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EDITORIAL

RETOS Y OPORTUNIDADES
DE LOS DATOS EN RED

HERNAN LEW

Adjunto de la Direccién de Estrategia Digital y Datos del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona
y Coordinador de la red Unicas en SJD

E ste nuevo nimero de la revista NewsRare se adentra
en el potencial de las plataformas de datos federa-
dos para transformar la atencién y la investigacién en
enfermedades raras, siguiendo el camino que marcan
iniciativas como la Red Unicas, que buscan compartir
informacién entre profesionales y acercar el conocimien-
to alli donde estén los pacientes y sus familias. En este
contexto, los datos en salud se convierten en una palan-
ca esencial para mejorar el diagnéstico, el tratamiento y,
sobre todo, la equidad entendida como el derecho de
todas las personas con sospecha o diagndstico de enfer-
medad rara a las mismas oportunidades de alcanzar el
mayor nivel posible de bienestar. Al mismo tiempo, el
dato es el punto de encuentro donde convergen profe-
sionales, investigadores, pacientes y familias, ayudando
a superar la fragmentacion de la informacion y de los cir-
cuitos asistenciales que hoy limita ese acceso, sin olvidar
que es un espacio lleno de retos humanos, tecnoldgicos,
organizativos, éticos y legales que condicionan su ver-
dadero aprovechamiento.

Vivimos una explosién de datos en salud que ya no se
limita a la historia clinica, sino que se entrelaza con la
vida diaria, la tecnologia y el contexto social, ampliando
radicalmente qué entendemos por "informacion sanita-
ria”. Hoy convivimos con historias clinicas electrénicas,
datos dmicos, biobancos, registros de enfermedades
raras, informaciéon medioambiental y socioeconémica,
ademas de flujos continuos procedentes de diferentes
dispositivos o wearables, aplicaciones moviles o redes
sociales. Ante este bosque denso de informacion, resul-
ta imprescindible pensar desde el origen en su “con-
sumo”: quién necesitard cada dato, con qué propdsito
asistencial o investigador y en qué momento del proce-
so de atencién o de estudio, para que la abundancia se
traduzca en verdadero valor.

En paralelo, las capacidades tecnoldgicas han dado
un salto que hace apenas unos afios resultaba impen-
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sable en el campo de las enfermedades raras: hoy es
posible generar, almacenar, depurar, analizar y explotar
grandes volimenes de datos clinicos y de investigacién
con niveles crecientes de interoperabilidad y seguri-
dad. Sobre esta base se estan desplegando ecosiste-
mas de datos y arquitecturas federadas que permiten
compartir algoritmos y conocimiento sin mover los
datos sensibles, como ocurre en proyectos europeos
de aprendizaje federado y en iniciativas como la Red
Unicas. Pero estas infraestructuras solo tendréan sentido
si se disefian desde las necesidades reales de pacien-
tes y profesionales, orientando la inversién hacia los
usos que mas impacto tengan en su vida cotidiana.

Bajo la superficie de cualquier proyecto de medicina
personalizada o de inteligencia artificial en enfermeda-
des raras late un trabajo silencioso y exigente: asegurar
que los datos sean veraces, consistentes y completos,
porque solo a partir de datos de calidad pueden tomar-
se decisiones clinicas rigurosas y generar conocimiento
fiable que realmente mejore la vida de los pacientes.
Para lograrlo, resulta imprescindible hablar un mismo
idioma disponiendo de catalogos Unicos y actualizados
de diagndsticos, procedimientos u otras entidades
clinicas o sociales relevantes; mapeando terminologias
distintas y aplicando guias de interoperabilidad consen-
suadas que permitan que la orquesta suene verdadera-
mente afinada. Esta labor no es puntual, sino un proceso
continuo desde el momento en que se registra la infor-
macién hasta su uso asistencial o de investigacién, sobre
el que se apoyan los modelos analiticos y generativos
en enfermedades raras.

Pero no basta con incorporar nuevas tecnologias: cada
herramienta supone un esfuerzo de aprendizaje, ajus-
tes organizativos y una dimensién humana profunda en
la manera de trabajar y coordinarse en torno al dato.
Estamos pasando de un modelo reactivo, que analiza
lo ocurrido a posteriori, a un enfoque maés proactivo y




predictivo que permite anticipar necesidades. Esta mis-
ma base de datos enriquecida permitird afinar cémo
usamos los recursos y desplegar nuevos modelos de
atencién, aprovechando la informacion acumulada
en la practica real para medir con mayor precision el
impacto presupuestario y capturar mejor el valor social
y la equidad de las intervenciones.

A medida que crecen los espacios de datos y las arqui-
tecturas federadas, también se refuerza la necesidad
de una mirada ético-legal sélida que acomparfie este
avance. Los nuevos reglamentos europeos sobre datos
de salud (Espacio Europeo de Datos Sanitarios) y sobre
Inteligencia Artificial (Al Act) buscan precisamente
equilibrar innovacién, seguridad y proteccién de la pri-
vacidad, algo especialmente sensible en el caso de las
enfermedades raras. La gobernanza del dato se vuelve
entonces pieza central: definir quién accede, para qué
usos y bajo qué condiciones, evitando una burocracia
paralizante, pero garantizando transparencia, trazabili-

dady mecanismos de consentimiento dindmico, donde
pacientes y familias puedan decidir, revisar y revocar el
uso de sus datos sobre plataformas robustas y seguras
que sostengan la confianza colectiva.

En definitiva, a pesar de los retos técnicos, organizati-
vos y éticos que siguen presentes, este es un momento
para el optimismo: Big Data, la inteligencia artificial y
los nuevos espacios de datos ofrecen una oportuni-
dad real para mejorar los procesos diagndsticos, los
tratamientos y la atencién integral de las personas
con enfermedades raras. Para aprovecharla, resulta
imprescindible una visidon conjunta y coordinada entre
administraciones, profesionales, academia, industria,
asociaciones, cuidadores y pacientes, situando siempre
al paciente en el centro. Solo asi se podran traducir
estos avances tecnoldgicos en sistemas mas justos,
equitativos y humanos, donde los datos se conviertan
en mejores decisiones y en una vida mas digna y plena
para quienes conviven con una enfermedad rara.
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BIG DATA Y ESPACIOS DE DATOS: UN NUEVO PARADIGMA PARA LA

INVESTIGACION Y EVALUACION ECONOMICA EN EERR

CORAL GONZALEZ, JORGE BARRIOS, CARLOS DEVORA

Departamentos de Health Economics & Public Affairs,
Data & Technology y Health Economics & Market
Access de Weber

Big Data y espacio de datos:

Revolucionando la investigacién de
enfermedades raras

Plataforma de datos federados
para la investigacion

Compartir datos
para generar conocimiento

Hospitales

Bancos de datos

Las plataformas federadas permiten la colaboracién para
analizar datos sin comprometer la privacidad, acelerando
los descubrimientos en enfermedades raras

7
Hacia modelos de prediccion personalizados

La agregacion de datos facilita el desarrollo de modelos
de inteligencia artificial para predecir la progresion de la
enfermedad y prevenir complicaciones

' Investigacién al alcance de los
pacientes

Estas inicitivas buscan poner los resultados y
avances de la investigacion a disposicion directa

de los pacientes y sus familires

@Ejemplo,clave:
la Red Unicas
La Red Unicas es una propuesta
concreta de plataforma de datos

federada enfocada en potenciar la
investigacion de enfermedades raras

La explosion de datos en la que esta-
mos inmersos desde hace unos afos
nos ha conducido hacia el paradig-
ma del Big Data, caracterizado por
un tamafio que excede la capacidad

Big Data para la evaluacion
econdémica

Evaluacién de medicamentos
y tecnologias sanitarias

iy
5

Las herramientas del Big Data se utilizan para
analizar el valor de nuevas intervenciones dirigidas
a enfermedades raras

Analisis de Medicion del
coste-efectividad impacto presupuestario
Permite determinar el beneficio de Estima las consecuencias financieras de la
una nueva terapia, justifica su coste adopcion de una nueva tecnologia en el
en comparacion con las alternativas presupuesto global del sistema sanitario

existentes

Determinacién del valor social
Analiza los beneficios mas amplios de una
intervencién para la sociedad, més allé de los
costes directos, incluyendo la calidad de vida

de las herramientas de software con-
vencionales para capturar, almacenar
y analizar la informacién'? Gartner
propuso en 2012 la definicion de las
"3V"” del Big Data: gran volumen,
velocidad y variedad de activos de
informacion?®. Las nuevas definiciones
afaden también una cuarta dimen-
sidn, cada vez mas relevante: la vera-
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FIGURA 1. PUBLICACIONES ANUALES SOBRE ANALISIS DE BIG DATA EN SALUD DESDE 2009 HASTA 2024
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cidad de estos datos*. Esta Ultima
"V" cobra especial importancia en
el &mbito sanitario, con cuestiones
como: ¢ Se han registrado correcta-
mente los diagndsticos, tratamien-
tos, prescripciones, procedimientos
y/o resultados?

Los avances en la eficacia y segu-
ridad de los medicamentos, la
precision de los diagnésticos y la
orientacion terapéutica mas precisa
dependen de tener estos datos de
alta calidad. Evidencia de ello es el
crecimiento exponencial de investi-
gaciones sobre Big Data y Salud en
los Ultimos afos'® (Figura 1). Segin
datos del World Economic Forum,
en el afio 2020 se generaron a nivel
global ~2.300 exabytes de datos en
el sector sanitario®.

Dada la magnitud de estas cifras, en
este articulo pretendemos explorar
como los espacios y plataformas de
datos impulsan la investigacién y la
evaluacién econdémica en la salud y
especialmente en las enfermeda-
des raras (EERR), destacando las
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principales iniciativas nacionales y
europeas. Asimismo, analizaremos
el papel del Big Data y la interope-
rabilidad en el avance del diagnds-
tico, el prondstico y los modelos
predictivos, asi como su aportacién
a la evaluacién econdémica y a la
toma de decisiones. También ten-
dremos en cuenta los principales
desafios técnicos, legales y éticos,
junto con las oportunidades que
se abren para las EERR y el sistema
sanitario en general.

Hay que tener en cuenta que todos
estos datos se recopilan a través de
diversas fuentes, desde registros
electrénicos, datos farmacéuticos
y gendmicos, ensayos clinicos o
telemedicina, cuya implementa-
cién ha ha sido creciente desde la
pandemia de la COVID-19. Otra
fuente emergente de informacién
es la conocida como el Internet de
las Cosas Médicas (IOMT del inglés,
Internet of Medical Things)’, entre
las que se encuentran las aplicacio-
nes moviles, smartwatches y otro
tipo de sensores (Figura 2)".
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A nivel internacional, la Organiza-
cion Mundial de la Salud (OMS)
anuncié en 2024 el lanzamiento
del programa “Impact Training
for Big Data in Health Care” en
Europa, enfocado en mejorar las
capacidades de los paises en tor-
no al uso del Big Data en la salud’.
Asimismo, durante el mes de octu-
bre de 2025, la Comisién Europea
ha publicado las convocatorias de
proyectos de fondos de la Unién
Europea (UE), de los cuales 22,5
millones de euros estan destinados
a apoyar la investigacién biomédi-
cay laimplantacién de la asistencia
sanitaria personalizada a través de
la Infraestructura Europea de Datos
Gendmicos; mientras que 14,4
millones de euros se destinarén al
despliegue de soluciones basadas
en la inteligencia artificial (IA) en
el procesamiento de iméagenes
médicas'®.

En el contexto espafiol, el uso del
Big Data y la IA también se esta
consolidando en el &mbito sanitario
mediante diversas iniciativas ins-
titucionales. Ejemplo de ello es el
equipo de evaluacién de la Agéncia
de Qualitat i Avaluacié Sanitaries de
Catalunya (AQuAS), que elabord
en 2024 la "Guia de evaluacion de
tecnologias de salud digital que
incorporan inteligencia artificial”,
donde propone los dominios fun-
damentales a evaluar para la correc-
ta toma de decisiones informada'".
Otro ejemplo lo encontramos en
la herramienta "“Analitica Farma-
cia”, desarrollada por el Ministerio
de Sanidad, que emplea IA para
generar modelos predictivos en los
procedimientos de precio y reem-
bolso de los medicamentos™. Apli-
car estas tecnologias que combinan
Big Data e IA al &mbito de la salud
ofrece numerosas ventajas, algunas
de las cuales aparecen recogidas en
la Tabla 1.
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FIGURA 2. BIG DATA EN SALUD: INTEGRACION DE DIVERSAS FUENTES Y AMBITOS

loMT

Farmacia

Pacientes

Telesalud

Enfermedades

Investigacion

IoMT: Internet of Medical Thing, Internet de las cosas médicas.
Badshah et al. (2024)%.

TABLA 1VENTAJAS DEL USO DEL BIG DATA EN LA SALUD.

Optimizacion del
manejo clinico

Impulso a la
investigacion y
desarrollo (I1+D)

Medicina
personalizada

Monitorizacion y
seguimiento remoto

Prevencion del fraude
y mejora administrativa

Permite realizar investigaciones comparativas de coste-
efectividad, identificando los tratamientos y diagndsticos més
eficientes, mejorando la asignacion de recursos y la toma de
decisiones médicas.

Facilita el uso de modelos predictivos para optimizar la
seleccién de pacientes candidatos y acelerar el desarrollo de
nuevos farmacos.

Mejora el disefio de ensayos clinicos y la seleccion de
pacientes, aumentando las tasas de éxito y reduciendo los
tiempos de llegada de los tratamientos al mercado.

Hace posible ejecutar secuenciaciones genéticas mas rapidas y
econdmicas, integrando los resultados en la historia clinica del
paciente.

Facilita la prediccion de riesgos de enfermedad o reingreso
hospitalario.

Facilita la recoleccion y andlisis en tiempo real de datos
procedentes de dispositivos médicos hospitalarios o
domiciliarios, ayudando a predecir eventos adversos y mejorar
la seguridad del paciente.

Permite analizar rédpidamente millones de solicitudes de
reembolso para detectar fraudes, abusos o gastos innecesarios
en los sistemas de salud.

Adaptado de Raghupathi et al'.
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Dentro del &mbito de la salud, uno
de los campos que més podrian
beneficiarse de la implementacién
del Big Data y el uso de espacios
de datos compartidos es el de las
EERR. Las personas con EERR sue-
len enfrentarse a una verdadera
“odisea diagndstica” que, en los
paises desarrollados, conlleva un
promedio de 5 a 6 afios'™. Ademas,
sélo alrededor del 5% de las EERR
cuenta tratamientos especificos
efectivos’™, y los medicamentos
huérfanos (MMHH) siguen siendo
escasos, costosos y con una acce-
sibilidad aun limitada'. En esencia,
los dos problemas derivan, princi-
palmente, de una misma causa: la
limitada disponibilidad de datos y
la fragmentacién del conocimiento
generado en este ambito, ademas
de la necesidad de las empresas de
recuperar su inversion a través de la
venta de sus productos, lo que se
complica dado el nimero reducido
de pacientes.

La escasez de datos se debe, prin-
cipalmente, a la falta de personal
especializado y de infraestructuras
de investigacion adecuadas, como
registros de pacientes o cohortes
de estudios clinicos suficientemen-
te amplias, asi como de biobancos
que dispongan de la informacién
necesaria', a lo que se suma la
fragmentacién de la poca evidencia
disponible y la incertidumbre aso-
ciada a esta evidencia. La ausencia
de guias de practica clinica que
garanticen el manejo adecuado de
los pacientes y la falta de integra-
cién de los datos entre las distintas
especialidades médicas por las
que circulan durante su recorrido
asistencial los pacientes de EERR
hace que los datos sean heterogé-
neos y estén dispersos'®?. Estas
limitaciones ponen de manifiesto
la importancia de desarrollar nue-
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vas herramientas y enfoques que
permitan superar estas brechas y
avanzar de forma coordinada, sien-
do el Big Data y el uso sistemético
de datos clinicos y de investigacién
una via prometedora para paliar
tanto la escasez como la fragmen-
tacion actuales.

Como comentamos al principio,
este articulo analizard cémo los
espacios y plataformas de datos
pueden transformar la investiga-
cién y la evaluacién econdémica en
las EERR, revisando las principales
iniciativas nacionales y europeas y
el papel del Big Data y la intero-
perabilidad en la mejora del diag-
nostico, prondstico y tratamiento
mediante modelos predictivos.

Segun la Agencia Espanola de Pro-
teccion de Datos (AEPD), un espa-
cio de datos es «una infraestructura
federada y abierta para permitir el
acceso soberano de datos, basa-
da en una gobernanza, politicas,
reglas y estandares que definen un
marco de confianza para todos los
intervinientes»?'. Los espacios de
datos convierten la informacion en
un activo estratégico que facilita el
uso de herramientas como el Big
Data, el aprendizaje automatico
y la automatizacién de procesos,
entre otros®. En contextos sani-
tarios, este uso de los datos con-
duce a soluciones més eficientes y
adaptadas a las necesidades reales
de las personas, supliendo la falta
de datos unificados, los registros
médicos incompletos y la escasez
de ensayos clinicos.

Vinculados a estos espacios se
encuentran los ecosistemas de
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datos federados, compuestos por
una serie de nodos descentraliza-
dos e interconectados que permi-
ten reutilizar los datos sin necesidad
de transferirlos desde los provee-
dores hacia los usuarios®?*. Una de
las aplicaciones més potentes de
estos ecosistemas es el aprendiza-
je automatico federado (federated
learning), una técnica de |A que
permite entrenar modelos sin cen-
tralizar la informacién.

El Big Data y el uso
sistematico
de datos clinicos y de
investigacion ofrecen
una via prometedora
para paliar tanto
la escasez como la
fragmentacion de datos
actuales

Gracias a estas redes, hospitales
o laboratorios pueden compartir
algoritmos y realizar consultas sobre
sus datos de manera colaborativa,
manteniendo la informacién sensi-
ble local y segura. En este proceso,
los algoritmos se ejecutan directa-
mente sobre los datos locales y Uni-
camente se comparten los resulta-
dos o los ajustes del modelo, nunca
los datos originales. Este enfoque
combina la colaboracién cientifica
con la proteccién de la privacidad,
facilitando el anélisis de grandes
volimenes de informacién distribui-
dos en multiples instituciones?*?,

Algunos ejemplos de aplicaciones
clinicas de ecosistemas de datos
federados de salud ya existentes las
encontramos sobre todo en areas
como la oncologia (por ejemplo,
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The Federated Tumor Segmen-
tation [FeTS] initiative?, formada
por 30 institutos de atencidén médi-
ca que trabajan para sortear las
barreras de deteccion tumoral) o la
COVID-19 (formada por una red de
12 hospitales britanicos?).

En el contexto de las EERR, este
modelo reduce las barreras para el
acceso a informacion critica, pre-
serva la privacidad y hace viable la
investigacion colaborativa a gran
escala, elemento clave para mejo-
rar la prediccién, el diagndstico y el
desarrollo de nuevos tratamientos?.

Supongamos ahora un hospital
especializado en enfermedades
metabdlicas como la enfermedad
de Fabry (nodo contribuyente) que
aporta datos clinicos (grado de
dolor neuropatico, presencia de
angioqueratomas, etc.) y diagnds-
ticos de pacientes; mientras que
un registro especifico de metabo-
lopatias recopila informacién longi-
tudinal sobre la evolucién de estos
pacientes (como el desarrollo o no
de insuficiencia cardiaca y/o renal).
Los centros de investigacion, a su
vez, aportan datos gendmicos y
resultados de estudios experimen-
tales, y los biobancos almacenan
muestras bioldgicas relevantes
para analisis posteriores. Incluso
los propios pacientes pueden con-
tribuir con datos generados a través
de dispositivos de monitorizacién
remota o cuestionarios digitales,
aportando informacion sobre dolor
neuropatico, fatiga, crisis caracteris-
ticas, sintomas gastrointestinales o
limitaciones funcionales que enri-
quecen la comprensién real de la
enfermedad.

Todos estos datos se coordinan
mediante un orquestador que
asegura la implementacién de nor-
mas de gobernanza, proporciona
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FIGURA 3. PROPUESTA DE RED FEDERADA DE DATOS SANITARIOS PARA EL CONJUNTO DE LAS METABOLOPATIAS
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elaboracion propia a criterio de los autores (adaptado de un esquema general de Hallock et al., 2021%4).
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la infraestructura técnica necesa-
ria (interfaz de programacion de
aplicaciones, interoperabilidad) y
garantiza la seguridad y privaci-
dad mediante sistemas de ciber-
seguridad y encriptacion. Gracias
a tecnologias como el aprendizaje
automéatico federado, es posible
entrenar modelos predictivos que
permitan anticipar, por ejemplo,
la progresion renal y/o cardiaca
utilizando datos distribuidos en
multiples nodos sin necesidad
de centralizar la informacién ni
comprometer la privacidad de los
pacientes. Esto es especialmente
importante en patologias como
esta, donde la dispersion y la sen-
sibilidad de los datos dificultan la
recopilacion masiva en un Unico
repositorio.

Asi, los nodos consumidores, que
pueden ser otros hospitales, com-
pafias farmacéuticas desarrollan-
do nuevas terapias de sustitucion
enzimatica o equipos de investi-
gacién, acceden a modelos de IA
mejor entrenados y més robustos,
que permiten mejorar la precisién
diagndstica de las metabolopatias,
predecir la evolucion de la enfer-
medad o identificar subgrupos de
pacientes que responderdn mejor
a determinadas terapias (como por
ejemplo, aquellos con un peor con-
trol de la enfermedad con las tera-
pias convencionales). Este enfoque
potencia la colaboracion y la inno-
vacion, acelerando el desarrollo de
tratamientos efectivos mientras se
mantiene el control y la soberania
sobre los datos.

La Figura 3 recoge una pro-
puesta de red federada de datos
sanitarios para el conjunto de las
metabolopatias, en la que cada
centro puede actuar como nodo
contribuyente, aportando datos
localmente entrenables, y como
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nodo consumidor, accediendo a
modelos agregados sin exponer
informacién sensible.

Los modelos de gobernanza de
datos determinan cémo una organi-
zacién gestiona y controla su infor-
macion. Al igual que existen distin-
tos tipos de EERR, cada una con sus
particularidades, en la gobernanza
de datos existen tres modelos princi-
pales: centralizado, descentralizado
y federado, cada uno con su forma
de manejar la informacién.

En un modelo centralizado, una
Unica autoridad define las politicas,
lo que asegura coherencia, pero
puede restar agilidad. El modelo
descentralizado, en cambio, da

autonomia a cada departamento
para gestionar sus propios datos,
aportando flexibilidad, aunque
con riesgo de inconsistencias. El
modelo federado combina ambos
enfoques: un equipo central marca
las reglas generales y los equipos
locales las adaptan a sus necesi-
dades, equilibrando coherencia y
autonomia.

El creciente uso de la |A en los
distintos contextos sanitarios
introduce nuevos desafios de
gobernanza, dado que la eficacia
de los modelos de IA depende
directamente de la calidad de los
datos con los que son entrenados.
En este sentido, el éxito de los
sistemas de |A requiere disponer
de datos fiables y de alta calidad,
tanto para el entrenamiento de los

FIGURA 4. LOS 8 PRINCIPIOS DE GOBERNANZA DE DATOS EN SALUD

Crear confianza
en los sistemas
de datos

Proteger a las 4
personas y a las

equitativos de
los datos sanitarios

Health Data Governance, 2025%.

comunidades  Principios de | Yoo
*  gobernanza -
- de datos oH

Garantizar la
seguridad de los 7
datos

H

. Mejorar los
sistemas

y Promover el
intercambio de
datosy la

\\interoperabilidad

Facilitar la innovacion
mediante el uso de
datos sanitarios

169

VOL 10, NUM 3, DICIEMBRE 2025



algoritmos como para la validacién
de los modelos®.

La Ley de Gobernanza de Datos de la
UE* impulsa el intercambio de datos
mediante marcos y mecanismos de
gobernanza bien definidos, fortale-
ciendo la confianza necesaria para
compartir datos sensibles en EERR.
Asimismo, el articulo 10 de la Ley de
Inteligencia Artificial de la UE® impo-
ne estrictos requisitos en materia de
calidad, mitigacién de sesgos y trans-
parencia, especialmente relevantes
para aplicaciones de IA en el &mbito
de las EERR, donde cualquier sesgo
o error puede tener un impacto sig-
nificativo en los pacientes.

En este contexto, los 8 principios
de la Organizacién para la Coope-
racién y el Desarrollo Econémico
(OCDE) sobre gobernanza de los
datos de salud ofrecen una base
sélida para el desarrollo de marcos
nacionales que garanticen una ges-
tién responsable, ética y eficiente
de los datos (Figura 4). Algunos de
ellos aplican de manera especial-
mente directa a las EERR debido
a sus caracteristicas particulares,
como, por ejemplo, la dispersién
geografica, pues la interopera-

bilidad permite que los datos de
pacientes dispersos se integren y
reutilicen, acelerando diagnéstico
y tratamiento®.

Algunos de los 8
principios de la OCDE
sobre gobernanza
de los datos de salud
aplican de manera
especialmente directa
a las EERR debido
a sus caracteristicas
particulares

A nivel europeo, el Espacio Euro-
peo de Datos Sanitarios (EHDS, por
sus siglas en inglés) establece un
entorno especifico comun de datos
sanitarios para su uso y e intercam-
bio de manera electrénica en toda
la UE®. Esta iniciativa busca:

Empoderar a las personas para
que puedan acceder, controlar
y compartir sus datos sanitarios

TABLA 2 PRINCIPALES BENEFICIARIOS DE LA INTRODUGCION DEL EHDS

Acceso répido y gratuito a sus propios datos, con mayor control,

Pacientes

posibilidad de afiadir informacién o restringir el acceso a partes

especificas de su historial. Proteccion de privacidad y seguridad por

defecto.

Profesionales
de la salud

Investigadores
claro y estructurado.

Responsables
politicos

Industria

Acceso maés répido y facil a los registros de salud en diferentes
proveedores de atencién médica y paises.

Acceso a datos de salud de alta calidad y a gran escala, en un sistema

Acceso facil, transparente y rentable a los datos para la mejora de los
sistemas sanitarios y la garantia de la seguridad de los pacientes.

Acceso a datos sanitarios electrénicos anonimizados para

investigacion aplicada e innovacién.

EHDS: Espacio Europeo de Datos Sanitarios.

Elaboracion propia a

partir de European Health Data Space Regulation®.
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electrénicos entre paises, con
fines asistenciales (uso prima-
rio de los datos), mejorando la
coordinacién en el diagnédstico y
tratamiento.

Permitir la reutilizacién segura y
fiable de los datos de salud con
fines de investigacién, innovacién,
formulacién de politicas y regula-
cién (uso secundario de los datos).

Favorecer un mercado Unico para
los sistemas de historia clinica
electronica, que dé soporte tanto
al uso primario como al secunda-
rio de los datos.

Este espacio estd disefiado
para beneficiar a todos los ciu-
dadanos de la UE, incluidos
los pacientes, los profesionales
sanitarios, los investigadores,
los responsables politicos y los
agentes de la industria (Tabla 2).
En el caso de las EERR, el EHDS
representa una oportunidad estra-
tégica especialmente relevante, ya
que podria facilitar el intercambio
transfronterizo de datos clinicos,
gendmicos y de seguimiento, redu-
ciendo la fragmentacién actual y
permitiendo que los pacientes se
beneficien de diagndsticos més
réapidos, tratamientos méas coor-
dinados y una investigacién més
robusta a escala europea.

Para alcanzar una gobernanza de
datos eficaz en el dmbito de la IA,
es esencial que los gobiernos inte-
greny conecten la informacién pro-
cedente de los distintos sistemas
sanitarios y sociales. Esto implica
crear repositorios de alta calidad,
accesibles a investigadores acredi-
tados, junto con entornos analiticos
seguros 0 mecanismos adecuados
para la extraccion de datos*.
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La interoperabilidad es clave
para que la informacion clinica de
pacientes con cualquier patologia,
incluidas las EERR, esté disponible
en cualquier centro sanitario, evi-
tando duplicidades en las pruebas,
errores en la medicacién y pérdidas
de informacion, lo que favorece una
atencion més coordinada, segura
y personalizada. Ademas, esta
conectividad mejora la calidad de
los datos usados para investigacion
y desarrollo de nuevas terapias.

Para ello, se utilizan estandares
comunes, como el CEN/ISO 13606
a nivel europeo y herramientas
nacionales como el HCDSNS y el
REI en Espafia, que armonizan la
historia clinica digital y la receta
electrdnica, respectivamente. La
Comisién Europea coordina las
infraestructuras transfronterizas,
mientras que los distintos orga-
nismos reguladores supervisan el
cumplimiento normativo, como el
Reglamento General de Proteccion
de Datos, y gestionan el acceso y
permisos sobre los datos, impo-
niendo restricciones técnicas segun
el uso previsto®3,

Finalmente, el EHDS forma par-
te de una estrategia de datos
mas amplia, vinculada a la Ley de
Gobernanza de Datos y la Ley de
Datos, que establecen obligaciones
esenciales para la interoperabilidad
y el intercambio seguro de informa-
cidén, especialmente en el dmbito
de las EERRY.

EL VALOR DE LOS DATOS
COMPARTIDOS EN RED Y
PLATAFORMAS FEDERADAS

Biobancos, registros clinicos y
fuentes omicas

Los biobancos, los registros clinicos
y las fuentes dmicas (gendmica,
transcriptomica, protedmica, meta-

ARTICULO EN PROFUNDIDAD -

EJEMPLO A NIVEL EUROPEO: RD-CONNECT?®

Un ejemplo paradigmatico lo encontramos en la plataforma europea RD-Con-
nect. Esta iniciativa, lanzada en noviembre de 2012, es un recurso global para
la investigacion de EERR, con el objetivo de superar la fragmentacién, inac-
cesibilidad y aislamiento de los datos caracteristicos de los estudios de las
EERR. RD-Connect vincula los datos 6micos con los datos fenotipicos e infor-
maciones de biobancos y registros, permitiendo a los investigadores acceder
a ellos mas alla de las fronteras institucionales y nacionales, fomentando asi
investigaciones con una visién mas completa e integral.

EJEMPLO A NIVEL NACIONAL: RED UNICAS¥

La Red Unicas, impulsada en 2023 por el Hospital Sant Joan de Déu (SJD)
y la Federacion Espafola de EERR (FEDER), retne a 30 hospitales para
mejorar la atencion pediatrica en EERR mediante un modelo colaborativo
que incorpora arquitecturas de datos federados. SJD ha consolidado un
enfoque asistencial innovador, reforzado por acreditaciones europeas y la
creacién de la Casa de Sofia, ademas de iniciativas como UNICAS Talks
para implicar a las familias.

culares. Una revisién sistematica
y metaanalisis analizé el impacto
de los biobancos en 28 EERR, evi-
denciando que la integracion de la
infraestructura de los biobancos y

boldmica, etc.) permiten contar con
cohortes més grandes y, por tanto,
un mayor poder estadistico y de
descubrimiento en correlaciones
entre los datos clinicos y los mole-

FIGURA 5. OBJETIVOS DE LA RED UNIGAS
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Abreviaturas: IA: inteligencia artificial. Fuente: Adaptada del Hospital Saint Joan de Déu,
2025%.
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los registros clinicos ayuda a iden-
tificar y validar biomarcadores, asi
como a dilucidar la enfermedad
a nivel dmico, favoreciendo asi el
desarrollo de nuevas estrategias
terapéuticas®.

La Figura 5 representa el modelo
integral de atencién a las EERR
de la Red Unicas, basado en un
enfoque centrado en el paciente.
Como vemos, uno de los objetivos
es utilizar datos e IA para impulsar
el diagndstico de precision y el
desarrollo de nuevas terapias, un
enfoque vanguardista que esta
transformando la atencién en este
grupo de patologias.

La participacidon activa de los
pacientes con EERR permite reco-
pilar datos sobre sintomas, calidad
de vida y aspectos sociales que rara
vez se registran en la practica cli-
nica. Integrados en plataformas de
Big Data, estos datos enriquecen
la evidencia, permiten identificar
patrones, subtipos de enfermedad
y evaluar la efectividad de terapias
en condiciones reales. Ademsés,
alimentan modelos de |A para pre-
decir progresion y complicaciones,
favoreciendo diagndsticos de preci-
sidn y tratamientos personalizados,
y fortalecen un enfoque centrado
en el paciente que guia decisiones
clinicas y sanitarias.

La Organizacién Europea para las
Enfermedades Raras (EURORDIS)
impulsa la Escuela Abierta de
Investigacion y Desarrollo de Medi-
camentos de su Academia, una
iniciativa destinada a formar tanto
a pacientes como a investigadores
para que participen de manera
informada y activa en la investi-
gacién biomédica, especialmente
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en el &mbito de las enfermedades
raras. Al proporcionar a los pacien-
tes conocimientos sobre ensayos
clinicos, procesos regulatorios
y el uso de Big Data, EURORDIS
les permite comprender como se
recopilan y analizan grandes volu-
menes de datos clinicos y PRO
(Patient-Reported Outcomes).
Esto favorece su implicacion en el
disefio, seguimiento y evaluacién
de los estudios, contribuyendo
a mejorar la calidad de la inves-
tigacién y, en Ultima instancia, la
atencion que reciben las personas
afectadas*’.

La participacion
activa de los
pacientes con EERR
permite recopilar
datos sobre sintomas,
calidad de vida y
aspectos sociales que
rara vez se registran en
la practica clinica

En el contexto de las EERR, la
analitica avanzada y el uso de
IA permiten extraer patrones
significativos y generar modelos
predictivos a partir de grandes
volimenes de informacién clinica
y biomédica, superando muchos
de los obstaculos metodoldgicos
de la medicina tradicional centra-
da en estudios restringidos*#.
Sin embargo, la integracién de
estas herramientas en la clinica y
la investigacion requiere de una
evaluacién critica constante que
permita distinguir las correlacio-
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nes falsas de los hallazgos robus-
tos y clinicamente relevantes®.

La analitica masiva en Big Data se
apoya en multiples enfoques esta-
disticos y computacionales, entre
los que destacan el aprendizaje
automatico (ML, machine learning)
y el aprendizaje profundo (DL, deep
learning). Los modelos de ML per-
miten identificar relaciones com-
plejas entre variables, segmentar
pacientes en subgrupos homogé-
neos y predecir desenlaces a partir
de datos heterogéneos (incluyendo
clinicos, genéticos y sociales)**.
En el entorno de las EERR, estas
herramientas ayudan a mejorar la
deteccién de fenotipos poco reco-
nocidos, optimizar el reclutamiento
para ensayos clinicos y personalizar
terapias, aunque las exigencias
de calidad y representatividad de
datos permanecen como un reto
principal**.

Recientes avances demuestran
que los algoritmos de ML y DL,
como redes neuronales y random
forests, pueden alcanzar altas tasas
de sensibilidad y especificidad en
tareas como la prediccién de reac-
ciones adversas medicamentosas,
la estratificacion de pacientes
segun riesgo y el ajuste de la dosis
farmacoldgica®®. Particularmente
relevante ha sido la aplicacién de
modelos conversacionales, basados
en grandes modelos de lenguaje
(LLM, large language models),
que permiten simular didlogos
clinicos, facilitar el triaje y mejorar
la toma de decisiones diagndsti-
cas en escenarios complejos®. No
obstante, estas técnicas presentan
riesgos inherentes: el sobreajuste
a datos de entrenamiento, la falta
de interpretabilidad y la generali-
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zacion limitada cuando se aplican
a poblaciones que difieren de los
conjuntos originales. Se requiere la
intervencién continua de expertos
clinicos para validar las variables
empleadas, la revision critica de los
resultados y la atencién a posibles
sesgos representativos*47:%,

Otra aportacién del Big Data a las
EERR es el desarrollo de modelos
predictivos que anticipan la evolu-
cién clinica y la respuesta a inter-
venciones terapéuticas. Mediante
el procesamiento de datos longitu-
dinales, electrénicos, genémicos o
de registros de pacientes, es posi-
ble estimar trayectorias individuales
de progresion y evaluar la utilidad
directa de diferentes tratamientos®.

Ejemplos recientes en EERR inclu-
yen el uso de ML para estimar el
riesgo de complicaciones hema-
toldégicas en enfermedades como

el sindrome de Shwachman-Dia-
mond a partir de biomarcadores
y datos genéticos, y el disefio
de modelos de respuesta farma-
colégica personalizados en base
a perfiles genémicos y registros
historicos®?. Estos enfoques per-
miten la optimizacion de recursos
asistenciales y, potencialmente,
una mejora en la calidad de vida
de los pacientes.

El Big Data
permite desarrollar
modelos predictivos

que anticipan la
evolucion clinica
y la respuesta
terapéutica en las
EERR

FIGURA 6. COMPLEJIDADES OCULTAS DE LOS MODELOS PREDICTIVOS EN EERR
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Elaboracion propia a criterio de los autores.
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Sin embargo, la prediccién siem-
pre debe ser contextualizada. La
variabilidad genética y fenotipica
de las EERR implica que la vali-
dez externa y la reproducibilidad
pueden quedar comprometidas,
y parte de los datos disponibles
provienen de muestras reduci-
das o altamente seleccionadas®.
Dicha limitacidn epistemolégica
obliga a incorporar métodos
bayesianos y disefio adaptativo
que permitan la reevaluacién
continua del modelo predictivo
conforme se acumula nueva evi-

dencia®*** (Figura 6).

El impacto mas inmediato de la
analitica avanzada en el campo de
las EERR se observa en tres ambitos:
prevencién, diagnéstico temprano
y estratificacién de pacientes. Los
sistemas de |A pueden analizar infor-
macién rutinaria (historias clinicas
electrénicas, datos de laboratorio,
registros de actividad) para identificar
patrones sugestivos de enfermedad
antes de la aparicidon de sintomas
clinicos evidentes, acelerando el
acceso al diagnéstico y permitiendo
una intervencién precoz®.

En la estratificacion de paciente s,
el clustering mediante aprendizaje
no supervisado ha servido para
distinguir subgrupos de pacientes
que responden de forma diferente
a tratamientos estandar, asi como
para establecer perfiles pronés-
ticos en enfermedades de curso
incierto®-*8. Estas estrategias han
sido cruciales en la medicina per-
sonalizada y en la organizacién
de cohortes para ensayos clinicos
adaptativos.

A pesar de sus beneficios, es nece-
sario considerar que la adopcién de
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estas herramientas puede amplifi-
car desigualdades si no se disefian
con criterios de equidad y respeto
a la diversidad poblacional. La cali-
dad de los datos, la transparencia
en los modelos y el acceso igua-
litario a estas tecnologias deben
ser prioritarios para evitar sesgos y
riesgos éticos, tal como han sefiala-
do autores recientes y organismos
internacionales®.

Con el avance del conocimiento
y de la tecnologia surgen nuevos
desafios éticos y legales, especial-
mente cuando la legislacién y la
integracion social no evolucionan
al mismo ritmo que la innovacién.
Historicamente, los datos de salud
se encontraban aislados y frag-
mentados, con un consentimiento
insuficiente para su uso y con pre-
ocupaciones sobre la privacidad y
el anonimato de los pacientes®.
La creacién de bases de datos de
salud centralizadas ayudd a sor-
tear algunos de estos problemas,
como la anonimizacién de los
datos y mejora de la interopera-
bilidad, como en The European
Genome-phenome Archive®'. Sin
embargo, la heterogeneidad de
los datos, su proteccién y la fal-
ta de infraestructuras adecuadas
continuaron siendo desafios criti-
cos para una sanidad basada en
Big Data.

En respuesta, las bases de datos
descentralizadas buscan reducir
riesgos para la privacidad y la
autonomia personal, al tiempo
que refuerzan la transparencia,
la confianza y la equidad®?. En
este contexto, Skovgaard et al.®®
mostraron que los ciudadanos
de la UE apoyan la reutilizacion
de datos sanitarios para fines
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distintos al tratamiento, siempre
que contribuyan al bien comun.
El Reglamento General de Pro-
teccién de Datos (RGPD) intenta
equilibrar la privacidad con la
necesidad de compartir datos con
fines sanitarios y de investigacion.
En la misma linea regulatoria, la
Ley de Gobernanza de Datos de
la UE promueve el intercambio
de datos mediante marcos claros
de gobernanza que refuercen
la confianza y la transparencia?,
mientras que el articulo 10 de la
Ley de Inteligencia Artificial de la

UE establece estrictos requisitos
de calidad, mitigacién de sesgos 'y
transparencia para aplicaciones de
IA de alto riesgo®. No obstante,
persisten preocupaciones sobre la
comercializacién, la seguridad y el
uso potencialmente perjudicial de
los datos especialmente en EERR,
ya que, dada la escasez de datos
de estos pacientes y la alta sensi-
bilidad de su informacién genética
y clinica, los sesgos algoritmicos
provocan sesgos hacia la mayoria
de los datos, pudiendo dar resulta-
dos injustos o no representativos.

HERRAMIENTA ANALITICA FARMACIA™

Desarrollada por el Ministerio de Sanidad de Espafa con el objetivo
de apoyar la toma de decisiones sobre reembolso, precio y cobertu-
ra de medicamentos en el sistema publico, su finalidad principal es
reducir la incertidumbre clinica y econémica asociada a la incorpo-
racidon de nuevas terapias, anticipando su impacto presupuestario y
facilitando la gestidn estratégica de los recursos sanitarios.

Analitica Farmacia integra multiples fuentes de informacién, incluyen-
do datos internos de consumo y facturacién, modelos de precio y
gasto, literatura cientifica publicada en ensayos clinicos y congresos,
asi como “literatura gris” como informes o notas de prensa. A partir
de toda esta informacion, la herramienta utiliza técnicas de inteligen-
cia artificial y anélisis avanzado de datos para generar predicciones y
escenarios futuros sobre la financiacién y utilizacién de medicamen-
tos, permitiendo evaluar diferentes estrategias y riesgos asociados.

Entre sus aplicaciones previstas destacan la evaluacion de nuevas
tecnologias y farmacos para su posible financiacion publica, la mo-
delizacion de costes y beneficios, la estimacién de techos de gasto
o esquemas de riesgos compartidos, y el apoyo a la politica farma-
céutica, contribuyendo a la sostenibilidad del sistema y a un acceso
mas equitativo a los tratamientos. Su desarrollo surge en el contexto
de la pandemia de COVID-19, tras comprobar la utilidad de grandes
volimenes de datos para la planificacion sanitaria, y busca aplicar de
manera sistematica la inteligencia artificial en la gestién de la presta-
cién farmacéutica publica.

En términos de impacto, Analitica Farmacia podria mejorar la eficien-
cia del sistema sanitario, agilizar la toma de decisiones sobre reem-
bolso, aumentar la predictibilidad en la incorporacién de farmacos y
favorecer un uso mas racional y sostenible de los recursos publicos,
contribuyendo asi a una mejor disponibilidad de terapias para los pa-
cientes.
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En este escenario, la ética y la regu-
lacién deben adaptarse para permi-
tir el aprovechamiento de Big Data
e |A en beneficio de los pacientes,
garantizando al mismo tiempo la
protecciéon y la equidad.

La incorporacién del Big Data y los
datos del mundo real (Real-World
Data, RWD) en la evaluacion econdmi-
ca de intervenciones dirigidas a EERR
esté transformando de manera signi-
ficativa el modo en que se generan,
analizan y utilizan las evidencias para
la toma de decisiones sanitarias®.

Las caracteristicas propias de estas
patologias (principalmente, la baja
prevalencia, la heterogeneidad
clinica y la escasez de datos) han
generado histéricamente limita-
ciones metodoldgicas importantes
en herramientas de evaluacién
econdémica, como los anélisis cos-
te-efectividad y coste-utilidad, o en
anélisis de impacto presupuestario.
La progresiva aparicién de nuevas
fuentes de datos, infraestructuras
de informacién interoperables y
herramientas analiticas avanzadas
abre una oportunidad sin prece-
dentes para mejorar la calidad de la
evidencia, reducir la incertidumbre
y favorecer decisiones més equita-
tivas y eficientes.

La Tabla 3 presenta ejemplos poten-
ciales del uso de Big Data en el
contexto de la evaluacién de tecno-
logias sanitarias para EERR, mostran-
do cdmo los datos masivos pueden
apoyar el andlisis de coste-efectivi-
dad, la generacién de evidencia del
mundo real, la estimacién del impac-
to presupuestario, la valoracion del
valor social de las intervenciones y la
facilitacion de procesos y acuerdos
de negociacién.

En los dltimos afios han surgido
numerosas iniciativas internacio-

nales, lideradas por la UE, Redes
Europeas de Referencia, grandes
consorcios de investigacion y pro-
yectos especificos por patologia,

TABLA 3. POTENCIAL DEL BIG DATA EN LA EVALUACION DE TECNOLOGIAS SANITARIAS EN EL

CONTEXTO DE LAS EERR

Uso de datos

Fortalecer reales y técnicas
analisis avanzadas
de coste- para mejorar

efectividad y
coste-utilidad

pardmetros clave
de los modelos
econémicos.

Uso de algoritmos

Evaluar el y bases de
impacto datos clinicos
presupuestario  para identificar
basado en poblacién elegible

datos reales y proyectar el gasto

real.

Anadir valor Incorporacién

social y de dimensiones
equidad en sociales y analisis de
la toma de desigualdades en el
decisiones acceso.
Monitorizacion de
Facilitar los resultados en vida

procesos de
negociacion

real para acuerdos
de pago por
resultados.

Posibilita estimar pardmetros fundamentales
para los modelos econémicos, como:

Incidencia y prevalencia: uso de registros
nacionales de distrofias musculares para
estimar la incidencia real de Duchenne.

Patrones de progresién: modelos
predictivos que anticipan la pérdida de la
marcha en AME.

Uso de recursos sanitarios: anélisis

de historias clinicas electrénicas para
medir hospitalizaciones y uso de
ventilacién no invasiva en enfermedades
neuromusculares.

Desenlaces clinicos: IA para identificar
biomarcadores tempranos de progresion
en la enfermedad de Fabry.

Identificacién automatizada de pacientes
con mutaciones especificas en fibrosis
quistica para terapias moduladoras.

Uso de registros de errores congénitos del
metabolismo para estimar cuantos pacientes
serfan candidatos a nuevas terapias génicas.

Monitorizacion del gasto real en MMHH
utilizando paneles de control integrados en
tiempo real.

Medicién de la carga del cuidador en
enfermedades como epidermdlisis bullosa
(tiempo de curas diarias, impacto laboral).

Identificacién de desigualdades regionales
en el acceso al diagndstico genético precoz
de AME.

Anélisis de diferencias socioeconémicas en
la supervivencia o calidad de vida en HTP.

Acuerdos de pago por efectividad real en
terapias avanzadas para AME mediante
seguimiento de resultados motores
(sentarse, caminar).

Evaluacion en tiempo real de biomarcadores
renales en Enfermedad de Fabry para ajustar
pagos segln respuesta.

Modelos de riesgo compartido para terapias
génicas en hemoglobinopatias raras
basados en necesidad de transfusiones a
largo plazo.

AME: atrofia muscular espinal; HTP: hipertensién pulmonar; IA: inteligencia

artificial;, MMHH: medicamentos huérfanos.
autores.

elaboraciéon propia a criterio de los
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que permiten analizar datos distri-
buidos sin necesidad de centrali-
zarlos, garantizando interoperabi-
lidad, privacidad y cumplimiento
ético-legal. Estas iniciativas com-
binan enfoques como aprendizaje
federado, consultas semanticas
distribuidas, armonizaciéon FAIR
y federacién de registros, y han
demostrado mejoras significativas
en diagndstico, descubrimiento
biomédico y estandarizacién de
recursos (Tabla 4)

En Espafia, el uso de modelos de
datos federados y arquitecturas
distribuidas estd cobrando un
papel cada vez méas relevante para
abordar los retos de las EERR.
Aunque el pais no dispone toda-
via de una infraestructura nacional
plenamente federada, si existen
varias iniciativas consolidadas,
como CIBERER, BioNER, la Red
de Enfermedades Raras del Cen-
tro Superior de Investigaciones
Cientificas (CSIC) o los registros
autonémicos y nacionales coordi-
nados por el ISCIIl, que ya aplican
estrategias de interoperabilidad
avanzada, mantenimiento distribui-
do de datos, acceso controlado o
armonizacién FAIR (Encontrables,
Accesibles, Interoperables y Reu-
tilizables, por sus siglas en inglés).

Ademés, Espafa lidera proyectos
europeos de referencia en apren-
dizaje federado en salud, como
SYNTHEMA?®, situdndose en una
posiciéon destacada en la creacidn
de ecosistemas de datos seguros,
integrados y colaborativos. En con-
junto, estas iniciativas demuestran
un progreso sostenido hacia un
modelo federado real que facilite
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el diagndstico, la investigacion
traslacional y la planificacién sani-
taria en EERR .

En Espaia, el uso de
modelos de
datos federados y
arquitecturas
distribuidas esta
cobrando un papel
cada vez mas relevante
para abordar
los retos de las EERR

El uso de Big Data en el &mbito
de las EERR abre un escenario
de enormes oportunidades, pero
también plantea desafios signifi-
cativos que deben abordarse de
manera coordinada. La creacién
de espacios de datos sanitarios
interoperables y seguros exige
superar obstéaculos técnicos,
como la heterogeneidad de
fuentes, la falta de estdndares
comunes o la escasez de datos
de alta calidad, junto con barreras
legales y éticas relacionadas con
la privacidad, el consentimiento
dindmico y la gobernanza del uso
secundario de la informacién. La
integracién segura de los datos
clinicos, gendmicos, de bio-
bancos y de vida real permitiria
generar cohortes virtuales mas
amplias y representativas, acele-
rando el diagndstico, el desarro-
llo de modelos predictivos y la
identificacion de subgrupos de
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pacientes que respondan mejor a
determinadas terapias.

A la vez, estos espacios pueden
convertirse en infraestructuras sos-
tenibles si incorporan mecanismos
robustos de calidad, modelos fede-
rados, semantica comun, auditoria
en tiempo real y una financiacién
continuada. El potencial de gene-
rar valor econémico y clinico a partir
de datos actualizados y con flujos
continuos permite, ademas, avan-
zar hacia evaluaciones de impacto
mas precisas, decisiones regulato-
rias &giles y sistemas de salud més
eficientes, que facilitarian estima-
ciones mas robustas de carga de la
enfermedad, costes y efectividad
comparada, reduciendo la incer-
tidumbre inherente a la toma de
decisiones sobre MMHH. Ademés,
permitirian monitorizar resultados
en préctica real y apoyar modelos
de pago por resultados.

En conjunto, estas transformaciones
apuntan a un futuro en el que las
personas con EERR se beneficien
de una medicina verdaderamente
personalizada, preventiva y par-
ticipativa, sustentada en datos
confiables y accesibles. Para ello se
necesita un impulso decidido de
politicas publicas que fomenten la
interoperabilidad, la transparencia'y
la equidad, asi como una colabora-
cion abierta entre administraciones,
profesionales, industria, comunidad
investigadora y asociaciones de
pacientes. Solo mediante esta con-
vergencia sera posible democratizar
el acceso al conocimiento, acelerar
el diagndstico y mejorar la calidad
de vida de quienes viven con este
tipo de patologias.
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TABLA 4. EJEMPLOS DE INICIATIVAS INTERNACIONALES BASADAS EN DATOS FEDERADOS EN EL AMBITO DE LAS EERR

Solve-RD#

European Joint
Programme on
Rare Diseases
(EJP-RD)¢

ELIXIR Rare
Diseases?®

SYNTHEMA®

Euro-NMD
Registry hub”

FAIRVASC"!

Diagnostico de EERR
mediante datos de
multiples paises y
analisis “-6mica”.

Integrar recursos de
investigacion y datos
de EERR a través

de una plataforma
federada.

Crear una
infraestructura
federada que
permita a los
investigadores
descubrir, acceder

y analizar distintos
repositorios de EERR
en toda Europa.

Crear un hub de
datos transfronterizo
para enfermedades
hematolégicas raras,
con foco en anemia
drepanocitica y
leucemia mieloide
aguda.

Recopilar datos de
todos los pacientes
neuromusculares
atendidos por los
82 centros sanitarios
pertenecientes a la
ERN Euro-NMD.

Crear un acceso
FAIR (localizable,
accesible,
interoperable y
reutilizable) a una
red de registros de
vasculitis asociada a
ANCA.

Infraestructura de datos
compartidos pan-europea

con acceso controlado;
estandarizacién y reanélisis
masivo de datos clinicos y
gendémicos. Aungue no siempre
literalmente “federada”,
promueve la interoperabilidad
entre recursos distribuidos.

Plataforma VP-RD que conecta
repositorios nacionales y de ERN;
interoperabilidad FAIR.

Enfoque federado de los datos:
integracién de repositorios,
registros, biobancos y datos
-6émicos; aplicacion de los
principios FAIR a los datos de
EERR.

Infraestructura de aprendizaje
federado (Federated Learning)

+ computacién multipartita
segura (Secure Multi-Party
Computation) + privacidad
diferencial (Differential Privacy)
para entrenamiento y generacién
de datos sintéticos sin mover los
datos crudos.

Plataforma de registro hub
federada: se conecta con
multiples registros especificos
mediante interoperabilidad,
siguiendo el principio de “data
visiting” y principios FAIR.

Tecnologias semanticas y
consultas federadas: datos
locales convertidos a RDF y
enlazados mediante ontologia
comun. Consultas SPARQL sin
mover datos crudos.

Més de 21.000
conjuntos de datos de
familias afectadas por
EERR, multiples ERN
implicadas.

>130 instituciones; 24
ERN; EURORDIS.

11 paises europeos

y alianzas con otros
actores europeos en
EERR como EURORDIS,
RD-Connect; bbmri-
eric.

16 socios en 10 paises
europeos; coordinado
por la UPM (Espania).
Colaboracion con
ERN-EuroBloodNet (red
europea de referencia
para enfermedades
hematolégicas raras).

82 centros sanitarios
de 25 paises europeos
(ERN Euro-NMD) y

27 organizaciones de
pacientes.

Registros nacionales/
regionales de vasculitis
de 7 paises (Irlanda,
Reino Unido, Francia,
Alemania, Suecia,
Republica Checay
Polonia).

Mejora del diagnéstico (casos resueltos): >
5000 familias analizadas.

La agregacién de datos y la
interoperabilidad estructural son
fundamentales para avanzar en
EERR; plantea retos de gobernanza,
consentimiento, calidad de datos.

Ha demostrado la viabilidad del acceso
federado en investigacion de EERR.

Importancia del consentimiento dindmico

Catélogo actualizado de herramientas
y recursos para investigacion en
enfermedades raras (mantenido en bio.
tools).

Desarrollo de métricas FAIR especificas para

enfermedades raras, aplicadas a recursos
clave.

Pilotaje de infraestructura federada
(repositorios, biobancos, omics) para
enfermedad rara, por ejemplo, el “Rare
Disease test case for ELIXIR Interoperability
backbone”.

Formacién, workshops y actividades de
difusién especificas para la comunidad de
enfermedades raras dentro de ELIXIR.

Supera el problema de escasez y
fragmentacion de datos en hematologias
raras mediante generacién de “pacientes
virtuales”.

Arquitectura técnica de federacion +
anonimizaciones + generacién de datos
sintéticos.

Estandar de interoperabilidad (por ejemplo,
mapeo al OMOP CDM) para enfermedades
hematolégicas raras.

Ejemplo de infraestructura federada” que
permite andlisis sin transferencia de datos.

Empoderamiento del paciente,
interoperabilidad seméntica, aborda
fragmentacion de registros.

Anélisis federado de >3.800 pacientes.
Identificacion de 5 subgrupos clinicos y
serolégicos de la enfermedad.

Ha demostrado la viabilidad de consultas
federadas en EERR.

Retos: calidad y armonizacién de datos.

Total:
15.361.621 €.

Total:
100.655.230 €
Contribucién
de la UE:
55.073.831 €.

6.514.560 €.

Financiacién
total de la UE:
200.000 €.
Contribucién
total en
especie de las
organizaciones
de pacientes:
274.641€.

2.299.091€.

ANCA: anticuerpos anticitoplasma de neutrdfilos; EERR: enfermedades raras; ERN: redes europeas de referencia (European

Reference Networks). FAIR: Encontrables, Accesibles, Interoperables y Reutilizables (Findable, Accessible, Interoperable, Reusable); RDF: Resource

Description Framework; UE: Unién Europea.

referencias bibliogréficas incluidas en la tabla.
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RESUMEN

El articulo describe el concepto de
inteligencia artificial (IA), sus téc-
nicas fundamentales (aprendizaje
automaético, aprendizaje profundo,
redes neuronales y procesamien-
to de lenguaje natural), y analiza
cémo ésta puede incorporarse al
admbito de la farmacia hospitalaria.

Detalla cémo la IA puede mejorar
y optimizar muchas de las presta-
ciones, servicios y procesos de un
Servicio de Farmacia Hospitalario
centrando su aportacion, funda-
mentalmente, en dos dimensio-
nes: clinica y operativa.

En la dimensidén clinica, resalta
que puede ser de gran utilidad
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en la optimizacién de la farmaco-
terapia y medicina de precisién,
mediante analisis de datos clini-
cos, genéticos, farmacocinéticos y
poblacionales, porque la IA puede
ayudar a predecir la respuesta a
farmacos, ajustar dosis, identificar
subpoblaciones y seleccionar tera-
pias éptimas. También describe
cémo puede mejorar la seguridad
clinica, mediante la deteccidn
automatizada de interacciones far-
maco-farmaco, identificacién de
pacientes de alto riesgo, predic-
cion y prevencion de reacciones
adversas y reduccién de errores
de medicacidn, especialmente en
escenarios de polifarmacia o enfer-
medades complejas, y la atencidon
farmacéutica y el seguimiento del
paciente, pues la IA (a través de
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agentes conversacionales) puede
interactuar de manera personali-
zada con los pacientes y aportar
datos de salud de las personas,
de resultados reportados por los
pacientes y efectos adversos de
la medicacidn, facilitando una
intervencion proactiva. Asimismo,
puede ser valida en la evaluacién
y optimizacién de la adherencia
terapéutica.

En la dimensidn operativa, el
articulo destaca que puede servir
para automatizar las tareas admi-
nistrativas y optimizar los proce-
sos de gestidn (gestion de stocks,
prediccion de demanda, gestidn
de caducidades, y optimizacion
de inventarios, reduciendo erro-
res, y desperdicios) permitiendo
que los farmacéuticos enfoquen
su trabajo en actividades de
mayor valor afiadido. También,
puede ser utilizada en los nue-
vos modelos de financiacién
de medicamentos de pago por
resultados ya que puede propor-
cionar informacidn precisa sobre
la efectividad y seguridad de un
determinado farmaco frente a
otros competidores en el mundo
real y para analizar el riesgo de un
acuerdo o contrato.

Los autores describen, ademés,
que la |IA puede emplearse en la
educaciéon y formacion de pacien-
tes y profesionales y en investiga-
cién. En relacion con los pacien-
tes, los agentes virtuales pueden
ofrecerles informacién segin sus
demandas y necesidades informa-
tivas relacionadas con los medi-
camentos, lo que les ayudara a
tomar decisiones mas informadas.
Para los profesionales, puede dar-
les apoyo en la lectura y redaccion
cientifica, en la formacion y en la
evaluaciéon y monitorizacién edu-
cativa. En investigacion, permite
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el andlisis de grandes volimenes
de datos clinicos y de investiga-
cién para identificar patrones,
facilita el reclutamiento de pacien-
tes, puede agilizar los procesos
de los ensayos y buscar nuevos
usos e indicaciones de farmacos
ya comercializados, ademas de
identificar nuevos efectos adver-
sos, interacciones farmacoldgicas,
nuevos fenotipos y biomarcadores
de respuesta.

El articulo concluye que la IA
puede ser una herramienta acele-
radora del cambio en los servicios
de farmacia hospitalaria y que los
farmacéuticos que la dominen
aportaran un valor diferencial.

El articulo ofrece una aproxima-
cién pertinente y bien estructura-
da sobre el impacto potencial de
la IA en los servicios de farmacia
hospitalaria. Su principal aporta-
cion radica en proporcionar una
visién global de las técnicas dis-
ponibles y de los escenarios don-
de podrian aplicarse, alinedndose
con la progresiva transformacién
del rol del farmacéutico hospitala-
rio hacia una actividad maés clinica,
predictiva y basada en datos. Esta
transformacién seré especialmen-
te relevante en el ambito de las
enfermedades raras, donde los
retos que presenta la investiga-
cién y gestién de los medicamen-
tos huérfanos requieren modelos
que superen las limitaciones del
dato local, y se apoyen en bases
de datos amplias, estandarizadas
y combinables.

Asimismo, la revisién es especial-
mente pertinente para el debate
sobre la evaluaciéon econdmica
asistida por Big Data en enferme-
dades raras, ya que los autores
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destacan que la IA puede auto-
matizar procesos, generar esti-
maciones mas robustas y mejorar
la capacidad de monitorizacién
de resultados en vida real. Estos
elementos son criticos para la eva-
luacion de tecnologias sanitarias
en patologias de baja prevalencia,
donde los ensayos clinicos suelen
ser limitados y los estudios de
coste-efectividad requieren de
informacién complementaria pro-
veniente del mundo real.

La diferenciaciéon que realiza el
articulo entre aplicaciones clinicas
y operativas de la |IA resulta acer-
tada, aunque en la practica ambas
dimensiones estan estrechamente
interrelacionadas. La automatiza-
cién de tareas repetitivas y el apo-
yo en la validacién de prescripcio-
nes permiten liberar tiempo para
una atencién farmacéutica mas
avanzada, lo que convierte la IA
en un habilitador relevante para la
evolucién del modelo asistencial.

Una limitacién del estudio es que,
resulta excesivamente conceptual
y profundiza poco en la madurez
real de estas soluciones. La revi-
sién presenta la |A como un con-
junto de herramientas ya proximas
a la adopcidon generalizada, pero
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no profundiza en la necesidad de
su validacién y en las dificultades
para su integracién en los siste-
mas de informacién clinicos hete-
rogéneos, lo que puede conducir
a una expectativa de inmediatez
que no se corresponde con el
estado actual de implantacién en
los hospitales.

La implementacién responsable
de las herramientas de IA exige
farmacéuticos con competencias
en interpretacion de algoritmos,
anélisis de datos y valoracién criti-
ca de las recomendaciones gene-
radas por esta. Este punto, solo
mencionado de forma general
en el articulo, representa un reto
formativo considerable para los
equipos de farmacia y en general
para una gran parte de los profe-
sionales sanitarios.

Introducir IA en un entorno asis-
tencial conlleva aspectos organi-
zativos y de gobernanza que no
deben subestimarse. La protec-
ciéon de datos, la responsabilidad
profesional, la transparencia en el
funcionamiento de los algoritmos

y la necesidad de estructuras de
supervisién clinica son elementos
esenciales para evitar riesgos. La
transformacién tecnolégica debe
ir acompafiada de una transfor-
macion cultural, con participacion
activa de distintos perfiles profe-
sionales, servicios de informética
y equipos directivos, asi como con
estrategias claras de evaluacién
del impacto sobre la seguridad,
la eficiencia, los resultados clini-
cos y la sostenibilidad. La IA debe
entenderse como una herramienta
complementaria al juicio clinico,
no como un sustituto. Su valor
reside en su capacidad para pro-
cesar informacién masiva e iden-
tificar patrones, pero la interpre-
tacion de esos hallazgos requiere
el conocimiento del profesional
y una comprensién profunda del
contexto individual del paciente.
preservando asi la calidad y la
esencia humanistica de la aten-
cidén sanitaria.

En conjunto, el articulo constituye
un punto de partida valioso para
reflexionar sobre la incorporacién
de IA en la farmacia hospitalaria.
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La transformacion
tecnolégica debe ir
acompainada de una
transformacion cultural,
con participacion
activa de distintos
perfiles profesionales
y estrategias claras de
evaluacion del impacto
sobre la seguridad y la
eficiencia

Su adopcidon puede convertirse en
una oportunidad estratégica para
reforzar la actividad clinica del far-
macéutico, mejorar la seguridad
y eficiencia del proceso farma-
coterapéutico y contribuir a una
atencion sanitaria mas avanzada
siempre que se aborde desde un
liderazgo clinico, la formacién del
equipo y una gobernanza respon-
sable. Solo los profesionales con
un amplio conocimiento de la
misma podran liderar esta trans-
formacion.
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El dictamen del Comité Econdémico
y Social Europeo (CESE) analiza el
papel emergente de la inteligencia
artificial (IA) y los macrodatos en la
investigacion, el diagndstico y el
tratamiento de las enfermedades
raras, subrayando tanto su enorme
potencial transformador como los
riesgos éticos, sociales y econdmicos
asociados. Las enfermedades raras,
que afectan aproximadamente al 5 %
de la poblacién mundial y a unos 30
millones de personas en la Unién
Europea, presentan retos estructu-
rales persistentes: retrasos diagnds-
ticos prolongados, escasez de trata-
mientos eficaces, fragmentacion de
la atencién y fuertes desigualdades
en el acceso a la innovacién sanitaria.
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El CESE reconoce que la lAy los
macrodatos pueden mejorar sustan-
cialmente los itinerarios asistenciales
de los pacientes con enfermedades
raras. Las herramientas basadas en
IA permiten analizar grandes volu-
menes de datos clinicos, genéticos y
de imagen, facilitando diagnésticos
mas precoces y precisos, reducien-
do errores diagndsticos y acortando
significativamente los tiempos de
identificacién de la enfermedad. Asi-
mismo, la IA puede acelerar el desa-
rrollo de medicamentos huérfanos y
tratamientos personalizados, optimi-
zando los procesos de investigacion
y disminuyendo costes y plazos. En
este sentido, el dictamen destaca el
valor de iniciativas europeas como
el Espacio Europeo de Datos de
Salud (EEDS), las Redes Europeas de



Referencia (RER), Horizonte Europa'y
el Reglamento de Inteligencia Arti-
ficial, que proporcionan un marco
normativo y financiero clave para
el despliegue responsable de estas
tecnologias.

No obstante, el CESE advierte que
la aplicacién de la IA en el ambito
de las enfermedades raras plantea
desafios significativos. Entre ellos
destacan la proteccién de la con-
fidencialidad y la seguridad de los
datos sanitarios, el riesgo de sesgos
algoritmicos, la falta de transparen-
cia de algunos modelos
de IAy las desigualdades
en el acceso a los bene-
ficios de la innovacién.
Dado que los datos sobre
enfermedades raras son
escasos, fragmentados y
amenudo de calidad des-
igual, existe el riesgo de
que la 1A beneficie princi-
palmente a determinadas
enfermedades, regiones
0 grupos socioecond-
micos, dejando atrés a
poblaciones vulnerables,
zonas rurales o paises con
infraestructuras digitales
limitadas.

Un aspecto central del
dictamen es la dimen-
sién de género. El CESE subraya
que las mujeres se ven afectadas
de manera desproporcionada por
determinadas enfermedades raras
y cronicas, y que los modelos de
IA entrenados con conjuntos de
datos sesgados —mayoritariamente
masculinos y de origen europeo—
pueden reproducir o incluso agra-
var desigualdades existentes. Esto
se traduce en diagnésticos tardios,
errores clinicos y mayor riesgo de
reacciones adversas a tratamientos.
Por ello, el CESE recomienda que los
modelos de |A médica se entrenen

con datos diversos y equilibrados
desde una perspectiva de género,
gue se realicen auditorias de sesgos
y que se fomente la participacién de
mujeres en los &mbitos de la Ay la
ciencia de datos médicos mediante
programas de formacion, mentoriay
financiacién especifica.

El dictamen también enfatiza la
importancia de una gobernanza
sélida de los datos. Los pacientes
deben mantener el control sobre su
informacidn sanitaria, con derechos
claros a otorgar y revocar el consen-
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timiento, conocer los usos de sus
datos y beneficiarse de su reutiliza-
cién. El CESE defiende modelos de
consentimiento dindmico y estructu-
ras innovadoras como cooperativas
de datos o registros gestionados
por los propios pacientes, que pue-
den ofrecer alternativas mas justas
frente a la concentracién de datos
en manos de grandes empresas o
instituciones. Asimismo, se insiste
en la necesidad de que los modelos
de IA solo accedan a datos anoni-
mizados y cifrados, y de que existan
sanciones disuasorias frente a usos

indebidos.

Desde el punto de vis-
ta econdmico, el CESE
alerta sobre el riesgo
de que el desarrollo
de la IA médica quede
dominado por grandes
empresas tecnoldgicas,
debido a los elevados
costes de computacion
y acceso a datos. Para
contrarrestar esta ten-
dencia, se recomienda
reforzar la financiacién
europea dirigida a pymes
y empresas emergentes,
especialmente a través
de Horizonte Europa y el
Programa Europa Digjital,
con el fin de garantizar
una innovacién competitiva, acce-
sible y orientada al interés publico.
Igualmente, el dictamen subraya la
necesidad de mecanismos de fija-
cién de precios justos y sostenibles
para los tratamientos desarrollados
con apoyo de fondos publicos.

Finalmente, el CESE reafirma que la
|A debe ser una herramienta de apo-
yo y no un sustituto del juicio clinico.
Las decisiones médicas deben per-
manecer bajo supervisién humana,
con profesionales sanitarios debi-
damente formados para interpretar
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y cuestionar las recomendaciones
algoritmicas. Para ello, se propone
reforzar la formacién continua en
IA, ética y seguridad, asi como esta-
blecer directrices éticas comunes a
escala de la UE que garanticen la
igualdad de acceso, la transparencia
y la proteccion de los derechos de
los pacientes.

Este comentario pretende comple-
mentar el dictamen del CESE desde
una perspectiva de salud publica,
evaluacion de tecnolo-
gias sanitarias (ETS) y
experiencia del paciente.
Este dictamen explora-
torio del CESE aborda
una interseccion politica
sumamente relevante y
oportuna: el papel que
la inteligencia artificial
(IA) y el Big Data en las
enfermedades raras, en
un momento especial-
mente oportuno, dado
el desarrollo paralelo
del Espacio Europeo de
Datos Sanitarios (EHDS),
la Ley de Inteligencia
Artificial de la UE y los
debates en curso sobre
sostenibilidad, equidad e
innovacién en la atencién
sanitaria.

Desde una perspectiva de salud
publica y ETS, el informe define
con acierto la IA no solo como una
innovacién tecnolégica, sino como
una intervencién a nivel del sistema
sanitario con implicaciones para la
equidad, el acceso, la sostenibilidad
y la optimizacién de recursos en el
dmbito de las enfermedades raras.

Las enfermedades raras represen-

tan un desafio para los sistemas de
salud debido a su baja prevalencia,
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heterogeneidad clinica, complejidad
diagndstica y elevadas necesida-
des médicas insatisfechas. En este
contexto, la Ay el Big Data deben
ser herramientas transformadoras
capaces de mejorar la precisién
diagnéstica, acelerar el desarrollo
terapéutico y optimizar la coordina-
cion de la atencién.

El informe es ambicioso, coherente
y esta en consonancia con las priori-
dades politicas de la Unidn Europea.
Sin embargo, mas alla de su solidez
regulatoria y ética, es esencial eva-
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luar si la visién propuesta refleja
adecuadamente la experiencia, las
expectativas y las vulnerabilidades
de los pacientes con enfermedades
raras.

Las enfermedades raras representan
un caso paradigmatico donde la IA
puede ofrecer un alto valor social, a
la vez que plantea mayores riesgos
debido a la baja prevalencia de estas
enfermedades, la fragmentacién de
los datos y la vulnerabilidad de los
pacientes.

Desde la perspectiva éti-
ca de la salud publica, las
principales fortalezas del
informe son el énfasis en
aspectos como el consen-
timiento continuo, el con-
trol del paciente sobre
los datos, la existencia de
érganos de supervision
independientes, y los
modelos de datos coope-
rativos. El informe enfati-
za firmemente el retraso
en el diagndstico como
un problema central en
las enfermedades raras e
identifica acertadamente
la IA como un posible
acelerador del diagnésti-
co. Sin embargo, desde la
perspectiva del paciente,
el diagnéstico es solo el comienzo
de un recorrido largo y, a menudo,
de toda la vida.

Dado que las herramientas de |1A
y las terapias basadas en |A para
enfermedades raras a menudo
implican altos costos iniciales y
beneficios inciertos a largo plazo,
una vinculacién mas sélida con los
marcos de ETS y la atencién basada
en el valor fortaleceria significati-
vamente la relevancia politica del
informe. Serfa interesante que se
hiciera referencia explicita a los
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organismos y procesos de ETS
(nacionales y de la UE) y aclarar
cémo se debe evaluar el valor de
los diagndsticos y tratamientos
basados en |IA para enfermedades
raras, no solo su innovacion.

La atencion que el informe presta
al sesgo de género, la infrarrepre-
sentacion y las desigualdades en el
diagnéstico es ejemplary va mas alla
de muchos documentos de politicas
comparables. Reconocer que la |A
puede mitigar y amplificar los sesgos
existentes es particularmente impor-
tante en las enfermeda-
des raras, donde las pre-
sentaciones atipicas son
comunes. La IA ofrece
la posibilidad de anélisis
gue permiten investigar la
interseccionalidad entre
multiples factores (género
X etnia x nivel socioeco-
némico X geografia), no
tanto desde la visién del
"factor de riesgo” clésico
de la epidemiologia.

La IA puede proporcio-
nar una comprensién
més profunda de la
multidimensionalidad
de las variaciones gené-
ticas, fisiopatoldgicas y
clinicas de las enferme-
dades raras, que son afecciones
complejas y heterogéneas, y pue-
den representar diversas vias de
patogénesis plausibles, aunque
aun no confirmadas. El mapeo de
las multiples interconexiones de
estas enfermedades puede ayudar
a mejorar nuestra comprension
de los mecanismos bioguimicos y
moleculares implicados en su inci-
denciay progresion, contribuir a un
diagndstico mas avanzado y disefar
un enfoque mas personalizado para
comprender, diagnosticar y tratar a
los pacientes.

Una preocupacién recurrente para
los pacientes con enfermedades
raras es si la innovacién se traducira
en un acceso oportuno, asequible y
geograficamente equitativo. Si bien
el informe aborda la sostenibilidad
de los precios y la inversidn publica,
no ofrece garantias concretas de
que los avances basados en la IA
llegarén a los pacientes de los dife-
rentes Estados miembros.

Desde una perspectiva de investi-
gacién profesional en salud publica
y servicios de salud, el informe es
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altamente relevante, conceptual-
mente sélido, éticamente sélido y
fuertemente orientado a la formu-
lacion de politicas. Demuestra una
sélida comprension de los desafios
sistémicos de las enfermedades
raras y pone el énfasis apropiado
en los derechos de los pacientes,
la proteccion de datos, la gober-
nanza ética y las consideraciones
de equidad dentro del marco
regulatorio europeo. Sin embar-
go, cuando se examina desde una
perspectiva centrada en el pacien-
te, surgen varias limitaciones. Si
bien los derechos de los
pacientes se articulan
ampliamente, el informe
no proporciona meca-
nismos concretos para
traducir estos derechos
en entornos del mun-
do real. La experiencia
vivida por los pacientes
con enfermedades raras,
marcada por la carga psi-
cosocial a largo plazo, la
fatiga de la coordinacién
de la atencién, la variable
alfabetizacion sanitaria y
las desigualdades estruc-
turales, no esta suficien-
temente integrada en el
disefio, la gobernanza
y la implementacién de
soluciones impulsadas
por IA. Como resultado, los pacien-
tes se consideran como fuentes de
datos, en lugar de como copro-
ductores y cogobernadores activos
de la innovacion. Para fortalecer la
dimensidn centrada en el pacien-
te se necesitarian vias operativas
maés claras para su participacion,
salvaguardas explicitas contra la
presién implicita para compartir
datos y garantias mas sélidas de
que los avances impulsados por la
|A se traducirén en beneficios acce-
sibles, asequibles y relevantes para
el paciente.
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HACIA UNA NEFROLOGIA DE PRECISION:
RETOS Y OPORTUNIDADES DEL BIG DATA

JUSE PURTULES Desde su experiencia en el grupo BIGSEN, ;cémo cree que el uso de
Big Data esta transformando la investigacion y la practica clinica en las

enfermedades renales minoritarias?
. . JP: La esta transformando radicalmente. Debemos tener en cuenta que
Puerta de Hierro. Miembro del L .
) la enfermedad minoritaria antes se denominaba enfermedad rara. Ahora
grupo BINGSEN de la SOC"’?dad se denomina minoritaria y se define por tener menos de 5 casos por cada
Espafiola de Nefrologia 10.000 habitantes. Son enfermedades que comparten un origen genético
y, en més del 80% de los casos, presentan un curso crénico grave, un
diagnéstico complejo y un tratamiento dificil.

Jefe de Nefrologia del Hospital

En nefrologia tenemos muchas enfermedades que entran en esta cate-
goria, desde las propiamente hereditarias, como determinadas tubulopa-
tias, la enfermedad de Fabry o las magnesemias hereditarias, hasta otras
patologias en las que lo que se hereda es una predisposicidén genética y
se necesita un desencadenante para activar la enfermedad, como ocurre
en las glomerulopatias o el sindrome hemolitico urémico.

La Sociedad Espafiola de Nefrologia (SEN) cuenta con varios grupos de
trabajo que interactlan en este &mbito. Tenemos BIGSEN, el grupo al
que yo pertenezco, que es un grupo transversal que intenta apoyar a los
demas en el desarrollo del anélisis masivo de datos. Contamos también
con el grupo de enfermedades hereditarias, que trabaja en asociacién
con instituciones europeas, y con la parte clinica, que es GLOSEN. En
este grupo se incluyen todas estas enfermedades que, por estadistica, son
minoritarias y presentan un componente genético predisponente, como
las glomerulonefritis. Disponemos asimismo de registros de enfermeda-
des renales minoritarias, como el sindrome de Alport o el de poliquistosis
hepatorenal. La SEN, en general, aporta un importante trabajo cooperativo
basado en la integracion y el anélisis de datos.

Lo que permite el Big Data es reunir en un Unico espacio la informacion
procedente de muchos centros. Es imposible que un solo centro adquiera
el conocimiento, la investigacién y el desarrollo suficientes sobre enfer-
medades tan poco frecuentes. Al reunir todos estos datos en grandes
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data lakes, se facilita una integracién que, junto con la
inteligencia artificial, permite detectar patrones ocultos,
predecir respuestas o identificar posibles tratamientos.
En suma, se trata de reducir el tiempo necesario para
llegar al diagndstico y al tratamiento adecuados para
cada paciente.

La Red Unicas y otros espacios federados de datos
proponen compartir informacién entre centros
para generar conocimiento colaborativo. ;Qué
oportunidades y desafios identifica en su aplicacion
en Nefrologia y, en concreto, en las enfermedades
raras renales?

JP: Hay muchas oportunidades y desafios por igual.
La primera oportunidad, como hemos comentado, es
compartir los datos entre hospitales para aumentar el
conocimiento y el tamafio muestral
sobre el que trabajar. Esto facilita
el diagndstico, porque se dispon-
dréd de muchos més elementos de
comparacién. Cada vez que una
enfermedad minoritaria se incorpo-
ra a este lago de datos, es mas facil
encontrar a qué se parece, ya que
contamos con mucha més infor-
macion. Ademas, permite generar
modelos predictivos més robustos.

En cuanto a los desafios, a lo largo
de la entrevista hablaremos de la
dificultad de la interoperabilidad
de estos sistemas. Otro gran desafio es la proteccion
de los datos sensibles.

Me gustaria mencionar algunas iniciativas que ya
estan funcionando, especialmente para quienes nos
escuchan y puedan ser pacientes con enfermedades
minoritarias o familiares. Hay proyectos encabezados
por el Centro de Regulacién Gendmica de Barcelona,
que trabaja con la Harvard Medical School, orientados
a interpretar mutaciones responsables de enfermeda-
des raras, como el proyecto popEVE. Este proyecto
ha reunido datos de 31.000 familias de pacientes con
enfermedades graves y ha sido capaz de identificar 123
nuevos genes patogénicos.

También existe un proyecto muy interesante del Cen-
tro de Supercomputaciéon de Barcelona, orientado a
integrar datos genéticos, clinicos y experimentales.
Y, a nivel europeo, esta el proyecto ERDERA, dotado
con 380 millones de financiacién para los préximos

El Big Data posibilita
reunir en un unico espacio
la informacion procedente

de muchos centros y,

junto con la inteligencia
artificial, permite detectar
patrones ocultos y
predecir respuestas
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diez afos. Su objetivo es desarrollar inteligencia arti-
ficial basada en macrodatos para aplicar medicina de
precision en terapias avanzadas. En él participan 37
paises, incluido Espafia, y varios centros de referencia
nacionales.

Asimismo, contamos con el Espacio Europeo de Datos
en Salud, que funciona bajo unas reglas de colaboracién
muy estrictas basadas en los principios FAIR data, que
garantizan la interoperabilidad para la investigacién. Y
disponemos de dos redes europeas, ERKNet y ERKReg,
que son registros europeos de enfermedades raras.

Todos estos data lakes, que se estan creando a nivel de
distintas comunidades auténomas espanolas, luego a
nivel del Ministerio y finalmente a nivel europeo, estan
trabajando para integrarse entre
si, crecer y compartir informacién.
Esto, por supuesto, genera retos
cientificos, técnicos y éticos.

Unos de los retos del Big Data
sanitario es garantizar la calidad,
interoperabilidad y proteccién
de los datos. ;Qué estrategias
considera prioritarias para
asegurar que los datos generados
en los hospitales puedan
integrarse de forma util?

JP: Tenemos varios retos. Existen
retos técnicos de calidad, de inte-
roperabilidad y de proteccién de datos, y también retos
éticos relacionados con la seguridad y la propiedad
de esos datos. Los pacientes cuyos datos comparti-
mos deben estar informados de esta integracion. En
general, suelen colaborar: cuando a un paciente con
una enfermedad minoritaria, o incluso a un paciente
renal con cualquier enfermedad, se le solicita el con-
sentimiento informado para este tipo de estudios, lo
concede en la practica totalidad de los casos. Pero es
un paso que debe cumplirse siempre.

Hay que garantizar la seguridad de esos datos, ase-
gurarse de que no salgan de la red que los custodia y
dejar bien establecido quién es el propietario y quién el
responsable de su custodia. Otro reto ético importante
es evitar los sesgos poblacionales. En general, los luga-
res con menor desarrollo econémico y sanitario estaran
infrarrepresentados, y debemos trabajar, especialmente
en el dmbito europeo, que es donde se desarrolla todo
esto, para garantizar la equidad en el acceso. No puede
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ser que vivir en una u otra regién de Espafia determine
tener mas o menos acceso.

El tercer reto importante es la formacién de los pro-
fesionales. No solo quienes trabajan directamente
con estas herramientas y plataformas, sino todos los
profesionales de la red sanitaria publica deben recibir
periddicamente informacién sobre qué pueden esperar
de estos sistemas interconectados. Interoperabilidad es
una palabra que a todos se nos atraganta, pero significa
simplemente intercambio de datos en un lenguaje que
las maquinas puedan entender.

Cuando hablamos de Big Data,
hablamos de las cinco “V": la pri-
mera V es el volumen; la segunda,
la velocidad de computacién; la
tercera, la variedad en la proce-
dencia de los datos; la cuarta, la
veracidad, es decir, que sean datos
contrastados y fiables; y la quinta
es el valor, porque deben ser datos
relevantes. Hoy en dia todos lleva-
mos relojes inteligentes que reco-
gen multitud de datos, camaras,
analizadores de laboratorio... miles de fuentes. Pero
lo importante es que los datos aporten valor para
mejorar la asistencia.

Si la pregunta es cémo garantizar la interoperabilidad
de los sistemas. Esto se basa fundamentalmente en tres
pilares: estdndares comunes de comunicacién, anoni-
mizacién y cifrado de datos. El estandar méas conocido
desde hace afios es HL7, que permite la comunicacion
entre distintos lenguajes y fuentes de datos para que
se entiendan entre si. Para texto libre, por ejemplo,
tenemos el sistema de codificacion SNOMED. Nece-
sitamos estos estandares comunes de identificacion;
necesitamos anonimizar los datos para poder trabajar
de forma segura; y necesitamos cifrarlos, manteniendo
la posibilidad de reidentificarlos cuando sea impres-
cindible realizar una intervencién. Todo ello debe
estar sometido a estrictas auditorias de calidad para
garantizar la seguridad de estos data lakes, que siem-
pre deben operar bajo el marco regulatorio de redes
publicas o consorcios publico-privados que aseguren
la proteccién del dato. Y deben depurarse periédica-
mente para garantizar su calidad.

Como siempre, me gusta poner ejemplos de lo que ya
esta en marcha. Tenemos un espacio nacional de datos
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Interoperabilidad
significa simplemente
intercambio
de datos
en un lenguaje
que las maquinas
puedan entender

interoperable con el espacio europeo, que funciona en
fase piloto desde 2023 y aspira a disponer de la infor-
macion clave de todos nosotros, usuarios de la sanidad
publica, para dos fines: permitirnos ser atendidos en
cualquier lugar de la Unién Europea con informacion
basica compartida; y posibilitar la investigacién y la
deteccién de enfermedades poco frecuentes en el
futuro. También existe un Registro Estatal de Enferme-
dades Minoritarias, gestionado por el Instituto de Salud
Carlos 1, y una red especifica de patologias pediatricas
llamada Red Unicas.

Por Ultimo, quiero mencionar la Red
Europea de Enfermedades Raras,
que utiliza la terminologia inglesa
y donde se habla de rare diseases.
Es la ERKNet, una red que incluye a
muchos paises, y en la que Espafia
participa a través de los centros
CSUR. Un CSUR es un centro
publico de referencia nacional que,
por sus caracteristicas, ha obtenido
esta acreditacion y debe ser el lugar
de derivacion para estas enferme-
dades poco frecuentes. Podemos
mencionar, por ejemplo, el Hospital 12 de Octubre, el
Hospital La Paz, el Clinic de Barcelona, Sant Joan de
Déu o la Fundacién Puigvert. Todos ellos cuentan con
un CSUR, es decir, un centro de referencia unificado a
nivel nacional.

En definitiva, hablamos de espacios de datos com-
partidos que presentan un reto técnico de gestion de
grandes volimenes de informacién, un reto ético y de
seguridad que debe resolverse, y un reto de intero-
perabilidad, es decir, de comunicacién entre sistemas,
imprescindible para que todo este esfuerzo resulte
realmente Util.

¢;De qué manera las herramientas de analisis de
grandes volumenes de datos pueden contribuir a
mejorar las evaluaciones econémicas de los trata-
mientos en enfermedades raras, especialmente en
patologias renales con baja prevalencia?

JP: Cuando hablamos de economia en salud, a algu-
nos nos cuesta porque parece que la salud de nuestros
pacientes mereceria cualquier esfuerzo sin tener en
cuenta el coste. Sin embargo, el sistema sanitario publi-
co debe sostenerse sobre la eficiencia. Hay grandes
avances, pero es necesario ser muy precisos a la hora
de decidir a quién se le administra una determinada
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terapia avanzada, y la sostenibilidad del sistema depen-
de de ello. No es malo hablar de economia en salud,
al contrario: es necesario. Y aqui el Big Data puede
ayudar mucho. Cuando hablamos de Big Data, estamos
combinando, por un lado, los grandes data lakes que
reinen datos procedentes de multiples fuentes y, por
otro, tecnologias de anélisis muy répido basadas en
inteligencia artificial.

En economia de la salud debemos considerar tres ele-
mentos basicos: evaluacién, eficiencia e investigacion.
En cuanto a evaluacién, el Big Data
nos permite construir modelos para
estimar los costes reales y realizar
anélisis de coste-efectividad de
estas nuevas terapias, especial-
mente las dirigidas a personas con
enfermedades minoritarias. Pode-
mos hacer modelos que simulen
el impacto presupuestario de una
nueva medida terapéutica a partir
de datos reales. Cuando evaluamos
un tratamiento, si queremos hacer-
lo bien, debemos analizar muchos
elementos secundarios. No se trata
solo de cuénto cuesta un nuevo far-
maco o una nueva terapia y cuanto
invertimos en ellos, sino de cuénto estamos ganando
en afios de vida, en calidad de vida, en ingresos hospi-
talarios evitados, en desplazamientos no realizados, en
jornadas laborales recuperadas. Toda esta evaluacion
compleja requiere integrar datos de multiples fuentes,
y aqui el Big Data es fundamental.

Respecto a la eficiencia del sistema, si somos capaces
de utilizar el Big Data para llegar antes a un diagndstico
de una enfermedad minoritaria mediante estos data
lakes y herramientas de comparacién, podremos redu-
cir pruebas innecesarias o tratamientos costosos.

La tercera pata, donde el Big Data puede ayudar en
farmacoeconomia, es la investigacién. Hoy en dia se
puede realizar, junto con la investigacion clinica con-
vencional, una investigacion basada en los datos ya
disponibles. Si tengo cientos de miles de pacientes
en un lago de datos, con informacién sobre qué les
ha sucedido y qué tratamientos han recibido, puedo
realizar investigacion simulada: puedo buscar gemelos
digitales, es decir, pacientes que se parezcan al caso cli-
nico que estoy analizando, y observar su evolucion. Por
comparacién, puedo identificar cuéles podrian ser los

Se trata de utilizar toda
esta informacion para
lograr un sistema mas
coste-eficiente y, por
tanto, mds sostenible;

lo que buscamos no
es ahorrar dinero,
sino garantizar la
sostenibilidad del sistema
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mejores tratamientos para un paciente concreto. Ade-
maés, el Big Data y la inteligencia artificial nos ayudan
a investigar en dos campos fundamentales: el disefio
de nuevos compuestos y la simulacién de proteinas y
procesos genéticos. Podemos poner a las maquinas a
trabajar para buscar secuencias quimicas con potencial
valor terapéutico.

En definitiva, se trata de utilizar toda esta informacién
para lograr un sistema maés coste-eficiente y, por tanto,
mas sostenible. Es importante entender que lo que
buscamos no es ahorrar dinero,
sino garantizar la sostenibilidad del
sistema, basdndonos en el anélisis
que permite el Big Data. El reto éti-
co aqui es evitar que los algoritmos
acaben priorizando criterios exclusi-
vamente econdmicos y comprome-
tan el acceso equitativo a terapias
innovadoras. Por ello, siempre
que estos analisis estén tutelados
por instituciones cientificas, como
sociedades médicas o los sistemas
nacionales de salud, tendremos una
garantia sélida de que las cosas van
por el buen camino.

¢Hasta qué punto cree que la inteligencia artificial y
los modelos predictivos basados en Big Data pueden
ayudar a anticipar la progresién o complicaciones en
pacientes con enfermedades renales raras?

JP: Nos pueden ayudar mucho. Hablemos de forma
conceptual. ;Qué estamos haciendo con la inteligencia
artificial y con el Big Data? Estamos introduciendo una
cantidad enorme de informacién sobre cosas que ya
han ocurrido: datos de muchos paises, de muchos esce-
narios y de multiples situaciones clinicas. Cuando tengo
un paciente con una enfermedad muy poco frecuente,
mi problema como médico en la préctica diaria es que
no dispongo de suficiente experiencia para comparar
ese caso con otros similares. Sin embargo, gracias a
esos data lakes que ya hemos mencionado, respalda-
dos por sistemas sanitarios publicos y por regulaciones
europeas, y potenciados por una capacidad de anélisis
extraordinaria, puedo tomar a mi paciente y compa-
rarlo con otros pacientes similares. En mi experiencia
cotidiana, en los Ultimos cinco afios quizé no haya visto
suficientes casos que se parezcan; pero en una fuente
que acumula informacién de muchos paises y miles de
pacientes, si voy a encontrar un nimero mucho mayor
de casos comparables. Esto nos permite prever cémo
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puede evolucionar nuestro paciente en funcion de
cdmo han evolucionado pacientes parecidos. El obje-
tivo es anticiparnos a la progresion de la enfermedad y
evitar complicaciones.

Aungue no es exactamente una enfermedad minori-
taria, me gustaria comentar dos ejemplos. El primero
procede del &mbito del trasplante renal. Existe una
herramienta de inteligencia artificial ya registrada
como herramienta terapéutica, aunque no sea un
farmaco, llamada iBox. iBox es una herramienta
desarrollada durante muchos afios en Francia, que
integra datos genéticos, datos de biopsias, datos
clinicos y datos de evolucién del paciente. Cuan-
do tengo un paciente problema, lo enfrento a esa
“caja” de inteligencia artificial y el sistema busca,
por comparacién, a qué situacio-
nes previas se parece. Me ayuda a
identificar qué le esta ocurriendo
realmente al paciente y cuél es el
mejor manejo posible. Pensemos
que en trasplante renal el reto
es lograr una inmunosupresién
equilibrada: suficiente para evitar
el rechazo, pero sin excedernos,
porque ello incrementaria el
riesgo de infecciones o tumores.
Ese equilibrio delicado, anticipar
un rechazo o identificar sus fases
iniciales sin recurrir a una dosis
excesiva de inmunosupresién, es precisamente lo
que permite afinar iBox. En Espafia ya se esté tra-
bajando con biopsias de protocolo programadas,
datos genéticos, datos del donante y del receptor,
y el historial clinico completo del paciente. Toda esa
informacidn se integra en el sistema, que, a partir
de decenas de miles de casos comparables, predi-
ce con un grado de acierto notable qué es lo que
puede suceder.

El segundo ejemplo procede del propio grupo BIGSEN,
donde se estan desarrollando algoritmos para identifi-
car qué pacientes con enfermedad renal crénica van a
progresar mas con rapidez, especialmente en aquellos
que disponen de datos genéticos.

En definitiva, la inteligencia artificial, gracias a su
enorme volumen de informacién y a su capacidad de
analisis, nos permite predecir qué puede ocurrirle a
un paciente en funcién de lo que ya les ha ocurrido a
muchos otros pacientes muy similares.
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Los pilares esenciales
son: infraestructura,
financiacion estable,
gobernanza ética,
formacion continuada
para todos los sanitarios y
participacion del paciente

La construccion de ecosistemas de datos requiere
la implicacién de clinicos, economistas, informaticos
y gestores. ;Como se estd abordando esta
colaboracién en el ambito nefrolégico y qué papel
deberian jugar las sociedades cientificas?

JP: Esto solo se concibe como un esfuerzo multidiscipli-
nar. No se trata de un nefrélogo con curiosidad por la
genética o de un genetista al que le gusta la informética
y programa: se trata de equipos multidisciplinares con
clinicos, genetistas, investigadores e ingenieros de
datos. Desde hace algunos afios existen titulaciones
especificas en bioinformatica, profesionales cuyo obje-
tivo es precisamente unir estas dos disciplinas, la infor-
mética y el anélisis de datos, con conocimientos basicos
de biologia y clinica. Por tanto, este trabajo solo puede
entenderse como un esfuerzo multidisciplinar.

El papel de las sociedades cienti-
ficas es fundamental. Son garan-
tes e integradoras del trabajo.
Existen convocatorias especificas
de investigacién y financiacién de
instituciones como el Instituto de
Salud Carlos lll, que lidera la inves-
tigacion sanitaria publica en este
pais. Hay convocatorias especiali-
zadas en medicina personalizada
y en transformacién digital, y las
propias sociedades cientificas tam-
bién cuentan con fuentes de finan-
ciacién, aunque mas modestas. Pero su papel como
garantes e integradoras del trabajo es clave.

Aqui me gustaria ampliar un poco el foco més alla de
las enfermedades minoritarias hacia algo que afecta a
toda la poblacién. Hay dos grandes retos hoy en dia.
Uno es estudiar las enfermedades minoritarias poco
conocidas siguiendo un enfoque “de abajo arriba”: lle-
ga un caso de un paciente con una enfermedad que no
se parece a nada, que tiene un componente genético y
que debemos investigar para identificar qué hay detrés
y como tratarlo. Todo lo que estamos comentando
sobre Big Data nos ayuda a buscar casos similares.

Pero hay un abordaje global aiin mas relevante. No sé
si sabe que, entre los pacientes que inician hemodiéa-
lisis en este pais cada afio, aproximadamente un 20%
tiene una enfermedad renal crénica no filiada. ;Por
qué? Porque llegan al diagndstico en fases finales,
cuando ya no es posible identificar qué ha dafiado
sus rifones. En ese 20% de pacientes, se estima que
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hasta un 30% tiene un componente genético. Uno de
los grandes retos que se han marcado las sociedades
cientificas hoy es utilizar el Big Data y la inteligencia
artificial para reducir esa incertidumbre. Se trata de
identificar a estos pacientes que han llegado a diélisis
sin diagndstico, muchas veces porque su enfermedad
ha sido silente, con pocas manifestaciones clinicas,
para tratarlos de forma méas adecuada.

La Sociedad Europea de Nefrologia ha publicado
recientemente una iniciativa cuyo objetivo es reducir
el nimero de pacientes con enfermedad renal crénica
no filiada. Lo que estén haciendo es crear un espacio
compartido de datos con un informe estandar en el
que se registra toda la informacion renal disponible en
el momento en que un paciente accede al nefrélogo: la
biopsia, si existe, aunque a veces no aporta informacién
porque llega tarde y solo muestra cambios avanzados;
el estudio genético, si se ha realizado; y todos los datos
de laboratorio asociados. Este caso se incorpora a un
conjunto de casos no definidos, que se revisan perio-
dicamente para evaluar si los nuevos avances permiten
asignar un diagndstico mas preciso.

Algunos pacientes con enfermedades minoritarias,
como el sindrome hemolitico urémico, pueden haber
pasado desapercibidos o haber sido mal clasificados
como otra patologia que termind
destruyendo el rindn y llevando al
paciente a dialisis. Si no sabemos
que ese paciente padece un sindro-
me hemolitico urémico, estard en
grave riesgo de perder un trasplan-
te renal. No voy a poder recuperar
su rindn, pero si podré trasplantarlo
con mayor seguridad si lo identifico
correctamente.

En otras patologias, como la enfer-
medad de Fabry, las alteraciones
enzimaticas comienzan en fases
muy precoces, incluso en la infan-
cia, y pueden pasar inadvertidas,
provocando después una progre-
sion renal y cardiovascular acelerada. El paciente llega
a didlisis sin diagndstico. No podremos sacarlo de
didlisis, pero si podremos proteger su corazén y evitar
que fallezca por un problema cardiovascular.

En Espafa estédn trabajando en esta linea el grupo
BIGSEN, el grupo de enfermedades hereditarias y el

El ser humano se enfrenta
a una nueva revolucion
tecnoldgica, que es el
Big Data y la inteligencia
artificial; debemos guiar
esta evolucion para que
sea provechosa, éticay

segura
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grupo europeo. Y quiero destacar que, actualmente,
la Sociedad Europea de Enfermedad Renal (ERA, por
sus siglas en inglés, European Renal Association) esta
presidida por una espafiola, la doctora Roser, experta
en enfermedades hereditarias. Es la primera mujer en
ocupar el cargo, y lo mas relevante: es una especialista
espafola que liderd el grupo de nefropatias heredi-
tarias de la SEN. Por tanto, creo que vienen buenos
tiempos para avanzar simultdneamente en dos lineas:
reducir la incertidumbre diagnédstica en los pacientes
renales no filiados y desarrollar el conocimiento y la
colaboracién en las enfermedades minoritarias. Estoy
seguro de que ella, como presidenta, impulsara duran-
te su mandato estas lineas de investigacion.

Finalmente, ;qué pasos considera esenciales para
consolidar el uso de Big Data en la investigacion y
evaluacién econémica de las enfermedades renales
raras en Espafa, garantizando su sostenibilidad a
largo plazo?

JP: Lo primero es la infraestructura. Hay que consolidar
redes, y esto ya esta avanzando y es una realidad hoy
en dia. Es necesario fortalecer redes de investigacién
como la que hemos mencionado en pediatria, la Red
Unicas, o conectar los registros nacionales con los regis-
tros europeos para crear plataformas de repositorios
federados que operen entre si.

En segundo lugar, la financiacion.
Hay que invertir dinero, y hay que
hacerlo con visidn, con proyeccion
a muchos afios, sabiendo que la
inversion que realizamos ahora
la recuperaremos en forma de
reduccion de enfermedad, mejora
de calidad de vida, incremento de
supervivencia y, en Ultima instancia,
en un sistema mas coste-eficiente
y sostenible. La financiacién tiene
multiples vias, pero es esencial que
la sanidad publica disponga de
modelos de continuidad que garan-
ticen la sostenibilidad en el tiempo.

El tercer paso es la gobernanza ética. Hay que regular
todo este proceso. Pensemos que estamos hablando de
integrar y analizar todos los datos en conjunto, algo que
puede generar recelos sobre la pérdida de libertad o el
uso indebido de la informacién. Lo que hay que hacer no
es dejar de compartir datos, sino compartirlos bajo una
regulacion adecuada y con una gobernanza ética sélida:
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Hacia una nefrologia de precision: el poder del Big Data en enfermedades renales minoritarias

El desafio de las enfermedades
renales minoritarias

1. Agregacién de datos

Clinico
° — \
Genético
Clinico
—> a-
Clinico
;Qué es una enfermedad minoritaria? Es aquella que -
afecta a menos de 5 de cada 10.000 habitantes, también Clinico /3
conocida como enfermedad rara. v/

Caracteristicas comunes y complejas: Mas del 80%
tienen origen genellcc presentan un curso cronico grave,
diagndstico complejo y tratamiento dificil.

La barrera del conocimiento aislado: Es imposible que un
solo centro hospitalario adquiera la experiencia suficiente
sobre patologias tan poco frecuentes.

La solucién: Big Data e inteligencia artificial (IA)

Se redine en un Unico espacio
(Data Lake) informacion clinica,

procedente de multiples centros. - paciente de forma individualizada.

Las 5 "V" del Big Data sanitario l‘

Oportunidades y retos

OPORTUNIDAD:

2. Andlisis con IA Aumento del conocimiento

3. Medicina de precisién
El objetivo es reducir el tiempo
hasta el diagnéstico y encontrar el
tratamiento adecuado para cada

RETO:
Interoperabilidad
B
1@
8-

Los sistemas de distintos
hospitales deben usar esténdares
comunes (HL7, SNOMED)

genética y experimental

Permite trabajar con un tamafio
muestral mayor, facilitando la
investigacion y la generacion de

&

e modelos predictivos robustos. ~ para que los datos se puedan
!" &&\ intercambiar y entender.
C OPORTUNIDAD: RETO:
Sostenibilidad del sistema Segundad y ética

&@

El objetivo es reducir el tiempo
hasta el diagnéstico y encontrar
el tratamiento adecuado
para cada paciente de forma
individualizada.

Volumen (gran cantidad)
Velocidad (analisis rapido)
Variedad (multiples fuentes)
Veracidad (datos fiables)

Valor (relevancia para la
asistencia)

Es crucial garantizar la
proteccién de datos sensibles,
el consentimiento informado
del paciente y evitar sesgos
poblacionales en los algoritmos.

Ayuda a realizar andlisis de
coste-efectividad, reducir
pruebas innecesarias y optimizar
la asignacion y optimizar la
asignacion de terapias avanzadas.

Pilares para un ecosistema de datos exitoso

— ——
— —
1. Infraestructura 2. Financiacién estable
Consolidar redes y plataformas de Inversion a largo plazo para
repositorios de datos federados garantizar la continuidad de los
que operen entre los registros (== proyectos y la sostenibilidad del =
nacionales y europeos. — sistema. SE—

marcos claros sobre el consentimiento del paciente, la
posibilidad de retirar ese consentimiento, limites para
el uso secundario de los datos y revisién constante de
los algoritmos que los manejan. En este punto, Europa
es mucho maés reguladora que Estados Unidos o Chi-
na. Esto nos hace avanzar mas despacio, pero también
de forma maés segura. En las manos equivocadas, los
datos de salud pueden ser peligrosos para la poblacién.
Imagine que la empresa a la que pido una hipoteca o
un seguro conoce que tengo una alteracién genética
que acortard mi vida: podria elevarme los intereses o
directamente negarme el seguro. Por eso son necesarios
infraestructura sdlida, financiacion estable, gobernanza
éticay liderazgo intelectual de los mejores. Ahi es donde
entran los centros de referencia en Espania, los CSUR, vy,
a nivel europeo, las redes de referencia.

Todo esto describe cémo funciona la maquinaria. Hay
que considerar ademas a quienes van a utilizarla: los
profesionales. Cualquier médico, no solo quienes
trabajan en centros altamente tecnoldgicos, necesita
formacién continua y herramientas sencillas que le per-
mitan saber cdmo actuar con un paciente complejo. Lo
comentdbamos antes: las enfermedades minoritarias
contactan muchas veces con atencidén primaria o con
especialistas en hospitales no de referencia. Es dificil
que un profesional pueda resolver solo situaciones tan
complejas. Debe saber a qué recursos recurrir, qué cen-

3. Gobernanza ética
Establecer modelos regulatorios
claros sobre el consentimiento,
el uso de los datos y la auditoria
constante de los algoritmos.

4. Formacion continuada
Capacitar a todos los profesionales
sanitarios, no solo a los
especialistas, sobre el potencial y
uso de estas herramientas.

5. Participacién del paciente
Involucrar a las asociaciones de
pacientes en la toma de decisiones
para garantizar Ia transparenciay la
confianza.

l
tros CSUR pueden atender al paciente, cuando pedir
una segunda opinién y qué opciones puede ofrecer.

Y el dltimo elemento, fundamental, es la participacién
del paciente. Todo esto se hace por el paciente; todos
acabaremos siendo pacientes en algin momento. Yo
mismo ya he estado al otro lado. La participacién del
paciente da sentido a toda esta estrategia y es impres-
cindible incorporar a las asociaciones de pacientes de
enfermedades minoritarias o renales, muy potentes en
Espafia, a la toma de decisiones y a la revisién de la
gobernanza, para garantizar transparencia y confianza.

En resumen, los pilares esenciales son: infraestructura,
financiacién estable, gobernanza ética, formacién conti-
nuada para todos los sanitarios y participacién del paciente.
Sin estos pilares, la innovacién tecnoldgica no se tradu-
cird en mejoras reales para los pacientes.

Es un tema apasionante, con muchas facetas. Podria-
mos hablar horas de esto. Pero debemos tener claro mi
mensaje final: el ser humano se enfrenta a una nueva
revolucion tecnoldgica, que es el Big Data y la inteligen-
cia artificial. Tenemos que tomar las riendas para mejorar
nuestro sistema sanitario y dar més oportunidades a
nuestros pacientes. No hay marcha atrés: no podemos
caer en el "terraplanismo” tecnoldgico. Debemos guiar
esta evolucion para que sea provechosa, ética y segura.
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EL REGISTRO NACIONAL DE MIASTENIA
GRAVIS: COLABORAGION, CIENCIA Y FUTURO

ELENA Usted forma parte del comité cientifico del registro nacional de
L miastenia gravis (MG) dentro del Registro de Enfermedades Genéticas
CORTES VICENTE y de baja prevalencia (GENRARE) de CIBERER. ;Cual es la situacién
actual del registro y cuales son sus principales objetivos a corto y
Neuréloga Adjunta de la Unidad de medio plazo?

EC: El registro nacional de MG se fundé en 2010. Fue la profesora Isabel
llla quien lo cred. En aquel momento formaba parte del registro nacional
de enfermedades neuromusculares y se trataba de un registro especifico
de la enfermedad, con variables importantes para su estudio.

Enfermedades Neuromusculares.
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau.
Barcelona

En 2019, debido sobre todo a cuestiones de financiacién necesarias para
poder mantener los datos y seguir utilizando el registro de forma (til, trans-
ferimos los datos al registro GENRARE de CIBERER. Esto aporta ventajas:
es un proyecto mucho més amplio, un paraguas que agrupa varios registros
que utilizan la misma metodologia, y que ofrece beneficios importantes a
la hora de mantener y continuar utilizando el registro.

En la actualidad, desde que se realizd esta transferencia de datos, estamos
actualizando la informacién de los pacientes que ya estaban incluidos.
También estamos incorporando nuevos pacientes con datos recientes,
aunque el concepto sigue siendo el mismo. Es un registro cumplimentado
por neurdlogos, con datos clinicos de altisimo interés para la enfermedad,
y que se encuentra en continua actualizacion. Siempre que aparece infor-
macion relevante nueva, puede incorporarse al registro. Este trabajo esta
permitiendo desarrollar numerosos proyectos, que es lo que necesitamos
a corto y medio plazo: utilizar todos estos datos para poder realizar inves-
tigacién clinica.

;Como se asegura la calidad y homogeneidad de los datos en un
registro multicéntrico como el de MG? ;Qué estandares considera
clave para que esta informacion sea util en analisis clinicos, econémicos
y comparativos?

EC: El disefio del registro de MG fue realizado por neurdlogos expertos en
enfermedades neuromusculares, destacando las variables que eran funda-
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mentales para el estudio de esta enfermedad desde los
puntos de vista demogréfico, clinico, electrofisioldgico,
inmunoldgico y terapéutico. Son variables cuya recogi-
da se ha intentado que sea sencilla, que quite el menor
tiempo posible al neurdlogo, pero que, a la vez, conten-
gan la informacién fundamental que

necesitamos para poder realizar una

buena investigacién clinica.

El registro nacional
de MG esta
cumplimentado por
neurdlogos,
con datos clinicos de
altisimo interés para
la enfermedad, y se
encuentra en continua
actualizacion

Son los propios neurdlogos quienes
rellenan este registro y, por tanto,
la calidad de los datos suele ser, en
general, muy buena. Ademas, con-
tamos con ciertas alertas que pue-
den avisarnos si se introduce algin
dato erréneo y disponemos tam-
bién de personal gestor de datos
(data entries) que trabaja revisando
y depurando la informacién, plan-
teando consultas (queries) cuando
aparece algun dato incongruente,
con el fin de contar con datos de la mejor calidad posi-
ble para poder realizar cualquier tipo de andlisis.

;Qué impacto esta teniendo el registro en la
investigacion y en el conocimiento de la MG en
Espafia? ;Podria compartir algunos resultados o
hallazgos relevantes obtenidos hasta ahora?

EC: Hasta la fecha, el registro de MG se ha utilizado en
cuatro proyectos de investigacién. El primero se publicd
en 2015, realizado por la doctora Ramos-Fransi, y estu-
diaba las situaciones de riesgo vital que pueden presen-
tar los pacientes con MG: cuéles eran sus causas, cémo
evolucionaban y cual era la respuesta al tratamiento.
Fue un articulo publicado en European Journal of Neu-
rology y supuso una primera repercusion y utilizacién
de estos datos.

Mas tarde, los datos se utilizaron también para estudiar
a los pacientes que presentan una miastenia asociada a
timoma, un grupo de pacientes especifico. Este proyec-
to fue liderado por el doctor Rodrigo Alvarez.

Yo he tenido el placer de utilizar también estos datos
para estudiar dos grupos de pacientes importantes. Uno
son los pacientes refractarios al tratamiento: como son,
cdmo responden y si finalmente logran los resultados
(outcomes) clinicos esperados o no.

Y probablemente el estudio que més relevancia ha
tenido hasta la fecha es aquel en el que describimos
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cémo son los pacientes con un debut de miastenia
muy tardio. La miastenia siempre se ha considerado
una enfermedad de mujeres jovenes, entre los 20 y los
40 afios, pero en las Ultimas décadas cada vez vemos
mas pacientes mayores de 65 afos. Gracias al registro
pudimos observar que presentan
caracteristicas clinicas diferentes y
que merece la pena diagnosticar y
tratar, porque, en general, suelen
evolucionar muy bien.

¢(Existen anélisis comparativos
entre el registro espaniol y
otros registros europeos o
globales? ;Qué aprendizajes o
sinergias estan surgiendo de esa
colaboracién internacional?

EC: Desafortunadamente, no hay
estudios comparativos hasta la
fecha, pero si existen sinergias a
nivel, sobre todo, europeo. El afio
pasado se realizd un workshop del European Neuro-
muscular Center, que consiste en pequefas reuniones
con expertos de todos los paises europeos que, duran-
te un fin de semana, se relinen para poder estandarizar
ciertos aspectos de algunas enfermedades neuromus-
culares.

El afio pasado se celebrd uno de estos encuentros con
el objetivo de armonizar todas las variables que inclui-
mos en los registros a nivel europeo y poder realizar
estudios comparativos entre diferentes paises. Es decir,
todavia no se ha llevado a cabo este tipo de andlisis,
pero es una iniciativa que estd en marcha y en la que
llevamos aproximadamente un afo trabajando. Espe-
ramos tener proximamente la oportunidad de realizar
este tipo de estudios.

¢;Cémo pueden los datos del registro ayudar a
estimar el coste real de la enfermedad y el impacto
presupuestario de las nuevas terapias?

EC: El registro, como os comentaba, es un registro
clinico. Lo que tenemos son datos relevantes desde el
punto de vista clinico-asistencial y sirve, sobre todo,
para eso: para hacer investigacién clinica. Sin embar-
go, es cierto que contamos con datos importantes
sobre el nimero de visitas que realiza el paciente, el
numero de ingresos o de hospitalizaciones, las pruebas
complementarias que se llevan a cabo y también los
tratamientos utilizados, sus dosis, frecuencia y poso-
logia. Es decir, podemos disponer de datos estimados



de los costes de ciertos grupos de pacientes. Aunque
no sea el objetivo fundamental del registro, toda esta
informacién puede estimarse.

Dado el creciente arsenal terapéutico en MG, ;como
se puede acelerar la incorporacién de datos de
pacientes tratados para evaluar su impacto en salud
y costes en un corto periodo de tiempo?

EC: Cuando un nuevo farmaco sale
al mercado, es muy importante
disponer de estudios observacio-
nales en vida real. No es lo mismo
un ensayo clinico que lo que luego
vemos en la consulta, y para este
tipo de proyectos los registros cli-
nicos son de gran utilidad. Es muy
importante introducir los datos,
aunque es cierto que esto lo realizan
los neurdlogos en su tiempo libre y
necesitamos un poco de ayuda en
este sentido.

En cualquier caso, en enfermedades

neuromusculares siempre hemos

sido compafieros muy colaborativos y, poco a poco, los
datos se van introduciendo para poder llevar a cabo
estudios especificos sobre los resultados en vida real y
los costes de los nuevos farmacos.

Los registros clinicos
son esenciales porque
permiten estudios en vida
real, algo que no siempre
reflejan los ensayos
clinicos y que resulta
clave para entender qué
ocurre realmente en la
practica asistencial

EL EXPERTO OPINA -

¢ Qué pasos considera prioritarios para consolidar
el registro y maximizar su impacto cientifico, clinico
y social?

EC: El registro lleva 15 afios en funcionamiento y, la ver-
dad, seguimos teniendo muchos pacientes por analizar.
Hay mas de 30 hospitales en Espafia que participan en
la introduccién de datos, por lo que creo que es un
registro vivo y que todavia tiene mucho que aportar.
Es fundamental concienciar de que
cualquier profesional puede intro-
ducir datos en este registro. No
hace falta que sea un hospital muy
grande, muy puntero o con muchos
pacientes. Todo suma, y lo que
buscamos es una representacién
real de lo que ocurre en Espana, en
cualquier hospital, tenga las carac-
teristicas que tenga.

Hay que seguir introduciendo
pacientes y, por supuesto, queda
muchisimo por analizar. Esta es |a
segunda parte: todos estos datos
no estan alli simplemente para
coleccionarlos, sino para poder realizar estudios de
investigacion, publicar resultados y, sobre todo, ayu-
dar a nuestros pacientes a tener una mejor calidad

de vida.
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JOSE MARiA
MILLAN SALVADOR

Director del Centro de Investigacién
Biomédica en Red de Enfermedades
Raras (CIBERER)
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TRIPLE DESAFIO: ESTANDARIZAR,
INTEROPERAR Y PROTEGER LOS DATOS
BENETICOS EN ESPANA

Desde su experiencia en diagndstico genético de enfermedades raras,
;qué oportunidades ofrece el Big Data para mejorar la identificacion
de variantes genéticas y acelerar el diagnéstico de los pacientes?
JMM: Estamos en una era en la que ya trabajamos en investigacidn
con genomas completos. Esto quiere decir que vamos a encontrarnos
una media de 5.000.000 de variantes genéticas por genoma. El Big
Data es fundamental para poder interpretar estas variantes, filtrarlas o
categorizarlas como benignas, probablemente benignas, de significa-
do incierto, probablemente patogénicas o patogénicas. Ademas, va a
permitir la integracién de otros datos dmicos, como la transcriptémica,
la metaboldmica, etc., para dilucidar si estas variantes son causantes de
la enfermedad o no. Es decir, es muy importante para integrar todos
estos datos.

Cada vez se habla mas de la necesidad de combinar informacidn clinica,
genética y molecular en grandes bases de datos. ; Qué barreras existen
actualmente para integrar estos datos y qué avances serian prioritarios
para superarlas?

JMM: Las barreras en estos momentos son fundamentalmente técnicas,
y creo que una de las més importantes es la estandarizacién de los datos.
Estamos hablando de que, dependiendo de las comunidades autonomas,
hay historias clinicas en atencién primaria que no pueden ser leidas en
atencién hospitalaria; incluso dentro de los mismos hospitales de una
comunidad auténoma puede haber distintos tipos de historias clinicas, y
no hablemos ya entre distintas comunidades auténomas.

Esto es clave para que los datos clinicos sean interoperables, y considero
que la interoperabilidad es fundamental. Lo mismo ocurre con los datos
genéticos: hay comunidades auténomas y laboratorios que los procesan
con un determinado secuenciador, otros con otro; los sistemas o pipelines
bioinformaticos que se utilizan también son diferentes. Esto hace que sea
muy dificil lograr que estos datos sean interoperables, algo fundamental
para que puedan ser compartidos y realmente sirvan para mejorar la medi-
cina de precision.
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Y luego hay un segundo plano, que es el de la pro-
teccion de los datos y todos los aspectos éticos y
legales que implica la cesidon de datos personales.
Hay que tener en cuenta que un genoma es practi-
camente inanonimizable (todos tenemos el nuestro
y es Unico).

¢;Cémo cree que el uso de herramientas de anélisis
masivo de datos podria contribuir a una medicina
mds personalizada en enfermedades raras,
especialmente en la interpretacion de variantes de
significado incierto?

JMM: Estamos hablando de variantes de significado
incierto, que efectivamente son la tortura de los investi-
gadores, de los profesionales y de los pacientes, porque
generan ansiedad y no permiten dar una respuesta clara
sobre si estan o no relacionadas con la enfermedad.
Se ha visto que la variacidn genética entre poblaciones
es mucho mayor de lo que se pensaba. Tener datos
globales, y globales me refiero no solo a Espafia, sino
internacionalmente, puede permitir ver que, quiza, una
variante que aparece en nuestra poblacidén con una fre-
cuencia muy baja y que podriamos considerar candidata
a ser patogénica, en otra poblacién
es bastante més frecuente y no pro-
duce la enfermedad que presentan
nuestros pacientes.

Por lo tanto, es muy importante dis-
poner de datos de este tipo: cuanto
mas globales, mejor. Un ejemplo
para la investigacion es Genomics
England, una base de datos del
Reino Unido en la que pacientes y
controles voluntariamente aportan
todos sus datos: gendmicos, de
salud, y ademés son seguidos clini-
camente. De manera que cualquier
investigador que presente un proyecto aprobado tie-
ne acceso a esos datos para su uso en investigacion.
Esto ha permitido, en muchos casos, encontrar nuevos
genes.

Iniciativas como la Red Unicas o los espacios de
datos federados buscan compartir informacién
entre centros de referencia. ; Qué papel considera
que deben tener los laboratorios de genética y los
centros de investigacién en este tipo de redes?

JMM: Los laboratorios de genética, para empe-
zar, tanto en la Red Unicas como en los proyectos
de datos federados, como puede ser OmicSpace,

Es importante disponer
de consentimientos
informados dinamicos, en
los que, conforme pase
el tiempo, el paciente
pudiera decidir qué dona
0 qué puede saberse de él

EL EXPERTO OPINA -

son muy importantes para compartir estos datos
y hacerlos interoperables, sin necesidad de que
salgan de cada uno de los centros productores.
Digamos que los laboratorios de genética, junto con la
genética médica, constituyen el material sobre el cual
los laboratorios de investigacién y la bioinformatica
permitirdn que estos datos sean interoperables y, de
alguna manera, faciliten la medicina personalizada y de
precisién. No podemos olvidar que no hacemos nada
teniendo un genoma si no tenemos a qué fenotipo
asociarlo, en diferentes cédigos, como el cédigo de
Ontologia del Fenotipo Humano (HPO), que es el que
maés utilizamos.

La gestién de informacién genémica plantea
cuestiones éticas complejas. Desde su punto de
vista, ;como puede garantizarse el equilibrio entre
la proteccién de la privacidad del paciente y la
necesidad de compartir datos para avanzar en la
investigacion?

JMM: Es muy dificil anonimizar un genoma humano;
es menos dificil un exoma o los datos de un panel de
genes. A veces, describiendo simplemente que una
persona tiene una determinada
enfermedad rara, su sexo y, sobre
todo, si pertenece a una pequefia
poblacién, es facil identificar a esa
persona. Para evitar esto, necesi-
tamos, en primer lugar, la autoriza-
cién del paciente: el consentimien-
to informado. El consentimiento
informado es fundamental para
que estos datos sean compartidos.
En Espana, en general, es necesa-
rio un consentimiento especifico
para cada proyecto de investiga-
cidén y es muy estéatico: se firma y,
como mucho, se puede revocar,
pero poco més. Seria muy importante disponer de
consentimientos informados dinamicos, en los que,
conforme pase el tiempo, el paciente pudiera decidir
qué dona o qué puede saberse de él; y, ademés de
dinamicos, que fueran mucho méas amplios, de modo
que permitieran realizar no un Unico proyecto de
investigacion, sino varios.

En este sentido, en la Comunidad Valenciana hay
una iniciativa llamada CRINEO, que permite que el
paciente dé su permiso para hacer cualquier investi-
gacién sobre su muestra, que puede ser una muestra
de tumor, sangre, etc.
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iComo evitar la identificacion? Es dificil. Se pueden
enviar datos agregados, de manera que no sean
individuales, sino que se proporcionen simplemente
porcentajes de variantes, bien anonimizados o bien
seudonimizados. La seudonimizacion es especialmente
importante en enfermedades raras, porque es muy posi-
ble que una de estas investigaciones permita encontrar
la causa de la enfermedad y sea
necesario volver al paciente para
diagnosticarle o valorar si existe una
diana terapéutica.

En el ambito de las terapias
génicas o avanzadas, ;qué
papel pueden tener los
grandes conjuntos de datos
en la identificacién de dianas
terapéuticas o en la evaluacién de
la eficacia y seguridad de nuevos
tratamientos?

JMM: En la identificacién de nue-
vas dianas terapéuticas, creo que la
integracién de todos los datos gendmicos y dmicos en
general (la transcriptomica, la metaboldmica, etc.), junto
con estudios funcionales, es fundamental, y también la
farmacogenética a la hora de evaluar qué tratamiento
puede recibir un paciente e incluso en qué dosis.

Muy importante, para los resultados de un ensayo
clinico y el seguimiento, es la farmacovigilancia de los
pacientes a los que se les administran estas terapias
avanzadas, ya sea terapia génica, terapia celular, etc.

Por otro lado, los datos genémicos, dmicos en gene-
ral y el Big Data, pueden ser clave para el objetivo

La integracion de todos
los datos genémicos y
omicos en general, junto
con estudios funcionales,
es fundamental en la
identificaciéon de nuevas
dianas terapéuticas

que se persigue actualmente: encontrar terapias que
no sean validas solo para una enfermedad o un gen
(que es lo que encarece este tipo de tratamientos),
sino que funcionen para distintos tipos de enferme-
dades o genes, més enfocadas a una terapia frente a
un tipo de mutacién concreta. Estas son las llamadas
terapias agndsticas, y es lo que se estad buscando
ahora para intentar abaratar este
tipo de terapias. En este sentido,
el Big Data puede ser muy impor-
tante.

¢ Qué pasos considera esenciales
para que Espaha consolide una
estrategia sélida de integracién
de datos genéticos y clinicos
en enfermedades raras, y qué
beneficios cree que podria
aportar a pacientes y familias?

JMM: Como he comentado, es
muy importante la estandarizacién:
hablar todos el mismo idioma o, si
no es posible, que haya una traduccién entre los dis-
tintos datos clinicos: HPO, las diferentes codificaciones
de enfermedades raras como CIE-10, ORPHA, etc. La
estandarizacién debe aplicarse a todo tipo de datos
gendmicos: interpretacion bioinformatica, filtrado, etc.

Es esencial establecer, mediante proyectos de datos
federados, una interoperabilidad en todo el territorio
espanol. Y, por supuesto, es muy importante tener cuan-
tos més datos mejor y, por lo tanto, facilitar de alguna
manera estos consentimientos informados dindmicos y
amplios, ademas de proteger los datos del paciente y
evitar su identificacién.
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ARANTXA
SAEZ SANCHEZ

Presidenta de la Asociacién

Espanola de Cancer de Tiroides
(AECAT)

EN PRIMERA PERSONA

INNOVACION, EQUIDAD Y CALIDAD DE VIDA:
LOS RETOS URGENTES EN CANCER DE TIROIDES

Como presidenta de la Asociacién
Espafiola de Céancer de Tiroides
(AECAT), ;cudles son hoy las
principales necesidades no
cubiertas de las personas con
cancer de tiroides?

AS: Aunque el cancer de tiroides
suele tener muy buen prondstico,
esto no significa que el recorrido
del paciente sea féacil. Para noso-
tros, las principales necesidades no
cubiertas podrian resumirse en tres
bloques: el acceso a un diagnéstico
rapido y preciso, sobre todo en los
casos mas agresivos, donde la dife-
rencia territorial sigue existiendo; la
informacion, que tiene que ser com-
prensible y personalizada para cada
paciente, porque muchos socios
nos comentan que, aunque reciben
el diagnéstico, se encuentran muy
perdidos y llegan a nosotros solici-
tando una explicacion méas detalla-
da de esa informacién inicial; y, por
Ultimo, la atencidn a las secuelas y
a la calidad de vida a largo plazo,
que aun no son las que deberian
ser. Los problemas de la voz, las
alteraciones del calcio, la fatiga o
los problemas emocionales no reci-
ben ahora mismo el seguimiento
que deberian.

¢(En qué puntos se producen mas
retrasos: diagndstico, acceso a
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tratamientos o seguimiento, ;y
cémo podemos mejorarlos?

AS: Los mayores retrasos, en la situa-
cién actual de la sanidad, suelen pro-
ducirse en el acceso a la prueba ini-
cial, ya sea la ecografia o la puncién
con aguja fina. A esto se suma que
muchos hospitales todavia no cuen-
tan con equipos multidisciplinares
de expertos. La ausencia, por ejem-
plo, de una ruta asistencial genera
retrasos en el acceso a tratamientos
innovadores, especialmente en los
casos mas avanzados, metastasicos o
refractarios al yodo. Hay una enorme
desigualdad territorial, una tardanza
en la aprobacion de los tratamientos
y, sobre todo, en su financiacion.
Muchas veces los pacientes no tienen
alternativa terapéutica. Para mi, lo
ideal seria disponer de un protocolo
unificado, un circuito répido que per-
mita llegar a un equipo multidiscipli-
nary la incorporacion &gil de nuevas
terapias con criterios transparentes.
Porque, actualmente, los pacientes
que estén en los casos mas compli-
cados lo estén pasando muy mal.

;Qué prioridades tiene ahora
mismo AECAT para apoyar a
pacientes y familias (informacidn,
acompahnamiento, rehabilitacion,
secuelas, salud mental)?
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En AECAT proporcionamos informacion fiable y actualizada, explicada
con un lenguaje claro para pacientes y construida siempre sobre
evidencia clinica contrastada y de calidad

AS: Nuestras prioridades siem-
pre estan enfocadas en lo que los
propios pacientes nos trasladan.
La informacion debe ser rigurosa,
actualizada y accesible. Desde
AECAT, toda la informacién esta
disponible para cualquier persona
que visite nuestra web, adaptada
con un lenguaje comprensible para
pacientes y siempre basada en la

evidencia clinica, asesorados por
un comité médico.

El acompafiamiento es un proce-
so en el que, desde que llegan a
AECAT, cada paciente recibe lo que
solicita: a veces es simplemente
resolver una duda pequefia; otras
veces, ofrecer informacién mas
concreta sobre su proceso clinico,

para lo cual derivamos la consulta al
comité médico; y en otros casos, lo
que necesitan es apoyo psicolégico
profesional. Nuestra labor es pro-
porcionar a cada paciente aquello
que nos pide.

En cuanto a la investigacion, siem-
pre hemos pensado que debemos
colaborar y apoyarnos mutuamen-
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Debemos contar con un circuito asistencial nacional en cancer
de tiroides, con centros de referencia, estandares comunes y un
acceso equitativo a la tecnologia diagnéstica y a los tratamientos

innovadores

te, también con otros agentes
implicados en torno al céncer de
tiroides. Y una linea muy importante
para AECAT es defender lavozy los
derechos de las personas y familias
que conviven con esta enfermedad
en Espafia.

Desde la mirada de AECAT, ;qué
ventajas ves en modelos tipo
“redes federadas/espacios de
datos” (como los que impulsa
Red UNICAS) frente a bases
centralizadas?

AS: Para una enfermedad rara o
poco frecuente como el cancer
de tiroides, estos modelos son
muy valiosos. La idea de compartir
conocimiento respetando el ano-
nimato del paciente y sumando
casos de diferentes comunidades
auténomas, por ejemplo, es clave
para generar datos sélidos, por-
que permite que cualquier centro,
grande o pequefio, se beneficie del
conocimiento de esa red. Creo que
conectar experiencias ofrece mejo-
res resultados para todos.

;Cémo deberian gestionarse
consentimiento de uso de datos
y retorno de resultados a los
pacientes para que confien en
estos proyectos?

AS: La confianza, creo, se construye
siempre con transparencia, control y
reciprocidad. Los pacientes deben
saber qué datos se van a recoger,
para qué se van a utilizar, durante
cuanto tiempo, quién tendré acceso
a ellos y quién los custodiara, entre
otros aspectos.

El consentimiento debe ser claro,
revisable y revocable en cualquier
momento. Para mi, ademés, seria
fundamental devolver un valor al
paciente: que sienta que los datos
que ha aportado sirven para mejo-
rar algo, ya sea generar un infor-
me o mejorar una préctica clinica.
Dar una recomendacién a la admi-
nistracion también es importante,
porque la utilidad genera confianza
en el paciente.

¢ Qué colaboracion esperas de la
industria y de los investigadores
para que las necesidades del
paciente se tengan en cuenta
desde el inicio?

AS: Desde el inicio debe existir
una colaboracién honesta. Que-
remos formar parte del proceso
y no solo ser invitados puntuales.
Creo que en la investigacién
habria que integrar més la voz
del paciente desde el disefio del
ensayo clinico.

También deberia considerarse la
evaluacién no solo de los criterios
de inclusion o de los requisitos,
sino también la eleccién de los
resultados, porque muchas veces
no solo importa la variable clinica.
Al paciente también le importa su
calidad de vida, y en muchos ensa-
yos eso no esta incluido.

En cuanto a la industria, es fun-
damental garantizar el acceso
temprano y equitativo a los tra-
tamientos innovadores cuando
existe una necesidad médica no
cubierta, como ocurre a menudo
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en el cancer de tiroides, y que la
informacién sobre ese proceso
sea clara y equilibrada en cuanto
al riesgo-beneficio.

Y para ambos, considero impor-
tante trabajar conjuntamente en
programas de formacién, concien-
ciacién y generacién de evidencia,
de manera que desde el primer
momento en que alguien quiera
crear un ensayo o una formacién
para clinicos, cuente con las aso-
ciaciones de pacientes y con los
propios pacientes.

Mirando al futuro, ;podria
comentarme alguna medida
concreta que le gustaria ver en
marcha en el préximo afno para
mejorar la calidad de vida y el
acceso a la innovacién en céncer
de tiroides?

AS: Quiza para el proximo afio es
un poco pronto, pero si puedo
pedir un deseo, seria la creacion
de un circuito asistencial nacio-
nal en cancer de tiroides, con
centros de referencia, estandares
comunes de seguimiento y un
acceso equitativo a la tecnologia
diagnéstica y a los tratamientos
innovadores. Que dé igual donde
vivas o cudl sea tu cédigo postal:
que recibas el mismo tratamiento
y seguimiento. Seria ideal contar
con un registro nacional de casos
interoperable que permitiera
conocer mejor las necesidades
del paciente, acelerar la llegada
de la innovacién y reducir todas
estas desigualdades que todavia
existen.
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DIMENSION SOCIAL
DE LA SALUD EN
SNS-0SASUNBIDEA:
INTEGRACION DE DATOS
PARA UNA SALUD MAS
HUMANA Y EFICIENTE

MONTSE
DE LA FUENTE HURTADO

Coordinadora Sociosanitaria
del Departamento de Salud de
Navarra

¢(Podria contarnos en qué con-
siste el trabajo desarrollado en
Navarra para integrar de forma
unificada la informacién social en
la Historia Clinica Electrénica?

MDLF: Como punto de partida,
esto nace de un macroproyecto de
historia clinica Unica que comenzd
a gestarse en Navarra en 2017. En
ese contexto impulsamos ANDIA
(en euskera, "andia” significa
"grande”; como sigla, Aplicacién
Navarra de Integracion Asistencial),
cuyo objetivo era integrar y unificar
nuestra historia clinica.

Desde el inicio se considerd esen-
cial incorporar datos sociales (la
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dimension social de las personas)
aprovechando una fortaleza histo-
rica del sistema navarro: contamos,
desde hace muchos afos (recuer-
do desde 1986, aproximadamen-
te), con profesionales de trabajo
social sanitario en la red de salud.
Con esa base, se decidid unificar
los sistemas de registro social en
toda la red asistencial para apor-
tarlos a la historia clinica integra-
da. En agquel momento (hablamos
de 2017) los registros de trabajo
social, tanto en Atencién Primaria
como en Atencién Especializada/
Hospitalaria y en la red de Salud
Mental, eran muy personalistas,
practicamente campos de escritura
libre. Eso hacia imposible agregar
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y mantener actualizados los datos.
Siempre pongo el mismo ejemplo:
si yo, en Primaria, atendia a una
persona y escribia “vive sola”, y al
dia siguiente la hospitalizaban y en
el hospital registraban “hogar uni-
personal”, no habia forma de cruzar
ni consolidar esos datos para saber
con certeza cudl era su situacion de
convivencia.

Dentro de este macroproyecto de
integracion de la historia clinica, la
Direccién de Asistencia Sanitaria
al Paciente impulsé por resolucién
oficial la creacién de un grupo téc-
nico de trabajo. Estuvo integrado
por seis trabajadores sociales de
distintas areas sanitarias (en Nava-



rra tenemos tres grandes areas) y
de todos los niveles asistenciales
(Atencién Primaria, Atencién Espe-
cializada Hospitalaria y Salud Men-
tal). El objetivo: unificar todos los
sistemas de registro social.

Dada la magnitud del reto (unificar
todas las fases del método de inter-
vencion: valoracién, diagndstico y tra-
tamiento, como hacen el resto de los
profesionales sanitarios) decidimos
dividir el proyecto en tres grandes
fases. Asi acompasébamos los tiem-
pos de definicién conceptual con
los de implementacién, obteniendo
resultados tempranos y visibles que
alimentaban el avance del proceso.
Si hubiéramos esperado al final,
para ver algun resultado tangible,
probablemente habria sido menos
eficaz y més desmoralizador. En total
ha sido un proceso de seis afios; la
unificacién de cada fase nos llevd
aproximadamente dos afios. Hoy
contamos con un producto comun.

Ademis, trabajamos con varias
premisas:

® Mantener en las tres fases las
mismas nueve dimensiones sociales
(las fases de valoracién, diagndstico
y tratamiento se estructuran siem-
pre sobre esas nueve dimensiones).

® Los acuerdos del grupo son vin-
culantes para toda la organizacion:
ningun hospital o dispositivo puede
"salirse” del marco.

® Trabajar siempre desde la inte-
gracién en el marco de ANDIA.

©® Mapear lo existente y aprove-
char lo ya desarrollado (cédigos y
parametrizaciones) para rentabilizar
esfuerzos.

® Realizar revisiones bibliogréficas
en cada fase, a nivel nacional e

internacional, para identificar solu-
ciones que pudiéramos adaptar.

De ese analisis concluimos que se
trata de un proyecto pionero (al
menos en el &mbito nacional), ya
que ningun sistema regional de
salud dispone de toda su historia
social sanitaria parametrizada y
explotable.

El objetivo principal es
aportar la dimensién
social de la salud,
tradicionalmente
invisibilizada, y considerar
cémo se interrelaciona
con otros condicionantes
familiares, sociales y
comunitarios

El objetivo principal es aportar
la dimensién social de la salud,
tradicionalmente invisibilizada
por modelos mas individualistas y
biologicistas, centrados en lo fisico
u organico. Se trataba de romper
barreras y considerar cémo esa
historia se interrelaciona con otros
condicionantes de salud: familiares,
sociales y comunitarios.

¢ Qué tipo de informacién social
se recoge? ;Como se parametriza
y con qué criterios se articula su
integracion en los distintos nive-
les de atencién sanitaria?

MDLF: Como comentaba, al
haber implementado un produc-
to comun en todos los &mbitos y
niveles asistenciales, recogemos
informacién sobre nueve dimen-
siones, de forma codificada y
parametrizada:
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1. Familia, soporte y convivencia.
Composicién familiar (con quién
vive la persona) y dindmica rela-
cional: grado de integracién, difi-
cultades de convivencia, contactos
esporadicos, predisposicion a los
cuidados, posibles conflictos, etc.

2. Autonomia y dependencia.
Reconocimientos oficiales (situacion
de dependencia o discapacidad) y
necesidades de apoyo en activida-
des bésicas e instrumentales de la
vida diaria.

3. Educacién/formacién y situacién
laboral/ocupacional. Nivel formati-
vo y situacién ocupacional, relevan-
tes para el proyecto vital y la salud
integral de la persona.

4. Situacién econdémica. Origen de
los ingresos, suficiencia econdémica
y gastos asociados a la salud, entre
otros aspectos.

5. Vivienda y entorno. Adecuacién
de la vivienda, barreras arquitecto-
nicas (tipo y presencia), disponibili-
dad de suministros y caracteristicas
del entorno (acceso a servicios,
zonas degradadas, etc.).

6. Dimensién personal y dinamis-
mos vitales. Capacidad para pedir
ayuda, seguir consejos, estrategias
de afrontamiento a lo largo de
la vida, estado de animo, y otros
aspectos personales.

7. Relaciones y contactos socia-
les. Vinculos intrafamiliares y con
el vecindario, participacién en
actividades comunitarias y en qué
medida.

8. Provision de cuidados. Existencia
de cuidador/a principal (a menudo
mujer), servicios asociados y recur-
sos sociosanitarios que apoyan la
atencion en domicilio.
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9. Entorno cuidador. Situacion de
la persona cuidadora; en el caso
de menores, valoracién de padres,
madres o tutores y de las condi-
ciones en las que se prestan los
cuidados.

Esta informacién se registra con
cddigos y desplegables comunes y
se aplica en las tres fases del méto-
do de intervencién (valoracién,
diagndstico y tratamiento). Uno
de nuestros objetivos era agilizar
los registros: aunque se van incor-
porando profesionales de trabajo
social sanitario, seguimos siendo
entre 150 y 160 en toda la red. El
hecho de trabajar con los mismos
datos y de que puedan pasar de un
entorno a otro (por ejemplo, de la
historia de primaria a la especiali-
zada) a través del marco ANDIA
permite actualizar los datos de for-
ma permanente y evitar transcrip-
ciones, rentabilizando el tiempo y
el esfuerzo profesional.

Ademas, al estar parametrizada
y explotable, esta informacién se
ha integrado en la base de anélisis
de resultados en salud de Navarra,
BARDENA. Es una gran base que
reine datos de multiples aplicativos
(farmacia, procedimientos, historia
de primaria, diagndsticos, pruebas,
conjunto minimo bésico de datos,
etc.) y que ahora incluye también la
informacién social sanitaria unifica-
da. Esto nos permite observar ten-
dencias y mejorar la planificacion.

¢ Qué beneficios concretos permi-
te esta integracion en términos de
atencion clinica individual, defini-
cién de procesos y planificacién
de politicas de salud publica?

MDLF: Resumiendo, con este pro-
yecto hemos implementado un
protocolo y un producto comunes,
con cédigos estandarizados para
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toda la red del Servicio Navarro de
Salud-Osasunbidea. Esto agiliza los
registros, mantiene la informacién
permanentemente actualizada,
enriquece la base de andlisis BAR-
DENA Yy, ademas (y esto no lo habia
subrayado hasta ahora) incorpora
un enfoque salutogénico: no reco-
gemos solo carencias o déficits, sino
también fortalezas de la personay
de su entorno para trabajar desde
ellas. Ese cambio de mirada, mas
positiva y salutogénica, ha sido un
beneficio importante para nosotros
y para el resto del equipo.

La informacion social
sanitaria unificada
permite observar
tendencias y planificar
mejor recursos,
programas y prioridades
con una vision
biopsicosocial real, no
solo biomédica

A finales de 2023, el Ministerio editd
recomendaciones para incluir con-
dicionantes sociales de la persona
y su contexto familiar en la historia
de salud digital, con el fin de faci-
litar un abordaje biopsicosocial.
En Navarra ese registro se realiza
mediante esta historia social sani-
taria unificada, elaborado por pro-
fesionales expertos (trabajo social
sanitario), que conocen bien lo que
codifican y lo ponen a disposicién
de toda la red asistencial, y del nivel
de la mesogestién.

Con todo ello, los beneficios se
concretan asi:

1. En la atencién clinica individual,
el resto de los profesionales, desde

206

la historia clinica Unica y los distin-
tos aplicativos, pueden tomar en
consideracion los condicionantes
sociales para una atencién mas
integral. No es lo mismo plantear
un tratamiento o unas recomen-
daciones si una persona carece de
determinadas habilidades, si su
capacidad econémica es reducida,
si su vivienda es o no adecuada a
su situacidn, o si en el domicilio
hay apoyo a los cuidados frente a
desavenencias, conflictos o incluso
malos tratos. Todo eso hay que
tenerlo en cuenta al atender.

2. En la definicién y mejora de pro-
cesos asistenciales:

® Unificacidn: un Unico protocoloy
cddigos comunes evitan duplicida-
des y aceleran el registro.

® Continuidad asistencial: la infor-
macién fluye y se actualiza entre
Atencién Primaria, Hospitalaria y
Salud Mental, lo que facilita que
todos trabajemos con los mismos
datos.

3. En la planificacién y las politicas
de salud publica al estar parame-
trizada y explotable, la informacién
social unificada alimenta BARDE-
NA, permitiendo observar tenden-
cias y planificar mejor (recursos,
programas y prioridades) con una
vision biopsicosocial real, no solo
biomédica.

;De qué manera este modelo
puede aplicarse o adaptarse al
ambito de las enfermedades raras
y proyectos como la red unicas?

MDLF: Lo primero que queria
comentar es que, en Navarra, des-
de 2017 existe un Plan de Mejora
en la atencidn sanitaria a las perso-
nas con enfermedades raras. Entre
sus objetivos y lineas de trabajo,



que son varios, destaco especial-
mente dos:

1. Optimizar la codificacion y los
registros, contribuyendo a la vigi-
lancia epidemioldgicay a la mejora
asistencial. Esto se trabajé muy de
la mano con la Estrategia de Croni-
cidad (entonces en gestacién y hoy
ya desarrollada) para incluir a las
personas con enfermedades raras
en sus circuitos y habilitaciones
especiales.

2. Promover un sistema integral de
cuidados sociosanitarios. Valora-
cién integral, diagndstico interdis-
ciplinar, plan de atencién individua-
lizado y compartido, y continuidad
de la atencién en todas las fases,
incluyendo lo referente a personas
cuidadoras.

Si cruzamos estos dos enfoques
(circuitos de cronicidad y sistema
sociosanitario), es fundamental
contar con datos de la dimensién
social de las personas. Al tener esa
informacién codificada y parame-
trizada, hemos podido aportar a
la plataforma federada de la Red
Unicas toda la informacién dis-
ponible, de forma anonimizada y
segura. Ademas, disponer de esta
dimensién social, tanto para los
profesionales como para la defini-
cién de procesos y la planificacién
a nivel macro, nos ayuda a aterrizar
en la realidad concreta.

Dentro de ese Plan de Mejora y
de la Estrategia de Cronicidad, en
Navarra se han desarrollado espe-
cialmente dos perfiles que entron-
can con ambos marcos:

® Neurodegenerativas y parkinso-
nismos atipicos.

® Enfermedad crénica compleja en
la infancia.

En cuanto a sistemas de informacién,
ha habido avances importantes en
la plataforma ANDIA: disponemos
de ANDIA-Crénicos y ANDIA-So-
ciosanitario. Incluso los sistemas de
registro han evolucionado hacia una
visidén mas holistica de la situacién
de los pacientes, sus familias y su
entorno comunitario. Gracias a que
la informacién social ya estaba para-
metrizada, la hemos podido integrar
en estos dos productos. Asi, de un
primer vistazo podemos conocer la
valoracién global de las personas
atendidas en sus programas y, en
paralelo, disefiar un plan de aten-
ciéon conjunto entre los distintos
agentes que intervienen alrededor
de esas personas.

Al tener esa informacion
codificada y
parametrizada, hemos
podido aportar a la
plataforma federada de
la Red Unicas toda la
informacion disponible,
de forma anonimizada y
segura

Si ya dentro del sistema sanitario
es clave tener la informacién inte-
grada, mas aun lo es en el &mbito
sociosanitario, por la multiplicidad
de agentes implicados. A la hora de
establecer estos planes de atencién
podemos definir:

® Quién gestiona el caso.
® Objetivos generales y especificos
definidos conjuntamente (incluida

la propia persona).

® El estado de ejecucién de esos
objetivos.
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® Las tareas necesarias para lograr-
los y quién es responsable de cada
una.

® Coémo finaliza la atencién y el
plan de alta una vez concluido el
proceso.

Todo ello queda registrado de
forma explotable, parametrizada y
evaluable.

¢ Qué retos se han identificado en
la implementacion de este mode-
lo, tanto técnicos como culturales
o institucionales y cémo los han
abordado?

MDLF: Desde nuestro punto de
vista ha sido muy importante el
reto de la integracion de la informa-
cién. Ha sido clave crear un Grupo
Técnico de Trabajo con visién de
integracion asistencial, teniendo
en cuenta el territorio, los distintos
niveles (Primaria, Hospitalaria, Salud
Mental) y toda su red de dispositi-
vos. Sin ese enfoque, no podriamos
hablar hoy de informacién unificada
para toda la red.

Un segundo reto fue la magnitud
del proyecto y punto de partida.
Partiamos de registros muy perso-
nalistas, en campos de texto libre,
y con enfoques diferentes segin
nivel y drea. La respuesta fue dividir
el proyecto en tres grandes etapas,
lo que permitié ver avances y alcan-
zar objetivos a corto/medio plazo,
generando retroalimentacién e
impulso para completar el resto.
Sin esa secuenciacion, “habria sido
imposible”.

Otro gran reto ha sido la alinea-
miento conceptual-técnico (siste-
mas de informacién). Habia que
encajar la definicién conceptual
con la implementacion en los apli-
cativos de la historia clinica. Aunque
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hubiera sido deseable incorporar a
Sistemas de Informacién desde el
minuto cero, no hizo falta: existia
una muy buena coordinacién con
los equipos que implementaban
en HCE. Cada avance conceptual
se traducia en plazos concretos
de ejecucidn en los aplicativos; ha
habido alineamiento total y trabajo
en concordancia.

Quizé el mayor reto de todos los
que he mencionado, fue la gestién
del cambio profesional (cultural). El
paso de la escritura libre a codigos
estructurados generd resistencias.
Se abordd con insistencia, tacto y
cuidado, socializando cada cambio
e implicando a toda la red:

® Revisiones semestrales (cada 6
meses).

® Ciclos de mejora continua.

® Espacios para sugerencias y para
explicar el porqué de las decisio-
nes, de modo que nadie lo viviera
como algo ajeno o impuesto.

También ha sido importante el
aspecto de gobernanza y obliga-
toriedad organizativa (institucio-
nal). La resolucidn de creacion del
grupo establecidé que sus acuerdos
eran vinculantes para toda la orga-
nizacién. Se ha trabajado de forma
participada, pero lo acordado es
lo que se ejecuta, apoyado por los
citados ciclos de mejora.

Una de las grandes bazas que
hemos tenido ha sido la decons-
truccién de lo anterior. A la vez que
credbamos e implementabamos
lo nuevo, retirdbamos los instru-
mentos previos. Es decir, dejaron
de estar disponibles las antiguas
formas de registro: la Unica manera
de registrar pasaba a ser la nueva
y unificada. De otro modo, todos
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tenderiamos a seguir usando “lo de
siempre”, aunque no fuera la mejor
herramienta.

Finalmente hemos tenido un gran
resultado de estas medidas. Gra-
cias a esta combinacién (integra-
cién, faseado, alineamiento con T,
gestion del cambio, gobernanza y
retiro progresivo de lo antiguo) el
modelo ha podido implantarse de
forma homogénea en toda la red,
con registros unificados, actualiza-
bles y explotables.

Se ha generado un gran
equipo de trabajo, no
solo por parte del grupo
técnico, sino por todas
las personas que estaban
alrededor; ha supuesto
lograr un gran equipo
transdisciplinar

¢Como se articula la colaboracion
entre profesionales clinicos, servi-
cios sociales, equipos de planifica-
cion y los responsables técnicos
en este enfoque?

MDLF: Sobre todo, desde la cen-
tralidad de ese grupo técnico, que
tenia un responsable perteneciente
a los Servicios Centrales del Servi-
cio Navarro de Salud y que era la
persona encargada de ir articulan-
do al resto de agentes alrededor
de este gran proyecto. Como he
dicho antes, ha sido muy importan-
te el alineamiento con Sistemas de
Informacién, con los compafieros
que tenian que ir implementando
estos registros directamente en
las propias herramientas. También
hemos ido viendo que se ha gene-
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rado un gran equipo de trabajo, no
solo por parte del grupo técnico,
sino por todas las personas que
estaban alrededor; en cuanto a res-
ponsables tecnoldgicos y equipos
de planificacién a nivel interno, la
verdad es que ha supuesto lograr
un gran equipo transdisciplinar, que
se dice ahora.

Si que ha sido un poco mas dificul-
toso, y sigue siéndolo, lo que tie-
ne que ver con los otros sistemas
de proteccidon, sobre todo con
el sistema de proteccidon social.
Paralelamente a este gran proyec-
to hemos ido generando tres tipos
de estrategias para establecer
sinergias con ellos: la de generar
procesos de atencidén integrada
sociosanitaria (ya sabemos lo que
son los procesos de atencién o
guias de préctica clinica), en los
que vamos definiendo, en cada
proceso, diferentes hitos que hay
que cumplir, quién los tiene que
realizar, con herramientas de ayu-
day con registros parametrizados;
esto nos estd ayudando mucho.
También se estédn generando equi-
pos propios de trabajo sociosani-
tarios en el territorio para atender
situaciones de mayor complejidad
sociosanitaria. Y, paralelamente a
este gran proyecto de unificacién,
se han empezado a gestar pro-
yectos de sistemas de informa-
cién junto con derechos sociales,
como herramientas de valoracién
compartidas u otros grandes pro-
yectos que tenemos encima de la
mesa.

¢Desde su punto de vista, por qué
es importante incluir la dimension
social de la salud en el disefo de
sistemas de informacién y en la
evaluacién econémica?

MDLF: Creo que es algo que todos
conocemos, aunque a veces nos



resistimos a ampliar la mirada: la
salud es un proceso muy complejo,
fuertemente condicionado por los
determinantes sociales de la per-
sona y del contexto que la rodea.
Esto estd ampliamente demostrado
en la bibliografia internacional y en
muchos estudios, pero nos cuesta
hincarle el diente. No podemos
atender de manera integral si no
tenemos en cuenta esa dimension
social de la salud y, afortunada-
mente, ahora vamos disponiendo
de datos para aprovecharlos en la
generacién de procesos asistencia-
les y de otros recursos.

La propia Organizaciéon Mundial de
la Salud define la salud como un
estado de bienestar biopsicosocial
y no solo como ausencia de enfer-
medad, e incluye esta dimension
social. Sin embargo, en lo referido
a sistemas de informacién no le
hemos hincado mucho el diente;
ha habido mas desarrollos en otros
ambitos. Creo que se debe a la difi-
cultad de la tarea, que es comple-
ja, y también a cierta resistencia del
sistema sanitario a reconocer que
los mayores factores generadores
de salud probablemente estéan
fuera del propio sistema. Sabemos

Integrar la dimension
social de la salud
dentro de los sistemas
de informacidn nos va
a aportar mucha mas
eficacia y eficiencia,
porque podremos atender
las situaciones de manera
mas integral

que lo que podemos aportar, por
muy bien que lo hagamos, se cifra,
segun distintos estudios, entre un
11y un 25 % del estado de salud
de las personas; todo lo demas
queda fuera del sistema sanitario,
y hay que tenerlo en cuenta a la
hora de intervenir. En este sentido
hemos avanzado, pero con pocos
cambios de calado en las organi-
zaciones; seguimos empefados
en separar lo social de lo sanitario
cuando existe un continuo asisten-
cial. Organizativamente nos resulta
més cémodo separarlo, estd mas
cerca de nuestro modelo tradicio-
nal de atencion.
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Integrar la dimensién social de la
salud dentro de los sistemas de
informacién, para poder utilizarla en
la consulta, en la generacién de pro-
cesos asistenciales e incluso en la
planificacién macro, nos va a apor-
tar (en mi opinién humilde) mucha
mas eficacia y eficiencia, porque
podremos atender las situaciones
de manera mas integral. Muchas
veces acabamos sanitarizando pro-
blemas que estarian mucho mejor
atendidos, y de forma maés eficaz,
en otros foros y espacios. Nuestro
sistema tiene un montén de prue-
bas y consultas, estd altamente
tecnologizado, pero su aportacion
al bienestar y a la calidad de vida a
veces es relativamente humilde. Hay
que trabajar también con otros siste-
mas de proteccidn y tener una visién
mucho mas integral de lo que es la
salud, y proyectos como este (inte-
grar esa informacion en nuestros
sistemas, poder explotarla y utilizarla
para planificaciones macro, observar
tendencias, generar ciertos servicios,
planificar plantillas profesionales,
etc.) ya nos estan aportando mucho
valor y pensamos que, a medio y
largo plazo, también supondran un
ahorro y una mayor eficiencia eco-
némica.
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Sociedad espafiola de informatica
de la salud (SEIS)
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LA ORQUESTA DE LA MEDICINA
PERSONALIZADA: ARMONIZANDO TECNOLOGIA

Y SALUD

Desde la SEIS se promueve la
digitalizacién del sistema sani-
tario espafol. ;Cémo valora el
papel actual de la informética de
la salud en el impulso de los espa-
cios de datos y la investigacién en
enfermedades raras?

JT: El papel actual de la informética
de la saludy de las TIC es estratégi-
coy es, ademas, paradigmatico del
principio de que las tecnologias son
el sustrato de lo que hemos venido
llamando la transformacién digital.
De hecho, se dice que la transfor-
macion sanitaria o sera digital o
no lo sera. Es importante citar, en
todo lo relacionado con enferme-
dades raras, el punto de inflexién
que supuso la llegada de fondos
europeos después de la pandemia.
Ha llegado mucha financiacion, con
muchos proyectos vy, sobre todo, el
principal: se ha establecido con
el Ministerio de Sanidad y con las
comunidades auténomas un nue-
vo modelo de gobernanza que va
demostrando sus éxitos.

Estos proyectos surgieron inicial-
mente del Plan de Sostenibilidad y
Mejora de la Eficiencia; luego llegd
el Plan de Transformacién Digital de
Atencién Primaria, con siete grupos
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de trabajo. El Grupo 6 es el que ha
dado lugar, con financiacién adicio-
nal, al Programa de Atencién Digital
Personalizada, con el objetivo de
mejorar la accesibilidad y la opera-
tividad de los servicios asistenciales,
involucrando al paciente en su pro-
pio cuidado y complementando la
atencion presencial con herramien-
tas digitales.

Dentro de este programa de Aten-
cién Digital Personalizada se incluye
el Programa Unicas. Ademas, Uni-
cas se va a nutrir, de otros proyectos
y programas también financiados,
como el de Interoperabilidad de
imagen médica, el de Inteligencia
artificial o el de Medicina genémica.
Ademas, va a tener més sinergias y
méas potencia al estar relacionado
directamente con el Espacio Nacio-
nal de Datos de Saludy con otros
proyectos que ya estaban en mar-
cha, pero que se quieren potenciar,
como es toda la extension de las
escalas de valoracién del paciente:
PREMs, PROMs, etc.

No hay que olvidar que ya tenemos
experiencia en programas cola-
borativos entre las comunidades
autéonomas y el Ministerio, como



la Historia Clinica Digital del Siste-
ma Nacional de Salud y la Receta
Electrénica, que llevan mas de una
década en produccién y son un
modelo a seguir en otros paises.

También quiero decir que, como
representante de la Sociedad Espa-
fiola de Informatica de la Salud, la
SEIS supone un foro privilegiado
de colaboracién entre entidades
sanitarias publicas (incluyendo el
Ministerio de Sanidad), privadas,
proveedores tecnoldgicos, socie-
dades cientificas, universidades y
centros de investigacion.

JT: Siempre que hablo de inte-
roperabilidad, me gusta hacer el
simil con la musica y las orquestas.
Sabiamos, desde hace tiempo, que
cada comunidad “tocaba” en una
tonalidad diferente, y sabiamos que
si tocdbamos todos juntos aquello
no iba a sonar bien: no estdbamos
afinados.

Por desgracia, esta disonancia y
falta de afinacién entre comunida-
des (e incluso dentro de una misma
comunidad) se puso de manifiesto
en la pandemia. Ahi escuchamos
como nunca ese "ruido” de la
diversidad y fragmentacién de los
sistemas, que tantos problemas nos
dio para interoperar entre diferen-
tes comunidades.

Unicas, desde el principio, nace con
la solucién (o con los proyectos de
solucién) a este problema. Tiene
plenamente en cuenta la realidad
de los diferentes entornos tecno-

|6gicos entre comunidades y entre
hospitales, y esta trabajando direc-
tamente en la interoperabilidad.
Unicas, ademas, supone una palan-
ca de transformacién tecnolégica:
se ha creado una guia FHIR basada
en el estandar de interoperabilidad
HL7, que define la mensajeria de
informacién clinica. El avance es
enorme.

La transformacion
sanitaria o serd digital
o no lo ser3; la llegada

de fondos europeos
tras la pandemia ha
permitido un nuevo
modelo de gobernanza
que va demostrando
sus éxitos

No hay que olvidar que estos estan-
dares deben basarse en la calidad
de los datos. Necesitamos sistemas
con datos de alta calidad. El princi-
pal desafio no es tanto tecnoldgico,
sino de interoperabilidad semanti-
ca. En este sentido, en Unicas se
han desarrollado repositorios y
portales de activos. Dispone ade-
méas de una plataforma Unicas 360
para profesionales y de otra para
pacientes y familiares. Es un reto
enorme, pero que merece muchi-
simo la pena, porque el objetivo
es poner al paciente en el centro:
que el paciente no se mueva, que
se muevan los datos. Especialmen-
te en pacientes infantiles, que no
deben ir de un especialista a otro;
debe ser el sistema sanitario el que
gire alrededor de ellos. Este es el
primer escenario colaborativo, y
estoy seguro de que serd un éxito
en lo que llamamos medicina per-
sonalizada.
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También quiero destacar la innova-
cién técnica y organizativa: por pri-
mera vez serd una comunidad auté-
noma, Catalufia, la que desarrolle
la tecnologia para el resto. Esto
supone un salto respecto al modelo
previo de proyectos colaborativos
impulsados con fondos europeos.
Ademas, hay que integrar proyec-
tos como imagen médica, espacio
de datos sanitarios, farmacos,
gendmica, etc. Y no olvidar que sin
interoperabilidad no hay seguridad,
como advierte la Agencia Espafiola
de Protecciéon de Datos.

JT: En cuanto a los marcos norma-
tivos, ya estan hechos. Podemos
citar el Reglamento General de
Proteccion de Datos, el Reglamento
del Espacio Europeo de Datos, el
Reglamento de Inteligencia Artifi-
cialy el de Productos Sanitarios. Por
lo tanto, los marcos estéan; lo que
queda ahora es el reto de desarro-
llarlos. En cuanto a las estrategias,
por resumir, empezaria diciendo
que el primer tema es reducir el
riesgo de reidentificacién de los
pacientes. Para ello tenemos que
garantizar la normalizacién de los
datos o, en su caso, la seudonimi-
zacién o anonimizacion.

También tenemos que innovar
mucho, en este caso en las bases y
alternativas legales que tenemos al
consentimiento informado. Habla-
mos de consentimientos informa-
dos dindmicos, en los cuales el
paciente puede, en un momento
dado, revocar todas sus decisiones
conforme a su voluntad sobre el tra-
tamiento que quiere que se haga

VOL 10, NUM 3, DICIEMBRE 2025

3

/=

=}

=/

.



con sus datos. No hay que olvidar
que dentro del Reglamento del
Espacio Europeo de Datos una de
las ideas troncales es el empodera-
miento del paciente: el paciente va
a ser soberano para hacer lo que
quiera con sus datos y va a tener el
derecho a que las administraciones
le proporcionen las herramientas
necesarias para que esa decisién
pueda tomarla de manera répida y
cuando él quiera.

También hay que avanzar en el
consentimiento informado por
representacion. Y todo esto bajo un
paraguas que es clave: la confianza.
Hay que generar confianza en la
ciudadania y en los pacientes para
que estos proyectos sigan adelante.

Quiero poner un ejemplo que escu-
ché en uno de los Ultimos foros que
hemos tenido en la SEIS. Se habla-
ba de este tema y representantes
(pacientes e incluso personas que
habian trabajado con pacientes y
familias con enfermedades raras)
comentaban que estan tan concien-
ciados de que los datos no solo sal-
van vidas, sino que pueden mejorar
la salud y la vida de estas familias y
darles esperanza, que practicamen-
te de forma unanime afirmaban que
"regalarian” sus datos en favor de
la investigacién y de estos proyec-
tos que abren vias de esperanza
para pacientes y familias.

Relacionado con la concienciacion
esté la gobernanza, que tiene que
ser transparente, con un registro
publico de quién accede a los
datos y con qué fin. Directivas ya
tenemos, vienen de Europa y mar-
can esta gobernanza. Tenemos que
definir la autoridad nacional central
(en este caso, el Ministerio de Sani-
dad) y cdmo se gobierna todo el
sistema, junto con las oficinas de
datos de las diferentes comunida-
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des autéonomas. Algunas ya las tie-
nen formadas; otras estan en vias
de formacién.

El objetivo es
poner al paciente
en el centro:
que el paciente
No se mueva, que se
muevan los datos;
especialmente en
pacientes infantiles

Nunca nos cansaremos de insistir
en la importancia de la formacién
y de la informacién en todo el pro-
ceso relacionado con la gestidn
de datos en cémo formar a estos
gestores de la informacién. Desde
que se solicita hasta todos los pasos
administrativos y técnicos necesa-
rios para que esos datos puedan
convertirse en conocimiento. Es
necesaria la formacién continuada
en proteccién de datos de todos los
administradores clinicos.

Y, por finalizar, es necesario realizar
evaluaciones de impacto y esta-
blecer, como en el caso de Unicas,
modelos federados de datos: que
los datos se queden en los sitios,
que no viajen los datos, que solo
viaje el conocimiento.

JT: No debemos olvidar que,
cuando hablamos de Unicas, no
hablamos solamente de enfer-
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medades raras, sino también de
pacientes con sospecha de pade-
cer una enfermedad rara. Estamos
hablando de una cantidad muy
grande de pacientes y ciudadanos,
a pesar de que cada una de estas
enfermedades tenga pocos casos;
aunque hablamos de mas de 7.000
enfermedades raras en Espania, se
calcula que hay mas de 3.000.000
de pacientes. Si a eso sumamos los
pacientes que se encuentran en
sospecha de tener una enfermedad
rara, estamos hablando de una can-
tidad muy considerable.

Cuando hablamos de inteligen-
cia artificial, ahora mismo, con
Unicas y en este escenario, nos
encontramos en una situacidn
privilegiada para el desarrollo de
futuras herramientas basadas en
inteligencia artificial y en las nue-
vas tecnologias. Es privilegiada
porque estd estratégicamente
alineada; no podria estar mejor
posicionada, ya que el proyecto
Unicas es un proyecto que ya ni
siquiera depende Unicamente del
Ministerio de Sanidad, sino del
propio Consejo Interterritorial de
Salud. Estan identificadas las nece-
sidades especificas, esta definido
el valor de la solucidon en el escena-
rio concreto, y esta determinado el
alcance desde el inicio. Esto, creo,
es un gran acierto. Se ha comenza-
do no con todas las enfermedades
raras, sino con cuatro casos de
uso, cuatro enfermedades, con
sus modelos de datos y todo lo
necesario establecido para empe-
zar, aprender de esos cuatro casos
y posteriormente poder escalar al
resto. Hacer las cosas poco a poco
es, normalmente, lo que hace que
estos proyectos tengan éxito.

La tecnologia es la adecuada y se
dispone de talento y de implica-
cién por parte de los profesiona-
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les. Tenemos el escenario ideal
para contar con una cantidad
suficiente de datos que permita
disponer de una base sélida para
el desarrollo de inteligencia arti-
ficial. Una vez que tenemos esos
datos, contamos con muchisimas
herramientas a nuestra disposi-
cién, cada vez méas avanzadas,
como puede ser el procesamiento
masivo de datos clinicos y dmicos,
no solo gendmicos, sino también
transcriptomicos, protedmicos,
etc. También disponemos de
todos los sistemas de procesa-
miento del lenguaje natural, siste-
mas basados en modelos de deep
learning y transformers, como el
conocido GPT y otros simila-
res. Aqui conviene destacar, en
relacion con la |A generativa, las
experiencias que aun se encuen-
tran en fase experimental. Estas
comenzaron en la Comunidad de
Madrid y, actualmente, ya se han
extendido a otras comunidades,
como Aragén, para utilizar estos
asistentes para los médicos de
atencién primaria, a la hora de
identificar y ayudar en el diagnds-
tico de enfermedades raras. Nos
va a permitir disponer de bases
de datos con una n suficiente.
Este es el gran problema de la
investigacion en enfermedades
raras: no contamos con un nime-
ro suficiente de casos, y los que
existen estdn muy disgregados.
Esto lo vamos a poder tener a
nuestra disposicién: sistemas que
congreguen y agrupen a todos
estos pacientes.

En cuanto a la evaluacion del
impacto de las nuevas terapias,
contamos con modelos predictivos
para resultados clinicos, como la
estimacién de la posible respuesta
a un tratamiento o de los efectos
secundarios. Hablamos de &mbitos
tan amplios como la farmacoge-

ndmica, entre otros. Podemos dis-
poner de entornos de simulacion
de cohortes pequefias en ensayos
clinicos, cohortes adaptadas espe-
cificamente a las enfermedades
raras, asi como de la identifica-
cién de nuevas indicaciones para
farmacos ya existentes o incluso
posibles acortamientos de los pla-
z0s necesarios para validar nuevos
tratamientos.

El mundo del Big
Data nos va a permitir
ir mas alla de los
modelos basados en
ensayos clinicos y
enriquecer todos los
modelos econémicos
con datos adicionales

Por tanto, vamos a tener a nuestro
alcance herramientas muy potentes.
Pero, como comentébamos, y como
decia un ponente, creo, en las dlti-
mas jornadas celebradas en Mélaga,
la clave de toda esta medicina per-
sonalizada y de Unicas, que es ahora
mismo el buque insignia de todos
estos proyectos colaborativos, no
va a estar tanto en la parte técnica
que se da por supuesta y que, entre
comillas, podemos considerar rela-
tivamente sencilla, sino en la gober-
nanza de toda esta complejidad.
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JT: En cuanto a la estimaciéon de
la coste-efectividad, estamos
hablando de que el mundo del Big
Data nos va a permitir ir més alla
de los modelos basados en ensa-
yos clinicos y enriquecer todos
los modelos econémicos con
datos adicionales, como los pro-
cedentes de dispositivos médicos
wearables, sistemas de sensores,
redes sociales, etc. Se podréan esti-
mar con mucha mayor precision
los costes y los beneficios de los
distintos subgrupos de pacientes.
En el caso de las enfermedades
raras y de Unicas, se trata de un
ejemplo paradigmatico, ya que
también permitirad reducir de for-
ma significativa la incertidumbre y
mejorar en gran medida los anali-
sis de sensibilidad.

En cuanto al impacto presupues-
tario, las proyecciones podran ser
mucho mas precisas porque la
prevalencia serd mucho mas real.
Podremos conocer en tiempo real
la adopcién de nuevas tecnologias
y el uso de los recursos sanitarios.
Asimismo, sera posible segmen-
tar poblaciones y determinar qué
grupos consumen mas o menos
recursos. Con este tipo de sistemas,
también estamos en disposicién de
crear modelos que simulen dife-
rentes escenarios financieros, con
distintas politicas de acceso o de
cobertura.

Finalmente, en lo que respecta al
valor social de las intervenciones,
podremos capturar resultados cen-
trados en el paciente, como la cali-
dad de vida, la productividad labo-
ral o la carga de cuidados. Es decir,
incorporamos al propio paciente
directamente en las decisiones que
se tomen. Hablamos, por ejemplo,
de sistemas de mineria de datos
en redes sociales que permiten
incorporar la voz de los pacientes,
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complementando las escalas nor-
malizadas que ya existen (PREMs,
PROMs, etc.). De este modo, tam-
bién serad posible realizar andlisis
de equidad que permitan estudiar
cémo las intervenciones afectan a
distintos grupos socioeconémicos,
geogréficos o étnicos.

JT: Toda esta colaboracién ya esté
prevista en el propio Espacio Nacio-
nal de Datos de Salud. Si obser-
vamos el esquema que muestra
cdmo se estructura este espacio,
la verdad es que abruma, porque
la complejidad y la amplitud de los
objetivos son enormes. El propio
Reglamento del Espacio Europeo
de Datos aboga por un desarrollo
gradual de todos los proyectos.
Estos engloban todo tipo de datos,
no solo los de salud; se calcula que
los datos sanitarios suponen el 30
% del total, y vamos camino de lle-
gar, mas pronto que tarde, al 40%.

Lo primero que hay que hacer es
un reconocimiento de la situacion
actual. Esto nos llevaré a realizar un
andlisis de riesgo muy preciso antes
de poder iniciar cualquier proyecto
de este tipo. El reconocimiento de
la situacién actual pasa por asumir
que no hemos sabido llevar estos
proyectos a la préctica, salvo inicia-
tivas muy locales y de alcance muy
limitado (en las que si ha habido y
hay experiencias de éxito). En gene-
ral, los grandes proyectos colabora-
tivos y transversales no han tenido
éxito por multiples causas, que
pueden resumirse en que, muchas
veces, las estrategias no estan ali-

newsRARE

neadas, existe fragmentacién de
los sistemas, hay numerosos acto-
res implicados y falta de politicas
coherentes.

En cuanto a la normativa, dispo-
nemos de marcos para espacios
de datos, de dispositivos médicos,
de inteligencia artificial y otros que
regulan la gobernanza, como la
Autoridad de Salud, las oficinas de
datos o los organismos de acceso
a datos, cada uno con diferentes
roles. Ahora lo que queda es poner-
lo en marcha. Necesitamos incenti-
vos: incentivar a las personasy a las
organizaciones que lo hacen bien,
a aquellas instituciones que gene-
ran datos de calidad. Tenemos que
innovar en el reconocimiento y en el
incentivo de este tipo de iniciativas.

Debemos avanzar

en nuevos modelos

de reconocimiento
e incentivo que

valoren a las personas

y organizaciones
que trabajan bien

y generan datos de

calidad

Necesitamos plataformas colabo-
rativas, tanto a nivel internacional
como nacional. Un ejemplo es la
plataforma EDHEN, que esté per-
mitiendo que las diferentes comu-
nidades nos vayamos sumando a
la codificacién OMOP para el uso
secundario de datos a nivel europeo.
Hay que promover plataformas y
estructuras federadas que nos per-
mitan compartir datos sin moverlos
fisicamente. En esto, como hemos
comentado, Unicas es un buen
ejemplo.
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Necesitamos también itinerarios
formativos conjuntos. Por ejemplo,
es muy complicado trasladar pro-
yectos o trabajos que nacen en las
universidades o centros tecnoldgi-
cos a la aplicabilidad clinica diaria.
Hay que promover una cultura de
datos abiertos y reutilizables, de
compartir y replicar las experiencias
de éxito.

En cuanto al papel que desemperia
la industria tecnoldgica, me gusta
citar (por su trayectoria y por el
tiempo que llevan trabajando) a las
empresas que proveen dispositivos
para pacientes diabéticos. Llevan
mucho tiempo y nos han dado un
ejemplo de cémo las tecnoldgicas
pueden llegar a todo, incluso a la
formacién de los profesionales y
de los propios pacientes. Su papel
es también critico a nivel técnico.
Por supuesto, deben ofrecer solu-
ciones tecnoldgicas de integracién
con los sistemas, asi como sistemas
de anélisis y visualizacién de datos.
Estas soluciones deben ser segu-
ras, escalables, con trazabilidad, y
constituirse en un socio estratégico
para las organizaciones sanitarias.
Deben proveer sistemas de innova-
cion, inteligencia artificial, modelos
predictivos e infraestructuras soste-
nibles. Y, para finalizar, deben estar
con nosotros en este sistema, que
debe ser un sistema comprometido
con la ética y en el que participen
activamente todos los comités éti-
cos y de gobernanza de datos.

JT: Aqui retrotraeria un poco la
mirada a diez afios atrds: cémo
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estdbamos y cdmo estamos aho-
ra. Estamos muchisimo mejor que
hace diez afios, pero si es cierto que
aquellas grandes expectativas que
teniamos entonces no se han cum-
plido en muchos casos por distintas
razones.

Creo que aqui debemos tener un
cierto punto de humildady, sobre
todo, asumir el reto de no repetir
errores. Tenemos que aprender
de los fallos que hemos cometido,
especialmente en lo que tiene que
ver con la falta de transformacién
digital. Hemos digitalizado la asis-
tencia, hemos digitalizado los regis-
tros que teniamos, pero no hemos
transformado los procesos clinicos
y asistenciales, y esto es algo que
debemos haber aprendido para no
repetirlo.

La primera previsién, para mi, es
sencilla, porque basta con trasla-
dar lo que han dicho quienes ahora
mismo ostentan la responsabilidad
del proyecto Unicas: el primer
objetivo es que, a finales del afio
2025, todas las comunidades
estén conectadas al nodo central
de Unicas y que, en junio de 2026,
todas estén operativas. Esto es
simplemente recoger lo que nos
transmiten nuestros companeros y
lideres del proyecto.

Los avances van a ser enormes.
Habra sinergias en dmbitos muy
potentes, como la ciencia de datos
y la inteligencia artificial, la neuro-
biologia o la nanotecnologia, que
nos brindaran posibilidades que
hasta ahora eran bastante inima-
ginables. Pero tenemos varios
talones de Aquiles que debemos
identificar y controlar: la formacién
de los profesionales, la gestion del

cambio y la gobernanza. Como he
comentado, resulta paradigmati-
co, y contradictorio a la vez, que
todos los fondos europeos que han
llegado obviasen la formaciény la
necesidad de personas para llevar
a cabo todos esos proyectos tec-
noldgicos.

Unicas es la primera
orquesta que ya
toca de manera

afinada y que nos
esta marcando la
partitura y el compads
para el resto de los
proyectos de medicina
personalizada que
llegardn en el futuro

Necesitamos seguir trabajando
conjuntamente todas las comu-
nidades auténomas, bajo el lide-
razgo del Ministerio de Sanidad.
Necesitamos un modelo que per-
dure mas allé de las futuras finan-
ciaciones que pueda o no haber,
y que en algin momento dejaréan
de proceder de Europa. Hay que
seguir manteniendo y potencian-
do las sinergias con todas las
entidades colaboradoras, publicas
y privadas. Hay que mantener la
ilusién por el proyecto, un proyec-
to en el que estan implicados mas
de 150 profesionales. Esto solo
puede ser una garantia de éxito.

Debemos sacar a Unicas y a todos
estos proyectos tan estratégicos
de la variabilidad politica y del cor-
toplacismo que marcan los perio-
dos electorales. En ese sentido, es
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necesario formar cada vez més a
gestores y a altas direcciones para
que den continuidad a todo ello.

Es necesario y primordial aumentar
la inversion en tecnologias. El Ulti-
mo informe de la SEIS sefiala que
ha habido una reduccion del 4 % en
el presupuesto de las comunidades
auténomas durante el dltimo afio, y
ademés indica que solo se dedica
préacticamente un 1% del presupues-
to sanitario a tecnologias, el porcen-
taje mas bajo desde el afio 2012.

Por tanto, veo un escenario mucho
mejor que el de hace unos afios,
pero teniendo en cuenta la rea-
lidad de que las organizaciones
sanitarias somos muy complejas.
Veo un escenario en el que vamos
a invertir mucho en la gestion del
cambio, en el trabajo multidisciplinar
y en que tanto ese trabajo como esa
inversion adquieran una magnitud
mucho mayor de la que tienen ahora.

Visualizo una red Unicas mucho més
madura y en continua evolucion.
Si me permitis el simil musical con
el que he comenzado: con la intero-
perabilidad y la musica, Unicas seria
esa primera orquesta que ya toca de
manera afinada y que nos esta mar-
cando la partitura y el compaés para
el resto de los proyectos de medi-
cina personalizada que, con toda
seguridad, llegaran en el futuro.

El deseo, por supuesto, es que los
pacientes con enfermedades raras
y sus familias estén cada vez mejor
atendidos, que tengan més cerca la
esperanza de un tratamiento (y, por
qué no, de una curacién), y que el
sistema publico de salud siga sien-
do de alta calidad durante mucho
tiempo.

VOL 10, NUM 3, DICIEMBRE 2025



PUBLICO-PRIVADA

INNOVACION
Y SALUD DIGITAL

JUAN FERNANDO MUNOZ
MONTALVO

Secretario General de Salud
Digital, Informacién e Innovacién
del Sistema Nacional de Salud

newsRARE

(En qué punto esta el Espacio
Nacional de Datos de Salud
(ENDS) y como se esta desplegan-
do en Espana?

JFM: El ENDS avanza como una
plataforma con capacidades de
almacenamiento y procesamiento
seguro de datos para uso secun-
dario en este momento centrado
en los datos del SNS. A cierre de
2025, el proyecto ha desarrollado
tres lineas claras: i) adquisicién de
infraestructura y conectividad con
las CCAA, que se lleva a cabo con
la Secretaria de Estado de digita-
lizacion e inteligencia artificial, ii)
preparaciéon de datos y calidad de
los mismos, desarrollada en el mar-
co del CISNS con las Consejerias de
Sanidad, y iii) casos de uso dos en
marcha (antimicrobianos y descom-
pensacion en EPOC) y 14 méas en
diferentes fases de desarrollo, todo
ello coordinado desde la oficina del
dato sanitario y con el apoyo de la
DG de Salud Digital del Ministerio
de Sanidad.

Se ha realizado el reparto de inver-
siones (28M€ a las CCAA) y el segui-
miento de proyectos autonémicos
(conectividad, normalizacién, traza-
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bilidad del dato) y se ha ampliado el
plazo del hito asociado en el PRTR
hasta junio de 2026 para consolidar
integraciones. Todo ello alineado
con el Reglamento europeo del
EHDS ya publicado desde marzo
de 2025.

En la Estrategia de Salud Digital
el ENDS es uno de los pilares, con
objetivos de interoperabilidad,
calidad y analitica avanzada (IA/
ML/PLN), y prevé una arquitectura
federada: espacios segmentados
por CCAA, con un nodo central
preparado para interoperar con
HealthData@EU (uso secundario)
y un entorno de procesamiento
seguro.

¢ Qué puede aportar el ENDS a la
investigacion, el diagnéstico y la
atencién en enfermedades raras?
JFM: Las enfermedades raras plan-
tean un reto adicional en cuanto a
la dispersién y escasez de informa-
cidén, que se traduce en dificultades
para los enfermos y sus familias; el
ENDS permitird consolidar y anali-
zar datos clinicos, genémicos, de
imagen y trayectoria asistencial en
un entorno controlado para:



® Mejor diagnéstico y tiempos de
sospecha mediante patrones y
modelos predictivos (IA), espe-
cialmente cuando la casuistica
local es baja.

® |nvestigacidon multicéntrica con
datos anonimizados/pseudoni-
mizados y trazables, compati-
bles con el EHDS (conexién con
HealthData@EU), y con las ERN
europeas—redes virtuales que
concentran la experiencia y usan
el CPMS para revision de casos.

® Mejor continuidad asistencial al
alimentar iniciativas como Red
UNICAS ("que viajen los datos,
no los nifios”), que ya estandariza
intercambio FHIR y federacion de
nodos autondémicos.

Interoperabilidad y gobernanza
ética: ;qué mecanismos se estan
estableciendo?

JFM: Espania articula la interopera-
bilidad sobre estandares abiertos
(HL7/FHIR, terminologias SNO-
MED, LOINC, ORPHA, CIE, etc.)
y un Servidor de Terminologias
del SNS que sincroniza recursos
entre CCAA. En 2025 se registro
un uso efectivo por la mayoria de
las comunidades, con nuevas incor-
poraciones para gendémica (HPO,
MONDO,) y vigilancia.

En gobernanza y ética de datos:

® Marco legal: RGPD, LOPDGDD
y Ley 41/2002; |a Estrategia con-
templa anonimizacién/seudoni-
mizacion, trazabilidad, auditoria,
Oficina técnica del dato y evalua-
cién continua.

® EHDS: establece las autorida-
des nacionales de salud digital
y obliga a que los sistemas de
historia clinica cumplan especifi-
caciones europeas, habilitando el
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uso secundario con garantias en
entornos seguros y sin descarga
de datos.

® Ciberseguridad del SNS: estra-
tegia especifica para el SNS
(2024-2026) aprobada por el
CISNS y alineada con el CCN y
Europa Digital, con 8 objetivos y
12 ejes (gestién de crisis, cadena
de suministro, capacitacion, etc.).

La futura ley de salud digital, cuya
consulta publica previa tuvo lugar
del 22 de septiembre al 20 de octu-
bre de 2025, incluye la perspectiva
ética en el uso de los datos y en la
aplicacién de las tecnologias digita-
les a la asistencia sanitaria.

El ENDS permitira
consolidar y analizar
datos clinicos,
gendmicos, de
imagen y trayectoria
asistencial en un
entorno controlado para
mejorar diagnostico,
investigacion y asistencia

¢ Como se coordina Red UNICAS
con la estrategia nacional de
datos? ;Qué sinergias futuras?
JFM: UNICAS es una red nacional
de cooperacién en enfermedades
raras (inicialmente pediatricas)
basada en HL7 FHIR R5, con arqui-
tectura federada de nodo central
+ nodos autondmicos y mddulos
de profesional y paciente (UNICAS
360y Canal UNICAS). No almacena
datos asistenciales en el nodo cen-
tral; indexa y orquesta busquedas
y comunicaciones, integrandose
con los sistemas de asistenciales
autonémicos.
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En los nuevos programas aprobados
por el CISNS para 2024-2029, se
incluye UNICAS+, un programa que
busca ampliar a nuevas patologias y
grupos etarios, integrar IA y analitica
avanzada, incorporar imagen y gend-
mica, y conectar con uso secundario
(ENDS) para investigacion y eva-
luacién. Varios nodos autondmicos
estan adjudicados y en despliegue;
la fase de integracion hospitalaria se
extiende hasta junio 2026.

La coordinacién con CSUR y con
las ERN europeas potenciara la
capacidad de hacer derivaciones,
teleinterconsultas y revision de
casos complejos sin desplazamien-
to, mejorando la equidad territorial,
acelerando y facilitando el diagnds-
tico y apoyando a las familias en su

dia a dia.

¢Cémo contribuira el Big Data a
la evaluacién econdmica de trata-
mientos y tecnologias, sobre todo
en patologias minoritarias?

JFM: El Big Data permitira pasar
de ensayos y series pequefas a
evidencia en vida real (RWD/RWE)
con cohortes multicéntricas:

® Resultados en salud y costes:
vincular uso de recursos (farma-
cia, estancia, pruebas) con des-
enlaces (calidad de vida, eventos,
supervivencia), mejorando los
Andlisis de coste utilidad y de
coste efectividad, asi como los
anélisis multicriterio.

® Modelos predictivos y estrati-
ficacién: anticipar descompen-
saciones y optimizar itinerarios,
reduciendo pruebas redundantes
y tiempos diagndsticos. (EI ENDS
ya pilota el caso de EPOC y anti-
bidticos).

® |ntegracién con EHDS y ERN:
armonizacién europea para
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usos secundarios, guias, regis-
tros y disefios de ensayos
adaptados a poblaciones muy
pequenas.

Competencias digitales y soste-
nibilidad: ;qué impulsa el Minis-
terio?

JFM: El Ministerio articula una
Estrategia de Salud Digital (2021-
2026) con seis planes y financiacién
que incluyen:

® Plan de Servicios Digitales del
SNS (interoperabilidad HCDSNS/
receta, TSI/TSV (tarjeta sanitaria
interoperable y virtual), MyHeal-
th@EU).

® Plan de Transformacién Digital
de Atencién Primaria (230 M£),
con telemonitorizacién, soporte
a decisién clinica, canal del ciu-
dadano y formacién.

® Plan de Sostenibilidad y Analiti-
ca (220 M€) y genémica SiGenES
para integrar informacién de
variantes y comités expertos.

Todos ellos incorporan nuevos
sistemas y tecnologias digitales
que exigen que las CCAA disefien
itinerarios formativos de caracter
permanente para sus profesio-
nales sanitarios. El ministerio de
Sanidad trabaja en plataformas
que faciliten la comparticién de
esas actividades y mejores su difu-
sién entre los propios profesiona-
les. Ademaés, la nueva Estrategia
de |IA para el SNS (IASNS) crea un
modelo de gobernanza federado,
Marketplace de algoritmos con
Sello SNS, compra centralizada
y contempla de manera expresa
itinerarios de capacitacién para
profesionales (incluida orientacién
sobre |A generativa), con pilotos
ya realizados (agentes de trans-
cripcion, cribado imagen, triaje).
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UNICAS estandariza
intercambio FHIR y
federacion de nodos
autondémicos para que
“viajen los datos, no
los nifios”, mejorando
equidad, diagndsticos
y apoyo a las familias

Vision a medio plazo: ecosiste-
ma plenamente interoperable
en Espana y Europa; impacto en
medicina personalizada y equidad
en raras.

A 2027-2029, el calendario europeo
prevé la implementacion de:

® MyHealth@EU (uso primario)
maduro para acceso transfronte-
rizo a historia, receta, informes de
laboratorio e imagen.

® HealthData@EU (uso secunda-
rio) operativo con autoridades
de acceso nacionales, espacios
seguros, datos (seudo)anonimi-
zados y no descarga, permitien-
do investigacién, evaluacién de
tecnologias y entrenamiento de
algoritmos.

En Espafna, con HCDSNS + TSI/
TSV + RIIMSNS (red de imagen),
UNICAS+, SiGenES y ENDS inte-
grados, veremos:

® Medicina personalizada: integra-
cién clinica—gendémica-imagen-—
entorno con soporte avanzado
de IAy guias computables.

® Equidad territorial: pacientes de

enfermedades raras accediendo
a experiencia nacional y europea
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(CSUR + ERN) sin desplazamien-
tos, gracias a teleinterconsultas
y casos virtuales (CPMS Sistema
europeo de gestién clinica de
pacientes).

® |Innovacién responsable: evalua-
cidén continua, seguridad, cibe-
rresiliencia y participacion de
pacientes, reduciendo brecha
digital y mejorando tiempos de
diagndstico y acceso a terapias.

® CISNS 12/2025 - Seguimiento Es-
trategia y programas (IASNS, ENDS,
PADP, SiGenES, RIIMSNS): inversion,
hitos, casos de uso y calendario
2024-2029. PowerPoint Presentation

@ Estrategia de Salud Digital del SNS
(2021-2026): pilares, gobernanza,
interoperabilidad, ética, estandares
y formacién. Ministerio de Sanidad -
Areas - Salud Digital - Quiénes somos

@ Red UNICAS - Guia HL7 FHIR R5:
objetivos, principios “mueve datos,
no pacientes”, disefio federado y
modulos. https://unicas-thir.sanidad.
gob.es/proyectoRedUNICAS.html

® ERN - Comisién Europea / portales
de redes: misidn, cifras actualizadas,
CPMS y documentos de 2025. https://
health.ec.europa.eu/rare-disea-
ses-and-european-reference-networ-
ks/european-reference-networks_en

® CSUR - Ministerio, Comunidad de
Madrid y prensa especializada: marco
legal y Ultimos datos de redes nacio-
nales. https://www.sanidad.gob.es/
areas/csur/home.htm
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La Comisién Interministerial de Precios de los Medica-
mentos (CIPM) ha aprobado la financiacion de Duvyzat
(givinostat), un medicamento huérfano indicado para el
tratamiento de la distrofia muscular de Duchenne (DMD)
en pacientes ambulantes a partir de los 6 afios que reci-
ben tratamiento concomitante con corticoesteroides.

Este hito representa un avance relevante para las perso-
nas gue conviven con esta enfermedad rara y para sus
familias, al ampliar las opciones terapéuticas disponibles
y reforzar la esperanza de mejorar su calidad de vida.

Duvyzat esta indicado para el tratamiento de la distro-
fia muscular de Duchenne (DMD), en pacientes ambu-
lantes a partir de 6 afos de edad y con tratamiento
concomitante de corticoesteroides.

V¥ Este medicamento esta sujeto a seguimiento adicional, lo que agilizaré la deteccion de
nueva informacion sobre su seguridad. Se invita a los profesionales sanitarios a notificar
las sospechas de reacciones adversas. Ver la seccién 4.8, en la que se incluye informacién

sobre como notificarlas.
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Cientificos espafioles y estadounidenses han desarro-
llado en colaboracién popEVE, un modelo computa-
cional basado en todo el proteoma humano, capaz de
predecir el impacto funcional de variantes genéticas
en enfermedades humanas. Este enfoque pionero
permite interpretar de manera mas precisa cémo las
alteraciones en la secuencia de proteinas pueden
contribuir a la patogénesis de multiples trastornos,
especialmente en el contexto de enfermedades raras
y ultra raras, donde la ausencia de grandes cohortes
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familiares ha limitado histéricamente la identificacién
de genes causales. Al mapear las variantes genéticas
a cambios concretos en la estructura y funcion de las
proteinas, popEVE mejora la precisién diagndstica,
facilita la deteccién de nuevos genes implicados en

La FDA aprobé recientemente Itvisma (onasemnogén
abeparvovec), una terapia génica intratecal de Novar-
tis para la AME en pacientes mayores de 2 afios, ex-
pandiendo el acceso a terapias génicas de reemplazo
mas alld de Zolgensma (intravenoso) y abriendo nue-
vas opciones para poblaciones de edad mas avanza-
da, basdndose en ensayos que muestran mejoras mo-
toras y deteniendo la progresion de la enfermedad al
restaurar la produccién de la proteina SMN.

ltvisma es una terapia de reemplazo génico que admi-
nistra una copia funcional del gen SMN1. Se adminis-
tra mediante una Unica dosis intratecal (puncién lum-
bar), a diferencia de Zolgensma, que es intravenoso;
este método facilita la entrega del tratamiento a las
neuronas motoras y, en teoria, tiene menos efectos se-
cundarios que la via intravenosa.

Esté indicado para pacientes con AME (atrofia muscu-
lar espinal) de 2 afios o méas, con mutacién confirmada
en el gen SMNT1, lo cual amplia significativamente el
rango de edad para las terapias génicas de reempla-
zo. Actla restaurando la produccion de la proteina
SMN, esencial para la funcién de las neuronas moto-
ras. Detiene la progresion de la enfermedad y mejora
la funcién motora.

La aprobacion se basa en los ensayos clinicos STEER
(pacientes nuevos) y STRENGTH (pacientes que ya re-
cibian tratamiento). Mostré mejoras estadisticamente
significativas en la funcién motora y la estabilidad de
las capacidades motoras en pacientes de 2 a 18 afos.

newsRARE

enfermedad y abre nuevas vias para el desarrollo de
terapias personalizadas.

Més informacion en: https://www.nature.com/articles/
s41588-025-02400-1#citeas

4Itvisma®
(onasemnogene abeparvovec-brve)
suspension for intrathecal injection

4

Representa un avance crucial, ofreciendo una tercera
via terapéutica (junto con tratamientos modificadores
como Spinraza y Evrysdi) para abordar la AME desde
diferentes enfoques. Permite estrategias mas persona-
lizadas y el acceso a terapias génicas transformadoras
para personas que antes no calificaban para ellas.

En resumen, ltvisma es una innovacion importante que
extiende los beneficios de la terapia génica a una po-
blacidon mas amplia de pacientes con AME, ofreciendo
una Unica dosis con entrega dirigida a las neuronas
motoras.

Més informacién: https://www.fundame.net/fda-
aprueba-itvisma-terapia-genica-ame-mayores-de-2-
anos/



https://www.fundame.net/fda-aprueba-itvisma-terapia-genica-ame-mayores-de-2-anos/
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https://www.nature.com/articles/s41588-025-02400-1#citeas
https://www.nature.com/articles/s41588-025-02400-1#citeas

ACTUALIDAD -

EUROPA

BRUSELAS AVANZA HACIA UNA DECLARACION EUROPEA PARA
TRANSFORMAR EL ABORDAJE DE LAS ENFERMEDADES RARAS

Del 9 al 11 de diciembre de 2025 se celebrd en Bruselas
HLM Rare 2025, un encuentro de alto nivel que reunid
aresponsables politicos, lideres de las Redes Europeas
de Referencia (ERN), asociaciones de pacientes, inves-
tigadores y representantes de la industria.

El objetivo central del evento fue impulsar los trabajos
hacia una Declaracién Europea para la innovacion y la
atencion en enfermedades raras y complejas, un mar-
co comun para mejorar el diagndstico, el acceso y la
investigacion en todo el continente.

Entre las prioridades destacadas se encuentran:

® La interoperabilidad de datos clinicos y genémicos.

o El fortalecimiento operativo de las ERN.

High-Level meeting
on a European Innovation

and Care Ecosystem

for Rare and Complex Diseases

® La sostenibilidad del acceso a terapias innova-
doras.

® La armonizacion de rutas asistenciales entre paises.

Este impulso politico a nivel europeo se considera un
paso decisivo para reducir desigualdades y acelerar el
acceso al diagndstico y tratamiento en las méas de 6.000
enfermedades raras identificadas.

Mas informacién: https://fhef.ora/news/hlm-rare-2025/

UN NUEVO IMPULSO GLOBAL PARA LAS ENFERMEDADES RARAS:
RARE DISEASES MOONSHOT

La industria farmacéutica europea participa en una
nueva alianza internacional denominada Rare Diseases
Moonshot para acelerar la investigacién de patologias
poco frecuentes.

La iniciativa agrupa a siete entidades, entre ellas |a Fe-
deracién Europea de la Industria Farmacéutica (Ef-
pia); la Infraestructura Europea de Medicina Trasla-
cional (Eatris), la Red Europea de Infraestructuras de
Investigacién Clinica (Ecrin), la Confederacién Europea
de Empresarios Farmacéuticos (Eucope), EuropaBio,
la Organizacién Europea de Enfermedades Raras (Eu-
rordis) y el Critical Path Institute (C-Path). El plan busca
aunar conocimiento, mejorar la colaboracién publi-
co-privada y reducir la fragmentacion de la investiga-
cién en este campo, donde el 95 % de las mas de 7.000
enfermedades raras aun no tiene tratamiento.

La alianza pretende impulsar la investigacion trasla-
cional, optimizar ensayos clinicos y desarrollar infraes-

tructuras que aceleren el camino entre diagndstico y
tratamiento para estos pacientes.

Més informacién: https:.//www.farmaindustria.es/web/
otra-noticia/la-industria-farmaceutica-europea-parti-
cipa-en-una-nueva-alianza-para-acelerar-la-investiga-
cion-en-enfermedades-raras/?utm_source=chatgpt.com
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- ACTUALIDAD

ESPANA

ESPANA APLICA POR PRIMERA VEZ UNA TERAPIA GENICA PARA
UNA ENFERMEDAD ULTRA-RARA EN UN HOSPITAL DE REFERENCIA

Espafia ha dado un paso destacado en el tratamiento
de enfermedades raras con la aplicacién por primera
vez, en octubre de 2025, de una terapia génica experi-
mental para la paraplejia espéastica hereditaria tipo 50
(SPG50) en el Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona.

El paciente, un nifio de tres afios con esta enfermedad
neurodegenerativa extremadamente poco frecuente,
con solo alrededor de 100 casos diagnosticados en
todo el mundo, recibié un tratamiento basado en modi-
ficacién genética disefiado para frenar el avance de los
sintomas y mejorar su prondstico funcional.

Esta intervencion se realizd en colaboracién entre el
hospital barcelonés, acreditado como centro de refe-
rencia (CSUR) para enfermedades neuromusculares, y
la Columbus Children’s Foundation, poniendo de mani-
fiesto la importancia de la cooperacién entre centros
especializados y organizaciones de apoyo para impul-
sar tratamientos innovadores en nuestro pais.

La iniciativa representa un avance significativo en la
ciencia clinica espafiola y abre nuevas esperanzas para
pacientes con enfermedades ultra-raras sin opciones

terapéuticas disponibles, consolidando a Espafia como
un entorno activo en la adopcién de terapias avanzadas
para patologias minoritarias.

La Dra. Laura Carrera y el Dr. Andrés Nascimento con
Daniel, un paciente con la enfermedad ultrarrara SPG50
en Sant Joan de Déu.

Méas informacién: https://www.sidhospitalbarcelona.
org/es/noticias/sant-joan-deu-aplica-primera-vez-
espana-menor-tres-anos-terapia-genica-enfermedad-
ultrarrara

COLABORACION INTERNACIONAL PARA ACELERAR DIAGNOSTICOS
EN ENFERMEDADES RARAS:
RESULTADOS DEL PRIMER HACKATHON UNICA

Espafia impulsa un modelo colaborativo para resolver
casos sin diagndstico: éxito del primer Hackathon Ibe-
roamericano de Enfermedades Raras no Diagnosticadas.

Murcia se convirtié en octubre de 2025 en el epicentro
de la innovacién diagndstica en el campo de las enfer-
medades raras gracias al “I Unicas Hackathon Iberoame-
ricano de Enfermedades Raras no Diagnosticadas”, un
encuentro pionero que reunié a mas de 140 especialistas
de Europa e Iberoamérica para abordar casos complejos
que llevaban afios sin diagnéstico.

newsRARE

Organizado por el Hospital Sant Joan de Déu de
Barcelona y el Hospital Clinico Universitario Virgen
de la Arrixaca (IMIB-UMU), en el marco del Il Con-
greso lberoamericano de Genética Médica y Me-
dicina Gendmica, el hackathon conté con la par-
ticipacion de genetistas clinicos y de laboratorio,
asesores genéticos, bioinformaticos y otros exper-
tos que trabajaron intensamente durante 48 horas
para analizar la informacién clinica y genémica de
pacientes sin diagnéstico pese a afios de pruebas
previas.


https://www.sjdhospitalbarcelona.org/es/noticias/sant-joan-deu-aplica-primera-vez-espana-menor-tres-anos-terapia-genica-enfermedad-ultrarrara
https://www.sjdhospitalbarcelona.org/es/noticias/sant-joan-deu-aplica-primera-vez-espana-menor-tres-anos-terapia-genica-enfermedad-ultrarrara
https://www.sjdhospitalbarcelona.org/es/noticias/sant-joan-deu-aplica-primera-vez-espana-menor-tres-anos-terapia-genica-enfermedad-ultrarrara
https://www.sjdhospitalbarcelona.org/es/noticias/sant-joan-deu-aplica-primera-vez-espana-menor-tres-anos-terapia-genica-enfermedad-ultrarrara

El resultado fue notable: se logré un diagnéstico defini-
tivo para 6 de los 12 casos presentados, alcanzando asi
un porcentaje de resolucién del 50 %, muy superior al es-
timado habitual en este tipo de iniciativas, que suele os-
cilar entre el 20 %y el 30 % segln datos internacionales.

Entre los casos resueltos figuran jévenes como César, de
16 anos, que habia buscado respuesta desde los tres;
Sofia, de 19, que no tenia diagndstico desde el primer
afio de vida; y Lia, una nifa de dos afos y medio. Para
muchas de estas familias, el diagnéstico representa no
solo una respuesta clinica, sino una herramienta para pla-
nificar el futuro, entender la evolucién de la enfermedad
y evaluar opciones de asesoramiento genético familiar.

"El diagnéstico no es todo, pero lo cambia todo, por-
que sin diagndstico no conocemos cdémo evolucionara
la enfermedad ni sabemos cémo tratarla de forma pre-
cisa para mejorar la supervivencia y la calidad de vida de
los pacientes”, explicé Encarna Guillén, jefa del Area de
Genética del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona y
directora estratégica del proyecto Unicas.

Este encuentro pionero surgié dentro de la red Unicas,
una red nacional de hospitales coordinada por el Ministe-
rio de Sanidady apoyada por instituciones como FEDER,
CIBERERYy el programa IMPaCT Gendmica. El hackathon
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forma parte de una estrategia para reduccién de tiempos
de diagndstico, que en Espafia supera de media los seis
afios, y para promover practicas colaborativas interdisci-
plinares que puedan incorporarse al &mbito asistencial.

La iniciativa no solo dio respuestas inmediatas, sino que
también propicio la creacion de una red internacional de
expertos en técnicas dmicas avanzadas y abrird la con-
tinuidad de trabajo coordinado para los seis casos sin
diagndstico definitivo, con varios con sospecha diagnds-
tica pendiente de confirmacién.

Ademas, este hackathon se destacd por incluir por pri-
mera vez casos no diagnosticados procedentes de Ibe-
roamérica, ampliando su impacto mas allé de las fronte-
ras espafiolas y reforzando el compromiso con la equidad
en el acceso a diagnésticos complejos.

El éxito de esta iniciativa apunta hacia la utilidad de mo-
delos de colaboracién intensiva e interdisciplinar para
resolver casos que tradicionalmente quedan sin respues-
tas, y marca un precedente para futuras acciones en el
campo de las enfermedades raras y la medicina gendémi-
ca en Espafa y el entorno iberoamericano.

Mas informacion: https://saludymedicina.org/
post/primer-hackaton-de-enfermedades-raras-no-

diagnosticadas
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- ACTUALIDAD

MEDICAMENTOS

MEDICAMENTOS HUERFANOS E INDICACIONES CON OPINION POSITIVA
DE LA EMA DESDE EL 1 DE ENERO 2025 HASTA 31 DE DICIEMBRE DE 2025

PRINCIPIO
ACTIVO

NUEVO MH/NUEVA [FECHA DE APROBACION

INDICACION DE LA INDICACION EMA

LABORATORIO

INDICACION

Tratamiento de primera linea del cancer microcitico de pulmén en estadio exten-

Serplulimab dido (ES-SCLO) en adultos Accord Healthcare Nuevo MH 03/02/2025
o Tratamiento de la tirotoxicosis periférica en pacientes con deficiencia del trans-  Rare Thyroid
Tiratricol portador MCT8 (sindrome de Allan-Herndon-Dudley) Therapeutics Nuevo MH 12/02/2025
Tratamiento de la anemia dependiente de transfusion en adultos con sindromes
Imetelstat mielodisplasicos de riesgo bajo a intermedio-1 que no responden o no son elegi-  Geron Nuevo MH 07/03/2025
bles para agentes estimulantes de la eritropoyesis
Beremadene Tratamiento de las heridas en pacientes con epidermdlisis bullosa distréfica
9 con mutacion o mutaciones en el gen de la cadena alfa 1 del colageno tipo VI, Krystal Biotech Nuevo MH 23/04/2025
geperpavec -
desde el nacimiento
Givinostat Tratémlento~de la distrofia muscular de Duchenne en pacientes lambulantles 2 |alfarmaco Nuevo MH 06/06/2025
partir de 6 afios de edad y con tratamiento concomitante de corticoesteroides
Sepiapterin Tratamiento de la hiperfenilalaninemia en pacientes adultos y pediatricos PTC Therapeutics Nuevo MH 19/06/2025
Tratamiento de adultos con cancer de vias biliares HER2 positivo localmente
Zanidatamab avanzado irresecable o metastasico tratados con anterioridad con al menos una  Jazz Pharmaceuticals Nuevo MH 27/06/2025
linea de tratamiento sistémico previa
Tratamiento de neurofibromas plexiformes sintomaticos e inoperables en SorinaWorks
Mirdametinib pacientes pedigtricos a partir de los 2 afios de edad y adultos con neurofibro- Tﬁerag eutics Nuevo MH 17/07/2025
matosis tipo 1 P
Obecabtagene Tratamlento de pacientes aduI’Fos dg 26 afos y mayores con \eycemla linfoblas- Autolus GmbH Nuevo MH 17/07/2025
autoleucel tica aguda de precursores de linfocitos B refractaria o en recaida
Belantamab Tratamiento del mieloma mdltiple en pacientes adultos, que han recibido al
mafodotin menos cuatro terapias previas y cuya enfermedad es refractaria a un inhibidor del - GlaxoSmithKline Nuevo MH 23/07/2025
proteasoma, un agente inmunomodulador, y un anticuerpo monoclonal anti-CD38
Olezarsén Complemgnto de |§ d\et§ en pacientes adultos para el tratamiento del sindrome S\fveclilsh Orphan Nuevo MH 17/09/2025
de quilomicronemia familiar (FCS) Biovitrum AB (publ)
Sebetralstat Ekteﬂy esta |nd\cad9 para el tratamiento sintomético de Ios_ataques,agudos de Kalvista Pharmacguh- Nuevo MH 17/09/2025
angioedema hereditario en adultos y adolescentes de 12 afios 0 més cals (Ireland) Limited
Voranigo en monoterapia esta indicado para el tratamiento del astrocitoma o
oligodendroglioma de grado Il sin realce predominante 2 con mutacion IDH1
Vorasidenib R132 0 IDH2 R172 en pacientes adultos y adolescentes de 12 afios o mésy con  Les Laboratoires Servier  Nuevo MH 17/09/2025
un peso minimo de 40 kg que solo se hayan sometido a intervencién quirdrgica
y no necesiten radioterapia o quimioterapia de forma inmediata
Romvimza esté indicado para el tratamiento de pacientes adultos con tumor de
Vimseltinib células gigantes tenosmovm\'(,TC,G.T) sintomatico asociado a un deterlorovclml— I?euphera Pharmaceu- Nuevo MH 17/09/2025
camente relevante de la funcion fisica y en los que se han agotado las opciones  ticals (Netherlands) B.V.
quirrgicas o estas provocarian una morbilidad o discapacidad inaceptables
Rilzabrutinib Tratamlento'de la trombocitopenia inmune en pacientes adultos refractarios a Sanofi BV Nuevo MH 2011212025
otros tratamientos
newsRARE 224



MEDICAMENTOS HUERFANOS CON FINANCIACION APROBADA POR
LA CIPM DESDE EL 1 DE ENERO HASTA DICIEMBRE DE 2025

NUEVO MH/NUEVA | FECHA DE FINALIZACION

PRINCIPIO ACTIVO

INDICACION

Tratamiento de la esplenomegalia o sintomas asociados en pacientes adultos

LABORATORIO

INDICACION

ACTUALIDAD -

EN LA INDICACION CIPMPS

Momelotinib con mielofibrosis primaria o secundaria y anemia moderada o grave, sin trata-  GSK Nuevo MH 29/01/2025
miento previo con inhibidores JAK o tratados con ruxolitinib
Ciltacabtagen Tratamiento de adultos con mieloma mdltiple en recaida y refractario tras al
autoleucelg menos un tratamiento previo, incluyendo un agente inmunomodulador y un  Janssen-Cilag Nuevo MH 26/02/2025
inhibidor del proteasoma, refractarios a lenalidomida
. Tratamiento de pacientes pediatricos con glioma de bajo o alto grado con  Novartis Europharm
Trametinib mutacion BRAF VA0OE Limited Nuevo MH 26/02/2025
. Tratamiento de pacientes peditricos con glioma de bajo o alto grado con  Novartis Europharm
Dabrafenib mutacién BRAF V60O Limited Nuevo MH 26/02/2025
Rozanolixizumab Complgmento ala tgrapla estand.ar en miastenia gravis generalizada en adultos UCB Pharma Nuevo MH 26/02/2025
con anticuerpos anti-AChR o anti-MuSK
. Profilaxis de la enfermedad por CMV en adultos CMV-seronegativos tras tras-  Merck Sharp T
Letermovir plante renal de donante CMV-seropositivo [D+/R-] & Dohme Nueva indicacion 2610212025
Seladelpar Tratamiento de la colangitis biliar primaria (CBP) en adultos, en combinacion Gilead Sciences Nuevo MH 26/03/2025
P con AUDC o en monoterapia si no se tolera el AUDC
. Tratamiento de adultos con nefropatia por IgA (NIgA) primaria con proteinuria  STADA
Budesonida >1,0 g/dia o relacién proteina/creatinina 20,8 g/g Arzneimittel AG Nuevo MH 2610312025
En combinacion con azacitidina para LMA con mutacion IDHT R132 en adultos
Ivosidenib no candidatos a quimioterapia estandar; en monoterapia para colangiocarci- Servier Nuevo MH 26/03/2025
noma con mutacion IDH1 R132 tras >1 linea
Danicopan Tratamlgnto corT)pIemer'wtarlo a ravulizumab o eculizumab en adultos con HPN A\emoq AstraZeneca Nuevo MH 26/03/2025
y anemia hemolitica residual Rare Disease
Daratumumab e Com.b‘f‘ac"?” con cwcloqufam@a, lbo.rtezom\b y de>.<ame,tas.ona en adultos Janssen-Cilag Nueva indicacion 26/03/2025
con amiloidosis de cadena ligera sistémica de nuevo diagndstico
Blinatumomab Tratamiento d(e la \egcemla |}nfob|ast|ca aggda de precursores de(celu\as B con Amgen Nuevo MH 24/04/2025
cromosoma Filadelfia negativo y CD19 positivo en diversas situaciones clinicas
Nifurtimox Trat.amlento de \g enfermedad de Chaga'sl(tr'lpa.npsomlasws americana) en Bayer Nuevo MH 24/04/2025
pacientes peditricos y adultos tras evaluacion individual
Palopegteriparatida Tratamiento sustitutivo del \a(hcA)rmona Pgratwmdea indicado para el tratamiento Ascendis Pharma Nuevo MH 21/05/2025
de adultos con hipoparatiroidismo crénico
Iptacopdn Tratamlento en monoterapia de pagentes afiyltos con hemoglobinuria paroxis- Novartis Nuevo MH 21/05/2025
tica nocturna que presentan anemia hemolitica
Tofersén Tlrz/ﬂamlento de adultos con gscler05|s lateral amiotréfica asociada a una muta- Biogen Nuevo MH 21/05/2025
cién en el gen de la superdxido dismutasa 1
Benralizumab Traﬁamler)t.o adicional en paaentgs adultos con granulomatosis eosinofilica con AstraZeneca Nueva indicacion 21/05/2025
poliangeitis recurrente o refractaria
Acoramidis Tratlamlento dela amllo‘ldosw'por Transt\retma de tipo nativa o variante en BridgeBio Pharma Nuevo MH 19/06/2025
pacientes adultos con miocardiopatia
Eplontersén Tratamlgnto de |a[am||0|d05|‘s heredltarlg por transtiretina en pacientes adultos - lonis Pharmaceuti- Nuevo MH 19/06/2025
con polineuropatia en estadio 1 o estadio 2 cals y Astrazeneca
Daratumumab Er? combma/cpn con bortezomlb, Ielnallldomlda y dexametasona en adultos con Janssen-Cilag Nueva indicacién 20/09/2025
mieloma multiple de nuevo diagnédstico
Tratamiento a largo plazo de pacientes adultos con enfermedad de Gaucher de
Eliglustat tipo 1 (EG1) que son metabolizadores lentos (ML), metabolizadores intermedios ~ Sanofi Aventis Nueva indicacion 24/09/2025
(MI) o metabolizadores rapidos (MR) del CYP2D6
Tratamiento de la distrofia muscular de Duchenne (DMD) en pacientes ambu-
Givinostat lantes a partir de 6 afios de edad y con tratamiento concomitante de corti- Italfarmaco Nuevo MH 22/10/2025
coesteroides
En combinacion con carboplatino y etopdsido esté indicado para el tratamiento Accord
Serplulimab de primera linea de pacientes adultos con céncer de pulmén microcitico en Healthcare Nuevo MH 19/11/2025

estadio extendido
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V EDICION DEL CURSO DE VERANO newsRARE 2025

TRANSFORMANDO EL ABORDAJE DE LAS ENFERMEDADES RARAS
DEL DATO AL IMPACTO SOCIAL

| VI Curso de Verano newsRARE

2025, celebrado el 17 de sep-
tiembre de 2025 en la Universidad
de Castilla-La Mancha, en la Facul-
tad de Ciencias Juridicas y Sociales
de Toledo, se consolidé como
un espacio de referencia para el
anélisis y el debate en torno a los
grandes retos que plantea el abor-
daje de las enfermedades raras en
la actualidad.

A lo largo de la jornada, que se
desarrollé entre las 10:15 y las
17:30 horas, profesiona-
les de distintos ambitos
compartieron reflexio-
nes, experiencias y pro-
puestas con un objetivo
comun: repensar el
abordaje de las enfer-

la innovacién y la participacién
activa de los pacientes. Durante
las distintas sesiones se anali-
zaron iniciativas como las pla-
taformas de datos federadas, la
integraciéon de herramientas de
inteligencia artificial en la prac-
tica clinica, los nuevos marcos
regulatorios y de financiacién,
el papel de los determinantes
sociales de la salud y las meto-
dologias emergentes para medir
resultados en salud y bienestar
en el mundo real.

VI EDICION CURSO DE VERANO

Transformando el abordaje de las
.enfermedades raras:

DEL DATO AL IMPACTO SOCIAL
AGENDA

Mesa 1. Innovacidén con resul-
tados: colaboracién y nuevos
modelos de financiacién

Mesa 2. Datos que guian el cam-
bio: Big Data, prediccién y eva-
luacion en enfermedades raras

Mesa 3. Salud més alla del sin-
toma: bienestar y equidad en la
vida con enfermedades raras

El curso estuvo dirigido a pro-
fesionales y gestores sanita-
rios, investigadores,
estudiantes de posgra-
do, representantes de
agencias reguladoras,
responsables de orga-
nizaciones de pacien-
tes y agentes sociales,

medades raras desde
una perspectiva integral,
capaz de abarcar todo
el ciclo, desde la gene-
racién y financiacién de
la investigacién hasta
la atencidn clinica, la
inclusién social y la eva-
luacién econdémica de las
decisiones sanitarias.

El curso abordé los prin-
cipales retos y oportu-
nidades asociados a los
avances en ciencia de
datos, medicina perso-
nalizada, evaluaciéon del
impacto social y soste-

@ BIENVENIDA 10:15-10:30

(5] 14:00-14:30
s ENTREGA V PREMIO

© Mesar: 10:3012:00 [}l PROTAGONISTA DEL ANO 2025
Innovacién con resultados: colaboracién y nuevos:
modelos de financiacion
MODERAN: © comiba [ 14:30-15:30 |
Alvaro Hidalgo
Pedro Gémez Pajuelo
PARTICIPANTES: @ vesas: 15:30-17:00
Pedro Novas Rodriguez Salud mas all4 del sintoma:
Socio Director de Conda Health Solutions Bienestary equidad en la vida con enfermedades
raras
Antoni Gilabert Perramon
Director de Innovacion (CINO) en el Hospital del Mar de MODERAN;
Barcelona Elena Garcia
Félix Rubial Bernardez 2086 Luls Poveda
Gerente del Hospital Uni
Santander Sonia Peldez Moya
Directora de innovacion del Hospital de Toledo
Maria Teresa Marin Rubio
© care 12:00-12:30 N
de la Consejeria de Sanidad de Castila-Lo Mancha
° MESA 2: 12:30-14:00 Héctor Nafria Soria
. Colaborador de la Fundacién Humans Enfermero y divulgador
Datos que guian el cambio: cientifico de la Unidad Cultura Cientifica (UCC+1)y del Instituto
Big Data, y en i 6 CGE
raras
MODERAN:
Néboa Zozaya © cLausura 17:00-17:30
José Luis Poveda
PARTICIPANTES:
Carlos Mascias Cadavid
Director médico del Hospital Universitario HM Madiid Rio.
Director médico Fundacion 29
Hernan Lew
Coordinador de transformacién digital en la Direccion de
Datos y Estrategia Digital en el Hospital Sant Joan de Déu de
Barcelona
Elisa Martin Garijo neVVSRARE

Directora del Area de Salud en el Instituto de Ingenieria del
Conocimiento (IIC)

FUNDACIGN

todos ellos comprome-
tidos con la mejora del
abordaje integral de
las enfermedades raras,
tanto desde el dmbito
sanitario como desde
una perspectiva social.

Este anexo recoge los
principales mensajes,
debates y conclusiones
que surgieron a lo largo
de las mesas redondas,
con la voluntad de con-
vertir la informacién en
impacto social real y
de seguir contribuyen-
do a mejorar la vida de

nibilidad del sistema sanitario,
siempre con una mirada centrada
en la equidad, el valor social de

newsRARE

El programa se estructurd en tres
mesas de debate, que articularon
el hilo conductor de la jornada:
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las personas que conviven con
enfermedades raras y de sus
familias.



anexo [

INAUGURACION DEL CURSO DE VERANO NEWSRARE 2025

Alvaro Hidalgo inauguré la VI edi-
cién del Curso de Verano de News-
RARE, celebrada nuevamente en
Toledo, consolidando este encuen-
tro como un espacio de referencia
para la reflexién y el debate en
torno a los principales retos que
plantean las enfermedades raras.
Tras el paréntesis del ano anterior,
celebrado en Madrid, el curso vol-
vid a contar con el respaldo de la
Universidad de Castilla-La Mancha
y con la participacién de expertos
que, en esta edicién, centraron el
debate en el papel estratégico del
dato y su capacidad para generar
impacto social.

La temética central del curso gird
en torno a la necesidad de trans-
formar el abordaje de las enfer-
medades raras, evolucionando
desde el uso del dato hacia la
medicion real del impacto social

de la innovacion. En este contex-
to, se presentd el espacio de datos
Hipatia, impulsado por la Funda-
cion Weber y Weber, concebido
como un entorno colaborativo en
el que confluyen administraciones
publicas, hospitales, empresas,
asociaciones de pacientes y uni-
versidades, con el objetivo de
cuantificar tanto el impacto de la
enfermedad como el valor de la
innovacion sanitaria.

José Luis Poveda agradecid la
invitacién a participar nuevamen-
te en un proyecto que, desde sus
inicios, supuso una propuesta
innovadora al reunir a todos los
agentes del ecosistema de las
enfermedades raras. Destacd la
diversidad y el alto nivel de los
perfiles participantes como una
de las claves de la continuidad y
el éxito del curso.
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Sefaldé que este foro permite
tomar perspectiva y constatar que,
més allad de la percepcién puntual
del contexto, los avances se estan
produciendo. Aunque el ritmo
de cambio pueda ser objeto de
debate, subrayd que cada edicién
del curso ofrece la oportunidad de
contrastar los logros alcanzados y
los nuevos desafios, poniendo en
valor la innovacion basada en resul-
tados como una linea de trabajo
cada vez mas relevante.

Finalmente, destacé la oportuni-
dad que representan los avances
en Big Data, evaluacion, prediccién
y modelos de inteligencia artificial,
ya que muchas de las decisiones
futuras se apoyaran en los desa-
rrollos que se estédn gestando en
la actualidad, felicitando por ello a
los organizadores por la relevancia
del enfoque elegido.

VOL 10, NUM 3, DICIEMBRE 2025
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INNOVACION CON RESULTADOS:
COLABORACION Y NUEVOS MODELOS DE FINANCIACION

Moderadores:

® Alvaro Hidalgo Vega. Catedratico del Area de Fundamen-
tos del Analisis Econdmico en la Facultad de Ciencias
Juridicas y Sociales de la Universidad de Castilla-La Man-
cha. Presidente de la Fundacion Weber.

® Juan Carlos Rodriguez Crespo. Socio Director de Keyla-

tes Health Solutions.

INTERVENCION
Pedro Novas

P edro Novés subrayé que la
colaboracién publico-privada
es imprescindible en enfermeda-

La colaboracion piblico-privada
solo funciona si se acompaiia
de negociacion, creatividad
y modelos de financiacion
innovadores

newsRARE

Ponentes:

Solutions.

® Pedro Novas Rodriguez. Socio Director de Canda Health

® Antoni Gilabert Perramon. Director de Innovacién (CINO)

en el Hospital del Mar de Barcelona.

® Félix Rubial Bernardez. Gerente del Hospital Universitario

Marqués de Valdecilla de Santander.

des raras, pero también especial-
mente compleja debido al bajo
numero de pacientes, su dispersién
geogréficay la elevada incertidum-
bre clinica. Frente a esta realidad,
defendié que no existe un Unico
mecanismo eficaz, sino un conjunto
de palancas que deben activarse
de forma coordinada.

Identificd cuatro dmbitos clave: la
aceleracién de ensayos clinicos y la
generacién de guias; el acceso tem-

Sin datos robustos y
compartidos, es imposible
reducir la incertidumbre que
caracteriza a los medicamentos
huérfanos
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prano junto con la generacién de
evidencia en vida real; el desarrollo
de biobancos, registros y platafor-
mas publico-privadas de datos; v,
finalmente, una reforma regulato-
ria que incentive la colaboracién
y armonice el acceso. Aunque
reconocid avances en algunos de
estos puntos, advirtié que la falta
de datos robustos y de real world
evidence sigue siendo un freno
importante, especialmente para la
toma de decisiones estratégicas.

En enfermedades raras
no hay un unico camino:
avanzar exige sumar
acceso temprano, datos reales
y marcos regulatorios claros



M4és adelante, insistié en la nece-
sidad de escalar la toma de deci-
siones, incluso a nivel europeo,
y afiadié dos elementos criticos:

la negociacién y la creatividad.
Defendidé que los modelos de
financiacién requieren un ejercicio
negociador sofisticado y enfoques

anexo [

innovadores, inspirados incluso en
otros sectores, para ir méas alléd de
los esquemas clasicos de pago por
resultados actuales.

©0000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000

INTERVENCION
Félix Rubial

F élix Rubial recordd que la inno-
vacién solo tiene sentido si llega
realmente a los pacientes, y hacerlo
"en tiempo y forma” es tan importan-
te como la propia innovacién. Coin-

La innovacion solo tiene sentido
si llega a los pacientes en
tiempo y forma; todo lo demas
es irrelevante

cidié en la relevancia de las redes
colaborativas y de una colaboracién
publico-privada estable y formal
como instrumentos clave para facili-
tar el acceso a terapias innovadoras.

Destacé la necesidad de contar con
registros estandarizados que permi-
tan el seguimiento no solo en ensa-
yos clinicos, sino en la practica clinica
real. Alerté de que, aunque muchos
centros estan acostumbrados a gene-
rar datos en entornos controlados,
trasladar esa cultura a la vida real
sigue siendo un reto pendiente.

Sin registros estandarizados

en practica clinica real, no es

posible evaluar ni financiar la
innovacion con rigor

Asimismo, puso especial atencion
en el papel creciente del pacien-
te. Argumentd que hablar de
resultados en enfermedades raras
exige necesariamente incorporar
la percepcidn, la experiencia y la
participacién activa del paciente,
no solo en la evaluacién de resul-
tados, sino también en la defini-
cion de prioridades clinicas y de
financiacién. Sin esta integracion,
advirtid, se corre el riesgo de
aumentar la opacidad y erosionar
la confianza social en el sistema
sanitario publico.

Hablar de resultados en
enfermedades raras implica
incorporar lavoz y la
experiencia del paciente

©0000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000

INTERVENCION
Toni Gilabert

T oni Gilabert planted una visién
estructural del problema, defen-
diendo que la colaboracion publi-
co-privada no es una opcidn, sino
una necesidad. Para que sea real,
debe basarse en el trabajo en red,

La colaboracion publico-
privada no puede basarse en
una relacion cliente-proveedor:
debe sustentarse en el reparto
real de riesgos

en un modelo verdaderamente cola-
borativo, en el reparto de riesgos y
en incentivos adecuados.

El modelo tradicional cliente-pro-
veedor, sefald, resulta insuficiente
para abordar la complejidad de las
enfermedades raras.

Cuestiond el modelo actual de
recuperacion de la inversién basado
exclusivamente en patentes y ventas,
que genera tensiones inevitables en
contextos de muy baja prevalencia.
Propuso explorar mecanismos alter-
nativos, como fondos especificos o

Los resultados en salud son
la clave de la boveda de la
sostenibilidad de los sistemas
publicos de salud. Es lo que nos
une a todos los implicados

229

modelos de premios, que permitan
garantizar la innovacién sin trasla-
dar todo el riesgo al precio final del
medicamento.

Insistié en que los resultados
en salud son el Unico punto de
encuentro real entre el sector pro-
ductivo y el financiador, y utilizé
la metafora de la “boveda” para
explicar que la sostenibilidad del
sistema solo puede sostener-
se sobre una clave central: los
resultados. Sin medir y pagar por
resultados, el sistema tiende a
adelgazarse, reduciendo presta-

La colaboracion
publico-privada
es clave para innovar,
basada en modelos win-win
y comparticion de riesgos

VOL 10, NUM 3, DICIEMBRE 2025
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ciones y aumentando la presion
sobre profesionales y recursos.

En relacién con la medicién de
resultados, defendié que el prin-

cipal obstaculo no es tecnoldgico,
sino cultural. Hace falta liderazgo,
inversion y disefio adecuado de
los procesos. Medir resultados
es complejo, pero renunciar a

ello por comodidad condena al
sistema a permanecer anclado en
negociaciones puramente econé-
micas, sin incorporar valor clinico
ni social real.

Reflexion conjunta — transparencia, corresponsabilidad y pacientes

lo largo del debate se abordd

la cuestién de la transparencia.
Se coincidié en que el problema
no es tanto la falta de transparen-
cia como un exceso de opacidad.
Mientras que la transparencia entre
socios es imprescindible para una
colaboracién real, se reconocié que
ciertos acuerdos no pueden hacer-
se publicos sin ponerlos en riesgo.

Emergidé con fuerza la idea de
corresponsabilidad. El acceso

MODERADOR
Alvaro Hidalgo

La innovacion en
enfermedades raras debe

evaluarse no solo por su coste,
sino por el valor real que
aporta a pacientes, familias y
al sistema

Avanzar hacia modelos
basados en resultados exige
integrar datos, colaboracion

y una vision social de la

innovacion

temprano a la innovacién solo es
viable si todos los actores (indus-
tria, financiadores, profesionalesy
pacientes) aceptan compartir ries-
gos, incluida la posibilidad de reti-
rar un tratamiento si los resultados
no se confirman. Sin mecanismos
claros de salida, advirtieron, no
puede existir una colaboracién
publico-privada madura.

La mesa concluyé que avanzar
hacia modelos de innovacion con

MODERADOR
Juan Carlos Rodriguez

La sostenibilidad del sistema
pasa por superar acuerdos
puramente econdémicos
y avanzar hacia modelos
basados en resultados

Sin liderazgo, inversion y
diseno adecuado
de los procesos, medir
resultados seguira siendo una
asignatura pendiente

resultados en enfermedades raras
exige un cambio profundo: pasar
del precio al valor, del aislamiento
a la colaboracién en red, y de la
retérica del paciente en el centro a
su participacion real en la toma de
decisiones. La medicién de resul-
tados, la gobernanza del dato, la
formacién y un marco regulatorio
valiente se identificaron como pila-
res imprescindibles para garantizar
la sostenibilidad y la equidad del
sistema sanitario.

Pregunta destacada

¢Como podemos garantizar
un acceso equitativo a la
innovacion en enfermedades
raras sin renunciar a la
sostenibilidad del sistema?

Esther Sabanto

Garantizando un acceso tem-
prano con corresponsabili-
dad entre todos los actores.
La mesa coincidié en que la
equidad solo es posible si el
acceso a la innovacién se vin-
cula a la medicién de resul-
tados en vida real, al reparto
de riesgos y a marcos de
colaboracién estables que
permitan ajustar decisiones
sin poner en riesgo la soste-
nibilidad del sistema.

©0000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000
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DATOS QUE GUIAN EL CAMBIO:
BIG DATA, PREDICCION Y EVALUACION EN ENFERMEDADES RARAS

Moderan:

® Néboa Zozaya. Directora de Health Affairs and Policy

Research, Weber.

® José Luis Poveda. Director gerente del Hospital Universi-

tario y Politécnico la Fe de Valencia.

Ponentes:

® Carlos Mascias Cadavid. Director médico del Hospital Uni-

versitario HM Madrid Rio. Director médico de Fundacidn 29.

® Hernan Lew. Coordinador de Transformacion Digital en la

Direccién de Datos y Estrategia Digital del Hospital Sant
Joan de Déu de Barcelona.

® Elisa Martin Garijo. Directora del Area de Salud del Insti-
tuto de Ingenierfa del Conocimiento (/IC).

José Luis Poveda (presentacion de la mesa)

U no de los grandes cambios que

estamos viviendo tiene que ver
con el acceso al conocimiento. Hoy,
cualquier profesional, incluso fuera
de grandes centros de referencia
internacionales, puede acceder
a fuentes de conocimiento que
antes estaban muy concentradas.
Esto supone una democratizacion
clara, pero también genera nuevas
brechas.

Existe una brecha creciente en la ges-
tién del conocimiento: quienes tienen
mayor formacion o familiaridad con

herramientas digitales e inteligencia
artificial las utilizan mucho mas que
otros colectivos. Esta reflexién conec-
ta directamente con el &mbito de las
enfermedades raras.

Si trabajamos bien en red, hospi-
tales que no cuentan con grandes
estructuras pueden acceder al
conocimiento especializado. Pro-
yectos colaborativos como la red
Unicas son un buen ejemplo de
cdmo compartir conocimiento sin
necesidad de concentrarlo fisi-
camente en unos pocos centros.

Para ello, es imprescindible formar
a los profesionales en inteligencia
artificial, Big Data y herramientas
digitales.

El gran reto es cultural: entender
que estas tecnologias no sustitu-
yen al profesional sanitario, sino
que complementan su trabajo.
Herramientas como ChatGPT estén
cambiando la forma de acceder a
la informacién y pueden generar
oportunidades reales para hospita-
les que antes no disponian de una
gestidn avanzada del conocimiento.
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29, valord esta realidad como
enriquecedora. Subrayd que, inde-
pendientemente de que el entorno
sea publico o privado, todos los
profesionales acceden préactica-
mente a las mismas fuentes de
conocimiento, y que la verdadera
diferencia entre organizaciones ya
no esta en la tecnologia, sino en el
servicio que se presta al paciente.

INTERVENCION
Carlos Mascias Cadavid

( :arlos Mascias sefialé que el
conocimiento médico es hoy

global y que los profesionales
deben asumir que ya no les per-
tenece en exclusiva. En la préctica
clinica actual, explicé, los pacien-
tes llegan a la consulta tras haber
investigado su caso, consultado
herramientas de inteligencia artifi-
cial o revisado literatura cientifica,
lo que en ocasiones lleva a que el
médico sea percibido Unicamente
como la figura que prescribe o
autoriza tratamientos.

En el &mbito de las enfermeda-
des raras, destacd que la brecha
se manifiesta especialmente en
pacientes y familias, que desarrollan
una urgencia vital por encontrar res-
puestas y utilizan todos los recursos
a su alcance para comprender qué
les ocurre. Esa necesidad impulsa
una busqueda activa de conoci-
miento y refuerza el valor de com-
partir datos.

Mascias defendid que el intercam-
bio de informacidn es incuestiona-
ble y que, gracias a la acumulacién
de datos, avanzamos hacia una
medicina cada vez mas personali-

Desde su doble experiencia como
director médico hospitalario y
como responsable de Fundacién

El conocimiento médico ya no
pertenece en exclusiva a los
profesionales: hoy es global

y los pacientes llegan a la
consulta con informacion propia

Gracias a los datos, avanzamos
hacia una medicina cada vez
mas personalizada, donde
incluso pacientes con el mismo
diagnostico dejan de ser iguales

zada, en la que dos pacientes con
el mismo diagndstico ya no son
iguales. En este contexto, explicd
que Fundacién 29 ha desarrollado
herramientas de apoyo a la deci-
sion clinica basadas en inteligen-
cia artificial que ya se utilizan en
distintos sistemas sanitarios. La
experiencia demuestra, afirmo,
que los profesionales las adop-
tan cuando las perciben como un
apoyo real y no como una ame-
naza, lo que exige alfabetizacion
en inteligencia artificial y pensa-
miento critico desde la formacién
universitaria.

Concluyé sefialando que existe
una deuda con la ciudadania: se
sabe que los datos permiten hacer
las cosas mejor y mas réapido,
pero el sistema aldn no responde
a esa expectativa. A su juicio, la
salud sigue organizada en torno
a la enfermedad, cuando debe-
ria orientarse a la prevencion y al
impacto real en la vida de las per-
sonas.

En enfermedades raras, la
urgencia vital de los pacientes
y sus familias impulsa
una bisqueda activa de
conocimiento sin limites
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equipos clinicos y técnicos. Des-
de su experiencia, los datos no
son un fin en si mismos, sino una
herramienta para mejorar la toma
de decisiones.

\ \ h.‘ £
INTERVENCION
Hernan Lew

En enfermedades raras, describid
un escenario especialmente com-
plejo: diagndsticos que pueden
tardar afios, pacientes sin diag-
ndstico definitivo, tratamientos
poco especificos y errores deriva-
dos de la falta de conocimiento.
En su hospital, sefald, se atiende

I_l ernan Lew explicd que su
perfil es hibrido, alejado

tanto del dmbito clinico puro
como del tecnoldgico, y que su
aportacién consiste en conectar
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a pacientes con méas de mil enfer-
medades raras distintas, lo que
limita el conocimiento especifico
disponible y dificulta la realizacién
de ensayos clinicos.

Reconocié que la tecnologia ofre-
ce hoy capacidades impensables
hace unos afios, pero advirtid de
una frustracion recurrente: dispo-
ner de herramientas avanzadas
no garantiza que se traduzcan en
mejoras reales de los procesos
diagnésticos y terapéuticos. Para



lograrlo, insistid, es necesario un
trabajo previo intenso.

Subrayé que en enfermedades
raras no es posible trabajar de for-
ma aislada, ya que el conocimien-
to esta disperso entre hospitales,
comunidades auténomas y paises.
Esto obliga a colaborar y a permi-

Los datos no son el objetivo:
lo importante es
qué decisiones somos
capaces de tomar
con ellos

tir que la informacion viaje, lo que
requiere infraestructuras adecua-
das, estandares comunes y un len-
guaje compartido. Armonizar estos
elementos, afiadié, es complejoy
exige tiempo y esfuerzo.

Puso como ejemplo la red Unicas,
cuyo valor no reside Unicamente en

En enfermedades raras no se

puede trabajar en solitario: el

conocimiento esta disperso y

solo la colaboracion permite
avanzar

anexo [

la tecnologia, sino en la voluntad de
los profesionales y las instituciones
de compartir informacion. El verda-
dero éxito, concluyd, no vendra de
la plataforma en si, sino de su capa-
cidad para reducir los tiempos de
diagndstico, generar investigacién
util y mejorar de forma tangible la
atencion a los pacientes.

La tecnologia ofrece grandes
oportunidades, pero sin
armonizacion, estandares
comunes y trabajo previo, no
genera impacto real
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INTERVENCION
Elisa Martin Garijo

lisa Martin Garijo destacé

que, en el &mbito de la salud,
la tecnologia no es el objetivo
final, pero sin tecnologia nada
de lo planteado seria posible.
Para compartir conocimiento y
generar impacto real, explicd,
es imprescindible que los datos
estén correctamente almacena-
dos, gobernados y gestionados

La innovacion solo tiene sentido
si llega a los pacientes en
tiempo y forma; todo lo demas
es irrelevante

para poder ser explotados de
forma adecuada.

Recordd que la salud ha sido uno
de los sectores que mas tarde se
ha incorporado a la digitalizacién.
Aunque en Espafa existen amplias
bases de datos clinicas, su uso
sigue siendo limitado y la informa-
cién permanece muy fragmentada.
En este sentido, iniciativas como la
red Unicas son clave para superar
barreras tecnoldgicas, organizati-
vas y culturales, incluidos los egos,
y poner la informacion al servicio
de todos.

Segun explicé, el verdadero salto
cualitativo no consiste tanto en

El verdadero salto no esta en

centralizar los datos, sino en

permitir un acceso conjunto,
seguro y gobernado

centralizar los datos como en faci-
litar un acceso conjunto y seguro a
los mismos. Este enfoque permitira
reducir tiempos de diagndstico,
identificar relaciones entre sinto-
mas y genotipos, desarrollar sis-
temas de prediccién y mejorar el
seguimiento de los pacientes.

Para avanzar, advirtid, son nece-
sarios proyectos demostradores
bien financiados, reglas claras y
confianza: confianza en la privaci-
dad, en la proteccién de la propie-
dad intelectual y en los marcos de
gobernanza. También subrayé la
importancia de abordar el consen-
timiento informado de los pacien-
tes de forma realista y operativa.

Sin confianza, gobernanza clara
y formacion en inteligencia
artificial, los datos no se
transforman en valor
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Reflexién conjunta — colaboracién, formacién, gobernanza y cambio

a mesa coincididé en que el paso
del dato al impacto social exige
algo mas que tecnologia: requie-
re colaboracién real, formacién,
gobernanza clara y un cambio
cultural profundo. Las enfermeda-

MODERADOR
José Luis Poveda

La inteligencia artificial y el
Big Data solo generan valor
si se integran como apoyo
al profesional y no como un
sustituto de su criterio

El verdadero reto no es
tecnoldgico, sino cultural:
formar a los profesionales para
incorporar estas herramientas
en la practica clinica

Trabajar en red permite
que hospitales sin grandes
estructuras accedan al
conocimiento especializado y
reduzcan desigualdades

des raras son el mejor ejemplo de
por qué trabajar en red no es una
opcidn, sino una necesidad.

La inteligencia artificial y el Big Data
ya estan aqui. El reto no es si los

MODERADOR
Néboa Zozaya

La IA debe mejorar el
diagnoéstico, reducir errores
y permitir un trabajo en red

donde la informacion viaje, no
el paciente

El potencial de la IA es
enorme: ayuda a predecir
enfermedades, priorizar casos
y lograr que la tecnologia se
socialice

Necesitamos reglas
claras sobre privacidad:
los datos no se donan, se
protegen, se gobiernan y se
usan con rigor

incorporamos, sino cémo, para qué
y con qué valores, poniendo siem-
pre en el centro a las personas, los
pacientes y sus familias. Solo asi la
innovacién podra traducirse en un
impacto real y responsable.

Pregunta destacada

¢Estamos preparados
para compartir datos y
conocimiento de forma
real si no resolvemos
antes los retos culturales,
organizativos y de
gobernanza?

Toni Gilabert

Auln no estamos plenamen-
te preparados, pero no
hay alternativa a avanzar.
El principal reto no es tecno-
légico, sino cultural y orga-
nizativo: formacién, gober-
nanza y trabajo en red real
son imprescindibles para
compartir datos y generar
impacto en enfermedades
raras.
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Héctor Nafria

Maria Teresa Marin

SALUD MAS ALLA DEL SINTOMA:
BIENESTAR Y EQUIDAD EN LA VIDA CON ENFERMEDADES RARAS

Moderan:

® Elena Garcia. Directora Weber Data&Technology. Vicepre-

sidenta de la Fundacidn Weber.

® José Luis Poveda. Director gerente del Hospital Universi-

tario y Politécnico la Fe de Valencia.

Ponentes:

Toledo.

® Sonia Peldez Moya. Directora de innovacidn del Hospital de

® Maria Teresa Marin Rubio. Directora General de Humani-

zacidn y Atencidn Sociosanitaria de la Consejeria de Sani-
dad de Castilla-La Mancha.

@ Héctor Nafria Soria. Colaborador de la Fundacidn Hu-
mans. Enfermero y divulgador cientifico de la Unidad Cul-
tura Cientifica (UCC+l) y del Instituto Espafiol Investigacion

Enfermera CGE.

José Luis Poveda (presentacién de la mesa)

C omo primera aproximacién
a esta mesa, se planted una
reflexién que resultd clave para el
objetivo que se buscaba: el bien-
estar y la equidad en la vida de
las personas con enfermedades
raras. Se trataba de una mesa que
abordé distintas dimensiones y
niveles de analisis, no solo desde
una perspectiva clinica, sino tam-
bién desde otros &mbitos funda-
mentales, incorporando ademas
la posibilidad de trabajar de forma
conjunta y de compartir experien-

cias entre distintos territorios y
comunidades autbnomas.

Desde esta diversidad de enfo-
ques, se lanzd una cuestidon central
para el debate: cémo incorporar
de manera real y efectiva la voz
de los pacientes y de sus familias
en el disefio de las politicas y de
los servicios dirigidos a las enfer-
medades raras. Una participacion
que fuera més alla de lo simbdlico
y que influyera de forma tangible
en la toma de decisiones.

A partir de esta pregunta, se abrié
también la reflexion sobre cémo
garantizar la equidad, poniendo
el foco en un aspecto que todavia
requiere un mayor desarrollo: los
apoyos sociales, tanto dentro de
cada comunidad como entre los
distintos territorios. Un punto de
partida que dio pie a un debate
amplio y enriquecedor sobre los
retos pendientes y las oportuni-
dades de mejora en el abordaje
integral de las enfermedades
raras.
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INTERVENCION
Sonia Pelaez Moya

S onia Peldez subrayd que la par-
ticipacion de los pacientes ya no
puede entenderse como un elemento
accesorio, sino como un pilar estruc-
tural del Sistema Nacional de Salud.
Defendié que las politicas sanitarias
solo serén eficaces si incorporan de

La participacion de los
pacientes debe entenderse
como un derecho colectivo y
un elemento estructural del
sistema sanitario

forma sistemética la experiencia y
las prioridades de las personas afec-
tadas, especialmente en patologias
complejas y de baja prevalencia
como las enfermedades raras.

En su intervencion explicd que se
estd avanzando hacia un recono-
cimiento normativo de la partici-
pacién en salud como un derecho
colectivo, con especial relevancia en
la futura ley de cohesién y equidad.
Esta norma incorporard, entre otros
aspectos, el analisis del impacto en
salud de las politicas publicas, lo que
permitira evaluar cdmo decisiones
ajenas al ambito estrictamente sani-

Evaluar el impacto
en salud de las politicas
publicas es clave
para avanzar
en una equidad real

tario influyen en la calidad de vida
de los pacientes.

Peldez insistié en que la equidad
territorial sigue siendo uno de los
grandes retos, ya que persisten dife-
rencias significativas entre comunida-
des autébnomas en acceso a servicios,
apoyos sociales y recursos especiali-
zados. En el ambito de las enferme-
dades raras, defendid la necesidad
de un liderazgo estatal claro, que
garantice carteras de servicios homo-
géneas, coordinacién sociosanitaria
efectiva y mecanismos que eviten
que el lugar de residencia determine
el nivel de atencién recibido.

El Ministerio de Sanidad tiene
una funcion clave: potenciar la
cohesion, velar por la equidad en
el acceso y garantizar la calidad
de la prestacion ofrecida
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A Y
INTERVENCION
Maria Teresa Marin Rubio

M arfa Teresa Marin Rubio centrd
su intervencion en el concepto
de participacion significativa, advir-
tiendo que no basta con incluir a
pacientes y asociaciones de manera
simbdlica. Participar, sefiald, impli-
ca definir con claridad para qué se
participa, en qué espacios y con qué
capacidad real de influencia, evitan-

El Ministerio debe liderar
cohesion, equidad y calidad para
que las diferencias territoriales
no condicionen la atencion

do procesos formales sin impacto
real en la toma de decisiones.

Destacé que las enfermedades
raras presentan retos especificos
para la participacién: baja pre-
valencia, dispersién geogréfica,
fragmentacién del movimiento
asociativo y un elevado impacto
familiar. Todo ello exige modelos
de participaciéon mas flexibles,
adaptados y sostenidos en el
tiempo. Desde su experiencia en
Castilla-La Mancha, expuso diver-
sas iniciativas orientadas a redu-
cir estas desigualdades, como el
fortalecimiento del tejido asocia-
tivo, la formacién de pacientes

Participar no es estar
presente, es tener
capacidad real de influir
en las decisiones

y profesionales, el aumento de
la visibilidad institucional de las
enfermedades raras y la amplia-
cién del cribado neonatal.

Marin Rubio alerté de que partir
de situaciones estructuralmente
desiguales sin medidas correcto-
ras refuerza la inequidad, por lo
que defendié estrategias especi-
ficas para territorios con menos
recursos. Recalcd que la equidad
no consiste en ofrecer lo mismo
a todos, sino en adaptar las res-
puestas a las necesidades reales,
garantizando que ninguna perso-
na quede atrds por razones orga-
nizativas o territoriales.

Sin medidas correctoras,
las desigualdades
estructurales entre territorios
se perpetuan
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INTERVENCION
Héctor Nafria Soria

éctor Nafria aportd una vision

directa y contundente desde
la experiencia con pacientes y aso-
ciaciones. Sefialé que, hoy en dia, la
equidad real para las personas con
enfermedades raras sigue sin existir,
comenzando por los prolongados

Es necesario adaptar las
respuestas a necesidades
distintas en lo social y educativo

Reflexién conjunta -

S e concluye que la equidad en
enfermedades raras no puede
limitarse al acceso al tratamiento, sino
gue exige una mirada holistica que
incorpore apoyo social, organizacién

MODERADOR
José Luis Poveda

Las transformaciones
dependen mucho de la
formacion que damos a los
profesionales

Humanizar la atencion implica

transformar la organizacion y

la cultura, no solo incorporar
tecnologia

retrasos diagndsticos y continuando
por las diferencias en acceso a aten-
cién especializada, apoyos sociales
y recursos entre territorios.

Reivindico el papel histérico del
movimiento asociativo como motor
de los principales avances logrados
en este dmbito, subrayando que
muchas mejoras actuales son fruto
del esfuerzo y la presién constante
de pacientes y familias. Defendid
que estas organizaciones deben
tener una presencia estable y reco-
nocida en los espacios de decision,
no solo como consultores, sino

La equidad en enfermedades
raras sigue siendo una
asignatura pendiente

asistencial, coordinacion territorial y
cuidado de los profesionales. Existe
consenso en la necesidad de reivin-
dicar la humanizacién como palanca
de innovacién real, y se recuerda que,

MODERADOR
Elena Garcia

Ademas de datos y tecnologia,
es imprescindible avanzar
en divulgacion
y sensibilizacion

Integrar informacion hoy
dispersa sobre determinantes
sociales permitira disenar
mejores proyectos
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como agentes con capacidad real
de influencia.

Nafria insistié especialmente en
la necesidad de avanzar hacia un
modelo de atencidn integral, que
supere el enfoque exclusivamente
biomédico e incorpore dimensio-
nes sociales, educativas, laborales y
emocionales. Subrayé la importancia
de los cuidados paliativos, del apoyo
alas familias y de la formacién de los
profesionales en empatia, ética del
cuidado y comprensién del impacto
cotidiano de vivir con una enferme-
dad rara.

El movimiento asociativo ha
sido el verdadero motor de los
avances en enfermedades raras

humanizacién como palanca de innovacién real

junto a los grandes cambios tecno-
l6gicos, son las pequefias mejoras
organizativas y culturales las que
transforman de verdad la experiencia
de los pacientes.

Pregunta destacada

¢Se estan abordando con
suficiente profundidad
las implicaciones éticas y
bioéticas de costes, inversion
y nuevas tecnologias en
enfermedades raras?

Maria Teresa Marin Rubio

Terapias génicas de millones

de euros curan enfermeda-
des, pero muchos nifios en
paises sin recursos no pue-
den recibirlas. La ética exige
que la innovacién llegue a
quienes mas la necesitan.
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Mas alla de la evaluacion
clinica y de seguridad, ;como
de preparados estamos para
incorporar de forma real el
impacto social en la evaluacion
de tecnologias sanitarias,
especialmente teniendo en
cuenta la fragmentacion actual
de los datos?»

José Luis Poveda

Pregunta final

Estamos razonablemente preparados para
medir impacto econémico y productivo, pero
no para captar el impacto social real

Aunque existen buenos datos secundarios a nivel
institucional, sigue faltando informacién sistemati-

Alvaro Hidalgo

ca sobre el impacto en pacientes y familias, costes

indirectos, desplazamientos, pérdida de ingresos o carga emocional;
datos que hoy no se recogen ni estan estandarizados. Incorporar
estas dimensiones, incluso a través de nuevas fuentes como redes
sociales, es clave para que las decisiones publicas reflejen el verda-

dero valor social de la innovacién.
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ENTREGA V PREMIO PROTAGONISTA DEL ANO 2025
Un premio que impulsa la innovacién social en salud

| V Premio Protagonista del

Afio 2025 de newsRARE fue
otorgado a la asociacién Duchen-
ne Parent Project Espafa por su
innovador proyecto «Duchenne
Saludablemente», un servicio inte-
gral online que acompafa a las
personas con distrofia muscular de
Duchenne y Becker y a sus familias.

newsRARE

Este programa ha demostrado ser
un referente en atencion integral,
combinando apoyo psicoldgico,
orientacion social y legal, aseso-
ramiento educativo y el desarrollo
del registro nacional SARA, que ya
cuenta con mas de 700 usuarios y
favorece la investigacién y acceso a
ensayos clinicos.
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El galardén fue recogido por Esther
Sabando, Directora de Relaciones
Institucionales y Defensa del Paciente
de Duchenne Parent Project Espana,
en un acto en el que también parti-
ciparon Fabrizio Checchia, Secretario
General de Fundacién Weber, y Elena
Garcia, Vicepresidenta de Fundacion
Weber.

De izquierda a derecha:
Fabrizio Checchia. Secretario
de la Fundacién Weber.

Esther Sabando Rodriguez.
Directora de Relaciones Ins-
titucionales y Defensa del
Paciente Duchenne Parent
Project Espana.

Elena Garcia. Directora Weber

Data&Technology. Vicepresi-
denta de la Fundacién Weber.
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https://www.linkedin.com/search/results/all/?keywords=%23newsrare&origin=HASH_TAG_FROM_FEED
https://www.linkedin.com/in/esther-sabando-65881ab3/
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https://www.linkedin.com/in/elenagarciag/

ANEXO0

vevvvreeeeeeeecessssssssnneeees DUCHENNE SALUDABLEMENTE -++vvvveeeeeeeeeeessssssssnnnen

«Duchenne Saludablemente» es
un servicio de atencién integral
online para personas con distrofia
muscular de Duchenne y Becker y
sus familias. Incluye apoyo psico-
l6gico, orientacién legal y social,
asesoramiento psicopedagdgico
y el registro nacional SARA para
fomentar la investigacién. Con un
enfoque centrado en la persona,
mejora la calidad de vida, promue-
ve la inclusién y fortalece la defen-
sa de derechos desde un modelo
innovador y escalable.

Objetivo general

Ofrecer atencion integral a pacien-
tes y familias, dotandoles de recur-
sos personalizados y validados
que les permitan comprender la
enfermedad, acceder a apoyos

sanitarios, sociales y psicoldgicos,
y fomentar su inclusién y bienestar.

Objetivos especificos

® Minimizar el impacto emocional
del diagndstico.

® Proporcionar orientacion perso-
nalizada en éareas sanitaria, legal
y educativa.

® Promover el bienestar mental y el
empoderamiento familiar.

® Facilitar la inclusién educativa y
social.

® Implementar el registro nacional
para favorecer investigacién y
acceso a ensayos clinicos.

Resultados

® 1041 personas atendidas en 2024.

® 335 atenciones, 59 derivaciones,
31 nuevos diagndsticos.

® 28 ayudas gestionadas, 60 grupos
de ayuda mutua.

® Registro SARA: 700 usuarios, 300
adscritos al programa asociado.

® 20-30 atenciones psicoldgicas
mensuales, 3 grupos de ayuda
mutua/mes.

Conclusiones

El programa ha consolidado un
modelo innovador de atencién
integral en EERR desde una plata-
forma digital. Promueve el bienes-
tar, empoderamiento y derechos
de los afectados con un enfoque
humanizado, accesible y multi-
disciplinar. Su impacto medible y
replicabilidad lo posicionan como
una referencia en la atencidn a
personas con distrofia muscular de
Duchenne y Becker.
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Esther Sabando Rodriguez. Direc-
tora de Relaciones Institucionales y
Defensa del Paciente Duchenne
Parent Project Espana

“Duchenne Saludablemente”
integra apoyo psicolégico,
social, legal y educativo. Desde
vuestra experiencia, ;qué area
ha marcado un mayor cambio
en la vida de los pacientes y sus
familias?

ES: Sin duda, el apoyo psicolo-
gico es muy importante porque
tenemos que garantizar que, sobre
todo los padres, estén en la mejor
situacion emocional para poder
gestionar el resto de los aspectos
en los que influye la enfermedad.
Pero el cambio mas importante es
cuando podemos dotar a la familia
de todos los apoyos en conjunto,
en general.

El Registro Nacional Sara ya reu-
ne a cientos de personas. ;Cémo
creen que este recurso puede
transformar la investigacion y faci-
litar el acceso a ensayos clinicos
en distrofia muscular de Duchen
y Becker?

ES: Es un gran motor para la inves-
tigacién porque gracias al registro,
sabemos cuéantos familias tene-
mos, dénde estédn y cdmo estén.
Y, ademas, podemos facilitarles
el acceso a los ensayos clinicos a
diferentes hospitales y tratamien-
tos. Realmente eso es lo que nos
llevé a pensar que necesitdbamos
calcular esos costes y ahora esta-
mos realizando un proyecto en el
que si vamos a calcular esos cos-
tes vamos a saber esos, esa carga
econdmica cuanto supone tanto
para la Administraciéon como para
las familias, para que la podamos
trasladar esta informacién y que
la Administracion pueda hacer un

buen uso de los recursos y dotar a
estas familias de mas apoyos que
los necesitan.

Y mas alla de los nimeros y de
la asistencia. ;Qué emociones
despierta pensar en el presente
y en el futuro de Duchenne, tras
ver el impacto que este proyecto
ya esta teniendo en las familias?
ES: Al principio de una gran emo-
cién, porque descubrir y ver y
palpar cuéles son las dificultades
que tienen las familias, pues es
una gran emocién. Con esperan-
za también, porque creemos que
es un buen momento en el que
hay muchos ensayos clinicos, hay
muchos tratamientos, pero sobre
todo también con una gran res-
ponsabilidad de pensar qué es
lo que pasa, qué es lo que tienen
que soportar y cémo podemos
dar respuestas desde el proyecto
a sus problemas.
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OBSERVATORIO
. YNSETTVOITO O

Este observatorio recopila algunos de los prin-

EN FERM EDAD ES cipales indicadores relevantes en el ambito de

las enfermedades raras, agrupados en seis areas.

RA RAS Pulsando en el simbolo e se puede observar la

evolucion en el tiempo de algunos de ellos.

— @ @ @ El simbolo @ le permite acceder a la fuente de
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MEDICAMENTOS
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TODO EL ANO EN ESPANA
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DICIEMBRE 2025 @


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

INVESTIGACION

ENSAYOS CLINICOS EN MARCHA
CON MMHH EN ESPANA

ENSAYOS CLINICOS EN MARCHA
CON MMHH EN EL MUNDO
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D
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ASOCIACIONES DE ESTRATEGIAS Y PORCENTAJE PORCENTAJE DE
PACIENTES PLANES DE EERR A RELACIONADO DE PACIENTES PERSONAS CON
RELACIONADAS NIVEL NACIONAL, CON LAS EERR CON NECESIDAD UNA ENFERMEDAD
CON LAS EERREN AUTONOMICO Y DE ATENCION RARA QUE SUFREN
EL MUNDO OTROS 2 5 5 PSICOLOGICA DISCRIMINACION

2.174 14 76%

m 17 @ 18

Abreviaturas:

EERR: enfermedades raras;
MMHH: medicamentos huérfanos; TASA DE EMPLEO TASA DE PARO DE
EECC: ensayos clinicos; DE LAS PERSONAS LAS PERSONAS
IPT: informe de posicionamiento terapéutico; CONYSIN CONY SIN
EMA: Agencia Europea del Medicamento. DISCAPACIDAD DISCAPACIDAD
0 0 0 0
29%s09%| | 20%ws12%
m 30 @ 31

FUENTE DE ORIGEN DE LOS DATOS
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Nguengang Wakap, et al. (2020) Comisién Europea FEDER INE Orphanet EMA

00206 (i0) 11 Xic X 16 Jo6) (14] Benito-Lozano, et al. | |Giménez-Lozano, et a/. [20)
AEMPS Ministerio de Sanidad | |AELMHU (2023) ® @ (2023) D REec
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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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https://www.instagram.com/fundacionweber/
https://www.facebook.com/profile.php?id=100081466403582
https://x.com/fundacionweber




Esta revista podra ser descargada en formato .PDF desde:

Wwww.newsrare.es

Siguenos en:
twitter: @revistanewsRARE
instagram: https://www.instagram.com/revistanewsrare/

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