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En Europa, las enfermedades raras son aquellas cuya prevalencia esta por debajo de 5 por cada 10.000
habitantes. La mitad de las familias con enfermedades poco frecuentes esperan mas de 4 anos para
lograr un diagnostico; un 20% de ellas ha esperado méas de una década. A ello se une que sélo el 5% de
las mas de 6.172 identificadas en Europa tienen tratamiento.

Se estima que mas de 300 millones de personas en todo el mundo conviven con estas patologias, 3
millones en Espana. El 28 de febrero se celebra el Dia Mundial de las Enfermedades Raras para impulsar
una movilizacién internacional que frene las dificultades de acceso en equidad a diagnéstico y
tratamiento.

Conscientes de que estos mismos retos se producen en nuestro pais, la Federacion Espanola de
Enfermedades Raras (FEDER) aterriza esta campana global alineada con las alianzas europea,
iberoamericana e internacional y aunando la fuerza de 393 organizaciones de pacientes.

Bajo el lema ‘¢ Como te ves en 20307, FEDER busca reflexionar sobre como podemos afrontar estos retos
de equidad en el acceso a diagndstico, tratamiento y una atencién social y sanitaria de calidad de cara a la
préxima década. Retos que ponen de relieve la importancia de la EQUIDAD y que se concretan en:

1. Eldiferente grado de IMPLANTACION DE ESTRATEGIAS Y PLANES INTEGRALES EN ENFERMEDADES
RARAS. Es necesario impulsar e implantar el desarrollo de la Estrategia de Enfermedades Raras
del Sistema Nacional de Salud, actualizandola con los recursos suficientes y garantizando la
coordinacion en todo el territorio. Se identifican 11 planes o comités de enfermedades raras, con
diferentes grados de desarrollo y, en consecuencia, diferentes realidades segln su ambito de
aplicacion.

2. La garantia de que los REGISTROS DE ENFERMEDADES RARAS estan al servicio de los pacientes y
de la investigacion. Tras el primer informe del Registro Estatal, se recogen casos de 22 patologias
y del 70% de las Comunidades. Se establece como prioritario que sus datos abarquen la totalidad
de las enfermedades raras diagnosticadas en Espana y que los mismos sean de calidad.

3. Elimpulso de la INVESTIGACION. Es necesario favorecer su viabilidad, asi como la sostenibilidad de
las entidades que investigan, estableciendo sistemas de incentivos que fomenten la colaboracion e
impulsando la inversion, ya que Espafa invierte en torno al 1,25% de su PIB en investigacion,
aunque paises como Alemania o Austria superan el 3%.

4. Elacceso a DIAGNOSTICO esta condicionado segun el punto geografico de las familias. Para ello,
es necesario impulsar medidas que garanticen el acceso a pruebas genéticas y técnicas de
cribado neonatal en todo el territorio. Un ejemplo de ello es el Programa de Cribado Neonatal,
cuyas patologias varian desde el minimo de 10 establecido por el Ministerio hasta 40 segln la
region.

5. La promocién de la FORMACION ESPECIALIZADA varia dentro y fuera de nuestras fronteras: Espafa
continla siendo el Gnico de Europa que no reconoce la especialidad de genética clinica, trasversal
para las enfermedades raras dado el caracter genético del 70% de ellas.

6. La accesibilidad a TRATAMIENTO varia en funcion del donde vivan las familias: sélo el 40% de los
126 medicamentos huérfanos con autorizacion de la EMA estan comercializados en el Sistema
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Nacional de Salud. A ello se une la idiosincrasia de cada territorio, frente a lo cual es fundamental
unificar evaluaciones y evitar demoras sobre decisiones de financiacion y precio.

La concentracion de la experiencia en los CSUR, cuya experiencia ha llevado a nuestros hospitales
a estar representados dentro de todas las Redes Europeas de Referencia. El préximo reto, es
garantizar que el conocimiento llega a todos los centros, independientemente de dénde estén
ubicados, favoreciendo la coordinacion entre la red CSUR y otros centros sanitarios, reduciendo los
desplazamientos de las familias alla donde se concentra la experiencia.

Las diferencias en los MODELOS DE ATENCION INTEGRAL. Es necesario garantizar el acceso en
condiciones de equidad a los servicios asistenciales necesarios, tales como la atencién temprana,
rehabilitacion, logopedia y atencion psicolégica, recogidos en la Cartera de servicios comunes del
Sistema Nacional de Salud y las diferentes carteras complementarias.

El fortalecimiento de los SERVICIOS SOCIALES, especialmente los relacionados con la atencién a la
discapacidad y a la dependencia, unificando criterios y estableciendo una coordinacién eficiente
de los todos los servicios sociales, sanidad, educacion y empleo independientemente de su ambito
de aplicacion.

Las diferentes realidades en la INCLUSION SOCIAL de este colectivo: para que nuestros menores
ejercer el derecho a la educacion de manera plena y ajustada a sus necesidades especificas, asi
como favorecer la inclusion laboral de las personas con enfermedades raras y sus familias, de
forma que puedan conciliar su vida laboral y familiar.

Ningln territorio contara por si mismo con un ndmero de pacientes de una enfermedad poco frecuente
como para entenderla y poder abordarla. Y precisamente por eso se logro en diciembre de 2021 la
adopcion de la Resolucién de la ONU sobre enfermedades raras que alude directamente al Desarrollo
Sostenible y a «la importancia fundamental de la equidad».

La accion de cada territorio es fundamental para lograr los retos especificos de nuestra causa y los
objetivos globales.

FEDER insta a las instituciones competentes a desarrollar acciones estratégicas y destinar los recursos
necesarios para garantizar el acceso en equidad a diagndstico, tratamiento y atencién sociosanitarias de
las personas con enfermedades poco frecuentes favoreciendo que:

Espana asegure que las medidas de la Resolucion de la ONU se elevan a la Asamblea de la
Organizaciéon Mundial de la Salud.

La presidencia de Espana en el Consejo de la Unién Europea se comprometa a impulsar un Plan
de Accion Europeo durante su presidencia en 2023.

Nuestro pais haga efectiva la evaluacion y actualizacion de la Estrategia de Enfermedades Raras
del Sistema Nacional de Salud.

Las Comunidades Autdbnomas desarrollen e impulsen planes integrales y politicas en
enfermedades raras encaminadas a garantizar la equidad en el acceso a recursos.
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