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Se ordena la publicacién en el BOLETIN OFICIAL DE LAS
Cortes GENERALES del Informe de la Ponencia de estudio
encargada de analizar la especial situacidn de los pacientes
con enfermedades raras y, especialmente, las medidas sa-
nitarias, educativas y sociales que contribuyan a un ade-
cuado tratamiento de los enfermos y de sus condiciones de
vida, constituida en el seno de la Comisién conjunta de la
Comisién de Sanidad y Consumo y de la Comisién de Tra-
bajo y Asuntos Sociales.

Lo que se publica para general conocimiento.

Palacio del Senado, 5 de diciembre de 2006.—P. D.,
Manuel Cavero Gémez, Letrado Mayor del Senado.

Al Excmo. Sr. Presidente del Senado.

Excmo. Sr.:

La Ponencia encargada de analizar la especial situacion
de los pacientes con enfermedades raras y, especialmente,
las medidas sanitarias, educativas y sociales que contribu-
yan a un adecuado tratamiento de los enfermos y de sus
condiciones de vida, constituida en el seno de la Comision
conjunta de la Comisién de Sanidad y Consumo y de la
Comisién de Trabajo y Asuntos Sociales e integrada por
los Excmos. Sres. D*. Rosa Nuria Aleixandre i Cerarols
(GPCIU); D. Félix Ayala Fonte (GPCC); D. Joaquin Anto-
nio Bellén Martinez (GPS); D. José Maria Burgos Garcia
(GPS); D. Ignacio Burgos Pérez (GPP); D®. Belén Maria
do Campo Pifieiro (GPP); D. Ramon Espasa i Oliver
(GPECP); D. José Blas Fernandez Sanchez (GPP); D?. In-
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maculada Lorofio Ormaechea (GPSNV); D. Antonio Ro-
man Jasanada (GPP); D? Lentxu Rubial Cachorro (GPS);
D. Pedro Feliciano Sabando Sudrez (GPS) y D. José Ra-
moén Urrutia Elorza (GPMX), ha aprobado y acordado ele-
var a la Comisién conjunta de la Comisién de Sanidad y
Consumo y de la Comisién de Trabajo y Asuntos Sociales
el siguiente informe:

INFORME DE LA PONENCIA ENCARGADA DE
ANALIZAR LA ESPECIAL SITUACION DE LOS
PACIENTES CON ENFERMEDADES RARAS Y, ES-
PECIALMENTE, LAS MEDIDAS SANITARIAS,
EDUCATIVAS Y SOCIALES QUE CONTRIBUYAN
A UN ADECUADO TRATAMIENTO DE LOS EN-
FERMOS Y DE SUS CONDICIONES DE VIDA

I
ANTECEDENTES

La Ponencia encargada de analizar la especial situacion
de los pacientes con enfermedades raras y, especialmente,
las medidas sanitarias, educativas y sociales que contribu-
yan a un adecuado tratamiento de los enfermos y de sus
condiciones de vida, fue creada como una Ponencia con-
junta en el seno de la Comisién de Sanidad y Consumo y
de la Comisién de Trabajo y Asuntos Sociales, a resultas
de la aprobacién por el Pleno del Senado, en su sesion ce-
lebrada el dia 21 de febrero de 2006, de una mocion for-
mulada por el Grupo Parlamentario Popular a la que se in-
corpord una enmienda del Grupo Parlamentario Socialista.

Posteriormente la Comisidn conjunta de la Comisién de
Sanidad y Consumo y la Comisién de Trabajo y Asuntos
Sociales, en su sesion celebrada el dia 8 de marzo de 2006,
designé a los miembros de esta Ponencia, que quedo inte-
grada por los siguientes Senadores:

— Excma. Sra. D? Rosa Nuria Aleixandre i Cerarols
(GPCIU).

— Excmo. Sr. D. Félix Ayala Fonte (GPCC).

— Excmo. Sr. D. Joaquin Antonio Bellén Martinez
(GPS).

— Excmo. Sr. D. José Maria Burgos Garcia (GPS).

— Excmo. Sr. D. Ignacio Burgos Pérez (GPP).

— Excma. Sra. D*. Belén Maria do Campo Piiieiro
(GPP).

— Excmo. Sr. D. Ramon Espasa i Oliver (GPECP).

— Excmo. Sr. D. José Blas Fernandez Sanchez (GPP).

— Excma. Sra. D? Inmaculada Lorofio Ormaechea
(GPSNV).

— Excmo. Sr. D. Antonio Roman Jasanada (GPP).

— Excma. Sra. D? Lentxu Rubial Cachorro (GPS).

— Excmo. Sr. D. Pedro Feliciano Sabando Suéarez
(GPS).

— Excmo. Sr. D. José Ramén Urrutia Elorza (GPMX).

La Ponencia celebré su primera reunién el dia 6 de abril
de 2006, en la que se acordo designar como coordinador de

la misma al Senador D. Ignacio Burgos Pérez (GPP) y se
examino el plan de trabajo.

A partir de dicha fecha se han celebrado las siguientes
reuniones:

19 de abril de 2006.

— Comparecencia de D. Moisés Abascal Alonso, Pre-
sidente de la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras
(FEDER).

—Comparecencia de D. Felipe Moreno Herrero, Direc-
tor de la Unidad de Genética Molecular y Jefe de Seccion
de Microbiologia del Hospital Ramén y Cajal de Madrid.

27 de abril de 2006.
Programacién los trabajos de la Ponencia.
11 de mayo de 2006.

— Comparecencia de D. Miguel Angel Gonzélez de la
Puente, Presidente de la Sociedad Espafiola de Medicina
Interna.

— Comparecencia de D. Manuel Posada de la Paz,
Jefe de Area del Instituto de Investigacién de Enfermeda-
des Raras (IIER).

17 de mayo de 2006.

— Comparecencia de D. Alfonso Jiménez Palacios,
Director General de Cohesidn del Sistema Nacional de Sa-
lud y Alta Inspeccién del Ministerio de Sanidad y Con-
sumo.

— Comparecencia de D. Alfonso Delgado Rubio, Pre-
sidente de la Asociacidn Espaiiola de Pediatria.

14 de junio de 2006.

— Comparecencia de D* Angeles Fernandez Simén,
Directora General de la Mutualidad General de Funciona-
rios Civiles del Estado (MUFACE).

— Comparecencia de D* M? Teresa Pagés Jiménez, Di-
rectora General de Farmacia y Productos Sanitarios.

— Comparecencia de D®. Vanesa Pizarro Ortiz, traba-
jadora social de la Federacién Espafiola de Enfermedades
Raras (FEDER).

11 de septiembre de 2006.

— Comparecencia de D* Amparo Valcarce Garcia, Se-
cretaria de Estado de Servicios Sociales, Familias y Disca-
pacidad.

— Comparecencia de Terkel Andersen, Presidente de
la Organizacién Europea de Enfermedades Raras (EU-
RORDIS).

21 de septiembre de 2006.

— Comparecencia de D. Valeriano Gémez Sédnchez,
Secretario General de Empleo.
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— Comparecencia de D. Josep Torrent i Farnell, repre-
sentante de Espaiia en el Comité de Medicamentos Huér-
fanos de la Agencia Europea del Medicamento.

5 de octubre de 2006.

— Comparecencia de D. José Luis Pérez Iriarte, Direc-
tor General de Educacion, Formacion Profesional e Inno-
vacion Educativa.

— Comparecencia de D. Fernando Royo Gémez, Di-
rector General de GENZYME Espaiia.

23 de octubre de 2006.

— Encuentro con representantes de las Asociaciones
de la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FE-
DER).

I

RESUMEN DE LAS COMPARECENCIAS CELE-
BRADAS

1. Comparecencia de D. Moisés Abascal Alonso,
Presidente de la Federacion Espaiiola de Enfermeda-
des Raras (FEDER), el dia 19 de abril de 2006.

D. Moisés Abascal desarrolld su intervencion sobre la
base del documento titulado «Andlisis y propuestas desde
los afectados. Plan de Accion para las Enfermedades Ra-
ras», que facilit6 a la Ponencia.

En primer lugar se refirié a la necesidad de contar con
un Plan de Accién para las enfermedades raras, con una vi-
sién global de los problemas de estas patologias. En con-
creto, el presentado por FEDER y contenido en el docu-
mento citado estd inspirado en el que estd ya en vigor en
Francia.

La definicién de enfermedad rara estd basada en la pre-
valencia, fijada en la Unién Europea en un ndmero de
afectados menor a 5 por cada 10.000 habitantes. Otros pa-
ises, como Estados Unidos o Japdn, establecen tasas dife-
rentes.

Son enfermedades insuficientemente conocidas por los
profesionales de la salud, lo que origina un peregrinaje
para obtener el diagndstico, una fuente de sufrimiento para
los pacientes y sus familias y un retraso en su atencién, que
a menudo no es adecuada.

Estas enfermedades presentan un problema médico
nuevo, pues es necesario aprender a reconocer la excep-
cién que suponen, progresar en el conocimiento de estas
enfermedades, compartir la informacién y la experiencia y
organizar redes de apoyo, que seria una de las tareas claves
que podrian desempeifiar los centros de referencia, que
constituyen una demanda clara de los afectados.

Suponen un desafio de salud pitiblica, por la dificultad
de valorar en términos de coste y eficacia los esfuerzos en
su investigacién, por ser en general crénicas e invalidan-
tes, necesitar con frecuencia cuidados especializados, y te-

ner a menudo un fuerte impacto sobre las familias, que son
las que se movilizan.

De ahf la necesidad de un Plan de Accién, que exige un
compromiso politico que abarque la financiacién y la or-
ganizacion.

En relacion con la dimensidn organizativa, las propues-
tas de FEDER comprenderian la creacién de una agencia
estatal para las enfermedades raras, que seria la encargada
de disefiar y aplicar el Plan de Accidn; la creacién de una
comision parlamentaria mixta, Congreso-Senado, de con-
trol de la labor de esa agencia; y la creacion en el Consejo
Interterritorial del Ministerio de Sanidad y Consumo y en
el Consejo Intersectorial de Asuntos Sociales, de comisio-
nes para coordinar el plan nacional con las Comunidades
Auténomas.

Prosigui6 el compareciente sefialando que el centro de
enfermedades raras de Burgos, de apertura prevista para
2007, podria adscribirse a la mencionada agencia para bus-
car las maximas sinergias.

A continuacioén el Sr. Abascal expuso los diez ejes del
Plan de Accién propuesto por FEDER, cuyo objetivo seria
situar al paciente en el centro de las redes sociales y de sa-
lud, a través de los centros de referencia. La finalidad ul-
tima seria la de asegurar la equidad en el acceso al diag-
noéstico, al tratamiento y a la atencidn de las personas afec-
tadas por estas enfermedades.

Los ejes estratégicos del Plan son:

1. Conocer mejor la epidemiologia de las enfermeda-
des raras.

En este apartado el compareciente cit6 el precedente de
la Comunidad Auténoma de Extremadura, pionera en la
creacién de un sistema de informacién sobre enfermeda-
des raras.

Medidas propuestas dentro de este eje serian las si-
guientes:

— Elaboracién de un sistema de informacién sobre es-
tas enfermedades, basado en protocolos con una nomen-
clatura y clasificacién adaptadas a este tipo de patologias,
en colaboracidn con instancias internacionales, como la
Organizacién Mundial de la Salud, e instancias europeas,
en particular el grupo de trabajo sobre enfermedades raras
(«Rare Disease Task Force»-RDTF).

— Establecimiento de un mapa de enfermedades raras,
a partir de ese sistema de informacion, para elaborar las es-
pecificaciones epidemioldgicas que desarrollardn los cen-
tros de referencia, aportar una experiencia metodoldgica a
los centros de referencia para permitirles cumplir su mi-
sién de vigilancia epidemiolégica, movilizar el conjunto
de bases de datos existentes, iniciar estudios epidemioldgi-
cos sobre mortalidad debida a estas enfermedades, recoger
los datos sobre discapacidad e insercién social, escolar y
profesional de los enfermos y elaborar una sintesis sobre la
epidemiologia de estas enfermedades y asegurar una am-
plia difusidn.

2. Reconocer la especificidad de las enfermedades ra-
ras.
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El punto de partida de este apartado lo constituye la
constatacion de que el sistema publico de salud, de cober-
tura universal, no reconoce las enfermedades raras como
un problema sanitario, pues estd organizado para las enfer-
medades de alta prevalencia.

Los objetivos que se plantearian en este eje, con su co-
rrelato de medidas, serian promover la consideracién de
estas enfermedades como crénicas, lo que supone numero-
sas acciones, como simplificar los dispositivos de atencién
de los enfermos reconocidos con una afeccién de larga du-
racién, aumentar las prestaciones del sistema para ciertos
productos prescritos para tratar enfermedades raras, agili-
zar los procedimientos de prestacion de los gastos de trans-
porte, mejorar el conocimiento de los servicios médicos de
las aseguradoras, mejorar la valoracidon de minusvalias y
de discapacidad en estas enfermedades, considerar los te-
mas de infancia, juventud y educacién, adoptar medidas de
integracion social y laboral, y establecer programas de pla-
nificacién familiar especificos y unidades de diagndstico
prenatal y especificas de alto riesgo, que lleven asociado el
consejo genético.

3. Desarrollar la informacién para los enfermos, los
profesionales de la sanidad y el piblico en general en rela-

¢ién con esta enfermedad.

Los objetivos en este eje serian apoyar y difundir los
servicios de informacién telefénica y electrénica, desarro-
llar la informacién para la poblacién interesada, desarro-
Ilar la educacién terapéutica y promocionar el conoci-
miento de este Plan entre el piblico en general y los profe-
sionales de forma particular.

Sobre todo, el compareciente insistié en la necesidad de
mejorar la informacién en nuestro idioma sobre estas en-
fermedades, y desarrollar nuevas categorias de informa-
cién adaptadas a las necesidades de los afectados y de los
profesionales, informando sobre la organizacién del sis-
tema sanitario y social en Espafia, en Europa y las Comu-
nidades Auténomas, sobre la atencion social y el acceso a
las terapias de prestaciones sociales, las buenas practicas
en la atencién y los cuidados, la documentacién disponi-
ble, los sistemas expertos de ayuda al diagndstico, los cen-
tros de referencia o de excelencia para el diagndstico y tra-
tamiento de estas enfermedades e informacion sobre las te-
rapias y su desarrollo.

4. Formar a los profesionales de 1a salud para identifi-
car mejor las enfermedades raras.

Los objetivos aqui serian actualizar los conocimientos
de estas enfermedades de los profesionales sanitarios, lo-
calizar recursos e informacién y adaptar la formacién ini-
cial y continuada de los profesionales sociales.

5. Organizar el cribado y el acceso a los tests de diag-
néstico.

6. Establecer centros de referencia por grupos de en-

Se trata, sefal6 el Sr. Abascal, de un eje clave, que de-
beria contar con apoyo por parte de la Administracién
Central, a través de fondos de cohesion, pues necesaria-
mente serdn pocos centros, pues hay pocos recursos y hay
que concentrar los esfuerzos, y ello implicaria el desplaza-
miento de enfermos de unas Comunidades a otras.

La idea seria reconocer centros a nivel nacional, com-
puestos por equipos pluridisciplinares que tuvieran, entre
otras, las funciones siguientes: facilitar el diagndstico y
definir una estrategia de atencidn terapéutica psicoldgica y
de acompafiamiento social; definir y difundir los protoco-
los de atencién; coordinar los trabajos de investigacion y
participar en la vigilancia epidemiolégica, en colaboracion
con las redes epidemioldgicas que hubiera en las Comuni-
dades; participar en las acciones de formacion e informa-
cion para los profesionales de la salud; gestionar y coordi-
nar las redes de proveedores de cuidados sanitarios y mé-
dico-sociales y ser los principales interlocutores para el
Ministerio y para las propias asociaciones de enfermos.

El Sr. Abascal expuso por ultimo la siguiente propuesta
de clasificacion por grupos de enfermedades:

enfermedades del sistema nervioso
enfermedades respiratorias del nifio y del adulto
enfermedades hematoldgicas
enfermedades cardiacas y vasculares
inmunodeficiencias primarias
enfermedades del sistema endocrino
enfermedades 6seas constitucionales
enfermedades del tejido conectivo. Trastornos me-
diados por mecanismos inmunitarios

9. enfermedades metabdlicas hereditarias

10. enfermedades de los sentidos

11. enfermedades del aparato locomotor

12. sindromes dismorficos

13. enfermedades dermatolégicas

14. enfermedades del sistema genitourinario

15. otras enfermedades raras

PN B WD =

7. Iniciar una politica nacional para el desarrollo de
los medicamentos huérfanos.

El Sr. Abascal sefialé que el Reglamento de medica-
mentos huérfanos de la Unién Europea, que incentiva el
desarrollo de estos medicamentos, sobre todo a través de
una exclusividad de comercializacién por diez afios, parte
de la premisa de que son necesarias también medidas a ni-
vel nacional.

Por lo tanto, Espafia deberia estudiar y aplicar medidas
a favor de estos medicamentos.

En particular, el Sr. Abascal sefial6 que deberia evitarse
la retirada de comercializacion de algunos productos sin
contar con las asociaciones de pacientes. También defen-
di6 la promocién del sistema ATU francés, de «autoriza-
cién temporal de utilizacion».

8. Responder a las necesidades especificas de de-
pendencia de las personas afectadas por enfermedades

fermedades raras.

raras.
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9. Promover la investigacién sobre las enfermedades
raras.

10. Desarrollar colaboraciones nacionales y europeas.

Por dltimo el Sr. Abascal subray6 la importancia que
han tenido iniciativas como el telemaratén, de un lado
como via de sensibilizacién de la sociedad respecto de la
problemaitica de estas enfermedades, y de otro lado, como
medio de captacidn de recursos econdémicos para investi-
gar sobre estas enfermedades.

A este respecto indicé el compareciente que se cuenta
con el ofrecimiento de las asociaciones francesas para ase-
sorar en el desarrollo de este proyecto en nuestro pais.

2. Comparecencia de D. Felipe Moreno Herrero,
Director de la Unidad de Genética Molecular y Jefe de
Seccién de Microbiologia del Hospital Ramén y Cajal
de Madrid, el dia 19 de abril de 2006.

El Dr. Moreno Herrero defini6 las enfermedades raras
como enfermedades crénicas, de origen genético, y, en
particular, monogénicas, esto es, que basta la inactivacion,
la alteracién patolégica de un tnico gen para que se pro-
duzca la enfermedad rara. Son, asimismo, enfermedades
poco frecuentes, manejandose a nivel europeo la cifra de
un enfermo cada 2.000 habitantes.

Ahora bien, consideradas todas ellas juntas, su inciden-
cia en la poblacién es grande.

El Dr. Moreno Herrero consideré imprescindible tanto
la creacion de una especialidad médica en genética, como
la ensefianza en las facultades de medicina de genética ge-
neral y de genética humana en particular, que deberia ser
una asignatura troncal. El médico tiene un conocimiento
general de la medicina y es absolutamente necesario que
integre los nuevos conocimientos de genética en su prac-
tica diaria.

En cuanto a los centros de referencia, el Dr. Moreno
apoy6 su entendimiento como centros de referencia de
diagndstico molecular y cuya creacién debe estar inspi-
rada en la concentracion de esfuerzos, identificando cen-
tros de referencia por patologias o grupos de patologias ,
y a los que incumbiria la tarea de informacidn a través de
webs.

Observé el Dr. Moreno que se habla en la actualidad de
aproximadamente unas 6.000 enfermedades raras. Algu-
nas de ellas podrian ser la misma patologia con distinto
nombre, pero también irdn identificindose, con el avance
del conocimiento, nuevas enfermedades. En este punto in-
dicé que en ocasiones se ha invertido mucho en determi-
nadas enfermedades complejas, siendo asi que, estu-
diando las enfermedades simples, las raras, cuyos genes
intervienen también en las complejas, se comprenderdn
mejor éstas.

En respuesta a las observaciones de las Senadoras y Se-
nadores, el Sr. Moreno apoyo la idea de los CIBER, cen-
tros de investigacion en red, concebidos como centros de
excelencia, a los que podra optarse s6lo desde el trabajo de
un grupo, y que se fundard en contratos estables.

3. Comparecencia de D. Miguel Angel Gonzilez de
la Puente, Presidente de la Sociedad Espafiola de Medi-
cina Interna, el dia 11 de mayo de 2006.

El Sr. Gonzélez de la Puente resalté como primera ca-
racteristica de las enfermedades raras su heterogeneidad,
apareciendo en un primer nivel de atencién las que son
mortales o producen un alto grado de invalidez o de carga
social.

Desde el punto de vista asistencial estas enfermedades
requieren un enfoque multidisciplinar, por supuesto mé-
dico (en sus distintas fases de diagnéstico, tratamiento, se-
guimiento y rehabilitacién), pero también psicoldgico y de
asistencia social e institucional.

Otra caracteristica de estas enfermedades es la de debu-
tar la mayoria en edad infantil.

A este respecto el Dr. Gonzdlez de la Puente consideré
que los pediatras estan bien entrenados para manejar la en-
fermedad rara y que el problema surge en la transferencia
entre la edad pedidtrica y el adulto, que habria precisa-
mente que mejorar. Aqui residirfa, a juicio del compare-
ciente, una posible recomendacién de actuacién del Minis-
terio, a través del Consejo Interterritorial.

Seguidamente el Sr. Gonzélez de la Puente se refirié a
los centros de referencia, concibiéndolos como centros no
presenciales, sino de consulta, a los que los médicos pue-
dan dirigirse en cualquier momento y desde el que van a
recibir orientacién sobre un proceso determinado. Dichos
centros contarfan con una coordinacién Unica, que podria
atribuirse al Instituto Carlos III.

Dicha coordinacién deberia abarcar aspectos tales
como la revision conceptual de estas enfermedades; la pro-
tocolizacién clinica que, seglin subraya el compareciente,
deberia hacerse segun la mejor evidencia cientifica de to-
dos estos procesos; y la promocién de programas de inves-
tigacion, tanto clinica como investigacién en la politica de
medicamentos huérfanos, inspirdndose esta tltima en el
objetivo de que, tanto los medicamentos propiamente
huérfanos, como los no huérfanos aplicables al paciente
con enfermedad rara, puedan tener una mayor cobertura
institucional.

En respuesta a las cuestiones formuladas por las Sena-
doras y Senadores, el Dr. Gonzdlez de la Puente sefial6 que
algunas medidas pueden impulsarse con facilidad, como
las relativas a la mejora del proceso de transferencia de los
pacientes; reiterd la importancia del papel que el Instituto
Carlos III puede jugar en esta materia, por contar ya con
una infraestructura creada, siquiera hubiera que promover
alguna modificacién, por ser la institucién que tiene en
nuestro pais el control de la investigacion en redes, de ma-
nera que es muy dificil que cualquier proceso de investiga-
cién que no tenga el reconocimiento de este Instituto, en-
cuentre patrocinio econdémico hoy por hoy y, por dltimo,
por su indudable prestigio; aludié a la existencia de centros
de referencia europeos, concibiéndolos fundamentalmente
para coordinar programas de investigacion; reiter su con-
cepto de centros de referencia, no como centros en cada
hospital, no presenciales, y coincidi6 en la importancia de
la formacidn, con el objetivo, no de formar especialistas en
enfermedades raras, lo que no seria factible, pues la espe-
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cializacién no surge sélo del estudio, sino de la experien-
cia, lo cual es dificil en procesos poco frecuentes, sino de
proporcionar la disciplina mental en el manejo de la situa-
cién que plantean estas enfermedades.

4. Comparecencia de D. Manuel Posada de la Paz,
Jefe de Area del Instituto de Investigacion de Enferme-
dades Raras (ITER), el dia 11 de mayo de 2006.

El Sr. Posada de la Paz comenz6 su exposicion rese-
fiando los antecedentes de su dedicacion a las enfermeda-
des raras, asi como el proceso de institucionalizacién que
se inicia con el Centro de Investigacion del Sindrome del
Aceite Toxico (CISAT), transformado en Centro de Inves-
tigacién del Sindrome del Aceite Téxico y de Enfermeda-
des Raras (CISATER), y llega al actual Instituto de Inves-
tigacion de Enfermedades Raras (ITER), dentro del Insti-
tuto Carlos III.

El Sr. Posada de la Paz desgrana los siguientes proble-
mas de las enfermedades raras:

— Desconocimiento y desinformacién de los profesio-
nales.

— Complejidad etioldgica, diagndstica y evolutiva.
Son muchas enfermedades, que ademds aumentan en fun-
cion de los genes que se van descubriendo.

— Ausencia de terapias.

— Alta morbi-mortalidad.

— Altos niveles de discapacidad. En ocasiones no es el
paciente el que acude al médico, sino la familia, lo que di-
ficulta la investigacién y la clinica.

— Fuerte carga econdmica y familiar.

— Co-morbilidad de los familiares.

— Problemas educativos y laborales.

Esta problematica revela las dificultades en el plano de
la curacién o de la mejoria de los afectados por estas en-
fermedades. Se precisan conocimientos y tratamientos que
a su vez requieren tiempo, nunca se abarcard a todos, no
hay relacién entre inversién y resultados. En particular, el
Sr. Posada resalt6 la existencia de un problema en la dis-
cusion cientifica sobre el origen de estas enfermedades,
que se proyecta en la financiacién de su investigacion,
pues se piensa que son todas genéticas, pero estd también
el ambiente, o la influencia del ambiente sobre los genes,
esto es, genética y epigenética. Se enfatiza mas la investi-
gacion genética y menos la epigenética.

Las medidas para mejorar las condiciones de vida de
estos pacientes son muy diversas: facilitar el desarrollo de
los medicamentos huérfanos y los ensayos clinicos; so-
porte psicoldgico a familias y pacientes; fortalecer el mo-
vimiento asociativo, fomentando su unificacién; mejorar
la informacién y la formacién.

En este contexto el Sr. Posada se refiri6 a las actuacio-
nes que deben evitarse: favorecer la resolucién de peque-
flas demandas individuales; plantear propuestas sin fon-
dos; confiar demasiado en las organizaciones virtuales,
pues hay problemas que los modelos de redes no solucio-
nan; o adoptar la actitud de negar la posibilidad de la solu-

cidén del problema, porque son muchas enfermedades y no
se puede atender a todas.

Como contrapunto de lo anterior, el Dr. Posada destac6
las actuaciones que deben realizarse:

— Disefiar un plan de accién con unos objetivos claros
e imprimirle un carécter institucional.

— Como elemento esencial de esa institucionalizacion
hay que garantizar la capacidad de coordinacidn, especial-
mente importante en un Estado como el nuestro, en el que
la responsabilidad asistencial estd en las Comunidades Au-
ténomas, a las que hay que implicar.

— Armonizar y distribuir de forma racional las inver-
siones en biotecnologia, investigacion bdsica, clinica, epi-
demiologia y social en enfermedades raras.

— Reforzar las acciones encaminadas a aumentar el
conocimiento de la situacién de las enfermedades raras.

En respuesta a preguntas de las Senadoras y Senadores,
el Dr. Posada aclaré que la dificultad para hacer ensayos
clinicos deriva de la idiosincrasia de estas enfermedades,
en las que es dificil localizar a los afectados por una de
ellas y concentrarlos en un momento dado; reiterd la im-
portancia de la corresponsabilidad de las Comunidades
Auténomas en esta materia; mostrd, en cuanto a los pro-
gramas de cribado neo-natal, su opinién favorable a eva-
luar la biotecnologia y no a que se implantasen criterios
dispares, siendo urgente armonizar y homogeneizar la
oferta que se hace por parte de todas las Comunidades Au-
ténomas, para no crear un problema de equidad muy serio;
se refiri a las dificultades de la informacién epidemiol6-
gica de estas enfermedades, dificultades que son las mis-
mas con las que se encuentra Europa, donde precisamente
uno de los grupos de trabajo creados en la «task force», se
refiere al tema de la codificacién y de la clasificacion.

En relacién con la cuestion de si el Instituto Carlos IIT
podria asumir la reclamacién planteada de existencia de un
centro coordinador e informador en esta materia, el Dr. Po-
sada opind que tal centro no deberia depender del Instituto
Carlos III, porque supera sus posibilidades y objetivos,
centrados en la investigacidn. A este respecto, considerd
muy importante la decision de si tiene que existir un centro
de este tipo, donde ubicarlo, cuédles serian sus recursos y
qué tipo de informacién proporcionaria.

Respondiendo a otras cuestiones ligadas a la anterior, el
Dr. Posada indic6 que el proyectado centro de Burgos pa-
rece estar concebido desde la vertiente social, insistio en la
importancia de que el centro que se crease tuviese capaci-
dad de coordinacién en el conjunto del Estado y de lide-
razgo, y consider6 que el modelo de la organizacién nacio-
nal de transplantes (ONT) —sobre cuya utilidad fue pre-
guntado— ofrecia algunas partes aplicables, pero no to-
das.

Asimismo, el Dr. Posada advirti6 del peligro de diver-
gencia que comienza a haber en los proyectos que se estan
impulsando (CIBER de enfermedades raras, CIBER de sa-
Iud publica, centro de Burgos, etc), que seria preciso aunar
a través de un plan de accién con objetivos.

También el Dr. Posada amplié su opinién sobre la pro-
blemética que existe sobre los sistemas de informacion,
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que es un problema de recursos, de contar con personal a
tiempo completo, no de volcar bases de datos, lo que, por
otro lado es dificil, como lo revela el hecho de que uno de
los objetivos del Plan Europeo de Accién de Enfermeda-
des Poco Comunes, que era el crear un tinico sistema de in-
formacion para todas las enfermedades raras que estuviera
traducido, por lo menos la parte inicial, sin perjuicio de
que cada pais tuviera una parte especifica en su servidor
nacional, ha chocado con la ambicién de algin modelo de
constituirse en centro de informacién europeo.

En cuanto a las cuestiones relacionadas con los centros
de referencia, el Dr. Posada informé que su propuesta a la
Direccién General de Cohesion ha sido, siguiendo el mo-
delo francés, favorable a una convocatoria, de suerte que
puedan presentarse y evaluarse los centros en funcién de
determinados criterios, como capacidad de hacer investi-
gacion, capacidad de hacer docencia, capacidad de mante-
ner informacidén y capacidad de producir protocolos que se
puedan implantar en el resto del pais.

5. Comparecencia de D. Alfonso Jiménez Palacios,
Director General de Cohesion del Sistema Nacional de
Salud y Alta Inspeccion del Ministerio de Sanidad y
Consumo, el dia 17 de mayo de 2006.

El Sr. Jiménez Palacios empez6 su intervencion recor-
dando que su Direccién General tiene, entre sus funciones,
la de velar por la vertebracién del Sistema Nacional de Sa-
lud, procurando el acceso a los servicios de salud de todos
los ciudadanos en condiciones de igualdad efectiva, con
independencia de su lugar de residencia. Por lo tanto, en
relacion con las enfermedades raras, la funcién de su Di-
reccion General es impulsar los mecanismos adecuados de
coordinacidn para asegurar que los pacientes afectados por
una de estas enfermedades reciban la atencidn necesaria.

Seguidamente el Sr. Jiménez Palacios reseii6 los tres
proyectos normativos, impulsados por su Direccién Gene-
ral, en vias de tramitacién y con incidencia en las enferme-
dades raras: el de cartera de servicios, el de servicios de re-
ferencia y el de gestién del fondo de cohesién sanitaria.

En cuanto al proyecto de real decreto de cartera de ser-
vicios comunes del Sistema Nacional de Salud, calificado
como una de las principales herramientas de cohesion del
sistema, al garantizar a todos los ciudadanos unas presta-
ciones y servicios sanitarios muy amplios, que engarza
con la Ley de Cohesién y Calidad del Sistema Nacional de
Salud, fue promovido por la Segunda Conferencia de Pre-
sidentes Autondmicos, celebrada el 10 de septiembre de
2005, y fue elevado al pleno del Consejo Interterritorial
del Sistema Nacional de Salud el 14 de diciembre de
2005, estando terminando su tramitacion, a falta del in-
forme del Consejo de Estado, para elevarlo al Consejo de
Ministros.

En lo que afecta a las enfermedades raras, este proyecto
normativo recoge una descripcion de los grupos de diag-
ndsticos genéricos, aunque en algunos casos hay una men-
cién explicita de alguna de estas enfermedades, como es el
caso de la espina bifida, porque asf lo hace la clasificacién
internacional de enfermedades, que es la que se ha utili-

zado, o en los casos de enfermedades raras que son subsi-
diarias de tratamientos con productos dietéticos.

A continuacién el Sr. Jiménez Palacios se refiri6 al pro-
yecto de servicios de referencia, concepto que introdujo la
Ley General de Sanidad, y que contempla especialmente la
Ley de Cohesion y Calidad del Sistema Nacional de Salud.

Para la elaboracién de este proyecto se cred el 8 de no-
viembre de 2005 un grupo de trabajo integrado por repre-
sentantes de las Comunidades Auténomas y del Ministerio
de Sanidad y Consumo, cuyos trabajos finalizaron el 24 de
febrero de 2006, siendo debatido el proyecto por la comi-
sién de aseguramiento, financiacién y prestaciones el 13
de marzo de 2006 y aprobado por el Pleno del Consejo In-
terterritorial el 29 de marzo de 2006.

Este proyecto, en curso de tramitacion, tiene por objeto
fijar las bases para la acreditacion y designacion de estos
centros, servicios y unidades de referencia del Sistema Na-
cional de Salud, de acuerdo con un enfoque de planifica-
cién de conjunto, de forma que la atencién a las personas
con patologias que, por sus caracteristicas, precisan de cui-
dados de elevado nivel de especializacién, que requieren
concentrar los casos a tratar en un nimero reducido de cen-
tros, se haga de manera que se les garantice la equidad en
el acceso y se les facilite una atencién de calidad, segura y
eficiente.

El proyecto contempla las caracteristicas de las enfer-
medades para cuyo diagndstico o tratamiento habria que
designar centros, servicios o unidades de referencia, tipifi-
cando tres grupos de enfermedades, de los que uno seria el
de las enfermedades raras que, por su baja prevalencia,
precisan de concentracién de los casos para su adecuada
atencidn, lo cual no implica atencién continuada del pa-
ciente en el centro, servicio o unidad de referencia, sino
que éste podria actuar como apoyo para confirmacién
diagnéstica, definicion de las estrategias terapéuticas y de
seguimiento, y como consultor para las unidades clinicas
que habitualmente atienden a estos pacientes.

El proyecto sefiala también que los centros, servicios y
unidades de referencia del Sistema Nacional de Salud da-
rdn cobertura a todo el territorio nacional y deberdn garan-
tizar a todos los usuarios del sistema que lo precisen el ac-
ceso a los mismos en igualdad de condiciones, con inde-
pendencia de su lugar de residencia.

Igualmente contempla el proyecto los aspectos que de-
berdn tenerse en cuenta para la elaboracién de criterios
para la designacién de un centro, servicio o unidad de re-
ferencia, el procedimiento para dicha designacion, la crea-
cién, composicién y funciones del comité de designacion
de centros, servicios y unidades de referencia, las obliga-
ciones de estos servicios, asi como la financiacion de la
asistencia sanitaria derivada, entre Comunidades Auténo-
mas, a un centro, servicio o unidad de referencia, a través
del Fondo de Cohesién Sanitaria, previsto en el articulo 4
de la Ley 21/2001, de 27 de diciembre.

El Sr. Jiménez Palacios subray6 la trascendencia de este
proyecto para el Sistema Nacional de Salud y su cohesidn,
y sefialé que, una vez que se apruebe, se iniciard formal-
mente el proceso de designacion de centros, servicios y
unidades de referencia, advirtiendo que serd complejo,
exigird una profunda labor de didlogo y de consenso, por

-7 —



BOCG, SENADO, SERIE I

11 DE DICIEMBRE DE 2006

NumMm. 606

lo que implicard una cierta lentitud, y serd un proceso con-
tinuo. Por dltimo, el compareciente comentd que no se
trata de crear muchos centros, servicios o unidades, sino
fundamentalmente de dar carta de naturaleza, organizin-
dolo y financidndolo adecuadamente, a lo que ya existe en
el Sistema Nacional de Salud.

En contestacidn a las cuestiones planteadas por las Se-
nadoras y Senadores, el Director General compareciente se
refirid, en primer lugar, a las que mostraron su preocupa-
cion por la lentitud anunciada del proceso de designacion,
indicando que cierta lentitud es inevitable por la compleji-
dad técnica y por otros factores del proceso, aunque mos-
tré su convencimiento de que a finales del afio 2007 estard
muy avanzado.

Comentd asimismo que estos servicios o unidades de
referencia son del Sistema Nacional de Salud, no de las
Comunidades Auténomas, lo que quiere decir que se trata
de aquellas patologias, de aquellas técnicas o tecnologias
donde hagan falta pocos centros en todo el territorio nacio-
nal. El niimero de servicios de referencia de cada patologia
o de cada proceso tendrd que ser el que determine la pre-
valencia de esas enfermedades. En determinadas patolo-
gias es preciso concentrar los casos no sé6lo por razén de
eficiencia, por concentrar el conocimiento, la tecnologia,
sino por concentrar la experiencia, que es crucial.

En relacidn con las cuestiones sobre financiacidn, in-
formé asimismo el compareciente, que en el proyecto so-
bre el fondo de cohesion sanitaria, que se tramita simultd-
neamente, se contempla la financiacién actual de los pro-
cesos que se derivan entre Comunidades Auténomas, fun-
damentalmente hospitalarios, si bien amplidndose, a los
que se afiadirdn procesos ambulatorios y los procesos que
estardn incluidos en servicios de referencia.

Sobre la cuestién planteada de los desplazamientos, el
Sr. Jiménez Palacios informé que aunque se financia por
parte de muchas Comunidades Auténomas, es un aspecto
que se puede contemplar.

El Sr. Jiménez Palacios reiterd que el Sistema Nacional
de Salud cuenta con los dispositivos tecnolégicos suficien-
tes para diagnosticar y tratar todo lo que la evidencia cien-
tifica permite en estos momentos, por lo que el objetivo es
organizar y financiar adecuadamente lo que ya existe.

Por dltimo, sobre la cuestion de la importancia de los
servicios sociales y su coordinacién con los sanitarios, el
Sr. Jiménez Palacios aclaré que si habia desaparecido del
proyecto normativo correspondientes la cartera de servi-
cios sociosanitaria, fue por consenso entre las Comunida-
des, a la espera de ver el contenido final del Proyecto de
Ley de promocién de la autonomia personal y de atencién
a las personas con dependencia, pero con el compromiso
de abordar dicha cartera como parte de la cartera de servi-
cios del Sistema Nacional de Salud.

6. Comparecencia de D. Alfonso Delgado Rubio,
Presidente de la Asociacion Espaiiola de Pediatria, el
dia 17 de mayo de 2006.

Sobre la definicion de las enfermedades raras, el Dr.
Delgado Rubio sefial que se trata de enfermedades poco
frecuentes de forma aislada, pero importantes en su con-

junto, ya que afectan aproximadamente a un 5% de la po-
blacién en los paises desarrollados.

La Unién Europea las define como aquellas enfermeda-
des con peligro de muerte o invalidez crdnica, que tienen
una prevalencia de menos de 5 casos por cada 10.000 ha-
bitantes.

Es dificil precisar el nimero de enfermedades raras. Se
trata de patologias que ya existian, pero que ahora somos
capaces de individualizar, por lo que segin avance nuestro
nivel de conocimiento habrd nuevas enfermedades raras.
No obstante, hay que tener en cuenta también la aparicién
en nuestro pais de enfermedades raras como consecuencia
de la emigracién y de la adopcion.

Las enfermedades raras ponen en crisis el derecho a la
salud de todos los ciudadanos.

Su problematica deriva de sus caracteristicas, que el
compareciente sintetizé en las siguientes:

— Son enfermedades mal conocidas.

— En general son enfermedades hereditarias y habi-
tualmente van a iniciarse en edad pediétrica.

— Tienen caricter crénico, muchas veces progresivo,
y con frecuencia se acompafian de deficiencias psicomoto-
ras.

— Requieren estudios genéticos, que sdlo laboratorios
altamente especializados pueden facilitar, para conseguir
un diagndstico definitivo, necesario para el consejo gené-
tico, que es fundamental.

— Necesitan un seguimiento multidisciplinar y una
coordinacién del centro hospitalario o del centro de refe-
rencia con el centro de salud.

— Tienen una escasa rentabilidad para el Sistema Na-
cional de Salud. Exigen tiempo y dedicacion, una medi-
cina artesanal, que estd refiida con los criterios de rendi-
miento que prevalecen en nuestros hospitales.

— Hay una escasa disponibilidad de medicamentos.
Estos medicamentos, conocidos como huérfanos, tienen
un escaso rendimiento para la industria, amén de las difi-
cultades en los ensayos clinicos.

— También suponen un elevadisimo costo social, por
las especiales necesidades de cuidado, rehabilitacién y
apoyo familiar.

El Dr. Delgado resumi0 la situacién de las enfermeda-
des raras como un gran problema de salud publica en los
paises desarrollados, al que estamos obligados a dar una
respuesta cientifica basada en un compromiso social.

Este compromiso se proyecta en varios dmbitos:

— Compromiso docente, de todos los profesionales
sanitarios, de formacidn, que tiene que empezar en las pro-
pias facultades de medicina.

— Creacion de una red de centros de referencias, in-
cluidos laboratorios de referencia para los estudios genéti-
cos, no limitados a las Comunidades Auténomas, incluso
con una estructura supranacional, a nivel de la Unién Eu-
ropea. Y ello desde la perspectiva de que en las enferme-
dades raras no pueden aplicarse los criterios de rentabili-
dad.

— Fomento de las asociaciones de afectados.
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— Afrontar el consejo genético y el diagndstico prena-
tal.

— Disponer de recursos humanos, técnicos, asistencia-
les y sociales para dar una respuesta eficaz, en el entendi-
miento de que los pasos que se den, aun limitados, mejora-
rédn la calidad de vida de estas personas.

En respuesta a las observaciones formuladas por las Se-
nadoras y Senadores, el compareciente insistié en la im-
portancia del diagnéstico, en primer lugar, para ofrecer el
consejo genético, y en segundo lugar, para, incluso en el
caso de que no haya posibilidad de tratamiento, evitar mo-
lestias innecesarias al paciente.

Asimismo indic6 que plantearia ante la junta directiva
de la Asociacion Espafiola de Pediatria la idea sugerida de
creacion de una seccion de enfermedades raras en dicha
Asociacion.

Por altimo, sobre el tema de los centros de referencia,
advirti6 de la necesidad de evitar los protagonismos, por lo
que deberia abordarse de consuno por el Ministerio y las
Comunidades Auténomas, con la aportacién de las socie-
dades cientificas.

7. Comparecencia de D*. Angeles Fernandez Si-
mon, Directora General de la Mutualidad General de
Funcionarios Civiles del Estado (MUFACE), el dia 14
de junio de 2006.

La Sra. Ferndndez Simén comenzé sefialando que la
Mutualidad que dirige no dispone de datos sobre los pa-
cientes con enfermedades raras que puedan pertenecer a la
misma, de dificil obtencién por otro lado, dadas las carac-
teristicas de su sistema de proteccion sanitaria, que ofrece
la modalidad de cobertura a través de compaiiias privadas
de seguro.

Describi6 a continuacién en lineas generales el sistema
de mutualismo administrativo, que es uno de los regime-
nes especiales de la Seguridad Social, ofreciendo las notas
principales sobre su organizacién, que cuenta con un sis-
tema de control y vigilancia de la gestién por drganos co-
legiados con representacion paritaria de la Administracién
y de las organizaciones sindicales; sobre el colectivo pro-
tegido, constituido por los funcionarios de la Administra-
cién Civil del Estado, comprendiendo a los mutualistas y a
los beneficiarios de éstos, que son los familiares determi-
nados reglamentariamente que cumplan ciertos requisitos,
entre ellos no contar con una proteccion publica andloga
por otro sistema; sobre la financiacion, de la que destacé la
distribucién del gasto, con un 76,5 de su presupuesto des-
tinado a la asistencia sanitaria y farmacéutica y un 14,8
destinado a las restantes prestaciones; sobre la gestion de
las prestaciones, que, en el caso de la asistencia sanitaria,
se efectia a través de conciertos y convenios tanto con el
INSS y la Tesoreria General de la Seguridad Social como
con entidades de seguro privadas, y en el caso de la presta-
cién farmacéutica a través de un concierto con el Consejo
General de Colegios Farmacéuticos de Espaia, gestionan-
dose directamente por MUFACE el resto de prestaciones.

Asi pues, la asistencia sanitaria ofrece la modalidad de
gestion indirecta, habiéndose decantado un 85,91% por re-

cibirla a través de entidades privadas, y un 13,76% por ha-
cerlo del sistema ptblico, existiendo, a modo de cierre del
sistema, convenios con las Comunidades Auténomas para
garantizar la asistencia sanitaria primaria y de urgencias
incluso en las localidades menores a las que no lleguen las
entidades privadas.

Si la asistencia sanitaria se presta con el alcance y la ex-
tension del Régimen General, la prestacion farmacéutica
incluye los mismos productos que en éste, presentando
como singularidades, por un lado la participacién cons-
tante del mutualista en el pago del 30% del precio de venta
al publico, correspondiendo a MUFACE el 70%, tanto en
activo como cuando accede a la condicién de pensionista,
y, por otro lado, el ser el mutualista el depositario de los ta-
lonarios de recetas.

En este contexto de gestion de la asistencia sanitaria,
se entiende la dificultad tanto de identificar a las perso-
nas con enfermedades raras, aunque, plante6 la Directora
General, cabria revisar la informacién que deben propor-
cionar las entidades, como de precisar el itinerario que
cabe intuir que siguen estos pacientes, de paso entre los
distintos ambitos de este mutualismo, el de las entidades
concertadas, el sistema publico y el de las prestaciones
sociales.

Especial atencién dedicé la Directora General al capi-
tulo de las prestaciones sociales, entendiendo que algunas
de ellas pudieran ser significativas desde el punto de vista
de las enfermedades raras:

— El subsidio por incapacidad temporal, que se per-
cibe a partir del cuarto mes de una incapacidad temporal,
con una duracién posible maxima de 30 meses.

— Prestacién por hijo a cargo minusvélido, que con-
siste en una asignacién econémica que se gradda en fun-
cion de la edad, el grado de discapacidad y la necesidad del
concurso de otra persona.

— Programas sociosanitarios, en donde la Directora
General consider6 que existen méas posibilidades que en el
Régimen General. Se convocan anualmente y son los si-
guientes:

* Programa de atencidn a personas mayores y otros be-
neficiarios que incluye: ayudas para estancia en residen-
cias asistidas; ayudas para asistencia a centros de dia; ayu-
das para apoyo domiciliario; ayudas para servicios de tele-
asistencia domiciliaria.

En la convocatoria para este afio 2006, se han incorpo-
rado algunas mejoras, como el mes de «respiro» para los
cuidadores familiares, mediante la conversion transitoria
de las ayuda para asistencia a centros de dia y de apoyo do-
miciliario en un mes de residencia asistida, o el servicio te-
lefénico de orientacion médica, social y psicoldgica.

* Programa de atencidn a personas con discapacidad,
que puede ser uno de los mas solicitados por estos pa-
cientes, pues incluye ayudas para mantenimiento y po-
tenciacion de la capacidad residual, no condicionadas por
la posibilidad de recuperacién funcional. También com-
prende ayudas para autonomia personal, bien para elimi-
nacién de barreras arquitecténicas, bien para medios téc-
nicos.
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¢ Otros programas son el de atencién a enfermos psi-
quidtricos crénicos y el de personas drogodependientes.

— Por dltimo estd la denominada asistencia social, en
el que se incluyen las ayudas asistenciales, que son asigna-
ciones en situaciones de necesidad no cubiertas por otras
prestaciones del sistema y para las que se carezca de los re-
cursos indispensables para hacer frente a las mismas. Se
trata de un dmbito que puede ser un apoyo importante en
estas enfermedades, pues los supuestos tipicos son trata-
mientos médicos e intervenciones quirdrgicas de caricter
excepcional, insuficiencia de la prestacién normal exis-
tente, por ejemplo gastos de desplazamiento, atencién a
personas con discapacidades de carécter cognitivo, o gastos
urgentes en casos de importancia extraordinaria. Los crédi-
tos para estas ayudas son limitativos, variando la dotacién
en funcidn del colectivo encuadrado en cada provincia.

A la vista del cuadro expuesto, la Directora General
planted, como posibilidades de apoyo por parte de MU-
FACE a los afectados por estas enfermedades, las siguien-
tes:

— Examinar las perspectivas que ofrezcan los centros,
servicios y unidades de referencia que se establezcan en el
sistema nacional de salud.

— La asistencia mediante el procedimiento denomi-
nado tratamiento especial, para intervenciones excepcio-
nales, debidamente justificadas y no incluidas en la cartera
de servicios.

— La rehabilitacion, en el marco de los programas so-
cio-sanitarios, a través de las «ayudas para mantenimiento
y potenciacion de la capacidad residual».

— Adaptacidén de los programas socio-sanitarios ya
vistos de atencion a las personas mayores y otros benefi-
ciarios y de atencidn a personas con discapacidad.

— Singularizacién de las ayudas asistenciales para
atender las necesidades de farmacia no cubiertas por el sis-
tema o de desplazamiento.

— Examinar la inclusién de las personas ya diagnosti-
cadas entre los usuarios del nuevo servicio de orientacion
telefénica, médica, social y psicoldgica.

— Ofrecer una pagina en la revista MUFACE para in-
formacién acerca de las enfermedades raras.

— Activar un enlace en la pagina web de MUFACE
con FEDER.

8. Comparecencia de D*. M*. Teresa Pagés Jimé-
nez, Directora General de Farmacia y Productos Sani-
tarios, el dia 14 de junio de 2006.

La Sra. Pagés se refiri6 en primer lugar al Reglamento
(CE) 141/1200, sobre medicamentos huérfanos, que tiene
por objeto fomentar la investigacion, el desarrollo y la co-
mercializacion de los medicamentos declarados huérfanos,
estableciendo un procedimiento para dicha declaracién. A
este respecto ha de demostrarse en relacién con el pro-
ducto que se promueve, ademds de su destino al diagnds-
tico, prevencion o tratamiento de una de estas enfermeda-
des (definidas por poner en peligro la vida o conllevar una

incapacidad crénica y por su prevalencia inferior a cinco
personas por cada diez mil), que no existe ningin método
satisfactorio autorizado en la Comunidad para una de estas
patologias o que, de existir, el medicamento aportaria un
beneficio significativo a quienes la padecen (art°® 3).

El Reglamento crea un Comité (Comité de medicamen-
tos huérfanos) en el seno de la Agencia Europea para la
evaluacién del medicamento, en el que se integran repre-
sentantes, expertos, de los Estados miembros y represen-
tantes de las asociaciones de pacientes.

Sefial6 la Sra. Pagés que contamos ya con un reciente
documento de la Comisién Europea, en el que se hace ba-
lance de la aplicacién de dicho Reglamento en los cinco
afios desde su entrada en vigor, esto es, entre abril de 2000
y abril de 2005.

Durante este periodo se presentaron 458 solicitudes de
designacién de medicamentos huérfanos, de las que resul-
taron designados 268 productos. Como datos de interés, en
su gran mayoria (90%) las enfermedades cubiertas por
esos productos presentan una prevalencia inferior a 3 por
diez mil, y el 54% de tales productos se dirigen al uso pe-
didtrico (un 11% exclusivamente de uso pedidtrico). Asi-
mismo, el 53% de estos productos son innovadores y el
21% de origen biotecnolégico. A su vez, del total de pro-
ductos designados y durante el mismo periodo, 22 obtu-
vieron autorizacion de comercializacion.

Estos 22 medicamentos abarcan 20 diferentes patolo-
gias, para ocho de las cuales (40%) no habia, con anterio-
ridad a la autorizacion, tratamiento, mientras que para las
12 restantes los productos autorizados suponian benefi-
cios significativos a los pacientes. Como consecuencia de
todo ello, y segin la estimacién de este informe, mds de
un millén de pacientes de estas enfermedades pueden be-
neficiarse merced a la disponibilidad de los nuevos trata-
mientos autorizados desde la entrada en vigor del Regla-
mento.

Otra caracteristica de estos medicamentos es su consi-
deracidn de autorizacion en condiciones excepcionales, las
cuales se refieren, al no poder basarse en las condiciones
habituales de ensayos clinicos, a un seguimiento estricto
del medicamento autorizado, del paciente que lo recibe y a
la valoracién constante por parte del titular de la autoriza-
cidén en coordinacién con la autoridad sanitaria del balance
beneficio/riesgo. A dicha categoria se ha afiadido también
una nueva categoria de autorizacién condicional de un me-
dicamento por un afio.

Una vez autorizado un medicamento por la Comision,
corresponde a la autoridad nacional decidir sobre las con-
diciones de incorporacidn a la prestacién farmacéutica,
esto es, decidir sobre el precio y condiciones de reem-
bolso, que corresponde en Espafia a la Agencia Espafiola
del Medicamento.

A este respecto sefial6 la Directora General que la pre-
misa de la politica farmacéutica es hacer disponible los
medicamentos necesarios a los pacientes que los necesiten,
por lo que el procedimiento interno en esta materia tiene
una prioridad absoluta, habiéndose reducido en los dos ul-
timos afios al 50% el tiempo administrativo en hacer dis-
ponible el medicamento al paciente. Ademds como conse-
cuencia del plan estratégico de politicas farmacéuticas, se

— 10 —



BOCG, SENADO, SERIE I

11 DE DICIEMBRE DE 2006

NumMm. 606

han abordado una serie de medidas para agilizar estos pro-
cedimientos.

La situacién actual es la de que todos los medicamentos
huérfanos autorizados por la Comisién estdn disponibles
en Espafia, excepto dos para los que la empresa no ha soli-
citado su comercializacion.

Todos estédn incluidos en la prestacion farmacéutica y la
mayoria, excepto tres, son de uso hospitalario.

Otras actuaciones con repercusion positiva en esta ma-
teria son la de apoyo al investigador o solicitante de una
autorizacion para preparar el disefio del protocolo del pro-
ducto, y a la de armonizacién de los ensayos clinicos. En
este ultimo apartado, informé la Sra. Pagés que, como con-
secuencia de la adscripcién a la Direccién General de Far-
macia y Productos Sanitarios, del centro coordinador del
comité ético de ensayos clinicos, se ha estado revisando la
situacion de la realizacién de ensayos clinicos en toda Es-
pafia, también como consecuencia de la nueva directiva de
ensayos clinicos europea, con el propésito de que discu-
rran sin interferencias la evaluacidn cientifica del ensayo y
el dictamen del comité ético, y armonizar la metodologia
de los trabajos de los comités éticos en todos los centros
hospitalarios.

Otros aspectos con los que se desea favorecer la dis-
ponibilidad de medicamentos huérfanos son la financia-
cién con recursos publicos de investigacidon indepen-
diente, potenciar la informacién sobre los medicamentos
tanto para los profesionales sanitarios como para los pa-
cientes y la formacién de los médicos en medicamentos
innovadores.

9. Comparecencia de D*. Vanesa Pizarro Ortiz,
trabajadora social de la Federacion Espaifiola de Enfer-
medades Raras (FEDER), el dia 14 de junio de 2006.

La Sra. Pizarro Ortiz destacd la importancia de conocer
las necesidades de los afectados por enfermedades raras,
pues ello permitird asignar recursos de manera eficiente.

A este respecto, entre los servicios con los que cuenta
FEDER esta el servicio de informacién y orientacién
(SI0), que es un servicio tnico en Espaiia y al que calificé
la Sra. Pizarro como el termémetro que mide aquellas ne-
cesidades.

Este servicié empez6 en el afio 2000 y cuenta con una
linea de ayuda telefénica, una pagina web y la propia aten-
cién presencial en las sedes.

Concebido inicialmente como un cauce de informacién
en los casos en que no habia asociaciones de referencia, se
ha convertido en un recurso en si mismo, que crea redes de
pacientes y rompe la cadena de aislamiento, dispersion y
soledad en que se encuentran.

La Sra. Pizarro aporté datos sobre la dimensidon que ha
alcanzado este servicio. De un centenar de consultas en el
afio 2000 se ha pasado a 3.664 consultas en el afio 2005,
contabilizdndose en torno a 11.000 consultas registradas
hasta la fecha. Se ha fomentado la creacién de 47 redes de
apoyo formal y numerosos contactos entre quienes no
cuentan con asociacién de referencia.

La Sra. Pizarro informé de determinados casos reales,
representativos de las carencias mas acuciantes:

— Falta de informacidn sobre la enfermedad, tanto en
el diagnéstico como en el cuidado y tratamiento.

— Falta de ayudas econémicas para hacer frente a de-
terminados tratamientos muy onerosos.

— Descoordinacién entre profesionales sanitarios
cuando con frecuencia se requiere la valoracién de equipos
multidisciplinares.

— Falta de acceso a medicamentos, en ocasiones por
la retirada del mercado de un medicamento ttil para una de
estas patologias.

— Falta de inclusién en los catdlogos de prestaciones
de dispositivos necesarios para determinadas patologias.

— Impacto social y psicoldgico.

— Escaso apoyo escolar y laboral.

Con la informacién que obtiene el SIO a través de todos
los contactos, forma una base de datos, a partir de la cual y
con la ayuda de los profesionales de FEDER se ofrecen di-
ferentes respuestas a los afectados.

Principalmente acuden al SIO los afectados y sus fami-
liares, aunque también profesionales sociosanitarios,
siendo las principales demandas la informacién sobre la
enfermedad, grupos de ayudas, tratamientos y centros de
referencia, ayudas técnicas, informacién sobre el pronds-
tico de la enfermedad, investigaciones y soporte psicol6-
gico.

La Sra. Pizarro concluy6 su exposicién sefialando la
importancia de un enfoque integral de estos pacientes, para
lo que el SIO cumple tres funciones: fuente de informacion
y documentacidn; atencion directa a las personas afectadas
y su familia; y traslado de sus necesidades y reivindicacio-
nes a diferentes instancias.

10. Comparecencia de D*. Amparo Valcarce Gar-
cia, Secretaria de Estado de Servicios Sociales, Fami-
lias y Discapacidad, el dia 11 de septiembre de 2006.

La Secretaria de Estado se refirié a la «paradoja de la
rareza», que alude al hecho de que siendo baja la prevalen-
cia de cada una de estas enfermedades (en Europa se ha de-
finido como una prevalencia inferior a 5 por 10.000), sin
embargo, consideradas en su conjunto (se estima que exis-
ten entre 5.000 y 8.000 de estas enfermedades), tienen una
incidencia importante, pues afectarian en la Comunidad
Europea de 25 miembros a 36 millones de personas y en
Espafia en torno a 3 millones.

Estas enfermedades presentan una gran diversidad,
pero ofrecen algunos rasgos comunes, tales como: ini-
ciarse en al menos el 50% de las enfermedades en la nifiez;
originar incapacidad, afectando a la autonomia personal;
producir una dolorosa carga psico-social; la falta de trata-
miento efectivo; la dificicultad para encontrar el trata-
miento adecuado.

No son posibles programas especificos para cada enfer-
medad, pero caben soluciones a partir de lo que la compa-
reciente calific6 como acercamiento global no fragmen-
tado.

La Sra. Valcarce recordé las primeras jornadas de en-
fermedades raras, celebradas los dias 11 y 12 de noviem-
bre de 2005, bajo el lema «Por un plan de accion de enfer-
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medades raras para los méas de 3 millones de afectados en
Espafia», que pusieron de relieve la necesidad de equiparar
los derechos de las personas con una enfermedad rara con
los de las afectadas por enfermedades comunes, compen-
sando las insuficiencias en la atencién que reciben aquéllas
y garantizando equidad, calidad, seguridad y eficiencia en
los servicios prestados.

Asi la Secretaria de Estado considerd necesario colabo-
rar en desarrollar las siguientes lineas de actuacion:

— Conocer mejor la epidemiologia.

— Desarrollar un sistema de informacién eficaz para
los enfermos, sus familias, los profesionales y el conjunto
de la sociedad.

— Promover la formacién de los profesionales sanita-
rios y sociales.

— Organizar el acceso a unos tests de diagndstico es-
tandarizado y de calidad.

— Mejorar el acceso y calidad de los servicios.

— Integrar las actuaciones sociales con las sanitarias,
educativas, de empleo, ocio y tiempo libre y vivienda.

— Fomentar la investigacién en medicamentos huérfa-
nos.

— Fomentar la investigacién en el ambito de los servi-
cios sociales.

— Desarrollar redes de cooperacién nacionales e inter-
nacionales.

— Apoyo al movimiento asociativo de los enfermos y
sus familias.

En cuanto a iniciativas concretas, la Sra. Valcarce des-
tacd en primer lugar, la importancia del diagnéstico pre-
coz, y citd la colaboracién desde el Real Patronato sobre
discapacidad, en el desarrollo de dos programas de cribado
neonatal importantisimos, uno la deteccién de sindromes
de origen genético y otro para la deteccién de enfermeda-
des de origen metabdlico.

A continuacién aludi6 al proyecto de ley de promocién
de la autonomia personal y atencion a las personas en si-
tuacién de dependencia, de cuyas prestaciones, tanto eco-
némicas como de servicios, podrdn beneficiarse, cuando
entre en vigor, muchos de los afectados por enfermedades
raras.

Seguidamente se refirié al centro estatal de referencia
de atencidn a personas con enfermedades raras y sus fami-
lias, que se estd construyendo en Burgos, y cuya finaliza-
cién estd prevista para el 2007. Este centro serd la referen-
cia nacional en investigacion, formacion de profesionales
y atencidn especializada en patologias de baja prevalencia
y en el que ademds se realizardn programas de interven-
cion directa con enfermos, con sus familias y programas de
respiro para las familias.

Para la prestacién de estos servicios de referencia, en el
plan funcional, ya aprobado, para el centro de Burgos, se
estructuran dos 4reas: un area de informacion, investiga-
cién, documentacién y evaluacién, que desarrollara estu-
dios y sistematizard toda la informacion referente a esta
materia, y una segunda drea de formacién, asistencia téc-
nica y cooperacién intersectorial, que se encargard de la
formacidn de asistencia técnica a las Administraciones Pua-

blicas, entidades privadas y a la sensibilizacién social so-
bre las enfermedades raras.

Los servicios de atencién especializada se van a estruc-
turar, segtn el plan funcional aprobado, en dos grandes
dreas: servicios a las familias, que incluyen no sélo la in-
formacién sobre los cuidados mas adecuados, el entrena-
miento de las personas sobre habilidades que les faciliten
su autonomia personal, sino la rehabilitacién mediante es-
tancias y programas para estas personas; en segundo lugar,
los servicios de respiro para familias, escuela de padres y
organizaciones no gubernamentales. El centro va disponer
de 64 plazas destinadas a personas con una enfermedad
rara y sus familias, que podran residir en el centro para re-
cibir atencion altamente especializada. El centro estatal de
referencia de atencién a personas con enfermedades raras
y sus familias atenderd también a las personas afectadas
por el sindrome téxico y a sus familias cuando as{ lo soli-
citen.

El Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales destinara
mas de 11 millones de euros a la puesta en marcha de esta
infraestructura.

Por las sefioras y sefiores Senadores se hicieron distin-
tas observaciones.

En relacion con el desarrollo de un sistema de informa-
cién eficaz, la Sra. Valcarce sefial6 que en el centro de re-
ferencia nacional de Burgos se van a centralizar todas las
actuaciones transversales en materia de enfermedades ra-
ras, por lo que dispondra de ese sistema de informacion,
cuyas caracteristicas serian las siguientes: unificar la infor-
macion e integrar actuaciones; hacerla accesible a los pro-
fesionales, a los enfermos y a las familias; dar seguridad a
los afectados y sus familias; y posibilitar la informacién y
la consulta.

En relacién con la necesidad de integracion de las ac-
tuaciones en los diferentes dmbitos (educativo, sanitario y
social), que implica la coordinacién de las Comunidades
Auténomas, la Sra. Valcarce sefialé que desde luego la
atencion directa en el dmbito sanitario y de servicios so-
ciales es competencia exclusiva de las Comunidades Aut6-
nomas, siendo la necesidad sentida por éstas de una mayor
eficiencia la que lleva a esa coordinacion, que se procurard
desde el centro de referencia nacional aludido.

En cuanto al acceso a alguna de las 64 plazas previstas
en el Centro de Burgos, y si dicho ndmero serd suficiente o
podria incrementarse, la Sra. Valcarce coment6 que el ac-
ceso a estas plazas es por derivaciéon de las Comunidades
Auténomas, al tiempo que, por ser un centro altamente es-
pecializado, estd pensado para estancias temporales que,
por la experiencia de otros paises que se ha estudiado,
como Suecia o Alemania, no sobrepase dos afios, y que se-
ran incluso para periodos cortos de dos o tres meses.

En suma el centro de Burgos serd el centro de referen-
cia para toda Espaia, a donde, por procurarse una rehabili-
tacion o tratamiento altamente especializado, accederan
los enfermos y sus familias que deriven otros centros acre-
ditados por las Comunidades Auténomas para el trata-
miento de enfermedades raras, con los que debera estar co-
ordinado.

Sobre la cuestién de si se habria producido algtin re-
traso en la puesta en funcionamiento del centro, la Sra.
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Valcarce aclaré que no hay ningin retraso, tratindose de
un proyecto adjudicado en el afio 2005, y cuya puesta en
funcionamiento se prevé en el afio 2007.

Sobre las inversiones futuras en este centro, la Sra. Val-
carce estim6 que su funcionamiento supondrd una inver-
sién anual de 4,5 millones de euros.

Por udltimo, sobre la incidencia en este colectivo de la
futura ley de promocién de la autonomia personal, la Sra.
Valcarce subrayé que por ser las enfermedades raras gra-
vemente invalidantes, los afectados estan en el ambito de
aplicacién de esta norma, y se beneficiardn tanto de las
prestaciones econémicas como de servicios habilitados, ta-
les como teleasistencia, ayuda a domicilio, centro de dia,
residencia y también el asistente personal. Tales recursos
estardn disponibles a partir del afio 2007, si bien ya desde
el afio 2005 merced al fondo especial de dependencia, do-
tado con 50 millones de euros en el 2005 y 200 millones de
euros en el 2006, se ha podido poner en marcha servicios y
prestaciones para personas con grandes discapacidades en
todas las Comunidades Auténomas.

11. Comparecencia de Terkel Andersen, Presi-
dente de la Organizacion Europea de Enfermedades
Raras (EURORDIS), el dia 11 de septiembre de 2006.

El Sr. Andersen comenzdé recordando la definicién y
principales caracteristicas comunes de las enfermedades
raras.

En la Comunidad Europea se definen como aquéllas
que afectan a menos de 5 personas por cada 10.000. El ni-
mero de estas enfermedades es muy elevado, en torno a
7.000, y puede aumentar a medida que vayan apareciendo
nuevas patologias que hasta el momento no tienen entidad
clinica.

La mayoria de estas enfermedades son genéticas, y apa-
recen en una proporcién elevada en la infancia, aunque una
parte considerable aparecen clinicamente en edad adulta.

Son enfermedades graves, crénicas e incapacitantes,
con un impacto profundo en el paciente y en toda la fami-
lia.

Existe un conocimiento cientifico limitado de las mis-
mas, es dificil tener un diagndstico acertado y la atencién
sanitaria no se adecua a las necesidades concretas del pa-
ciente, o no se contempla en el Sistema Nacional de Salud,
lo que aumenta la responsabilidad y gastos de las familias.

El Sr. Andersen se refiri6 a la organizacidn que preside,
EURORDIS, como una comunidad paneuropea de organi-
zaciones de pacientes, con un poderoso sentimiento comun
que trasciende las barreras de lenguaje, nacionalidad o cul-
tura.

Inicialmente se cred para fomentar los medicamentos
huérfanos en Europa, materia en la que ya Estados Unidos
contaba con una legislacién especifica desde 1983.

La aprobacién del reglamento europeo sobre medica-
mentos huérfanos, que entré en vigor en el 2000, no sélo ha
tenido un efecto muy positivo en el desarrollo de los mis-
mos, sino que en general ha estimulado la investigacién y el
desarrollo de soluciones biotecnoldgicas en Europa.

El campo de accién de EURORDIS se ha ampliado no-
tablemente. Defiende la consideracion de estas enfermeda-

des como una prioridad de las politicas de salud, y de he-
cho, la Comisién Europea las ha aceptado como un 4rea
prioritaria, tanto en el 4mbito de salud ptiblica como en el
de investigacidn, dentro del VII programa marco. Fomenta
las alianzas a nivel nacional, el establecimiento de nuevas
redes, busca la concienciacidn y sensibilizacién e influir
en las politicas sanitarias y de investigacion.

El Sr. Andersen se refiri6 al problema del retraso en el
diagnéstico, que es variable segtin las enfermedades y que
a veces se traduce en que los sintomas de la enfermedad se
consideran manifestaciones meramente psicolégicas.

A este respecto el Sr. Andersen consideré que pueden
darse algunos pasos para mejorar el diagndstico, como au-
mentar la informacién disponible para profesionales sani-
tarios, mejorar los protocolos que conduzcan al paciente al
especialista adecuado y crear centros de referencia.

En relacion con éstos, no existe una definicion consen-
suada sobre los mismos, siendo importantes las aportacio-
nes de los pacientes sobre sus experiencias y necesidades
para poder alcanzar unas soluciones basadas en las mejo-
res précticas en toda Europa.

Cit6 el Sr. Andersen el modelo de Dinamarca, en donde
se vienen elaborando unos protocolos para enfermedades
raras y donde existe la recomendacién de establecer y fi-
nanciar dos centros especializados para enfermedades ra-
ras, entre cuyas funciones principales estaria la de asegurar
el acceso de pacientes a atencion especializada avanzada
para alcanzar un diagndstico acertado y la coordinacion de
los servicios para asegurar una atencién pluridisciplinar al
paciente.

Otro ejemplo comentado por el Sr. Andersen fue el de
Francia, en donde existe un plan nacional de accién para
enfermedades raras, basado en unos ejes estratégicos y una
determinacién de organizacion que se centraliza alrededor
de centros de referencia acreditados y respaldado por una
financiacidn.

En relacion con los centros de referencia, el Sr. Ander-
sen citd el informe elaborado por un grupo de expertos en
el seno del Grupo de Trabajo sobre Enfermedades Raras
(RDTF), de la Direccion de Salud Publica de la Comision.

Dicho informe ha puesto de manifiesto que sélo seis pa-
ises europeos (de los Estados miembros participantes) han
adoptado oficialmente el concepto de centros de referencia
sobre enfermedades raras, que no existe una definicioén co-
mun para dicho concepto y que el niimero de centros di-
fiere bastante de un pafs a otro. El informe formula una se-
rie de recomendaciones que comprenden los criterios para
la seleccion de centros de referencia europeos y su revision
periddica.

También EURORDIS hace su aportacion en esta mate-
ria con el fin de que en la organizacién del sistema de cen-
tros de referencia se tengan en cuenta las necesidades de
los pacientes. Sus recomendaciones son: definicién flexi-
ble de centros de referencia; implicacién de los pacientes;
establecimiento de unos criterios de calidad universales
aplicables a los centros de referencia nacionales y euro-
peos; enfoque global, esto es, que incluya no sélo los as-
pectos médicos, sino también sociales y formativos; finan-
ciacioén adecuada; igual acceso de todos los pacientes, sea
cual sea el lugar de su domicilio; recogida, intercambio y
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evaluacion de datos; establecimiento de redes de centros
de referencia; continuidad de los servicios; creacion de
centros de referencia europeos para atender enfermedades
muy raras.

Otras recomendaciones se refieren a la posibilidad de
acceso a una segunda opinidn, a la importancia de que los
equipos tengan experiencia, a la implicacién de los pacien-
tes en los problemas y prioridades de la investigacion, a la
disponibilidad o accesibilidad de todas las herramientas de
diagndstico, a la existencia de programas dedicados a la in-
formacidn sobre enfermedades raras, a la disponibilidad de
las nuevas terapias sin retrasos y a la colaboracién de todos
los centros de referencia en el &mbito europeo.

Seguidamente el Sr. Andersen destac la importancia
de la dimensién psicosocial, que comprende el aprendizaje
de la familia sobre cémo vivir con estas enfermedades y el
apoyo educativo a los nifios. A este respecto cit6 la expe-
riencia de los centros AGRENSKA y FRAMBU en Suecia
y Noruega, respectivamente, el primero de los cuales con
una unidad especializada que trata los aspectos orofaciales
de las enfermedades raras.

EURORDIS considera también prioritario apoyar el de-
sarrollo de la investigacién y la implicacion de los pacien-
tes en esta tarea, pues al fin y al cabo son ellos los que co-
nocen los detalles de su enfermedad, y no sélo los aspectos
clinicos, sino también los sociales. La investigacion tiene
que ser multidisciplinar, debe tener una visidon global, de
manera que pueda utilizarse la investigacion en una enfer-
medad para investigar otras y ha de asegurarse la difusién
de sus resultados no sélo en el entorno profesional, sino
también entre los pacientes.

En materia de medicamentos huérfanos, el Sr. Ander-
sen menciond el reciente informe de la Comisién Europea,
en el que se evaliia la experiencia de 5 afios de vigencia del
Reglamento Europeo de Medicamentos Huérfanos. El nd-
mero de designaciones es aproximadamente de 400, que
cubren grupos de enfermedades diferentes, correspon-
diendo un 40% a oncologia, lo que revela que el desarrollo
cientifico en las enfermedades raras es relevante para el
desarrollo de terapias en enfermedades comunes, y pro-
yectdndose en una gran proporcién sobre las enfermedades
muy raras, con una prevalencia inferior a 3 por 10.000.

De tales medicamentos, cerca de 30 han obtenido auto-
rizacién de comercializacién y se estima que un 33% se
encuentra en la etapa final del desarrollo clinico. Esto sig-
nifica que hay que enfrentarse al hecho del incremento del
gasto publico que supondrd la cobertura de més productos,
pero, sobre todo, hay que valorar la mejoria de la calidad
de vida de estos pacientes y también de su productividad.

La legislacion europea de medicamentos huérfanos ha
tenido otras consecuencias positivas: colaboracién con los
grupos de pacientes, fomento de la investigacién en enfer-
medades raras, generacion de redes de especialistas, mayor
reconocimiento del caracter prioritario de esta problema-
tica e incremento general de la colaboracién.

El Sr. Andersen concluyd su exposicidén sefialando que,
aun valorando los avances, todavia no hay tratamiento
adecuado para la mayoria de estas enfermedades, que con
frecuencia otros tratamientos para atenuar las afecciones
de estos pacientes no se contemplan en el sistema publico,

como tampoco determinadas cirugias, muy costosas y a
veces s6lo posibles en otro pais; tampoco suelen valorarse
las necesidades de rehabilitacién o las de atencién de las
familias. Por ultimo deben apoyarse las organizaciones de
pacientes, porque constituyen la mejor fuente de aprendi-
zaje de cdmo vivir estas enfermedades y un cauce muy im-
portante de informacién y garantia de un enfoque ético en
el desarrollo de iniciativas futuras.

El Sr. Andersen, en su respuesta a cuestiones formula-
das por diversos Senadoras y Senadores, puso de mani-
fiesto la importancia de que el aumento notorio de la sen-
sibilizacion de los profesionales hacia estas enfermedades
se traduzca en un nivel mas operativo, de forma que sea
posible la derivacién rdpida de los pacientes a la atencién
especializada; asimismo, de que la identificacién de las ne-
cesidades de estos pacientes y sus familias no se limite a
un determinado momento, sino que debe comprender su
evolucidn a lo largo del tiempo; destac6 también la rele-
vancia de que el conocimiento de estas enfermedades com-
promete a la sociedad en su conjunto, haciendo de la di-
versidad un eje para la adaptacion de los entornos labora-
les y educativos a las necesidades de muchos de estos en-
fermos y coincidid, en suma, en la importancia de un enfo-
que global que contemple todos los recursos asistenciales,
no sélo sanitarios, sino de rehabilitacién, de mejora de la
calidad de vida y de la propia percepcion de la situacién de
los afectados, de forma que se equipare a la que existe so-
bre discapacidades comunes.

12. Comparecencia de D. Valeriano Gémez San-
chez, Secretario General de Empleo, el dia 21 de sep-
tiembre de 2006.

El Secretario General de Empleo centré su exposicion,
dentro del dmbito de las enfermedades profesionales, en
aquellas situaciones cuya incidencia no supera el indice de
1 de cada 2.000 trabajadores estudiados, aunque esté en
aumento como consecuencia de los avances en nuevas téc-
nicas o la aparicién de nuevas sustancias. En particular se
refiri6 al sindrome de disfuncién reactiva de la via aérea 'y
al sindrome de intolerancia idiopatica ambiental. Ambas
aparecen como secuela de la inhalacién de sustancias vola-
tiles, de bajo peso molecular, aunque sélo la primera ha al-
canzado recientemente la caracterizacion como enferme-
dad profesional, mientras que la segunda se manifiesta con
independencia de la vinculacién con la actividad laboral.

El caricter profesional del sindrome de disfuncién re-
activa de la via aérea incluye en primer lugar el concepto
de accidente de trabajo y, posteriormente, como secuela, el
de enfermedad profesional. En el caso de que se produzca
la normalizacién de la funcién pulmonar, que lleva nor-
malmente dos afios, la recomendacién es de reintegracién
a la vida laboral o, en el caso de trabajadores expuestos a
sustancias quimicas y en los que existe el riesgo de volver
a presentarse el mismo problema si retorna a su actividad
laboral, se recomienda la incapacidad permanente total,
que permite trabajar, pero en otros ambientes, en otras ac-
tividades. En el caso de que no se produzca la normaliza-
cion de la funcién pulmonar, estd la recomendacién de in-
capacidad permanente absoluta para todo tipo de trabajo.
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En cuanto a posibles actuaciones del Instituto Nacional
de Seguridad e Higiene en el Trabajo, el Secretario Gene-
ral de Empleo menciond las siguientes:

— Ofrecimiento de las experiencias del Instituto Na-
cional de Seguridad e Higiene en el Trabajo para la consti-
tucién de grupos de investigacion en el futuro centro esta-
tal de atencién a personas con enfermedades raras, y ofre-
cimiento de la posibilidad de investigacién y anélisis del
Instituto que pueda permitir un mayor conocimiento sobre
el origen laboral de ciertas enfermedades raras.

— Desarrollo de estudios epidemiolégicos por parte
del nuevo Centro Nacional sobre Enfermedades Profesio-
nales, cuya creacidn estd prevista en el proyecto de Real
Decreto sobre nueva estructura del Instituto Nacional de
Seguridad e Higiene en el Trabajo, que se estd tramitando.

— Offrecimiento de informacién y formacion a los pro-
fesionales dedicados a la vigilancia en la salud.

— Identificacion de los trabajadores afectados, para la
realizacién de un seguimiento a través de unidades espe-
cializadas, coordinadas por un 6érgano comdun, y atencién
también a sus propias familias.

— Realizacién de reuniones de cardcter informativo
entre los componentes de los diferentes grupos de trabajo,
segun la especialidad o especialidades que intervengan en
cada una de las enfermedades.

— Contribucién a la reinsercién profesional de los tra-
bajadores.

En este tltimo punto el Secretario General de Empleo
sefal6 que si la discapacidad es alta, las posibilidades de
insercion en el mercado de trabajo ordinario es limitada, y
resalté el papel que desempefian los centros especiales de
trabajo, en los que se encuentran alrededor de 40.000 per-
sonas con discapacidades severas.

Seguidamente, el Secretario General de Empleo res-
pondid a preguntas de las Senadoras y Senadores, en parti-
cular, en relacién con las actuaciones de empleo referentes
a los afectados por enfermedades raras no calificadas
como enfermedad profesional, y la conciliacién de la vida
laboral y familiar en estos pacientes y sus familiares.

El Secretario General de Empleo, ademas de reiterar el
papel que cumplen los centros especiales de empleo, si-
quiera sea excepcional, en relacion con discapacitados que
nunca podrian trabajar de otra forma, sefialé que no se trata
s6lo de un problema de estimulos, sino también de un pro-
blema cultural y de mentalidad, pues muchas tareas que se
hacen con personas sin ninguna discapacidad podrian ha-
cerse con personas con discapacidad, si hay un cambio de
mentalidad. Asimismo indicé que en el proyecto de ley de
igualdad encuentran acomodo las politicas de estimulo a la
conciliacién de la vida laboral y familiar.

13. Comparecencia de D. Josep Torrent i Farnell,
representante de Espaiia en el Comité de Medicamen-
tos Huérfanos de la Agencia Europea del Medica-
mento, el dia 21 de septiembre de 2006.

El Dr. Farnell comenz6 su exposicion refiriéndose a la
definicion de las enfermedades raras en la Union Europea,

en donde son consideraras tales aquellas patologias que
afectan a menos de 1 paciente por cada 2.000 habitantes de
la Uni6n, o, lo que es lo mismo, a menos de 5 personas por
cada 10.000 habitantes.

Este criterio epidemioldgico significa que una enferme-
dad rara en el conjunto de la Unién Europea, integrada por
25 Estados y con una poblacién de 454 millones, es la que
no afecta a més de 227.000 pacientes.

En Espafia, la proyeccién de este criterio supone que
una patologia tendria esta consideracién si no rebasa
22.000 pacientes en todo el territorio nacional.

Este criterio epidemiolégico no es homogéneo a nivel
internacional, fijdndose la tasa de prevalencia en Estados
Unidos en aproximadamente 1 caso por cada 1.300 habi-
tantes, en Japon en 1 caso por cada 2.500 habitantes, o en
Australia 1 caso por cada 15.000 habitantes.

Lo que persiguen las diferentes regulaciones es fijar el
segmento de mercado potencial por debajo del cual se hace
inviable la inversion precisa para el desarrollo de un medi-
camento o tratamiento.

No existe tampoco un listado completo de estas enfer-
medades, estimdndose que existen entre 7.000 y 8.000
condiciones de este tipo, que afectarian a un 6% o 7% de la
poblacioén, lo que supondria que en la Unién Europea po-
drian estar afectados entre 27 y 30 millones de personas, y
en Espaiia entre 2,5 y 3 millones de personas.

Aunque constituyen un grupo heterogéneo de entidades
clinicas que afectan a todos los 6rganos y sistemas del or-
ganismo, presentan algunas notas comunes:

— Un 80% de estas enfermedades, unas 4.000, tienen
origen genético.

— La mayoria de ellas se inician en edad pediétrica.

— Algunas son de caricter agudo, pero la mayoria son
crénicas y generan invalidez, y requieren medidas especia-
les, no sélo terapéuticas.

— Conocimiento limitado de estas enfermedades.

— Descoordinacién entre la asistencia primaria y la
asistencia especializada y falta de informacién sobre cen-
tros de referencia.

— Falta de sensibilizacién social.

En este dltimo punto juegan un papel muy importante
las asociaciones de enfermos, poniendo en marcha ini-
ciativas como el telemaratén organizado por la plata-
forma francesa de pacientes afectados por estas enferme-
dades, cuya recaudacion se destina a subvencionar la in-
vestigacion independiente y favorecer la dindmica de
asociaciones.

La organizacién europea de enfermedades raras, EU-
RORDIS, impulsé el Reglamento Europeo de Medica-
mentos Huérfanos, que entré en vigor en el 2.000 y cuyo
predmbulo reconoce que los afectados por estas enferme-
dades tienen el mismo derecho a recibir medicamentos de
la misma calidad y con las mismas exigencias de eficacia y
seguridad que los demds pacientes, asi como que la indus-
tria farmacéutica necesita incentivos para desarrollar me-
dicamentos para estas enfermedades.

Alguno de estos incentivos son europeos, tal como la
exclusividad de mercado por 10 afos para los que hayan
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obtenido autorizacién de comercializacién, y el acceso a
los servicios de la Agencia Europea del Medicamento.

Existen ademads los incentivos nacionales, a los que se
refiere el Reglamento, por ejemplo de tipo fiscal, como los
adoptados por Irlanda, o de fomento de la investigacion,
debiendo comunicarse a la Comision, con la finalidad de
evaluacién y de que el pais que tenga mds iniciativa pueda
servir de ejemplo y modelo.

Precisamente el Reglamento crea, en la Agencia Euro-
pea del Medicamento, el Comité de Medicamentos Huér-
fanos, que tiene dos funciones: evaluar las solicitudes para
la designacion de medicamentos huérfanos y el andlisis de
las actuaciones a nivel nacional para hacer un informe a la
Unién Europea.

Este Comité ha examinado hasta el momento mds de
600 solicitudes y ha dictaminado més de 400 en términos
positivos. La designaciéon de un medicamento comporta
que es un medicamento investigacional, esto es, que se
puede utilizar sélo en el contexto de investigacion clinica
0 para uso compasivo.

No todos llegardn a obtener la autorizaciéon de comer-
cializacién de la Comisién Europea. En concreto, hasta
septiembre de 2006, la han obtenido 29.

El compareciente subrayé que estas enfermedades y el
proceso de designacién de medicamentos huérfanos cons-
tituye una puerta de entrada de los avances en biotecnolo-
gia y en las terapias emergentes, como la terapia génica o
las terapias celulares. Los beneficios de la investigacion en
este campo revierten luego en las demds patologias.

De una manera mds concreta, se estima que los 29 me-
dicamentos huérfanos autorizados para comercializacién
pueden beneficiar a 1.200.000 personas en Europa. En la
mitad de las enfermedades raras que abarcan no existia
ningln tratamiento, y para las restantes aportan un valor
afiadido frente a las intervenciones terapéuticas existentes.

Se pregunt6 el compareciente por la situacién de Es-
pafia desde el punto de vista del conjunto de actuaciones
que comprenden la investigacion, sensibilizacion social y
acceso a medicamentos e intervenciones sanitarias.

Segun una encuesta de EURORDIS, 10 paises habrian
sido proactivos en la aplicacién de medidas nacionales
complementarias a las tomadas por la Unién Europea. Los
maés activos serian Francia, Italia, Holanda y quizas irfa
después Espaiia. Sin embargo, nuestro pais tendria menos
visibilidad por carecer de un plan nacional que adne las
iniciativas y las actuaciones en los diferentes dmbitos de la
asistencia sanitaria y servicios sociales, y que atine tam-
bién las competencias del Estado y las de las Comunidades
Auténomas.

Las iniciativas mds resefiables en nuestro pais han sido:

— Creacién en el Instituto de salud Carlos III del Ins-
tituto de Investigacion de Enfermedades Raras (2003),
aunque quizas no ha tenido la dotacién econémica y recur-
sos necesarios para desplegar toda su potencialidad.

— Construccién en Burgos del centro estatal de aten-
cién a enfermedades raras y sus familias, cuya puesta en
funcionamiento estd prevista para el 2007.

— Las prestaciones que se derivardn de la Ley de Pro-
mocion de la Autonomia Personal, actualmente en tramite.

— En cuanto a la disponibilidad y acceso de los 29 me-
dicamentos huérfanos autorizados por la Comisién Euro-
pea, 22 estan ya disponibles en nuestro pais. En todos los
paises hay unos tramites internos para fijacion del precio y
reembolso a cargo del Sistema Nacional de Salud, respecto
de los que, en el caso espaiiol, existe la determinacién de
agilizacién. También en nuestro pais, se da el hecho dife-
rencial de que estos medicamentos son de uso y diagnds-
tico hospitalario.

En este punto el Sr. Torrent destacé la necesidad de que
se reconozca la movilidad que tienen que tener estos pa-
cientes y, por tanto, de que existe una linea presupuestaria
separada, como han hecho en Francia o en Italia.

Los datos disponibles en cuanto al peso de los medica-
mentos autorizados en el gasto farmacéutico total, apuntan
a que, por ejemplo, en Holanda no llega al 0,6%, o al 1%
en Francia. Desde luego esa tasa aumentard a medida que
haya mds medicamentos y més patologias cubiertas.

En todo caso, segun la apreciaciéon del Comité de Medi-
camentos Huérfanos, las enfermedades raras plantean un
reto a escala europea, dmbito en el que constituyen una
prioridad, pero requieren de un compromiso politico na-
cional que reconozca en estas enfermedades una prioridad
de la agenda de salud publica.

En el caso espaiiol, ello significaria, en primer lugar,
que todas las iniciativas autondmicas se coordinen a través
de un plan nacional que gestione todos los recursos asis-
tenciales, que no son sélo sanitarios, sino también de reha-
bilitacidn, sociosanitarios, sociales, educativos y laborales.
También debe contemplar la ayuda a la investigacién con
fondos publicos, aparte de los estimulos a la industria far-
macéutica. Investigacion que ha de incluir lo social, con
metodologias cualitativas.

El Sr. Torrent respondi6 a las cuestiones formuladas
por diferentes Senadoras y Senadores y se refiri6 a la ca-
rencia que supone la inexistencia de un mapeado de las
necesidades reales que estos pacientes pueden tener y, por
tanto, de un andlisis de hasta donde pueden llegar los sis-
temas nacionales de salud y servicios sociales, con el fin
de priorizar ciertas medidas en un plan de actuaciones; a
la importancia que tiene facilitar, a través de itinerarios
claros, la movilidad de pacientes, complementada con el
impulso de la telemedicina; a la definicién, dentro de esos
itinerarios, de centros de referencia, que acaso deberia
distinguir, segiin el modelo francés, entre centros muy
avanzados, y servicios o expertos en un nivel mds cer-
cano; a la previsién que contiene el Reglamento europeo
de medicamentos huérfanos, al contemplar, a los efectos
de los incentivos que dispone, no sélo las enfermedades
raras (criterio epidemioldgico, definido por la tasa de pre-
valencia), sino también aquellas enfermedades con las
que la industria sea capaz de justificar que no va a haber
un retorno econdmico suficiente (criterio econémico); al
acierto de iniciativas como el telemaraton francés, en
cuanto que su mensaje es integrador respecto del conjunto
de enfermedades raras; a la necesidad de enfoques am-
plios de las inversiones, por ejemplo de tecnologia avan-
zada para el diagnéstico médico, de modo que pueda dar
servicio a nivel nacional; y a las posibilidades que ofrece-
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ria un Instituto de Investigaciéon de Enfermedades Raras
(ITER) renovado.

Finalmente valoré positivamente la idea planteada de
importar a este dmbito una estructura similar a la de la Or-
ganizacion Nacional de Trasplantes (ONT).

14. Comparecencia de D. José Luis Pérez Iriarte,
Director General de Educacion, Formacion Profesional
e Innovacion Educativa, el dia 5 de octubre de 2006.

El Sr. Pérez Iriarte comenz6 indicando que en un sis-
tema descentralizado como el espaiiol la competencia en la
gestion de la educacidn y, por tanto, en las respuestas con-
cretas a problemas, corresponde a las Comunidades Aut6-
nomas.

Al Estado incumbe la ordenacién general del sistema,
que es propiamente la materia de la recientemente apro-
bada Ley Orgéanica de Educacién, en cuyo marco caben las
respuestas a los problemas educativos derivados de las en-
fermedades raras, hacia los que el compareciente mani-
fest6 su comprension, sefialando que la necesidad de tales
respuestas entronca con la filosofia de la Ley, cuya piedra
angular es la equidad en el sistema educativo.

Record¢ a este respecto que la ley dedica un titulo a la
equidad, en cuyos articulos se habla de asegurar recursos
para que los alumnos y alumnos que requieran una aten-
cién educativa diferente a la ordinaria encuentren res-
puestas.

Desde luego hay que partir de la dificultad inherente a
las enfermedades raras, que comprende una gama muy
amplia de situaciones y que demanda soluciones singulari-
zadas y de muy distinto tipo, pero el marco legal existe,
como también la sensibilidad en las Comunidades Auténo-
mas, la costumbre de procedimientos de atencién educa-
tiva hospitalaria y de atencién educativa domiciliaria, de
las que hay experiencias interesantes en diferentes Comu-
nidades Auténomas, y relaciones de colaboracién entre la
Administracion educativa de éstas e instancias de fuera
como asociaciones vinculadas a determinadas enfermeda-
des o incluso entidades de tipo financiero.

El Ministerio de Educacién cuenta ademds con progra-
mas de cooperacion con las Comunidades Auténomas, al
servicio de objetivos comunes, un convenio con el Minis-
terio de Sanidad, al hilo del cual el Sr. Pérez Iriarte su-
bray6 el efecto politico y medidtico que pueden tener ac-
ciones o campaifias de tipo publicitario, de sensibilizacion,
que pueda compartir el Ministerio de Educacién y el de
Sanidad.

También se refiri6 al papel que puede desempeiiar el
CERMLI, al que calificé como interlocutor natural de la so-
ciedad civil con el Ministerio, y la Conferencia Sectorial
de Educacion, como foros idoneos de sensibilizacion.

El Sr. Pérez Iriarte respondi6 a las cuestiones formula-
das por las Senadoras y Senadores, sugirié la posibilidad
de organizar desde el Ministerio jornadas de buenas prac-
ticas, de intercambio de experiencia; destacé el efecto po-
sitivo de que se conozcan y difundan las experiencias exis-
tentes de atencién hospitalaria y domiciliaria; y valor6 po-
sitivamente la posibilidad de hacer estudios de diagndstico
de la situacion.

15. Comparecencia de D. Fernando Royo G6émez,
Director General de GENZYME Espaiia, el dia 5 de oc-
tubre de 2006.

El Sr. Royo record6 en primer lugar el criterio que rige
en Europa para la consideracion de una patologia como en-
fermedad rara y sefialé cémo, incluso entre estas enferme-
dades, el rango de prevalencia varia la percepcidén que se
tiene sobre las mismas, de suerte que cuanto mas baja es
mads se pierde de vista a la persona y mds destaca la rareza.

Se pregunt6 el Sr. Royo por las estrategias que sigue la
industria biofarmacéutica para buscar medicamentos en
estas enfermedades. La primera es intentar conseguir una
indicacién huérfana para un medicamento que ya esté
aprobado para patologias mas frecuentes. Otra es desarro-
llar una terapia completamente nueva, disefiada para un
nimero reducido de personas, de suerte que el mercado
potencial es el nimero de pacientes que finalmente descu-
bran. Y una tercera drea es la de las terapias avanzadas, es
decir, las soluciones individualizadas basadas en la terapia
génica «in vitro» o terapias celulares.

A continuacién se pregunt6 el St. Royo por los factores
diferenciadores de los medicamentos huérfanos en general
y sefialé el que su investigacién y desarrollo son mas in-
ciertos, desde el punto de vista de la historia natural de la
patologia, la dificultad de reclutar pacientes para ensayos
clinicos y que la comercializacién es mas compleja. Con
frecuencia la industria pasa de ser un mero proveedor a ser
un miembro del equipo terapéutico, dando lugar a situa-
ciones cuya excepcionalidad deberia contemplar la ley.
Existe también un mayor riesgo econémico empresarial, y
una parte muy sustancial de los medicamentos para enfer-
medades raras son inevitablemente mas costosos de produ-
cir. En cuanto a las terapias avanzadas existe una incerti-
dumbre y heterogeneidad regulatoria que traban su desa-
rrollo.

Por lo que se refiere a los factores econdémicos, el Sr.
Royo sefial6 que todas estas terapias comparten lo que de-
nomind «cociente fatidico», que significa que el coste de
tratamiento siempre tiene que ser mayor que la inversién
total, incluyendo como tal el coste de desarrollo, la pro-
duccién y los gastos de comercializacién, dividido por el
nimero de pacientes por ano. Esta férmula muestra una
correlacidn casi lineal entre el nimero de pacientes y el
coste. La hipétesis extrema seria la de que una terapia
avanzada lograse ser una «bala magica», es decir, que una
sola dosis curase definitivamente al paciente, en cuyo caso
tendriamos el «cociente hiperfatidico», esto es, que el
coste de tratamiento supusiese que hay que amortizar la in-
version total simplemente en nimero de dosis determi-
nado, lo que si, de enfermedades raras estamos hablando,
significa que el coste del tratamiento habria que repercu-
tirlo en un solo vial, un solo tratamiento para cada pa-
ciente. Lo anterior deberia conducir a replantearse los es-
quemas de precio-reembolso, plantearse esquemas nuevos
de reembolso.

El Sr. Royo indicé que el gasto en medicamentos huér-
fanos, tanto en Estados Unidos como en Europa, repre-
senta en torno al 1% 6 2% del gasto farmacéutico total.
Crece mas rapidamente que la media, pero su techo es bajo
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y eso no es razonable. También destacé la irregular distri-
bucidn territorial de las enfermedades raras, que justifica-
ria una financiacion especial, para no penalizar a los cen-
tros que estan prestando mds atencion.

Se refiri6 seguidamente el Sr. Royo a los «factores cri-
ticos» en el tratamiento, entre los que consider6 los si-
guientes:

— Prioridad del cribado neonatal. En la actualidad la
situacién es de atraso en el diagndstico precoz, en el cri-
bado neonatal, todavia centrado por lo general en todos los
paises, aunque hay diferencias, incluso entre Comunidades
Auténomas, en el diagndstico precoz de la fenilcetonuria y
el hipotiroidismo.

A este respecto citd la recomendacién nimero 18 de las
25 formuladas por un grupo de expertos, por encargo de la
Comisién Europea, sobre los aspectos éticos, legales y so-
ciales de los tests genéticos (2004). Dicha recomendacion
sefala que es urgente crear una red de pruebas genéticas en
enfermedades genéticas raras, que se debe crear una sis-
tema de incentivos para el desarrollo sistematico de tests
genéticos para enfermedades raras, y que los Estados
miembros deben dar prioridad a la utilizacién de un cri-
bado neonatal universal para deteccion de enfermedades
raras en las que exista tratamiento. En este marco, el Sr.
Royo sefial6 que habia planteado como objetivo para el
2010, 10 tests sisteméticos y 20 opcionales.

— La actualizacién de registros, pues dificilmente
puede abordarse la investigacion ni la terapia si no sabe-
mos cudntos enfermos hay y dénde estan. No hay un regis-
tro de enfermedades raras, al menos que sea eficaz.

— Centros de referencia de dmbito suficiente. Sefial6
que la industria esta dispuesta a financiar el gasto, el aloja-
miento de la familia. Pero es necesario ese centro donde
todos los pacientes sean valorados por un Unico equipo,
para que sean comparables.

— Necesidad de programas de acceso precoz a la tera-
pia. El Sr. Royo propuso seguir el modelo francés, poste-
riormente italiano, de autorizaciones temporales de utiliza-
cién colectivas que ya en principio la Ley del Medica-
mento lo contempla como una posibilidad. Aprobar de uno
en uno el uso precoz, bajo uso compasivo o como medica-
cién extranjera, ni es practico ni equitativo, pues en oca-
siones los beneficiados son quienes poseen un mayor nivel
socieconémico.

— Por ultimo financiacién diferenciada.

En respuesta a las preguntas de diferentes Senadoras y
Senadores, el Sr. Royo sefialé que el principal incentivo
para los inversores es la estabilidad en cuanto al marco re-
gulatorio de retorno de fondos; abogé por flexibilizar la
norma para facilitar el reconocimiento de indicaciones se-
cundarias respecto a medicamentos existentes, asi como
por prever excepciones en esta materia para facilitar la co-
mercializacion; apuntd que la financiacién de los centros
de referencia podria hacerse a través de una contabilidad
analitica, esto es, conociendo cudnto implica de gasto mar-
ginal, y reembolsarlo, como hace cualquier aseguradora.
Indicd, en fin, que, los centros de referencia deben ade-
cuarse al nimero de pacientes, y que el apoyo a la investi-

gacién y a los medicamentos huérfanos requieren una vi-
sion diferenciada.

I
CONCLUSIONES

Las conclusiones de la Ponencia que se recogen en
este informe son en su mayor parte fruto de la informa-
cidn facilitada por las personas que han comparecido ante
ella.

Las enfermedades raras, también denominadas de baja
prevalencia, se definen en el 4&mbito de la Unién Europea
como aquéllas con peligro de muerte o invalidez crénica
que afectan a menos de 1 paciente por cada 2.000 habitan-
tes de la U.E., o, lo que es lo mismo, a menos de 5 pacien-
tes por cada 10.000. En consecuencia el nimero maximo
de pacientes de una patologia para que pueda ser conside-
rada rara seria de 227.000 en la U.E. y de aproximada-
mente 22.000 en Espafia.

Se estima que existen entre 6.000 y 8.000 enfermedades
raras. Asi, se ha podido hablar de la «paradoja de la ra-
reza», que alude al hecho de que siendo baja la prevalencia
de cada una de estas enfermedades, sin embargo conside-
radas en su conjunto tienen una incidencia importante, es-
timidndose que podrian afectar en la U.E. a 36 millones de
personas y en Espafia en torno a 3 millones.

Estas enfermedades presentan una gran diversidad pero
ofrecen algunos rasgos comunes:

— Son enfermedades en general mal conocidas, lo que
origina falta de informacién adecuada a los pacientes y sus
familias para facilitar su acceso a las intervenciones sani-
tarias que precisen y evitar los retrasos diagndsticos.

— En su mayor parte, se estima que un 80% de las
mismas, son de origen genético y la mayoria de ellas se ini-
cian en edad pedidtrica.

— La mayoria de estas enfermedades requieren estu-
dios genéticos, que solo laboratorios altamente especiali-
zados pueden facilitar, para conseguir un diagndstico, a su
vez necesario para el consejo genético.

— La mayoria son graves, ponen en peligro la vida o
son cronicamente invalidantes y afectan a la libertad y au-
tonomia del paciente y a sus derechos basicos.

— En general alteran de forma muy negativa la calidad
de vida de los afectados y de sus familias y suponen una
gran carga psico-social y econémica para las mismas.

— Requieren la coordinacién entre la asistencia prima-
ria y la asistencia especializada, con la concurrencia in-
cluso de expertos, y de enfoques multidisciplinares.

— Adolecen de falta de tratamiento efectivo para la
mayoria de ellas.

— Dada su baja incidencia, es poco rentable para la in-
dustria el desarrollo de medicamentos para algunas de es-
tas enfermedades.

— Existe una gran dificultad en realizar estudios epi-
demiolégicos, diagndsticos, clinicos, terapéuticos y cuali-
tativos en estos colectivos, entre otras razones, por su dis-
persion.
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— Requieren de centros de referencia integrales, que
abarquen investigacion, diagndstico y terapias sanitarias.

— Requieren medidas para atender a sus necesidades
educativas especiales asi como laborales y sociales.

— Falta de sensibilizacion social, como consecuencia
del desconocimiento de la mayoria de ellas, y de determi-
nacion de los poderes puiblicos para promover una gestion
integral de los recursos disponibles.

— La mayoria de estas enfermedades tienen un alto
costo socio-sanitario para los sistemas nacionales de salud.

A partir de esta situacidn, las enfermedades raras ponen
en crisis el derecho a la salud y otros derechos fundamen-
tales de los ciudadanos y sus familias, y plantean un desa-
fio no sélo a nivel nacional sino también a escala paneuro-
pea. De ahi que las enfermedades raras constituyan en la
actualidad una prioridad del Programa de Salud Piblica
2003-2008 de la Unién Europea, desde la consideracién de
un enfoque conjunto, dado que no es posible establecer
una politica de salud ptiblica especifica para cada enferme-
dad rara.

En este marco la Ponencia pone de manifiesto, reco-
giendo el parecer comiin de los comparecientes, la necesi-
dad de hacer un gran esfuerzo, cada una de las Adminis-
traciones en el &mbito de su competencia, para lograr la
equidad para con estos enfermos y sus familiares, de tal
forma que se cubran las especificidades propias de este co-
lectivo y se alcance la legitima satisfaccion de sus necesi-
dades, en igualdad con el resto de los ciudadanos, de
acuerdo con el articulo 9 de la Constitucién Espaiiola, que
obliga a los poderes puiblicos a promover las condiciones
para que la libertad e igualdad de los individuos sean rea-
les y efectivas y a remover los obstdculos que impidan o
dificulten su plenitud. Este mandato se recoge asimismo
en el articulo 23 de la Ley 16/2003, de 28 de mayo, de Co-
hesién y Calidad del Sistema Nacional de Salud, que de-
termina la igualdad efectiva en el acceso a las prestaciones
sanitarias.

En particular, la Ponencia acuerda las siguientes reco-
mendaciones:

1. PLAN DE ACCION SOBRE ENFERMEDADES
RARAS Y SU INSTITUCIONALIZACION.

1.1. Plan de accion.

Los Ministerios de Sanidad y Consumo, de Trabajo y
Asuntos Sociales, y de Educaciéon y Ciencia, en coordina-
cién con las Comunidades Auténomas y las sociedades
cientificas, y con la participacién de la Federacién Espa-
fiola de Enfermedades Raras (FEDER) elaborardn un plan
de accidén con objetivos precisos para abordar la problema-
tica que plantean estas enfermedades.

1.2. Institucionalizacion.

La Ponencia considera que la necesidad de crear un 6r-
gano de informacion y coordinacién especifico para enfer-
medades raras es uno de los puntos centrales para la satis-
faccidén de las necesidades de estos enfermos.

Se propone la creacidn, en colaboracién con las Comu-
nidades Auténomas y a través del Consejo Interterritorial
del Sistema Nacional de Salud, de una organizacién de
ambito estatal de enfermedades raras (OEER), con, entre
otras, las siguientes funciones:

a) Recopilar la informacién cientifica que sobre en-
fermedades raras se produzca a nivel internacional y cola-
borar en el intercambio de esta informacién. Asimismo re-
copilard y difundird un listado de los diagndsticos diferen-
ciales mas frecuentes en estas enfermedades.

b) Difundir esa informacion entre las sociedades
cientificas médicas, los profesionales de la sanidad que lo
soliciten, las asociaciones de enfermos y, de forma ade-
cuada, para pacientes y sus familiares.

c) Establecer un registro de los Centros, Servicios,
Unidades y profesionales de ciencias de la salud de refe-
rencia e informar sobre los mismos.

d) Promover la eficacia y agilidad en la asistencia de
estos enfermos y propiciar el fomento de los nuevos ins-
trumentos de la sociedad de la informacién.

e) Recomendar, oidas las sociedades cientificas médi-
cas, el uso de medicamentos en fase de investigacion, para
uso compasivo y aquellos otros que deben ser considera-
dos a efectos de lo recogido en el punto 2.5.

f) Una vez constituida la OEER, ésta deber4 presentar
un plan de actuacidn, en el que se contemplen especial-
mente la memoria econdmica, la evaluacion, el control de
calidad y la memoria anual de la misma, que debera pre-
sentarse en el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional
de Salud y posteriormente en la Comisién de Sanidad y
Consumo del Senado.

g) La OEER velara para que los 6rganos gestores de
las Comunidades Auténomas dispongan de una unidad en-
cargada de informar sobre el acceso a las prestaciones y de
recoger las quejas y sugerencias derivadas de problemas
burocréticos y de proponer las medidas correctoras, a tra-
vés de la instancia competente, al Consejo Interterritorial
del Sistema Nacional de Salud.

h) Recogerd las dudas mds frecuentes de los profe-
sionales y las quejas de los pacientes y de las asociaciones
de cara a facilitar una correcta valoracién de la discapaci-
dad.

1) Todas las demds que se le asignen y que le puedan
ser encomendadas por el Ministerio de Sanidad y Con-
sumo, en colaboracion con las Comunidades auténomas.

2. SANIDAD.

La sanidad en Espafia tiene transferida su gestion a las
Comunidades Auténomas, debiendo la Administracion
Central garantizar la cohesidn, la calidad y la equidad del
sistema. Para ello, y en coordinacién con las Comunidades
Auténomas desde el Consejo Interterritorial del Sistema
Nacional de Salud, se deben impulsar medidas politicas
que garanticen una correcta atencion sanitaria a los enfer-
mos afectados de alguna patologia considerada dentro del
grupo de enfermedades raras, evitando cualquier discrimi-
nacién con otro ciudadano en su atencién en el Sistema
Nacional de Salud.
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La atencién al paciente afectado de una enfermedad
rara requiere un avance en aspectos de formacién conti-
nuada de profesionales, informacién a profesionales y fa-
miliares, potenciacién de la investigacién, creacidn de
centros-servicios-unidades de referencia, mejora de las
prestaciones sanitarias, diagndsticas y terapéuticas.

a) Dada su importancia el Ministerio de Sanidad y
Consumo, en colaboracion con las Comunidades Autono-
mas, elaborard un Plan Sectorial de Accién sobre Enfer-
medades Raras, que presentard, para su debate y aproba-
cién, al Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de
Salud, en la medida de lo posible antes del 31 de Diciem-
bre de 2007.

b) El Ministerio de Sanidad y Consumo, en colabora-
cién con las Comunidades Auténomas, propondra las pres-
taciones sobre enfermedades raras en la Cartera de Servi-
cios, que presentard al Consejo Interterritorial del Sistema
Nacional de Salud a lo largo del afio 2007.

2.1. Formacién de profesionales:

a) Pregrado: Propuesta al Consejo de Coordinacion
Universitaria, durante el afio 2007, de inclusidn curricular
de esta materia.

b) Postgrado: Propuesta al Consejo Nacional de Es-
pecialidades durante el afio 2007, de ampliacién en el co-
nocimiento de estas enfermedades en las distintas especia-
lidades.

c¢) Formacion continuada: Propuesta a todas las socie-
dades cientificas médicas durante el afio 2007, de creacion
de una «Seccién de Enfermedades Raras».

d) Informacidén profesional actualizada: La OEER
elaborard, en colaboracién con otras instituciones interna-
cionales, informacidén actualizada dirigida a los profesio-
nales.

e) Creacion de la especialidad de genética humana.
Actualmente no existe esta especialidad, siendo distintas
las licenciaturas con las que, «de facto», se realizan diag-
ndsticos genéticos. Seria conveniente que el inicio de la
formacion tuviera lugar, a mas tardar, en el afio 2009.

2.2. Creacién de un registro nacional. Se propone la
creacién de un registro nacional, en el OEER, coordinado
con los correspondientes registros autonémicos que en su
caso se creen por las Comunidades Auténomas, con fines:

a) Epidemioldgicos.

b) Asistenciales.

c) Investigadores.

d) Paraensayos de medicamentos huérfanos.
e) De evaluacién de la calidad de vida.

2.3. Diagnéstico genético:

a) Se velard para que los pacientes y sus familiares
tengan el acceso gratuito a las pruebas genéticas necesarias
para el diagndstico pertinente, disponibles en todo el terri-
torio de la Unién Europea, de acuerdo con lo que dicta la

Ley General de Sanidad y la Ley de Cohesién y Calidad
del Sistema Nacional de Salud.

b) En el caso de existir técnicas diagndsticas en dis-
tintos centros, €stos se tendran en cuenta, conforme a la le-
gislacién vigente, para su inclusién como centros de refe-
rencia.

c) Se recomendard la inclusién en los programas de
deteccidn neonatal de aquellas enfermedades raras que
cumplan las recomendaciones internacionales de cribado,
previo debate y acuerdo realizado en el Consejo Interterri-
torial del Sistema Nacional de Salud, para su aplicacién en
todas las Comunidades Auténomas.

2.4. Medicamentos huérfanos:

a) Desde el Ministerio de Sanidad y Consumo y desde
las Comunidades Auténomas, se llegard a acuerdos con la
industria farmacéutica para potenciar la investigacién en
medicamentos huérfanos, y para poner a disposicion de los
pacientes de enfermedades raras estos fairmacos.

b) Se agilizard el procedimiento de fijacién del precio
de los medicamentos huérfanos que han obtenido autoriza-
cién de comercializacion.

c) Se facilitard un acceso temprano de los pacientes a
los medicamentos en fase de investigacion, a través de la
figura de la «autorizacién temporal de utilizacion».

d) Estos medicamentos se asimilaran, a efectos de su
financiacidn, a los de los pacientes crénicos.

2.5. Medicamentos coadyuvantes. Dada la falta habi-
tual de tratamientos curativos para estas enfermedades, es
necesario la contribucién de otros medicamentos o pro-
ductos sanitarios para el cuidado, control de sintomas y ca-
lidad de vida de estos pacientes, tales como hormonas, psi-
cofarmacos, nutricion enteral, alimentos-medicamentos,
cremas, apdsitos, pafiales de incontinencia, férulas, por lo
que:

a) Antes de la retirada comercial de un farmaco se
examinard su posible utilizacién para alguna de las enfer-
medades raras.

b) Lamedicacién coadyuvante tendra, a efectos de fi-
nanciacion, la consideracién de medicacion crénica, para
estos enfermos. En caso de farmacos no financiados por el
Sistema Nacional de Salud, seran reembolsados en condi-
ciones similares a la de los medicamentos para uso de en-
fermos crénicos.

c¢) La nutricién enteral, apdsitos, vendas, etc. y ele-
mentos de ortoprotesis serdn gratuitos para estos pacientes.

d) Anualmente se revisardn e incluiran las indicacio-
nes para el tratamiento de enfermedades raras, que origi-
nalmente no estuvieran aceptadas para las mismas.

2.6. Profesionales y Servicios de referencia. El Grupo
de Trabajo sobre enfermedades raras de la Comisién Euro-
pea («Rare Diseases Task Force» —-RDTF-), en septiembre
de 2005 elevé un informe con las recomendaciones sobre
los centros de referencia para enfermedades raras. En el
mismo se pone de manifiesto que se estiman como necesa-
rios 800 centros de referencia para una poblacién de 450
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millones de europeos, lo que vendria a equivaler que en
Espaifia serian necesarios, aproximadamente, 80 centros de
referencia.

a) La OEER velard porque las Administraciones ga-
ranticen que aquellos pacientes con enfermedades raras
que no entran en el &mbito habitual de determinadas espe-
cialidades médicas sean atendidos por Centros, Servicios o
profesionales de la salud de referencia, en Espaiia.

b) Se avanzara en el marco de las recomendaciones
del Grupo de Trabajo sobre Enfermedades Raras de la Co-
misién Europea, en relacion al reconocimiento y acredita-
cién de centros de referencia o equipos de referencia, res-
pecto del horizonte del afo 2010.

¢) Los traslados necesarios para asistencia sanitaria
del paciente y de un familiar en caso de ser menor o tener
una discapacidad superior al 33%, serd facilitado por la
Administracion sanitaria correspondiente o reembolsado.

d) Deberd tenerse en cuenta la dimensién europea y la
necesidad de colaboracién con centros de referencia o
equipos de referencia de otros paises.

2.7. Investigacion.

a) Lainvestigacidn sobre enfermedades raras se reali-
zard para su prevencion, diagnéstico, diagndstico genético,
tratamiento, y mejora de la calidad de vida.

b) Por sus propias caracteristicas se recomienda la co-
laboracién a nivel nacional e internacional.

¢) Se impulsara la investigacion, de acuerdo con el
Instituto de Salud Carlos III, en colaboracion con las Co-
munidades Auténomas, centros, servicios, unidades y
equipos médicos de referencia.

d) El Gobierno seguird potenciando la investigacion
en enfermedades raras mediante los Centros de Investiga-
cién en Red (CIBER) creados a propdsito, y asimismo serd
considerada como un 4rea prioritaria dentro del Plan Na-
cional de Investigacion.

e) Secontemplardn e incentivardn la incorporacion de
fuentes de financiacién privada a la investigacion.

f) Elresto de los Ministerios con competencias en in-
vestigacion contemplardn la necesidad de inversién en la
investigacion de los aspectos socio-sanitarios, educativos
y laborales que les correspondan de las enfermedades ra-
ras.

2.8. Atencién Primaria. La atencién primaria es el lu-
gar habitual de atencién de los pacientes y usuarios de la
sanidad, también de estos pacientes, por lo que se debe:

a) Garantizar la formacién y la informacién necesaria
para el seguimiento de estos pacientes con calidad. Debera
incluir las prestaciones a las que tienen derecho de acuerdo
con el punto 2.5.

b) Proporcionar, mediante recursos del Sistema Sani-
tario Publico, o mediante concierto o convenio de finan-
ciacion con las Asociaciones, la rehabilitacion, psiquica o
fisica, necesaria con la frecuencia que fuera prescrita.

¢) Proporcionar cuidados a domicilio, incluido reha-
bilitacioén si ello fuera necesario.

2.9. Tramitacién de prestaciones. Con frecuencia, la
excepcionalidad de estas enfermedades, tiene como conse-
cuencia el que no esté previsto en la normativa reguladora
de una prestacién las especiales condiciones de estos pa-
cientes, por lo que finalmente no pueden alcanzar la pres-
tacién por defecto de forma, lo que produce una gran so-
brecarga econémica a la familia y al paciente, y un grave
atentado a la equidad.

Las Administraciones competentes sistematizardn y
simplificardn los tramites necesarios para el acceso a las
prestaciones, asi como impulsardn la tramitacién por me-
dios telematicos.

2.10. Seguros médicos:

a) Las Mutualidades de funcionarios civiles, militares
y de la Justicia, asi como otras entidades de previsién de
grupos profesionales y otros, velardn para que las reco-
mendaciones contenidas en este informe se cumplan para
las personas a las que deban prestar atencidn sanitaria.

b) La OEER, en colaboracion con otros érganos de la
Administracién del Estado y de las Comunidades Auténo-
mas, estudiard, en el plazo de dos afios desde su creacion,
las discriminaciones existentes para con estos enfermos,
por parte de las compaiifas de seguros y propondré al Mi-
nisterio de Sanidad y Consumo, para su elevacién al 6r-
gano competente, las medidas correctoras pertinentes que
aseguren la equidad.

2.11.
nente.

Incapacidad temporal e incapacidad perma-

La dificultad para conocer el alcance de las limitaciones
funcionales y su evolucién por parte de los médicos pro-
voca, en ocasiones, la falta de reconocimiento de derechos
de estos pacientes.

Los érganos responsables de la Administracién del
Estado y de las Comunidades Auténomas deberén infor-
mar a los médicos de atencion primaria, inspectores y
evaluadores de incapacidades de la necesidad de valorar
a estos enfermos a la luz de la informacioén facilitada por
la OEER.

3. SERVICIOS SOCIALES.

3.1. Invalidez, minusvalia y dependencia. Uno de los
puntos mds reiteradamente expuestos, de desconocimiento
del problema que tienen estos pacientes es el de la valora-
cidén de su discapacidad por parte de los profesionales res-
ponsables de la misma.

La OEER velard porque las administraciones formen e
informen a los equipos de evaluacién conforme a la espe-
cificidad de estos enfermos.

3.2. Centros socio-sanitarios.
Se recomienda la creacion, en colaboracion con las aso-

ciaciones especificas, de centros socio-sanitarios integra-
les que contemplen:
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a) Las necesidades de las familias en: formacién y ur-
gencias.

b) Las necesidades de respiro familiar.

c) Las necesidades de centros de dia y de estancias,
temporales o definitivas, con la creacién de centros resi-
denciales, atendiendo a las edades, e incluso pisos tutela-
dos, segun las habilidades.

d) Las necesidades de centros adaptados de ocio.

3.3. Atencién a la dependencia.

Con frecuencia, las enfermedades raras hacen su apari-
cién a edades tempranas de la vida, requiriendo, en ocasio-
nes por su gravedad la atencién constante de alguno de los
progenitores y el consiguiente abandono del puesto de tra-
bajo.

La OEER velard porque en el desarrollo de la Ley de
promocién de la autonomia personal y atencién a las
personas en situacion de dependencia se tengan en
cuenta las necesidades de estos pacientes y sus familia-
res en los plazos y marco temporal establecidos en la
propia Ley.

3.4. Ayudas técnicas. La enorme variabilidad de pre-
sentacion de discapacidades en estos enfermos plantea:

a) El establecimiento de ayudas técnicas desde el ini-
cio de la necesidad y su adaptacién a lo largo de la evolu-
cion de la enfermedad. Contemplardn los 4mbitos del do-
micilio, transporte, educacién y empleo.

b) La financiacién por las Administraciones compe-
tentes, en la medida de lo posible, de las ayudas técnicas
necesarias para promocionar la autonomia personal.

3.5. Adaptacion del hogar.

a) Aligual que en otras discapacidades, las medidas
de adaptacidn del hogar se contemplardn en funcién de las
necesidades reales que se planteen en cada caso y han de
ser tanto para proteccién doméstica como para potenciar la
movilidad y autonomia de estos pacientes.

b) Durante el afio 2007, por parte de Ministerio de
Trabajo y Asuntos Sociales, en colaboracién con las Co-
munidades Auténomas, se establecera contacto con los
Consejos Generales de Arquitectos y Arquitectos Técnicos
en aras a la firma de un convenio para potenciar la forma-
cidén especifica de estos profesionales en materia de adap-
tacién de vivienda derivada de las situaciones de discapa-
cidad y dependencia.

c) En los Presupuestos Generales del Estado se esta-
blecerd una partida para la financiacién de reformas de
adaptacion de la vivienda en el marco de la Ley de promo-
cion de la autonomia personal y atencién a las personas en
situacién de dependencia.

3.6. Ocio para la normalizacién. Hoy el tnico desa-
rrollo del ocio y el deporte en estos singulares enfermos
depende de las asociaciones y del voluntariado, y siempre
estan en precario.

a) Desde el ocio hay que promover la integracién so-
cial de estos pacientes, buscando la similitud de edades y
actividades.

b) El deporte deberd ser adaptado, con la tutela nece-
saria y con los asistentes personales que lo hagan posible.

3.7. Programa de accesibilidad a los establecimientos
de ocio. En el diagnéstico efectuado en el Libro Verde se
ha constatado que las personas con discapacidad valoran
los establecimientos de ocio y turismo como el segundo
tipo de edificios mds inaccesibles. Por esta razén, se pro-
pone un programa de accesibilidad para estos estableci-
mientos. Entre ellos se consideran los establecimientos de
restauracion, de espectaculos y de residencia como hoteles
0 apartamentos.

a) Las Administraciones competentes efectuardn un
seguimiento de los planes de adaptacidn, con evaluacién
de las barreras existentes.

b) Se elaborardn Guias de establecimientos que refle-
jen el grado de cumplimiento de las condiciones de accesi-
bilidad y la calificacion de los establecimientos de acuerdo
al grado de accesibilidad.

3.8. Trabajadores sociales.

Los trabajadores sociales son los expertos en atencién
de las necesidades sociales especificas de cada individuo,
por lo que:

a) Deberd procurarse su formacion e informacién ac-
tualizada sobre todos los recursos aplicables en cada caso.

b) Se deberd posibilitar que en una sola instancia,
bien sea Ayuntamiento, Comunidad Auténoma o Adminis-
tracion Central, en sus distintos organismos, puedan trami-
tarse todos los recursos.

3.9. Financiacion.

a) Seactualizardn las ayudas econdmicas actualmente
existentes a través de las figuras de las pensiones no con-
tributivas, prestaciones por hijo a cargo del Sistema Na-
cional de Seguridad Social, incapacidad temporal y perma-
nente.

b) Se arbitrard un sistema de reembolso para las posi-
bles ayudas técnicas y adaptaciones en los distintos medios
(hogar, transporte, educacién y laboral) en atencién a las
necesidades especificas de estos pacientes, asi como se
promovera la posibilidad del ocio y el deporte.

4. EMPLEO.

4.1. Formacién adaptada.

Hoy existen canales mediante los planes de las distintas
Comunidades Auténomas de promocion al empleo, pero
dificilmente en ninguno de ellos tienen cabida gran parte
de estos enfermos por sus peculiaridades.
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En consecuencia deben revisarse dichos planes y crear
los especificos, oidas las asociaciones de pacientes.

4.2.  Ayudas para integracién laboral.

a) Se promoverdn incentivos para las empresas en-
caminados a la integracién de estos enfermos, adaptando
los puestos de trabajo para su contratacién y durante su
vida laboral en funcién de la evolucién de estas enferme-
dades.

b) Se creardn centros especiales de empleo en los ca-
sos en que sea posible y necesario.

c) Seinvestigard la creaciéon de «enclaves laborales»,
trabajo tutelado en los que los tiempos de trabajo, los tiem-
pos de descanso y las necesidades de educacion fisica es-
tén contempladas. Estos puestos de trabajo no pueden con-
cebirse desde el punto de vista de estricta rentabilidad eco-
némica.

4.3.  Ayudas para el mantenimiento del empleo fami-
liar.

a) Se promoverd la continuidad laboral del familiar
cuidador desde la primera infancia del enfermo. A tal
efecto se recomienda la aplicacién progresiva del plan
«concilia» de las Administraciones Publicas a todos los
trabajadores.

b) Se promoverd la insercién laboral de cuidadores
(progenitores u otros), a través, entre otras medidas posi-
bles, de bonificaciones de cuotas a la seguridad social y re-
serva de un porcentaje de plazas publicas.

c¢) Las Administraciones Puiblicas competentes estu-
diardn las ayudas econdémicas o fiscales para compensar
las pérdidas salariales como consecuencia de la dedicacién
al cuidado de estos pacientes.

5. EDUCACION, FORMACION PROFESIONAL Y
UNIVERSIDAD.

La equidad es también un principio fundamental en la
ordenacién general del sistema educativo y debe traducirse
en medidas que promuevan el apoyo y la integracién esco-
lar de los nifios afectados por enfermedades raras.

a) Se promovera el acceso a centros educativos espe-
ciales adecuados para personas con cociente intelectual li-
mite, ya que dentro de la educacién normal el aprendizaje
de estos nifios queda relegado y su socializacion resentida.

b) Se garantizard la presencia en los centros que lo
precisen del personal de apoyo docente (maestros de
apoyo) y personal auxiliar para dar respuestas a las necesi-
dades especificas de cada nifio.

c) Se contemplardn, entre otras ayudas técnicas, la
adaptacion del puesto escolar, o, en su caso, la adaptacion
para la ensefianza a domicilio; ayudas especificas para
compra y adaptacion de vehiculos; materiales y otros re-
cursos de apoyo técnico y personal que desarrollen sus ha-
bilidades escolares.

d) Losequipos multidisciplinares deberédn efectuar un
seguimiento del cumplimiento de las anteriores medidas.

6. SENSIBILIZACION SOCIAL.
6.1. Apoyo a las campaiias de sensibilizacion.

a) El Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales y las
Comunidades Auténomas promoveran campaiias de sensi-
bilizacién sobre los problemas de integracion laboral que
afectan a los pacientes con enfermedades raras y de conti-
nuidad de la vida laboral de sus familiares.

b) El Ministerio de Educacién y Ciencia y las Comu-
nidades Auténomas fomentarén el valor de la aceptacion
de la diferencia y de la integracion.

6.2. Telemaratén en las televisiones.

Dada la variabilidad, extension, dificultad, caracter
multidisciplinar, elevado coste, dificultad para la estructu-
racion de los planes y programas que las Administraciones
publicas puedan poner en marcha, resulta necesario que
durante el periodo, extenso necesariamente, en el que se
lleve a cabo la asistencia normalizada de estos pacientes y
su integracion social, se promueva en las televisiones pu-
blicas y privadas un programa del tipo del telemaratén que
se sigue en otros paises, que complemente los ingresos ne-
cesarios para que las Asociaciones puedan realizar su labor
de sustentacidn y apoyo a pacientes y familiares.

1. APOYO ASOCIACIONISMO.

Se fomentara el apoyo econdmico a las asociaciones,
por los motivos expuestos en el apartado anterior. El mi-
nisterio de Trabajo y Asuntos Sociales, convocard anual-
mente subvenciones para estas asociaciones, con una dota-
cidn suficiente.

Palacio del Senado, 4 de diciembre de 2006.—Rosa
Nuria Aleixandre i Cerarols, Félix Ayala Fonte, Joa-
quin Antonio Bellén Martinez, José Maria Burgos
Garcia, Ignacio Burgos Pérez, Belén Maria do Campo
Pifieiro, Ramén Espasa i Oliver, José Blas Fernandez
Sanchez, Inmaculada Loroiio Ormaechea, Antonio Ro-
man Jasanada, Lentxu Rubial Cachorro, Pedro Feli-
ciano Sabando Suarez y José Ramén Urrutia Elorza.
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