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CANARIAS Y LAS ENFERMEDADES RARAS: ANALISIS DE UNA
PROPUESTA TARDIA

CANARY ISLANDS AND RARE DISEASES: ANALISYS OF A LATE PROPOSAL

Juan Manuel Velizquez Diaz*

Coémo citar este articulo/Citation: Velazquez Diaz, J.M. (2023). Canarias y las enfermedades raras: analisis de
una propuesta. XXV Coloquio de Historia Canario-Americana (2022), XXV-107. https://revistas.grancanaria.
com/index.php/chca/article/view/10944

Resumen: A pesar de las mejoras y cambios de las politicas publicas en los tltimos afios en el intento de favorecer
la salud y el bienestar de las personas con enfermedades minoritarias, atin perdura las desigualdades en el acceso
a la asistencia sanitaria. Cada uno de los afectados por estas patologias poco frecuentes tienen muchas dificultades
en el ambito cotidiano, por lo que necesitan y de una atencion personalizada. Este hecho, ademas, debe ponerse
de manifiesto a la sociedad para que sea consciente de las ventajas y dificultades por el que pasan estas minorias.
En este sentido, Canarias es una de las comunidades autonomas que mas han tardado en aplicar un Plan Integral
de Enfermedades Raras (2021), teniendo en cuenta que otras regiones como Andalucia (2008) y Extremadura
(2009) tomaron varias iniciativas, por lo que se hace un analisis (a través del marco normativo) para encontrar
una respuesta a ello.

Palabras clave: medicamentos huérfanos, insularidad, sanidad, Gobierno de Canarias, instituciones.

Abstract: Despite the improvements and changes in public policies in recent years to improve the health and well-
being of people with rare diseases, inequalities in access -and right- to health care persist. Each of those affected
by these rare pathologies have many difficulties in everyday life, so they need personalized attention. This fact, in
addition, must be made clear to society so that it is aware of the advantages and difficulties that these minorities
go through. In this sense, the Canary Islands is one of the autonomous communities that has taken the longest to
apply a Comprehensive Plan for Rare Diseases (in 2021), considering that other regions such as Andalusia (2008)
and Extremadura (2009) took these initiatives, so that an analysis is made (through the press and the regulatory
framework) to find an answer to it.

Keywords: Orphan Drugs, Insularity, Health, Government of the Canary Islands, Institutions.

INTRODUCCION!

La Historia del Tiempo Presente viene manifestandose como una disciplina que utiliza una
metodologia propia debido tanto a la abundancia de fuentes existentes como a la coexistencia
de estas con la memoria viva. Ahora bien, no est4 del todo claro que constituya uno de los
campos especificos de la historia, si lo llegamos a entender como «historias sectoriales». Este
método comparte con la historia politica el predominio de la explicacion narrativa, asi como
la atencion a los procesos de cambios historicos, a los fendmenos politicos y de las relaciones
internacionales. Asimismo, existe una historia reciente intelectual, social y econémica. Desde
un punto de vista epistemoldgico, la historia actual se caracteriza por un manifiesto didlogo

* Personal Investigador en Formacion (P.ILF.). Departamento de Ciencias Biomédicas y del Diagnostico
(Area Historia de la Ciencia), Universidad de Salamanca. C/ Alfonso X el Sabio, s/n. 37007. Salamanca. Espaia.
Correo electronico: juanma_velazquez@usal.es

1 Este proyecto estd financiado por PID2021-126019NB-100, financiado por MCIN/
AEI/10.13039/501100011033/ y por FEDER Una manera de hacer Europa. «El sistema de salud espafiol ante las
enfermeades raras (1950-2019): profesionales y pacientes, investigacion y asistenciay.
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con otras disciplinas como lo es, por ejemplo, las ciencias sociales, por la relevancia de los
documentos personales que se analizan y por el recurso de la fuente oral®.

El desaparecido historiador Javier Tusell decia que la Historia del Tiempo Presente se
distingue de la historia inmediata, de las ciencias sociales y del periodismo de investigacion por
las caracteristicas utilizadas por las disciplinas historicas. Entre otras, el historiador del presente
es, ante todo, un historiador y, por lo tanto, sus preocupaciones llegan a ser las mismas que las
de un estudioso del siglo XVIII o de los tiempos mds remotos. Sus interrogantes residen en el
peso del pasado, en la multiplicidad de las fuentes y el cruce entre las mismas para constatar su
autenticidad y su veracidad?.

En el ambito de las enfermedades minoritarias, la insularidad supone un aspecto de gran
relevancia para tener en cuenta, dado que una de las dificultades al que se enfrentan los
pacientes es su deteccion y diagnostico precoz. En este sentido, la elaboracion del Plan Integral
de enfermedades raras en Canarias estd consensuado por un grupo de profesionales del entorno
sanitario, social, educativo y asociativo; por lo que el objetivo de este trabajo es hacer un analisis
del propio Plan Integral de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026 para comprender cual
es el desarrollo de las acciones necesarias para mejorar la calidad de vida de los pacientes
afectados por alguna de estas patologias.

Podemos decir que el archipiélago canario se encuentra fragmentada en ocho islas, que se
corresponden con siete areas de salud. La poblacion en Canarias ascendia a 2.175.952 personas
en el ano 2020. Las islas capitalinas, Gran Canaria y Tenerife, concentraban el 82,1% de la
poblacion, mientras que Lanzarote suponia el 7,2%; Fuerteventura el 5,5%; La Palma el 3,8%;
La Gomera el 1,0% y El Hierro el 0,5%. Esto hace que las islas menores (las que no son
capitalinas) tengan una condicion de doble insularidad por su «alejamiento» de las islas de
Tenerife y Gran Canaria, que engloban a la mayor parte de los habitantes del archipiélago
canario. Sin embargo, a pesar de que existan dificultades, el Gobierno de Canarias garantiza la
accesibilidad, la atencion y el derecho a la sanidad a todas las personas que residan en cualquiera
de las islas.

EL TERMINO DE ENFERMEDAD RARA*

Las enfermedades raras son asumidas por la Organizacion Mundial de la Salud (OMS)
como un problema de salud prioritario. Estas patologias de baja prevalencia suelen ser las
grandes olvidadas tanto en los sistemas sanitarios como de la investigacion. Esto ha dado lugar
a que los pacientes y los familiares encuentren dificultades no solo para recibir una asistencia
médica y psicologica adecuada, sino también para conseguir un verdadero apoyo psicosocial.
Sin embargo, la mayoria de los investigadores® admiten que se estan produciendo cambios
positivos, como son la creciente presencia del conjunto de estas enfermedades minoritarias tanto
en las politicas nacionales como internacionales. El pediatra Francesc Palau nos argumenta que
las personas afectadas por enfermedades raras tienen muchas dificultades cotidianas, necesitan
terapias y atencion personalizada de todo tipo. Esta realidad tiene -y debe- ponerse de manifiesto

2 CANTERA MONTEGERO y otros (2012), pp. 396-397.
3 ALTED, PARDO y TUSELL (2002), pp. 350-351.

4 Este trabajo se ha podido realizar gracias al «Programa III: Ayudas para financiar contratos predoctorales
de la Universidad de Salamanca. Cofinanciadas por el Banco Santander» y también por la «Convocatoria de
becas para realizar estudios postobligatorios de grado, postgrado y estudios artisticos para el curso académico
2021/2022. Cabildo de Gran Canaria».

5 PALAU (2020), pp. 9-10; SERRANO (2018), pp. 1-6; FONTANET y TORRENT-FARNEL (2018), pp.
1-6; RODWELY y AYME (2015), pp. 2329-2332; POSADA (2016), pp. 7-27.
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y comunicarse a la sociedad para que haya una concienciacion de sus derechos, sus dificultades
y las circunstancias a las que se enfrentan de su vida diaria®.

Una enfermedad se considera rara, segiin la OMS, cuando existe una afeccion con un patron
especifico de signos, sintomas y hallazgos clinicos que afectan a menos de 1 de cada 2.000
personas que vive en cualquier region del mundo. Asimismo, las patologias raras incluyen,
aunque no se limitan, a enfermedades genéticas raras. También pueden ser cualquier tipo de
cancer raro, enfermedades infecciosas raras que estan relacionadas con el sistema inmunitarios’.
En la Union Europea (UE) se estima que existen entre 27 y 36 millones de afectados por alguna
de las 6.000 a 8.000 patologias minoritarias. Habria otros 25 millones en Estados Unidos®.

Caracteristicas de las enfermedades de baja prevalencia

Debido a la baja prevalencia de cada una de estas patologias, la experiencia médica y el
conocimiento que se tienen sobre ellas es escasa. La oferta de atencion es inadecuada y la
investigacion es limitada. A pesar de su gran nimero total, los pacientes de enfermedades raras
son los huérfanos de los sistemas de salud, a menudo se les niega el diagndstico, el tratamiento
y los beneficios de la investigacion. Aunque el progreso que se ha realizado por algunas
enfermedades es impresionante, lo que demuestra que se debe continuar y doblar los esfuerzos
en el ambito de la investigacion y la solidaridad social’.

Para que una enfermedad se valore como «raray tiene que afectar a menos de 1 por cada 2.000
personas. La prevalencia en si es el criterio epidemiologico que se utiliza para delimitarlas. Para
la Unién Europea, la proporcion de individuos que presenta una patologia pueda ser considerada
como minoritaria tiene que ser inferior a 5 casos por cada 10.000 habitantes. A pesar de que este
reconocimiento, las necesidades especificas que presentan estos colectivos de afectados fue ya
otorgado de forma pionera por el gobierno de Estados Unidos en 19831°.

La mayoria de las enfermedades de baja prevalencia tienen pocas posibilidades de estudio
clinico y existen pocos intereses desde las propias farmacéuticas. Esto se debe, en parte, al
retraso en el diagnostico (que pueden ser entre cinco y diez afos, e incluso el afectado llega a
fallecer sin lograr un diagnostico definido), dificultando la labor preventiva y terapéutica. Las
patologias minoritarias pueden llegan a cobrar especial importancia debido a los registros de
pacientes afectados por una de estas enfermedades. Dada su frecuencia de aparicion, es posible
que la informacion pueda dispersarse, asi como dificultar su conocimiento al respecto'’.

Los registros de enfermedades raras (en términos epidemioldgicos) hacen referencia a los
ficheros que contienen datos respecto a una patologia y sus condiciones de salud, que estan
recogidos de forma sistematica con el fin de que los casos presentados de una determinada
patologia puedan referenciarse y, asi, realizar una comparativa con la poblacion sana. Estos

6 PALAU (2020), pp. 9-10.

7 Para la OMS, las enfermedades raras afectan actualmente al 3,5%-5,9% de la poblacion mundial, esto se
traducen a unas 280-460 millones de personas. Se puede consultar el término de «enfermedad rara» a través de
la pagina web de la Organizaciéon Mundial de la Salud: https://www.rarediseasesinternational.org/es/definicion-
operativa-de-las-enfermedades-raras/

8 QUIRLAND-LAZO y otros (2017), pp. 1-3.

9 Para profundizar en este analisis, véase la pagina web de Orphanet, en el que se puede revisar la prevalencia
de cada enfermedad, proyectos de investigacion vigentes, medicamentos huérfanos que estén circulando en el
mercado farmacéutico, unidades hospitalarias y su especialidad: https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.
php?Ing=ES. Asimismo, se puede hacer una consulta mas exhaustiva sobre las asociaciones de pacientes existentes
en toda la Union Europea gracias a EURORDIS: https://www.eurordis.org/es/

10 FONTANET y TORRENT-FARNEL (2018), pp. 1-2.

11 SERRANO (2018), pp. 2-3; ESTEBAN BUENO y RUIZ-CASTANEDA (2020), pp. 18-19.
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registros proceden de organismos publicos (como el Registro Estatal de Enfermedades Raras
y el de los hospitales publicos) o de origen privado, en los que se diagnostica y se trata a las
personas que padecen una determinada enfermedad. Como ventaja principal cuentan con la
denominacion poblacional que permite calcular la incidencia de una determinada patologia en
la poblacion'?. Si a este registro de incidencia se le suma el seguimiento, se podrian obtener
muchos datos acordes a la prevalencia y a la supervivencia'>.

Tabla 1. Prevalencia de las enfermedades raras

Prevalencia de enfermedades raras Continente/pais/region
Organizacion Mundial de la Salud Prevalencia inferior a 0,65%-1%
Union Europea 5/10.000 habitantes
Estados Unidos Son aquellas con una prevalencia menor de 200.000
habitantes (1/1.500 habitantes)
Japon Cuando afecta a menos de 50.000 individuos
Australia Cuando el numero de afectados es menor a 2.000
diagnosticados
Taiwan Menor de 1/10.000 habitantes

Fuente: Organizacion Mundial de la Salud (OMS); Orphanet; Eurordis; Orphan Drugs Act (2002); Reglamento
de la Uniéon Euopea (CE) Regulacion N° 141/2000 (2000); PALAU (2020), pp. 9-10; SERRANO (2018), p. 2;
FONTANET y TORRENT-FARNEL (2018), pp. 1-2. Elaboracion propia.

Tabla 2. Habitantes que padecen una patologia minoritaria segiin el continente, pais y region

Nimero de personas afectadas Continente/pais/region
por alguna enfermedad rara'
280-460 millones Mundial (segin la OMS)
27-36 millones Union Europea
25 millones Estados Unidos
3,8 millones Colombia
3 millones Espaiia
76.158-128.381 Canarias

Fuente: Borrador del Plan Integral de Enfermedades Raras de Canarias (2021); Federacion Espaifiola de
Enfermedades Raras; Organizacion Mundial de la Salud (OMS); Eurordis; Orphanet; Elaboracion propia.

12 Sin embargo, si hay que tener en cuenta que los registros no tienen recogidos todos los casos, ya
una buena parte la poblacion no ha rellenado el formulario que se le ha facilitado tanto del Registro Estatal de
Enfermedades Raras como el de sus respectivas Comunidades Autonomas.

13 ESTEBAN BUENO y RUIZ-CASTANEDA (2020), p. 18.

14 Se recogen los criterios de prevalencia tanto de la OMS como de la Union Europea.
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EL TERMINO DE MEDICAMENTO HUERFANO

Hay que tener en cuenta el impacto sociosanitario de estas patologias, dado a que lamorbilidad,
la mortalidad prematura, su tendencia a la cronicidad y al alto grado de discapacidad, debido a
que provocan un deterioro significativo en la calidad de la salud tanto de los pacientes como el
de sus familias, asi como de la dependencia permanente del sistema de salud.

Se entiende por medicamentos huérfanos aquellos farmacos destinados al tratamiento de
enfermedades raras. También se utilizan para el diagnostico, prevencion y atencion médica que
ponen en riesgo la vida de las personas, o que son muy graves, o poco frecuentes. Se denomina
huérfano debido a que las industrias farmacéuticas tienen escaso interés en desarrollar y poner
en el mercado productos que estén dirigidos a una pequeiia cantidad de pacientes'®. Asignar
un medicamento como huérfano presenta una serie de dificultades que estan bien reconocidas,
aunque el primer paso en desarrollo de cualquier farmaco huérfano es alcanzar esta designacion.
Para ello tiene que cumplir los siguientes criterios:

- Que el medicamento esté indicado para una prevalencia que no supere 5 de 10.000 personas
en la Union Europea (UE).

- Que la enfermedad ponga en riesgo la vida del paciente, o sea debilitante o con una
condicion grave y cronica.

- Que la UE no exista una forma satisfactoria de realizar diagnostico, la prevencion o el
tratamiento para dicha patologia. Si existiera, entonces el fairmaco tiene que demostrar que
aportara un mayor beneficio al compararlo con el producto para el cual se solicita la designacion
de huérfana'®.

En condiciones ordinarias, el desarrollo de medicamentos es un proceso largo, complejo,
arriesgado y econdmicamente costoso, que requiere una elevada inversion de recursos y
tiempo, que no siempre finaliza con los resultados esperados. Estas dificultades se ponen de
manifiesto cuando hablamos del desarrollo de medicamentos huérfanos, junto con el hecho
de que el potencial nimero de pacientes que hay que tratar sea bajo o muy bajo (hasta un
maximo de 255.550 pacientes en la Union Europea o de 25.000 en Espafia); que explica que
tradicionalmente el esfuerzo destinado a desarrollar fArmacos dirigidos a tratas enfermedades
minoritarias fuerareducidos y, en consecuencia, hubiera originado una escasez de estos farmacos.
En otras palabras, no existia un entorno de mercado apropiado para la industria farmacéutica
invirtiera en este conjunto tan diverso y complicado de enfermedades.

Ante semejante problematica, la Union Europea sigui6 la experiencia previa adoptada por
la Food and Drug Administration (FDA) y la National Institutes of Health de Estados Unidos,
aprob¢ el Reglamento 141/2000 sobre medicamentos huérfanos con el fin de responder al vacio
existente en la investigacion de farmacos dirigidos al tratamiento de las enfermedades poco
frecuentes. Dicho reglamento contempla:

- La creacion del Comité de Medicamentos Huérfanos (COMP) de la Agencia Europea del
Medicamento (EMA), asi como una serie de incentivos para aquellos fArmacos en investigacion
que cumplieran unos determinados criterios. Se cred como parte del Reglamento de la UE sobre
Medicamentos Huérfanos para revisar las solicitudes para la clasificacion de «medicamento
huérfano».

- Como ya se ha dicho, el Comité de Medicamentos Huérfanos de la EMA tiene el mandato
de evaluar y otorgar la designacion del medicamento huérfano (Oprhan Designation) a aquellos
farmacos que cumplen con los criterios establecidos para poder ser asignados.

15 ESTEBAN BUENO y RUIZ-CASTANEDA (2020), p. 25.

16 FONTANET y TORRENT-FARNEL (2018), pp. 1-2; ESTEBAN BUENO y RUIZ-CASTANEDA
(2020), pp. 25-32; MESTRE-FERRANDIZ vy ofros (2020), pp. 141-142.
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- Elreglamento exige que dicho medicamento vaya destinado a una enfermedad genuinamente
rara o de baja prevalencia y, en todo caso, inferior a 5 casos por cada 10.000 habitantes en todo
el territorio de la Unidén Europea.

- Que la patologia sea amenazante para la vida de los pacientes o cronicamente debilitantes y
que o bien no existan tratamientos para dicha enfermedad o que, existiendo tales tratamientos,
el nuevo medicamento aporte algin beneficio significativo (Significant Benefit) en el abordaje
global de la condicion que se pretende designar.

- Aquellos medicamentos en proceso de investigacion que obtiene la designacion huérfana
de la EMA y de la Comision Europea tiene derecho a una serie de incentivos tanto en forma
de ventajas econdmicas -y comerciales- como de apoyo cientifico a través de procedimientos
especificos!’.

Desde la entrada en vigor del Reglamento Europeo sobre Medicamentos Huérfanos hace
mas de una década, los resultados nos demuestran que hay un incremento positivo en la
investigacion de farmacos dirigidos a tratar, curar y diagnosticar estas patologias. Tanto es asi
que desde el afio 2000 ya se han aprobado mas de 1.300 medicamentos. Han demostrado ser
eficaces y seguros por medio de los adecuados estudios clinicos y ya han sido autorizados para
su comercializacion en el territorio europeo.

En resumen, como retos en el avance y la mejora de la calidad de vida de los pacientes
con enfermedades raras hay que tener presente la falta de equidad en el acceso a tratamientos
farmacoldgicos y no farmacoldgicos (como lo son las sesiones de fisioterapia y rehabilitacion,
apoyo psicolégico, medidas de integracion social o atencion hospitalaria domiciliaria), un
mayor conocimiento de la etiologia de las patologias registradas, falta de formacion del personal
sanitario en cuanto a diagnostico de las mismas y la escasez de politicas sanitarias que aseguren
el alcance de todas estas necesidades para las personas que padecen una enfermedad de baja
prevalencia. La realidad marca la necesidad de poner en marcha acciones concretas que mejoren
la calidad de vida de los pacientes y de sus familias, y sus perspectivas de cara al futuro.

REGISTRO ESTATAL DE ENFERMEDADES RARAS (REER)

En el afio 2015 se aprobd el Real Decreto 1091/2015, de 4 de diciembre, por el que se
crea y regula el Registro Estatal de Enfermedades Raras'®. En él se contempla la creacion del
contenido y caracteristicas del Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR), asi como la
transferencia de la informacion necesaria con las Comunidades Autonomas (CC.AA.). Para
el disefio y entrada en funcionamiento del Registro se cre6 un grupo de trabajo en el que
participan representantes de las CC.AA., el Ministerio de Sanidad, el Instituto de Salud Carlos
IIT y dos asociaciones de pacientes: la Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER)
y la Federacion Espanola de Enfermedades Neuromusculares (ASEM). Una de las finalidades
del grupo de trabajo es la elaboracion de un manual de procedimientos para la comunicacion
de datos de los registros autonomicos al ReeR. Este manual fue aprobado en 2017 por Consejo
Interterritorial del Sistema Nacional de Salud y ha sido actualizado posteriormente’.

17 FONTANET y TORRENT-FARNEL (2018), p. 2.

18 Real Decreto 1091/2015, de 4 de diciembre, por el que crea y regula El Registro Estatal de
Enfermedades Raras. Boletin Oficial del Estado, 307, de 24 de diciembre de 2015. https://www.boe.es/buscar/doc.
php?id=BOE-A-2015-14083

19 Plan Integral de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026 [Borrador] (2021), p. 17; Estrategia en
Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud (2013), pp. 14-17.
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Los diferentes registros autondmicos deben notificar al registro estatal los datos relativos a
las enfermedades raras en su comunidad. En este sentido, debido a la propia metodologia para
la validacion de cada uno de los casos que se incluyen en el ReeR, que dificulta la inclusion de
todos los casos, se ha ido priorizando de forma consensuada un conjunto de patologia de baja
prevalencia para su inclusion en el ReeR, que se ird ampliando peridodicamente. En el afio 2021,
el nimero de enfermedades raras priorizadas por el Ministerio de Sanidad es de 22, las cuales
se indican en la siguiente tabla:

Tabla 3. Listado de enfermedades raras del Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR).

Ataxia de Friedreich Esclerosis Lateral Amiotrofica (ELA)
Atrofia Muscula Espinal Proximal Fenilcetonuria
Complejo Esclerosis Tuberosa Fibrosis Quistica
Displasia Renal Hemofilia A
Distrofia Miotonica de Steinert Osteogénesis Imperfecta
Enfermedad de Fabry Sindrome de Angelman
Enfermedad de Gaucher Sindrome de Beckwith Wiedemann
Enfermedad de Huntington Sindrome de Goodpasture
Enfermedad de Niemann Pick Sindrome de Marfan
Enfermedad de Rendu-Osler-Weber Sindrome de Prader Willi
Enfermedad de Wilson Sindrome de X Fragil

Fuente: Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud (2013) Informe ReeR 2021. Situacion
de las Enfermedades Raras 2010-2018 (2021). Elaboracion propia.

REGISTRO DE PACIENTES DE ENFERMEDADES RARAS DEL ISCIII

El Registro de Pacientes de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos III (ISCIII)
es un censo de ambito nacional de personas que padecen alguna patologia poco frecuente. En
el que se recogen los datos personales de los pacientes, asi como el desarrollo y evolucién
de la enfermedad (sintomas, diagndstico, tratamiento, etc.). Esta orientado tanto a pacientes
como a profesionales. De esta forma, este registro permite a las personas con enfermedades
raras y a sus familias inscribirse de forma voluntaria, lo que les da la oportunidad de consultar
informacion sobre su patologia, asi como de participar en diferentes estudios (por ejemplo, el
uso de medicamentos, la calidad de vida, el analisis de la dependencia, los recursos sanitarios,
etc.). Asimismo, ofrece la posibilidad de donar muestras biologicas®.

ESTRATEGIAS AUTONOMICAS EN ENFERMEDADES RARAS

En el ambito autonémico el desarrollo de iniciativas estratégicas referidas a la atencion
de las enfermedades raras es desigual. Algunas comunidades autonomas como Andalucia,
Extremadura, Madrid, Valencia, Galicia y Murcia ya han elaborado su propia estrategia o plan
de enfermedades raras.

Entre las estrategias mas recientes se encuentra la de Extremadura y la de Galicia.

20 Plan Integral de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026 [Borrador] (2021), pp. 17-18.
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Durante el afio 2021, la Comunidad de Galicia publicé su Estrategia Gallega en Enfermedades
Raras, la cual se estructura en siete ejes estratégicos:

1. Desarrollo del Registro Gallego de Enfermedades Raras.

2. Refuerzo de la prevencion primaria y secundaria de Enfermedades Raras.

3. Normalizacion de la asistencia sanitaria.

4. Mejora del acceso a las terapias farmacologicas y no farmacologicas.

5. Impulso de la coordinacion sociosanitaria y la participacion ciudadana.

6. Fomento de la formacion y divulgacion entre profesionales, pacientes, familiares y
ciudadania.

7. Promocion de la investigacion.

En esa misma linea, Extremadura elabor6o en el afio 2019 su segundo Plan Integral de
Enfermedades Raras de Extremadura 2019-2023, siendo la pionera en Espafia por desarrollar
una estrategia especifica en este ambito en el afio 2010. El Plan establece ocho areas de
intervencion, muy alineadas con la estrategia nacional.

1. Area de informacion sobre las enfermedades raras.
Area de prevencién primaria y deteccion precoz.
Area de sistemas de informacion.

Area de atencion sanitaria integral.

Area de tratamientos.

Area de atencion integral, ambito educativo y social.
Area de formacion.

Area de investigacion?'.

PN RN

CANARIAS Y LAS ENFERMEDADES RARAS: CONSIDERACIONES PREVIAS

No seria hasta el afio 2015 cuando Canarias publico la Estrategia de Abordaje a la Cronicidad
en la Comunidad Autéonoma de Canarias, en el cual se plantea un nuevo modelo de atencidon
global a la cronicidad y que contempla especificamente la atencion al paciente cronico de alta
complejidad. Para ello, se proponia una atencion mas personalizada y ajustada a las necesidades
de estos pacientes. Por otro lado, el ultimo «Plan de Salud de Canarias, 2016-2017, entre la crisis
y la transformacion necesaria para la innovacion en la gestion de la salud y de los serviciosy,
publicado en el afio 2016, contempla uno de los tres ambitos de intervencion «potencia el
Sistema Canario de la Salud centrandolo en el paciente, en la atencion a las enfermedades
crénicas y en la integracion de los serviciosy», si bien no se abordaba de forma particular la
atencion de las enfermedades raras.

Plan Integral de Atencion Temprana de Canarias

La Consejeria de Sanidad de Canarias, con la mision de alcanzar un compromiso de mejora
de la sanidad publica, estableci6é durante el afio 2017 un periodo de reflexion de seis meses
abierto a toda la poblacion. De este modo, llegaron a participar organizaciones sindicales,
empresariales y sociales, colegios profesionales, asi como las asociaciones de pacientes y los
propios ciudadanos. Ante el resultado del trabajo, se elaboré un «Compromiso para la Mejora
de la Sanidad Publica en Canarias», en el cual se public6 en el afio 2018.
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En el periodo actual, esta en proceso la elaboracion del «Plan Integral de Atencion Temprana
de Canarias 2022-2026 (PIAT)», en el que estan participando la Consejeria de Sanidad, la
Consejeria de Derechos Sociales, Igualdad, Diversidad y Juventud, y la Consejeria de
Educacion, Universidades, Cultura y Deportes. Este Plan Integral contempla la posibilidad de
atencion en los primeros afios de la infancia para prevenir y dar respuesta de forma coordinada
las posibles necesidades de los nifios y de las nifias, como lo son: cognitivas, emocionales,
sociales, sensoriales y motoras. El PIAT reconoce hasta dos tipos diferenciados de coordinacion,
la intrainstitucional entre las Consejerias implicadas en su elaboracion y la coordinacion
interinstitucional entre las consejerias involucradas en la atencion temprana o con otros ambitos
competenciales materiales.

Aunque seria ya a finales de 2020 cuando el Servicio Canario de Salud anunci6 el Protocolo
para el diagndstico y seguimiento de las distrofias hereditarias de retina en la Comunidad
Auténoma de Canarias, con los objetivos de favorecer el diagndstico temprano, la equidad de la
atencion sanitaria, reducir la variabilidad de la practica clinica y también favorecer la atencion
de los pacientes con esta enfermedad®.

REGISTRO DE ENFERMEDADES RARAS DE CANARIAS

En 2018 se inicio el desarrollo de la aplicacion informatica que da soporte al actual «Registro
de Enfermedades Raras de la Comunidad Autébnoma de Canarias» (creada en 2011 y actualizada
en 2016). La finalidad del fichero es disponer de un registro de base poblacional que permita
conocer la dimension real de las enfermedades minoritarias mediante el conocimiento de la
prevalencia e incidencia de estas en Canarias, asi como obtener la informacidén que permita el
desarrollo de la investigacion, garantizando la consulta requerida por el ReeR.

En la actualidad, la captacion de casos del registro autonémico se realiza fundamentalmente
a partir de las siguientes fuentes de informacion:

- Registro de Actividad de Atencion Especializada.

- Sistema de informacion del Programa de Cribado Neonatal.

- Registro de Trasplantes de Canarias (TRASCAN).

- Registro de Mortalidad.

Sera a partir de este afio 2022 esta previsto que se vaya incorporando al registro los casos
de enfermedades raras procedentes de la historia clinica electronica de atencion especializada
del Servicio Canario de Salud, que hayan sido informados por los profesionales sanitarios
responsables de la atencion a personas que han sido diagnosticadas de alguna de estas patologias
minoritarias®.

CONCLUSIONES. PLAN INTEGRAL DE ENFERMEDADES RARAS DE CANARIAS

A modo de conclusion, se puede considerar que en el marco de enfermedades raras en
Canarias se ha contado con la participacion de los profesionales del Servicio Canario de Salud
que forman parte del grupo de trabajo del Plan Integral de Enfermedades Raras de Canarias. Para
ello, principalmente se ha llevado a cabo un proceso de reflexion individual y posteriormente
una puesta en comun de estas reflexiones, por lo que ha permitido llegar a un consenso los
resultados que se han ido obteniendo.
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Se ha comprobado que dentro del contenido del Plan Integral existen dos analisis que nos
lleva a pensar en dos tipos de analisis muy interesantes que tiene la Comunidad Autéonoma de
Canarias para desarrollar un marco normativo que permitira un buen funcionamiento dentro del
Servicio Canario de Salud:

Tabla 4. Fortalezas y debilidades para la elaboracion del futuro Plan Integral de Enfermedades Raras de Canarias
2022-2026.

Fortalezas Debilidades

I. Existencia de un liderazgo institucional por 1. Carencia de planes y estrategias especificas previas
parte del Servicio Canario de la Salud (SCS) en en el ambito de las enfermedades raras en Canarias,

no habiéndose completado el desarrollo de la estra-
tegia nacional en la comunidad.

2. Insuficiente financiacion y escaso impulso a las po-
liticas sanitarias, sociales y de empleo, careciendo
de partidas presupuestarias especificas de atencion
a las patologias poco frecuentes.

3. Carencia de un modelo de deteccion precoz y diag-
noéstico de enfermedades de baja prevalencia en la
Comunidad Auténoma de Canarias que considere
el desarrollo de protocolos unificados para el diag-
nodstico y seguimiento, lo que hace que coexistan
diferentes abordajes segun la isla o unidad hospita-
laria, generandose desigualdades.

4. Desarrollo insuficiente de la labor de la gestion de
casos, especialmente con relacion con las enferme-
dades raras de curso progresivo.

5. Falta de homogeneidad en el desarrollo del proceso
de transicion de pediatria a adultos dependiendo de
la organizacion de cada hospital y realizdndose en
ocasiones de forma inadecuada.

el desarrollo e impulso de la mejora del proceso
de atencion a las patologias minoritarias en
Canarias.

2. Desarrollo de la Comunidad Auténoma de
Canarias de un marco normativo que aborda
diferentes ambitos de atencion promovido, en
parte, por la legislacion estatal.

3. Consolidaciéon y buen funcionamiento del
Programa para el Diagnostico Precoz de
Metabolopatias Congénitas en el Recién
Nacido de Canarias.

4. Dos Unidades de Atencion a las Enfermedades
Raras de referencia provincial, una en el
Hospital Universitario Nuestra Sefiora de
La Candelaria (Tenerife) y en el Hospital
Universitario Insular Materno-Infantil (Gran
Canaria).

5. Creacion del Registro de Enfermedades Raras
de la Comunidad Autéonoma de Canarias,
impulsandose actualmente el registro de datos
centralizados y la mejora del procedimiento
para la notificacion homogénea de los datos.

Fuente: Borrador del Plan Integral de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026. Elaboracion propia.
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