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RESUMEN

El concepto de Enfermedades Raras es relativa-
mente nuevo. Suponen aquellos procesos “...que pue-
den ser mortales o provocar un debilitamiento crénico
del paciente y que, debido a su escasa prevalencia,
requieren esfuerzos combinados para tratarlas. A titu-
lo indicativo, se considera una prevalencia escasa
cuando es inferior a 5 casos por 10.000 personas en la
Comunidad”. La existencia de estas enfermedades esta
vinculada estrechamente con los medicamentos huér-
fanos, incluyendo como tales a todo farmaco, prétesis,
agente bioldgico o preparacion dietética destinado al
tratamiento de una Enfermedad Rara. A este espectro
hay que afiadir dos factores méas: 1. Los médicos de
Atencion Primaria no se sienten muy motivados en su
conocimiento y 2. Necesitan una atencion sociosanita-
ria compleja y habitualmente méas onerosa que las
enfermedades crénicas. Por todo lo expuesto las Enfer-
medades Raras se presentan como un universo que
requiere un nuevo enfoque sociosanitario por parte de
los sistemas de salud.
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tos huérfanos. Enfermedades croénicas. Modelo socio-
sanitario. Calidad de vida.
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ABSTRACT

The concept of Rare Diseases is relatively new.
They are those processes “...that can be mortal or to
cause a chronic weakening of the patient and who,
due to its little prevalence, require combined efforts
to treat them. For indicative purposes, a little
prevalence is considered when is lesser than 5 cases
per 10,000 people in the Community”. The existence
of these diseases is closely tied with orphan drugs,
meaning all drugs, prosthesis, biological agents or
dietetic preparations destined to the treatment of a
Rare Disease. Besides, it is necessary to add two
factors more: 1. The Primary Attention physicians do
not feel very motivated in their knowledge and 2.
These diseases need a complex sociosanitary
attention, habitually more expensive than chronic
diseases.

By all exposed the Rare Diseases appear like a
universe that requires a new sociosanitary approach
from the health system.

Key words. Rare diseases. Orphan Drugs. Chronic
Diseases. Sociosanitary Model. Quality of life.
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INTRODUCCION

El interés del hombre por las enfermedades es tan antiguo como
la Historia de la Humanidad, sin embargo por motivos socioecono-
micos evidentes, el objetivo de las diferentes sociedades ha sido
atender prioritariamente los problemas relacionados con las enfer-
medades mas comunes o prevalentes y con aquellas que generan una
mayor morbi-mortalidad. Antes de la transicién epidemioldgica este
interés se centraba en solucionar los problemas derivados de las
enfermedades infecciosas, pero actualmente en los paises occidenta-
les la atencidn se centra en solucionar los problemas que generan las
enfermedades cronicas, que adquieren una mayor relevancia con la
consolidacion del Estado de Bienestar, el progresivo aumento de la
esperanza de vida y el consiguiente envejecimiento de la poblacion.

El interés por las Enfermedades Raras (ER) surge en los paises
desarrollados. Aunque estas patologias no son especificas de estos
paises, sin embargo es Unicamente en ellos donde los enfermos
encuentran amparo para sus demandas asistenciales y sociales gene-
radas, porque habitualmente se trata de enfermedades cronicas y
con frecuencia invalidantes o con una mortalidad precoz elevada.
Los problemas que generan estan relacionados con el elevado coste
social y sanitario que conlleva la ordenacion y el estudio de este con-
junto de enfermedades. Ante este panorama y con el nuevo escena-
rio que supone la Ley de Promocién de la Autonomia Personal y
Atencion a las Personas en Situacion de Dependencia' es evidente
que el enfoque sociosanitario que requieren estas enfermedades
debera ser revisado para hacer frente de forma integral y coherente
a las necesidades de este colectivo desfavorecido?.

ENFERMEDADES CRONICAS

Son muchas las definiciones que se han dado de enfermedad cro-
nica (EC), pero quizas una de las mas acertadas por su sencillez es la
que hace Nobel® en 1991 definiéndolas como un trastorno organico o
funcional que obliga a una modificacion del modo de vida del pacien-
te y que persiste durante largo tiempo. Se trata por tanto de un pro-
blema que abarca a todos los grupos de edad, si bien afecta predo-
minantemente a los adultos. Producen una limitacién importante en
la calidad de vida y el estado funcional de las personas que las pade-
cen. Las enfermedades crénicas constituyen un desafio importante
que ha debido asumir la salud publica en el Gltimo medio siglo*; son
causa importante del aumento del coste sanitario, estimandose que
en los paises occidentales son responsables del 75% del gasto sani-
tario y de mas del 80% del gasto farmacéutico®.

La medicina y mas modernamente las ciencias de la salud se han
ido interesando cada vez mas por la evaluacién de los aspectos que
aparecen como consecuencia de la repercusion que la propia enfer-
medad tiene sobre los diferentes &mbitos de la vida del enfermo y
que no pueden contemplarse tomando en consideracién exclusiva-
mente los signos y los sintomas que afectan al individuo enfermo,
por lo que hoy en dia se debe entender a la persona enferma en un
marco holistico.

El paciente tiene que aprender a vivir con su dolencia cronica,
adaptandose a su enfermedad para lograr el maximo de autonomia
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posible en su nueva situacion. Este es el reto del siglo XXI para el
paciente crénico que supone un cambio de actitud en él para lograr
una vida normal. Por tanto méas que de un enfermo, se trataria de una
persona con una salud diferenciada y que tras incorporar algunos
cambios en su vida cotidiana se distinguiria de los no enfermos en la
observacion de sus sintomas y en la realizacion de controles médi-
cos periodicos®.

ENFERMEDADES RARAS

Segun la Unién Europea (UE) se entiende por Enfermedades Raras
todas aquellas enfermedades

“...que pueden ser mortales o provocar un debilitamiento croéni-
co del paciente y que, debido a su escasa prevalencia, requieren
esfuerzos combinados para tratarlas. A titulo indicativo, se conside-
ra una prevalencia escasa cuando es inferior a 5 casos por 10.000 per-
sonas en la Comunidad™.

Las ER en su mayoria son enfermedades crénicas que producen
una gran morbilidad y mortalidad prematura, ademas de un alto
grado de discapacidad y dependencia y, por tanto, un deterioro sig-
nificativo de la calidad de vida de los afectados.

El término “raras”, que se acufid en torno a la prevalencia, no
refleja la verdadera gravedad en términos de morbi-mortalidad y dis-
capacidad, que ademas se desconoce en la mayoria de los casos. El
criterio operativo de prevalencia, determinado por consenso, ni
siquiera es homogéneo en todas las partes del mundo. Asi, en Euro-
pa la cifra es de 5 por cada 10.000 habitantes, en Japon es de 4 por
cada 10.000 habitantes, en EEUU la cifra es menos de 200.000 perso-
nas afectadas en el pais (menor de 7,5 por cada 10.000 habitantes)®.

Esta definicion no implica que el concepto sea meramente esta-
distico. Ademas ultimamente se considera que la clasificacion segin
la prevalencia no es un criterio muy adecuado, ya que para la mayo-
ria de las ER, se desconoce el impacto y la carga de enfermedad que
suponen éstas, y por otra parte tampoco se tiene conocimiento del
tipo de discapacidades que conllevan. No se debe olvidar que el con-
cepto de ER se ha acufiado como un término “paraguas”, para facili-
tar la actuacion en un grupo muy heterogéneo de enfermedades, en
el cual se incluyen enfermedades cuya prevalencia es siempre baja
pero en un espectro que abarca prevalencias muy dispares, de diver-
sa etiologia y dificiles de clasificar. Aparecen en grupos etarios muy
diferentes y con frecuencia sin opciones terapéuticas curativas.

Si se considerara para su clasificacion definitiva el aspecto mera-
mente numérico, se ignoraria el aspecto nosoldgico o fisiopatoldgico,
siendo por tanto un concepto relativo: asi el sindrome metabdlico
seria una ER entre los aborigenes polinesios o africanos y no lo seria
obviamente en la sociedad occidental, lo contrario sucederia con la
malaria, la enfermedad mas frecuente en el mundo y que genera
mayor mortalidad. Se llegaria asi a la dificilmente explicable situa-
cién de que en el mundo de la globalizacién existirian clasificaciones
de enfermedades, como raras, diferentes en funcion de los continen-
tes. Existen otros aspectos de la definicion que deben subrayarse, en
ese sentido y en un intento por caracterizar la problematica comun a
todas las ER, la UE incorpora ademas en su definicidn aspectos que
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se relacionan con la calidad de vida, la discapacidad y la carga de
enfermedad’.

MEDICAMENTOS HUERFANOS

Uno de los problemas que plantean las ER es que debido a su
extremadamente baja incidencia, la Industria Farmacéutica y los
investigadores no han tenido estimulos en la busqueda de farmacos
para su tratamiento, utilizandose vicariamente medicamentos que
alivien los sintomas.

En 1980 Althuis utilizd6 por primera vez el término de medica-
mento huérfano (MH)®, para referirse a agentes con potencial tera-
péutico pero sin patrocinador para su comercializacion. En 1983 se
aprobo en Estados Unidos el “Orphan Drug Act™, para promover la
investigacion y el desarrollo de este tipo de farmacos. Actualmente
se define como MH todo farmaco, protesis, agente bioldgico o pre-
paracion dietética destinado al tratamiento de una ER™.

En los ultimos afios se han hecho esfuerzos para promover el
disefio y estudio de MH en USA (1983), Japo6n (1985), Australia (1997)
y la UE (2000). Para promocionar su produccion se ha estimulado: 1.
la promocion de créditos tributarios y ayudas a la investigacion, 2.
simplificacién de los procesos de autorizacion y 3. exclusividad en el
mercado, aunque en la UE sélo se ha aplicado el ultimo punto®. Con
la aplicacién de estos incentivos se ha conseguido un cierto avance
en la investigacion y desarrollo de nuevos MH aunque en el caso de
la UE en menor proporcién que en USA. Seguiin Joppi y col* el haber
desarrollado s6lo 18 MH en 4 afios de legislacion puede ser debido a
la escasez de los incentivos en la UE en comparacion con otras legis-
laciones. En conclusion se necesitan mas incentivos en Europa para
desarrollar MH y desarrollarlos con coste adecuado'*.

Gracias a la iniciativa del Comité de Medicamentos Huérfanos de
la Agencia Europea del Medicamento, la caracteristica de orfandad
no debe ser entendida sélo en los farmacos de nuevo desarrollo, ya
que define a los MH como aquellos que se utilizan en el tratamiento
para una enfermedad rara***.

El desarrollo de la investigacion farmacoldgica esta haciendo posi-
ble descubrir nuevas indicaciones de utilidad para el tratamiento de
ciertas ER de farmacos desarrollados y de utilidad demostrada para el
tratamiento de enfermedades prevalentes, en ese caso no tendria sen-
tido hablar de MH, sino de indicaciéon huérfana de un medicamento
superandose asi el concepto de uso compasivo, Unica forma de utili-
zacion hasta la fecha; asi, el ibuprofeno, utilizado en el tratamiento del
cierre del Ductus Arteriosus persistente, es una indicacion huérfana,
para el caso de este antiinflamatorio no esteroideo utilizado amplia-
mente en procesos inflamatorios, degenerativos, etc.”.

MOVIMIENTO ASOCIATIVO

Desde que el hombre primitivo sufrié por primera vez los sufri-
mientos de una enfermedad, recurrio a sus semejantes en busca de
ayuda y éstos trataron de ofrecérsela seguin sus posibilidades. Con la
evolucion de la sociedad las llamadas redes de apoyo informal han
ido diversificando su orientacion desde la edad media en que tuvie-
ron un caracter mas benéfico religioso, pasando en la edad moderna
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por un movimiento obrero y reivindicativo de proteccion social del
trabajador, hasta la sociedad actual en la que la mayor parte del teji-
do de estas redes se vertebra alrededor del movimiento asociativo®™.

Con la llegada del Estado de Bienestar, a finales de los afios
ochenta en nuestro pais, se produjo una importante movilizacién
socio-politica que supuso un gran empuje del movimiento ciudada-
no, destacando el protagonismo de la participacion ciudadana como
elemento de transformacion social que presioné al Estado para que
los cambios politicos se produjeran a mayor velocidad®**. Se produ-
ce asi el llamado “boom de la solidaridad™®. Apareci6 un interés por
el voluntariado y el asociacionismo sin precedentes en la sociedad
en general, que conjuntamente con el “boom de los medios de comu-
nicacion” hace posible que la sociedad civil comience a ser cons-
ciente de su importancia y aumente considerablemente la aparicién
del movimiento asociativo en los medios. Aparecen numerosos
reportajes y articulos impensables hace sélo algunos afios, que supo-
nen un empuje al modelo asociativo, lo que facilita enfrentarse a los
nuevos problemas, ofreciendo soluciones novedosas y creativas.

El movimiento asociativo actual se conforma como auténticos
grupos de mentalizacién colectiva por lo que han logrado que deter-
minados valores sociales, de dificil “venta” hace unos afios, puedan
ser asumidos como algo natural y normal por la poblacion®®.

En torno a la problemética compleja de las ER, en Espafia, al igual
que en el resto de paises europeos, se ha desarrollado un amplio
movimiento asociativo. Durante afios las organizaciones o federacio-
nes de pacientes con ER en todo el mundo han jugado un papel
importante en el desarrollo de acciones orientadas a la mejora asis-
tencial y de investigacion en las ER. Se han esforzado en satisfacer las
necesidades de informacion, centrando parte de su trabajo en la
divulgacion de la informacion existente, publicando paginas especifi-
cas en Internet o libros especialmente editados*#. A través de esta
meritoria tarea han informado basicamente a otros afectados de los
problemas asistenciales y sociales que rodean a algunas de estas
enfermedades o grupos de ER aproximandose a una descripcién de
las caracteristicas principales de las mismas, asi como de los recur-
sos diagnésticos y terapéuticos fundamentales, aunque carezcan, en
ocasiones, de una vision general del problema.

Es importante resaltar la existencia de las asociaciones de afec-
tados, que forman una red que tiene entre otros objetivos la difusion
de conocimientos de salud a la poblacién, mejorando su entendi-
miento, ya sea mediante charlas, coloquios o con campafas publici-
tarias a nivel tanto local como general; para mejorar este aspecto
podria ser interesante fomentar la creacion de grupos de apoyo en
las asociaciones de pacientes y reconocer su papel en la mejora del
conocimiento y la difusién de las ER, lo que ayudaria a la integracion
familiar y social®.

No obstante, en Espafia, el 88% del cuidado que precisa un enfer-
mo con patologia cronica lo prestan las redes sociales de apoyo, fun-
damentalmente la familia mas cercana®*. En estas redes se involucran
un amplio espectro de personas, desde profesionales de la salud que
ofertan cuidados intensivos en la asistencia de los pacientes hasta
parientes 0 amigos que apoyan de una u otra forma el cuidado®?.
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Al igual que en el resto de Europa, en Espafia las asociaciones de
pacientes han jugado un papel importante en la mejora asistencial y
de investigacién de las ER, proponiendo una estrategia comun y el
desarrollo de acciones orientadas a conseguir que se satisfagan sus
necesidades.

Aunque en Espafia el movimiento asociativo en las ER se inicia
después que en otros paises de nuestro entorno y con mayor “timi-
dez”, el aumento progresivo de las asociaciones y de los asociados,
es indiscutible. El movimiento asociativo, esta liderado, entre otras,
por la Federacion Espafola de Enfermedades Raras (FEDER), que
desde su creacion en el afio 2000, esté en rapido y continuo proceso
de crecimiento y expansion: en Enero de 2006 estaba integrada por
104 asociaciones de afectados con un nimero aproximado de 15.000
personas asociadas, de las que segln sus propias estimaciones al
menos unos 9.000 eran enfermos. Existen actualmente mas de 1.500
asociaciones de pacientes®; la base de datos del IIER (Instituto de
Investigacion en Enfermedades Raras)?® registra mas de 600 asocia-
ciones de ER en nuestro pais, aunque muchas de ellas son pequefias,
centradas en enfermedades muy especificas y en muchos casos de
caracter meramente local o regional. Intentan paliar las debilidades
propias de su tamafio, escasez numérica de los afiliados, falta de
recursos materiales y falta de recursos humanos adecuados, agru-
pandose en forma de alianzas o federaciones, aunque en ocasiones
surjan conflictos de intereses y se encuentren con la competencia
“desleal” de la federacion a la que pertenecen, debidas en parte a la
falta de “profesionalizacién” de las alianzas o federaciones®, a des-
confianzas entre las asociaciones 0 a excesivos personalismos en los
6rganos directivos de unos y otros.

Por otra parte, con mas frecuencia de lo deseable, las asociacio-
nes comprueban que las alianzas o federaciones no cumplen las
expectativas creadas, y que ademas éstas se ven favorecidas a la
hora de recibir las subvenciones mas cuantiosas, lo que hace que se
mantengan nominalmente dentro de las federaciones o alianzas y sin
embargo, adopten politicas en ocasiones contrarias a las actuaciones
de las alianzas o federaciones a las que pertenecen.

El escenario actual, en el ambito de las ER, nos brinda un movi-
miento asociativo muy atomizado y desunido, aunque aparentemen-
te pueda parecer mas o menos cohesionado en torno a diversas
alianzas o federaciones.

La experiencia del movimiento asociativo internacional servira
sin duda de acicate para que las federaciones y organizaciones de
pacientes en nuestro pais consigan trabajar de manera mas cohesio-
nada y mas eficiente con el objetivo de conseguir los objetivos y los
retos que tienen planteados. En particular en la UE es de resaltar el
papel de apoyo organizativo y estratégico que EURORDIS (European
Organization for Rare Diseases) presta, de forma permanente, a las
federaciones y alianzas nacionales de todos los paises miembros.

ENFOQUE SOCIOSANITARIO

Afrontar las necesidades sociosanitarias es algo que se plantea
cuando las sociedades alcanzan el llamado estado de bienestar. Este
contaba hasta ahora con tres pilares basicos: el Sistema de Pensio-
nes, el Sistema Nacional de Salud y el Sistema Educativo; el Sistema
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Nacional de Dependencia, creado a partir de la entrada en vigor de la
Ilamada La Ley de Promocion de la Autonomia Personal y Atencion a
las Personas en Situacion de Dependencia, aspira a ser el 4° pilar del
Estado de Bienestar.

La Ley define la dependencia como:

“El estado de caracter permanente en que se encuentran las per-
sonas que, por razones ligadas a la falta o a la pérdida de autonomia
fisica, intelectual o sensorial, precisan de la atencion de otra u otras
personas o ayudas importantes para realizar actividades basicas de
la vida diaria.™.

El término dependencia lleva pues implicita la existencia de dos
elementos: por un lado la persona dependiente y por otra la necesi-
dad de atencion a dicha persona. El fendmeno de la dependencia vin-
culado a la necesidad tanto individual como colectiva de hacer fren-
te al menoscabo fisico y psiquico de la persona, ha cobrado en los
ultimos afos un auge especial adquiriendo la relevancia social que le
corresponde.

Aunque las primeras referencias en la literatura a la dependencia
son de finales de la década de los 60 del pasado siglo®®, afrontarla
no es una necesidad nueva, ya que las personas siempre han estado
a riesgo de caer en una situacion de dependencia; lo verdaderamen-
te novedoso es la magnitud social que ha adquirido este problema.
Hasta hace poco, el fenémeno de la dependencia se ha considerado
implicitamente un problema privado que debia ser resuelto por las
familias, responsables del “apoyo informal”. Esta funcion ha recaido
y recae, casi en exclusiva, en las mujeres de la familia y dentro de
éstas, en las de mediana edad, entre 45 y 69 afios por lo que tiene un
indudable rol de género®*.

La ley propone clasificar la dependencia en tres grados™:

Grado |. Dependencia moderada: cuando la persona necesita
ayuda para realizar varias actividades basicas de la vida diaria, al
menos una vez al dia.

Grado Il. Dependencia severa: cuando la persona necesita ayuda
para realizar varias actividades basicas de la vida diaria dos o tres
veces al dia, pero no requiere la presencia permanente de un cuida-
dor.

Grado Ill. Gran dependencia: cuando la persona necesita ayuda
para realizar varias actividades basicas de la vida diaria varias veces
al diay, por su pérdida total de autonomia mental o fisica, necesita la
presencia indispensable y continua de otra persona.

Ademas clasifica cada uno de los grados de dependencia en dos
niveles, en funcién de la autonomia de las personas y de la intensi-
dad del cuidado que requieran.

La dependencia puede clasificarse de distintas formas en funcion
de su tipo:

Dependencia fisica: pérdida del control de sus funciones corpo-
rales y de su interaccion con los elementos fisicos del ambiente.

Dependencia social: asociada a la pérdida de personas y relacio-
nes significativas para el individuo.
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Dependencia mental o cognitiva: cuando el individuo pierde su
capacidad para resolver sus problemas y tomar decisiones propias.

Dependencia econémica: tiene lugar cuando una persona pasa de
ser un miembro “activo” econémica y laboralmente, a formar parte
de la poblacion “inactiva”, “pasiva” o “dependiente”.

La dependencia es un fenémeno presente en todos los grupos de
edad, si bien es cierto que se trata de un problema estrechamente
vinculado al envejecimiento demografico, por lo que se tiende a con-
siderar que afecta s6lo a los mayores, es decir existe una estrecha
relacién entre dependencia y edad. Las estimaciones para el afio
2010, demuestran que el problema se agravara, incrementandose en
unas 150.000 las personas dependientes mayores de 65 afios, de las
que un 50% seran mayores de 80 afios** (Tabla 1).

Aunque en la actualidad el peso mayoritario de la dependencia
corresponde a los mayores y dentro de ellos a los que superan los 80
afos de edad (unas 440.000 personas en el afio 2005), con frecuencia
se “olvida” la dependencia vinculada a la discapacidad, baste citar
como ejemplo la generada por las secuelas de accidentes laborales o
de trafico y la derivada de la presencia de enfermedad que no haran
sino incrementar el problema, muy especialmente en el caso de las
enfermedades cronicas.

La Encuesta sobre Discapacidades, Deficiencias y Estado de Salud
(EDDS) realizada en 1999 y publicada por el Instituto Nacional de Esta-
distica (INE) en el 2001, pone de manifiesto la existencia de una clara
relacion entre la salud, a nivel de las enfermedades crénicas y las situa-
ciones de dependencia. En Espafia la proporcion de personas afecta-
das por enfermedades crénicas, por sexo y edad, presenta menor inci-
dencia entre los menores de cinco afios (10%), mientras que en las
edades mas avanzadas alcanza a practicamente el 85% de la poblacion.
Consideradas en su conjunto las enfermedades cronicas afectan al
44,2% de los hombres frente al 52,7% de las mujeres® (Tabla 2).

Tabla 1. Estimacion de la poblacion dependiente = 65 afios.

ARO Hombres Mujeres Total

= 65 afios =80 afios =65 afios =80 afios =65 afios = 80 afios
1992 290.365 102.215 356.263 203.963 646.628 306.178
2000 366.941 119.857 397.683 247.895 764.624 367.752
2005 379.918 150.678  413.621 294.496 793539 445174
2010 422.814 179.543 513.256 292.083 936.070  471.626

Tabla 2. Prevalencia de padecer alguna enfermedad.

Hombres (%) Mujeres (%)
0-19 afios 22,9 21,2
20 - 44 afios 35,1 42,8
45 - 64 afios 60,6 71,2
> 65 afos 79,3 86,2
Total 44,2 52,7
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Segun los datos de esta encuesta del total de la poblacion que
vive en hogares familiares, el 9% tienen algun tipo de discapacidad®;
esta encuesta permite, en cierto modo, aproximarse al grado de
dependencia de las personas adultas. Se podria estimar que entre los
espafioles mayores de 65 afos: el 36,2% presentaria una dependencia
moderada; el 19,2% presentaria una dependencia severa; el 17% pre-
sentaria una gran dependencia.

Pero con los datos actuales no es posible obtener informacién
sobre el grado de dependencia de los nifios ni adolescentes, y esto es
especialmente necesario en el caso de las ER que afectan mayorita-
riamente a la infancia.

Ante la nueva clasificacion que propone la Ley de Dependencia
seran necesarios nuevos enfoques en los estudios de investigacion,
ya que con los datos hasta ahora existentes Unicamente se puede
tener una visién cuantitativa de la frecuencia y distribucion de la
enfermedad cronica y de la discapacidad que ésta genera, pero no
del grado de autonomia de las personas que las padecen. Evidente-
mente las ER deberan ser consideradas como un factor de peso, si se
pretende enfocar la dependencia en su dimension real, aunque en
este caso se esté hablando mayoritariamente de personas jovenes e
incluso de nifios, pero que deben convivir con diversas discapacida-
des de por vida.

Las intervenciones sociosanitarias ejercen un papel importante
en el retraso en la aparicién de la dependencia; intervenciones efica-
ces en edades tempranas de la vida pueden prevenir la aparicion de
la dependencia en edades mas avanzadas. En el caso de las EC la
mejora de los habitos de vida, disminuyendo los habitos que favore-
cen la dependencia: sedentarismo, sobrepeso, alcohol y tabaquismo,
contribuyen significativamente a mejorar la esperanza de vida sin
discapacidad** y cuando la dependencia ya esta presente, los cui-
dados sanitarios son esenciales tanto para la adecuada adaptacion
de la persona a esa situacién, como para mejorar su calidad de vida.
En el caso de las ER la intervencion debera dirigirse fundamental-
mente a minimizar la dependencia a través de actuaciones integra-
das, vertebradas en torno al paciente y realizadas por equipos inter-
disciplinares, en el que han de participar obligatoriamente todos los
niveles de atencion, pero en los que el nivel primario de atencion
tanto sanitario como social deberan jugar un papel fundamental, ya
que constituyen el entorno cercano al paciente.

PAPEL DE LA ATENCION PRIMARIA

El papel del médico de atencién primaria, no debe ser diferente al
que tiene en las demas EC. Dado que en las ER se sabe que el diag-
néstico precoz es vital para una evolucion lo méas confortable para el
paciente®, el rol de la AP es fundamental a la hora de detectar signos
precoces de alarma en los pacientes que sugieran este tipo de pato-
logias, acelerando la visita a los especialistas adecuados para que el
diagnostico se realice con la maxima celeridad.

La relevancia de la funcién del médico de AP no se debe Unica-
mente a este papel crucial en las primeras etapas de la enfermedad,
aunque no concrete ni confirme el diagndstico para lo que carece de
medios técnicos, quedando en un segundo plano aparente ante la
actuacion de los especialistas, ya que la AP, desempefia o debe
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desempefiar un papel preponderante en el seguimiento, realizando
una labor de “acompafiamiento” del paciente, atento a sus necesida-
des y problemas asociados, valorando los signos de agravamiento
del proceso y siendo un elemento clave en la coordinacion de las
actuaciones que se pongan en marcha para satisfacer la necesidades
sociosanitarias de la persona®.

Un estudio cualitativo, recientemente llevado a cabo en AP* no
encontré diferencias entre los distintos profesionales (médicos,
enfermeras y trabajadores sociales) en cuanto a su conocimiento de
las ER o su interés hacia ellas, independientemente de que desarro-
llaran su actividad en el medio rural o urbano. El citado estudio pone
de manifiesto que el concepto de ER es poco conocido en AP. Dado
que la mayoria de su actividad profesional se orienta a enfermedades
prevalentes, les resulta sorprendente e incluso tienen dificultades
para comprender que enfermedades de baja prevalencia puedan
generar una problematica global de esta magnitud. Las ER despiertan
escaso interés profesional, en contraste con el interés humano.

Una demanda frecuente por parte de los colectivos de pacientes
e incluso de ciertos expertos en el ambito de las ER es la mayor for-
macion en las mismas de los médicos de AP. En contraste los profe-
sionales entrevistados creen suficiente la formacién que reciben en
el pregrado y desestiman la formacién de postgrado, por innecesaria
y poco factible. Pero lo que reclaman de forma unanime es un acce-
so facil y rapido a informacion contrastada sobre las mismas. Consi-
deran la busqueda de informacion activa, a través de Internet, como
la mejor forma para obtener la informacion que optimice sus crite-
rios de derivacion y, en esa linea, el Sistema de Informacién de Enfer-
medades Raras en Espafiol, SIERE (http://iier.isciii.es/er), es adecua-
do a sus demandas informativas.

NUEVOS MODELOS DE ATENCION

La necesidad de plantearse un nuevo modelo surge porque el uti-
lizado para la gestion en las enfermedades cronicas, no resulta atil en
las ER; el modelo al uso no genera un verdadero dispositivo sociosa-
nitario, salvo en casos excepcionales.

Se plantea pues la necesidad de un nuevo modelo de atencién
que articule un auténtico espacio sociosanitario que oriente y en lo
posible mejore los diferentes problemas y consecuencias derivadas
de estas enfermedades (discapacidad, dependencia, etc.). Por otra
parte, el modelo debe tener en cuenta la pluralidad y heterogeneidad
de las ER, ademés de la realidad administrativa de nuestro pais, faci-
litando la gestion de las ER, reforzando los programas de coordina-
ciony las politicas de equidad interterritorial. Debe entender y aten-
der la complejidad de la situacion de las personas con problematica
sanitaria y social asociada situando en el centro a la persona, sus
necesidades y el entorno social en el que vive.

El modelo de atencién sociosanitaria requerido implica un cam-
bio de cultura, ya que se orienta y vertebra, siguiendo las recomen-
daciones de la OMS* (Tabla 3).

Un modelo que satisfaga las necesidades de los pacientes afecta-
dos por ER ha de integrar también como factores determinantes la
atencion especializada por la parte sanitaria, los llamados centros
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Tabla 3. Cambio de cultura en la articulaciéon del modelo.

Cultura Modelo sanitario Modelo sociosanitario
(enfoque actual) (nuevo enfoque)
Enfermedad Cliente
Orientacién Diagnéstico Equino intlerdisci linar
Tratamiento quip P
: T Valoracién integral
Cultura base Hiperespecializacion Médica / funcional 7 social
Funcionalidad / No considerado Atencion a discapacidad y
Discapacidad dependencia
Jerarquizado Multidisciplinar
Organizaci6n Basado en diagnésticos Basado en procesos
Estructural Funcional
Desintegrado Continuidad asistencial

base por la parte social y las asociaciones de pacientes por la parte
comunitaria. Otros determinantes a incluir son: necesidad de infor-
macion, autogestion de la propia enfermedad y atencién a la depen-
dencia.

Se ha constatado la necesidad de dar un paso mas en el cambio
de la mentalidad, ampliando el enfoque del curar por el de curar +
cuidar, centrado en la valoracion integral del usuario, donde la uni-
dad de atencion sea el usuario y su familia, que tenga en cuenta el
control de la sintomatologia, que considere los beneficios de la reha-
bilitacion, que priorice la calidad de vida, que contemple la discapa-
cidad y, potencie el trabajo en equipo para lograr un abordaje inter-
disciplinar.

CONSIDERACIONES FINALES

Las ER participan en gran manera de la evolucion y de las necesi-
dades de las enfermedades croénicas, aunque no todas las ER en la
actualidad puedan considerarse crénicas (p. €j.: el labio leporino en
general se trata al diagnosticarse, cosa que se hace al nacer o inclu-
so previo al parto). Al igual que las EC necesitan atencién médica y
sociosanitaria especifica, distinta de las enfermedades agudas, y mas
onerosa para el estado del bienestar; sin embargo, a diferencia de las
enfermedades crénicas el médico de AP no esta interesado en ellas,
precisamente quizas por el hecho de su baja prevalencia®. Aspecto
muy distinto es el del tratamiento: en las EC cada dia la terapéutica
es mas sofisticada y elaborada como ocurre por ejemplo en la diabe-
tes; por el contrario, hasta ahora en las ER el disefio de nuevas molé-
culas viene condicionado por la relacion coste/beneficio, que a “prio-
ri” se supone que es baja. Una sociedad democratica e igualitaria,
como la nuestra, no puede aceptar que les sean negados a ciertos
ciudadanos los beneficios de los progresos médicos, por el hecho de
que la enfermedad que sufren sélo afecte a un pequefio nimero de
personas. Es competencia de la Administracién proveer los incenti-
vos y adaptar los procedimientos administrativos necesarios, para
ofrecer a estos pacientes medicamentos con el mismo nivel de cali-
dad, seguridad y eficacia de cualquier otro medicamento. Afortuna-

An. Sist. Sanit. Navar. 2007, Vol. 30, N° 2, mayo-agosto

187



A. Avéllaneda y otros

188

damente las técnicas de gendmica y el diagndstico prenatal pueden
llenar el vacio terapéutico a medio o largo plazo.

Es indudable que el componente operativo de la definicion de ER
ha resultado de un valor inestimable para hacer visibles estas enfer-
medades y sensibilizar tanto a la sociedad como a las autoridades
sanitarias ante este problema relevante de salud publica y que resul-
ta de innegable utilidad para resolver problemas en la investigacion
de las ER. Pero no es menos cierto que focalizar en este aspecto la
gestion de estas enfermedades constituiria un error en el manejo glo-
bal de las ER, cuyos problemas se deben intentar solucionar enmar-
candolas en lo posible en las mismas clasificaciones y pautas de
actuacion que las restantes EC, pero reconociendo y actuando ante
sus peculiaridades.

La participacion del movimiento asociativo es sin duda un ele-
mento clave en el enfoque sociosanitario que debe implantarse, ya
que son los pacientes los verdaderos conocedores de la historia
natural de su proceso y de la compleja problematica sociosanitaria
que conlleva. El trabajo con las asociaciones debe garantizar la
mutua colaboracién en un marco de independencia; sin embargo la
precariedad de la mayoria de estas asociaciones obliga a contribuir
a su financiacion por parte de la Administracion, aunque el especta-
cular aumento de subvenciones de la Administracion a las ONG ha
incrementado su grado de dependencia al Estado, de tal forma que
en ocasiones, se cuestiona el caracter no gubernamental® de estas
asociaciones.

Las ER plantean desafios a la medicina actual muy distintos a los
de hace s6lo unos 30 afios, que requieren para su solucion abordajes
novedosos y en los que desde la creacion del IIER, el grupo de coor-
dinacién sociosanitaria estd comprometido.

El cambio del modelo de atencion a las EC priorizando un verda-
dero enfoque sociosanitario es una necesidad reconocida por todas
las administraciones; pero como en toda situacion de cambio, el
desarrollo tedrico ha ido muy por delante y la planificacion tedrica-
mente impecable, no se plasma en la realidad cotidiana. En la mayo-
ria de las ocasiones, es en el nacleo familiar o en su entorno donde
Unicamente se materializa la coordinacion sociosanitaria. En éste
convergen los cuidados sociosanitarios al confluir las acciones de los
profesionales de la salud, basicamente brindadas por la asistencia
primaria, con la atencién social que ofrecen las trabajadoras socia-
les, que desde hace unos afios y de forma progresiva se integran en
los Equipos de Atencién Primaria.

Por esta razon nuestro grupo ha elaborado un nuevo modelo de
atencién sociosanitaria® que intenta satisfacer las necesidades de
atencion de las enfermedades raras y que estéa resultando de utilidad.
Aunque los primeros indicios parecen favorables, su verdadero nivel
de coste-efectividad debera ser testado a largo plazo.
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