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Enfermedades minoritarias

1. Concepto. Casuistica
2. Dificultades diagnosticas
3. Falta de expertos

(Medicina Interna, Neurologia, Pediatria,
Bioquimica, Genética, Hematologia, Endocrino...)

4. Falta de Centros de Referencia
5. Falta de tratamientos satisfactorios

6. Falta de compromisos sociales e
institucionales

7. Nuestra experiencia
8. El internista y las enfermedades raras
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Enfermedades raras

1. CONCEPTO. CASUISTICA

®  7.000-8.000 enfermedades raras (la mitad genéticas
y en edad pediatrica)
= 5/10.000 habitantes (consenso europeo)

- Europa: 30 millones de afectos
- Espana: 3 millones (también hay 3 millones de
diabéticos)
- Catalunya: 300.000
" Causa de muerte en 35% de ninos <1 ano
® Causa de muerte en 50% antes de los 30 anos
" Ponen en peligro la vida o condicionan discapacidad

o invalidez
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Enfermedades raras

2. DIFICULTADES DIAGNOSTICAS

- Presentacion tipica, pero no reconocida
- Presentacion atipica

- Afectacion sistémica (cerebro, musculo,

hematopoyético, cutanea, endocrino...)



Enfermedades raras

3. FALTA DE EXPERTOS

Medicina Interna, Neurologia, Pediatria,

Bioquimica, Genética, Hematologia...)
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Enfermedades raras

4. FALTA DE CENTROS DE REFERENCIA

CRE (Centro de Referencia Estatal) de
enfermedades raras (BURGOS) septiembre 2009

- Enfoque sociosanitario
- Coordinacion nacional, epidemiologica, promocional...

El PP propone una agencia europea de enfermedades raras
(aprovechando la presidencia espanola de la UE)

Diario Médico 25.09.09




Enfermedades raras

S. FALTA DE TRATAMIENTOS
SATISFACTORIOS

= DEFICIENCIA DE ALFA-GLUCOSIDASA (Enfermedad de POMPE) MyozymeR

» DEFICIENCIA DE ALFA-1-ANTITRIPSINA: alfa-1-antitripsina.

= MITOCONDRIOPATIAS PRIMARIAS: coenzima Q-10, L-carnitina, vitamina B2.
= ACIDOSIS GLUTARICA TIPO 2: Riboflavina.

= FENILCETONURIA: dihidrocloruro de sapropterina, Kuvan®

= ALD: Autotransplante + terapia génica (Science, Nov 2009)

= TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA: acido tranexamico y
Raloxifeno.

Existen cerca de 600 medicamentos “huérfanos”
que estan en fase investigacional y de ellos unos 50
han recibido la autorizacion de comercializacion en la UE.
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Enfermedades raras

6. FALTA DE COMPROMISOS
SOCIALES E INSTITUCIONALES

= Federacio Catalana de Malalties Poc Prevalents (FCMPP)

» Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER). Estudio
ENSERIio

= CIBERER (Instituto de Salud Carlos III)
= EURORDIS (European Organisation for Rare Diseases)
= CAMM (Comissio Assesora en malalties minoritaries), Junio 2009

» Fundacié Dr.Robert. Catedra de Recerca Qualitativa
= LA MARATO DE TV3 (Diciembre 2009)

En Catalunya existen mas de 50 asociaciones dedicadas a una
enfermedad o a grupos de enfermedades minoritarias que representan
a mas de 500 enfermedades minoritarias.
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FEDER

Federacidn Espafiola de Enfermedades Raras

UNIDOS por las
ENFERMEDADES RARAS
Noviembre de 2009

Faltan
108 dias

28 de Febhrero
Dia Mundial de |as
Enfermedades Raras

Las acciones que
desarrollan las entidades
miembros de FEDER son de
gran importancia. Pincha
aquil para conocer el
calendario de eventos.

Mas de 70.000 firmas apoyan el
Pacto de Todos por las ER ;GRACIAS!

Estimado amigo

En este Boletin podras conoccer los aspectos mas relevantes de la presentacion oficial de la
Estrategia Nacional de Enfermedades Raras. que tuvo lugar el pasado 20 de
octubre en el Ministerio de Sanidad y Politica Social

En particular, consideramos muy importante destacarte el anuncio realizado por la Ministra,

Trinidad Jlmenez quien ha asegurado que la Secretaria General de Sanidad ya esta
estudiando la _de

Desde FEDER, centraremos todos los esfuerzos que sean necesarios en 2010 para instar a la
Administraciéon a impulsar los Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) por grupos
de enfermedades. Y lo haremos conscientes de que los CSUR deber ser, hoy
por hoy, la prioridad para mejorar la equidad en el accesc al diagnéstico,
tratamiente y cuidado de nuestras familias afectadas

Por ello, a partir de este mes, dedicaremos en cada edicién de nuestro Boletin una seccion
especial a potenciar la informacién de calidad y las propuestas concretas
para trabajar juntos en la designacion de los futuros CSUR Qué duda cabe
que la presidencia europea de la unién serd ademaéas el mejor escenario para buscar dar una
mejor respuesta a las necesidades gue plantean las enfermedades poco frecuentes




Enfermedades raras

6. FALTA DE COMPROMISOS
SOCIALES E INSTITUCIONALES

Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER)
Estudio ENSERio*

— Tiempo entre sintomas y diagnostico: 5 anos (20%: 10 anos)
— 40% ha requerido desplazamientos (M, B,V, S)
— Valoracion de necesidades socio-sanitarias

e 1/3 sufre déficit motor, sensorial o intelectual

 60% requiere apoyo personal diario (5 horas)

% Obra Social Caja Madrid




Enfermedades raras

6. FALTA DE COMPROMISOS
SOCIALES E INSTITUCIONALES

Jornada sobre ETICA de la INVESTIGACION
en ENFERMEDADES RARAS.

Capio Fundacion Jiménez Diaz

Madrid 28 de Octubre de 2009

F.Palau, D. Gracia, T.Pampols, MC Martin,
R. Sanchez, F. de Abajo, C. Ayuso



Enfermedades raras

6. FALTA DE COMPROMISOS
SOCIALES E INSTITUCIONALES

ESTRATEGIA EN ENFERMEDADES RARAS
DEL SISTEMA NACIONAL DE SALUD

— Ministerio de Sanidad y Politica Social
— Aprobada en el Consejo Interterritorial (20.10.2009)

EUROPA
(Bulgaria, Portugal, Francia y...... Espana)

Creacion de un Comité de Expertos
de todos los paises miembros
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Enfermedades raras

6. FALTA DE COMPROMISOS
SOCIALES E INSTITUCIONALES

1
2
3
4
S
6
7

« INFORMACION

« PREVENCION Y DETECCION PRECOZ

e« ATENCION SANITARIA (primaria-especializada)
« TERAPIAS AVANZADAS (farmacos hueérfanos)

« ATENCION SOCIO-SANITARIA

« PROMOCION DE LA INVESTIGACION

« FORMACION CONTINUADA

LINEAS ESTRATEGICAS CLINIC
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Enfermedades raras

7. NUESTRA EXPERIENCIA

» Grup de Recerca Muscular (GRM) 2000-2013
= Enfermedades musculares del adulto

= Cerca de 300 pacientes de 6 grandes categorias

distintas
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Enfermedades raras

7. NUESTRA EXPERIENCIA
(Hospital Clinic)

* Anemias congénitas

= Porfirias

» Amiloidosis

» Enfermedades autoinflamatorias
= ELA (motoneurona)

= Etc.
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Enfermedades raras

7. NUESTRA EXPERIENCIA

Formas de presentacion (clasicas):

Debilidad muscular

Fatigabilidad muscular

Elevacion de enzimas musculares

Movimientos anormales
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Enfermedades raras

7. NUESTRA EXPERIENCIA

Formas de presentacion (no clasicas):

Colestasis anictérica
Dislipemia de dificil control
Bajo rendimiento escolar
Dificultad de extubacion en UCI

Problemas deglutorios
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DISTROFIA DE DUCHENNE
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DISTROFIA DE CINTURAS

Ausencia de disferlina




« NEUROLOGIQUES « NO NEUROLOGIQUES

-Algada baixa

-Bloqueijos de conducio cardiaca
-Cardiomiopatia

-Retinitis pigmentosa
-Cataractes

-Acidosi lactica

-Diabetis
-Hipoparatiroidisme
-Tubulopaties renals
-Nausees 1 vomits episodics
-Pancitopenies
-Seudoobstrucio intestinal
-Lipomatosi multiple

CLINIC

BARCELONA

Hospital Universitari




Miopatia mitocondrial
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Laboratori de funcionalisme mitocondrial.
IDIBAPS. CIBERER
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Camptocormia ?




Miositis con cuerpos de inclusion
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Central Core
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MIOPATIA LIPIDICA
(deficit de carnitina)
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AMILOIDOSIS
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ATROFIA DE GRAN GRUPO (NEUROPATIA)
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Enfermedades raras

7. NUESTRA EXPERIENCIA

Distrofias musculares

n=100 Steinert, cinturas, FEH, OF, etc.
adulto
Encefalomiopatias =25 Pearson, Kearns-Sayre, MELAS, MERRF,
mitocondriales - etc.
Miopatias metabolicas n=15 Lipidicas, Glucogenosis, etc.
Miopatfas congénitas =10 Central core, nemalllnl-ca, desproporcion
congenita.
Miopatias inflamatorias | n=100 PM, DM, MCI.
Miscelanea =40 Amiloidosis, Miastenia gravis, sarcoidosis,

vasculitis, post-polio, etc.
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Enfermedades raras

8. LAS ENFERMEDADES RARAS Y EL
INTERNISTA



PROGRAMA OFICIAL FORMATIVO
(Area asistencial del internista)
(orden SCO/227/2007, de 24 de Enero)

Diagnostico dificil
Pluripatologicos
Enfermedades prevalentes
Edad avanzada
Areas de capacitacion
Paliativos
Emergencias
Quirurgicos
Enfermedades raras
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B EDUCACION PARA LA SALUD

Dr. Jests Sanchez Martos / Catedrat:co de Educac:on para Ia Salud de Ia U C M

.a Medicina cura a veces, alivia a
menudo y debe consolar siempre
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RECOMENDACIONES

(Europa)

» Identificar expertos y crear Redes (diagnostico, seguimiento y

tratamiento) de los afectados y sus familiares.
m Facilitar el acceso a los nuevos tratamientos “huérfanos”.

=  Simplificar los circuitos asistenciales garantizando una buena

conexion entre Atencion Primaria y especialistas.
= Potenciar prestaciones sociales (rehabilitacion, ayudas).

= Desplegar actividades formativas, informativas y de sensibilizacion
a profesionales sanitarios y sociales, a organizaciones de pacientes

y al conjunto de la sociedad.

= Potenciar la investigacion biomeédica y social en todos los ambitos

territoriales.

(también recogidas en la Estrategia en Enfermedades Raras del MS) CLINIC

Hospital Universitari




RECOMENDACIONES

(Europa)

Identificar expertos y crear Redes (diagnostico, seguimiento y
tratamiento) de los afectados y sus familiares.

Facilitar el acceso a los nuevos tratamientos “huérfanos”.

Simplificar los circuitos asistenciales garantizando una buena

conexion entre Atencion Primaria y especialistas.
Potenciar prestaciones sociales (rehabilitacion, ayudas).

Desplegar actividades formativas, informativas y de
sensibilizacion a profesionales sanitarios y sociales, a

organizaciones de pacientes y al conjunto de la sociedad.

Potenciar la investigacion biomeédica y social en todos los ambitos

territoriales.
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CONCLUSIONES

- Las enfermedades raras siempre han
existido, pero se van conociendo mejor

» Optimismo moderado (decisiones
politicas..)

« Compromiso Institucional (cientifico y
social)

= El internista como “coordinador”
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