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Desde un punto de vista epidemiolégico, las en-
fermedades minoritarias son las que presentan
una prevalencia tan baja que requieren esfuer-
zos especiales y combinados, dirigidos a prevenir
la morbilidad, la mortalidad o la reduccion de la
calidad de vida y potencial socioeconémico de
las personas que las sufren.

Se considera minoritaria a una enfermedad,
cuando su prevalencia es inferior a un caso por
cada 2000 habitantes, presenta alta mortalidad
y/o es crébnicamente debilitante.

Las enfermedades minoritarias son un nume-
roso grupo integrado por mas de 7.000 condicio-
nes clinicas que tienen una baja prevalencia en
la poblacion.

Pueden afectar en conjunto a un 5-7% de la
poblaciéon general. Se estiman unos 30 millones
de afectados en la Unién Europea, unos 3 millones
en Espafa y entre 300.000 y 400.000 en Catalufia.
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Cuando Europa decidié empezar a trabajar con
las enfermedades minoritarias se encontré con
el “reto de la rareza”: la existencia muchas en-
fermedades con muy pocos pacientes, muy po-
cos expertos en estas enfermedades y dificiles
de identificar. Y no solo eso, ademas, estas en-
fermedades se caracterizaban por su heteroge-
neidad, por ser multisistémicas y por la cronici-
dad.

Todas estas caracteristicas planteaban la ne-
cesidad de abordar el reto con equipos multidis-
ciplinarios (sanitarios, socio sanitarios, sociales,
educativas y de reinsercién laboral).

Con el propodsito de resolver los problemas
que dan en el dia a dia las enfermedades mi-
noritarias se planted unir esfuerzos y optimizar
recursos mediante las nuevas tecnologias, y se
cred el Comité de Enfermedades Raras y una
red de profesionales, organizado en Unidades
Expertas.
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En 2009 se publica en Espafa un estudio que re-
coge las necesidades de las personas afectadas
enfermedades raras y el Ministerio de Sanidad,
Servicios Sociales e Igualdad en junio y el 2013 se
elabora la Estrategia en Enfermedades Raras del
Sistema Nacional de Salud.

La estrategia fue revisada en 2014, estable-
ciendo nuevos objetivos y recomendaciones, el
nuevo texto se estructura en tres partes:

El mismo 2014, de acuerdo con los requerimientos
planteados por la UE y el ministerio de sanidad,
el departamento de sanidad de la Generalitat de
Cataluia plante6 cambiar el modelo asistencial,
intentando que sea el sistema sanitario el que se
organice alrededor del paciente y no el paciente
que se organiza alrededor de las instituciones.

Situacion de las enfermedades raras en Espaia

Desarrollo de las lineas estratégicas (informa-
ciéon, prevenciéon y deteccidon precoz, atencioén sa-
nitaria, terapias, atenciéon sociosanitaria, investi-
gacién y formacion.

Evaluacién y seguimiento, pretende mejorar
la calidad de la atencién que se presta a las per-
sonas afectadas por enfermedades raras y sus fa-
milias, asi como garantizar que la atenciéon sea
equiparable en todo el territorio espaiol.

Se trabajo en 5 elementos clave:

e Trabajo en red a nivel de expertos y a nivel
de dispositivos territoriales.

e Un equipo multidisciplinario donde todos los
profesionales que trabajan en una patologia
deben estar formados y conocer bien la pa-
tologia.

e Trabajo en equipo y comunicacion entre los
profesionales y el paciente.

¢ Plan de atencion personalizada al paciente.

e Evitar el maximo desplazamientos a centro
experto.



Actualmente la “Comissié Assessora en Malal-
ties Minoritaries” esta trabajando en un registro
de enfermos de pacientes de enfermedades mi-
noritarias para conocer la incidencia y prevalen-
cia real de estas. El objetivo de este registro es
mejorar la planificacién sanitaria, mejorar las
condiciones del tratamiento para los pacientes y
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minimizar el impacto que tienen los costes de sus
tratamientos en el presupuesto del departamen-
to de sanidad.

Este trabajo se esta realizando por el Servei
Catala de la salut (CatSalut) mediante la creacion
de Plataformas digitales llamadas XUEC (red de
unidades clinicas expertas) de salud.
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Las XUEC tienen otras funciones:

Velar por el intercambio seguro de informa-
cion de pacientes entre profesionales y asi
mejorar la calidad y personalizacién de la
asistencia en cada caso.

Facilitar a cada paciente el acceso a toda su
informacion clinica.

La optimizacion de las agendas médicas de
los pacientes, reduciendo asi los desplaza-
mientos a los distintos centros de atencién
(muy importante para los pacientes que resi-
den en pequefos municipios).

Unificar protocolos de los profesionales espe-
cializados en una misma enfermedad.



