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NUESTRA POSTURA ANTE EL DOCUMENTO:
""Consulta sobre la accién comunitaria en el &mbito

de las enfermedades raras"'.

Estimados Sres.

Acabamos de leer con detenimiento el extenso documento de ""Consulta

sobre la accién comunitaria en el ambito de las enfermedades raras"'.

Nos ha parecido un documento realmente importante paraaquellas
personas que padecemos una enfermedad de baja prevalencia como son las
ataxias, pero no obstante deseamos hacer algunas observaciones al documento,
que esperamos sean tenidas en cuenta, pues son fruto de la experiencia de vivir

con una enfermedad rara.

1. Entendemos que se debe mantener el término “enfermedad rara" y no
hacer distincion entre "Enfermedades raras" y "Enfermedades
extremadamente raras”, pues solo conduciria a errores terminolégicos y
no creemos que realmente sea significativo para nadie. Este tema ya fue
discutido en la Reunién que tuvo lugar en Bruselas el dia 13 de
Septiembre y el criterio mayoritario expresado en dicha Conferencia ha
sido mantener un Unico término para englobar a todas las enfermedades

de baja prevalencia y es "Enfermedades raras".
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2. Si nos ha parecido especialmente acertada la diferenciacion que realizan
entre aquellas enfermedades raras que permiten llevar una vida mas o
menos normalizada y aquellas que producen una grave discapacidad y que
a nuestro entender deben ser objeto de una especial proteccion, y una
mayor inversion en investigacion, dado que suponen un extraordinario
sufrimiento para las personas que las padecen y para su entorno familiar,
asi como les impide el acceso al trabajo, lo que a su vez repercute en su
economia familiar, y también en la de los Estados miembros. Invertir en
investigacion en estas patologias, supondrd a medio plazo un ahorro
importante para los estados miembros, y una calidad de vida para muchas

personas que padecen una multidiscapacidad.

3. Entendemos que se debe mejorar las condiciones de comercializacion de
los medicamentos huérfanos. Desde que un farmaco se investiga hasta que
se comercializa y le llega a todos los pacientes, con facilidad han
transcurridos 10 afios, tiempo a todas luces excesivo para este tipo de
enfermedades, muy graves y que ponen en riesgo la vida de las personas

que las padecen.

4. Entendemos que desde un punto de vista politico y de la enorme
heterogeneidad de las enfermedades raras puede resultar util agruparlas, y
crear redes generalista, pero estamos en total desacuerdo en esto, pues las
distintas enfermedades raras pueden tener algunas cuestiones comunes y
que se mencionan en el texto a consulta, pero desde luego cada una de
ellas es Unica y especifica y la informacién sobre una de ellas siempre es
distinta de las otras, quizas si se contara con las agrupaciones de pacientes

de cada enfermedad en las redes informativas, el problema de la
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dispersion se obviara. Cada enfermedad tiene sus caracteristicas y
peculiaridades y la informacion y la investigacion debe ser concreta para

cada enfermedad y no tratar de agruparlas para abaratar costes.

5. En cuanto a la investigacion en Enfermedades Raras del 7° Programa
Marco de Investigacion, fueron excluidos en la 12 y 22 convocatoria las
enfermedades raras neurodegenerativas, y a pesar de nuestras multiples

propuestas hasta ahora no se nos ha dado ninguna razén que lo justifique.

6. Nos parece excelente la creacion de redes de centros de referencia para
enfermedades raras, siempre que finalmente sean accesibles a todos los
enfermos, las novedades en investigacion y tratamiento, y no solo a
aquellos ciudadanos de algunos paises quedando fuera los de otros con

menos capacidad econdmica e investigadora.

En cuanto a las preguntas que se plantean en el documento, nuestras

respuestas a las mismas son las siguientes:

Pregunta 1. ¢Es satisfactoria la definicion actual de «enfermedad rara» que
hace la UE?

= Nos parece totalmente satisfactoria.

Pregunta 2: ¢Estan de acuerdo en que hay una necesidad apremiante de

mejorar la codificacion y la clasificacion en este ambito?

» Totalmente de acuerdo con la respuesta del documento.
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Pregunta 3: ¢Puede un inventario europeo de enfermedades raras

contribuir a que su sistema nacional o regional las trate mejor?

» Totalmente de acuerdo en lo escrito en el documento.

Pregunta 4. ;Deben dar prioridad las redes europeas de referencia a la
transferencia de conocimiento? (O a la movilidad de los pacientes? (O a

ambas? ¢ Dé que manera?

= Entendemos que la difusion del conocimiento a través de Orphaned e
Internet, es una herramienta Util, pero nos cuesta compartir que de este
modo se puedan salvar vidas. El tener acceso a una informacion
suficiente es importante, pero nunca va a suplir el papel del médico
experto. Ademas la mayoria de los médicos desconocen a orphaned, y no
esta entre sus prioridades. Pienso que es mucho mas util que se creen
redes de expertos en cada enfermedad rara y que puedan poner sus
conocimientos al servicio de los médicos de disciplinas afines. Esto si
que podria salvar vidas.

= La movilidad de los pacientes solo en casos especiales podra resultar
util. En enfermedades gravemente invalidantes, dificilmente los
enfermos podran trasladarse de su pais para recibir tratamiento en otro,
y ademas lo podran hacer una o dos veces, pero nunca para recibir un
tratamiento prolongado en el tiempo. Creemos que esto sélo puede
resultar Gtil, en colaboracion con redes de informacion constituidas por
investigadores y meédicos expertos en una patologia concreta.

= Para nosotros el modelo pasa por constituir redes de excelencia en cada

enfermedad rara constituidas por cientificos y médicos expertos, que

4
Plaza Fermin Bouza Brey n° 5, 4°D - 36004 Pontevedra
Telf: 665386343
CIF: G36506046 - e-mail: ataxias.galicia@gmail.com
www.hispataxia.org



Miembro de:

2
RS

Asociacion
Galega

de Ataxias

compartan conocimientos, investigacion y reuniones periodicas para
poner al dia sus conocimientos y estado de la investigacion. Este es el
modelo més util para el paciente. La movilidad de los pacientes solo en
casos extraordinarios y cuando en el pais de referencia no haya ni
medicos, ni investigadores ni ninguna infraestructura para el tratamiento
de su enfermedad. La financiacion debe ser mixta: Investigacion de los

paises y Programas de investigacion europeas.

Pregunta 5: ;/Deben emplearse herramientas en linea y electrdnicas en este

campo?

= Por supuesto entendemos que es el método mas rapido para comunicarse.

Estamos de acuerdo con lo planteado en el documento.

Pregunta 6: ¢ Qué puede hacerse para seguir mejorando el acceso a analisis

de calidad para las enfermedades raras?

« No estamos de acuerdo en realizar andlisis geneéticos a la poblacion en
general para deteccion de las enfermedades raras. Entendemos que dado
el elevado nimero econdmicamente es inviable, y ademas esos recursos
se podrian emplear en investigacion para la cura de las enfermedades.
Ademas si se decidiese hacer un cribado de las ER, nunca podria hacerse
para todas, y desde luego nunca nos pondriamos de acuerdo en qué
enfermedades realizar cribado y cuéles no, maxime cuando el que se
haga un cribado a la poblacion o a los recién nacidos no va a impedir

que desarrollen la enfermedad.

Pregunta 7: ¢Consideran muy necesario evaluar a escala de la UE el posible
cribado de poblacion respecto a las enfermedades raras?
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Como hemos manifestado en la contestacion a la cuestion anterior, solo
en aquellas enfermedades que pueda resultar Gtil podria ser aconsejable
un cribado de la poblacién, pero en la mayoria de las enfermedades
raras no tienen ningun sentido realizarlo. En concreto en las ataxias
seria absurdo realizar analisis genéticos a gran escala y solo en caso de
antecedentes familiares esto resulta util, y especialmente antes de la

concepcion.

Totalmente de acuerdo en la reflexion realizada sobre el acceso a
medicamentos huérfanos o en fase de experimentacién, que depende del
pais de residencia para tener derecho al farmaco o no. Una via de
solucién pasa por acelerar los tramites de comercializacion y en la
obligatoriedad para las compafiias farmacéuticas de comercializacion en

todos los paises.

Pregunta 8: ;Contemplan solucionar el problema del acceso a los

medicamentos huérfanos a escala nacional o de la UE?

Solo se nos ocurre gque sea a escala de la UE. dificilmente un pais puede

tener incidencia en solucionar el acceso a los medicamentos huérfanos.

Pregunta 9: ¢(Debe la UE disponer de un Reglamento sobre productos

sanitarios y con fines diagnosticos huérfanos?

Nos parece de especial relevancia la reflexion realizada en el documento
sobre Programa coordinado de uso compasivo, que compartimos en su
totalidad, y que apoyamos pues coincide con nuestros planteamientos. El

uso compasivo para farmacos en via de experimentacion es la unica
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manera en muchas ocasiones de poder acceder a farmacos, y dado el
tiempo que se tarda en comercializarse, casi la unica. Creemos que
apoyar esta figura, y que sea extensible a los hospitales y sea financiado
no por cada hospital, sino por financiacion externa. En ocasiones los
medicos no pueden suministrar farmacos por este medio porque se
encuentran con que los gerentes de los hospitales se oponen pues les
aumenta de manera considerable la cuenta de los gastos de farmacia.

Este tema de la financiacidn por uso_compasivo debe ser objeto de

estudio para que los hospitales no tengan que abonar su coste, sino los

servicios nacionales.

Pregunta 10: ¢(Qué tipo de servicios sociales y educativos especializados

convendria recomendar a los aquejados de enfermedades raras y a sus familias, a

nivel tanto nacional como de la UE?

Son fundamentales los servicios sociales en el ambito de las ER. Una
dificultad afiadida en el caso espafiol es que esta dividida en 17
comunidades autonomas y que cada regién tiene competencias en materia
de Servicios Sociales, Sanidad y Educacion, y que se ponen de manifiesto
diferencias notables no ya con los paises de nuestro entorno, sino
también a nivel de los propios estados, segun el lugar de residencia de los
enfermos.

No obstante lo anterior, es fundamental en el caso de las ER que sean
contempladas por los servicios sociales y que los servicios educativos y
los sistemas de evaluacion que utilizan para el alumnado sean adecuados

a las caracteristicas de salud y discapacidad de los enfermos.
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Pregunta 11: ;Qué modelo de gobernanza y de sistema de financiacion seria

apropiado para registros, bases de datos y biobancos?

= EI modelo de financiacion nos parece que sea mixto, es decir nacional y
de la Union Europea, mediante programas especificos.
= Completamente de acuerdo es lo descrito en el documento bajo los

epigrafes: ““Proteccion de datos”,  “Redes de investigacion de

enfermedades raras” ‘“Coordinacion entre organismos de financiacion

de los Estados miembros” “Intensificar la investigacion™

Pregunta 12: ¢ Cual seria el cometido de los socios (industria e instituciones
benéficas) en una accion de la UE sobre enfermedades raras? ¢Qué modelo

seria mas apropiado?

= Sin respuesta

Pregunta 13: ¢ Estan de acuerdo con la idea de que existan planes de
accion? En caso afirmativo, ¢deberian ser a escala nacional o a escala

regional en su pais?

= Totalmente de acuerdo en que existan planes de accion, y desde nuestro
punto de vista deberian ser a escala nacional y también a escala europea
y de obligado cumplimiento para los paises de la UE.

= Nos parece muy importante la creacion de un Comité Consultivo sobre

enfermedades raras, donde nos gustaria que estuvieran representadas las
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diferentes asociaciones europeos sobre algunas enfermedades raras, o al
menos sobre tipos de enfermedades raras: neurolégicas, etc.
= También estamos totalmente de acuerdo en lo expuesto sobre

financiacion de Las enfermedades raras en el presupuesto de la UE:

Pregunta 14: ¢(Consideran necesario crear una agencia comunitaria de
enfermedades raras? ¢E iniciar un estudio de viabilidad de la misma en
20097

= También nos parece fundamental la Creacidbn de una agencia
comunitaria de enfermedades raras porque esta Entidad garantizara la
sostenibilidad y financiaciéon a largo plazo y estamos de acuerdo en el

planteamiento del documento.
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Para nosotros nos parece esencial el poner de manifiesto la necesidad
de mayor inversion en investigacion sobre enfermedades raras. Todo lo
gue sea investigar en estas patologia supondra curar estas enfermedades,
o0 al menos mejorar la calidad de vida de los enfermos y de sus familias, y
de los primeros poderlos integrar a la Sociedad de manera plena y

normalizada.

Nuestra mayor peticion es que se promueva de manera mas decidida
la investigacion en el ambito de las enfermedades raras y se promueva

igualmente la investigacion y el desarrollo de medicamentos huérfanos.

Junta directiva de la Asociacion Galega de Ataxias.

Galicia, enero de 2008

10
Plaza Fermin Bouza Brey n° 5, 4°D - 36004 Pontevedra
Telf: 665386343
CIF: G36506046 - e-mail: ataxias.galicia@gmail.com
www.hispataxia.org



This paper represents the views of its author on the subject. These views have not been adopted or in any way approved by the Commission
and should not be relied upon as a statement of the Commission's or Health & Consumer Protection DG's views. The European Commission
does not guarantee the accuracy of the data included in this paper, nor does it accept responsibility for any use made thereof.





