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Mejor atenciodn a las

enfermedades raras

cuanto a la organizacién de

actividades contextualizadas
dentro de la Red Epidemioldgica
de Investigacién sobre Enfermeda-
des Raras (REpIER), proyecto de in-
vestigacién financiado por el Fon-
do de Investigacién Sanitaria del
Sistema Nacional de Salud y pues-
to en marcha el pasado afo dentro
del Programa de Investigacién Es-
panol para el Estudio de Enferme-
dades Raras del Ministerio de Sani-
dad y Consumo.

Esta Red estd integrada por inves-
tigadores clinicos, epidemiologi-
cos, farmacélogos, genetistas y ex-
pertos en biologia molecular que
abordan la investigacion epide-
miolégica y clinica de las enferme-
dades raras. Esta red se fortalece
con la colaboracién de las respecti-
vas consejerias de Salud/Sanidad
de once Comunidades Auténomas
del territorio espanol, con un c6m-
puto total de 91 investigadores.

La participacién de Extremadura
en REpIER es a través de un grupo
investigador constituido por perso-
nal de la Direccién General de Con-
sumo y Salud Comunitaria y del
Servicio Extremeno de Salud, co-
mo nodo de investigaciéon auténo-
mo para la obtencién de datos epi-
demioldgicos, creacién del registro
de Enfermedades Raras, evalua-
ci6n de la situacién de salud de es-
tos pacientes, creacién de un “ban-
co nacional del ADN”, obtencién
de un mapa de recursos socio-sani-
tarios al respecto y fomento de la
formacién de los profesionales so-
bre estas enfermedades.

Ademds, este grupo de trabajo
también persigue clarificar conve-
nientemente la asistencia de los
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afectados consiguiendo una mejo-
ra de la difusién de la informacién
existente sobre estas enfermedades
que redundard en un mayor bie-
nestar para los enfermos. Una de
las dificultades que ha encontrado
en este primer ano de trabajo ha
estado en la elaboracién de una lis-
ta definitiva de enfermedades ra-
ras en la cual se base el propio
campo de actuacion de REpIER, ya
que aunque se ha acotado estudiar
677 enfermedades raras, esta lista
sigue en constante modificacién.
Hasta el momento se ha identifica-

do mds de 1.864 (octubre 2004) per-
sonas afectadas en la Comunidad,
fundamentalmente a través de la
participacién de los facultativos
del SES, tanto de Atencién Prima-
ria como de Especializada, median-
te una serie de encuestas que fue-
ron remitidas desde la unidad
coordinadora de REpIER en Extre-
madura, el Servicio de Epidemio-
logia de la Direccion General de
Consumo y Salud Comunitaria, ci-
fra que aumentarad al explotar las
diferentes fuentes de informacién
controladas.

La delegacion se ofrece a profesionales y afectados

En esta labor tiene mucha im-

portancia la regulacién y crea-
ci6n del Sistema de Informacion
sobre Enfermedades Raras de la
Comunidad Auténoma, base de
datos que recoge la incidencia,
prevalencia, historia y otros as-
pectos relacionados con los enfer-
mos diagnosticados en la region.
Otra de las medidas adoptadas ha
sido la inclusién de las enferme-
dades raras como proyecto priori-
tario dentro de la reciente convo-
catoria sobre financiacién para la
investigaci6n sociosanitaria.

Maria José
Sanchez Martinez
Presidenta FEDER.
Médico.

Hacia el abordaje Integral de las
Enfermedades Raras como solucién

= Huntington, esclerodermia sistémica,
leucodistrofia, Steinert, porfirias, ataxias,
acondroplasias... y hasta 5000, segtin la
OMS, son enfermedades raras. Detrds de
estos nombres hay personas a las que
1leg6 la enfermedad como un intruso y
se instal6 de forma crénica, cambiando
las condiciones vitales y las de sus
familias y aunque cada una tiene su
especificidad, todas tenemos en comtin
que tras el diagnéstico, nos sentimos
perdidos y desorientados y con
frecuencia el médico que diagnostica
tiene los mismos sentimientos. La
dispersion de los casos y el abordarlos de
forma descentralizada dificulta la
adquisicién de experiencia por lo que la

dificultad diagnéstica se agrava.

A pesar de todas las dificultades el
desarrollo de Registros de casos y el
trabajo conjunto de asociaciones de
afectados, profesionales, industria
farmacéutica y administracion estd
favoreciendo un cambio de la situacion.
Ya hay profesionales que saben ver las
peculiaridades de estas enfermedades a
nivel global y captan la importancia del
trabajo coordinado y en red,
imprescindible para el buen hacer en las
ER.y es desde este sentir que se estin
organizando unidades de referencia y
grupos de profesionales que atienden a
pacientes con las mismas patologias o
grupos y cuyos objetivos son promover el

conocimiento y la investigacién sobre
una determinada enfermedad,
fomentando la cooperacién entre CC.AA.
y paises, estimulando la investigacién
cientifica, y organizando la formacién.

El paciente necesita informacion y
cuidados, es importante orientar al
afectado hacia asociaciones para que no
se sienta aislado y darle confianza para
que toda la informacién que obtengan
puedan compartirla.

El médico debe ser el coordinador de
toda la informacién. Desde la Delegacién
Extremena de ER. nos ofrecemos a todos
los profesionales sanitarios, y a todas las
personas que tengan relaciéon con este
tipo de enfermedades.

Queremos ser un espacio donde los
afectados o sus familias puedan expresar
de una manera relajada sus dudas y
preocupaciones sintiéndose
acompanados.



