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PROLOGO DE ANTONIO BANON

No siempre es sencillo encontrarse con un trabajo de investigacion que sea
capaz de ofrecer una radiografia formalmente sencilla pero con gran
profundidad de contenido sobre la cuestion que se desee tratar. Pues bien,
estamos, sin duda, ante un libro que tiene el extraordinario mérito de la
concision a la que se llega como resultado de una labor intensa que se va
depurando durante mucho tiempo y desde diversas miradas expertas.

Mas dificil alin es que esa radiografia nos conduzca a un claro diagnéstico
de la situacion. Y, en mi opinion, esto también se consigue. Un tercer mérito
destacable es que los autores nos ofrecen orientaciones de mejora, una vez
identificados los problemas esenciales. Es decir, también hay una
propuesta de tratamiento. Estamos ante un documento, pues, que equilibra
muy bien el valor de la critica y el valor del espiritu constructivo.
Verdaderamente, es la mejor manera para avanzar en ciencia,
especialmente en la ciencia orientada hacia la intervencion social.

El lector va a encontrar en este libro una informacion rigurosa sobre la
situacion actual de las enfermedades poco frecuentes en Espaina y también
encontrara una exposicion detallada sobre el protagonismo que en el
entorno sociosanitario ha de atribuirse al colectivo de trabajadores sociales.
Es un gran acierto la identificacion de funciones a partir de las cuales
proceder a un minucioso estudio de estas enfermedades desde la mirada
de este colectivo: funcion preventiva, de atencion directa, de planificacion,
docente, de promocioén, de mediacion, de supervision, de evaluacion,
gerencial, de investigacion o de coordinacion. Siendo todas importantes,
permitaseme destacar tres: la funcion docente, la de mediacion y la de
investigacion.

La primera porque probablemente sea una de las mas determinantes para
los afectados por enfermedades poco frecuentes y sus familiares, y también
una de las menos reconocidas. Sélo trabajando desde los distintos niveles
educativos se puede formar y persuadir al que, al fin y a la postre, ha de ser
el colaborador esencial de una causa como esta: la sociedad misma; de
presente y, muy especialmente, de futuro. La segunda porque indica que el
trabajo social tiene un valor axial en el desarrollo de planes de ayuda a las
personas con este tipo de enfermedades. Y la tercera porque, como
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demuestran los autores, el trabajador social tiene que asumir un
compromiso investigador porque investigar también es una manera de
intervenir en la realidad. Tanto en estas funciones como en las ocho
restantes, el valor de la comunicacion (interna y externa) es determinante y
asi se reconoce (para alegria del prologuista) en distintas ocasiones a lo
largo del libro.

Formacion, planificacion y estrategia de accion son conceptos bien
abordados, pero esos conceptos estan perfectamente combinados (a veces
de forma explicita y en ocasiones de manera mas bien implicita) con otros
tan valiosos como la voluntad de trabajar, la pasion por el trabajo o la
implicacion en la causa de las enfermedades minoritarias como punto de
partida necesario y como una variable esencial en la conformaciéon de
buenos profesionales. Igualmente, podra apreciarse, tras la lectura de esta
investigacion, que el trabajo social tiene el valor de la transversalidad. Y asi
ha de ser, ya que, si bien es muy dificil adquirir la capacidad para actuar de
esta forma, también es cierto que los resultados son mejores, porque, por
un lado, las familias y los afectados cuentan con una persona de referencia
a la hora de, por ejemplo, gestionar informaciones complicadas y contactos
de dificil acceso; y, por otro lado, la mirada hacia la realidad de las
enfermedades poco frecuentes se convierte, gracias en muchas ocasiones
al trabajador social, en una mirada holistica, la Unica posible en estos
Casos.

Otro importante mérito que hallara el lector en las paginas de este libro es la
excelente actualizaciéon de legislacion existente en torno a las
enfermedades poco frecuentes y también al trabajo social. Sin duda, esta
taxonomia puede ser un punto de partida para cuantos deseen aproximarse
al analisis multidisciplinar de este tipo de patologias y del contexto juridico,
politico, social y sanitario que las envuelve. Esta legislacion demuestra que
se ha avanzado mucho en la Ultima década en nuestras Comunidades
Auténomas, en Espana y en Europa. Es justo reconocerlo. Como es justo
recordar que queda un mundo por hacer. Por eso, seria estupendo que,
entre los lectores, pudiéramos incluir a los gestores politicos e
institucionales vinculados al ambito de la salud y de los servicios sociales,
ya que, de ser asi, dispondran de una guia de trabajo Util y equilibrada.

Me gustaria finalizar diciendo que los méritos de este libro, algunos de ellos
relatados en las lineas anteriores, no son una sorpresa para quien prologa
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el libro, puesto que conoce bien a las dos personas que lo coordinan: Juan
Carrién y Estrella Mayoral. Estamos hablando de dos expertos europeos en
la materia. Y su conocimiento se lo deben, fundamentalmente, a su trabajo
sobre el terrero, 1o que les da un valor anadido. El grupo de personas que
acompanan a ambos es también, sin duda, de primer nivel.

Enhorabuena y muchas gracias.

Antonio Miguel Banén Hernandez
Universidad de Almeria






PROLOGO DE ANA CORDON

Cuando se produce el diagnéstico de una enfermedad rara, la persona se ve
afectada en muchas facetas de su vida: emocionales, psicologicas, fisicas,
sociales, laborales, o econémicas; entre otras. Todo ello, de alguna manera
altera la calidad de vida del paciente y de sus familiares.

Uno de los grandes problemas con los que se encuentran las familias
afectadas, es la falta y el acceso de informacion especializada, tanto sobre
la propia enfermedad como sobre donde obtener ayuda. Este problema,
también se extiende, en ocasiones, a los profesionales sanitarios, los cuales
se encuentran en sus consultas, que los propios afectados pueden

“conocer mas datos” sobre sus patologias, que ellos mismos. La
blsqueda de informacion tiene un papel fundamental en el abordaje de las
enfermedades raras. La complejidad en la localizacion de informacion fiable
y de calidad, asi como el acceso a la misma, resulta una dificultad afadida
para afectados y sus familias.

Con el desarrollo de las nuevas tecnologias, la informacién se hace
accesible a todo el mundo; pero hemos de diferenciar entre “cantidad” y
“calidad” de la misma. Al hacer uso de estas tecnologias, para la busqueda
de informacion cientifica y de calidad, se hace necesario considerar perfiles
profesionales orientados al tratamiento y gestion de la informacion
sanitaria, que satisfagan las necesidades de informacion tanto de los
afectados, como de sus familias y de los profesionales sanitarios. Perfil que
sea experto en el manejo de bases de datos especializadas, en blsquedas
bibliograficas, en la localizacion de informacion especializada, asi como en
la creacion y gestion de contenidos, tratamiento y difusion de la informacion
sobre enfermedades raras. Este perfil, desconocido en su gran mayoria, es
el de un profesional para la gestion y tratamiento de informacion: el
Documentalista.

Somos especialistas en blsquedas en bases de datos bibliograficas
cientificas para la obtencion de articulos cientificos relacionados con
diferentes patologias, y ajustados a los criterios de cada demanda/consulta.
Siempre con el fin de mejorar la orientacion, sensibilidad e informacion a los
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afectados de enfermedades raras, sus familiares, y poblacién. En definitiva,
nuestro cometido es informar, gestionar, asesorar y difundir los recursos
especificos para el adecuado abordaje de las Enfermedades Raras, para el
colectivo de personas afectadas, sus familias, profesionales que las
atienden, y poblacién en general.

Desde mi parcela profesional como Documentalista Sanitaria, aportar mi

pequefio “granito” de arena, para poder conseguir una mejora en la
gestion de la informacion sobre las enfermedades raras, me resulta muy
gratificante; tanto desde mi faceta profesional, como personal como familiar
de un afectado por una enfermedad rara. Empecé hace unos anos
trabajando en este ambito, tanto desde la Delegaciébn de FEDER en
Extremadura, como desde la Consejeria de Salud de la Junta de
Extremadura; y mi camino profesional aln continla ligado a las
enfermedades raras.

El presente estudio destaca otra figura fundamental en la atencion de las
enfermedades raras: la del Trabajador Social; la cual se constituye como
pieza clave, estando muy unida a las mismas. En FEDER, su Servicio de
Informacién y Orientacion (SIO) cuenta en su mayoria con este perfil
profesional. La publicacion, pionera en su materia, viene a ser de alguna
manera un reconocimiento a su labor, destacando asi el cometido que se
lleva a cabo desde este profesional con las enfermedades raras.

Gracias a Estrella Mayoral Rivero (Coordinadora del Servicio de Informacion
y Orientacion de la Federacion Espaiola de Enfermedades Raras), y a Juan
Carrion Tudela (Presidente de la Federacion Espanola de Enfermedades
Raras), por ofrecerme colaborar con ellos en este nuevo proyecto. Gracias a
todas aquellas personas que me han permitido continuar ejerciendo mi
profesion, a pesar de las dificultades laborales de la misma, aquellas que
han seguido, y seguis creyendo en mi'y en mi trabajo. Gracias papa, por ser
valiente y demostrar que se puede conseguir.

A mi padre...

Ana Maria Corddn Arroyo
Documentalista
Consejeria de Sanidad y Politicas Sociales. Junta Extremadura



PRESENTACION DE JUAN Y ESTRELLA

Este Estudio surge a partir de la identificacion de una necesidad, la de dar el
valor que se merece a los trabajadores sociales que desarrollan su tarea en
el marco de las enfermedades poco frecuentes. Su experiencia es ya
sobresaliente en esta area y, sin duda, ha de ser utilizada como instrumento
de diagnéstico de la situacion de las personas con estas enfermedades y
también como resorte para el desarrollo de propuestas de mejora.

Las EPF son enfermedades mal conocidas por la sociedad y hasta por los
propios profesionales implicados en el cuidado sanitario. Con esta
investigacion, pretendemos identificar las necesidades de las personas
afectadas y de sus familiares en los siguientes ambitos de intervencion:
1. DIAGNOSTICO, 2. TERAPEUTICO, 3. SOCIOPERSONAL, 4. EDUCATIVO y
5. LABORAL. De esta forma, se podra planificar adecuadamente las lineas
de trabajo que habria que desarrollar para conseguir que la opinion de
estas personas sea cada vez mas satisfactoria, ademas de facilitar su
inclusion social y la mejora de su calidad de vida.

Al mismo tiempo, se puede conseguir una mejora del conocimiento de los
profesionales implicados en su atencion. En el caso de los profesionales del
Trabajador Social y, mas concretamente, de la identificacion de sus
Funciones en el ambito de las Enfermedades Poco frecuentes, el estudio
pretende la mejora de nuestro perfil profesional para que se adecue a la
problematica especifica del colectivo de personas diagnosticas con alguna
de estas patologias.

En la investigacion han participado 30 profesionales, Trabajadores Sociales
de Espana y de Iberoamérica, todos relacionados directamente con en el
ejercicio profesional directo, en relacion a estas y a sus familiares.






MARCO CONTEXTUAL
INFORMACION GENERAL SOBRE ENFERMEDADES RARAS

1. ¢Qué es una Enfermedad Rara?

El concepto y la definicion de ‘enfermedad rara’ estan basados,
fundamentalmente, en criterios de prevalencia y gravedad. Las
enfermedades raras son aquéllas en las que hay peligro de muerte o de
invalidez cronica y baja incidencia (menos de 5 casos por cada 10.000
habitantes en Europa), segln indican la Comision Europea (1999) y Posada
et als. (2008). Podemos encontrar otras denominaciones: enfermedad poco
frecuente, enfermedad minoritaria, enfermedad invisible, enfermedad
olvidada, enfermedad huérfana, enfermedad poco comdin, etc. Los
pacientes y las asociaciones que los apoyan ponen de manifiesto que es
crucial darse cuenta de que una enfermedad rara le puede ocurrir a
cualquiera, en cualquier etapa de la vida. Como dice la presidenta de AELIP,
Naca Pérez de Tudela, “no es extrano padecer una enfermedad rara. Raras
son las enfermedades, no las personas que las padecen” (2013).

2. ¢Cuantos tipos de Enfermedades Raras hay y a cuantas personas
afectan?

Desde la perspectiva médica, las enfermedades raras estan caracterizadas
por el gran nimero y la amplia diversidad de desérdenes y sintomas que
varian no solo de enfermedad a enfermedad, sino también dentro de la
misma patologia. La misma condicién puede tener manifestaciones clinicas
muy diferentes de una persona afectada a otra. Para muchos desérdenes,
hay una notable diversidad de subtipos de la misma enfermedad. Se estima
gue existen hoy méas de 7.000 enfermedades raras distintas, que afectan a
los pacientes en sus capacidades fisicas, en sus habilidades mentales y en
sus cualidades sensoriales y de comportamiento. Esta claro que, sin
investigacion, no hay futuro ni esperanza para las mas de 7000
enfermedades raras que se conocen. El verdadero reto de la investigacion
en enfermedades raras es avanzar en el descubrimiento de tratamientos y
en la deteccion de nuevas enfermedades. Se estima que entre el 6y el 8%
de la poblacion mundial estaria afectada por alguna de estas
enfermedades; esto es, mas de 3 millones de espafoles, 30 millones de
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europeos, 25 millones de norteamericanos, y 42 millones de personas en
Iberoamérica. Agencia Europea de Medicamentos, hay entre 5.000 y 8.000
enfermedades raras distintas en la Unién Europea, que afectan a entre 27 y
36 millones de personas (Organizacién Mundial de la Salud, 2012).

3. ¢Qué caracteriza a las Enfermedades Raras?

Las enfermedades raras son, en su mayor parte, cronicas y degenerativas.
De hecho, el 65% de estas patologias son graves y altamente
discapacitantes y se caracterizan, seglin podemos ver en FEDER (2009),
por:

El origen genético en un 80% de los casos.

El comienzo precoz (2 de cada 3 aparecen antes de los dos anos).

Los dolores cronicos (1 de cada 5 enfermos).

El desarrollo de déficit motor, sensorial o intelectual en la mitad de los
casos, lo que repercute directamente en la autonomia personal (1 de
cada 3 casos).

. En casi la mitad de los casos, el prondstico vital esta en juego, ya que a
las enfermedades raras se le puede atribuir el 35% de las muertes
antes de un ano, el 10% entre 1 y 5 anos, y el 12% entre los 5y 15
anos.

4. ¢Cudles son los principales problemas de quienes padecen una ER?

Si nos basamos en las afirmaciones de Palau (2010) y Saltonstall y Scott
(2013), éstos podrian ser esos problemas:

o Falta de acceso al diagnéstico correcto. El periodo de tiempo que
transcurre entre la aparicion de los primeros sintomas y la consecucion
de un diagnéstico adecuado supone retrasos inaceptables, de los
cuales se deriva, ademas, un alto riesgo para la salud del paciente.
También durante ese periodo se dan, con frecuencia, diagnosticos
errdneos que conducen a tratamientos inadecuados; es el laberinto
del pre-diagnostico.

. Falta de informacién. Tanto sobre la enfermedad misma como sobre
donde obtener ayuda. En este sentido, es importante destacar la falta
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de profesionales cualificados y especializados en ER. La ausencia de
referentes en muchos casos es, en efecto, un problema determinante.

. Falta de conocimiento cientifico. Esto origina dificultades para
desarrollar las herramientas terapéuticas, para definir la estrategia de
intervencion y -en definitiva- para definir los productos y los
mecanismos médicos apropiados.

. Problemas de integracion social, escolar y laboral. Vivir con una
enfermedad rara tiene implicaciones en todas las areas de la vida,
tanto en el colegio, como en la eleccion del trabajo futuro, el tiempo de
ocio con los amigos o la vida afectiva. Puede llevar a la
estigmatizacion, al aislamiento, a la exclusiéon de la comunidad social,
a la discriminacion para la suscripcion del seguro (seguro de vida,
seguro de viaje, de hipoteca, etc.) y, a menudo, a la reducciéon de
oportunidades profesionales, cuando esta cuestion es de gran
relevancia.

° Falta de apropiada calidad del cuidado de la salud. Combinando las
diferentes esferas de conocimientos técnicos necesitados por los
pacientes de enfermedades raras, tales como fisioterapeuta,
nutricionista, psicoélogo, etc., los pacientes pueden vivir durante varios
anos en situaciones precarias sin atencion médica competente,
incluyendo intervenciones de rehabilitacién. Permanecen excluidos del
sistema del cuidado sanitario, incluso después de haberse hecho el
diagnostico.

e  Alto coste de los pocos medicamentos existentes y cuidado. El gasto
adicional de hacer frente a la enfermedad, en términos tanto de
ayudas humanas como técnicas, combinado con la falta de beneficios
sociales y reembolsos, causa un empobrecimiento total de la familia y
aumenta dramaticamente la desigualdad de acceso al cuidado para
los pacientes de enfermedades raras.

o Desigualdad en la accesibilidad al tratamiento y al cuidado.
Tratamientos innovadores estan, a menudo, desigualmente
disponibles a causa de los retrasos en la determinacion del precio o en
la decision de reembolso. De igual manera, hemos de mencionar la
falta de experiencia de los médicos que tratan y la presencia
insuficiente de médicos implicados en las pruebas clinicas de
enfermedades raras, asi como la ausencia de recomendaciones sobre
tratamientos consensuados.
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GLOSARIO SOBRE ENFERMEDADES RARAS

1. ¢Qué son los Medicamentos Huérfanos (MH)?

Los llamados 'medicamentos huérfanos' van dirigidos a tratar
enfermedades raras, es decir afecciones tan infrecuentes que los
fabricantes no estan dispuestos a comercializarlos bajo las condiciones de
mercado habituales. El proceso, que va desde el descubrimiento de una
nueva molécula a su comercializacion, es largo (10 anos de media), caro
(varias decenas de millones de Euros) y muy poco seguro (de 10 moléculas
ensayadas, s6lo una suele tener un efecto terapéutico). Desarrollar un
medicamento dirigido a tratar una enfermedad poco frecuente no permite,
en general, recuperar el capital invertido para su investigacion. No al menos,
a corto o medio plazo (de Vrueh et als., 2013).

2. Centro, Servicio y Unidades de Referencia para Enfermedades Raras
(CSUR)

Siguiendo la descripcion del Ministerio de Sanidad y Politica Social
(2009:58-63) y del Ministerio de Sanidad y Consumo (2006).

. Se entiende por Centro de Referencia: centro sanitario que dedica
fundamentalmente su actividad a la atenciébn de determinadas
patologias o grupos de patologias cuya prevencion, diagnéstico o
tratamiento se realice mediante técnicas, tecnologias o
procedimientos incluidos en la cartera de servicios comunes del
Sistema Nacional de Salud.

e  Se entiende por Servicio 0 unidad de referencia: servicio o unidad de
un centro o servicio sanitario que se dedica a la realizacién de una
técnica, tecnologia o procedimiento o a la atencion de determinadas
patologias o grupos de cuya prevencion, diagnéstico o tratamiento se
realice mediante técnicas, tecnologias o procedimientos incluidos en la
cartera de servicios comunes del Sistema Nacional de Salud.

. Unidad de Experiencia: Se ha considerado Unidad de Experiencia de
una ER como aquel equipo de profesionales ubicado en un hospital de
la red sanitaria puablica que concentra la atencion sanitaria
(seguimiento del paciente) de un mayor nlimero de casos de dicha
enfermedad o sindrome. Es decir, que gestiona los casos en su
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globalidad, no realizando U(nicamente un determinado proceso
(diagnéstico, cirugia, rehabilitacion, etc).

3. Gestor de Casos

Se entendera por la persona que actlda como nexo de unién entre los
especialistas y el paciente y su familia para garantizarles una correcta
coordinacion entre servicios y profesionales (identificando la mejor ruta de
derivacion) y un apoyo emocional y de acompanamiento integral durante
todo el proceso asistencial. Esta figura pueden ser del area de enfermeria,
trabajo social o0 medicina, segin el caso, y deberan conocen el acceso a los
diferentes recursos para trabajar de forma multidisciplinaria. (FEDER,
2014).

4, Dia Mundial de las Enfermedades Raras

El Dia de las Enfermedades Raras es un evento anual de sensibilizacién
coordinado por EURORDIS en el plano internacional y por las Alianzas
Nacionales y las Organizaciones de Pacientes en el ambito nacional. El
objetivo principal del Dia de las Enfermedades Raras es crear conciencia
entre el publico y los responsables de las decisiones generales sobre las
enfermedades raras y su impacto en la vida de los pacientes. La campana
se dirige principalmente al publico en general, pero también esta disenada
para pacientes y representantes de pacientes, asi como para los politicos,
las autoridades publicas, los responsables de politicas, los representantes
de la industria, los investigadores, los profesionales de la salud y para
cualquier persona que tenga un interés genuino en las enfermedades raras.
Desde que el Dia de las Enfermedades Raras fue lanzado por primera vez
por EURORDIS y su Consejo de Alianzas Nacionales en el afio 2008, mas de
1.000 eventos han tenido lugar en todo el mundo llegando a cientos de
miles de personas y trascendiendo de forma mas que evidente a los medios
de comunicacion europeos.

El impulso politico que resulta de la Jornada ha servido también para fines
de promocion. Ha contribuido notablemente al avance de los planes y
politicas nacionales para las enfermedades raras en algunos paises. A
pesar de que la campana comenzé como un evento europeo, se ha
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convertido progresivamente en un evento mundial, con mas de 84 paises
en 2014 (EURORDIS, 2014, http://www.rarediseaseday.org/).

5. Registro Nacional de Enfermedades Raras

Los registros de pacientes con enfermedades poco frecuentes son
fundamentales, como recuerdan Furlong y Brown (2013). El Registro
Nacional de Enfermedades Raras depende del Instituto de Investigacion en
Enfermedades Raras (IIER), centro perteneciente al Instituto de Salud Carlos
Il (ISCIll)y queforma parte del CIBERER (Consorcio de Investigacion
Biomédica en Red de Enfermedades Raras). El objetivo de este registro es
proporcionar a los profesionales de los sistemas de salud, investigadores y
colectivos de pacientes y familiares afectados por una enfermedad rara, un
mayor nivel de conocimiento acerca del nimero y distribucion geografica de
los pacientes. El fin Gltimo es fomentar la investigacion sobre enfermedades
minoritarias, aumentar su visibilidad y favorecer la toma de decisiones para
una adecuada planificaciéon sanitaria y una correcta distribucion de recursos
(Ministerio de Sanidad y Politica Social, 2009:41-42).

6. Orphanet

Orphanet es el portal de informacion de referencia en enfermedades raras y
medicamentos huérfanos, dirigido a todos los publicos. El objetivo de
Orphanet es contribuir a la mejora del diagnéstico, del cuidado y del
tratamiento de los pacientes con enfermedades raras. Orphanet esta
formado por un consorcio de alrededor de 40 paises, coordinado por el
equipo francés del INSERM. Los equipos nacionales se encargan de
recopilar la informacion relacionada con las consultas especializadas,
laboratorios médicos, investigacion en curso y asociaciones de pacientes en
su pais. Los equipos nacionales también son responsables de las
traducciones en su propia lengua. Todos los equipos de Orphanet trabajan
seglin los Procedimientos Operativos Estandar de Orphanet. El equipo
coordinador francés es responsable de la infraestructura de Orphanet, las
herramientas de gestion, el control de calidad, el listado de enfermedades
raras, las clasificaciones y de producir la enciclopedia. Orphanet esta
dirigido por diferentes comités, que, de forma independiente, supervisan el
proyecto a fin de garantizar su coherencia, evolucién y fiabilidad (Aymé y
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Schmidtke, 2007). Orphanet esta teniendo un notable impacto sobre la
investigacion en enfermedades raras (Rath et als., 2012).

INSTITUCIONES NACIONALES

1. Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras

El Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (llER), forma parte de la
estructura del Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII) desde noviembre de 2003
bajo la dependencia de la Subdireccion General de Servicios Aplicados,
Formacion e Investigacion. La Orden Ministerial de creacion del IIER
contempla un area denominada Unidad de Investigacion del Sindrome del
Aceite Toxico (UISAT), aunque en la practica funciona con tres unidades
(Ministerio de Sanidad y Consumo, 2003):

Enfermedades Raras.

Trastornos del Espectro del Autismo.

Epidemiologia de las enfermedades relacionadas con el ambiente.

El lIIER se coordina con el Centro de Investigacion en Anomalias
Congénitas (CIAC) en lo referente a estas patologias. El lIER es un
Centro Colaborador de la OMS en epidemiologia de las enfermedades
relacionadas con el ambiente, oficialmente designado por esta
organizacion para estos fines desde el ano 1996.

Colabora con el Ministerio de Sanidad y Politica Social (MSPS) en el
desarrollo de la Estrategia de Enfermedades Raras, en representacion del
ISCIII, y con el desarrollo de los objetivos del Centro de Referencia Estatal de
Personas con Enfermedades Raras y sus Familias (CREER). El IIER es un
grupo de investigacion incluido en el Centro de Investigacion Biomédica en
Red de Enfermedades Raras (CIBERER), y también forma parte de la red de
Biobancos del ISCIIl, RetBIOH, del International Consorcium on Autism
Research Epidemiology (iCARE), de la Red Iberooamericana multidisciplinar
para el estudio de los trastornos del Movimiento: Enfermedad de Parkinson
y Ataxias Espinocerebelosas (RIBERMOV). Su direccion forma también parte
del comité directivo de la International Conference on Orphan Drugs and
Rare Diseases (ICORD).
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2. CIBEBER

El CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER) es uno de los nueve consorcios
publicos establecidos por iniciativa del Instituto de Salud Carlos I (ISCIIl);
creado para servir de referencia, coordinar y potenciar la investigacion sobre
las enfermedades raras en Espafa. Estd formado por 60 grupos de
investigacion, ligados a 29 instituciones consorciadas. Estos grupos de
investigacion son las unidades basicas de funcionamiento y se agrupan
dentro de siete Programas de Investigacion. Con esta estructura en red el
CIBERER se constituye como iniciativa pionera para facilitar sinergias entre
grupos e instituciones punteras en diferentes areas y disciplinas dentro del
campo de las enfermedades raras. La direccion Cientifica del CIBERER esta
ubicada en el Centro de Investigacion Principe Felipe de Valencia (CIPF). El
Director Cientifico es el Dr. Francesc Palau, profesor de investigacion del
CSIC. Los CIBER cuentan con una Oficina de Gestion desde donde se
coordinan las acciones del consorcio ofreciendo una estructura agil para
apoyo y gestion de la investigacion. EI CIBERER establece como mision
propia ser un centro donde se prime y se favorezca la colaboracion y la
cooperacion entre grupos de investigacion biomédica y clinica, y en el que
se haga especial hincapié en los aspectos de la investigacion genética,
molecular, bioquimica y celular de las enfermedades raras, genéticas o
adquiridas.

El objetivo es mejorar el conocimiento sobre la epidemiologia, las causas, y
los mecanismos de produccion de las enfermedades poco frecuentes. Esta
investigacion es la base para proveer de nuevas herramientas para el
diagnostico y la terapia de las enfermedades raras, favoreciendo la
investigacion trasnacional o traslativa entre el medio cientifico del
laboratorio y el medio clinico de los centros sanitarios (Ministerio de
Sanidad y Politica Social, 2009: 11, 29 y 94).

3. CREER

El Centro de Referencia Estatal de Atencién a Personas con Enfermedades
Raras y sus Familias de Burgos (CREER), dependiente del IMSERSO, se
presenta como un centro avanzado en la promocién, desarrollo y difusién de
conocimientos, experiencias innovadoras y métodos de atencién a personas
con enfermedades raras, y de alta especializacion en servicios de apoyo a


http://www.isciii.es/
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_wrapper&Itemid=87
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_wrapper&Itemid=87
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=66&Itemid=80
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=26&Itemid=42
http://www.cipf.es/
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familias y cuidadores y en servicios de prevencién, promocion de la
autonomia personal y participacion social de las personas con dichas
enfermedades. El CREER desarrolla Servicios de Atencion Directa que
tienen como finalidad poner a disposicion de las personas afectadas por
una Enfermedad Rara, sus familias, cuidadores o las ONG que los agrupan,
al Equipo Multidisciplinar del Centro para que reciban una atencion
especializada, de caracter sanitario, psicolégico, social y educativo. Esta
atencion desea lograr que estas personas puedan alcanzar el maximo nivel
posible de desarrollo y realizaciéon personal, el mayor grado de autonomia y
una participacién social que mejore su calidad de vida, asi como la de sus
familiares y sus cuidadores (Ministerio de Sanidad y Politica Social,
2009:30, 39y 87).

4. FEDER

La Federacion Espanola de Enfermedades Raras, es una organizacion sin
animo de lucro, que nacié en 1999 con el objeto de dar respuesta a las
necesidades del colectivo. En la actualidad FEDER esta formada por mas de
320 asociaciones organizadas en torno a unos valores y fines compartidos.
El interés de la Federacion, proyectado hacia afuera supera el ambito
asistencial para entrar en el terreno de la trasformacién social y uno de
nuestros principales activos es nuestra capacidad de visibilidad,
cooperacion y participacion. Desde FEDER se trabaja de forma integral con
las familias con enfermedades raras a través de proyectos y servicios
destinados a mejorar su calidad de vida a corto, medio y largo plazo.

Trabajar por un mundo en el que las personas que padecen una
enfermedad poco frecuentes tengan las mismas oportunidades en la vida
que el resto de la sociedad, sin importar la rareza de su enfermedad. FEDER
es la voz de las familias, representan sus derechos y la defensa de su voz.

FEDER une a toda la comunidad de familias con ER en Espana, haciendo
visibles sus necesidades comunes y proponiendo soluciones para mejorar
su calidad de vida, representando sus intereses, defendiendo sus derechos
y promoviendo mejoras concretas para lograr su plena inclusion social.

http://www.enfermedades-raras.org
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5. SERVICIO DE INFORMACION Y ORIENTACION SOBRE ENFERMEDADES
RARAS (SI0)

FEDER pone a la disposicidon de cualquier persona con diagnostico o
sospecha de él, su Servicio de Informacion y Orientacion en enfermedades
raras.

Actualmente esta es la Unica linea de Atencion Integral para las personas
con enfermedades poco frecuentes en Espana y gracias a su experiencia
desde el afio 2002 de trabajo esta a la cabeza en la Red Europea de Lineas
de Ayuda en Enfermedades Raras.

El SIO es un Servicio de Informacién y Orientacion sobre Enfermedades
Raras, GRATUITO y ofertado desde FEDER como respuesta a las consultas
que, desde el comienzo de las actividades de la Federacion, comenzaron a
realizar;

. Personas afectadas,
. Familiares,

. Estudiantes,
Asociaciones,
Profesionales,
Administracion.

Los afectados por ER pasan por momentos de desorientacion, desconcierto,
desesperanza, profundos sentimientos de soledad y gran aislamiento
producido por una problematica comun:

. Desconocimiento del origen de la enfermedad, desconcierto y
desorientacion en el momento del diagnéstico.

Falta de protocolos de la enfermedad.

Falta de cobertura legal para fomentar la investigacion.

Falta de medicamentos especificos para tratar la enfermedad.
Rechazo social y pérdida de la autoestima.

Sentido de ser UNICO de estar AISLADO.

Desinformacion sobre cuidados y ayudas técnicas que puedan facilitar
Su vida.
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Falta de ayudas econémicas.

El sufrimiento de los pacientes de ER y de sus familias se agrava por:

Desesperacion psicologica.

Falta de esperanza terapéutica.

Ausencia de ayuda practica para la vida diaria.

Falta de difusion social suficiente de este tipo de enfermedades lo que
complica la aceptacion social.

o El objetivo del SIO es: mejorar la calidad de vida de las
personas con una ER y personas sin diagnéstico con sospecha
de ER y sus familias facilitando el acceso a informacion de
calidad, asi como acogiendo, apoyando y orientando a las
personas que nos consultan.

El SIO desarrolla una labor de generacién de recursos.

El SIO identifica necesidades.

El SIO evidencia vacios en la atencion de las necesidades del colectivo de
personas afectadas por ER.

Localizaremos y facilitaremos a quien nos consulta, la informacién y el
apoyo necesario para salir del aislamiento y la desorientacion.
Propiciaremos el contacto entre afectados por la misma patologia para
“Compartir Experiencias” como intercambio de informacion y soporte
emocional.

Promoveremos la organizacion de grupos de afectados y/o familiares,
les ayudaremos a consolidarse como tales y a poder constituirse en
Asociaciones, obteniendo asi visibilidad y representatividad.

Buscaremos e identificaremos especialistas de referencia y recursos
especificos para ER.

También trabajamos para:

Favorecer la coordinacion entre profesionales Socio sanitarios.
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e Promover la creacion de normativas en las CCAA mediante el analisis de
las consultas recibidas para que se mejore la atencion.

e Generar documentacion estadisticas de las necesidades del colectivo
atendiendo cada vez mas a la especificidad de los resultados.

e Difundir la problematica de los afectados y sus familias a la sociedad

e Potenciar el Registro IIER.

Desde el SIO fomentamos la visibilidad, el sentimiento de pertenencia al
colectivo en contra de la exclusion.

Si padeces una ER, si tienes dudas sobre si tu enfermedad es o no rara, si
tienes dificultades para obtener un diagnéstico, cualquier tipo de
informacién/orientacion que necesites contacta con nosotros queremos
ayudarte. sio@enfermedades-raras.org , 918221725.

En el SIO, aseguramos la CONFIDENCIALIDAD, Trabajamos con una base de
datos inscrita en la Agencia Espanola de Proteccion de datos con el n°
2070990403.

INSTITUCIONES INTERNACIONALES

1. Organizacién Europea de Enfermedades Raras (EURORDIS)

La Organizacion Europea de Enfermedades Raras (EURORDIS) es la voz de
30 millones de personas afectadas de enfermedades raras en Europa.
EURORDIS es una alianza no-gubernamental dirigida por organizaciones de
pacientes y personas individuales activas en el campo de las enfermedades
raras en Europa (EURORDIS, 2013).

2. Alianza Iberoamericana de Enfermedades Raras (ALIBER)

En el 2013, Ano de las Enfermedades Raras, se constituyo en Totana
(Murcia) la | Alianza Iberoamericana de Enfermedades Raras, con el objetivo
de compartir buenas practicas y ayudar a mejorar la situacion de las miles
de familias que sufren una ER en Latinoamérica. La mision de esta Alianza
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es poner en comun la situacion de los derechos y desigualdades legales por
las que atraviesan las personas con enfermedades raras en distintas partes
del mundo. Pretendemos trabajar conjuntamente con otras entidades y
gobiernos para avanzar en los derechos y en la mejora de la calidad de vida
de estas familias (ALIBER, 2014).

3. Organizacién Nacional de Estados Unidos (NORD)

NORD es la Organizacion Nacional de Estados Unidos (NORD) que tiene
como objetivo apoyar y ayudar a las personas con enfermedades poco
frecuentes en Estados Unidos (NORD, 2014).






NECESIDADES DE AFECTADOS POR ER Y DE SUS FAMILIAS
SEGUN AMBITO DE ACTUACION:

1. AMBITO DIAGNOSTICO
DEFINICION DE DIAGNOSTICO:

El diagnéstico es el procedimiento por el cual se identifica una enfermedad,
un sindrome o cualquier condicién de salud-enfermedad.

DEFINICION DE NECESIDAD EN EL AMBITO DEL DIAGNOSTICO:

Estado carencial de un individuo en relaciéon a su situacion de salud que
necesita ser conocido para establecer un pronéstico de la enfermedad.

La necesidad en el ambito diagnéstico responde a las carencias existentes
en la identificacion de una enfermedad que repercuten negativamente en el
establecimiento de un plan de tratamiento para prevenir o retrasar el
avance de las manifestaciones clinicas.

DIFICULTADES DE LAS PERSONAS AFECTADAS Y SUS FAMILIAS PARA
ACCEDER AL DIAGNOSTICO:

Resulta complejo en muchos casos llegar a un diagnoéstico por el
desconocimiento de las patologias, debido a su poca frecuencia y por lo
tanto a poca experiencia clinica en el manejo de las mismas, algunos
especialistas ante esta dificultad, tienden a inhibirse lo que dificulta adn
mas el diagnéstico. Las familias por lo tanto deben peregrinar de
especialista en especialista para llegar a que se pueda identificar su
enfermedad tanto en lo publico como en lo privado, viéndose afectada
también su economia familiar.

Este desconocimiento en el abordaje sanitario lleva a incidencias con
muestras, pruebas de laboratorio, test genéticos, etc, por no estar
identificadas las rutas asistenciales y por desconocimiento administrativo
de las pautas, pasos a seguir.
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La ausencia de protocolos provoca la repeticion de pruebas, etc, con las
consencias negativas para el paciente y su familia respecto a un declive en
la enfermedad por no facilitar la atencion sanitaria correcta por la patologia
padecida, influyendo también muy negativamente el tiempo transcurrido
hasta encontrar dicho diagnéstico.

NECESIDADES SANITARIAS

e Especialistas expertos identificados en los servicios de salud y en la
sanidad privada, comprometidos con la investigacion.

e Diagnostico precoz.

e Diagn6stico prenatal.

e Acceso al diagnéstico genético para conocer el gen afectado y la
mutacion.

e Acceso al diagnéstico preimplantacional.

e Acceso al Consejo genético.

e Medidas higiénico-dietéticas de la enfermedad.

e Coordinacion y colaboracion de los profesionales sanitarios que
atienden a la persona afectada con un responsable o gestor de dicha
atencion.

e Colaboracion de las familias y personas afectadas con los
profesionales para poder mejorar el conocimiento mediante el
intercambio mutuo de informacion.

e Hoja de ruta, un protocolo de actuacion, igual en todas las CCAA, para
la deteccion y atencion precoz, tanto en el ambito publico como en el
privado.

e Formacion del personal sanitario para el abordaje integral de las
enfermedades raras.

e Romper el “corporativismo médico” que hace que, aln no sabiendo
qué le pasa al paciente, no se facilite la derivacion.

e Coordinacion y fluidez de comunicacion entre personal sanitario
(Atencién primaria/especializada, publico/privado, entre Comunidades
auténomas).

e Recursos y optimizacion de los mismos (personal, material,
econdmico...) en los servicios médicos.

e Estudios epidemiolégicos que permitan planificar la atencién y hacer
prevencion primaria.
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e Mejorar, garantizar y homogeneizar el cribado neonatal para la
prevencién secundaria, igual en todo el territorio nacional.

e Bases de datos de acceso universal que aglutinen la informacion de
recursos de diagnéstico clinico y de laboratorio.

e Sistemas de informacion que permitan recoger la actividad diagnéstica
de clinicos, asi como la derivada de los laboratorios y del analisis de
muestras biolégicas.

e Coordinacion de los servicios clinicos con los laboratorios de pruebas
genéticas.

e Formacion pregrado y postgrado de personal sanitario y social
(trabajadores sociales que ejercen en el sistema sanitario).

e Canales de informacion, comunicacion y coordinacién entre la
Atencién Primaria, la Atencién Hospitalaria y los CSUR.

e  Protocolos de actuacion en el caso de sospecha diagnostica de ER en
linea con el Protocolo DICE-APER, concediendo especial atencion en
este sentido a las urgencias hospitalarias.

e Historia Clinica Gnica para todos los niveles de la atencion Sanitaria.

e Establecer los criterios para la recepcion de los casos de dificultad
diagnostica.

e |dentificary establecer los itinerarios asistenciales.

e Atencion social como parte del equipo multidisciplinar sanitario (alta
médica y alta social).

e Coordinacion sociosanitaria e Intervencion multidisciplinar.

e Trabajo en red con las asociaciones de pacientes (unificar recursos).

e Garantizar la localizacion de positivos en cribado con la colaboracion
de los servicios sociales de base, fuerzas de seguridad del estado, etc.

NECESIDADES SOCIALES

. Apoyo social personalizado y grupal (familia, entorno social).

° Informacién de calidad para explicar los procesos necesarios para
recibir el diagndstico.

° Informacién sobre el acceso a prestaciones y apoyos.

. Acompanamiento a la persona afectada y a la familia durante todo el

proceso por parte de los trabajadores sociales de los centros
sanitarios y hospitalarios en coordinacion con el equipo de salud.



38

JUAN CARRION TUDELA Y ESTRELLA MAYORAL RIVERO

Recursos econémicos suficientes para sufragar los gastos que
ocasionan los traslados a los Centros médicos, el alojamiento en
otras localidades, el acceso a la medicina privada, y la equiparacion
en todos los territorios del Estado, con facil accesibilidad a su
tramitacion y concesion.

Empatia del entorno (familiar, social, laboral, educativo...).
Ampliacion de la informacion a familiares de hasta tercer grado de
consanguineidad para las enfermedades genéticas.

Apoyo asociativo e informal.

Potenciar el conocimiento y la sensibilizacion a nivel social de estas
patologias.

Mapa de los recursos sociales de facil acceso para las personas.
Iguales recursos sociales, prestaciones y apoyos en todo el territorio
nacional.

2. AMBITO TERAPEUTICO

DEFINICION DE TERAPEUTICO:

Terapéutico es un concepto que procede de la lengua griega y que alude a
aquello vinculado a la rama de la medicina que se encarga de la difusion de
los pautas y del suministro de remedios para tratar problemas de salud.

DEFINICION DE NECESIDAD EN EL AMBITO DEL TRATAMIENTO:

Estado carencial de un individuo en relacion al tratamiento necesario para
mejorar o mantener su situacion de salud.

La necesidad en el ambito terapéutico es aquella que se requiere de la
identificacion de un tratamiento médico y rehabilitador que posibilite una
reduccion de los efectos de la patologja.
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DIFICULTADES DE LAS PERSONAS AFECTADAS Y SUS FAMILIAS PARA
ACCEDER A TRATAMIENTO:

El desconocimiento de estas patologias tiene entre otras consecuencias, la
ausencia de investigacion y por lo tanto de tratamientos especificos para
mejorar sus sintomas, calidad de vida e incluso poder curar la enfermedad.

Una gran parte de los tratamientos resultan costosos para nuestras
administraciones y las propias familias lo que hace dificil el acceso a los
mismos pues en ocasiones son tratamientos no cubiertos por el sistema
nacional de salud, influyendo también el desconocimiento de los tramites y
gestiones especificos.

Cuando nos referimos a tratamientos no hablamos exclusivamente de
farmacos, también nos referimos a productos sanitarios, intervenciones
quirdrgicas, tratamientos de rehabilitacion: fisioterapia, terapia ocupacional
y logopedia, no cubiertos para las necesidades reales de los afectados y no
contemplados como medidas preventivas que son fundamentales en la
mejora de la calidad de vida de las personas afectadas y por lo tanto
también en la de sus familias.

NECESIDADES SANITARIAS

e Investigacion de tratamientos curativos y paliativos que mejoren la
calidad y la esperanza de vida.

e Facilitar los tramites para el acceso a los tratamientos y a las
intervenciones terapéuticas, a través del sistema sanitario publico,
universal, en equidad en todas las CCAA.

e Normativa reguladora a nivel nacional de obligado cumplimiento en
todas las CCAA.

e Ensayos clinicos de calidad para la mejora de los posibles tratamientos
existentes.

e Uniformidad de acceso a los productos sanitarios en todo el territorio
comunitario nacional.

e Acceso a todos los productos sanitarios en funcion de sus
propiedades, particularidades y rigor clinico.

e Equipos especializados tanto en la edad pediatrica como en la edad
adulta, realizando protocolos de transicion.
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e Equipos de cuidados paliativos pediatricos en todo el territorio
nacional, en todas las CCAA.

e Acceso agijl y equitativo a medicamentos de uso vital.

e Partidas presupuestarias especificas en el SNS para los
Medicamentos Huérfanos.

e Armonizar los criterios de accesibilidad entre las CCAA y el Ministerio
para evitar el retraso y minimizar el riesgo de inequidad frente al
acceso a tratamientos.

e Simplificar los procedimientos para la comercializacion de MMHH una
vez autorizados y acortar los plazos de comercializacion y uso.

e  Medicacion coadyuvante con consideracion de medicacion cronica.

e Guias de rehabilitacion sensorial, cognitiva, fisica y tratamiento
integral, adaptadas a las peculiaridades de las enfermedades raras.

e Apoyo psicolégico individualizado y especializado en todo el proceso
siempre que la persona lo requiera.

e Tratamientos cronicos de rehabilitacion (fisioterapia, terapia
ocupacional, logopedia u otros) cubiertos por el SNS.

NECESIDADES SOCIALES

Apoyos econdmicos, prestaciones para el coste de los tratamientos
(rehabilitacion, productos de apoyo, farmacos y material sanitario,
etc.).

Mejorar y facilitar los procesos de acceso a ayudas publicas. Acortar el
tiempo de gestion y minimizar los requisitos exigidos para su
obtencion.

Prestaciones adaptadas a las necesidades de las personas afectadas.
Personal especializado que atienda a las personas en su entorno,
adaptado a la situacion socioecondémica de la familia.

Mejorar, facilitar y unificar los criterios en los procedimientos para
acceder al grado de discapacidad y dependencia. Incluir en los
informes médicos de AP las actividades basicas e instrumentales de la
vida diaria.

Que se acepten informes de profesionales de Asociaciones de
pacientes en las valoraciones de discapacidad y dependencia.
Procedimiento normativo de urgencia para la valoracion de la
discapacidad y la dependencia.
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e Asistencia sanitaria domiciliaria especializada que incluya cuidados de
enfermeria para que la carga de cuidados profesionales no recaiga en
los familiares de la persona afectada, y apoyos de auxiliares de
enfermeria para que la atencion sea completa.

e Acceso a atencion temprana desde el inicio para evitar complicaciones
que deriven en una mayor dependencia o en un mayor grado de
discapacidad (derivacion, gestion y tiempo iguales en todas las CCAA).

3. AMBITO SOCIOPERSONAL
DEFINICION DE SOCIOPERSONAL:

Necesidad de autorrealizacion, de sentirnos parte de la sociedad, estimados
y valorados, valiosos y eficientes.

DEFINICION DE NECESIDAD EN EL AMBITO SOCIOPERSONAL:

Supone dar respuesta a las emociones provocadas por la enfermedad, que
pueden suponer un cambio vital y ser motivo de situaciones de riesgo
psicosocial, fomentando el afrontamiento de ésta y la adaptacion a la nueva
situacion.

DIFICULTADES DE LAS PERSONAS AFECTADAS Y SUS FAMILIAS PARA LA
INCLUSION SOCIAL Y LA AUTORREALIZACION:

Estas patologias en su mayoria son crénicas y discapacitantes lo que
disminuye el nivel de autonomia de la persona con un incremento en sus
limitaciones y por lo tanto en la dependencia.

Esto tiene consecuencias psiquicas en muchos casos no solo en el afectado
sino también en la familia, haciendo mas vulnerables a ambos y dificultando
por lo tanto su inclusién en la sociedad y la autorrealizacion.

La pérdida en ocasiones del empleo repercute en la quiebra familiar que se
ve debilitada en la entrada de ingresos y aumentada en los gastos
derivados de la enfermedad.
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Asi mismo se produce un sentimiento de culpabilidad muy acusado,
producido por el desconocimiento de las causas y de la propia enfermedad.

La desorientacion puede generar frustracion o fracasos, entre otras cosas,
en los tratamientos y en las relaciones familiares o de pareja.

NECESIDADES SANITARIAS

Procesos de actuacion seguros, con una orientacién sanitaria
adecuada y temprana que generen confianza.

Protocolos de actuacion y buenas praxis para evitar adherencia a los
tratamientos y acentuar relaciones de confianza entre el médico y el
paciente y/o familiar.

Abordaje bio-psico-social.

NECESIDADES SOCIALES

Procesos de valoracion de discapacidad y dependencia adecuados a
las caracteristicas de la enfermedad.

Formacion de los profesionales que realizan las valoraciones de
discapacidad y dependencia.

Redes y apoyos sociales.

Adaptaciones necesarias en los centros escolares y/o laborales de la
persona afectada y de sus padres.

Apoyo social y psicolégico en todo el proceso.

Implementacion de medidas de integracion social garantizadas.
Eliminacion de barreras arquitecténicas.

Apoyos econémicos.

Acceso a estancias temporales en centros especializados para apoyo y
respiro familiar adaptado a la situacion socioecondémica, edad y
caracteristicas psico-fisicas de la persona.
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4. AMBITO EDUCATIVO
DEFINICION DE EDUCACION:

La educacion es el proceso mediante el cual se facilita el aprendizaje de
todo tipo de competencias. Conocimientos, habilidades, valores, creencias y
habitos de un grupo de personas que se pueden transferir a otras, a través
de, por ejemplo, la narracion de cuentos, la discusion, la ensefanza, la
formacion o la investigacion.

NECESIDAD EN EL AMBITO EDUCATIVO:

La necesidad en el ambito educativo es la que se da cuando aparecen
situaciones carenciales que afectan al normal desarrollo personal del
menor a consecuencia de la enfermedad.

DIFICULTADES DE LOS NINOS Y LAS NINAS CON EPF PARA SU INCLUSION
EDUCATIVA:

La primera dificultad que se encuentran las familias y sus hijos afectados es
la falta de normativa que garantice la atencién sociosanitaria continua en el
centro educativo, entorno escolar, para que el derecho a la educacién y el
acceso a ella en el grupo de iguales no solo garantice la adquisicion de
conocimientos si no la propia socializacion del individuo que es lo que
permitira la plena inclusion.

Esta dificultad genera miedo, confusion, desorientacion, sensacion de falta
de apoyos, al nino y su familia y también al personal del centro educativo.

En FEDER se ha elaborado un Decalogo sobre educacion y EPF: (I Congreso
Escolar Internacional sobre EPF):

1. Es preciso constituir grupos interdisciplinares en los que se reflexione
sobre las enfermedades poco frecuentes, se recojan las experiencias y
se propongan soluciones. En los grupos deben estar representados
todos los actores de la comunidad educativa (alumnos, profesores,
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padres...). Sus conclusiones tendrian que servir para analizar, debatir y
efectuar un seguimiento de las mejoras propuestas en la ensenanza
con los responsables politicos y con los gestores educativos.

El desconocimiento sobre las enfermedades poco frecuentes se
observa también en el ambito educativo. El desconocimiento genera
prejuicios con respecto a lo que los alumnos con estas patologias
pueden o no pueden hacer. Los directivos de los centros y los
profesores deberian informarse y conocer bien las consecuencias
fisicas y cognitivas que estas enfermedades tienen sobre sus alumnos,
antes de tomar decisiones precipitadas sobre contenidos o métodos.
Por su experiencia, las asociaciones pueden realizar en este trabajo un
papel destacado proporcionando también recursos y la informacion
necesaria.

Es preciso identificar los buenos modelos educativos que se aplican en
la actualidad para convertir la escolarizacion de los alumnos con
enfermedades poco frecuentes en algo normal. Los modelos
seleccionados deben generar proyectos y adaptaciones curriculares
innovadores. De igual forma, habria que valorar el esfuerzo personal y
la originalidad de los docentes que se implican en estos casos.

Las enfermedades poco frecuentes pueden y deben convertirse en
contenidos curriculares. Por su perfil interdisciplinar, se pueden
asociar facilmente con asignaturas muy diversas relacionadas con la
ciencia, el arte, las humanidades o las nuevas tecnologias, tal y como
ha quedado demostrado en este Congreso.

Los trabajos de informacién y de sensibilizacion solidaria sobre
enfermedades poco frecuentes, que se estan llevando a cabo en el
ambito escolar en los Ultimos anos, deben continuar. Esa
sensibilizacion tiene que orientarse hacia la blsqueda de la equidad y
la justicia social en el ambito educativo, sanitario y laboral, aspectos
recogidos entre los objetivos que se consideran esenciales en la
legislacion educativa.

Un alumno o una alumna con una enfermedad poco frecuente lleva
asociado un esfuerzo y un compromiso especial por parte de la familia.
Los centros educativos tendrian que valorar el desarrollo de tareas de
apoyo para los hermanos de alumnos con este tipo de enfermedades,
especialmente si estan presentes en el mismo centro.

Las asociaciones de padres deben asumir mayor responsabilidad en la
blsqueda de soluciones y planteamientos innovadores. Deben
promover una imagen positiva que evite la incertidumbre y el posible



EL TRABAJO SOCIAL EN LAS ENFERMEDADES RARAS. 45
ENFOQUE TEORICO Y PRACTICO.

10.

rechazo de las familias con EPF.Y deben intervenir especialmente para
erradicar la idea de que los alumnos con necesidades especiales,
derivadas de una enfermedad poco frecuente, pueden afectar
negativamente en la formacién del resto.

Los alumnos con enfermedades poco frecuentes pueden ser nuestros
futuros profesionales médicos, educativos, periodisticos o de gestion.
Su formacién adecuada es importante para la sociedad en general.
Esa formacion constituye, en ocasiones, un reto. Y los retos hacen
crecer a las personas y también a los grupos.

Las transiciones entre etapas educativas tendrian que cuidarse
especialmente. El desconocimiento de las enfermedades poco
frecuentes supone empezar de cero cuando se cambia de ciclo y
puede originar la pérdida de apoyos fundamentales en el proceso
educativo. Pensemos, por ejemplo, en el salto de la Educacién
Secundaria Obligatoria a Bachillerato o en el del Bachillerato a la
Universidad.

Hay que promover y aumentar la investigacion sobre educacion y
enfermedades poco frecuentes. En este sentido, es importante recoger
las experiencias de los alumnos con estas enfermedades que estan
cursando estudios universitarios para conocer las facilidades y las
barreras que han encontrado en el camino.

NECESIDADES SANITARIAS

Protocolos de coordinacion sanidad-educacion para garantizar la
inclusion educativa de todos los menores, cubriendo tanto la atencion
educativa (adaptaciones curriculares) como la sanitaria en el propio
centro para favorecer la socializacion del menor.

Educacién en autocuidado, “auto tratarse” y cuidar de su salud, en el
centro escolar.

Atencién educativa hospitalaria y domiciliaria, continuada y coordinada
en todas las etapas. Hay que modificar el criterio de “convalecencia
superior a 30 dias”.

NECESIDADES SOCIALES

Programas que fomenten las capacidades, por encima de las
dificultades.
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e Recursos de logopedia, fisioterapia, pedagogia, monitores de apoyo,
terapia ocupacional, etc.

e Adaptaciones de espacios, mobiliario, utensilios y herramientas, asi
como aumento en la disponibilidad de ayudas técnicas adaptadas y
personalizadas.

e Normativa que regule en equidad y de obligado cumplimiento en todo
el territorio.

e Participacion de las asociaciones en los centros educativos.

e Programas de sensibilizacién para el alumnado que permitan generar
una imagen positiva del alumnado con EPF y que, muy especialmente,
eviten la transmision de una imagen negativa.

e  Menor ratio profesor alumno en las aulas que escolarizan ninos con
enfermedades poco frecuentes, tanto en el aula ordinaria como en el
aula de apoyo o aula abierta.

e Garantia de participacion en las actividades extraescolares del centro.

5. AMBITO LABORAL
DEFINICION DE LABORAL

Se entiende por laboral todas aquellas situaciones o elementos vinculados
de una u otra forma con el trabajo; esto es, con cualquier actividad fisica o
intelectual que recibe algln tipo de respaldo o remuneracion en el marco de
una actividad o institucion de indole social.

NECESIDAD EN EL AMBITO LABORAL:

La necesidad en el ambito laboral es aquella situacion en la que el
trabajador requiere un puesto de trabajo adaptado a su capacidad,
teniendo en cuenta sus dificultades, asi como su potencial.

DIFICULTADES DE LAS PERSONAS AFECTADAS POR EPF PARA SU
INCLUSION LABORAL. EL DERECHO A UN TRABAJO:

La falta de una regulacion del acceso al mercado laboral por parte de las
personas afectadas por enfermedades poco frecuentes provoca una grave
problematica en el acceso al mismo. Se genera una gran desconfianza por
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parte de los contratantes debido al desconocimiento de las patologias y por
lo tanto de las capacidades de las personas afectadas que tienen derecho
al acceso laboral, esto genera baja autoestima, y discriminacion laboral que
redunda la discriminacion social.

NECESIDADES SANITARIAS

. Protocolos de atencion y asistencia en casos de urgencia sanitaria.

NECESIDADES SOCIALES

. Adaptaciones al puesto de trabajo, mejoras tecnoldgicas y dotacion de
los medios necesarios.

. Politicas sociales que favorezcan la incorporacion de personas con
enfermedades poco frecuentes al mercado laboral.

. Conciliacion laboral acorde a las situaciones particulares y concretas
de cada persona. Flexibilidad.

. Orientacion profesional teniendo cuenta capacidades reales de la
persona.

. Normativa reguladora que garantice el derecho al empleo, su
mantenimiento, que el hecho de ausentarse del puesto de trabajo para
acudir a consultas o realizacion de pruebas médicas no sea causa de
despido y la reincorporacion al trabajo de las personas afectadas por
ER. Apoyo a los familiares y cuidadores en la regulacion y proteccion de
Sus ausencias provocadas por la enfermedad.

. Nuevas formas de trabajo como el teletrabajo.






FUNCIONES DEL TRABAJO SOCIAL EN RELACION A LAS
NECESIDADES DE PERSONAS AFECTADAS POR ER Y SUS
FAMILIAS

1. FUNCION PREVENTIVA

Actuacion precoz sobre las causas que generan problematicas individuales
y colectivas, derivadas de las relaciones humanas y del entorno social.
Elaboracion y ejecucion de proyectos de intervencion para grupos de
poblacién en situaciones de riesgo social y de carencia de aplicacion de los

derechos humanos.

ACCIONES REALIZADAS

e Participar en el disefio y la planificacion de campanas de sensibilizacion

sobre ER.

e Coordinar con entidades publicas y privadas prestadoras de servicios

especificos.

e Plantear acciones de defensa de derechos colectivos a través de

reuniones con la administracién publica.
e Realizary ejecutar programas de respiro familiar y estancia temporal.
e |dentificar redes personales y sociales de apoyo.

ACCIONES PARA MEJORAR NUESTRO PERFIL PROFESIONAL

e Elaborar un plan de actuacion de seguimiento con los servicios sociales

de base, centros de salud y colegios.

e Mejorar los conocimientos sobre las enfermedades, el trabajo social, las

normativas y la elaboracion de proyectos.

e Conseguir las aptitudes necesarias para potenciar las capacidades de

los pacientes y sus familias.
e Mayor especializacion.

e Realizar un analisis del publico objeto de las acciones preventivas (por
ejemplo, conociendo la percepcion de los jovenes sobre la problematica

de las ER).
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Elaborar un manual de trabajo social y enfermedades raras.

Incorporar la figura del TS en la elaboracion de protocolos, normativas y
en la toma de decisiones en el ambito clinico y/o terapéutico.

Impulsar la especializacion en el ambito sanitario y regularizacién de
nuestro perfil profesional dentro de la Ley de ordenacion de los
profesionales sanitarios.

Introducir la figura del TS en proyectos de atencion integral a personas y
familias con ER.

Crear programa de educacion y habilidades sobre ER para familias.
Potenciar el trabajo en red e intercambio de buenas practicas.

Incluir al TS en los disenos de procedimientos de calidad de la
organizacion.

Fomentar la formacion en habilidades comunicativas y en la gestion de
la escucha de usuarios con altos niveles de ansiedad.

FUNCION DE ATENCION DIRECTA

Responde a la atencién de individuos o grupos que presentan, o estan en
riesgo de presentar, problemas de indole social. Su objeto sera potenciar el
desarrollo de las capacidades y facultades de las personas, para afrontar
por si mismas futuros problemas e integrarse satisfactoriamente en la vida
social.

ACCIONES REALIZADAS

Asesorar e informar de forma personalizada a través de diferentes vias:
telefénica, online, etc, sobre la enfermedad, los derechos, la legislacion,
los recursos, etc.

Realizar seguimiento domiciliario a las familias con la intencién de
identificar y potenciar habilidades emocionales y redes de apoyo familiar
y social.

Acompanar durante el momento del diagnéstico para contener su
impacto y ofrecer ayuda emocional, sobre todo en casos de ausencia de
tratamiento o de incertidumbre por la informacién recibida.

Acompanar, y dar ayuda emocional con la finalidad de amortiguar el
impacto del diagnéstico, la angustia ante la falta de tratamiento
especifico, la incertidumbre de la desinformacion.
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Gestionar y derivar recursos especificos.

Realizar acciones de coordinacion con entidades publicas y privadas, y
con otros profesionales.

Valorar situaciones mediante informe social.

Facilitar al usuario habilidades sociales basicas para reforzar sus
relaciones sociales, su empoderamiento y su resiliencia.

Desarrollar una atencion especifica a las personas sin diagnostico.
Realizar atencion a profesionales del ambito sociosanitario.

Formar grupos de apoyo.

Gestionar acciones de voluntariado y acciones de respiro familiar, ocio
inclusivo y tiempo libre.

Facilitar el contacto con otros afectados conforme a la Ley 15/1999,
relativa a la proteccion de datos.

Acompanar en tareas burocraticas y/o cualquier tema relacionado con el
area social para conseguir recursos especificos, ayudas, etc.

ACCIONES PARA MEJORAR NUESTRO PERFIL PROFESIONAL

Formar de manera especifica sobre el aspecto social de la patologia y
sobre herramientas de intervencion.

Formar en resolucion de conflictos y mediacion.

Aumentar la coordinacion con las entidades miembros de FEDER vy
también con entidades externas, para disponer de mayor informacion
sobre los recursos con los que cuentan.

Formar de manera especifica sobre la terapia familiar, modelo sistémico.
Propiciar espacios de intercambio y reflexion entre profesionales de
servicios de informacion y orientacion especializados en ER donde se
aborden herramientas de intervencion con el colectivo.

Realizar talleres de aceptacion y afrontamiento de la enfermedad.
Dedicar de forma exclusiva el TS a la atencion directa de pacientes y
familiares, y disminuir las tareas administrativas.

Desarrollar habilidades de empatia y escucha activa.

Favorecer y potenciar el uso de las nuevas tecnologias para mejorar la
trasmision y recogida de la informacion.

Defender nuestro espacio profesional frente a otras profesiones
sociales.
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e Realizar acciones de coordinacion con trabajadores sociales de centros
de salud y hospitales involucrandonos en la atencién integral de la
persona con ER.

3. FUNCION DE PLANIFICACION

Es la accion de ordenar y conducir un plan de acuerdo con unos objetivos
propuestos, contenidos en un programa determinado mediante un proceso
de analisis de la realidad y del calculo de las probables evoluciones de la
misma. Esta funcion se puede desarrollar a dos niveles: microsocial, que
comprende el diseno de tratamientos, intervenciones y proyectos sociales, y
macrosocial, que comprende el diseno de programas y servicios sociales.

ACCIONES REALIZADAS

e Colaborar en el diseno, ejecucion, seguimiento y evaluacion del plan
operativo y especifico anual de FEDER.

e Elaborar y disenar programas y proyectos sociales en beneficio de las
personas con ER y sus familias.

e Organizar actividades y optimizacion y maximizacion de recursos para
generar cambios por si mismo no es positivo.

e Explorar oportunidades, amenazas, fortalezas y debilidades. (arbol de
problemas, sondeos de opinién, capacidades, etc).

ACCIONES PARA MEJORAR NUESTRO PERFIL PROFESIONAL

e Incorporar en los planes docentes de TS una asignatura de planificacion.

e Formar de manera continua en técnicas de planificacion.

e Participar en el diseno del plan estratégico de la organizaciéon creando
grupos especificos de trabajo.

e Impulsar la participacion de los pacientes y sus familias.

e Posibilitar un mayor conocimiento de gestion, conocimientos de
contabilidad y financieros.
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4. FUNCION DOCENTE

Con el objetivo de impartir ensefanzas tedricas y practicas de Trabajo Social
y de Servicios Sociales, tanto en las propias escuelas universitarias de
Trabajo Social, como en otros ambitos académicos, asi como contribuir a la
formacion tedrico-practica pregrado y posgrado de alumnos/as de Trabajo
Social y de otras disciplinas afines. Los diplomados en Trabajo
Social/asistentes sociales son los profesionales idoneos para impartir la
docencia en las materias de Trabajo Social y servicios sociales.

ACCIONES REALIZADAS

e Tutorizar practicas de Trabajo Social.

e Impartir docencia en asignaturas de Grado y de Master.

e Impartir ensenanzas teédricas y practicas de TS y servicios sociales en el
ambito universitario.

e Formar de manera teérico-practica tanto para pregrado como postgrado
de TS, y en otras disciplinas afines.

e Participar con ponencias en cursos, jornadas, seminarios y congresos
de TSy ER.

ACCIONES PARA MEJORAR NUESTRO PERFIL PROFESIONAL

e Fomentar la investigacion, a través de la participacion en publicaciones
cientificas. Facilitar el acceso de los profesionales a la docencia en el
ambito académico.

e Coordinar con las Facultades de Trabajo Social y colegios profesionales
actividades formativas especificas de ER.

e Promover la inclusion de asignaturas especificas sobre ER en el ambito
universitario.

e Capacitar y formar a profesionales del ambito de las ER para la
docencia. Formacion especifica en técnicas dirigidas a hablar en publico
y mejorar la gestion de grupos.

e Realizar estudios de investigacion propios asi como participar en
estudios de investigacion promovidos por otras plataformas y/o
entidades, tanto sociales como sanitarias.
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e Apoyar en el proceso formativo del/la doctorando/a, fomentado la
difusioén cientifica de las investigaciones que lleven a cabo.

5. FUNCION DE PROMOCION

Se realiza mediante actuaciones encaminadas a restablecer, conservar y
mejorar las capacidades, la facultad de autodeterminacion y el
funcionamiento individual o colectivo. También mediante el disefo y la
implementacién de las politicas sociales que favorezcan la creacion y
reajuste de servicios y recursos adecuados a la cobertura de las
necesidades sociales.

ACCIONES REALIZADAS

e Realizar reuniones con la administracién publica para trasladar las
necesidades de los afectados.

e Trabajar actividades de promocion de la imagen positiva de las ER.

e Participar en la elaboracién de los protocolos y guias especificas para las
ER.

e Colaborar en Planes y/o programas tanto especificos en ER, como

sanitarios en general, desde los que podamos abordar las ER.

Elaborar informes sobre la problematica del colectivo.

Trabajar la visibilidad en medios de comunicacion y redes sociales.

Promocionar estilos de vida saludables y ayuda mutua.

Promover alianzas que puedan mejorar la atencion estratégica de

nuestro colectivo.

e Promover e Impulsar la creacion de asociaciones y su adhesion a
FEDER.

ACCIONES PARA MEJORAR NUESTRO PERFIL PROFESIONAL

e Realizar propuestas a las diferentes consejerias para la puesta en
marcha de grupos de trabajo conjuntos sobre ER.

e Reivindicar ante la administracion para conseguir la mejora de
situaciones individuales y colectivas.

e Promover planes estratégicos sobre ER a nivel nacional y autonémico.
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e Promover proyectos y/o lineas de investigacion sobre ER, a nivel
nacional e internacional.

6. FUNCION DE MEDIACION

En la funcion de mediacion, el diplomado en Trabajo Social/asistente social
actla como catalizador, facilitando la uniéon de las partes implicadas en el
conflicto con el fin de posibilitar con su intervencion que sean los propios
interesados quienes logren la resolucion del mismo.

ACCIONES REALIZADAS

o Mediar entre el afectado y todo su entorno social.

e Mediar con los especialistas sanitarios que atienden al afectado.

e Mediar con los profesionales de los centros de servicios sociales de base
en los asuntos relacionados con discapacidad y dependencia.

e Empatizar y buscar el acercamiento con las comunidades, las familias y
los afectados con ER.

ACCIONES PARA MEJORAR NUESTRO PERFIL PROFESIONAL

e Designar a un profesional especializado en la resolucion de conflictos.

e Formar de manera especifica y continuada en mediacion y resolucion de
conflictos.

e Desarrollar una normativa concreta en materia de mediacion y trabajo
social, que regule nuestras funciones y nuestra capacidad de actuacion.

e Desarrollar un protocolo de resolucion de conflictos dentro de la
organizacion.

7. FUNCION DE SUPERVISION

Proceso dinamico de capacitacion mediante el cual los diplomados en
Trabajo Social/asistentes sociales responsables de la ejecucion de una
parte del programa de un servicio reciben la ayuda de un profesional del
Trabajo Social con la finalidad de aprovechar de la mejor forma posible sus
conocimientos y habilidades y perfeccionar sus aptitudes de forma que
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ejecuten sus tareas profesionales de un modo mas eficiente y con mayor
satisfaccion, tanto para ellos mismos como para el servicio.

ACCIONES REALIZADAS

e Realizar despachos semanales entre el personal técnico y la delegada
para coordinacién de los logros y acciones a seguir.

e Seguir tareas realizadas por el personal de administracion en relacion a
la organizacion de actos y documentacion.

e Seguir plan operativo anual.

e Realizar reuniones periddicas con los agentes implicados.

ACCIONES PARA MEJORAR NUESTRO PERFIL PROFESIONAL

e Formar de manera especializada en técnicas de supervision.
e Mejorar la definicion de los perfiles profesionales.

8. FUNCION DE EVALUACION

Tiene la finalidad de constatar los resultados obtenidos en las distintas
actuaciones, en relacion con los objetivos propuestos, teniendo en cuenta
técnicas, medios y tiempo empleados. También la de asegurar la dialéctica
de la intervencion. Indica errores y disfunciones en lo realizado y permite
proponer nuevos objetivos y nuevas formas de conseguirlos. Favorece las
aportaciones teéricas al trabajo social.

ACCIONES REALIZADAS

e Elaborar la memoria semestral y anual de servicios y actividades de la
entidad.

o Elaborary valorar encuestas de satisfaccion de las actividades.

e Evaluar la metodologia empleada en diferentes proyectos, programas y
actividades.

e Evaluar Call-center tras la atencion telefonica.

e Evaluar a través de reuniones de coordinacion.

e Revisar objetivos.
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e Realizar encuesta de satisfaccion a pie de firma en nuestros correos.
e Evaluar la satisfaccion con la web de FEDER.

ACCIONES PARA MEJORAR NUESTRO PERFIL PROFESIONAL

e Definir y mejorar los indicadores de evaluacion.
e Formar de manera especifica en técnicas de evaluacion.

9. FUNCION GERENCIAL

Se desarrolla cuando el trabajador social tiene responsabilidades en la
planificacion de centros o en la organizacién, direccién y control de
programas sociales y servicios sociales.

ACCIONES REALIZADAS

e Planear, ejecutar y evaluar los procesos y las intervenciones.
e Gestionar y coordinar acuerdos colaborativos con diferentes colectivos.

ACCIONES PARA MEJORAR NUESTRO PERFIL PROFESIONAL

Formar de manera especifica para este perfil.

Administrar, supervisar y gestionar los recursos humanos y financieros.
Elaborar plan de trabajo, supervision y seguimiento.

Trabajar y potenciar de forma continuada las relaciones institucionales.
Coordinar con otros profesionales sociosanitarios.

10. FUNCION DE INVESTIGACION

Proceso metodolégico mediante la cual se puede descubrir, describir,
interpretar, explicar y valorar una realidad, a través de un trabajo
sistematizado de recogida de datos, establecimiento de hipétesis y
verificacion de las mismas, empleando para ello técnicas profesionales y
cientificas a fin de contextualizar una adecuada intervencion y/o accion
social planificada.
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ACCIONES REALIZADAS

Detectar areas y ambitos donde existe necesidad de investigacion social
sobre ER.

Formular hipétesis de trabajo.

Coordinar estudios.

Participar en estudios.

Organizar y evaluar recursos y servicios.

Elaborar protocolos de actuacion ante diferentes situaciones.

Trabajar a la hora de elaborar un informe social.

Realizar andlisis de situaciones sociosanitarias, sociofamiliares vy
socioeconémicas para proporcionar una respuesta adecuada en
determinadas situaciones o para proporcionar recursos adecuados.
Realizar andlisis de la situacion en la que se encuentran las entidades
miembros con el objetivo de obtener informacion para facilitar contacto
a las personas que lo demanden.

Realizar analisis de las acciones politicas que se llevan a cabo en la
Comunidad para reivindicar derechos y realizar propuestas de mejora en
coordinacion con el servicio de Asesoria Juridica.

Analizar datos para identificar las necesidades o problemas sociales que
afectan a nuestro colectivo de caracter individual o grupal haciéndolo
extensible a la unidad familiar.

Elaborar diferentes formas de intervencion, para mejorar o eliminar los
problemas detectados.

Formar sobre los pasos basicos para realizar una investigacion social.
Apoyar la investigacion que desde la Asociacion se esta realizando con
los afectados por el Sindrome de Wolfram por los profesionales
sanitarios. Ellos son quienes llevan el peso de la investigacion ya que lo
gue se investiga mas son datos clinicos, pero poco a poco estamos
incluyendo aspectos sociales, aunque aldn son muy pocos los que
muestran interés hacia lo social.

Identificar la problematica o necesidad que se desea estudiar.

Disenar la investigacion y analisis de fuentes secundarias.

Disenar la metodologia y técnicas de investigacion: cuestionario,
entrevistas, grupos de discusion, etc.

Desarrollar trabajo de campo.

Realizar analisis de fuentes de datos primarios.
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e Seleccionar la muestra y los perfiles y preparar cuestionarios, protocolos

de entrevistas, etc.

Recoger datos: paso de cuestionario, desarrollo de entrevistas, etc.

Realizar trascripcion, explotacion y analisis de datos.

Elaborar y redactar informes finales.

Elaborar articulos para publicacion.

Difundir la investigacion.

Mejorar los espacios y canales de comunicacion, participacion y toma de

decisiones.

e Posicionar a las Asociaciones de pacientes como referentes ante
administraciones publicas para que cuenten con nuestros profesionales
en procesos de seleccion de recursos, adecuacion de los mismos, etc.

e Incluir en nuestra planificacion del trabajo anual una parte dedicada a la
investigacion social.

En FEDER los técnicos del Servicio de Informacion y Orientacion manejamos
y sistematizamos datos que recogemos en una base muy potente.
Actualmente la Base de datos del SIO recoge toda la informacién posible de
las personas afectadas y sus familias. De forma que podemos extraer datos
cuantitativos (e incluso cualitativos). Recogemos datos como:

- Edad.

- Nombre de la patologia.

- En qué hospital le han diagnosticado y en cual le atienden.
- Especialidad que le atiende.

- Tiene algun grado de discapacidad.

- Tiene reconocida la Dependencia.

- Qué es lo que necesita.

También incluimos estos otros datos:

Tipos de consulta identificados en ficha de contacto y que coinciden con
Tipos de actuacion:

- Informacién de la enfermedad que padecen.
- Publicaciones y Avances.
- Obtener un diagnéstico.
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- Grado de discapacidad.

- Dependencia.

- Profesionales y Servicios de referencia.

- Segunda Opinién médica.

- Traslado de hospital.

- Acceso a medicamentos / Productos Sanitarios.
- Ensayos clinicos.

- Asesoramiento Genético.

- Prestaciones sociales.

- Necesidades especiales en centros de ensenanza.
- Adaptaciones laborales.

- Rehabilitacion.

- Registro de ER.

- Eventos de Interés.

- Asociacion de Referencia.

- Contacto con otros afectados.

- Respiro familiar.

- Constituirse en grupos de apoyo.

- Constituirse en asociacion.

- Adhesion a FEDER.

- Informacién para hacerse socio individual.
- Asesoria Juridica.

- Apoyo psicolégico.

- Informacioén sobre FEDER.

- Asesoria Técnica a socios de FEDER.

- Otras consultas.

Gracias al SIO hemos podido iniciar Estudios de necesidades sociales y
sanitarias e iniciaremos el segundo estudio partiendo también de los datos
del SIO (uno de los primeros pasos de cualquier estudio es la explotacion de
datos disponibles).

Los técnicos del SIO participamos, ademas, en el disefio de los
cuestionarios para los Estudios de necesidades sociales y sanitarias de
enfermedades poco frecuentes.

La informacion del SIO nutre de datos al Observatorio de enfermedades
raras que tiene la mision de realizar el andlisis de la situacion de las
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personas afectadas para mejorar el conocimiento que la sociedad tiene
sobre las mismas. Para ello se realizan acciones como las siguientes:

e Realizar Informes sobre la presencia de las enfermedades raras en la
prensa espanola.
e Publicar sobre Educacion y Enfermedades poco frecuentes.

Ademas, el SIO genera documentacion y estadisticas sobre las necesidades
del colectivo atendiendo cada vez mas a la especificidad de los resultados y
favorecemos el aumento del volumen de inscripciones al Registro de ER del
IIER para mejorar el conocimiento epidemiolégico de las enfermedades
poco frecuentes.

ACCIONES PARA MEJORAR NUESTRO PERFIL PROFESIONAL

e Mostrar la necesidad de las investigaciones sociales.

e Elaborar publicaciones realizadas por TS.

e Presentar resultados en foros reconocidos.

e Mejorar estructuras e instrumentos necesarios para el desarrollo y
difusién de la investigacion.

e Realizar busquedas bibliograficas retrospectivas de los temas a
investigar, con el fin de tener una base firme de lo que hay publicado
con anterioridad.

e Manejar habilidades de direccion y pautas de medicacion.

e Publicar y difundir resultados de un trabajo coordinador.

e Mayor disponibilidad y recursos a la hora de realizar diagnésticos
sociales.

Se precisa un buen trabajo de equipo: un buen respaldo profesional, no sélo
de quienes vayan a llevar a cabo el estudio de campo, creo que se precisa
gue quienes guien todo el trabajo (tutor) y ayuden a materializarlo y darlo
difusién, tengan muy claro el perfil de un Trabajador social, sus funciones,
gue acompanie la ética en todo el proceso.

Formacion especifica en procesos y técnicas de investigacion.
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Formacion en herramientas/programas informaticos necesarios para llevar
a cabo los procesos de investigacion.

Convocatorias para poder llevar a cabo investigaciones de caracter social
con rigor cientifico.

11. FUNCION DE COORDINACION

Para determinar mediante la metodologia adecuada las actuaciones de un
grupo de profesionales, dentro de una misma organizacion o pertenecientes
a diferentes organizaciones, a través de la concertacion de medios, técnicas
y recursos, a fin de determinar una linea de intervencion social y objetivos
comunes con relacion a un grupo poblacional, comunidad o caso concreto.

ACCIONES REALIZADAS

e Garantizar que se alcanza el objetivo de la organizacion: motivacion,

direccion, redireccion....

Evaluar los resultados con el resto de participantes.

Evaluar el desempeno y cumplimiento de los participantes.

Mediar entre intereses diferentes de los distintos agentes implicados.

Organizar las actuaciones del equipo profesional durante todo el proceso

de intervencion social (equipo multidisciplinar).

e Llevar a cabo la responsabilidad de la supervision del funcionamiento de
programas, proyectos y protocolos (SIO, responsable de proyectos de
FEDER o responsable de delegacion).

e QGestionar los grupos de trabajo a la hora de realizar estudios o
publicaciones sobre la situacion de las ER en Espana (Estudio Enserio).

e Coordinar a los profesionales para el correcto desarrollo en diferentes
areas de actuacion.

e Realizar actividades de la delegacion (inclusion educativa, captacion de

fondos, visibilidad, accion politica, etc.).

Realizar gestion administrativa.

Realizar voluntariado.

Supervisar convocatorias de ayudas.

Realizar reuniones internas para establecer lineas de actuacion,

prioridades, etc.
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e Realizar actividades de coordinacion con entidades publicas y privadas
prestadoras de servicios especificos: Informacion, orientacion y
seguimiento a Equipos de Orientacion Educativa, de Atencién Temprana,
Equipos Sociosanitarios de Hospitales y Centros de Salud, profesionales
de Centros Base y equipos de valoracion de la dependencia; Atencion,
orientacion y seguimiento a Servicios y Gerencias Sanitarias, etc.

La Coordinacion de Proyectos en FEDER responde fielmente a la funcion
descrita. Se trata de un area que posibilita una gestion eficiente de los
recursos, un buen control de costes asi como el cumplimiento de plazos de
los proyectos en la entidad sin perder de vista la Misién de la organizacion
de intervencion para el cambio social. Esta funcion exige contar con la vision
global de la entidad en todo momento y de cada una de las actividades que
se encuentran en desarrollo y de las que estdan programadas. La
Coordinacion se desarrolla fundamentalmente en las siguientes funciones:

FUNCIONES ENFOCADAS AL CUMPLIMIENTO DE LA MISION

e Realizar el seguimiento trimestral de los objetivos operativos del ano
tanto de las areas como de las delegaciones y reportar a Direccion.

e Participar en el disefio y estructuracion de los proyectos y servicios de la
Federacion y compartir la informacion.

e Homogeneizar las acciones de FEDER en torno a las 7 areas de trabajo
identificadas.

FUNCIONES ENFOCADAS A LA GESTION EFICAZ Y EFICIENTE DE LOS
RECURSOS

e Velar por la adecuada gestion de proyectos a través de procedimientos,
canales de comunicacion adecuados, y herramientas, asi como
mediante formacion especifica.

FUNCION ENFOCADA A LA PUESTA EN VALOR DE LA LABOR DE FEDER

e Promover el reconocimiento de FEDER y su impacto en la sociedad a
través de la presentacion de candidaturas a premios y reconocimientos.
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FUNCIONES ENFOCADAS A LOGRAR LA SOSTENIBILIDAD SOBRE LA BASE
DE PRINCIPIOS ETICOS Y MORALES

e Llevar a cabo un seguimiento técnico y presupuestario de cada proyecto
y servicio.

e \Velar por el cumplimiento de los convenios y acuerdos con
colaboradores y financiadores a través de la rendicion de cuentas.

e Adecuar los recursos humanos, materiales y tecnolégicos a las
necesidades de los proyectos.

FUNCIONES ENFOCADAS HACIA LA INNOVACION EN LA INTERVENCION

e Llevar a cabo andlisis y evaluacion de resultados de cada proyecto o
servicios y propuestas viables de mejora e innovacion.

La Coordinacion del SIO propicia, impulsa y estructura el trabajo y las lineas
de colaboracion entre los técnicos adscritos al mismo asi como elaborar
documentos técnicos, procedimientos y protocolos de funcionamiento,
propone las mejoras del servicio y redacta informes para otros
departamentos de la organizacion y externos.

e Unifica criterios de actuaciéon mediante la elaboracion de documentos
técnicos.

e Establece herramientas de trabajo y fuentes de informacion.

e Establece la organizacion del servicio, asi como equilibra la atencion de
consultas y distribuye con el objetivo de facilitar la mejor atencion.

e Organizay dirige las reuniones de coordinacién con el equipo.

e Realiza propuestas de trabajo a partir de los informes extraidos de la
actividad del servicio.

e Promueve las mejoras y el manejo de la base de datos que recoge las
consultas y los recursos. De igual modo forma a los técnicos tanto en la
grabacion de consultas como de recursos.

e Revisa la atencion de los técnicos y la grabacién de consultas para la
correccion de errores.

e Gestiona las quejas que llegan al servicio.

e FEstablece lineas de colaboracion con otras alianzas, entidades,
organizaciones, administraciones y grupos, para la mejora del servicio.
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Elabora el plan operativo del servicio consensuado con técnicos y
Direccion.

Responsable del seguimiento del Plan.

Impulsora e interlocutora con el comité asesor de la organizacion.

EvalGa propuestas de colaboracion que llegan a la organizacion.
Responde cuestionarios, aporta y revisa documentos del servicio y de
otros departamentos de la organizacion.

Participa en la organizacion de jornadas, reuniones, de la organizacion.
Localiza recursos para el servicio.

Identifica vacios en la atencion.

Prepara reuniones con la administracion para delegaciones.

Participa de la formacion interna con aportaciones al responsable.
Participa de la formacion externa como formador en cursos de la
administracion.

Presencia en medios de comunicacion.

Identificacion y clasificacion de las ER para la atencién y registro en la
base de datos y como asesora para la entrada de asociaciones en
FEDER para el departamento de gestion asociativa.

Representante del Servicio en la red europea de lineas de ayuda para la
que prepara temas, reuniones, organiza y coordinacion el equipo la
participacion en temas que nos proponen.

Responsable de la logistica de la recogida de informacion para el
informe anual que remitimos a la red europea de lineas de ayuda.
Participa en la elaboracion de encuestas para el movimiento asociativo.

ACCIONES PARA MEJORAR NUESTRO PERFIL PROFESIONAL

En FEDER existen suficientes personas encargadas de la coordinacién de
cada area de actuacién, con procedimientos y seguimientos clarificados y
que puede ser un modelo a seguir por otras entidades miembros.

Ser Nexo de union con la delegacion y el resto de instituciones.

Realizar Cursos de formacion sobre habilidades directivas o de
coordinacion.

Hacer ver la importancia del trabajo en equipo y de una buena
coordinacion tanto interna dentro de la misma Asociacién como externa
con otras Entidades y organismos ya sean publicos o privados.
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Estas funciones descritas exigen una interlocuciéon multicanal con muchas
personas en la organizacion de forma sistematica y en situaciones de
incidencias y/o urgente necesidad en la toma de decisiones. La gestion
eficaz de estas situaciones requiere un alto conocimiento en mediacion,
estrategia y negociacion, comunicacion interna y externa, conocimientos en
gestion econdmica y financiera, en recursos humanos, nuevas tecnologias y
relaciones institucionales. Estas acciones deberian incorporarse
paulatinamente a un plan de formacion profesional en la entidad o en
agrupaciones de entidades afines.

Realmente creemos que es imprescindible contar con el tiempo necesario
para abordar esta labor. Ahora en FEDER, con la apuesta en la mejora de la
base de datos, las fuentes de informacion van a estar muy diversificadas y
desarrolladas, y faltard tiempo para realizar la explotacion de datos de
forma adecuada.

Si contamos con ese tiempo nuestras funciones pueden ser de elaboracion
de informes donde se puedan vincular problemas y necesidades a
determinadas patologias o grupos de patologias.



MARCO NORMATIVO SANITARIO Y SOCIOSANITARIO

1. NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS A NIVEL INTERNACIONAL

Dictamen de 31 de enero 1996, sobre libre circulacién de
medicamentos en la UE-Eliminacion de barreras existentes.

Resolucion de 9 de octubre 1997, sobre medicamentos huérfanos (ACP-
UE 2098/97/def.).

Declaracion Universal sobre el Genoma Humano y los Derechos
Humanos de la UNESCO, noviembre 1997.

Directiva 98/44/CE del Parlamento Europeo y del Consejo de 6 de julio
de 1998 relativa a la proteccion juridica de las invenciones
biotecnolégicas.

Reglamento (CE) No 141/2000 del Parlamento Europeo y del Consejo
de 16 de diciembre de 1999 sobre medicamentos huérfanos.
Resolucion del Parlamento Europeo sobre el futuro del sector de la
biotecnologia (2000/2100(INI)).

Decision n° 1295/1999/CE/ del Parlamento Europeo y del Consejo, de
29 de abril de 1999. Programa de Accion Comunitaria sobre las
Enfermedades Poco Comunes (1999-2003).

Reglamento (CE) No 847/2000 de La Comision de 27 de abril de 2000
por el que se establecen las disposiciones de aplicacion de los criterios
de declaracion de los medicamentos huérfanos y la definicion de los
conceptos de «<medicamento similar» y «superioridad clinica».
Comunicacion de la Comisién al Consejo, Parlamento Europeo y al
Comité Econdmico y Social europeo. Estrategia europea de medio
ambiente y salud, de 11 de junio de 2003.

Declaracion Internacional sobre los Datos Genéticos Humanos de la
UNESCO, octubre 2003.

Declaracion universal sobre Bioética y Derechos Humanos de la
UNESCO, octubre 2005.

Convencion sobre los derechos de las personas con discapacidad de la
ONU, diciembre 2006.

Recomendacion relativa a una accion en el ambito de las enfermedades
raras (2009/C 151/022).
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Decision 2009/872/CE, de 30 de noviembre, por la que se establece el
Comité de Expertos de la Unidn Europea en Enfermedades raras.
Directiva 2011/24/UE, 9 de marzo, relativa a la aplicacién de los
derechos de los pacientes en la asistencia sanitaria transfronteriza.
Reglamento (UE) No 282/2014 del Parlamento Europeo y del Consejo
de 11 de marzo de 2014 relativo a la creacion de un tercer programa de
accion de la Union en el ambito de la salud para el periodo 2014-2020 y
por el que se deroga la Decision 1350/2007/CE.

Decision Delegada de La Comisiéon de 10 de marzo de 2014 por la que
se establecen los criterios y las condiciones que las redes europeas de
referencia y los prestadores de asistencia sanitaria que deseen ingresar
en las redes europeas de referencia deben cumplir (2014/286/UE).
Reglamento (UE) 536/2014 del Parlamento Europeo y del Consejo de
16 de abril de 2014 sobre los ensayos clinicos de medicamentos de uso
humano, y por el que se deroga la Directiva 2001/20/CE.

Informe de la Comision al Parlamento Europeo, al Consejo, al Comité
Econémico y Social Europeo y al Comité de las Regiones, de ejecucion
de la Comunicacion de la Comision “las enfermedades raras: un reto
para Europea” [COM(2008) 679 final] y de la Recomendacion del
Consejo de 8 de junio de 2009 relativa a una accion en el ambito de las
enfermedades raras (2009/C 151/02), de 5 de septiembre de 2014.
Accion Conjunta EUCERD que abarca un periodo de cuarenta y dos
meses (de marzo de 2012 a agosto de 2015).

Planes o Estrategias Nacionales sobre enfermedades raras adoptadas
por los estados miembros de la UE (Ver Anexo 1: Planes nacionales de
enfermedades raras de los paises de la Unién Europea).

Comunicacion de la Comisién al Parlamento Europeo, al Consejo, al
Comité econémico y social europeo y al Comité de las regiones las
enfermedades raras: un reto para Europa.

. NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS A NIVEL ESTATAL

Constitucion Espanola: 10, 14, 15, 18,41y 43.
Ley 14/1986, de 25 de abril, General de Sanidad.
o Ultima actualizacién publicada en el BOE 13/06/2015
La Ley Organica 15/1999, de 13 de diciembre, de Proteccion de Datos
de Caracter Personal.
o Ultima actualizacién publicada en el BOE 05/03/2011
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e Ley Organica 4/2000, de 11 de enero, sobre derechos y libertades de
los extranjeros en Espaia y su integracion social.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 30/10/2015

e lLey 41/2002, de 14 de noviembre, ley basica reguladora de la
autonomia del paciente y de derechos y obligaciones en materia de
informacién y documentacion clinica.

o Ultima actualizacion publicada en el BOE 22/09/2015

e La Ley 16/2003, de 28 de mayo, de Cohesion y Calidad del Sistema
Nacional de Salud.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 15/08/2015

e Orden SCO/3158/2003, de 7 de noviembre, por la que se crea el
Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras.

e Ley 14/2006, de 26 de mayo, sobre técnicas de reproducciéon humana
asistida.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 14/07/2015

e Real Decreto 1302/2006, de 10 de noviembre, por el que se establecen
las bases del procedimiento para la designacion y acreditacion de los
centros, servicios y unidades de referencia del Sistema Nacional de
Salud.

e lLey 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocion de la Autonomia
Personal y Atencion a las personas en situacion de dependencia.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 30/10/2015

e Ley 14/2007, de 3 de julio, de Investigacion biomédica. Ultima
actualizacién publicada en el BOE 02/06/2011

e Orden SAS/2007/2009, de 20 de julio, por la que se crea y regula el
Centro de Referencia Estatal de Atencion a Personas con Enfermedades
Raras y sus Familias, en Burgos.

e Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud. Este
documento fue aprobado por el Consejo Interterritorial del Sistema
Nacional de Salud el 3 de junio de 2009.

e Real Decreto 1015/2009, de 19 de junio, por el que se regula la
disponibilidad de medicamentos en situaciones especiales.

o Ultima actualizacion publicada en el BOE 27,/07,/2013

e lLey 39/2010, de 22 de diciembre, de Presupuestos Generales del
Estado para el ano 2011.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 31/10/2015

e Real Decreto-ley 4/2010, de 26 de marzo de racionalizacion del gasto
farmacéutico con cargo al Sistema Nacional de Salud.
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Resolucion de 18 de enero de 2011, del Instituto de Salud Carlos lll, por
la que se publica el Convenio de colaboracién con la Junta de
Comunidades de Castilla-La Mancha, para el desarrollo de actividades
relacionadas con el registro de enfermedades raras.
Ley 26/2011, de 1 de agosto, de adaptacion normativa a la Convencion
Internacional sobre los Derechos de las Personas con Discapacidad.

o Ultima actualizacion publicada en el BOE 31/10/2015
Informe de Seguimiento de la Estrategia en Enfermedades Raras del
Sistema Nacional de Salud. Ano 2012.
Real Decreto Legislativo 1/2013, de 29 de noviembre, por el que se
aprueba el Texto Refundido de la Ley General de derechos de las
personas con discapacidad y de su inclusion social.

o Ultima actualizacion publicada en el BOE 25/06/2015
Real Decreto 81/2014, de 7 de febrero, por el que se establecen las
normas para garantizar la asistencia sanitaria transfronteriza, y por el
que se modifica el Real Decreto 1718/2010, de 17-12-2010, sobre
receta médica y 6rdenes de dispensacion.
Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud. Este
documento fue aprobado por el Consejo Interterritorial del Sistema
Nacional de Salud el 11 de junio de 2014.
Real Decreto Legislativo 1/2015, de 24 de julio, por el que se aprueba el
texto refundido de la Ley de garantias y uso racional de los
medicamentos y productos sanitarios.

o Ultima actualizacion publicada en el BOE 30/10/2015
Orden SSI/1356/2015, de 2 de julio, por la que se modifican los anexos
I, Iy VI del Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que
se establece la cartera de servicios comunes del Sistema Nacional de
Salud y el procedimiento para su actualizacién, y se regulan los estudios
de monitorizacion de técnicas, tecnologias y procedimientos.
Acuerdo de la Comisién de Prestaciones, Aseguramiento y Financiacién
para el tratamiento a pacientes con Epidermdlisis bullosa adoptado en la
sesion plenaria del Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de
Salud, celebrada el 29 de Julio 2015.
Real Decreto 1091/2015, de 4 de diciembre, por el que se crea y regula
el Regjstro Estatal de Enfermedades Raras.
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3. NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS A NIVEL AUTONOMICO

3.1. NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE ANDALUCIA

e Decreto 127/2003 de 13 de mayo, de la CCAA de Andalucia, por la que
se establece el ejercicio del derecho a la segunda opinion médica en el
Sistema Publico de Andalucia.

o ORDEN de 24 de agosto de 2004, por la que se desarrolla el
Decreto 127/2003, de 13 de mayo, por el que se establece el
ejercicio del derecho a la segunda opinion médica en el
Sistema Sanitario Publico de Andalucia.

e Decreto 156/2005, de 28 de junio, por el que se regula el Diagnostico
Genético Preimplantatorio en el Sistema Sanitario Publico de Andalucia y
se crea la Comision Andaluza de Genética y Reproduccion.

e Plan de Genética de Andalucia, 2006.

e Ley11/2007, de 26 de noviembre de Genética de Andalucia.

e Orden de 25 de noviembre de 2008 por la que se actualiza el anexo |l
del Decreto 156/2005, de 28 de Junio, amplidndose el listado de
enfermedades susceptibles de ser detectadas por el Diagnéstico
Genético Preimplantatorio.

e Plan de atencién a personas afectadas por enfermedades raras de
Andalucia 2008-2012.

e Orden de 3 de mayo de 2010, por la que se crea el fichero de datos de
caracter personal Registro de Enfermedades Raras de Andalucia.

o Orden de 21 de junio de 2013, por la que se modifica la Orden
de 3 de mayo de 2010, por la que se crea el fichero con datos
de caracter personal Registro de Enfermedades Raras de
Andalucia.

e ley16/2011, de 23 de diciembre, de Salud Publica de Andalucia.

o Ultima actualizacion publicada en el BOE 09/10/2014
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3.2. NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE ARAGON

Orden de 19 de febrero de 2013, por el que se crea el Sistema de
Informacién de Enfermedades raras y el registro de Enfermedades raras
de la Comunidad Auténoma de Aragon.

Decreto 140/2013, de 29 de agosto, por el que se crea el fichero de
datos de caracter personal “Registro de Enfermedades Raras de la
Comunidad Auténoma de Aragén”.

3.3 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE CANARIAS

Resolucion de 24 de noviembre 2010. Hace publico el Reglamento que
regula el programa para la promocién del apoyo voluntario a la
integracion de estudiantes con necesidades educativas especificas
(NEE).

Decreto nim. 257/2011, de 28 de julio. Crea el fichero de datos de
caracter personal Registro Poblacional de Defectos Congénitos y
Enfermedades Raras de la Comunidad Auténoma de Canarias.

Orden de 26 de febrero 2016. Crea el fichero de datos de caracter
personal Registro Poblacional de Defectos Congénitos y Enfermedades
Raras de la Comunidad Auténoma de Canarias.

3.4 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE CANTABRIA

Ley nim. 7/2002, de 10 de diciembre. Ley de Sanidad de Cantabria.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 28/02/2017
Orden nim. SAN/25/2012, de 4 de julio. Crea el sistema de informacion
sobre enfermedades raras de la Comunidad Auténoma de Cantabria.
Orden num. SAN/8/2013, de 11 de febrero. Crea el Fichero de Datos de
Caracter Personal del Registro Poblacional de Enfermedades Raras y
Anomalias Congénitas de Cantabria.



EL TRABAJO SOCIAL EN LAS ENFERMEDADES RARAS. 73
ENFOQUE TEORICO Y PRACTICO.

3.5 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE CASTILLAY LEON

Orden num. SAN/1288/2010, de 16 de septiembre. Desarrolla la

ordenacion de los centros y servicios de referencia en atencion

especializada en la Comunidad de Castillay Ledn.

o Sanidad modificara los Servicios de Referencia a través de

una nueva Orden para mejorar la accesibilidad. La nueva
Orden, cuya tramitacion se inicia hoy (11/04,/2017) para su
publicacion en Gobierno Abierto, identificara los centros de
referencia hospitalarios y sefalara los servicios de referencia
de atencion especializada para aquellas patologias que
requieran profesionales altamente especializados o recursos
de elevada complejidad tecnoldgica.

Orden SAN/999/2012, de 20 de noviembre, por la que se regula el

reintegro de gastos de productos farmacéuticos.

Orden nim. SAN/233/2013, de 4 de abril. Crea el fichero automatizado

de datos de caracter personal denominado «Registro poblacional de

enfermedades raras de Castilla y LeGn-ENRA».

Orden nim. SAN/113/2014, de 18 de febrero. Crea el Registro

Poblacional de Enfermedades Raras de la Comunidad Auténoma de

Castillay Ledn (RERCyL).

3.6 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE CASTILLA LA MANCHA

Orden de 22 de septiembre 2010, de la Consejeria de Salud y Bienestar
Social, por la que se crea el Registro de Enfermedades Raras de Castilla-
La Mancha.

Resolucion de 18 de enero de 2011, del Instituto de Salud Carlos Ill, por
la que se publica el Convenio de colaboracién con la Junta de
Comunidades de Castilla-La Mancha, para el desarrollo de actividades
relacionadas con el registro de enfermedades raras.

Plan de enfermedades raras y no diagnosticadas, Estrategia 20/20.


http://aranzadi.aranzadidigital.es/maf/app/document?startChunk=1&endChunk=2&stid=marginal_chunk&ds=ARZ_LEGIS_CS&infotype=arz_legis&marginal=LCLM2010318&version=&srguid=i0ad818150000015404c611ed2dab84ff&lang=spa&src=withinResuts&spos=1&epos=1&md%20
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3.7 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE CATALUNYA

Orden ndm. SLT/55/2010, de 8 de febrero. Regula el Consejo Asesor de
Tratamientos Farmacolégicos de Alta Complejidad.

3.8 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE EXTREMADURA

Centro extremeno de desarrollo infantil (CEDI), creado en 2003, definido
segun el Decreto 54/2003, 22 de abril.

Enfermedades raras en Extremadura 2004.

Orden de 14 de mayo 2004 por la que se crea el Sistema de
Informacién sobre Enfermedades Raras en la Comunidad Auténoma de
Extremadura.

Decreto nim. 102/2005, de 12 de abril, que establece las bases
reguladoras de las subvenciones a otorgar por la Consejeria de Sanidad
y Consumo.

Protocolo del Sistema de Informacion sobre Enfermedades Raras.
Sistemas especiales de informacion. Junta de Extremadura, 2005.

2006 MADEX, Marco de atencion a la discapacidad en Extremadura.
Coordinacion regional de programas de cribado en el sistema sanitario
publico de Extremadura, 2008.

Decreto nim. 171/2009, de 24 de julio, por el que se crea el Consejo
Asesor sobre Enfermedades Raras del Sistema Sanitario Plblico de
Extremadura.

Plan de salud de Extremadura 2009/2012.

Plan de salud de Extremadura 2013/2020.

Plan Integral de Enfermedades Raras en Extremadura 2010-2014.
Decreto nim. 127/2013, de 16 de julio, por el que se modifica el
Decreto 171/2009, de 24 de julio de 2009 que crea el Consejo Asesor
sobre Enfermedades Raras del Sistema Sanitario Publico de
Extremadura.

Decreto nim. 213/2014, de 16 de septiembre. Modifica el Decreto
148/2012, de 27-7-2012 (LEXT 2012/293), por el que establece las
bases reguladoras de las ayudas en materia de formacion e
incorporacion de personal investigador y tecnélogos a los centros de
investigacion en el ambito de la Comunidad Auténoma de Extremadura.
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e Orden de 17 de octubre 2014, que establece las bases y se convoca el
procedimiento de eleccion de las vocalias que representan a las
asociaciones, fundaciones y federaciones de asociaciones de pacientes
y/o familiares en el Consejo Regional de Pacientes de Extremadura.

¢ Unidad de Referencia Regional de Prevencion de Minusvalia en Badajoz.

e El protocolo de acogida y atencién para ninos con Enfermedades Raras,
Extremadura.

3.9 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE GALICIA

e Orden de 29 de abril 2002. Aprueba las bases que regiran las
convocatorias de ayudas correspondientes a las acciones del programa
sectorial de tecnologias para la innovacion del Plan Gallego de
Investigacion, Desarrollo e Innovacion Tecnolégica y se procede a su
convocatoria para el ano 2002.

e Leynum. 8/2008, de 10 de julio. Ley de Sanidad de Galicia 2008.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 09/02/2017.

o SE MODIFICA el art. 39 por Ley 2/2017, de 8 de febrero.

o SE DEROGA los arts. 127 a 130 y 132 a 135 y la disposicion
adicional Unica, por Ley 1/2015, de 1 de abril.

o SE DEJA SIN EFECTO la disposicién transitoria 2 y SE
MODIFICAN los arts. 24.3.c) y 121.4 por Ley 12/2013, de 9 de
diciembre

o SE MODIFICA los arts. 18 a 21, por Ley 10/2012, de 3 de
agostoyel art. 4.1 por Ley 12/2011, de 26 de diciembre.

e Orden de 22 de agosto 2011. Crea el Consejo Asesor de Pacientes.

e Orden de 29 de abril 2013. Establece las bases reguladoras y convoca
subvenciones, en régimen de concurrencia competitiva, para las
entidades privadas sin animo de lucro para la realizacién de programas
de caracter sociosanitario.

e Decreto nim. 183/2013, de 5 de diciembre. Crea la Red gallega de
atencion temprana.

e Orden de 21 de marzo 2014. Establece las bases reguladoras y se
convocan subvenciones, en régimen de concurrencia competitiva, a las
entidades privadas sin animo de lucro para la realizacién de programas
de caracter sociosanitario.
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3.10 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE LES ILLES BALEARS

Orden de 19 de enero 2011. Establece las bases reguladoras de las
subvenciones en materia de salud y consumo.

Orden de 18 de enero 2013. Crea el fichero de datos de caracter
personal denominado Registro Poblacional de Enfermedades Raras de
la Comunidad Auténoma de las llles Balears.

Orden de 6 de mayo 2013. Modifica el fichero de datos de caracter
personal denominado Registro Poblacional de Enfermedades Raras de
la Comunidad Auténoma de las llles Balears creado por la Orden del
Consejero de Salud, Familia y Bienestar Social de 18-1-2013.

3.11 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE PAIS VASCO

Orden de 22 de mayo 2012. Crea el Consejo Asesor de enfermedades
raras.

Orden de 6 de mayo de 2013, del Consejero de Salud, de actualizacion
de la composicion del Consejo Asesor de enfermedades raras, en
Euskadi.

Decreto ndm. 473/2013, de 30 de diciembre. Creacion y
funcionamiento del Registro de Enfermedades Raras de la Comunidad
Auténoma de Euskadi.

Orden de 23 de julio 2014. Establece la definicion de caso registrable y
las variables que deben constar en la declaracion de casos al Registro
de Enfermedades Raras de la Comunidad Autonoma de Euskadi.
Decreto nim. 147/2015, de 21 de julio. Aprueba la Declaraciéon sobre
Derechos y Deberes de las personas en el sistema sanitario de Euskadi.

3.12 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
FORAL DE NAVARRA

Ley Foral nim. 17/2010, de 8 de noviembre. Ley Foral de Derechos y
deberes dgz las personas en materia de salud en Navarra.
o Ultima actualizacién en el BOE 31/12/2016
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o Antigua version vigente desde 16/11/2010 hasta
01/01/2017.
e Orden Foral nim. 69/2013, de 19 de junio. Crea y regula el Registro
Poblacional de Enfermedades Raras de Navarra y crea el fichero de
datos de caracter personal correspondiente.

3.13 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
VALENCIANA

e Decreto nim. 77/2007, de 25 de mayo. Regula las bases para la
designacion de las Unidades de Referencia del sistema sanitario publico
de la Comunitat Valenciana.

o Disposicion derogada.

o DEROGADA por DECRETO 64/2016, de 27 de mayo, del
Consell, por el que se regulan las bases para la designacion de
las unidades de referencia del sistema sanitario publico de la
Comunitat Valenciana.

e Resolucién de 6 de mayo 2009. Dispone la publicacion del Acuerdo
Marco de colaboracion entre el Centro Superior de Investigacion en
Salud Publica y el Consorcio Centro de Investigacion Biomédica en Red
de Enfermedades Raras.

e Decreto nim. 86/2009, de 19 de junio. Regula el derecho a la segunda
opinién médica en el ambito del Sistema Sanitario Pdblico Valenciano.

e Orden nim. 4/2012, de 7 de marzo. Crea el Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad Valenciana.

e Decreto nim. 80/2015, de 22 de mayo. Crea y regula el Comité de
Pacientes de la Comunitat Valenciana.

3.14 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD DE
MADRID

e Decreto 6/2006, de 19 de enero, del Consejo de Gobierno, por el que se
aprueban medidas para la mejora de la prestacion farmacéutica a los
pacientes cronicos. (Incluye la EB).

o Ultima actualizacién 01/06/2006.

e Orden nim. 571/2015, de 9 de junio. Crea el Sistema de Informacion

de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA) y se
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establece el procedimiento de comunicacion, por parte de los centros y
profesionales sanitarios, para su inclusion en el SIERMA.

3.15 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN EL PRINCIPADO DE
ASTURIAS

e Resolucién de 22 de abril 2013. Crea el Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras del Principado de Asturias (SIERA).

e Resolucion de 22 de abril 2013. Acuerda la modificacién de la lista de
Enfermedades de Declaracion Obligatoria.

e Resolucion de 26 de abril 2013. Crea en el Servicio de Vigilancia
Epidemiolégica de la Direccion General de Salud Publica, el fichero
automatizado de datos de caracter personal denominado «Registro del
Sistema de Informacion en Enfermedades Raras de Asturias».

3.16 NORMATIVA SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE LA REGION DE MURCIA

e Ley nim. 3/2009, de 11 de mayo. Ley de Derechos y Deberes de los
Usuarios del Sistema Sanitario de Regiéon de Murcia.
o Ultima actualizacién publicada en el BOE 31/12/2012.
o SE MODIFICA art. 20, las disposiciones finales 2 y lo indicado
de la 3, por Ley 14/2012, de 27 de diciembre.
e Decreto nim. 223/2015, de 16 de septiembre. Establece los criterios
de gestion y funcionamiento del Sistema de Informaciéon sobre
Enfermedades Raras de la Region de Murcia.

4. OTRA DOCUMENTACION DE INTERES
4.1 REGISTRO Y CODIFICACION
UNION EUROPEA

e Clasificacion Internacional de Enfermedades (CIE-9 o CIE-10).

e El Reglamento Europeo sobre medicamentos huérfanos [Reglamento
(CE) n°® 141/2000 del Parlamento Europeo y del Consejo, de 16 de
diciembre de 1999.
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o Ultima actualizacion en pagina EUR-Lex 24/05,/2016

ESPANA

e Real Decreto 1971/1999, de 23 de diciembre, de procedimiento para el
reconocimiento, declaracion y calificacién del grado de discapacidad.
o Ultima actualizacién publicada en el BOE 11/10/2012.
o SE MODIFICA
= |os arts. 2, 5.4, 8, disposicion adicional 1, anexo LAy la
denominacion del anexo lll, por Real Decreto 1364/2012,
de 27 de septiembre (Ref. BOE-A-2012-12686).
= ¢l titulo, el art. 5.5, la disposicion adicional Unica y SE
ANADE disposicion adicional segunda, por Real Decreto
1856/2009, de 4 de diciembre (Ref. BOE-A-2009-20891).
o SE DEROGA en la forma indicada el anexo 2, por Real Decreto
504,/2007, de 20 de abril (Ref. BOE-A-2007-8350).

e Orden de 2 de noviembre de 2000, por la que se determina la
composicion, organizacion y funciones de los Equipos de Valoracion y
Orientacion dependientes del Instituto de Mayores y Servicios Sociales y
se desarrolla el procedimiento de actuacion para la valoracion del grado
de discapacidad dentro del ambito de la Administracion General del
Estado que se modifica en Orden SSI/1474/2014, de 28 de julio.

e Ley 16/2003, de Cohesion y Calidad del Sistema Nacional de Salud
(articulo 14).

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 15/08/20186.

e Acceso a la Jubilacién anticipada: Discapacidad igual o superior al 45
por ciento y discapacidad que sea igual o superior al 65 % (Real Decreto
1851/2009, de 4 de diciembre y Real Decreto 1539/2003, de 5 de
diciembre, respectivamente).

o Real Decreto 1851/2009, de 4 de diciembre
» (ltima actualizacién publicada en el BOE 02/08/2011.
= SE MODIFICA con efectos de 1 de enero de 2012, el art. 3,
por Ley 27/2011, de 1 de agosto y con efectos de 1 de
enero de 2011, el art. 2.f), por Real Decreto 1148/2011,
de 29 de julio (Ref. BOE-A-2011-13119).

e El Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (lIER) del Instituto

de Salud Carlos Ill en 2005 dio de alta en la Agencia de Proteccion de
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Datos Estatal el fichero “Registro de Enfermedades Raras y Banco de
Muestras”.
Articulo “Los Registros de Enfermedades en la Investigacion
Epidemiolégica de las ER en Espaia” publicado en 2006 en la Revista
Espanola de Salud Publica.
Ley 29/2006, de 26 de julio, de Garantias y Uso Racional de los
Medicamentos y Productos Sanitarios. Articulo 2.
o Ultima actualizacion publicada en el BOE 25/07/2015.
o SE DEROGA, salvo las disposiciones finales 2 a 4, por Real
Decreto Legislativo 1/2015, de 24 de julio.
o SE MODIFICA el art. 111.1.grupo IX, por Ley 36/2014, de 26
de diciembre.
Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre (Analisis genéticos).
Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece
la cartera de servicios comunes del Sistema Nacional de Salud y el
procedimiento para su actualizacion.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 08/07/2015.

Real Decreto 1302/2006, de 10 de noviembre, por el que se establecen
las bases del procedimiento para la designacion y acreditacion de los
Centros, Servicios y Unidades de Referencia del Sistema Nacional de
Salud.

Ley 14/2007 de Investigacion Biomédica.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 02/06/2011.
Acuerdo del Pleno del Senado, de 20 de febrero de 2007, por el que se
aprueba el Informe de la Ponencia de estudio encargada de analizar la
especial situacion de los pacientes con Enfermedades Raras.

Real Decreto 1345/2007, de 11 de octubre, por el que se regula el
procedimiento de autorizacion, registro y condiciones de dispensacion
de los medicamentos de uso humano fabricados industrialmente.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 17,/09/2013.

o SE MODIFICA:

= determinados preceptos y SE ANADE los arts. 20 bis, 21
bis, 63 ter, 71 bis y disposiciones adicional 3 y transitoria
6, por Real Decreto 686/2013, de 16 de septiembre.

= el art. 24, por Real Decreto-ley 9/2011, de 19 de agosto.

= los arts. 4, 30, 62 a 66 y SE ANADE los arts. 63 bis y 66
bis, por Real Decreto 1091/2010, de 3 de septiembre.
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e Las Comunidades Autonomas estan desarrollando sus registros
poblacionales en EERR habiéndose publicado las érdenes de creacion
de los mismos en casi todas las CCAA.

e Real Decreto 1015/2009, de 19 de junio, por el que se regula la
disponibilidad de medicamentos en situaciones especiales, establece
las condiciones para el uso compasivo, el acceso a medicamentos
extranjeros y el uso en condiciones distintas a las autorizadas.

Este real decreto tiene caracter de legislacion de productos
farmacéuticos a los efectos previstos en el articulo 149.1.16.% de la
Constitucion y se adopta en desarrollo del articulo 24, apartados 3y 4,y
disposicion final quinta de la Ley 29/2006, de 26 de julio, por lo que,
junto con las disposiciones sobre dispensaciéon de medicamentos que
regulan los articulos 26 y 40 del Real Decreto 1345/2007, de 11 de
octubre, por el que se regula el procedimiento de autorizacion, registro y
condiciones de dispensacion de los medicamentos de uso humano
fabricados industrialmente.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 27,/07/2013.

o SE MODIFICA el art. 11.1.c), por Real Decreto 577/2013, de

26 de julio.

o Real Decreto 1851/2009, de 4 de diciembre, por el que se desarrolla el
articulo 161 bis de la Ley General de la Seguridad Social en cuanto a la
anticipacion de la jubilacion de los trabajadores con discapacidad en
grado igual o superior al 45 por ciento).

Por otra parte cuando el grado de discapacidad sea igual o superior al
65 % la cuestion se encuentra regulada en el Real Decreto 1539/2003,
de 5 de diciembre, por el que se establecen coeficientes reductores de
la edad de jubilacion a favor de los trabajadores que acreditan un grado
importante de discapacidad.
o Real Decreto 1851/2009, de 4 de diciembre: Ultima
actualizacion publicada en el BOE 02/08/2011.
o SE MODIFICA con efectos de 1 de enero de 2012, el art. 3, por
Ley 27/2011, de 1 de agosto y con efectos de 1 de enero de
2011, el art. 2.f), por Real Decreto 1148/2011, de 29 de julio.

e Real Decreto 1148/2011, de 29 de julio, para la aplicacion y desarrollo,
en el sistema de la Seguridad Social, de la prestacién econémica por
cuidado de menores afectados por cancer u otra enfermedad grave.

o Real Decreto es el Real Decreto 174/2011, de 11 de febrero, por el que
se aprueba el baremo de valoracién de la situacion de dependencia
establecido por la Ley 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocion de la
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Autonomia Personal y Atenciébn a las personas en situacion de
dependencia.

Directiva 2011/24/UE relativa a la aplicacion de los derechos de los
pacientes en la asistencia sanitaria transfronteriza (2011) establece la
aplicacion de los derechos de los pacientes a acceder a tratamientos
seguros y de calidad en la UE, asi como las normas para el reembolso de
los gastos. Algunas disposiciones hacen referencia a las enfermedades
raras.

o Ultima actualizacion publicada en |la pagina EUR-Lex
18/01/2016

Orden 4/2012, del 7 de Marzo, Conselleria de Sanidad, por la que se
crea el sistema de informacion de Enfermedades raras en la Comunidad
Valenciana.

Real Decreto Legislativo 1/2013, de 29 de noviembre, por el que se
aprueba el Texto Refundido de la Ley General de derechos de las
personas con discapacidad y de su inclusion social.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 25/06/2015.

Ley Organica 8/2013, de 9 de diciembre, para la Mejora de la Calidad
Educativa, LOMCE.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 10/12/2016.

o SE MODIFICA la disposicion final 5, por Decreto-ley 5/2016, de
9 de diciembre vy el art. Ginico.60 y 66, por Ley 26/2015, de
28 de julio.

Real Decreto 81/2014, de 7 de febrero, por el que se establecen
normas para garantizar la asistencia sanitaria transfronteriza, y por el
que se modifica el Real Decreto 1718/2010, de 17 de diciembre, sobre
receta médica y 6rdenes de dispensacion.

Orden SSI/1474/2014, de 28 de julio que introduce en su articulo Gnico
la siguiente posibilidad: Efectuar la valoracion de las situaciones de
capacidad de la persona con discapacidad.

Real Decreto 1091/2015, de 4 de diciembre, por el que se crea y regula
el Regjstro Estatal de Enfermedades Raras.

Estatuto Basico del Empleado Publico (EBEP) Reduccién de jornada
laboral. Para funcionarios o personal sometido al EBEP: Articulo 48 h.

o Real Decreto Legislativo 5/2015, de 30 de octubre, por el que
se aprueba el texto refundido de la Ley del Estatuto Basico del
Empleado Publico.

Estatuto de los Trabajadores para trabajadores por cuenta ajena:
Articulo 37.5y 6.
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o Ultima actualizacion publicada en el BOE 13/05/2017.

o SE DEROGA el art. 2.1.h), por Real Decreto-ley 8/2017, de 12
de mayo.

o SE DEJA SIN EFECTO la derogacion del art. 2.1.h, en la
redaccion dada por el Real Decreto-ley 4/2017, de 24 de
febrero, por Resolucion de 16 de marzo de 2017.

o SE DEROGA el art. 2.1.h, por Real Decreto-ley 4/2017, de 24
de febrero.

5. NORMATIVA NACIONAL O REGIONAL QUE FUNDAMENTA EL MARCO
NORMATIVO DE LA INTERVENCION PROFESIONAL DEL TRABAJADOR SOCIAL.

Ley 2/1988, de 4 de abiril, de Servicios Sociales de Andalucia.
o Disposicién derogada.
o SE DEROGA por por Ley 9/2016, de 27 de diciembre.
Ley Organica 1/2002, de 22 de marzo, reguladora del Derecho de
Asociacion.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 23/09/2011
Ley 38/2003, de 17 de noviembre, General de Subvenciones.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 20,/05/20186.

o SE DECLARA en el Recurso  5567/2013, la
inconstitucionalidad y nulidad del art. 7.1 a), por Sentencia
70/2016, de 14 de abril (Ref. BOE-A-2016-4854).

Ley 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocion de la Autonomia
Personal y Atencion a las personas en situacion de dependencia de
Espana.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 30/10/2015.

o SE SUSPENDE para el ano 2016, la aplicacion del art. 7.2,
8.2.a), 10, 32.3, por Ley 48/2015, de 29 de octubre (Ref.
BOE-A-2015-11644).

Ley de Servicios Sociales: Ley 12/2008, de 5 de diciembre, del Pais
Vasco.

o Ultima revisién vigente 01/05/2011.

Codigo Deontolégico de la Profesion de Trabajador/a Social. Aprobado
en 2012.

Real Decreto Legislativo 1/2013, de 29 de noviembre, por el que se
aprueba el Texto Refundido de la Ley General de derechos de las
personas con discapacidad y de su inclusion social.
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o Ultima actualizacion publicada en el BOE 25/10/2015.
Real Decreto 877/2014, de 10 de octubre, por el que se aprueban los
Estatutos del Consejo General de Colegios Oficiales de diplomados en
Trabajo Social y Asistentes sociales.

o DEROGA los estatutos aprobados por Real Decreto 116/2001,

de 9 de febrero.

Ley 43/2015, de 9 de octubre, del Tercer Sector de Accién Social.
Ley 45/2015, de 14 de octubre, de Voluntariado.
Ley 14/2015, de 9 de abril, de Servicios Sociales de Extremadura
(Articulo 31).
Registro de Enfermedades Raras de base poblacional en Espana, lo creé
la Consejeria de Sanidad de la Junta de Extremadura, Andalucia, Castilla
la Mancha, Murcia y Madrid.
Registro de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos lIl.

LEGISLACION ESTATAL EN MATERIA DE DEPENDENCIA

LEYES

Ley 39/ 2006, de 14 de diciembre, de Promocion de la Autonomia
Personal y Atencion a las personas en situacion de dependencia.
o Ultima actualizacién publicada en el BOE 30/10/2015.
= SE SUSPENDE para el afo 2016, la aplicacion del art. 7.2,
8.2.a), 10, 32.3, por Ley 48/2015, de 29 de octubre (Ref.
BOE-A-2015-11644).
Ley 41/2007, de 7 de diciembre por la que se modifica la Ley 2/1981,
de 25 de marzo, de Regulacion del Mercado Hipotecario y otras normas
del sistema hipotecario y financiero, de regulacion de las hipotecas
inversas y el seguro de dependencia y por la que se establece
determinada norma tributaria.
o Ultima actualizacién publicada en el BOE 28/04/2015.

REALES DECRETOS

Real Decreto 504/2007, de 20 de abril el que se aprueba el baremo de
valoracion de la situacion de dependencia establecido por la Ley
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39/2006, de 14 de diciembre, de promocion de la autonomia personal y
atencion a las personas en situacion de dependencia.
o Disposicion derogada.
o SE DEROGA, con efectos de 18 de febrero de 2012, por Real
Decreto 174/2011, de 11 de febrero.

e Real Decreto 614/2007, de 11 de mayo sobre nivel minimo de
proteccion del Sistema para la Autonomia y Atencion a la Dependencia
garantizado por la Administracién General del Estado.

o Disposicién derogada.
o SE DEROGA por Real Decreto 1050/2013, de 27 de
diciembre.

e Real Decreto 615/2007, de 11 de mayo por el que se regula la
Seguridad Social de los cuidadores de las personas en situacion de
dependencia.

o Ultima actualizacién publicada en el BOE 18/02/2011.

e Real Decreto 727/2007, de 8 de junio sobre criterios para determinar
las intensidades de proteccion de los servicios y la cuantia de las
prestaciones econémicas de la Ley 39/2006, de 14 de diciembre, de
Promocion de la Autonomia Personal y Atencidon a las personas en
situacion de dependencia.

o Disposicion derogada.
o SE DEROGA por Real Decreto 1051/2013, de 27 de
diciembre.

e Real Decreto 1197/2007, de 14 de septiembre por el que se modifica el
Real Decreto 504/2007, de 20 de abril, en materia de reconocimiento
de descanso por maternidad en los supuestos de discapacidad del hijo y
de reconocimiento de la necesidad de asistencia de tercera persona en
las prestaciones no contributivas.

o Disposicion derogada.
o Se entiende implicitamente derogada por el Real Decreto
174/2011, de 11 de febrero.

e Real Decreto 6/2008, de 11 de enero sobre determinacion del nivel
minimo de proteccion garantizado a los beneficiarios del Sistema para la
Autonomia y Atencion a la Dependencia en el gjercicio 2008.

e Real Decreto 7/2008, de 11 de enero sobre las prestaciones
econdmicas de la Ley 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocion de la
Autonomia Personal y Atencion a las personas en situacion de
dependencia para el ejercicio 2008.
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Real Decreto 179/2008, de 8 de febrero por el que se modifica el Real
Decreto 6/2008, de 11 de enero, sobre determinacion del nivel minimo
de proteccion garantizado a los beneficiarios del Sistema para la
Autonomia y Atencion a la Dependencia en el ejercicio 2008.

Real Decreto 1856/2009, de 4 de diciembre, de procedimiento para el
reconocimiento, declaracion y calificacion del grado de discapacidad, y
por el que se modifica el Real Decreto 1971/1999, de 23 de diciembre.
Real Decreto 373/2010, de 26 de marzo, por el que se determina el
nivel minimo de proteccién garantizado a los beneficiarios del Sistema
para la Autonomia y Atencion a la Dependencia para el ejercicio 2010.
Real Decreto 374/2010, de 26 de marzo, sobre las prestaciones
econdmicas de la Ley 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocion de la
Autonomia Personal y Atencibn a las personas en situacion de
dependencia para el ejercicio 2010.

RESOLUCIONES

Resolucion de 16 de julio de 2007 del Instituto de Mayores y Servicios
Sociales, sobre el procedimiento a seguir para el reconocimiento de la
situacion de dependencia y del derecho a las prestaciones del Sistema
para la Autonomia y Atencion a la Dependencia.

Resolucion de 23 de mayo de 2007 del Instituto de Mayores y Servicios
Sociales, por la que se publica el Acuerdo de Consejo de Ministros, por el
gue se aprueba el marco de cooperacion interadministrativa y criterios
de reparto de créditos de la Administracion General del Estado para la
financiacion del nivel acordado, previsto en la Ley 39/2006, de 14 de
diciembre, de Promocion de la Autonomia Personal y Atencion a las
personas en situacion de dependencia.

Resolucion de 18 de enero de 2008 de la Secretaria General Técnica,
por la que se publica el Convenio de colaboracion, el Instituto de
Mayores y Servicios Sociales y la Comunidad Auténoma de Andalucia,
para la construccion de una residencia modelo en la atencion de
personas mayores en situacion de dependencia y unidad de estancias
diurnas en Almeria.

Resolucion de 8 de agosto de 2008 del Instituto de Mayores y Servicios
Sociales, por la que se publica el Acuerdo de Consejo de Ministros, en su
reunion del dia 1 de agosto de 2008, por el que se aprueba el marco de
cooperacion interadministrativa y criterios de reparto de créditos de la
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Administracion General del Estado para la financiacion durante 2008 del
nivel acordado, previsto en la Ley 39/2006, de 14 de diciembre, de
Promocion de la Autonomia Personal y Atencion a las Personas en
Situacién de Dependencia.

e Resolucion de 4 de febrero de 2010 de la Secretaria General de Politica
Social y Consumo, por la que se publica el Acuerdo del Consejo
Territorial del Sistema para la Autonomia y Atencién a la Dependencia,
en materia de 6rganos y procedimientos de valoracién de la situacion de
dependencia.

e Resolucion de 4 de febrero de 2010 - 2 de la Secretaria General de
Politica Social y Consumo, por la que se publica el Acuerdo del Consejo
Territorial del Sistema para la Autonomia y Atencién a la Dependencia,
para la mejora de la calidad de la prestacion econémica para cuidados
en el entorno familiar del Sistema para la Autonomia y Atencién a la
Dependencia.

e Resolucion de 29 de junio de 2010 de la Secretaria General de Politica
Social y Consumo, por la que se publica el Acuerdo del Consejo
Territorial del Sistema para la Autonomia y Atencion a la Dependencia
sobre modificacion del baremo de valoracién de la situacion de
dependencia establecido en el Real Decreto 504/2007, de 20 de abril.

o Disposicion derogada.
o Esta norma se entiende implicitamente derogada por Real
Decreto 174/2011, de 11 de febrero.

e Correccion de erratas de la Resolucion de 29 de junio de 2010 de la
Secretaria General de Politica Social y Consumo, por la que se publica el
Acuerdo del Consejo Territorial del Sistema para la Autonomia y Atencion
a la Dependencia sobre modificacion del baremo de valoracion de la
situacion de dependencia establecido en el Real Decreto 504/2007, de
20 de abiril.

o Disposicion derogada.
o Esta norma se entiende implicitamente derogada por Real
Decreto 174/2011, de 11 de febrero.

ORDENES MINISTERIALES

e Orden TAS/1459/2007 de 25 de mayo, por la que se establece el
Sistema de Informacion del Sistema para la Autonomia Personal y
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Atencion a la Dependencia y se crea el correspondiente fichero de datos
de caracter personal.

o SE DEROGA excepto el art. 7, por Orden SSI/2371/2013, de

17 de diciembre.

Orden TAS/2632/2007 de 7 de septiembre, por la que se modifica la
Orden TAS/2865/2003, de 13 de octubre, por la que se regula el
convenio especial en el sistema de la Seguridad Social (cuidadores no
profesionales de personas en situacion de dependencia).
Orden ESD/1984/2008 de 4 de julio, por la que se crea la Comision
Especial para la mejora de la calidad del Sistema para la Autonomia y
Atencion a la Dependencia.

ORDENES DE REGULACION

Boletin Oficial de la Comunidad de Madrid- N° 102, viernes
30/04/2010. Consejeria de Familia y Asuntos Sociales.

Regulacion Situacion de Dependencia:

Orden 625/2010, de 21 de abril, por la que se regulan los
procedimientos para el reconocimiento de la situacion de dependencia y
para la elaboracion del Programa Individual de Atencion.

o DEROGADA por Decreto 54/2015, de 21 de mayo, del Consejo
de Gobierno, por el que se regula el procedimiento para
reconocer la situacion de dependencia y el derecho a las
prestaciones del sistema para la autonomia y atenciéon a la
dependencia en la Comunidad de Madrid (BOCM de 26 de
Mayo de 2015) Correccion de errores: ( BOCM de 24 de Junio
de 2015)

Orden 626/2010 de 21 de abril por la que se regula la prestacion
econdmica para cuidados en el entorno familiar y apoyo a cuidadores no
profesionales para personas en situacion de dependencia de la
Comunidad de Madrid.

o DEROGADA por Decreto 54/2015, de 21 de mayo, del Consejo
de Gobierno, por el que se regula el procedimiento para
reconocer la situacion de dependencia y el derecho a las
prestaciones del sistema para la autonomia y atencion a la
dependencia en la Comunidad de Madrid (BOCM de 26 de
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Mayo de 2015) Correccion de errores: ( BOCM de 24 de Junio
de 2015)

e Orden 627/2010 de 21 de abril por la que se regulan la prestacion
econdémica vinculada al servicio o cheque servicio y la prestacion
econdmica de asistencia personal para personas en situacion de
dependencia de la Comunidad de Madrid.

o DEROGADA por Decreto 54/2015, de 21 de mayo, del Consejo
de Gobierno, por el que se regula el procedimiento para
reconocer la situacion de dependencia y el derecho a las
prestaciones del sistema para la autonomia y atencion a la
dependencia en la Comunidad de Madrid (BOCM de 26 de
Mayo de 2015) Correccion de errores: ( BOCM de 24 de Junio
de 2015)

e Consejo Econémico y Social de Castilla y Leon.

e Informe a Iniciativa Propia sobre promocion de la autonomia personal y
atencion a las personas en situacion de dependencia. Aplicacion de la
Ley 39/2006 en Castilla y Leon.

e Dependencia. Informe CES y Documento Técnico.

e Dependencia. Informes CES.

e Dependencia. Documento Técnico: Real Decreto 1593/2011 de 4 de
noviembre, por el que se establece el Titulo de Técnico en Atencion a
Personas en Situacion de Dependencia y se fijan sus ensehanzas
minimas.

NORMATIVA DE SERVICIOS SOCIALES

e Articulo 9.2 de la Constitucion Espanola.

e Ley 10/82, de 13 de abiril, de creacion de los Colegios Oficiales de
Diplomados en Trabajo Social y Asistentes Sociales.

e Decreto 109/1998, de 18 de junio, por el que se actualiza la
zonificacion de Servicios Sociales de la Comunidad de Madrid.

o Ultima fecha de actualizacion en la pagina de la Comunidad de
Madrid el 12/08/2005.

e Ley 11/2002, de 18 de diciembre, de Ordenacion de la Actividad de los
Centros y Servicios de Accion Social y Mejora de la Calidad en la
Prestacion de los Servicios Sociales de la Comunidad de Madrid.

o Ultima fecha de actualizacion en la pagina de la Comunidad de
Madrid el 17/04/2015
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Ley 11/2003, de 27 de marzo, de Servicios Sociales de la Comunidad
de Madrid. Arts. 13, 38 y Disposicion Transitoria Primera DEROGADOS
por la Ley 9/2010, de 23 de Diciembre, de Medidas Fiscales,
Administrativas y Racionalizaciéon del Sector Publico.
o Ultima fecha de actualizacién en la pagina de la Comunidad de
Madrid el 03/03/2016
Decreto 226/2003, de 6 de noviembre, por el que se aprueba el
Reglamento del Registro de Directores de Centros de Servicios Sociales
de Iniciativa Privada de la Comunidad de Madrid. Pagina de CM sobre
Registro de Directores, reconocimiento de acciones formativas y con
toda la normativa de referencia. Destaca la Resolucion de 28 de agosto
2012 que en su preambulo explica las modificaciones.
o Ultima fecha de actualizacién en la pagina de la Comunidad de
Madrid el 06/11/2012
Resolucion de 5 de agosto de 2005, de la Direccion de la Agencia de
Proteccion de Datos de la Comunidad de Madrid, por la que se aprueba
la Recomendacion 1/2005, de 5 de agosto, de la Agencia de Proteccion
de Datos de la Comunidad de Madrid, sobre Archivo, Uso y Custodia de
la Documentacion que compone la Historia Social no informatizada por
parte de los Centros Publicos de Servicios Sociales de la Comunidad de
Madrid.
o DEROGADA por Ley 8/2012, de 28 de diciembre, de Medidas
Fiscales y Administrativas(BOCM de 29 de Diciembre de
2012) Correccion de errores: ( BOCM de 15 de Enero de 2013)
Resolucion de 23 de abril de 2013, de la Secretaria de Estado de
Servicios Sociales e Igualdad, por la que se publica el Acuerdo del
Consejo Territorial de Servicios Sociales y del Sistema para la Autonomia
y Atencion a la Dependencia sobre criterios, recomendaciones vy
condiciones minimas para la elaboracion de los planes de prevencion de
las situaciones de dependencia y promocion de la autonomia personal;
datos basicos del sistema de informacion del SAAD y Catalogo de
referencia de servicios sociales.
o Ultima actualizacion en péagina Portal de Dependencia el
30/07/2014.
Ley 27/2013, de 27 de diciembre, de racionalizacion y sostenibilidad de
la administracion local.
o Ultima actualizacién en el BOE 15/07/2016.
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e Ley 1/2014 de 25 de julio de Adaptacion del Régimen Local de la
Comunidad de Madrid a la Ley 27/2013, de 27 de diciembre, de
racionalizacion y sostenibilidad de la Administracién Local.

o Ultima fecha de actualizacién en la pagina de la Comunidad de
Madrid el 22/10/2014.

e Decreto 21/2015, de 16 de abril, del Consejo de Gobierno, por el que se
aprueba el Reglamento Regulador de los Procedimientos de Autorizacion
Administrativa y Comunicaciéon Previa para los Centros y Servicios de
Accion Social en la Comunidad de Madrid, y la inscripcion en el Registro
de Entidades, Centros y Servicios.

o Ultima fecha de actualizacion en la pagina de la Comunidad de
Madrid el 30/04/2015.

e Ley43/2015, de 9 de octubre, del Tercer Sector de Accién Social.

e Sobre Autorizaciones y Registros de Centros de Servicios Sociales y
Servicios de Accién Social que desarrollen sus actividades en el &mbito
de la Comunidad de Madrid. Recopilacion de Decretos y Ordenes en
CIRA de madrid.org.






CONCLUSIONES DEL ESTUDIO

CONCLUSIONES GENERALES

v RESPECTO A NECESIDADES:

Una enfermedad es un proceso en la vida que representa una pérdida
en el equilibrio vital de la persona y de su entorno social. Y esto se
agudiza cuando la enfermedad diagnosticada es una enfermedad rara.
La familia debe dar respuestas, tomar decisiones y realizar acciones en
las que nuestras administraciones tienen que implicarse garantizando el
abordaje de la probleméatica real de la persona a través de una red
global e integrada de atencion entre los diferentes recursos implicados.
Ademas, debe hacerse de forma multidisciplinaria, integrada vy
coordinada entre los diferentes servicios y niveles asistenciales, y de
forma transversal con los dispositivos procedentes de otros ambitos:
consejerias, educacion, bienestar social y familia, y empresa y empleo. Si
las necesidades se abordan de forma aislada la repercusion sera
negativa, impidiendo el desarrollo integral y la inclusion social.

Las necesidades atraviesan todas las fases del proceso de enfermar:
prediagnoéstico, diagnostico y postdiagnéstico. El retraso a la hora de
conseguir un nombre para la enfermedad e incluso la no consecucion
del mismo en algunos casos, asi como la inexistencia de propuestas
terapéuticas y las dificultades para acceder a tratamientos ya existentes
son dos de los elementos nucleares a la hora de identificar las
necesidades de pacientes y de sus familiares.

La l6gica preocupacion por las personas afectadas puede repercutir por
una pérdida de atencion social a la hora de abordar la situacién concreta
de los cuidadores informales y de los familiares. Es frecuente, por
ejemplo, que haya problemas de agotamiento, de conflictos entre
parejas o de pérdida de oportunidades profesionales. Ademas, es cierto
que estas circunstancias siguen tienen un claro perfil de género.

Por lo demas, la previsible focalizacion sobre aspectos médicos puede
soslayar la importancia que hay que prestar a elementos claves de la
inclusion social (como las oportunidades de participacion en eventos
deportivos o artisticos), educativa (como la pérdida de formacion basica
o0 especializada, especialmente grave en ninos, adolescentes y jévenes)
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y profesional (como la escasa adecuacion de las empresas a las
necesidades de los pacientes y de los familiares con enfermedades poco
frecuentes).

Muchos de estas necesidades se derivan no sélo del desinterés hacia
las personas con enfermedades raras, sino también de la falta de
conocimiento sobre las mismas. Tal vez, desinterés y falta de
conocimiento sean dos caras de una misma moneda.

v RESPECTO A FUNCIONES:

La importancia del trabajador social en el entorno sociosanitario es
evidente y urge la identificacion de funciones a partir de las cuales
proceder a un minucioso estudio de las enfermedades poco frecuentes
desde la mirada de este colectivo.

La transversalidad como valor del Trabajo Social para poder abordar la
problematica en enfermedades raras. Téngase en cuenta que esa
caracteristica estd muy presente tanto en la realidad cotidiana del
trabajador social como en su formacién universitaria.

Esta cada vez mas reconocido por todos los agentes que participan en la
atencion de las personas con enfermedades poco frecuentes y por los
mismos afectados y por las asociaciones de pacientes que el Trabajo
Social tiene un valor axial en el desarrollo de planes de ayuda a las
personas con este tipo de enfermedades.

En este sentido, merece la pena aludir a la consideracion del trabajador
social como profesional de referencia para las familias y los afectados a
la hora de gestionar informaciones complicadas y contactos de dificil
acceso.

El trabajador social es un referente igualmente para el analisis en su
conjunto de los problemas que afectan a este colectivo.

v RESPECTO A NORMATIVA:

Es necesario actualizar la legislacion existente en torno a las
enfermedades poco frecuentes y al trabajo social.

Normas y leyes han de actuar como punto de partida para un analisis
multidisciplinar de este tipo de patologias, dado que influyen
directamente sobre el contexto politico, social y sanitario, entre otros.
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Sin duda, se ha avanzado mucho en las propuestas legislativas sobre
enfermedades poco frecuentes en la Ultima década en nuestras
Comunidades Auténomas, en Espana y en Europa. Con todo no es
menos cierto que aln queda mucho por hacer.

Los profesionales vinculados al Trabajo Social pueden tener una
participacion mayor en el proceso de debate y reflexion que sobre la
realidad de las enfermedades raras tiene lugar cuando se esta
disenando alguna norma o ley sobre este tema. Esa misma
participacion, por cierto, habria que reclamar para otros colectivos de
profesionales y también para las asociaciones de pacientes, con las que,
ademas, los trabajadores sociales suelen tener una relacion constante y
estrecha.

v PROPUESTAS DE TRABAJO:

Como hemos comentado en distintas ocasiones, es mas que clara la
importancia de la investigacion desde el Trabajo Social para intervenir
con criterio en la realidad de las personas con enfermedades poco
frecuentes.

Convendria iniciar un trabajo intenso de identificacion de necesidades y
de funciones en cada uno de los ambitos citados en este estudio,
destacando las realidades compartidas por las enfermedades raras en
general, pero intentando marcar igualmente diferencias segln tipos de
patologias.

En ese sentido, las enfermedades neurodegenerativas ocuparan un
destacado lugar. “Estas patologias presentan como caracteristica su
cronicidad y su evolucion progresiva. Son enfermedades que no sélo
afectan a quien las sufre sino también a su entorno mas cercano. En
general, provocan alteraciones en muchas actividades y funciones
corporales como es el equilibrio, la movilidad, el habla, la respiracion y la
funcién cardiaca entre otras. Asi, lesionan areas fisicas vinculadas con la
esencia humana: la memoria, la percepcion, los sentimientos, la
capacidad de tomar decisiones. Aspectos tan vitales de la vida humana
que generan efectos muy devastadores y un especial sufrimiento”
(Neuroalianza).

Seria un acierto reivindicar la inclusiébn de una formacién especifica
sobre ER para los trabajadores sociales, que se podria materializar en
encuentros especificos o también en la presencia en encuentros
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generales del colectivo. De la misma forma, cabe pensar en la
rentabilidad derivada de la presencia de estos temas en formacion de
grado y de postgrado en las universidades espanolas.

Los trabajadores sociales ocupan un lugar mediador que serviria, entre
otras cosas, no sélo para identificar en normativa general aspectos de
interés para el colectivo de las ER, sino también para hacer andlisis de
la mismay, muy especialmente, difundirla.
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ANEXOS
ANEXO 1: FICHA PROFESIONAL DEL TRABAJADOR SOCIAL

Nombre:

Teléfono de
Contacto:

Correo
Electrénico:

Perfil
Profesional:

Puesto de
Trabajo:

Centro de
Trabajo :

Colegiado
N°:

Comunidad
Auténoma:

Pais:

Espana

Experiencia en discapacidad /
dependencia :

Sl

NO

Periodo
Trabajado en
E.R:

Inglés:

Sl

NO

Actividades
que
desarrolla:

Funciones
que
desempena:
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ANEXO 2: CUESTIONARIO DE ANALISIS DE LAS NECESIDADES
SOCIOSANITARIAS DE LAS PERSONAS Y FAMILIAS CON ER.

1. NECESIDADES DEL AMBITO DIAGNOSTICO:

Diagn6stico dificil.

Inhibicion de algunos especialistas.

Peregrinaje de unos a otros especialistas.

Transvases del sistema publico al privado.

Incidentes con las muestras y pruebas del laboratorio.
Desplazamientos geograficos.

DEFINE NECESIDAD EN EL AMBITO DIAGNOSTICO:

IDENTIFICA LAS NECESIDADES EN EL AMBITO DIAGNOSTICO:

1. SANITARIAS
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2. SOCIALES

2. Necesidades en el Ambito terapéutico:

e Inexistencia de tratamiento.

e Tratamientos paliativos y actuaciones médicas concretas.

e Tratamientos quirdrgicos que mejoran los efectos de las enfermedades.
e Tratamientos que mejoran la calidad de vida de los afectados.

e Tratamientos con consecuencias negativas en la calidad de vida.

DEFINE NECESIDAD EN EL AMBITO TERAPEUTICO:
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IDENTIFICA LAS NECESIDADES EN EL AMBITO TERAPEUTICO:

1. SANITARIAS

2. SOCIALES

3. Necesidades en el Ambito sociopersonal:

Nivel de autonomia disminuido.
Incremento de limitaciones fisicas y de dependencia.
Consecuencias psiquicas.
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Quiebra familiar.

Situaciones de tension emocional.

Imposibilidad de dejar de lado a la enfermedad.

Sentimiento de culpabilidad muy acusado, producido por el
desconocimiento de las causas y de la propia enfermedad.

e La desorientacion puede generar frustracion o fracasos en los
tratamientos, las relaciones familiares o de pareja...

DEFINE NECESIDAD EN EL AMBITO SOCIOPERSONAL:
IDENTIFICA LAS NECESIDADES EN EL AMBITO SOCIOPERSONAL:

1. SANITARIAS

2. SOCIALES
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4. Necesidades en el Ambito educativo:

e Miedo a la incorporacion a la escuela por las situaciones desconocidas
que se podrian dar.

¢ Dificultades en la movilidad. El enfermo tiene que abandonar el centro
escolar y seguir estudiando en casa.

¢ Dificultades sensoriales o discapacidad mental que incapacitan el
acceso al centro educativo.

e Falta de centros de educacion especial cercanos.

e Falta de apoyos o tratamientos en el centro, falta de aulas
especializadas, de materiales especificos, etc.

DEFINE NECESIDAD EN EL AMBITO EDUCATIVO:

IDENTIFICA LAS NECESIDADES EN EL AMBITO ECUCATIVO:

1. SANITARIAS
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2. SOCIALES

5. Necesidades en el Ambito laboral:

¢ No existe una buena correlacién entre capacidad y formaciéon con el
empleo que se consigue, que suele estar por debajo de la capacidad y
nivel de formacion del afectado.

e Marginacion y desprecio en las busquedas de empleo.

e Baja autoestima al acceder a trabajos como voluntarios o mal pagados
en las asociaciones ligadas a su enfermedad. Y por otra parte, al
acceder a programas publicos de subvencion de empleo en malas
condiciones.

DEFINE NECESIDAD EN EL AMBITO LABORAL:
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IDENTIFICA LAS NECESIDADES EN EL AMBITO LABORAL:

1. SANITARIAS

2. SOCIALES
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ANEXO 3: CUESTIONARIO DE DEFINICION DE LAS FUNCIONES DEL
TRABAJADOR SOCIAL EN EL AMBITO DE LAS ER 0 POCO FRECUENTES.

a) Funcion preventiva.

Actuacion precoz sobre las causas que generan problematicas individuales
y colectivas, derivadas de las relaciones humanas y del entorno social.
Elaborar y ejecutar proyectos de intervencion para grupos de poblacién en
situaciones de riesgo social y de carencia de aplicacion de los derechos
humanos.

INDICA QUE ACCIONES REALIZAS EN ESTA FUNCION RESPECTO AER.

INDICA QUE ACCIONES DEBERIAN REALIZARSE PARA MEJORAR NUESTRO
PERFIL PROFESIONAL.
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b) Funcién de atencion directa.

Responde a la atencion de individuos o grupos que presentan o estan en
riesgo de presentar, problemas de indole social.

Su objeto sera potenciar el desarrollo de las capacidades y facultades de las
personas para afrontar por si mismas futuros problemas e integrarse
satisfactoriamente en la vida social.

INDICA QUE ACCIONES REALIZAS EN ESTA FUNCION RESPECTO A ER.

INDICA QUE ACCIONES DEBERIAN REALIZARSE PARA MEJORAR NUESTRO
PERFIL PROFESIONAL.
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¢) Funcion de planificacion.

Es la accion de ordenar y conducir un plan de acuerdo con unos objetivos
propuestos, contenidos en un programa determinado mediante un proceso
de analisis de la realidad y del calculo de las probables evoluciones de la
misma.

Esta funcién se puede desarrollar en dos niveles:

e Nivel microsocial: se comprende el diseno de tratamientos,
intervenciones y proyectos sociales.

e Nivel macrosocial: que comprende el disefo de programas y servicios
sociales.

INDICA QUE ACCIONES REALIZAS EN ESTA FUNCION RESPECTO AER.

INDICA QUE ACCIONES DEBERIAN REALIZARSE PARA MEJORAR NUESTRO
PERFIL PROFESIONAL
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d) Funcién docente.

Impartir ensefianzas tedricas y practicas de trabajo social y de servicios
sociales, tanto en las propias escuelas de trabajo social como en otros
ambitos académicos.

Contribuir a la formacién teérico-practica pregrado y postgrado de
alumnos/as de trabajo social y de otras disciplinas afines.

Los diplomados en trabajo social/asistentes sociales son los profesionales
idéneos para impartir la docencia en materias de trabajo social y servicios
sociales.

INDICA QUE ACCIONES REALIZAS EN ESTA FUNCION RESPECTO A ER.

INDICA QUE ACCIONES DEBERIAN REALIZARSE PARA MEJORAR NUESTRO
PERFIL PROFESIONAL.
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e) Funcién de promocion.

Se realiza mediante actuaciones encaminadas a restablecer, conservar y
mejorar las capacidades, la facultad de autodeterminacion y el
funcionamiento individual o colectivo.

Disenar e implementar las politicas sociales que favorezcan la creacion y
reajuste de servicios y recursos adecuados para la cobertura de
necesidades sociales.

INDICA QUE ACCIONES REALIZAS EN ESTA FUNCION RESPECTO A ER.

INDICA QUE ACCIONES DEBERIAN REALIZARSE PARA MEJORAR NUESTRO
PERFIL PROFESIONAL.
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f) Funciéon de mediacion.

En la funciéon de mediacion el trabajador social/ asistente social actlia como
catalizador, posibilitando la unién de las partes implicadas en el conflicto
con el fin de posibilitar con su intervencién que sean los propios interesados
quienes logren la resolucion del mismo.

INDICA QUE ACCIONES REALIZAS EN ESTA FUNCION RESPECTO A ER.

INDICA QUE ACCIONES DEBERIAN REALIZARSE PARA MEJORAR NUESTRO
PERFIL PROFESIONAL.
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g) Funcioén de supervision.

Ejercer el control de las tareas realizadas por los profesionales, trabajadores
sociales y miembros de otras profesiones que ejerzan sus funciones en
departamentos o servicios de trabajo social.

INDICA QUE ACCIONES REALIZAS EN ESTA FUNCION RESPECTO A ER.

INDICA QUE ACCIONES DEBERIAN REALIZARSE PARA MEJORAR NUESTRO
PERFIL PROFESIONAL.
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h) Funcién de evaluacion.

Contrastar los resultados obtenidos en las distintas actuaciones, en relacion
con los objetivos propuestos, teniendo en cuenta técnicas, medios y
tiempos empleados.

Asegurar la dialéctica de la intervencion. Indicar los errores y disfunciones
en lo realizado y permitir proponer nuevos objetivos y nuevas formas de

conseguirlos. Favorecer las aportaciones teéricas del trabajo social.

INDICA QUE ACCIONES REALIZAS EN ESTA FUNCION RESPECTO A ER.

INDICA QUE ACCIONES DEBERIAN REALIZARSE PARA MEJORAR NUESTRO
PERFIL PROFESIONAL.
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i) Funcién gerencial.
Se desarrolla cuando el trabajador social tiene responsabilidades en la

planificacién de centros, organizacion, direccién y control de programas
sociales y servicios sociales.

INDICA QUE ACCIONES REALIZAS EN ESTA FUNCION RESPECTO A ER.

INDICA QUE ACCIONES DEBERIAN REALIZARSE PARA MEJORAR NUESTRO
PERFIL PROFESIONAL.
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j) Funcién Investigacion.

Proceso metodologico de descubrir, describir, interpretar, explicar y valorar
una realidad, a través de un trabajo sistematizado de recogida de datos,
establecimiento de hipétesis y verificacion de las mismas, empleando para
ello técnicas profesionales y cientificas a fin de contextualizar una adecuada
intervencion y/o accién social planificada.

INDICA QUE ACCIONES REALIZAS EN ESTA FUNCION RESPECTO A ER.

INDICA QUE ACCIONES DEBERIAN REALIZARSE PARA MEJORAR NUESTRO
PERFIL PROFESIONAL.
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K) Funcioén Coordinacion.

Para determinar mediante la metodologia adecuada las actuaciones de un
grupo de profesionales, dentro de una misma organizacion o pertenecientes
a diferentes organizaciones, a través de la concertacion de medios, técnicas
y recursos, a fin de determinar una linea de intervencion social y objetivos
comunes con relacién a un grupo poblacional, comunidad o caso concreto.

INDICA QUE ACCIONES REALIZAS EN ESTA FUNCION RESPECTO A ER.

INDICA QUE ACCIONES DEBERIAN REALIZARSE PARA MEJORAR NUESTRO
PERFIL PROFESIONAL.
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ANEXO 4: CUESTIONARIO SOBRE NORMATIVA

1. Indica qué normativa especifica sobre ER existe en tu CCAA/Pais.

2. Indica qué normativa existe en tu CCAA/Pais que fundamenta el marco
normativa de la intervencion profesional del Trabajador Social.
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ANEXO 5: ACTIVIDAD VINCULADA AL ESTUDIO (ENCUENTRO DE
TRABAJADORES SOCIALES)

| ENCUENTRO TRABAJADORES SOCIALES

El 2 de febrero de 2016, se celebro el | Encuentro de Trabajadores Sociales,
organizado por la Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER),
cuyo objetivo principal fue analizar la problematica y las necesidades de las
personas con enfermedades poco frecuentes. A través del mismo, una
treintena de expertos pudieron reunirse en lo que supone “un hito de
especial relevancia”, seglin ha valorado Juan Carrion, Presidente de la
organizacion, al configurarse como “el primer encuentro de profesionales
del sector con amplia experiencia en enfermedades raras (ER) de toda
nuestra historia”. Un primer encuentro que, ademas, adquirié caracter
internacional ya que en él también participaron trabajadores sociales
venidos de Colombia, Ecuador y México, ademas de diferentes puntos de la
geografia espanola.

Desarrollar medidas de intervencion

La Federaciobn ha impulsado esta iniciativa pionera que ha querido
enfocarse desde “la participacion activa de nuestras asociaciones, lo que
nos permite coordinar un trabajo entre todas las entidades de ER para
ofrecer recursos y servicios de atencion directa de calidad”, ha puntualizado
Mayoral.

El encuentro promovido por la Federacion analiz6 los recursos existentes,
tanto generales como especificos, para desarrollar medidas de intervencion
y propuestas dentro del campo especifico del trabajo social.

En segundo término, Juan Carrién fue el encargado de contextualizar la
situaciébn de la investigaciéon social y Estrella Mayoral expuso las
necesidades de actuales de las personas y familias con ER, exponiendo
cada necesidad por ambito y consensuando la participacion de todos.
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Iniciativa internacional

“Las necesidades de los pacientes y sus familias asi como las funciones del
trabajo social tienen un mismo objetivo comdn”, ha valorado Carrién, por lo
que “a pesar de la descentralizacion de nuestra realidad y del contexto en
que vivimos, es especialmente importante prestar atencion a toda la
geografia”. Por eso, este encuentro contdé con la participacion tanto de
expertos de nuestro pais como de Iberoamérica con el objetivo de
“desarrollar medidas comunes a todos hacia una misma meta”.

Concretamente fueron: Ana M? Vilchez, por la Asociacion para la
investigacion y ayuda al Sindrome de Wolfram, Matilde Mora, de la
Asociacion Andaluza de Hemofilia, Yolanda Barrios, del Centro de Referencia
Estatal de Atencion a personas con Enfermedades Raras y sus Familias
(CREER), Tania Pacheco, de la Asociacion Hermano Miguel (Ecuador),
Lourdes Pérez, de la Asociacion de Hemofilia de la Comunidad de Madrid,
Jesica Martinez e Isabel Sanchez, por la Asociacion D’Genes, Alba Pérez,
Asociacion Retina Madrid, Aira Mejias y Estrella Guerrero, por DEBRA
Espana, Aroa Gomez y Maria Eugenia Cruz, de la Asociacion Espanola de
Aniridia, Alicia M? Males, de la Fundacién CroniCare (Colombia), Griselda
Rodriguez, de la Asociacion Nacional de Sindrome de Williams (México), Luis
Manuel Benavente, de la Fundacion Retina Espana, M® Belén Lorca
Martinez, Asociacion de familiares y afectados de lipodistrofias, Faustino
Aliseda, por el Instituto Municipal de Servicios Sociales (IMSS) de Badajoz.

Junto con ellos, también participaron en este encuentro los profesionales de
FEDER, entre los que se dieron cita, ademas de Juan Carrién y Estrella
Mayoral: Vanesa Pizarro, Responsable de Proyectos, Isabel Fernandez,
Responsable de la Delegacion de FEDER Murcia, Patricia Arias, Técnico de
Convocatorias de Ayudas, y las trabajadoras sociales Miriam Torregrosa,
Iciar Bureo, Zaira Martin, Aida Herranz, Ana Merono, Irene Rodriguez,
Carmen Sanchez y Aimudena Pereira.
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FEDER impulsa la investigacion social a través del Observatorio Sobre
Enfermedades Raras y la investigacion biomédica a través de su
Fundacion.

< \ Fundacion feder
oa para la investigacion de

Enfermedades Raras
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