CURSOS DE VERANO DE LA UPV/EHU EN SAN SEBASTIAN

LAS ENFERMEDADES RARAS: LUCES Y SOMBRAS DE UN PROBLEMA
PRECISADO DE ATENCION PUBLICA

INTERVENCION DEL ARARTEKO INIGO LAMARCA

La institucidon del Ararteko dedica una atencién especial al colectivo de personas
que padecen enfermedades crdénicas en general, por razén de su vulnerabilidad, asi
como por las caracteristicas y necesidades especificas que presenta. La labor se
desarrolla mediante la tramitacién de quejas particulares, expedientes de oficio, y
con ocasién de la elaboracién de informes extraordinarios. Las referidas personas
estdn necesitadas de politicas y actuaciones publicas en los planos social,
educativo y sanitario y por tanto el abordaje de su realidad lo realizamos desde una
Optica interdisciplinar y de interrelacién entre diferentes areas del Ararteko. El
trabajo desarrollado en todas ellas con motivo, fundamentalmente, de las quejas
ciudadanas —tanto particulares como las presentadas por asociaciones o
colectivos de apoyo a personas afectadas por determinadas enfermedades — nos
ha permitido tener conocimiento de la problematica de las personas que padecen
ciertas enfermedades que se han venido a agrupar bajo la denominacién de

“raras”.

No es éste el momento de realizar una memoria sobre las diferentes actuaciones
de esta institucién; de ello, como saben, dejamos constancia en nuestros informes
ordinarios anuales, pero si desearia destacar nuestra reciente intervenciéon en el
caso de una persona tristemente fallecida que padecia una enfermedad
infrecuente, cuya problematica motivé la Resolucién del Ararteko, de 18 de marzo
de 2011, en la que recomendamos a la administracién sanitaria que impulsase un
procedimiento mas agil para resolver las peticiones de acceso a los tratamientos

especiales.

El hecho de que se tratara de un medicamento huérfano que deba ser aprobado
siguiendo procedimientos especificos puede explicar cierta demora. Pero el tiempo

transcurrido y la ausencia de informacién que el paciente tuvo sobre la tramitacion



de su solicitud para este medicamento evidenciaron un mal funcionamiento y

quiebra de su derecho a ser informado.

El texto completo de la resolucidén pueden encontrarlo en nuestra pagina web.

También quisiera, aqui, mencionar el recientemente publicado informe
extraordinario, La aplicacion de la ley de promociéon de la autonomia personal y
atencion a la dependencia en la CAPV, en el que incluimos un capitulo que recoge
diversas historias de vida. Una de ellas, la historia de Marisa, madre de dos nifas
gemelas con el sindrome de Aicardi-Goutieres (considerado enfermedad rara), nos
permite acercarnos a una realidad que muchos y muchas desconociamos, de la
mano de una madre llena de coraje e ilusién. Su caso concreto, ademas, motivé la
intervencién de nuestra institucidon, que tuvo como resultado una modificacién
normativa por la que se eliminaba la reduccién que venia practicandose en Alava
en la prestacion para cuidados en el entorno familiar cuando la persona cuidadora

atendia a dos personas en situacién de dependencia.

Como deciamos, nuestro trabajo cotidiano nos ha permitido conocer la realidad de
quienes padecen estas enfermedades y ello nos ha llevado a plantearnos la

oportunidad y necesidad de un curso como el que ya hoy es una realidad.

Se considera rara en la Unién Europea (UE) toda aquella enfermedad que no afecta
a mas de 5 personas de cada 10.000. Hay mas de 5.000 enfermedades raras
catalogadas, agrupadas de momento en 21 grandes tipologias segun la
clasificacién de algunos expertos, pero su nimero va aumentando a medida que
avanza la investigacién, y se estima que pueden existir hasta ocho mil
enfermedades raras diferentes. Actualmente, entre un 6% y un 8% de la poblacién
de la UE sufre una de ellas en algln momento de su vida. Asi pues, a pesar de
recibir el calificativo de “raras”, no es inusual padecer alguna de ellas. En Euskadi
podemos decir sin temor a equivocarnos que hay mas de 100.000 personas

afectadas.

Estas enfermedades son, por lo general, graves, crénicas, altamente
discapacitantes y provocan que quienes las padecen requieran atenciéon o cuidados

especializados y prolongados.



Son muchos los obstaculos que quienes las padecen encuentran en su camino.

Entre ellos destacamos los siguientes:

e Serias dificultades para contar con un diagndstico acertado de la
enfermedad en un plazo razonable.

¢ Inexistencia de procedimientos terapéuticos o dificultad para acceder a
ellos.

e Problemas para contar con farmacos eficaces, los llamados “medicamentos
huérfanos” (aquellos productos destinados a la prevencidn, diagndstico o
tratamiento de enfermedades raras o de enfermedades graves mas
comunes pero que dificilmente serian comercializados por la falta de
perspectivas de venta en el mercado por parte de la industria farmacéutica).

e Inadecuacidn de los distintos recursos sociales, sanitarios y educativos a las
necesidades especificas que presentan estas personas.

e Ausencia de ayudas econémicas y sociales.

e Falta de integracion social y posibles discriminaciones.

La complejidad etiolégica, diagndstica y evolutiva de estas enfermedades, unida a
su notable morbi-mortalidad, los altos niveles de discapacidad que comportan y las
dificultades implicitas para el desarrollo de un proyecto de vida normal —tanto para
quienes las padecen como para sus familias- hacen preciso un abordaje integral de
la cuestion mediante la implicacién de los distintos sistemas de atencion:

sanitarios, sociales y de otra indole (educativos, laborales, etc.).

Este abordaje ha de ser asumido por nuestras administraciones publicas y en él
debe jugar un papel determinante el movimiento asociativo a favor de los derechos
de estas personas.

No podemos negar que se han dado algunos pasos en este sentido, pero corremos
el riesgo de quedarnos en el limbo de las buenas intenciones si la apuesta no es
decidida.

Ya el Consejo de Europa, en su Recomendaciéon de 9 de junio de 2009, relativa a
una acciéon europea en el ambito de las enfermedades raras ha instado a los
Estados miembros a:



e Elaborar y aplicar estrategias y planes de acciéon nacionales antes de 2013,
con el fin de garantizar que las y los pacientes de enfermedades raras
tengan acceso a una asistencia sanitaria de alta calidad, que incluya el
diagndstico, el tratamiento, la habilitacion y, si es posible, medicamentos
huérfanos eficaces.

e Adoptar una definiciéon, codificacién e inventario adecuados de las
enfermedades raras.

e |dentificar las necesidades y prioridades de investigacion y los modos de
potenciarla.

e Determinar los centros especializados adecuados antes de 2013, y estudiar
el apoyo a su creacidén; organizar rutas sanitarias para los y las pacientes
mediante la cooperaciéon con personal experto y el intercambio de
profesionales y conocimiento del propio pais o de otros.

e Recabar los conocimientos especializados nacionales sobre enfermedades
raras y apoyar la puesta en comun de dichos conocimientos especializados
con los de otros paises europeos

e Consultar a las y los pacientes y a sus representantes con relacién a las
medidas en el dmbito de las enfermedades raras y facilitarles el acceso a
informaciéon actualizada sobre éstas; fomentar las actividades de las
organizaciones de pacientes, como sensibilizacién, desarrollo de
capacidades y formacion, intercambio de informacién y buenas practicas,
creacién de redes e inclusién de pacientes muy aislados/as.

e Garantizar la sostenibilidad a largo plazo de las infraestructuras
desarrolladas en el ambito de la informacioén, la investigacién y la atencién

sanitaria para las enfermedades raras.

Debe reconocerse que en los dltimos afos se han producido algunos avances en la
respuesta y atencién que los poderes publicos han de dar a las enfermedades
raras. Asi, en junio de 2009 fue aprobada la Estrategia en Enfermedades Raras del
Sistema Nacional de Salud por el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de
Salud. ElI documento establece un conjunto de objetivos y recomendaciones
dirigidas a mejorar la calidad de las intervenciones, resultados de los servicios y
atencién sanitaria en relacién con las enfermedades raras y propone siete lineas
estratégicas. Un mes mas tarde, el Ministerio de Sanidad y Politica Social creé el
Centro de Referencia Estatal de Atencién a Personas con Enfermedades Raras y

sus Familias de Burgos (CREER). Andalucia y Extremadura han aprobado sendos



planes globales sobre enfermedades raras basados en la atenciéon integral,
multidisciplinar y coordinada entre los diferentes ambitos (sanitario, social,
educativo, laboral y asociativo) y en el impulso de la investigacion, la formacion y

los sistemas de informacion.

En Euskadi, la Comisién de Sanidad y Consumo del Parlamento Vasco, algunos de
cuyos miembros se encuentran aqui —entre otros su presidente Carmelo Barrio y
su secretaria Fatima Ansdétegi— ha abordado el tema de las enfermedades raras
llamando a comparecer a diversas asociaciones. Asimismo, el Pleno de la Camara
debatié el 30 de septiembre del afio pasado una proposicién no de ley presentada
por el Grupo Nacionalistas Vascos y defendida por su representante Fatima
Ansétegi para constituir una Ponencia que estudiara a fondo las cuestiones
relacionadas con las enfermedades raras, especificando siete ambitos de trabajo,
proposicién que fue rechazada y aprobada en su lugar un texto alternativo
promovido por los Grupos Socialista y Popular y aprobado por casi por todos los
parlamentarios en virtud del cual se instaba al Gobierno Vasco para que presentase
en el plazo de 9 meses un estudio que abordase la cuantificacién, tipologia y
catalogaciéon del colectivo afectado y se concretasen las necesidades sanitarias,
sociales, educativas, laborales y de otra indole de las personas afectadas por
enfermedades raras. En el transcurso del debate, celebrado el 30 de septiembre del
pasado afno, se constaté un alto grado de coincidencia entre los grupos sobre la
necesidad de un abordaje en profundidad de toda la compleja problematica relativa
a las enfermedades raras. El referido estudio aun no ha sido presentado. No
obstante, el consejero de Sanidad y Consumo comparecié a peticidon propia ante la
Comisién parlamentaria el pasado 20 de junio para presentar el Plan de acciéon de
la estrategia de enfermedades raras. Ha anunciado que se adoptaran diversas
medidas, entre ellas las relativas al registro que ayude a su identificacién, la puesta
en marcha de una unidad de referencia que ayude a su diagndéstico, tratamiento y
seguimiento. También ha planteado medidas relacionadas con su identificacion

precoz.

Se estan dando, por consiguiente, pasos sobre una materia en la que hasta fechas
muy recientes no existia un abordaje especifico ni un planteamiento integral, que
resultan absolutamente necesarios, pues los recursos convencionales del sistema
sanitario y del sistema de servicios sociales resultan insuficientes para una

respuesta correcta a las necesidades de las personas que padecen enfermedades



raras. Estamos, por tanto, en el inicio de un camino que hemos de recorrer con
rapidez al tiempo que con seguridad, rigor y eficacia. En definitiva, se han dado
pasos cuya eficacia se vera efectivamente garantizada cuando todas aquellas
personas que sufren este tipo de enfermedades vean respetado su derecho al
acceso a los dispositivos sociales, educativos y sanitarios en condiciones de

igualdad.

En este contexto, el Ararteko, alto comisionado del Parlamento Vasco para la
defensa de los derechos ciudadanos no puede por menos que permanecer vigilante
y ser exigente ante la Administraciéon sanitaria para que cuanto antes se concreten
los compromisos adquiridos y se consiga, desde un abordaje integral,
multidisciplinar y coordinado entre diferentes sistemas, habilitar los recursos y las
herramientas precisas para que la atencién a las personas con enfermedades raras

sea la adecuada.

Desde el conocimiento que tenemos en la institucion que dirijo, a través de la
tramitacion de los expedientes de queja y de la informaciéon trasladada por las
asociaciones con las que hemos colaborado, me gustaria aportar algunas

propuestas que entendemos pueden resultar Gtiles:

e Desarrollo del espacio sociosanitario.

e Desarrollo efectivo de la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema
Nacional de Salud.

e La organizaciéon de unidades de referencia.

e La apuesta de nuestra administracién sanitaria por lineas de investigacion
biomédica que favorezcan un mayor conocimiento sobre la etiologia de
estas enfermedades y su prevenciéon, asi como el desarrollo de nuevos
métodos diagndésticos (ampliaciéon del cribado neonatal, entre otros) y la
obtencién de nuevos tratamientos.

e El impulso de instrumentos de cuidado y asistencia integral a las personas
que las padecen.

e La divulgacién y uso de la herramienta que para las y los profesionales
sanitarios, investigadores/as y colectivos de pacientes y familiares
afectados por una enfermedad poco comun supone el Registro de
Enfermedades Raras y el necesario abordaje de la problematica que se

deriva de que algunas enfermedades no se encuentren en dicho Registro.



e La participaciéon del movimiento asociativo, las personas afectadas y sus
familiares en el trazado de las politicas publicas.

e Desarrollo de las tecnologias de apoyo a las y los pacientes.

Presentacion del curso

Me van a permitir hacer un breve repaso por lo que vamos a compartir durante

esta manana:

En primer lugar, contaremos con un video de 8 minutos creado para este foro a
partir de un programa de Objetivo Euskadi, que nos acercara a la realidad vivida
por una serie de personas afectadas por una enfermedad poco comun vy
conoceremos a Emilio y José Ignacio, que padecen distrofia muscular, a Marian
—una de las ponentes de nuestra tercera mesa—, cuya hija Amaia padece
sindrome de Apert, a Iratxe, afectada de alopecia areata universal, y una grabacién
a Alberto Meiro —nuestro primer ponente—. Su dia a dia, su cotidianidad, nos
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para qué”, y, sobre todo, e

Ill

sitia en el qué, el porqué, e para quién” de este

encuentro. Ellas y ellos son los verdaderos protagonistas de esta jornada.

A continuacién, nos acompanaran en la mesa Alberto Meiro y Ana Garcia. En este
primer bloque tematico, pretendemos dar voz a las personas afectadas y a sus
cuidadoras. Alberto padece leucodistrofia y Ana es madre y cuidadora de dos
jévenes afectadas. Ambos hardn una reflexién sobre aspectos extraordinariamente
interesantes. Nos acercardn a vivencias personales y familiares, percepciones
personales, lagunas detectadas en la atencién, propuestas de mejora, etc. Para el
equipo del Ararteko, nuestras conversaciones y encuentros previos con estas
personas han supuesto una fuente de crecimiento personal y una indudable leccién

de coraje.

En el segundo bloque, “Retos, oportunidades y dificultades de la investigaciéon en
enfermedades raras y medicamentos huérfanos”, abordaremos una serie de
cuestiones técnicas que tienen que ver con las principales demandas de las

personas afectadas y sus familiares. Conoceremos también las dificultades con las



que se encuentran las y los profesionales sanitarios en la tan imprescindible labor

que desempefan. Para ello contamos con:

e La experta Itziar Astigarraga, jefa del Servicio de Pediatria del Hospital de
Cruces, profesora del Departamento de Pediatria de la Facultad de
Medicina, Campus Bizkaia UPV/EHU y miembro del Comité de Seguimiento
y Desarrollo de la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional
de Salud.

e Uno de los maximos exponentes en Euskadi de la investigacién sobre esta
materia: Luis Carlos Castafio, vicedecano de Investigaciéon de la UPV/EHU,
profesor de pediatria e investigador en el Hospital de Cruces y en el CIBER
de Enfermedades Raras.

e La representante del Departamento de Sanidad y Consumo del Gobierno
Vasco Paloma Acevedo, directora de Farmacia, que nos ofrecerd una
fotografia de gran interés sobre la problematica actual de los medicamentos

huérfanos.

En el tercer bloque, estardn presentes representantes del tejido asociativo a favor
de los derechos de las personas afectadas por enfermedades raras y sus

familiares.

Antes de darles la palabra, queremos proyectarles un breve pero emocionalmente
intenso video denominado Walk on Project, que nos acerca a Mikel Renteria, su

mujer Mentxu, su hijo Jontxu y su grupo de amistades unidas por la musica.

En este tercer bloque, profundizardn sobre las distintas problematicas y nos daran
a conocer la valiosisima labor que desarrollan las entidades sin animo de lucro a las

que representan:

e M.? Angeles Saiz, fundadora de la Asociacién Nacional de Sindrome de
APERT vy representante de FEDER (Federaciéon Espanola de Enfermedades
Raras) en Euskadi (a cuya hija Amaia conoceremos en el video que veremos

a continuacion).

e Luis Maria Landaluze, representante de la asociacién Gure Sefieak —una

experiencia de solidaridad comunitaria— y padre de Befat.



A todas y todos ellos deseo transmitir mi mas sincero agradecimiento por
colaborar con este proyecto que hoy comienza, por estar aqui para ofrecer lo
mejor de si mismos y por trabajar en su dia a dia a favor de las personas

afectadas por este tipo de enfermedades.

Quiero agradecer especialmente su participacién a Luisma, que se ha unido al
programa hace pocas semanas, dado que Néstor Sangréniz, participante
inicialmente previsto, aunque nos acompafa en la sala, ha preferido hacerlo desde
ahi (eskerrik asko Néstor por tu presencia y por tu inigualable fortaleza en estos

momentos tan dificiles).

En la medida en que este encuentro pretende focalizar el protagonismo en las
personas afectadas y sus familiares, hay que hacer hincapié en las diferentes
situaciones a las que se enfrentan, visibilizar a estas personas y servir de fuente de
divulgacion de la tematica, se apuesta por un formato participativo tanto en la
configuracién del programa, como en las cuestiones que sea de interés plantear en
el curso. Para ello se han utilizado y se van a utilizar formatos audiovisuales, y

herramientas de Internet y de las redes sociales.

De hecho, esta jornada se estd retransmitiendo en directo y tenemos la posibilidad

de que haya personas que intervengan en directo a través de Twitter.

A este respecto, me van a permitir una informacién de caracter organizativo: para
favorecer el maximo de intervenciones en el escaso tiempo de debate del que
disponemos, se repartirdn unas tarjetas en las que las personas interesadas podran
formular sus preguntas y el o la ponente de la mesa a la que van dirigidas. Estas

tarjetas serdn recogidas por personas de la organizacion.

No quiero finalizar esta presentacién sin reiterar mi agradecimiento a todas las
personas que van a participar en el curso, bien en calidad de ponentes o de
participantes inscritas, por su inestimable colaboracién. Asimismo, quiero
agradecer el magnifico trabajo realizado de forma colaborativa y entusiasta por las
personas del Ararteko que se han responsabilizado de organizar, gestionar y llevar
a buen puerto el curso de la UPV/EHU, cuyos responsables han sido unos

interlocutores magnificos.



Poner en marcha este curso nos ha permitido afianzar alln mas nuestras relaciones
con las personas que padecen algunas de estas enfermedades y con su entorno
familiar y social. Como ya avanzaba, hemos recibido auténticas lecciones de
coraje, de dignidad, de resiliencia a niveles impensables, y también de alegria y de
entender que nuestro dia a dia es mejor cuando aprendemos de sus testimonios y
de la riqueza personal de muchas de las personas que hoy nos acompafan, aqui,

en la mesa y ahi, entre las personas asistentes.

También hemos descubierto una dedicacién y un compromiso ejemplares en los
equipos médicos y en las personas que trabajan en la administracién sanitaria y

social.

Detectadas las lagunas y la buena voluntad de todos los agentes implicados, solo
nos queda trabajar, pero, eso si, trabajar de la mano por mejorar la calidad de vida
de las personas afectadas, sus famiiares y su entorno social mas cercano.
Esperamos que, con el concurso de tantas personas, esta jornada nos resulte util y
sea el de hoy un dia que podamos seguir recordando después de que al mediodia

nos despidamos.

Muchas gracias.

10



