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Las personas con enfermedades
raras v sin diagndstico, lideres en
la generacion de conocimiento

Juan Carrion
Presidente de FEDER y de Fundacién FEDER

En Espafa, se estima que tres millones de per-
sonas conviven con una enfermedad poco fre-
cuente o sin diagnodstico. Enfermedades cuya
prevalencia estd por debajo de 5 por cada
10.000 habitantes. Son, por tanto, enfermeda-
des que, consideradas una a una, afectan a muy
pocas personas pero que, tomadas en su con-
junto, implican a gran parte de la ciudadania.

Quienes conviven con enfermedades raras
Son peregrinos, viajeros permanentes en
busca de un diagndstico y tratamiento,
aislados en muchas ocasiones del Sistema

Nacional de Salud

Hasta hace apenas unos afos, hablamos de
enfermedades desconocidas que hacian que las
familias se sintieran invisibles en un sistema so-
cial gue no conocia sus necesidades y, por ende,
gue no podia dar respuesta a su situacion.

Sin embargo, el colectivo decidié cambiar esta
realidad. Nuestra Federacion es un ejemplo feha-
ciente de todo lo que la comunidad de familias
puede conseguir: naciamos en 1999 de la mano
de 7 entidades y, hoy por hoy, somos casi 400.

Los retos comunes de las enfermedades raras

Segun datos de Orphanet!, el principal portal
sobre enfermedades raras y medicamentos

huérfanos de Europa, son 6.172 las enferme-
dades raras identificadas a dia de hoy. Todas
ellas enfrentan a un gran numero y amplia di-
versidad de desdrdenes y sintomas que varian
de enfermedad a enfermedad, pero también
dentro de la misma enfermedad, generando
un impacto clinico y social en la vida del pa-
ciente, pero también de todo el nucleo familiar.

Y es que, histéricamente, «quienes conviven
con enfermedades raras son peregrinos, viaje-
ros permanentes en busca de un diagndstico y
tratamiento, aislados en muchas ocasiones del
Sistema Nacional de Salud».

Estas fueron, de hecho, las principales con-
clusiones del Estudio sobre Necesidades So-
ciosanitarias de las Personas con Enfermeda-
des Raras (Estudio ENSERio?) que editamos
por primera vez desde nuestra Federacidn con
la colaboracion entonces de Caja Madrid Obra
Social y el apoyo técnico de Intersocial. Era
2009 vy, hasta entonces, desde el movimiento
de personas con enfermedades poco frecuen-
tes y sin diagndstico, solo podiamos cuanti-
ficar y valorar nuestra realidad en base a los
datos recogidos a través de nuestro Servicio
de Informacioén y Orientacidon (SIO).

Tanto este servicio como el propio estudio
nacieron de la familia FEDER, liderada por pa-
dres y madres, familias del tejido asociativo,
gue ante el desconocimiento que rodeaba a
las enfermedades raras, decidieron actuar y
recoger datos sobre la verdadera situacion a
la que cada dia se enfrentan las familias que
conviven con una enfermedad poco frecuente.

Entre ellos, ya por aguel entonces, se pu-
sieron de relieve los dos problemas mas ur-
gentes del colectivo: el retraso diagndstico vy
el acceso a tratamiento. Pero las transforma-
ciones sociales de los ultimos afos, los avan-

1 https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?
Ing=ES

2 https://obser.enfermedades-raras.org/estudio-en
serio-2009/
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ces en investigacion y el crecimiento del tejido
asociativo nos llevaron a preguntarnos qué
impacto habia tenido todo ello en la realidad
de nuestro colectivo. Y por ello, actualizamos
este mismo estudio en 20173,

Lo hicimos de la mano del Centro de Re-
ferencia Estatal de Atencién a Personas con
Enfermedades Raras y sus Familias (Centro
CREER), dependiente del IMSERSO, junto con
el apoyo de AELMHU vy la Fundacion Cofa-
res, ademas de la implicacion del movimiento
asociativo, del Registro de Pacientes del Ins-
tituto de Investigacion de Enfermedades Ra-
ras (IIER) del Instituto de Salud Carlos Ill y de
Fundacion ONCE, que ha permitido el acerca-
miento del Estudio a la sociedad.

El esfuerzo de todos los agentes, sumado al
desarrollo técnico de la Universidad CEU Car-
denal Herrera, permitié que la actualizacion
del Estudio haya duplicado su muestra respec-
to a la edicidon de 2009. En concreto, los re-
sultados reflejan la realidad de 1.576 personas
con mas de 400 patologias diferentes y casos
sin diagndstico, lo que ha permitido incremen-
tar la representatividad del colectivo.

Todo ello nos permite saber que, a dia de
hoy, casi la mitad de las personas con enfer-
medades raras en nuestro pais ha sufrido un
retraso en el diagndstico; siendo este retraso
superior a 10 afos para un 20%. Para un por-
centaje similar, el diagndstico se ha demorado
entre 4 y 9 afos. De hecho, es precisamente
el desconocimiento de las enfermedades raras
el que, segun el 72% de los casos, motivd este
retraso en el diagndstico.

Un periodo de tiempo con el que las fami-
lias no cuentan, ya que, al igual que se recogia
en el estudio de 2009, en el 30% de los casos,
el retraso diagndstico produce un agravamien-
to de la enfermedad y supone una barrera en
el acceso a un tratamiento o apoyo con el que
frenar su avance.

A ello se une que, ademas, solo el 34% del
colectivo tiene acceso a un tratamiento efecti-
vo. Y es que, junto al retraso a diagndstico, la
inexistencia de un tratamiento (en un 13% de
los casos) o el elevado precio de un medica-

3 https://obser.enfermedades-raras.org/estudio-en
serio-2016-2017/
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mento (para casi el 30% de ellos) son algunas
de las principales causas por las que casi la
mitad de la muestra asegura tener dificultades
para acceder a los productos que necesita.

Nuevos retos, nuevas realidades

Conscientes de que solo conociendo el pro-
blema podemos actuar sobre él, desde FEDER
y el tejido asociativo de enfermedades raras
en general, se han impulsado proyectos como
el Estudio ENSERIo en diferentes ambitos a fin
de abordar las diferentes realidades.

En concreto, desde FEDER, a través de
nuestro Observatorio de Enfermedades Raras
(OBSER)4, hemos desarrollado estudios de in-
dole social y especificos bien por grupos de
patologias, desarrollando monograficos sobre
el caso de las personas sin diagndstico en con-
creto, o bien por desafios: politicas en enfer-
medades raras, atencion sanitaria o estado de
situacidon de la discapacidad en nuestro colec-
tivo concreto.

A dia de hoy, casi la mitad de las

personas con enfermedades raras

en nuestro pais ha sufrido un retraso

en el diagnostico, siendo este retraso

Pero también colaboramos con alianzas y
plataformas para contribuir a esta generacidon
de conocimiento. En concreto, el movimiento
espafol es uno de los mas representados en
el proyecto europeo Rare Barometer Voices®,
liderado por la Alianza Europea de Enferme-
dades Raras (EURORDIS).

4 https://obser.enfermedades-raras.org/estudio-en
serio-2016-2017/

5 https://www.eurordis.org/voices#:~:text=Rare%20
Barometer%20is%20a%20EURORDIS,shared%20
with%20a%20wider%20public.

superior a 10 anos para un 20% de ellas
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A través de esta iniciativa, se han desarrolla-
do en los ultimos aflos diferentes estudios de
impacto sobre la actualidad sanitaria y social.
Un ejemplo muy claro de ello es la encuesta
europea sobre el impacto de la COVID-19 en
nuestro colectivo, que puso de relieve cémo
en Espafa, el 91% del cuidado de los pacientes
con enfermedades raras fue interrumpido. Esto
incluye pruebas diagnodsticas o tratamientos.
Ademas, en 9 de cada 10 casos las terapias de
rehabilitacion se vieron paralizadas.

Esta es una de las consecuencias que la pri-
mera ola de la COVID-19 dejé tras de si, situan-
do a este colectivo en una posiciéon de doble
vulnerabilidad: por vivir con una enfermedad
de alto riesgo y por las consecuencias de la cri-
sis mundial que vivimos. Conclusiones que hoy
podemos conocer tras este estudio en el que,
también liderado desde el movimiento asocia-
tivo, desde FEDER motivamos la participacion
de 690 personas.

El valor del conocimiento
en enfermedades raras

El crecimiento del tejido asociativo, sumado
a la creciente generaciéon de conocimiento en
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busca de respuestas, ha permitido que en estos
veinte afos hayamos transformado una lucha
individual en una causa comun y cohesionada,
convirtiéndonos en los protagonistas de nues-
tro propio cambio.

En concreto, hemos podido situar estos re-
tos en la agenda publica. Gracias a ello, nos he-
mos posicionado como un interlocutor valido
ante la administracion autonémica y nacional.
Fruto de todo ello, en esta trayectoria hemos
asistido a la creacion de un marco normativo
cada vez méas capacitado para responder a
nuestras necesidades.

Y lo hemos hecho, ademas, dentro y fuera
de nuestras fronteras, apostando también por
una coordinacién internacional, adquiriendo
una gran proyeccion en tres niveles: con la Red
Internacional de Enfermedades Raras (RDI),
con la Organizacion Europea de Enfermedades
Raras (EURORDIS) y con la Alianza Iberoameri-
cana de Enfermedades Raras (ALIBER).

A pesar de ello, aun nos queda mucho ca-
mino por delante. Y desde la familia FEDER, en
alianza con las principales plataformas y alian-
zas, continuaremos trabajando para ampliar el
conocimiento y divulgacion de estas patolo-
gias a fin de poder dar respuesta a las familias
que conviven con ellas. @






