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1.- Prélogo/Introduccion

D. Jesus Rodriguez Sanchez. Subdirector Gerente del Hospital Universitario Virgen del Rocio

Aunque cada una de las enfermedades raras afecta a un numero reducido de personas, en conjunto,
representan un desafio de enorme magnitud para cualquier Sistema Sanitario, sea en el ambito
primario u hospitalario, para la investigacidn y para nuestra sociedad. No podemos permitir que esa
rareza sea sindnimo de invisibilidad. Tenemos la responsabilidad de garantizar un abordaje integral e
integro que combine el mejor conocimiento cientifico con la sensibilidad y la empatia necesarias para
acompafiar las trayectorias de vida de las personas con enfermedades que muchas veces son
enormemente complejas.

Sabemos que el camino para obtener un diagndstico es con frecuencia largo vy, a veces, lleno de
periodos de incertidumbre y, por eso, nuestro compromiso es avanzar hacia modelos de atencién mas
coordinados, mds accesibles, que logren la equidad y que, ademas, estén mas humanizados. Esta
jornada es una magnifica oportunidad para compartir entre todos experiencias, actualizar
conocimientos y fortalecer redes de trabajo. La ciencia avanza con mayor fuerza cuando se hace en
colaboracién y las enfermedades raras nos recuerdan la importancia de tejer esas alianzas entre
servicios clinicos, centros hospitalarios, paises, profesionales y pacientes.

Cada mirada aporta y cada testimonio, que es muy valioso, ilumina tanto a pacientes como a
profesionales. Cada avance, por pequeiio que parezca, tiene un impacto real en quienes esperan una
respuesta en el dmbito de su enfermedad.

M2 Angeles Garcia Rescalvo, presidenta de la Agrupacion Territorial de SEDISA en Andalucia

El presente documento recoge los contenidos y conclusiones del Encuentro EERR: Integrando Ciencia
y Gestion Sanitaria, celebrado el 27 de noviembre de 2025 en el Hospital Universitario Virgen del
Rocio de Sevilla, organizado por la Agrupacidn Territorial de la Sociedad Espafola de Directivos de
la Salud (SEDISA) en Andalucia, con la colaboracion de Biogen y CSL Bering. Agradecer, en este
sentido, la participacion de todos los moderadores y ponentes, por su aportacion de contenidos de
valor, y a los colaboradores, sin los que no hubiera sido posible dicho encuentro y este documento.
Encuentro en el que reafirmamos un compromiso colectivo para ser un motor imprescindible para el
cambio en enfermedades raras y no dejar a nadie atrds. Trabajaremos para que la investigacidn clinica
siga creciendo, para que los tratamientos innovadores lleguen a quienes mds lo necesiten y para que
cada familia que convive con una enfermedad rara encuentre apoyo, acompafiamiento, respuesta y
un sistema sanitario adecuado. Deseo que esta jornada inspire nuevas soluciones, nuevas preguntas,
nuevas alianzas, nuevas respuestas y, sobre todo, deseo que nos recuerde que detras de cada caso y
de cada diagnéstico, hay una persona que merece ser escuchada, atendida y cuidada con dignidad.



2.- Resumen ejecutivo

Las enfermedades raras constituyen hoy uno de los mayores retos estructurales del sistema sanitario.

Su baja prevalencia individual contrasta con un impacto colectivo creciente, impulsado por los avances

en diagndstico genético, la medicina personalizada y la aparicidn de terapias altamente innovadoras.

Durante el encuentro, se desarrollé una visiéon integral sobre los principales desafios y oportunidades

en su abordaje, con especial atencién a Andalucia.

1.

Las enfermedades raras como paradigma de complejidad y multidisciplinariedad

Las enfermedades raras se configuran como el paradigma de la complejidad asistencial.
Su correcta atencién exige un enfoque multidisciplinar, coordinado y transversal, que
integre multiples especialidades, niveles asistenciales y ambitos no estrictamente
sanitarios. La fragmentacion del conocimiento y de los recursos sigue siendo uno de los
principales obstaculos para una atencién eficaz y equitativa.

El avance del diagndstico genético amplia el concepto de enfermedad rara

El avance de las técnicas de secuenciacion genética estd transformando el propio
concepto de enfermedad rara. Patologias tradicionalmente consideradas comunes se
estan subdividiendo en entidades moleculares diferenciadas, muchas de ellas raras, lo
que incrementa el nimero de diagndsticos y amplia el reto asistencial. Este fendmeno
refuerza la necesidad de sistemas de informacidn robustos, registros actualizados y una
integracidn real de la medicina genética en la practica clinica.

Necesidades no cubiertas persistentes: diagnostico tardio y variabilidad asistencial
Pese a los progresos, persisten importantes necesidades no cubiertas. El retraso
diagndstico continlda siendo elevado —con medias de entre cuatro y seis afios— y la
variabilidad en la atencién entre territorios y centros sigue generando inequidades. Estas
demoras condicionan el prondstico, la calidad de vida y el acceso temprano a terapias
potencialmente modificadoras de la enfermedad.

La innovacidn terapéutica como punto de inflexién

La innovacidon terapéutica marca un punto de inflexion. La irrupcién de terapias
avanzadas, especialmente las terapias génicas one-shot, como en la hemofilia B, y nuevos
farmacos modificadores del curso de la enfermedad, como en la ataxia de Friedreich,
abre un escenario de esperanza real para pacientes y familias. Sin embargo, esta
innovacion plantea desafios clinicos, organizativos, econdmicos y éticos que deben
abordarse con una visién a medio y largo plazo.

Terapia génica en hemofilia B: oportunidad clinica y desafio organizativo
La experiencia con la terapia génica en hemofilia B ilustra este cambio de paradigma. Sus
beneficios clinicos sostenidos y la posibilidad de liberar a los pacientes de tratamientos

cronicos obligan a repensar los modelos de financiacidén, seguimiento y evaluacion,



10.

apuntando hacia acuerdos basados en resultados y una planificacidn estratégica desde
las comunidades auténomas.

Importancia de rutas asistenciales claras y consensuadas

En este contexto, resulta imprescindible definir rutas asistenciales claras, homogéneasy
consensuadas. Iniciativas como el proyecto BHEMOGEN demuestran el valor de
establecer circuitos bien definidos que garanticen equidad, calidad, seguridad vy
sostenibilidad, independientemente del lugar de residencia del paciente.

El papel clave de las unidades multidisciplinares especializadas

Las unidades multidisciplinares especializadas emergen como un elemento clave de
excelencia. Los modelos exitosos en algunas patologias, como la ELA, evidencian que la
atencién integral solo es posible con equipos estables, liderazgo clinico reconocido y
respaldo explicito de las direcciones hospitalarias.

Gestion basada en valor y datos en vida real

Desde la perspectiva de gestidn, se impone una evolucién hacia modelos basados en
valor. La evaluacion de medicamentos huérfanos y terapias avanzadas debe incorporar
no solo coste-efectividad, sino también resultados en salud, experiencia del paciente,
impacto social y retorno de la inversién, apoydandose en datos en vida real y en la
transformacion digital del sistema.

Liderazgo directivo y transformacidon organizativa

El liderazgo directivo se identifica como un factor critico. Los planes estratégicos solo son
efectivos si se acompafian de recursos, gobernanza clara, trabajo en red y capacidad real
de implementacién en el ambito operativo. La coordinacién entre macro, meso y
microgestion es indispensable para reducir la fragmentacion del sistema.

El paciente y las asociaciones como motor de cambio

Los pacientes y sus asociaciones tienen un papel central. Su participacién activa no solo
humaniza la atencidn, sino que actia como motor de cambio, impulsando decisiones,
visibilizando necesidades y reforzando el compromiso ético del sistema sanitario con la
equidad y la accesibilidad.

El abordaje de las enfermedades raras requiere una respuesta organizada, colaborativa
y sostenible, en la que ciencia, gestidn e innovacidn avancen de forma integrada,
siempre con la persona y su entorno como eje del sistema.




3.- Autores y participantes, por orden alfabético:

o

O O O O

Astrid Adarmes, neurélogo del Hospital Universitario Virgen del Rocio.

Carlos Miguez Sanchez, médico adjunto a la direccidn gerencia del Hospital Universitario
Virgen Macarena.

Concha Herrera, jefa de Servicio de Hematologia en el Hospital Universitario Reina Sofia y
coordinadora del Plan Andaluz de Terapias Avanzadas.

Francisco de Asis Trivifio, director gerente del Hospital Universitario Reina Sofia.

Javier Narbona, asesor técnico en Direccién General de Asistencia Sanitaria y Resultados en
Salud. Servicio Andaluz de Salud.

Jesus Rodriguez Sanchez. Subdirector Gerente del Hospital Universitario Virgen del Rocio
José Antonio Marcos, jefe de Farmacia del Hospital Universitario Virgen de la Macarena.

M2 Angeles Garcia Rescalvo, directora gerente del Hospital Universitario Virgen de las Nieves
y presidenta de la Agrupacién Territorial SEDISA en Andalucia.

Manuel Lifidn, director médico del Hospital Universitario Virgen de las Nieves.

Ramiro Nufiez, hematdlogo del Hospital Universitario Virgen del Rocio.

Rocio Vélez Morales, jefa de Servicio de Estrategia y Planes de Salud.

Sandra Flores Moreno, jefa de Farmacia Hospitalaria del Hospital Universitario Virgen del
Rocio.

*Nota: Cargos profesionales en noviembre de 2025



4.- Avances en la atencion en enfermedades raras en Andalucia

Introduccién
Concha Herrera, jefa de Servicio de Hematologia en el Hospital Universitario Reina Sofia y
coordinadora del Plan Andaluz de Terapias Avanzadas

Si existe un paradigma de lo multidisciplinar, lo son, sin duda, las enfermedades raras, un tipo de
patologias en las que no hay expertos y en las que la Unica forma de poder conocer algo sobre ellas y
abordar el tratamiento integral de los pacientes es la colaboracién entre profesionales de perfiles
diversos

En la actualidad, coordino el Plan del SSPA de Terapias Avanzadas, dentro de las cuales se encuentran
las terapias celulares, las génicas y la ingenieria tisular. La inmensa mayoria de las terapias génicas
tienen una clara vocacién de tratamiento de los pacientes con enfermedades raras, lo que significa
gque empezamos a tener armas para el abordaje terapéutico de estas patologias. Pero las terapias
génicas no estdn exentas de retos muy importantes.

Las enfermedades raras en si son un reto, que cada vez va a ser mayor porque cada vez va a haber
mas enfermedades raras. Eso no quiere decir que vayamos a hacer mas diagndsticos de los que
deberiamos, sino que pacientes que ya tenemos diagnosticados de una patologia que hasta ahora se
ha catalogado como comun, a medida que profundicemos en los diagndsticos génicos, va a terminar
siendo una enfermedad rara. Un ejemplo: cuando empecé a ejercer como hematdloga, hablabamos
de leucemia aguda mieloblastica, dentro de la cual existian siete tipos. En la actualidad, desde que
hemos aprendido a hacer secuenciacidn, ya no hay siete tipos, sino mas de 30 y équé ocurre? Que la
leucemia aguda mieloblastica, en global, no cumple criterio de enfermedad rara, pero cada uno de los
mas de 30 tipos si, y ya no se pueden seguir diagnosticando y tratando de manera uniforme sino
dirigida a cada uno de los distintos tipos y personalizada para las alteraciones moleculares de cada
paciente. . Por tanto, a medida que sepamos mas de diagndstico y de medicina personalizada, nos
vamos a ir encontrando con mas enfermedades que podremos catalogar como raras vy,
consecuentemente, el reto va a ir creciendo.

Necesidades no cubiertas en el manejo de la hemofilia B

Ramiro Nunez, hematoélogo del Hospital Universitario Virgen del Rocio

Tradicionalmente, la hemofilia se ha clasificado en dos tipos fundamentales: la hemofilia A (deficiencia
del factor VIl de coagulacidn) y la hemofilia B (deficiencia del factor IX de coagulacion). Ambos tipos
tienen muchas semejanzas, siendo las principales el modo de herencia (enfermedades ligadas a
herencias recesivas ligadas al cromosoma X) y, sobre todo, la sintomatologia. Las hemofilias se
caracterizan por una tendencia hemorragica a sangrados espontaneos con minimos traumatismos vy,
por supuesto, ante intervenciones quirurgicas. Y el paradigma de la sintomatologia viene determinada
por el sangrado del aparato musculo-esquelético, fundamentalmente en las articulaciones. Los



sangrados repetidos en las articulaciones van a determinar un deterioro articular que condiciona la
calidad de vida de los pacientes con una artropatia hemofilica que, con el paso del tiempo, puede ser

muy severa y penosa.

En las hemofilias, también existen diferencias, fundamentalmente en la caracterizacién genética e
incluso en la misién o la funcién de estas proteinas (en el caso del factor VIII, es una coenzima, un
cofactor, y en el caso del factor IX, es una enzima).

Hemophilia A Hemophilia D
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Como deciamos, la hemofilia se ha clasificado clasicamente en funcién de la actividad del factor VIl o
del factor IX, clasificacién que es importante porque va a situar a los pacientes en un escenario
diferente en cuanto al riesgo de sangrado:
o Los pacientes graves, que tienen menos del 1% de actividad de dichos factores. Habitualmente

tienen una sintomatologia muy florida, con sintomatologia articular muy llamativa.

Los pacientes moderados, entre el 1y el 5% de actividad de los factores VIl o IX.

Los pacientes leves, entre el 5 y el 40% de actividad. Solo tienen episodios hemorragicos con

traumatismos relativamente importantes y normalmente no de forma espontanea.

En este punto, quiero subrayar el valor del 40% de actividad, que se sitla rozando la normalidad y que
divide a los pacientes hemofilicos de los no hemofilicos o en rango de normalidad de la hemostasia.

El tratamiento de la hemofilia ha evolucionado a lo largo de los afios. En la década de los cincuenta 'y
de los sesenta, practicamente no disponiamos de herramientas terapéuticas, simplemente la
transfusion de plasma o, posteriormente, el crioprecipitado que dio lugar a la aparicion de los
concentrados de factor derivado del plasma tal y como los conocemos actualmente. En los noventa,
aparecieron los concentrados de factor recombinante, que vinieron a completar el panorama
terapéutico que basicamente se extiende hasta la actualidad y en el que conviven factores derivados
del plasma (especialmente para otras coagulopatias, como la enfermedad de von Willebrand) y
factores recombinantes.

En los ultimos ocho afios, ha llegado al arsenal terapéutico una serie de novedades que han supuesto
un hito innovador en el tratamiento de la hemofilia. Se trata de farmacos que tienen la capacidad de
aumentar su semivida plasmadtica y, por tanto, disminuir la necesidad de infusiones a los pacientes.



Terapias muy novedosas también en cuanto a la via de administracién, ya que, si bien los factores se
administran clasicamente por via intravenosa, se dispone ya de alguna terapia de administracién
subcutanea (en este caso, solo para la hemofilia A).

Destacar también la terapia génica, con la que se empezé a investigar hace alrededor de treinta afios.
De hecho, en 1992, ya hay trabajos en relacion con fibroblastos y terapia génica en hemofilia, trabajos
gue recientemente han tenido su culminacién con el desarrollo de ensayos clinicos fase 3 cuyos
resultados han permitido la aprobacién de la terapia génica para hemofilia tanto A como B, aunque
en Espafia solo estan disponibles terapias génicas para la B.

Y todo ello bajo el convencimiento de que la modalidad de tratamiento recomendada para los
pacientes es la profilaxis. Esto, que sabemos desde hace mucho, es una recomendacién que se puso
en practica a principios de este siglo XXI y hoy se considera una condicidn absolutamente necesaria
para los pacientes graves o con fenotipo hemorragico grave.

Ademas, en los ultimos afios, las guias de la Federacion Mundial de Hemofilia, que son un referente
para el tratamiento de los pacientes, han hecho mucho hincapié en la necesidad de intentar conseguir
que esta profilaxis logre equiparar la calidad de vida de las personas con hemofilia a la de la
poblacidn general. Este es uno de los objetivos que ha cambiado radicalmente en los dltimos 10-15
anos. Antes, aspirdbamos a controlar los episodios hemorrdgicos y ahora, ademas de controlarlos,
deseamos que los pacientes tengan una calidad de vida que se equipare, en la medida de lo posible,
ala de la poblacidn general. Y es aqui donde la terapia génica viene a aportar su gran granito de arena.

La terapia génica en hemofilia tiene como objetivo que sea el propio organismo del paciente el que
genere de manera indefinida ese factor VIII o factor IX deficientes. Esto ha constituido un hito en el
panorama terapéutico de la hemofilia que culmind, en febrero de 2023, con la aprobacidén por parte
de la Agencia Europea de Medicamentos de Hemgenix® para la hemofilia B. En septiembre de 2024,
el Ministerio de Sanidad espafiol también dio el visto bueno a la aprobacién y financiacién de dicha
terapia génica en nuestro pais.

Los resultados del ensayo clinico HOPE-B, que dio lugar a la aprobacién de Hemgenix®, muestran que,
a los cuatro afios, la media de actividad del factor IX en los pacientes tratados es del 40%. Es decir, se
encuentra en esa frontera que divide a los pacientes en ser hemofilicos o estar en el rango de
normalidad hemostatica. Eso se traduce en que la mayoria de los participantes esta en un rango de
hemofilia leve y, sobre todo, hay un porcentaje muy importante de pacientes que estdn en rango de
no hemofilia.
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Coloquio

Concha Herrera, jefa de Servicio de Hematologia en el Hospital Universitario Reina Sofia y
coordinadora del Plan Andaluz de Terapias Avanzadas
En el dltimo Plan de Terapias Avanzadas en el Sistema Nacional de Salud 2025-2028, del pasado mes

de julio, las terapias génicas no CAR-T se han puesto en el tejado de las comunidades auténomas. El
Ministerio de Sanidad se ha quedado con las CAR-T (se ha reservado la capacidad de seleccionar
centros, seleccionar pacientes, persiste la Comisidon Nacional de Terapias CAR-T), pero el resto de
terapias avanzadas recaen sobre el tejado de las comunidades. En el caso de las personas con
hemofilia, es estupendo pensar que con una Unica infusion de una terapia génica los pacientes
mantienen niveles de factor IX durante afios, pero es algo complejo. Como CSUR de Hemofilia, écdmo
crees que se deberia de afrontar esto?

Ramiro Nunez, hematoélogo del Hospital Universitario Virgen del Rocio

Efectivamente es algo muy complejo, que tiene muchos matices, pero que supone una gran
oportunidad. Frente a la terapia génica en hemofilia A, la terapia génica en hemofilia B estd
demostrando datos robustos, datos sélidos, lo que es un aval.

En mi opinidn, el principio pasa por identificar los pacientes candidatos que cumplan los requisitos
para la terapia génica (no todos lo hacen) para, a partir de ahi, estudiar el caso individualmente. Y
cuando digo estudiar, no me refiero solo desde el punto de vista médico, sino también administrativo
y poner encima de la mesa lo que suponen las ventajas a largo plazo. Hay que tener una visidon a medio-
largo plazo. De hecho, hay modelos a largo plazo (publicados incluso a 25 afios) que sefialan que el 80
% de los pacientes que recibieran una terapia génica para hemofilia B, como la que esta aprobada,
estarian libres de profilaxis. Esto quiere decir que la inversidn en terapia génica quedaria ampliamente
compensada a lo largo del tiempo.
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https://www.sanidad.gob.es/en/areas/farmacia/infoMedicamentos/terapiasAvanzadas/docs/AFTerapiasAvan2025.pdf

Las terapias disponibles en la actualidad, los factores, también son terapias costosas y frente a la
terapia génica, igualmente costosa, es importante poner en una balanza los resultados, tener una
visidn a largo plazo y poner en valor el hecho de que un paciente pueda estar 20 afios sin necesitar la
administracidn de ese factor, como ha sucedido hasta ahora.

Concha Herrera, jefa de Servicio de Hematologia en el Hospital Universitario Reina Sofia de Cérdoba
y coordinadora del Plan Andaluz de Terapias Avanzadas

Desde el punto de vista de un profesional asistencial responsable de un CSUR de hemofilia, ¢ cudl seria
la hoja de ruta para que esto llegue a nuestros pacientes?

Ramiro Nunez, hematdlogo del Hospital Universitario Virgen del Rocio

En los ultimos meses, incluso afios, hemos trabajado mucho en esta hoja de ruta del viaje del paciente
a la terapia génica, hoja de ruta que pasa, como deciamos, por identificar el paciente concreto y hablar
con él en un didlogo amplio y reposado. Porque, frente a otras terapias, la génica tiene un
condicionante que debemos tener presente: se trata de una terapia one-shot, de un solo disparo, y no
hay marcha atrds, como si sucede con otros tratamientos en los que, si el factor no va bien,
suspendemos y podemos cambiar.

En este punto, es importante tener en cuenta el aspecto multidisciplinar que implica la administracion
de la terapia génica, en la que no solo interviene el hematélogo y se debe hacer participes a otros
actores (como psicdlogos, hepatélogos...) por los posibles efectos secundarios que pueden derivarse
de la infusién.

Tras este proceso previo, y una vez confirmados los condicionantes técnicos (que el paciente no tenga
anticuerpos frente a la capside viral, que no tenga ningin dato de hepatopatia, algo fundamental a la
hora de recibir la terapia génica), se programa la infusion. Como comentabamos, la terapia génica se
administra en una sola vez, una infusidn, en el caso de la hemofilia, en un par de horas. A partir de ahi,
se lleva a cabo el seguimiento, que durante los tres primeros meses es muy estrecho, pero que
posteriormente se puede relajar y ser menos invasivo para el paciente. No hay que olvidar que el fin
ultimo es que la persona adquiera una independencia hospitalaria y de su médico, que tenga una
mente libre de su enfermedad, una mente libre de la hemofilia, si de alguna manera se puede

conseguir.

Concha Herrera, jefa de Servicio de Hematologia en el Hospital Universitario Reina Sofia de Cérdoba
y coordinadora del Plan Andaluz de Terapias Avanzadas

Las terapias génicas son actualmente responsabilidad exclusiva de las autonomias. El Ministerio de
Sanidad no va a decidir cudles son los centros seleccionados para la administracién de Hemgenix®,
sino que tiene que ser una decision a nivel de la comunidad auténoma. En el caso concreto de
Andalucia, se da una situacién que, a mi juicio, habria que resolver: el Plan de Terapias Avanzadas es
exclusivamente investigacional, pero no hay un plan asistencial de Terapias Avanzadas. No lo ha
habido hasta el momento porque tal vez no hacia falta, pero ahora es necesario porque, entre otras
cosas, hay que designar los centros para la administracion de las terapias génicas no CAR-T,
actualmente sdlo Hemgenix®, pero muy pronto habra otras mas disponibles
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Necesidades no cubiertas e innovacion en Ataxia de Friedreich

Astrid Adarmes, neurdloga del Hospital Universitario Virgen del Rocio

La ataxia de Friedreich es una de las ataxias hereditarias mds frecuentes, a pesar de lo cual su
prevalencia es muy baja. Segun el ultimo “Informe ReeR: Situacidn de las Enfermedades Raras en

Espafia”, de 2024 y en el que se recogen datos de hasta 2022, en Andalucia tenemos una incidencia
de aproximadamente un 0,2 por 10.000 habitantes, es decir, de alrededor de 2 por 100.000
habitantes, que es lo que se describe en la literatura a nivel europeo. Seglin este mismo informe,
Andalucia es la comunidad auténoma con mayor prevalencia de esta enfermedad.

Hasta ahora, los pacientes con ataxia de Friedreich estaban un poco en tierra de nadie, porque,
dependiendo del hospital, podian estar en una unidad de neuromuscular, en una de trastornos de
movimiento, en una consulta de neurologia general... y tenian un seguimiento muy irregular.
Concretamente en el hospital donde yo ejerzo, el Virgen del Rocio, en 2016 empezamos a crear un
protocolo, tanto diagndstico como de manejo, y en 2018 comenzamos a unificar a estos pacientes
dentro de las consultas de trastornos de movimiento, hasta que, en 2021, tuvimos una consulta
especifica para todas las ataxias y paraparesias hereditarias, que son un espectro de enfermedades
genéticas, la mayoria hereditarias. Este afio 2025, hemos logrado ser designados como Unidad CSUR
de ataxias y paraplejias hereditarias.

En cuanto a las necesidades no cubiertas en estas enfermedades, sefialar que seguimos teniendo un
retraso diagndstico muy importante, punto muy resefiable si tenemos en cuenta que, con las terapias
gue van surgiendo y que tendremos en breve, es necesario llegar lo mas temprano posible a estos
pacientes para que realmente tengamos un impacto en su calidad de vida. Y es que, a dia de hoy,
desde que la persona presenta el primer sintoma hasta que llega a la consulta de un especialista y es
diagnosticada, hay un retraso medio de unos cuatro afos, incluso en aquellas que tienen un cuadro
tipico, que suele tener un inicio en la adolescencia con una ataxia cerebelosa (eso es, una inestabilidad
de la marcha). En los pacientes que debutan con otro tipo de sintoma que no es neuroldgico, podemos
tener un retraso hasta de seis afios.

La ataxia de Friedreich es una enfermedad multisistémica. Asi, aunque el deterioro empieza en el
sistema nervioso central y periférico, afecta a muchos otros érganos, uno de ellos y muy importante
el cardiaco. De hecho, hasta un 60 % de los pacientes fallecen a causa de una hipertrofia miocdrdica o
una arritmia, siendo la principal causa de morbimortalidad. Por ello, el seguimiento conjunto con
cardiologia es muy importante, si bien hasta hace poco era muy dificil que tuviéramos el apoyo de
esta especialidad en el seguimiento a todos los pacientes. Desde este afio, en el Virgen del Rocio
hemos logrado que el grupo de cardiopatias familiares vaya a intentar hacer una consulta conjunta
con nosotros para el seguimiento de las personas con ataxia de Friedreich.

Otro de los servicios que consideramos fundamental para el manejo de estos pacientes es la

rehabilitacion, pero en la mayoria de la cartera de servicios de los Servicios de Rehabilitaciéon de
Andalucia no tenemos este tratamiento en enfermedades neurodegenerativas en global vy
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especificamente en la ataxia de Friedreich. Al tratarse de enfermedades crénicas, podemos
plantearnos otras estrategias, aunque no nos permitan dar un tratamiento rehabilitador o
fisioterdpico de forma mantenida.

En los ultimos anos, numerosa evidencia académica ha demostrado la importante relacion entre la
depresidon y la ansiedad con la calidad de vida. Por ello, consideramos que tener acceso a psicoterapia
seria algo que también marcaria una importante diferencia en la calidad de vida de estas personas.

Coloquio

Concha Herrera, jefa de Servicio de Hematologia en el Hospital Universitario Reina Sofia y
coordinadora del Plan Andaluz de Terapias Avanzadas

Los trastornos del movimiento estan presentes en muchas enfermedades raras, una de ellas la ataxia
de Friedreich ¢ COmo hacéis en la actualidad la asistencia a estas patologias? ¢ Estais haciendo centros
con unidades multidisciplinares? ¢ Cdmo son y cdmo crees que deberian ser las unidades de atencidn
a estos pacientes?

Astrid Adarmes, neurélogo del Hospital Universitario Virgen del Rocio

Hasta hace pocos anos, seguiamos teniendo un seguimiento muy irregular de estos pacientes. Nos
consta que, ademds de en nuestra unidad, en otros hospitales de Andalucia también se esta
intentando agrupar este conjunto de enfermedades y la tendencia es que sea en unidades de
trastorno del movimiento, aunque en algunos casos también en unidades de neuromuscular. Pero es
cierto que, en la gran mayoria de los centros, este compromiso multidisciplinar sigue siendo muy
deficitario.

Que yo tenga conciencia, incluso a nivel nacional no tenemos, como tal, una valoracion multidisciplinar
como sucede, por ejemplo, con la esclerosis lateral amiotrofica (ELA), en la que el paciente viene y en
un mismo acto es valorado por distintos especialistas. Los trastornos del movimiento también son
enfermedades multisistémicas que necesitan esa aproximacién multidisciplinar, pero hasta el dia de
hoy, cada vez que derivamos a otro especialista, el paciente es citado en otro momento vy la realidad
es que la movilidad en estas personas es compleja como para que les pidamos eso. Esta es una de las
necesidades no cubiertas que deberian ser mds inmediatas y en las que las administraciones juegan
un papel importante. A veces, es dificil incluso tener a alguien de referencia de diferentes servicios
para manejar a estos pacientes y eso se puede resolver.

Debemos promover ese ambiente ideal de manejo multidisciplinar y, sobre todo, si es posible, en

unidades especializadas para que las personas aquejadas por esta enfermedad no tengan que
desplazarse con frecuencia al hospital.
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Concha Herrera, jefa de Servicio de Hematologia en el Hospital Universitario Reina Sofia y
coordinadora del Plan Andaluz de Terapias Avanzadas

En mi opinién, las unidades multidisciplinares requieren, si o si, la voluntad de la direccion de los
centros. Creo de verdad que hay que cambiar la forma de dirigir los hospitales y replantear modo de
organizarlos. Los hospitales tienen los servicios porque un servicio agrupa gente que ha hecho una
especialidad, pero ya no pueden funcionar asi porque los pacientes son tan sumamente complejos
gue no necesitan un especialista, sino varios.

Plan de Atencidn a Personas Afectadas con Enfermedades Raras en Andalucia (PAPER)

Rocio Vélez Morales, jefa de Servicio de Estrategia y Planes de Salud

El Plan de Atencion a Personas Afectadas con Enfermedades Raras en Andalucia (PAPER) es una
estrategia integral iniciada en 2008 y que actualmente se esta actualizando. Quisimos mantener ese
nombre porque no sélo contempla a la persona enferma, sino a toda la familia, a todos los
profesionales y a todo lo que conlleva una enfermedad rara. Aunque en 2008 fue el primer plan de
sus caracteristicas y entonces fuimos pioneros, se ha quedado atras, por lo que hace cuatro afos
empezamos a actualizarlo y ya esta practicamente finalizado.

La elaboracion del Plan se basé en una metodologia con un enfoque participativo y en el que tanto
profesionales como familias, pacientes (que en Andalucia se estiman en mas de 50.000), asociaciones,
sociedades cientificas, etc. pudieran opinar sobre las enfermedades raras. A partir de ahi, se hizo un
analisis de la situacidn en el que hemos identificado qué ha funcionado mejor, los avances que hemos
tenido (como el Registro Andaluz de Enfermedades Raras -RAER-, que ha sido un hito) y qué cosas
nuevas debemos reforzar. Sobre esta base, se plantearon una serie de problemas, necesidades y retos
y todo ello nos dio las pistas de las lineas estratégicas que teniamos que marcar y en las que hemos
intentado englobar todas las areas.

De acuerdo con esas lineas estratégicas, marcamos unos objetivos y 109 medidas que nos han dado

un cuadro de mando muy completo sobre el que haremos un seguimiento y una evaluacién
(evaluacién intermedia, a los dos afios y una final, a los cuatro).
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<) PLAN DE ATENCION A PERSONAS AFECTADAS POR ENFERMEDADEE RARAS EN ANDALUCIA
LR
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@ LE. |. Sistemas de Informacion y registro
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g\r LE. VI. Formacién

o)

&-@ LE. VIl Participacion ciudadana y asociaciones

Las lineas estratégicas sobre las que vamos a trabajar son siete:

o Sistemas de informacidn y registro: vamos a desarrollar herramientas digitales que permitan
la deteccion temprana desde la historia clinica, actualizando también el RAER e incluyendo
nuevas enfermedades raras, recursos y servicios disponibles.

o Prevencién y diagndstico precoz: nuestro mayor reto es reducir los tiempos integrando
nuevas tecnologias y pruebas, mejorar la disponibilidad de las consultas preconcepcionales
y, sobre todo, un mayor impulso a la medicina genética. Entre las novedades que se estan
incluyendo con la IA para detectar precozmente enfermedades a partir de las historias
clinicas y con la aprobacién del TPNI 1/500 (el cribado prenatal no invasivo), creemos que se
van a reducir bastante los tiempos y mejorar la informacidn genética en la historia clinica.

o Atencidn integral: la tendencia es intentar que en todos los hospitales existan equipos
multidisciplinares y a que haya ese trasvase de informacién entre hospitales y Atencidn
Primaria.

o Terapias.

o Investigacidn: tenemos fondos del Ministerio y fondos europeos MRR. Con eso, junto con el
dinero autofinanciado, creemos que vamos a contar con alrededor de ocho millones y medio
de euros para desarrollar este Plan.

Formacién.

Por ultimo, y como linea estratégica que da sentido a este Plan, estd la participacion
ciudadana y las asociaciones. Porque detrds de cada enfermedad rara, detras de cada vida,
hay una familia, hay esperanza. Y esa esperanza normalmente la depositan en la
Administracion, a la que los afectados ven como la Ultima esperanza. Queremos hacer un
guifio a esas familias y que, entre todos, logremos que éste sea un plan bidireccional en el
que ellos nos comentan a nosotros y nosotros podamos también responder a la ciudadania.

Tenemos cuatro afios para para implementar el Plan y esperamos poder cumplir con todas las
medidas.
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Coloquio

Concha Herrera, jefa de Servicio de Hematologia en el Hospital Universitario Reina Sofia y
coordinadora del Plan Andaluz de Terapias Avanzadas
¢Para cuando el Plan?

Rocio Vélez Morales, jefa de Servicio de Estrategia y Planes de Salud

Me encantaria decir que antes de que termine 2025, porque ya estd maquetado y si no hay ningin
impedimento mds. Sabemos que viene Navidad, pero me gustaria que al menos la orden del consejero
esté hecha para antes de finalizar el afio.

Concha Herrera, jefa de Servicio de Hematologia en el Hospital Universitario Reina Sofia y
coordinadora del Plan Andaluz de Terapias Avanzadas

Respecto a la atencidn integral, quiero insistir en la necesidad de que los directivos sanitarios tomen
las riendas. No es suficiente con que se escriba en un plan de la Consejeria, ni que los profesionales
asistenciales estemos convencidos de la necesidad los gerentes de los hospitales tienen que tomar las
riendas. Un ejemplo de éxito de las unidades multidisciplinares lo tenemos en los centros CAR-T. Por
definicion, el Ministerio establecid que uno de los criterios a cumplir para que un hospital fuera
designado para administrar células CAR-T es que tenga una unidad multidisciplinar bien constituida,
es decir, con especialidades concretas, nombres de facultativos concretos y distribucién funcional de
tareas y responsabilidades.

Ramiro Nuinez, hematdlogo del Hospital Universitario Virgen del Rocio

Otro ejemplo extrapolable lo tenemos en mi hospital. Cuando en 2017, nos constituimos como CSUR
de hemofilia, lo que realmente hicimos fue un ejercicio de poner en marcha un equipo multidisciplinar
avalado también por la direccién del hospital. Para la creacidn del CSUR, tuvimos que implicar a
diferentes servicios (rehabilitador, traumatélogo, infeccioso, genetista, farmacia...) y, de cada uno de
ellos, habia un compafiero con nombre y apellido adscrito al CSUR, documentado y reconocido por la
direccién.
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5.- Excelencia en el abordaje integral del paciente con enfermedades raras

Introduccidn
Javier Narbona, asesor técnico en Direccion General de Asistencia Sanitaria y Resultados en Salud.
Servicio Andaluz de Salud

Es un honor participar en esta mesa, titulada “Excelencia en el abordaje integral del paciente con
enfermedades raras”, que hoy celebramos y que nos reune bajo la firme conviccién de que la
excelencia, en nuestro contexto, solo se puede entender desde la coordinacion, la innovacién vy el
profundo respeto a la experiencia y a la necesidad del paciente.

A lo largo de la mesa y de la mano de nuestros ponentes, pondremos de manifiesto cdmo se actua
dentro de las instituciones del sistema sanitario publico de Andalucia en relacién con las
enfermedades raras o poco frecuentes. En este punto, el primer asunto que se plantea es cudl seria la
ruta asistencial de las personas con enfermedades raras. En Andalucia, la atencidn a estas patologias
requiere de una ruta clara y transversal que abarque desde la deteccidn precoz, hasta el seguimiento
y atencidn continuada. Esta ruta, sin embargo, se ve muchas veces condicionada por la propia
complejidad de las enfermedades y la dispersion de recursos, lo que obliga a redisefiar y a actualizar
permanentemente los circuitos asistenciales.

La coordinacidn de las distintas especialidades implicadas en un mismo paciente es otro de nuestros
grandes retos. Sabemos que el diagndstico, tratamiento y seguimiento de las enfermedades raras
suele requerir la intervencion de multiples disciplinas. Lograr que todas ellas trabajen de manera
integrada, compartiendo informacién, protocolos y objetivos, es clave para minimizar las demoras,
duplicidades vy, sobre todo, para preservar la continuidad del cuidado. Y aqui llega una pregunta
fundamental que quiero plantear équé pensais sobre si existe esa ruta asistencial y cudles son esos
protocolos y procedimientos vigentes?

En algunos de estos ambitos, se han dado pasos importantes, formalizando rutas, estableciendo
equipos multidisciplinares, pero la realidad cotidiana aun muestra desigualdades en la implantacidn
efectiva y en la actualizacién de los protocolos, especialmente al abordar la dimensién psicosocial y la
transicidn entre niveles asistenciales. Ante este panorama, hay otra pregunta obligada: ¢ qué medidas
se deberian implantar para superar las barreras que se nos plantean en el dia a dia y en la atencién a
estos pacientes? Confio en que podamos debatir estas cuestiones y esbozar lineas de avance y
compromiso conjunto, con una visién renovada hacia el modelo de atencién que merecen las personas
afectadas de enfermedades raras o poco frecuentes.
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Proyecto BHEMOGEN
M2 Angeles Garcia Rescalvo, directora gerente del Hospital Universitario Virgen de las Nieves

El proyecto BHEMOGEN nace para disefiar una hoja de ruta del proceso asistencial para la

incorporacién de la terapia génica para hemofilia B en el Sistema Nacional de Salud. Es verdad que
algunos detalles estan perfilados, pero tenemos que ponernos de acuerdo para que todos los
pacientes, se traten donde se traten, tengan el mismo nivel de equidad, accesibilidad y una misma
ruta asistencial para garantizar la calidad y seguridad del diagndstico y tratamiento. Para ello, ademds
de manejar criterios de eficacia, seguridad y calidad, en el proyecto se tiene también en cuenta la
sostenibilidad, sobre todo desde el punto de vista socioecondmico. Dicho de otra manera, el proyecto
surge por una necesidad de estudiar cual es la ruta asistencial de nuestros pacientes con hemofilia B
y, sobre todo, de conjugar los criterios del marco regulador y de gestion y acoplar los recursos que
tenemos con todas las necesidades asistenciales de perfil clinico.

Los objetivos del proyecto BHEMOGEN son los siguientes:
o Desarrollar una propuesta de ruta asistencial que permita incorporar de manera efectiva y
practica la terapia génica en el tratamiento de pacientes con hemofilia B.
o Generar conocimiento y debate sobre los aspectos practicos y coyunturales que afectan a la
introduccion y gestién practica de la terapia génica en general en Espaiia, identificando retos
y priorizando actividades destinadas a dar respuesta a los mismos.

El proyecto cuenta con el apoyo de la Sociedad Espafiola de Calidad Asistencial (SECA), la Sociedad
Espafiola de Directivos de la Salud (SEDISA), la Sociedad Espafiola de Trombosis y Hemostasia (SETH),
la Federacion Espafiola de Hemofilia (FedHemo) y la Asociacién Nacional de Enfermeria Hematoldgica
(ANEH).

La hemofilia B es uno de los procesos menos frecuentes y mas peligrosos que tratais, sobre todo, los
hematdlogos. Uno de los tratamientos que estamos estudiando, valorando e implantando es la
terapia génica, un tratamiento one-shot, es decir, de una infusion Unica. La primera terapia génica
disponible para la hemofilia B es el etranacogén dezaparvovec (Hemgenix®), que fue aprobada por la
Administracién de Alimentos y Medicamentos (FDA) de Estados Unidos en noviembre de 2022, por la
Comisién Europea en febrero de 2023 y por la Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos
Sanitarios (AEMPS) en noviembre de 2023.

La propuesta de ruta asistencial para la incorporacion de la terapia génica para hemofilia B en el
Sistema Nacional de Salud fue desarrollada, discutida y consensuada con un grupo multidisciplinar de
10 expertos (hematodlogos, farmacéuticos hospitalarios, enfermeria, reguladores, gestores sanitarios
y pacientes) que debatieron y analizaron los aspectos clave a considerar (como la seleccion de
pacientes, la toma de decisiones, el consentimiento informado, la administracién del tratamiento, la
coordinacion entre los diferentes actores involucrados, etc.) y colaboraron para establecer las bases
necesarias para la implementacién efectiva de la propuesta en los centros hospitalarios de Espafia en
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los que se tratan estas personas. El proyecto recoge también un Pentdlogo de actuaciones y
recomendaciones para la aplicacidn practica del proceso asistencial propuesto.

El diseiio de la propuesta estd basado en el actual proceso asistencial para pacientes con hemofilia B,
poniendo especial énfasis en los cambios necesarios y practicos relacionados especificamente con las
caracteristicas de la nueva opcidn terapéutica. La propuesta cubre las diferentes etapas del proceso
asistencial de la persona con hemofilia B candidata a recibir terapia génica, desde el diagndstico hasta
el seguimiento a largo plazo, identificando y describiendo los especialistas involucrados y los aspectos

practicos que deben ser considerados.

Proceso Asistencial para la terapla
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Si hiciéramos un andlisis DAFO, écudles son los retos o desafios que tenemos con los pacientes de
hemofilia?:

o La coordinacion entre centros y agentes. Y yo diria mas: la coordinacidn entre todos los
elementos que intervienen para tratar a estas personas, incluyendo el ambito de Primaria y
el hospitalario.

La formacidn de los profesionales e, igualmente, de los pacientes.
La sostenibilidad econdmica (eficacia-seguridad).

Ajustes normativos y seguimiento a largo plazo.

Garantizar la equidad y la accesibilidad.

Hoja de ruta asistencial detallada.

o 0O O O O O

Priorizar cudles son las situaciones y tratamientos que tenemos que ofertar a todos nuestros

pacientes.
¢Y qué esperamos?: garantizar una mayor accesibilidad a la terapia génica; equidad territorial; una
mejora de la calidad de vida del paciente; eficiencia a largo plazo y un equilibrio con nuestro nivel de

sostenibilidad desde el punto de vista socioecondmico.

Al igual que se comentaba en el tema de las terapias CAR-T, debemos tener un trabajo de nodos en
red en el que no todos podemos hacer de todo, ni todos tratar los mismos pacientes, entre otras cosas
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porque hay que garantizar el conocimiento y la experiencia de los profesionales que asisten a estos
pacientes. Debemos tener bien aprendido ese trabajo en red que ha funcionado muy bien en medicina
personalizada, en medicina de precisién y que también esta funcionando en las CAR-T. Lo debemos
tener aprendido y adiestrado para que no todos los centros tengan la misma cartera de servicios y no
todos hagan de todo. En mi opinidn, nos falta aterrizar esa ruta asistencial para que el paciente de
cualquier punto de nuestra comunidad tenga el mismo derecho y ruta asistencial y disminuir la

variabilidad clinica.

Junto a ello, hay otro punto importante sobre el que insistimos a los directivos: el registro y
seguimiento de pacientes. Debemos tener todo bien registrado para que cuando alguien pida
recursos y le respondan «écudnto mas estds haciendo?», dispongamos de los datos y respuestas
necesarias.

El proyecto BHEMOGEN facilita la integracion responsable de la terapia génica en hemofilia B. Para
ello, Hemgenix® tiene un acuerdo de pago por resultados a cinco afios en funcién de los frutos
obtenidos en la variable definida, siendo ésta el mantenimiento en el paciente de un nivel de actividad
de factor IX 2 5 % suspendida la profilaxis con concentrados de FIX.

La terapia génica en hemofilia B tiene como objetivo que sea el propio organismo de la persona
aquejada el que genere de manera indefinida el factor IX deficiente. Segun los resultados de dos
estudios con 57 pacientes adultos con hemofilia B moderada-grave, las personas tratadas con
Hemgenix®, que se administra mediante una perfusion intravenosa Unica durante entre una y dos
horas, experimentaron un aumento en los niveles medios de factor IX y una proteccién hemostatica
duradera durante dos afios.

Para finalizar, me gustaria recordar que, por ejemplo,
en un quiréfano, en una REA UCI o en una urgencia no
solo se salvan vidas. Hay decisiones estratégicas, como
las que se estan compartiendo hoy, en las que cada dia
participamos todos, perfectamente coordinados, que
también salvan vidas. Y pongo un simil. El paraguas mas
grande del mundo estd hecho en China. Ese paraguas:
o tiene una parte de arriba, que es esa vision
estratégica de los equipos directivos, mirando
desde lo alto la coordinacién de los distintos

intervinientes y que tienen la misién, primero,
de ser ejemplares y ejemplarizantes y, ademas, . .
intentar poner orden dentro del caos.

o El mango del paraguas son todos los cargos
intermedios. Ellos son quienes verdaderamente llevan el rumbo de esa organizacién y hacen
los virajes a derecha o izquierda, como si fuera un trasatlantico, y mas de un gran hospital. El
equipo directivo lo Unico que hace es facilitar.
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o Por dltimo, las personas que estdn debajo del paraguas son los profesionales. Ellos son los que
tienen el mérito, el respeto y el reconocimiento, sobre todo por parte de los pacientes y de
los familiares, porque son los profesionales quienes estan siempre a su lado.

En resumen, unos tenemos que intentar coordinar, facilitar el trabajo de equipo; otros llevan las
decisiones apoyandose tanto en los profesionales como en el equipo directivo y, entre todos, tenemos
gue intentar llevar a la organizacidn a esa equidad, accesibilidad... lo que al final no es mas que cuidar
de todos nuestros pacientes y de todos nuestros profesionales.

Mejora de la eficiencia de la ruta del paciente en enfermedades raras (derivacion, pruebas

genéticas, diagndstico temprano)

Carlos Miguez, médico adjunto a la direccion gerencia del Hospital Universitario Virgen Macarena

Cuenta una parabola que seis hombres ciegos en la India intentaban describir un elefante sobre la
base del tacto y tocando cada uno una parte diferente del animal. Y, claro, la persona ciega que toca
la cola, define el elefante de una manera muy distinta al que palpa la trompa o la pata. Asi, uno de los
hombres concluye que el elefante es como una pared; otro que como una lanza; otro que como una
serpiente; otro que como un arbol; el quinto que como un abanico y el sexto que como una soga. Los
seis discuten acaloradamente creyendo tener la verdad, hasta que un hombre vidente les explica que
todos tenian una parte de razén, pero que solo conociendo y combinando todas las perspectivas se
puede entender la totalidad del elefante, ensefiando asi sobre la importancia de la cooperacién para
una visién completa de la realidad.

Si extrapolamos este relato a nuestro ambito de actuacion, en el que convivimos pacientes, gestores,
clinicos..., y aunque pueda sonar un poco extrafio, el paciente seria el elefante y cada uno de nosotros,
los profesionales y gestores sanitarios, los teéricos sabios que definimos el mismo problema de
manera distinta de acuerdo con nuestro rol. En muchas ocasiones, yo no escucho o no veo bien lo que
esta diciendo el clinico y, en otras ocasiones, el clinico tiene una percepcién tal vez no adecuada de lo
gue esta viendo el gestor. Sin embargo, es importante que nos unamos todos.

Existen planes estratégicos del SNS y de la Consejeria de Salud y, sin duda, estos planes son
fundamentales. Documentos de recomendaciones especificos por  patologias vy
adaptaciones/implantacion local cuyo objetivo es pasar de la macrogestidn (politicas sanitarias), a la
mesogestion (centros de salud/hospitales) y microgestion (gestidn clinica, Servicios de AP-AH).

Al final, se trata de ver cdmo llegamos de la manera mas eficiente desde esa idea, desde esa
estrategia, desde esa politica sanitaria que ha entendido que las enfermedades raras son un
importante problema de salud que repercute, entre otras cuestiones, en los pacientes y sobre el
consumo de recursos dentro del sistema, a la gestion cinica en Atencién Primaria y la Atencién
Hospitalaria. Y la dificultad estd precisamente ahi.
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Cuando hablo de planes estratégicos y de cdmo llego de los planes estratégicos a los operativos, me
acuerdo siempre de un entrenador que tuvo el Sevilla que se llama Jorge Sampaoli. Con una gran
capacidad y una gran retdrica, este entrenador argentino me recuerda en muchas ocasiones a los
planes estratégicos. Podemos tener un plan estratégico magnifico, que expones y suena estupendo,
pero después hay que ir al partido y ver que todos los jugadores jueguen como el entrenador quiere.
Ahi es donde esta la dificultad del trabajo multidisciplinar. El plan estratégico va a decir que hay que
hacer una atencion multidisciplinar e incluso los directivos queremos esa atencién multidisciplinar. La
cuestion es, en muchas ocasiones, cdmo convencemos a esos profesionales para que jueguen de la
manera que nosotros queremos.

Porqgue, si no es asi, te puede ocurrir como le sucedié a Sampaoli en la segunda etapa en el Sevilla,
que cuando quedaban diez minutos para acabar el partido, llamaba al jugador y le daba un papelito
mal escrito que decia «cambia toda la forma de jugar». Asi no se puede, hay que hacerlo de otra
manera o lo estaremos haciendo mal. La gran capacidad estd, por tanto, en cdmo logramos llegar de
esa estrategia al operativo.

En este punto, voy a incorporar una reflexién que para nosotros constituye un gran reto. Es cierto que
la inversién y el gasto en Sanidad ha venido aumentando cada aino desde 2012-2013, pero, en mi
opinidn, no se trata tanto de cuanto estamos invirtiendo y si esto es sostenible, sino de si lo que
estamos invirtiendo se estd gastando donde tenemos que gastarlo y si lo estamos haciendo bien. Y es
aqui donde entra en juego otra cuestidn, que es el coste de oportunidad. Los recursos son limitados,
las necesidades son infinitas y hay un coste de oportunidad, por lo que, en muchas ocasiones, en las
enfermedades raras, nos encontramos con dificultades presupuestarias.
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Un diagndstico de una persona, por ejemplo, con una enfermedad de Gaucher o de Fabry tiene un
impacto brutal en la farmacia del hospital. Para el equipo directivo, esto choca con los recursos
limitados y la realidad presupuestaria que tiene que cumplir. Por eso, es fundamental que el plan
estratégico venga acompaiiado de una financiacidn (antes hemos escuchado la frase «ocho millones
de euros»). Si no es asi, si no tengo un presupuesto que acompanie para dotar de recursos humanos,
de tecnologia o de lo que sea necesario, cuando queramos aterrizar el plan en la realidad, tendremos
un gran riesgo de fracasar.

Y esto nos ocurre también cuando incorporamos una tecnologia o un farmaco y hacemos una
evaluacidn econdmica. Vemos los AVAC (Ao de Vida Ajustado por Calidad), cuantos euros cuesta cada
AVAC ganado, etc., pero el paradigma de la evaluacidon de los fadrmacos y la tecnologia que viene
para este tipo de patologias tiene que cambiar. La perspectiva no puede ser de hospital, incluso no
puede ser una perspectiva de sistemas sanitarios, sino que tiene que ser una perspectiva social. Hay
que ver la repercusién que el tratamiento de estas enfermedades tiene desde el punto de vista de la
productividad tanto del enfermo como de la familia, e incluso para la propia sociedad. Y eso a veces
es complejo desde el punto de vista directivo, porque tenemos la presidon de un presupuesto que hay
que cumplir a final de afio.

Habldbamos de las barreras. Barreras, hay muchas y, en mi opinién, una de las principales es que la
responsabilidad es de los directivos. Nosotros tenemos la obligacidon de despertar en los profesionales
la inquietud de trabajar de una manera distinta. Y eso es lo mas complejo, sacar a la gente de su
espacio de confort, para lo cual debemos tener distintas herramientas. Con las enfermedades raras,
hay que hacer —e imagino que asi esta contemplado en la Estrategia— un plan formativo e informativo
de los profesionales de base, tanto de Atencidn Primaria como Hospitalaria, y también de los
profesionales superespecializados. ¢Por qué? Porque si un profesional no tiene en su cabeza la idea
de que puede estar ante una enfermedad rara, lo que se produce son retrasos muy grandes en los
diagndsticos, uno de los grandes problemas en estas patologias.

Otro aspecto que no quiero dejar de mencionar es mi fuerte apuesta, hace cinco afos, por la
transformacion digital de mi hospital, entendiendo que el uso del dato y el uso secundario de datos,
gue ahora se va a regularizar a nivel europeo, para la mejora de la salud de las personas es también
fundamental. Y en las enfermedades raras, hay un caldo de cultivo importante. Por ejemplo, équé
podriamos hacer con los datos que tenemos en las historias clinicas electrénicas para que, ante
personas que son reconsultas por una serie de sintomatologias, nos hagan sospechar que tenemos
enfrente una enfermedad rara? Es decir, icomo podriamos hacer para tener en la propia historia
clinica electrénica alertas que nos adviertan de que, ante consultas continuas con una serie de
sintomatologias, tal vez debemos derivar al paciente a un especialista concreto porque hay una
probabilidad alta de que estemos ante una enfermedad rara?

Por dltimo, a la hora de superar todas esas barreras, son muy importantes los pacientes y el

movimiento asociativo. En muchas ocasiones, a los gestores de todos los niveles (macro, micro y meso
gestion), nos cuesta dar ese paso, pero los pacientes tienen que empujar y, entre comillas, ponernos
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a veces en apuros. Al final, el que no pone encima de la mesa las dificultades y necesidades que tiene,
no consigue impulsarnos para que se hagan cambios.

Coloquio

Javier Narbona, asesor técnico en Direccion General de Asistencia Sanitaria y Resultados en Salud.
Servicio Andaluz de Salud

Como economista de la salud, quiero decir que muchas veces es muy dificil intentar que se visualicen
todos los costes asociados a una patologia, que no son simplemente el diagndstico, tratamiento y
estancia, sino que hay muchos otros (relacionados, por ejemplo, con la familia, las prestaciones
sociales, etc.) que también influyen sobre ese coste.

Y aqui hay una cuestion de la que se habla muy poco, pero que se va empezando a tratar: cual es el
beneficio por cada euro que invertimos, el retorno de esa inversion dentro de una patologia.
Comentdbamos los AVAC, pero el retorno de la inversién es lo que muchas veces nos deberia mover,
mas que un presupuesto finalista a uno, dos o a cuatro afios. Esto va mucho mas allad. Hablamos de
patologias crénicas en las que, solo para llegar a un diagndstico en ocasiones necesitamos, en el mejor
de los casos, tres afios, un tiempo durante el cual el paciente va de un lado a otro con gran
incertidumbre (esto son tiempos muertos). También debemos tener la perspectiva de que no
solamente se trata del paciente, sino de él y de toda la familia y entorno en el que se mueve.

Esto es lo que en calidad decimos que depende de dénde pongas el foco. Si lo pones en el paciente,
va a tener unos intereses, si lo pones en los profesionales, otros, y si lo pones en los gestores,
dependiendo a qué nivel (micro, meso o macro), también vas a tener distintos enfoques. Todos ellos
tienen que confluir para buscar la mejor atencién hacia el paciente.

Carlos Miguez, médico adjunto a la direccién gerencia del Hospital Universitario Virgen Macarena
Estoy totalmente de acuerdo. Y creo también que, como sociedad, nos falta madurez para poder
hablar de estas cosas. Es complejo hablar de costes de manera global. Hay otras culturas, como la
inglesa, en las que el umbral de eficiencia estd determinado por la propia sociedad. Por ejemplo, hay
muchas teorias sobre de donde vienen las 30.000 libras por AVAC que el NICE establece como umbral
de rentabilidad, como punto de corte para emitir una recomendacién favorable, pero la mas
sustentada es que, cuando se puso, el salario minimo que se cobraba en Inglaterra era de 30.000 libras
y, por lo tanto, se considerd que era el precio adecuado por AVAC para financiar, por ejemplo, una
tecnologia. Pero es cierto que nos faltaria toda la parte de la que estamos hablando aqui.

Es decir, es muy dificil hacer una evaluaciéon econdmica correcta desde la perspectiva social, es mas
facil desde el impacto presupuestario, que es lo que habitualmente hacemos cuando evaluamos un
farmaco o una tecnologia sanitaria. Pero, evidentemente, hay que buscar herramientas y nuevos roles
profesionales que nos puedan ayudar a que, por ejemplo, esa cantidad de datos que tenemos
digitalizados nos puedan ayudar a hacer una evaluacion mucho mds correcta de los farmacos y las
terapias.
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Manuel Lifan, director médico del Hospital Virgen de las Nieves

Carlos ha apuntado el contexto econdmico a nivel meso, pero a nivel macro, hay unas cuestiones
geopoliticas importantes a considerar ya que segun los ultimos datos publicados écuanto es el
creciendo la economia en Espaiia anualmente? al 1,8. ¢ Cuanto crece la media europea? en torno al 2.
¢Cudnto es el crecimiento econdmico en Estados Unidos? mas del 2,5. ¢Cudnto crece la economia
china en término medio anual? al 5. ¢ Cuanto crece la economia hindu anualmente? al 6. Y el remate
final, ¢a cuanto esta creciendo la economia alemana? al 0,2.

Es importante tener presente este contexto geopolitico y geoecondmico que nos marcara el devenir
en los proximos anos, ya que, en este contexto, tenemos que dar respuesta a la medicina
personalizada y de precisidn, asi como el acceso de los nuevos farmacos.

Esto lo traigo a colacion porque, como bien se ha dicho, es muy dificil poner el foco de forma certera,
cuando hablamos en términos de coste-oportunidad, de eficiencia, de sostenibilidad. ¢Ddénde
ponemos el foco? En ese contexto, tenemos que dar respuesta a estas tecnologias, a esta medicina
personalizada y de precisidn. Y no dejar de lado un grupo de enfermedades que, por ser minoritaria o
mal llamadas enfermedades raras, no dejan de estar ahi. Tenemos una obligacién ética, moral y
también vocacional de dar respuesta a todo el mundo. Esas cifras econdmicas nos marcaran los
préximos afios y no tenemos otro remedio que trabajar de forma organizada, multidisciplinar y de
trabajo en red. Todos los que intervenimos en el ecosistema de salud tendremos que arrimar el
hombro para que esto salga para adelante.

Modelo asistencial hospitalario para los pacientes con enfermedades neurodegenerativas: Ataxia

de Friedreich
Manuel Lifan, director médico del Hospital Virgen de las Nieves

En el afo 2019, creamos en nuestro hospital una unidad multidisciplinar de atencidon a la esclerosis
lateral amiotroéfica (ELA), un modelo que nos ha dado buen resultado, tanto para los profesionales y,
sobre todo, para los pacientes, que en nuestro centro vamos a intentar reproducir en ataxia de
Friedreich.
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Mnmg'odeCommso
para la Atencion a los pacientes con Todo empezd en 2017 con un “Documento de Consenso de
Esclerosis Lateral Amiotréfica By P _
Atencidon a los pacientes con ELA”, documento que lo
adaptamos e hicimos nuestro, publicamos el nuestro propio en

2019 ¥ en el que el factor clave fueron los profesionales.

Volviendo a la ELA, el motor real para que el modelo funcionara
fue una serie de profesionales, lideres clinicos (porque hay que
recordar que “una cosa es ser jefe y otra es ser lider clinico)

multidisciplinares. Y algo que me parecid extraordinario es que

ABORDAJE MULTIDISCIPLINAR DEL  se daba a conocer al equipo de profesionales, incluyendo fotos
PACIENTE CON ESCLEROSIS ] )
LATERAL AMIOTROFICA con sus nombres y lo qué hace cada uno, porque en realidad

somos personas que atendemos a otras personas. En esa
E I_A misma linea de humanizacidn, tenemos también una “Guia de
apoyo en el cuidado para el paciente/persona que

III

cuida/profesional” dirigida a cada persona con nombre vy

2019
apellidos del paciente y de la persona que lo cuida.
Editado por
Protesionales de la Unidad de ELA del Hospital
Universitario Virgen da las Nieves (HUVN)

Granada

A partir del modelo ELA, los principios basicos estratégicos del modelo asistencial para la ataxia de
Friedreich deben ser, en mi opinidn, los siguientes:

o La multidisciplinariedad: tienen que participar neurdlogos, pediatras, cardidlogos,

rehabilitadores, genetistas, psicologia y trabajo social.
o La continuidad asistencial, entendida como garantizar la coordinacién primaria, hospitalaria y

los recursos sociosanitarios. Hay un punto de encuentro e interseccién entre lo agudo
sanitario, y lo social que muchas veces, en vez de ser de encuentro, es una barrera y un
auténtico lastre para que esto funcione. Eso hay que limarlo y minimizarlo.

La humanizacién: personas que atendemos a otras personas, el paciente y su familia.

La innovacién y la evidencia cientifica: no podemos estar de espaldas a la innovacion que nos

viene y a la participacién en fases de investigacion, sobre todo traslacional.
o La accesibilidad y la equidad: asegurar que el paciente, independientemente del lugar de

residencia, tenga una atencién hospitalaria de garantia y, sobre todo, trabajo en red. Si no
recuerdo mal, en la ataxia de Friedreich habia, hasta 2024, siete CSUR. Desde 2025,
companferos del H. Virgen del Rocio tienen otro CSUR de ataxia y, aun asi, creo que,
honestamente, no trabajamos en red. Es decir, hemos sido capaces de ir a la luna y no somos
capaces de que la informacidn viaje en distintos nodos de conocimiento.

o Seguridad clinica: protocolos estandarizados para reducir riesgos inherentes a la practica

clinica.
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Sabiendo déonde queremos ir y cdmo queremos hacerlo, es necesario plasmarlo en un plan de trabajo
y unas lineas operativas claras que actualmente por desgracia no tenemos, y que nos permitan ir hacia
un modelo multidisciplinar que aborde la ataxia de Friedreich, patologia de la que tenemos registrados
168 casos en Andalucia y mas de 600 en toda Espaia.

Basandonos en el modelo que teniamos para la ELA, propongo varias fases:

o Fase 0: analisis de situacidn, es decir, saber de qué y de cuanto estamos hablando. La ataxia

de Friedreich es una enfermedad neurodegenerativa autosdmica recesiva que afecta a un gen
gue esta en el cromosoma IX, el cual expresa una proteina llamada frataxina. Esa proteina es
clave a nivel mitocondrial y cuando no funciona, se produce un acimulo de hierro y de azufre
gue sucede en contacto con oxigeno, radicales libres, y que provoca una degeneracion de esas
células. Cuando afecta al cerebelo, al corazén y al esqueleto, provoca una enfermedad
multisistémica para la que hoy dia contamos con un diagndstico genético con el que podemos
medir la tripleta guanina-adenosina-adenosina. La prevalencia de la ataxia de Friedreich es de
uno por cada 50.000 habitantes
Todo esto lo tiene que saber el director médico del centro en cuestién y lo tiene que conocer
porque se lo cuenta su neurélogo, que, ademads, es el que actia de motor para hablar también
con los cardidlogos, genetistas, farmacia... La direccidn, por su parte, tiene que propiciar ese
punto de encuentro y actuar junto con él como motor de cambio.

o Fase 1: disefio y planificacién del equipo. Definir cartera de servicios (pediatria, neurologia,

genética, RHB, cardiologia, neumologia, farmacia, direccion) y establecer un plan
consensuado y circuitos de derivacién interna.
o Fase 2: organizaciéon del equipo: buscar lideres clinicos, no solo jefes de servicio. Y, sobre todo,

buscar y designar un gestor de casos para coordinacién.
o Fase 3: establecer un plan de necesidades. éCon qué infraestructura contamos? ¢Qué

tecnologia? Al director econédmico, hay que llevarle nimeros tangibles é Cudnto nos va a costar
esto? Solo hay que hacer una Matriz de Factibilidad e Impacto. Muchas cosas son muy
factibles con poco impacto econémico, pero hay que llevar un plan.

o Fase 4: formacién y comunicacién. Esto no puede quedarse en el papel. Hay que

comunicarselo a todos los profesionales. Y si queremos que el paciente vaya a esa unidad
multidisciplinar, tendremos que ir donde van los pacientes como norma, es decir, a su Médico
de referencia de Atencidn Primaria. Porque lo que interesa es disefiar una ruta asistencial para
gue el paciente esté donde tiene que estar.

o Fase 5: implementacidn de la unidad. Trabajar en red con los distintos hospitales que

tengamos esta complejidad.
o Fase 6: evaluacion y mejora continua.
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Cuando planteemos una unidad multidisciplinar y pasemos esas lineas operativas, el disefio del
equipo, etc., tendremos que monitorizar lo que estamos haciendo, fijarnos unos estandares de calidad
y medirlos con unos indicadores. Yo propongo los mas basicos:

o Indicadores asistenciales:

o Como minimo, el nimero de pacientes atendidos. Sabemos que ahora lo importante
no es el volumen y la cantidad que se haga, sino medir resultados en salud, pero al
menos debemos saber cuantos pacientes hemos atendido en la unidad.

o Tiempo medio de diagndstico. ¢Asumimos y hemos normalizado que tengamos
pacientes esperando un diagndstico de confirmacion de cinco a diez afios? Este
indicador es clave.

o Indicadores orientados a resultados en salud:
o Tasa deingresos evitables por complicaciones, teniendo en cuenta que son pacientes
crénicos.
o Cumplimientos del plan terapéutico.
o Participacién en ensayos clinicos y proyectos de investigacién.

o Indicadores orientados a la experiencia del paciente:
o Satisfaccién del paciente y la familia.

o Evitar duplicidades en pruebas diagndsticas y derivaciones innecesarias.

También considero fundamental el lead time (Metodologia Lean), en el sentido de tiempo de proceso.
Vamos a consensuar un tiempo desde que tenemos una sospecha hasta que el paciente llega donde
tiene que llegar. No podemos tener personas esperando cinco o diez afios para ser diagnosticado y
qgue después, entren en circuitos redundantes en el sistema sanitario porque no les damos la
respuesta.

Coloquio

Javier Narbona, asesor técnico en Direccion General de Asistencia Sanitaria y Resultados en Salud.
Servicio Andaluz de Salud

Para la planificacidn, es basico saber de dénde partimos, ese analisis de situacién. Y hay una maxima
gue dice que, si medimos, tiene que tener un sentido, una accién posterior. Medir por medir no sirve
de nada. Vas a tener un numero, un rango, algo que te dice cémo estas, pero si eso no se implementa
con una accién posterior, has perdido el tiempo.

Me gustaria que los ponentes nos comentéis qué medida deberiamos implantar, dentro de vuestro
ambito, en el tema de las rutas para que, cuando el paciente llegue, todo sea mas &gil y nos lleve a
mejorar su situacion.
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Manuel Lifan, director médico del Hospital Universitario Virgen de las Nieves

En la vida hay que ser coherentes y la coherencia no es mds que el puente que une lo que decimos y
lo que hacemos. Efectivamente, nos empeiiamos en registrar, pero si medimos, si monitorizamos, es
para después generar conocimiento, tomar decisiones que realmente impacten y, luego, diseiar rutas
asistenciales. Y el disefio de rutas asistenciales, también tiene que venir de las manos de los
profesionales.

Una vez escuché decir a Julio Mayol que tenian que quitar en su despacho la placa de director médico,
porque él consideraba como los verdaderos directores médicos a los jefes de servicio del hospital y
gue él, en realidad, era un evaluador de resultados en salud. Es cierto, los verdaderos motores del
hospital son los profesionales, si puede ser, liderados por los jefes de servicio y nosotros, desde la
direccién, somos evaluadores de resultados. Creo que es fundamental evitar la fragmentacién del
sistema, disefar rutas asistenciales primarias y hospitalarias, romper la rigidez actual del propio
sistema y pensar fuera de la caja.

Carlos Miguez, médico adjunto a la direccién gerencia del Hospital Universitario Virgen Macarena
En miopinidn, la mayor responsabilidad que a ese respecto tenemos como directivos es entender que,
aungque todos los profesionales quieren atender a todo tipo de enfermos, es necesario contar, a nivel
de comunidad auténoma, con una red adecuada para la atencién de los enfermos con enfermedades
raras, precisamente porque son poco frecuentes. Es importante que, aprovechando la estrategia y el
plan, se establezca quién tiene y dénde tiene que tratarse cada uno de los enfermos y trabajar
realmente en red. Eso nos llevard a que los enfermos se traten correctamente y, ademas, a ser
eficientes. Tenemos que ser honestos y construir de verdad una red adecuada para que cada paciente
sea atendido en el mejor sitio posible.

M2 Angeles Garcia Rescalvo, directora gerente del Hospital Universitario Virgen de las Nieves
Permitidme poner un ejemplo de cédmo diseiaria yo la ruta asistencial. Hace un par de afios,
disefiamos la ruta asistencial (primaria, hospital, asociaciones de pacientes y pacientes) de toda la
evolucién, diagndstico y tratamiento de los pacientes con cancer de mama. Hemos hecho una
Metodologia Lean y hemos ido quitando, contando con los profesionales implicados en el proceso y
con los pacientes, todos los eslabones que no aportan valor. Asi es como aterrizaria cualquier ruta
asistencial de cualquier enfermedad rara: poniendo a todos los intervinientes, dibujando la ruta
asistencial, eliminando los factores que no aportan ningun valor y escuchando a pacientes y a
profesionales.

Y no quiero terminar esta mesa sin referirme a otro punto. Cuando antes comentabamos como crece
la economia a nivel mundial, no se nos puede olvidar algo de lo que no nos gusta hablar, pero a lo que
tenemos que hacer referencia, y es el porcentaje del PIB que Espafia dedica a I+D+i: un 1,41 %. Corea
y Alemania invierten un 3 % y un 4%. Eso también se traduce en el impacto econémico y social de
todos estos tratamientos de enfermedades raras.

Una ultima reflexidn. Si tenemos un presupuesto de 15.000 millones de euros para la Comunidad y un
3-5% (16.000 millones de euros el afio que viene) se dedica a compra publica de innovacién, por ahi
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también vienen recursos que se van a adjudicar a terapias CAR-T, terapias génicas, terapias celulares,
medicina de precision, personalizada... Al final, la responsabilidad de todos los que estamos aqui es
hacerlo lo mejor posible para garantizar esa equidad y accesibilidad a nuestros pacientes.
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6.-Desafios en la incorporacion de innovacion en enfermedades raras

Introduccién
M2 Angeles Garcia Rescalvo, directora gerente del Hospital Universitario Virgen de las Nieves

Alolargo de la tarde, se ha puesto de manifiesto la importancia del trabajo en equipo y ahora, en esta
mesa, nos vamos a centrar en el trabajo en equipo que han de hacer los servicios de Farmacia, los
clinicos y asistenciales y la parte de gestién para la incorporacién de innovacion en enfermedades
raras. Para ello, quiero compartir la mejor definicidon de innovacién que he escuchado y que sale de
conjugar tres palabras: cambio, conocimiento y valor. Tres palabras que resumen todo lo que
hacemos las instituciones, sanitarias y no sanitarias (también hay innovacidn fuera del sector salud),
gue, con un cambio de conocimiento van a promover una aportacion de valor en todo el sistema
sanitario.

Evaluacion de medicamentos huérfanos, modelos de gestion y evaluacion mas alla de coste-

efectividad
Sandra Flores Moreno, jefa de Farmacia Hospitalaria del Hospital Universitario Virgen del Rocio

Cuando hablamos de evaluacidon de medicamentos huérfanos, siempre nos preguntamos si se podria
hacer mas o si se podria hacer de otro modo. Seguramente si, siempre se puede hacer mejor, pero la
verdad es que disponemos de herramientas normativas que a veces no optimizamos y que podrian
mejorar los tiempos de acceso.

Disponemos de una normativa a nivel europeo de obligado cumplimiento y que incorpora muchos
matices y complementa a la nacional y de la que a veces no somos del todo conscientes, pero que
tiene muchas implicaciones. Por ejemplo, una aprobacién condicional de un medicamento implica
gue estamos permitiendo a los pacientes acceder a un farmaco del que todavia no disponemos de
datos maduros de eficacia y de seguridad, pero que, dada la gravedad de su patologia o la ausencia
de alternativas, consideramos que se le debe dar entrada en nuestro sistema sanitario. Esto, que a
priori es una ventaja enorme y una fortaleza tremenda de los sistemas sanitarios publicos, a veces
tiene contrapartidas.

Dicen que es muy dificil la incorporaciéon de un medicamento en el Sistema Nacional de Salud, pero
lamento decir que es casi mas dificil la salida. Y es que, en Espafia, tenemos la buena costumbre de
inaugurar tratamientos y no retirarlos. Tenemos medicamentos con aprobaciones condicionales que,
al cabo de los 10 aiios, el propio CHMP de la Agencia Europea de Medicamentos ha indicado que tiene
un beneficio-riesgo desfavorable, pero que, sin embargo, se continla comercializando en el Sistema
Nacional de Salud y no se ha suspendido ningln tratamiento.

Esto, mas alla de las repercusiones econdmicas que tiene, nos obliga a hacer una reflexion mas
profunda: cuando seguimos teniendo vigente medicacion que sabemos que no aporta éno le estamos
restando oportunidades a los pacientes? En estas situaciones, damos por hecho que el nicho
terapéutico o la necesidad terapéutica de ese grupo de personas enfermas estd cubierta y, por tanto,
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dedicamos menos fondos a la investigacidn tanto publica como privada. Sin embargo, el propio CHMP
ha dicho que el beneficio-riesgo del medicamento que supuestamente cubre ese nicho es
desfavorable.

Tal vez hay que dar un paso atras y tener una vision mads general de lo que es la politica farmacéutica
y el acceso a un medicamento huérfano. Hay veces en las que hay que frenar para tomar un poco mas

de velocidad y llegar de verdad al objetivo: tener farmacos que aporten una verdadera innovacién.

Gestion de enfermedades raras: perspectiva del gerente

Francisco de Asis Triviiio, director gerente del Hospital Universitario Reina Sofia de Cérdoba

Las enfermedades raras han dejado de ser un contexto asistencial anecdético, para convertirse en un
reto estructural en la gestidn sanitaria. Es un ambito en el que se entrelaza lo clinico, lo econdémico, lo
organizativo y lo humano. El Hospital Reina Sofia ha estado siempre muy comprometido con ellas.
Somos conscientes que, solo en la provincia de Cérdoba, hay en torno a 50.000 personas afectadas de
alguna enfermedad rara, de las mas de 7.000 que estan ya catalogadas, y de que los 500.000 pacientes
gue posiblemente hay a nivel andaluz, la mayoria de ellos nifios, requieren de un abordaje especifico
de su enfermedad rara, unas mas invalidantes, unas menos.

El 80% de las enfermedades raras tiene un origen genético y nuestros profesionales, hablo del Reina
Sofia, han participado en decenas de ensayos clinicos relacionados con ellas (pediatria, oncologia
pediatrica, hematologia, neurologia, enfermedades autoinmunes, etc.). Por supuesto, defendemos el
modelo de unidades multidisciplinares. No en vano tenemos muchas conformadas y nos sentimos
orgullosos de algunas de ellas, en especial de la de atrofia muscular espinal.

La alta complejidad de estas enfermedades, la necesidad de un marco asistencial novedoso, de
profesionales, de equipamiento, de un tiempo especial para atender a estos pacientes... nos obliga a
tomar el mando y ejercer el liderazgo que necesitamos como centro de tercer nivel para afrontar estas
patologias. En mi opinién, no debemos esperar a que la normativa o el marco nos venga de arriba,
sino que hemos de tener un liderazgo operativo anticipando las necesidades para ir incorporando
estas novedades.

Los centros debemos ejercer una transicién desde un modelo centrado exclusivamente en el caso
clinico hacia un modelo de valor. Y ahi es donde tenemos que centrarnos. En el Hospital Reina Sofia
estamos implementando, con la ayuda de la direccién y el impulso del servicio de Farmacia, un
ecosistema digital que se llama HEMER Salud. Ecosistema que nos va a permitir hacer una gestion de
medicamentos de alto impacto incorporando la experiencia del paciente, incorporando PREMS,
incorporando PROMS, y de ahi podremos extraer decisiones de gestién que nos permitan que ese
coste de oportunidad ponga el foco donde realmente lo tenemos que poner.

Los gerentes necesitamos datos y los necesitamos porque tenemos que incardinar en la actividad
global del centro una actividad con un alto impacto asistencial y econédmico, al tiempo que tenemos
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un marco presupuestario que debemos cumplir. Necesitamos datos y saber donde estd el valor de lo
que hacemos.

Por todo ello, yo diria que la gestidon de la atencidén a las enfermedades raras es como dirigir una
orquesta compleja. No necesitamos solamente un buen solista, que puede ser el médico, el lider
clinico; necesitamos que haya una partitura comun, que son unos protocolos clinicos, necesitamos
qgue los instrumentos estén bien afinados, que son todos los compafieros de perfiles clinicos y no
clinicos (comités en los que también deben estar trabajadores sociales, psicélogos y, por supuesto,
atencion primaria y enfermeria gestora de casos) para que luego el resultado final sea armonioso. ¢Y
quién tiene que llevar el ritmo de la orquesta? En mi opinidn, el servicio de Farmacia y el paciente,
que son los dos puntos claves para que al final lleguemos a lo que queremos: que las personas
enfermas estén tratadas y que ninguna se quede sin su oportunidad.

Reto en la compra basada en valor para las terapias one-shot desde el punto de vista largoplacista

José Antonio Marcos, jefe de Farmacia del Hospital Universitario Virgen Macarena

Para los que nos dedicamos a la farmacia hospitalaria, las enfermedades raras o medicamentos
huérfanos son un area muy desafiante. Estamos viendo que llegan muchas terapias disruptivas que
nos prometen que van a cambiar el curso natural de la patologia, se habla incluso de curacién, pero
gue también traen consigo mucha incertidumbre, tanto clinica como econdmica, que hay que saber
manejar o, al menos, gestionar.

En la evaluacion, las condiciones de estos medicamentos huérfanos entrafian mucha incertidumbre
clinica porque realmente no sabemos determinar el valor que pueden tener. Eso es algo que en cierta
manera tenemos que saber manejar, para lo cual hemos de jugar con las herramientas de metodologia
de las que disponemos.

Otro punto es la sostenibilidad o cdmo gestionar esa incertidumbre desde el punto de vista
econdmico. Es verdad que hay terapias one-shot con las que tratamos a un paciente y todo el gasto o
consumo del medicamento es en un momento puntual, pero el beneficio puede llegar muy a largo
plazo y esto influye. Nuestros presupuestos son anuales y la gestién de gastar ahora para tener un

beneficio muy posterior nos crea mucha tensién.

Se ha hablado de diferentes modelos para gestionar la incertidumbre econdmica, uno de ellos el pago
por resultados. Tedricamente, es una buena manera para gestionar ese impacto, pero en la practica
es dificil de llevar a cabo porque hay que definir unos resultados, tener una capacidad logistica para
obtener unos datos reales y hay que comprometer al laboratorio en cuestion a compartir ese riesgo
econdmico. Otro modelo son los pagos fraccionados, que se pueden ir haciendo a lo largo del tiempo,
0, por qué no, modelos hibridos o futuros modelos que puedan adaptarse mejor a las necesidades.

Durante la jornada, hemos hablado de las autorizaciones condicionales a obtener datos y de datos en

vida real. También se ha comentado que estd en el horizonte la regularizaciéon para poder compartir
datos para uso sanitario en el marco europeo. En este punto, quiero sefalar que, en este tipo de
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farmacos, con una disposicion de datos clinicos muy limitada, es importante que tengamos capacidad
de obtener datos en vida real, ver si estamos aportando o no y que, cuando no se aporta lo que
consideramos que se debe aportar, podamos retirarlos para redistribuir esa innovacién hacia otras
areas.

Y aqui, como como miembro de la Junta de la Sociedad Espafiola de Farmacia Hospitalaria (SEFH),
quiero destacar la relevancia de la farmacia hospitalaria como garantia de valor, de calidad en cuanto
a identificar y cuantificar las incertidumbres que hay en los procesos para participar en los acuerdos
basados en valor, monitorizar los resultados reales que obtenemos, comunicar a los decisores o a
direccion y, en cierta parte, coordinar. Somos una especialidad que conjuga muy bien la parte clinica
con la de gestién. Es necesario evaluar el impacto presupuestario que podemos tener y, de esa
manera, ver qué medidas tomar, planificar diferentes capacidades asistenciales y liderar la obtencion
de datos en vida real. Como bien se ha dicho, es una coreografia de muchos profesionales, pero, sin
duda, los farmacéuticos de hospital tenemos un papel relevante que hay que poner sobre la mesa.

Coloquio

M2 Angeles Garcia Rescalvo, directora gerente del Hospital Universitario Virgen de las Nieves
Sandra, équé opinidn tenéis, tanto las distintas sociedades cientificas como los profesionales, sobre la
posible dedicacién de fondos finalistas a este tipo de terapias?

Sandra Flores Moreno, jefa de Farmacia Hospitalaria del Hospital Universitario Virgen del Rocio
Sila disponibilidad de fondos finalistas Unicos seria una solucién es un debate que esta siempre encima
de la mesa. Y es que, hablamos de bolsas especificas para el tratamiento ¢de qué? i Hacemos fondos
finalistas para el tratamiento de enfermedades oncoldgicas? Todos en la sala diriamos que si.
¢Hacemos fondos finalistas para el manejo de enfermedades raras? Si. ¢Hacemos fondos finalistas
para terapias avanzadas? Si. ¢ Dénde ponemos el no?

La experiencia que se ha llevado a cabo en Reino Unido, especialmente pionero en el uso de fondos
finalistas, en este caso para terapias oncoldgicas, no fue un caso de éxito. Tenemos también a
Alemania, donde no hay un fondo finalista para una patologia, sino fondos finalistas para las
innovaciones. Hasta hace poco, en este pais, se financiaba todo el primer afio. De ahi pasamos a que
se financiaba todo, pero no el primer afo, sino los seis primeros meses y de ahi hemos empezado a
sacar de la financiacidn incluso antes.

En mi opinidn personal, la sostenibilidad del sistema sanitario no puede depender de que en un
momento determinado decidamos que el fondo finalista oncoldgico es el prioritario, o que lo es el
fondo finalista de huérfanos o de terapias avanzadas, sino que debemos buscar férmulas que nos
permitan financiar la sanidad publica que queremos y entendemos. Seguramente, lo que en muchas
ocasiones no sabemos es explicar a los pacientes y a la ciudadania que con los recursos que tenemos,
llegamos a lo que podemos llegar.
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M2 Angeles Garcia Rescalvo, directora gerente del Hospital Universitario Virgen de las Nieves

Francisco, hablando de accesibilidad y de equidad para el diagndstico y tratamiento de las

enfermedades raras desde el punto de vista estratégico, cuéntanos cdmo afrontar este reto...

Francisco de Asis Triviiio, director gerente del Hospital Universitario Reina Sofia de Cérdoba

La accesibilidad y la equidad se han convertido en dos grandes retos de la gestion sanitaria, retos para

los que lo ideal seria generar una estrategia integral basada en la evidencia y en la que quiero destacar

varios puntos:

O

El diagndstico precoz. Tenemos que erradicar la odisea diagndstica que sufren estos pacientes,
algo que también se relaciona con la equidad y el famoso cddigo postal. Deberiamos trabajar
para que todos los profesionales conocieran sintomas de alarma y tuviesen unos circuitos
perfectamente trazados y establecidos de forma que la persona enferma se incardinara en un
itinerario diagndstico lo mas precozmente posible.

La telemedicina. Debemos intentar mover el conocimiento, mover la informacién para
intentar desplazar lo menos posible al paciente. Esto es algo importante porque existen costes
ocultos en las familias que tenemos que visualizar e intentar amortiguar (por ejemplo,
desplazamientos, material ortoprotésico, necesidades especiales a nivel de escolarizacion,
etc.).

Acceso equitativo a la innovacion. Que el cédigo postal o la capacidad econémica del paciente
o su familia no sea un condicionante en la evolucién de la enfermedad.

Tenemos que estar coordinados, acompanar frente a la fragmentacion. Aqui juega un papel
fundamental el perfil de la enfermeria gestora de casos, alguien que conozca el itinerario
desde la casa del paciente, cuales son las expectativas, cudl es el plan terapéutico y que pueda
acompafiar al paciente en todo su recorrido.

Es necesario tener un registro veraz y solido en el que estén los datos de todo lo que hacemos.
Esto nos ayudara a poner los recursos donde realmente tienen que estar.

Se puede hablar con asociaciones de pacientes, desarrollar tarjetas identificativas para estas
personas, de manera que se puedan significar de alguna forma y no se sientan perdidos, que
disminuya su incertidumbre.

Gobernanza transparente.

Es importante que tengamos planes estratégicos, como el que nos va a proporcionar nuestra
Consejeria, que nos den objetivos medibles, plazos e indicadores de evaluacion que después
nos permitan tomar decisiones.

Tenemos un compromiso ético ineludible: garantizar que ningln paciente se quede atras viva donde

viva y tenga los recursos que tenga.

M2 Angeles Garcia Rescalvo, directora gerente del Hospital Universitario Virgen de las Nieves

José Antonio, si tuvieras que decir los factores clave mas importantes de las terapias de las que hoy

estamos hablando, écudles piensas que serian desde el punto de vista de la farmacia?
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José Antonio Marcos, jefe de Farmacia del Hospital Universitario Virgen Macarena

En mi opinidn, el punto clave es la incertidumbre y para afrontarla lo primero es evaluar lo que nos
llega. Es verdad que tenemos las herramientas que tenemos, pero no por eso tenemos que ser menos
rigurosos a la hora de evaluar. Evaluar y después medir para tener datos que nos permitan saber los
resultados en salud de lo que estamos invirtiendo.

Esto me lleva a pensar que, si queremos avanzar o buscar otros modelos, necesitamos también la
ayuda de la infraestructura de la que disponemos en los hospitales. Infraestructura de un sistema de
informacién potente que podamos conectar en diferentes comunidades, en diferentes hospitales; con
la que tengamos resultados en salud con un clic y no por la voluntariedad de los diferentes clinicos
para obtenerlos y con la que cada uno pueda tener registros que pueden ser diferentes en cuanto a
variables. Eso nos puede llevar a tener modelos mas adaptables a las patologias que nos llegan.
Porque, muchas veces, esos modelos, mas que darnos respuestas, casi ayudan a maquillar, si se me
permite la expresion. En resumen: evaluar, medir y tener sistemas de informacién que nos ayuden a
saber lo que estamos aportando para luego decidir si seguimos por ahi o si es mejor que dirijamos los
fondos a otro sitio.

M2 Angeles Garcia Rescalvo, directora gerente del Hospital Universitario Virgen de las Nieves

A veces, en el contrato programa, los criterios de evaluacién y de objetivos se definen muy claramente
en produccion, en actividad y en gasto. Nosotros, por ejemplo, estamos intentando seducir a los jefes
para poner resultados en salud o resultados que aporten valor al paciente. Sandra, ¢ cdmo conjugamos
con el contrato programa todas estas terapias innovadoras?

Sandra Flores Moreno, jefa de Farmacia Hospitalaria del Hospital Universitario Virgen del Rocio
Quiero lanzar un mensaje positivo. Este es el primer afo que el contrato programa no mide gasto
farmacéutico, sino consumo, y esta sutileza, que puede pasar desapercibida, implica que el sistema
sanitario ha considerado que el gasto farmacéutico hospitalario pasa de depender de una direccidn
general econdmica, responsable de abonar la factura, a asistencia sanitaria. Esto no es baladi e implica
un cambio de mentalidad bastante positivo en lo que se refiere al abordaje de cierto tipo de terapias
de especial complejidad econdmica.

Tenemos otra novedad. En determinadas patologias complejas y en las que el margen de maniobra es
escaso, el hospital en cuestion, entiéndanme bien, no es castigado y se exime del contrato programa.
Eso no elimina la responsabilidad que tenemos, como sistema sanitario, de seguir utilizando los
recursos disponibles para ese tipo de tratamientos de la mejor manera posible. Es mas, incluso
seguramente habrd que estar un poco mas ojo avizor los primeros dos afios... Es decir, tenemos que
trasladar el hecho de, para un centro, no va a ser punitivo el tener una enfermedad que genéticamente
ha recaido en su zona (no va a ser castigado o penalizado mediante el contrato programa), pero
tampoco puede no corresponsabilizarse del uso que va a hacer de estas terapias en ese tipo de
patologias.
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Las comisiones de Farmacia, por ejemplo, son un organismo fantdstico para que, entre pares, que es
como mejor funcionamos, comentemos de forma periddica los resultados que estamos obteniendo
con las terapias y si lo estamos haciendo mejor o peor que el afio anterior. Para ello, qué menos que
dar el primer paso de corresponsabilizarnos dentro del propio hospital de los resultados que
obtenemos con nuestras terapias, agradecer que en muchas ocasiones no nos penalice el tratar bien
a los pacientes y seguir en la senda de entender que la farmacia hospitalaria es una especialidad que,
si o si, debe depender de asistencia sanitaria y que la direccion econdmica complementa, de algin
modo, nuestro trabajo. Y me parece que el Servicio Andaluz de Salud ha empezado de forma adecuada
e interesante este camino.

M2 Angeles Garcia Rescalvo, directora gerente del Hospital Universitario Virgen de las Nieves
Francisco, José Antonio, hemos hablado mucho de los equipos multidisciplinares de los clinicos y cémo
son las referencias con los gestores. Me gustaria que nos comentéis, desde los puntos de vista del
gerente y del Servicio de Farmacia, esa relacion a tres o cuatro bandas: pacientes, equipos directivos,
farmacia y, en la parte de los profesionales, la linea clinica o asistencial.

Francisco de Asis Triviiio, director gerente del Hospital Universitario Reina Sofia de Cérdoba

Los equipos multidisciplinarios son una apuesta del hospital que nace de necesidades clinicas. Son los
lideres clinicos quienes transmiten a los directivos la necesidad de conformarnos como un equipo para
poder tratar de la mejor manera posible al paciente, para evitar la fragmentacion, para romper la
jerarquia... Porque a nadie se nos escapa la complejidad de la atencién de estas personas y que son
muy pocas las unidades que son capaces de solventar por si solas un problema clinico en su globalidad.
Se necesita la cooperacién de otras manos.

¢Cudl es el papel de la direccidon? Facilitarlo, darle carta de naturaleza para que haya una estructura
solida, integrada y con recursos y que ésta sea el marco en el que se tomen las decisiones. Decisiones
colegiadas a la hora de defender el siy a la hora de defender el no, y en esto tenemos experiencia con
las comisiones asesoras locales en el ambito de la farmacia.

Precisamente esta mafana he tenido reunidon de seguimiento con la subdireccion de control de
gestion y hemos visto que el gasto de farmacia del Reina Sofia lleva, este afio, una desviacién del 9 %,
algo histérico en nuestro hospital. Cuando lo analizas, te das cuenta que el 100 % de esta desviacidn
la explican tres unidades, tres realidades: la realidad del paciente oncoldgico, la realidad del paciente
hematoldgico y la realidad del paciente neurolégico. Nada mas lejos de mi intencion, como gerente,
gue decir que no se trate a las personas enfermas, pero si tengo que decir que, si queremos que haya
para todos, debemos poner el ojo en cada uno, porque la realidad es que los recursos no son
ilimitados.

José Antonio Marcos, jefe de Farmacia del Hospital Universitario Virgen Macarena

Junto a todo ello, creo que es importante tener una lectura comun con todos los protagonistas para
gue todos estemos en la misma pagina del libro.
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¢Qué quiero decir con esto? Para un clinico de un drea concreta, su problema esta muy definido en
esa area, en ese paciente. Pero en farmacia, interaccionamos con todos los servicios del hospital.
Nuestra visidén no es mejor ni peor, pero si mucho mas transversal. Entiendes al compaiiero de
oncologia, pero también ves al de neuro, al de interna, al de infecciosas... y cuando empiezas a hablar
de ciertos problemas que tiene uno, con unos impactos econémicos, ves que el otro tiene otro, mayor
o menor. Es importante tener esa visidon conjunta y trasladar a todos, no solo a los cargos intermedios,
que, ademas de la nuestra, en el hospital tenemos otro tipo de situaciones y que es necesario
entendernos. Tenemos un compromiso con los pacientes y con el sistema vy, a veces, hay que tener
valentia para tomar determinadas decisiones y que éstas se entiendan para tener el acompafiamiento
de todos los clinicos.

M2 Angeles Garcia Rescalvo, directora gerente del Hospital Universitario Virgen de las Nieves
Para finalizar, os pido una frase, tipo titular de telediario, que resuma vuestra intervencion.

Francisco de Asis Triviiio, director gerente del Hospital Universitario Reina Sofia de Cérdoba

Los gerentes necesitamos datos solidos y veraces que nos ayuden a tomar decisiones y saber
realmente dénde los recursos aportan resultados en salud. En el Reina Sofia, tenemos muchas
expectativas en la implementacién de GEMER Salud, que nos va a permitir incorporar experiencias de
pacientes y disefiar una ruta que nos facilite la evaluacién desde el diagndstico hasta la calidad de
vida.

Sandra Flores Moreno, jefa de Farmacia Hospitalaria del Hospital Universitario Virgen del Rocio

Yo me quedaria con que un nuevo medicamento, una nueva innovacion terapéutica, no puede ser
nunca un problema, tiene que ser siempre una oportunidad. Eso si, una oportunidad que debe ser
evaluada, analizada, y posicionada para saber qué es lo que nos esta reportando.

José Antonio Marcos, jefe de Farmacia del Hospital Universitario Virgen Macarena

Siguiendo el hilo, pienso que la clave no solo es aceptar la innovacidn, que siempre es bienvenida, sino
gue hay que hacerlo con una forma de gestidn responsable por parte de todos.
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