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Organizaciones firmantes

o Alianza General de Pacientes (AGP),

e Asociacién Alfa-1 de Espaia,

e Asociacién de Afectados por Displasia Ectodérmica (AADE),

e Asociacion de Fiebre Mediterrénea Familiar y Sindromes Autoinflamatorios de Espaiia,
o Asociacion de Hemofilia de la Comunidad de Madrid,

¢ Asociacién de Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna (HPN),

* Asociacién de Medicina de la Industria Farmacéutica Espafiola (Amife),

* Asociaciéon Espariola de Angioedema Familiar [AEDAF),

® Asociacion Espaiiola de Bioempresas [ASEBIO),

® Asociacion Espariola de Cistinosis,

® Asociacién Espafiola de Déficits Inmunitarios Primarios (AEDIP),

e Asociacién Espafiola de Enfermos y Familiares de la Enfermedad de Gaucher [AEEFEG),
e Asociacion Espafiola de Familiares y Enfermos de Wilson,

e Asociacion Espariola de Genética Humana (AEGH),

* Asociacion Espafiola de Laboratorios de Medicamentos Huérfanos y Ultrahuérfanos (AELMHU),
* Asociacion Espaiola de las Mucopolisacaridosis y Sindromes Relacionados (MPS Espaial,
e Asociacion Espariola de nifios con trasplante multivisceral y afectados de fallo intesfinal y nutricion parenteral,
* Asociacién Espariola de Pediatria de Atencién Primaria (AEPap),

® Asociacion Espariola de Pediatria,

® Asociacién Espafiola de Porfiria,

® Asociacion Espariola de Trasplantados [AET),

¢ Asociacion Espafiola para el Estudio de los Errores Congénitos del Metabolismo [AECOM),
¢ Consejo General de Colegios Oficiales de Enfermeria de Espaia,

e Consejo General de Colegios Oficiales de Farmacéuticos,

e Consejo General de Colegios Oficiales de Médicos de Esparia,

e Consejo General de la Psicologia (COP),

¢ Consejo General del Trabajo Social,

e Furopean Confederation of Pharmaceutical Entrepreneurs (EUCOPE),

e Farmaindustria,

® Federacién de Asociaciones de Enfermeria Comunitaria y Atencién Primaria (FAECAP),
® Federacién Espafola de Enfermedades Raras (FEDER),

® Federacién Espaiola de Hemofilia [FEDHEMO),

e Foro Espaiiol de Pacienfes,

¢ Fundacion Ana Carolina Diez Mahov,

e Fundacién Confra la Hipertension Pulmonar (FCHP),

® Fundacion MEHUER,

e Institut d'Investigacié Biomédica de Bellvitge (IDIBELL),

® Instituto de Investigacién contra la leucemia Josep Carreras,

e Registro Espariol de Inmunodeficiencias Primarias (REDIP),

e Sociedad Espafiola de Arteriosclerosis (SEA),

e Sociedad Espariola de Bioquimica Clinica y Patologia Molecular (SEQC],

e Sociedad Espaola de Cardiologia,

e Sociedad Espariola de Farmacia Hospitalaria (SEFH),

e Sociedad Espariola de Gastroenterologia Hepatologia y Nutricién Pedidirica (SEGHNP),
e Sociedad Espafiola de Hematologia y Hemoterapia (SEHH),

e Sociedad Espafiola de Inmunologia (SE),

e Sociedad Espafiola de Investigacion Osea y Metabolismo mineral (SEIOMM,),

e Sociedad Espafiola de Medicina de Familia y Comunitaria (SEMFYC],

e Sociedad Espafiola de Medicina Interna (SEMI),

e Sociedad Espariola de Médicos de Atencién Primaria (SEMERGEN),

e Sociedad Espariola de Médicos Generales y de Familia (SEMG),

¢ Sociedad Espafiola de Nefrologia (SENEFRO),

e Sociedad Espariola de Neumologia y Cirugia Toracica (SEPAR),

e Sociedad Espariola de Neurologia (SEN),

¢ Sociedad Espafiola de Pediatria Social (SEPS),

e Sociedad Espafiola de Reumatologia Pedidfrica (SERPE),

e Sociedad Espafiola de Reumatologio,

e Sociedad Espariola de Trombosis y Hemostasia (SETH),

e Unién Espafiola de Sociedades Cientificas de Enfermeria (UESCE),

e \all d’'Hebron Institut de Recerca (VHIR),
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las organizaciones aquf firmantes, presentamos este documento de propuestas con el objetivo de
poder establecer plataformas activas y de cardcter permanente que permitan de manera conjunta
enconfrar soluciones efectivas entre las autoridades publicas competentes, representantes politicos y
fodos los colectivos pertenecientes al dmbito de las enfermedades raras, minoritarias o poco frecuentes
y, asf, poder defender, promover y mejorar la calidad de vida de los 3 millones de personas afectadas
por esfas enfermedades en Espafia.

las enfermedades raras representan un verdadero refo en términos de salud piblica debido a los
diversos factores que dificultan su diagnéstico y tratamiento. Tanfo las enfermedades raras como las
ultra-raras o son potencialmente mortales o son debilitantes de forma crénica sin que apenas existan
fratamientos, afectando a un nimero muy reducido de pacientes. En Europa las enfermedades raras
se definen como aquéllas que afectan a menos de 5 personas por cada 10.000" habitanfes, mientras
que las ulirararas se definen como aquellas enfermedades que afectan a 1 persona por cada 50.0002
habitantes. Independientemente del reducido nimero de pacientes, el impacto de estas enfermedades
en los afectados, sus familias e incluso la sociedad, puede ser profundo ya que muchas de ellas son
severas, cronicas y progresivas, caracterizandose por generar dolor, discapacidad, dafio significativo
de dérganos y altas tasas de mortalidad.

Por un lado, la ausencia de informacién y de expertos suficientes hace que la obtencién de un
diagndstico sea un proceso excesivamente largo y complicado. El promedio de tiempo hasta el
diagnostico se eleva a casi 5 afios y, en algunos casos, incluso hasta 10 afios.

El 80% de las enfermedades raras o minoritarias son de origen genéfico y afectan tanto a nifios como
adultos. El 65% de esfas patologias son graves e invalidantes y de elevada complejidad, suponiendo
un grave problema social cuyas consecuencias no sélo afectan a los pacientes sino fambién a sus
familias y a su enforno mas préximo que, en general, carecen de suficientes recursos para la integracion
social, escolar y laboral de las personas afectadas. Ademds, la tasa de morbimortalidad es muy
elevada. Tanto es asi que en el 50% de los casos estd en juego la vida del afectados.

A dia de hoy, la Agencia Europea del Medicamento (EMA] ha recibido 2.385 solicitudes de
medicamentos huérfanos (MH) y ha designado 1.596 como MH. Los medicamentos huérfanos
autorizados actualmente por la EMA son @1. Sélo 49 estan disponibles en Espaiia. En general, sélo
una pequefia proporciéon de los medicamentos designados como huérfanos llega a obtener la
autorizacién de comercializacion.

1 Definicién del REGIAMENTO (CE) No 141 /2000 DEL PARILAMENTO EUROPEQ Y DEL CONSEJO
de 16 de diciembre de 1999 sobre medicamentos huérfanos y de la DIRECTIVA 2011 /24 ,/UE
DEL PARLAMENTO EUROPEOQ Y DEL CONSEJO de @ de marzo de 2011 relativa a la aplicacion

de los derechos de los pacientes en la asistencia sanitaria transfronteriza

2 Definicion de REGLAMENTO (UE) No 536,/2014 DEL PARLAMENTO EUROPEO Y DEL CONSEJO
de 16 de abril de 2014 sobre los ensayos clinicos de medicamentos de uso humano, v por el que

se deroga la Directiva 2001,/20/CE

3 hitp://www.enfermedades-raras.org/index.php/enfermedades-raras/glosario-de-ferminos
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Es por ello que las organizaciones aqui firmantes solicitamos:

1. Al Gobierno de Espaiia, que incorpore en el Comité de Seguimiento y Evaluacién de la
Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud a todos los colectivos
vinculados en materia de enfermedades raras, en linea con la Proposicion no de ley* relafiva
a la creacién de un grupo de coordinacién sobre enfermedades raras aprobado por todos
los grupos politicos en el Congreso el 25 de marzo de 2015,

2. Alos partidos politicos que forman parte de las Cortes Generales en la presente legislatura,
crear una Comision Mixta Permanente (Congreso-Senado) sobre enfermedades raras para
abordar la problemética de las enfermedades poco frecuentes en nuestro pas.

3. Alos responsables politicos, crear presupuestos especificos para el tratamiento de los pacientes
afectados por enfermedades raras con el fin de mitigar las situaciones de inequidad y
diferencias entre regiones.

4. A las Comunidades Auténomas, que el mecanismo de compensacién enfre comunidades sea
fransparente, agil y eficaz y que puedan conocerse las dificuliades y los refrasos en el acceso
a esfos medicamentos para poder solventarlos.

5. Al Gobiemo de Espafia, que garantice un enforo normativo, administrativo y polifico estable,
4gil, previsible y transparente en el que esté garantizada la seguridad juridica. Que los
procedimientos administrativos estén definidos con claridad, para que las compaiias que
investigan y desarrollan los tfratamientos especificos para las personas con enfermedades
raras puedan seguir aportando beneficio y calidad de vida a estos pacientes, manteniendo
su compromiso con la [+D+iy con la infroduccién de medicamentos en el mercado para
fratar estas enfermedades.

la consecuciéon de soluciones en el dmbito de las enfermedades raras

en Espafia sélo serd posible si se trabaja de manera coordinada

4 http:/ /www.congreso.es/ public_oficiales/L10/CONG,/BOCG/D/BOCG-10-D-650.PDF#page=3 1
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