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Aspectos Generales

Importancia

Complejidad

Inclusiéon en el Plan de Salud
Servicios Especificos
Servicios Normalizados

Aportaciones de las Asociaciones

Aprobacion formal mediante Orden Foral



Objetivos

Promover la prevencion de ER
Promover la sospecha clinica y agilizar el diagndstico

Proporcionar una atencion integral continuada y coordinada

Incrementar la capacidad funcional y mejorar la accesibilidad a
la asistencia rehabilitadora

Activacion, capacitacion, empoderamiento y corresponsabilidad
de pacientes y familias.

Estimular la formacion de los profesionales en materia de ER
Mejorar el Registro y la informacion sobre las ER

Fomentar la investigacion en ER



Prevencion y Diagndstico agil

Prevencion

Consejo genético a personasy
familias con diagndstico,
sospecha diagndstica o
antecedentes familiares

Diagndstico de portadores
cuando implique beneficio para
la persona afectada

Diagndstico Genético
Preimplantacional en casos
indicados (ya implantado)

Garantizar el cribado neonatal
de las ER que cumplen criterios
de Salud Publica (ya ampliado)

Cribado de cromosomopatias
durante la gestacion

Diagndstico precoz / agil

Diagndstico presintomatico en casos
indicados

Protocolo de Sospecha Fundada de
ER (innovador)

Detectar casos sospechosos de EERR
en las consultas de Atencion Primaria

Automatizacion de alarmas

Criterios derivacion Estatus de “ER
no filiada” en Historia Clinica

Diagndstico genético en casos
indicados

Acceso 22 opinidn



CRITERIOS DE SOSPECHA DE ER

ADULTOS

CRITERIOS

Criterios
automatizables

Valoracion clinica
individual

Criterios
mayores

Hiperfrecuentacion > a 2 desviaciones est3
por encima de su grupo de edad y sexo

ndar

Sintomas simultaneos en 4 sistemas difere

ntes

Derivacion al menos a 4 especialidades/ar

0 X

Diagnostico sintoméatico o sindrémico
procesos cronicos

en
X

Criterios
menores

Fenotipos especiales

X

Antecedentes familiares de ER

X

Alteraciones psicoldgicas

Alteraciones mentales

Dolor crénico

SOSPECHA Sl

2CM

1CM +

INFANCIA

Diversidad sintomatica
Alteraciones fenotipicas
Alteraciones del desarrollo
Déficit motor/sensorial/intelectual




Nuevos Circuitos Asistenciales

Confirmacian Queda en la especialidad con estatus de

cronico

o o Persiste
Predominic Especialidad 0
sospecha
sintomatico de un concreta P
unico sistema Pasa a la Unidad de Enfermedades Raras
Se descarta
enfermedad
c T de la
ospecha de s
P especialidad
Enfermedad

Rara
Queda en la Unidad de Enfermedades Raras
Confirmacian

Estatus de Enfermedad Rara sin filiar

Persiste

sospecha

Afectacion Unidad de fundada
multiorganica sin = Remision a otra especialidad
— Enfermedades
R
predominic Raras

sintomatico de _
un unico sistema 3¢ GESEara
COSIsie T ; . y e
= Enfarmredad Rara Remision al/la medico/a de familia



Unidades de Referencia de EERR en el SNS-O

Unidad de EERR de Adultos

e Responsable de la Unidad

— Internista

e Componentes de la Unidad:

Internistas
Enfermeria

— Trabajo social

e Designacion nominal de otros
especialistas de referencia

— Genética,

Rehabilitacion,
Neurologia,
Hematologia
Psicologia clinica.

Unidad Pediatrica de EERR

Responsable de la Unidad
— Pediatra

Componentes de la Unidad:
— Pediatra

— Enfermeria

— Trabajo social

Designacion nominal de otros
especialistas de referencia

— Genética,

— Rehabilitacion,

— Neurologia,

— Hematologia

— Y psicologia clinica.



Unidades Multidisciplinares por
grupos de enfermedades

— Desarrollo progresivo de Unidades Multidisciplinares para
prestar una atencion mas integral e integrada y reducir el
numero de desplazamientos al Centro Hospitalario.

— Agrupar patologias en Unidades Multidisciplinares
coherentes.

— Poner en marcha consultas y circuitos asistenciales de Alta
Resolucion con sistema multicita.

— Impulsar las Consultas No presenciales

— Incorporar Enfermeras de Enlace



Centros, Servicios y Unidades de Referencia del
Sistema Nacional de Salud (CSUR’s)

Objetivos especificos
e Asegurar el acceso al diagndstico y tratamiento mas actualizados

e Mejorar el seguimiento de los pacientes

Acciones de los servicios clinicos

e Derivacion de pacientes para confirmacion diagnostica

e Cooperacion con CSUR u otras Unidades de experiencia en |la
definicion de estrategias terapéuticas y de seguimiento

e Solicitudes de consultoria sobre distintos aspectos de |la ER en
cuestion



Inclusion en Servicios Normalizados

Aplicar la Estrategia de
Cronicos

Cin
NA Departamento

Plan de Mejora de la
Capacidad Funcional (ya Modelo de Atencién

Sociosanitaria Integrda

elaborado) artd
. e%‘ daa\ﬁ
Aplicar Modelo gsﬂif‘dé“ et
. . . dea . \‘
Sociosanitario (ya onico®
elaborado)

Plan de Atencion Integral
a la Infancia (en
elaboracion)

Acceso a cuidados
paliativos en casos
indicados




Inclusion de las EERR en Nuevos Modelos de Atencion

e Inclusion de las EERR en la Estrategia de Cronicos (garantias de calidad)
— Enfermera Gestora de Casos
— Especialista de Referencia
— ldentificacion en H2 Clinica e informacion compartida
— Etc.

e Aplicar Modelo Atencion Sociosanitaria (ya elaborado)
— Intervencién conjunta y simultanea
— Diagndstico Conjunto de Necesidades, Integral y Multidisciplinar
— Plan Integral y Personalizado de Atencidn
— formacidén y apoyo a las Personas Cuidadoras

e Plan de Mejora de la Capacidad Funcional
— Alcanzar y mantener los mejores niveles de capacidad funcional
— Mejora de la accesibilidad a la asistencia rehabilitadora

— Evitar desplazamientos mayores de 20 minutos desde cualquier punto de la
/BS

— Activacion, empoderamiento y corresponsabilidad de pacientes, familias



A incluir en el Plan de Atencidn Integral a la Infancia
(en elaboracion)

Extension Atencion Temprana de 0 a 6 anos

Planificacion conjunta de servicios sociosanitarios de apoyo a

la atencidn primaria infantil de ambito comarcal (incluida la
rehabilitacion)

Puesta en marcha de Estructuras de Trabajo en Red, salud,
derechos sociales y educacion.

Proyecto de Atencidn Sociosanitaria y Enfermeria en la Escuela

Mejorar el programa de rehabilitacion en la Escuela
asegurando que la prestacion se adecue a la necesidad
prescrita por el SNS-O durante todo el ano también en el
verano.

e Formacion de Maestros y Cuidadores



Otras mejoras

Constituir un Comité Técnico de Enfermedades Raras con participacion de
GERNA

Garantizar el acceso a los medicamentos y terapias avanzadas con
efectividad clinica

Promover ante el Ministerio la actualizacion del catalogo de Proétesisy
Ortesis

Incluir en H2 Clinica
— Sistema de identificacion inequivoca del Perfil de Enfermedad Rara.
— El nombre del especialista de referencia.

— Pautay el circuito de actuaciéon en caso de descompensacion
Facilitar el acceso a coadyuvantes, ayudas técnicas y productos sanitarios
Informar adecuadamente en cada fase de la enfermedad

Sistematizacion de los contenidos de la informacion



Informacion, formacion y apoyo a los
afectados y sus familias

Mejorar la informacidn facilitada a las personas afectadas y sus familias

Formar vy prestar apoyo a las personas afectadas y sus familias Incluir las
enfermedades raras en la Escuela de Pacientes y Cuidadores

Promover la actividad fisica normalizada y el ejercicio terapéutico
Valorar la sobrecarga del cuidador

Apoyar a las asociaciones para que desarrollen su labor de sensibilizacidn
y apoyo mutuo

Contar con las asociaciones para la elaboraciéon de planes y programas
(participacion)

Fomentar las campafas de sensibilizacion e informacion sobre las ER, en
colaboracion con las asociaciones

Promover el voluntariado sociosanitario



Informacidn, formacion a profesionales e
investigacion

Informacion - Registro

 Impulsar el Registro

— Asegurar el personal necesario y
garantizar su continuidad

— Mejorar la codificacion de las ER

— Simplificar la validacién

— Declaracion al Registro por
especialista que diagnostica,

— Automatizaciones...

e Difusion de la informacion en
colaboracion con las Asociaciones

Formacion e Investigacion

Incluir las enfermedades raras
entre las prioridades de formacidn
e investigacion del Departamento

Organizar jornadas sobre ER que
sirvan para la sensibilizacion de
profesionales

Formacioén en protocolo de
sospecha de ER

Investigacion epidemiologica

Investigacion para la mejora de la
sospecha diagnostica.

Evaluacion del impacto de las EERR



