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INTRODUCCION

Las enfermedades raras (EERR), aunque afectan un numero relativamente pequefio de
personas, tienen un impacto profundo en las familias afectadas y suponen un desafio
clinico, social y emocional de enorme magnitud. Por ello, el Servicio Gallego de Salud
(Sergas) asumid con decision la necesidad de una nueva estrategia centrada en nuevos

retos.

Una vez evaluada la primera estrategia gallega del 2021-2024, comenzamos un camino
nuevo que queremos recorrer para los proximos afios. Tenemos fortalezas en los

avances alcanzados y tenemos debilidades que queremos abordar y resolver.

Sin dejar de seguir impulsando lo que funciond, que nos supuso ser una referencia a nivel
nacional, como fue la puesta en marcha de las unidades multidisciplinares de
enfermedades raras o la ampliacion de la cartera de servicios de los cribados neonatales
(ahora la mas completa del Sistema Nacional de Salud), en Galicia queremos seguir

siendo un modelo en la atencidn a estas patologias.

Recordamos los hitos alcanzados:

o Elaboracion de la primera estrategia gallega de enfermedades raras:
Galicia desarrolléd su hoja de camino autonémico que se adapté a las
prioridades del contexto gallego. Esta estrategia se basé en tres pilares
fundamentales: diagndstico temprano, coordinacién asistencial e

impulso a la investigacion.

e Creacion del Registro Gallego de Enfermedades Raras: en los ultimos
afios, pusimos en marcha un registro especifico que permitié conocer
mejor la prevalencia, evolucién y distribucion de estas patologias en
nuestra comunidad. Esta herramienta no solo mejora la planificacion

sanitaria, sino que nos va a facilitar la medicién de resultados en salud.
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Refuerzo de la Red de atencion multidisciplinar, a través de la creacion
y puesta en marcha de las unidades funcionales multidisciplinares
(UFM): se potenciaron equipos especializados en los hospitales de
referencia, como el CHUAC (A Corufia), el CHUS (Santiago de
Compostela) y el CHUVI (Vigo), con unidades multidisciplinares que
permitieron una atencién multidisciplinar al paciente y que seguiran
siendo en los proximos afios el modelo de atencién que se seguira

consolidando.

Se avanzé en el diagndstico genético. Galicia fue pionera en la
implementacion del cribado neonatal ampliado, asi como en la
disponibilidad de técnicas avanzadas de diagndstico genético y
variantes identificadas, y coordina el Programa IMPaCT Gendmica a

nivel nacional para el diagndstico de EERR no diagnosticadas.

La Estrategia gallega en enfermedades raras 2025-2030

tiene

como objetivo mejorar los resultados en salud de este colectivo, apoderar a los

pacientes y a sus familias, y consolidar Galicia en el ambito de la formacién,

investigacion y excelencia en lo manejo de enfermedades raras. Para eso, la estrategia

gallega de enfermedades raras se centrara en:

e Mejorar la atencidn integral a las enfermedades raras, a través de un abordaje

transversal y multidisciplinar.

e Impulsar la prevencion secundaria.

e Mejorar el acceso a terapias farmacoldgicas.

e Desarrollar un modelo centrado en la persona y en la coordinacion sociosanitaria.
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Esta estrategia se sustenta en cuatro principios que consideramos basicos:

° Apoyo a asociaciones y participaciones de pacientes

o Incorporar la telemedicina y el trabajo en red

e Optimizar procesos asistenciales aprovechando todos los Recursos actuales

° Medicion de resultados en salud

La estrategia gallega de enfermedades raras se desarrolla a lo largo de seis lineas

estratégicas, con sus objetivos y acciones correspondientes.

Linea estratégica Objetivos

LT.

Resultados en salud,
registro, formacion e

investigacion.

Implementar acciones que persigan evaluar resultados en
salud en el ambito de las enfermedades raras

Incrementar un 2% anual las inscripciones en el RERGA por
parte de los profesionales del Servicio Gallego de Salud
Facilitar y potenciar la realizacién de actividades formativas e
informativas a profesionales sanitarios del Servicio Gallego

de Salud y pacientes

L1.

Refuerzo de la
prevencién secundaria
en enfermedades raras

(EERR).

L2.

Reorganizacion del
circuito asistencial
relacionado con los

estudios y

asesoramiento genético.

Ampliar la cartera de servicios del Programa Gallego de
deteccion precoz de enfermedades congénitas en la prueba
del taldn, incorporando nuevas enfermedades que hay que
cribar

Fomentar la investigacion y el estudio de otros métodos de
analisis que nos permitan sentar las bases para una posible
ampliacién de la cartera de servicios del Programa Gallego de
deteccion precoz de enfermedades congénitas en la prueba

del talon

Reordenar los circuitos de derivacion y atencién de los
estudios y asesoramiento genético

Actualizar la formacién del personal sanitario

Reducir los tiempos de espera de las pruebas diagnésticas
por lo menos un 30%

Optimizar las consultas de asesoramiento genético
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Linea estratégica Objetivos

L3. e Impulsar la atencién integral a las personas con
Atencion integral a las
personas con EERR.

enfermedades raras

e Integrar la rehabilitacion funcional como parte normalizada
en la atencion a pacientes con EERR

e Integrar las nuevas tecnologias en la asistencia sanitaria de

los pacientes con enfermedades raras

L4. e Acercamiento de la atencién farmacéutica al domicilio de los
Accesibilidad terapias

o pacientes con EERR que cumplen con los requisitos
farmacoldgicas.

establecidos en la normativa correspondiente

e Normalizacién del acceso de los pacientes con EERR a los
farmacos elaborados como férmulas magistrales (FFMM)

e Evaluacién de resultados en salud en el ambito de
medicamentos huérfanos o destinados al tratamiento de
enfermedades raras

e Dar cobertura a las necesidades de formacion e informacién
en todo lo relacionado con la atencién farmacéutica de estas
enfermedades a los profesionales del ambito de la farmacia

e Ampliar la participacién de la Comisién Autondmica Central
de Farmacia y Terapéutica como o&rgano interno de
asesoramiento en materia de evaluacion de la
farmacoterapia, en las decisiones sobre seleccién, en la
utilizacién y en el seguimiento de los tratamientos

e Potenciar la investigacion de medicamentos destinados al
tratamiento de las EERR y facilitar la participacion de las/los
pacientes en ensayos clinicos, especialmente en los relativos

a terapias avanzadas

L5. e Potenciar la coordinacion sociosanitaria, creando sinergias
Coordinacion
sociosanitaria 'y
participacion ciudadana.

entre el ambito social, el sanitario y el tejido asociativo para
mejorar la calidad de vida de las personas con EERR o con
TRSDD y sus familias

e Mejorar la calidad, precision y utilidad de los informes
médicos elaborados en el contexto de EERR, con el fin de
facilitar valoraciones mds justas y ajustadas en los
procedimientos de reconocimiento del grado de discapacidad,

dependencia y/o incapacidad laboral permanente
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Esta estrategia debe alinearse ademas de los objetivos del IRDIRC, teniendo en cuenta
los cambios sustanciales que se han producido en el entorno, con la creacién de las
especialidades de Genética Clinica y Genética de laboratorio, con la aprobacién del
Catdlogo de pruebas de Genética y Gendmica del SNS, con la red IMPaCT-Gendmica para
el diagndstico de EERR no diagnosticadas, coordinada desde Galicia, con la gran accién
europea ERDERA para EERR en la que la FPGMX (Fundacion Publica Gallega de Medicina
Gendmica) tiene un papel activo y con el consorcio CERTERA para terapias avanzadas en

EERR, del que formamos parte.

ESTRATEGIA
GALLEGA EN
ENFERMEDADES

RARAS
Refuerzo de la Prevencion Coordinacion Sociosanitaria y

5
secundaria en enfermedades raras 2025/2030 participacién ciudadana

Reorganizacion del circuito Accesibilidad a terapias
asistencial relacionado con farmacolégicas
estudios y asesoramiento Lines 3
genéticos

Atencién Integral a las
personas con EERR

Registro, Formacioén, nea Resultados en
Capacitacion ra sal | Salud
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LINAS ESTRATEGICAS

LINEA TRANSVERSAL (T): Resultados en salud, registro, formaciéon e

investigacion

Justificacion

El Comité Asesor de Resultados en Salud del Servicio Gallego de Salud es un 6rgano
técnico definido por la Xunta de Galicia en 2024, con el objetivo de disefiar e impulsar un
nuevo modelo de asistencia sanitaria basado en los resultados reales en salud de los
pacientes. El Sergas avanza hacia un modelo de gestidon basado en resultados en salud,
con el objetivo de medir el impacto real de las intervenciones sanitarias en la calidad de
vida de los pacientes. Esta orientacion estard apoyada por la Estrategia de resultados en
salud, que se nutre del analisis de millones de datos clinicos recogidos en los ultimos
afos. Esta ingente base de informacién permitira tomar decisiones mds informadas,
establecer comparativas entre dreas y fomentar una cultura de transparencia y mejora

continua.

Asi pues, la Estrategia en enfermedades raras para los préximos afios 2025-2030 debe
seguir este camino y esa es la razdn de la linea de accidon estratégica transversal sobre

la que pivota: resultados en salud, registro y formacién.

El Registro de Enfermedades Raras de Galicia (RERGA) cuenta con informacion basica
también para disponer de conocimiento sobre la evolucion de estas enfermedades, lo
que permite orientar la planificacion y gestidn sanitaria y también dirigir la formacién en
las enfermedades raras que sean objeto de registro en esta Comunidad Auténoma. Esta
base de datos, junto con otros sistemas de informacidn corporativos, seran la base de la

evaluacién, analisis y medicidn de los resultados en salud para estos pacientes.

En el afio 2018 se publica el Decreto 168/2018, de 20 de diciembre, por el que se crea y
regula el Registro de Pacientes con Enfermedades Raras de la Comunidad Auténoma de

Galicia (Rerga) y este mismo afio comienza a funcionar.
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A fecha de 31 de diciembre de 2024, se realizaron un total de 5.217 registros de EERR, de
los cudles 2.474 (47%) corresponden a hombres y 2.743 (53%) a mujeres. Estas
notificaciones no entran en el Rerga hasta que sean validadas por personal designado

como validador.

A pesar de este gran salto cuali y cuantitativo en los ultimos 4 afios, el RERGA debe
seguir nutriéndose por parte de los profesionales responsables de la asistencia del
paciente con una enfermedad rara. Durante estos afios se colabord en actividades

formativas a este respeto.

Dada su relevancia y su necesidad de la actualizacion continua, se observa prioritario una
linea especifica para seguir impulsando y potenciando su uso. El fin es poder llegar a
tener una dimensidén lo mas precisa y realista posible de la casuistica y de la prevalencia

de estas enfermedades en nuestra comunidad, desde el punto de vista epidemiolégico.

El personal sanitario que diagnostique, evalle, trate o realice el seguimiento de los
pacientes afectados por alguna de las enfermedades raras objeto de registro, asi como
el personal encargado de las fuentes de informacién relacionadas, debe ajustar su

actuacion para poder registrar y realizar el registro correspondiente.

Objetivos

Implementar acciones que persigan evaluar resultados
en salud en el ambito de las enfermedades raras

Objetivo T.1:

Actuaciones:

Diseflar la metodologia y fuentes de datos que se vayan a utilizar,
con el objetivo de evaluar los resultados que tengan que ver con la
salud de los pacientes diagnosticados de EERR que estén inscritos
en el Rerga.

Realizar un informe bianual de resultados en salud conforme al
disefio del modelo de resultados en salud definido para el dmbito
de las enfermedades raras.

Incrementar un 2% anual las inscripciones en el RERGA por parte de
los profesionales del Servicio Gallego de Salud.

Objetivo T.2:

Actuaciones: Pagina |12
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Realizar la maxima difusién posible a través de cualquier actuacion
para que los profesionales sanitarios del Servicio Gallego de Salud
lo conozcan e incorporar al RERGA los pacientes detectados por la
FPGMX.

Realizar el seguimiento y la evaluacion periédica de las
inscripciones en el Rerga por lo menos una vez al afio, con fines de
verificar que las medidas informativas alcancen el objetivo
perseguido de incrementar el nimero de inscripciones.

Facilitar y potenciar la realizacion de actividades formativas e
informativas a los profesionales sanitarios del Sergas y a los
pacientes.

Objetivo T.3:

Actuaciones:

Desarrollar por lo menos un curso de formacién anual a través de
la Agencia Gallega de Conocimiento en Salud (ACIS), dirigido al
personal sanitario del Servicio Gallego de Salud.

Desarrollar por lo menos una actividad formativa o informativa
anual por drea sanitaria a través de la Escuela Gallega de Salud
para Ciudadanos, dirigida a los pacientes de enfermedades raras o
a las personas que los cuidan (familiares o personal de sus
asociaciones).

Participar, por parte de la Conselleria o Servicio Gallego de Salud,
por lo menos en una actividad informativa anual, en colaboracion
con alguna asociacién de pacientes de enfermedades raras de
Galicia.

Desarrollar una nueva funcionalidad en la plataforma e-Saude que
les permita a los pacientes afectados por estas enfermedades
conocer se estan inscritos en el RERGA.
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ESTRATEGIA GALLEGA EN ENFERMEDADES RARAS

LINEA ESTRATEGICA (1): Refuerzo de la prevencién secundaria en
enfermedades raras (EERR)

Justificacion

Los programas de cribado neonatal estan considerados como una actividad esencial
dentro del contexto de la medicina preventiva y su objetivo es la identificacion precoz y
el tratamiento de los neonatos afectados por enfermedades congénitas, susceptibles de
beneficiarse de un diagnéstico y tratamiento precoces. La intervencion sanitaria
adecuada en el momento oportuno reduce la morbilidad, la mortalidad y las

discapacidades asociadas a las dichas enfermedades.

Los avances en las técnicas analiticas en el campo de la espectrometria de masas en
tandem permiten una gran flexibilidad a la hora de incrementar el numero de

enfermedades congénitas que se pueden detectar en el cribado neonatal.

Por otra parte, el desarrollo y los avances que se puedan producir respecto a otros
métodos de andlisis, como el cribado neonatal genémico, pueden suponer un cambio
histdrico para los programas actuales, al permitir incluir aquellas enfermedades que
actualmente no disponen de marcadores de deteccion bioquimicos, pero para las que ya

existen opciones terapéuticas.

Ademas, un analisis genémico de las muestras de sangre obtenidas en el cribado
neonatal permitiria llevar a cabo un estudio de metabolémica no dirigida, con el fin de
proporcionar en algunos casos un contexto funcional para la interpretacién de variantes
de significado incierto y en otros se podrian identificar biomarcadores para facilitar la

deteccion bioquimica precoz de estas entidades.

Por todo ello y con fines de seguir avanzando hacia un cribado neonatal cada vez mas
completo, siempre supeditado a los avances en la disponibilidad de nuevos tratamientos
y a la eficacia demostrada por estos, es necesario estar evaluando continuamente la
pertinencia de incluir nuevas enfermedades dentro de la cartera de servicios del
Programa gallego de deteccidn precoz de enfermedades congénitas en la prueba del
talén, asi como fomentar la investigacidn dirigida a dotarnos de herramientas que nos

permitan un diagnéstico precoz de estas.
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No es menos importante evaluar los resultados en salud (calidad de vida tras el
tratamiento, funcionalidad recuperada, reduccion del dolor o de los sintomas,
autonomia, satisfaccion con el proceso asistencial...) derivados de la deteccién precoz,

con fines de incorporarlos a la evaluacion del programa.

Esto también debe servir para explorar mecanismos de financiacién de los tratamientos
en funcién de los resultados obtenidos, con un modelo basado en riesgo compartido, la
cal también permitira favorecer el acceso temprano a tratamientos innovadores, mismo

con una evidencia limitada en el momento de la autorizacidon.

Objetivos

Ampliar la cartera de servicios del Programa gallego de

Objetivo 1.1: deteccién precoz de enfermedades congénitas en la prueba
del taldn, incorporando nuevas enfermedades a cribar

Actuaciones:

Evaluar, tras el andlisis previo de la evidencia cientifica disponible
sobre los potenciales beneficios en salud por parte del grupo
asesor del Programa gallego de detecciéon precoz de
enfermedades congénitas en la prueba del talén, a posible
inclusion en la cartera de servicios del programa de las
enfermedades que se indican en la tabla 1 (todas ellas con
tratamiento efectivo aprobado o esperando su aprobacién).
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Tabla 1: Enfermedades para incluir en la cartera de servicios del Programa gallego de

deteccion precoz de enfermedades congénitas

ﬁ AMT o déficit de Guanidinoacetato Metiltransferasa

[

2.

1.

10.

AADC o deficiencia de la Descarboxilasas de aminoacidos aromaticos
Enfermedad de Gaucher

ASMD o deficiencia de la Esfingomielinasa Acida o antiguamente
Niemann-Pick A/B

Enfermedad de Krabbe.

MPS Il o enfermedad de Hunter

MPS VI o enfermedad de Maroteaux-Lamy

MPS VIl o enfermedad de Sly

CLN2 o lipofuscinose neuronal ceroidea tipo 2.

LAL-D el déficit de Lipasa Acida Lisosomal o enfermedad de Wolmann

Alfa-Manosidose

12. tratamiento efectivo:

a. Gangliosidose GM1

b. Gangliosidose GM2
c. MPS Il o enfermedad de Sanfilippo

\
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Evaluar el Programa gallego de deteccion precoz de
Objetivo 1.2: enfermedades congénitas en la prueba del talén en funcion de

los resultados en salud, facilitando el uso de modelos de
riesgo compartido para la financiacion del tratamiento.

Actuaciones:

Disefiar el sistema de indicadores que permita evaluar el
Programa gallego de deteccion precoz de enfermedades
congénitas en la prueba del talén en funcion de los resultados en
salud para las patologias incluidas en la cartera de servicios de
este.

Fomentar la investigacion y el estudio de otros métodos de
_ andlisis que nos permitan sentar las bases para una posible
Objetivo 1.3: ampliacién de la cartera de servicios del Programa gallego de

deteccion precoz de enfermedades congénitas en la prueba del
talon.

Actuaciones:

Fomentar el estudio de otros métodos de andlisis, como el cribado
neonatal gendmico, a partir de las mismas muestras de sangre
seca obtenidas en el cribado actual, con fines de identificar
marcadores, genéticos o bioquimicos, que faciliten la deteccién
precoz de patologias que potencialmente se puedan incluir en la
cartera de servicios del cribado neonatal de Galicia.
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LINEA ESTRATEGICA (2): Reorganizacién del circuito asistencial
relacionado con los estudios y asesoramiento genético

Justificacion

La genética desempefia un papel clave en el diagndstico y en lo manejo de las
enfermedades raras, ya que muchas de ellas tienen una base hereditaria o estan
relacionadas con alteraciones genéticas especificas. La identificacién de estas variantes
permite una atencion mas precisa y personalizada, mejora el acceso a tratamientos
idoneos y favorece la orientacién de las familias afectadas. En este contexto, el
asesoramiento genético adquiere wuna importancia fundamental, proporciona
informacion adaptada a las necesidades de los pacientes y de sus familias y facilita la

toma de decisiones.

Para garantizar una atencion eficiente y adaptada a las necesidades de las personas con
una enfermedad rara es precisa la reorganizacién de los circuitos asistenciales
relacionados con los estudios y asesoramiento genético. Nuevos tratamientos y posibles

intereses reproductivos futuros recomiendan la definicion de circuitos prioritarios.

Con los avances en genética en el diagnéstico, tratamiento y seguimiento de estos
pacientes, es importante actualizar la formacion del personal sanitario para mejorar la
gestion de la demanda, asi como el refuerzo de la atencién especializada en las UFM ya
existentes, con la incorporacién de nuevas especialidades, el que permitira una toma de

decisiones mas acertada.

De acuerdo con lo sefialado en la Instruccion 8/18 de ordenacidon de las pruebas de
andlisis genéticos en el ambito de Servicio Gallego de Salud, las pruebas necesarias para
el diagnéstico cuando se sospecha de una enfermedad rara se realizan en la Fundacion
Publica Gallega de Medicina Gendmica (FPGMX). El volumen tan elevado de estudios que
se demandan provoca unos tiempos de respuesta criticos para el diagnéstico y el
tratamiento de estas patologias. Con el fin de fortalecer la capacidad diagnéstica y de
mejorar la eficiencia en la atencién, resulta fundamental fomentar la colaboracién y el
trabajo en red entre los distintos centros. La creacién de un sistema coordinado permite
compartir conocimientos, recursos y protocolos, optimiza el acceso a los estudios
genéticos y garantiza una mayor equidad en la atencidn. Este enfoque colaborativo
facilita el apoyo mutuo entre profesionales y favorece la mejora continua en el

diagnoéstico y tratamiento de las enfermedades genéticas.
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La consulta con el informe de resultados del estudio genético implica algo mas que la
aportacion de informacién médica. La comunicacién con expertos en genética permite
entender el resultado en su contexto, sus implicaciones médicas, la herencia de la
enfermedad o riesgo en otros familiares y las opciones reproductivas. Por otra parte, se
aclaran posibles dudas y preocupaciones que surjan en la consulta y se indican las

recomendaciones de derivacidn a los especialistas segun la alteracidn genética.

El modelo establecido por los centros, servicios y unidades de referencia (CSUR)
proporciona un ejemplo de integracidon que garantiza una atencién global, potencia la
colaboracion entre diferentes niveles asistenciales y facilita el acceso a recursos y

tratamientos de alta calidad para las personas afectadas.

Objetivos

Reordenar los circuitos de derivacion y atencion de los

Objetivo 2.1: . . 2
estudios y asesoramiento genético

Actuaciones:

Analizar, actualizar y definir circuitos de derivacién y atencién en
los estudios y asesoramiento genético.

Definir circuitos prioritarios para el diagndstico de aquellos casos
con interés reproductivo, o que dispongan de un tratamiento
farmacolégico acreditado que mejore el curso de la enfermedad.

Definir circuitos para pacientes con variantes de significado
incierto.
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Objetivo 2.2:

Actuaciones:

Objetivo 2.3:

Actuaciones:

Actualizar la formacion del personal sanitario

Fomentar, a través de la Agencia Gallega de Conocimiento en
Salud (ACIS), la formacién de los facultativos del Servicio Gallego
de Salud sobre los avances en genética y los protocolos para
acelerar los diagnosticos.

Promover talleres formativos en las areas, dirigidos a los servicios
clinicos que atienden la pacientes con EERR, para mejorar la
gestion de la demanda.

diagndsticas por lo menos un 30%

Formalizar una red de centros colaborativos para la elaboracion
de informes diagndsticos a partir de los datos gendmicos
generados en la FPGMX.

Elaborar modelos conjuntos de informe de laboratorio vy
diagndstico bajo la coordinacion de la FPGMX, y cumplir con el
Catalogo Comun de Pruebas Genéticas y Genomicas del SNS.

Compartir informacion de las variantes inscritas en la red para
facilitar la elaboracion de los informes genéticos (Proyecto
SiGenes y plataforma Génica).

Reducir los tiempos de espera de las pruebas
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Objetivo 2.4: Optimizar las consultas de asesoramiento genético

Actuaciones:

Definir un protocolo de relacion entre las unidades de Genética, la
UFM y la FPGMX para establecer una coordinacién funcional.

Organizar el asesoramiento genético y los circuitos de derivacion

tanto en las UFM como en las unidades de genética, en la FPGMXy
nos CSUR.

Incorporar facultativos de las unidades de Genética asi como
genetistas de la FPGMX en la Comisién Gallega de EERR y en los
comités clinicos de drea.
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LINEA ESTRATEGICA (3): Atencién integral a las personas con EERR

Justificacion
En la Estrategia Gallega de Enfermedades Raras 2021-2024 se definia un nuevo modelo
asistencial para la atencién de las EERR, y son las UFM el recurso asistencial en el que se

asienta este nuevo modelo.

Se organizo la asistencia sanitaria con la creacién de tres UFM de EERR en el Complejo
Hospitalario Universitario de A Corufia (CHUAC), en el Complejo Hospitalario
Universitario de Santiago (CHUS) y en el Complejo Hospitalario Universitario de Vigo
(CHUVI). Estas realizaron ya mas de 5.600 consultas, se produjo un incremento en su

actividad de mas de un 400% entre los afios 2022 y 2024.

También contamos con CSUR de metabolopatias del CHUS o los de cardiopatias
familiares en el adulto y de neuro-ortopedia en el CHUAC, donde también tenemos la

Unidad de cardiopatia infantil, un centro de referencia para Galicia.

Compre continuar con el impulso a la atencion integral de las personas con ER e incidir

en los siguientes aspectos:

e Sequir potenciando la asistencia sanitaria a través de las tres UFM vy la
coordinacién interdisciplinar con las diferentes especialidades y consolidar la

figura del gestor de procesos.

e Fomentar la rehabilitacion funcional como parte integral de la asistencia

sanitaria a los pacientes con EERR.

e Favorecer el desarrollo de las tecnologias en el dmbito sanitario puede facilitar
una mayor equidad en el acceso a la atencién especializada, integrando la

telemedicina y el trabajo en red.

e Facilitar la transicidon de la asistencia sanitaria pedidtrica a la adulta, como un
proceso planificado y organizado de cambio desde un sistema centrado en el nifio

y en la familia a un orientado al adulto.
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Objetivos

Impulsar la atenciéon integral a las personas con

e e enfermedades raras

Actuaciones:

Fomentar el desarrollo de protocolos asistenciales comunes
especificos para determinadas EERR.

Definir un protocolo asistencial comun de transicién de la edad
pediatrica a la adulta.

Promover la implantacion de la consulta de transicion de la edad
pediatrica a la adulta.

Potenciar la figura del gestor de procesos de las UFM para que sea
lo profesional de referencia de las personas con EERR

Integrar la rehabilitacion funcional como parte

LS normalizada en la atencién a pacientes con EERR

Actuaciones:

Fomentar la creacion de equipos multidisciplinares de rehabilitacién
funcional para la valoracién integral y el tratamiento de los pacientes
con EERR, sobre todo de los casos mds complejos. Estos equipos
pueden estar constituidos por los profesionales (médico rehabilitador,
fisioterapeuta, logopedia, terapeuta ocupacional, etc) que se
consideren necesarios segundo el caso.
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Incorporar la tecnologia robdtica en los servicios de rehabilitacion
de las siete areas sanitarias.

Diseflar e implantar un modelo de rehabilitacion funcional
destinado la poblacién infantil entre los 6 y los 15 afios, para los
casos que precisen iniciar intervenciones a estas edades o
continuar con las iniciadas durante la atencién temprana.

Objetivo 3.3:

Disefiar e implantar un modelo de rehabilitacién domiciliaria,
incorporando la telemedicina.

Integrar las nuevas tecnologias en la asistencia sanitaria de

los pacientes con enfermedades raras

Actuaciones:

Potenciar la y-consulta entre las UFM y atencion primaria, habilitando
un gestor de peticiones entre las distintas areas sanitarias.

Impulsar el uso de la videoconsulta en tiempo real en las UFM
para la valoracién o seguimiento de pacientes con EERR de otras
areas sanitarias o con dificultad para la movilidad.

Promover el trabajo en equipo por expertos interhospitalarios
entre las UFM y el CSUR para manejo clinico, en casos complejos o
sin diagnodstico, y participar en la red de nodos del Sistema
Nacional de Salud.
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LINEA ESTRATEGICA (4): Accesibilidad terapias farmacoldgicas

Justificacion
El manejo farmacoldgico de las enfermedades raras es especialmente relevante debido a

la complejidad clinica, terapéutica y logistica que estos casos suelen implicar.

La heterogeneidad y la escasa prevalencia de este grupo de enfermedades dificultan la
investigacion y suponen un reto a la hora de poner a disposicion de los pacientes

herramientas terapéuticas eficaces para su tratamiento.

Con el fin de vencer las mencionadas dificultades, surge el concepto de medicamento
huérfano, cuyo desarrollo estd incentivado por los organismos reglamentarios. Son
medicamentos especificamente desarrollados para prevenir, diagnosticar o tratar
enfermedades raras y tienen condiciones especiales de autorizacién. En el momento de
la comercializacién, suelen contar con pocos datos para valorar el balance beneficio-
riesgo, por lo que es preciso hacer un seguimiento riguroso de su utilizaciéon en la
practica. En otras ocasiones no existen tratamientos comercializados en nuestro pais,
por lo que se importan medicamentos extranjeros, se preparan formulas magistrales o

se accede a ellos a través de programas de uso compasivo o de acceso temprano.

La atencion farmacéutica prestada por el Servicio Gallego de Salud es una actividad
asistencial clave en la optimizaciéon de tratamientos, en la elaboracion de férmulas
magistrales, en el sequimiento farmacoterapéutico, en la mejora de la adherenciay en la
prevencion de acontecimientos adversos. Esta presente en todos los niveles de nuestro
sistema sanitario y permite dar una respuesta homogénea a esta complejidad,

considerando la singularidad y la urgencia de las necesidades de estos pacientes.

El objetivo principal de este eje es homogeneizar y facilitar el acceso a los tratamientos
necesarios a las personas afectadas por EERR, ya sean medicamentos huérfanos o
convencionales, terapias avanzadas, fdrmacos en investigacidn, dietoterapia o productos
sanitarios, siempre con base en la evidencia cientifica disponible y con las maximas

garantias de eficacia y seguridad.
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Objetivos

Objetivo 4.1:

Acercar la atencion farmacéutica al domicilio de los pacientes

con EERR que cumplen con los requisitos establecidos en la

Actuaciones:

Objetivo 4.2:

normativa correspondiente

Fomentar la puesta en marcha de programas de dispensacién de
medicamentos dietoterapicos y productos sanitarios en el domicilio
o en su entorno, el que incluye medicamentos extranjeros y la
elaboraciéon de protocolos de trabajo que garanticen la
rastreabilidad, la seguridad y el sequimiento farmacoterapéutico.

Normalizar el acceso de los pacientes con EERR a los farmacos

elaborados como formulas maaistrales (FFMM)

Actuaciones:

Definicién de un catalogo normalizado de FFMM.

Definir un modelo para mejorar el acceso a las FFMM para los
pacientes con EERR.

Objetivo 4.3:

Evaluar los resultados en salud en el ambito de medicamentos
huérfanos o destinados al tratamiento de enfermedades raras

Actuaciones:

Implementar mecanismos de recogida de datos integrados en la
historia clinica electrénica y en los sistemas de gestién que
permitan evaluar la efectividad y el coste de los tratamientos.

Evaluar resultados en salud de tratamientos para EERR en la
practica clinica real.
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Implementar protocolos de seguimiento especificos por
medicamento y/el patologia disefiados para ser cubiertos por los
propios pacientes (PROMs/PREMs). Estos protocolos prestaran
especial atencién a las dimensiones vinculadas a la calidad de vida
relacionada con la salud.

Dar cobertura a las necesidades de formacion e informacion en

Objetivo todo lo relacionado con la atencion farmacéutica de estas
enfermedades a los profesionales del ambito de la farmacia

Actuaciones:

Conocer las demandas de informacion y detectar las necesidades
de formacién especifica.

Elaborar y ofrecer actividades formativas adaptadas al dmbito de
la farmacia.

Mejorar la formacioén y la informacién a los pacientes en el acceso
a medicamentos en EERR.

Ampliar la participacién de la Comision Autonémica Central de
Farmacia y Terapéutica como érgano interno de asesoramiento

Objetivo 4.5: en materia de evaluacion de la farmacoterapia, en las
decisiones sobre seleccion y en la utilizacién y seguimiento de
los tratamientos

Actuaciones:

Identificar necesidades de incorporacion de medicamentos y dar
respuesta a estas.

Desarrollar protocolos para hacer efectivo un seguimiento de
tratamientos que se asocien con altos niveles de incertidumbre,
incluidos protocolos de farmacovixilancia activa.
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Potenciar la investigacion de medicamentos destinados al
tratamiento de las EERR y facilitar la participacion de los

Objetivo 4.6: . - ; .
pacientes en ensayos clinicos, especialmente en los relativos

a terapias avanzadas

Actuaciones:

Definir herramientas y/el circuitos para facilitar la identificacion
de ensayos clinicos disponibles y para potenciar la participacién de
pacientes con EERR en ensayos clinicos.

Fomentar la realizacién y publicacidn de estudios observacionales
que reflejen los resultados en la practica clinica real.
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LINEA ESTRATEGICA (5): Coordinacién sociosanitaria y participacion

ciudadana

Justificacion

Las EERR presentan alta morbilidad y el proceso de diagndstico es complejo y largo, con
un promedio de retraso de cuatro afios para casi el 50% de los casos. Ademas, existen
dificultades de acceso a la informacién sobre la enfermedad, como gestionarla y su
prondstico. Las opciones terapéuticas son muy limitadas, y solo un 6% de las personas
afectadas con tratamiento especifico y mas del 75% tienen alguna discapacidad

reconocida.

Debido a su complejidad, existe la definicion de trastorno raro sin un diagndstico
determinado (TRSDD) tras una investigacion completa. Segundo Orphanet (una base de
datos europea sobre enfermedad raras y medicamentos huérfanos), es un trastorno
poco frecuente para lo cual los expertos en enfermedades raras hicieron todos los
esfuerzos razonables con fines de determinar el diagnostico, de acuerdo con el estado
de la técnica y con las capacidades de diagnéstico disponibles, pero que no permitieron
concluir en un concepto clinicamente conocido. Se recomienda restringir el uso de esta

entidad con fines de codificacion a los expertos en EERR (c6digo ORPHA 616874).

Este escenario tan complejo y heterogéneo nos revela el impacto que produce esta
situacién en las personas que conviven con estas enfermedades, dado que precisan de
multiples recursos sanitarios, sociales, educativos y laborales, lo que hace necesario que

se coordinen todas las acciones para mejorar su salud.

Por otro lado, hay que capacitar y sensibilizar a los profesionales que elaboran informes
que son clave en los procedimientos de incapacidad, discapacidad y dependencia, para
que reflejen aspectos relevantes y acordes a lo que los equipos de valoracién consideran

o no pertinente a la hora de emitir un dictamen.

Las enfermedades raras, debido a su baja prevalencia, a la alta complejidad clinica y al
impacto multidimensional, requieren un enfoque centrado en la persona. La
incorporacién sistemdtica de la voz del paciente mediante instrumentos como los
PROMs y los PREMs permite mejorar la comprension del impacto real de las

enfermedades en la calidad de vida, funcionalidad y experiencia con la atencién sanitaria.
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Objetivos

Potenciar la coordinacion sociosanitaria creando sinergias
entre el ambito social y el sanitario y el tejido asociativo

Objetivo 5.1: para mejorar la calidad de vida de las personas con EERR o
con TRSDD y de sus familias

Actuaciones:

Reforzar los canales de comunicacion y los circuitos de derivacion
entre los equipos asistenciales y los equipos de trabajo social de la
red asistencial publica.

Constituir un grupo de trabajo de coordinacién sociosanitaria en el
seno del Consejo Asesor Técnico de Pacientes del Servicio Gallego
de Salud.

Definir los determinantes sociales para integrar en la historia
clinica digital de las personas con EERR.

Organizar actividades y/o jornadas de integraciéon entre los
diferentes agentes implicados en la mejora de la calidad de vida y
en el bienestar de las personas con EERR y de sus familias.

Identificar las necesidades y los recursos de los servicios sociales y
sanitarios disponibles en el ambito de las EERR (catalogo), asi
como los recursos de las asociaciones de pacientes.
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Mejorar la calidad, la precision y la utilidad de los informes
médicos elaborados en el contexto de EERR, con fines de
Objetivo 5.2: facilitar valoraciones mas justas y ajustadas en los

procedimientos de reconocimiento del grado discapacidad,
dependencia y/o incapacidad laboral permanente

Actuaciones:

Consensuar una guia especifica para la redacciéon de informes
médicos destinados a la valoracion de discapacidad, dependencia
y/o incapacidad laboral permanente en EERR, incluyendo los
criterios clinicos relevantes y las orientaciones sobre el impacto
funcional.

Implementar la formacién dirigida a los profesionales sanitarios
sobre la elaboracion de informes clinicos adaptados a los procesos
de valoracion sociosanitaria.

Desarrollar e implementar la evaluacion de resultados y
experiencia del paciente (PROMs y PREMs) adaptados a las

Objetivo 5.3: caracteristicas de las enfermedades raras, con fines de
integrar la perspectiva del paciente en la planificacion,
seguimiento y mejora de la atencién sanitaria

Actuaciones:

Revisar y seleccionar PROMs y PREMs validados que se puedan
adaptar al contexto de las enfermedades raras.

Incorporar la recogida sistematica de PROMs y PREMs en los
sistemas electrénicos de salud para facilitar su uso continuo e
integrado.
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Impulsar el apoderamiento de las personas con EERR, de las

Objetivo 5.4: familias y de los cuidadores en el campo del autocuidado y
en la toma de decisiones sobre su salud

Actuaciones:

Realizar acciones formativas e informativas a través del ambito
social, sanitario y educativo, en colaboracién con las asociaciones
de pacientes, sobre lo manejo de la enfermedad, la adherencia
terapéutica y el estilo de vida.

Desarrollar y difundir materiales informativos sobre las
enfermedades raras, los tratamientos disponibles, los derechos

sociosanitarios y los recursos de apoyo.

Otorgar apoyo psicoldgico y/o social ante un diagndstico y
prondstico desfavorable en situaciones que asi lo requieran.
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Anexo |. Linea transversal (T): Resultados en salud, registro y formacion

Objetivo Titulo

Realizar el disefio del estudio de resultados

T.141 en salud de pacientes con EERR inscritos en el
RERGA.
TA2 Emitir un informe bianual de resultados en

salud en pacientes con EERR.

Formula y estandar

Implementar acciones que persigan evaluar resultados en salud en el ambito de las enfermedades raras

Informe de la metodologia de evaluacion de resultados
en salud en enfermedades raras: Ji\[¢]

Informe bianual resultados en salud RERGA: SIS

Peso

1%

1%

Incrementar un 2% anual las inscripciones en el RERGA por parte de los profesionales del Servicio Gallego de

Salud

a) Incrementar un 2% anual las inscripciones
en el RERGA por parte de los profesionales
T21 del Servicio Gallego de Salud.
b) Registrar en el RERGA los pacientes
detectados por la FPGMX.

Difundir informacion desde la Direccion
General de Asistencia Sanitaria a los
profesionales del Servicio Gallego de Salud
del ambito sobre el objetivo y la aplicacion
del Rerga.

T.2.2.

Emitir un informe cada dos afios que describa

T23 la evolucion de las inscripciones en el Rerga.

[N.° inscripciones en el Rerga en el afio vigente — N.°
inscripciones en el Rerga en el afio anterior]/N.°
inscripciones en el Rerga en el afio anterior

Inscribir en el RERGA los casos detectados por las

2XIYNEISi/NO

Realizar por lo menos una actuacion al afio relativa a la
difusion formativa e informativa la profesionales de la
existencia y uso del Rerga:JiX[¢

Informe bianual evolutivo de las inscripciones en el

Rerga:

1%

1%

1%

1%

Facilitar y potenciar la realizacion de actividades formativas e informativas a los profesionales sanitarios en

las areas sanitarias del Servicio Gallego de Salud y a los pacientes

Realizar un curso gallego (centralizado) de

T.31 formacion a profesionales a través de la ACIS.

N.° de actividades formativas/informativas de
la Escuela Gallega para la ciudadania por area
sanitaria.

T.3.2

N.° de actividades informativas dirigidas la
poblacion/ciudadania realizadas en
colaboracién con asociaciones de
pacientes en EERR.

T.3.3
las

Nueva funcionalidad en la plataforma e-
Saude que les permita a los pacientes conocer
si estan inscritos en el Rerga.

T.3.4

Un curso formacién/afio a través de la ACIS: BIT[e]

N.° de acciones formativas a través de la Escuela en EERR

N.° de acciones formativas en colaboracion con las
asociaciones de pacientes en EERR

Nueva funcionalidad es-Salud implantada:

PESO TOTAL LiNEA

1%

1%

1%

1%

10%
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Anexo Il. Linea estratégica (1): Refuerzo de la prevencion secundaria en EERR

Objetivo Titulo Férmulay estandar Peso
1.1 Ampliar la cartera de servicios del Programa Gallego de Cribaje Neonatal

Nuevas patologias evaluadas por el Comité

1141 Asesor del programa.

N.° de patologias. Estandar 2%

Patologias  incluidas en la cartera N.°de patologias:
11.2 con?p.lementaria del Cribado neonatal de RS GREROLEEL s
Galicia. cumplan criterios de evaluacion|

2%

Evaluar el Programa gallego de deteccion precoz de enfermedades congénitas en la prueba del talén en

funcidn de resultados en salud

[N.° de patologias de la cartera de servicios del cribado
neonatal evaluadas en funcién de resultados en salud]

€N /N.° de patologias de la cartera de servicios del cribado 2%
neonatal

Estandar

Porcentaje de patologias evaluadas

1.2.1. funcion de resultados en salud.

Fomentar la investigacion y el estudio de otros métodos de analisis

Realizar un piloto para investigar el potencial

134 de un cribado neonatal gendmico.

Piloto realizado: SIIY[e) 2%

Realizar evaluacion econémica de la posible
1.3.2 implantacién del cribado genémico en el Evaluacién realizada: S¥i{{¢] 2%
sistema de salud.

PESO TOTALLINEA  10%
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Anexo lIl. Linea estratégica (2): Reorganizacion del circuito asistencial relacionado con los estudios y asesoramiento

genético

Objetivo Titulo

Formula y estandar

Reordenar los circuitos de derivacion y atencion de los estudios y asesoramiento genético

Peso

Actualizar circuitos de derivacion y atencion

211

en los estudios y asesoramiento genético.
21.2 Definir circuitos prioritarios.
213 Definir circuitos de valoracion de variantes de

significado incierto.

Actualizar la formacion del personal sanitario

N.° de circuitos actualizados:
N.° de circuitos definidos:

N.° de circuitos definidos:

2%

2%

1%

Elaborar un curso de formacion a través de
ACIS sobre avances en genética y protocolos.

Impartir talleres formativos en distintos
servicios de las areas sanitarias.

Un curso de formacion al afio a través de ACIS: SIS

Un taller cada dos afios:

Reducir los tiempos de espera de las pruebas diagnésticas un 30%

2%

2%

231 Implementar colaboracién entre centros.

232 Tierrgpp de respuesta de los estudios
geneticos.

233 Elaborar protocolos conjuntos entre la FPGMX
y las unidades de genética.

23.4 Compartir informacion de las variantes
almacenadas.

Implementar informes diagnésticos en las unidades de
genética del Sergas partiendo de los datos genémicos
generados en la FPGMX: JIL[e)

Merma del tiempo de los estudios

respuesta de
genéticos:

N.° de protocolos elaborados:

Reuniones entre los miembros de la red:

Optimizar las consultas de asesoramiento genético

2%

2%

2%

2%

2.41 Pacientes valorados por la consulta de
genética a través de la via propia de las UFM.
2.42 Participar expertos en genética tanto en las

UFM como en la Comision de EERR.

Porcentaje de pacientes remitidos a estudios genéticos a
través de la UFM, sobre el total de pacientes valorados

por la UFM:

Participacion de
Comision de EERR

enetistas en las reuniones de la

Participacién de genetistas en la actividad asistencial
comun de las UFM: JIiX[¢)

PESO TOTAL LiNEA

2%

0,5%

0,5%

20%
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Anexo IV. Linea estratégica (3): Atencion integral a las personas con EERR

Objetivo Titulo

Formula y estandar

Peso

3.1 Impulsar la atencién integral a las personas con enfermedades raras

3141 Definir protocolos asistenciales.
312 Realizar protocolos para la transicion de la
o edad pediatrica a la adulta.
Consultas de transicion de la edad pediatrica a
313
la adulta.
31.4 Tasa de abandono de la asistencia de la edad

pediatrica a la edad adulta.

N.° de protocolos asistenciales:

Realizado protocolo de transicidn de la edad pediatrica a
la adulta: ém

Consultas de transicion en las tres dreas sanitarias con
UFM

N.° de pacientes mayores de 14 afios que contintan en
seguimiento/N.° de pacientes mayores de 14 afios x 100
L <10%

Integrar la rehabilitacion funcional como parte normalizada en la atencion a los pacientes con EERR

3%

2%

3%

2%

Crear equipos interdisciplinares de

3.21 rehabilitaciéon para la valoracion y el
tratamiento de pacientes con EERR.

322 Implantar tecnologia robética en las unidades

- de rehabilitacion de cada area sanitaria.

Disefiar e implantar un modelo de

3.23 rehabilitaciéon funcional para pacientes entre
6y 15 afos.

32.4 Disefiar e implantar un modelo de

rehabilitacion domiciliaria.

Creados equipos interdisciplinares de rehabilitacion:

Tecnologia robética en las unidades de rehabilitacion de
todas las areas sanitarias: JIi\¢]

Integrar las nuevas tecnologias en la asistencia sanitaria de los pacientes con enfermedades raras

Potenciar las e-interconsultas entre las UFM y
atencion primaria con un gestor de peticiones
interareas.

3.31

Impulsar el uso de la videoconsulta en tiempo
real para la valoracion o seguimiento de
pacientes con EERR de otras areas sanitarias o
con dificultad para la movilidad.

3.3.2

Promover el trabajo en red entre expertos
interhospitalarios en casos complejos o sin
diagnéstico.

333

Promover la participacion en la red de nodos

3.3.4. . .
del Sistema Nacional de Salud.

Gestor de peticiones interdreas: JJi\[¢]

Incorporada la videoconsulta en tiempo real a la
asistencia sanitaria: JI\[¢]

Colaboraciones  entre

expertos

interhospitalarios:

Promover la integracién tecnolégica en la red de nodos
del SNS: SVA[¢]

PESO TOTAL LiNEA

1%

1%

1%

2%

2%

1%

1%

1%

20%
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Anexo V. Linea estratégica (4): Accesibilidad terapias farmacoldgicas

Objetivo Titulo

Formula y estandar Peso

Acercar la atencion farmacéutica al domicilio de los pacientes con EERR que cumplen con los requisitos

establecidos en la normativa correspondiente

Fomentar la puesta en marcha de programas
de dispensacion de medicamentos y/o
dietoterapicos y/o productos sanitarios en el
domicilio o en su entorno.

411

Puesta en marcha de programas de dispensacién de

0,
medicamento a domicilio/entorno del paciente V(e 1,5%

Normalizar el acceso de los pacientes con EERR a los farmacos elaborados como férmulas magistrales (FFMM)

4.21

Definir un catalogo normalizado de FFMM.

Definir un modelo para mejorar el acceso a las

4.2.2 FFMM para los pacientes con EERR.

Catélogo normalizado: FIIN[e 0,5%
Existencia de un documento formal del modelo [SI®)
N.° de reuniones multidisciplinares realizadas:

0,5%

Nivel de satisfaccién de pacientes y profesionales con el
modelo >75% BUENA O MUY BUENA (encuesta de

satisfaccion): K R I ER AUV A DL

Evaluar los resultados en salud en el ambito de medicamentos huérfanos o destinados al tratamiento de

enfermedades raras

Implementar mecanismos de recogida de
datos integrados en la historia clinica
electronica y en los sistemas de gestion que
permitan evaluar la efectividad y el coste de
los tratamientos.

4.31

Evaluar resultados en salud de tratamientos

4.32 para EERR en la practica clinica real.

Implementar protocolos de seguimiento
especificos por medicamento y/o patologia
disenados para ser cubiertos por los propios
pacientes.

433

Dar cobertura a las necesidades de formacion e informacion en todo

Integracion de los sistemas de informacion del Sergas con
Valtermed: [i{{®)
N.° registros en Valtermed:

0,5%
Disponibilidad de una herramienta de gestion que permita
el seguimiento de los modelos innovadores de financiacion
basados en resultados en salud: JIi[e}
Informes de resultados en salud realizados: 1,5%
N.° de protocolos creados: 0,5%

lo relacionado con la atencion

farmacéutica de estas enfermedades a profesionales del ambito de la farmacia

Conocer las demandas de informacion vy

4.41 detectar las necesidades de formacion
especifica.
4.42 Elaborar y ofrecer actividades formativas

adaptadas al ambito de la farmacia.

Realizacion de actividades y encuestas para conocer
necesidades formativas

Porcentaje de profesionales participantes en actividades o

que responden a encuestas de necesidades formativas. 0,5%
>75% participacion|

N.° de temas o areas formativas identificadas como
prioritarias

N.° de propuestas formativas planificadas en funcién de
las necesidades detectadas: % 1%

N.° acciones formativas
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Objetivo

4.51

4.5.2

Titulo Formula y estandar Peso

Ampliar la participacion de la Comision Autonémica Central de Farmacia y Terapéutica, como 6rgano interno de
asesoramiento en materia de evaluacion de la farmacoterapia, en las decisiones sobre seleccion, utilizacion y

seguimiento de los tratamientos

Identificar necesidades de incorporaciéon de

° . > 0,
medicamentos y dar respuesta a estas. N.° de medicamentos de EERR evaluados por la CACFT:E§| 1%

Definicion de un catalogo normalizado de

FFMM N.° protocolos creados: 1%

Potenciar la investigacion de medicamentos destinados al amiento de las EERR y facilitar la participacion de

los pacientes en ensayos clinicos, especialmente en los relativos a terapias avanzadas

4.6.1

4.6.2

Definir herramientas y/o circuitos para

facilitar la identificacion de ensayos clinicos Disponibilidad participacién en ensayos clinicos en EERR
disponibles y para potenciar la participacién (N.° de ensayos en ER): 5§

de pacientes con EERR en ensayos clinicos.

0,5%

Fomentar la realizacion y publicacion de N.° de estudios observacionales con medicamentos para
estudios observacionales que reflejen los EERR publicados con resultados en la practica clinica real. 0,5%
resultados en la practica clinica real.

PESO TOTAL LINEA 10%
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Anexo VI. Linea estratégica (5): Coordinacion sociosanitaria y participacion ciudadana

Objetivo

5.21

5.2.2

5.3.1

5.3.2

Titulo

Formula y estandar

Peso

Potenciar la coordinacion sociosanitaria creando sinergias entre el ambito social y sanitario y el tejido

asociativo para mejorar la calidad de vida de las personas con EERR o TRSDD y de sus familias

Reforzar los canales de comunicacién y los
circuitos de derivacion entre los equipos
asistenciales y los equipos de trabajo social de
la red asistencial publica.

Constitucion de un grupo de trabajo de
coordinacion sociosanitaria en el seno del
Consejo Asesor Técnico de Pacientes del
Servicio Gallego de Salud.

Definir los determinantes sociales a integrar
en la historia clinica digital de las personas
con EERR.

Organizar actividades y/o jornadas de
integracion entre los diferentes agentes
implicados en la mejora de la calidad de vida y
en el bienestar de las personas con EERR y de
sus familias.

Identificar las necesidades y recursos de los
servicios sociales y sanitarios disponibles en el
ambito de las EERR (catdlogo), asi como los
recursos de las asociaciones de pacientes.

Incorporacién efectiva de un profesional de trabajo social
al Comité clinico de la UFM de la area sanitaria: m

Acta de constitucion del grupo de trabajo de
coordinacion sociosanitaria: Eﬂ!&

Relacién de determinantes sociales a integrar en la HC:
SI/NO

N.° de acciones formativas en colaboracion con las
asociaciones de pacientes en EERR: IJENTe

Definicion de un catalogo de recursos sociales y
sanitarios disponibles para ER: JILIe]

0,5%

0,5%

0,5%

1%

0,5%

Mejorar la calidad, precision y utilidad de los informes médicos elaborados en el contexto de EERR, con el fin de
facilitar valoraciones mas justas y ajustadas en los procedimientos de reconocimiento del grado de

discapacidad, dependencia y/o incapacidad laboral permanente

Consensuar una guia especifica para la
redaccion de informes médicos destinados a la
valoracion de discapacidad y/o dependencia en
enfermedades raras, incluidos los criterios
clinicos relevantes y las orientaciones sobre el
impacto funcional.

Implementar formacion dirigida a
profesionales sanitarios sobre la elaboracion
de informes clinicos adaptados a los procesos
de valoracion sociosanitaria
(discapacidad/dependencia/incapacidad
laboral permanente).

Disponer de una guia para la redaccién de informes
médicos destinados a la valoracion de la discapacidad y/o
dependencia: SI\[¢)

Accion formativa oficial en el Servicio Gallego de Salud
destinada a la buenas practicas en la elaboracion de
informes clinicos adaptados a los procesos de valoracion
de discapacidad/dependencia/incapacidad laboral
permanente:

1%

1%

Desarrollar e implementar la evaluacion de resultados y experiencia del paciente (PROM y PREM) adaptados a

las caracteristicas de las enfermedades raras, con el fin de integrar la perspectiva del paciente en la
planificacion, seguimiento y mejora de la atencion sanitaria

Revisar y seleccionar PROMs y PREMs
validados que puedan ser adaptados al
contexto de las enfermedades raras.

Incorporar la recogida sistematica de PROM y
PREM en los sistemas electrénicos de salud
para facilitar su uso continuo e integrado.

Disefio encuesta PROMs/PREMs: SII[e)

Implementacion de la encuesta PROM/PREM vy evaluacién
de los resultados: SN[

1%

1%
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Objetivo

Titulo

Formula y estandar Peso

Impulsar el empoderamiento de las personas con EERR, familias y cuidadores en el campo del autocuidado y en

la toma de decisiones sobre su salud

5.4.1

5.4.2

5.43

Realizar acciones formativas e informativas a
través del ambito social, sanitario y educativo,
en colaboracion con las asociaciones de
pacientes, sobre el manejo de la enfermedad,
adherencia terapéutica y estilo de vida.

Desarrollar y difundir materiales informativos
sobre las  enfermedades raras, los
tratamientos disponibles, derechos
sociosanitarios y recursos de apoyo.

Otorgar apoyo psicoldgico y/o social ante un
diagnéstico y pronéstico desfavorable en
situaciones que asi lo requieran.

N.° de acciones formativas en colaboracién con las

0,
asociaciones de pacientes en EERR: EJENTS | 1%
N.° de diptico/triptico/documento informativo: 1%
Incorporacién efectiva de un profesional de la psicologia al 0.5%
Comité clinico de la UFM del &rea sanitaria: Eﬂ&i 27

Cualquier otra accion que mejore la accesibilidad de los
pacientes con EERR que lo requieran, y a sus familias, a 0,5%
una atencion psicoldgica

PESO TOTAL LINEA 10%
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