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INTRODUCION

As enfermidades raras (EERR), ainda que afectan un nimero relativamente pequeno de
persoas, tefien un impacto profundo nas familias afectadas e supofien un desafio
clinico, social e emocional de enorme magnitude. Por iso, o Servizo Galego de Saude
(Sergas) asumiu con decisidon a necesidade dunha nova estratexia centrada en novos

retos.

Unha vez avaliada a primeira estratexia galega do 2021-2024, comezamos un camifio
NOVO que queremos percorrer para os proximos anos. Temos fortalezas nos avances

acadados e temos debilidades que queremos abordar e resolver.

Sen deixar de seguir impulsando o que funcionou, que nos supuxo ser unha referencia
no eido nacional, como foi a posta en marcha das unidades multidisciplinares de
enfermidades raras ou a ampliaciéon da carteira de servizos dos cribados neonatais
(agora a mais completa do Sistema Nacional de Saude), en Galicia queremos seguir

sendo un modelo na atencidn a estas patoloxias.

Lembramos os fitos alcanzados:

o Elaboraciéon da primeira estratexia galega de enfermidades raras:
Galicia desenvolveu a sua folla de camifio autonémico que se adaptou
as prioridades do contexto galego. Esta estratexia baseouse en tres
piares fundamentais: diagnéstico temperan, coordinacién asistencial e

impulso a investigacion.

e Creacién do Rexistro Galego de Enfermidades Raras: nos ultimos anos,
puxemos en marcha un rexistro especifico que permitiu cofiecer mellor
a prevalencia, evolucidn e distribucion destas patoloxias na nosa
comunidade. Esta ferramenta non s6 mellora a planificacién sanitaria,

senon que nos vai facilitar a medicion de resultados en salde.
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A Estratexia galega en enfermidades raras 2025-2030

Reforzo da Rede de atencién multidisciplinar, a través da creacion e
posta en marcha das unidades funcionais multidisciplinares (UFM):
potencidronse equipos especializados nos hospitais de referencia, como
o CHUAC (A Corufia), o CHUS (Santiago de Compostela) e o CHUVI
(Vigo), con unidades multidisciplinares que permitiron unha atencidn
multidisciplinar ao paciente e que seguirdn sendo nos préximos anos o

modelo de atencion que se ha seguir consolidando.

Avanzouse no diagndstico xenético. Galicia foi pioneira na
implementacion do cribado neonatal ampliado, asi como na
dispoiiibilidade de técnicas avanzadas de diagndstico xenético e
variantes identificadas, e coordina o Programa IMPaCT Xendmica a nivel

nacional para o diagndstico de EERR non diagnosticadas.

ten como

obxectivo mellorar os resultados en saude deste colectivo, apoderar os pacientes e as

suas familias, e consolidar Galicia no dmbito da formacion, investigacion e excelencia

no manexo de enfermidades raras. Para iso, a estratexia galega de enfermidades raras

pora o acento en:

transversal e multidisciplinar.
Impulsar a prevencién secundaria.

Mellorar o acceso a terapias farmacoldxicas.

Mellorar a atencidn integral ds enfermidades raras, a través dunha abordaxe

Desenvolver un modelo centrado na persoa e na coordinacion sociosanitaria.
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Esta estratexia susténtanse en catro principios que consideramos basicos:

o Apoio a asociacions e participacidns de pacientes

o Incorporar a telemedicina e o traballo en rede

e Optimizar procesos asistenciais aproveitando todos os Recursos actuais

0 Medicion de resultados en saude

A estratexia galega de enfermidades raras desenvélvese ao longo de seis lifas

estratéxicas, cos seus obxectivos e acciéns correspondentes.

Lifia estratéxica Obxectivos
LT. e Implementar acciéns que persigan avaliar resultados en
Resultados en saude, salide no ambito das enfermidades raras
rexistro, formacion e e Incrementar un 2 % anual as inscriciéns no RERGA por parte
investigacion. dos profesionais do Servizo Galego de Saide

e Facilitar e potenciar a realizacion de actividades formativas e
informativas a profesionais sanitarios do Servizo Galego de

Saude e pacientes

L1. e Ampliar a carteira de servizos do Programa Galego de
Reforzo da prevencion deteccion precoz de enfermidades conxénitas na proba do
secundaria en talén, incorporando novas enfermidades que hai que cribar

enfermidades raras e Fomentar a investigacion e o estudo doutros métodos de
(EERR). andlise que nos permitan sentar as bases para unha posible

ampliaciéon da carteira de servizos do Programa Galego de

deteccion precoz de enfermidades conxénitas na proba do

talén
L2. e Reordenar os circuitos de derivacion e atencion dos estudos e
Reorganizacién do asesoramento xenético
circuito asistencial e Actualizar a formacién do persoal sanitario
relacionado cos estudos e Reducir os tempos de espera das probas diagnésticas polo
e asesoramento menos un 30 %
xenético. e Optimizar as consultas de asesoramento xenético
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Lifia estratéxica Obxectivos

L3.
Atencion integral as
persoas con EERR.

L4.

Accesibilidade terapias
farmacoloéxicas.

L5.

Coordinacion
sociosanitaria e
participacion cidada.

Impulsar a atencion integral ds persoas con enfermidades
raras

Integrar a rehabilitacion funcional como parte normalizada
na atencidn a pacientes con EERR

Integrar as novas tecnoloxias na asistencia sanitaria dos

pacientes con enfermidades raras

Achegamento da atencién farmacéutica ao domicilio dos
pacientes con EERR que cumpren cos requisitos establecidos
na normativa correspondente

Normalizacion do acceso dos pacientes con EERR aos
farmacos elaborados como formulas maxistrais (FFMM)
Avaliacion de resultados en sadde no dambito de
medicamentos orfos ou destinados ao tratamento de
enfermidades raras

Dar cobertura as necesidades de formacién e informacién en
todo o relacionado coa atencién farmacéutica destas
enfermidades aos profesionais do dmbito da farmacia
Ampliar a participacién da Comisién Autonémica Central de
Farmacia e Terapéutica como 6rgano interno de
asesoramento en materia de avaliaciéon da farmacoterapia,
nas decisiéns sobre seleccién, na utilizacién e no seguimento
dos tratamentos

Potenciar a investigacién de medicamentos destinados ao
tratamento das EERR e facilitar a participacion das/os
pacientes en ensaios clinicos, especialmente nos relativos a

terapias avanzadas

Potenciar a coordinacion sociosanitaria, creando sinerxias

entre o dmbito social, o sanitario e o tecido asociativo para
mellorar a calidade de vida das persoas con EERR ou con
TRSDD e as suas familias

Mellorar a calidade, precision e utilidade dos informes
médicos elaborados no contexto de EERR, co fin de facilitar
valoraciéns mais xustas e axustadas nos procedementos de
recofiecemento do grao de discapacidade, dependencia e/ou

incapacidade laboral permanente
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Esta estratexia debe aliflarse ademais dos obxectivos do IRDIRC, tendo en conta os
cambios substanciais que se tefien producido na contorna, coa creacion das
especialidades de Xenética Clinica e Xenética de laboratorio, coa aprobaciéon do
Catdlogo de probas de Xenética e Xendmica do SNS, coa rede IMPaCT-Xendmica para o
diagnéstico de EERR non diagnosticadas, coordinada desde Galicia, coa gran accién
europea ERDERA para EERR na que a FPGMX (Fundacién Publica Galega de Medicina

Xendmica) ten un papel activo e co consorcio CERTERA para terapias avanzadas en

EERR, do que formamos parte.

ESTRATEXIA
GALEGA EN
ENFERMIDADES

Refuerzo da Prevencion secundaria EAIAS Coordinacion Sociosanitaria e

en enfermidades raras 2025/2030 y participacion cidada

Reorganizacion do circuito : Accesibilidade a terapias
asistencial relacionado cos farmacoloéxicas
estudos e asesoramento
xenéticos

Atencion Integral as persoas
con EERR

ina Resultados en Saude

ransversal | Rexistro, Formacion e Investigacion
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LINAS ESTRATEXICAS

LINA TRANSVERSAL (T): Resultados en satde, rexistro, formacion e

investigacion

Xustificacion

O Comité Asesor de Resultados en Saude do Servizo Galego de Saude é un 6rgano
técnico definido pola Xunta de Galicia en 2024, co obxectivo de desefiar e impulsar un
novo modelo de asistencia sanitaria baseado nos resultados reais en saldde dos
pacientes. O Sergas avanza cara a un modelo de xestién baseado en resultados en
saude, co obxectivo de medir o impacto real das intervencions sanitarias na calidade de
vida dos pacientes. Esta orientacién esta apoiada pola Estratexia de resultados en
saude, que se nutre da andlise de milléns de datos clinicos recollidos nos ultimos anos.
Esta inxente base de informaciéon permitird tomar decisions mais informadas,
establecer comparativas entre dreas e fomentar unha cultura de transparencia e

mellora continua.

Asi pois, a Estratexia en enfermidades raras para os vindeiros anos 2025-2030 debe
seguir este camifio e esa é a razdn da lifia de accion estratéxica transversal sobre a que

pivota: resultados en saude, rexistro e formacion.

O Rexistro de Enfermidades Raras de Galicia (RERGA) conta con informacién basica
tamén para dispofier de cofiecemento sobre a evolucién destas enfermidades, o que
permite orientar a planificacién e xestién sanitaria e tamén dirixir a formacion nas
enfermidades raras que sexan obxecto de rexistro nesta Comunidade Auténoma. Esta
base de datos, xunto con outros sistemas de informacion corporativos, seran a base da

avaliacion, analise e medicidn dos resultados en saude para estes pacientes.

No ano 2018 publicase o Decreto 168/2018, do 20 de decembro, polo que se crea e
regula o Rexistro de Pacientes con Enfermidades Raras da Comunidade Auténoma de

Galicia (Rerga) e este mesmo ano comeza a funcionar.
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A data do 31 de decembro de 2024, realizaronse un total de 5.217 rexistros de EERR,
dos cales 2.474 (47 %) corresponden a homes e 2.743 (53 %) a mulleres. Estas
notificaciéns non entran no Rerga ata que sexan validadas por persoal designado como

validador.

A pesar deste gran salto cuali e cuantitativo nos ultimos 4 anos, o RERGA debe seguir
nutrindose por parte dos profesionais responsables da asistencia do paciente cunha
enfermidade rara. Durante estes anos colaborouse en actividades formativas a este

respecto.

Dada a sua relevancia e a sua necesidade da actualizacion continua, obsérvase
prioritario unha lifia especifica para seguir impulsando e potenciando o seu uso. O fin é
poder chegar a ter unha dimensidon o mais precisa e realista posible da casuistica e da
prevalencia destas enfermidades na nosa comunidade, desde o punto de vista

epidemiolodxico.

O persoal sanitario que diagnostique, avalie, trate ou realice o seguimento dos
pacientes afectados por algunha das enfermidades raras obxecto de rexistro, asi como
o persoal encargado das fontes de informacién relacionadas, debe axustar a sua

actuacion para poder rexistrar e realizar o rexistro correspondente.

Obxectivos

Implementar accions que persigan avaliar resultados en

Obxectivo T.1:

saude no ambito das enfermidades raras

Actuacions:

Desefiar a metodoloxia e fontes de datos que se vaian utilizar, co
obxectivo de avaliar os resultados que tefian que ver coa saude
dos pacientes diagnosticados de EERR que estean inscritos no
Rerga.

Realizar un informe bianual de resultados en saide consonte ao
desefio do modelo de resultados en salude definido para o ambito
das enfermidades raras.
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Incrementar un 2 % anual as inscricions no RERGA por parte

Obxectivo T.2:

dos profesionais do Servizo Galego de Satude
Actuacions:

Realizar a maxima difusion posible a través de calquera actuacién
para que os profesionais sanitarios do Servizo Galego de Saude o
cofiezan e incorporar ao RERGA os pacientes detectados pola
FPGMX.

Realizar o seguimento e a avaliacién periddica das inscriciéns no
Rerga polo menos unha vez ao ano, co fin de verificar que as
medidas informativas acaden o obxectivo perseguido de
incrementar o numero de inscricions.

Facilitar e potenciar a realizacion de actividades formativas e
informativas aos profesionais sanitarios do Sergas e aos pacientes.

Obxectivo T.3:

Actuacions:

Desenvolver polo menos un curso de formacién anual a través da
Axencia Galega de Cofiecemento en Saude (ACIS), dirixido ao
persoal sanitario do Servizo Galego de Saude.

Desenvolver polo menos unha actividade formativa ou informativa
anual por area sanitaria a través da Escola Galega de Salde para
Cidadans, dirixida aos pacientes de enfermidades raras ou as
persoas que os coidan (familiares ou persoal das suas asociaciéns).

Participar, por parte da Conselleria ou Servizo Galego de Saude,
polo menos nunha actividade informativa anual, en colaboracién
con algunha asociaciéon de pacientes de enfermidades raras de
Galicia.

Desenvolver unha nova funcionalidade na plataforma é-Saude que
lles permita aos pacientes afectados por estas enfermidades
cofecer se estan inscritos no Rerga.
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LINA ESTRATEXICA (1): Reforzo da prevenciéon secundaria en enfermidades
raras (EERR)

Xustificacion

Os programas de cribado neonatal estan considerados como unha actividade esencial
dentro do contexto da medicina preventiva e o seu obxectivo é a identificaciéon precoz e
o tratamento dos neonatos afectados por enfermidades conxénitas, susceptibles de
beneficiarse dun diagnéstico e tratamento precoces. A intervencion sanitaria adecuada
no momento oportuno reduce a morbilidade, a mortalidade e as discapacidades

asociadas as devanditas enfermidades.

Os avances nas técnicas analiticas no campo da espectrometria de masas en tandem
permiten unha gran flexibilidade a hora de incrementar o ndmero de enfermidades

conxénitas que se poden detectar no cribado neonatal.

Por outra banda, o desenvolvemento e os avances que se poidan producir respecto a
outros métodos de analise, como o cribado neonatal xenédmico, poden supor un cambio
histdrico para os programas actuais, ao permitir incluir aquelas enfermidades que
actualmente non dispofien de marcadores de deteccion bioquimicos, pero para as que

xa existen opcions terapéuticas.

Ademais, unha analise xendmica das mostras de sangue obtidas no cribado neonatal
permitiria levar a cabo un estudo de metabolémica non dirixida, co fin de proporcionar
nalguns casos un contexto funcional para a interpretacidn de variantes de significado
incerto e noutros poderianse identificar biomarcadores para facilitar a deteccién

bioquimica precoz destas entidades.

Por todo iso e co fin de seguir avanzando cara a un cribado neonatal cada vez mais
completo, sempre supeditado aos avances na dispofiibilidade de novos tratamentos e a
eficacia demostrada por estes, é necesario estar avaliando continuamente a
pertinencia de incluir novas enfermidades dentro da carteira de servizos do Programa
galego de deteccion precoz de enfermidades conxénitas na proba do taldn, asi como
fomentar a investigacién dirixida a dotarnos de ferramentas que nos permitan un

diagnéstico precoz destas.
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Non é menos importante avaliar os resultados en saude (calidade de vida tras o
tratamento, funcionalidade recuperada, reduciéon da dor ou dos sintomas, autonomia,
satisfaccién co proceso asistencial..) derivados da deteccién precoz, co fin de

incorporalos a avaliacion do programa.

Isto tamén debe servir para explorar mecanismos de financiamento dos tratamentos
en funcion dos resultados obtidos, cun modelo baseado en risco compartido, o cal
tamén permitird favorecer o acceso temperan a tratamentos innovadores, mesmo

cunha evidencia limitada no momento da autorizacion.

Obxectivos

Ampliar a carteira de servizos do Programa galego de
deteccion precoz de enfermidades conxénitas na proba do
talon, incorporando novas enfermidades a cribar

Obxectivo 1.1:

Actuacions:

Avaliar, tras a andlise previa da evidencia cientifica dispofiible
sobre os potenciais beneficios en sadde por parte do grupo asesor
do Programa galego de deteccion precoz de enfermidades
conxénitas na proba do talon, a posible inclusion na carteira de
servizos do programa das enfermidades que se indican na téboa 1
(todas elas con tratamento efectivo aprobado ou esperando a sua
aprobacién).
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Taboa 1: Enfermidades para incluir na carteira de servizos do Programa galego de

deteccion precoz de enfermidades conxénitas

,/1. AMT ou déficit de Guanidinoacetato Metiltransferasa \
f \
2. AADC ou deficiencia da Descarboxilasas de aminodcidos aromaticos
3. Enfermidade de Gaucher

4. ASMD ou deficiencia da Esfingomielinasa Acida ou antigamente
Niemann-Pick A/B

5. Enfermidade de Krabbe.

6. MPS Il ou enfermidade de Hunter

7. MPS VI ou enfermidade de Maroteaux-Lamy

8. MPS VIl ou enfermidade de Sly

9. CLN2 ou lipofuscinose neuronal ceroidea tipo 2.

10. LAL-D o déficit de Lipasa Acida Lisosomal ou enfermidade de
Wolmann

11. Alfa-Manosidose

12. Enfermidades para as que se estd esperando a aprobaciéon dun
tratamento efectivo:

a. Gangliosidose GM1

b. Gangliosidose GM2

\\ c. MPS 1l ou enfermidade de Sanfilippo /
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Avaliar o Programa galego de deteccion precoz de
Obxectivo 1.2: enfermidades conxénitas na proba do talon en funcion dos

resultados en saude, facilitando o uso de modelos de risco
compartido para o financiamento do tratamento.

Actuacions:

Desefiar o sistema de indicadores que permita avaliar o Programa
galego de deteccion precoz de enfermidades conxénitas na proba
do talén en funcién dos resultados en sadde para as patoloxias
incluidas na carteira de servizos deste.

Fomentar a investigacion e o estudo doutros métodos de analise

. que nos permitan sentar as bases para unha posible ampliacion

Obxectivo 1.3: da carteira de servizos do Programa galego de deteccion precoz
de enfermidades conxénitas na proba do talén.

Actuacions:

Fomentar o estudo doutros métodos de andlise, como o cribado
neonatal xenémico, a partir das mesmas mostras de sangue seco
obtidas no cribado actual, co fin de identificar marcadores,
xenéticos ou bioquimicos, que faciliten a deteccidén precoz de
patoloxias que potencialmente se poidan incluir na carteira de
servizos do cribado neonatal de Galicia.
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LINA ESTRATEXICA (2): Reorganizacién do circuito asistencial relacionado
cos estudos e asesoramento xenético

Xustificacion

A xenética desempefia un papel clave no diagndstico e no manexo das enfermidades
raras, xa que moitas delas tefien unha base hereditaria ou estan relacionadas con
alteracidons xenéticas especificas. A identificacién destas variantes permite unha
atencion mais precisa e personalizada, mellora o acceso a tratamentos axeitados e
favorece a orientacién das familias afectadas. Neste contexto, o asesoramento
xenético adquire unha importancia fundamental, proporciona informacién adaptada as

necesidades dos pacientes e das suas familias e facilita a toma de decisiéns.

Para garantir unha atencién eficiente e adaptada as necesidades das persoas cunha
enfermidade rara é precisa a reorganizacién dos circuitos asistenciais relacionados cos
estudos e asesoramento xenético. Novos tratamentos e posibles intereses

reprodutivos futuros recomendan a definicidn de circuitos prioritarios.

Cos avances en xenética no diagnostico, tratamento e seguimento destes pacientes, é
importante actualizar a formacion do persoal sanitario para mellorar a xestién da
demanda, asi como o reforzo da atencién especializada nas UFM xa existentes, coa
incorporacién de novas especialidades, o que permitird unha toma de decisiéns mais

acertada.

De acordo co sinalado na Instrucién 8/18 de ordenacion das probas de analises
xenéticas no ambito de Servizo Galego de Salde, as probas necesarias para o
diagnéstico cando se sospeita dunha enfermidade rara realizanse na Fundacién Publica
Galega de Medicina Xenoémica (FPGMX). O volume tan elevado de estudos que se
demandan provoca uns tempos de resposta criticos para o diagndstico e o tratamento
destas patoloxias. Co fin de fortalecer a capacidade diagnéstica e de mellorar a
eficiencia na atencidn, resulta fundamental fomentar a colaboracion e o traballo en
rede entre os distintos centros. A creacidn dun sistema coordinado permite compartir
cofiecementos, recursos e protocolos, optimiza o acceso aos estudos xenéticos e
garante unha maior equidade na atencién. Este enfoque colaborativo facilita o apoio
mutuo entre profesionais e favorece a mellora continua no diagndstico e tratamento

das enfermidades xenéticas.
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A consulta co informe de resultados do estudo xenético implica algo mais que a achega

de informaciéon médica. A comunicaciéon con expertos en xenética permite entender o

resultado no seu contexto, as suas implicacions médicas, a herdanza da enfermidade

ou risco noutros familiares e as opcions reprodutivas. Por outra banda, aclaranse

posibles dubidas e preocupaciéns que xurdan na consulta e indicanse as

recomendacions de derivacion aos especialistas segundo a alteracion xenética.

O modelo establecido polos centros, servizos e unidades de referencia (CSUR)

proporciona un exemplo de integracion que garante unha atencion global, potencia a

colaboracion entre diferentes niveis asistenciais e facilita o acceso a recursos e

tratamentos de alta calidade para as persoas afectadas.

Obxectivos

Obxectivo 2.1:

Actuacions:

Reordenar os circuitos de derivacion e atencion dos

estudos e asesoramento xenético

Analizar, actualizar e definir circuitos de derivacién e atencién nos
estudos e asesoramento xenético.

Definir circuitos prioritarios para o diagnostico daqueles casos con
interese reprodutivo, ou que dispoifian dun tratamento
farmacoléxico acreditado que mellore o curso da enfermidade.

Definir circuitos para pacientes con variantes de significado
incerto.
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Obxectivo 2.2:

Actuacions:

Obxectivo 2.3:

Actuacions:

Actualizar a formacion do persoal sanitario

Fomentar, a través da Axencia Galega de Cofiecemento en Saude
(ACIS), a formacion dos facultativos do Servizo Galego de Saude
sobre os avances en xenética e os protocolos para acelerar os
diagnésticos.

Promover talleres formativos nas areas, dirixidos aos servizos
clinicos que atenden a pacientes con EERR, para mellorar a xestién
da demanda.

Reducir os tempos de espera das probas diagnésticas

polo menos un 30 %

Formalizar unha rede de centros colaborativos para a elaboraciéon
de informes diagndsticos a partires dos datos xenémicos xerados
na FPGMX.

Elaborar modelos conxuntos de informe de laboratorio e
diagnéstico baixo a coordinacion da FPGMX, e cumprir co
Catalogo Comun de Probas Xenéticas e Xenomicas do SNS.

Compartir informaciéon das variantes rexistradas na rede para
facilitar a elaboracion dos informes xenéticos (Proxecto SiGenes e
plataforma Xénica).
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Obxectivo 2.4: Optimizar as consultas de asesoramento xenético

Actuacions:

Definir un protocolo de relacion entre as unidades de Xenética, a
UFM e a FPGMX para establecer unha coordinacién funcional.

Organizar o asesoramento xenético e os circuitos de derivacién tanto
nas UFM como nas unidades de xenética, na FPGMX e nos CSUR.

Incorporar facultativos das unidades de Xenética asi como
xenetistas da FPGMX na Comisidon Galega de EERR e nos comités
clinicos de area.
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LINA ESTRATEXICA (3): Atencion integral as persoas con EERR

Xustificacion
Na Estratexia Galega de Enfermidades Raras 2021-2024 definiase un novo modelo
asistencial para a atencién das EERR, e son as UFM o recurso asistencial no que se

asenta este novo modelo.

Organizouse a asistencia sanitaria coa creacién de tres UFM de EERR no Complexo
Hospitalario Universitario da Corufia (CHUAC), no Complexo Hospitalario Universitario
de Santiago (CHUS) e no Complexo Hospitalario Universitario de Vigo (CHUVI). Estas
realizaron xa mais de 5.600 consultas, produciuse un incremento na sua actividade de

mais dun 400 % entre os anos 2022 e 2024.

Tamén contamos con CSUR de metabolopatias do CHUS ou os de cardiopatias
familiares no adulto e de neuro-ortopedia no CHUAC, onde tamén temos a Unidade de

cardiopatia infantil, un centro de referencia para Galicia.

Compre continuar co impulso @ atencion integral das persoas con ER e incidir nos

seguintes aspectos:

e Seguir potenciando a asistencia sanitaria a través das tres UFM e a coordinacion
interdisciplinar coas diferentes especialidades e consolidar a figura do xestor de

Casos.

e Fomentar a rehabilitacion funcional como parte integral da asistencia sanitaria
aos pacientes con EERR, sobre todo daqueles con enfermidades

neurodexenerativas.

e Favorecer o desenvolvemento das tecnoloxias no dmbito sanitario pode facilitar
unha maior equidade no acceso a atencién especializada, integrando a

telemedicina e o traballo en rede.

e Facilitar a transiciéon da asistencia sanitaria pediadtrica a adulta, como un
proceso planificado e organizado de cambio desde un sistema centrado no neno

e na familia a un orientado ao adulto.
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Obxectivos

Impulsar a atencion integral 4&s persoas con

i & H .
Pl EEdoe enfermidades raras

Actuacions:

Fomentar o desenvolvemento de protocolos asistenciais comuns
especificos para determinadas EERR.

Definir un protocolo asistencial comun de transicion da idade
pediatrica & adulta.

Promover a implantacion da consulta de transicién da idade
pediatrica & adulta.

Potenciar a figura do xestor de casos das UFM para que sexa o
profesional de referencia das persoas con EERR

Integrar a rehabilitacion funcional como parte

Obxectivo 3.2: . ., .
normalizada na atencidn a pacientes con EERR

Actuacions:

Fomentar a creacion de equipos multidisciplinares de rehabilitacién
funcional para a valoracion integral e o tratamento dos pacientes con
EERR, sobre todo dos casos mdis complexos. Estes equipos poden
estar constituidos polos profesionais (médico rehabilitador,
fisioterapeuta, logopedia, terapeuta ocupacional, etc) que se
consideren necesarios segundo o caso.
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Incorporar a tecnoloxia robética nos servizos de rehabilitacion das
sete areas sanitarias.

Desefiar e implantar un modelo de rehabilitacion funcional
destinado a poboacion infantil entre os 6 e os 15 anos, para os
casos que precisen iniciar intervenciéns a estas idades ou
continuar coas iniciadas durante a atencién tempera.

Obxectivo 3.3:

Desefiar e implantar un modelo de rehabilitacion domiciliaria,
incorporando a telemedicina.

Integrar as novas tecnoloxias na asistencia sanitaria dos

Actuacions:

pacientes con enfermidades raras

Potenciar a e-consulta entre as UFM e atencion primaria, habilitando

un xestor de peticidns entre distintas areas sanitarias.

Impulsar o uso da videoconsulta en tempo real nas UFM para a
valoracién ou seguimento de pacientes con EERR doutras dareas
sanitarias ou con dificultade para a mobilidade.

Promover o traballo en equipo por expertos interhospitalarios
entre as UFM e o CSUR para manexo clinico, en casos complexos
ou sen diagnodstico, e participar na rede de nodos do Sistema

Nacional de Saude.
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LINA ESTRATEXICA (4): Accesibilidade terapias farmacoléxicas

Xustificacion
O manexo farmacoldxico das enfermidades raras é especialmente relevante debido &

complexidade clinica, terapéutica e loxistica que estes casos adoitan implicar.

A heteroxeneidade e a escasa prevalencia deste grupo de enfermidades dificultan a
investigacién e supofien un reto 4 hora de pofier ao dispor dos pacientes ferramentas

terapéuticas eficaces para o seu tratamento.

Co fin de vencer as mencionadas dificultades, xorde o concepto de medicamento orfo,
cuxo desenvolvemento estd incentivado polos organismos regulamentarios. Son
medicamentos especificamente desenvolvidos para previr, diagnosticar ou tratar
enfermidades raras e tefien condicidéns especiais de autorizacion. No momento da
comercializacién, adoitan contar con poucos datos para valorar o balance beneficio-
risco, polo que cdmpre facer un seguimento rigoroso da sua utilizacién na practica.
Noutras ocasiéns non existen tratamentos comercializados no noso pais, polo que se
importan medicamentos estranxeiros, se preparan férmulas maxistrais ou se accede a

eles a través de programas de uso compasivo ou de acceso temperan.

A atencién farmacéutica prestada polo Servizo Galego de Salde é unha actividade
asistencial clave na optimizacion de tratamentos, na elaboracion de férmulas
maxistrais, no seguimento farmacoterapéutico, na mellora da adherencia e na
prevencion de acontecementos adversos. Esta presente en todos os niveis do noso
sistema sanitario e permite dar unha resposta homoxénea a esta complexidade,

considerando a singularidade e a urxencia das necesidades destes pacientes.

O obxectivo principal deste eixe € homoxeneizar e facilitar o acceso aos tratamentos
necesarios as persoas afectadas por EERR, xa sexan medicamentos orfos ou
convencionais, terapias avanzadas, farmacos en investigacién, dietoterapia ou
produtos sanitarios, sempre con base na evidencia cientifica dispofiible e coas maximas

garantias de eficacia e seguridade.
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Obxectivos

Achegar a atencion farmacéutica ao domicilio dos pacientes

Obxectivo 4.1: con EERR que cumpren cos requisitos establecidos na
normativa correspondente

Actuacions:

Fomentar a posta en marcha de programas de dispensaciéon de
medicamentos dietoterdpicos e produtos sanitarios no domicilio ou
na sua contorna, o que inclie medicamentos estranxeiros e a
elaboracion de protocolos de traballo que garantan a
rastrexabilidade, a seqguridade e o segquimento farmacoterapéutico.

Normalizar o acceso dos pacientes con EERR aos farmacos
elaborados como formulas maxistrais (FFMM)

Obxectivo 4.2:

Actuacions:

Definir un modelo para mellorar o acceso as FFMM para os
pacientes con EERR.

@ Definicién dun catdlogo normalizado de FFMM.

Avaliar os resultados en saude no ambito de medicamentos
orfos ou destinados ao tratamento de enfermidades raras

Obxectivo 4.3:

Actuacions:

Implementar mecanismos de recollida de datos integrados na
historia clinica electronica e nos sistemas de xestion que permitan
avaliar a efectividade e o custo dos tratamentos.

Avaliar resultados en salde de tratamentos para EERR na practica
clinica real.
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Obxectivo 4.4:

Implementar protocolos de seguimento especificos por
medicamento e/o patoloxia desefiados para ser cubertos polos
propios pacientes (PROM/PREM). Estes protocolos prestaran
especial atencién as dimensiéns vinculadas & calidade de vida
relacionada coa salde.

Dar cobertura as necesidades de formacion e informacion en

todo o relacionado coa atencion farmacéutica destas

Actuacions:

enfermidades aos profesionais do ambito da farmacia

Coriecer as demandas de informacion e detectar as necesidades de
formacion especifica.

Elaborar e ofrecer actividades formativas adaptadas ao ambito da
farmacia.

Obxectivo 4.5:

Mellorar a formacién e a informacién aos pacientes no acceso a
medicamentos en EERR.

Ampliar a participacion da Comision Autondémica Central de

Farmacia e Terapéutica como drgano interno de asesoramento
en materia de avaliacion da farmacoterapia, nas decisions

sobre seleccion e na utilizacion e seguimento dos tratamentos

Actuacions:

Identificar necesidades de incorporaciéon de medicamentos e dar
resposta a estas.

Desenvolver protocolos para facer efectivo un seguimento de
tratamentos que se asocien con altos niveis de incerteza, incluidos
protocolos de farmacovixilancia activa.
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Obxectivo 4.6:

Potenciar a investigacion de medicamentos destinados ao
tratamento das EERR e facilitar a participacion dos pacientes

en ensaios clinicos, especialmente nos relativos a terapias
EVEL VELE

Actuacions:

Definir ferramentas e/o circuitos para facilitar a identificacion de
ensaios clinicos dispofiibles e para potenciar a participacion de
pacientes con EERR en ensaios clinicos.

Fomentar a realizaciéon e publicacion de estudos observacionais
que reflictan os resultados na practica clinica real.
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LINA ESTRATEXICA (5): Coordinacion sociosanitaria e participacion

cidada

Xustificacion

As EERR presentan alta morbilidade e o proceso de diagnéstico é complexo e longo,
cunha media de atraso de catro anos para case o 50 % dos casos. Ademais, existen
dificultades de acceso a informacion sobre a enfermidade, como xestionala e o seu
prognostico. As opcion terapéuticas son moi limitadas, e s6 un 6 % das persoas
afectadas con tratamento especifico e mais do 75 % tefien algunha discapacidade

recofiecida.

Debido & sta complexidade, existe a definicién de trastorno raro sen un diagndstico
determinado (TRSDD) tras unha investigacion completa. Segundo Orphanet (unha base
de datos europea sobre enfermidade raras e medicamentos orfos), é un trastorno
pouco frecuente para o que os expertos en enfermidades raras fixeron todos os
esforzos razoables co fin de determinar o diagndstico, de acordo co estado da técnica e
coas capacidades de diagnostico dispofiibles, pero que non permitiron concluir nun
concepto clinicamente coflecido. Recoméndase restrinxir o uso desta entidade con fins

de codificacion aos expertos en EERR (cédigo ORPHA 616874).

Este escenario tan complexo e heteroxéneo revélanos o impacto que produce esta
situacidn nas persoas que conviven con estas enfermidades, dado que precisan de
multiples recursos sanitarios, sociais, educativos e laborais, o que fai necesario que se

coordinen todas as acciéns para mellorar a sta saude.

Por outro lado, hai que capacitar e sensibilizar os profesionais que elaboran informes
que son clave nos procedementos de incapacidade, discapacidade e dependencia, para
que reflictan aspectos relevantes e acordes ao que os equipos de valoracién consideran

ou non pertinente a hora de emitir un ditame.

As enfermidades raras, debido & sua baixa prevalencia, 8 alta complexidade clinica e ao
impacto multidimensional, requiren un enfoque centrado na persoa. A incorporacién
sistematica da voz do paciente mediante instrumentos como os PROM e os PREM
permite mellorar a comprensidén do impacto real das enfermidades na calidade de vida,

funcionalidade e experiencia coa atencion sanitaria.
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Obxectivos

Potenciar a coordinacion sociosanitaria creando sinerxias
entre o ambito social e o sanitario e o tecido asociativo para

BEXEEENE ST mellorar a calidade de vida das persoas con EERR ou con

TRSDD e das suas familias

Actuacions:

Reforzar as canles de comunicacidn e os circuitos de derivacion
entre os equipos asistenciais e os equipos de traballo social da
rede asistencial publica.

Constituir un grupo de traballo de coordinacién sociosanitaria no
seo do Consello Asesor Técnico de Pacientes do Servizo Galego de
Saude.

Definir os determinantes sociais para integrar na historia clinica
dixital das persoas con EERR.

Organizar actividades e/ou xornadas de integracion entre os
diferentes axentes implicados na mellora da calidade de vida e no
benestar das persoas con EERR e das suas familias.

Identificar as necesidades e os recursos dos servizos sociais e
sanitarios dispofiibles no ambito das EERR (catdlogo), asi como os
recursos das asociaciéns de pacientes.
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Mellorar a calidade, a precision e a utilidade dos informes
médicos elaborados no contexto de EERR, co fin de facilitar

Obxectivo 5.2: valoracions mais xustas e axustadas nos procedementos de
reconecemento do grao discapacidade, dependencia e/ou
pacidade laboral permanente

Actuacions:

Consensuar unha guia especifica para a redacciéon de informes
médicos destinados & valoraciéon de discapacidade, dependencia
e/ou incapacidade laboral permanente en EERR, incluindo os
criterios clinicos relevantes e as orientaciéons sobre o impacto
funcional.

Implementar a formacién dirixida aos profesionais sanitarios sobre
a elaboraciéon de informes clinicos adaptados aos procesos de
valoracién sociosanitaria.

Desenvolver e implementar a avaliacion de resultados e
experiencia do paciente (PROM e PREM) adaptados as

Obxectivo 5.3: caracteristicas das enfermidades raras, co fin de integrar a
perspectiva do paciente na planificacion, seguimento e
mellora da atencion sanitaria

Actuacions:

Revisar e seleccionar PROM e PREM validados que se poidan
adaptar ao contexto das enfermidades raras.

Incorporar a recollida sistematica de PROM e PREM nos sistemas
electrénicos de saude para facilitar o seu uso continuo e
integrado.
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Impulsar o apoderamento das persoas con EERR, das familias

Obxectivo 5.4: e dos coidadores no eido do autocoidado e na toma de
decisions sobre a suia saude

Actuacions:

Realizar accions formativas e informativas a través do ambito
social, sanitario e educativo, en colaboracion coas asociacions de
pacientes, sobre o manexo da enfermidade, a adherencia
terapéutica e o estilo de vida.

Desenvolver e difundir materiais informativos sobre as
enfermidades raras, os tratamentos dispofibles, os dereitos
sociosanitarios e os recursos de apoio.

Outorgar apoio psicoléxico e/ou social ante un diagndstico e
progndstico desfavorable en situaciéns que asi o requiran.
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ANEXOS:
ESTRATEXIA
GALEGAEN
ENFERMIDADES
RARAS
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Anexo l. Lifia transversal (T): Resultados en saude, rexistro e formacion

Obxectivo Titulo Férmula e estandar Peso

Implementar accions que persigan avaliar resultados en saide no ambito das enfermidades raras

Realizar o desefio do estudo de resultados en
T.A1 saude de pacientes con EERR inscritos no
RERGA.

Informe da metodoloxia de avaliacion de resultados en

0
saude en enfermidades raras: L[]} 1%

Emitir un informe bianual de resultados en . . . o
TA.2 satide en pacientes con EERR. Informe bianual resultados en saide RERGA: SJi\[e]) 1%

Incrementar un 2 % anual as inscricions no RERGA por parte dos profesionais do Servizo Galego de Saude

a) Incrementar un 2 % anual as inscricions no [N.° inscriciéns no Rerga no ano vixente — N.° inscricions
RERGA por parte dos profesionais do Servizo no Rerga no ano anterior]/N.° inscricidns no Rerga no ano 1%

T2 Galego de Saude. anterior |[EZRZ
b) Rexistrar no RERGA os pacientes Inscribir no RERGA os casos detectados polas FPGMX: 1%
detectados pola FPGMX. SI/NON
Difundir informacién desde a Direccion Xeral . L S
. X N A Realizar polo menos unha actuacién ao ano relativa a
de Asistencia Sanitaria aos profesionais do .. . : . . L
T.2.2. . . L. difusion formativa e informativa a profesionais da 1%
Servizo Galego de Salide do ambito sobre o existencia e uso do Rerga I[N
obxectivo e a aplicacién do Rerga. E
T23 Emitir un informe cada dous anos que Informe bianual evolutivo das inscricions no Rerga:

0,
describa a evolucion das inscricions no Rerga. SJ[\[e])] 1%

Facilitar e potenciar a realizacion de actividades formativas e informativas aos profesionais sanitarios nas

dreas sanitarias do Servizo Galego de Saude e aos pacientes

Realizar un curso galego (centralizado) de . ‘ . o
T.3.1 formacién a profesionais a través da ACIS. Un curso formacién/ano a través da ACIS: SIAL[e])] 1%
N.° de actividades formativas/informativas da |, , L . . 5
T32 Escola Galega para a cidadania por drea N.° de acciéns formativas a través da Escola en EERR 1%
sanitaria.
N.° de actividades informativas dirixidas a
T33 poboaciéon/cidadania realizadas en N.° de accions formativas en colaboracién coas 1%
e colaboracién coas asociacions de pacientes en asociacions de pacientes en EERR °
EERR.

Nova funcionalidade na plataforma é-Saude
T.3.4 que lles permita aos pacientes cofiecer se Nova funcionalidade é-Salude implantada: VAl 1%
estan inscritos no Rerga.

PESO TOTALLINA 10%
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Anexo Il. Lifia estratéxica (1): Reforzo da prevencion secundaria en EERR

Obxectivo Titulo Férmula e estandar Peso

Ampliar a carteira de servizos do Programa Galego de Cribado Neonatal

111 Novas patoloxias avaliadas polo Comité N.° de patoloxias. Esténdar B 2%
Asesor do programa.
Patoloxias incluidas na carteira N.° de patoloxias:

11.2 complementaria do Cribado neonatal de RS IR LR U ey 2%

Galicia. cumpran criterios de avaliacién|

Avaliar o Programa galego de deteccion precoz de enfermidades conxénitas na proba do talén en funcion de

resultados en saude

[N.° de patoloxias da carteira de servizos do cribado
neonatal avaliadas en funcién de resultados en sadde]

1.2.1. Porcentaxe de patoloxias avaliadas en funcion \o ge patoloxias da carteira de servizos do cribado 29
de resultados en saude. neonatal

Estandar

Fomentar a investigacion e o estudo doutros métodos de analise

Realizar un piloto para investigar o potencial . . . o
1.31 dun cribado neonatal Xenémico. Piloto realizado: SJA[elY 2%

Realizar avaliacion econdémica da posible
1.3.2 implantacion do cribado xenémico no sistema Avaliacion realizada: JJj\{e]\l 2%
de saude.

PESO TOTALLINA 10%
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Anexo lll. Lifa estratéxica (2): Reorganizacion do circuito asistencial
relacionado cos estudos e asesoramento xenético

Obxectivo Titulo Férmula e estandar Peso

Reordenar os circuitos de derivacion e atencion dos estudos e asesoramento xenético

Actualizar circuitos de derivacion e atencidon

2141
nos estudos e asesoramento xenético.
212 Definir circuitos prioritarios.
213 Definir circuitos de valoracion de variantes de

significado incerto.

Actualizar a formacion do persoal sanitario

N.° de circuitos actualizados: 2%
N.° de circuitos definidos: 2%
N.° de circuitos definidos: 1%

Elaborar un curso de formacion a través de
ACIS sobre avances en xenética e protocolos.

Impartir talleres formativos en distintos
servizos das areas sanitarias.

2.2.2

Un curso de formacidn ao ano a través de ACIS: Y/ [l 2%
Un taller cada dous anos: SVj\[e]} 2%

2.3 Reducir os tempos de espera das probas diagnésticas un 30 %

2.31 Implementar colaboracién entre centros.

232 Tempo de resposta dos estudos xenéticos.

233 Elaborar protocolos conxuntos entre a FPGMX
e as unidades de xenética.

23.4 Compartir  informacion das  variantes
almacenadas.

Implementar informes diagnésticos nas unidades de

xenética do Sergas apartires dos datos xenémicos 2%
xerados na FPGMX: HJ/\[e])]
Diminucién do tempo de resposta dos estudos xenéticos:

2%
N.° de protocolos elaborados: 2%
Reunidns entre os membros da rede: 2%

Optimizar as consultas de asesoramento xenético

Pacientes valorados pola consulta de xenética
a través da via propia das UFM.

Participar expertos en xenética tanto nas UFM
como na Comisién de EERR.

Porcentaxe de pacientes remitidos a estudos xenéticos a

través da UFM, sobre o total de pacientes valorados pola 2%
UFM:
Participacion de xenetistas nas reuniéns da Comisién de
0,5%

EERR
Participaciéon de xenetistas na actividade asistencial 05 %
ordinaria das UFM: SIX[e]Y 2

PESO TOTALLINA 209
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Anexo IV. Lifla estratéxica (3): Atencion

Obxectivo Titulo

integral as persoas con EERR

Férmula e estandar Peso

3.1 Impulsar a atencion integral as persoas con enfermidades raras

3141 Definir protocolos asistenciais.

Realizar protocolos para a transicion da idade
31.2 Sir e .

pediatrica a adulta.

Consultas de transicion da idade pediatrica a
313

adulta.
31.4 Taxa de abandono da asistencia da idade

pediatrica a idade adulta.

N.° de protocolos asistenciais: 3%
Realizado protocolo de transicién da idade pedidtrica a 29
adita: STTETY :
Consultas de transicién nas tres dreas sanitarias con o
3%
UFM
N.° de pacientes maiores de 14 anos que contintan en
seguimento/N.° de pacientes maiores de 14 anos x 100 2%

ano: BEA

Integrar a rehabilitacion funcional como parte normalizada na atencién aos pacientes con EERR

Crear equipos interdisciplinares de

Creados equipos interdisciplinares de rehabilitacion:

3.21 rehabilitacion para a valoracion e o 1%
tratamento de pacientes con EERR. Sl Tely

322 Implantar tecnoloxia robética nas unidades de Tecnoloxia robética nas unidades de rehabilitacién de 19

- rehabilitacion de cada area sanitaria. todas as areas sanitarias: JJ\{e]\ °

Desefiar e implantar un modelo de

3.23 rehabilitacion funcional para pacientes entre SI/NON 1%
6 e 15 anos.

32.4 Desefiar e implantar un modelo de SI/NON 2%

rehabilitacion domiciliaria.

Integrar as novas tecnoloxias na asistencia sanitaria dos pacientes con enfermidades raras

Potenciar as e-interconsultas entre as UFM e
atencion primaria cun xestor de peticions
interareas.

3.31

Impulsar o uso da videoconsulta en tempo real
para a valoracién ou seguimento de pacientes
con EERR doutras areas sanitarias ou con
dificultade para a mobilidade.

3.3.2

Promover o traballo en rede entre expertos
interhospitalarios en casos complexos ou sen
diagnéstico.

333

Promover a participacion na rede de nodos do

3.3.4. . . ,
Sistema Nacional de Saude.

Xestor de peticidns interdreas: Il 2%
Incorporada a videoconsulta en tempo real & asistencia 19
sanitaria: JI[eIY °
Colaboraciéns entre expertos interhospitalarios: 1%
Promover a integracién tecnoldxica na rede de nodos do 1%
§YS1S1/NON ’
PESO TOTALLINA 20%
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Anexo V. Lifia estratéxica (4): Accesibilidade terapias farmacolodxicas

Obxectivo Titulo Férmula e estandar Peso

Achegar a atencion farmacéutica ao domicilio dos pacientes con EERR que cumpren cos requisitos establecidos

na normativa correspondente

Fomentar a posta en marcha de programas de

dispensacion de medicamentos e/ou Posta en marcha de programas de dispensaciéon de
dietoterapicos e/ou produtos sanitarios no medicamento a domicilio/contorna do paciente [SIIIeIY
domicilio ou na sta contorna.

44141 1,5 %

rmalizar o acceso dos pacientes con EERR aos farmacos elaborados co rmulas maxistrais (FFMM)

4.21 Definir un catalogo normalizado de FFMM. Catalogo normalizado: VANl 0,5%

Existencia dun documento formal do modelo [VA[e]})]
Definir un modelo para mellorar o acceso &s N.° de reuniéns multidisciplinares realizadas: &
FFMM para os pacientes con EERR. Nivel de satisfaccion de pacientes e profesionais co

modelo >75 % BOA OU MOI BOA (enquisa de satisfaccion):

> 80 % boa ou moi boa

4.2.2 0,5%

Avaliar os resultados en saude no ambito de medicamentos orfos ou destinados ao tratamento de

enfermidades raras

Integraciéon dos sistemas de informacién do Sergas con
Implementar mecanismos de recollida de vj|termed: [N

datos integrados na  historia clinica N.° rexistros en Valtermed: B

431 electronica e nos sistemas de xestion que 0,5 %
permitan avaliar a efectividade e o custo dos Dispofiibilidade dunha ferramenta de xestién que permita
tratamentos. o seguimento dos modelos innovadores de financiamento

baseados en resultados en satde: S/ [e]}]

4.3.2 Avaliar resulta«!os_ en S,a!"de de tratamentos Informes de resultados en saude realizados: 1,5 %

para EERR na practica clinica real.
Implementar protocolos de seguimento
433 especificos por medicamento e/ou patoloxia N.° de protocolos creados: 5B 0.5%

desefiados para ser cubertos polos propios
pacientes.

Dar cobertura as necesidades de formacion e informacion en todo o relacionado coa atencion farmacéutica

destas enfermidades a profesionais do ambito da farmacia

Realizacién de actividades e enquisas para cofiecer
necesidades formativas
Cofiecer as demandas de informacion e Porcentaxe de profesionais participantes en actividades ou
4.41 detectar as necesidades de formacién que responden a enquisas de necesidades formativas. & 0,5 %
especifica. % participacion|
N.° de temas ou areas formativas identificadas como
prioritarias

N.° de propostas formativas planificadas en funcién das
necesidades detectadas: m

N.° accidns formativas LJELT

Elaborar e ofrecer actividades formativas

4.4.2 adaptadas ao ambito da farmacia.

1%
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Obxectivo

Titulo Formula e estandar Peso

Ampliar a participacion da Comision Autonémica Central de Farmacia e Terapéutica, como 6rgano interno de
asesoramento en materia de avaliacion da farmacoterapia, nas decisions sobre seleccion, utilizacion e

seguimento dos tratamentos

4.51

4.5.2

Identificar necesidades de incorporacion de

R ) . .. .
medicamentos e dar resposta a estas. N.° de medicamentos de EERR avaliados pola CACFT: 55| 1%

Definicion dun catalogo normalizado de FFMM. N.° protocolos creados: 1%

Potenciar a investigacion de medicamentos destinados ao tratamento das EERR e fac pacion dos

pacientes en ensaios clinicos, especialmente nos relativos a terapias avanzadas

4.6.1

4.6.2

Definir ferramentas e/ou circuitos para
facilitar a identificacion de ensaios clinicos Dispofiibilidade participacién en ensaios clinicos en EERR

0,
dispoiiibles e para potenciar a participacion de (N.° de ensaios en ER): 0.5 %
pacientes con EERR en ensaios clinicos.

Fomentar a realizacion e publicacion de  , . — .
AN . N.° de estudios observacionais con medicamentos para o
estudos observacionais que reflictan os 0,5%

resultados na préctica clinica real. EERR publicados con resultados na practica clinica real

PESO TOTALLINA 10 %
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(5):

Anexo VI. Lifa estratéxica
participacion cidada

Obxectivo Titulo

Coordinacion

sociosanitaria e

Férmula e estandar Peso

Potenciar a coordinacion sociosanitaria creando sinerxias entre o ambito social e sanitario e o tecido asociativo

para mellorar a calidade de vida das persoas con EERR ou TRSDD e das suas familias

Reforzar os canles de comunicaciéon e os
circuitos de derivacion entre os equipos
asistenciais e os equipos de traballo social da
rede asistencial publica.

5.11

Constitucion dun grupo de traballo de
coordinacion sociosanitaria no seo do Consello
Asesor Técnico de Pacientes do Servizo Galego
de Saude.

51.2

Definir os determinantes sociais a integralos
na historia clinica dixital das persoas con
EERR.

513

Organizar actividades e/ou xornadas de
integracion entre os diferentes axentes
implicados na mellora da calidade de vida e no
benestar das persoas con EERR e das suas
familias.

51.4

Identificar as necesidades e recursos dos
servizos sociais e sanitarios dispoiibles no
ambito das EERR (catalogo), asi como os
recursos das asociacions de pacientes.

5.1.5

Incorporacion efectiva dun profesional de traballo social

0,
ao Comité clinico da UFM da area sanitaria: SJi\[e]\ 0.5 %
Acta de constitucién do grupo de traballo de 0.5 %
coordinacion sociosanitaria: Eﬂfﬂﬁ 2
Relacion de determinantes sociais a integrar na HC: 05 %
SI/NON =
N.° de acciéns formativas en colaboracién coas 19
asociaciéns de pacientes en EERR: °
Definicién dun catédlogo de recursos sociais e sanitarios 05 %

dispofiibles para ER:

Mellorar a calidade, precision e utilidade dos informes médicos elaborados no contexto de EERR, co fin de
facilitar valoracions mais xustas e axustadas nos procedementos de recoiiecemento do grao de discapacidade,

dependencia e/ou incapacidade laboral permanente

Consensuar unha guia especifica para a
redaccion de informes médicos destinados a
valoracién de discapacidade e/ou dependencia
en enfermidades raras, incluidos os criterios
clinicos relevantes e as orientacions sobre o
impacto funcional.

5.21

Implementar formacion dirixida a profesionais
sanitarios sobre a elaboracion de informes
clinicos adaptados aos procesos de valoracion
sociosanitaria
(discapacidade/dependencia/incapacidade
laboral permanente).

5.2.2

Dispofier dunha guia para a redaccion de informes
médicos destinados & valoracion da discapacidade e/ou
dependencia: Ao

1%

Accién formativa oficial no Servizo Galego de Saude
destinada & boas practicas na elaboraciéon de informes
clinicos adaptados aos procesos de valoraciéon de
discapacidade/dependencia/incapacidade laboral
permanente:

1%

Desenvolver e implementar a avaliacion de resultados e experiencia do paciente (PROM e PREM) adaptados as

caracteristicas das enfermidades raras, co fin de integrar a perspectiva do paciente na planificacion,
seguimento e mellora da atencion sanitaria

Revisar e seleccionar PROM e PREM validados
que poidan ser adaptados ao contexto das

5.3.1 enfermidades raras.
Incorporar a recollida sistematica de PROM e
5.3.2 PREM nos sistemas electrénicos de salde para

facilitar o seu uso continuo e integrado.

Desefio enquisa PROMs/PREMs: SJi\[e])] 1%
Implementacién da enquisa PROM/PREM e avaliacién dos 1%

resultados: Vi [e])]
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Obxectivo

Titulo Formula e estandar Peso

Impulsar o empoderamento das persoas con EERR, familias e coidadores no eido do autocoidado e na toma de

decisions sobre a sua saude

5.4.1

5.4.2

5.43

Realizar accions formativas e informativas a
través do ambito social, sanitario e educativo, | , L . . N
N.° de acciéns formativas en colaboracion coas asociacions 1%

en colaboracidén coas asociacions de pacientes, .
. . de pacientes en EERR: >1 ano
sobre o manexo da enfermidade, adherencia P / I

terapéutica e estilo de vida.
Desenvolver e difundir materiais informativos

nfermi . tratament P P . .
s9bre~_a\s entrer !dades raras, 0s tratamentos o jq diptico/triptico/documento informativo: B 1%
dispoiiibles, dereitos sociosanitarios e recursos
de apoio.

Incorporacién efectiva dun profesional da psicoloxia ao o
. T . Comité clinico da UFM da &rea sanitaria: Eﬂlﬁﬂ 0.5 %
Outorgar apoio psicoloxico e/ou social ante un :

d]:gnt??tlco € p'rognos.tlco desfavorable en Calquera outra accion que mellore a accesibilidade dos
situacions que asi o requiran. pacientes con EERR que o requiran, e as suas familias, 8 0,5%
unha atencidn psicoloxica

PESO TOTALLINA 10 %
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