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Sobre EURORDIS-Rare Diseases Europe

EURORDIS-Rare Diseases Europe es una alianza Unica, sin animo de lucro con mas de 8oo organizaciones de
pacientes de mas de 70 paises que trabajan juntos para mejorar la vida de 30 millones de personas que viven con
una enfermedad rara en Europa.

Poniendo en contacto a pacientes, familias y grupos de pacientes, asi como reuniendo a todas las partes
interesadas y movilizando a la comunidad de enfermedades raras, EURORDIS fortalece la voz de los pacientes y
contribuye a definir la investigacion, politicas y servicios para los pacientes.

EURORDIS trabaja en distintos paises y enfermedades para mejorar la vida de las personas con
enfermedades raras.

EURORDIS busca facilitar una mejor vida y la cura a las personas con enfermedades raras.

Sigue @eurordis o visita la pagina de FURORDIS en Facebook. Mas informacion en eurordis.org.

Sobre las Enfermedades Raras
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En este informe, las “personas que viven con una enfermedad rara” se refieren a las personas directamente afectadas por
la enfermedad rara,
personas con enfermedades complejas sin diagndstico/ invalidantes y familiares de ambos grupos. El uso de la palabra
“cuidadores” en este informe se refiere a los familiares.


https://twitter.com/eurordis
https://www.facebook.com/eurordis
http://www.eurordis.org/

;Por que este informe?

Este informe muestra las necesidades diarias no cubiertas de las personas que viven con una enfermedad rara y
sus familiares (generalmente los principales cuidadores), a la vez que ofrece una sintesis sobre las politicas y

recomendaciones para lograr la atencion integral de las enfermedades raras.

Alo largo de los afios, EURORDIS y sus miembros han participado en debates con todos los interesados para

definir soluciones para una atencion integral. Deseamos seguir formando parte de la solucion.

Los datos demuestran que las personas que viven con una enfermedad rara y sus familias siguen haciendo

frente cada dia a serios retos de inclusidn social. Es urgente abordar estas necesidades no cubiertas.

Todas las partes interesadas, trabajando conjuntamente, tienen la capacidad para fomentar este cambio,
creando conjuntamente las estrategias necesarias, las politicas, el conocimiento, las herramientas y los marcos
de sostenibilidad para promover estas prioridades. Nuestro objetivo con este informe es estimular ese proceso,

destacando y recomendando parte de esas estrategias.

Ademas, pensamos que las mejoras que han de lograrse beneficiaran a todas las personas que viven con una
enfermedad rara y sus familias y también a millones de personas con otras enfermedades crénicas
complejas/discapacidades. Estas mejoras daran lugar a sistemas sanitarios y de bienestar mas fuertes y

eficientes, ya que ocasionan grandes beneficios para la sociedad.

Con las propuestas presentadas en este informe, queremos prestar apoyo a los paises europeos para que
implementen los Planes Nacionales para enfermedades raras, el Pilar europeo de derechos sociales, la
Convencion de Naciones Unidas sobre los derechos de las personas con discapacidad y los Objetivos de

Desarrollo Sostenible establecidos por Naciones Unidas.

Terkel Andersen Yann le Cam
Presidente, Junta Directiva CEO
EURORDIS-Rare Diseases Europe EURORDIS-Rare Diseases Europe




1 Resumen

(@) Nuestra ambicion de una atencion integral en 2030

Hoy en dia, los 30 millones de europeos que viven con una enfermedad rara y sus familias (normalmente
sus principales cuidadores) siguen siendo una poblacién marginada y en su mayor parte invisible, con poca
informacion sobre sus enfermedades y derechos, pocos tratamientos, y con un alto nivel de vulnerabilidad
psicoldgica, social y econdmica.

El objetivo de EURORDIS es que la atencion integral llegue a los 30 millones de

personas que viven con una enfermedad rara en Europa y sus familias en 2030.

La atencion integral abarca el espectro 360° de las necesidades sanitarias, sociales y cotidianas de las
personas que viven con una enfermedad rara y sus familias.

Nuestra ambicion es ver a las personas que viven con una enfermedad rara y sus familias integradas en
una sociedad que les proporcione una atencion integral:

N

> Siendo conscientes de sus necesidades y proporcionando de forma efectiva una atencion oportunay
de gran calidad segUn sus necesidades;

»  Eliminando los obstaculos de acceso a la atencidn, tratamiento, educacion, empleo, ocio, apoyo
psicoldgico y todos los aspectos de inclusion social;

> Permitiéndoles disfrutar plenamente de los derechos humanos fundamentales, en igualdad de
condiciones que el resto de ciudadanos.

Las personas que viven con una enfermedad rara deben estar integradas dentro de una sociedad que no
deje a nadie atras.

Con este informe de posicion queremos inspirar un proceso que garantice a las personas que viven con una
enfermedad rara el acceso a una atencion integral.

Aplaudimos a todas las partes interesadas por el progreso logrado en las Ultimas décadas. Sin embargo, los
datos demuestran que las personas que viven con una enfermedad rara y sus familias siguen haciendo frente
a serios retos de inclusion social cada dia.

Por ejemplo, para el 85% de las personas que viven con una enfermedad rara la enfermedad tiene un impacto en
diversos aspectos de su salud y vida diaria. No resulta extrano el hecho de que 7 de cada 10 personas que viven
con una enfermedad rara y sus cuidadores tienen que reducir o dejar su actividad profesional y el 69%
también afrontan una reduccion de sus ingresos.
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(b) ¢Por qué actuar ahora?

Es urgente abordar las importantes necesidades no cubiertas de las personas que viven con una enfermedad
rara y sus familias. Para llevarlo a cabo se necesita un enfoque multisectorial desde la investigacion al
diagndstico, acceso a tratamientos, atencion sanitaria y social, tanto a nivel nacional como europeo. Todas las
partes interesadas desempefian un papel fundamental.

Ahora es el momento de actuar, ya que:

» Los Objetivos de Desarrollo Sostenible demandan una accion global efectiva para combatir los
cambios sociales y para asegurar que no se deje a nadie atras;

» El pilar europeo de derechos sociales estd allanando el camino para que la Unién Europea y los
Estados miembros otorguen derechos sociales mas efectivos, igualdad de oportunidades e
inclusion social;

» Las 24 Redes Europeas de Referencia y las Redes Europeas de Centros de Recursos para las
Enfermedades Raras pueden actuar como plataformas para recabar y difundir conocimientos y
buenas practicas;

» Los 25 Estados Miembros de la UE han adoptado y estan implementando un plan nacional en
enfermedades raras;

> Las organizaciones que representan a las personas que viven con una enfermedad rara,
organismos puUblicos, prestadores de atencidn sanitaria y social y otros interesados estan
dispuestos a comprometerse y crear conjuntamente politicas y servicios.

(c) Convertir la atencion integral en realidad para las personas
que viven con una enfermedad rara

La estrategia para garantizar una atencion integral para las enfermedades raras ha de construirse en

base a los siguientes factores, analizados en detalle en este informe, lo cual ha permitido formular sus
recomendaciones:

Factores de cambio en el abordaje de las necesidades diarias no cubiertas de las personas que
viven con una enfermedad rara y sus cuidadores

Atencion integral:
abarcando la atenciéon
sanitaria y social

Equidad de derechos y
oportunidades

Politicas y servicios sociales
adecuados y de calidad

. /L /. J

Basandonos en estos pilares, creemos que se pueden lograr mejoras significativas si:

» Laatenciony apoyo se organizan dentro de un enfoque integral, centrado en la persona,
multidisciplinar, continuo y participativo, considerando tanto a la persona con la enfermedad rara
como a los familiares que actuan como cuidadores;

» Los proveedores de atencion de todos los sectores cuentan con el conocimiento, las buenas practicasy
las estrategias de coordinacion de la atencion que les permiten tener en cuenta las especificidades de las
enfermedades raras;

e P
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» Laatencion integral se presta de manera oportuna y efectiva, en coordinacion dentro de los servicios
sanitarios, sociales y comunitarios, y las organizaciones que representan a las personas que viven con una
enfermedad rarg, y entre ellos;

» Se establecen mecanismos que involucran a las personas que viven con una enfermedad raray a las
organizaciones que las representan en el disefio, aplicacion y supervisién de politicas y servicios;

> Las politicas sociales sobre discapacidad incluyen las especificidades de las afecciones y discapacidades
complejas, como las enfermedades raras;

» Las personas que viven con una enfermedad raray sus familias estan informadas y capacitadas para
conocery manejar su enfermedad.

(d) Nuestras recomendaciones

Para inspirar la aplicacion de estos avances, instamos a la UE, a todos los paises europeos y a todas las
partes interesadas dentro del sector sanitario y social, a difundir este informe y adoptar medidas basadas
en las recomendaciones que se presentan a continuacion.

Solo juntos, garantizaremos que ninguno de los 30 millones de europeos que viven con una enfermedad
rara quede excluido. Para garantizar que se logran las mejoras anteriormente propuestas, recomendamos:

1. Aprovechar plenamente los medios de la UE y las redes europeas para aplicar la atencion
integral en enfermedades raras

2. Crear un entorno politico favorable a nivel nacional para la atencién integral en enfermedades
raras

3. Reuniry difundir el conocimiento y buenas practicas, para garantizar que las necesidades de las
personas que viven con una enfermedad rara estan debidamente tratadas por servicios
especializados

4. Implementar mecanismos especificos que garanticen la prestacion de una atencion integral a las
enfermedades raras

5. Garantizar un papel activo de organizaciones y representantes de personas que viven con una
enfermedad rara en el disefio y aplicacion de politicas y servicios

6. Aplicacion de medidas especificas que garanticen el acceso de las personas que viven con una
enfermedad rara y sus cuidadores a servicios sociales adecuados y proteccion social

7 - Garantizar el reconocimiento y la indemnizacion adecuada de las discapacidades sufridas por las
personas que viven con una enfermedad rara

8. Crearlas condiciones para que las personas que viven con una enfermedad rara y sus cuidadores
tengan acceso a un empleo adaptado y sostenible

9. Aplicar mecanismos especificos que capaciten a las personas que viven con una enfermedad rara
y sus cuidadores, creados y prestados conjuntamente con las organizaciones que representan a
las personas que viven con una enfermedad rara

10. Eliminartoda clase de discriminacién, garantizando el acceso de las personas que viven con
una enfermedad rara a las oportunidades sociales, laborales, y de educacion en igualdad de
condiciones con los demas ciudadanos
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1 Elimpacto de las enfermedades raras en la vida diaria:
entendiendo los retos especificos

Enfrentarse a una enfermedad rara es una experiencia que te cambia la vida y a menudo un reto tanto para
las personas afectadas como sus familias.

La salud, definida por la Organizacion Mundial de la Salud como un estado de completo bienestar fisico,
mental y social*, esta sin duda en riesgo para los 30 millones de personas que viven con una enfermedad
rara y sus familiares, a menudo sus principales cuidadores, cuyas vidas, bienestar y trabajo se ven
afectados.

El impacto de las enfermedades raras no es menos considerable que aquel de otra enfermedad cronica o
discapacidad. Si se compara con enfermedades cronicas con mayor prevalencia, las personas con una
enfermedad rara tienen peor calidad de vida y experimentan pérdidas mayores en materia de atencion
médica y actividades sociales y econdmicas?.

Las enfermedades raras suelen ser graves, crénicas, muy complejas, gravemente invalidantes,
degenerativas y asociadas con comorbilidades34. Existen mas de 6.000 enfermedades raras, y muchas
personas afectadas por problemas de salud raros y complejos estan aun sin diagnosticar.

Un alto porcentaje de personas con enfermedades raras estan afectadas por alguna deficiencia motora,
neurosensorial o intelectual, que pueden ocurrir a la vez®. Incluso cuando no estan asociadas con una
discapacidad, las enfermedades raras influiran en muchos casos en la salud de la persona y tendra un impacto
invalidante en su vida cotidiana.®

No hay un tratamiento especifico para la mayoria de las enfermedades raras y los tratamientos existentes
no siempre minimizan todas las complejas deficiencias causadas por la enfermedad?. Por este motivo, las

enfermedades raras afectan considerablemente la esperanza de vida® y explican la notable tasa de
muertes prematuras y discapacidades permanentes en la poblacion europea’.

Los datos de la primera encuesta europea sobre el impacto de las enfermedades raras en la vida diaria® -
*Juggling care and daily life: The balancing act of the rare disease community” (compatibilizando la atencion
y la vida diaria: los malabarismos de la comunidad de enfermedades raras)?, confirma que las consecuencias
de vivir con una enfermedad rara tienen van mucho mas alla de la propia enfermedad. El 85% de los
encuestados declararon que la enfermedad rara afecta varios aspectos de su salud y su vida cotidiana.

2 Encuesta de3000 personas que viven con una enfermedad rara y cuidadores, realizada a través de Rare Barometer Voices, iniciativa de
encuestas de EURORDIS https://www.eurordis.org/voices, dentro del proyecto INNOVCare www.innovcare.eu. Resultados disponibles aqui:
http://bit.ly/SurveyRD.
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La encuesta demuestra que las consecuencias de las enfermedades raras alcanzan las actividades de la
Vida Diaria®, socioeconémicas, la familia, educacion, empleo y otras esferas de inclusién social:

Las enfermedades raras tienen un importante impacto en las Actividades de la Vida
Diaria

Las personas que viven con una enfermedad raray sus cuidadores emplean mucho
tiempo en los cuidados de la enfermedad

La enfermedad tiene un fuerte impacto en el empleo y la vida laboral y familiar asi
como una importante carga econémica

Las vias de atencidn son complejas y dificiles de gestionar

Las personas que viven con una enfermedad rara y sus cuidadores tienen falta de
informacion y sienten que los servicios sociales no estan preparados para ayudarles

Hay un grave impacto en la salud mental de las personas que viven con una
enfermedad rara y sus cuidadores

El tiempo que se emplea en manejar la enfermedad es considerable: el 42% de las personas que viven
con una enfermedad rara y cuidadores familiares que respondieron a la encuesta emplean mas de 2 horas
al dia en tareas relacionadas con la enfermedad (p. €j. higiene, administracion de tratamientos) y un tercio
de los cuidadores necesitan mas de 6 horas al dia para estas tareas.

Por otro lado, las personas con enfermedades raras necesitan el seguimiento y la ayuda de diversos
profesionales sanitarios, con frecuencia de distintos especialistas médicos, ademas de trabajadores
sociales y otros prestadores de servicios sociales y locales®. Estos pueden incluir (re)habilitacion, centro de
dia, atencion domiciliaria, asistentes personales, servicios de respiro, escuelas y lugares de trabajo
adaptados, apoyo psicoldgico y prescripcion social, entre otros®.

Aungque las vias de atencion siguen siendo muy complejas 'y Las vias de atencion siguen
fragmentadas en todos los paises europeos, se emplea mas siendo muy complejas y
tiempo organizando la atencién fuera de la casa (p. €.
planificando y acudiendo a citas), lo que el 64% de los
encuestados considera dificil de llevar.

fragmentadas

No resulta extrafio que 7 de cada 10 personas que viven con una enfermedad rara y sus cuidadores
tuvieran que reducir o dejar su actividad profesional, mientras que el 58% faltaron al trabajo mas de 15
dias en el afio anterior a la encuesta.

b Actividades de la Vida Diaria (AVD) “se refiere a las tareas basicas a la vida diaria, como comer, bafarse, vestirse, ir al bafio, y la
transferencia e incapacidad de ejecutar dichas tareas indica algin grado de dependencia y necesidad de asistencia” 3.

8/19
*

i. EUHUHDIS Excluir a Nadie EURURDISUHG

meEosenseseupope. U informe de posicion de EURORDIS y sus miembros | Mayo 2019

el 2 2 Conseguir la Atencion Integral y Centrada en la Persona para no



Los retos combinados con el empleo y la gestion de diversas consecuencias de la enfermedad agravan la
carga econdmica que afrontan: el 73% de los encuestados afirman que los costes relacionados con su
enfermedad son altos mientras que el 69% también se enfrentan a una reduccion de los ingresos.

Para muchos, si no la gran mayoria de las personas que viven con una enfermedad rara y sus cuidadores,
dramas como la pobreza, el desempleo, la estigmatizacion y la exclusidn social no son conceptos
distantes: son la realidad diaria, y una consecuencia directa de su enfermedad.

Como resultado, los sentimientos de depresion e infelicidad son tres veces mas comunes entre las
personas que viven con una enfermedad rara y sus cuidadores comparados con la poblacion generalcs.
Por tanto, la enfermedad y los retos diarios tienen un fuerte impacto en la salud mental y el bienestar, que
les conduce a una perspectiva de integracion social limitada.

La combinacion de rareza, complejidad y falta de tratamientos efectivos provocan mas retos a la
prestacion de atencion integral ya que los servicios convencionales no son lo suficientemente flexibles
como para poder tener en cuenta necesidades concretas®. En muchos casos, siguen sin cubrirse
importantes necesidades médicas, psicoldgicas y sociales.

Hoy en dia, las personas que viven con una enfermedad rara - nifios, adultos, ancianos, y sus cuidadores
(que principalmente son mujeres”) — siguen siendo una poblaciéon marginada y practicamente invisible,

con poca informacion sobre su enfermedad y sus derechos, pocos tratamientos, y un alto nivel de
vulnerabilidad psicoldgica, social y econémica.

Louis y Matthieu, distrofia muscular de Becker, Francia

¢ Estudio por muestreo comparado con el Programa Internacional de Encuestas Sociales 2011.
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2 Latoma de medidas puede mejorar significativamente
la vida de millones de personas que viven con una
enfermedad rara en Europa

El objetivo de EURORDIS es que la atencion integral llegue a los 30 millones de personas que viven
con una enfermedad rara en Europa, y sus familias, de aqui a 2030.

Nuestra meta es ver a las personas que viven con una enfermedad rara y sus familias integradas en una
sociedad consciente de sus necesidades, que proporcione una atencion de calidad, oportuna y efectiva,
centrada en la persona, y que reduzca los obstaculos para acceder a la inclusion social.

Nuestra meta es ver cdmo las personas que padecen enfermedades raras y sus familias se integran en
una sociedad que no excluye a nadie, permitiéndoles disfrutar plenamente de los derechos humanos
fundamentales en igualdad de condiciones que el resto de ciudadanos.

Felicitamos a todas las partes interesadas por el progreso logrado en las Ultimas décadas. Las personas
que padecen enfermedades raras tienen mayor esperanza de vida gracias a los importantes avances en la
atencion de estas enfermedades, desde la investigacion y el diagnostico hasta el acceso al tratamiento y la
atencion médica.

Sin embargo, es todavia cierto hoy en dia que, dependiendo del Estado miembro y region, el tratamiento y la
(re)habilitacion para enfermedades raras difieren significativamente en cuanto a la disponibilidad y calidad*.
Ademas, los datos demuestran que las personas que viven con una enfermedad rara y sus familias, que
suelen ser sus cuidadores, hacen frente cada dia a serios retos de inclusion social en todos los paises
europeos. El Grupo de Expertos de la Comision en Enfermedades Raras indica que no satisfacer estas
graves necesidades sociales no cubiertas afecta a su dignidad, autonomia y otros derechos humanos
fundamentales expresados en la Declaracion Universal de los Derechos Humanos y en la Convencion en

Naciones Unidas sobre los derechos de las personas con discapacidad®.

Es importante abordar las necesidades no cubiertas. Ha llegado el momento de actuar, ya que:

e Los Objetivos de Desarrollo Sostenible demandan una accion global efectiva para combatir
los cambios sociales y para asegurar que no se excluya a nadie;

e Elpilar europeo de derechos sociales esta allanando el camino para que la Union Europea y los
Estados miembros otorguen derechos sociales mas efectivos, igualdad de oportunidades e
inclusion social para los ciudadanos de la UE;

e Sehan creado 24 Redes Europeas de Referencia de enfermedades raras y la Redes Europeas
de Centros de Recursos para Enfermedades Raras y pueden actuar como plataformas para
recabar conocimientos y buenas practicas sobre como organizar la atencion integral de las
enfermedades raras;

e 25 Estados miembros han adoptado un plan nacional o estrategia de enfermedades raras, y
se estan centrando en su aplicacion y seguimiento. Los debates sobre las necesidades diarias no
cubiertas siguen en la agenda de la mayoria de las conferencias sobre enfermedades raras;

e Las organizaciones que representan a las personas que viven con una enfermedad rara,
organismos publicos, prestadores de atencion sanitaria y social y otros interesados estan
preparados para trabajar conjuntamente para crear buenas practicas que apoyen la
implementacion de la atencion integral para las personas que viven con una enfermedad rara;

e Las organizaciones y representantes de los pacientes estan unidos en un fuerte movimiento,
preparados para implicarse en la creacion de politicas y servicios como socios iguales;

**'n. *
****
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Se ha implantado una estrategia importante para apoyar la atencion de las enfermedades raras. Esto debe
mantenerse, pero no es suficiente. Se necesitan mas medidas para asegurar que los paises europeos
desarrollan e implementan estrategias y servicios que garanticen de manera eficaz la atencion integral
de las enfermedades raras.

La comunidad de enfermedades raras hace un llamamiento a todos los interesados para que actien en
base a las recomendaciones propuestas en este informe de posicion. Ninguno de los millones de
europeos que viven con una enfermedad rara deberia de ser excluido. Ha llegado el momento de actuar.

Todas las partes interesadas deben tener en cuenta que, como reconoce la Comision Europea, muchas
“enfermedades raras son compatibles con una vida normal si se diagnostican a tiempo y se controlan bien” *.
Un diagnostico y una via de atencion oportunos y especificos, basados en las necesidades individuales,
aumentaran los niveles de autonomia y la participacion en la sociedad de las personas afectadas y sus

cuidadores.

Los modelos de atencidn a las personas que viven con una enfermedad rara también tienen el potencial
de servir a un gran nUmero de personas afectadas por enfermedades complejas cronicas o
discapacidades. Los modelos de atencion mejorada para las enfermedades raras daran lugar a sistemas
sanitarios y de bienestar mas fuertes y eficientes. Ademas, traeran grandes beneficios para la sociedad,
ayudando a millones de ciudadanos a enfrentarse con otras vulnerabilidades sanitarias y sociales,
mientras incrementan la participacion social y perspectivas de empleo.

Con las propuestas presentadas en este informe, queremos prestar apoyo a los paises europeos para
que implementen Planes Nacionales para enfermedades raras, el Pilar europeo de derechos sociales, la
Convencion de Naciones Unidas sobre los derechos de las personas con discapacidad y los Objetivos de
Desarrollo Sostenible establecidos por Naciones Unidas.

4. :
Shelby y Taylor, sindrome de Angelman, EEUU
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3 Nuestras recomendaciones

EURORDIS y sus miembros RECUERDAN:
v La Declaracion Universal de los Derechos Humanos;

La Convencion de Naciones Unidas sobre los derechos de las personas con discapacidad;
Los Objetivos de Desarrollo Sostenible;

La Carta de los Derechos Fundamentales Europeos;

El Pilar Europeo de Derechos Sociales;

NN NN

Las Recomendaciones para apoyar la incorporacion de las enfermedades raras en servicios y
politicas sociales - Grupo de Expertos de la Comision sobre Enfermedades Raras;

<\

Los Planes nacionales y estrategias de enfermedades raras.

Y ACOGEN la futura Declaracion Politica sobre Cobertura Universal de salud de las Naciones Unidas

EURORDIS y sus miembros INSTAN A LA UE y a todos los PAISES EUROPEOS a garantizar que las
personas que viven con una enfermedad rara y sus familias no queden excluidas, en consonancia
con las disposiciones establecidas en estos importantes marcos globales, europeos y nacionales.

Creemos que se pueden lograr mejoras significativas si:

v/ La atencion y el apoyo se organizan dentro de un enfoque integral, centrado en la persona,
multidisciplinar, continuo y participativo, considerando tanto a la persona que vive con la enfermedad
rara como a los cuidadores familiares;

V" Los prestadores de atencion entre los sectores cuentan con el conocimiento, estrategias de buenas
practicas y coordinacion de la atencion que les permite tener en cuenta las especificidades de las
enfermedades raras;

v Laatencion integrada, de larga duracion se presta de manera efectiva y a tiempo, en coordinacion
dentro y entre los servicios sanitarios, sociales y comunitarios y las organizaciones que representan a las
personas que viven con una enfermedad rarg;

v Se establecen mecanismos que involucran a las personas que viven con una enfermedad rara y las
organizaciones que las representan en el disefio, aplicacion y el seguimiento de politicas y servicios;

v Las politicas sociales y sobre discapacidad incluyen las especificidades de las enfermedades y
discapacidades complejas, como las enfermedades raras;

V' Las personas que viven con una enfermedad rara y sus familias estan informadas y capacitadas para
conocery manejar su enfermedad.

Para garantizar que estas mejoras se logren de forma efectiva, EURORDIS y sus miembros
RECOMIENDAN:

1. Aprovechar plenamente los medios de la UE y las redes europeas para poner en marcha la
atencion integral de enfermedades raras

v" Todas las propuestas legislativas y recomendaciones que deriven del Pilar Europeo de Derechos
Sociales deben tener en cuenta las necesidades especificas de las personas que viven con una
enfermedad rara, sus cuidadores y otros con enfermedades complejas/discapacidades; el *Cuadro
de indicadores sociales” debe presentar indicadores claros y herramientas de control para apoyar los
cambios de politica de manera eficaz;

v" Los mecanismos disponibles de la UE deben apoyar la implementacion de servicios sociales y la
atencion integrada a largo plazo para las personas que viven con una enfermedad rara, sus
cuidadores y otras personas con enfermedades complejas/discapacidades:
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o El'Marco Financiero Plurianual deberia garantizar las lineas y programas de financiacion
para apoyar redes y proyectos innovadores en toda Europa, que permitan a los Estados
miembros crear conjuntamente y transmitir practicas adecuadas y modelos de atencion
innovadores;

o LosFondos Estructurales y de Inversion Europeos deben actuar como mecanismo
accesible y adecuado para apoyar a los Estados miembros a ampliar pilotos innovadores y
exitosos en los servicios fundamentales. Las actividades transfronterizas - por ejemplo,
plataformas de alcance europeo — deberian contar con el apoyo de programas de
financiacion en los Fondos Estructurales y de Inversion Europeos, que apoyan la
cooperacion entre paises;

o ElSemestre Europeo debe utilizarse como vehiculo para idear y poner en marcha
politicas sociales y de empleo adecuadas a nivel nacional;

o ElGrupo director sobre promocion de la salud, prevencion de enfermedades y gestion
de las enfermedades no transmisibles debe acoger y hacer frente a los desafios de las
personas que viven con una enfermedad rara y sus cuidadores.

v Los organismos nacionales y europeos deben asignar apoyo financiero y estructural para
asegurar la sostenibilidad de plataformas por toda Europa que reUnan y compartan
conocimientos y buenas practicas sobre enfermedades raras, como las Redes Europeas de
Referencia, la Red Europea de Centros de Recursos para Enfermedades Raras y Orphanet.
Deberia crearse un entorno adecuado para integrar estas iniciativas con los sistemas de salud y
bienestar.

2. Crear un entorno politico favorable a nivel nacional para la asistencia integral de
enfermedades raras

v Todos los Planes y Estrategias Nacionales de enfermedades raras deben incluir disposiciones
para permitir a las personas que viven con una enfermedad rara y sus cuidadores acceder a una
asistencia sanitaria y social integrada adecuada, a servicios sociales, y a proteccion social.
Deberian incluir mecanismos para apoyar a las organizaciones nacionales de enfermedades raras,
como organizaciones de la sociedad civil comprometidas con la investigacion, ejecucion y
supervision de politicas/servicios. Una vez actualizados y evaluados, los planes nacionales deben
someterse a un control social;

v Los paises europeos deben poner en marcha medios especificos para garantizar la coordinacién
entre los sectores de politicas nacionales en un enfoque multidisciplinar, involucrando a los
ministerios de salud, trabajo, educacidn e investigacion. Deben implementarse grupos de
trabajo interministerial y presupuestos colectivos entre ministerios;

v Deben establecerse mecanismos de sostenibilidad y ser accesibles a organismos publicos,
organizaciones de la sociedad civil y prestadores de servicios para asegurar la implementacion de
la atencion integral.

et

Philipp, osteogenesis imperfecta, Alemania
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3. Reunir y difundir el conocimiento y buenas practicas para asegurar que las necesidades de
las personas que viven con una enfermedad rara y sus cuidadores estan debidamente
atendidos por servicios especializados

v Los paises europeos deben reconocer y apoyar los existentes Centros de Referencia, redes de
referencia nacionales, centros de recursos, organizaciones que representen a personas que viven
con una enfermedad rara y equipos de Orphanet, invirtiendo en sus sélida experiencia y
conocimientos para mejorar los cuidados proporcionados por servicios fundamentales
especializados. Estos servicios tienen que estar dotados de personal y recursos adecuados para ser
capaces de cumplir su objetivo;

v Las redes europeas de referencia y los profesionales de la salud que forman parte de ellas deben
continuar funcionando como plataforma para reunir y difundir datos, buenas practicas y
orientacion en atencion sanitaria e integrada para enfermedades raras, en colaboracion con
organizaciones que representan a personas que viven con una enfermedad rara;

v Se debe desarrollar y ofrecer formacion a los centros de salud y sociales, basandose en la
experiencia de los servicios especializados en enfermedades raras y las organizaciones que les
representan. Deben aumentar las capacidades y conocimientos de los profesionales relativos a las
enfermedades, los derechos de las personas que viven con una enfermedad rara y sus cuidadores,
recursos disponibles y buenas practicas;

v LaUE Yy los paises europeos deben -—

seguir apoyando proyectos piloto
como generadores de buenas
practicas y servicios innovadores.
Deben contar con tiempo para el
disefio, implementaciony
evaluacion del impacto a largo plazo
para recoger datos de calidad sobre
el impacto directo y societario;

v' Debe apoyarse la investigacion
socioeconomica en el area de las
enfermedades raras a nivel
nacional y europeo para apoyar la
toma de decisiones sobre las
reformas sanitarias, sociales y de
atencion integrada.

Jorge y Maria, syndrome de Prader-Willi, México

4. Implementar mecanismos especificos que garanticen la prestacion de atencion integrada
para las enfermedades raras

v Los paises europeos deben promocionar la coordinacién e interoperabilidad entre todas las
partes implicadas en la prestacion de la atencidn, incluyendo los servicios sanitarios, sociales y
comunitarios, asi como organizaciones representando a las personas que viven con una enfermedad
rara y personas afectadas/cuidadores. Para ello pueden utilizarse protocolos de coordinacion,
procedimientos, informatica, y herramientas de e-sanidad;

v’ Las enfermedades raras y las enfermedades complejas sin diagnosticar han de examinarse segun
las herramientas de estratificacion de riesgos usados por los sistemas sanitarios para tomar
decisiones sobre la prestacion de atencién integrada, mediante el uso de sistemas de codificacion
implementados;

v' Todas las personas que viven con una enfermedad rara deben tener derecho a la prestacién de
un plan de atencion individual centrado en la persona con un enfoque multidisciplinar y holistico,
coordinado entre todos los prestadores de atencion;

v Deben describirse las vias de atencion nacionales para enfermedades raras y aquellas sin
diagnosticar, indicando el proceso y los pasos a sequir, identificando los mecanismos de
coordinacion existentes y las responsabilidades de los distintos prestadores de atencion;

-
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v Lagestion de casos, como mecanismo efectivo de coordinacion de la atenciéon, debe ser
implementada en todos los paises europeos para apoyar la atencion a las personas que viven con
una enfermedad rara, sus cuidadores y otras personas con enfermedades complejas/discapacidades.
Se deberian desarrollar actividades de formacion para enfermedades raras y deberia ser reconocida
la profesion de gestor de casos dentro de los cddigos nacionales de profesiones.

5. Garantizar un compromiso significativo de organizaciones y representantes de personas
que viven con una enfermedad rara en el disefio y cumplimiento de politicas y servicios

v" Unrequisito para la prestacion de asistencia sanitaria y social es una colaboracion beneficiosa en
el disefio, cumplimiento y prestacion de servicios para garantizar un cuidado centrado en la
persona y colaborativo;

v Las herramientas para la informacion y la formacion deben estar disponibles para los
representantes de personas que viven con una enfermedad rara a fin de mejorar su conocimiento
y capacidad de formar parte en la toma de decisiones en los cuidados;

v Sedebe apoyar a las organizaciones de enfermedades raras, como organizaciones de la sociedad
civil, y considerarlas como iguales a la hora de diseiiar, ejecutar y supervisar politicas y servicios.

6. Puesta en marcha de medidas especificas que garanticen el acceso a servicios sociales
adecuados y proteccion social de las personas que viven con una enfermedad rara y sus
cuidadores para adecuar los servicios sociales y proteccion social

v Los paises europeos deben garantizar a todas las personas que viven con una enfermedad rara y
sus cuidadores el derecho al acceso a un trabajador social y a la proteccion social adecuada y
prestacion de inclusion social, adaptados a las necesidades individuales y coste de la vida. Estas
prestaciones han de tener por objeto apoyar la vida independiente a la vez que cubre las necesidades
de las personas gravemente afectadas;

v Aquellas personas con enfermedades complejas para las que no hay un diagnéstico y/o valoracién
de discapacidad no deben ser privados del acceso a los derechos sociales y proteccion social;

v Los servicios sociales especializados existentes para enfermedades raras, como los Centros de
Recursos, deben ser reconocidos y apoyados para actuar como eje de conocimientos y buenas
practicas, asi como un servicio directo y proveedor de formacion para profesionales en el sector
sanitario y social;

V' Los paises europeos deben también ver a las organizaciones que representan a las personas que
viven con una enfermedad rara partes interesadas adecuadas para prestar atencion, como
prestadores complementarios a los servicios publicos. Las organizaciones que presten servicios
sociales y de apoyo deben ser financiadas para asumir esta funcion.

7. Garantizar el reconocimiento y compensacion adecuada por las discapacidades sufridas por
las personas que viven con una enfermedad rara

v La Comision Europeay los paises europeos deben implementar la Convencion de Naciones Unidas
sobre los derechos de las personas con discapacidad, teniendo en cuenta las necesidades especificas
de las personas que viven con una enfermedad rara;

v La Comision Europea debe garantizar que las necesidades de la comunidad de enfermedades raras
son tenidas en cuenta dentro de la Estrategia Europea sobre Discapacidad para 2020-2030;

v’ Las partes interesadas nacionales y europeas deben esforzarse por desarrollar politicas,
procedimientos, servicios y tecnologias para crear
entornos que pretendan eliminar los obstaculos a la
participacion en todas las areas de la sociedad,
promoviendo la autonomia y la vida independiente;

v Los paises europeos deben mejorar los sistemas de
valoracion de discapacidad para garantizar que no
existen brechas en la integracion de las enfermedades
complejas que causan discapacidad. La funcionalidad o incapacidad de las personas que viven con una
enfermedad rara se deben evaluar debidamente y financiar con medidas compensatorias adecuadas;
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v Las herramientas y redes existentes deben ser utilizadas para apoyar la generacion y difusion de
conocimientos sobre las consecuencias funcionales de las enfermedades raras. Estas incluyen la
herramienta multilingUe y fichas de proyectos, Redes Europeas de Referencia y la Red Europea
de Centros de Recursos para Enfermedades Raras;

v Los organismos competentes nacionales deben implementar actividades de formacion para los
equipos de valoracion de discapacidad sobre las consecuencias funcionales de las enfermedades
raras, en colaboracion con las alianzas nacionales de enfermedades raras y las redes mencionadas
anteriormente;

v’ Para facilitar a las personas que viven con una enfermedad rara, y aquellas personas con
discapacidades, vivir de forma independiente y participar plenamente en todos los aspectos de la vida,
los paises europeos tomaran las medidas oportunas para garantizar el acceso, en igualdad de
condiciones con los demas, al entorno fisico, transporte, informacion, comunicaciony otros
servicios abiertos al publico.

8. Crear las condiciones para que las personas que viven con una enfermedad raray sus
cuidadores tengan acceso a un empleo adaptado y sostenible

v Debe garantizarse a todas las personas que viven con una enfermedad rara y enfermedades
complejas el acceso a la educacion de calidad. Cuando sea necesario, tendran acceso a la
ensefnanza adaptada de manera que ayude a todas las personas a alcanzar su maximo potencial;

v Los paises europeos, mediante la Directiva sobre conciliacion de la vida familiar y profesional y otros
medios, deben garantizar el derecho de las personas con enfermedades complejas/discapacidades a
mecanismos especificos que apoyen su incorporacion al mercado laboral y su permanencia:

o Formulas de trabajo flexibles, como horario de trabajo flexible y trabajo a distancia;

o Bajasrazonables debido al estado de salud/discapacidad o responsabilidades asistenciales;

o Asistencia personalizada para mejorar el empleo y autoempleo, como asesoramiento
profesional para examinar vias profesionales satisfactorias;

o Adaptaciones razonables en el lugar de trabajo.

v Cuando abandonen el mercado laboral o tengan que trabajar a tiempo parcial por la enfermedad,
las personas que viven con una enfermedad rara, sus cuidadores y otras personas con enfermedades
complejas deben tener acceso a medidas de proteccion social, derecho a una pension y ayuda
asistencial que les permita llevar una vida;

v’ Las personas que viven con una enfermedad rara y con discapacidad que desean estudiar y/o ser
activos como voluntarios en organizaciones de la sociedad civil, no deben de ningun modo ser
privados de sus derechos, incluyendo las prestaciones por jubilacion o discapacidad;

v" Toda la legislacidn europea y nacional debe garantizar que no existe forma alguna de
discriminacion basada en el estado de salud o discapacidad, relativas a todas las modalidades de
empleo, incluyendo las condiciones de seleccién, contratacion, empleo, promocion profesional y
condiciones de trabajo seguras y saludables.

9. Aplicar mecanismos especificos que capaciten a las personas que viven con una enfermedad
rara y sus cuidadores en la creacion y prestacion conjuntas con las organizaciones que
representan a las personas que viven con una enfermedad rara

v Los prestadores de atencion deben estar preparados para dar asistencia imparcial, ofreciendo a los
beneficiarios informacion relevante, instrumentos y asesoramiento, asi como permitiéndoles expresar
sus deseos, participar en las decisiones relativas a su atencion y dirigir sus propios servicios si lo
desean;

v Deben desarrollarse herramientas para guiar los sistemas sanitarios y de bienestar a nivel
nacional, concretamente para enfermedades raras;

v Deben apoyarse los servicios de lineas de ayuda para enfermedades raras, cuando existan.
Todos los paises europeos deben esforzarse por implementar una linea de ayuda para
enfermedades raras;
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v" Las personas que viven con una enfermedad rara y sus cuidadores deben tener derecho al acceso
de ayuda psicoldgica y servicios de respiro, silo desean. Es preciso instaurar una evaluacion de salud
mental para garantizar el seguimiento e intervencion adecuada para evitar el agotamientoy la
depresion;

v Deben facilitarse aquellas oportunidades para fomentar el apoyo entre las personas que viven
con una enfermedad rara. Entre ellas, los seminarios ‘aprendiendo mutuamente’ organizados por
las organizaciones que representan a personas que viven con una enfermedad rara y/o partes
interesadas sanitarias y sociales.

10. Eliminar todo tipo de discriminacidon para garantizar que las personas que viven con una
enfermedad rara tienen acceso a las oportunidades sociales, laborales, educacionales en
igualdad de condiciones con los demas ciudadanos

v De acuerdo con la Carta de los Derechos Fundamentales de la UE y el Pilar Europeo de Derechos
Sociales (articulo 3), las personas que viven con una enfermedad rara no deben ser
discriminados. Deben tener el derecho a igualdad de trato y oportunidades en relacion con el
empleo, proteccion social, educacion y acceso a todos los bienes y servicios disponibles al
pubico.

v" Toda la legislacidn a escala europea y nacional debe garantizar que no hay ninguna forma de
discriminacion por motives del estado de salud o discapacidad.

La version completa de este informe esta
disponible en ingles en

eurordis.org/carepaper
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