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1. Colectivo
-Menores de 15 afios de edad en proceso de busqueda o confirmacion de
diagndstico de una enfermedad rara y sus familias.

- Pediatras y médicos internos residentes de pediatria del area sanitaria
de la provincia de Ourense.

2. Titulo del proyecto
Diagnostico precoz de enfermedades raras pediatricas.

3. Resumen del proyecto

Segln la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), existen cerca de 7.000 enfermedades raras
que afectan a un 7% de la poblacién mundial. EL 80% son de indole genético y mas del 50%
empiezan a mostrar sus primeros sintomas en la infancia. Aunque los avances en tecnologia e
investigacion, ayudan a mejorar el tiempo de demora en su diagnostico, la realidad es que el
retraso en el mismo y sus graves consecuencias para la mitad de las personas y familias que
les toca convivir con estas enfermedades (estudio ENSERio FEDER), continta siendo uno de
los problemas mas urgentes de este colectivo, llegando en ocasiones a un tiempo de demora
en el diagnostico de 10 anos, toda una infancia.

El ambito de la atencion primaria, y en particular el de la pediatria, es primordial a la hora de
favorecer un diagnéstico precoz, pues constituye la principal y primera via de acceso al siste-
ma sanitario publico de salud. Es ademas en este nivel de atencion donde debutan los prime-
ros sintomas de una posible enfermedad rara.

FEGEREC plantea de cara a identificar con mayor celeridad la sospecha de una enfermedad
poco frecuente, y favorecer una derivacion mas precoz y adecuada, que posibilite un diag-
nostico temprano y certero, desarrollar un proyecto piloto dirigido a los médicos pediatrasy
residentes en pediatria de atencidn primaria, en el area sanitaria de Ourense, contando con
la colaboracion de la gerencia de ésta drea en cuestion, dependiente del Servicio Gallego de
Saude, SERGAS.

A través de diferentes sesiones de trabajo a lo largo del ejercicio 2020, profesionales pedia-
tras y médicos residentes en pediatria, otros profesionales del ambito sociosanitario, juridico
y expertos en enfermedades raras, analizaran, debatiran, reflexionaran y compartiran informa-
cién, formacion y experiencia a través de una metodologia dindmica y participativa, que favo-
rezca una mayor sensibilizacion y concienciacion sobre la relevancia de la atencion primaria/
pediatria en el diagnostico precoz de estas enfermedades. Se abordaran a través de tres
bloques teméticos (sensibilizacion — formacién — recursos sociosanitarias) los aspectos rele-
vantes a la hora de poder detectar signos y sintomas de alerta que les hagan reconocible la
sospecha de una enfermedad poco frecuente, el impacto de las consecuencias de la demora
en el diagnostico, tanto para la persona afectada y su familia (salud, emocional, social, forma-
tivo, ...), como para el propio sistema de salud, los recursos sociosanitarios y las rutas asisten-
ciales disponibles y las necesarias. Todo ello de cara a mejorar el protocolo de actuacion que
permita una derivacidon mas precoz y eficaz, favoreciendo la consecucion del diagnéstico, y
aliviando el sufrimiento y las consecuencias de la demora en el tiempo del mismo.

4. Justificacion

Espafa, a través del Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad, se ha sumado a las
distintas iniciativas europeas en la mejora en la atencion a las personas y familias que les ha
tocado convivir con estas enfermedades, teniendo entre sus ejes de actuacion recogido en el
Plan Estratégico Nacional sobre enfermedades raras, la necesidad prioritaria de intervencion
en el ambito de la atencion primaria. En el Plan Estratégico Nacional, se contempla entre otras



necesidades de actuacion, la mejora de la formacion y el conocimiento de estas enfermeda-
des desde ese nivel de atencidn sociosanitaria.

La Gltima revision del Estudio ENSERio (diciembre de 2018) sobre la situacion de necesidades
sociosanitarias de las personas con enfermedades raras en Espana, liderado por la Federacion
Espanola de Enfermedades Raras, FEDER y el Centro de Referencia Estatal de Atencion a Per-
sonas con EERR y sus Familias - Centro CREER, dependiente del IMSERSO, puso de manifiesto
que contindan manteniéndose como problemas mas urgentes del colectivo de personas que
padecen una enfermedad poso frecuente y sus familias, el retraso en el diagnéstico y la ob-
tencion de un tratamiento. Los datos ponen de relieve como causa principal en el 72% de los
encuestados, el desconocimiento de la enfermedad por parte de los profesionales sanitarios,
tanto en la busqueda del diagn6stico como en el acceso a un posible tratamiento. Estos por-
centajes son similares a los obtenidos por FEGEREC a través del perfil de la demanda atendida
en el Servicio de Acogida, dentro de su Programa Asistencial Sociosanitario en la Comunidad
Gallega

Los resultados del estudio ENSERio reflejan que el 89,15% de los encuestados dispone de un
diagnostico confirmado, el 7,61% estd pendiente de su confirmaciony el 3,24% no dispone
de diagnostico. Siendo el porcentaje de personas con diagnoéstico confirmado muy elevado
(89,15%), el anélisis del proceso que llevé hasta el diagndstico, indica que:

- casi la mitad de los diagnosticados han sufrido retraso en el diagnéstico (49,68%),

- de esa mitad, 1/5 (18,65%) tardaron mas de 10 afos y un % similar (18,8) entre 4y 9 afios
- un 39,78% tuvieron un diagnostico antes del primer afo de vida (incluido el 1,84% que
tuvo un diagnostico prenatal)

La demora en el diagndstico supone una barrera en el acceso al tratamiento, que éste no sea
el adecuado, la necesidad de atencidn psicolégica para afrontar la situacion de incertidumbre
y desesperanza que genera, obtener el apoyo que pueda frenar el avance de la enfermedad
o, el fallecimiento de la persona afectada (aunque las enfermedades raras son mas frecuentes
en poblacién infantil, la prevalencia es mayor en adultos, debido a la excesiva mortalidad en
algunas de estas enfermedades en la infancia, responsables del 35% de las muertes antes
del primer afo de vida, el 10% entre el primery quinto ano, y el 12% entre los 5y 15 anos
de vida). Como ya se menciond, la Atencion Primaria, y de manera especial la pediatria, es el
nivel en el que debutan los primeros sintomas de una posible enfermedad rara. Compartimos
con el Ministerio de Sanidad, con la Asociacion Espanola de Pediatria — AEP y con FEDER, el
papel fundamental de estos especialistas en el diagnodstico y pronéstico de estas enferme-
dades. Es necesario contar en este nivel de atencién con profesionales pediatras concien-
ciados de su relevancia de cara a contribuir a un diagnostico precoz. Es primordial su interés,
compromiso y sensibilizacion para mejorar la situaciéon actual, aportandoles la formaciony
actualizacion de conocimientos sobre aspectos fundamentales de estas enfermedades, de
forma que ante la minima sospecha deriven al paciente a la ruta asistencial adecuada de

cara a obtener un posible diagnostico. Informar y clarificar los recursos disponibles, las rutas
asistenciales, asi como el procedimiento de acceso a las mismas, tanto en su ambito y area
de actuacion, como a nivel autondmico, nacional e internacional, superando la fragmentacion
que nos ofrecen las actuales fronteras territoriales en atencion sociosanitaria.

A través del proyecto Diagndstico precoz de enfermedades raras pedidtricas, pretendemos
sensibilizar y empoderar a los pediatras y médicos internos residentes en pediatria de aten-
cién primaria, en el conocimiento y abordaje de estas enfermedades, aportandoles recursos
formativos, técnicos y asistenciales imprescindibles, de cara a conseguir alcanzar mas eficaz-
mente uno de los objetivos prioritarios para las personas que padecen esta enfermedades 'y
sus familias, aliviando el peregrinaje y la demora en el tiempo en la busqueda del diagndstico
y consecuentemente el gran impacto biopsicosocial y sufrimiento que la misma conlleva.



Diagnéstico precoz de enfermedades raras pedidtricas es mucho mas que un proyecto inno-
vador, es un proyecto de presente y fundamentalmente de futuro, pues un pediatra estara
desarrollando su actividad profesional a lo largo de su vida laboral, y tendra la oportunidad de
mejorar la calidad de vida de miles de familias.

5. Profesional de referencia del proyecto
Nombre/Apellidos: Carmen Lopez Rodriguez
Cargo: Directora Sociosanitaria
Contacto: direccion@fegerec.es

981234 651-691 011 855

6. Ambito geografico de actuacion
Provincia de Ourense. Se trata de un proyecto piloto, trasladable, una vez finalizado su
ejecucion, analisis y valoracion de resultados, inicialmente a todo el territorio gallego.

7. Poblaciéon diana

7.1 Beneficiarios directos:

a). Médicos pediatras y médicos internos residentes de pediatria del nivel de atencién prima-
ria y hospitalaria de la provincia de Ourense. N° aproximado: 25

7.2 Beneficiarios indirectos:

a). *Menores de 15 afos de edad en proceso de blisqueda de diagnéstico o susceptibles de
sospecha diagnostica de una enfermedad rara. NUmero estimado: 1.000

b). Padres, madres o tutores legales de menores de 15 afios de edad en proceso de bisqueda
de diagnostico o susceptibles de sospecha diagnostica de una enfermedad rara.

Numero estimado: 1.800

Otros profesionales del ambito sociosanitario: 80

Prevision personas beneficiarias indirectas: 2.880

*Los datos son estimativos, ya que, aunque recientemente se ha creado el Registro Gallego
de Enfermedades Raras-RERGA, este inicialmente contempla tan sélo10 tipos de enfermeda-
des poco frecuentes. El nimero estimado calculado se deriva de la proporcion poblacional
de afectados que estima la OMS (7%), teniendo en cuenta que mas del 80% son de origen
genético, y mas del 50% afectan a poblacion infantil.

8. Objetivos: general, especifico y operativos

Objetivo general: Sensibilizar y concienciar a especialistas pediatras y médicos residentes
en pediatria del nivel de atencién primaria de la provincia de Ourense, de la relevancia de

su papel de cara a favorecer un diagnostico mas precoz y certero de las enfermedades poco
frecuentes, asi como la necesidad de mejorar y actualizar el conocimiento de diferentes
aspectos de estas enfermedades y consecuentemente, aliviar el sufrimiento y las consecuen-
cias biopsicosociales que produce en las personas y sus familias la demora diagndstica.

Resultado global que se pretende alcanzar: Conocer los dispositivos asistenciales dentro

y fuera de la comuidade autonoma de Galicia. Asi como los procedimiento s de acceso a los
mismos y de una manera especial a las UFM creadas con la estrategia gallega de enfermeda-
des raras

9. Actividades y metodologia
Con el fin de favorecer la consecucion de un diagnoéstico mas precoz y certero, asi como ali-
viar el sufrimiento que produce en las personas y familias las consecuencias del proceso de
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busqueda del mismo, se desarrollaran en torno a tres bloques tematicos principales (sensi-
bilizacién, formacién y recursos) sesiones de trabajo dirigidas por profesionales del ambito
sanitario, social, juridico, psicolégico y educativo, con experiencia y amplio conocimiento de
las enfermedades poco frecuentes en la edad pediatrica, asi como en la gestidn sociosanitaria.
Estas sesiones serdn grupales, con una duracion aproximada de una hora por sesion excepto
en tres sesiones cuyo contenido se extendera a las dos horas.

Se desarrollaran con la siguiente dindmica:

19 Previo al inicio de cada sesion, los participantes podran plantear cuestiones concretas
relacionadas con la tematica a abordar en cada momento. Enviardn las mismas via email a la
persona responsable de la direccién del proyecto, quien a su vez las remitird a los profesio-
nales responsables de desarrollar los contenidos de las diferentes sesiones formativas y de
trabajo. De este modo, se conoceran de antemano, algunas de las inquietudes y necesidades
de los participantes en relacién con los contenidos a abordar.

20 Pre-evaluacion: al inicio de la accion formativa, los participantes cubrirdn un cuestionario
de caracter anénimo donde se les plantearan cuestiones basicas relacionadas con la tematica
a abordar, lo que nos permitira establecer la linea base en cuanto a algunos de los conocimien-
tos de cada temética (57).

30 *Exposicidon de contenidos a través de personas con perfiles profesionales acordes a la
tematica a tratar en cada sesion, asi como las posibles respuestas a las cuestiones planteadas
previamente por los participantes (duracion exposicion: de 30" a 45 en funcién contenido
tematico)

4% Coloquio/debate entre los asistentes, planteando dudas, necesidades, inquietudes,
opinidn..., trabajando en subgrupos cuando proceda, las posibles alternativas de mejora
relacionadas con la tematica abordada. Se nombrara un portavoz de cada grupo, que ser3 el
que recoja dichas alternativas (de 30" a 50" en funcién del contenido tematico)

50 Post-evaluacién. Al finalizar la accion formativa, los participantes en la misma cubriran un
cuestionario de cara a valorar contenidos, docente y nivel de satisfaccion (5°)

6° Ultima sesion del proyecto. Se daré paso a las conclusiones como resultado de las
diferentes sesiones formativas, tanto en aspectos que tiene que ver con el conocimiento
adquirido, como en la mejora y celeridad en la derivacidn a las rutas e itinerarios asistenciales
mas adecuados de cara a la mejora en la busqueda y obtencién de diagndstico.

*En la sesion en la que se abordaran las consecuencias biopsicosociales del impacto de la de-
mora en el diagnostico en las personas y sus familias, se contara con el testimonio directo de
dos familias, dando voz a un caso exitoso, donde la sensibilizacidn, implicacion, conocimiento,
empatia y adecuada coordinacion desde el nivel de atencidn primaria facilité un diagndstico
precoz y otro, en el que la ausencia de esas condiciones, favorecié la demora de afos en el
diagnostico. Es necesario mencionar que, en ocasiones, aun disponiendo de todas las condi-
ciones necesarias, el diagnostico se demora o no llega a producirse, pues es justo reconocer
que la idiosincrasia de muchas de estas enfermedades, hacen que resulte tremendamente
dificil diagnosticarlas. A través de un aprendizaje interactivo, los participantes y docentes com-
partirdn las posibilidades estratégicas para estas enfermedades desde la atencion primaria, las
herramientas web disponibles, los recursos vy las técnicas de asesoramiento genético sobre el
cribado neonatal entre otras, diagndstico preconcepcional... Ponentes y asistentes trabajarany
debatirdn para mejorar la consulta pediatrica del menor con sospecha de enfermedad rara.
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11. Importancia de la necesidad social que pretende resolver el proyecto

Cuanto mayor es el tiempo de demora desde que debutan los primeros sintomas de una
posible enfermedad rara hasta que se produce la consecucion de su diagnostico, mayor es el
sufrimiento y empobrecimiento de las personas afectadas y sus familias en todos los ambitos
que se ven comprometidos por esta circunstancia (fisico, social, emocional, educativo, econé-
mico...). El tiempo y peregrinaje en la busqueda del "nombre” en el que encajar los sintomas
va excluyendo a la personay su familia de posibles opciones que mejorarian su calidad de
vida, su supervivencia, o que las que recibe en esa proceso sean las adecuadas.

Aunque a través de Diagndstico precoz de enfermedades raras pedidtricas, la intervencion
directa se establezca en el ambito sanitario, sensibilizando y empoderando a profesionales de
la pediatria de cara a favorecer un diagno6stico mas precoz y certero de estas enfermedades,
se pretende aliviar las consecuencias biopsicosociales y econémicas que conlleva la demora
en el mismo.

Los pediatras, junto con los médicos de familia, son los profesionales mejor situados dentro
del sistema sanitario para mejorar la demora diagnostica y sus consecuencias. Son clave en el
reconocimiento y sospecha inicial de una enfermedad rarga, asi como en el inicio adecuado del
circuito que conduzca a un diagnostico definitivo cuando este sea posible, y el acceso a los
recursos necesarios que mejoren la atencién global y calidad de vida de la persona afectaday
su familia. La formacion, informacién y conocimiento de los recursos relevantes vinculados a
la busqueda del diagnostico, prevencion y pronostico de estas enfermedades, es muy limitada
actualmente desde el nivel de atencion primaria.

12. Capacidad de transformacion social del proyecto

Ante la posibilidad de un diagnostico mas precoz y certero, el menor no sélo tendra mas op-
ciones de tratamiento o que este sea el adecuado, sino que ademas tendra acceso a apoyos
y recursos mas adaptados a sus necesidades, lo que mejorara su situacion de salud global, su
calidad de vida e integracion socioeducativa.

El modelo de atencion pediatrica ha tenido y tiene en cuenta aspectos relevantes en la vida
de los menores, como es su entorno familiar, social y educativo, ademas de partir de un en-
foque humanista y un mayor conocimiento de los aspectos biopsicosociales que conlleva el
padece una enfermedad poco frecuente.

Dotando a estos especialistas en el nivel de atencidon primaria y hospitalaria, de los recursos
formativos e informativos relevantes en las enfermedades raras pediatricas, se ayudara a las
familias a conseguir una mayor comprension de las dificultades que conlleva la busqueda del
diagnostico, confiar mas si cabe ya no sélo en el pediatra, sino en el propio sistema sanita-
rio, y se establecerd un marco mas adecuado para la toma conjunta de decisiones, asi como
acompanar al menor y su familia en el proceso de readaptacion y planificacion familiar futura
si fuese necesario

El pediatra podrd convertirse en el agente que forme, sensibilice e involucre en el futuro al
resto del equipo multidisciplinar de atencién primaria, favoreciendo en este proceso la
participacion de todos los agentes implicados, incluido al menor y su familia.

13. Aspectos innovadores

- Ofrecer a todos los pediatras, incluidos los médicos internos residentes en pediatria de una
provincia gallega, la posibilidad de compartir y mejorar conocimientos e informacion relevan-
te, con el fin de mejorar su capacidad profesional de cara uno de los problemas principales de
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las enfermedades raras pediatricas, su diagndstico y consecuentemente, su prondstico.

- Se supera uno de los problemas logisticos con los que se encuentran los profesionales
sanitarios a la hora de mejorar sus conocimientos, el compatibilizar su horario laboral con las
exigencias formativas que conlleva este proyecto al disponer para ello del compromiso y apo-
yo de la Administracion responsable de la gestion sanitaria de la provincia de Ourense.

- La participacion de los médicos internos residentes en pediatria.

- Empoderar a la pediatria desde el nivel de atencion primaria y hospitalaria en facilitar el
diagndstico precoz de las enfermedades raras pediatricas, focalizando la intervencién fun-
damentalmente en satisfacer necesidades informativas sobre recursos y estrategias para ser
mas eficaces en generacion de la sospecha que mejore la consecucion precoz y certera del
diagnodstico y mejore del prondstico.

- Poner en valor la necesidad de la alianza de colaboracién entre los agentes implicados en
este proceso, pacientes, sus familias, profesionales sanitarios, administracion, 6rganos cole-
giales y el tercer sector sociosanitario.

- Primera experiencia piloto en Galicia, trasladable una vez finalizado, y realizado los ajustes
necesarios, ya no solo a la demas areas sanitarias de la comunidad auténoma gallega, sino
incluso al contexto formativo de los médicos internos residentes en pediatria.

- Metodologia y contenidos, contando como participantes activos del proyecto a las familias
de los menores.

14. Colaboracion con otras entidades

- Estructura de Gestion Integrada de Ourense, Verin y Barco de Valdeorras, Servicio Gallego de
Salud - SERGAS (profesionales. cesidn jornada laboral e infraestructura).

- llustrisimo Colegio Oficial de Médicos de Ourense (difusién entre los pediatras de ambito
privado).

- Centro médico el Carmen (Ourense).

15. Capacidad de réplica
a) Otros ambitos: médicos de familia

b) Otros entornos geograficos: a las 6 Estructuras de Gestidn Integradas de Galicia: Santia-
go de Compostela, A Coruna, Pontevedra y el Salnés, Vigo, Ferrol, Lugo, Cervo y Monforte de
Lemos

c) Otras entidades: contar con la implicacién y colaboracion de: Asociacién Espafiola de Pedia-
tria de Atencion Primaria — AEPap, la Asociacion Espanola de Pediatria — AEP, Sociedad Espano-
la de Pediatria y Atencién Primaria — Sepeap

16. Sostenibilidad

FEGEREC cuenta con una linea de colaboracidn consolidada tanto con el Servicio Gallego de
Salud, a través de la Conselleria de Sanidade, como con diferentes profesionales e insinua-
ciones del sector sociosanitario del ambito de las enfermedades raras. Una vez finalice el
proyecto piloto que aqui se presenta, valorados resultados y realizados los posibles ajustes
de esta primera experiencia, sus posibilidades de hacerlo sostenible vendrian, por un lado
por el compromiso, sensibilidad tanto de FEGEREC como del Servicio Gallego de Salud que en
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estos cinco ultimos anos ha demostrado un esfuerzo e implicacion por mejorar el abordaje y
conocimiento de estas enfermedades. Ademas se buscara el apoyo de otras instituciones co-
legiales y Asociaciones profesionales. A todo ello hay que afadir, el objetivo de que sean los
profesionales participantes/beneficiarios de este proyecto, los que lideren el mismo de cara a
un futuro a medio plazo.

17. Seguimiento

Profesional responsable del seguimiento: psicologa clinica.

Profesionales de apoyo para la evaluacion y seguimiento: community manager y una auxiliar
administrativa.

Como se contempla en el cronograma del proyecto, tras cada accidon formativa, se valorara
cuantitativamente, con el soporte de un cuestionario especifico para cada sesién el nivel de
informacion y conocimiento global de cada participante sobre la tematica abordada, asi como
la linea de aprendizaje adquirido. También se valorara el nivel de satisfaccion con los docen-
tes, aspectos organizativos y nivel de participacidn y asistencia.

Se realizaran dos evaluaciones globales, una INTERMEDIA en el mes de octubre y la final en
noviembre, con el analisis y la elaboracidn del informe final de resultados.

18. Difusion y visibilidad del proyecto

Rueda de prensa, presentacion del proyecto a los medios de comunicaciéon

Difusion en: redes sociales y web de FEDER, FEGEREC, Servicio Gallego de Salud-SERGAS, Es-
tructura de Gestion Integrada de Ourense y el Ilustre Colegio Oficial de Médicos de Ourense.
Rueda de prensa, presentacion de resultados a los medios de comunicacion y ciudadania.
Realizada en febrero de 2020 en el Complejo Hospitalario Universitario de Ourense.

19. Observaciones

Se mantiene el compromiso de colaboracidén adquirido en agosto de 2019 con el

responsable de la gerencia de la Estructura de Gestidn Integrada de Ourense, Veriny

O Barco de Valdeorras. Se cuenta con la la cesidon de las instalaciones del Complejo
Hospitalario Universitario de Ourense, como que la jornada se desarrolle en horario laboral de
los beneficiarios asi como, si se diese el caso, ampliar el mismo a otras entidades y ambitos
profesionales.
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