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EDITORIAL - JUAN CARLOS GONZALEZ COLL

EDITORIAL

Un 2 de marzo de 1999 nos reunimos un grupo de amigos para cumplir un gran
proyecto, el cual nacié de la semilla de fe que habitaba en nuestros corazones, y que hoy es
realidad. La Asociacion de Esclerodermia Castellon (ADEC) se constituy6 el 27 de abril de
ese ano y fue creada con el fin de informar, acompanar y asesorar a todas aquellas personas
con esclerodermia y familiares, que cuando son diagnosticadas se sienten perdidas sin saber
que hacer. Parece que fue ayer, pero han transcurrido 20 afios. Celebramos por tanto el
camino andado, las experiencias vividas y el trabajo realizado. Motivo por el cual, es una
gran oportunidad para agradecer a las personas que han contribuido desde su compromiso
y saberes a nuestro buen desempefio y crecimiento institucional.

Quiero manifestar que me siento orgulloso, el esfuerzo ha merecido la pena. Mi
intencion mediante esta revista es tener la oportunidad de realzar sinceramente el apoyo
que nos habéis dado a lo largo de este tiempo, en especial a las trabajadoras sociales Mari
Carmen Roca, Maria Barrachina, Sandra Adell e Ima Mestre, por su profesionalidad. A la
Junta Directiva, que desde sus inicios apoyan sin condiciones nuestra labor; junto a ellos
ha sido posible realizar este proyecto. Y a todos los socios, que son el motivo fundamental
de nuestra lucha.

La memoria resume anos llenos de retos, ilusiones y
esperanzas; el inmenso trabajo que ha supuesto el desarrollo
progresivo de nuevos objetivos. Todos somos importantes, cada
nuevo socio colaborador que se inscriba en ADEC es un gran
logro. Necesitamos de vuestra ayuda, la de vuestras familias y la de
todos los amigos de nuestro colectivo para ir juntos en la misma
direccion. Solo asi conseguiremos ese suefo por el que llevamos
luchando desde hace tantos afos. Os pediria pensar en positivo,
mantener la fe y la esperanza de que siempre habra una luz en el
camino.

Mi carifo para todos vosotros.
Juan Carlos Gonzdlez Coll - Presidente de ADEC




SU MAJESTAD LA
REINA CONSOLIDA
UNA DECADA DE
TRABAJO CON LAS
PERSONAS CON
ENFERMEDADES
RARAS Y SIN
DIAGNOSTICO EN
ESPANA

Su Majestad la Reina mantuvo el 17 de enero una reunion de trabajo con
la Junta Directiva de la Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER)
y los miembros del Patronato de su Fundacion para conocer los retos y
oportunidades del colectivo este 2019. En concreto, Dona Letizia participo
por primera vez en el Acto Oficial por el Dia Mundial de las Enfermedades
Raras de esta organizacion espanola en 2009. Desde entonces hasta ahora,
mantiene anualmente este espacio de encuentro para conocer los ejes
trasversales de la organizacion y de las 348 entidades que representa.

FEDER ha aprovechado esta ocasion para agradecer «este apoyo historico
que ha marcado un antes y un después en nuestra luchay, en palabras
de Juan Carrion, Presidente FEDER y su Fundacién. «Gracias al apoyo de
Su Majestad hemos podido poner de manifiesto y hacer visibles, ano tras
ano, los problemas mas urgentes del colectivo: el acceso a diagnéstico y
tratamientoy, ha anadido.

Durante la reunion FEDER y su Fundacion han destacado el incremento
en las ayudas que han previsto para este ano. En concreto, la organizacion
espanola busca ampliar, incluso en mas de un 20%, algunos de los fondos
que destina a su tejido asociativo. Con ello busca dar la continuidad de sus
proyectos a la par que garantizar que todas las personas con enfermedades
poco frecuentes o sin diagndstico pueden acceder a los servicios y terapias
que necesitan. Ademas, FEDER ha presentado a Dona Letizia su objetivo
de incrementar de nuevo otras convocatorias como la de Ayudas a la
Investigacion a través de las cuales ha podido apoyar siete proyectos en los
ultimos tres anos a través de la gestion de 58.000 euros.
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SERVICIO DE INFORMACION Y
ORIENTACION

ADEC estrena nueva década y ya son dos desde aquel abril de 1999 en que un
grupo de personas con sintomas de esclerodermia y sus familiares la formaron; y
fue fruto de sus vivencias personales en momentos que no entendian qué les estaba
pasando ni como iba a desarrollarse la enfermedad; preguntandose el porqué me pasa
a mi y haciendo multiples visitas médicas en las que no encontraban respuesta. Desde
entonces, ADEC ha ido creciendo y esta presente en otras entidades provinciales,
nacionales y supranacionales, porque es importante trabajar de manera conjunta para
que se conozcan las dificultades que se tienen cuando se vive con una enfermedad
poco frecuente; solo uniendo fuerzas se puede conseguir mejorar la situacion.

El Servicio de Informacion y Orientacion es un programa que ADEC viene
prestando desde sus inicios. La trabajadora social recibe a las personas interesadas en
conocer la asociacion, ya sea por sufrir un diagnostico de esclerodermia, por tener
un familiar o allegado con esclerodermia o por ese interés en conocer la enfermedad
y las actividades y servicios que se realizan. La finalidad es prestar informacion,
orientacion y asesoramiento sobre la enfermedad y los recursos sociosanitarios, asi
como participar en campanas de sensibilizacion, contribuyendo a mejorar la calidad
de vida de las personas con esclerodermia. Para recibir informacion sobre ADEC,
sobre la propia enfermedad, para saber como tramitar solicitudes de discapacidad,

incapacidad laboral y/o dependencia; o LUNES | MARTES | MIERCOLES | JUEVES
si bien conocer personas en tu misma | pg:30h-
situacion o colaborar con ADEC, |14:30h |Atencién Atencién | Atencidn
puedes ponerte en contacto en los | 15:00h-
teléfonos: 964 250048 y 635 985342. 17:00h Atencién | Atencién | Atencién

Horario de atencién del Servicio de Informacién y Orientacién



ENFERMEDAD
PULMONAR EN LA
ESCLERODERMIA

Dra. AnaVictoria Carro Martinez

Facultativo especialista del drea de Reumatologia
Hospital La Plana Vila-real. Tesis Doctoral, mayo
1989. Apto Cum Laude por la Universidad de
Alicante. Profesora asociada asistencial de la
Universidad Jaume |

La enfermedad pulmonar en la esclerodermia supone una complicacién seria.
Principalmente obedece a dos entidades: la hipertension pulmonar y la fibrosis
pulmonar; ambas pueden ocurrir en pacientes con esclerodermia sistémica
limitada o difusa. Estas patologias pueden iniciarse sin que existan sintomas,
por lo que es importante que se lleven a cabo exploraciones rutinarias que
detecten el estado de los pulmones, alin en pacientes asintomaticos.

SINTOMAS CLiNICOS

Dolor toracico. Es un sintoma importante. Puede relacionarse con el
esfuerzo y ser indicativo de infarto de miocardio, hipertension pulmonar, reflujo
gastroesofagico...

Tos. Generalmente es una tos seca. Puede aparecer en pacientes con reflujo
gastroesofagico, incluso aunque no tengan sintomas digestivos de pirosis, ni
digestiones pesadas; y en pacientes con hipertension y fibrosis pulmonar.

Disnea de esfuerzo. Es la sensacion de falta de aire tras realizar algln
esfuerzo. Es el sintoma mas comun tanto en la hipertension como en la
fibrosis pulmonar. En ocasiones, para combatir esta fatiga, el paciente reduce
su actividad fisica al minimo.

Palpitaciones, edemas maleolares, debilidad muscular, etc...
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PRUEBAS QUE EL MEDICO SOLICITA PARA
DIAGNOSTICAR ENFERMEDAD PULMONAR

Funcionales respiratorias (espirometria). Se realiza soplando por
un tubo que esta conectado a un ordenador. El paciente se coloca en la boca
una pieza, generalmente de ninos, para que encaje perfectamente ya que estos
enfermos, por la microstomia, no pueden abrir la boca plenamente. Con esta
prueba se obtienen datos de si el paciente presenta un trastorno obstructivo
(de la via aérea) o intersticial (parénquima). Esta técnica se complementa con
la difusion de monoxido de carbono, comprobando asi como se produce el
intercambio gaseoso en la membrana alveolocapilar.

Prueba de la marcha de seis minutos (PM6M). Es una prueba
facil y reproducible. Se usa de forma rutinaria en estudios de hipertension
pulmonar. Se le pide al paciente que recorra una distancia lo mas lejos que
pueda durante seis minutos. Se controla el pulso, la tension arterial, el consumo
de oxigeno, los metros recorridos y el tiempo transcurrido. Para comprobar
el consumo de oxigeno es mejor utilizar una sonda frontal que digital, ya
que estos pacientes padecen alteraciones en la microcirculacién de los dedos
(fenébmeno de Raynaud).

Radiografia de torax.

Tomografia Axial Computerizada de Torax (TAC). Un escaner
tomografico de alta resolucion pulmonar es el patron oro para la evaluacién de
la enfermedad intersticial pulmonar. Si se ven imagenes en “vidrio deslustrado”
seran indicativas de una alveolitis, es decir, de una inflamacion que puede ser
reversible. Si la TAC nos muestra imagenes en “panal de abeja” es sinonimo
de fibrosis y supone un proceso irreversible.



Ecografia cardiaca. Es una prueba facil de realizar y nos va a permitir
conocer si el paciente tiene probabilidad de padecer hipertension pulmonar,
que se comprobara con exactitud mediante cateterismo cardiaco derecho.

Cateterismo Cardiaco Derecho (CCD). Sirve para diagnosticar
con exactitud la existencia de hipertension pulmonar. Se debe de realizar
antes de comenzar con el tratamiento farmacoldgico. La hipertension
pulmonar es un parametro hemodinamico y se define como la presién
arterial media (PAPm) mayor o igual a 25 mm Hg en CCD.

TRATAMIENTO

I-TRATAMIENTO ESPECIFICO DE LA HIPERTENSION
PULMONAR

ANTAGONISTAS DE LOS RECEPTORES DE LA ENDOTELINA

Bosentan: es un inhibidor dual de los receptores A y B de la endotelina,
que ha demostrado eficacia en la hipertension pulmonar idiopatica y en la
asociada a la esclerodermia.

Macitentan: es un antagonista dual de los receptores de la endotelina,
que ha demostrado retrasar la mortalidad y morbilidad en los pacientes
con hipertension pulmonar, ademas de mejorar la capacidad de ejercicio y
la hemodinamica pulmonar.

El bosetan y el macitentan pueden producir toxicidad hepatica, por lo
que es obligatorio un control de transaminasas.

Ambrisentan: es un antagonista selectivo de los receptores de
la endotelina A, que mejora la capacidad de ejercicio, los sintomas de
hipertension pulmonar y retrasa el empeoramiento clinico de los sujetos
con hipertension pulmonar idiopatica o asociada a enfermedad del
tejido conectivo. A diferencia de los dos anteriores, no muestra tantas
interacciones medicamentosas ni produce elevacion de enzimas hepaticas
tan frecuente, aunque también se debe realizar control hepatico.

INHIBIDORES DE LA FOSFODIESTERASA TIPO 5 (IPDES5)
Sildenafilo.
Tadalafilo.

ESTIMULADORES DE LA GUANILATOCICLASA (EGCs)
Riociguat: induce relajacion y frena la proliferacion del musculo liso
vascular.



ANALOGOS DE LA PROSTACICLINA (AP)

Epoprostenol: se administra por via venosa, suele producir efectos
secundarios durante su administracion como cefalea, nauseas, vomitos y es
frecuente que se tenga que reducir el ritmo de infusidon para minimizar estos.

Treprostinil por via subcutanea o inhalada.

lloprost por via inhalada.

AGONISTAS SELECTIVOS DEL RECEPTOR DE LA PROSTACICLINA

Selexipag: es el unico tratamiento oral agonista selectivo del receptor
IP para la hipertension pulmonar autorizado en Espana. Ha resultado
eficaz en los pacientes con hipertension pulmonar idiopatica y hereditaria,
secundaria a cardiopatias congénitas y enfermedades del tejido conectivo
(estudio Griphon).

La tendencia actual una vez diagnosticada la hipertension pulmonar
es la combinacion de fairmacos por ejemplo macitentan + tadalafilo o
ambrisentan + tadalafilo (estudio AMBITION) y a estos farmacos se les
puede asociar también el selexipag, porque se ha visto que se consigue
reducir la mortalidad y morbilidad de esta enfermedad. El selexipag también
puede usarse en monoterapia.

2-TRATAMIENTO ENFERMEDAD PULMONAR
INTERSTICIAL (EPI-ES)

Ciclofosfamida. Pese a su toxicidad sigue siendo el farmaco de
referencia en pacientes con EPi-ES progresiva. Otros son: micofenolato,
mofetilo, rituximab y tocilizumab.

Transplante de células madre hematopoyéticas. Debe de
considerarse como tratamiento de pacientes con esclerodermia sistémica
rapidamente progresiva con riesgo de fallo multiérganico.

BIBLIOGRAFIA
|-Silver, Ry Highland, K. Enfermedad pulmonar en Esclerodermia: Lo que el paciente
deberia saber: Facultad de Medicina de la Universidad de Carolina del Sur. Charleston,
SC. Estados Unidos. esclerodermia.org/scleroderma/wp-content/uploads/201 1/08
2-Barberd J. A, Romdn A., Gdmez-Sanchez, M. A. et al. Gufas de diagndstico y
tratamiento de la hipertensidon pulmonar: resumen de recomendaciones. Arch
Bronconeumol 54 (2018):175-240.
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Importancia de la
investigacion en
ENFERMEDADES
RARAS

Federico Pallardé Calatayud
Departamento de Fisiologfa. Facultad de
Medicina y Odontologia. Universidad de

Valencia-INCLIVA
CIBERER

Pido disculpas en primer lugar si el titulo parece excesivamente
manido y obvio, pero a veces, a fuerza de oir o leer muchas veces
algo, las cosas dejan de tener sentido. Quiero ademas y gracias a la
amistad del presidente de ADEC, Juan Carlos Gonzilez, clarificar
algunos conceptos poco conocidos sobre esta compleja historia de
las enfermedades raras.

En 1657 el famoso fisidlogo William Harvey, descubridor de la
circulacion de la sangre, dijo “no existe mejor manera de que avance el
ejercicio correcto de la medicina que prestar nuestra mente para descubrir
las leyes habituales de la naturaleza, investigando con cuidado los casos con
las formas mas raras de enfermedad...” Sin embargo hasta la segunda
parte del siglo XX no existié ninglin cuerpo de doctrina, legislacion,
centro o iniciativa que estudiara especificamente las enfermedades
raras. No se utilizaba practicamente la idea de enfermedad rara
como area de investigacion o area clinica como tal. Esto explica el
porqué del retraso comparativo con respecto a grupos de patologias
comunes que han sido estudiados desde hace siglos, y pese a ello
muchas de las patologias mas comunes todavia siguen sin curarse.
Por tanto y pese al esfuerzo de las administraciones y de la sociedad
en general, es cierto que hay todavia mucho camino por recorrer
entorno a las enfermedades raras. Debemos recordar que los que
investigamos las enfermedades raras hemos empezado cientos de
anos detras de otras muchas especialidades médicas o centros de
investigacion. Esto ha hecho obvio que la inversion que se dedica a la



investigacion en enfermedades raras es mucho menor que la dedicada
a las denominadas comunes y por eso, los que estamos de alguna
forma vinculados al mundo de las enfermedades raras ponemos tanto
empeno en reivindicar la necesidad de equilibrar esta situacién. Se
aduce que es injusto la falta de financiacion para los pacientes que
sufren enfermedades raras. Que también lo merecen como cualquier
otro paciente; se esgrimen argumentos de solidaridad, de justicia,
de equidad, de la necesidad de constituir una sociedad inclusiva, etc.
Todos estos argumentos son licitos y por supuesto correctos. Pero...
son incompletos, parciales y basados en actitudes de oposicién y
rechazo ante una situacion por descontado injusta y desequilibrada.
Lo que no suele decirse, el argumento que no suele esgrimirse
es que ademas, el no invertir o invertir mas en las enfermedades
comunes que en las raras es un accion anticuada e ineficiente. Como
se ha demostrado muchas veces, la investigacion en enfermedades
raras centuplica el conocimiento cientifico, se ahorra invirtiendo en
investigacion. No es tan solo el hecho reconocido que la curacion de
las enfermedades raras aumentaria mucho mas la expectativa de vida
a nivel mundial que la curacion conjunta del cancer, el Alzheimer y
las enfermedades cardiovasculares. Es que ademas las enfermedades
raras son la clave para entender las enfermedades de alta prevalencia.

En el laboratorio para estudiar la diabetes o la obesidad se
utilizan modelos animales modificados genéticamente. Luego, estos
resultados se intentan extrapolar a los seres humanos. Las patologias
de baja prevalencia son en si mismas modelos de enfermedad y mas
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atiles en la investigacion médica. Muchos farmacos, actualmente en
el mercado para el tratamiento de enfermedades, se investigaron o
probaron inicialmente en enfermedades raras. La inmensa mayoria de
las enfermedades raras son monogénicas. Es decir, estan producidas
por un solo gen que sufre algun tipo de alteracion en su secuencia.
Sin embargo, las enfermedades comunes son, todas, poligénicas, es
decir, estan causadas por muchos genes, muchas veces desconocidos
y que interactuan entre ellos de forma mal conocida. Por eso hay
muchas formas de cancer de alta prevalencia como el de pulmon,
colon, piel o pancreas que son muy dificiles de tratar. Ademas, estas
enfermedades comunes estan muy influenciadas por el ambiente, el
tabaco, las radiaciones, los alimentos, los toxicos, los habitos de vida,
etc. Y para acabar de complicar mas el cuadro, se esta observando
en los ultimos ahos que muchas enfermedades comunes, como el
asma, la depresion o la esquizofrenia, son en realidad enfermedades
distintas que cursan con signos o sintomas comunes. Es decir, han
sido agrupadas como la misma enfermedad entidades patologicas
distintas haciendo imposible un tratamiento de la causa de forma
adecuada. Esto es mucho menos frecuente en las enfermedades raras.
Es por ello que las enfermedades raras pueden venir en ayuda de
las comunes explicando muchos mecanismos basicos de enfermar.

Las companias farmacéuticas invierten cantidades astronémicas de
dinero en la investigacion de enfermedades comunes, pensando en
que el ambito de aplicacion va a ser muy amplio. No hacen lo propio
con las raras, pues creen que no hay negocio en la investigacion de
unas enfermedades que afectan a unos pocos miles de personas.
Sin embargo, el conocimiento de la ruta biologica alterada en
una enfermedad rara redunda, no solo en el conocimiento de la
misma, sino también en los mecanismos de respuesta que de forma
comun produce el ser humano ante rutas biologicas alteradas,
haciendo posible el desarrollo de nuevos farmacos, que beneficiaran
potencialmente tanto a los pacientes afectos de una enfermedad rara,
como a los pacientes que tienen una enfermedad comun donde esa
ruta también se encuentre alterada.

No le pedimos a la sociedad, por tanto, ni siquiera que sea justa, le
pedimos que sea egoista. Que ponga su esfuerzo en la investigacion,
que estudie qué hacen los genes que producen las enfermedades
raras, pues estos también afectan a muchas comunes. Invirtiendo con
vision de futuro todos, los pacientes con enfermedades raras y con
enfermedades comunes, la sociedad en su conjunto se beneficiara.
jiSeamos egoistas, invirtamos en enfermedades raras!!
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ESCLERODERMIA
SISTEMICA: ESTUDIO DE
COSTES ECONOMICOS Y

HUMANISTICOS

Dr. D.José M. Millan Salvador

Grupo de Investigacion de Biomedicina Moleculan
Celular y Gendmica del Instituto de Investigacidn
Sanitaria del Hospital La Fe y Unidad U755 del
Centro de Investigacion Biomédica en Red en
Enfermedades Raras (CIBERER).

Hospital Universitario La Fe.

La esclerosis sistémica (ES) o esclerodermia sistémica es una enfermedad
autoinmune multisistémica y crénica, caracterizada por lesiones vasculares
que se extienden por el cuerpo, y fibrosis progresiva de la piel y érganos
internos.

La esclerosis es mas comun en mujeres (proporcion mujer/varén de
entre 3/| a 14/l segun diferentes estudios) que tienen entre 30 y 50 anos.
La identificacion temprana de la ES puede ser dificil debido a su elevada
heterogeneidad clinica y una amplia gama de complicaciones organicas.

La patogénesis de la ES no se comprende del todo hoy en dia, pero esta
claro que la autoinmunidad desempena un papel importante en los procesos
fibrogénicos de la enfermedad. Basandose en la extension de la fibrosis de
la piel, la ES se puede subdividir en cutanea limitada y cutdnea difusa. En
la forma limitada la esclerosis de la piel esta restringida a la porcion distal
de las extremidades, incluyendo manos, y también la cara. En la difusa, la
esclerosis se extiende proximalmente a los codos y rodillas.

La baja frecuencia y la heterogeneidad clinica de la ES ha dificultado
la realizacion de estudios de prevalencia fiables. Asi, la prevalencia
varia ampliamente entre los diferentes estudios (desde 3 a 24 por cada
100.000 habitantes a nivel mundial). La incidencia de ES ha aumentado
significativamente a partir de los afios 80, probablemente debido a una
mayor alerta médica de la enfermedad y a un diagnéstico mas fiable [5].
Los pacientes con ES tienen una mayor tasa de mortalidad que la poblacién
general siendo la afectacion pulmonar la principal causa de fallecimiento.
En cuanto a los tratamientos, se han centrado tradicionalmente en
el tratamiento de los diversos sintomas en lugar de la causa raiz de la
enfermedad.
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En el presente articulo se exponen seis trabajos relacionados con los
costes tanto econdémicos como humanisticos directos e indirectos de la ES
en cinco paises: dos realizados en Canada y uno en Estados Unidos, Francia,
Italia y Espana.

EEUU y Canada

En un estudio realizado en Estados Unidos en el que comparaban una
cohorte de 1.648 pacientes con ES frente a 4.944 controles, se observo
que los pacientes con ES tenian significativamente mas visitas ambulatorias,
mas visitas a urgencias y mas estancias hospitalarias. Los costes por visitas
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ambulatorias suponian la mayor parte de los gastos (38,7% del total), las
estancias hospitalarias figuraban en segundo lugar (31%) y los costes de
farmacia en tercero (22,2%) (ver figuras | y 2).

A estos costes sanitarios hay que sumar los costes debidos a la pérdida de
productividad. Este coste relacionado con el trabajo remunerado se estimo
en un promedio de 5.345 dolares por paciente y ano, y el coste de la pérdida
de productividad relacionada con el trabajo no remunerado suponia otros
8.070 ddlares por paciente y afho.

En cuanto a los costes indirectos, los pacientes con enfermedad difusa
tenian mayores tasas anuales. En este caso, los costes relacionados con la
péerdida de productividad relacionada con el trabajo remunerado fueron de
media de 7.092 ddlares por paciente con enfermedad difusa frente a 4.101
por paciente con enfermedad limitada.

Los costes médicos directos de los pacientes con ES en Canada durante
un periodo de |5 anos totalizaron mas de 83,5 millones de dolares
canadienses y un promedio de 10.673 por paciente y ano, desglosado en
2.475 (23%) en servicios ambulatorios, 5.360 (50%) en hospitalizaciones y
2.838 (27%) en medicamentos recetados.

Europa

En Francia, los costes promedio anuales de atencion médica directa para
ES fueron 8.452 euros por paciente (precios de 2012). La hospitalizacion
fue el factor clave del gasto, representando el 60% de los costes directos
de atencion médica. Los medicamentos representan solo una pequena
parte de estos costes (145 euros por paciente). Los costes directos no
sanitarios suponian 1.606 euros. De entre estos, los servicios sociales fue el
mayor componente, mientras que el coste de cuidadores profesionales y no
sanitarios y el transporte no sanitario era minimo. El coste promedio total
anual por paciente se estimé en 22.459 euros. El mayor contribuyente a la
carga economica de la ES fueron los costes indirectos, que representan el
47% del coste anual total, siendo la jubilacion anticipada el componente mas
gravoso (77%) y la pérdida de productividad el resto. Finalmente, el estudio
francés estimo que la carga econdmica nacional de la ES era de entre 194 a
232 millones de euros al aho.

En el estudio italiano, se observaron elevados costes con un promedio
total anual por paciente de 11.074 euros (precios de 2001) y el impacto
econdmico anual de la ES en Italia se calculé en 249 millones de euros.

El estudio observo que los costes significativamente mas altos se daban
en pacientes que mostraron peores funciones organicas, por ejemplo, alta
presion arterial pulmonar, reduccién de la difusion, presencia de fibrosis
pulmonar. independientemente de la forma de la enfermedad.



En Espana, una encuesta a 147 pacientes con ES y sus cuidadores estimo
que el coste anual promedio total de ES por paciente era 21.042 euros
(precios 2011). El 39% fueron costes directos de salud, el 26% se deben a
costes directos no relacionados con la atencion de la salud y el 35% a la
pérdida de productividad laboral. Los costes de medicamentos representaron
el 50,5% del coste de atencion sanitaria y 19,8% del coste total. La tabla |
refleja los costes desglosados que supone un paciente con ES en Espana.

Tabla |. Costes estimados de un paciente con ES en Espafia.

Costes por persona (anual) Motivo del coste Coste
Coste sanitario directo Medicacion 4158
Pruebas clinicas 521

Ambulatorio y atencion primaria 1.572

Urgencias y hospitalizacion 1.474

Dispositivos 505

Transporte sanitario 6
Subtotal 8.235

Coste directo no sanitario Servicios sociales 929
Tiempo del cuidador 4.574

Cuidador principal 4.053

Cuidadores secundarios 521
Subtotal 5.505

Costes directos Total 13.738
Costes indirectos Baja por enfermedad 1.411
Jubilacién anticipada 5.891

Total 7.303

Total anual por persona 21.041
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La jubilacién anticipada supuso un coste del 80,7% de la pérdida de
productividad laboral y el 28,0% del coste total. Los autores compararon los
costes anuales estimados por paciente con ES con los equivalentes de pacientes
con otras enfermedades croénicas en Espana y observaron que el coste de
los pacientes con ES era mayor que el de los pacientes con el virus de la
inmunodeficiencia humana (VIH) y el sindrome de inmunodeficiencia adquirida
(SIDA) (13.823 euros), las ataxias (18.776 euros) y los debidos a la supervivencia
tras accidentes cerebrovasculares durante el primer aino después del accidente
(13.826 euros).

Carga humanistica de la ES

La experiencia de vivir con esclerodermia es compleja. Los pacientes
perciben que algunos aspectos clinicos de su enfermedad, como las limitaciones
de movilidad, la funcién de la mano, el dolor, la fatiga, la dificultad respiratoria,
los problemas gastrointestinales, los trastornos del sueho, la depresion, la
disfuncion sexual, el prurito, la imagen corporal y la angustia por cambios
desfigurantes en la apariencia (por ejemplo: cambios de pigmento, contracturas
manuales y telangiectasias faciales), son debilitantes o estresantes y se asocian
a una calidad de vida reducida y una incapacidad para trabajar. Aspectos como
la angustia emocional, incluyendo depresion, baja autoestima, inquietudes
con la apariencia fisica e incertidumbre sobre los resultados futuros, tienen
un gran impacto en el bienestar general del paciente. En consecuencia, los
pacientes experimentan importantes interrupciones en su vida social, una carga
considerada por muchos como la peor consecuencia de su enfermedad.

Una revision cientifica llevada a cabo por investigadores estadounidenses,
britanicos y alemanes identifico cuatro estudios que evaluaban la carga
humanistica de la ES. Los cuatro estudios se realizaron en Europa y dos de
ellos eran espanoles. Se utilizaron medidas de calidad de vida relacionada con
la salud (CVRS) utilizando el cuestionario de salud EQ-5D, cuestionario que
mide la calidad de vida relacionada con la salud de la poblacion adulta.

La calidad de vida es considerablemente mas baja para los pacientes con ES
que la de la poblacién general. En uno de los estudios realizados en Espana, la
puntuacion promedio del indice EQ-5D de personas con ES fue de 0,68, que
fue mucho mas bajo que la CVRS de la poblacién general (0,85). Este estudio
sugiere también que la ES difusa presenta una menor CVRS en comparacion
con la forma limitada, sin embargo, este hallazgo no fue estadisticamente
significativo.

El otro estudio media la carga de la ES en Espana utilizando AVAD (anos de
vida ajustados por discapacidad) y en se observo que el principal factor que
contribuye a los AVAD asociados a la ES son los afos vividos con discapacidad
(68%), mientras que los anos de vida perdidos suponen solo el 32% del total
de AVAD.



A modo de resumen, el coste total de la ES se estima en 1.900 millones
de dolares por ano en América del Norte y hasta 3.100 millones de euros al
ano en Europa. Aparentemente, los pacientes con ES suponen mayores costes
medios anuales que los pacientes con otras enfermedades, como SIDA, ataxias y
accidentes cerebrovasculares. Los costes médicos anuales directos por paciente
para Europa variaron desde 3.544 hasta 8.452 €. Para Canada, estos costes
fueron entre 5.038 a 10.673 dolares canadienses. En Estados Unidos, el total de
costes de atencion de salud de estos pacientes fue entre 17.365 y 18.396 dolares
americanos. La presencia de enfermedad pulmonar intersticial y/o hipertension
pulmonar se asocia con aumentos significativos en los costes de atencion de salud
en comparacion con la ES sin complicaciones pulmonares. A estos costes hay que
sumar también los costes indirectos no relacionados con los gastos médicos.

Varios estudios identifican diferentes factores clave de los costes directos que
incluyen hospitalizaciones, costes ambulatorios, pruebas clinicas y medicacion. La
variabilidad entre los distintos paises probablemente refleja las diferencias en los
sistemas sanitarios, las metodologias utilizadas en esos estudios, y el momento
en el que se realizaron los estudios.

La carga de la ES no es solo econémica, ya que la calidad de vida de los pacientes
también esta significativamente reducida. La revision de Fisher y colaboradores
mostro que la calidad de vida de los pacientes con ES es considerablemente
mas baja que la poblacion general y que la de pacientes con otras enfermedades
cronicas.

La Figura 3 muestra como en un estudio francés se demuestra que la calidad
de vida de los pacientes con ES (y de sus cuidadores) es significativamente menor
que la calidad de vida de la poblacién general. Esta menor calidad de vida de los
pacientes con ES se observa también en otro estudio en Espana.
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Figura 3. Calidad de vida de los pacientes con ES
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CONCLUSIONES

En general, existe una escasez de informacion sobre la carga de la ES. La
investigacion futura en este aspecto de la enfermedad debe concentrarse en
cuantificar los aspectos economicos y humanisticos, particularmente de sus
complicaciones, como la enfermedad pulmonar intersticial. Los estudios realizados
hasta la fecha indican que la ES supone una carga econémica considerable a los
sistemas de salud y a la sociedad en su conjunto. Ademas, la calidad de vida de los
pacientes con ES es considerablemente mas baja que la de la poblacion general. Se
necesitan nuevos enfoques de tratamiento para mejorar las necesidades existentes.
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Cafés Tertulia
Esclerodermia
Valencia

Teniendo en comun a la Asociaciéon ADEC, un grupo de amigas
llevamos reuniéndonos desde el afio 2011 en Valencia para tomar café, hacer una comida, o lo
que se tercie. Sdlo por el gusto de vernos, de hablar, de compartir... de la enfermedad, o no,
de los nietos, de los hijos, de nuestras dudas e inquietudes. Donde expresamos nuestras
emociones, ya sea reir, contagiandonos, o llorar, apoyandonos, sabiendo que ahi se queda.

Ademas de tener un grupo de WhatsApp para mantenernos en contacto.
.« [— %

)
A

—

) B
Una de las cosas en comun de las personas afectadas por esclerodermia es la sensacion
de incomprension por parte de familiares, amigos o el entorno en general. Reunirnos nos
produce la extraia sensacion de sentirnos entendidos, de hablar un mismo idioma, de contar
algo y no tener que esforzarse porque nos entiendan. También es importante la compafiia de
nuestras parejas, sintiéndonos apoyadas por ellos. De momento s6lo somos mujeres afectadas.
AuUn no se nos ha unido ningin hombre afectado, pero estamos abiertos a cualquiera, hombre
0 mujer, sea o no de la Asociacion, que se quiera unir, sin compromisos. Y ya, cuando tenemos

suerte, Juan Carlos, presidente de ADEC nos obsequia con su compaiia.
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MANOS
SOSTENIENDO
UN GIRASOL

AGRADECIMIENTO
especial al artista D. Vicente Guerola
(Borriana), por su caracter altruista,
por su donacion a ADEC del cuadro
“Manos sosteniendo un girasol”.
Representa unas manos que necesitan
el calor, sujetando un girasol, simil entre
el girasol que se mueve en direccion al
sol y las personas con esclerodermia que buscan calor, a la vez que la mayor parte de
ellas tienen problemas en sus manos. Su simbolo mas aceptado “el girasol”. La imagen
de este cuadro sera un simbolo para los miembros de nuestra asociacion. Es una obra
que nos permitird encargar reproducciones de grabados numerados qué serviran
para tener un detalle a colaboradores destacados con nuestra asociacion, médicos,
talleres, conferencias, etc. Las pinturas de Vicente Guerola son el ejemplo claro de
una vida entregada al oficio. Una técnica depurada, un dibujo bien trazado de gran
sensibilidad que igual muestra un retrato como un paisaje. Su expresion, muy realista,
las manos en la esclerodermia y un girasol simbolizan la busqueda del sol y del calor.
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Manos sosteniendo un girasol, Vicente Guerola



PROYECTO DE UN
PROGRAMA PARA

LA ATENCION A
ENFERMEDADES RARAS
EN LA COMUNIDAD
VALENCIANA

Dr. Antonio Pérez Aytés

Comité asesor de FEDER. Investigador emérito.
Dismorfologia y Genética Reproductiva. Grupo de
Investigacién en Neonatologfa. Instituto de Investigacion
Sanitaria Hospital La Fe, de Valencia.

Las enfermedades raras (ER), también conocidas como enfermedades
huérfanas o enfermedades de baja prevalencia, se definen como aquellas cuya
prevalencia en la poblacion general es inferior a 5/10.000 personas (<1/2.000).
Individualmente son poco frecuentes, pero tomadas todas en su conjunto
representan un considerable nimero de enfermedades. Existen alrededor de
8.000 ER bien definidas, y la mayoria son de causa genética y se manifiestan
como enfermedades graves, cronicas y progresivas. Suelen cursar con
manifestaciones en diversos 6rganos o sistemas, por lo que precisan para su
atencion de multiples especialistas médicos.

En junio de 2009, fue aprobada por el Consejo Interterritorial la Estrategia
de Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud, con el objetivo de
establecer una serie de acciones especificas en el tratamiento de estas
patologias; donde figuraban, entre otros objetivos prioritarios, el diagnostico
precoz (linea estratégica n° 2) y la atencién multidisciplinar (linea estratégica
n° 3). Asimismo, la Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER),
que agrupa a mas de 300 asociaciones de afectados por ER, tiene también
fijados entre sus objetivos prioritarios el diagnostico precoz y la atencion
multidisciplinar.

Un plan para la asistencia a ER de la Comunidad Valenciana deberia fijarse
como obijetivos prioritarios, iniciales, la mejora en el diagnodstico precoz y en
la atencion multidisciplinar en las ER (Tabla I).
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Tabla I. Objetivos y acciones necesarias en un plan de atencidn a enfermedades

raras en la Comunidad Valenciana.

Objetivos Acciones

DIAGNOSTICO Acortar los tiempos de
diagnostico en ER (Objetivo
PRECOZ ultimo: Diagnostico de cualquier

ER conocida en un periodo de
tiempo inferior a un afo desde el
inicio de los sintomas).

Identificar consultas y unidades
de experiencia en ER.

Agilizar la derivacién de
pacientes con ER, o sospecha
de ER, alas consultas y
unidades de experiencia

Mejorar el acceso a las pruebas
diagnésticas, especialmente

a los test genéticos de ultima
generacion.

Proporcionar una atencion
ATENCION integral y coordinada entre los
diferentes niveles asistenciales,
a todas las personas con ER en
la Comunidad Valenciana.

MULTIDISCIPLINAR

Potenciar el trabajo en RED de
todos los actores implicados en
la asistencia a personas con
ER, mejorando la coordinacién
Primaria-Especializada-Centros

de experiencia.

EL DIAGNOSTICO PRECOZ:
Reto aun no del todo resuelto en la atencion a ER

Debido al gran numero ER existentes, y a que muchas de ellas son muy poco
frecuentes individualmente, el diagnostico de estas enfermedades representa
un enorme reto para el médico. Por otra parte, muchas ER se inician con
sintomas muy inespecificos, en muchas ocasiones son sintomas leves que no
manifiestan gravedad, lo que contribuye a que su diagnostico pueda retrasarse
mucho tiempo. FEDER, mediante encuestas a sus asociados, ha calculado que
la demora media en el diagnostico de una ER en Espana es de 5 anos, siendo en
algunos casos de hasta 20 ahos, un enorme periodo de tiempo, durante el cual
los afectados pasan por lo que se ha dado en denominar “la odisea diagnostica”,
la cual supone una agotadora experiencia a través de hospitales y consultas
especializadas, sometiéndose a los mas diversos test y pruebas médicas antes
de alcanzar un diagnostico preciso de su enfermedad. Cifras similares en el
retraso diagnodstico se han encontrado en estudios realizados en otros paises
de Europa y en Australia.
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Afectados y socios de ADEC, el diagndstico precoz supone a para los
enfermos un trato mds correcto para su enfermedad..

El diagnostico precoz supone una serie de beneficios para los afectados
por una ER:

-Se evita la “odisea diagnostica”.

-Se accede a un manejo mas correcto de la enfermedad. Yanosevaaira
“ciegas”, no se van a seguir tratando los problemas que van apareciendo sin
saber la causa, sin saber de donde vienen exactamente. Se podra programar
un plan de seguimiento y cuidados, especifico para esa ER.

-Se podra acceder a nuevas oportunidades de tratamiento. El retraso
en el diagnostico supone la pérdida de oportunidades de tratamiento,
pues en muchas ER los daios y secuelas estan ya muy establecidos cuando
se llega al diagnéstico, lo que hace imposible beneficiarse de potenciales
tratamientosque pueden darse en algunas ER, segun el tipo especifico de
mutacion genética causante, como los tratamientos de sustitucion enzimatica
en enfermedades lisosomales.

-Mejor planificacion familiar. La falta de diagnostico lleva en muchas
ocasiones a perder oportunidades reproductivas. Muchas parejas, ante la
presencia de un hijo con ER sin diagnodstico, abandonan nuevos proyectos
reproductivos debido a la inseguridad que les supone la falta de diagnéstico.

-En el caso de pacientes pediatricos, el diagnostico permitira proporcionar
a los padres informacion mas precisa sobre el pronéstico futuro de su hijo,
asi como el acceso a un programa de cuidados especifico.
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Paciente con enfermedad rara (ER)

N

Atencidn especializada Atencién primaria
Diagndstico* Sin diagndstico Diagndstico™*
Unidad/Consulta Unidad/Consulta de Unidad/Consulta de
de experiencia , experiencia generalista ) experiencia especializada
generalista de ER de ER de ER

Nt T

Diagndstico*

Plan de atencion multidisciplinar

*No significa necesariamente el diagndstico de una ER concreta, puede ser un
diagndstico genérico pero orientado dentro de un grupo de ER

Figura I.Proceso de diagndstico precoz a través de unidades de experiencia.

-El diagnostico precoz permite a las familias buscar si hay una asociacion
de afectados de su ER, compartir con ellos experiencias y permanecer
informados sobre los ultimos avances en la enfermedad, asi como participar
en ensayos clinicos y proyectos de investigacion sobre nuevos tratamientos.

Los beneficios del diagndstico precoz son por tanto multiples, por lo que
cualquier plan sanitario de atencién a ER debe asumirlo como un objetivo
prioritario.

CONSULTAS Y UNIDADES DE EXPERIENCIA EN
ENFERMEDADES RARAS
Necesidad de concentrar la experiencia

El reto diagnostico que suponen para el clinico las ER, ha hecho
surgir la necesidad de contar con unidades centralizadas para ER. Estas
unidades, al actuar como centros de referencia, acumulan experiencia en las
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manifestaciones clinicas y en los sintomas y signos de debut clinico de las mas
diversas ER, lo que permite acelerar el proceso diagnostico, con una mejor
orientacion de los test genéticos y otras pruebas necesarias. Las unidades
de experiencia actuarian como centros de referencia donde se deberia
poder remitir directamente, tanto desde atencion primaria como desde la
especializada, a cualquier paciente con sospecha de ER para su valoracion
y diagnostico. Tras la oportuna valoracion inicial, la unidad de experiencia
podria decidir asumir todo el proceso diagnostico, o bien derivarlo a una
especialidad concreta, si se considera que se trata de un problema que afecta
fundamentalmente a un drgano o sistema especifico (Figura I).

Inicialmente deberian crearse al menos, una unidad experta para ER
de pacientes adultos y otra pediatrica en cada provincia de la Comunidad
Valenciana, a las que obviamente habra que dotar de unos minimos medios
humanos y materiales.

ATENCION MULTIDISCIPLINAR
Necesidad de coordinacidon y comunicacion entre especialistas

Como hemos comentado en la introduccion, la gran mayoria de ER
presentan afectacion multiorganica, por lo que su atencion requiere la
participacion de multiples especialistas. Un problema largamente manifestado
por los afectados, es que cada especialista suele llevar su propia agenda de
visitas con lo que se ven obligados a realizar un auténtico “peregrinaje”
por las diferentes consultas y unidades del hospital. Esto supone ademas
numerosas visitas, a veces varias en una misma semana, con el consiguiente
trastorno en la vida familiar, pérdida de dias de trabajo y, en el caso de nifos,
perdida de dias de escuela. Suele existir ademas escasa coordinacion entre
los especialistas, dandose situaciones en las que es el propio afectado quien
realiza esta labor de coordinacion e informacion, en ocasiones sobre temas
con gran relevancia en el manejo de su enfermedad, como por ejemplo
incompatibilidades entre medicaciones y ciertos procedimientos quirurgicos
y/o diagnésticos.

Asi pues, se hace necesaria la identificacion de consultas especificas,
con profesionales con especial dedicacion a ER, que coordinen desde una
perspectiva global el manejo del paciente con ER y que, una vez establecido
el diagnéstico, puedan asumir la responsabilidad de coordinar la atencién
multidisciplinar que requieren estos pacientes, especialmente los que
presentan ER con afectacion multiorganica, sin predominio de algin sistema
u organo especifico, y por tanto sin un especialista concreto que los valore
de manera global.



Estructura en red
Atencién coordinada del dia a dia del paciente
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Figura 2. Estructura en red para la atencién coordinada entre los diferentes
escalones asistenciales.

TRABA)O EN RED
La Atencion primaria en las ER

En el caso de afectados que viven en poblaciones alejadas del hospital
de su departamento, un perjuicio ahadido es tener que desplazarse desde
grandes distancias a las nhumerosas citas que tienen programadas en el
mismo.

En el paciente con una ER, como en cualquier otro paciente, una vez
establecido el plan de diagndstico y tratamiento, se debe procurar que sus
necesidades asistenciales se atiendan en el centro sanitario mas cercano a
su punto de residencia. La Comunidad Valenciana dispone de una amplia
red de hospitales comarcales y centros de salud, los cuales deben estar
implicados en el programa de atencion a ER. El afectado tiene que acudir
a las citas imprescindibles con el especialista en su hospital de referencia,
pero numerosos problemas que surgen en el dia a dia de su enfermedad
deben manejarse en el punto mas cercano de asistencia médica. Para
ello es necesario un trabajo en red, que permita una comunicacion fluida
entre el médico de atencion primaria y el especialista del hospital de su
departamento de salud (Figura 2). El trabajo coordinado, en red, entre el
centro de experiencia y los especialistas y médicos de familia y pediatras
de primaria, contribuira a una mejor atencion del paciente, asi como a una
utilizacion mas racional de los recursos sanitarios, distribuyendo la asistencia
a ER entre los diversos niveles de atencion sanitaria.
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Agrupacion de Entidades
relacionadas con la
Reumatologia

£ Quiénes somos?

Somos un grupo de trabajo formado por ocho entidades de afectados y familiares con
patologias relacionadas con la reumatologia creado el 19 de diciembre de 2016, siendo
José Manuel Giménez Martinez, vocal de la Junta Directiva de ADEC, nuestro
representante.

Nos hemos agrupado porque pensamos que en la unién esta la fuerza y la capacidad
de llegar mas lejos y a mas personas que es el planteamiento fundamental en los
objetivos de nuestras entidades. Para conseguir todo esto contamos con el apoyo de la
Fundacién QUAES.

¢ Cudles son nuestros objetivos?

Union para dar visibilidad a las enfermedades atendidas por reumatdlogos y a la
problematica sociosanitaria de los afectados.

Tener mas voz y presencia social y ser mas fuertes a la hora de reivindicar las
necesidades de los afectados.

Reivindicar mas especialistas reumatodlogos, tanto pediatricos como de adultos, asi
como unidades multidisciplinares para abordar la complejidad de estas patologias.

Reclamar la creacion de centros de referencia en la Comunidad Valenciana para casos
complicados o patologias poco frecuentes.

Entidades que forman la Agrupacion

'ﬁg_} ASOCIACION DE ESCLERODERMIA CASTELLON
@ ASOCIACION ESPANOLA ENFERMEDAD DE BEHGET

Atz FUNDACION AHUCE OSTEOGENESIS IMPERFECTA

?E ASOCIACION DE PADRES DE NINOS Y JOVENES CON
ENFERMEDADES REUMATICAS

) : ASOCIACION VALENCIANA DE AFECTADOS DE ARTRITIS

da%f ASOCIACION VALENCIANA DE AFECTADOS DE FIBROMIALGIA
Y SINDROME DE FATIGA CRONICA

Sy

ASQCIACION DE ENFERMOS DE FIEBRE MEDITERRANEA FAMILIAR
Y SINDROMES AUTOINFLAMATORIOS DE ESPANA

F ASOCIACION ESPANOLA DE FIEBRE MEDITERRANEA FAMILIAR
Y SINDROMES AUTOINFLAMATORIOS
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L Qué estamos haciendo?

En el aspecto reivindicativo en noviembre de 2017 se presentd un
escrito, firmado por las ocho entidades, en la Consejeria de Sanidad
Universal y Salud Publica solicitando una mejora de la consulta de
Reumatologia Pediatrica del Hospital La Fe de Valencia.

Para dar visibilidad a la Agrupacion el pasado 9 de junio de 2018
tuvo lugar en la Plaza de la Virgen de Valencia la | Jornada de
Visibilidad organizada por la Agrupacion de Entidades Relacionadas
con la Reumatologia (AERR). Estuvimos facilitando informacion
sobre las distintas patologias relacionadas con la reumatologia y
sobre el trabajo conjunto de la agrupacion. Tuvimos talleres de
pintura, de realizacion de flores y de nutricion. Nos amenizaron la
jornada el duo de cuerda y violin formado por Claudia Panach y Pablo
Borreguero y la batucada Batupatro.

El 23 de octubre de 2017 se realiz6 en Quaes la | Jornada
Formativa de la Agrupacion, con ponencias de reconocidos
profesionales. Estamos trabajando para la Il Jornada Formativa a
realizar en la Facultad de Medicina en Marzo de 2019.
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Asocmc.ém\/ en las redes sociales

ESCLERODERMIA
CASTELLON

La Asociacion de Esclerodermia Castellon, adec, se adapta a la

realidad de la sociedad, donde la informacion se mueve en todas las
direcciones. De mano de las nuevas tecnologias, estamos entrando en el
mundo de las redes sociales, donde se interactia con los socios, con otras
Asociaciones y Entidades, con organismos publicos y privados, ademas de con
todo aquel que vaya en busca de informacion. Con todos ellos, y con nosotros
mismos, nos comprometemos a ofrecer una informacién seria y contrastada.

Con nuestra recién estrenada pagina web buscamos un acceso
@ riguroso y agil para cualquier persona con necesidad de acceder a

informacion sobre esclerodermia. Www.esclerodermia.es

privado, en ADEC Asociacion de Esclerodermia Castellon

También estamos en WhatsApp para una relacion mas directa y
cercana con nuestros socios. Un canal sencillo y eficaz de

LUEELREY comunicacion con el niumero 635 98 53 42

En Facebook desde junio de 2017 ofreciendo informacion y
noticias, ademas de contactar con nosotros por Messenger en

Ofreciendo imagenes relacionadas con nuestras actividades,
@ ademas de wuna informacibn completa de cada una. En
www.instagram.com/esclerodermiaadec/ o ESCLERODERMIA ESPANA ADEC.

En Twitter publicamos las noticias que requieren inmediatez, a la
vez que nos hacemos eco de las de otras Asociaciones y Entidades
afines. Desde noviembre de 2017 en @AsociacionADEC

Nuestro propio canal de YouTube, con videos interesantes y de

calidad. En ESCLERODERMIA ESPANA ADEC.
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