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111 foro de las enfermedades minoritarias en Catalunya
El trabajo en red, indispensable para obtener
diagnosticos rapidos y precisos

Los datos indican que unas 400.000 personas en Catalunya
estan afectadas por una enfermedad rara o estan a la espera de
un diagndstico por una patologia minoritaria. La trascendencia de
la cifra que obtiene rangos semejantes a nivel estatal, europeu y
mundial hizo que en 2008 se organizara un Dia Mundial de las En-
fermedades Raras, que se celebra universalmente el 29 de febrero
y en el que se sumaron hasta 106 paises de todo el mundo en 2023.
En nuestro pais, la Federacién Espafiola de Enfermedades
Raras (FEDER) lleva tres afios organizando un foro en Catalunya,
el ultimo de los cuales tuvo lugar el pasado 9 de mayo en la sala
de actos del Hospital de Bellvitge. En esta ocasidn se trataba,
como en los anteriores foros, de identificar . .
en que punto se encuentra el estado de Los modelos de coordinacion de

diagndstico de las enfermedades raras 1 . f e b
pero, mas en concreto, los avances a la a INTOrmacion sopre trastornos

hora de compartir sintomas de enferme- 1
dades a travelijs de la Comisidn Asesora de y etolfern’le(.lases raras,.garz.lntlzan
Enfermedades Raras o el Registro Cataldn, el dlagl'lOStICO y la eficiencia en el
a las que se han unido las Unidades de Ex- .
periencia Clinica (XUEC), lared de Centros, acceso a los tratamientos
Servicios y Unidades de Referencia asi
como las Redes Europeas o el reciente impulso de la Red Unicas.
Sobre estas experiencias hablaron el Dr Francesc Garcia Cuyas, di-
rector de Estrategia Digital y Datos del Hospital de Sant Joan de
Déuy el Dr. Ignacio Blanco, del Laboratorio Clinico Metropolitano
Norte del Trias i Pujol de Badalona, moderados por Antonio Ca-
brera presidente de Hipofam y miembro de la Junta directiva de
Feder.

Las conclusiones que se extrajeron fueron que modelos
como CSUR, ERNs, XUECS y Red Unicas garantizan la calidad y |a
eficiencia en el acceso a los tratamientos gracias a la atencién mul-
tidisciplinar lo que permite un tratamiento mas igualitario entre



Un momento del Foro en el Hospital de
Bellvitge

El acto acabd con un
entrafiable homenaje

pacientes a la vez que facilita la coordinacidn nacional e interna-
cional, mediante la férmula de compartir conocimiento.

Las unidades de transicion para el abordaje de patologias
raras y laimportancia de disponer de diagndsticos rapidos que fa-
vorezcan el tratamiento de los sintomas, se puso de manifiesto
también en las intervenciones de Zoraida Gomez, vicepresidenta
de AEDESEO, del Dr Antoni Riera-Mestre, coordinador del Grupo
de Enfermedades Minoritarias y Jefe del Servicio de Medicina In-
terna del Hospital de Bellvitge, y de la Dra. Carme Bertral, secre-
taria de Atencidn Sanitaria y Participacion, donde se pusieron en
valor nuevas iniciativas como la Escola de Salut Catalana que ha
impulsado el Departament de Salut de la Generalitat para adquirir
habilidades y conocimientos que mejoren e incrementen la salud
colectiva.

En otra de las mesas del Foro se compartid el valor del
nuevo cédigo Orpha de enfermedad rara sin diagndstico que per-
mite un sistema de codificacidon que asegura la visibilidad en los
sistemas de informacidn sanitaria de modo que se pueda saber
de inmediato cuantas personas hay sin diagndstico en Espafa.
Este cédigo favorece la inclusion de los afectados en programas
de diagndstico e investigacion en linea a través del Consorcio In-
ternacional de Investigacion de Enfermedades Raras (IRDIC), de

modo que las personas momentaneamente no
diagnosticables, entran en una linea de diag-

al ndstico e investigacion coordinada a nivel mun-
dial.

Dr. Torrent-Farnell, referente El Foro incluyé la experiencia del hospital

estatal e internacional de las

de Bellvitge con la explicacién del Grupo de En-
fermedades Minoritarias que ofrece asistencia

enfermedades minoritarias puntual al casi medio millén de personas en Ca-

talunya afectadas por este tipo de enfermeda-
des, mayoritariamente genéticas, asumiendo los retos mas
importantes como son la diagnosis (para hacerla mds rapida y mas
precisa), la investigacién especializada y la integracién de un
equipo multidisciplinario donde se incluya al ""patient expert".
Por ultimo, el Foro acabd con un homenaje al reciente-
mente fallecido Dr. Torrent-Farnell, cuya trayectoria profesional
estuvo vinculada permanente con la causa de las enfermedades
minoritarias, lo que le convirtid en un referente estatal e interna-
cional, al que sera muy dificil olvidar.



