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Introduccion:

En julio de 2015, el Pleno de la Asamblea Regional aprobé la creacién de un Plan
Regional Integral de Enfermedades Raras en la Regidon de Murcia (PIER). Durante su
elaboracién ha sido sometido a un proceso de consulta y ha sido aprobado por el Consejo

de Gobierno en su sesion de 14 de febrero de 2018.

El Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regidn de Murcia estd orientado a la
mejora de la atencidn a los ciudadanos afectados para incrementar su calidad de vida.
Contempla su seguimiento continuado como uno de sus instrumentos clave, que generara
informacidén sobre las actuaciones previstas y los resultados alcanzados durante su periodo
de vigencia. Esto permitird convertirlo en un instrumento de gestién actualizado vy
dinamico.

El Plan Integral de Enfermedades Raras se estructura en 10 lineas estratégicas (tabla
1) divididas en 42 objetivos y 189 actuaciones para alcanzarlos. Ademads, para su

seguimiento se han definido 177 indicadores de seguimiento.

TABLA 1. ESTRUCTURA DEL PLAN INTEGRAL
DE ENFERMEDADES RARAS DE LA REGION DE MURCIA

Lineas estratégicas l\fg c.ie Ne c.ie . I.\|9 de
objetivos | actuaciones indicadores

Linea 1-Epidemiologia 4 15 17
Linea 2- Informacién 2 7 8

Linea 3-Prevencidn, Deteccién precoz y Diagndstico 5 18 22
Linea 4-Atencidn Sanitaria 4 16 17
Linea 5-Recursos Terapéuticos 6 22 22
Linea 6-Educacion 5 29 27
Linea 7-Servicios Sociales 8 28 28
Linea 8-Coordinacidn Socio-Sanitaria 2 8 10
Linea 9-Formacion 3 23 3

Linea 10-Investigacién 3 23 23
Total 42 189 177
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Dada la complejidad de las actuaciones a realizar en el marco de este plan, asi como

la multiplicidad de organismos implicados, se ha establecido una estructura funcional
constituida por una Comisién de Direccidn (CD) y una Comisién Técnica (CT). Esta ultima
realizard el seguimiento global del plan y la evaluacidn de sus lineas estratégicas y objetivos,
proponiendo a la Comisidn de Direccion los cambios y ajustes que considere oportunos. La
CT tiene caracter interdepartamental y estd formada por los coordinadores de cada una de

las lineas estratégicas.

Los coordinadores son los encargados de recopilar e integrar la informacién sobre
el grado de avance de las actuaciones y de los indicadores de seguimiento de los objetivos
que componen la linea estratégica que les ha sido asignada. Dicha informacién sera
facilitada por las unidades orgdnicas responsables de su puesta en marcha. Asi mismo, los
miembros de la CT deben impulsar la incorporacion de las actividades previstas en los
Contratos de Gestion anuales formalizados por los diferentes organismos implicados (SMS,

IMAS, EELL, etc.).

Tras la aprobacion del plan en 2018, se elabora este informe con la intencién de
conocer la situacién de partida desde su entrada en vigor. El objetivo de este informe es
por tanto conocer el grado de cumplimiento del PIER hasta 31 de diciembre de 2017 para
identificar aquellas lineas de actuacidon ya emprendidas, e impulsar aquellas otras no

iniciadas, especialmente las mas prioritarias.
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Metodologia:

Los resultados de la evaluacién del plan estan organizados en tres niveles. Uno

global de todo el PIER, otro intermedio, en el que se valora el cumplimiento de cada una

de las lineas estratégicas, y un tercero sobre los objetivos que integran cada linea.

Para cada nivel se evallan dos ejes, las actuaciones definidas y los indicadores de

seguimiento, empleando para ello una escala de colores segiin su cumplimiento.

Para la evaluacion de las actuaciones (eje 1), se utilizan dos pardmetros, su grado de

avance y su desviacion temporal.

Grado de avance (GA): Cada una de la/s unidad/es organica/s responsable/s de su
puesta en marcha valora el desarrollo de cada actividad respecto a lo previsto en el
periodo de evaluaciéon. El resultado de la evaluacion para los objetivos, las lineas
estratégicas y el global del plan se obtienen a partir del sumatorio del GA conseguido
en cada nivel considerando el total de actuaciones contenidas en el mismo y se
muestran mediante la escala de valores de la tabla 2. Sélo se tienen en cuenta las

actuaciones cuya fecha de inicio estd comprendida dentro del periodo de evaluacién.

TABLA 2. EVALUACION PIER.
ESCALA DE VALORACION DE OBJETIVOS, LINEAS ESTRATEGICAS Y DEL PLAN

Escala Valoracion

GA y cumplimiento >80% en las actuaciones e indicadores contenidos en el nivel Adecuado
GA y cumplimiento 80% - 60% en las actuaciones e indicadores contenidos en el nivel = Moderado
GA y cumplimiento <60% en las actuaciones e indicadores contenidos en el nivel -

No se dispone de informacidn en el afio evaluado Sin medicion

GA: Grado de avance

Desviacion temporal respecto a las fechas previstas de inicio y final (tabla 3). Las
actuaciones cuya fecha de inicio prevista es posterior al periodo de evaluaciéon no son

tenidas en cuenta y aparecen en la categoria “sin medicién”.
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TABLA 3. EVALUACION PIER.
VALORACION DEL GRADO DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES

Valoracion

Iniciado

Iniciado pero con actuaciones fuera de plazo

Sin medicidn

Los resultados detallados sobre la evaluacién del grado avance y desviacion

temporal de cada una de las actuaciones se recogen en el anexo 1.

El segundo de los ejes se centra en los indicadores de seguimiento, que se evaluan

individualmente segun su nivel de cumplimiento tal y como se muestra en la tabla 4.

TABLA 4. EVALUACION PIER.
ESCALA DE VALORACION DEL CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES CUANTITATIVOS

Escala Valoracion
Valor observado >95% del valor esperado en el periodo evaluado Alcanzado
Valor observado 75%-95% del esperado en el periodo evaluado Parcialmente alcanzado
Valor observado <75% del esperado en el periodo evaluado _
No se dispone de informacidn en el periodo evaluado Sin medicion

El resultado obtenido en la evaluacién de los indicadores de seguimiento incluidos
en cada uno de los objetivos, las lineas estratégicas y del global del plan refleja el
porcentaje de indicadores que han alcanzado el valor esperado (estdandar) considerando el
total de indicadores contenidos en cada uno de estos niveles. Para ello se emplea la misma
escala de valoracién que en el caso de la valoracion de grado de avance de las actuaciones

(tabla 2).

Los resultados detallados sobre la evaluacion del nivel de cumplimiento de cada uno

de los indicadores se recogen en el anexo 2.
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Resultados

En conjunto, del total de actuaciones previstas para 2017 en el PIER (164) un 39,6%
se han iniciado en dicho afio (65), alcanzando en su conjunto un 23% de grado de avance,

y un 20% de cumplimiento en sus indicadores de seguimiento (tabla 5).

TABLA 5. EVALUACION DEL PIER. ANO 2017
CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y ACTUACIONES POR LINEAS ESTRATEGICAS (LE)

Céd. Denominacion de la linea estratégica Indicadores  Actuaciones
LE.O1  EPIDEMIOLOGIA O38% (235% |
LE.OZ  INFORMACION O 14% ¢

eos  BREENCION DETECCON Onx @
LE.O4  ATENCION SANITARIA O12% 11

LE.O5  RECURSOS TERAPEUTICOS O 38%
LE.06  EDUCACION O17% (29,679
LE.O7  SERVICIOS SOCIALES Oz21% 18,3

LE.O8  COORDINACION SOCIO-SANITARIA Oo% 12

LE.09  FORMACION O50% 3

LE.10  INVESTIGACION O6% 16,
.-2017  Evaluacién PIER- Afio 2017 O 20% (22,5

Adecuado Moderado [l Bajo

Las lineas estratégicas mds avanzadas son la de recursos terapéuticos (48,3% de
avance en sus actuaciones y 38% de cumplimiento de sus indicadores), epidemiologia (35%
de avance y 38% de cumplimento de indicadores) y educacién (31,4% de avance y 17% de
cumplimento). Cinco lineas (Informacidn, Prevencion, deteccidon precoz y diagndstico,
Coordinacién socio-sanitaria, Formacion e Investigacidon) han obtenido los resultados mas

bajos, con grados de avance por debajo del 20%.
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Linea estratégica de epidemiologia:

| AT

Del total de actuaciones previstas para 2017 (15) un 53,3% se han iniciado (8),

consiguiendo esta linea en su conjunto un 35% de grado de avance. El 38% de sus

indicadores de seguimiento han alcanzado el estdndar marcado para 2017 (tabla 6).

De los 4 objetivos que contiene esta linea, se han iniciado las actuaciones de todos

los relacionados con el Sistema de Informacion de Enfermedades Raras (SIER), con grados

de avance del 41,67% al 55% en sus actuaciones y niveles de cumplimiento del 50% en sus

indicadores respecto a lo planificado para 2017.

No se han iniciado las actuaciones del objetivo 4 (andlisis epidemioldgico de los

tumores malignos raros y la mortalidad por enfermedades raras), encontrandose 3 de las

6 previstas fuera de plazo, ya que debian haberse finalizado en 2017 (anexo 1).

Cdd.
LE.O1

Obj.0

Obj.02

Obj.03

Obj.04

TABLA 6. EPIDEMIOLOGIA. ANO 2017

Objetivo
EPIDEMIOLOGIA

Mejorar la exhaustividad v
representatividad del SIER

Mejorar los procesos de validacidn
de la informacion incorporada a
SIER.

Mejorar la calidad de la explotacion

de la informacién contenida en SIER.

Realizar un analisis epidemioldgico
de los tumores malignos raros y de
la mortalidad por enfermedades
raras.

Adecuado Moderado [Jl] Bajo

% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Indicadores  Actuaciones

Oux o
Osx  (CEXE
Osx  (CErE
Os*  CEEE
Q0%
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Linea estratégica de informacion:

Del total de actuaciones previstas con inicio en 2017 (7) un 28,6% (2) se han puesto
en marcha en este ano, alcanzando esta linea un 6,3% de grado de avance, y el 14% de los

indicadores de seguimiento el estandar esperado (tabla 7).

Durante el afio 2017 se han realizado actividades para visibilizar las ER a través de
charlas impartidas, sobre todo en el ambito asistencial, pero también a modo divulgativo
para la poblacién general (anexo 1), con un grado de avance de las 4 actuaciones que

componen el objetivo 6 del 12,5% y de cumplimiento de sus indicadores del 25%.

En 2018 se va a constituir un grupo de trabajo interdepartamental, como punto de
partida para la recopilacién de informacion relacionada con las ER, mejorar su visibilidad

en las paginas web de cada consejeria y aunarla en la web de Murciasalud (objetivo 5).

TABLA 7. INFORMACION. ANO 2017
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Céd. Objetivo Indicadores Actuaciones

LE.02 INFORMACION O 14% C

Garantizar el acceso a la informacidn general

. sobre enfermedades raras v los recursos
. X . .. . 0%
Obj.05 disponibles en la Region de Murcia en los O :
ambitos sanitario, educativo, laboral y social
Aumentar la visibilidad de las enfermedades
Obj.06 raras y el grado de sensibilizacion de la O 25 % E

ciudadania

Adecuado Moderado [Ji] Bajo
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Linea estratégica de prevencidn, deteccidn precoz y diagnéstico:

Del total de actuaciones previstas con inicio en 2017 (16) un 18,7% (3) se han puesto
en marcha en este ano, alcanzando esta linea un 8,6% de grado de avance, y el 16% de los
indicadores de seguimiento el estandar esperado para 2017 (tabla 8). Tres actuaciones no

se han iniciado y se encuentran fuera de plazo por estar prevista su finalizaciéon en 2017.

TABLA 8.PREVENCION, DETECCION PRECOZ Y DIAGNOSTICO. ANO 2017
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Cad. Objetivo Indicadores Actuaciones
PREVENCION, DETECCION o .
LE.O3 PRECOZ Y DIAGNOSTICO O16% &,

Reducir la incidencia de aquellas

enfermedades raras susceptibles O 20 % u
de beneficiarse de programas de -
prevencian primaria.

Obj.07

Obj.08 Mejorar el diagndstico prenatal O 0%

de las enfermedades raras

. Mejorar los programas de cribado o
Obj.09 neonatal de enfermedades raras O 507%

Mejorar el diagnastico y el O 0 |

Obj. 10 . ‘o
asesoramiento genetico

Mejorar el diagnostico de

sospecha de enfermedades raras O 0%
en ninos en el ambito de

atencion primaria

Obj. 11

Adecuado Moderado ] Bajo

El objetivo con mejores resultados es el 9, sobre la mejora del Programa de Cribado
Neonatal (PCN), con un grado de avance del 33,35% de sus actuaciones y un 50% de nivel
de cumplimiento de sus indicadores, habiéndose alcanzado los estandares de calidad sobre

la toma y envio de muestras del PCN (anexos 1y 2).

No se han desarrollado las actuaciones previstas para el afio 2017 de los objetivos
8, 10 y 11. Se incluyen en ellos, entre otras, actuaciones que fomentan la prevencién y
deteccién precoz de enfermedades raras dentro del sistema de farmacovigilancia y los

programas de atencion integral a la mujer y al nifio/adolescente (PIAM y PANA).

Para las actuaciones 8.07 Y 9.03 (anexo1l) relacionadas con los objetivos 8 y 9 no se

ha disponer del presupuesto estimado para su realizacién.
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Linea estratégica de atencidn sanitaria:

Del total de actuaciones previstas con inicio en 2017 (16) un 25% (4) se han puesto
en marcha en este ano, alcanzando esta linea un 11,75% de grado de avance, y el 12% de

los indicadores de seguimiento el estandar esperado para 2017 (tabla 9).

De los 4 objetivos que contiene esta linea, existen actuaciones en progreso en tres
de ellos (objetivos 12 al 14), pero no se ha iniciado ninguna actuacion especifica para
mejorar el acceso de las personas afectadas por una enfermedad rara a otros dispositivos
de atencion sanitaria (salud mental y cuidados paliativos). El grado de avance respecto a lo
planificado para 2017 en los que tiene actuaciones en marcha ronda entre el 8,3% vy el

33,3% vy los niveles de cumplimiento de sus indicadores entre el 0% y el 33% (tabla 9).

TABLA 9. ATENCION SANITARIA. ANO 2017
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBIJETIVOS

Cad. Objetivo Indicadores  Actuaciones
LE.D4 ATENCION SANITARIA O12%

Garantizar la mejor asistencia a las
) QO 14%

Obj.12 personas con enfermedades raras

Establecer el modelo regional para la
Obj.13 atencion sanitaria a las personas con O 33% m

enfermedades raras

Asegurar la continuidad asistencial a O 0%

Obj. 14 las personas con enfermedades raras.

Garantizar el acceso a otros
Obj.15 dispositivos de atencion sanitaria para O 0%
las personas con enfermedades raras

Adecuado Moderado [l Bajo

El objetivo con mejores resultados es el de establecer un modelo regional para la
atencidn a las personas con ER (objetivo 13 con un 33% de cumplimiento), ya que en la
region se partia de una situaciéon de cierta infraestructura previa (la existencia de 5 CSUR,
1 4rea con la figura del gestor de casos y la existencia de algunas consultas de transicion).
De las actuaciones con inicio previsto para 2017 en este objetivo, se ha avanzado en la
integracion de CSUR a la Red de Enfermedades Raras europea, permaneciendo las demas

actuaciones en la situacidn de partida (anexos 1y 2). En este sentido el centro de referencia

9
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de cardiopatias familiares del Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca ha sido
designado por la Comisiéon Europea como uno de los 25 centros de referencia de la UE en

el tratamiento de cardiopatias poco frecuentes.

Del total de actuaciones a ejecutar enteramente en 2017, la mas desarrollada
corresponde a la de dar visibilidad de la informacidn relevante sobre ER en los aplicativos

de la historia clinica electrénica (objetivo 12), con un grado de avance del 50% (anexo 1).

No se haniniciado y se encuentran fuera de plazo 3 actuaciones (objetivo 13: unidad
de referencia regional para enfermedades raras; objetivo 15: protocolo de coordinacién
entre Salud Mental Infanto-Juvenil/Genética Médica/Hospitalizacion de Corta
Estancia/Centro de Salud Mental y Protocolo de transicién de Salud Mental Infanto-Juvenil

al Programa de Adultos).

Cabe destacar que de los objetivos 12, 14 y 15 el desarrollo de 8 actuaciones
(protocolos para el manejo de ER, unidades de transicién, consultas interdisciplinares, etc)
dependen de la creacion de una unidad coordinadora para las ER y de unidades de

referencia especificas (objetivo 13).

Linea estratégica de recursos terapéuticos:

Del total de actuaciones previstas con inicio en 2017 (20) un 60% se han puesto en
marcha en este afio (12). De las iniciadas, 3 se han finalizado y otra 1 se encuentra fuera de
plazo por estar prevista su finalizacién en 2017 (20.01 Formalizar un marco que regule la
realizacion de Programas de AT Hospitalaria, asi como la coordinacidn precisa con otros
servicios del sector). Esta linea ha alcanzado un 48,3% de grado de avance, y el 38% de los

indicadores de seguimiento el estandar esperado para 2017 (tabla 10).

Para garantizar el acceso equitativo a terapias complejas con medicamentos y
conocer la efectividad de estos tratamientos en la practica clinica (objetivo 16), se ha
publicado la normativa del programa regional de autorizacién, seguimiento y evaluacion
de medicamentos sujetos a evaluacién de resultados, creando una herramienta para su
evaluacién y un grupo de trabajo para los criterios de utilizacidn. Este objetivo ha iniciado

todas sus actuaciones y ha finalizado 3. El 100% de sus indicadores cumplen el estandar.
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TABLA 10. RECURSOS TERAPEUTICOS. ANO 2017
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Céd. Objetivo Indicadores  Actuaciones
LE.05 RECURSOS TERAPEUTICOS O38% 483%

Desarrollar e implantar un programa de

autorizacion, seguimiento y evaluacion de 100 %
Medicamentos sujetos a Evaluacion de

Resultados en Salud (MERS).

Obj.16 100 %

Facilitar el acceso a productos sanitarios,

coadyuvantes, material de cura, dispositivos 100 %
medicos y productos dieto-terapéuticos a las

personas afectadas por una enfermedad rara

Obj.17

Fomentar el acceso seguro de las personas
Obj.18 afectadas por enfermedades raras a terapias O 50 %
avanzadas

Potenciar la red de servicios de atencion O 0%

Obj.19 temprana

Acelerar la implantacion de medidas de O 0%

Obj.20 atencion temprana

Potenciar el area de rehabilitacion en la O 0%

Obj.21 e
atencion a las personas con enfermedades raras

Adecuado Moderado [Jli] Bajo

También se ha conseguido avanzar todo lo esperado en las actuaciones contenidas
en el objetivo 17 (facilitar el acceso a productos sanitarios, coadyuvantes, etc para las
personas afectadas por una ER), habiéndose creado un grupo de trabajo, que ha valorado

enfermedades que pudieran catalogarse de especial seguimiento.

Los objetivos 18, 19 y 20 han obtenido peores resultados. Sobre las terapias
avanzadas, se ha fomentado la elaboracién de informes de posicionamiento del SNS, pero
falta establecer un mapa de recursos disponibles en la Regién e incrementar los enlaces de

colaboracién con plataformas europeas de alta produccién (anexos 1y 2).

En relacidén a la atencidn temprana (objetivo 19), es inminente la publicacién de un
decreto que regula los servicios que la prestan en la region. Por otro lado, se dispone de
informacidn sobre la red de servicios de valoracion de la necesidad de atencién temprana
(AT) tanto en centros educativos como integrados en la red asistencial sanitaria (Programas
de AT hospitalaria), habiéndose iniciado sus actuaciones, pero con un grado de avance y de
cumplimiento de sus indicadores bajo. No se dispone de informacién sobre las 3
actuaciones (19.02, 19.03 y 19.05 en anexo 1) con inicio previsto en 2017 de la red de

centros de desarrollo infantil y atencion temprana (CDIAT), permaneciendo en su nivel

11
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basal a efectos de esta evaluacién y con 1 de estas actividades fuera de plazo de ejecucidn.

En relacién a los servicios de rehabilitacién (objetivo 20), se han iniciado las
actuaciones necesarias para establecer mecanismos de comunicacion y coordinacion entre
los servicios de rehabilitacion y los profesionales de atencién temprana en el caso de los
nifos hospitalizados menores de 6 afios con una ER que requiera este abordaje, pero se
desconoce el grado de avance y de cumplimiento de indicadores del resto de actividades

de este objetivo.

Linea estratégica de educacion:

Del total de actuaciones previstas en 2017 (28) un 50% se han puesto en marcha
(14). Otras 3 no se han iniciado y se encuentran fuera de plazo por estar prevista su
finalizacién en 2017. El grado de avance de esta linea en conjunto es del 29,7%. De los 24
indicadores de seguimiento 4 de ellos han alcanzado los estandares de 2017, lo que supone

un nivel de cumplimiento del 17% (tabla 11).

Uno de los pilares del PIER es la formacién y la educacion adecuada, adaptada a las
necesidades de las personas con ER como medio de integracion social, y la adquisicion de
habilidades que fomenten al mdximo su autonomia y realizacién personal (objetivos 24 y
25). El grado de avance de éstos es del 33,3% y 35% respectivamente. En 2017 destaca la
identificacidon y evaluacién psicopedagdgica de nifios con ER, y se han realizado las
adaptaciones de los materiales didacticos y de acceso al curriculo (sistemas de
comunicacion alternativos o aumentativos) necesarias segun las necesidades identificadas

(anexos 1y 2).

El objetivo 26 es el que mejores resultados en conjunto ha obtenido, con un grado
de avance del 40% y de cumplimiento de su indicadores del 50%. Asi, se han establecido
convenios con la Consejeria de Salud para expandir el Programa Experimental de Atencién
Sanitaria, que contempla la presencia de profesionales sanitarios para atender al alumnado
gue precise cuidados continuados durante el horario escolar y con las asociaciones de

afectados para programas de apoyo al alumnado con ER en centros educativos.
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TABLA 11. EDUCACION. ANO 2017
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Cad. Objetivo
LE.O6 EDUCACION

Infarmar v sensibilizar a la

Obj.22 comunidad educativa sobre las

enfermedades raras

Mejorar la informacion disponible en
los centros educativos sobre las
necesidades especificas para la
escolarizacion y aspectos socio-
sanitariosde los alumnos con

Obj.23

enfermedades raras

Determinar lo mas tempranamente
posible las necesidades educativas
del alumnado con enfermedades

Obj.24

raras

Ofrecer una atencidn educativa

Obj.25 adaptada al alumnado con
enfermedades raras

Coordinar las actuaciones educativas,
sanitarias v sociales del alumnado
con enfermedades raras en el

Obj.26

contexto escolar

Adecuado

Moderado [Jli] Bajo

| I

Indicadores Actuaciones

Q17%
Qo

Q20%

Qo

O 12%

O 50%

40 %

En esta linea no se ha podido disponer de informacién especifica en 8 indicadores

de 2017. En 4 de ellos se han iniciado las actuaciones pertinentes, pero no ha sido posible

cuantificar los resultados (centros donde se han realizado campafas de sensibilizacion

sobre las ER, primeras evaluaciones a alumnos con ER realizadas precozmente, registro de

actividades enfocadas a

las transiciones entre etapas educativas y a la vida

laboral/adulta,...). Otros indicadores requieren adaptaciones en Plumier XXI para el registro

de la informacidn especifica de ER y su cdlculo (registro de informacidn socio-sanitaria de

alumnos con ER y elaboracidon de un mapa de recursos necesarios de alumnos con ER en

base a esta informacidn, etc).
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Linea estratégica servicios sociales:

Del total de actuaciones previstas para 2017 (28) un 28,6% (8) se han puesto en
marcha, otras 6 no se han iniciado y se encuentran fuera de plazo por estar prevista su
finalizacidn en 2017. El grado de avance de esta linea en conjunto respecto a lo esperado
para 2017 ha sido de 18,3%. De los 28 indicadores de seguimiento en 2017 se dispone de
informacién de 9, habiendo alcanzado los estdndares 6 de ellos, lo que supone un nivel de

cumplimiento del 21% (tabla 12).

TABLA 12. SERVICIOS SOCIALES. ANO 2017
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Céd. Objetivo Indicadores Actuaciones
LE.O7 SERVICIOS SOCIALES O 211%

Potenciar el acceso de los afectados por las
Ob;.27 enfermedades raras a los servicios sociales de O 33 %
- atencion primaria (informacion, orientacion y
asesoramiento).

Mejorar la cobertura de servicios y centros
orientados a la integracion en la comunidad, el
Obj.28 incremento de la autonomia personal y el soporte O 50 %
de la red familiar vy social de los afectados por
enfermedades raras en situacion de dependencia.

Mejorar las ayudas econdmicas para atender las

necesidades socio-familiares o las Ayudas O 50 %
Individualizadas a Personas con enfermedades

raras en situacion de discapacidad.

Obj.29

Mejorar la valoracion de la discapacidad v la
Obj.30 dependencia en los afectados por enfermedades O 17 %
raras.

Obj.31 Promover y apoyar el movimiento asociativo de O 0%
las personas con enfermedades raras.

Obj.32 Promover la accesibilidad universal a nivel local y O 0%

autondmico.

Promover la deteccidn precoz de situaciones de
Ob;.33 riesgo social en familias de menores afectados por O 0%
- una enfermedad rara para una valoracion y
abordaje tempranos.

Realizar procesos de intervencidan familiar
0Obj.34 dirigidos a disminuir los indicadores de riesgo en O 0%
menores afectados de enfermedades raras.

Adecuado Moderado [Ji] Bajo

Los objetivos mas avanzados han sido los de mejorar la cobertura de servicios y
centros orientados a la integracion en la comunidad, mantenimiento de la autonomia
personal y soporte de la red familiar, asi como la mejora de las ayudas econdmicas
(objetivos 28 y 29), con un 50% de desarrollo y cumplimiento. Se ha mejorado la dotacién
de los servicios sociales de atencidn primaria y las coberturas de los servicios de atencién
a domicilio y teleasistencia, considerandose que estas actuaciones han obtenido un grado

14



Region de Murcia
Consejeria de Salud
Direccion General de Planificacién, Investigacian, mem P | E R -
Farmacia y Atencidn al Ciudadano e . \ "
de avance del 100% y se han cumplido sus indicadores de seguimiento (anexos 1y 2).
También se ha incrementado el capital concedido para ayudas individualizadas a personas
con discapacidad (PcD) y el nimero de personas beneficiarias. No es posible sin embargo,
obtener informacién especifica de las personas beneficiarias afectadas especificamente

por una enfermedad rara.

El objetivo 30 ha alcanzado un grado de desarrollo del 13,3% en sus actuaciones y
el 17% de sus indicadores han cumplido el estandar de 2017. Destaca aqui la publicacién
de la guia de valoracion de la discapacidad en afectados por las enfermedades raras,
considerandose que su difusiéon e implantacién se encuentran al 70% y se ha iniciado el
estudio para la incorporacion de nuevas enfermedades a dicha guia. Se ha iniciado también
la homogeneizacidn de criterios para la valoracién de la discapacidad y dependencia, pero
queda pendiente realizar actuaciones para conseguir unificarlos entre administraciones y

estamentos.

Por otro lado, no se dispone de informacién para los objetivos 31 al 34, y por tanto
el grado de avance de las actuaciones y de cumplimiento de indicadores con inicio en 2017

permanece en el nivel basal a efectos de esta evaluacién (anexos 1y 2).

Linea estratégica de coordinacion socio-sanitaria:

Del total de actuaciones previstas para 2017 (4) se ha iniciado 1 (25%), alcanzando

esta linea un 12,5% de grado de avance total (tabla 13).

TABLA 13. COORDINACION SOCIO-SANITARIA. ANO 2017
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Cod. Objetivo Indicadores Actuaciones
LE.08 COORDINACION SOCIO-SANITARIA Qo% 12

Elaborar un protocolo de coordinacion socio-
Obj.35 sanitaria en la atencidn a las personas que O 0% E
padecen una enfermedad rara y sus famihiares.

Mejorar la comunicacion entre profesionales y
favorecer el trabajo en red para el abordaje
integral de las personas con enfermedades raras
y sus familiares.

Obj.36

Adecuado Moderado [Jli] Bajo
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En el objetivo 35 se ha iniciado la primera de las actuaciones (creacién de la
Comision Técnica de coordinacidn socio-sanitaria en ER) con un grado de avance del 50%.
Al no haberse finalizado en 2017 se considera que esta actuacion se encuentra fuera de
plazo. Las 3 restantes previstas para 2017 dependen de esta primera, por lo que no han
podido llevarse a cabo. Todas las actividades del objetivo 36 tienen previsto su comienzo

en 2018 y no han sido tenidas en cuenta en la valoracidn global de esta linea estratégica.

Linea estratégica de formacion:

Del total de actuaciones previstas para 2017 todas pertenecen al objetivo 39, de
formacién continuada (7). De ellas se han iniciado 2 (28,6%), y estan relacionadas con la
formacién continuada en el dmbito sanitario (anexo 1). El grado de avance registrado por
esta linea en conjunto es del 5,7% (tabla 14). Todas las actividades de los objetivos 37 y 38

comienzan en 2018 y no han sido tenidas en cuenta en la valoraciéon de esta linea.

De los 2 indicadores de seguimiento a monitorizar en 2017 (anexo 2), se ha
conseguido organizar jornadas se sensibilizacidn sobre las enfermedades raras en cada los

ambitos sanitario, educativo y para la poblacién general.

TABLA 14. COORDINACION SOCIO-SANITARIA. ANO 2017
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBIJETIVOS

Céd. Objetivo Indicadores Actuaciones
LE.O9 FORMACION O 50% €

Aumentar el conocimiento sobre las
enfermedades raras en la formacion de grado de
las carreras de ciencias de la salud, ciencias
sociales y educacion.

Obj.37

Profundizar en la nocidon y manejo de las
enfermedades raras en la formacion postgrado

Obj.38 universitaria en los ambitos de la salud, social y
educativo v en la formacion sanitaria
especializada (residencia).

Fomentar la formacidon continuada relacionada
con las enfermedades raras en los profesionales
0Obj.39 sanitarios, de educacion, de servicios sociales y O 50 % E
en los empleados publicos de las Administracion
Local v Regional.

Adecuado Moderado [Jli] Bajo
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Linea estratégica de investigacion:

Del total de actuaciones previstas para 2017 (24) se han iniciado 11 (45,8%),
alcanzando esta linea un 16,9% de grado de avance y un 6% de cumplimiento de
indicadores. Los indicadores del objetivo 42 comienzan a monitorizarse en 2018, por lo que
no han sido tenidos en cuenta en esta evaluacion. De las actuaciones iniciadas 2 se
encuentran fuera de plazo, ya que debian completarse en 2017. Se dispone de informacién
de 5delos 17 indicadores a monitorizar en 2017 en esta linea, todos ellos relacionados con

el objetivo 41 (tabla 15).

TABLA 15. COORDINACION SOCIO-SANITARIA. ANO 2017
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Cad. Objetivo Indicadores Actuaciones
LE.10 INVESTIGACION Qo% 16,5

Potenciar proyectos de investigacion
Obj.40 encaminados a mejorar el diagnostico de O 0% m
enfermedades raras.

Potenciar la realizacion de estudios de
Obj.41 investigacion relacionados con la mejora en el O 20% m
tratamiento de las enfermedades raras.

Deszarrollar lineas de investigacion en relacion

Obj.42 con la epidemiologia de las enfermedades raras.

El objetivo 40 (mejora del diagndstico de las ER) ha conseguido un avance del

11,67%. Actualmente estan en marcha 7 proyectos enmarcados en el mismo.

Para facilitar la autorizacion de estudios sobre terapias (objetivo 41), se esta
tramitando la normativa autondmica sobre la realizacién de Ensayos Clinicos con
Medicamentos Huérfanos y la constitucion del Comité Etico Regional de Investigacién con
Medicamentos, habiéndose debido completar estas dos actividades en 2017 (anexos 1y
2). Este objetivo ha alcanzado un 39% de desarrollo frente a lo previsto en 2017 y un 20%

de sus indicadores cumplen el estandar para este afo (tabla 15).
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Conclusiones y recomendaciones

En el afio 2017 el grado de avance y de cumplimiento del PIER ha sido bajo en su
conjunto, encontrdndose todas sus lineas estratégicas con niveles de avance y
cumplimiento inferiores al 60% respecto a lo esperado para este afio. No obstante, todas
las lineas han iniciado en mayor o menor grado parte de las actuaciones previstas, a pesar

de que la aprobacién del plan y su entrada en vigor se produjo a principios de 2018.

Tres lineas han obtenido mejores resultados (recursos terapéuticos, epidemiologia

y educacion):

Se ha avanzado en la adaptacion del Sistema de Informacién de Enfermedades
Raras (SIER) al nuevo sistema de Clasificacidon Internacional de Enfermedades y Ia
ampliacién de su niumero de fuentes. La inclusién de informacién en SIER sobre el grado de
dependencia, permitira valorar mejor el impacto de estas enfermedades sobre la calidad
de vida de las personas que las padecen. Ademas, en 2018 se estd elaborando un informe
monografico con datos actualizados y detallados del SIER, que se publicara en los préximos

meses, donde se analizara en profundidad las diferentes enfermedades y su impacto.

El PIER contempla también como una prioridad asegurar un acceso rapido vy
equitativo al diagnéstico, impulsando medidas que garanticen el acceso a pruebas
genéticas y técnicas de cribado neonatal. Durante 2017, se ha actualizado parcialmente la
cartera de servicios del Centro de Bioquimica y Genética Clinica, incluyendo las técnicas de
secuenciacion masiva (NGS) de diagndstico gendmico y se han introducido mejoras en el

Programa de Cribado Neonatal, sobre todo en lo referente a la toma y envio de muestras.

Para agilizar el diagnéstico es esencial ademas establecer circuitos asistenciales de
derivacién mas agiles, mediante el desarrollo de protocolos especificos. Para ello, y en
primera instancia, es necesario desarrollar la estructura asistencial prevista, con una
unidad de referencia regional y unidades con experiencia en patologias o grupos de
patologias especificas. Se ha avanzado en la integracion de CSUR existentes en las Redes
Europeas, como garantes de servicios de maxima calidad y también en el adecuado registro

de la informacidn clinica relevante de las personas con ER para incrementar la calidad de
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su asistencia. En 2018 se estan desarrollando actividades de formacion en atencion

especializada y primaria para dar a conocer estas mejoras y los procedimientos a seguir.

La linea mas avanzada es la de recursos terapéuticos, sobre todo en las actuaciones
para garantizar el acceso equitativo a terapias complejas con medicamentos y conocer la
efectividad de los tratamientos para ER en la practica clinica, asi como en el acceso a
productos sanitarios, coadyuvantes, productos dieto-terapéuticos, etc a las personas

afectadas por enfermedades raras.

Las cinco lineas con los resultados mas bajos tienen un cardcter inter-departamental
y contienen actuaciones donde intervienen profesionales de distintos organismos y
consejerias. Se requiere en ellas un mayor esfuerzo de coordinacién e integracion del
trabajo a nivel técnico, que a su vez sea favorecido e impulsado desde la Comision de

Direccién del PIER.

Las lineas de Informacion, Atencién sanitaria y Coordinacién socio-sanitaria,
contienen algunas actuaciones secuenciales en el tiempo. Asi, la constitucion inicial de
comisiones o grupos de trabajo o la definicidn de una estructura de atencion sanitaria para
las personas afectadas por enfermedades raras ha condicionado la puesta en marcha de
otras actuaciones posteriores (elaboracién de mapas de recursos, desarrollo de protocolos,
etc). Seria prioritario el desarrollo de este las actuaciones indicadas, ya que la demora en

las primeras retrasa el avance e impide el cumplimento de las posteriores.

Algunas actuaciones no han podido llevarse a cabo por no disponer del presupuesto
estimado para su realizacién, pese a haber sido sometido el PIER al correspondiente
proceso de auditoria, incluido el impacto econdmico de su puesta en marcha, y haber sido
aprobado previamente a su publicacidon por las diferentes unidades organicas implicadas.
Tal es el caso algunas actividades de la linea de Prevencion, deteccion precoz y diagnostico.
Es recomendable en estos casos impulsar la incorporacién de las actividades previstas en
los Contratos de Gestién anuales formalizados por los diferentes organismos implicados
(SMS, IMAS, EELL, etc.) e identificar en los proximos afios partidas finalistas para aquellas

actividades que asi lo requieran.
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ANEXO 1: EVALUACION DE LAS ACTUACIONES

EPIDEMIOLOGIA. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES

01.01

01.02

01.03

02.01

02.02

02.03

03.01

03.02

03.03

04.01

04.02

04.03

04.04

04.05

04.06

Adaptar el actual listado de enfermedades raras a CIE10ES.

Desarrollar un listado propio de enfermedades raras para el SIER.

Incluir nuevas fuentes de informacidn a partir del sector sanitario y social.
Normalizar el envio de informacidn de las fuentes al SIER.

Monitorizar el rendimiento y validez de las fuentes.

Desarrollar nuevos procesos de validacién automatica de la informacidn.
Monitorizar la calidad de la informacién contenida en SIER.

Desarrollar nuevos indicadores de gravedad de la enfermedad.

Desarrollar informes monograficos por patologias y grupos de enfermedades.

Establecer una definicion de “Tumor Maligno Raro” en la Regidn de Murcia y consensuar la lista de TMR.

Definir criterios que identifiquen las ER que causan mortalidad en la Regién de Murcia y consensuar una lista.

Consensuar los indicadores epidemioldgicos para el analisis de los TMR y de la mortalidad por ER
Elaborar informes generales periddicos de los TMR en la Regidén de Murcia.
Elaborar informes periddicos generales de la mortalidad por enfermedades raras en la Regidon de Murcia.

Elaborar un Informe especifico de los tumores raros infantiles.
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2017

2017

2017

2017

2017

2017

2017

2017

2017

2017

2017

2017

2017

2017

2017

2018

2020

2020

2020

2020

2018

2020

2020

2020

2017

2017

2017

2020

2020

2020

25%
5%
100%
0%
25%
100%
15%
100%
50%
0%
0%
0%
0%
0%

0%

Iniciado
Iniciado

Iniciado

Iniciado
Iniciado
Iniciado
Iniciado

Iniciado
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INFORMACION. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

Grado de
. Actuaciones mn- Estado de las actuaciones
avance

05.01

05.02

05.03

06.01

06.02

06.03

06.04

Desarrollar una pagina web Unica en la RM sobre enfermedades raras.

Fomentar actividades relacionadas con las ER dentro de la Escuela para la Salud de la Regidn de Murcia
Crear un grupo de trabajo para coordinar la informacion sobre ER.

Desarrollar acciones de sensibilizacion en cada uno de los dmbitos (sanitario, educativo, social, laboral).

Celebrar el Dia Internacional de las Personas con Discapacidad de forma conjunta Administracion, y entidades del
Tercer Sector, contando con la presencia de Entidades de personas con ER.

Celebrar la Feria de las Entidades de discapacidad (incluir a Entidades de personas con ER).

Desarrollo de acciones de reconocimiento social a las personas cuidadoras de personas con discapacidad y de las ER.
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2017

2017

2017

2017

2017

2017

2017

2018

2020

2018

2020

2020

2020

2020

0%

0%

0%

50%

0%

0%

0%




Region de Murcia
Consejeria de Salud

Direccion General de Planificacién, Investigacian, E:: l: | E ;

Farmacia y Atencion al Ciudadano

PREVENCION, DETECCION PRECOZ Y DIAGNOSTICO. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

07.01

07.02

07.03

08.01

08.02

08.03

08.04

08.05

08.06

08.07

09.01

09.02

09.03

10.01
10.02
10.03
10.04
11.01

Revisar y actualizar la implantacidn de las guias para profesionales sanitarios sobre la utilizacion de medicamentos
durante el embarazo.

Colaborar con el ECEMC, desde los servicios de Neonatologia de la Region e integrar esta informacion en otros
registros relacionados (SIER).

Actualizar e impulsar el protocolo de Consulta Pre-concepcional del PIAM en atencidn primaria para potenciar la
identificacion de riesgos relacionados con la salud materno-infantil, y minimizarlos antes del embarazo.

Reforzar la captacidn precoz de embarazadas con mayor riesgo de ER y establecer protocolos de derivacion
preferente a la Seccién de Genética Médica en el PIAM.

Potenciar a través del PIAM la normalizacién de procedimientos del cribado de cromosomopatias en el ler trim.

Valorar la introduccién del diagnédstico prenatal no invasivo en el cribado a mujeres con resultados de riesgo
intermedio en el test combinado.

Definir a través del PIAM los circuitos asistenciales para el asesoramiento a la pareja para la toma de decisiones ante
la deteccidn de una ER en la etapa prenatal.

Establecer las vias para posibilitar la interrupcidn legal de la gestacidn en las mejores condiciones de seguridad sobre
la salud fisica y mental de la madre con diagndstico prenatal de una ER dentro de la red asistencia publica.

Posibilitar la confirmacion clinica, bioquimica, metabdlica, genética o patoldgica de fetos diagnosticados de ER.

Ampliar la cartera de servicios del CBGC a los test genéticos prenatales de aCGH y secuenciacion masiva, y al
diagnéstico genético preimplantacional (DGP) de ER.

Asegurar a través del PIAM la adecuada informacidn a las mujeres embarazadas y a sus parejas acerca del Programa
de Deteccidn Precoz y sus procedimientos.

Mejorar la toma, calidad y transporte de 12 muestra en las plantas de maternidad y de 2as muestras en centros salud.

Ampliar el nimero de enfermedades a detectar en el cribado neonatal (Hiperplasia Adrenal Congénita y
enfermedades Lisosomales).

Ampliar la acreditacién por ENAC a todos los ensayos que se realizan en el CBGC.

Actualizar la cartera de servicios del CBGC a la demanda de diagndstico genético de ER.

Identificar laboratorios de analisis genéticos y servicios de asesoramiento genético con actividad en la Regidon
Elaborar el Plan de Genética de la Regidon de Murcia.

Ampliar intervenciones del PANA para mejorar la deteccidn precoz de ER en nifo.
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2017

2017

2017

2017

2017

2018

2017

2017

2017

2017

2017

2017

2018

2017
2017
2017
2017
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2020

2020

2020

2020

2018

2018

2017

2020

2020

2020

2020

2020

2018

2020
2020
2017
2017
2020

25%

0%

0%

0%

0%

0%

0%

0%

0%

0%

66,7 %

0%
5%
0%
0%
0%

Iniciado

Sin medicion

Iniciado

Sin medicion

Iniciado
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ATENCION SANITARIA. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

12.01

12.02

12.03

12.04

12.05

12.06

13.01

13.02

13.03

14.01

14.02

14.03

15.01

15.02

15.03

15.04

Estudiar el tiempo medio de diagndstico de las ER y determinar mecanismos para monitorizarlo y reducirlo.
Implantar en OMI algoritmos de sospecha en atencidn primaria.
Establecer y difundir un protocolo guia de atencién a las ER sin diagndstico orientando su valoracion inicial.

Establecer protocolos especificos para ER orientando su atencion y derivacién a la unidad de experiencia
correspondiente.

Crear consultas interdisciplinares (valoracién del paciente por los distintos especialistas implicados en su patologia el
mismo dia).

Asegurar la visibilidad de la informacién relevante sobre ER en los aplicativos de HCE.
Definir una unidad coordinadora de referencia para las ER

Definir la unidades de referencia regionales especificas de ER.

Facilitar la creacion de CSUR regionales y su participacion en las redes internacionales de ER.

Implantar un gestor de casos en todas las dreas de salud como figura que facilite la coordinacidn de la atencién
sanitaria interdisciplinar.

Implantar las consultas de transicion para pacientes con ER trabajando de forma interdisciplinar entre los servicios
implicados en pediatria y adultos.

Sesiones médico-quirdrgicas entre pediatras y adultos sobre casos de la consulta de transicion.

Elaborar protocolos de coordinacion de la Salud Mental Infanto-Juvenil con la Seccién de Genética Médica, la Unidad
de Hospitalizacién de Corta Estancia y el Centro de Salud Mental en el caso de pacientes con ER.

Mejorar el Protocolo de transicién y derivacidon desde el Programa de Salud Mental Infanto-Juvenil al Programa Salud
Mental de Adultos, a partir de los 15 afios.

Crear grupos psicoeducativos de entrenamiento de padres en los Centros de Salud Mental Infanto-Juvenil.

Establecer criterios de inclusidn y protocolos de actuacién en cuidados paliativos para ER.
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2017

2017

2017

2017
2017
2017

2017

2017
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2017

2017

2017

2017
2017
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2019

2020

2018

2019

2017

2020

2020

2019

2020

2020

2017

2017

2020

2018

0%
0%

0%

0%

0%

50 %
0%
0%

100 %

11%

5%

0%

0%

0%

0%

0%

Iniciado

Iniciado

Iniciado

Iniciado
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RECURSOS TERAPEUTICOS. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

16.01
16.02

16.03

16.04

17.01
17.02

17.03

18.01

18.02

18.03

19.01

19.02

19.03

19.04

19.05

20.01

20.02

Desarrollar e implementar normativa de regulacion del programa MERS.
Crear un grupo de trabajo para que establezca los criterios de utilizacion de MERS en la CRFT.

Desarrollar una plataforma informatica para la obtencion y registro de datos clinicos necesarios para evaluar los
resultados de los tratamientos con MERS, integrada en los sistemas de informacion del SMS.

Elaborar formularios en la historia clinica informatizada de Selene, para registro de datos clinicos y emision de
informe de inicio y de renovaciones de los medicamentos que la CRFT catalogue como MERS.

Crear un grupo de trabajo de material sanitario, coadyuvantes, material cura y dispositivos para las ER.
Elaborar un informe que recoja el analisis de necesidades y las propuestas de mejora en el acceso a estos productos.

Valorar las patologias que, en funcion de las dificultades de acceso a los recursos nutricionales, pudieran catalogarse
de especial seguimiento.

Crear un mapa de recursos de terapias avanzadas disponibles en la Regidon de Murcia y sus aplicaciones en
enfermedades raras, asi como las modalidades de acceso.

Incrementar los enlaces de colaboracidn con plataformas europeas de alta produccidn, de reciente creacion y el uso
de bancos europeos de productos basados en terapias avanzadas.

Promover el desarrollo de protocolos de posicionamiento terapéutico en el SNS en relacién a las terapias avanzadas y
valorar la necesidad de desarrollar normativa autonémica posterior.

Publicar la normativa regional de la atencién temprana.

Establecer la cobertura regional de los CDIAT disefiando un mapa sectorizado de CDIAT publicos y privados para
ampliarla.

Elaborar una cartera de servicios ofrecidos por los CDIAT amplia y abierta

Crear y dotar servicios de valoracion de la necesidad de AT y de certificacion de dicha necesidad, de manera
sectorizada, que cubran adecuadamente todo el territorio.

Consolidar y aumentar la red regional de CDIAT y el nimero de horas de atencidon disponibles.

Formalizar un marco que regule la realizacién de Programas de AT Hospitalaria, asi como la coordinacion precisa con
otros servicios del sector.

Establecer una red regional de EOEP de AT con cobertura a todos los sectores educativos
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2017
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2017
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100%
100%

100%

100%

100%

100%

0%

0%

50%

90%

0%

0%

47%

0%

22%

67%

Iniciado

Finalizado

Finalizado

Finalizado

Inicado

Sin medicion

Iniciado

Iniciado

Iniciado

Iniciado

Iniciado con actuaciones
fuera de plazo

Iniciado
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Region de Murcia
Consejeria de Salud

RECURSOS TERAPEUTICOS. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

Grado de
. Actuaciones mn- Estado de las actuaciones
avance

21.01
21.02
21.03

21.04

21.05

Apertura consulta especifica de RHB para ER frecuentes en cada Area de Salud.
Apertura consulta especifica de RHB para ER infrecuentes, de Referencia Regional.
Potenciar los servicios de rehabilitacion de los hospitales para que puedan atender a personas con ER.

Establecer mecanismos de comunicacidn y coordinacidn entre los Servicios de rehabilitacion y los centros que prestan
tratamientos rehabilitadores de mantenimiento a personas afectadas por ER >= de 6 afios de edad.

Establecer mecanismos de comunicacidn y coordinacidn entre los Servicios de rehabilitacion y los profesionales de
atencién temprana en el caso de los nifios hospitalizados <de 6 afios con una ER que requiera este abordaje.

EDUCACION. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

: Grado de
Actuaciones
avance

22.01

22.02

22.03

22.04

22.05

23.01
23.02

23.03

23.04

23.05

Difundir los recursos educativos, econémicos y sociales disponibles para la atencién del alumnado que padece una
enfermedad rara.

Crear un foro permanente de profesionales del ambito educativo que recopilen y compartan experiencias y buenas
prdcticas para la inclusion del alumnado con ER.

Participar en redes educativas vinculadas con la atencién del alumnado con enfermedades raras.

Colaborar en campanias informativas y de sensibilizacién sobre ER dirigida a la comunidad educativa, a través de
convenios de con federaciones y asociaciones.

Incluir en los Planes de Convivencia y en los Planes de Accidn Tutorial de los centros educativos, la lucha contra el
estigma y exclusion del menor con ER

Crear equipos de soporte al Centro escolar, desde el ambito sanitario y social.
Realizar sesiones de trabajo trans-disciplinares, de presentacion de casos.

Mejorar el registro de la informacidn socio-sanitaria relevante de cada alumno con una ER en la seccidn de alumnado
con necesidades especificas de apoyo educativo por condiciones personales de PLUMIER XXI.

Elaborar mapa regional de necesidades del alumnado con ER a partir de la informacién registr en PLUMIER XXI.

Incorporar en la memoria de actividades anual de la Consejeria de Educacién y Universidades, un apartado especifico
con datos y actividades desarrolladas con el alumnado con ER.

25

2017
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2017

2017

2017

2017

2017

2017

2017

2017
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2017

2017

2017

2020
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2020

2020

2020

2020

2020

2020

2020
2020

2020

2020

2020

0%

0%

0%

5%

0%

0%

0%

75 %

0%

0%
100 %

0%

25%

0%

Sin med|C|on

Estado de las actuaciones
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EDUCACION. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

24.01

24.02

24.03

25.01
25.02

25.03

25.04
25.05
25.06

25.07

25.08

25.09

25.10

25.11

26.01

26.02

26.03

26.04

26.05

Realizar una evaluacién psicopedagdgica o pedagdgica, lo mas temprana posible, del alumnado con ER que requiera.

Crear/desarrollar modelos e instrumentos para la evaluacion psicopedagdgica o pedagdgica de la poblacién en
educacion infantil y educacion obligatoria con ER.

Incorporar en los Planes de Actuacidn General de los Equipos de Orientacion de Sector, programas especificos para la
identificacion y respuesta educativa al alumnado con enfermedades raras.

Desarrollar normativa especifica sobre la respuesta educativa al alumnado con ER.
Estudiar la escolarizacién del alumnado con ER a través de la Comisidn Especifica de Escolarizacidn.

Realizar un andlisis de recursos materiales y humanos disponibles y faltantes en funcion del mapa de necesidades
identificadas entre los alumnos con ER.

Estudiar y, en su caso, mejorar las instalaciones y equipamientos escolares.
Asesorar a los tutores, para el apoyo y acompafiamiento en el acceso y la transicion entre etapas educativas.
Crear itinerarios escolares para el alumnado con enfermedades raras.

Establecer nuevas vias de formacién reglada y no reglada que aporten opciones de transicion a la vida laboral y
adulta.

Realizar sesiones conjuntas con los centros de orientacién profesional del Servicio de Formacion y Empleo para
mejorar la transicién a la vida laboral y adulta.

Instar a la Comisién de Pruebas de acceso, para que se contemplen las ER en el protocolo que se tiene establecido
para apoyar el acceso a la universidad de personas con discapacidad.

Instar a las universidades a que contemplen las ER en sus protocolos de atencién a la discapacidad.

Establecer un convenio entre las consejerias competentes para coordinar y complementar las prestaciones
socioeducativas (becas, ayudas técnicas individualizadas).

Informar a los centros educativos de la red de centros sanitarios que les corresponden para atencién sanitaria.

Incorporar en los centros educativos que lo necesiten, profesionales de perfil sanitario para atender al alumnado que
precise cuidados continuados durante el horario escolar.

Conciliar el horario escolar con las necesidades de atencidn sanitaria a través del gestor de casos.

Elaborar guias de orientaciones educativas y sanitarias sobre aquellas enfermedades raras que se vaya requiriendo
destinadas a la comunidad educativa.

Establecer un convenio con FEDER para el desarrollo de programas de apoyo al alumnado con ER en centros.
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2017

2017

2017
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2017

2017
2017
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2020

2017
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2020
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2017
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2020

2020

2020

2020

2017

2020

100 %

0%

0%

0%
100 %

50 %

100 %
50 %
0%

0%

50 %

0%

0%

50 %

50 %

0%

0%

100 %

Iniciado

Iniciado

Iniciado

Iniciado

Iniciado

Iniciado

Iniciado

Sin medicion

Iniciado

Iniciado

Iniciado
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SERVICIOS SOCIALES. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

27.01

27.02

27.03

28.01

28.02

28.03
28.04
29.01

29.02

29.03

29.04

30.01

30.02
30.03

30.04

30.05

Mejorar la cobertura y estabilizar la dotacidn de los Centros de Servicios Sociales Municipales en la Regidn.

Mejorar el acceso a la informacion y a los recursos, servicios y prestaciones sociales, procurando asesoramiento,
orientacion adecuada y valoracion a las personas con ER y a sus familiares, a través de la Red Publica se servicios
sociales de atencién primaria.

Mejorar la difusion periddica y sisteméatica de informacidn accesible a las entidades de personas con ER, sobre
servicios, prestaciones y programas sociales de caracter general y especificos de ER.

Incrementar la cobertura del Servicio de Ayuda a Domicilio.

Incrementar la cobertura del Servicio de Comidas a Domicilio, a personas afectadas por ER y otras personas con
graves dificultades.

Incrementar la cobertura del Servicio de Tele-asistencia a Domicilio a personas afectadas por ER
Incrementar la cobertura del Servicio de Respiro Familiar a personas con ER
Convocar Ayudas econdmicas individualizadas a personas con discapacidad (PcD).

Priorizar en las Ayudas Individualizadas a PcD, a personas afectadas por ER en situacidn de vulnerabilidad social,
atendiendo el 100% de la demanda.

Situar el importe de las ayudas Individualizas concedidas en el 100% de la cantidad presupuestaria o el importe
establecido por la orden de convocatoria, en su caso.

Ofrecer desde los servicios sociales de atencidén primaria de todos los municipios de la regién, una ayuda econémica

(bonotaxi) a personas con ER y discapacidad fisica que no pueden utilizar los transportes publicos colectivos.

Difusion e implementacion de una Guia de Orientacidn para la Valoracién de la Discapacidad en ER sobre 30 ER
existentes en la Region de Murcia.

Incorporar anualmente 12 ER nuevas a la Guia de Orientacidn para la Valoracién de la Discapacidad.

Unificar criterios en la evaluacién de la discapacidad en personas con ER entre administraciones y estamentos.

Realizar un estudio conjunto con FEDER sobre las medidas de soporte de funciones vitales y movilidad en la escala de

valoracidn especifica contempladas en el baremo de discapacidad.

Realizar un estudio conjunto con FEDER para incluir las medidas de soporte para ER que no estan contempladas en la

normativa y proponer la consideracion de apoyo especial a >=3 afios que precisan estas medidas.
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0%
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0%
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SERVICIOS SOCIALES. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

Actualizar conocimientos y normativas que incluyan el enfoque de las ER, respecto de la valoracion de la dependencia

L y el proceso de reconocimiento, calificacién y declaracion de del grado de discapacidad. A/ AL 0%

31.01 Impulsar la creacién de Mesas de Trabajo sobre Discapacidad en Entidades Locales de mas de 50.000 habitantes. 2017 2020 0%

31.02 Contemplar la presenc!a de Entidades de personas afectadas por ER en el Consejo Regional de Servicios Sociales de 2017 2017 .
Personas con Discapacidad.

31.03 Fomentar la participacién social de las personas con ER mediante el apoyo técnico y econdmico a las entidades que 2017 2020 -
las representan.

31.04 Esta.blecer cauces d.e coordinacion entre el t(.EJIdO aspaatwo del municipio y las entidades de personas con ER, en el 2017 2020 e
conjunto de las Entidades de personas con discapacidad.

31.05 Con'tinuar el Programa de voluntariado municipal, apoyado por el colectivo de personas con ER y de sus familias, y las 2017 2020 .
entidades que les representan.

3201 Coordinar un Grupo de Trabajo estable con Técnicos de diferentes departamentos implicados en la elaboracién del 2017 2020 o

Plan de accesibilidad

Potenciar la administracion electrénica en aquellos servicios afectados por la ley de Emergencia Social, (eliminacion
32.02 de tasas para reconocimiento de situacidon de dependencia) dotando de recursos humanos y materiales a dichos 2017 2020 0%
servicios con el objeto de poder garantizar el cumplimiento de las distintas normativas.

Desarrollo y aplicacion de la normativa para la supresion de barreras arquitectdnicas y fomento de la accesibilidad

32.03 . 2017 2020
universal. 0%

33.01 elimitar en el marco de la Situacién de Riesgo, los indicadores especificos relacionados con la afectacidn del menor 2017 2017 o
por una ER.

33.02 .Orl.entar y derivar hacia los servicios s.a,nltarllos a !os.menores en situacion de riesgo social con sospecha de 2017 2020 o
indicadores de ER para una la valoracién y diagnéstico precoz.

34.01 Contemplar e incorporar las especificidades derivadas de la afectacion de los menores por ER en la elaboracion de la 2017 2017 .

Estrategia de actuacidn ante posibles Situaciones de Riesgo en la Infancia.
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COORDINACION SOCIO-SANITARIA. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

: Grado de :
ﬂ Actuaciones M“- Estado de las actuaciones
avance

Iniciado con tareas fuera
de plazo

35.01

35.02

35.03

35.04

35.05

36.01

36.02

36.03

Crear la Comision Técnica de Coordinacidn Socio-Sanitaria de ER dentro de la Comisidn Regional de Coordinacion
Socio-Sanitaria.

Disefiar un marco juridico y administrativo de coordinacion y asistencia socio-sanitaria en la Regién de Murcia para la
atencidn a personas con ER y sus familiares.

Definir e identificar los servicios y recursos existentes que deben funcionar en coordinacion socio-sanitaria para la
atencidn a las personas con ER y sus familiares (mapa de recursos salud, servicios sociales, educacién, empleo,
entidades locales y tercer sector).

Elaborar el protocolo de coordinacion socio-sanitaria en la atencidn a las personas que padecen una enfermedad rara
y sus familiares, y establecer indicadores para su evaluacién.

Establecer acuerdos inter-institucionales operativos para implementar el Protocolo de coordinacién socio-sanitaria
en la atencidn a las ER y sus familiares.

Disefiar informes estandarizados para compartir informacioén relativa a una persona con una ER, su situacion y sus
necesidades entre dispositivos de intervencidn de diferentes dmbitos de actuacion.

Fomentar el trabajo en red, facilitando la creacidn de espacios inter-institucionales de encuentro entre profesionales.

Desarrollar una plataforma, en la que se compartird de forma segura la informacidn necesaria para asegurar una
adecuada coordinacion de la atencion.
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Farmacia

FORMACION. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

37.01 Incrementar los contenidos docentes acerca de ER en grados universitarios de la Salud, ciencias sociales y educacion. 2018 2020 - Sin medicion
37.02 Sensibilizar (profesores/estudiantes) en la importancia de la atencidn sanitaria, social, educativa e investigacion en ER. 2018 2020 - Sin medicion
38.01 Incluir en la formacidn transversal de los médicos internos residentes la materia de farmaco-vigilancia. 2018 2020 - Sin medicion
38.02 Introducir en los programas docentes de FSE contenidos de diagndstico, tratamiento y rehabilitacion de ER. 2018 2020 - Sin medicion
38.03 Incluir unidades didacticas sobre las enfermedades raras en los programas de master y doctorado. 2018 2020 - Sin medicion
39.01 Mantener las competencias basicas en farmaco-vigilancia en el personal sanitario. 2017 2020 10% Iniciado
39.02 Iniciar y mantener formacion bésica en el PCN en el personal sanitario. 2017 2020 30% Iniciado
39.03 Actualizar las competencias en genética basica en facultativos de atencidn primaria y especializada. 2018 2020 - Sin medicion
39.04 Actualizar en competencias en ER en el personal sanitario. 2018 2020 - Sin medicion
39.05 Informar del documento guia de la asistencia sanitaria a las personas con ER. 2018 2020 - Sin medicion
39.06 Sensibilizar en ER a los profesionales que trabajan en cuidados paliativos. 2018 2020 - Sin medicion
39.07 Actualizar en cuidados paliativos en ER a personal sanitario que atienda poblacidn con alta prevalencia con las ER. 2019 2020 - Sin medicion
39.08 Informar de los sistemas de informacién y coordinacidn de AT a los profesionales implicados. 2018 2020 - Sin medicion
39.09 Incluir en actividades formativas a profesionales de centros privados colaboradores en los protocolo de AT (CDIAT,...). 2017 2020 0%

39.10 Informar sobre aspectos basicos clinicos/sanitarios de las ER a personal de centros educativos y servicios sociales. 2017 2020 0%

39.11 Actualizar sobre la respuesta educativa al alumnado con ER para personal docente. 2017 2020 0%

39.12 Actualizar sobre la respuesta educativa al alumnado con ER para personal no docente. 2017 2020 0%

39.13 Actualizar en ER a los técnicos valoradores de la situacion de dependencia/discapacidad. 2018 2020 - Sin medicion
39.14 Formar en necesidades de autocuidado de personas con ER a profesionales de servicios sociales. 2018 2020 - Sin medicion
39.15 Sensibilizar y divulgar guias de estilo de atencidn y buen trato a personas con ER. 2018 2020 - Sin medicion
39.16 Formar a profesionales de ayuda a domicilio y respiro familiar en mejorar la calidad de la atencidn a las ER. 2018 2020 - Sin medicion
o9 o - Snmed
3918 Informar y debatir sobre el Plan estratégico de ER y las necesidades y limitaciones de las personas con ER y sus 2017 2020 0%

familias (calidad de vida).
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INVESTIGACION. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

40.01
40.02

40.03
40.04
40.05
40.06
40.07
40.08
40.09

40.10
40.11

40.12

41.01

41.02
41.03
41.04
41.05
42.01
42.02

42.03
42.04
42.05
42.06

Valorar el andlisis del cariotipo vs aCGH para el control de células mesenquimales utilizadas en terapia celular
Estudiar la asociacidn entre mutaciones desmosdmicas germinales, causantes de miocardiopatia arritmogénica
y cancer.

Caracterizar fenotipica y genotipicamente la Displasia Ectodérmica Hipohidrética.

Estudiar las mutaciones en el gen EDA en la poblacidn con Displasia Ectodérmica.

Caracterizar clinica y molecularmente las Enfermedades Renales Hereditarias en la Region de Murcia.
Estudiar las mutaciones en el gen HMBS, responsables de PAI, en carcinoma hepatocelular en la Region.
Estudiar la asociacion de nuevos genes al Sindrome de PTEN-tumores hamartomatosos.

Aplicar la secuenciacion masiva (NGS) en el estudio genético de la Displasia Ectodérmica.

Aplicar la NGS para el estudio de la discapacidad intelectual y anomalias congénitas.

Evaluar el uso de agonistas de los receptores de trombopoyetina en pacientes adultos con trombocitopenia
inmune primaria en Espafia

Estudiar la variabilidad interindividual de los niveles plasmaticos de FXI

Identificar los aspectos clinicos que conducen a la toma de decisiones terapéuticas en pacientes con
mielofibrosis

Desarrollar legislacién autondémica que facilite la realizacién de Ensayos Clinicos con Medicamentos Huérfanos

Crear del Comité Etico de Investigacién con Medicamentos Regional

Fomento de la realizacion de Ensayos Clinicos con medicamentos huérfanos.

Fomento de la realizacién de Estudios Post-autorizacidn con medicamentos huérfanos

Promover lineas de investigacion para el desarrollo de nuevos abordajes en la atencion temprana o evaluacion
del impacto de las medidas adoptadas en nifios con enfermedades raras.

Estudio epidemioldgico de letalidad/supervivencia de algunas enfermedades raras seleccionadas.
Investigacion epidemioldgica e identificacion de factores de riesgo medioambientales causantes de
malformaciones congénitas.

Explorar la introduccién de herramientas de evaluacién de la calidad de vida relacionada con la salud.

Estudio de prevalencia de ER en salud mental en base a un sistema de codificacion unico
Investigacion en mejora de costes no cuantificables por asistencia en cuidados paliativos pediatricos

Realizar un estudio de ER de base genética con efecto fundador en la Region
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2017
2017

2017
2017
2017
2017
2017
2017
2017

2017
2017

2017

2017

2017
2017
2017
2017
2017
2017

2017
2017
2017
2017

2020
2019

2019
2019
2019
2019
2019
2019
2019

2020
2020

2020

2017

2017
2020
2020
2020
2020
2020

2020
2020
2018
2020

5%
50%

20%
20%
0%
5%
5%
35%
0%
0%
0%
0%
5%
0%
0%
0%
0%
0%
0%
0%
0%

0%
0%

Iniciado
Iniciado

Iniciado
Iniciado

Iniciado
Iniciado

Iniciado

Iniciado con actuaciones
fuera de plazo
Iniciado con actuaciones
fuera de plazo

Iniciado

Iniciado
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ANEXO 2: EVALUACION DE LOS INDICADORES DE SEGUIMIENTO

EPIDEMIOLOGIA. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES

Indicador Estandar Dato

01.00

01.01

01.02

01.03

02.00

02.01

02.02

02.03

03.01

03.02

03.03

04.01

04.02

04.03

04.04

04.05

04.06

Representatividad tedrica de SIER

Casos validados en SIER codificados con CIE-10ES.

Casos registrados en SIER codificados con listado propio.

Incremento del n2 de fuentes nuevas incorporadas al SIER

Casos validados de los registrados en el SIER.

Fuentes que envian informacién al SIER normalizada.

N2 de indicadores de rendimiento y validez de las fuentes analizadosen SIER.
Casos incorporados al SIER que se confirman o descartan automdaticamente.

N2 de nuevos indicadores de calidad de la informacién monitorizados.

Casos con grado de dependencia reconocido del total de casos valorados
registrados en SIER.

N de informes monograficos por patologias y grupos de ER publicados.

Definicidn de “Tumor Maligno Raro” en la Regidn de Murcia y la lista de TMR.

Definicidn de criterios que identifiquen las ER que causan mortalidad en la
Region de Murcia y definicion de una lista.

Disponibilidad de indicadores epidemioldgicos para el anélisis de los TMR y
de la mortalidad por enfermedades raras

N de informes epidemioldgicos generales publicados sobre la epidemiologia
de los TMR en la Region de Murcia.

N2 de informes epidemioldgicos publicados sobre la mortalidad por
enfermedades raras en la Regidn de Murcia.

Ne de Informes especificos publicados de los tumores raros infantiles.
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70%

10%

10%
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40%

10%

5%
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Si

Si
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INFORMACION. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES

Indicador Estandar Dato
i 2017

05.01

05.02.1

05.02.2

05.03

06.01

06.02

06.03

06.04

Espacio web con informacién general y recursos sobre Enfermedades en los
ambitos sanitario, educativo y social.

Informe anual sobre la escuela de pacientes para el manejo y cuidado de las
ER

Informe anual sobre la realizacidn de actividades de promocidn de la salud y
prevencion de las ER

Grupo de trabajo para coordinar la Informacién sobre ER.

Informe anual sobre las actividades de sensibilizacion a la poblacion general
relacionadas con las ER en cada uno de los ambitos (Sanitario, Educativo,
Servicios Sociales, Empleo).

Celebracidn conjunta del Dia Internacional de las Personas con Discapacidad.

Celebracidn conjunta de la Feria de las Entidades de discapacidad.

Informe anual de acciones de reconocimiento social a las personas
cuidadoras de personas con discapacidad y de las ER.
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Si

Si
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PREVENCION, DETECCION PRECOZ Y DIAGNOSTICO. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES.

07.01.01

07.01.02

07.02.01

07.02.02

07.03

08

08.01

08.02

08.03

08.04

08.05

08.06

08.07

09.02.01

09.02.02

09.02.03

09.03

10.01

10.02

10.03

10.04

11.01

% Implantacidn de la prescripcidn asistida en asistencia especializada.

Guia para profesionales sanitarios sobre la utilizacion de medicamentos
durante el embarazo actualizada.

Ne de casos diagnosticados con defectos o malformaciones en neonatos
enviados al ECEMC**

N2 de casos diagnosticados con defectos o malformaciones en neonatos
enviados al SIER.

Cobertura de implantacidn de la consulta pre-concepcional.

Recién nacidos con malformaciones congénitas diagnosticadas en la etapa
prenatal.

Protocolos de derivacidn preferente para embarazadas con mayor riesgo de
tener un hijo afectado por una ER a la Seccién de Genética Médica en el
PIAM.

Actualizacién y normalizacién en el PIAM de los procedimientos del cribado
de aneuploidias en el ler trimestre en los hospitales.

Informe de valoracidn de la introduccidn del diagndstico prenatal no
invasivo en el cribado a mujeres con resultados de riesgo intermedio en el
test combinado.

Informe que contemple los circuitos asistenciales propuestos para el
asesoramiento a la pareja ante la deteccidn de una ER en la etapa prenatal.

ILE anuales realizadas por la red asistencial publica regional a mujeres con
diagndstico prenatal de una ER*.

% de fetos muertos con diagnodstico de ER estudiados para confirmacion.

Test genéticos con aCGH y secuenciacién masiva, y diagndstico genético
preimplantacional (DGP) incluidos en cartera de servicios del CBGC.

Muestras no validas*

Muestras recibidas en el laboratorios antes de los 4 dias de la extraccion*

Resultados de segundas muestras antes de los 20 dias del recién nacido*

Inclusion de técnicas para diagndsticos de Hiperplasia Adrenal Congénita y
enfermedades Lisosomales en el PCN.

Técnicas o ensayos realizados en el CBGC acreditados por ENAC.

Andlisis genéticos para diagndstico de ER solicitados por facultativos del
SMS incluidos en cartera del CBGG.

Informe sobre laboratorios de analisis genéticos y servicios de
asesoramiento genético identificados y autorizados en la Regidn.

Plan de Genética de la Regién de Murcia.

Incremento del n2 de diagndsticos de ER en nifios derivados desde atencion
primaria.
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100

100

25%

25%

Si

Si

25%

25%

33%

2%

95%

95%

50%

50%

20%

Si

Si

5%

50%
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Sin medicion

Sin medicion

Sin medicion

Sin medicion
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ATENCION SANITARIA. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

12.01.01

12.01.02

12.02

12.03

12.04
12.05

12.06

13.01
13.02
13.03

14.01

14.02

14.03

15.01

15.02

15.03
15.04

Estudio para determinar el tiempo medio de diagndstico de las ER en la
Region de Murcia.

Reduccién del tiempo medio de acceso a atencidn especializada (unidades
con experiencia en el manejo

Implantacion en OMI de algoritmos de sospecha de casos de ER en los
centros de atencidn primaria.

Porcentaje de profesionales que han recibido la sesion de difusion del
protocolo guia ER genérico.

N2 de protocolos especificos de ER establecidos.
N2 de visitas en consultas por paciente con ER y afio.

Porcentaje de campos visibles de ER en cada aplicativo (obligatorios y
criticos o alertas proactivas

Constitucién una unidad coordinadora de referencia para las ER.
N2 de unidades de referencia regional especificas de ER.
N2 de CSUR de nuestra Regidn integrados en una red europea (ERN

Areas de salud con un profesional de enfermeria que desarrolla la gestion
de casos.

Cobertura de Unidades de transicion en Especialidades pediatricas por cada
hospital.

Cobertura de sesiones médico-quirurgicas de transicion en ER.

Protocolo de interconsultas entre el Programa de salud mental Infanto-
Juvenil y Seccidn de Genética Médica del hospital de referencia de ER
existente y difundido.

Protocolo de transicion y derivacidon desde el Programa de Salud Mental
Infanto-Juvenil al Programa Salud Mental de Adultos, a partir de los 15 afios
existente y difundido.

N2 padres integrados en grupos psicoeducativos de ER.

Cobertura de servicios de cuidados paliativos en ER.
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30%

Si
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Si
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RECURSOS TERAPEUTICOS. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES.

16.01 N2 Medicamentos incluidos en Resoluciones MERS. 10 12
16.02 Creacion del grupo de trabajo ER para uso de MERS en la CRFT. Si Si

Moddulo informatico integrado con sistemas de informacion del SMS para

2l &l Si .
registro de datos clinicos y evaluacion de resultados de MERS. ! St

16.03
Constitucion del Grupo de Trabajo de material sanitario, coadyuvantes,

material cura y dispositivos para las ER. & St

17.01
Emision de un informe sobre andlisis de necesidades en ER relacionado con

17.02 productos sanitarios, coadyuvantes, material de cura, productos dietéticos y - Sin medicion
dispositivos médicos.

Resolucién anual del Director Gerente del SMS en relacién a las ayudas a la
17.03 adquisicion de productos nutricionales de dificil acceso en patologias de Si Si
especial seguimiento.

18.01 Mapa de re.curso§ de terapias avanzadas para ER en la Region y modalidades ) Sin medicion
de acceso disponible.
N2 de acuerdos de colaboracidn con plataformas europeas de alta

18.02 produccion, de reciente creacion y con bancos europeos de productos 1 Sin medicion

basados en terapias avanzadas.
18.03.01 N2 de protocolos de posicionamiento terapéutico desarrollados. 15 17

18.03.02 N2 de desarrollos normativos autonémicos relacionados con el uso de 5
T terapias avanzadas.

19.01 Publicacion de la normativa regional reguladora de la atencion temprana. - Sin medicion
Estudio de viabilidad para asignar a los CDIAT sectores geograficos concretos,

19.02 con determinacidn, en su caso, de posibles especialidades/especificidades en Si Sin medicién
ER

19.03 Cartera de Servicios para los CDIAT ampliada. No Sin medicion

19.04 Ne de Servicios Valoracidon AT operativos en la Regidn 7 _

19.05.01 Numero de CDIAT integrados en la red publica. 33 Sin medicion

Aumento del 2% en el numero de horas de atencién dispensadas en los

19.05.02 CDIAT. 4.272 Sin medicion
20.01 Ne de servicios hospitalarios que desarrollan programas de atencion 1
' temprana hospitalaria regulados.
20.02 Cobertura geografica de la red regional de EOEP de AT. 80%
21.01 Cobertura Regional de tratamiento rehabilitador en los pacientes con las ER ) Sin medicién

mas frecuentes que lo precisen (consultas en areas de salud).

Disponibilidad de una consulta de RHB especializada para las ER mas . -
21.02 . - = Sin medicion
infrecuentes o de mayor complejidad.
Ne de actividades de coordinacidn (por paciente y aio) entre los Servicios de
21.04 Rehabilitacién y los centros que prestan tratamientos rehabilitadores de 1 Sin medicion

mantenimiento a personas afectadas por ER > 6 afios de edad.

Ne de actividades de coordinacidn realizadas (por nifio y afio) entre los
21.05 Servicios de rehabilitacion y los profesionales de atencidon temprana en nifios 1 Sin medicion
con ER hospitalizados < 6 afos.
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EDUCACION. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

22.01

22.02

22.03

22.04

22.05

23.01

23.02

23.03

23.04

23.05

24.01

24.02

24.03

25.01

25.02

25.03

25.04

25.05

25.06

25.07

25.08

25.09

Informe anual sobre difusion de recursos en centros educativos relativos a las ER.

Foro permanente y activo de profesionales del ambito educativo sobre buenas
practicas para la inclusién del alumnado con ER.

Centros que atienden alumnado con una ER* que participan en redes vinculadas
con la atencién educativa a ER.

Centros educativos que atienden alumnado con ER* en los que se han realizado
campaiias informativas y de sensibilizacion sobre ER en cada curso escolar.

Centros escolares que incluyen en los Planes de Convivencia y en los Planes de
Accion Tutorial la lucha contra el estigma y la exclusidn social del menor con ER.

Centros con alumnos con ER que han sido atendidos por equipos de soporte del
ambito sanitario y social.

Centros con alumnos con ER que han desarrollado sesiones trans-disciplinares de
presentacion de casos.

Alumnos con una ER con la informacidn socio-sanitaria relevante en la seccidn de
alumnado con necesidades especificas de apoyo educativo por condiciones
personales de PLUMIER XXI.

Elaboracion anual de un mapa regional de necesidades del alumnado con ER a
partir de la informacidn registrada en PLUMIER XXI.

Apartado en la memoria de actividades anual de la Consejeria de Educacion y
Universidades, con datos y actividades desarrolladas con el alumnado con ER.

Primeras evaluaciones realizadas en nifios con ER menores de 3 afios.

N2 de nuevos protocolos de coordinacion de las actuaciones educativas y
sanitarias para la deteccidn e intervencidén temprana en ER.

EOEP de sector que incorporan programas especificos para evaluacion y
respuesta educativa al alumnado con enfermedades raras en sus Planes de
Actuacion General.

Disponibilidad de normativa especifica sobre respuesta educativa al alumnado
con ER

N2 de alumnos con ER escolarizados a través de la Comisidn Especifica

Informe anual con el analisis de recursos materiales y humanos disponibles y
faltantes en funcion del mapa de necesidades identificadas entre los alumnos
con ER.

Informe anual con las actuaciones de mejora de accesibilidad arquitectdnica y de
adaptacion de puestos de trabajo en la region

Informe anual con las actuaciones educativas realizadas en cada curso escolar
que favorezcan la transicidn entre etapas educativas a nifios con ER en los
centros educativos.

Informe anual con las actuaciones educativas realizadas en cada curso escolar
que favorezcan la transicidn entre etapas educativas a nifios con ER en los
centros educativos.

Informe anual con las actuaciones educativas realizadas en cada curso escolar
que favorezcan la transicién a la vida laboral y adulta.

Informe anual con las actuaciones educativas realizadas en cada curso escolar
que favorezcan la transicion a la vida laboral y adulta.

Informe anual con universidades que contemplan las ER en sus protocolos de
atencion a la discapacidad.
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25.10

25.11

26.01

26.02

26.03

26.04

26.05

Informe anual con las actuaciones para que se contemplen las ER en el protocolo
de acceso a la universidad de personas con discapacidad en la Comision de
Pruebas de acceso.

Convenio de coordinacidn de prestaciones socioeducativas.

Difusion del listado de centros educativos y la red de centros sanitarios que les
corresponden para la atencion sanitaria en caso necesario a todos los centros
educativos de la Region.

N2 de centros educativos incluidos en el Programa Experimental de Atencion
Sanitaria.

Informe anual con el n2 de faltas de asistencia por acudir a visitas médica en
nifios con ER.

Informe anual con el n2 de guias elaboradas de orientaciones educativas y
sanitarias sobre ER para la comunidad educativa.

Convenio con la Federacion Espaiola de Enfermedades Raras para el desarrollo
de programas de apoyo al alumnado con ER en centros educativos.
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SERVICIOS SOCIALES. . NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

27.01
27.02
27.03
28.01
28.02

28.03

28.04
29.01

29.02

29.03

29.04

30.01

30.02

30.03

30.04

30.05

30.06

31.01

31.02

31.03

31.04

31.05

32.01

32.02

32.03

33.01

33.02

34.01

Incremento anual de la dotacidn de los Centros de Servicios Sociales.
Procedimiento para el registro de personas atendidas con ER.

Informe anual sobre las actuaciones de difusién de informacién sobre ER.
Incremento anual de la cobertura del Servicio de Ayuda a Domicilio.

Incremento anual de la cobertura del Servicio de Comidas a Domicilio.
Incremento anual de la cobertura del Servicio de Tele-asistencia a Domicilio.

Incremento anual de la cobertura del Servicio de Respiro Familiar.
Convocatoria anual de Ayudas Individualizadas a PcD.

Atencidn de las solicitudes de Ayudas Individualizadas a PcD procedentes de
personas afectadas por ER en situacion de vulnerabilidad social.

Importe concedido a PcD afectadas por una ER en situacion de vulnerabilidad
social en relacién al establecido en la Convocatoria.

Cobertura regional de la ayuda Bonotaxi en los municipios.

Grado de Difusion de la Guia de Orientacidn para la Valoracidon de la
Discapacidad en ER

N2 de Enfermedades Raras nuevas incorporadas anualmente en la Guia de
Orientacion para la Valoracion de la Discapacidad en ER.

Informe anual sobre la realizacidn de actuaciones para unificar criterios en la
evaluacién de la discapacidad en personas con ER.

Estudio conjunto con FEDER sobre medidas de soporte para ER contempladas en
la escala de valoracidn especifica del baremo de discapacidad.

Estudio conjunto con FEDER para incluir medidas de soporte para ER no
contempladas en la normativa actual.

Informe anual sobre las acciones para actualizar los conocimientos y la normativa
sobre ER.

Informe anual sobre las actuaciones para la creacién de Mesas de Trabajo sobre
la Discapacidad incluyendo ER.

Participacién de Entidades de personas afectadas por ER en el Consejo Regional
de Servicios Sociales de Personas con Discapacidad.

Informe anual sobre el apoyo econdmico y técnico a Entidades de personas
afectadas por ER.

Informe anual sobre las actuaciones de coordinacién entre entidades del
municipio y Entidades de personas con ER.

Informe anual sobre el mantenimiento del Programa de voluntariado municipal
incluyendo las Entidades de personas con ER.

Constitucion de Grupo de trabajo para elaboracidn del Plan Accesibilidad estable.

Informe anual sobre las actuaciones de impulso para potenciar la administracion
electrdnica en servicios afectados por la ley de Emergencia Social.

Informe anual sobre las acciones para mejora y aplicacién de la normativa de
fomento de accesibilidad universal

Inclusiéon de indicadores relacionados con la afectacion de ER en el marco de la
Situacion de Riesgo Social.

Informe anual sobre las actuaciones de derivacion a servicios sanitarios para
valoracidn de menores en situacion de riesgo social con posible afectacion de ER.

Incluir en la Estrategia de Actuacién ante posibles Situaciones de Riesgo Social las
especificidades de afectacion de menores por ER.
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COORDINACION SOCIO-SANITARIA. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES

Indicador Estandar DETe)
2017 2017

35.01 Comisién Técnica de Coordinacidon Socio-Sanitaria de ER

35.02 Marco juridico y administrativo de coordinacion socio-sanitaria para la i
’ atencién a personas con ER y sus familiares

35.03 Mapa de recursos actualizado y disponible. - Sin medicion

Protocolo de coordinacidn socio-sanitaria para la atencidn a las personas con . L
35.04 . . L . L - Sin medicion
ER aprobado por la Comisidn Regional de coordinacidn socio-sanitaria.

Cobertura de implantacidn del protocolo de coordinacion para la atencion . L
35.05.01 . . . . - Sin medicion
socio-sanitaria de las personas con enfermedades raras por area sanitaria.

Informe de evaluacidn del protocolo de coordinacidn socio-sanitario en la . —
35.05.02 ) I - Sin medicion
atencion a personas con ER y familiares.
Informe anual de la Comision Regional de Coordinacidn Socio-sanitaria sobre
35.05.03 el establecimiento de acuerdos inter-institucionales operativos en base a la - Sin medicion

estructura de coordinacion propuesta para la atencidn a personas con ER.

Disefio de informes estandarizados para el traspaso de informacién relativa a . L
36.01 - Sin medicién
una persona con una ER.

N2 de sesiones entre los equipos de diferentes sectores para discusion de . L
36.02 . . . S - Sin medicion
casos y jornadas informativas entre los sectores implicados.

Desarrollo de una plataforma para compartir de forma segura la informacién . .
36.03 . L L, - Sin medicion
necesaria para asegurar una adecuada coordinacidon de la atencién.

FORMACION. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

3901 % de actividades formativas ejecutadas respecto a las programadas por 50 %
’ afio en formacidn continuada (dmbito sanitario, educativo y social). °

3
39.02 Realizacidn de jornadas (dmbito sanitario, educativo y social). o
(1 por ambito)

40
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INVESTIGACION. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

40.01

40.02

40.03

40.04

40.05

40.06

40.07

40.08

40.09

40.10

40.11

40.12

41.01
41.02
41.03
41.04
41.05
42.01
42.02
42.03
42.04
42.05
42.06

N? articulos publicados sobre mutaciones desmosdmicas germinales, causantes
de miocardiopatia arritmogénica y cancer.

N2 articulos publicados: cariotipo vs aCGH para el control de células
mesenquimales utilizadas en terapia celular

N2 articulos sobre fenotipo y genotipo de la Displasia Ectodérmica Hipohidrdtica.

N2 articulos publicados sobre mutaciones en el gen EDA en la poblacion con
Displasia Ectodérmica.

N? articulos publicados sobre la caracterizacion clinica y molecular de las
Enfermedades Renales Hereditarias en la Regién de Murcia.

N2 articulos publicados sobre mutaciones en el gen HMBS, responsables de PAI,
en carcinoma hepatocelular en la Region de Murcia

N? articulos sobre genes asociados al Sindrome de PTEN.

N2 articulos publicados sobre secuenciacién masiva (NGS) en el estudio genético
de la Displasia Ectodérmica.

Ne de articulos publicados sobre aplicacion de NGS para el estudio de la
discapacidad intelectual y anomalias congénitas

NQ articulos sobre el uso de agonistas de los receptores de trombopoyetina en
pacientes adultos con trombocitopenia inmune laria en Espafia

N2 articulos sobre la variabilidad interindividual de los niveles plasmaticos de FXI

N? articulos publicados sobre aspectos clinicos que conducen a la toma de
decisiones terapéuticas en pacientes con mielofibrosis

Publicacidn de legislacion autonédmica para EC con MH

Creacién del Comité Etico de Investigacién con Medicamentos Regional
N2 de Ensayos Clinicos con Medicamentos Huérfanos

N2 de EPAs con Medicamentos Huérfanos

N2 de estudios relacionados con la atencidn temprana a nifios con una ER
Publicacion del estudio letalidad/supervivencia.

Publicacion del estudio factores de riesgo medioambientales.

Publicacién de informe sobre calidad de vida.

Publicacion del estudio prevalencia ER mentales.

Publicacidn del estudio sobre costes cuidados pediatricos paliativos.

Publicaciéon de estudio de ER de base genética con efecto fundador en la Regién
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