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Prologo
dtl Consejero db Salud

Las enfermedades raras no son una
excepcion estadistica. Son una prueba
de hasta donde llega nuestra capacidad
de cuidar, de comprender y de
acompanar. Detras de cada diagndstico
hay una persona, una familia y un
recorrido vital que no puede depender
del azar ni del coédigo postal.

César Pascual Fernandez

Consejero de Salud
Gobierno de Cantabria

Prélogo del Consejero de Salud



Esta Estrategia de Atencion Integral a
las Enfermedades Raras de Cantabria
2025-2029 nace paradaruna respuesta
organizada, previsible y evaluable
a esa realidad. Lo hace desde Ia
convicciéon de que la mejor politica
sanitaria es la que une ciencia, datos
y humanidad, y se alinea con los
grandes ejes que ya definen el futuro
de nuestra sanidad: la transformacién
digital, la medicina gendémica y la
atencion centrada en la persona.

Hemos aprendido que la mejor politica
sanitaria es la que une ciencia, datos y
humanidad. Cantabria no quiere que el
destino de nadie dependa de la rareza
de su enfermedad. Por eso apostamos
por convertir la complejidad en un
compromiso colectivo, integrando
tecnologia, conocimiento y sensibilidad.
Queremos mover datos y conocimiento,
no pacientes; queremos que la
experiencia experta llegue alli donde
las personas viven, sin brechas, sin
esperas innecesarias y sin fragmentar
la atencién.

Esta Estrategia fija prioridades
claras: acortar los tiempos hasta el
diagndstico y mejorar su precision;
garantizar circuitos asistenciales
coordinados y centrados en la persona
(desde la atencién primaria hasta
los recursos sociales); fortalecer
la formacion de los profesionales;
y promover la investigacion y la
innovacion orientadas a resultados
reales en salud. Todo ello sustentado
en mecanismos de informacion,
registro y evaluacién que permitan
medir avances, corregir rumbos vy
rendir cuentas con transparencia.

Cantabria parte con activos soélidos:
la integracién de datos clinicos de
calidad, la Oficina del Dato Sanitario y

la interoperabilidad como norma; la
colaboraciéon con redes nacionales
y europeas, incluidos los CSUR vy las
ERN; y la sinergia con la Estrategia
de Gendémica para incorporar
herramientas diagnosticas avanzadas
con criterios éticos, de equidad y de
coste-efectividad.

Pero el verdadero éxito de esta
Estrategianodependerasolodenuevas
técnicas o equipamientos. Depender3,
sobre todo, de la capacidad de
trabajar en red, compartir informacion
de forma segura, estandarizar
procesos, escuchar a las asociaciones
y reconocer a cada persona afectada
como coprotagonista de su propio plan
de vida. Nuestro principio operativo
es claro: mover datos y conocimiento,
no pacientes, y acercar la experiencia
experta alli donde las personas viven.

Cantabria cuenta con profesionales
comprometidos, con entidades
sociales incansables y con familias
que cada dia demuestran que la
rareza no es sinénimo de debilidad,
sino de fortaleza, de innovacién y
de coraje. A todos ellos va dirigida
esta Estrategia: para que cada nina,
cada joven y cada adulto con una
enfermedad rara pueda construir
su proyecto vital con dignidad,
autonomia y acompafnamiento.

Agradezco a los profesionales, a las
entidades sociales y, especialmente, a
las personas y familias afectadas por
su contribucién aeste documentoy por
su trabajo diario. Con esta Estrategia,
Cantabria afirma algo sencillo vy
ambicioso a la vez: nadie quedara
atras por tener una enfermedad poco
frecuente. Ese es el pacto que hoy
renovamos con toda la ciudadania.

Estrategia de Atencion Integral a las Enfermedades Raras de Cantabria 2025-2029
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1.1 Justificacion de la Estrategia

Las enfermedades raras (EERR) constituyen un importante reto para los sistemas
sanitarios y sociales debido a su baja prevalencia, alta complejidad diagnéstica y
escasa disponibilidad de tratamientos especificos. Se estima que existen entre 6.000 y
8.000 enfermedades raras, y que afectan aproximadamente al 7% de la poblacién de
nuestro pais (Fundacion Gaspar Casal, 2024).

Larealidad cotidiana de las personas con enfermedades raras se caracteriza, en muchos
casos, por un diagndstico tardio, una atencion sanitaria fragmentada, la falta de
tratamientos eficaces, el impacto psicosocial y econémico, y la escasa visibilidad social.
Ante esta situacion, resulta necesario articular una respuesta integral y coordinada
desde el sistema publico de salud y servicios sociales de Cantabria, en colaboracion
con otros sectores clave, como la educacion, el empleo y el ambito asociativo.

Esta Estrategia nace como una herramienta estratégica para dar respuesta a estas

necesidades, avanzar en equidad y calidad asistencial, y mejorar la calidad de vida de
las personas con enfermedades raras y sus familias en Cantabria.

1.2 Objetivos generales

Definir una Estrategia de Atencion Integral a las Enfermedades Raras de Cantabria
para el periodo 2025-2029, con el fin de:

CONSOLIDAR ACELERAR MEJORAR

el foco de los lineas prioritarias la atencion

esfuerzos en de accién sociosanitaria a
marcha en EERR para EERR personas afectadas

en Cantabria,

en Cantabria,

Introduccion

por EERR
en Cantabria.



1.3 Metodologia de elaboracion

El proceso de elaboracion de la Estrategia se ha basado en una metodologia
participativa, inclusiva y basada en la evidencia.

Se ha contado con la implicacion de profesionales del sistema sanitario y social
de Cantabria, representantes de asociaciones de pacientes, personas afectadas y
familiares, asi como expertos en enfermedades raras y salud publica.

Entre las principales fases del proceso metodoldgico destacan:

e La revision documental y analisis de planes y estrategias existentes en otras
comunidades autonomas y a nivel nacional e internacional,

e Un diagnostico en profundidad del estado de situacion de las EERR en Cantabria
mediante analisis de datos, entrevistas y grupos focales,

e Laidentificacion de necesidades, prioridades y propuestas de actuacién a través de
espacios participativos,

e Un proceso robusto de validacion técnica de los objetivos, lineas estratégicas y
acciones de la Estrategia,

e La articulaciéon de mecanismos de seguimiento y evaluacién para asegurar el éxito
y continuidad de la Estrategia.

1.4 Ambito de aplicacion y duraciéon de la Estrategia

La Estrategia de Enfermedades Raras de Cantabria tiene un ambito regional, siendo
de aplicacién en todo el territorio de la comunidad auténoma, y en todos los niveles
asistenciales del sistema sanitario, servicios sociales y ambitos conexos (educativo,
laboral, etc.), tanto publicos como concertados.

La Estrategia tendra una vigencia inicial de cuatro anos (2025-2029), periodo durante
el cual se desarrollaran las acciones previstas. A lo largo de su implementacién, se
recomienda realizar evaluaciones intermedias que permitiran introducir ajustes y
garantizar su eficacia y pertinencia.

Estrategia de Atencion Integral a las Enfermedades Raras de Cantabria 2025-2029
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2.1 Definicion de Enfermedades Raras

Segun la Unién Europea,

se considera EERR aquella que
afecta a menos de 5 personas
por cada 10.000 habitantes.

Aunque, individualmente, son poco
frecuentes, en conjunto representan
un importante problema de

salud publica.

Las enfermedades raras

suelen tener un origen genético,
aunque también pueden ser de caracter
autoinmune, infeccioso o degenerativo.
La mayoria son crénicas, progresivas vy,
en muchos casos, incapacitantes.

Su baja prevalencia implica dificultades
en el diagndstico, escaso conocimiento
cientifico y limitada disponibilidad de
tratamientos especificos.

Contextualizacion y Marco General



2.2 Situacion actual en Cantabria

En Cantabria, al igual que en el resto del territorio nacional, las EERR han ganado
progresiva visibilidad en la agenda sanitaria y social, especialmente gracias al trabajo
de las asociaciones de pacientes y los profesionales implicados.

No obstante, aun persisten retos significativos:

Retrasos en el diagndstico, que en algunos casos superan los 5 anos,
Fragmentacion en la atencidon y ausencia de rutas clinicas estandarizadas,
Escasez de recursos especificos y unidades de referencia regionales,
Necesidades psicosociales y educativas no suficientemente cubiertas,
Falta de un registro autonémico sistematico de personas afectadas.

La existencia de un sistema sanitario regional bien estructurado, junto con el
compromiso creciente de instituciones, profesionales y ciudadania, ofrece una base
sblida para avanzar en una atencion mas eficaz, equitativa y coordinada.

Recientemente, en octubre de 2024, se cred una Comisiéon de Coordinacién
Sociosanitaria en Cantabria. Esta, puede ser un instrumento clave para reforzar
la atencion integral a personas con enfermedades raras en la region, por las
siguientes razones:

Coordinacion entre sectores: Las enfermedades raras suelen requerir atencion
meédica especializada junto con apoyos sociales y educativos. Esta comisién
puede facilitar la colaboracion entre los servicios sanitarios, sociales y educativos,
evitando duplicidades y lagunas en la atencion.

Itinerarios individualizados de atencion: Puede promover la creacién de planes
personalizados que aborden tanto las necesidades clinicas como las sociales,
especialmente importantes en enfermedades poco frecuentes y de alta complejidad.

Optimizacidon de recursos: Una mejor coordinacidon entre servicios puede mejorar
el uso eficiente de los recursos disponibles, reduciendo tiempos de espera,
derivaciones innecesarias y cargas familiares.

Visibilidad y priorizacidon: Al integrarse dentro de una estructura institucional como
esta comision, las enfermedades raras pueden ganar visibilidad y prioridad en la
agenda publica, lo que facilita su inclusién en planes estratégicos y de financiacion.

Seguimiento y evaluacién de estrategias: La comision podria ayudar a hacer
seguimiento de la implementacion de la estrategia regional de enfermedades
raras, identificando barreras y proponiendo soluciones.

Estrategia de Atencion Integral a las Enfermedades Raras de Cantabria 2025-2029



2.3 Marco normativo y estratégico

La presente Estrategia se inscribe dentro de un marco normativo amplio y coherente,
que abarca desde regulaciones europeas hasta politicas nacionales y autondmicas,
que incluyen:

e Estrategia Nacional de Enfermedades Raras (2014).

e Plan de Accion de la UE sobre Enfermedades Raras.

¢ Ley General de Derechos de las Personas con Discapacidad y de su Inclusién Social
(Ley 1/2013).

e Planes y estrategias en Consejeria de salud de Cantabria en vigor y relacionadas
con la Estrategia de Raras:

1.

Este marco (Figura 1), siendo el mas recientemente consolidado, obtenido a partir de
una metodologia rigurosay utilizado a nivel internacional, fue el elegido, ya que legitima
y posibilita la elaboracion de una Estrategia regional especifica, adaptado a la realidad

Plan de Salud de Cantabria 2025-2029

Plan de Salud Digital de Cantabria 2024-2028

Plan de Salud Mental 2022-2026

Estrategia TERAVAL (terapias avanzadas)

Adicionalmente se encuentran en vias de publicacién otras dos estrategias:
—Estrategia de Humanizacion de la Asistencia Sanitaria de Cantabria 2025-2029

—Estrategia de genémica de Cantabria 2025-2029

cantabra.

Figura 1. (pag. 15) Marco normativo de referencia, utilizado para la elaboracién de la

Estrategia de Atencidn Integral a las Enfermedades Raras de Cantabria 2025-2029.

Fuente: Elaboracion propia a partir de las Lineas Estratégicas de las CCAA y Plan Nacional, asi como del marco Aspire4Rare
Framework. Integra Atencion Sociosanitaria y Social en «Informacién, Divulgacién y Formacion a los agentes».

Contextualizacion y Marco General



DIMENSIONES PARA ANALIZAR
SISTEMAS DE
INFORMACION
REGISTROS
PREVENCION,
DETECCION PRECOZ
Y DIAGNOSTICO
TEMPRANO
ATENCION
SANITARIA
INFORMACION,
DIVULGACION Y
FORMACION A
LOS AGENTES
INVESTIGACION,
RED CSUR Y ACCESO
ATERAPIAS
AVANZADAS

LIDERAZGO
Y GOBERNANZA

EN EERR  (no evaluado)

A partir de un proceso participativo, se identificaron algunos aspectos que se identifican
como mas importantes para las personas afectadas por EERR en Cantabria:

e Disponer de una red mas integrada y coordinada, que incluya recursos de
rehabilitacidon y mayor integracidén con otros sectores como el social y el educativo
con el fin de que los pacientes afectados por EERR y sus familiares puedan tener
un plan de vida.

e Disponer de una herramienta de seguimiento multidisciplinar que incorpore a los
pacientes. Lo primero es disenar la presente Estrategia y dotarla de indicadores
concretos, medibles, y que se justifiquen con las fuentes que los nutriran y daran
contenido.

¢ Necesidad de reevaluacion del apoyo en la insercion social de pacientes con EERR.
Aqui resulta fundamental la integracion de los Trabajadores Sociales tanto los
sanitarios como los trabajadores sociales, como un colectivo y recurso fundamental
para el apoyo biopsicosocial.

¢ Un registro operativo e interoperable (a nivel técnico y semantico) de EERR.

Estrategia de Atencion Integral a las Enfermedades Raras de Cantabria 2025-2029




2.4 Perspectiva europea y estatal

A nivel europeo, las EERR se consideran una prioridad en salud publica. La creacién
de las Redes Europeas de Referencia (ERNs) ha permitido avanzar en el diagnéstico,
tratamiento y conocimiento de muchas enfermedades raras a través de la cooperacién
transnacional entre centros especializados.

En Espana, el desarrollo de la Estrategia Nacional y la designacién de Centros, Servicios
y Unidades de Referencia (CSUR) han sido pasos clave. Sin embargo, se reconoce
la necesidad de que las comunidades autonomas impulsen planes especificos que
garanticen la equidad y adaptabilidad a sus contextos particulares.

Cantabria se alinea con estas estrategias participando en diversas iniciativas
nacionales e internacionales. A nivel estatal, la comunidad colabora con el Instituto
de Salud Carlos lll y con la Red Espanola de Registros de Enfermedades Raras (SPAIN-
RDR), promoviendo el intercambio de datos epidemioldgicos (se incluyen datos como
incidencia, prevalencia, supervivencia y factores de riesgo asociados) para mejorar
la planificacién sanitaria. Ademas, Cantabria trabaja en la implementacion de los
estandares definidos por la Estrategia Nacional de Enfermedades Raras (se aplican
estandares de coordinacién asistencial, seguimiento clinico, uso de unidades de
referencia y rutas asistenciales).

En el ambito europeo, Cantabria mantiene vinculos con varias Redes Europeas de
Referencia a través de sus profesionales y unidades especializadas, que participan
en proyectos conjuntos de investigacion y formacién. Asimismo, se han impulsado
acciones coordinadas con el programa EU4Health y con iniciativas del Comité de
Expertos de Enfermedades Raras de la Comision Europea, lo que permite acceder a
fondos europeos, fomentar la innovacion clinica y garantizar el acceso a tratamientos
de vanguardia.

2.5 Coordinacion con otras comunidades autonomas

Dado el bajo numero de casos de muchas EERR, es fundamental que Cantabria
mantenga y refuerce su colaboracion con otras comunidades autbnomas.

Esto incluye:

e Acceso a recursos de alta especializacion fuera del territorio (CSUR, ERNs).

Contextualizacion y Marco General



¢ Intercambio de informacién y buenas practicas, con el fin de poder entender como
implementar acciones relevantes de manera exitosa.

e Participacion en redes y consorcios de investigacion interregionales.

e Armonizacion de registros y sistemas de informacion, con el fin de tener un sistema
unico de registro de la informacion en todas las CCAA y facilitar la comparabilidad
y la actualizacion de la informacion.

Proyecto UNICAS. Se trata de una red estatal para la atencion pediatrica de
enfermedades raras complejas. La impulsa el Ministerio de Sanidad, con direccion
funcional compartida por Sant Joan de Déu y Comunidad de Madrid, y despliegue
tecnolégico liderado por Cataluna. Cubre 30 nodos hospitalarios en todo el SNS e
INGESA entre los que se incluye Cantabria.

e El proyecto UNICAS es una oportunidad para avanzar en el manejo de las EERR
tanto en el ambito autondmico como en el estatal. Objetivos: equidad en acceso,
trabajo en red entre hospitales, interoperabilidad HL7-FHIR, teleconsulta y
telemonitorizaciéon, y mayor tasa diagnostica.

e Se buscara la designacion de Embajadores UNICAS en HUM Valdecilla, hospitales
comarcales en su caso y en los equipos de Atencién Primaria para asegurar la
adopcién clinica del Proyecto y formar a los equipos.

¢ Implementar los moédulos transversales (gestor de procesos, analitica de datos,
herramientas colaborativas) con prioridad en interoperabilidad con el HIS cantabro.

e Adoptar la filosofia «mover datos, no pacientes», asegurando la accesibilidad
remota a expertos y el apoyo integral a las familias (p. ej., CSUR).

La Estrategia de Enfermedades Raras de Cantabria 2025-2029 prevé mecanismos
para facilitar esta cooperacion, contribuyendo al enfoque colaborativo necesario para
abordar estas enfermedades de forma eficaz.

5% Unicae

Roras pero no invisibles

Estrategia de Atencion Integral a las Enfermedades Raras de Cantabria 2025-2029
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3.1 Analisis epidemiolégico

Se estima, en base a registros existentes en

la comunidad autébnoma, que en Cantabria
podria haber entre 12.000 y 25.000 personas
afectadas directa o indirectamente por alguna
enfermedad rara, una horquilla que responde a
la falta de datos consolidados y a la variabilidad
de criterios diagnodsticos y de registro
existentes. Esta cifra representa el 2%-5% de la
poblacion regional, algo por debajo de la cifra de
prevalencia nacional estimada.

Las enfermedades raras se caracterizan por su aparicion temprana —mas del 65%
debutan antes de los 2 ahos, y hasta un 90% durante la infancia—, su origen genético
(80%) y suimpacto crénico e incapacitante. En Cantabria, las patologias mas prevalentes
segun losregistros actuales son: malformaciones congénitas, enfermedades endocrino-
metabdlicas, de la sangre, del sistema circulatorio y del aparato respiratorio.

Actualmente, Cantabria tiene una normativa desde 2012 (Orden SAN/25/2012) que
regula el registro autonémico, pero hay dreas de mejora, en la practica los datos estaban
fragmentados en registros de los distintos servicios de atencion especializada hasta el
ano pasado y el incipiente registro requiere aun trabajo. Esta en fase de desarrollo una
aplicacion informatica conectada a la historia clinica electronica, con capacidad de
volcar datos al Registro Nacional (ReeR), lo que supondra un avance clave.

Diagndstico de situacion de las EERR en Cantabria



3.2 Recursos existentes en Cantabria

Cantabria dispone de una estructura sanitaria altamente consolidada, con servicios

hospitalarios de referencia concentrada principalmente en el Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla (HUMV), centro con gran capacidad diagnoéstica y clinica.

Se destaca la existencia de:

La Unidad de Enfermedades Raras (UERVAL), adscrita al Servicio de Medicina
Interna del HUMV y coordinada con el servicio de Pediatria.

Un equipo de Genética con capacidad para realizar analisis genéticos complejos.

Participacion activa en proyectos nacionales e internacionales, como IMPaCT-
Gendmica, GENEBORN, GENOLAC o UNICAS.

Existen proyectos estructurales desarrollados en especialidades muy relevantes en
EERR, como es el caso de Cardiologia en Cantabria, que actualmente forman parte
de la asistencia a los pacientes con EERR:

1. La Unidad de cardiopatias Familiares UCF (desde 2019), registro
prospectivo de cardiopatias y aortopatias hereditarias, miocarditis y
amiloidosis. Una consulta conjunta UCF con cardiologia pediatrica.

2. Un Grupo deTrabajo de Amiloidosis (hematologia, neurologia,
medicina interna, radiologia, medicina nuclear, digestivo, farmacia y
anatomia patoldgica).

3. Un Biobanco de muestras de pacientes victimas de muerte subita.
La figura de gestora de casos especializada en EERR.

En cuanto al cribado neonatal, Cantabria se encuentra en el momento de la
redaccidon en un proceso de ampliacion progresiva, con la prevision de pasar de 16
EERR a mas de 20.

Un Servicio de AtencionTemprana referente a nivel nacional, organizado en equipos
multidisciplinares, que atiende a la poblaciéon infantil de 0-3 anos, orientado a
la prevencidon, deteccidn precoz e intervencion integral ante alteraciones del
neurodesarrollo, y que es nodo de coordinacidén con Pediatria y con Salud Mental
Infanto-Juvenil.

Estrategia de Atencion Integral a las Enfermedades Raras de Cantabria 2025-2029



3.3 Principales necesidades detectadas

A partir del analisis del estado actual, los principales retos y brechas en Cantabria
incluyen:

e El problema del retraso en el diagnéstico: el tiempo medio desde la aparicién de
los sintomas hasta el diagndstico ronda, actualmente, los 4 ahos.

e Las desigualdades en el acceso a recursos y terapias, especialmente fuera del
entorno urbano.

e La débil coordinacion entre atencidon primaria y hospitalaria, con carencia de
protocolos homogéneos.

e Lafragmentacion de servicios sociosanitarios y limitada integracién con el &mbito
educativo.

e La escasa cobertura de servicios complementarios: rehabilitacién, apoyo
psicoldgico, logopedia, etc.

e Revisar la formacion especifica en EERR, especialmente en atencién primaria y
profesionales sociales.

e Un registro interoperable y actualizado que permita la explotacion epidemiologica
de los datos.

e La necesidad de centralizar la atencién a los pacientes en Unidades de Consultas
de Referencia, con el objetivo de:

1. Mejorar la capacidad de despistaje familiar en las enfermedades
hereditarias.

2. Homogeneizar el manejo de las patologias dentro de la misma familia
y dentro de cada una de las enfermedades asistidas.

3. Avanzar en el desarrollo de la genética como herramienta diagnodstica
y predictiva.

4. Mejorar la rentabilidad diagndstica del estudio genético a través de la
mejor caracterizacion fenotipica de los pacientes.

5. Incremento de la experiencia de las unidades y mejoras en el manejo
de la atencion.
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6. Indicacién y monitorizacién optimizada de las terapias dirigidas para
las EERR.

7. Integrar a los servicios y corporativa de farmacia.

e Disponer de un espacio fisico sobre el que desarrollar la actividad asistencial, que
sea comun a las distintas especialidades que atienden a ese tipo de personas.

e Desarrollar un protocolo de atencién a la muerte subita en Cantabria, de forma
conjunta con el servicio de anatomia patoldgica y el Instituto de Medicina Legal y
Forense de Cantabria. Para ello se buscaran sinergias en otras colaboraciones con
el IMLF en temas ya iniciados como el seguimiento de los casos de suicidio.

e Aprovechamiento sistematico de la red de Atencién Temprana, integrando sus
circuitos de derivacién y sistemas de informacién con Pediatria de atencion
primaria y hospitalaria y con Salud Mental Infanto-Juvenil.

3.4 Participacion de personas y familias afectadas

El movimiento asociativo en Cantabria tiene una fuerte presencia y es un motor clave
en la visibilizacidén y apoyo a las personas con enfermedades raras. Existen més de 12
asociaciones activas de ambito autondmico, ademads de representantes de entidades
nacionales. Destacan iniciativas de participacion ciudadana promovidas por la
Consejeria de Salud, como la recogida de resultados de experiencia de los pacientes
(PREMSs) y resultados en salud de los pacientes (PROMs).

Las necesidades mas senaladas por los colectivos de pacientes incluyen:

e Mayor apoyo psicologico.

e Apoyo para la integracion plena en el entorno educativo.

¢ Informacién clara y accesible sobre recursos y derechos.

e Coordinacion eficaz entre los distintos niveles asistenciales y sociales.

La elaboraciéon de esta Estrategia se ha basado en un enfoque participativo,

incorporando la voz de las personas afectadas a través de entrevistas, workshops y
colaboracion directa con asociaciones como FEDER y Apapachando.
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Principios rectores
de la Estrategia






La Estrategia de Atencion Integral a
las Enfermedades Raras de Cantabria
se basa en un conjunto de principios
fundamentales que guian su diseno,
implementacidon y evaluacion.

Estos son:
1. Equidad y accesibilidad:

La Estrategia busca garantizar el acceso justo y equitativo a la atencidn sanitaria
y social para todas las personas con enfermedades raras, independientemente
de su lugar de residencia, nivel socioecondmico o tipo de enfermedad. Esto
implica reducir desigualdades territoriales, eliminar barreras administrativas y
asegurar el acceso a recursos especializados, incluyendo tratamientos de alto
impacto y medicamentos huérfanos.

2. Atencion integral centrada en la persona:

Se promueve un modelo de atencion centrado en las necesidades individuales
de las personas afectadas, sus familias y cuidadores, reconociendo su
dimension biopsicosocial. Esto implica una atencion global que integre
aspectos sanitarios, educativos, sociales y laborales, coordinada a lo largo del
ciclo vital y los distintos niveles asistenciales.

3. Coordinacion y continuidad asistencial:

La Estrategia defiende una atencion articulada entre atencion primaria,
hospitalaria y servicios sociales, asi como entre los niveles autonémico, estatal
e internacional. Se fomentara la creacion de rutas asistenciales claras, la figura
del gestor de casos y el establecimiento de equipos multidisciplinares que
aseguren la continuidad del cuidado, especialmente en momentos clave como
la transicion de la edad pediatrica a la adulta.
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4. Participacion y empoderamiento de las personas afectadas por EERR y
sus familias como agentes activos.

Se promovera su participacion en la toma de decisiones, en la definicion de
politicas publicas y en los procesos de evaluacion, asi como el fortalecimiento
del movimiento asociativo y la creacion de espacios de escucha permanente.

5. Innovacion, investigacion y formacion:

La Estrategia incorpora el compromiso con el avance del conocimiento
cientifico y la mejora continua de los profesionales, impulsando la investigacion
biomédica, la medicina personalizada, el uso de tecnologias emergentes y la
formacioén sistematica de todos los agentes implicados. Cantabria reforzara su
participacion en iniciativas nacionales como IMPaCT, GENEBORN o UNICAS, y
en redes de investigacion como el CIBERER.

6. Seguimiento y evaluaciéon continua:
Seincorporanindicadores para el seguimientoy la evaluacion de la consecucién

de objetivos, con el fin de maximizar las posibilidades de mejora continua, asi
como fomentar la transparencia, buen gobierno y rendicion de cuentas

Estos principios se alinean con las recomendaciones del EUROPLAN, la Estrategia
Nacional y las mejores practicas recogidas en otras comunidades auténomas, asi
como con las aportaciones del proceso participativo en Cantabria.
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Objetivos

5.1 Mejorar el diagnostico precoz y preciso

5.2 Garantizar una atencion sanitaria y social integral
5.3 Fomentar la formacion de profesionales

5.4 Impulsar la investigacion y la innovacion

5.5 Fortalecer la informacion, registro y evaluacion

5.6 Promover la participacion de la personas afectadas






Los objetivos estratégicos de la Estrategia de
Enfermedades Raras de Cantabria 2025-2029
recogen los principales retos identificados en
el diagndstico de situacion y los alinean con
las prioridades establecidas en los marcos
nacionales y europeos.

Estos objetivos marcan la direccion general
de la Estrategia y se desarrollaran a través de
lineas de accidn concretas.

5.1 Mejorar el diagnéstico precoz y preciso

Reducir el tiempo hasta el diagndstico sigue siendo uno de los desafios mas relevantes.
la Estrategia promovera:

La expansion de los programas de cribado,

La ordenacion de los servicios de genética y gendmica,

El impulso de herramientas digitales para apoyar el diagndstico clinico,

La implantacion de protocolos homogéneos en atencion primaria y hospitalaria.
La evaluacién reproductiva de riesgo y el asesoramiento genético preventivo.

5.2 Garantizar una atencion sanitaria y social integral

Se promovera un modelo de atencion centrado en la persona y su entorno, que integre
la dimensidn clinica, psicoldgica, funcional y social. Para ello, se desarrollaran:

Rutas asistenciales claras,

Planes de cuidados individualizados,

Coordinacion entre salud, servicios sociales, educacién y empleo,

Acceso equitativo a servicios complementarios: rehabilitacion, logopedia, apoyo
psicoldgico, etc.

Consejo genético en procesos diagnosticos y reproductivos.

5.3 Fomentar la formacion de profesionales

Es esencial mejorar el conocimiento y la sensibilidad de los profesionales implicados en
la atencion a las personas con enfermedades raras. Se prevé:

El desarrollo de un plan formativo transversal,
La promocion de cursos y talleres especializados en EERR,
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La incorporacion de contenidos especificos en los programas de formacién inicial
y continuada,
El refuerzo del enfoque en atencidn primaria, enfermeria y profesionales sociales.

5.4 Impulsar la investigacion y la innovacion

La Estrategia contempla consolidar a Cantabria como un territorio activo en investigacion
en EERR mediante:

La participacién en proyectos nacionales e internacionales (IMPaCT, GENEBORN,
GENOLAC),

El apoyo a unidades como el Grupo Clinico de Investigacion vinculado al CIBERER,

El desarrollo de ensayos funcionales y pruebas bioquimicas para interpretar
variantes genéticas,

La colaboracion con asociaciones de pacientes y biobancos.

5.5 Fortalecer la informacion, registro y evaluacion

Una accion eficaz requiere contar con datos fiables, compartidos y accesibles. Se prevé:

La implantacion definitiva del Registro Autonémico de EERR, interoperable con el
Registro Nacional (ReeR),

La mejora en la calidad y codificacion de los datos,
La integraciéon de PREMs y PROMs,

El uso del dato para apoyar la planificacion, la evaluacion de la Estrategia y la toma
de decisiones clinicas.

5.6 Promover la participacion de las personas afectadas

El empoderamiento de las personas con EERR y de sus familias es un pilar de la
Estrategia. Para ello se propone:

Reforzar la colaboracion institucional con asociaciones,

Apoyar la participacion activa de los pacientes en la planificacion y evaluacion de
politicas,

Incluir su perspectiva en los programas formativos y de sensibilizacion,

Promover el acceso a informacion clara, fiable y actualizada sobre derechos,
recursos y servicios.
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Lineas
estratéegicas y
Acciones

6.1 Linea de Actuacion 1: Sistemas de informacion

6.2 Linea de Actuacion 2: Mejora diagndstica

6.3 Linea de Actuacion 3: Modelos asistenciales

6.4 Linea de Actuacion 4: Coordinacion y Unidad de enfermedades raras
6.5 Linea de Actuacion 5: Formacion

6.6 Linea de Actuacion 6: Iniciativas nacionales e investigacion
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Todas las lineas habran de ser evaluadas, para
ello se plantean indicadores, para cada accion,
asi como tiempos de evaluacidon en cada caso.

6.1 Linea de Actuacion 1:

Mejora de los sistemas de informacion en Enfermedades Raras

—OBJETIVO PRINCIPAL:

Disponer de mejoras en los sistemas de informacién como un registro autonémico
validado, interoperable y alimentado desde las Historias Clinicas Electrénicas (HCEs),
que permita mejorar la planificacion, la atencién clinica, la investigacion y la evaluacion
de politicas publicas. Se pretende acabar con la existencia de multitud de plataformas
distintas, con diferentes origenes de datos y calidad variable. Debera cumplir al menos
con los requerimientos ministeriales. Implantar sistemas de apoyo a los profesionales
sanitarios en la asistencia como herramientas de codificacion. Incorporar alos pacientes
en el circuito, con posibilidad de acceso e introduccion de datos complementarios.

—ACCIONES CLAVE:

1.1 Finalizar el desarrollo de un registro integrado con las Historias clinicas
electronicas (HCEs), con conexion al Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR)

PLAN DE IMPLEMENTACION: Finalizar el desarrollo software de registro para consolidar la
interoperabilidad con las historias clinicas del SCS, garantizando su conexion segura
con el Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR). Actualmente se dispone de un
registro explotable a través de herramientas de Inteligencia de negocio con ingesta
desde formularios creados en la HCE hospitalaria (Altamira) a través del “Proceso de
EERR” Son necesarios desarrollos para su accesibilidad desde la HCE de Atencion
Primaria. Adicionalmente debera poder configurarse para la explotacién individual
de patologias concretas o de especial seguimiento como puede ser la ELA y
enfermedades relacionadas.

EQUIPO DE TRABAJO:

e TécnicosTIC del SCS: integracion con las HCEs y validacion técnica.
¢ Profesionales clinicos: pruebas piloto y feedback funcional.
¢ Representantes en Cantabria ante el ReeR: alineacidn con requisitos estatales.
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¢ Representantes de pacientes y profesionales: pruebas de usabilidad.
¢ Direccion gerencia SCS: supervision del despliegue y priorizacién de recursos.

RECURSOS:

e Existentes: InfraestructuraTIC del SCS; equipo técnico de desarrollo; base de datos
interoperable en sistemas clinicos.

e A adquirir: Apoyo técnico externo especializado en interoperabilidad con el ReeR;
licencias para conectores; pruebas piloto financiadas.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—Registro autondmico de EERR de Cantabria implantado y plenamente funcional.

1.2 Incorporacion usando términos de codificacion de sintomas (Human Phenotype
Ontology, HPO) para la deteccién precoz de EERR

PLAN DE IMPLEMENTACION: Revisar los antecedentes y el sistema informatico Altamira.

EQUIPO DE TRABAJO:

e Personal experto en TIC: desarrollo técnico, integracion e interoperabilidad del
sistema con HPO.

e Personal de UERVAL: validacion clinica, identificacion de necesidades reales y
pilotaje funcional.

RECURSOS:

e Existentes: Sistema informatico Altamira en funcionamiento.
¢ A adquirir: Cuadro de mandos.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—Nivel de implantacion de los sistema de codificacion de EERR.

1.3 Formar a los profesionales sanitarios en la codificacion homogénea y en el uso de
la herramienta de registro

PLAN DE IMPLEMENTACION: Disefar un programa formativo acreditado, con talleres
presenciales y recursos en linea, centrado en la codificacion con la version CIE mas
actualizada y con ORPHA, asi como en el uso correcto de la nueva herramienta de
registro. La formacién sera impartida a través de la Subdireccion de Cuidados,
Formacion y Continuidad Asistencial del SCS y se orientard a personal clinico y
administrativo. Establecer un protocolo comun para la recogida de datos, incluyendo
un lenguaje estandar y datos clinicos validados.
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EQUIPO DE TRABAJO:

¢ Subdireccion de Cuidados, Formacion y Continuidad Asistencial del SCS:
organizacién y logistica del curso.

¢ Profesionales clinicos formadores: contenidos técnicos y practicos. Expertos en
codificacion.

e Personal TIC: uso técnico de la herramienta.

e Coordinadores del SCS: definir perfiles destinatarios y seguimiento.

e Personal del Instituto de Informacién Sanitaria del Ministerio: validacion del
contenido de la formacion.

RECURSOS:

e Existentes: Subdireccion de Cuidados, Formacion y Continuidad Asistencial del
SCS; expertos clinicos en codificacion; plataforma de formacion online.

e A adquirir: Material didactico actualizado; honorarios para formadores externos;
adaptacion de contenidos al contexto autondémico.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—Formacion en codificacion y uso del registro.

1.4 Establecer un protocolo comun para la recogida de datos

PLAN DE IMPLEMENTACION: Este protocolo se disefiara en colaboracién con la Direccion
General de Planificaciéon y el Servicio Cantabro de Salud para unificar la recoleccion
de datos clinicos sobre enfermedades raras en todos los centros asistenciales. Se
utilizaran estandares internacionales como ORPHA y SNOMED CT, y se convertiran a
la clasificaciéon segun CIE, validandose los conjuntos minimos de datos con la revision
de especialistas clinicos de referencia. Se considerara, en este punto, disponer de un
sistema de almacenamiento de datos que permita registrar de forma precisa el fenotipo
del paciente y los datos genéticos, asi como la posibilidad de asociar un Biobanco de
muestras a la base de datos del Registro.

EQUIPO DE TRABAJO:

e Epidemidlogos: diseno metodoldgico y validacién cientifica del protocolo.

¢ Clinicos de diferentes especialidades: validacion clinica del contenido y relevancia practica.

¢ Profesionales de documentacion clinica: estandarizacion y codificacion precisa de
los datos.

e Expertos en estandares de datos sanitarios y técnicos del SCS: interoperabilidad
técnica y viabilidad del protocolo en el sistema informético.
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RECURSOS:

e Existentes: Profesionales sanitarios del SCS y consejeria; experiencia previa en
estandares de codificacion; Comités de historia clinica.

e A adquirir: Servidor de terminologias corporativo para todo el SCS; sesiones de
consenso entre servicios clinicos.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—Implantacion del servidor corporativo de terminologias.

1.5 Incorporar informacion de las personas relacionadas con los pacientes. Evaluar el
riesgo de todas las personas relacionadas

PLAN DE IMPLEMENTACION: Como siguiente paso y una vez completados los pasos
anteriores, se estableceran mecanismos seguros para recoger datos de familiares
de personas relacionadas con pacientes con enfermedades raras que incluira
consentimiento informado y se orientara a evaluar riesgos hereditarios.

EQUIPO DE TRABAJO:

¢ Genetistas: evaluacion del riesgo y criterios clinicos.
e Comités de Bioética: proteccion de la confidencialidad y consentimiento.
¢ Profesionales de Atencién Primaria: identificacion de familiares en historia clinica.

RECURSOS:

e Existentes: Servicios asistenciales implicados, Atencién Primaria, Unidad de
Genética; protocolos de historia familiar en AP.

¢ A adquirir: Sistema de evaluacion de riesgo familiar; herramientas digitales para
recogida segura; capacitaciéon especifica.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de personas relacionadas evaluadas.

1.6 Dar acceso a los pacientes para introducir datos en historia personal de salud

PLAN DE IMPLEMENTACION: Se habilitara un portal de acceso ciudadano dentro de los
sistemas de informaciéon del sistema sanitario publico de Cantabria (desde la app
Misalud@scs) que permita a los pacientes introducir informacion relevante como
sintomas, calidad de vida o experiencias personales. Estos datos introducidos
por pacientes seran incorporados a la historia personal de salud, sin necesidad de
validacién clinica.
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EQUIPO DE TRABAJO:

e DesarrolloTIC: crear el portal de entrada seguro.
e Clinicos: validacion de datos introducidos.
¢ Pacientes: aportar experiencia vivida, resultados en salud.

RECURSOS:

e Existentes: Portal de paciente del SCS; herramientas béasicas de captura de
datos clinicos.

e A adquirir: Interfaz amigable para autodeclaracién; protocolo clinico de validacién;
medidas de seguridad especificas.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de pacientes con acceso a plataforma de datos.

1.7 Ofrecer a las personas afectadas por EERR acceso a informacién actualizada a
partir de inscripciones voluntarias

PLAN DE IMPLEMENTACION: Se desarrollara un sistema de notificaciones automaticas
desde la plataforma del SCS para personas registradas con EERR, ofreciendo informacién
actualizada sobre tratamientos, recursos y servicios. La inscripcion serad voluntaria,
integrada con otros procesos administrativos existentes como la tarjeta sanitaria o el
portal de paciente apoyandose en herramientas como el Orquestador de procesos.

EQUIPO DE TRABAJO:

¢ PersonalTIC SCS: integracion con el portal del paciente y gestion de notificaciones.

e Servicios asistenciales implicados (referentes funcionales SCS): elaboracion de
mensajes comprensibles y fiables.

e Atencion al ciudadano: garantizar facilidad de acceso.

* Representantes de pacientes: validar pertinencia del contenido.

RECURSOS:

e Existentes: Sistemas de informacién y mensajeria interna del SCS (App MiSalud@
SCS) y canales de comunicacién institucional.

e A adquirir: Elaboracion de cuestionarios y fichas de contenido especifico;
coordinacion con asociaciones.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N¢° de inscritos voluntarios.
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1.8 Adaptar el sistema para el uso avanzado del dato en uso primario con fines
asistenciales y secundarios para la mejora de la gestion, epidemiologia
e investigacion

PLAN DE IMPLEMENTACION: Volcado de datos de todos los estudios de investigacion
y desarrollo de enfermedades raras para volcar a CIBERER. Se habilitaran modulos
de analisis y visualizacion de datos dentro del sistema corporativo de informacion
sanitaria del SCS, permitiendo a través de los mecanismos de Gobernanza del Dato y
su Oficina de acceso, supervisando pertinencia y legitimidad para la entrega de datos
anonimizados para uso secundario (en gestién para mejorar la practica clinica y la
eficiencia, en vigilancia de salud publica y en investigacion).

EQUIPO DE TRABAJO:

¢ Analistas del SCS: disefio de cuadros de mando y algoritmos.
¢ Investigadores IDIVAL y de Universidades: explotacion cientifica del dato.
e Oficina de acceso al dato sanitario: asegurar el cumplimiento normativo.

RECURSOS:

e Existentes: Lago de datos del SCS, Base de datos de IDIVAL, Cohorte Cantabria.
Estructura analitica del SCS; equipos de investigacion en IDIVAL; plataforma
corporativa de datos.

e A adquirir: Licencias de software analitico; capacitacion avanzada en explotacion
del dato.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—Espacio autondmico del dato sanitario operativo con catalogo de datos de EERR.

1.9 Adaptar la herramienta de recogida de PREMs para recoger la voz del paciente
con EERR

PLAN DE IMPLEMENTACION: Se continuara con el desarrollo de la herramienta actual de
«Cabarga» que incluye Historia personal de salud y dentro de ello permite medicién
de experiencia del paciente (PREMs). Se propone incluir médulos especificos para
personas con EERR. El nuevo disefio incluird preguntas adaptadas validadas con
asociaciones y se pilotara en consultas de referencia.

EQUIPO DE TRABAJO:

¢ DG Humanizacion y SCS: coordinacion general y enfoque centrado en el paciente.
e Asociaciones: co-creacion de contenidos.
e Clinicos: aplicacion y recogida en consulta.
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RECURSOS:

e Existentes: Plataforma Cabarga con PREMs en uso; experiencia en evaluacién de
satisfaccion; equipo de Humanizacién.

* A adquirir: Modulos especificos para EERR; validacidn psicométrica; formacion de
clinicos en su uso.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—Inclusion de PREMs adaptados a EERR en Plataforma Cabarga.

6.2 Linea de Actuacion 2:

Actuaciones en mejora diagndstica: Fortalecimiento de los programas
de cribado, diagnodstico genético y consejo reproductivo. Desarrollo y
Plan de Implementacion.

—OBJETIVO PRINCIPAL:

Ampliar y mejorar los programas de cribado neonatal, diagnéstico genético, prevenciéon
genética, circuitos de derivacién y asesoramiento reproductivo en todas las edades,
con especial atencion a la equidad en el acceso y al acompafiamiento especializado
durante todo el proceso diagnéstico, y al despistaje de los familiares en primer grado
con enfermedades de causas hereditarias.

—ACCIONES CLAVE:

2.1 Ampliar el programa de cribado neonatal incluyendo nuevas patologias de
acuerdo con criterios cientificos actualizados (objetivo: alcanzar 29-30 enfermedades
detectadas para 2026)

PLAN DE IMPLEMENTACION: Actualizar el catalogo de enfermedades del programa de
cribado neonatal en coordinacion con el laboratorio de referencia para implementar
nuevas determinaciones. En linea con las actualizaciones que desde el Ministerio de
Sanidad haga de la Cartera de Servicios del SNS bajo supervisién del coordinador de
la DGSP en la seccion de cribados.

EQUIPO DE TRABAJO:

e Pediatras de atencién primaria y hospitalaria: diagnostico, tratamiento y
seguimiento clinico de los casos detectados.
e Servicios de laboratorio: aplicar nuevos protocolos.
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¢ DGSPTécnicos de Salud Publica: supervisién del proceso de cribado en coordinacion
con el laboratorio de referencia.

e Personal asistencial: despistaje de enfermedades hereditarias a través de la
cosegregacion familiar en prevencion primaria y secundaria.

RECURSOS:

e Existentes: Infraestructura de cribado neonatal en colaboracién con otros servicios
de salud (actualmente convenio con Pais Vasco); equipo técnico de coordinacion
y gestion de todo el proceso de cribado y derivacion a la atencién especializada.
Sistema de informacién y softwares para registro de datos y evaluacién del programa.

e A adquirir: Desarrollo de plataforma tecnoldgica de registro y evaluacién del
cribado neonatal.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—Plataforma de cribado neonatal operativa y nimero de enfermedades incluidas.

2.2 Mantener y reforzar el convenio con el laboratorio del Pais Vasco, y explorar
acuerdos con otras CCAA con programas de cribado mas extensos

PLAN DE IMPLEMENTACION: Revisar y renovar el convenio existente con el laboratorio
del Pais Vasco. Estudiar acuerdos complementarios con otras CCAA para pruebas
especificas como puede ser Galicia. Realizar un andlisis coste-beneficio y evaluar
viabilidad juridica y técnica.

EQUIPO DE TRABAJO:

¢ Consejeria y SCS: negociacién y seguimiento del convenio.

e Juridicos: asegurar viabilidad legal.

e Técnicos de cribado: valorar compatibilidad técnica.

¢ Coordinadores regionales: establecer relaciones con otras CCAA.

RECURSOS:

e Existentes: Convenio vigente con el PaisVasco; marco de colaboracion interautondmica.
e A adquirir: Estudios técnicos y juridicos para ampliar convenios.

2.3 Evaluar la calidad del programa de cribado mediante informes periodicos y datos
de seguimiento clinico

PLAN DE IMPLEMENTACION: Desarrollar un sistema de evaluacién continua del programa
de cribado, con indicadores estructurados, revisién anual de datos y publicacién de
informes. Integrar el seguimiento clinico a medio plazo.
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EQUIPO DE TRABAJO:

e Epidemiodlogos: definir indicadores y analisis poblacional.
¢ Clinicos: seguimiento longitudinal.
e Calidad: auditoria del proceso.

RECURSOS:

e Existentes: Unidad Central de Gestion en Salud Publica; experiencia previa en
evaluacion de programas poblacionales; Colaboracion con Pediatria del HUMV.

e A adquirir: Desarrollo de indicadores en plataforma digital de cribado neonatal;
soporte técnico para informes; recursos humanos para evaluacién clinica.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—Informes anuales publicados.

2.4 Incorporar test diagnosticos selectivos para pacientes seleccionados por
determinados sintomas

PLAN DE IMPLEMENTACION: Disefar un protocolo de estudio selectivo en pacientes
con sintomas guia (sintomas clave) en coordinacidon con atenciéon primaria, genética
y medicina interna. Implementar en centros piloto. Formar en EERR a profesionales
de Atencion Primaria. Formar para lograr mayor sensibilizacion en deteccion y
genética de los profesionales sanitarios. Definicion de protocolos para diagnéstico de
enfermedades (por ejemplo, en cancer hereditario).

EQUIPO DE TRABAJO:

¢ Profesionales sanitarios asistenciales: identificar casos sospechosos.

e Genetistas: confirmar indicaciones diagndsticas y formacién a profesionales
sanitarios.

e Gestion clinica: integracion del circuito.

e Expertos en protocolos diagnodsticos: para soporte en la incorporacion de test
diagnosticos.

¢ Formadores: paraformaren protocolosdecribadoytestdiagnosticosa profesionales
de Atencidn Primaria.

RECURSOS:

e Existentes: Red asistencial disponible; protocolos sintomaticos en unidades
hospitalarias; Unidad de Enfermedades Raras no Diagnosticadas; Sesiones guiadas
con UERVAL; Cartera de servicios de Gendmica actualizada anualmente.

Lineas estratégicas y Acciones



e A adquirir: Plataforma de gendmica incluyendo la Gobernanza y la Ordenacion de
RRHH del SCS, incorporacion de nuevos perfiles, delimitacion de competencias;
Destacar en guias para la practica clinica las necesidades de primaria (incluidas
herramientas informaticas).

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de pacientes testados y diagnosticos confirmados.

2.5 Reforzar la integracion multidisciplinar entre practica asistencial y laboratorios,
especialmente para el analisis funcional y facilitar la interpretacion de variantes
genéticas de significado incierto (VUS)

PLAN DE IMPLEMENTACION: Desarrollar un modelo colaborativo entre los servicios de
bioquimica y genética para la interpretacion de variantes genéticas de significado
incierto (VUS). Se crearan circuitos de consulta rapida entre bioquimica clinica y
especialistas para andlisis funcionales en pacientes reales.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Bioquimicos clinicos: analisis de biomarcadores y ensayos funcionales.

¢ Coordinadores Genetistas: identificacion de VUS y propuesta de pruebas.
e Especialistas clinicos: aplicacion de resultados a la toma de decisiones.

¢ TIC y documentacion clinica: registro y trazabilidad.

RECURSOS:

e Existentes: Laboratorio de bioquimica del HUMYV, personal cualificado en
genética molecular.

e A adquirir: Equipamiento especifico a través de la Plataforma de gendmica
de Cantabria.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N°de VUS reanalizadas con apoyo bioquimico.

2.6 Elaborar circuitos de atencion y consejo para parejas con riesgo genético

PLAN DE IMPLEMENTACION: Definir criterios clinicos para la derivacion (antecedentes
familiares, portadores identificados, diagnosticos previos). Crear una consulta
monografica en la Unidad de Genética del HUMV/UERVAL, en coordinacién con
Obstetricia, Reproduccién Asistida y Atencion Primaria.

Estrategia de Atencion Integral a las Enfermedades Raras de Cantabria 2025-2029



EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

e Unidad de Genética HUMV: coordinacion clinica y evaluacion del riesgo genético.

¢ Ginecologia y Obstetricia: atencion integral en planificacion reproductiva.

e AP y profesionales de salud sexual y reproductiva: deteccién precoz y derivacién
adecuada.

e Equipos de Salud Mental: para derivacion de aquellos usuarios que requieran
intervencion especifica.

RECURSOS:

e Existentes: Servicios de genética, obstetricia y reproduccion asistida del HUMYV;
historia clinica interoperable.

e A adquirir: Coordinador clinico especifico para circuitos reproductivos; materiales
informativos para parejas y familias.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de consultas de asesoramiento reproductivo realizadas.

2.7 Mejorar el acceso a pruebas genéticas preventivas en portadores

PLAN DE IMPLEMENTACION: Proponer un listado de criterios y su inclusién en Servicios
de genética del SCS, priorizando personas con antecedentes familiares o tratamientos
de reproduccion asistida.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Genetistas y laboratorio de genética: definicion técnica, informe de necesidades y
ejecucioén de las pruebas de cribado.
e Consejeria y SCS: evaluacion institucional y viabilidad organizativa.

RECURSOS:

e Existentes: Plataforma de gendmica de Cantabria y Unidad de genética en HUMYV;
participacion en plataformas nacionales (IMPaCT, GENEBORN).
e Aadquirir: Paneles de secuenciacion preventiva, material educativo para la poblacion.

2.8 Proveer asesoramiento ético y apoyo emocional pre y post-test

PLAN DE IMPLEMENTACION: Formar a los profesionales sanitarios en consejo genético
y en herramientas de manejo interpersonal. Aprovechar recursos de los equipos de
salud mental, en aquellos casos que requieran abordaje especifico con psicologos
clinicos en el proceso y circuitos de derivacion de casos con alta carga emocional o
implicaciones éticas complejas.
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EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Genetistas clinicos: asesoramiento técnico, consejo y toma de decisiones clinicas
informadas.

e Equipos de salud mental, Psicélogos clinicos: abordaje terapéutico individualizado
en los casos que lo requieran.

e Comité ético asistencial: supervision de casos complejos y garantia de derechos.

RECURSOS:

e Existentes: Profesionales de genética y psicologia clinica en HUMV.
e A adquirir: Programas de formacion especificos en consejo genético;, materiales
para toma de decisiones compartida.

6.3 Linea de Actuacion 3:

Definir modelos de asistencia a la cronicidad en EERR. Desarrollo y
Plan de Implementacion

—OBJETIVO PRINCIPAL:

Establecer un modelo de atencidon coordinado, integral y sostenible para las
personas con EERR, equiparandolas a otras enfermedades cronicas, con especial
énfasis en la coordinacion intersectorial y el acompahamiento continuado. Para ello
sera necesario, identificar todas las necesidades sociales y sanitarias de las personas
afectadas por EERR.

—ACCIONES CLAVE:

3.1 Disenar una ruta asistencial general, para pacientes con EERR, que incluya
atencion desde el diagnéstico hasta el seguimiento continuo, adaptadas por
etapa vital

PLAN DE IMPLEMENTACION: Elaborar una ruta asistencial estandarizada para las
enfermedades raras, desde el momento del diagndstico hasta el seguimiento a largo
plazo. La ruta se disefard con enfoque por etapas vitales (infancia, adolescencia,
adultez) e incluirdan puntos clave de intervencion sanitaria, social y educativa. Se
validara mediante pilotos en unidades clinicas especializadas. La ruta asistencial
incorporara explicitamente a la Atencion Temprana como dispositivo clave en la etapa
0-6 anos para la coordinacién de intervenciones, para la deteccion precoz de EERR en
la etapa 0-6 ahos y para la continuidad de cuidados con Salud Mental Infanto-Juvenil,
a través del protocolo AT-SMIJ publicado en el Plan de Salud Mental 2022-2026.
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EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

e Atencion hospitalaria: definicion del itinerario diagndstico y terapéutico intrahospitalario.

e Atencion primaria: coordinacién longitudinal y deteccion de necesidades.

e Trabajo social sanitario: enlace con recursos externos. Coordinacién desde el
ambito de profesionales sanitarios y de los servicios sociales.

¢ Profesionales del sistema educativo: intervenciones escolares.

e Gestion sanitaria: validacion y formalizacién de los circuitos.

e Equipos de Atencion Temprana: atencién a necesidades en etapa 0-6 anos y
coordinacién con resto de recursos sanitarios y con recursos educativos y sociales,
con especial atencidn a las transiciones entre dispositivos.

RECURSOS:

e Existentes: Unidades clinicas especificas hospitalarias, Equipos de atencion
primaria de salud, servicios sociales de atencién primaria.

e A adquirir: Protocolos especificos, herramientas digitales como el Orquestador de
procesos, tiempo asistencial para el diseno colaborativo.

3.2 Implantar la figura del Gestor/a de Casos, especialmente para pacientes con
necesidades complejas o multiples niveles de atencion

PLAN DE IMPLEMENTACION: Incorporar la figura del Gestor/a de Casos para personas
con EERR con necesidades complejas. Esta figura actuard como punto de referencia
para el seguimiento, coordinacidon entre niveles y contacto directo con la familia.
Se comenzara con un piloto en unidades hospitalarias con alta carga de pacientes
complejos. Humanizacién de la asistencia para ordenar las interacciones con el sistema
y evitar desplazamientos innecesarios.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

e Gestor de casos: enfermeria con funciones en coordinacién clinica y seguimiento
continuado.

e Médicos coordinadores: supervision clinica general y transmision de informacion
a otros profesionales sanitarios.

¢ Trabajo social sanitario: resolucion de barreras no clinicas.

e Coordinacidon administrativa: registro y control de casos asignhados.

RECURSOS:

e Existentes: Estructura basica de enfermeria gestora de casos en cronicidad.
e A adquirir: Tiempo protegido, cartera de servicios, formacion especifica en EERR.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—Porcentaje de pacientes con gestor/a de casos asignado.
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3.3 Desarrollar planes de atencion individualizados (PAIl) para cada paciente, que
integren necesidades clinicas, sociales, educativas y emocionales, y ayuden a
optimizar las consultas médicas

PLAN DE IMPLEMENTACION: Implantar un modelo de PAI consensuado y registrado para
cada persona con EERR, con participacion de equipos clinicos, sociales y educativos.
Establecer un programa que incorpore cuidados por grupos de pacientes (incluyendo
paliativos). Los grupos de pacientes serdn definidos segun necesidades clinicas,
funcionales, sociales y emocionales, y los programas incluiran medidas especificas
para cada grupo.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Profesionales de Atencion Primaria: diagndstico, tratamiento y seguimiento.
¢ Trabajo social sanitario y educadores: evaluacién de entorno y apoyos.

¢ Psicdlogos/as: intervenciones sobre el impacto emocional.

e Paciente y familia: co-diseno del plan y toma de decisiones compartida.

RECURSOS:

e Existentes: Historia clinica electronica integrada (registros de Atencion Primaria y
Hospitalaria), profesionales distribuidos en niveles.
e A adquirir: Plataforma digital de registro PAI; formacion en enfoque biopsicosocial.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de PAIs completados y actualizados.

3.4 Fortalecer la integracion y coordinacion entre atencion primaria y hospitalaria,
mejorando los flujos de derivacion y la comunicacion clinica

PLAN DE IMPLEMENTACION: Desarrollar mecanismos estables de comunicacion clinica,
mas alla de la comparticion de informes entre atencién primaria y hospitalaria.
Se estableceran canales bidireccionales digitales y sesiones conjuntas de casos
clinicos complejos.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ EquiposdeAtencion primaria: seguimiento comunitarioy coordinaciénlongitudinal.

e Equipos hospitalarios: planificacion y coordinacién terapéutica de actuaciones que
sobrepasen el nivel de atencién primaria.

e Gestores clinicos: supervision de procesos.

¢ Tecnologia del SCS: canales de comunicacion entre niveles sincronos y asincronos.
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RECURSOS:

e Existentes: Red asistencial en trabajo colaborativo, historia clinica electronica.
® A adquirir: Desarrollo de herramientas avanzadas de interconsulta integradas en
ambas HCEs. Sesiones de trabajo protegidas.

3.5 Impulsar la colaboracion estructurada con los sectores sociales y educativos,
creando un sistema compartido de seguimiento para menores y adultos

PLAN DE IMPLEMENTACION: Crear protocolos conjuntos entre el SCS, servicios sociales
autonémicos y municipales, y educacién para el seguimiento de menores y adultos
con EERR. Se utilizara el 6rgano constituido de coordinacion Sociosanitaria y en su
caso los grupos de trabajo que se deriven para favorecer un sistema compartido de
derivacién, seguimiento e intervencion.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Trabajadores sociales sanitarios y no sanitarios: evaluacion y derivacion social.

e Educadores sociales y orientadores educativos: apoyo escolar y adaptacion educativa.
* Profesionales sanitarios: transmision de informacion clinica relevante.

e Coordinadores institucionales: supervision y evaluacién del grupo de trabajo.

RECURSOS:

e Existentes: Estructuras descentralizadas en sanidad, servicios sociales y educacion.
e A adquirir: Plataforma compartida de seguimiento que permita comunicacion
intersectorial; jornadas de formacién cruzada.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—PREMs de satisfaccién de profesionales y familias.

3.6 Establecer consultas de transicion pediatrica—adulta, con coordinacion entre
profesionales de ambas etapas y acompafiamiento a las familias

PLAN DE IMPLEMENTACION: Disefar un modelo de consulta conjunta entre pediatria
y medicina de adultos para enfermedades raras. El proceso incluira entrevistas de
transicién, entrega de informes de continuidad y acompanamiento a las familias en el
cambio de etapa. Coordinacion entre Unidad de Raras pediatrica y del adulto.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Pediatras y especialistas de adultos: traspaso clinico y orientacién terapéutica.
e Enfermeria de enlace: contacto con la familia.

Lineas estratégicas y Acciones



Equipos de salud mental: apoyo emocional durante la transicién en aquellos casos
que sea preciso.
Gestores clinicos: organizacién y seguimiento de tiempos.

RECURSOS:

Existentes: Consultas hospitalarias y coordinacion en UERVAL ya en ambos niveles.
A adquirir: Tiempo clinico protegido.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de transiciones planificadas y completadas.

3.7 Evaluar las necesidades especificas de rehabilitacion, y recursos para cuidados
paliativos y apoyo psicosocial en pacientes con enfermedades raras progresivas

PLAN DE IMPLEMENTACION: Realizar un estudio poblacional y clinico de personas con
EERR progresivas para definir sus necesidades en fases avanzadas. Se disefnara un
plan especifico de atencion con especial énfasis en evaluar los recursos destinados
a rehabilitacion para cuidados paliativos pediatricos y en el domicilio, y ordenar y
protocolizar la atencién a domicilio dentro de la estrategia global de Cuidados Paliativos
del SCS.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

Especialistas en rehabilitacion y cuidados paliativos: evaluacién funcional y
terapias.

Equipos de Atencion Temprana: deteccion y seguimiento funcional en las primeras
etapas, apoyo a la familia y coordinacién con centros escolares y recursos de
rehabilitacion, contribuyendo en su ambito de experiencia al disefio del modelo de
atencion domiciliaria y de paliativos pediatricos.

Equipos de salud mental: atencién clinica cuando sea precisa a paciente y familia.
Atencion primaria: seguimiento longitudinal y en domicilio.

Gestores sanitarios: organizacién de recursos moviles y domiciliarios.
Trabajadores sociales: coordinacidon de recursos y comunicacién al paciente de las
redes de apoyo disponibles.

RECURSOS:

Existentes: Servicios de cuidados paliativos y rehabilitacion del SCS. Equipos de
atencion primaria. Adquisicion reciente de exoesqueleto de la marcha. En licitacion
exoesqueletos de brazo y de mano.

A adquirir: Recursos humanos y materiales necesarios para la mejora de la atencion
domiciliaria y de paliativos.
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INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—Exoesqueletos de brazo adquiridos.

3.8 Incluir en los Planes de Atencion Individualizados el asesoramiento ético y
emocional pre y post-test genético

PLAN DE IMPLEMENTACION: Integrar en los PAls circuitos de consejo genético en casos
con implicaciones reproductivas o diagndsticas de alta carga emocional. En aquellos
casos que sea preciso se favorecera la derivacion preferente a psicologia clinica y las
consultas al comité ético asistencial.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Genetistas clinicos: Definicion de la indicacion y comunicacion de resultados.

e Equipos de salud mental: Valoracion clinica y apoyo en la toma de decisiones en
situaciones de incertidumbre en casos que superen la capacidad de los equipos
asistenciales.

e Comité ético asistencial: Supervision en casos con implicaciones complejas.

e Trabajadores sociales sanitarios: Acompanamiento a familias con necesidades
asociadas.

RECURSOS:

e Existentes: Unidad de genética, equipos de salud mental, Comité ético asistencial.
e A adquirir: Materiales de apoyo a pacientes para toma de decisiones, tiempo
asistencial protegido para sesiones de consejo.

3.9 Supervision de la incorporacion de terapias avanzadas (terapia génica, celular o
productos bioldgicos innovadores) para pacientes con EERR en Cantabria

PLAN DE IMPLEMENTACION: Cantabria dispone de un Sistema de Terapias Avanzadas
«TERAVAL» con una estructura aprobada en tres niveles: estratégico, consultivo y
operativo. La comision formal es el Consejo Asesor de Terapias Avanzadas, creado por
Orden SAN/8/2023, que ocupa el nivel consultivo dentro de TerAVal. Desde el mismo
se identifican terapias avanzadas autorizadas en Europa/Espana aplicables a EERR.
Analisis de requisitos regulatorios, éticos y financieros para su incorporacion en el
sistema regional de acuerdo con la financiacién aprobada en Ministerio. Revision de
experiencias en otras comunidades autonomas. Consulta a expertos clinicos, agencias
reguladoras (AEMPS), y asociaciones de pacientes. Propuesta de posibles itinerarios
de acceso a estas terapias (propuesta de inclusidon en cartera nacional a través de los
organos competentes, derivacion a CSUR, ensayos clinicos).
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EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

e Sistema de Terapias Avanzadas de Cantabria (TERAVAL): encargado del acceso
ordenado y seguro aTerapias Avanzadas.

e DG de Farmacia, Humanizacion y Coordinacion SocioSanitaria: coordinacién
y supervision global del cumplimiento de la financiacion. Evaluacion
farmacoecondmica y acceso terapéutico.

¢ Representantes de asociaciones de pacientes: aportar la perspectiva del paciente y
validar la relevancia social.

RECURSOS:

e Existentes: Estrategia TERAVAL 2023-2027 de Cantabria. Experiencia del IDIVAL en
ensayos clinicos e investigacion traslacional; Acceso a plataformas de evaluacion
terapéutica (RedETS, AEMPS, EMA).

e Recursos a adquirir: Acceso a bases de datos internacionales sobre terapias
avanzadas; Formacién especifica en terapias avanzadas para personal del
SCS. Evaluacién de costes asociados ala posible incorporacion o derivacion.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de terapias avanzadas evaluadas y clasificadas por aplicabilidad.

6.4 Linea de Actuacion 4:

Creacion de una Unidad de Enfermedades Raras en Cantabria y
fortalecimiento de la coordinacion clinica en genética. Desarrollo y
Plan de Implementacion.

—OBJETIVO PRINCIPAL:

Consolidar un espacio fisico de referencia para todo el SCS y pacientes derivados
de otras CCAA para la atencién coordinada, multidisciplinar y en un entorno
que favorezca las medidas de humanizacion de la asistencia a personas con
enfermedades raras, que articule la prestacion clinica con el acompahamiento
social y emocional. La Unidad de Enfermedades Raras de Valdecilla UERVAL, como
parte del modelo asistencial integral delineado en la Linea 3, se configura como
nodo central para el seguimiento multidisciplinar de personas con EERR de alta
complejidad, manteniendo la longitudinalidad de los casos convencionales en
atencion primaria.
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—ACCIONES CLAVE:

4.1 Creacion de un espacio de atencion integrada y multidisciplinar para pacientes
con EERR

PLAN DE IMPLEMENTACION: Se elaborara un Plan Funcional para la Unidad de EERR de
Cantabria que se ubicara en un espacio ya reservado en el Edificio 2 de Noviembre
del HUMV Valdecilla, que precisa adecuacion estructural y tecnoldgica. Se busca
asegurar, por un lado, poder realizar todas las pruebas y consulta en una Unica visita
del paciente, y por otro, permitir pasar consulta conjunta con otras especialidades
relacionadas cuando sea necesario (por ejemplo, cardiologia, con neurologia, y
cardiologia pediatrica). Se elaborara un cronograma para equipamiento, contratacion y
puesta en marcha en fases, comenzando con consultas clinicas y enfermeria de enlace.
También servira como espacio fisico de la Red UNICAS para la coordinacion con resto
de servicios de referencia de las CCAA. Adoptar la filosofia “mover datos, no pacientes’,
asegurando accesibilidad remota a expertos y apoyo integral a las familias (ej.- CSUR).

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Direccion médica y gerencia HUM Valdecilla: supervision y validacion del plan
funcional y del proyecto de obra. Seguimiento de la ejecucion técnica de las obras.

¢ Coordinadores de especialidades clinicas: soporte para la definicién de necesidades
funcionales.

¢ Referentes actuales de las unidades de EERR: apoyo en la identificacién de necesidades,
barreras y oportunidades, para la creacion de la Unidad de Atencion Integral.

¢ Pacientes y asociaciones: revision participativa del disefo del estudio.

RECURSOS:

e Existentes: Proyecto aprobado, espacio fisico reservado, apoyo institucional,
investigadores.

e Aadquirir: Equipamiento clinico (no sélo aparataje), mobiliario, senalética accesible,
tecnologiaTIC.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de consultas realizadas en la UERVAL.

4.2 Definir referentes por servicios y patologias

PLAN DE IMPLEMENTACION: Estudio de identificacion de personas referentes por servicios y
patologias, (comenzando por las mas comunes y ampliando paulatinamente). Incluir salas
especificas para consultas, enfermeria de gestién de casos, formacion y zonas de espera
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diferenciadas por edades. Incluir accesibilidad universal y tecnologias de comunicacion
clinica que den respuesta a las necesidades dentro de la CCAA y dentro del proyecto
UNICAS a nivel nacional, nombrando Embajadores UNICAS en HUMYV, hospitales
comarcales y Atencion Primaria para asegurar la adopcién clinica del Proyecto y formar
a los equipos. Implementar los modulos transversales (gestor de procesos, analitica de
datos, herramientas colaborativas) con prioridad en interoperabilidad con el HIS cantabro.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Direccion médica y gerencia HUMV: supervision de propuesta de referentes de los
distintos servicios.

e Especialistas clinicos (genética, interna, neuro, pediatria): operativa asistencial.

e Enfermeria gestora de casos: requerimientos de despacho y coordinacion.

e Pacientes pediatricos y adultos: validacion de zonas de espera amigables.

RECURSOS:

e Existentes: Plan funcional aprobado, presencia de equipos clinicos implicados.
¢ A adquirir: Mobiliario adaptable, paneles informativos, equipo audiovisual para formacion.

4.3 Elaboracion actuaciones participativas de humanizaciéon para la UERVAL

PLAN DE IMPLEMENTACION: Elaborar un programa participativo de humanizacion que
incluya el desarrollo de protocolos de actuacion para la Unidad de Enfermedades
Raras (UERVAL) con foco en desarrollar protocolos para las patologias mas comunes,
con implicacion activa de asociaciones de pacientes, familias y profesionales. Incluira
elementos como la atencion por edades, espacios con contenido didactico y adaptaciones
para personas con diversidad funcional. Especial atencion a transicién a la vida adulta.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Pacientes y familiares, Asociaciones de EERR: co-diseno del espacio y definicién de
prioridades.

¢ Equipos asistenciales y de gestion: diseno de elementos de trabajo de bienestar
emocional: herramientas o talleres de autoconocimiento y regulacion emocional,
materiales educativos sobre emociones en el proceso de la enfermedad.

e Arquitectura y mantenimiento: implementacion técnica de los elementos a través
de talleres o sesiones educativas o formativas.

RECURSOS:

e Existentes: Direccion General de Humanizacién, asociaciones activas en Cantabria.
e A adquirir: Materiales de ambientacion, sistemas visuales y auditivos,
espacios interactivos.
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INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—PREMs de satisfaccion de profesionales, pacientes y familiares con el entorno.

4.4 Crear una Unidad de Enfermedades Raras No Diagnosticadas

PLAN DE IMPLEMENTACION: Establecer en el HUM Valdecilla una Unidad especifica
para casos de Enfermedades Raras No Diagnosticadas (UERNoD), centrada en la
evaluacion integral de pacientes sin diagndstico con sintomas complejos y tras
una trayectoria clinica prolongada. Esta unidad facilitara la integracion de estudios
clinicos, genéticos, bioquimicos y funcionales, en colaboracion con redes como el
programa nacional IMPaCT o UNICAS. Recogera las siguientes fases: 1. Identificacion
de pacientes candidatos mediante criterios clinicos definidos. 2. Creacién de un comité
multidisciplinar de revisién de casos. 3. Protocolo de acceso a pruebas diagndsticas
avanzadas (exoma/genoma, estudios funcionales). 4. Coordinacidon con laboratorios
nacionales e internacionales. 5. Registro de casos, resultados y seguimiento
longitudinal. 6. Creacion de una comision de coordinacion con el fin de coordinar a
profesionales de Atencion Primaria y Especializada.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Genetistas clinicos, internistas y pediatras del HUMV: evaluacién clinica integral,
orientacién diagndstica y coordinacién asistencial.

¢ Bioinformaticos, bioquimicos y farmacélogos clinicos: apoyo diagndstico y
terapéutico desde la ciencia traslacional.

e Equipos de salud mental: cuando a criterio de los profesionales de referencia sea
precisa intervencién terapéutica.

e Coordinador/a asistencial y enlace con atencion primaria: coordinacion de
profesionales, Gestién del caso, trazabilidad del proceso y continuidad asistencial.

RECURSOS:

e Existentes: Unidad de Genética y servicios hospitalarios de Valdecilla, Equipos de
atencion primaria; Participacion en programas como UNICAS e IMPaCT; Plataforma
de Gendmica de Cantabria.

e A adquirir: Tiempo clinico protegido para analisis de casos complejos; Acceso a
tecnologias de secuenciacién y validacion funcional; Coordinador clinico y personal
de apoyo para trazabilidad y seguimiento.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de pacientes evaluados en la unidad por ano.
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4.5 Crear una Comision de Enfermedades genéticas

PLAN DE IMPLEMENTACION: Se propone la creaciéon de una comision de Enfermedades
genéticas como organo operativo de apoyo, establecimiento de estdndares y buenas
practicas para mejora de la calidad asistencial. Establecera rutas de coordinacién con
Atencion Primaria y Genética. Identificard necesidades formativas en enfermedades
genéticas. Organizar sesiones clinicas periddicas desde la comision.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Plataforma de genomica de Cantabria: valoraciéon de propuesta de creacion
integrada de lacomisién de enfermedades genéticas. Elaboracion de un documento
de constitucion, objetivos y funciones.

e Profesionales vinculados a UERVAL: elevar propuesta de comision. Definir
reglamento interno. Definir criterios para inclusion de casos en revision y un
formulario de derivacion interna. Establecer rutas de coordinacion con Atencion
Primaria y Genética.

RECURSOS:

e Existentes: Plataforma de gendmica de Cantabria, Unidad de Enfermedades
Raras, Unidad de Genética, resto servicios hospitalarios de Valdecilla y Equipos de
atencion primaria.

e A adquirir: Desarrollo de documentacion. Validacion institucional.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—NZ° de reuniones anuales.

6.5 Linea de Actuacion 5:

Un programa de formacion y sensibilizacion exhaustivo a todos los
niveles. Desarrollo y Plan de Implementacion.
—OBJETIVO PRINCIPAL:

Dotar atodos los profesionalesimplicados en la atencién a personas con enfermedades
raras de conocimientos actualizados, herramientas practicas y sensibilidad suficiente
para ofrecer una atencion de calidad, equitativa y centrada en la persona.
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—ACCIONES CLAVE:

5.1 Desarrollar un plan de formacion y sensibilizacion para diferentes colectivos:
profesionales del SCS, y futuros profesionales de la salud

PLAN DE IMPLEMENTACION: Disefar un plan de formacion y sensibilizacion en EERR:
1.- Un titulo propio para profesionales (sanitarios y no sanitarios) del SCS. 2.- Un plan
especifico de inmersién en EERR para nuevos residentes. 3.- Un plan de formacién en
EERR paraestudiantes que se estan formando paraserprofesionalesdel SCS (incluyendo
modulos de formacion en EERR en los grados y en el contenido para preparacion al
MIR). Se organizaran talleres, sesiones donde participen diferentes profesionales en
diferentes dmbitos (Atencién primaria, hospitalaria...) y pacientes, para que cumpla
el doble objetivo: formar y sensibilizar. Los temas elegidos han de ser transversales o
estratégicos: Registro, Proyecto UNICAS, Circuitos de derivacion, Lineas estratégicas
de la Estrategia, Comunicacién, Atencion al paciente, Asesoramiento genético...; Cada
actividad tendra asignado un coordinador formado o especializado.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Subdireccion de Cuidados del SCS y Escuela Cantabra de Salud: coordinacién de
la Estrategia.

¢ Equipo coordinador: un coordinador general, y un coordinador para cada actividad.

e Especialistas clinicos y docentes universitarios: diseno y entrega de contenidos.

e Asociaciones de pacientes: aportacion de perspectiva vivencial y necesidades
reales.

RECURSOS:

e Existentes: Infraestructura formativa del SCS (Plataforma SOFOS), Escuela Cantabra
de Salud (ECS), red de formadores clinicos y sociales, Asociaciones de pacientes.

e A adquirir: Otros perfiles de profesionales de la salud (psicélogos, trabajadores
sociales); Material didactico actualizado, licencias e-learning, soporte técnico.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—NP° de profesionales formados.

5.2 Implementar las acciones de sensibilizacion y visibilizacion previamente
definidas, dirigidas a profesionales y ciudadania

PLAN DEIMPLEMENTACION: Para profesionales, campanas de sensibilizacion. Para ciudadania,
informar a través de la ECS. Llevar a cabo sesiones conjuntas que pongan en el mismo
espacio a profesionales y ciudadanos (ej. ciclo de cine o jornada anual de seguimiento).
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EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Plataforma SOFOS y Escuela de Salud: gestion de contenidos y plataforma.
¢ Profesores universitarios y clinicos: autoria y tutorizacién de moédulos.
e Asociaciones de pacientes y familias: validacion de enfoque centrado en la persona.

RECURSOS:
e Existentes: Plataforma SOFQOS, ECS, convenios con universidades, expertos en
contenido.

¢ Aadquirir: Campanas de Comunicacion, Produccién audiovisual, diseno pedagogico
digital, validacion técnica.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—NP° de actuaciones de sensibilizacion.

5.3 Evaluar necesidades formativas periodicamente y adaptar los contenidos del plan
en funcion del feedback recibido

PLAN DE IMPLEMENTACION: Implementar un sistema ciclico de evaluacion de necesidades
formativas mediante encuestas, grupos focales y analisis de resultados de las
actividades anteriores. Este sistema, acompanado de una evaluacién/seguimiento
anual, permitira adaptar y actualizar los contenidos del plan anualmente en base al
feedback y nuevas prioridades.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

e Unidad de formacion del SCS: coordinacion de encuestas y analisis.

¢ Representantes de profesionales y asociaciones: participacion en grupos de
mejora.

e Especialistas docentes: adaptacion curricular y generacion de nuevos contenidos.

RECURSOS:

¢ Existentes: Sistemas de evaluacion de cursos, red de formacion del SCS.
e A adquirir: Herramientas especificas para analisis de necesidades, tiempo técnico
para rediseno de contenidos.

5.4 Formacion especifica en consejo genético y asesoramiento reproductivo

PLAN DE IMPLEMENTACION: Disefiar médulos formativos acreditados en asesoramiento
genético y consejo. Incluir sesiones practicas con psicélogos clinicos y simulaciones
de casos con implicaciones éticas.
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EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

e Escuela Cantabra de Salud y Unidad de formaciéon SCS: coordinacion docente.
¢ Genetistas clinicos y resto de servicios implicados: elaboracion de contenidos y tutorizacion.
¢ Comité ético asistencial: validacion de casos practicos y marcos éticos.

RECURSOS:

e Existentes: Plataforma de formacién SOFQOS, ECS, red de formadores clinicos.
e A adquirir: Materiales pedagogicos especificos en consejo genético.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de profesionales formados en consejo genético.

6.6 Linea de Actuacion 6:

Impulsar el rol de Cantabria en iniciativas clave nacionales y en
investigacion. Desarrollo y Plan de Implementacion.

—OBJETIVO PRINCIPAL:

Posicionar a Cantabria como un agente activo en investigacion, innovacion y
cooperacion en enfermedades raras, mejorando sus capacidades en analisis gendmico,
ensayos clinicos y colaboracion interinstitucional.

—ACCIONES CLAVE:

6.1 Escalar la participacion en programas nacionales de referencia, como IMPaCT-
Genémica, GENEBORN, GENOPED, UNICAS y SIGEN

PLAN DE IMPLEMENTACION: Identificar las lineas estratégicas de cada programa nacional
activo y alinear las capacidades de Cantabria para participar de forma coordinada
desde el HUMV, los centros comarcales y el IDIVAL. Se estableceran puntos focales
por programa y una comision de seguimiento cientifico y técnico.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Investigadores (IDIVAL, HUMYV, IBBTEC): presentacion de propuestas y ejecucion.

e Gestores de proyectos: apoyo administrativo y financiero.

¢ DG Planificacion, Ordenacion, Gestion del conocimiento y Salud digital: supervision
de implantacién de proyectos.

e SCS: ejecucion de proyectos UNICAS y SIGenES.

RECURSOS:

e Existentes: Plan de Gendmica del SCS de Cantabria. Impulso de red UNICAS y de
SiGenES; Participacion previa en GENOLAC; red IDIVAL y soporte institucional.
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e A adquirir: Tiempo protegido de profesionales, apoyo administrativo, conexion
operativa con plataformas nacionales.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de programas en los que se participa activamente.

6.2 Captacion y retencion de talento necesario en analisis genémico (bioinformaticos,
técnicos de laboratorio y genetistas clinicos, analistas y gestores de datos), a través
de programas de formacion, contratacion estable e incentivos por especializacion

PLAN DE IMPLEMENTACION: Esta linea se desarrollara especificamente en la Estrategia de
gendémica y en el Plan de Ordenacién de RRHH del SCS. En lo vinculante con EERR,
es necesario hacer énfasis en la necesidad de nuevos perfiles como bioinformaticos
y genetistas clinicos, que puedan beneficiarse de los sistemas de incentivos que de
forma general se establezcan para la retencion de profesionales especializados y para
los que es necesario tener plazas perfiladas.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

e Subdireccion de RRHH del SCS: identificacion de necesidades en perfiles
profesionales especializados e inclusién en plan de ordenacién de RRHH del SCS.

¢ Direccion gerencia de Valdecilla: identificacion de necesidades y propuesta de
convocatorias y criterios de evaluacion

e Universidad, IDIVAL: estimular captaciénenentornode formaciénydeinvestigacion,
con coordinaciéon con entorno hospitalario y asistencial.

¢ Profesionales sanitarios, Bioinformaticos y Genetistas: participacion en formacion
y mentoring.

RECURSOS:

¢ Existentes: Plan de Gendmica de Cantabria.
e A adquirir: Plan de Ordenacion de RRHH del SCS. Convocatorias de investigacion.

6.3 Impulsar ensayos funcionales propios que permitan validar hallazgos genémicos
y favorecer el reposicionamiento terapéutico en pacientes sin tratamiento especifico

PLAN DE IMPLEMENTACION: Desarrollar lineas de investigacién traslacional en el
HUMYV vy el IDIVAL centradas en la validacion funcional de variantes genéticas
y su posible traduccion terapéutica. Se priorizardn casos sin diagnostico o sin
tratamiento especifico. Incluira modelos celulares, ensayos in vitro y colaboracién con
plataformas farmacolodgicas.
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EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Investigadores basicos y clinicos: disefio y ejecucion de ensayos.

e Genetistas: seleccién de variantes candidatas.

¢ Farmacologos y biotecnélogos: diseno de pruebas de reposicionamiento.
e Bioinformaticos: apoyo en diseno experimental y analisis.

RECURSOS:

e Existentes: Plataformas de laboratorio del IDIVAL, personal investigador.
e A adquirir: Reactivos, equipamiento especifico, tiempo dedicado
profesionales.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—NP° de pacientes incluidos en ensayos terapéuticos.

6.4 Colaborar con biobancos y plataformas de datos nacionales para facilitar el
acceso a investigacion de calidad

PLAN DE IMPLEMENTACION: Establecer acuerdos formales con biobancos regionales

(como los del HUMV, Sierrallana y el CIBERER, y el biobanco clinico) y nacionales
para el depdsito, acceso y reutilizacion de muestras de pacientes con EERR.
Integrar estos recursos con plataformas de datos como CIBERER, garantizando
interoperabilidad, anonimizacion y valor cientifico.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

e Responsables de biobancos: custodia y logistica.

¢ Investigadores clinicos y basicos: solicitud y uso de muestras.

e CIBERER / REDISSEC: intercambio de datos con garantia ética y legal.
e Comité de ética e investigacion clinica: revision de proyectos.

RECURSOS:

e Existentes: Infraestructura de biobancos; nodos de datos en funcionamiento.

de

e A adquirir: Software de gestion compartido, recursos para curacion de datos y

gestion legal.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de Proyectos generados a partir de estos recursos.
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6.5 Promover la creacion o reconocimiento de Centros de Referencia en EERR en areas
donde Cantabria ya cuenta con experiencia y volumen suficiente (ej. metabolismo,
enfermedades esqueléticas o endocrinologia pediatrica)

PLAN DE IMPLEMENTACION: Identificar &reas clinicas con experiencia y numero
suficiente de casos en Cantabria (como metabolismo, enfermedades esqueléticas o
endocrinologia pediatrica) y preparar candidaturas para su designacion como Centros,
Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) del SNS. Implica documentacion, analisis
de actividad y auditoria de resultados.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

e Equipos clinicos expertos: documentacion de actividad y resultados.

¢ Consejeria de Salud y Direccion gerencia: coordinacion institucional y presentacion
de solicitud.

e Gestion clinica y calidad: auditoria interna, seguimiento de estandares.

¢ Pacientes y asociaciones: carta de apoyo y justificaciéon de impacto.

RECURSOS:

e Existentes: Actividad clinica consolidada, experiencia profesional, historial de
pacientes; La Cohorte Cantabria podria tener un espacio para EERR.

e A adquirir: Soporte técnico para la presentacion, auditoria externa, informes
estandarizados.

INDICADORES PARA MEDIR EL EXITO DE LA IMPLEMENTACION DE LA ACCION:

—N° de candidaturas presentadas.

6.6 Participacion en iniciativas estatales de consejo genético reproductivo

PLAN DE IMPLEMENTACION: Coordinar la participacion de Cantabria en programas
nacionales de genética y reproductiva (ej. IMPaCT, GENEBORN). Alinear la actividad
del HUMV con redes nacionales de comisiones de genética.

EQUIPO DE TRABAJO (Y ROLES):

¢ Profesionales asistenciales e Investigadores: ejecucion de proyectos.
e Coordinadores autonémicos: supervision y representacién en redes nacionales.
e Asociaciones de pacientes: validacion del impacto social.

RECURSOS:

e Existentes: Plan de Genomica del SCS, participacion en UNICAS, GENOLAC.
e A adquirir: Soporte administrativo y tiempo protegido para participacion en redes.
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Gobernanzay
coordinacion de
la Estrategia

7.1 Estructura de gestion y seguimiento
7.2 Mecanismos de coordinacion interinstitucional

7.3 Participacion de agentes clave






La implementacion efectiva de la Estrategia de Enfermedades
Raras de Cantabria requiere una estructura soélida de
gobernanza, con responsabilidades claramente definidas,
mecanismos de coordinacidn entre actores y una gestion
basada en la participacion y la transparencia, la rendicion de
cuentas, el buen gobierno y la evaluacién continua.

7.1 Estructura de gestion y seguimiento

Se establecera un seguimiento dependiente de la Consejeria de Salud, como 6rgano
central de planificacién, seguimiento y evaluacion, siendo competencia de la Direccién
General de Planificacion, Ordenacion Gestion del conocimiento y Salud Digital, que
debera recabar informacion de:

¢ Comisién de coordinacién Socio Sanitaria (integrada por la Consejeria de Salud y
la de Inclusidn social, Juventud, Familias e Igualdad).

e La Direccion General de Salud Publica,
e La Direccion General de Farmacia, Humanizacion y Coordinacion Sociosanitaria,

e El Servicio Cantabro de Salud (SCS), en especial atencion los 6rganos de
Subdireccién de Asistencia sanitaria y de Cuidados y formacion,

e El Hospital Universitario Marqués de Valdecilla (HUMV), el resto de hospitales
dentro de sus necesidades,

e Equipos de Atencién Primaria,
e Asociaciones de pacientes,

e Personas expertas externas y representantes del ambito académico y cientifico.

Ademas, se propondra la creacién de grupos técnicos de trabajo en aquellas lineas
estratégicas que lo requieran, responsables de la implementacion operativa y de la
evaluacion de avances en sus areas correspondientes.
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7.2 Mecanismos de coordinacion interinstitucional

La Estrategia se concibe como un esfuerzo intersectorial que requiere colaboracion
estructurada con otros departamentos y niveles de la administracion publica. Es de
especial relevancia en el desarrollo de las politicasinternas la Comision de Coordinacion
Socio Sanitaria copresidida por las Consejerias competentes en Salud y en Inclusion
social.

Adicionalmente es de especial interés la participacion de los sectores de:

Educacion y atencién a la diversidad,

Investigacion, innovacién y universidades,

Asociaciones de pacientes y voluntariado.

Asimismo, se fomentara la participacion activa en redes nacionales e internacionales,
como el Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR), CIBERER, IMPaCT-Gendmica,
UNICAS vy las Redes Europeas de Referencia (ERNs).

7.3 Participacion de agentes clave

La participacion de los distintos agentes implicados serd uno de los pilares de la
Estrategia, a través de:

La inclusién de representantes de asociaciones de pacientes en el seguimiento.

La realizacion de consultas publicas, jornadas vy talleres participativos con apoyo
de la Escuela Cantabra de salud para la ciudadania.

La incorporacion de la voz del paciente mediante herramientas como PREMs
y PROMS.

La Plataforma de genémica de Cantabria.
La Comision de Enfermedades Genéticas de Valdecilla.

El fomento de la colaboracidon con profesionales sanitarios, sociales, educativos y
de investigacioén, garantizando el enfoque multidisciplinar de la Estrategia.
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Evaluacion y
seguimiento

8.1 Sistema de indicadores
8.2 Evaluaciones intermedias y finales

8.3 Instrumentos para la mejora continua






Una evaluacion sistematica y rigurosa es esencial para
garantizar que la Estrategia de Enfermedades Raras de
Cantabria cumpla con sus objetivos y se adapte a las
necesidades cambiantes de la poblacién afectada. El
enfoque sera participativo, transparente y orientado a la
mejora continua.

8.1 Sistema de indicadores

Se revisara y actualizara el cuadro de mando con indicadores de proceso, resultado y
calidad, que permita evaluar tanto la implementacién de las acciones como su impacto
real. Estos indicadores estaran alineados con:

e Las lineas estratégicas de la Estrategia,

e Los objetivos especificos definidos para cada accidn,

e Los indicadores del Registro Nacional de EERR (ReeR) y del Sistema Nacional de Salud,
e Las prioridades del marco europeo (EUROPLAN y ERNSs).

Entre los indicadores clave estaran:

e Numero y porcentaje de personas registradas con EERR, sobre el total en sospecha
clinica (personas en las que se haya iniciado un proceso de identificacion y
diagnéstico) de EERR.

e Tiempo medio hasta el diagndstico desde la sospecha clinica, (debiendo quedar
registrado el dia que se identifica una sospechay se abre un proceso de diagndstico,
y el dia en que se confirma un diagnodstico),

e Porcentaje de cobertura del cribado neonatal, nimero de enfermedades
identificables, y asesoramiento genético, porcentaje de profesionales formados en
consejo genético,

e Acceso a terapias avanzadas y medicamentos huérfanos para medir el porcentaje de
pacientes con EERR que tienen (y que no tienen) acceso a un tratamiento,

e Porcentaje de pacientes con Plan de Atencion Individualizado (PAl), sobre el total
de pacientes con EERR diagnosticadas,

e Participacion de profesionales en programas formativos, sobre el total de
profesionalesinvolucradosenlaatencion apacientesconsospechao diagnosticados
con una EERR,
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¢ Incorporar la medicion de resultados en salud (PROMS) y experiencia percibida
(PREMs) de los pacientes y sus familiares,

e PREMs de satisfaccion y experiencia de profesionales sanitarios y no sanitarios.

8.2 Evaluaciones intermedias y finales
Se realizaran dos tipos de evaluacion:

e Evaluacion intermedia (al segundo ano de implementacion) para valorar avances,
detectar desviaciones y proponer mejoras correctoras.

e Evaluacioén final (a los cuatro anos) que medira el grado de cumplimiento de los
objetivos de la Estrategia y su impacto sobre la poblacion, asi como la eficiencia de
los recursos utilizados.

Ambas evaluaciones incluiran:

e Andlisis cuantitativo y cualitativo de los indicadores.

¢ Revisién documental de las acciones desarrolladas.

e Entrevistas y grupos focales con profesionales, pacientes y asociaciones.

¢ Informe de recomendaciones para el siguiente ciclo de planificacion.

8.3 Instrumentos para la mejora continua
Para fomentar una gestion dinamica y adaptable, la Estrategia contara con:
e Un sistema de alertas tempranas para identificar problemas o desviaciones.

e Espacios de rendicion de cuentas publica, como la publicacion anual de un informe
de seguimiento.

e Incorporacion continua de la voz del paciente a través de encuestas, buzones de
sugerencias y comités consultivos.

e Posibilidad de actualizar o redefinir acciones en funcion de los resultados
obtenidos.

8.4 Tabla de indicadores

A continuacién, se expone resumen visual de los indicadores recogidos a lo largo
del documento, de acuerdo a una serie de caracteristicas comunes que faciliten su
medicion y seguimiento estandarizado de acuerdo al siguiente contenido minimo:
Indicador, Definicion, Métrica, Responsable de datos, Situacion basal 2025, Objetivo
intermedio 2027, Objetivo final 2029.
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Linea

de
accion

Férmula y

métrica

Fuente y
responsable
del dato

Objetivo
2027

Objetivo
2029

L1.1 Implantacion Porcentaje de Responsable Registro Resgistro Resgistro
de Registro implantacion de Registro incompleto y completo completo
autonomico conectado solo conectado a conectado a
de EERR a Altamira Altamiray a Altamira, APC
ReeR y ReeR
L1.2 Nivel de Porcentaje de Oficina del No iniciado =30% =70%
implantacion implantacion dato SCS episodios episodios
de los HPO/ORPHA/ EERR EERR
sistemas de CIE codificados codificados
codificacion con ORPHA/ con ORPHA/
de EERR HPO HPO
L1.3 Formacion en Numero de Plataforma No iniciado =50 2250
codificacion profesionales SOFOS del profesionales profesionales
y uso del SCS formados formados
registro acumulados acumulados
L1.4 Implantacion Porcentaje de Oficina del No iniciado =230% de 100% de
del servidor implantacion dato SCS sistemas sistemas
corporativo de clinicos clinicos
terminologias conectados conectados
al servidor de
terminologias
L1.5 Personas Ndmero de Oficina del No iniciado =10 personas =50 personas
relacionadas personas dato SCS relacionadas relacionadas
evaluadas evaluadas/ano evaluadas/ano
por riesgo
familiar
L1.6 Pacientes Porcentaje Oficina del No iniciado =500 pacientes =>1.500
con acceso de pacientes dato SCS con acceso pacientes con
a su historia con acceso activo acceso activo
personal de a Plataforma
salud Cabarga, Historia
personal de salud
L1.7 Inscritos Ndmero de Oficina del No iniciado =20 personas =100 personas
voluntarios inscritos dato SCS inscritas inscritas
para
notificaciones
L1.8 Espacio Porcentaje de Oficina del No iniciado Espacio del Catalogo EERR
autonomico implantacion dato SCS Dato operativo completo y
del dato con con catalogo autoservicio
servicio para el EERR de datos
catalogo EERR seguro

disponible
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Linea

de
accion

Férmula y

meétrica

Fuente y
responsable
del dato

Objetivo
2027

Objetivo
2029

L1.9 Medicion de Disponibilidad Oficina del Plataforma =240% de =290% de
PREMs en del modulo dato SCS Cabarga consultas consultas
pacientes con PREMs-EERR (plataforma existente; UERVAL con UERVAL con
EERR en Cabarga Cabarga) modulo EERR PREMs PREMs

para pacientes a incorporar
con EERR

L2.1 Plataforma N° de Plataforma Programa Plataforma =30 patologias
de cribado enfermedades cribado vigente con operativa y en cribado y
neonatal incluidas neonatal. convenio Pais =25 patologias evaluacion
operativa y DGSP Vasco en cribado anual
nimero de (cribados) publicada
enfermedades
incluidas

L2.3 Evaluacion Valoracién Informes No iniciado Valoracién Valoracién
de calidad del positiva s/n anuales DGSP positiva positiva
programa de
cribados

L2.4 Incorporar test N°de Oficina del No iniciado 3 diagndsticos/ 3 diagndsticos/
diagnoésticos diagndsticos dato SCS ano ano
selectivos confirmados

L2.5 Reanalisis N° de VUS Oficina del No iniciado =20VUS =80 VUS
de VUS reanalizadas dato SCS reanalizadas/ reanalizadas/
con apoyo con apoyo ano ano
funcional/ bioquimico/
bioquimico funcional por

periodo.

L2.6 Consultas de N° de Oficina del No iniciado =50 consultas/ =100
asesoramiento  consultas de dato SCS ano; mejora consultas/ano;
reproductivo asesoramiento PROM =20% mejora PROM

reproductivo 230%

L3.2 Pacientes % de personas Coordinador Estructura =230% de =85% de
con gestor/a con EERR UERVAL basica de usuarios de usuarios de
de casos con gestor/a enfermeria UERVAL con UERVAL con
asignado de casos gestora de gestor/a de gestor/a de

asignado casos en casos casos
cronicidad

L3.3 PAls N° de Responsables Modelo PAIl a =12 PAI EERR =24 PAI EERR
completados PAls EERR UERVAL/EERR implantar por activos/ activos/

y actualizados registrados y GAP definir actualizados actualizados

actualizados
por periodo.
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Linea

de
accion

Férmulay

métrica

Fuente y
responsable
del dato

Objetivo
2027

Objetivo
2029

L3.5 PREMs de % Puntuacion Oficina del No iniciado =260% =290%
satisfaccion en  satisfaccion dato SCS satisfechos satisfechos
coordinacion PREMs (plataforma (PREMs) (PREMs)
sociosanitaria coordinacion Cabarga)

sociosanitaria

L3.6 Transiciones N° transiciones Responsable: Modelo de =50% de =85% de
pediatrico-adulto pediatrico— UERVAL consulta conjunta  transiciones transiciones
planificadas y adulto (pediatria/ a disenar; planificadas planificadas
completadas adultos) coordinacionya  completadas completadas

existente entre
niveles. Corte:
31/12/2025

L3.7 Dotacion de N° Gerencia Exoesqueleto Exoesqueletos Exoesqueletos
equipamiento exoesqueletos Valdecilla de la marcha de la marcha, de la marcha,
para adquiridos brazo y mano brazo y mano
rehabilitacion

L3.9 Terapias N? de terapias Coordinador No iniciado =10 terapias =20 terapias
avanzadas evaluadas TERAVAL /DG avanzadas avanzadas
evaluadas y Farmacia evaluadas/ano evaluadas/ano
clasificadas
por
aplicabilidad

L4.1 Creacion de N° de Coordinador No iniciado 500 consultas/ 2000
un espacio consultas UERVAL / ano consultas/ano
de atencién realizadas en Oficina del
integrada y la UERVAL dato SCS
multidisciplinar
para pacientes
con EERR

L4.3 PREMs de % Oficina No iniciado =260% =90%
satisfaccion con sastisfaccion del dato satisfechos satisfechos
la atencion enla PREMs en la (plataforma (PREMSs) (PREMs)
unidad unidad Cabarga)

L4.4 Unidad de N° de pacientes Responsable No iniciado =20 pacientes =100 pacientes
Enfermedades evaluados en UERNOD evaluados/ano evaluados/ano
Raras No la unidad de no
diagnosticadas diagnosticadas
(UERNOD) por ano

L4.5 Reuniones N°de reuniones/  Actas de la Comision a 5 reuniones/ =12 reuniones/
anuales de la sesiones clinicas  Comision. constituir ano ano

Comision de
Enfermedades
Genéticas

de la Comision
de Enfermedades
Genéticas por ano

Responsable:
Plataforma de
Genomica
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Linea

de
accion

Férmula y

meétrica

Fuente y
responsable
del dato

Objetivo

2027

Objetivo
2029

L5.1 Formacion a N° de Plataforma No iniciado =100 =200
profesionales profesionales SOFOS formados; =10 formados; =20
sanitarios en formados en en consejo en consejo
EERR EERR genético genético

L5.2 Actuaciones N° de Escuela No iniciado =2 =6
de actuaciones de Cantabra de actuaciones/ actuaciones/
sensibilizacion  sensibilizacion salud ano ano
en EERR realizadas por

periodo

L5.4 Formacion N° de Plataforma No iniciado =10 en =20 en consejo
en consejo profesionales SOFOS consejo genético
genético y formados genético
asesoramiento  en consejo
reproductivo genético

L6.1 Escalar la N° de Informe No iniciado =6 programas =8 programas
participacion programas responsable nacionales nacionales
en Programas activos Plataforma activos activos
nacionales Genomica

L6.3 Impulso de N° de pacientes  Base de datos No iniciado 240 pacientes =80 pacientes
ensayos incluidos IDIVAL en ensayos/ en ensayos/
terapéuticos/ én ensayos ano ano
funcionales terapéuticos/

funcionales
vinculados a
EERR

L6.4 Proyectos N° de Base de datos No iniciado =10 proyectos =20 proyectos
generados proyectos IDIVAL derivados de derivados de
desde biobancos/ biobancos/
biobancos y datos/afio datos/afo
plataformas
de datos
compartidas

L6.5 Mejorar N° de Informe de No iniciado =2 =4
posicionamiento candidaturas Gerencia de candidaturas candidaturas
como CSURde presentadas HUM Valdecilla CSUR CSUR
referencia presentadas presentadas
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sostenibilidad de
la Estrategia

9.1 Recursos previos
9.2 Proyectos con financiacion comprometida y en ejecucion

9.3 Estrategias para la viabilidad financiera






La implementacion efectiva de la Estrategia
de Enfermedades Raras de Cantabria 2025~
2029 requiere un modelo financiero soélido,
transparente y sostenible que permita
desarrollar las acciones previstas y garantizar
su continuidad a lo largo del tiempo.

9.1. Recursos previstos

La Estrategia contara con financiacion procedente de diversas fuentes, entre las que
se incluyen:

* Presupuestos propios de la Consejeria de Salud, através de sus distintas direcciones
generales (Planificacién, Salud Publica, Farmacia, Humanizacion),

e Fondos especificos del Servicio Cantabro de Salud (SCS) para programas de
formacidn, atencion hospitalaria, atencién primaria y digitalizacién,

e Fondos Europeos del PRTR Next GenerationEU y fondos estatales, procedentes
del Ministerio de Sanidad para desarrollo de estrategias, sistemas de informacién
y vigilancia.

e Colaboraciones con entidades externas, universidades y fundaciones cientificas
(ej. CIBERER, Fundaciéon Gaspar Casal, Instituto de Salud Carlos lll),

e Para cada linea estratégica se revisaran y redefinirdn si es necesario lineas
presupuestarias o asignaciones especificas dentro de los programas anuales
de gasto.

9.2. Proyectos con financiacion comprometida y en ejecucion

En los proyectos comprometidos y en ejecucion destaca la financiacion adicional
de Fondos Europeos PRTR-NextGenerationEU (Componente 18: Renovacion y
ampliacion de capacidades del SNS). Son clave la Inversion 4 (mejora de la asistencia a
Enfermedades Raras y ELA) y la Inversion 5 (consolidacion de la medicina de precisién)
con una cuantia total de 2.323.309,94€ transferida a la Comunidad autonoma a la que
hay que sumar la cofinanciacion requerida segun el proyecto.
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A continuacion, se describen las actuaciones en licitacion o en ejecucion que ya estan
en marcha y que estan relacionadas con la presente Estrategia de enfermedades Raras.

e Actuaciones en torno a proyecto UNICAS (cofinanciado C18.104): refuerzo de la red
de atencion a EERR mediante sistemas de informacioén interoperables y casos de
uso compartidos. 645.332,93 €.

e Mejora de la asistencia a EERR/ELA (cofinanciado C18.104): para la mejora
organizativa, actuaciones en humanizaciéon, equipamientos y diseno de circuitos
asistenciales para EERR y ELA. 800.211,32 €. Lineas asociadas:

—Cribado neonatal: para el desarrollo de nueva plataforma tecnoldgica.

—Unidad de Raras UERVAL: obra licitada con fondos propios de HUM
Valdecilla (569.000 €).

—Exoesqueletos de miembro superior: complemento al exoesqueleto de
la marcha para apoyo a rehabilitacién y autonomia funcional.

e Actualizacion de Cartera Genémica (cofinanciado C18.105): despliegue de la cartera
comun de servicios gendmicos, circuitos clinicos y soporte a comités moleculares.
541.319,42 €.

e Implementacién de proyecto SIGENES (cofinanciado C18.105): sistemas de
informacion gendmica para implementacién en el SCS, interoperabilidad,
repositorios y analitica segura. 824.341,36 €.

9.3. Estrategias para la viabilidad financiera

Dado que algunas acciones implican necesidades presupuestarias adicionales (ej.
creacion de estructuras, contratacion de profesionales, adquisiciéon de tecnologia
avanzada), se adoptardn las siguientes estrategias para garantizar la sostenibilidad:

e Reutilizacién y optimizacion de recursos existentes, especialmente en el dmbito
sanitario y formativo.

e Integracion de las acciones en otros planes y estrategias autondmicas, como el
Plan de Salud, el Plan de Salud digital, la Estrategia de Humanizacion, la Estrategia
de gendmica y resto actuaciones de la consejeria.

e Diseno de proyectos financiables por convocatorias estatales y europeas,
incluyendo ayudas para biobancos, medicina personalizada, registros y formacion.

e Alianzas estratégicas con entidades del tercer sector y asociaciones de pacientes
para desarrollar programas de apoyo y sensibilizacién con costes compartidos.
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labla Ao Acionimos

SCSs

HUMV

HCE

AP

CSUR

DG

DGSP

IDIVAL

UERVAL

CIE-10

ORPHA

SOFOS

TIC

GENEBORN

GENOLAC

IMPaCT

ISCIll

FEDER

PREMSs

PROMSs

CIBERER

Enfermedades Raras

Servicio Cantabro de Salud

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla

Historia Clinica Electronica

Atencién Primaria

Centros, Servicios y Unidades de Referencia

Direccion General

Direccion General de Salud Publica

Instituto de Investigacion Sanitaria Valdecilla

Unidad de Enfermedades Raras de Valdecilla

Clasificacion Internacional de Enfermedades, 10° edicion
Cdédigo ORPHAnNet, para clasificacién de enfermedades raras
Plataforma de formacién online del SCS

Tecnologias de la Informacion y la Comunicacion

Programa nacional de cribado genémico neonatal

Programa genético orientado a lactantes con sospecha de EERR
Infraestructura de Medicina de Precision asociada a Ciencia y Tecnologia
Instituto de Salud Carlos IlI

Fondo Europeo de Desarrollo Regional

Médico Interno Residente

Patient Reported Experience Measures
(medicion de experiencia reportados por el paciente)

Patient Reported Outcome Measures
(medicion de resultados reportados por el paciente)

Centro de Investigacion Biomédica en Red en Enfermedades Raras

Estrategia de Atencion Integral a las Enfermedades Raras de Cantabria 2025-2029
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