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Introduccion:

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

Gobierno en su sesion de 14 de febrero de 2018.

El Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia esta orientado a la
mejora de la atencidn a los ciudadanos afectados para incrementar su calidad de vida.
Contempla su seguimiento continuado como uno de sus instrumentos clave, que generard
informacidn sobre las actuaciones previstas y los resultados alcanzados durante su periodo
de vigencia. Esto permitira convertirlo en un instrumento de gestiéon actualizado y
dindmico.

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

seguimiento se han definido 177 indicadores de seguimiento.

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

. - N2 de N2 de N2 de
Lineas estratégicas . . .
objetivos  actuaciones indicadores
LE.O1-EPIDEMIOLOGIA 4 15 17
LE.02- INFORMACION 2 7 8
LE-03-PREVENCION, DETECCION PRECOZ Y 5 18 22

DIAGNOSTICO
LE.04-ATENCION SANITARIA 4 16 17
LE.05-RECURSOS TERAPEUTICOS 6 22 22
LE.06-EDUCACION 5 29 27
LE.07-SERVICIOS SOCIALES 8 28 28
LE-08-COORDINACION SOCIO-SANITARIA 2 8 10
LE.09-FORMACION 3 23 3
LE.10-INVESTIGACION 3 23 23

Total 42 189 177
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Dada la complejidad de las actuaciones a realizar en el marco de este plan, asi como
la multiplicidad de organismos implicados, se ha establecido una estructura funcional
constituida por una Comisidn de Direccion (CD) y una Comisién Técnica (CT). Esta ultima
realizard el seguimiento global del plany la evaluacidn de sus lineas estratégicas y objetivos,
proponiendo a la Comision de Direccidn los cambios y ajustes que considere oportunos. La
CT tiene caracter interdepartamental y esta formada por los coordinadores de cada una de

las lineas estratégicas.

Los coordinadores son los encargados de recopilar e integrar la informacién sobre
el grado de avance de las actuaciones y de los indicadores de seguimiento que componen
la linea estratégica que les ha sido asignada. Dicha informacién serda facilitada por las
unidades organicas responsables de su puesta en marcha. Asi mismo, los miembros de la
CT deben impulsar la incorporacion de las actividades previstas en los Contratos de Gestidn

anuales formalizados por los diferentes organismos implicados (SMS, IMAS, EELL, etc.).

Tras la aprobacién del plan en 2018, se elabora este cuarto informe con la intencién
de conocer la evolucidn del PIER desde su entrada en vigor. El objetivo de este informe es
por tanto conocer el grado de cumplimiento del PIER hasta 31 de Diciembre de 2020 para
impulsar aquellas actuaciones mds retrasadas o con menores grados de cumplimento,

especialmente las mas prioritarias.

En la anterior evaluaciéon de 2019 se destacaron con el objeto de mejorar los
resultados una serie de medidas de mejora. Entre ellas figuran impulsar el las lineas
estratégicas mas retrasadas, actualizando algunos planes y programas vigentes (PIAM,
PANA, etc.) y publicando la normativa prevista, fundamentalmente el marco regulatorio de
la Atencién Temprana, ya que varias actuaciones estan relacionadas con ellas. También
recogia la necesidad de avanzar en la elaboracién e implantaciéon de los protocolos
previstos en el PIER (protocolos asistencia sanitaria, protocolo de coordinacién socio-
sanitaria etc.), asi como en la generalizacién de las experiencias piloto para la atencién
integral en las etapas de transicion (traspasos de expedientes educativos entre primaria,
secundaria, ambito laboral etc. y de pediatria a especialidades médico/quirurgicas del
adulto). Por ultimo, se ponia de manifiesto la falta de informacién en muchos de los

indicadores y su incidencia negativa sobre los resultados globales en la evaluacién del PIER.



Regién de Murcia
Consejeria de Sa/lud posen

En las reuniones del Comité de Direccion y Comité Técnico de seguimiento
realizadas a lo largo de 2020 se informa del importante avance en la atencién integral a las
EERR a lo largo del periodo 2017-2020. También se destaca impacto que la pandemia por
COVID 19 esta teniendo sobre el normal desarrollo de los objetivos previstos para 2020 en
las distintas lineas estratégicas. Aunque de la evaluacion se desprende que hay un notable
desarrollo a nivel de estructura en muchas de las lineas de actuacién resta todavia el

esfuerzo de lograr finalizarlas para poder implementar sus actividades a nivel real.

Se resaltaron algunas actuaciones a mejorar como prioritarias, ya que de su solucién
depende el avance de otras lineas en los diferentes dmbitos que constituyen la atencién
integral a pacientes con EERR. Estas actuaciones prioritarias hacen referencia a la creacién
de la Unidad Coordinadora de Referencia de ER con designacidn de responsables de
Atencién Primaria y Especializada del que depende la creacién del protocolo de
coordinacion socio sanitaria. La publicacion del Decreto de Atencién Temprana, la
integracién e impulso de actividades dentro de los programas PIAM y PANA y la mejora en
la comunicacidn entre los distintos responsables respecto de la planificacién y puesta en

marcha de actuaciones en las que estan implicadas diferentes lineas estratégicas del PIER.

Asi mismo en la reunién mantenida en Enero de 2020 se decide ampliar el plazo de

finalizacion del PIER a 31 de diciembre de 2021.

Metodologia:

Los resultados de la evaluacién del plan estan organizados en tres niveles. Uno
global de todo el PIER, otro intermedio, en el que se valora el cumplimiento de cada una

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

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

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

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

de avance y su desviacién temporal.

Grado de avance (GA): Cada una de la/s unidad/es orgéanica/s responsable/s de la puesta

en marcha valora el desarrollo de cada actividad respecto a lo previsto en el periodo de
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evaluacién. El resultado de la evaluacidn de los objetivos se obtiene a partir del sumatorio
del GA conseguido en cada una de sus actuaciones frente al total de actuaciones contenidas
en los mismos. Para las lineas estratégicas los resultados se obtienen del sumatorio del
grado de avance de los objetivos frente al total de objetivos contenidos en cada linea. La

tabla 2 muestra la escala de valoracién del grado de avance.

Para la evaluacién del grado de avance del presente ano 2020, al haberse
completado el periodo de actividad 2017-2020, se ha consignado como grado de avance la
sumatoria del total conseguido a lo largo de estos cuatro afios. La intencidn es tener una
visién de la situacién real a final de periodo y poder hacer una estimacién del grado de
avance por conseguir para final de 2021, fecha oficial de terminacién del PIER. A fecha 31
de Diciembre de 2020 se tienen en cuenta todas las actuaciones por haberse cumplido su

plazo de inicio.

TABLA 2. EVALUACION PIER.
ESCALA DE VALORACION DEL GRADO DE AVANCE DE OBJETIVOS, LINEAS ESTRATEGICAS Y GLOBAL

Escala Valoracién
GA y cumplimiento >80% en las actuaciones contenidos en el nivel Adecuado
GA y cumplimiento 80% - 60% en las actuaciones contenidos en el nivel Moderado
GA y cumplimiento <60% en las actuaciones contenidos en el nivel _
No se dispone de informacién en el afio evaluado Sin medicion

GA: Grado de avance

— Desviacion temporal
Como antes se ha referido, actualmente todos los objetivos y lineas de actuacidn tienen
su fecha prevista de finalizacidn el 31/12/2021, incluidas aquellas lineas de actuacién
con fecha prevista de finalizacion anterior al 01/01/2020. Por tanto al no haberse
rebasado la fecha prevista de finalizacién todas las actuaciones pasan a tener los
siguientes estados: Iniciada, No iniciada y Finalizada. En la tabla 3 se definen las

categorias:
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TABLA 3. EVALUACION PIER.
VALORACION DEL GRADO DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES

Categoria Valoracién

Ha comenzado a desarrollarse y su fecha de fin prevista no se ha superado Iniciada

No ha comenzado a desarrollarse a la fecha de cierre de la evaluaciéon y su
fecha de fin prevista no se ha superado.

Ha completado su objetivo y presenta fecha de real de finalizacion

Los resultados detallados sobre la evaluacién del grado avance y desviacion

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

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

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

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

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

El resultado obtenido en la evaluacion de los indicadores de seguimiento incluidos
en cada uno de los objetivos, las lineas estratégicas y del global del plan refleja el
porcentaje de indicadores que han alcanzado el valor esperado (estandar) frente al total
de indicadores contenidos en cada uno de estos niveles. Para ello se emplea la misma

escala de colores que en el caso del grado de avance de las actuaciones (tabla 2).

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

de los indicadores se recogen en el anexo 2.
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Del total de las 189 actuaciones previstas en el PIER, el 31 de diciembre de 2020 se

encuentran iniciadas 134 el 70,5% del total y otras 19 (10%) que se encuentran finalizadas.

El grado de avance a 31 de Diciembre de 2020 ha sido del 46,89% y un 34% de sus

indicadores de seguimiento han alcanzado el estandar esperado.

En la tabla 5 se muestran los grados de avance y nivel de cumplimiento de

indicadores obtenidos del PIER en 2017, 2018 y 2019 de forma independiente. El valor el

PIER 2017- 2020 muestra los pardmetros resumen como sumatorio del periodo 2017-2020.

Asi mismo en la tabla 6 se muestran los parametros resumen obtenidos durante el periodo

por Lineas Estratégicas.

TABLA 5. EVALUACION PIER 2017-2020

VALORACION DEL CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES Y GRADO DE AVANCE GLOBAL

PIER 2017 Evaluacion PIER - Afio 2017
PIER 2018 Evaluacién PIER - Afio 2018
PIER 2019 Evaluacién PIER - Afio 2019
PIER 2017-2020 Evaluacion PIER 2017-2020

TABLA 6. EVALUACION DEL PIER 2017 - 2020

Indicadores

22%
33%
31%
34%

GA
24,94%
40,13%
41,56%
46,89%

CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y ACTUACIONES POR LINEAS ESTRATEGICAS (LE)

Cod.

PIER

LE.O1
LE.02
LE.03
LE.0O4
LE.O5
LE.O6
LE.O7
LE.08
LE.09
LE.10

Adecuado

Denominacion de las Lineas Estratégicas
Evaluacién PIER 2017- 2020
EPIDEMIOLOGIA
INFORMACION
PREVENCION, DETECCION PRECOZ Y DIAGNOSTICO
ATENCION SANITARIA
RECURSOS TERAPEUTICOS
EDUCACION
SERVICIOS SOCIALES
COORDINACION SOCIO-SANITARIA
FORMACION
INVESTIGACION

Moderado [l Bajo

Indicadores

34%
82%
38%
14%
12%
14%
26%

20%

26%

Actuacion
46,89%
76.88%
30,00%
28,13%
41,33%
47,81%
46,57%
50,08%
32,33%
72,50%
31,15%
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A Diciembre de 2020 las lineas estratégicas con grado de avance > 50% son
Epidemiologia, Formacion y Servicios Sociales. Entre el 45 y 49% Recursos terapéuticos y
Educacidn. El resto de las lineas estratégicas muestran GA que oscilan entre el 41% vy 28%

para el periodo.

Es de sefialar que cierto numero de registros de distintas lineas de actuacion no han

sido actualizados y por lo que sus resultados probablemente estén subestimados.

LE-1. Linea estratégica de epidemiologia:

Esta linea consta de un total de 4 objetivos, 15 lineas de actuacién y 18 indicadores.
Del total de actuaciones previstas para el periodo 2017-2020 se encuentran iniciadas el
66,66% (10) y 4 de ellas finalizadas (26,6%). Esta linea en su conjunto presenta un grado de
avance del 76,88%. El 82% de sus indicadores de seguimiento han alcanzado el estandar

marcado para 2020. (tabla 6 y anexo 2).

TABLA 8. EPIDEMIOLOGIA. PERIODO 2017 - 2020
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Cod. Objetivo Indicadores Actuacion
LE.O1 EPIDEMIOLOGIA 82% 76,88%
Obj.01 Mejorar la exhaustividad y representatividad del SIER 100% 92,50%
0bi.02 . i . S

] g/llséorar los procesos de validacion de la informacion incorporada a 50% 71,67%
0Obj.03 glllEeéorar la calidad de la explotacién de la informacion contenida en 100% 83,33%
Obj.04  Realizar un andlisis epidemioldgico de los tumores malignos raros y 83% 60,00%

de la mortalidad por enfermedades raras
Adecuado Moderado || Bajo

Tres de los 4 objetivos que contiene esta linea estan relacionados con el Sistema de
Informacién de Enfermedades Raras (SIER), y presentan grados de avance del 71,67% al

92,50% en sus objetivos con niveles de cumplimiento del 50% al 100% en sus indicadores.

Objetivo 1. Presenta un G.A del 92,5% y el 100% de sus indicadores alcanzan el
estandar esperado a final de periodo. De las tres actuaciones previstas una se encuentra
finalizada, y la relacionada con la inclusién de nuevas fuentes de informacién a partir del

7
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sector sanitario y social presenta un GA del 100%. Durante estos afios se ha incorporado
informacién de nuevas fuentes de informacién tales como Dependencia y se ha avanzado
en el desarrollo de mensajeria electrénica. Actualmente se trabaja en la incorporacion de
notificacién por profesionales sanitarios mediante formularios electrénicos, asociaciones

de pacientes y extraccion de datos de la HCE (formularios Selene).

Objetivo 2. Presenta un G.A del 71,67% y el 50% de sus indicadores alcanzan el
estandar esperado a final de periodo. De las 3 actuaciones de este objetivo 2 presentan un
100% de GA. Una actuacién relacionada con la elaboracion de indicadores de gravedad para
ER y las actuaciones relacionadas con la normalizacién del envio de informacién de las
fuentes al SIER alcanza un 100% de grado de avance. Practicamente la totalidad de las

fuentes aportan la informacién segln una estructura normalizada.

Objetivo 3. Presenta un G.A del 83,33% y el 100% de sus indicadores alcanzan el
estdndar esperado a final de periodo. El Desarrollo de informes monograficos por
patologias y grupos de enfermedades alcanza el 100% de G.A. Desde el inicio del periodo
evaluado se ha publicado 1 informe monografico de ER y 5 informes por patologias (fibrosis
quistica, esclerosis tuberosa, osteogénesis imperfecta, enfermedad de Huntington y

sindrome de Marfan).

Objetivo 4. Presenta un G.A del 60,00% y el 83% de sus indicadores alcanzan el
estandar esperado a final de periodo. De las 6 actuaciones de este objetivo 3 se encuentran
finalizadas. Las dos lineas de actuacidn con mayor grados de avance, 50% en ambos casos,
estdn relacionadas con la elaboracién indicadores e informes sobre tumores malignos raros
(TMR) en general y TMR especificos de la infancia. Se han publicado informes sobre las
tasas de incidencia de TMR en general que comprenden el nimero de casos, tasas brutas
y ajustadas, estratificados por edad, sexo y afio. Queda pendiente el informe sobre

mortalidad. También se ha publicado un informe sobre incidencia de cancer en la infancia.

LE-2. Linea estratégica de informacion:

Esta Linea Estratégica consta de 2 objetivos, 7 lineas de actuacidn y 8 indicadores.
Del total de actuaciones previstas para el periodo 2017-2020, un 75% (5) se encuentran

8
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iniciadas. Esta linea presenta un grado de avance del 30,00%, y el 38% de los indicadores

de seguimiento superan el estadndar esperado en 2020.

TABLA 9. INFORMACION. PERIODO 2017 - 2020
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Cod. Objetivo Indicadores Actuacion

LE.0O2 INFORMACION 38% 30,00%

Obj.05 Garantizar el acceso a la informacién general sobre enfermedades
raras y los recursos disponibles en la Regidon de Murcia en los

. L. . . . 0% 0%
ambitos sanitario, educativo laboral y social

Obj.06 Aumentar la visibilidad de las enfermedades raras
y el grado de sensibilizacion de la ciudadania 60,00%

Adecuado Moderado [l Bajo

Informe de situacion: Continda con retraso el objetivo 5, que depende de la
formacién de un grupo de trabajo que coordine la informacidon sobre las ER y la designacién
de su responsable. Las actividades de sensibilizacién y formacidn a la ciudadania vienen
desarrollandose con normalidad desde el inicio del PIER quedando por impulsar

especificamente el tema de las cuidadoras/es de pacientes con ER.
Informe por objetivos:

Objetivo 5. No presenta grado de avance informado ni valor en indicadores sin
embargo durante 2020 se han llevado a cabo actividades relacionadas con el objetivo. Se
realizd reunidn con para la creacién de un grupo de trabajo que coordine la informacién
sobre ER durante el aifio 2020, y estd ya planificado un cronograma de accién para avanzar
en los contenidos de la pagina web, incluyendo informacién de la parte social y educativa
entre otras acciones, no se le pudo dar continuidad a este objetivo por las dificultades
ocasionadas por la pandemia. También las dificultades de avance en esta linea se deben a
no tener pagina web para visibilizar la informacién; debiendo ademas, avanzar en la

creacion de contenidos para que ello sea posible.

Objetivo 6. Presenta un grado de avance del 60% con un 75% de nivel de
cumplimiento de sus indicadores. La linea de actuacién con mayor de grado de avance
(100%) ha sido la celebracién el Dia Internacional de las Personas con Discapacidad. Las

actividades relacionadas con la sensibilizacion y formacion sobre ER dirigidas a la poblacion
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general presentan un G.A. del 70%. Estas actividades se han desarrollado en los

Ayuntamientos de Molina y Cartagena, promovidas por FEDER al ser miembro integrante

del grupo de servicios sociales.

LE-3. Linea estratégica de prevencion, deteccion precoz y diagndstico:

Esta linea estratégica consta de un total cinco objetivos, 18 actuaciones y 22

indicadores de seguimiento. A Diciembre de 2020 se encuentran iniciadas el 55% (10) de

las actuaciones y una mas se encuentra finalizada. El grado de avance es del 28,13% y un

14% de sus indicadores superan el estandar establecido.

Cod.
LE.O3
0bj.07

0Obj.08
0bj.09
0bj.10
Obj.11

TABLA 10.PREVENCION, DETECCION PRECOZ Y DIAGNOSTICO. PERIODO 2017 - 2020
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Objetivo
PREVENCION, DETECCION PRECOZ Y DIAGNOSTICO

Reducir la incidencia de aquellas enfermedades raras susceptibles
de beneficiarse de programas de prevencidn primaria
Mejorar el diagnédstico prenatal de las enfermedades raras

Mejorar los programas de cribado neonatal de enfermedades
raras

Mejorar el diagndstico y asesoramiento genético

Mejorar el diagnéstico de sospecha de enfermedades raras en
nifios en el ambito de atencidn primaria

Adecuado Moderado [l Bajo

Indicadores

14%

20%
12%

25%
0%

0%

Actuacion
28,13%

24,00%
37,50%

36,67%
37,50%

5%

Informe de situacion: esta linea estratégica no ha avanzado mas en su conjunto

porque la mayoria de las actuaciones implican la coordinacién con otros servicios y su grado

de avance no depende exclusivamente del Centro de Bioquimica y Genética Clinica. Hay

actuaciones que todavia no se han llevado a cabo por falta de recursos humanos que por

otra parte ya venian reflejados en el PIER o por falta en la toma de decisiones como

normalizar la prueba de cribado combinado en el primer trimestre o de aquellas otras de

prevencion en las etapas preconcepcionales, prenatal y postnatal que se pretenden

impulsar a través de los programas PIAM y PANA. Se destaca la necesidad de mejorar la

cartera de servicios, aunque los objetivos ya estan incluidos en los contratos de gestién y

laimportancia de la creacién de una Unidad de Gendmica y Cancer Hereditario que dirigiera
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y coordinara la actividad de diagnéstico gendmico.
Informe por objetivos:

Los objetivos 8, 9y 10 presentan un grado de avance similar situado entre el 36,67%

y el 37,50% pero con distinto nivel de cumplimiento de indicadores.

Objetivo 8. Las actuaciones mas avanzadas estan en relacién con la definicion a
través del PIAM de los circuitos asistenciales para el asesoramiento a la pareja en la toma
de decisiones ante la deteccidon de una ER en la etapa prenatal con un G.A. del 75%. A 2020
se han elaborado los circuitos asistenciales para derivacidon de estos casos pero queda

pendiente de actualizarlos en el PIAM.

Otra de las actuaciones es ampliar la cartera de servicios del CBGC a los test
genéticos prenatales de aCGH y secuenciacion masiva, junto al diagndstico genético
preimplantacional (DGP) de ER con el 70% de GA. Durante 2018 se ha incorpord un panel
de NGS para el estudio de mas de 30 enfermedades raras y se amplié la oferta del CBGC a
los test genéticos prenatales de aCGH. Sin embargo para incluir el DGP en la cartera se

servicios requiere RRHH y que esté funcionando el laboratorio FIV en el HCUVA

Objetivo 9 La actuacion mas destacada con el 90% de GA es la mejora en la toma,
calidad y transporte de la 12 muestra en las plantas de maternidad, no asi para las segundas
muestras en los centros de salud a pesar de estar disponibles los resultados del PCN en
Agora+/Agora Lab desde el verano de 2020. Se requiere para conseguir este objetivo otra
serie de actuaciones, como que se genere un aviso al pediatra del recién nacido a través de
OMI y un sms al mévil de los padres o tutores cuando se requiera tomar una segunda
muestra y que el envio de las muestras al Laboratorio de Metabolopatias se realice

mediante valija interna.

Objetivo 10. Se han ampliado la acreditacién por ENAC, bajo la Norma 15189 de
Laboratorio Clinico, las técnicas gendmicas para el diagnéstico de ER: arrayCGH y el panel
de NGS, esta actuacion presenta un 50% de G.A. La actualizacidn de la cartera de servicios
del CBGC a la demanda de diagndstico genético de ER, también con un 50% de G.A.,
requiere RRHH para la ampliacion de pruebas gendmicas (secuenciacion de exoma/

genoma completo)
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Los objetivos 7 y 11 relacionados con la prevencién primaria y el diagnostico
posnatal en atencién primaria tienen un G.A. del 24% y 5% respectivamente con un 20% y

0% de nivel de cumplimiento de sus indicadores.

Objetivo 7. La revision y actualizacién de las guias para profesionales sanitarios
sobre la utilizacion de medicamentos durante el embarazo es la linea mas avanzada con un
50% de G.A. El protocolo de Consulta Pre-concepcional del PIAM en atencidn primaria sigue

pendiente la actualizacién del PIAM y presenta un 22% de G.A.

LE-4. Linea estratégica de atencion sanitaria:

Esta linea de actuacién consta de 4 objetivos, 16 lineas de actuacion y 17
indicadores de seguimiento. Del total de actuaciones se encuentran iniciadas a Diciembre
de 2020 el 87,5% (14). El grado de avance obtenido para la linea estratégica es del 41,33%,

con un 12% de nivel de cumplimiento de indicadores.

TABLA 11. ATENCION SANITARIA. PERIODO 2017 - 2020
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Cod.  Objetivo Indicadores Actuacion
LE.O4 ATENCION SANITARIA 12% 41,33%
Obj.12 Garantizar la mejor asistencia a las personas con enfermedades 14% 66,67%

raras.
Obj.13 Establecer el modelo regional para la atencién sanitaria a las

personas con enfermedades raras. 0% 33,33%
Obj.14 Asegurar la continuidad asistencial a las personas con

enfermedades raras. 0% 28,33%
Obj.15 Garantizar el acceso a otros dispositivos de atencién sanitaria para

las personas con enfermedades raras. 25% 37,50%

Adecuado Moderado [l Bajo

Informe de situacion: En general ha habido un notable avance en la atencidn
integral a la ER, aunque no se haya registrado del todo en el aplicativo de evaluacion
(Midenet). A nivel de Atencién Primaria se destaca la puesta en marcha de la consulta no
presencial que mejora la capacidad de diagndstico rapido, la comunicacidén y que da
impulso a la telemedicina. A nivel hospitalario se destaca el desarrollo de las consultas

interdisciplinares que se ha iniciado con dos grupos de ER (displasias ectodérmicas y
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displasias o6seas) pero que se esta extendiendo progresivamente y el avance en
coordinacion interdisciplinar gracias a la incorporacién de la enfermera gestora de casos.
Asi mismo se realizan consultas telefénicas con otros hospitales para la mejora del
diagnéstico y se estd abordando un mayor avance de la telemedicina para pacientes en
situaciones de urgencia o con dificultades de desplazamiento. En Selene ya se dispone de

formularios especificos de recogida de datos.
Informe por objetivos:

Los objetivos con mayor grado de avance durante el periodo son el objetivo 12
(garantizarla mejor asistencia a las personas con ER) con el 66,67% de G.A. y 14% de nivel
de cumplimiento de indicadores y el objetivo 15 (garantizar el acceso a otros dispositivos
de atencioén sanitaria para las personas con ER) que presenta un 37,50% de avance y el 25%

de sus indicadores alcanzan el estandar previsto.

Objetivo 12. Las actuaciones con mayor nivel de desarrollo son la creacién y
difusién de un protocolo guia de atencidn a las ER sin diagnéstico orientado a su valoracién
inicial con un 60% de G.A. y asegurar la visibilidad de la informacién sobre ER en los

aplicativos de HCE con el 50%.

Objetivo 15. La actuaciéon mas avanzada es la que establece los criterios de inclusién
y protocolos de actuacion en cuidados paliativos para ER con el 100% de G.A. Se estd
trabajando en un Programa del Paciente crénico complejo-enfermedad rara pediatricoy la
Unidad hospitalizacion domiciliaria y paliativos pedidtricos (UHD y CPP) apostando por un
programa centrado en el paciente: se ha avanzado en la coordinacién entre los Servicios
de Pediatria hospitalaria y la Unidad domiciliaria ,creando en el afio 2020 la figura de gestor
de casos pedidtricos de pacientes crénico complejo-enfermedad rara y facilitando la

transiciéon de la UHD y CPP pediatrica a la de adultos.

Objetivo 13. Presenta un 33,33% de GA durante el periodo. Se ha trabajado en la
definicidon de una unidad coordinadora de referencia para las ER, alcanzandose el 90% de
G.A. En 2019 y una vez definida la unidad coordinadora de referencia de ER se inici6 la
definicidon de las unidades regionales especificas para las ER. También se ha puesto en

marcha la elaboracién de protocolos de coordinacion de la salud mental infanto juvenil con
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la seccion de genética médica, la unidad de hospitalizacién de corta estancia y el centro de

salud mental.

Objetivo 14. Presenta un grado de avance del 28,33%. La actuacién mas destacada

va dirigida a conseguir la implantaciéon de un gestor de casos en todas las areas de salud

como figura que facilite la coordinacidon de la atencion sanitaria interdisciplinar con un 45%

de G.A. para el periodo, se han contratado profesionales de enfermeria para la gestion de

casos en las areas 1, 3 y 9, y durante 2020 se ha creado la figura de gestor de casos

pediatricos de pacientes crénico complejo-enfermedad rara, dicho puesto esta cubierto

por personal de enfermeria, ubicado en el drea | para la coordinacién de todas las dreas de

salud.

LE-5. Linea estratégica de recursos terapéuticos:

Esta linea estratégica consta de 6 objetivos, 22 lineas de actuaciéon y 22 indicadores

de seguimiento. A Diciembre de 2020 se encuentran iniciadas el 36,66% (8) de las

actuaciones y el 27,27% (6) se encuentran finalizadas. El grado de avance para el periodo

es del 47,81% y el 14% de sus indicadores superan el estandar establecido.

Cod.

LE.OS
Obj.16

Obj.17

Obj.18

Obj.19
0bj.20
Obj.21

TABLA 12. RECURSOS TERAPEUTICOS. PERIODO 2017 - 2020

Objetivo

RECURSOS TERAPEUTICOS

Desarrollar e implantar un programa de autorizacién, seguimiento
y evaluacion de Medicamentos sujetos a Evaluacion de Resultados
en Salud.

Facilitar el acceso a productos sanitarios, coadyuvantes, material
de cura, dispositivos médicos y productos dieto-terapéuticos a las
personas afectadas por una enfermedad rara.

Fomentar el acceso seguro de las personas afectadas por
enfermedades raras a terapias avanzadas.

Potenciar la red de servicios de atencién temprana.
Acelerar la implantacion de medidas de atencion temprana.

Potenciar el area de rehabilitacidn en la atencidn a las personas
con enfermedades raras

Adecuado Moderado [l Bajo

14

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

Indicadores Actuacion

14%

33%

0%

0%
33%
0%
0%

47,81%

100%

66,67%

16,67%

50%
52,50%

1%
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Informe de situacién: Se encuentra implantado el programa previsto de evaluacion
de medicamentos sujetos a resultados en salud (MERS) este objetivo se encuentra
finalizado. Se dispone de protocolos de dispensacién hospitalaria de productos dietéticos
y de medidas de financiacion para otros de dificil acceso. Se ha creado un grupo de trabajo
para hacer un informe sobre necesidades y mejora de acceso a productos sanitarios por
parte de personas con ER. En Atencién Temprana se ha finalizado la tramitacién del
proyecto del Decreto y queda pendiente su aprobacién en Consejo de Gobierno, asi mismo
ha aumentado la a financiacién de los Centros de Desarrollo Infantil y Atencién Temprana
(CDIAT) y el nimero de horas de atencion disponibles. Se esta trabajando para aumentar

la cobertura regional de consultas y tratamiento rehabilitador en la ER mas frecuentes.
Informe por objetivos:

Los objetivos con mayor grado de avance durante el periodo son el objetivo 16 con
un 100% y 33% de nivel de cumplimiento de sus indicadores, el objetivo 17 y el 20 con un

grado de avance del 66,67% y el 52,50% respectivamente.

Objetivo 16. A fecha actual todas las actividades de este objetivo se encuentran

finalizadas.

Objetivo 17. De las tres actuaciones una se encuentra finalizada y otra presenta un
100% de G.A. para el periodo: la creacion de un grupo de trabajo de material sanitario,

coadyuvantes, material cura y dispositivos para las ER.

Objetivo 19. La actuaciéon con mayor nivel de desarrollo, un 50% de G.A. estd en
relacion con la consolidacién y aumento la red regional de CDIAT y el nimero de horas de
atencién disponibles. Se ha aumentado la a financiacién de los CDIAT mediante
subvenciones nominativas a lo largo del periodo y en concreto en 2020 ha habido
incremento de un 5'8% con respecto al ejercicio anterior. Ademds se ha apoyado
econdmicamente a las entidades del sector de la discapacidad con una aportacién especial
para apoyar los gastos ocasionados por la pandemia a través de un decreto de concesidn
directa. También se estd aumentando las horas de atencién a través de la financiacién de

prestacion vinculada para menores en situacion de dependencia.

Objetivo 20. Formalizar un marco que regule la realizacion de Programas de
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Atencién Temprana Hospitalaria, asi como la coordinacidn precisa con otros servicios del
sector, presenta un 50% de G.A. Entre los afios 2018 y 2019 se ha desarrollado el marco
normativo y ha sido publicado en 2019. Este marco regula las actividades en el HUVA. La

cobertura geogréfica de los EOEP es del 55%.

El resto de objetivos 18 y 21 no presentan informacion actualizada y sus grados de

avance similares a los obtenidos en 2019.

LE-6. Linea estratégica de educacion:

Esta linea contiene 5 objetivos, 29 lineas de actuacidon y 27 indicadores de
seguimiento. Del total de actuaciones previstas para el periodo, a Diciembre de 2020 el
93,1% (27) se encuentran iniciadas. El grado de avance de esta linea en conjunto es del

46,57% y un 26% de nivel de cumplimiento de sus indicadores.

TABLA 13. EDUCACION. PERIODO 2017 - 2020
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Cod. Objetivo Indicadores Actuacion
LE.O6 EDUCACION 26% 46,57%
Obj.22 Informar y sensibilizar a la comunidad educativa sobre las 40% 47,00%

enfermedades raras.
Obj.23 Mejorar la informacién disponible en los centros educativos
sobre las necesidades especificas para la escolarizacién y

. . 20% 47%
aspectos socio-sanitarios de los alumnos con enfermedades
raras.
Obj.24  Determinar lo mas tempranamente posible las necesidades o o
. 33% 60%
educativas del alumnado con enfermedades raras.
i Ofrecer una atencién educativa adaptada al alumnado con
02,25 P 11% 30,45%
enfermedades raras.
i Coordinar las actuaciones educativas, sanitarias y sociales del
02,26 y 40% 49,40%

alumnado con enfermedades raras en el contexto escolar.
Adecuado Moderado [l Bajo

Resumen de Situacion en 2020: Durante 2020 la linea de educacidén se ha visto muy
afectada por la pandemia y las suspensién de las actividades lectivas, aunque si existid
actividad lectiva on line. Durante el aio 2020 se ha trabajado en el desarrollo de acciones
formativas dirigidas al profesorado y a los servicios de orientacién relacionados con la
atencién tempranay la inclusidn educativa entre otros con la colaboracién de FEDER. Uno

de los objetivos que se pretende lograr es identificar las necesidades educativas de
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alumnos con ER antes de su escolarizacidn y se ha iniciado un estudio para conocer la

respuesta educativa a las necesidades detectadas.

También se ha puesto en marcha un plan de trabajo individualizado para que todos
los orientadores del centro educativo intenten identificar las necesidades, recursos
especificos y eliminar el estigma de alumnos con alglin tipo de ER de manera
personalizada. Otros objetivos durante el presente afio han sido afadir la insistencia en
que el plan de convivencia y de accién tutorial tenga especial dedicacién para alumnado
con necesidad educativa, inicio del plan de accién socio-emocional desde septiembre y se

van a intensificar las sesiones de trabajo interdisciplinar en los centros educativos.
Analisis por objetivos 2020:

El objetivo 22 presenta un grado de avance del 47%, la linea de actuacién mas
destacada con el 80% de avance es la inclusidn en los Planes de Convivencia y en los Planes
de Accion Tutorial de los centros educativos, la lucha contra el estigma y exclusion del
menor con ER. En Julio de 2020 se ha publicado la resolucién en la que quedan expuestas
las actuaciones integradas en la LE de Educacion del PIER, a desarrollar por los centros

educativos.

Los objetivos 23 y 24 mejorar la informacidn disponible en centros educativos sobre
necesidades especificas de alumnado con ER y su deteccion temprana presentan el 47% y
60% de grado de avance. La actividades mas destacada con el 100% de GA son la realizacién
sesiones de trabajo trans-disciplinares, de presentacién de casos y la realizacion de

evaluaciones psicopedagdgicas o pedagdgicas en el alumnado con ER que lo requiera.

El objetivo 25, ofrecer una atencidn educativa adaptada al alumnado con ER obtiene
un 30,45%. La actuacién mas desarrollada con el 100% de GA consiste en el asesoramiento
a los tutores, para el apoyo y acompafiamiento en el acceso y la transicidn entre etapas

educativas. (LA actualizada en 2019)

Desde la resolucién de 29 de mayo de 2018 de la Secretaria general de la Consejeria
de Educacién, Juventud y Deportes los centros de educacién primaria deben remitir copia
del historial académico a los centros de educacién secundaria y en el caso de alumnado con

necesidades especificas de apoyo educativo copia del Plan de Trabajo Individualizado del
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alumno y en su caso el informe psicopedagdgico inicial y los informes de revisiéon que se

hayan realizado a lo largo de la etapa.

El objetivo 26, (coordinar las actuaciones educativas, sanitarias y sociales del
alumnado con ER) presenta un grado de avance del 49,40%. La lineas de actuacion mas
destacadas con el 100% de GA concreta actividades para la incorporacidon en centros
educativos de profesionales con perfil sanitario para atender al alumnado que precise
cuidados continuados durante el horario escolar. Se inicié un programa experimental con
4 CEIP y un IES en los que se escolarizaba preferentemente al alumnado con necesidades
especificas. Estos centros cuentan con un enfermero y con un auxiliar técnico educativo
para la atencién de las necesidades especificas de estos alumnos (situacién a Diciembre de

2019).

Con el 90% de GA las actividades de informacion a los centros educativos de la red
de centros sanitarios que les corresponden para la atencidén sanitaria en caso necesario. En
Octubre de 2018 se habia informado a los 70 centros en los que se detectaron las

necesidades mas intensas o perentorias.

LE-7. Linea estratégica servicios sociales:

Esta linea estratégica consta de 8 objetivos y 28 lineas de actuaciéony 28 indicadores
de seguimiento. A Diciembre de 2020 se encuentran iniciadas el 82,14% (23) de sus lineas
de actuacién. El grado de avance de esta linea en conjunto ha sido de 50,08%, los

indicadores de seguimiento el 64% han alcanzado el estdndar esperado.
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TABLA 14. SERVICIOS SOCIALES. PERIODO 2017 - 2020
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Cod. Objetivo Indicadores Actuacion
LE.O7 SERVICIOS SOCIALES 50,08%
Obj.27  Potenciar el acceso de los afectados por las enfermedades raras a

los servicios sociales de atencidn primaria (informacion, 70,00%

orientacién y asesoramiento).

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

Obj.29  Mejorar las ayudas econémicas para entender las necesidades
socio-familiares o las Ayudas Individualizadas a Personas con 50% 85%
enfermedades raras en situacion de discapacidad.

Obj.30  Mejorar la valoracién de la discapacidad y la dependencia en los

100% 82,50%

0,
afectados por enfermedades raras. 62,50%
Obj.31  Promovery apoyar el movimiento asociativo de las personas con o
34,00%
enfermedades raras.
Obj.32  Promover la accesibilidad universal a nivel local y autonémico. 46,67%

Obj.33  Promover la deteccién precoz de situaciones de riesgo social en
familias de menores afectados por una enfermedad rara para una 0% 0%
valoracién y abordaje tempranos.

Obj.34  Realizar procesos de intervencion familiar dirigidos a disminuir los
indicadores de riesgo en menores afectados de enfermedades 100% 20%
raras.

Adecuado Moderado [l Bajo

Informe de situacidn y por objetivos:

Se ha incrementado anualmente el presupuesto destinado a mejorar la coberturay
estabilizar la dotacién de los Centros de Servicios Sociales Municipales en la Region, ello
supone favorecer el acceso a la informacién y a los recursos, servicios y prestaciones
sociales, procurando asesoramiento, orientacidon adecuada y valoracién al conjunto de los
ciudadanos y entre ellos a las personas con ER y a sus familiares, a través de la Red Publica

se servicios sociales de atencion primaria

Se han reforzado los servicios de proximidad de caracter domiciliario para garantizar
los cuidados, el apoyo, la vinculacién al entorno, especialmente los dirigidos a personas
mayores, con discapacidad o en situacidon de dependencia. Estos servicios comprenden la
ayuda a domicilio, teleasistencia, respiro familiar y cualquier otro de andloga naturaleza

que se preste en el domicilio de la persona usuaria.
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Se han destinado créditos presupuestarios para hacer frente a situaciones
extraordinarias derivadas del COVID-19, y asi se han reforzado las plantillas de centros de
Servicios Sociales y centros del IMAS, en caso de que sea necesario realizar sustituciones
por prevencién, por contagio o por prestacion de nuevos servicios o sobrecarga de la

plantilla.

Se ha avanzado en la elaboracidn del decreto de Atencién Temprana, pendiente de
aprobacién. En relacion con la consolidacién y aumento de la red regional de CDIAT y el
numero de horas de atencién disponibles; se ha incrementado el presupuesto para mejorar

el numero de menores atendidos en atencion temprana.

La realizacién del estudio de viabilidad para asignar a los Centros de Desarrollo
Infantil y Atencion Temprana en la Region, (CDIAT) sectores geograficos concretos, con
determinacion, en su caso, de posibles especialidades/especificidades en ER, esta

actuacidn se ha dado por finalizada.

Se ha ampliado la dotacidon de las partidas destinadas a garantizar ingresos
suficientes a las familias, para asegurar la cobertura de sus necesidades basicas. Las lineas
de actuacion destinadas a convocar ayudas econdmicas individualizadas a personas con
discapacidad (PcD) y a situar el importe de las ayudas Individualizas concedidas en el 100%
de la cantidad presupuestaria o el importe establecido por la orden de convocatoria,

presentan un importante grado de avance.

Con el 70% de Grado de Avance figuran las actividades encaminadas a priorizar en
las Ayudas Individualizadas a PcD, a personas afectadas por ER en situacidon de

vulnerabilidad social, atendiendo el 100% de la demanda.

Destacan las lineas cuyos objetivos son la difusidon e implementacién de una Guia
de Orientacidn para la Valoracion de la Discapacidad en ER sobre 30 ER existentes en la
Region de Murcia con el 100% de GA vy la publicacion de la Il Guia de Orientacion para la

Valoraciéon de la Discapacidad incorporacién anual de 16 ER nuevas con el 100%.

Se ha incentivado el objetivo 31, promover el movimiento asociativo de las personas
con ER, mediante el apoyo técnico y econdmico a las entidades que las representan vy el

promover la accesibilidad universal, con el desarrollo y aplicacion de la normativa para la
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supresion de barreras arquitectdnicas y fomento de la accesibilidad universal. Se pretende
impulsar la informacion vy, la participacion comunitaria a través de las asociaciones de

personas afectadas, y la coordinacion interinstitucional.

Destacar el desarrollo de las acciones informativas como instrumentos clave para
favorecer la sensibilizacion y la concienciacidn social ante esta problematica, que
trabajamos interdepartamentalmente en colaboracion con otras Consejerias, al igual que
la celebracién del dia internacional de las personas con discapacidad presenta un 100% de

nivel de desarrollo.

Asi mismo el impulso a la formacién con numerosas actuaciones cuya finalidad es
dar respuesta a las necesidades de formacién en esta materia de los profesionales de

atencion primaria de los servicios sociales y salud

Finalmente sefalar que no existe una Cartera de Servicios Sociales especifica para
personas con ER, aunque si existe una red de servicios sociales que representan un
elemento de apoyo fundamental en la atencién integral de pacientes con enfermedad rara,

su familia y/o personas cuidadoras.

LE-8. Linea estratégica de coordinacion socio-sanitaria:

Esta linea consta de 2 objetivos, 8 lineas de actuacion y 10 indicadores. Del total de
actuaciones previstas durante el periodo se han iniciado el 37,50% (3), y el 25% (2) estan
finalizadas. Presenta un 32,33% de grado de avance con un 20% de nivel de cumplimiento

de sus indicadores.

TABLA 15. COORDINACION SOCIO-SANITARIA. PERIODOD 2017 - 2020
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBJETIVOS

Cod. Objetivo Indicadores Actuacion
LE.O8 @ COORDINACION SOCIO-SANITARIA 20% 32,33%
Obj.35 Elaborar un protocolo de coordinacién socio-sanitaria en la

atencion a las personas que padecen una enfermedad rara y sus 29% 58,00%
familiares.

Obj.36 Mejorar la comunicacién entre profesionales y favorecer el trabajo
en red para el abordaje integral de las personas con enfermedades 0% 6.67%
raras y sus familiares.

Adecuado Moderado [l Bajo
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Informe por objetivos:

Objetivo 35 (elaborar un protocolo de coordinacidn socio-sanitaria en la atencién

de personas con ER y sus familiares) alcanza un grado de avance del 58,00%. Se han iniciado

totas las actuaciones y dos se encuentran finalizadas. La actuacién con mayor grado de

avance es el disefio un marco juridico y administrativo de coordinaciéon y asistencia socio-

sanitaria para la atencién a personas con ER y sus familiares, con un 40% de G.A. Se ha

trabajo mucho en este sentido y la Comisidon Regional de Coordinacién Socio Sanitaria ha

aprobado la elaboracion del Decreto. Sin embargo, debido a la pandemia todavia no se ha

iniciado.

Objetivo 36 Se ha iniciado la elaboraciéon de una plataforma de coordinacién

sociosanitaria en la que se compartird de forma segura la informacién necesaria para

asegurar una adecuada coordinacién de la atencién. Esta actuacion presenta un 20% de

G.A.

LE-9. Linea estratégica de formacion:

Esta linea dispone de 3 objetivos, 23 lineas de actuacion y 3 indicadores de

seguimiento. Del total de actuaciones previstas durante el periodo, a Diciembre de 2020 se

encuentran iniciadas el 69,56% (16) y finalizadas el 8% (2). El grado de avance de esta linea

en conjunto es del 72,50% y el cumplimiento de sus indicadores del 67%.

Cod.
LE.09
0bj.37

Obj.38

0bj.39

TABLA 16. FORMACION. ANO PERIODO 2017 - 2020

Objetivo Indicadores
FORMACION
Aumentar el conocimiento sobre las enfermedades raras en la
formacién de grado de las carreras de ciencias de salud, ciencias 100%

sociales y educacién.

Profundizar en la nocidn y manejo de las enfermedades raras en
la formacion postgrado universitaria en los ambitos de la salud,

social y educativo y en la formacién sanitaria especializada 100%

(residencia).

Fomentar la formacién continuada relacionada con las

enfermedades raras en los profesionales sanitarios de G
0

educacion, de servicios sociales y en los empleados publicos de
la Administracion Local y Regional.

Adecuado Moderado [l Bajo
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Informe de situacién: La LE presente un importante avance en la mayoria de sus
actuaciones y en la integracién de contenidos sobre ER en los programas de formacion de
los diferentes grados universitarios y se han conseguido acuerdos para la inclusion en los
planes de estudios. En formaciéon continuada también se han conseguido avances
importantes pero en menor grado debido a que este objetivo depende de la aprobacion de
guias y protocolos por parte de otros organismos. Estd en desarrollo la inclusién de los
contenidos sobre farmaco vigilancia y pediatria en ER, de forma transversal dentro de Ia
formacidn sanitaria especializada. También se esta trabajando para implementar acciones

conjuntas con los sectores de educacién y politica social.
Informe por objetivos:

El objetivo 37 (aumentar el nivel de conocimiento de las ER en la formacion de
grado) ha alcanzado un GA del 100%. En 2019 se finalizé una linea de actuacion
(Incrementar los contenidos docentes acerca de ER en los distintos grados universitarios
de la Salud, ciencias sociales y educacidn). A pesar de tener conseguido el objetivo se ha
realizado un seguimiento para ver cdmo se desarrolla. Vemos que se ha concretado ya con
lainclusion de un seminario sobre EERR en la guia docente de la titulacién de Enfermeria 'y
dos seminarios en la de Educacidn. La segunda linea activa en 2020 relacionada con la
sensibilizacidn a los profesores y estudiantes en la importancia de mejorar la atencién
sanitaria, social y educativa y la investigacién en ER presenta también un grado de avance
del 100%. Este afio se ha celebrado el Xlll Congreso internacional de Enfermedades Raras
(on-line) con distintos contenidos sobre ER, medicamentos huérfanos, diagnostico e

investigacion en ER.

El objetivo 38 (profundizar en el conocimiento y manejo de las ER en la formacion
de posgrado) alcanza el 57,5% de GA. Se finalizé en 2019 una actuacion (Incluir unidades
didacticas sobre las enfermedades raras en los programas de master y doctorado).En esta
actuacién se ha realizado un seguimiento igual que en el objetivo 37, viendo que se ha
materializado en la realizacidn de 2 tesis doctorales y 2 TFG relacionados con EERR. Destaca
también con el 75% de GA las actividades relacionadas con la introduccién en los programas
docentes de FSE contenidos relacionados con diagndstico, tratamiento y rehabilitacion de

ER. Rotacion: este afio se han introducido rotaciones en Genética y Dismorfologia,
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Reumatologia Infantil y Neuropediatria.

El objetivo 39 en relacidon con la formacidon continuada sobre ER en distintos
colectivos alcanza el 60,00% de G.A. De las 18 lineas de actuacién de este objetivo cuatro
de ellas presentan un G.A del 100% en 2019. En 2020 se apuntan con un 95% de G.A. las
acciones de informacién sobre el Plan estratégico de ER y las necesidades y limitaciones de
las personas con ER y sus familias (calidad de vida).Se ha celebrado la 42 Jornada para
Pacientes y Familiares con Enfermedades Inflamatorias y Autoinmunes Sistémicas, con
contenidos sobre el cuidado dermatoldgico, ejercicio fisico y alimentacién de estos

pacientes.

En este objetivo hay 5 lineas de actuacion cuyo grado de avance es de 0% (39.05,
39.08, 39.09, 39.15y 39.17). Esto se debe a que las actuaciones de la Linea de Formacién
es la de difusidn de diferentes documentos y guias que no se han realizado todavia y

estamos a la espera de su recepcion.
Es preciso ultimar los documentos siguientes:

- Documento guia de la asistencia sanitaria a las personas con EERR (corresponde al
39.05). Pueden existir algunas guias editadas por FEDER pero no hay ninguna oficial
de la Region de Murcia.

- Decreto de Atencidon Temprana (corresponde al 39.08 y 39.09). Existe un borrador
y se estd gestionando su aprobacion definitiva.

- Guias de estilo de atencién y buen trato a personas con EERR (corresponde al
39.15). Como con el primer documento resefiado pueden existir guias editadas por

FEDER pero no hay oficiales.

La actuaciones relacionadas con la informacion sobre aspectos basicos clinicos y
sanitarios de las enfermedades raras a personal de centros educativos y servicios sociales,
presenta un 70%. En 2020 se ha trabajado realizando propuestas de acciones transversales
de formacidn continuada dentro de la Linea Estratégica de Formacién del PIER que afecten
a los dmbitos, educativo, social y sanitario, que se contemplarian dentro del Plan de
Formacién Interadministrativo de la Escuela de Formacién e Innovacién. Se planteé la

posibilidad de Jornadas o una accién formativa Unica dentro del Programa de Calidad de
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las Unidades (PCU), quedando definidos tanto contenidos como cronograma. Sera una
actividad para ser desarrollada en el segundo semestre del ejercicio 2021. También se han
llevado a cabo acciones formativas sobre ER en el Ayuntamiento de Molina y Cartagena.
Ademas, en 2021 se estan desarrollando acciones formativas de Farmaco-vigilancia, de
Cuidados Paliativos en personas con EERR y del Plan de Cribado Neonatal parael personal
sanitario. Asimismo, en 2021, se ha desarrollado una accién formativa, incluida dentro del
Plan Regional del Profesorado, cuyas temdticas centrales han sido: servicios de atencién
directa destinados a los afectados por enfermedades raras, recursos disponibles sobre el
adecuado tratamiento de las enfermedades raras, necesidades de afectados por

enfermedades raras y Programa de Atencidon Temprana Hospitalario.

LE-10. Linea estratégica de investigacion:

Esta linea se compone de 3 objetivos, 23 lineas de actuacidon y 23 indicadores de
seguimiento. Del total de actuaciones previstas, a Diciembre de 2020 se encuentran
iniciadas el 78,26% (18) y el 13,04% (3) se encuentran finalizadas. Esta linea presenta un

31,15% de grado de avance y un 13% de cumplimiento de indicadores.

TABLA 17. INVESTIGACION. ANO 2020
% DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES Y DE AVANCE DE ACTUACIONES POR OBIJETIVOS

Cod. Objetivo Indicadores Actuacion
LE.10 INVESTIGACION 26% 31,15%
Obj.40 Potenciar proyectos de investigacién encaminados a mejorar el

diagnéstico de enfermedades raras. 25% 29,44%

Obj.41 Potenciar la realizacién de estudios de investigacién relacionados
con la mejora en el tratamiento de las enfermedades raras. 40% 39%

Obj.42 Desarrollar lineas de investigacion en relacion con la epidemiologia
de las enfermedades raras. 17% 25%

Adecuado Moderado [l Bajo
Informe de situaciéon: A diciembre de 2020 se han iniciado todas las actuaciones
previstas excepto dos, y tres se encuentran finalizadas. Sin embargo el grado de avance no
es mayor debido a que son proyectos plurianuales. Las publicaciones sobre trabajos
realizados sobre ER estan todas en marcha. Como linea de investigacién con especial

impulso desde esta Direccidon General se destaca el estudio de terapias personalizadas para
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personas con ER, el dirigido a medicamentos huérfanos y el presentado a través del IMIB y

CIBERER sobre la red de posicionamiento terapéutico.

Objetivo 40 (desarrollar proyectos de investigacion para la mejora del diagnédstico
de ER) presenta un grado de avance del 29,44%.Las investigaciones llevadas a cabo sobre
la aplicacion la NGS para el estudio de la discapacidad intelectual y anomalias congénitas
presente un 100% de G.A, se ha publicado un articulo en 2020 y hay mas en colaboracién.
El estudio la asociacidon entre mutaciones desmosdmicas germinales, causantes de

miocardiopatia arritmogénica y cancer presenta un 50% de G.A.

Objetivo 41 presenta el mayor grado de avance con el 39%. La investigacion sobre
medicamentos huérfanos presenta un 100% de G.A. Se ha publicado un estudio sobre

Girosivan en 2020 y contintian actualmente los ensayos clinicos en distintas unidades.

Objetivo 42 La actuacidon con mayor G.A. 100% es: Realizar un estudio de ER de base
genética con efecto fundador en la Region. Se ha publicado un estudio sobre las mutaciones

asociadas a la Porfiria Aguda Intermitente.
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ANEXO 1: EVALUACION DE LAS ACTUACIONES

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

01.02

01.03

02.01

02.02

02.03

03.01

03.02

03.03

04.01

04.02

04.03

04.04

04.05

04.06

Actuaciones

Adaptar el actual listado de enfermedades raras a CIE10ES.

Desarrollar un listado propio de enfermedades raras para el SIER.

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

Monitorizar el rendimiento y validez de las fuentes.

Desarrollar nuevos procesos de validacion automatica de la informacion.
Monitorizar la calidad de la informacién contenida en SIER.

Desarrollar nuevos indicadores de gravedad de la enfermedad.

Desarrollar informes monograficos por patologias y grupos de enfermedades.
Establecer una definicidon de “Tumor Maligno Raro” en la Region de Murcia.
Definir criterios que identifiquen las ER que causan mortalidad en la Region de Murcia.
Consensuar los indicadores epidemiolégicos los TMR y la mortalidad por ER.

Elaborar informes generales periddicos de los TMR en la Regién de Murcia.

Elaborar informes periddicos generales de la mortalidad por ER en la Regién de Murcia.

Elaborar un Informe especifico de los tumores raros infantiles.

27

Grado de avance (afio en curso) Estado de las

200 [ 20s [0 [

25% 100%  100% 100% 2017 2021
5% 100% 85% 85% 2017 2021
100% 50% 100% 100% 2017 2021
0% 0% 95% 95% 2017 2021
25% 50% 50% 50% 2017 2021
100%  100% 70% 50% 2017 2021
15% 20% 20% 50% 2017 2021
100%  100%  100% 100% 2017 2021
50% 90% 100% 100% 2017 2021
0% 90% 100% 100% 2017 2021
0% 10% 10% 100% 2017 2021
0% 50% 50% 50% 2017 2021
0% 5% 100% 100% 2017 2021
0% 0% 0% 0% 2017 2021

0% 50% 50% 50% 2017 2021
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INFORMACION. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

Grado de avance (afio en curso) Estado de las

2017 | 2018 mm actuaciones

Desarrollar una pagina web Unica en la RM sobre enfermedades raras. 0% 0% 0% 0% 2017 2021

Cod. Actuaciones

Fomentar actividades relacionadas con las ER dentro de la Escuela para la Salud

05.02 Hel5Rezionide Ml 0% 25% 0% 0% 2017 2021

05.03 Crear un grupo de trabajo para coordinar la Informacién sobre ER. 0% 0% 0% 0% 2017 2021

06.01 Desa.urro.llar acuon.es de sgnmblluacnon en cada uno de los ambitos 50% 75% 70% 70% 2017 2021
(sanitario, educativo, social, laboral).

06.02 Celgbrar el Dia Internacional de las Personas con D|sc.apaC|dac! conjuntamente Administracion, y 0% 100% 60% 100% 2017 2021
entidades del Tercer Sector, contando con la presencia de Entidades de personas con ER.

06.03 Celebrar la Feria de las Entidades de discapacidad (incluir a Entidades de personas con ER). 0% 0% 70% 40% 2017 2021

06.04 Desarrollo de acciones de reconocimiento social a las personas cuidadoras de personas con 0% 0% 0% 0% 2017 2021

discapacidad y de las ER.
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PREVENCION, DETECCION PRECOZ Y DIAGNOSTICO. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

07.01

07.02

07.03

08.01

08.02

08.03

08.04

08.05

08.06

08.07

09.01

09.02

09.03
10.01
10.02
10.03
10.04
11.01

a de Sallud

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

Colaborar con el ECEMC, desde los servicios de Neonatologia de la Region y a su vez integrar esta
informacidn en otros registros relacionados (SIER).

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

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

Potenciar a través del PIAM la normalizacion de los procedimientos del cribado de cromosomopatias
en el ler trimestre.

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

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

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

Posibilitar la confirmacion de los fetos diagnosticados de ER.

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

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

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

Ampliar el n2 de enfermedades a detectar en el cribado neonatal (HAC y Lisosomales).
Ampliar la acreditacion por ENAC a todos los ensayos que se realizan en el CBGC.

Actualizar la cartera de servicios del CBGC a la demanda de diagndstico genético de ER.
Identificar los laboratorios de analisis genéticos y serv. de asesoramiento con actividad (RM)
Elaborar el Plan de Genética de la Regién de Murcia.

Ampliar intervenciones del PANA para mejorar la deteccion precoz de ER en nifio.
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ATENCION SANITARIA. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

od. ctuaciones stado actuacion
2017 | 2018 | 2019 | 2020 |

12.01 Estudiar el tiempo medio de diagndstico de las ER, monitorizarlo y reducirlo. 0% 0% 0% 25% 2017 2021

12.02 Implantar en OMI algoritmos de sospecha en atencidn primaria. 0% 0% 0% 7% 2017 2021

Establecer y difundir un protocolo guia de atencidn a las ER sin diagndstico orientando su valoracién

12.03 inicial 0% 60% 0% 60% 2017 2021

12.04 Establ.ecer. protocolos e§peC|f|cos para ER orientando su atencién y derivacion a la unidad de 0% 7% 0% 15% 2017 2021
experiencia correspondiente.

12.05 SCl:e:artzcl):gs;Ianlq?st::g|;¢I’:£I|nares (valoracion del paciente por los distintos especialistas implicados en 0% 11% 11% 15% 2017 2021

12.06 Asegurar la visibilidad de la informacion relevante sobre ER en los aplicativos de HCE. 50% 50% 50% 50% 2017 2021

13.01 Definir una unidad coordinadora de referencia para las ER 0% 90% 100% 90% 2017 2021

13.02 Definir la unidades de referencia regionales especificas de ER. 0% 0% 0% 0% 2017 2021

13.03 Facilitar la creacién de CSUR regionales y su participacion en las redes internacionales de ER. 100% 0% 100% 100% 2017 2021

14.01 Impla.n,tar un.ges.to.r de C.aS(.)S fen todas las areas de salud como figura que facilite la coordinacion de la 11% 33% 33% 45% 2017 2021
atencidn sanitaria interdisciplinar.

14.02 Implant.ar Ias. con.sultas de tran§|C|c?n para pacientes con ER trabajando de forma interdisciplinar entre 5% 11% 11% 25% 2017 2021
los servicios implicados en pediatria y adultos.

14.03 Sesiones médico-quirurgicas entre pediatras y adultos sobre casos de la consulta de transicion. 0% 11% 11% 15% 2017 2021
Elaborar protocolos de coordinacion de la Salud Mental Infanto-Juvenil con la Seccién de Genética o o o o

15.01 Médica, la Unidad de Hospitalizacion de Corta Estancia y el Centro de SM en pacientes con ER. 0% 0% 10% 0% AU R

15.02 Mejorar el Protocolo de transicion y derlv:'acmn desde e~l Programa de Salud Mental Infanto-Juvenil al 0% 0% 0% 0% 2017 2021
Programa Salud Mental de Adultos, a partir de los 15 afios.

15.03 JCurs:;i%rupos psicoeducativos de entrenamiento de padres en los Centros de Salud Mental Infanto- 0% 20% 20% 20% 2017 2021

15.04 Establecer criterios de inclusién y protocolos de actuacién en cuidados paliativos para ER. 0% 90% 90% 100% 2017 2021
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RECURSOS TERAPEUTICOS. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

Grado de avance (afio en curso)

Estado de las

16.01 Desarrollar e implementar normativa de regulacién del programa MERS. 100% 100% 100% 100% 2017 2021 _
16.02 Crear un grupo de trabajo para que establezca los criterios de utilizacion de MERS en la CRFT. 100% - - 100% 2017 2021 _

Desarrollar una plataforma informdtica para la obtencién y registro de datos clinicos necesarios para evaluar los o o
16.03 resultados de los tratamientos con MERS, integrada en los sistemas de informacion del SMS. Lo ) ) do0 2017 2021
16.04 !Elaborar for.m.u.larlos enla hISt?rla clinica mforn.\atlzada de Selene, para registro de datos clinicos y emision de 100% ) ) 100% 2017 2021

informe de inicio y de renovaciones de los medicamentos que la CRFT catalogue como MERS.
17.01 Crear un grupo de trabajo de material sanitario, coadyuvantes, material cura y dispositivos para las ER. 100% 100% 100% 100% 2017 2021 _
17.02 Elaborar un analisis de necesidades y las propuestas de mejora en el acceso a estos productos. 0% 0% 0% 0% 2018 2021 _
17.03 Valorar las patolog|a§ que, ep fyncmn de las dificultades de acceso a los recursos nutricionales, pudieran 100% 100% 100%  100% 2017 2021

catalogarse de especial seguimiento.
18.01 Crear un mapa de recur’sos de terapias ayanzadas disponibles en la Region de Murcia y sus aplicaciones en 0% 0% 0% 0% 2017 2021

enfermedades raras, asi como las modalidades de acceso.
18.02 Incrementar los enlaces de colaboracién con plataforma.s europeas de alta produccion, de reciente creacion y el 0% 0% 0% 0% 2017 2021

uso de bancos europeos de productos basados en terapias avanzadas.
18.03 Promover el desarrollo de pr.otocolos de posncnonamlen.to terapef,ltlso enel SNS en relacion a las terapias 50% 50% 50% 50% 2017 2021

avanzadas y valorar la necesidad de desarrollar normativa autonémica posterior.
19.01 Publicar la normativa regional de la atencién temprana. 90% 90% 50% 70% 2017 2021 _
19.02 ::Zzgerclzr la cobertura regional de los CDIAT disefiando un mapa sectorizado de CDIAT publicos y privados para 0% 50%  100%  100% 2017 2021 _
19.03 Elaborar una cartera de servicios ofrecidos por los CDIAT amplia y abierta 0% 0% 0% 0% 2017 2021 _
19.04 CrearY dotar servicios de valoracion de la necesidad Fje /:\T y de certificacion de dicha necesidad, de manera 47% 55% 30% 30% 2017 2021

sectorizada, que cubran adecuadamente todo el territorio.
19.05 Consolidar y aumentar la red regional de CDIAT y el nimero de horas de atencion disponibles. 0% 50% 100% 100% 2017 2021 _
20.01 Formalizar un marco que regule la realizacién de Programas de AT Hospitalaria. 22%  50% 50% 50% 2017 2021 | Iniciado |
20.02 Establecer una red regional de EOEP de AT con cobertura a todos los sectores educativos 68% 55% 55% 55% 2017 2021 _

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

Grado de avance (afio en curso) Estado de las

Actuaciones 2017 | 2018 mm actuaciones

21.01 Apertura consulta especifica de RHB para ER frecuentes en cada Area de Salud. 0% 0% 0% 0% 2017 2021

21.02 Apertura consulta especifica de RHB para ER infrecuentes, de Referencia Regional. 0% 0% 0% 0% 2018 2021

21.03 Potenciar los servicios de rehabilitacién hospitalarios para que puedan atender a personas con ER. 0% 0% 0% 0% 2017 2021 _
21.04 Establgcer mecanlsTos de coordlnauon.en.tre los servicios de rehabilitacion y los cen'Eros que prestan 0% 0% 0% 0% 2017 2021
tratamientos rehabilitadores de mantenimiento a personas afectadas por ER > de 6 afios.

Establecer mecanismos coordinacion entre los servicios de rehabilitacion y los profesionales de atencidn

21.05 ™ -, o R
temprana en el caso de los nifios hospitalizados <de 6 afios con una ER que los requieran.

5% 5% 5% 5% 2017 2021

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

Codi Act Grado de avance (ano en curso) Estado de las
oaigo ctuaciones :
2017 | 2018 [ 2019 | 2020 | actuaciones

22.01 Erl'.f:r;::cr;elriz;s;:r::rsaeducatlvos, econdmicos y sociales disponibles para la atencion del alumnado que padece 0% 0% 0% 50% 2021 -
22.02 g{j;rn:r;(f)ocrgnd&profesmnales del ambito educativo que recopilen y compartan experiencias de inclusion del 0% 0% 0% 30% 2017 2021 -
22.03 Participar en redes educativas vinculadas con la atencion del alumnado con enfermedades raras. 0% 5% 0% 30% 2017 2021 _
22.04 Colabor.ar en campafias |n'format|vas y d? sensibilizacién sobre ER dirigida a la comunidad educativa, a través de 75% 100% 0% 20% 2017 2021

convenios de con federaciones y asociaciones.
22.05 Inc!ulr en los Plal.'lles de Convivencia y en los Planes de Accion Tutorial de los centros educativos, la lucha contra el 0% 0% 0% 80% 2017 2021

estigma y exclusion del menor con ER
23.01 Crear equipos de soporte al Centro escolar, desde el &mbito sanitario y social. 0% 0% 0% 20% 2017 2021 _
23.02 Realizar sesiones de trabajo trans-disciplinares, de presentacion de casos. 100% 100%  100% 100% 2017 2021 _
23.03 Mejorar el registro dfa la mformac’lc.m socio-sanitaria relgvante de cac'iaf alumno con una ER en la seccién de 0% 25% 25% 5% 2017 2021

alumnado con necesidades especificas de apoyo educativo por condiciones personales de PLUMIER XXI.
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EDUCACION. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

o o do de avance (ano en curso) Estado de las
odigo ctuaciones .
2017 | 2018 | 2019 |2020] actuaciones

Elaborar un mapa regional de necesidades del alumnado con ER a partir de la informacién registrada en

23.04 PLUMIER XXI 25% 40% 40% 40% 2017 2021

23.05 Incorp’c?rar enla memorla.d.e actividades anual de la Consejeria de Educacion y Universidades, un apartado 0% 50% 50% 50% 2017 2021
especifico con datos y actividades desarrolladas con el alumnado con ER.

24.01 rR::Ssr;una evaluacién psicopedagodgica o pedagégica, lo mds temprana posible, del alumnado con ER que lo 100%  100% 100% 100% 2017 2021

24.02 Crear/des?rroillar m.odelos e m's’trume.ntos para la evaluacion psicopedagdgica o pedagdgica de la poblacion 0% 0% 0% 30% 2017 2021
en educacién infantil y educacién obligatoria con ER.

24.03 !ncor!of)rar.clen los Planes de Actua.cmn General de los EOEP de Sector, programas especificos para la 0% 50% 50% 50% 2017 2021
identificacion y respuesta educativa al alumnado con ER.

25.01 Desarrollar normativa especifica sobre la respuesta educativa al alumnado con ER. 0% 0% 0% 30% 2017 2021

25.02 Estudiar la escolarizacion del alumnado con ER a través de la Comisién Especifica de Escolarizacion. 100% mezii:ién mezii:ién 30% 2017 2021

25.03 Realizar un analisis de recursos materiales y humanos disponibles y faltantes en funcién las necesidades 50% 50% 50% 50% 2017 2021

identificadas en alumnos con ER.

25.04 Estudiar y, en su caso, mejorar las instalaciones y equipamientos escolares. 100%  50% 50% 50% 2017 2021

25.05 Asesorar a los tutores, para el apoyo y acompafiamiento en el acceso y la transicidn entre etapas educativas. 50%  100% 100% 100% 2017 2021

25.06 Crear itinerarios escolares para el alumnado con enfermedades raras. 0% 0% 0% 10% 2017 2021

25.07 Esggg:f:er nuevas vias de formacion reglada y no reglada que aporten opciones de transicion a la vida laboral 0% 0% 0% 10% 2017 2021

25.08 sizaali;at:;rea]slisr;zzf;njuntas con los centros de orientacion profesional del SEF para mejorar la transicién a la 50% 50% 50% 50% 2017 2021
| | isio P len las ER | | i

25.09 nstar a .a Comision de Pruebas de accest?, palta que se contemplen a}s erT el protocolo que se tiene 0% 0% 0% 0% 2017 2021
establecido para apoyar el acceso a la universidad de personas con discapacidad.

25.10 Instar a las universidades a que contemplen las ER en sus protocolos de atencién a la discapacidad. 0% 0% 0% 0% 2017 2021

25.11 Establecer un convenio entre las consejerias competentes para coordinar y complementar las prestaciones ) 0% 0% 5% 2018 2021

socioeducativas (becas, ayudas técnicas individualizadas).
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EDUCACION. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

o o do de avance (ano en curso) Estado de las
odigo ctuaciones
2017 | 2018 | 2019 | 2020 | o

ones

26.01 Lr;?i;;?ar :r:c::s;:zr:z:;c:?:atlvos de la red de centros sanitarios que les corresponden para la atencion 50% 90% 90% 90% 2017 2021 _
26.02 Incorporar en los ce.ntros.educatlvos .que lo necesiten, profespnales de perfil sanitario para atender al 50%  100% 100% 100% 2017 2021

alumnado que precise cuidados continuados durante el horario escolar.
26.03 gzr:;ilicz;\: el horario escolar con las necesidades de atencién sanitaria cuando asi se requiera a través del gestor 0% 15% 0% 2% 2017 2021 _
26.04 EIab(.)r.ar guias dg orientaciones edycatlvas y sa}nltarlas sobre aquellas enfermedades raras que se vaya 0% 100% 50% s0% 2017 2021

requiriendo destinadas a la comunidad educativa.
26.05 Establecer un convenio con FEDER para el desarrollo de programas de apoyo al alumnado con ER en centros. 100% 100% 0% 5% 2017 2021 _

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

2017 | 2018 mm actuaciones

27.01 Mejorar la cobertura y estabilizar la dotacion de los Centros de Servicios Sociales Municipales en la Region. 100% 100% 90% 70% 2017 2021

Actuaciones

Mejorar el acceso a la informacién y a los recursos, servicios y prestaciones sociales, procurando asesoramiento,

27.02 9 9 209 709 2017 2021
0 orientacion y valoracidn a las personas con ER, a través de la Red Publica se SS de AP. 0% 50% 0% 0% 0 0
27.03 MeJoral.' la difusion periddica YS|stemat|cla de informacién a Ia’s.entldades de personas con ER, sobre servicios, 0% 0% 50%  50% 2017 2021

prestaciones y programas sociales de caracter general y especificos de ER.
28.01 Incrementar la cobertura del Servicio de Ayuda a Domicilio. 100% 100% 100% 90% 2017 2021
28.02 Incremep?ar la cobertura del Servicio de Comidas a Domicilio, a personas afectadas por ER y otras personas con 0% 0% 50%  80% 2017 2021
graves dificultades.
28.03 Incrementar la cobertura del Servicio de Tele-asistencia a Domicilio a personas afectadas por ER 100% 100% 100% 50% 2017 2021
28.04 Incrementar la cobertura del Servicio de Respiro Familiar a personas con ER 0% 0% 50%  50% 2017 2021
29.01 Convocar Ayudas econémicas individualizadas a personas con discapacidad (PcD). 100% 100% 100% 100% 2017 2021
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SERVICIOS SOCIALES. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

Grado de avance (afio en curso) Estado de las

Cod. Actuaciones :
o7 Taors o o

29.02 Prlorlz.ar en las Ayudas Individualizadas a PcD, a personas afectadas por ER en situacion de vulnerabilidad social, 0% 0% 90% 50% 2017 2021

atendiendo el 100% de la demanda.
29.03 Situar eI.lmporte de las ayudas Indnvnduf‘a\llzas concedidas en el 100% de la cantidad presupuestaria o el importe 100%  100% 100%  70% 2017 2021

establecido por la orden de convocatoria, en su caso.
29.04 Ofrecer desde los se.rvmos .soualfe§ de AP de todos los rT1.un|C|p|os dela reglon,’ur?a ayuda e'conomlca (bonotaxi) a 0% 0% 50% 30% 2017 2021

personas con ER y discapacidad fisica que no pueden utilizar los transportes publicos colectivos.
30.01 Difusidn e implementacidn de Guia para la Valoracion de la Discapacidad en ER en la Regidn de Murcia. 75% 100% 100% 100% 2017 2021 _
30.02 Incorporar anualmente 12 ER nuevas a la Guia de Orientacidn para la Valoracién de la Discapacidad. 5% 75% 90%  100% 2017 2021 _
30.03 Unificar criterios de evaluacidn de la discapacidad en personas con ER entre administraciones y estamentos. 0% 90% 75% 60% 2017 2021 _
30.04 Realizar ur? 'estudlo ?t')njunto con FEDER sobre las medlda?' de sor.Jorte de funciones vitales y movilidad en la escala 0% 0% 0% 0% 2017 2021

de valoracién especifica contempladas en el baremo de discapacidad.
30.05 Reallzar. un estudio con FEDEB para .II:’IC|UIF las medidas Fie sopc?rte para ER q'ue no estan contenlpladas enla 0% 0% 0% 0% 2017 2021

normativa y proponer la consideracién de apoyo especial a quienes las precisan y sean > de 3 afios.
30.06 Actualizar c.onoumlentos y normatlva.s gue |ncluya.n el.(’enfoque de Ia'n.f, ER, respecto de la Yaloracnfan dela 0% 0% 100%  50% 2017 2021

dependencia y el proceso de reconocimiento, calificacion y declaracién de del grado de discapacidad.
31.01 Impulsar la creacion de Mesas de Trabajo sobre Discapacidad en EELL de mas de 50.000 habitantes. 0% 0% 80% 50% 2017 2021 _
31.02 Contemplar la presenc!a de Entidades de personas afectadas por ER en el Consejo Regional de Servicios Sociales de 0% 0% 0% 0% 2017 2021

Personas con Discapacidad.
31.03 Losrr::;::;‘elitzirtlupauon social de las personas con ER mediante el apoyo técnico y econdmico a las entidades que 0% 0% 90% 70% 2017 2021 _
31.04 Esta.blecer cauces d.e coordinacion entre el t(.EJIdO asPC|at|vo del municipio y las entidades de personas con ER, en el 0% 0% 0% 0% 2017 2021

conjunto de las Entidades de personas con discapacidad.
31.05 Contlnyar el Programa de voluntariado municipal, apoyado por el colectivo de personas con ER y de sus familias, y 0% 0% 0% 0% 2017 2021

las entidades que les representan.

35



ey

Region de Murcia o
Consejeria de Salud sie p E R"Q
HH i

Direccién General de Planificacion, Investigacion, o it e i s i
Farmacia y Atenci6n al Ciudadano

-~
4

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

o o : Grado de avance (afio en curso) Estado de las
od. ctuaciones 2017 | 2018 mm actuaciones

3201 g;?:j?:;:;ii;?g:dde Trabajo estable con Técnicos de diferentes departamentos implicados en la elaboracién del 0% 30%  50% 60% 2017 2021 -
32.02 Potencu?r la admmlstraC{on electronl?a fen los serwcu?s ?fectados po.r la ley de Emergencia Social, dotandolos de RRHH 0% 0% 20% 20% 2017 2021

y materiales para garantizar el cumplimiento de las distintas normativas afectadas.
32.03 Desarrollo y aplicacién de la normativa para fomento de la accesibilidad universal. 0% 40% 60% 60% 2017 2021 _
33.01 Delimitar en el marco de la Situacién de Riesgo, indicadores relacionados con la afectacién del menor por una ER. 0% 0% 0% 0% 2017 2021 | lniciado |
33.02 Orientar y derivar hacia Ic?? serv'!cios fapitarios a los menores en situacion de riesgo social con sospecha de indicadores 0% 0% 0% 0% 2017 2021

de ER para una la valoracién y diagnoéstico precoz.
34.01 Contemplar e |ncorp.(3rar las espgcnfncnd.ades'derlvadas.de la afectacion Qe los menores por ER en la elaboracion de la 0% 100%  20% 20% 2017 2021

Estrategia de actuacidn ante posibles Situaciones de Riesgo en la Infancia.

COORDINACION SOCIO-SANITARIA. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES.

. Grado de avance (afio en curso) Estado de las
Actuaciones

0172018 2015 2020~ actuaciones

35.01 Crear la CT de Coordinacién Socio-Sanitaria de ER dentro de la Comisién Regional de Coordinacién Socio-Sanitaria. 50% 100% 100% 100% 2017 2021

35.02 Dlsenar.uln marco juridico y admlnlstrat!\{o de coordinacion y asistencia socio-sanitaria en la Region de Murcia para 0% 0% 40% 40% 2017 2021
la atencidn a personas con ER y sus familiares.

35.03 Deflnl.r,e identificar los servicios y recursg§ existentes que deben funcionar en coordinacidn socio-sanitaria para la 0% 5% 40% 100% 2017 2021
atencion a las personas con ER y sus familiares.

35.04 Elab.o.rar el protocolo de. co.ordlnacmn socm-samtarle en la atencion a las personas que padecen una ER y sus 0% 1% 50% 20% 2017 2021
familiares, y establecer indicadores para su evaluacion.

35.05 Establecer .alcuerdos mter-mstltu.c.lonales operativos para implementar el Protocolo de coordinacidn socio-sanitaria ) 0% 0% 0% 2018 2021
en la atencion a las ER y sus familiares.

36.01 Disefiar informes estandarizados para compartir informacion relativa a una persona con una ER, su situacion y sus ) 0% 0% 0% 2018 2021

necesidades entre los dispositivos de intervencién de los diferentes ambitos de actuacién.

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

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

36.02 = 0% 0% 0% 2018 2021

36.03 = 0% 0% 20% 2018 2021
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FORMACION. GRADO DE AVANCE Y DE DESVIACION TEMPORAL DE LAS ACTUACIONES

37.01

37.02

38.01

38.02

38.03
39.01
39.02
39.03
39.04
39.05
39.06
39.07
39.08

39.09

39.10
39.11
39.12
39.13
39.14
39.15
39.16
39.17
39.18

Incrementar contenidos docentes acerca de ER en los grados univers. (Salud, ciencias sociales y educacion.

Sensibilizar a los profesores y estudiantes en la importancia de mejorar la atencién sanitaria, social y
educativa y la investigacion en ER.

Incluir en la formacion transversal de los médicos internos residentes la materia de farmaco-vigilancia.

Introducir en los programas docentes de FSE contenidos relacionados con diagndstico, tratamiento y
rehabilitacidn de ER.

Incluir unidades didacticas sobre las enfermedades raras en los programas de master y doctorado.
Mantener las competencias basicas en farmaco-vigilancia en el personal sanitario.

Iniciar y mantener formacién basica en el PCN en el personal sanitario.

Actualizar las competencias en genética basica en facultativos de atencion primaria y especializada.
Actualizar las competencias en ER en el personal sanitario.

Informar del documento guia de la asistencia sanitaria a las personas con ER.

Sensibilizar en ER a los profesionales que trabajan en cuidados paliativos.

Actualizar en cuidados paliativos en ER a los pediatras, médicos de familia y otros sanitarios hospitalarios.
Informar de los sistemas de informacidn y coordinacidn de AT a los profesionales implicados.

Incluir en actividades formativas a los profesionales de centros privados colaboradores que forman parte
del protocolo de AT (CDIAT,...).

Informar sobre aspectos clinicos y sanitarios de las ER a personal de centros educativos y servicios sociales.
Actualizar sobre la respuesta educativa al alumnado con ER para personal docente.

Actualizar sobre la respuesta educativa al alumnado con ER para personal no docente.

Actualizar en ER a los técnicos valoradores de la situacion de dependencia/discapacidad.

Formar en necesidades de autocuidado de personas con ER a profesionales de servicios sociales.
Sensibilizar y divulgar guias de estilo de atencion y buen trato a personas con ER.

Formar a profesionales de ayuda a domicilio y respiro familiar para mejorar atencion a las ER.

Sensibilizar a profesionales de los 3 ambitos sobre el protocolo de coordinacion socio-sanitaria.

Informar sobre el PIER y las necesidades y limitaciones de las personas con ER y sus familias.

37

10%
30%

0%

0%
0%
0%

0%

des Raras o 12 Region de Murcia

50%

75%

40%

40%

40%
100%
85%
100%
100%
0%
60%
0%
0%
50%
50%
0%
90%
75%
0%
0%

60%

100%

100%

40%

40%

100%
100%
85%
100%
100%
0%
60%
100%
0%
0%
70%
90%
50%
75%
75%
0%
50%

95%

100%

100%

40%

75%

100%
100%
85%
100%
100%
0%
60%
100%
10%

10%

70%
90%
50%
20%
10%
10%
10%
0%
95%

2018

2018

2018

2018

2018
2017
2017
2018
2018
2018
2018
2019
2018

2017

2017
2017
2017
2018
2018
2018
2018
2019
2017

2021

2021

2021

2021

2021
2021
2021
2021
2021
2021
2021
2021
2021

2021

2021
2021
2021
2021
2021
2021
2021
2021
2021

Iniciado
Iniciado

Iniciado

Iniciado
Iniciado

Iniciado

Iniciado

Iniciado

Iniciado

Iniciado

Iniciado
Iniciado
Iniciado

Iniciado

Iniciado

Iniciado



Region de Murcia
Consejeria de Salud ums p
mam

Region
= hureia
a
= I

lant Intagral ¢e Enfermedades Raras de la Region te Murcia

Direccion General de Planificacién, Investigacion,
Farmacia y Atenci6n al Ciudadano

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

Céd Actuaciones
: 2017 | 2015 | 2019 [ 2020

Estado de las
actuaciones
40.01 Valorar anélisis del cariotipo vs aCGH para el control de células mesenquimales utilizadas en terapia 5% 5% 5% 5% 2017 2021 _

celular

Estudiar la asociacidn entre mutaciones desmosdmicas germinales, causantes de miocardiopatia
40.02 . P . 50% 50% 50% 50% 2017 2021

arritmogénica y cancer.
40.03 Caracterizar fenotipica y genotipicamente la Displasia Ectodérmica Hipohidrética. 20% 50% 50% 100% 2017 2021 _
40.04 Estudiar las mutaciones en el gen EDA en la poblacién con Displasia Ectodérmica. 20% 20% 20%  100% 2017 2021 _
40.05 Caracterizar clinica y molecularmente las Enfermedades Renales Hereditarias en la Region de Murcia. 0% 100% 0% 0% 2017 2021 _
40.06 :'sa:;::r las mutaciones en el gen HMBS, responsables de PAI, en carcinoma hepatocelular en la 5% 5% 5% 5% 2017 2021 _
40.07 Estudiar la asociacidn de nuevos genes al Sindrome de PTEN-tumores hamartomatosos. 5% 5% 5% 5% 2017 2021 _
40.08 Aplicar la secuenciacién masiva (NGS) en el estudio genético de la Displasia Ectodérmica. 35% 100% 100% 100% 2017 2021 _
40.09 Aplicar la NGS para el estudio de la discapacidad intelectual y anomalias congénitas. 0% 100% 100% 100% 2017 2021 _
40.10 Evaluar gl uso c%e .agonlstas §e Iqs receptorNes de trombopoyetina en pacientes adultos con 0% 100% 0% 0% 2017 2021

trombocitopenia inmune primaria en Espafia
40.11  Estudiar la variabilidad interindividual de los niveles plasmaticos de FXI 0%  100% 100% 100% 2017 2021 | Iniciado |
40.12 Identificar los aspectos clinicos para la toma de decisiones terapéuticas en pacientes con mielofibrosis 0% 100% 0% 0% 2017 2021 _
41.01 332:3;;?::: de legislacién autonémica que facilite |a realizacién de Ensayos Clinicos con Medicam. 5% 15% 5% 5% 2017 2021 _
41.02  Creacién del Comité Etico de Investigacion con Medicamentos Regional 5% 80% 90%  90% 2017 2021 _
41.03  Fomento de la realizacion de Ensayos Clinicos con medicamentos huérfanos. 95%  100% 0% 0% 2017 2021 _
41.04  Fomento de la realizacion de Estudios Post-autorizacién con medicamentos huérfanos 90% 26% 0% 0% 2017 2021 _
41.05 Promov.e’r Ilnea.s de investigacion p.ara el desarrollo de .rluevos abordajes en la atencién temprana o 0% 100% 0% 0% 2017 2021

evaluacion del impacto de las medidas adoptadas en nifios con enfermedades raras.
42.01 Estudio epidemioldgico de letalidad/supervivencia de algunas enfermedades raras seleccionadas. 0% 5% 0% 0% 2017 2021 _
42.02 Icr;vnegsz:ﬁ::;on epidemiolégica en fact. riesgo medioambientales causantes de malformaciones 0% 100% 0% 0% 2017 2021 _
42.03  Explorar el uso de herramientas de evaluacion de la CVRS de los afectados por ER. 0% 50% 50%  50% 2017 2021 _
42.04 Estudio de prevalencia de ER en salud mental en base a un sistema de codificacién unico 0% 0% 0% 0% 2017 2021 _
42.05 Investigacion en mejora de costes no cuantificables por asistencia en cuidados paliativos pediatricos 0% 0% 0% 0% 2017 2021 _
42.06  Realizar un estudio de ER de base genética con efecto fundador en la Region 0% 90% 100% 100% 2017 2021 _
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ANEXO 2: EVALUACION DE LOS INDICADORES DE SEGUIMIENTO 2020

EPIDEMIOLOGIA. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

01.01

01.02

01.03

02.00

02.01

02.02

02.03

03.01

03.02

03.03

04.01

04.02

04.03

04.04

04.05

04.06

Indicador

Representatividad tedrica de SIER
Casos validados en SIER codificados con CIE-10ES.

Casos registrados en SIER codificados con listado propio.
Incremento del n? de fuentes nuevas incorporadas al SIER
Casos validados de los registrados en el SIER.

Fuentes que envian informacién al SIER normalizada.

N¢ de indicadores de rendimiento y validez de las fuentes analizadas
en el SIER.

Casos incorporados al SIER que se confirman o descartan
automaticamente.

N2 de nuevos indicadores de calidad de la informacién contenida en
SIER monitorizados.

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

N¢ de informes monograficos por patologias y grupos de
enfermedades raras publicados.

Definicién de “Tumor Maligno Raro” en la Regién de Murcia.

Definicion de criterios que identifiquen las ER que causan mortalidad
en la Region de Murcia.

Disponibilidad de indicadores epidemioldgicos para el analisis de los
TMRy de la mortalidad por enfermedades raras

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

Ne de informes epidemioldgicos publicados sobre la mortalidad por
enfermedades raras en la Region de Murcia.

N2 de Informes especificos publicados de los tumores raros infantiles.
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100%

100%
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70%

50%

30%
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INFORMACION. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

05.01

05.02.1

05.02.2

05.03

06.01

06.02

06.03

06.04

Indicador

Espacio web con informacidon general y recursos sobre
Enfermedades en los dmbitos sanitario, educativo y social.

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

Informe anual sobre la realizacion de actividades de
promocion de la salud y prevencion de las ER

Grupo de trabajo para coordinar la Informacién sobre ER.

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

Celebracién conjunta del Dia Internacional de las Personas
con Discapacidad.

Celebracion conjunta de la Feria de las Entidades de
discapacidad.

Informe anual de acciones de reconocimiento social a las
personas cuidadoras de personas con discapacidad y de
las ER.
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Valor
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2020

Si

Si

Si

Si

Si

Si

Si

Si
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Valor observado

Sin Sin Sin
medicién  medicién medicién
Sin Sin Sin Sin
medicién  medicién  medicién  medicién
Sin Sin Sin
medicién  medicién medicién
Sin Sin Sin
medicion  medicién  medicién
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medicién

Sin
medicion
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PREVENCION, DETECCION PRECOZ Y DIAGNOSTICO. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES.

07.01.01

07.01.02

07.02.01

07.02.02

07.03

08

08.01

08.02

08.03

08.04

08.05

08.06

08.07

09.02.01

09.02.02

09.02.03

09.03

10.01

10.02

10.03

10.04

11.01

% Implantacion de la prescripcion asistida en asistencia
especializada.

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

N2 de casos diagnosticados con defectos o malformaciones en
neonatos enviados al ECEMC**

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

Cobertura de implantacion de la consulta pre-concepcional.

Recién nacidos con malformaciones congénitas diagnosticadas en la
etapa prenatal.

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

Actualizaciéon y normalizacion en el PIAM de los procedimientos del
cribado de aneuploidias en el 1er trimestre en los hospitales.
Informe de valoracion de la introduccion del diagndstico prenatal
no invasivo en el cribado a mujeres con resultados de riesgo
intermedio en el test combinado.

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

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

% de fetos muertos con diagnostico de ER estudiados para
confirmacidn.

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

Muestras no validas*
Muestras recibidas en el laboratorios antes de los 4 dias de la
extraccion*

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

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

Técnicas o ensayos realizados en el CBGC acreditados por ENAC.

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

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

Plan de Genética de la Region de Murcia.

Incremento del n2 de diagnosticos de ER en nifios derivados desde
atencion primaria.
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ATENCION SANITARIA. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

12.01.01

12.01.02

12.02

12.03

12.04

12.05

12.06

13.01

13.02

13.03

14.01

14.02

14.03

15.01

15.02

15.03

15.04

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

Reduccion del tiempo medio de acceso a atencion
especializada (unidades con experiencia en el manejo

Implantacién en OMI de algoritmos de sospecha de casos
de ER en los centros de atencién primaria.

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

Ne de protocolos especificos de ER establecidos.

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

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

Constitucion una unidad coordinadora de referencia para
las ER.

N¢ de unidades de referencia regional especificas de ER.

N2 de CSUR de nuestra Region integrados en una red
europea

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

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

Cobertura de sesiones médico-quirdrgicas de transicion
en ER.

Protocolo de interconsultas entre el Programa de salud
mental Infanto-Juvenil y Seccion de Genética Médica del
hospital de referencia de ER existente y difundido.
Protocolo de transicion y derivacion desde el Programa de
Salud Mental Infanto-Juvenil al Programa Salud Mental de
Adultos, a partir de los 15 afios existente y difundido.

N2 padres integrados en grupos psicoeducativos de ER.

Cobertura de servicios de cuidados paliativos en ER.
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RECURSOS TERAPEUTICOS. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES.

16.01 N2 Medicamentos incluidos en Resoluciones MERS. 25 Sl.n., 17 12 12
medicion

16.02 Creacion del grupo de trabajo ER para uso de MERS en la si s|.n” -- Si
CRFT. medicion

Médulo informdtico integrado con sist. de informacién del
16.03 SMS para registro de datos clinicos y evaluacion de resultados Si Si Si Si Si
de MERS.
17.01 Constitucién del Grupo de Trabajo de material sanitario, Si --- Si
coadyuvantes, material cura y dispositivos para las ER
Emision de un informe sobre analisis de necesidades en ER
17.02 relacionado con productos sanitarios, coadyuvantes, material Si No

de cura, productos dietéticos y dispositivos médicos
Resolucidn anual del Director Gerente del SMS en relacién a

Sin Sin
medicion medicion

17.03 las ayudas a la adquisicion de productos nutricionales de Si S|'n” Si Si Sl.n‘,
. ) . o medicién medicion
dificil acceso en patologias de especial seguimiento.
Mapa de recursos de terapias avanzadas para ER en la Region , Sin Sin Sin Sin
18.01 . . A Si
y modalidades de acceso disponible. medicion  medicion  medicién  medicién
N2 de acuerdos de colaboracién con plataformas europeas de . . . .
A2 . o2 Sin Sin Sin Sin
18.02 alta produccidn, de reciente creacién y con bancos europeos 2 L L L L
X medicion  medicién  medicion  medicién
de productos basados en terapias avanzadas.
Ne de protocolos de posicionamiento terapéutico Si Si
18.03.01 p p i 30 " " 17
desarrollados. medicion  medicién
N¢ de desarrollos normativos autonémicos relacionados con , Sin Sin ,
18.03.02 . Si L L Si
el uso de terapias avanzadas. medicién  medicién

19.01 Publicacién de la normativa regional reguladora de la si Sin
’ atencion temprana. medicién

Estudio de viabilidad para asignar a los CDIAT sectores
19.02 geograficos concretos, con determinacion, en su caso, de Si Si Si
posibles especialidades/especificidades en ER

Sin Sin
medicién medicién

19.03 Cartera de Servicios para los CDIAT ampliada. Si Si S'.n‘, S|.n”
medicion medicion
19.04 N2 de Servicios Valoracion AT operativos en la Regidon 10 ----
, N 2R Si
19.05.01 Numero de CDIAT integrados en la red publica. 40 33 33 33 "
medicion
Aumento del 2% en el nimero de horas de atencién Si Si Si Si
19.05.02 > 4.533 N N " N
dispensadas en los CDIAT. medicion  medicion  medicion  medicion
20.01 N2 de servicios hospitalarios que desarrollan programas de 3 Sin Sin
’ atencién temprana hospitalaria regulados. medicion  medicion
20.02 Cobertura geogréfica de la red regional de EOEP de AT. 100% S'.n., S'.n.,
medicion  medicién
Cobertura Regional de tratamiento rehabilitador en los . . . .
. 2 a Sin Sin Sin Sin
21.01 pacientes con las ER mas frecuentes (consultas en areas de 9 L L L o
medicién ~ medicién medicion medicion
salud).
L Disponibilidad de una consulta de RHB especializada para las i Sin Sin Sin Sin
’ ER mas infrecuentes o de mayor complejidad. : medicion  mediciéon  medicién  medicién
N¢ de actividades de coordinacidn (por paciente y afio) entre
21.04 los Servicios de Rehabilitacion y los centros que prestan 1 Sin Sin Sin Sin
' tratamientos rehabilitadores de mantenimiento a personas medicion  medicion ~ medicion  medicién

afectadas por ER > 6 afios de edad.
N¢ de actividades de coordinacidn realizadas (por nifio y afio)

21.05 entre los Servicios de rehabilitacion y los profesionales de 1
atencion temprana en nifios con ER hospitalizados < 6 afios.

Sin Sin Sin Sin
medicion  medicién  medicién medicién
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EDUCACION. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

22.01

22.02

22.03

22.04

22.05

23.01

23.02

23.03

23.04

23.05

24.01

24.02

24.03

25.01

25.02

25.03

25.04

25.05

25.07

25.09

Informe anual sobre la difusién de recursos en los centros
educativos relativos a las ER.

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

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

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

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

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

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

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

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

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

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

N¢ de nuevos protocolos de coordinacion de las actuaciones
educativas y sanitarias para la deteccion e intervencion
temprana en ER.

EOEP de sector que incorporan programas especificos para
evaluacion y respuesta educativa al alumnado con
enfermedades raras en sus Planes de Actuacidn General.
Disponibilidad de normativa especifica sobre la respuesta
educativa al alumnado con ER

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

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

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

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

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

Informe anual con universidades que contemplan las ER en sus
protocolos de atencion a la discapacidad.
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Region de Murcia
Consejeria de Sallud

Direccion General de Planificacién, Investigacion,
Farmacia y Atencion al Ciudadano

EDUCACION. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

Cod.

25.10

25.11

26.01

26.02
26.03

26.04

26.05

Indicador

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

Convenio de coordinacién de prestaciones socioeducativas.

Difusidn del listado de centros educativos y la red de centros
sanitarios que les corresponden para la atencidn sanitaria en caso
necesario a todos los centros educativos de la Regién.

N¢ de centros educativos incluidos en el Programa Experimental de
Atencion Sanitaria.

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

Informe anual con el n? de guias elaboradas de orientaciones
educativas y sanitarias sobre ER para la comunidad educativa.
Convenio con la Federacidn Espafiola de Enfermedades Raras para el
desarrollo de programas de apoyo al alumnado con ER en centros
educativos.

esperado

mE®
i

Plan Intagrat t Enfermedaes Raras de la Regien de Murcia

Valor Valor observado

2019 2017
2020 m-m-
si Sin Sin Sin Sin
! medicion  medicién  medicién  medicién
P Sin
3 medicién
Si
8
a mediciéon  medicion  medicidn
, Sin

SERVICIOS SOCIALES. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

Cod.

27.01
27.02

27.03
28.01
28.02
28.03
28.04
29.01

29.02

29.03
29.04

30.01
30.02
30.03
30.04
30.05

30.06

Indicador

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

Informe anual sobre las actuaciones de difusién de informacién sobre ER.
Incremento anual de la cobertura del Servicio de Ayuda a Domicilio.
Incremento anual de la cobertura del Servicio de Comidas a Domicilio.
Incremento anual de la cobertura del Servicio de Tele-asistencia a Domicilio.
Incremento anual de la cobertura del Servicio de Respiro Familiar.

Convocatoria anual de Ayudas Individualizadas a PcD.

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

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

Cobertura regional de la ayuda Bonotaxi en los municipios.

Grado de Difusién de la Guia de Orientacion para la Valoracién de la
Discapacidad en ER

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

Informe anual sobre la realizacién de actuaciones para unificar criterios en la
evaluacion de la discapacidad en personas con ER.

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

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

Informe anual sobre las acciones para actualizar los conocimientos y la
normativa sobre ER.
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SERVICIOS SOCIALES. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

Valor Valor ob do
Cod. Indicador esperado 2018 2017
2020
31.01 Informe anual sobre las actuaciones para la creacion de Mesas de si Sin Sin
’ Trabajo sobre la Discapacidad incluyendo ER. medicion ~ medicion
Participacion de Entidades de personas afectadas por ER en el .
31.02 Consejo Regional de Servicios Sociales de Personas con Si medliZién
Discapacidad.
31.03 Informe anual sobre el apoyo econédmico y técnico a Entidades de Si Sin Sin
’ personas afectadas por ER. medicién  medicion
31.04 Informe anual sobre las actuaciones de coordinacion entre si Sin Sin
’ entidades del municipio y Entidades de personas con ER. medicion  medicion
Informe anual sobre el mantenimiento del Programa de o sin
31.05 voluntariado municipal incluyendo las Entidades de personas con Si " "
medicion ~ medicién
ER.
Constitucién de un Grupo de trabajo para elaboracién del Plan , Sin
32.01 o Si oaa
Accesibilidad estable. medicién
Informe sobre actuaciones para potenciar la administracion . .
2 - " P Sin Sin
32.02 electrdnica en servicios afectados por la ley de Emergencia Si S L
- medicién medicion
Social.
Informe anual sobre las acciones para mejora y aplicacién de la , Sin
32.03 R s . Si L
normativa de fomento de accesibilidad universal medicién
Inclusidn de indicadores relacionados con la afectacion de ER en , Sin Sin
33.01 . ) . . Si L o
el marco de la Situacion de Riesgo Social. medicién  medicion
Informe anual sobre actuaciones de derivacion a servicios . :
. a2 . 2 . p Sin Sin
33.02 sanitarios para valoracién de menores en situacion de riesgo Si e A
. . medicion ~ medicién
social con una posible ER.
Incluir en la Estrategia de Actuacién ante posibles Situaciones de sin
34.01 Riesgo Social las especificidades de afectacién de menores por Si medlicién
ER.

COORDINACION SOCIO-SANITARIA. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES.

Valor Valor observado
Indicador esperado
2020
Comisién Técnica de Coordinacidn Socio-Sanitaria de ER -
35.02 Marco juridico y administrativo de coordinacidn socio-sanitaria si -
para la atencidn a personas con ER y sus familiares medicién
35.03 Mapa de recursos actualizado y disponible. Si - meZliZién mefjlirc]ién
Protocolo de coordinacién socio-sanitaria para la atencién a - - i
35.04 las personas con ERy sus familiares aprobado por la Comisién Si L L
medicién medicién
Regional de coordinacién socio-sanitaria.
Cobertura de implantacién del protocolo de coordinacién para i
35.05.01 la atencidn socio-sanitaria de las personas con enfermedades 100% medicién
raras por area sanitaria.
35.05.02 Informe de evaluacién del protocolo de coordinacién socio- si Si.n‘ Si.n. si.n.
sanitario en la atencién a personas con ER y familiares. medicién medicion  medicién
Informe de la Comision de Coordinacién Socio-sanitaria sobre , - Sin Sin
35.05.03 L X . Si o aa o aa
el establecimiento de acuerdos inter-institucionales. medicién  medicién
36.01 Disefio de informes estandarizados para el traspaso de Si - Si.n. Si.n.
informacidn relativa a una persona con una ER. medicién ~ medicién
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COORDINACION SOCIO-SANITARIA. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE INDICADORES.

Valor Valor observado
Cad. Indicador esperado
2020 m 2019 | 2018 | 2017

36.02 N2 de sesiones entre equipos de diferentes sectores para si Sin Sin Sin
’ discusion de casos y jornadas informativas entre los sectores. medicion medicién medicion

36.03 Desarrollo de una plataforma para compartir de forma segura la Sin Sin
’ informacion necesaria para la coordinacidn de la atencion. medicion medicién

FORMACION. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

Valor Valor observado
Cod. Indicador esperado 2017
2020

Ne de guias/acuerdos de formacion en ER en grado y Sin Sin
37-38
postgrado medicion  medicion

39.01 % de actividades formativas ejecutadas respecto a las 30%
' programadas por afio en formacién continuada 5

39.02 Realizacién de jornadas il ----

INVESTIGACION. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

Valor Valor observado
Cod. Indicador esperado
= E I

40.01 N2 de articulos publicados sobre mutaciones desmosémicas 1 Sin Sin Sin
’ germinales, causantes de miocardiopatia arritmogénica y cancer. medicién  medicién medicién
40.02 N2 de articulos publicados: cariotipo vs aCGH para el control de Sin Sin Sin Sm Sin
7 células mesenquimales utilizadas en terapia celular objetivo  medicion ~ medicién ~ medicion ~ medicién
40.03 Ne de articulos sobre fenotipo y genotipo de la Displasia 1 Sin Sin
’ Ectodérmica Hipohidrdtica. medicién medicién
N2 de articulos publicados sobre mutaciones en el gen EDA en la Sin Sin
40.04 na k . 2t 1 L 0 A
poblacion con Displasia Ectodérmica. medicién medicion
Ne de articulos publicados sobre la caracterizacidn clinica y - . .
a q I |
40.05 molecular de las Enfermedades Renales Hereditarias en la 1 " " n
» medicién ~ medicién medicién
Region.
40.06 N2 de articulos publicados sobre mutaciones en el gen HMBS, Sin Sin Sin Sin Sin
’ responsables de PAI, en carcinoma hepatocelular en la Regién. objetivo medicién  medicion  medicion  medicién
N¢ de articulos publicados sobre genes asociados al Sindrome de Sin Sin Sin Sin
40.07 . faa L 0 L
PTEN-tumores hamartomatosos. objetivo medicion  medicién medicién
N@ de articulos publicados sobre secuenciacion masiva (NGS) en Sin Sin Sin
40.08 . 2o . . . 1
el estudio genético de la Displasia Ectodérmica. medicion ~ medicién ~ medicién
40.09 N2 de articulos publicados sobre aplicacion de NGS para el Sin Sin Sin Sin
’ estudio de la discapacidad intelectual y anomalias congénitas. objetivo medicion  medicion ~ medicion
N2 articulos publicados sobre agonistas de receptores de . . .
q . L Sin Sin Sin
40.10 trombopoyetina en adultos con trombocitopenia inmune 1 L L S
K X medicién  medicién medicién
primaria
N2 de articulos publicados sobre la variabilidad interindividual de Sin Sin
40.11 . 2o 1 L L
los niveles plasmaticos de FXI. medicion medicién
N¢ de articulos publicados sobre aspectos clinicos que conducen . . .
A P A Sin Sin Sin
40.12 alatoma de decisiones terapéuticas en pacientes con 1 L . "
X . X medicién  medicién medicién
mielofibrosis.
L . L. P . Sin Sin
41.01 Publicacién de legislacion autonémica para EC con MH. Si Y "y
medicién  medicién
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INVESTIGACION. NIVEL DE CUMPLIMIENTO DE LOS INDICADORES.

Valor Valor observad
Cod. Indicador esperado
o [ | on [

41.02 Creacién del Comité Etico de Investigacidon con Medicamentos

Regional. medicion  medicion
41.03 N2 de Ensayos Clinicos con Medicamentos Huérfanos. 27 - S'.n. .
medicién
41.04 N2 de Estudios Post-Autorizacidn s con Medicamentos 25 Sin Sin
. Huérfanos. medicion  medicion
41.05 N2 de estudios sobre la atencién temprana a nifios con ER. 1 _—_—
42.01 Publicacion del estudio letalidad/supervivencia. 1 S'.n., s'.n. . S'.n. .
medicion  medicién  medicion
AR 2 . . . . Sin Sin Sin
42.02 Publicacién del estudio factores de riesgo medioambientales. 1 L L S
medicién ~ medicién medicion
42.03 Publicacién de informe sobre calidad de vida. 1 S'.n., S'.n. . S'.n. .
medicion  medicién  medicion
42.04 Publicacion del estudio prevalencia ER mentales. 1 S|.n. . S'.n., S|.n. . S'.n. .
medicion ~ medicién  medicién ~ medicién
42.05 Publicacién del estudio sobre costes de los cuidados pediatricos 1 Sin Sin Sin Sin
’ paliativos. mediciéon ~ medicién  mediciéon  medicién
Publicacién de estudio de ER de base genética con efecto Sin Sin
42.06 L. 1 o L
fundador en la Regidn. medicion  medicion
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