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Extractos de las 
Recomendaciones

11ªª RecomendaciRecomendacióón n 

Introducir la problemIntroducir la problemáática de las enfermedades raras (ER) en la tica de las enfermedades raras (ER) en la 
formaciformacióón pregrado de las carreras de ciencias de la salud y sociales n pregrado de las carreras de ciencias de la salud y sociales 
con el fin de aumentar el conocimiento sobre las mismas y favorecon el fin de aumentar el conocimiento sobre las mismas y favorecer la cer la 
sensibilizacisensibilizacióón hacia el problema.n hacia el problema.

Proponer al Consejo de CoordinaciProponer al Consejo de Coordinacióón Universitaria la inclusin Universitaria la inclusióón n 
curricular del cuerpo de conocimientos de las ER y crcurricular del cuerpo de conocimientos de las ER y crééditos de libre ditos de libre 
eleccieleccióón adaptando la formacin adaptando la formacióón inicial en los programas de los n inicial en los programas de los 
estudios de ciencias de la salud y sociales, sensibilizando a loestudios de ciencias de la salud y sociales, sensibilizando a los s 
alumnos de pregrado en la particularidad de las ER y la genalumnos de pregrado en la particularidad de las ER y la genéética tica 
clinicaclinica. . 
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Extractos de las 
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22ªª RecomendaciRecomendacióón :n :

Profundizar en la nociProfundizar en la nocióón y manejo de las ER en la formacin y manejo de las ER en la formacióón postgrado, n postgrado, 
priorizando el conocimiento sobre el enfermo frente al de la enfpriorizando el conocimiento sobre el enfermo frente al de la enfermedad.ermedad.

Proponer la creaciProponer la creacióón de Diplomas de acreditacin de Diplomas de acreditacióón avanzada contemplados en la n avanzada contemplados en la 
ley de ordenaciley de ordenacióón de profesiones sanitarias por parte de las CCAA n de profesiones sanitarias por parte de las CCAA 
independientemente de la creaciindependientemente de la creacióón de n de ááreas de capacitacireas de capacitacióón especifica, que n especifica, que 
permitieran de una forma agil la creacipermitieran de una forma agil la creacióón de unidades de referencia formadas n de unidades de referencia formadas 
por profesionales de origen multidisciplinar, cubriendo grupos dpor profesionales de origen multidisciplinar, cubriendo grupos de enfermedades. e enfermedades. 
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33ªª RecomendaciRecomendacióón n 

Fomentar las iniciativas de formaciFomentar las iniciativas de formacióón continuada relacionadas con las ER en la Atencin continuada relacionadas con las ER en la Atencióón n 
Primaria y AtenciPrimaria y Atencióón Especializada teniendo en cuenta las necesidades poblacionalesn Especializada teniendo en cuenta las necesidades poblacionales, , 
institucionales e individuales incluyendo, en la medida de lo poinstitucionales e individuales incluyendo, en la medida de lo posible, las siguientes sible, las siguientes 
propuestas en los planes estratpropuestas en los planes estratéégicos de formacigicos de formacióón continuada de las unidades docentes n continuada de las unidades docentes 
de los Servicios de Salud de las CCAA.de los Servicios de Salud de las CCAA.

Promover la rotaciPromover la rotacióón de profesionales (mn de profesionales (méédicos, psicdicos, psicóólogos, enfermeros...) en logos, enfermeros...) en 
los centros de referencia de ER  una vez designados aslos centros de referencia de ER  una vez designados asíí como en centros de saludcomo en centros de salud

Fomentar el contacto, la cooperaciFomentar el contacto, la cooperacióón y el intercambio de informacin y el intercambio de informacióón de los n de los 
profesionales sanitarios con las asociaciones de afectados por Eprofesionales sanitarios con las asociaciones de afectados por ER, potenciando asR, potenciando asíí los los 
aspectos de la comunicaciaspectos de la comunicacióón entre mn entre méédicodico--paciente.paciente.

Incluir periodos de rotaciIncluir periodos de rotacióón obligatoria de los residentes de n obligatoria de los residentes de MFyCMFyC y otras y otras 
especialidades clespecialidades clíínicas en las consultas de consejo gennicas en las consultas de consejo genéético en todas sus vertientestico en todas sus vertientes
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44ªª RecomendaciRecomendacióón n 
Acreditar a los profesionales que desarrollan su trabajo en servAcreditar a los profesionales que desarrollan su trabajo en servicios o unidades icios o unidades 
de gende genéética.tica.

Crear una ComisiCrear una Comisióón Nacional de la Especialidad de Genn Nacional de la Especialidad de Genéética Cltica Clíínica, nica, 
segsegúún la propuesta remitida por la Asociacin la propuesta remitida por la Asociacióón Espan Españñola de Genola de Genéética Humana tica Humana 
(AEGH) al Ministerio de Sanidad, Politica Social e Igualdad(AEGH) al Ministerio de Sanidad, Politica Social e Igualdad
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55ªª RecomendaciRecomendacióón n 
Fomentar las campaFomentar las campaññas de sensibilizacias de sensibilizacióón alrededor de las ER y contribuir a n alrededor de las ER y contribuir a 
generar visibilidad y recursos informativos y/o lograr que la ingenerar visibilidad y recursos informativos y/o lograr que la informaciformacióón sea mn sea máás s 
accesible para profesionales socioaccesible para profesionales socio--sanitarios, afectados, ademsanitarios, afectados, ademáás de  todos los s de  todos los 
sectores implicados y, en definitiva, la sociedad en general. sectores implicados y, en definitiva, la sociedad en general. 

Actualizar, dar contenido y potenciar el Registro de enfermedadeActualizar, dar contenido y potenciar el Registro de enfermedades raras s raras 
del Instituto de salud Carlos III desarrollado y gestionado por del Instituto de salud Carlos III desarrollado y gestionado por el IIER, dotel IIER, dotáándolo ndolo 
de contenidos especde contenidos especííficos de nuestro paficos de nuestro paíís como mapas de epidemiologs como mapas de epidemiologíía, a, 
asociaciones, expertos, centros de referencia, etc., o a cualquiasociaciones, expertos, centros de referencia, etc., o a cualquier otro sistema er otro sistema 
similar que se pusiera en marcha.similar que se pusiera en marcha.

Dar a conocer y promocionar el Servicio de InformaciDar a conocer y promocionar el Servicio de Informacióón y Orientacin y Orientacióón n 
en Enfermedades Raras (SIO) como servicio de referencia tanto paen Enfermedades Raras (SIO) como servicio de referencia tanto para afectados ra afectados 
y familiares como para profesionales de la salud y otros, estably familiares como para profesionales de la salud y otros, estableciendo eciendo 
convenios de colaboraciconvenios de colaboracióón entre este servicio y las administraciones central y n entre este servicio y las administraciones central y 
autonautonóómica, a fin de garantizar su continuidad y de dotar a los de lasmica, a fin de garantizar su continuidad y de dotar a los de las distintas distintas 
administraciones de un servicio de informaciadministraciones de un servicio de informacióón experto en enfermedades rarasn experto en enfermedades raras
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66ªª RecomendacionRecomendacion
ElaboraciElaboracióón de n de ““GuGuíías de Atencias de Atencióón a las ERn a las ER”” con objeto de homogeneizar la con objeto de homogeneizar la 
actuaciactuacióón de los diferentes profesionales sanitarios tanto de AP como den de los diferentes profesionales sanitarios tanto de AP como de AE y AE y 
que cuenten con informacique cuenten con informacióón especn especíífica para personas afectadas, familiares, fica para personas afectadas, familiares, 
cuidadores y docentes.cuidadores y docentes.

Extractos de las 
Recomendaciones
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77ªª RecomendaciRecomendacióón n 
Fomentar la utilizaciFomentar la utilizacióón de las nuevas tecnologn de las nuevas tecnologíías para un acceso ras para un acceso ráápido a la pido a la 
informaciinformacióón especializada y asesoramiento personalizado al afectado y su n especializada y asesoramiento personalizado al afectado y su 
entorno.entorno.

Utilizar Utilizar internetinternet como medio para proporcionar recursos de como medio para proporcionar recursos de 
afrontamiento a los afectados de ER y sus familiares.afrontamiento a los afectados de ER y sus familiares.

Facilitar la creaciFacilitar la creacióón de redes n de redes onon--lineline a trava travéés de las que compartir s de las que compartir 
experiencias, informaciexperiencias, informacióón y estrategias n y estrategias 

Promover que los portales institucionales incluyan links validadPromover que los portales institucionales incluyan links validados os 
relacionados con formacirelacionados con formacióónn--informaciinformacióón de las ER.n de las ER.

Extractos de las 
Recomendaciones
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88ªª RecomendaciRecomendacióónn
Favorecer la creaciFavorecer la creacióón de un dispositivo coordinador que disponga de un n de un dispositivo coordinador que disponga de un 
directorio de recursos de formacidirectorio de recursos de formacióónn--informaciinformacióón accesible que suponga la n accesible que suponga la 
creacicreacióón de un comitn de un comitéé de validacide validacióón de recursos que ren de recursos que reúúna a todas las partes na a todas las partes 
implicadas.implicadas.

Extractos de las 
Recomendaciones
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99ªª RecomendaciRecomendacióónn
Realizar actuaciones de formaciRealizar actuaciones de formacióón especn especííficamente dirigida a afectados y ficamente dirigida a afectados y 
familiares destinados a adquirir conocimientos tefamiliares destinados a adquirir conocimientos teóóricorico--prpráácticos sobre las cticos sobre las 
diferentes patologdiferentes patologíías desde un punto de vista as desde un punto de vista biobio--psicopsico--social.social.

Extractos de las 
Recomendaciones
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Extractos EUROPLAN

•• 2.6 Formar apropiadamente a los profesionales sanitarios 2.6 Formar apropiadamente a los profesionales sanitarios 
en el reconocimiento y codificacien el reconocimiento y codificacióón de ERn de ER

••2.9 Promover a trav2.9 Promover a travéés de las autoridades publicas sanitarias s de las autoridades publicas sanitarias 
la recogida y puesta en comla recogida y puesta en comúún de los datos provenientes de n de los datos provenientes de 
cualquier fuente valida incluyendo los centros especializados cualquier fuente valida incluyendo los centros especializados 
asasíí como su disponibilidad por motivos de salud publica, como su disponibilidad por motivos de salud publica, 
cumpliendo las leyes nacionales.cumpliendo las leyes nacionales.
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Indicadores

•• Numero de talleres/asignaturas relacionados con las ER incluidasNumero de talleres/asignaturas relacionados con las ER incluidas en los en los 
programas de pregrado de los diferentes estudios en Ciencias de programas de pregrado de los diferentes estudios en Ciencias de la Salud y la Salud y 
sociales. sociales. 

•• NNúúmero de alumnos de intercambio internacional que a travmero de alumnos de intercambio internacional que a travéés de los s de los 
programas ERASMUS o MAGIS reciben formaciprogramas ERASMUS o MAGIS reciben formacióón y desarrollan competencias n y desarrollan competencias 
en el campo de las ER.en el campo de las ER.

•• NNúúmero de tesis doctorales mero de tesis doctorales interuniversitariasinteruniversitarias sobre ER.sobre ER.

•• Numero de masters Numero de masters interuniversitariosinteruniversitarios e e interdisciplinaresinterdisciplinares sobre ER.sobre ER.

•• CreaciCreacióón de un fondo bibliogrn de un fondo bibliográáfico nacional sobre aspectos psicosociales de fico nacional sobre aspectos psicosociales de 
ER.ER.

•• NNúúmero de cursos monogrmero de cursos monográáficos relacionados con las ER y la Genficos relacionados con las ER y la Genéética Cltica Clíínica nica 
incluidos en los programas de Master/Doctorado. incluidos en los programas de Master/Doctorado. 

•• NNúúmero de sesiones bibliogrmero de sesiones bibliográáficas, sesiones clficas, sesiones clíínicas y seminarios especnicas y seminarios especííficos ficos 
sobre las ER incluidos en los programas docentes de los Centros sobre las ER incluidos en los programas docentes de los Centros Sanitarios.Sanitarios.
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•• NNúúmero de ayudas predoctorales de formacimero de ayudas predoctorales de formacióón en investigacin en investigacióón en salud n en salud 
(PFIS) para la formaci(PFIS) para la formacióón en investigacin en investigacióón n translacionaltranslacional relacionada con las relacionada con las 
ER.ER.

•• NNúúmero de contratos de formacimero de contratos de formacióón n ““RRíío Hortegao Hortega”” o similares en o similares en 
investigaciinvestigacióón acerca de las ER.n acerca de las ER.

•• NNúúmero de profesionales sanitarios que hayan rotado por los centromero de profesionales sanitarios que hayan rotado por los centros de s de 
referencia en ER.referencia en ER.

•• NNúúmero de mmero de méédicos residentes que acrediten una formacidicos residentes que acrediten una formacióón especn especíífica en fica en 
ER y GenER y Genéética Cltica Clíínica mediante rotaciones internasnica mediante rotaciones internas--externas.externas.

•• NNúúmero de Sociedades Cientmero de Sociedades Cientííficas que acrediten una seccificas que acrediten una seccióón especifica de n especifica de 
ER. ER. 

•• NNúúmero de cursos de formacimero de cursos de formacióón continuada en ER ofertados por la Escuela n continuada en ER ofertados por la Escuela 
Nacional de Sanidad.Nacional de Sanidad.

•• NNúúmero de reuniones conjuntas enfocadas hacia las ER (sesiones mero de reuniones conjuntas enfocadas hacia las ER (sesiones 
hospitalarias y en centros de salud, congresos, simposioshospitalarias y en centros de salud, congresos, simposios……) entre ) entre 
profesionales de Atenciprofesionales de Atencióón Primaria, profesionales de la Atencin Primaria, profesionales de la Atencióón n 
Especializada, y expertos procedentes de los centros de referencEspecializada, y expertos procedentes de los centros de referencia.ia.
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•• CreaciCreacióón de una Comisin de una Comisióón Nacional de la Especialidad de Genn Nacional de la Especialidad de Genéética Cltica Clíínica.nica.

•• NNúúmero de seminarios de sensibilizacimero de seminarios de sensibilizacióón hacia las ER dirigidos a n hacia las ER dirigidos a 
profesionales sanitarios. profesionales sanitarios. 

•• NNúúmero de mesas redondas sobre ER en las reuniones anuales de las mero de mesas redondas sobre ER en las reuniones anuales de las 
Sociedades CientSociedades Cientííficasficas

•• NNúúmero de campamero de campaññas de sensibilizacias de sensibilizacióón a la poblacin a la poblacióón general sobre las ER n general sobre las ER 
desde el Ministerio de Sanidad, desde el Ministerio de Sanidad, PoliticaPolitica Social y Igualdad, Ministerio de Social y Igualdad, Ministerio de 
EducaciEducacióón, Poln, Políítica Social y Deporte, Consejertica Social y Deporte, Consejeríías de Sanidad y Asuntos as de Sanidad y Asuntos 
Sociales y Sociedades CientSociales y Sociedades Cientííficas.ficas.

•• NNúúmero de jornadas organizadas alrededor de las ER por parte de mero de jornadas organizadas alrededor de las ER por parte de 
Fundaciones y Asociaciones de Pacientes.Fundaciones y Asociaciones de Pacientes.

Indicadores
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•• ElaboraciElaboracióón desde el Ministerio de Sanidad, n desde el Ministerio de Sanidad, PoliticaPolitica Social y Igualdad de Social y Igualdad de 
una una ““GuGuíía General de Pra General de Prááctica Clctica Clíínica de las ERnica de las ER””. . 

•• NNúúmero de gumero de guíías de pras de prááctica clctica clíínica sobre grupos diagnnica sobre grupos diagnóósticos de ER o ER sticos de ER o ER 
especespecííficas.ficas.

•• NNúúmero de profesionales de AP que han rellenado la ficha de mero de profesionales de AP que han rellenado la ficha de 
autoevaluaciautoevaluacióón relacionada con las ER en el Desarrollo Profesional n relacionada con las ER en el Desarrollo Profesional 
Continuado o DPC (Herramienta informContinuado o DPC (Herramienta informáática de auto evaluacitica de auto evaluacióón para n para 
profesionales de AP desarrollada por SEMERGEN).profesionales de AP desarrollada por SEMERGEN).

•• Numero de profesionales sanitarios que han accedido al protocoloNumero de profesionales sanitarios que han accedido al protocolo DICEDICE--
APER elaborado por APER elaborado por SEMFyCSEMFyC y el IIER, en colaboraciy el IIER, en colaboracióón con FEDER y CREER n con FEDER y CREER 
aplicaplicáándolo a sus pacientes diagnosticados de ER.ndolo a sus pacientes diagnosticados de ER.


