
















DDEEBBRRAA  EESSPPAAÑÑAA  
EENN  EELL  DDÍÍAA  MMUUNNDDIIAALL  
DDEE  LLAA  EENNFFEERRMMEEDDAADDEESS
RRAARRAASS  

El pasado 18 de febrero, y en el marco de la Pre-
sidencia Española en la Unión Europea, el Con-
greso de los Diputados acogió el Acto Oficial

del día Mundial de las Enfermedades Raras organi-
zado por la Federación Española de Enfermedades
Raras (FEDER) que bajo el lema ““SSaabbeemmooss  lloo  qquuee  qquuee--
rreemmooss::  EEnnffeerrmmeeddaaddeess  RRaarraass,,  uunnaa  pprriioorriiddaadd  ssoocciiaall  yy  ssaa--
nniittaarriiaa”” reivindicó la necesidad de la puesta en marcha
e impulso de los Centros, Servicios y Unidades de Re-
ferencia que garanticen una atención adecuada y de
calidad para todas aquellas personas con enfermeda-
des raras. 

La mesa presidencial contó con la presencia de S.A.R
la Infanta Doña Elena, representantes políticos como
el Sr Presidente del Congreso de los Diputados: D.
José Bono; la Sra. Ministra de Sanidad y Política So-
cial: Dª. Trinidad Jiménez; el Sr. Presidente de la Co-
misión de Sanidad: D. Gaspar Llamazares o el
representante del Parlamento Europeo: D. Antoni

Montserrat, entre otros. Isabel Méndez, socia de
DEBRA España, realizó la presentación en nombre de
la Asociación y en representación de sus afectados.

Así mismo, en el acto FEDER presentó oficialmente el
““DDeeccáállooggoo  NNaacciioonnaall  ssoobbrree  CCeennttrrooss,,  SSeerrvviicciiooss  yy  UUnnii--
ddaaddeess  ddee  RReeffeerreenncciiaa  ppaarraa  llaass  EEnnffeerrmmeeddaaddeess  RRaarraass””.
Según Rosa Sánchez de Vega, presidenta de FEDER,
“este documento presenta 10 propuestas clave, fruto
de un arduo trabajo de más de 5 años tanto a nivel
europeo como a nivel nacional entre organizaciones
de pacientes y expertos.

AA  ccoonnttiinnuuaacciióónn  pprreesseennttaammooss  llaa  ppoonneenncciiaa  íínntteeggrraa  rreeaa--
lliizzaaddaa  ppoorr  IIssaabbeell  MMéénnddeezz  eenn  eell  CCoonnggrreessoo  ddee  llooss  DDiippuu--
ttaaddooss..

El retraso en diagnosticar un tumor cancerígeno que
podía haberse extirpado fácilmente y sin mayores con-
secuencias desembocó en la infiltración del hueso y en

DDEEBBRRAA  EEssppaaññaa  ppaarrttiicciippóó  eell  ppaassaaddoo  1188  ddee  ffeebbrreerroo  eenn  eell  AAccttoo  OOffiicciiaall  ddeell  ddííaa  MMuunnddiiaall  ddee  llaass  EEnnffeerrmmeeddaa--
ddeess  RRaarraass  oorrggaanniizzaaddoo  ppoorr  llaa  FFeeddeerraacciióónn  EEssppaaññoollaa  ddee  EEnnffeerrmmeeddaaddeess  RRaarraass  ((FFEEDDEERR))  eenn  eell  CCoonnggrreessoo  ddee
llooss  DDiippuuttaaddooss..  
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la traumática amputación del miembro afectado. Esta
es la dura realidad que yo he tenido que afrontar recien-
temente. Si existiera un Centro de Referencia para pa-
cientes con Epidermolisis Bullosa, ¿esta situación podía
haberse evitado?, no tenemos la respuesta, pero lo que
sí es seguro es que entre el equipo multidisciplinar que
me atendiese estarían los profesionales de la consulta
de prevención del cáncer en la que habría quedado inte-
grada desde la adolescencia, como ocurre en países
como Reino Unido; pero vivo en España y el contexto
aquí es muy diferente.

Estas circunstancias no son aisladas; el desconoci-
miento del manejo de la enfermedad por las familias de
los niños afectados o muertes por desnutrición, en
otros casos, son frecuentes para pacientes con Epider-
molisis Bullosa, enfermedad genética de la piel que
hace que ésta sea extremadamente frágil, sensible y
vulnerable, de manera que al más mínimo roce o golpe
causa heridas, úlceras y ampollas en la piel. La cicatri-
zación continuada de éstas suele derivar en la apari-
ción, a edades tempranas, de carcinomas invasivos con
capacidad metastásica y muerte de los pacientes.

Hechos de este tipo pueden extrapolarse a los cerca
de tres millones de afectados por una enfermedad
rara de nuestro país, retrasos en la obtención de los
diagnósticos, desplazamientos continuados fuera de
la provincia de residencia para tratar la enfermedad,
rigideces en la obtención de las derivaciones para
trasladarse a las CC.AA donde se encuentran los
pocos especialistas que hay, unida a la escasa o nula
cobertura de los productos sanitarios suelen ser las
circunstancias que nos rodean.

Por ello, para que esta situación cambie y porque quere-
mos igualdad en el acceso y tratamiento para los pacien-
tes con enfermedades raras, vivamos donde vivamos,
reclamamos la urgente designación de Centros, Servicios
y Unidades de Referencia para mejorar la equidad en el
acceso al diagnóstico, al tratamiento y a la atención
socio sanitaria de los afectados y las familias. Somos
conscientes que la creación y puesta en marcha de estos
Centros de Referencias no es fácil y por este motivo los
afectados por alguna enfermedad rara, a través de nues-
tras asociaciones, queremos ser parte activa del proceso
y colaborar así en el Comité de Designación de los cen-
tros, posibilidad que queda contemplada en el Real De-
creto 1302/2006 para la designación de Centros,
Servicios y Unidades de Referencia como asesores exter-
nos, puesto que los pacientes somos quienes dispone-
mos de la información de nuestras enfermedades y

muchos podemos ser considerados verdaderos expertos
en las mismas. Los afectados somos quienes tenemos la
experiencia para trasladársela al médico, al hospital y a
las diferentes administraciones. Así lo entendieron y
viene funcionando en Francia, país con una mayor tradi-
ción democrática y participativa de los pacientes en su
sistema social y sanitario.

En cambio, en España, actualmente, uno de los criterios
que se establecen para la designación de los centros de
referencia es la prevalencia de casos; en tanto que esta
prevalencia es estimativa, creemos que debe ser la ex-
periencia clínica la que debe primar dentro de los crite-
rios de designación y aprovechar la experiencia de los
especialistas y diferentes profesionales para que éstos
mismos puedan atender a varios pacientes de clínicas
y/o tratamientos afines.

Pero además, ante la imperiosa necesidad de aunar co-
nocimientos en estas enfermedades, la designación de
los Centros, Servicios y Unidades de Referencia no sólo
reportaría beneficios a los afectados, sino que su crea-
ción impulsará la investigación y la inversión en nuevos
recursos tecnológicos y la realización de nuevas prue-
bas diagnósticas. Fomentando así el trabajo en red y la
coordinación entre los diferentes profesionales y exper-
tos, no sólo a nivel nacional sino también con centros
de expertos o de competencia de la UE. Con ello se ga-
rantizará que allí donde fuera posible viajara la infor-
mación de las pruebas y se evitaría que los pacientes
tengamos que acudir a diferentes médicos y hospitales,
reduciendo así los desplazamientos, el gasto familiar y
el retraso diagnóstico entre otras consecuencias.

Para la consecución de estos objetivos y el abordaje
multidisciplinar de estas enfermedades se exige contar
con la financiación suficiente para su sostenibilidad
económica a largo plazo y la cobertura de traslado y
atención del paciente al centro, reembolso de gastos,
gestión de residencia, suministro de medicamentos,
agilización en la obtención de medicamentos huérfanos
o de medicamentos no autorizados aún en España.

En definitiva, son numeroso los aspectos a tener en
cuenta, pero el mensaje con el que quiero terminar mi
intervención y quiero hacerles llegar es el siguiente:
mientras que la existencia de los Centros, Servicios y
Unidades de Referencia no sea una realidad y la desig-
nación, acreditación y puesta en marcha real sea tan rí-
gida, las consecuencias de la falta de diagnósticos
acertados y los retrasos y errores que se produzcan en
éstos seguirán siendo asumidas por los pacientes.
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On the 18th of February DEBRA Spain took part
in the Official Act for World Rare Disease Day
organized by The Spanish Federation for Rare

Diseases (FEDER).  Congress was presented with the
facts for much needed improvement to health services
and reference centres for people with rare diseases.
Under the slogan “We know what we want: Social and
health services for rare diseases” the official act underli-
ned the need for adequate health care and support for
these people.

In attendance at the presidential table were: S.A.R In-
fanta Doña Elena, political representatives such as the
President of Congress D. José Bono, the Minister for
Health and Social Services Dª. Trinidad Jiménez, the
President of the health commission D. Gaspar Llama-
zares, the representative from the European parliament
D. Antoni Montserrat.  Isabel Méndez, member of
DEBRA Spain, made a presentation on behalf of the
charity as a representative for those affected by EB. 

FEDER also made an official presentation of the “Natio-
nal Decalogue for centres, services and reference cen-
tres for rare diseases.”  Rosa Sánchez Vega, president of
FEDER, explained how “It has taken 5 years of hard
work by a body of patients and professional consul-
tants to put together a document listing 10 key propo-
sals for improvements to be made both on a national
and European level.” 

TThhiiss  iiss  tthhee  rreeppoorrtt  ggiivveenn  bbyy  IIssaabbeell  MMéénnddeezz  aatt  CCoonnggrreessss  iinn
MMaaddrriidd::

A late diagnosis of a cancerous tumour that could easily
have been removed without further damage led to it
spreading to the bone and with this the traumatic am-

putation of the limb.  This is the harsh reality that I have
recently endured.  If a Reference Centre for Epidermoly-
sis Bullosa were in place could this have been avoided?
We do not have the answer to this question, but we do
know that I could have been looked after by a team of
cancer prevention specialists that would have been mo-
nitoring my condition on a regular basis as happens in
other countries like the United Kingdom.  However I live
in Spain and here things are very different. 

This is not an isolated case.  Lack of awareness and lack
of information for families lead to distressful circums-
tances including death from malnutrition for patients
affected by EB. Epidermolysis Bullosa is a genetic skin
disease whereby the skin is extremely fragile and sensi-
tive, vulnerable to the point where the lightest touch
can cause open wounds and blistering of the skin.  The
constant process of healing and scabbing leads to 
aggressive skin cancers, which can cause death at a
very early age. 

Nearly 3 million people are affected by different rare di-
seases in Spain alone and the outcome is often the
same.  Late diagnoses, constant travel to other regions
to get the required medical attention, rigid procedures
which make it difficult for patients to transfer to the
hospitals to see the few specialists available for each di-
sease and a serious lack of medicinal products are just
some of the problems faced by patients.

Because we need equality in access and treatment for
patients with rare diseases regardless of our place of re-
sidence we need to campaign for real change and with
this the provision of Reference centres for access to
diagnostics, treatment and social care for patients and
their families. We are aware of the difficulty of getting
these centres up and running, but we also feel that the

By Isabel Méndez Terroso1

DDEEBBRRAA  SSPPAAIINN  AATT
CCOONNGGRREESSSS  OONN
IINNTTEERRNNAATTIIOONNAALL  RRAARREE
DDIISSEEAASSEE  DDAAYY
DDEEBBRRAA  SSppaaiinn  ttooookk  ppaarrtt  iinn  tthhee  ooffffiicciiaall  aacctt  ffoorr  WWoorrlldd  RRaarree  DDiisseeaassee  ddaayy  oorrggaanniizzeedd  
bbyy  TThhee  SSppaanniisshh  FFeeddeerraattiioonn  ffoorr  RRaarree  DDiisseeaasseess  ((FFEEDDEERR))  aatt  CCoonnggrreessss
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patients themselves are an invaluable part of the buil-
ding process.  Through the relevant charities we want
to take part as active members of the committee for
the centres as dictated in the royal decree 1302/2006
for the centres, services and reference units.  As pa-
tients we can offer guidance and advice on how the
centres need to function as many of us are real experts
in our fields. The patients can communicate their expe-
riences to the doctors, hospitals and different adminis-
trations so that the centres will really work for them.
This formula was successfully adopted in France – a
country with a more democratic health care system
and with greater patient participation. 

In contrast to this, one of the criteria in Spain for the
creation of a designated reference centre is the number
of cases it would handle; however given that this centre
is for a rare disease, we believe that the level of medical
experience should be the main criteria.  This way we
can take advantage of the experience of specialists and
consultants to treat patients.  

We are faced with the urgent task of improving the
communication of information on these diseases.  The
establishment of designated centres would not only be-
nefit patients, but would also encourage research and

investment in new technologies and diagnostic treat-
ments.  These centres would act as networking bran-
ches between different specialists and consultants not
only on a national level, but also throughout the EU.
The information network would ensure that patients
would no longer have to travel to different doctors and
hospitals to find the right treatment, reducing the fi-
nancial burden of travelling from one place to another,
but also helping to reduce late diagnosis and the stress
of uncertainty and confusion for patients.

In order to meet these objectives and deal with these ill-
nesses in a multidisciplinary way, we require enough fi-
nance for a sustainable long term approach, covering
patient care, costs, residential management, medicine,
help with obtaining specialist medicines or products not
authorised in Spain.

In conclusion there are many aspects which need to be
taken into account, but the message that I would like to
leave with you is this:  For as long as we continue to be
without reference centres, and whilst the government
continue to maintain such rigorous rules over opening
them, incorrect diagnosis, errors and delays in receiving
treatment will continue to be of huge consequence to
the well being and lives of patients.
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