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1. RESUMEN

Introduccidn: Las enfermedades raras (ER) son un conjunto de patologias complejas,
con caracteristicas comunes, que afectan a una proporcién reducida de sujetos.
Presentan un diagndstico y prevencion dificiles y suponen un problema de salud publica
importante con gran costo social. Son enfermedades sobre las que hay, en general, poca
informacidn, poca investigacidn y, en muchos casos, poco interés.

Objetivos: a) Estudiar el conocimiento que tienen los estudiantes del grado en medicina
de la Universidad de Cantabria (UC) sobre las enfermedades raras, conocer su opinién y
su interés sobre ellas b) Comparar el conocimiento, opinidon y expectativas sobre
enfermedades raras que tienen los estudiantes de sexto de Medicina con la que poseen
los alumnos de cursos inferiores.

Materiales y métodos: Se ha administrado una encuesta a la que han respondido 108
estudiantes de entre 12 y 62 curso, en la que se han recogido variables
sociodemograficas, de conocimiento, formacién e interés en ER y de opinidn,
necesidades y demandas sobre éstas.

Resultados: El 45.4% de los alumnos identifica correctamente la prevalencia que define
las enfermedades raras, pensando que la etiologia principal es genética (85,2%), su
diagndstico principal en la infancia (72,2%) y hospitalario (63%) y que tienen un
seguimiento en atencién primaria del 38%. El 99,1% de los estudiantes encuestados,
piensa que el diagndstico de las ER es lento, principalmente entre 5-10 afios (55,9%). El
55,6 desconocen los medicamentos huérfanos y el 44,4% no conocia portales de
informacién sobre enfermedades raras, siendo ORPHANET el que mas (80,3%). El 16,7%
conoce alguna asociacion de pacientes y el 97,2 % opina que éstas son utiles. Para el
66,7% las prestaciones socioecondmicas que se destinan a los pacientes con ER no son
adecuadas y el 92,6% opinan que debe incrementarse la informacion en la sociedad,
proponiendo principalmente campafias de visibilidad, sobre todo en redes sociales
(68,6%). El 88% de los alumnos manifestaban estar interesados en la ER y el 18,5% haber
recibido formacion especifica; el 91,7% opina que debe incrementarse la informacién
durante la carrera, proponiendo principalmente formacién practica (38,5%).

Conclusiones: Entre los estudiantes de medicina existe mucho desconocimiento en
cuanto a las ER. Aunque la formacién de los alumnos de sexto curso es superior a la de
cursos inferiores, la formacion que se imparte en la UC respecto a las enfermedades
raras es escasa. Los alumnos tienen interés en las ER y demandan saber dénde buscar
informacidn sobre ellas y la inclusiéon de formacidn practica durante la carrera.

Palabras clave: ER, enfermedad, rara, estudiantes, UC, medicina, sexto...



2. ABSTRACT

Introduction: Rare diseases (RD) are a group of complex pathologies with common
characteristics which affect a small proportion of subjects. Their diagnosis and
prevention are challenging, and they represent an important public health issue with a
big social cost. Overall, there is not much information and investigation on them, and,
in some cases, there seems to be a lack of interest as well.

Objectives: a) To examine the knowledge that medical students from the University of
Cantabria (UC) have about rare diseases, as well as know their opinion and their interest
on them. b) To contrast the knowledge, opinion and expectations about rare diseases
that sixth-grade students have, in comparison with those students from the lower
grades.

Materials and methods: A survey was administered to the medical students between
the 1st and 6th grade, and was answered by 108 of them. Data on sociodemographic
variables, knowledge, training and interest in rare diseases was collected, along with
opinions, assumptions, needs and demands on them.

Results: 45.4% of the students correctly identify the prevalence that defines rare
diseases, thinking that the main etiology is genetic (85.2%), their main diagnosis is in
childhood (72.2%) and at the hospital (63%) and that they have a follow-up in primary
care of 38%. 99.1% of the students think that the diagnosis of rare diseases is slow,
mainly between 5-10 years (55.9%). 55.6% did not know about orphan drugs and 44.4%
were not acquainted to information portals on rare diseases, with ORPHANET being the
most known (80.3%). 16.7% know of any patient association and 97.2% think that these
are useful. For 66.7% the socioeconomic benefits that are intended for patients with RD
are not adequate and 92.6% believe that information in society should be increased,
proposing mainly visibility campaigns, especially in social networks (68.6%). 88% of the
students expressed their interest in RD and 18.5% had received specific training; 91.7%
believe that information should be increased during the degree, mostly proposing
practical training (38.5%).

Conclussions: A big lack of knowledge regarding rare diseases is found among medical
students. Whereas sixth-grade students are more properly trained than those from the
lower grades, the specific training concerning rare diseases is scarce in the UC. Students
seem interested in RD and demand to know where to turn for information on them, as
well as the inclusion of practical training on this topic throughout the degree.

Key words: ER, enfermedad, rara, estudiantes, UC, medicina, sexto...




3. INTRODUCCION

3.1 Definicidn y caracteristicas de las enfermedades raras

Las enfermedades raras (ER) son un grupo de patologias, englobadas principalmente en
el campo de las enfermedades metabdlicas hereditarias, que afectan a una proporcion
reducida de sujetos y, aun manifestando una gran diversidad entre ellas, presentan
caracteristicas comunes (tabla 3.1)! que las diferencian de otras enfermedades también
cronicas y con alta morbi-mortalidad.

Las enfermedades raras representan, por todo ello, un problema de salud y de interés
social. A pesar de su baja prevalencia, estas enfermedades asocian a su caracter
minoritario aspectos relevantes en la vida de las personas que las padecen y en la
historia natural del proceso, como son el hecho de que en la mayoria de los casos se
trata de trastornos crdnicos, graves, que aparecen en edades tempranas de la vida y
también en la edad adulta. Todo ello confiere a las personas que las padecen unas
caracteristicas comunes que hacen que pensemos en ellas como un colectivo social?.

Tabla 3.1: Caracteristicas comunes de las enfermedades raras

Suelen ser enfermedades congénitas y hereditarias

Muchas se manifiestan en edad pediatrica.

Son enfermedades crénicas

Generalmente son progresivas

Presentan elevada morbi-mortalidad

Presentan alto grado de discapacidad.

Presentan gran complejidad etioldgica, diagndstica y prondstica.
Requieren un manejo y seguimiento multidisciplinar.

Suelen carecer de medicacion especifica

Es complicado clasificar estas patologias y en cada pais existe un punto de corte
diferente para considerar como rara una enfermedad. La Unidén Europea define como
enfermedad rara aquella que tiene una prevalencia de menos de 5 casos por 10.000
habitantes, lo que equivale a un 6-8% de la poblacién europea. Esto se traduce en una
estimacion de 29 millones de afectados en la UE-27 y de 3 millones en EspafiaZ.

En otros paises como Estados Unidos, elevan el punto de corte a < 7.5/10.000
casos/10.000 habitantes y en Japon se reduce a < 4/10.000.

Aunque es dificil precisar el nimero exacto de enfermedades raras que existen, se
estima que podria oscilar entre 6.000 y 8.000, segun datos de Orphanet.

La paradoja de la rareza combina la peculiaridad de la baja prevalencia de las
enfermedades raras de forma individual con el gran nimero de ellas existentes, lo que
conlleva una probabilidad bajisima de padecer una enfermedad rara concreta, pero no
tanto cualquiera de ellas3.

Hoy en dia, cerca del 8% de la poblacién padece alguna enfermedad rara. Esto, traducido
en numeros, corresponde aproximadamente a 350 millones de afectados.




3.2 Diagnodstico y tratamiento de las enfermedades raras

Las enfermedades raras se caracterizan entre otras cosas por su cronicidad y por generar
gran discapacidad y/o dependencia; debido a esto precisan una valoracion integral con
intervenciones multidisciplinares y cuidados especificos. El tratamiento de estos
pacientes suele centrarse en el de las complicaciones médicas, olvidando a menudo
otros aspectos basicos y que afectan a la calidad de vida de manera fundamental tanto
del paciente como de su entorno, como son el social, psiquico, laboral, econdmico o
escolar.

El hecho de enfermar y, especialmente, con una patologia poco frecuente debe
conllevar necesariamente la comprension de la misma y su proceso no puede
formalizarse de una manera simple y univoca. Su diagndstico y abordaje han de estar
fundados en perspectivas pluridimensionales y diferenciadas, en concreto, bioldgica,
psicoldgica, social y asistencial; y, todas ellas han de ser integradoras, sistémicas®.

El diagndstico de una enfermedad rara suele ser complejo, ya que estas enfermedades
se presentan con una gran variedad de desdrdenes y sintomas que cambian de unas a
otras e, incluso, dentro de la misma enfermedad. Asocian, también, manifestaciones
clinicas que pueden variar de un paciente a otro, aunque padezcan la misma patologia;
y muchas de estas enfermedades son de origen desconocido. La tabla 3.2 recoge alguna
de las dificultades para el diagndstico de las enfermedades raras®.

Tabla 3.2. Dificultades para realizar un diagndstico en las enfermedades raras

Falta de herramientas diagnésticas

Falta de informaciéon sobre la enfermedad misma, y sobre donde (centro o
especialista) obtener ayuda

Desconocimiento de la enfermedad por el médico, lo que dificulta y retrasa el
diagnéstico, o como en el caso de las enfermedades no descritas, quedan sin
diagndstico

Expresividad clinica compleja

Un diagndstico precoz podria salvar algunas vidas o, al menos, proporcionaria
tratamientos paliativos o acceso a servicios y beneficios necesarios para mejorar la
calidad de vida del paciente, sin embargo, segun indica FEDER, un paciente con una
enfermedad rara espera una media de 4 afos hasta obtener un diagndstico y en el 20%
de los casos transcurren 10 o mas afios hasta lograr el diagndstico adecuado®.

Mientras se demora el tiempo de diagndstico, los pacientes o bien no reciben ningun
apoyo ni tratamiento (lo que ocurre en un 29,37% de los casos); o bien reciben
algun tratamiento inadecuado (17,9% de los casos). Ademas, en un 31,26% de los casos,
cuando se llega al diagndstico, la enfermedad es mucho mas grave de lo que era en un
inicio®.



Respecto a tratamiento médico curativo, las enfermedades raras suelen carecer de éste.
Ademas, al tener poca prevalencia, investigar para ellas no suele ser muy interesante
para las industrias farmacéuticas. De ahi la necesidad de crear medicamentos huérfanos.
Los llamados 'medicamentos huérfanos' son aquellos farmacos que no son
desarrollados por la industria farmacéutica por razones econdmicas pero que responden
a necesidades de salud publicas®.

De hecho, las indicaciones de un medicamento pueden también considerarse como
'huérfanas', puesto que una sustancia puede ser utilizada en el tratamiento de una
enfermedad frecuente pero no haber sido desarrollada para otra indicacién
infrecuente®.

3.3 Prevencion de las enfermedades raras: consejo genético

Realizar una correcta prevencién es muy importante en la gran mayoria de las
enfermedades, sin embargo, pocas enfermedades raras permiten una prevencién
primaria, ya que en la aparicion de éstas influyen muchos factores que son, en gran
parte, impredecibles.

Gran parte de las enfermedades raras tienen un origen genético. En ellas, la ausencia de
diagndstico implica el desconocimiento del riesgo de tener mas hijos afectados y priva
al paciente y la familia del acceso al consejo genético.

Debido a esto es interesante conocer el concepto del Consejo genético, el cual se define
como el estudio que se realiza para saber el riesgo de presentar una enfermedad
hereditaria, pudiendo ser este previo a la concepcidn (existe antecedente familiar) o
posterior al nacimiento (valorar la evolucién y el manejo); el fin de este consejo es
informar y ayudar tanto al sujeto afecto de una enfermedad rara o con riesgo de
presentarla como a los familiares de los mismos?.

El Consejo Genético existe en Espafia desde los afos 70 pero solo para algunas
enfermedades y en hospitales determinados o por parte de profesionales implicados en
el tema, procedentes de diferentes especialidades?.

Precisa para su realizacidon una correcta valoracion clinica y de pruebas especializadas
(genéticas, radioldgicas, etc), siendo un proceso complejo que integra componentes
clinicos, psicolégicos, educativos y éticos.Debe valorarse las consecuencias médicas y
psicolégicas de la informacién tanto para el afectado como para los familiares,
respetando su derecho a ser informado o no del riesgo?.

La realizacion de pruebas genéticas en la investigacion y asistencia, asi como un
asesoramiento genético apropiado se contempla en la Ley 14/2007 de Investigacion
Biomédica’.

La tabla 3.4 recoge los objetivos del consejo genético segun la American Society of
Human Genetics.



Como se ha explicado antes, el diagndstico temprano es complejo de realizar, siendo
necesario para iniciar cuanto antes las intervenciones adecuadas y prevenir
complicaciones o secuelas. Sin embargo, aunque casi el 80% de las enfermedades raras
tienen un origen genético, se calcula que menos del 50% recibe el consejo genético?.

Tabla 3.4: Objetivos del consejo genético segin la American Society of Human Genetics

Informar sobre el diagndstico, prondstico y tratamiento del trastorno genético.
Permitir la comprensién del mecanismo hereditario y la probabilidad o riesgo de
otros familiares.

Plantear las alternativas reproductivas al riesgo de recurrencia.

Favorecer la eleccion individual de opciones aceptables, segin la percepcion
personal del riesgo, los objetivos y valores.

Facilitar la adaptacion a la presencia del trastorno y a su riesgo de recurrencia

Es interesante facilitar la difusion de la informacion ya sea a través programas o de
recomendaciones sobre el uso de sustancias, medicamentos o diferentes factores
ambientales.

Programas como los de Salud Infantil remarcan la importancia de la deteccién precoz de
las enfermedades, de los grupos de riesgo y de la supervision del crecimiento y
desarrollo global del nifio, todo ello encaminado a sospechar precozmente si existe
alguna alteracion?.

3.5 Fuentes de informacion e instituciones

Aunque en los ultimos afios ha existido un aumento muy importante del conocimiento
sobre las enfermedades raras, no es facil acceder a la informaciéon en muchos casos, ya
sea por el desconocimiento de las fuentes fiables o por la confusidén existente tanto a
nivel de los pacientes como de los profesionales sanitarios y no sanitarios®.

Difundir la informacién existente es una tarea complicada, pues el conocimiento acerca
de las ER es dispar tanto a nivel de diagndstico, como de tratamiento, prevencion y
recursos de los que disponen las personas afectadas por estas enfermedades. En este
sentido, las iniciativas para paliar la necesidad de informacién y facilitar el acceso a la
misma han sido diversas, tanto en el ambito nacional como en el internacional. Muchos
paises de nuestro entorno se han ido interesando progresivamente en identificar las
necesidades y satisfacer las demandas de informacién de los usuarios, que varian
dependiendo del origen de esas necesidades, desde informacidon general de las
enfermedades y contactos de otros pacientes hasta catdlogos especificos y registros
segun sean pacientes y familiares, médicos asistenciales o expertos los que precisen esta
informacion®.



En el afio 2000 en Espafa surgid el primer Sistema de Informacion de Enfermedades
Raras en Espafiol (SIERE) de acceso libre y gratuito, con informaciéon y un lenguaje
comprensible, creado por el Instituto de Salud Carlos Il dependiente del Ministerio de
Sanidad y Consumo con informacién dirigida a la poblacion general de habla hispanay a
los diferentes profesionales?®.

Con la creacion del Centro de Referencia Estatal de Atenciéon a Personas con
Enfermedades Raras y sus familias (CREER) en Burgos, se ha puesto en marcha acceso a
informacidn y consulta tanto para profesionales sanitarios como pacientes y familiares.

La Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER)! ha desarrollado el Servicio de
Orientacidn e Informacidn (SIO) dirigido a los afectados y a sus familiares, ofreciendo
tanto informacidn basica como asesoramiento de los recursos disponibles e intercambio
de experiencias .

A nivel europeo, EURORDIS!?, una alianza no gubernamental de organizaciones de
pacientes dirigida por los propios pacientes, representa a 988 organizaciones de
pacientes de enfermedades raras en 74 paises de toda Europa.

Entre los recursos mas importantes que ofrecen informacion en enfermedades raras en
internet destaca el catdlogo McKusick y su versidon on-line (OMIM)® o sistemas de
informacion como Orphanet!* (promocionado por la UE, ofrece informacion de
enfermedades, proyectos de investigacidn y recursos) o el NORD?'> (National
Organization for Rare Disorders).

4. OBJETIVOS Y JUSTIFICACION

Las enfermedades raras se caracterizan por ser complejas, crdnicas, poco frecuentes,
con pocos medicamentos disponibles, poca investigacion, pocos patrocinadores, pocos
investigadores, poco conocimiento y en muchos casos poco interés por ellas; ademas
suponen un problema de salud publica importante con gran costo social ya que la
mayoria producen una gran invalidez, pudiendo manifestarse desde edades muy
jovenes. Es interesante valorar el conocimiento, expectativas y necesidades que tienen
los estudiantes de medicina sobre estas enfermedades, ya que parece existir un claro
déficit entre los médicos de postgrado. Conocer esta informacidén podria ayudar a
corregir este déficit de informacion y mejorar la atencion tanto en el diagndstico como
en el seguimiento de los pacientes con enfermedades raras.




Objetivos:

a) Estudiar el conocimiento que tienen los estudiantes del grado en medicina de la
Universidad de Cantabria sobre las enfermedades raras.

b) Conocer la opinién de los alumnos de medicina sobre las enfermedades raras
c) Conocer el interés sobre las enfermedades raras de los estudiantes de medicina.

d) Analizar las necesidades sobre enfermedades raras que tienen los estudiantes de
medicina

e) Comparar el conocimiento, opinidn y expectativas sobre enfermedades raras
gue tienen los estudiantes de sexto de Medicina con la que poseen los alumnos
de cursos inferiores.

5. METODOLOGIA
5.1. Disefno:

Estudio trasversal realizado mediante una encuesta autoadministrada por los
estudiantes de medicina de la Universidad de Cantabria (Espaia) sobre
enfermedades raras; se envié a todos los cursos del grado mediante grupos de
WhatsApp y correo electrdnico. La encuesta se localiza como material anexo de este
trabajo. No existen criterios de exclusién.

Se considerd como medio urbano una poblacién de mas de 2.000 habitantes y rural
por debajo de esa cifra.

El ambito de aplicacidn es la Facultad medicina de Santander (Espafia), donde cursan
en total 795 alumnos entre 12 (n=102), 22 (n=138), 32 (n=128), 42 (n=123), 52 (n=173)
y 62 (n=131). La encuesta fue administrada en el periodo del 22 noviembre al 22 de
diciembre de 2021.

5.2. Sujetos del estudio:
La encuesta fue respondida por 108 estudiantes de los siguientes cursos: 12 (n=23),
29 (n=18), 52 (n=20) y 62 (n=47)




5.3. Variables estudiadas:
* Sociodemograficas
* Edad, sexo, curso y residencia (urbana o rural).
* Conocimiento sobre enfermedades raras
* Nombres de ER, personas conocidas que presenten una ER,
diagndstico, prevencion, etiologia, medicamentos huérfanos,
portales de informacién, asociaciones e instituciones que tengan
relacién con las ER.
* Formacion e interés sobre enfermedades raras
*  Formacioén recibida sobre enfermedades raras y en qué momento o
contexto la han recibido; interés en estas enfermedades y motivo.
* Opinidn, necesidades y demandas sobre enfermedades raras
* Opinidén sobre el concepto que existe en el conocimiento general que
existe sobre las enfermedades raras personal y en la sociedad en
general, alternativas para mejorar la divulgacién e informacién en
ambos dmbitos.

5.4. Analisis estadistico:

Para la estadistica descriptiva se han usado la media aritmética y la desviacién estandar
de la media (DE) para las variables cuantitativas y porcentajes y porcentaje acumulado
para las variables cualitativas. Para valorar la relacién entre variables cualitativas se ha
utilizado tablas de contingencias y la prueba de la x2.

El grado de significacién estadistica considerado ha sido de 0,05. Posteriormente, para
procesar los datos estadisticos se ha utilizado el programa de andlisis estadistico IBM-
SPSS 22.0.

6. RESULTADOS

6.1 RESULTADOS GLOBALES

A la encuesta enviada, respondieron 108 estudiantes, hombres (n=28) y mujeres (n=80),
pertenecientes a los cursos 12 (n=23), 22 (n=18), 52 (n= 20) y 62 (n=47) de medicina;
comprendidos entre los 17 y los 43 afios y con una media de edad de 22,66 afios.

Se analizaron 108 encuestas cumplimentadas, con una edad media de 22+4.8 afios,
pertenecientes a los cursos de primero (n=23 21.3%), segundo (n=18 16.7%), quinto
(n=20 18.5%) y sexto (n=47 43.5%). El 74.1% (n=80) eran mujeres y el 25.9% varones
(n=28); el 80.6% (n=28) provienen de una residencia urbanay el 19.4% rural.




6.1.1 Variables relacionadas con los conocimientos

El 95,4% habia oido hablar de las enfermedades raras, siendo las mas mencionadas la

ELA (14,9%) y la progeria (7,4%) (Tabla 6.1)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado

Vilido ELA 14 13,0 149 149
Progeria 7 65 T4 223
Osteogénesis imperfecta 4 3.7 4.3 26.68
Enfermedad de Huntingion 4 37 43 0.9
Sd Marfan 4 T 4.3 351
Sd. Wiliams 4 3.7 4.3 9.4
Prader-Will 4 T 43 436
Fenilcetonuria 3 28 iz 46.8
Sindrome de Dravet 3 28 32 50.0
Sd X Fragi 2 19 2.1 521
Baghet 2 19 2.1 54,3
Enf. Piel de mariposa 2 198 21 554
Fibrosis Quistica 2 18 21 585
Ehder Danlos 2 198 21 608
Sd. Alport 2 19 2.1 628
Sd.Rett 2 19 2.1 64,9
Canalopatias 1 ] 1.1 66,0
Asperger 1 k] 1.1 67.0
Enf. Castlernan 1 k] 1.1 68,1
Sd.Morquio 1 ] 1.1 69,1
Sd. Waardenburg 1 L] 1.1 70,2
Acondroplasia 1 L] 1.1 7.3
Acromegalia 1 L] 1.1 723
Albinismo 1 ] 1.1 T34
Sd.Lowe 1 ] 1.1 745
Ataxia de Friederich 1 ] 1.1 155
Sd.Ajcardi 1 k] 1.1 166
Sd. Phelan-McDermid 1 L] 1.1 7T
?;Tra";e e Gllies 1 9 1.4 187
i;::ne de Wiskot 1 9 1.4 708
Lupus 1 k] 1.1 809
Xeroderma Pigmeniosum i g 1A 81.9
e oy 1 8 1.1 830
Wolff-hirschhom 1 k] 1.1 B40
Miglcfibrosis idiopdtica 1 L] 1.9 B5.1
f:l':;:n"i:f disfuncien 1 g 11 86,2
Meurcfibromatosis 1 k] 1.1 ar.2
Gd de odine 1 L] 11 RAA
Encefalitis de Rasmussen 1 a 1.1 9.4
ii-;n:.-gr::zgemsls pulmonar 1 ° 11 40 4
Henach de Schonlen- 1 8 1.1 915
Sindrome de Lesch Myhan 1 ° 11 a2 6
Tako Tsubo 1 k] 1.1 93,6
oreramienieade i o 11 84,7
Sindrome de brugada i b 1.1 8957
Aceruloplasminemia 1 .| 1.1 96,8
Rendu-Osler 1 k] 1.1 ar.g
Enf. Nifio de cristal i ] 1.1 98.9
Sindrome de Sanfilippo 1 k] 1.1 100.0
Tatal o4 87,0 1000

Perdidos  Sistema 14 13.0

Total 108 100.0
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El 52.8% desconocian la cantidad de enfermedades raras que se estima que pueden
existir, calculando alrededor de 7000 el 27.8% (Figura 6.1).

@ Alrededor de 500
@ Alrededor de 2.000
@ Alrededor de 7.000
@ Alrededor de 13.000
@ Lo desconozco

<

De los encuestados, 34 (31,5%) conocian a alguien con un diagnosticado de una
enfermedad rara, principalmente ELA (10.3%). (Tablas 6.2 y 6.3).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia Porcentaje valido acumulado
Valido No 74 68,5 68,5 68,5
Si 34 31,5 31,5 100,0
Total 108 100,0 100,0
Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido ELA 3 28 103 103
Enfermedad de Huntington 2 18 6.9 17.2
Beghet 2 1.9 6.9 241
Fibrosis Quistica 2 1,9 6.9 31.0
Sd.Rett 2 1.9 6.9 are
0 1 k] 34 41,4
Osteogénesis imperfecta 1 K] 34 44.8
Sd.Lowe 1 K:] 34 483
Prader-Willi 1 k] 34 51,7
Ataxia de Friederich i k] 34 55,2
Ehler Danlos 1 k] 34 58.6
TRAPS 1 K:] 34 62,1
sindrome de Kaliman 1 k] 34 65.5
Sindrome de Dravet 1 9 3.4 69.0
Woltf-hirschhom 1 8 34 724
Mielofibrosis idiopatica 1 8 34 759
Esclerodermia 1 8 34 79,3
Hemosiderosis pulmonar
idiopatica L 8 3.4 82.8
Dermatomiositis juvenil 1 k:] 34 86,2
Malformaciones
arteriovenosas ! 9 34 89,7
Sd.Noonan 1 K:] 34 83,1
Enfermedad de Gilbert 1 9 34 96.6
Enfermedad de Kikuchi
Fujimoto i 8 3.4 100,0
lotal 29 269 100,0
Perdidos  Sistema 78 731
Total 108 1000




El 6,5% afirmd conocer la prevalencia que define las enfermedades raras segun la Unidn
Europea, marcando correctamente 5/10.000 habitantes el 45.4%. (Tabla 6.4 y figura
6.2)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 101 93,5 93,5 93,5
Si 7 6,5 6,5 100,0
Total 108 100,0 100,0

@ =2/10.000 habitantes

@ =5/10.000 habitantes

I @ =7,5/10.000 habitanies

45.4%

Para el 63,9% la prevalencia para definir una ER no es igual en todos los paises. (Figura
6.3)

@ s
@& No

@ Lo desconozco

Respecto a la etiologia de las ER, la gran mayoria (85,2%) coincide en que es
principalmente genéticay un 1,9% piensa que las causas genéticas y hereditarias tienen
el mismo peso (Tabla 6.5).




Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido genética 92 85,2 85,2 85,2
Lo desconozco 14 13,0 13,0 98,1
Ambas por igual 2 1,9 1,9 100,0
Total 108 100,0 100,0

En cuanto a la edad de diagndstico, el 72,2% tienen claro que principalmente se da en
la infancia, mientras que un 11,1% opina que se diagnostican por igual en la infanciay la
edad adulta. (Tabla 6.6)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Infancia 78 72,2 72,2 72,2
Lo desconozco 18 16,7 16,7 88,9
Ambas por igual 12 11,1 1.1 100,0
Total 108 100,0 100,0

El 21,3% referia conocer el dia mundial de las enfermedades

febrero el 82.6%. (Tablas 6.7 y 6.8)

Frecuencia Porcentaje Porcentaje Porcentaje
Valido acumulado
vilido No 84 77,8 77,8 77,8
Si 24 22,2 22,2 100,0
Total 108 100,0 100,0
[ e e
Frecuencia Porcentaje Porcentaje Porcentaje
valido acumulado
Valido 28 Febrero 19 17,6 82,6 82,6
29 Febrero 3 2,8 13,0 95,6
13 Diciembre | 1 0,9 4,4 100,0
Total 23 21,3 100,0
Perdidos Sistema 85 78,7
Total 108 100,0

raras, marcando el 28 de
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El porcentaje de alumnos que afirmaba conocer qué es un medicamento huérfano era
del 44,4% (Tabla 6.9), definiéndolo principalmente como aquel que es poco desarrollado
por las empresas farmacéuticas por motivos econdmicos, ya que va dirigido a una
minoria (58%) (Figura 6.4)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 60 55,6 55,6 55,6
Si 48 444 44,4 100,0
Total 108 100,0 100,0
Farmacos que casi L, .
no se usan o que ¢COMO DEFINIRIAS UN
existen pocos -
a%P MEDICAMENTO HUERFANO?
Farmacos
utilizados de
forma inespecifica
para varias
enfermedades Aquel que no
9% desarrollan las
— farmacéuticas por
motivos
Farmacos que solo econdmicos ya
se usan para que va dirigido a
enfermedades una minoria
raras 58%
15%

El 44,4% de los estudiantes desconocen a qué tipo de necesidades responden los
medicamentos huérfanos y solo el 18,5% contestaron que responden a necesidades de
salud publica. (Figura 6.5)

@ Economicas

@ De salud plblica
© De salud social
@ Lo desconozeo




El 54,6 % de los estudiantes desconocia a qué tipo de enfermedades estan destinado
estos medicamentos y Unicamente un 16,7% respondieron que estdn destinados a

enfermedades raras o que produzcan incapacidades. (Tabla 6.10)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Vélido Lo desconozco 59 546 54,6 54,6
| r enferm rar.

Cualquier enfermedad rara 31 28.7 287 833

Solo a enfermedades raras

graves o que produzcan 18 16,7 16,7 100,0

incapacidades

Total 108 100,0 100,0

Respecto a la garantia de abastecimiento y dispensacion de medicamentos huérfanos,
el 32,4% de los estudiantes respondieron correctamente que procede de la Ley 29/2006
de garantias y uso racional de los medicamentos y productos sanitarios, mientras que el
63% desconocen este hecho (figura 6.6)

@ Lz Constitucion Espafiola
® Lz Ley General de Sanidad

@ La Ley 28/2006 de Garantias v Uso
Racional de los Medicamentos y
Productos Sanitarios

@ Lo desconozco

Mayoritariamente los estudiantes (63%) tienen claro que las enfermedades raras se
diagnostican principalmente en el hospital; sin embargo, dudan mas en el lugar donde
transcurre la fase de enfermedad crénica y solo un 38% responde correctamente que
transcurre principalmente en atencién primaria. (figura 6.7)



DIAGNOSTICO

@ Atencion Primaria
@ Hospital

& Ambas por igual
@ Lo desconozco

FASE CRONICA

Con respecto a los portales de informaciéon sobre enfermedades raras, el 44,4%
desconoce su existencia, mientras que el 55,6% conoce alguno, principalmente
ORPHANET (80,3%), seguido por FEDER (9,1%). (tabla 6.11)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje vélido acumulado
Valido Si 60 55,6 55,6 55,6
Mo 48 44 4 44 4 100,0
Total 108 100,0 100,0

Respecto al Instituto de investigacién en enfermedades raras (lIER), el 44,4% habian oido
hablar de él (Tabla 6.12), pero Unicamente el 17,6% saben que se localiza en Madrid
(Tabla 6.13) y solo un 20,4% saben que pertenece al Instituto de Salud Carlos Ill. (Figura

6.8)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 60 55,6 55,6 55,6
Si 48 44 4 44 4 100,0
Total 108 100,0 100,0
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Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Vilido Lo desconozco 86 T9.6 79,6 79.6
Madrid 18 16.7 16,7 96,3
Barcelona 4 3.7 3,7 100,0
Total 108 100,0 100,0

@ Ministerio de Sanidad
@ Instituto de Salud Carlos 1|

@ Sociedad Espaola de Salud Publica y
Administracion Sanitaria (SESPAS)

@ Lo desconozco

En cuanto al Centro de Referencia Estatal de Atencion a Personas con
Enfermedades Raras 'y sus Familias (CREER) el 15,7% de los estudiantes habian oido
hablar de él (tabla 6.14), pero solo un 6,5% conocian que se localiza en Burgos (tabla

6.15).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcenlaje vélido acumulado
Valido No 91 84,3 84,3 84,3
Si 17 15,7 15,7 100,0
Total 108 100,0 100,0
Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido lo desconozco 95 88,0 88.0 88,0
Burgos 7 6,5 6,5 94,4
Madrid 5 4,6 46 99,1
Barcelona 1 9 9 100,0
Total 108 100,0 100,0




El 93,5% de los estudiantes no conocen el registro de pacientes de enfermedades raras
del Instituto de Salud Carlos 1l (tabla 6.16) y el 97,2% nunca han oido hablar del
Biobanco Nacional de Enfermedades Raras (BioNER) (tabla 6.17).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 101 93,5 93,5 93,5
Si 7 6,5 6,5 100,0
Total 108 100,0 100,0
Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 105 97,2 97,2 97,2
Si 3 2,8 2,8 100,0
Total 108 100,0 100,0

Con respecto a las asociaciones de pacientes con enfermedades raras el 16,7% conocia
alguna asociacion (tabla 6.18), principalmente la del Sindrome de Williams de Cantabria
(16,7%) y FEDER (11,1%). El 40.7% conocian la Federacion Espafiola de Enfermedades

Raras (FEDER) (tabla 6.19).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 90 83,3 83,3 83,3
Si 18 16,7 16,7 100,0
Total 108 100,0 100,0
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Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
i iacion del Sin

VIR e Willams de Cantabria . 28 16,7 16.7
FEDER 2 1,9 11,1 27,8
0 1 9 56 33,3
Noonan 1 9 586 38,9
NUPA 1 9 586 44,4
ANADEJU 1 9 56 50,0
S o
Asociacion siringomielia
asturias 1 9 56 61,1
ASLE 1 56 66,7
Wolff-hirschhorn 1 5,6 72,2
AADE 1 56 7.8
?:;)t::lamm de huesos de 1 9 5.6 83.3
AEE: asociacion espafiola
de esclerodermia 1 9 56 88,9
miprincesarett 1 9 5.6 94,4
Hipertension Pulmonar 1 9 56 100,0
Total 18 16.7 100,0

Perdidos  Sistema 90 83.3

Total 108 100,0

EL 38% de los estudiantes dice no saber lo que es el consejo genético (tabla 6.20). Del
62% que si ha oido hablar de él, el 72% lo definen correctamente, mientras que el 28%

restante no sabrian definirlo.

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia Porcentaje valido acumulado
Valido Si 67 62,0 62,0 62,0
No 41 38,0 38,0 100.0
Total 108 100,0 100,0

6.1.2 Variables relacionadas con la formacion y el interés

El 18,5% afirmaba haber recibido formacion especifica en enfermedades raras, en su
mayoria proporcionada en algunas asignaturas de la carrera de medicina (78.9%).
(Tablas 6.21 y 6.22).
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Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje vélido acumulado
Valido No 88 81,5 81,5 81,5
Si 20 18,5 18,5 100,0
Total 108 100,0 100,0
Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Asignaturas de la carrera 15 13,9 78,9 78,9
Cursos impartidos por la
universidad 3 2.8 15.8 94.7
Charlas en la universidad 1 9 53 100,0
Total 19 17,6 100,0
Perdidos  Sistema 89 82,4
Total 108 100,0

Al analizar el interés por las enfermedades raras el 88% manifestaban estar interesados
(tabla 6.23), principalmente por ser enfermedades poco conocidas y en las que se

deberia formar a los estudiantes, como futuros médicos (61.1%) (tabla 6.24).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Si 95 88,0 88,0 88,0
No 13 12,0 12,0 100,0
Total 108 100,0 100,0
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Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido son enfermedades poco
conocidas y nosotros como
médicos deberiamos tener 58 537 61,1 61,1
informacion sobre ellas
Me parecen interesantes 15 139 15,8 76,8
Normalizacidn, integracion 8 74 8.4 85.3
No me llaman la atencidn 4 37 4.2 895
Son un camino a la
medicina personalizada 4 3.7 4.2 93.7
padezco una enfermedad
rara 3 28 3,2 96,8
Considero que hay que
profundizar en ellas
despues de la carrera, en 1 9 11 97.9
relacién a tu especialidad
Es importante buscar la
cura para todo 1 9 1.1 98.9
son complejas y solo
afectan a una minoria 1 9 11 100.0
Total 95 88,0 100,0
Perdidos  Sistema 13 12,0
Total 108 100,0

6.1.3 Variables relacionadas con la opinién

El 97,2% de los alumnos valoraba las asociaciones de pacientes como algo util,
principalmente porque ayudan a que éstos conozcan mejor su enfermedad y compartan
informacién con personas que estan pasando por su mismo proceso, lo que les
proporciona apoyo tanto al paciente como a sus familiares y mejora su calidad de vida
(78,2%). Los estudiantes también opinan que estas asociaciones pueden ayudar a dar
visibilidad a estas enfermedades, concienciar a la opinidén publica y captar financiacion
(21,8%) (figura 6.9).

® Mejora de su calidad de vida y la de sus
familias

" Apoyo, conocimiento sobre su
enfermedad

= dar visibilidad, concienciar, captar
financiacidn
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El 99,1% piensa que el diagndstico de las ER es lento (tabla 6.25), estimando
principalmente el tiempo entre 5-10 afios (55,9%) (figura 6.10)

Poicenlaje FPorcenlaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 107 99,1 991 99,1
Si 1 9 9 100,0
Total 108 100,0 100,0

@ Focos meses

@ Alrededor de 1-2 afios

® Alrededor de 5 y hasta 10 afios
@ Lo desconozco

El 80,6% opinaba que la expresividad clinica compleja de las ER es un problema
relevante, mientras que el 18,5% desconocen si lo es o no (figura 6.11).

@ si
@& No

@ Lo desconozco

En cuanto a las prestaciones socioecondmicas que se destinan a las ER, un 66,7% piensa
que no son adecuadas (tabla 6.26), principalmente porque no hay presupuesto
suficiente para las ayudas que necesitarian los pacientes con ER y sus familias (50.7%)
(figura 6.12).




Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 72 66,7 66,7 66,7
Lo desconozco 32 29,6 29.6 96,3
Sl 4 3.7 3.7 100.0
Total 108 100,0 100,0

® Hay poco presupuesto

= Mo es rentable invertir en ellas
porgue afectan a una minoria

= Mo hay ayudas suficientes para las
personas afectadas ni sus familias

Mo se invierte porgue debemos
centrarnos antes en otros
problemas sanitarios que afectena
mayor nimero de poblacidn

Con respecto a la existencia de fuentes fiables sobre enfermedades raras, el 55,6 % de

los alumnos opina afirmativamente (tabla 6.27).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Si 60 55,6 55,6 55,6
Lo desconozco a5 32,4 324 88,0
No 13 12,0 12,0 100,0
Total 108 100,0 100,0

En cuanto a la informacidn sobre ER en la sociedad en general, el 92,6% opinaba que
hay carencia de ésta (tabla 6.28) y que habria que mejorarla, proponiendo
principalmente campafias de visibilidad sobre todo en redes sociales (68,6%) (tabla

6.29).

Porcentaje Porcentaje
lrecuencia | Porcentaje vélido acumulado
Valido Si 100 92,6 92,6 92,6
No 8 74 7.4 100,0
Total 108 100,0 100,0




Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje | Porcentaje
valido acumulado
Valido Campanias de visibilidad en redes sociales | 59 54,6 68,6 68,6
y medios
Charlas formativas en colegios e institutos | 23 21,3 26,7 95,3
Fomentando la educacion para la salud 4 3,7 4.7 100,0
desde atencion primaria
Total 86 79,6 100,0
Perdidos Sistema 22 20,4
Total 108 100

Respecto a la informacién sobre ER durante la carrera de medicina, el 91,7% opina que
es necesario incrementarla (tabla 6.30), proponiendo principalmente formacién
practica (38,5%) e incluir temario en las asignaturas de la carrera (29,5%) (tabla 6.31).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Si 99 91,7 91,7 91,7
No 9 83 83 100,0
Total 108 100,0 100,0
Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Formacién practica 30 27.8 38,5 385
Temas concretos en cada
asignatura 23 213 29.5 67.9
Charlas formativas con
profesionales y pacientes 7 15,7 21.8 89,7
Asignatura dedicada a las 7 6.5 9.0 98.7
ER
Considero que hay que
profundizar en ellas
después de la carrera, en 1 9 13 100,0
relacion a tu especialidad
Total 78 72,2 100,0
Perdidos Sistema 30 27.8
Total 108 100,0

Por ultimo a la pregunta sobre qué te gustaria afadir, solo hay una persona que contesta
gue convendria anadir un recordatorio en sexto de medicina de portales de informacién
sobre enfermedades raras; y otra que afiade que es muy importante investigar a fondo
estas enfermedades (tabla 6.32).



Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido recordatorio en sexto de
Medicina de paginas a que
acudir en caso de necesitar 1 9 50,0 50,0
informacién
Es muy importante
investigar mas sobre estas 1 9 50,0 100,0
enfermedades
Total 2 1,9 100,0
Perdidos Sistema 106 98,1
Total 108 100,0

6.2 RESULTADOS DE LOS ALUMNQOS DE SEXTO CURSO

Analizando Unicamente las respuestas a la encuesta de los alumnos pertenecientes a
sexto curso (n=47, 43.5%), se obtienen los siguientes resultados:

6.2.1 Variables relacionadas con los conocimientos

Practicamente la totalidad de alumnos de sexto curso habia oido hablar de las
enfermedades raras (97,9%) (Tabla 6.33), nombrando principalmente la ELA (9,1%)

(Tabla 6.34)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Viélido Si 40 97.9 ar.9 97,9
no 1 21 2,1 100,0
Total 47 1000 100,0
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Porcentaje Porcantape
Fretuancaa | Porcentaps il acumulada
Wildo ELA, 4 a5 81 g1
Fanilcatonuria 3 6.4 6B 159
Osteogénesis imperfecta 3 5.4 6B 22,7
Progeéria 2 4.3 4.5 273
5d Marfan 2 4.3 4.5 na
5d X Fragil 2 a3 4.5 36,4
Prader-Willi 2 4.3 4.5 40,8
Beghat 1 21 23 422
Enf. Castleman i 21 23 455
Acromegalia 1 21 23 4r.7
Albinisma 1 21 23 50,0
Sd. Williams i 21 2.3 523
Ataxia da Friederich i 21 2.3 E45
Fibrasis Quistica 1 21 23 56,8
Ehler Danlas 1 21 22 58,1
Sd Adcardi 1 21 23 61,4
5d. Alport i 21 23 63,6
Sd Rett i 21 23 65,89
5d. Phelan-McDermsd 1 21 23 68,2
Jnerome e Blles 1 2.4 23 705
:‘;;’:ﬂ“ﬁrﬁw 1 21 23 2.7
Sindrome da Dravet i 21 23 75,0
Walff-hirschharm 1 21 23 ra
Sindrome de disfuncidn
- sial 1 21 23 Te.5
MNeurcfibromatosis 1 21 23 B1.8
5d de odine 1 21 23 Bd 1
Encafalitis d& Rasmussen 1 21 213 BE &
ﬂif:.;a de Schinlein- . 21 23 88 5
Tako Tsuba 1 21 23 60,9
g't::],:zf milotdnica de . 2.1 23 g2
Sindrome de brugada 1 21 23 85,5
Acaruloplasminemis 1 21 23 a7r.7
Enf. Mifo de cristal 1 21 23 10:0,0
Trtal A4 036 1000

De los estudiantes de sexto curso encuestados, 13 (27,7%) conocian a alguien con un
diagnosticado de una enfermedad rara, estando entre ellas la osteogénesis imperfecta
(11,1%), la ataxia de Friederich (11,1%), la fibrosis quistica (11,1%) (Tablas 6.35 y 6.36)



Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 34 723 72,3 72,3
Si 13 27,7 277 100,0
Total 47 100,0 100,0
Parcentaje Parcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Osteogénesis imperfecta 1 2.1 11,1 1.1
Alaxia de Friederich 1 2,1 11,1 22,2
Fibrosis Quistica 1 2.1 11,1 333
Sd.Rett 1 2.1 11,1 44 4
sindrome de Kallman 1 2,1 11,1 55,6
Wolff-hirschhorn 1 2.1 11,1 66,7
Mielofibrosis idiopatica 1 2,1 11,1 77.8
Sd.Noonan 1 2,1 11,1 88,9
Enfermedad de Gilbert 1 2.1 11,1 100,0
Total 9 19,1 100,0
Perdidos Sistema 38 809
Total 47 100,0

El 10.6% afirmd conocer la prevalencia que define las enfermedades raras segun la
Unién Europea (Tabla 6.37), marcando correctamente 5/10.000 habitantes el 44.7%
(figura 6.13). Para el 70.2% la prevalencia para definir una ER no es igual en todos los
paises (tabla 6.38).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 42 894 89,4 89.4
Si 5 10,6 10,6 100,0
Total 47 100,0 100,0




<7.5/10.000
habitantes
8%

<5/10.000
habitantes
45%

<2/10.000

habitantes

47%

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Vilide No 33 70,2 70,2 70,2
Lo desconozco 9 19,1 19,1 89.4
Si 5 10,6 10,6 100,0
Total 47 100,0 100,0

Respecto a la etiologia de las ER, la gran mayoria (87,2%) coincide en que es
principalmente genéticay un 2,1% piensa que las causas genéticas y hereditarias tienen
el mismo peso (Tabla 6.39). En cuanto a la edad de diagndstico, el 83,0% tienen claro
que principalmente se da en la infancia, mientras que un 10,6% opina que se
diagnostican por igual en la infancia y la edad adulta (tabla 6.40).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumuladeo
Valldo genética 41 872 87,2 8r.2
Lo desconozco 5 10,6 10,6 97,9
Ambas por igual 1 2.1 2.1 100,0
Total 47 100,0 100,0
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Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje vilido acumulado
Valido Infancia 39 83.0 83,0 83,0
Ambas por igual 5 10,6 10,6 93,6
| 0 desconozen 6,4 6,4 100,0
Total 47 100,0 100,0

El 21,3% referia conocer el dia mundial de
febrero el 82.6%.

El porcentaje de alumnos que afirmaba co

del 51,1% (Tabla 41), definiéndolo principalmente como aquel que es poco desarrollado
por las empresas farmacéuticas por motivos econémicos, ya que va dirigido a una

minoria (58%) (Figura 6.14)

las enfermedades raras, marcando el 28 de

nocer qué es un medicamento huérfano era

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Si 24 51,1 51,1 51,1
No 23 48,9 48,9 100,0
Total 47 100,0 100.,0

Farmacos que casi
N0 S8 USan o que
existen pooos
%

Farmacos utilizados
de forma
inespecifica para
warias
enfermedades __

15%

Farmacos que solo
5& US3N para
enfermedades raras

:COMO DEFINIRIAS UN
MEDICAMENTO HUERFANO?

Aquel que no
desarrollan las
farmacéuticas por
“~_ motivos econgmicos
ya que va dirigido a
una minoria
58%

B%




El 38,3% de los estudiantes desconocen a qué tipo de necesidades responden los
medicamentos huérfanos y solo el 17,0% contestaron que responden a necesidades de
salud publica. (Tabla 6.42)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Lo desconozco 18 38,3 38,3 38,3
Econdmicas 15 31.9 31,9 70,2
De salud publica 8 17.0 17.0 87,2
De salud social 6 12,8 12,8 100,0
Total 47 100,0 100,0

El 54,6 % de los estudiantes desconocia a qué tipo de enfermedades estan destinado
estos medicamentos y Unicamente un 16,7% respondieron que estan destinados a
enfermedades raras o que produzcan incapacidades. Tabla 6.43

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado

Vdlido Lo desconozco 20 42,6 42,6 426

Cualquier enfermedad rara 14 298 208 723

Solo a enfermedades raras

graves o que produzcan 13 277 27.7 100,0

incapacidades

Total 47 100,0 100,0

Respecto a la garantia de abastecimiento y dispensacion de medicamentos huérfanos,
el 32,4% de los estudiantes respondieron correctamente que procede de la Ley 29/2006
de garantias y uso racional de los medicamentos y productos sanitarios, mientras que el
63% desconocen este hecho. (Figura 6.15).

B Lo desconozoo

= La ley 292006 de Garantiasy Uso
Racional de los Medicamentos y
Productos Sanitarios

® La constitucién espaficla

La Ley General de Sanidad
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Mayoritariamente los estudiantes (70%) tienen claro que las enfermedades raras se
diagnostican principalmente en el hospital; sin embargo, dudan mas en el lugar donde
transcurre la fase de enfermedad crénica y un 46,8% responde correctamente que
transcurre principalmente en atencién primaria. (tabla 6.44 y 6.45).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia Porcentaje valido acumulado
Valido Hospital 33 70,2 70,2 70,2
Lo desconozco 9 18,1 19.1 89,4
Atencién Primaria 3 6.4 6.4 95,7
Ambas por igual 2 43 43 100,0
Total 47 100,0 100,0
Frecuencia Porcentaje valido acumulado
Valido  Atencion Primaria 22 46,8 46,8 46,8
Hospital 15 319 319 78,7
Lo desconozco 7 14,9 149 936
Ambas por igual 3 6.4 6.4 100,0
Total 47 100,0 100,0

Con respecto a los portales de informacién sobre enfermedades raras, el 87,2% conoce
alguno (Tabla 6.46), principalmente ORPHANET (97,6%), seguido por SIERE (2,4%).

(Tabla 6.47)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Si 41 872 872 87,2
No 6 12,8 12,8 100,0
Total 47 100,0 100,0
_ Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido ORPHANET 40 85,1 97,6 a97.6
SIERE 1 2,1 2.4 100,0
Total 41 87.2 100,0
Perdidos  Sistema 6 12,8
Total 47 100,0




Respecto al Instituto de investigacion en enfermedades raras (lIER), el 48,9% habian oido
hablar de él (Tabla 6.48), pero solo el 27,7% saben que se localiza en Madrid (Tabla
6.49), y también un 27,7% saben que pertenece al Instituto de Salud Carlos Il (Tabla

6.50).

Forcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Vélido No 24 51.1 51.1 51.1
Si 23 48,9 48,9 100,0
Total 47 100,0 100,0
Porcentaje Porcentaje
Frecuencia Porcentaje valido acumulado
Vélido Lo desconozco 32 68,1 68,1 68,1
Madrid 13 27,7 27,7 95,7
Barcelona 2 43 43 100,0
Total 47 100,0 100,0
Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido lo desconozco 18 38,3 38,3 38,3
Instituto de Salud Carlos Il 13 27.7 277 66.0
Sociedad Espariola de
Salud Publica y
Administracion Sanitaria 8 19,1 19.1 85,1
(SESPAS)
Ministerio de Sanidad 7 14.9 149 100,0
Total 47 100,0 100,0

En cuanto al

Centro de Referencia Estatal

de Atencion a Personas con

Enfermedades Raras y sus Familias (CREER) solo el 12,8% de los estudiantes habian oido
hablar de él (Tabla 6.51), y tan solo un 6,4% conocian que se localiza en Burgos (Tabla

6.52).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Mo 41 87,2 87,2 87,2
Si 5] 12,8 12,8 100,0
Total 47 100,0 100,0
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Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido lo desconozco 39 83,0 83,0 83.0
Madrid 8.5 8.5 91,5
Burgos 3 6.4 6.4 97,9
Barcelona 1 2.1 2.1 100,0
Total 47 100,0 100,0

El 97,9% de los estudiantes no conocen el registro de pacientes de enfermedades raras
del Instituto de Salud Carlos Il e igualmente el 97,9% de ellos nunca han oido hablar del

Biobanco Nacional de Enfermedades Raras (BioNER). (Tabla 6.53 y 6.54).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 46 97,9 97.9 97,9
Si 1 21 2.1 100,0
Total 47 100,0 100,0
Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 46 97.9 979 97.9
Si 1 2,1 21 100,0
Total 47 100,0 100,0

Con respecto a las asociaciones de pacientes con enfermedades raras Unicamente el
14,9% conocia alguna asociacion pero el 42,6 afirmaba haber oido hablar de FEDER.

(Tablas 6.55 y 6.56)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 40 85,1 851 851
Si 7 14,9 14,9 100,0
Total 47 100,0 100,0




Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 27 574 57.4 57.4
Si 20 426 426 100,0
Total 47 100,0 100,0

Solo el 4,3% de los estudiantes dice no saber lo que es el consejo genético. Del 95,7%
que si ha oido hablar de él, el 93,2% lo definen correctamente, mientras que solo un 7%

restante no sabrian definirlo. (Tabla 6.57)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Vélido Si 45 95,7 95,7 95,7
Mo 2 4.3 4.3 100,0
Total 47 100,0 100,0

6.2.2 Variables relacionadas con la formacion y el interés

El 25,5% afirmaba haber recibido formacién especifica en enfermedades raras, en su
mayoria proporcionada en algunas asignaturas de la carrera de medicina (90.9%). Tablas
6.58 y 6.59.

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia PG[CEHIE]E valido acumulado
Valido No 35 745 745 745
Si 12 255 255 100,0
Total 47 100,0 100.,0
Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Asignaturas de la carrera 10 21,3 90,9 90,9
Cursos impartidos por la
universidad 1 2,1 9,1 100,0
Total 11 23,4 100,0
Perdidos Sistema 36 76,6
Total 47 100,0




Al analizar el interés por las enfermedades raras el 87,2% manifestaban estar
interesados, principalmente por ser enfermedades poco conocidas y en las que se
deberia formar a los estudiantes, como futuros médicos (60.5%). (Tabla 6.60 y 6.61).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia Forcentaje valido acumulado
Valido Si 41 87.2 87,2 87,2
No 6 12,8 12,8 100,0
Tatal 47 100,0 100,0
Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido son enfermedades poco
conocidas y nosotros como
medicos deberiamos tener 26 55,3 60,5 60,5
informacion sobre ellas
Me parecen interesantes 6 12,8 14,0 74,4
Normalizacion, integracion 4 8.5 9.3 83.7
No me llaman la atencion 3 6.4 7.0 90,7
Son un camino a la
medicina personalizada 3 6.4 7.0 97,7
Considero que hay que
profundizar en ellas
después de la carrera, en ! 2,1 2,3 100.0
relacion a tu especialidad
Total 43 91,5 100,0
Perdidos  Sistema 4 8,5
Total 47 100,0

6.2.2 Variables relacionadas con la opinion

La totalidad (100%) de los alumnos valoraba las asociaciones de pacientes como algo
uatil, principalmente porque ayudan a que éstos conozcan mejor su enfermedad vy
compartan informacidén con personas que estan pasando por su mismo proceso, lo que
les proporciona apoyo tanto al paciente como a sus familiares y mejora su calidad de
vida (78,2%). Los estudiantes también opinan que estas asociaciones pueden ayudar a
dar visibilidad a estas enfermedades, concienciar a la opinion publica y captar
financiacion (21,8%). (Tabla 6.62 y figura 6.16).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Si 47 100,0 100,0 100,0
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= Mejora de su calidad de vida yla de
sus familias

= Apoyo, conocimiento sobre su
enfermedad

8 dar visibilidad, concienciar, captar
financiacion

El 100% de los encuestados de 62 curso, creen que el diagndstico de las ER no es rapido,
estimando principalmente el tiempo entre 5-10 afios (55,3%) (Tablas 6.63 y 6.64).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Vélido No 47 100,0 100,0 100,0
Porcentaje FPorcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
i Al h 1
Valido rededor de 5 y hasta 10 2 55.3 55.3 55.3
afos
Alrededor de 1-2 afios 15 31,9 31,9 87,2
lo desconozco 6 12,8 12,8 100,0
Total 47 100,0 100,0

El 80,9% opinaba que la expresividad clinica compleja de las ER es un problema
relevante, mientras que el 17,0% desconocen si lo es o no. (Tabla 6.65).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Si 38 80,9 80,9 80,9
Lo desconozco :] 17.0 17.0 97.9
No 1 2.1 2.1 100,0
Total 47 100,0 100,0
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En cuanto a las prestaciones socioecondmicas que se destinan a las ER, un 74,5% piensa
que no son adecuadas, principalmente porque no hay presupuesto suficiente para las
ayudas que necesitarian los pacientes con ER y sus familias (50.7%) (Tabla 6.66 y figura

6.17).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido No 35 745 745 745
Lo desconozco ] 19,1 191 93,6
Si 3 6,4 6.4 100,0
Total 47 100,0 100,0

Con respecto a la existencia de fuentes fiables sobre enfermedades raras, el 57,4 % de

® Hay poco presupussto

¥ No es rentable invertir en ellas
porgue afectan a una minoria

B Mo hay ayudas sufidentes para las
personas afectadas ni sus familias

los alumnos opina afirmativamente. (Tabla 6.67)

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Si 27 57.4 574 574
Lo desconozeo 13 27,7 27,7 85,1
Mo 7 14.9 14,9 100,0
Total 47 100,0 100,0

En cuanto a la informacién sobre ER en la sociedad en general, el 93,6% opinaba que
hay carencia de ésta y que habria que mejorarla, proponiendo principalmente campafias

de visibilidad sobre todo en redes sociales (71,8%) (Tablas 6.68 y 6.69)




Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido Si 44 93,6 93,6 93,6
No 3 6,4 6,4 100,0
Total 47 100,0 100,0
Frecuencia Porcentaje Porcentaje Porcentaje
valido acumulado
Campafias de visibilidad 28 99,5 71,8 71,8
en redes sociales y medios
Charlas formativas en 8 17,0 205 92,3
colegios e institutos
Fomentando la educacidn 3 6,1 77 100,0
para la salud desde
atencién primaria
Total 39 826 100,0
Perdidos Sistema 8 17,4
Total 47 100

Respecto a la informacién sobre ER durante la carrera de medicina, el 89,4% opina que
es necesario incrementarla, proponiendo principalmente formacién practica (30,8%),
incluir temario en las asignaturas de la carrera (30,8%) e impartir charlas formativas con

profesionales y pacientes (30,8%) (Tablas 6.70 y 6.71).

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Vélido Si 42 89,4 89,4 89,4
No 5 10,6 10,6 100,0
Total 47 100,0 100,0
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Porcentaje Porcentaje
Frecuencia Porcentaje valido acumulado
Valido Formacion practica 12 25,5 30,8 30,8
Temas concretos en cada
asignatura 12 25,5 30,8 61,5
Charlas formativas con 12 285 5 30.8 92,3
profesionales y pacientes ' ' !
Asignatura dedicada a las
ER 3 6.4 7.7 100,0
Total 39 83,0 100,0
Perdidos Sistema 8 17.0
Total 47 100,0

Por ultimo a la pregunta sobre qué te gustaria afiadir, es un alumno de sexto curso quien
contesta que convendria afadir un recordatorio en sexto de medicina de portales de
informacion sobre enfermedades raras. (Tabla 6.72)

Paorcentaje Paorcentaje
Frecuencia | Porcentaje valido acumulado
Valido recordatorio en sexto de
Medicina de paginas a que
acudir en caso de necesitar 1 2.1 1000 1000
informacion
Perdidos Sistema 46 97,9
Total 47 100,0
7. DISCUSION

Las enfermedades raras son un grupo de patologias con caracteristicas comunes que
afectan a una proporcion reducida de sujetos. Normalmente son de cardcter genético y
presentan expresividad clinica compleja, los que dificulta su prevencién y su diagndstico.
Ademas, no cuentan, en general, con tratamientos curativos.

Los estudiantes del grado en medicina de la Universidad de Cantabria conocen algunas
enfermedades raras y saben detectar que son de origen genético, pero no tienen mucha
informacién sobre el concepto que las identifica como raras ni sobre los procesos de
deteccién, diagndstico, prevencion y tratamiento de estas enfermedades. Tampoco
conocen medios para acceder a informacién sobre ellas, portales de informacién o
instituciones relacionadas con las enfermedades raras.

Durante los estudios de Grado en Medicina, en la Universidad de Cantabria, no se
imparten asignaturas concretas sobre las enfermedades raras, tampoco se trata sobre
ellas en charlas, practicas o seminarios. Si se estudian determinadas enfermedades raras
en temas concretos de algunas asignaturas, como pediatria, cardiologia o neurologia,



pero no de forma global, como patologias raras, si no como temario de patologia de
estos organos o sistemas.

Los alumnos de medicina de sexto curso consideran que la informacidon que se les
proporciona durante la carrera sobre las enfermedades raras es escasa, principalmente
en cuanto a conceptos globales sobre estas enfermedades y en cuanto a aprender a
buscar la informaciéon. Ya que, como futuros profesionales de la salud, es importante
tener los conocimientos, pero mas aun saber dénde buscarlos cuando sean necesarios.

a)

b)

c)

d)

e)

f)

g)

CONCLUSIONES

Existe mucho desconocimiento sobre las Enfermedades Raras entre los
estudiantes de medicina de la Universidad de Cantabria.

La formacidon que se imparte sobre las enfermedades raras en la facultad de
medicina es escasa.

Los alumnos de sexto curso han recibido mas formacién sobre enfermedades
raras que los cursos inferiores, pero sigue siendo insuficiente.

Existe interés sobre las enfermedades raras, considerando que son poco
conocidas y que deben tener informacion sobre ellas y principalmente saber
donde buscarla.

Los estudiantes demandan mayoritariamente incluir mas formacién practica
sobre enfermedades raras durante la carrera.

Los estudiantes demandan mas informacién y formacidn para la sociedad ya que
la consideran deficiente.

Existe una opinidn generalizada sobre la utilidad de las asociaciones de pacientes
y la falta de ayudas econdmicas hacia ellas.
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ANEXO: Encuesta proporcionada a los estudiantes

Conocimiento sobre Enfermedades Raras entre los estudiantes de
medicina

Con este formulario se pretende analizar el conocimiento que tenemos los estudiantes de
medicina de la UC sobre las enfermedades raras (ER) y si éste aumenta en cursos
superiores gracias a informacion recibida durante los afos de carrera.

Contesta sinceramente. Si no sabes contestar a alguna pregunta obligatoria, simplemente
escribe "No" 0 "No lo sé"

iGracias por tu colaboracion!

1. Edad -+

2. Sexo*

() Hombre
@ Mujer
Q Otro

() Prefiero no decirlo

3. Curso *

o2
C s

C s
C e



Residencia *

Urbana

Rural

;Has oido hablar de las enfermedades raras? *

Si

No

;Puedes nombrar alguna enfermedad rara? *

;Cuantas enfermedades raras se estima que existen? *

Alrededor de 500
Alrededor de 2.000
Alrededor de 7.000
Alrededor de 13.000

Lo desconozco

;Has recibido formacion especifica en enfermedades raras? *

Si

No



9.

10.

11.

12.

13.

Si la has recibido ;Cual?

;Conoces a alguien diagnosticado de alguna ER? *

Si

No

;De cudl?

;Sabes qué prevalencia establecio la UE para definir una ER? *

Si

No

De estas prevalencias, ;Cual te parece mas adecuada? *

<2/10.000 habitantes
<5/10.000 habitantes
<7,5/10.000 habitantes



14.  ;Piensas que la prevalencia para considerar una ER es igual en todos los paises? *

Si
No

Lo desconozco

15.  La etiologia mayoritaria de las ER es: *

Genética
Infecciosa
Ambas por igual

Lo desconozco

16. La ER se presentan principalmente en: *

Infancia
Edad adulta
Ambas por igual

Lo desconozco

17.  ;Sabes cual es el dia de las Enfermedades Raras? *



18.  ;Qué dirias que es un medicamento huérfano? *

19.  Dirias que un medicamento huérfano responde a necesidades... *

Econdmicas
De salud publica
De salud social

Lo desconozco

20. Los medicamentos huérfanos estan destinados a... *

Cualquier enfermedad rara
Solo a enfermedades raras graves o que produzcan incapacidadesLo

desconozco

21.  ;Quién garantiza el abastecimiento y dispensacion de medicamentos huérfanos? *

La Constitucién Espafiola
La Ley General de Sanidad

La Ley 29/2006 de Garantias y Uso Racional de los Medicamentos y Productos
Sanitarios

Lo desconozco



22.  ;De qué afo es la estrategia de las enfermedades raras del Sistema Nacional de Salud? *

2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016
2017
2018
2019
2020

Lo desconozco

23.  Las ER se diagnostican principalmente en: *

Atencién Primaria
Hospital
Ambas por igual

Lo desconozco

24.  lafase de enfermedad cronica en las ER transcurre principalmente en: *

Atencion Primaria
Hospital
Ambas por igual

Lo desconozco



25.  ;Conoces algun portal de informacion sobre enfermedades raras? *

Si
No

26. Indica cual *

Marca todos los que consideres

SIERE
ORPHANET
HON

CLIMB

NORD
EURORDIS
ZEBRA CARDS

No conozco ninguno

Other:

27.  ;Sabes qué es una fuente de informacion PRIMARIA en ER? *

Si
No

28.  ;Sabes qué es una fuente de informacion SECUNDARIA en ER? *

Si

No



29.

30.

31.

32.

33.

;Sabes qué es una fuente de informacion TERCIARIA en ER? *

Si
No

;Has oido hablar del Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER)? *

Si
No

;Sabes en qué ciudad espafola se localiza el IIER? *

;A qué estructura crees que pertenece el IlER? *

Ministerio de Sanidad
Instituto de Salud Carlos Il
Sociedad Espafiola de Salud Publica y Administracién Sanitaria (SESPAS)

Lo desconozco

;Conoces o has oido hablar del Centro de Referencia Estatal de Atencion a Personas con
Enfermedades Raras y sus Familias (CREER)?

Si

No



34.

35.

36.

37.

38.

39.

;Sabes en qué ciudad espanola se localiza el CREER? *

;Conoces el Registro de Pacientes de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos IlI? *

Si

No

;Conoces el Biobanco Nacional de Enfermedades Raras (BioNER)? *

Si
No

;Conoces alguna asociacion de pacientes con enfermedades raras? *

Si

No

En caso afirmativo, indica cual:

;Has oido hablar de la Federacion Espaiiola De Enfermedades Raras (FEDER)? *

Si

No



40.

41.

42.

43.

44,

;Piensas que las asociaciones de pacientes son utiles? *

Si
No

;Por qué?

;Te interesan las ER? *

Si

No

;Por qué? -

;Has oido hablar del consejo genético? *

Si

No



45.  ;Qué es o cual es su funcion? *

46.  ;Piensas que el diagnostico de las ER es rapido? *

Si

No

47.  ;Cuanto dirias que es el tiempo de retraso diagnostico? *

Pocos meses
Alrededor de 1-2 afios
Alrededor de 5y hasta 10 afiosLo

desconozco

48.  ;Piensas que la expresividad clinica compleja de las ER es un problema relevante? *

Si
No

Lo desconozco



49.  ,;Piensas que hay fuentes fiables sobre ER? *

Si
No

Lo desconozco

50.  ;Piensas que las prestaciones socioecondmicas destinadas a ER son adecuadas? *

Si
No

Lo desconozco

51.  ;Por qué? *

52.  ;Piensas que hace falta mas informacion a la sociedad sobre enfermedades raras? *

Si

No



53.  ;Como mejorarias la informacion a la sociedad sobre ER? *

94.  ;Piensas que hace falta mas formacion sobre ER durante la carrera de medicina? *

Si

No

35.  ;De que tipo? *

96.  Por (ltimo, ;hay algo mas que te gustaria afadir en relacion a las enfermedades raras o a su
estudio durante el grado en medicina?



