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La investigacion es

fundamental para avanzar

Clara Cavero Carbonell, investigadora del Area de Investigacién en
Enfermedades Raras de FISABIO de la Generalitat Valenciana, nos cuenta en
esta entrevista el trabajo que desarrollan en su departameto y subraya una de
las principales reivindicaciones de los afectados por enfermedades raras: la
necesidad de invertir en investigacion para facilitar el diagnéstico -actualmen-
te la media en el retraso diagnéstico es de 5 afios-, conseguir una atencién inte-
gral y visibilizar estas enfermedades; pero también para estabilizar los equipos
de profesionales que trabajan en la investigacion de las Enfermedades Raras.
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Clara Cavero, investigadora del Area de Investigacion en

Enfermedades Raras de FISABIO.

&Coémo y por qué nace el
Area de Enfermedades
Raras de la Fundacion
para el Fomento de la
Investigacion Sanitaria y
Biomédica -FISABIO-?

El Area de Investigacién
nacié en el afio 2009 para
encargarse de la investiga-
cién epidemioldgica de las
Enfermedades Raras en la
Comunitat Valenciana.

Hasta ese momento, los
avances epidemioldgicos
que se habian realizado en
este campo los habia lleva-
do a cabo la Direccién
General de Salud Publica
(DGSP) de la Generalitat
Valenciana.

Ante la falta de personal
dedicado en exclusiva a
este campo y aprovechan-
do la creacién del Centro
Superior de Investigacion
en Salud Publica (actual-
mente FISABIO), se inclu-
yo, entre las ocho areas de
este nuevo centro, el Area
de Investigacién en
Enfermedades Raras.

éCuantos profesionales
conformais la plantilla
de esta area? éHay TCE
en esta plantilla? éQué
profesionales forman
parte del equipo multi-
disciplinar? i

La plantilla del Area de
Investigacion estd confor-
mada por siete miembros
de FISABIO (dos farmacéu-
ticas, tres enfermeras, una
socidloga y un bidlogo) y 5
colaboradores de la DGSP
(tres médicos y dos esta-
disticos).

Ademas, todos los afios
contamos con alumnado en
practicas con diferentes
formaciones: estudiantes
de los grados en medicina,
sociologia, estudiantes de
master y estudiantes de

formacién profesional de
documentacion y adminis-
tracién sanitaria, hasta el
momento. Conformamos
un equipo multidisciplinar,
lo que es imprescindible
para estudiar estas patolo-
gias, y estamos abiertos a
la incorporacion de otras
disciplinas.

También hay que tener
en cuenta que, debido a los
contratos temporales de los
miembros de FISABIO, la
distribucién de personal por
disciplinas es variable en el
tiempo.

éCudles son los objeti-
vos del centro?

Los objetivos principales
del Area de Investigacion

en Enfermedades Raras
son:

1. Determinacion de la
prevalencia de las

Enfermedades Raras y de
las Anomalias Congénitas y
su distribucion en la
Comunitat Valenciana.

2. Estudio de las desi-
gualdades en
Enfermedades Raras y en
Anomalias Congénitas.

3. Analisis de los deter-
minantes de las
Enfermedades Raras y de
las Anomalias Congénitas.

4. Vigilancia epidemiol4-
gica de las Enfermedades
Raras y de las Anomalias
Congénitas.

5. Difusion de resultados
de investigacion sobre las
Enfermedades Raras y las
Anomalias Congénitas en el
ambito cientifico, clinico,
asociativo y de afectados y
familiares.

6. Colaboracién con gru-
pos de investigacion de la
Comunitat Valenciana,
otras Comunidades
Auténomas, otros paises y
otros ambitos relacionados

con las Enfermedades
Raras y con las Anomalias
Congénitas.

Segln los resultados de
vuestro trabajo, écual es
la situacion real de las
Enfermedades Raras en
Espaia? ¢Y en Valencia?

En los dUltimos nueve
afios se ha avanzado mucho
en el estudio de las
Enfermedades Raras a
todos los niveles y, en con-
creto, en el campo de la epi-
demiologia. Nosotros lo
hemos hecho llevando a
cabo numerosos proyectos
de investigacion, presen-
tando los resultados obteni-
dos tanto a la comunidad
cientifica como a las perso-
nas afectadas y familiares,
y realizando tareas de vigi-
lancia epidemioldgica
mediante el Sistema de
Informacion de
Enfermedades Raras de la
Comunitat Valenciana y el
Registro poblacional de
Anomalias Congénitas de la
Comunitat Valenciana (cuya
Orden de creacion se publi-
c6 en el afio 2012). A nivel
estatal, en el afio 2015 se
cred el Registro Estatal de
Enfermedades Raras, en el
que participan todas las
Comunidades Auténomas
y que previsiblemente este
afio dispondra de los pri-
meros datos al respecto.

La Comunitat
Valenciana es una de las
mas implicadas con las
Enfermedades Raras
(otros centros valencianos
realizan investigacion cli-
nica, basica y genética).
En el afio 2015 Ia
Conselleria de Sanitat
Universal i Salud Publica
cred la Alianza en investi-
gacién traslacional en
Enfermedades Raras de la
Comunitat Valenciana con
el propdsito de establecer
sinergias y crear una gran
red multidisciplinar centra-
da en el estudio de las
Enfermedades Raras
desde diferentes ambitos.

Pese al claro avance que
se estd produciendo, aun
nos queda mucho camino
por recorrer (y para ello se
necesita financiacion) pero
no nos falta voluntad,
interés y ganas de traba-
jar, siempre pensando en
mejorar la calidad de vida
de las personas afectadas
y sus familiares.

éQué proyectos habéis
realizado? ¢En cuales
estais trabajando?

Los proyectos de investi-
gaciéon en los que estamos
trabajando actualmente son:

A nivel nacional:

- “La situacién de la
Enfermedad de Wilson en
Espafia”.

- “Analisis, determinan-
tes e impacto de la demora
diagnostica en las
Enfermedades Raras”.

A nivel internacional:

- “European Surveillance
of Congenital Anomalies”
(EUROCAT)
http://www.eurocat-net-
work.eu/

- “Medication Safety in
Pregnancy?”
(EUROmMediCAT):
http://euromedicat.eu/

- “Joint Action Rare
Cancers” (JARC):
http://jointactionrarecan-
cers.eu/

- “Establishing a linked
European Cohort of Children
with Congenital Anomalies”
(EUROIiIinNkCAT):
https://www.eurolinkcat.eu/

-"Codification for Rare
Diseases. RDCODE. Joint
Action".

-"ConcePTION: Building
an ecosystem for better
monitoring and communica-
ting of medication safety in
pregnancy and breastfee-
ding: validated and regula-
tory endorsed workflows for
fast, optimised evidence
generation".

Proyectos de investi-
gacién anteriores:

- "Conviviendo con la
enfermedad de Wilson: La
vision de pacientes, familia-
res y profesionales".

- "Determinaciéon de los
factores de riesgo en el
Sindrome de Stevens-
Johnson: Reacciones adver-
sas a medicamentos vy
enfermedades raras".

- "Prescripcion de medi-
camentos en el embarazo y

anomalias congénitas:
Identificando potenciales
riesgos".

- "Investigar para preve-
nir las enfermedades raras
pediatricas: Aplicacion a las
anomalias congénitas car-
diacas raras".

- "Red Espafiola de regis-
tros de Enfermedades Raras
para la Investigacion"
(SpainRDR).

- "Variaciones geografi-
cas en la prevalencia de
anomalias congénitas: fac-
tores ambientales y socioe-
conoémicos".

-"Evaluacion del
Conjunto Minimo Basico de
Datos como fuente de infor-
macién de las anomalias
congénitas en la Comunitat
Valenciana".

- “Joint Action Rares
Diseases” (RD-ACTION):
http://www.rd-action.eu/

éQué aplicaciéon tienen
los resultados de vues-
tras investigaciones a
nivel social, clinico, for-
mativo, econémico...?

Como ya he comentado,
tan importante es investigar
como hacer difusion de los
avances vy visibilizar los
resultados. Por ese motivo,
uno de nuestros objetivos
es la difusion, en concreto,
de los resultados de investi-
gacion sobre las
Enfermedades Raras y las
Anomalias Congénitas en
todos los ambitos: cientifi-
co, epidemioldgico, clinico,
asociativo y social (perso-
nas afectadas y sus familia-
res).

En esa linea, participa-
mos en todo tipo de jorna-
das, encuentros, eventos...
relacionados con las enfer-
medades raras donde expo-
nemos tanto nuestros pro-
yectos, actividades y lineas
de investigacion como los
resultados que vamos obte-
niendo. Para nosotros es
imprescindible mantener un
feedback con las personas
afectadas y sus familiares y
con otros investigadores y
clinicos que estén trabajan-
do en la misma linea para
poder incluir diferentes
perspectivas y conseguir
que los resultados sean
extrapolables y aplicables a
la asistencia sanitaria.

Por ejemplo, en el caso
de la Enfermedad de
Wilson, como resultado del
proyecto que realizamos,
identificamos una serie de
necesidades que se han
intentado atenuar con la
elaboracion de una guia de
la enfermedad destinada a
personas afectadas y sus
familiares, y un péster des-
tinado al ambito clinico que
pretende facilitar el diag-
néstico precoz de la enfer-
medad (ambos estan dispo-
nibles en:
http://fisabio.san.gva.es/en
fermedades-raras).

éDe doénde provienen
vuestros recursos para
investigacion?

Nuestros recursos para
investigacién provienen
fundamentalmente de
financiacién externa, es
decir, de financiacion desti-
nada a la realizacion de un
proyecto en concreto. La
financiacion puede provenir
tanto de entidades publicas
como privadas y puede ser
financiacion competitiva o
no competitiva.

Cada enfermedad tiene
sus particularidades lo
que hace que cada afec-
tado tenga unas necesi-
dades diferentes, pero
todos coinciden en una
reivindicaciéon comuin:
mayor inversion en
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investigacion. éCémo
deberia aumentarse esta
inversion?

Asi es, las personas afec-
tadas tienen sus propias
particularidades asociadas a
su propia patologia pero
nuestros trabajos con estas
personas nos han permitido
observar que a pesar de
estas cuestiones sus necesi-
dades son compartidas.

Una de las necesidades
mas destacadas por este
colectivo es la demanda de
mayor inversion en investi-
gacion. Esta inversion debe-
ria estar liderada funda-
mentalmente desde las
administraciones publicas,
mediante la asignaciéon de
financiacion (continua vy
adecuada) a los grupos de
investigacion en
Enfermedades Raras. Es
decir, que la administracion
dote de una estabilidad pre-
supuestaria a los grupos
suficiente para que puedan
contar con un equipo mini-
mo de personal (estabiliza-
do laboralmente) que
garantice el correcto funcio-
namiento del grupo y su
desarrollo (imprescindible
para que siga creciendo y
aumenten las opciones de
conseguir financiacién
externa para proyectos
especificos). Por supuesto,
la financiacion externa es
necesaria e importante y se
ha de mantener, pero como
complemento de la finan-
ciacion publica recibida
desde las administraciones
y no como la base de la
financiacién de la investiga-
cion.

Con una mayor inversién
en investigacion, indirecta-
mente se estd invirtiendo
en facilitar el diagndstico
precoz (un diagnostico que
no llega puede ser realmen-
te angustioso), en la aten-
cién integral de profesiona-
les y en otorgar de mayor
visibilizacion social a estas
enfermedades (importante
para que las personas afec-
tadas se sientan aceptadas
e integradas, especialmente
cuando los afectados son
menores). Es muy impor-
tante que se entienda que
la inversion en investigacion
no tiene un beneficio econé-
mico directo en la mayoria
de los casos, sino que el
beneficio se materializa en

a de Investigacion en
Enfermedades Raras de FISABIO.

mejoras para las personas
afectadas y sus familiares,
para el Sistema Sanitario y
Educativo, para las ayudas
de dependencia..., en defini-
tiva, para toda la sociedad.

éCuales son vuestras
reivindicaciones?
Siguiendo con la pregun-
ta anterior, nuestra principal
reivindicacion es la misma
que la de las personas afec-
tadas: mayor inversiéon en
investigacion. Es totalmente
necesario estabilizar al per-
sonal que estd trabajando
en investigacion en
Enfermedades Raras, prin-
cipalmente por dos motivos.
En primer lugar, para dis-
poner de un equipo de
investigacion como tal, ya
que para tener alguna
opcién de obtener financia-
cién externa necesitas dis-
poner de un equipo consoli-
dado y dotarlo de las condi-
ciones adecuadas para que
puedan desarrollar su
carrera investigadora e ir
ampliando su formacion.
Trabajamos en un campo
muy especifico y es muy
importante mantener a las
personas ya formadas en
él, ya que este proceso de
formacién requiere de
mucho tiempo y dedicacion
y es muy importante no
perder a personas que ya
han alcanzado un buen
nivel de formacién en este
campo. Ademas, por la falta
de estabilidad laboral, la
rotacion del personal que
conforma el equipo es habi-
tual. El tener que formar a
ese equipo una vez tras otra
acaba retrasando el desa-
rrollo del equipo en su con-
junto y limitando su evolu-
cion, lo que se traduce en
menos opciones de conse-
guir financiacién externa.
En segundo lugar, para
garantizar la continuidad
del personal durante todo el
tiempo que dura el proyecto
con financiacion externa.
Hay proyectos (que ademas
requieren niveles de exce-
lencia en el equipo para
conseguirlos) con una dura-
cién superior a 3 afios, pero
la legislacion vigente hace
muy dificil la contratacion, a
cargo de ese proyecto,
durante un periodo superior
a los 3 afios. Por lo tanto,
ademas del esfuerzo de

conseguir financiacion
externa, los investigadores
nos vemos obligados a
dedicar mucho tiempo de
nuestro trabajo a tareas de
gestion y/o tramites admi-
nistrativos. Reivindicamos
la modificacion de las leyes
que impiden la contratacion
de personal durante toda la
duraciéon del proyecto y la
estabilizacion de los investi-
gadores.

éQué consecuencias tie-
nen en la poblacién las
Enfermedades Raras?

Las consecuencias son
multiples; las que afectan y
comprometen la calidad de
vida de las personas afecta-
das en primer lugar. Pero
igual de importantes son las
necesidades familiares, eco-
némicas, laborales, educati-
vas,... que sufren estas per-
sonas y su entorno.

Entender las
Enfermedades Raras mas
alld de la vision clinica es
sumamente importante
para las personas afecta-
das y sus familiares, pero
también para la investiga-
cién. No tenemos que olvi-
dar que detras de cualquier
patologia hay una persona
que la sufre y convive con
todas las dificultades aso-
ciadas.

Ademas, la sociedad
tiene un papel muy impor-
tante en cuanto a la acep-
tacion e integracion de las
personas afectadas y en
cuanto a la demanda de
mayor inversién en investi-
gacion. Como sociedad
deberiamos exigir a los
poderes publicos un com-
promiso firme con la inver-
siébn en investigacion, ya
que esto es una apuesta
por el futuro y los benefi-
cios son colectivos.

éCon qué trabas suelen

tropezar las personas
con una Enfermedad
Rara?

Principalmente, el retraso
diagnéstico y el desconoci-
miento. Los ultimos datos
establecen una media de 5
afios de retraso diagndstico
en las personas afectadas
por Enfermedades Raras, lo
que supone también un
retraso en la eleccién del
tratamiento. Este retraso
puede suponer una evolu-
cién mas rapida y un mayor
agravamiento de la enfer-
medad, asi como la apari-
cién de secuelas irreversi-
bles que podrian ser evita-
bles, al menos en parte, con
un diagnostico temprano y
su correspondiente trata-
miento.

Una vez diagnosticados,
los pacientes se enfrentan
al desconocimiento: las
Enfermedades Raras son
poco conocidas. Esta ausen-
cia de conocimiento provoca
que las personas afectadas
y sus familiares se sientan
inseguras en cuanto a su
pronostico y evolucion,
parias dentro del Sistema
Sanitario e incomprendidos
en muchas ocasiones por la
sociedad.

De manera general, équé
necesitan los pacientes
que conviven con alguna
de estas patologias para
mejorar su calidad de
vida?

Principalmente, que se
investigue. Es imprescindi-

ble aumentar el conoci-
miento de las
Enfermedades Raras en

todos sus aspectos: epide-
mioldgico, clinico, basico,
genético...

Cuanto mayor sea el
conocimiento que tengamos
mejor prondstico y calidad
de vida tendran los afecta-
dos y mayor sera la posibili-
dad de prevenir estas enfer-
medades. Lo que no se
conoce es mas dificil de pre-
venir y controlar.

Ademas, la investigacion
en medicamentos huérfa-
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nos y en terapia génica es
necesaria para actuar fren-
te a las Enfermedades
Raras a nivel poblacional.
También son importan-
tes las terapias de rehabili-
tacion y/o fisioterapia para
aquellas enfermedades
que lo requieran y la aten-
cién psicoldgica. Sin olvi-
dar otras técnicas como la
equinoterapia, musicotera-
pia, etc., que también han
demostrado ser muy efica-
ces para la mejora de los
sintomas ademas de apor-
tar otras habilidades y
fomentar el contacto entre
iguales; aunque estas
terapias son importantes,
no estan cubiertas por el
sistema sanitario y supo-
nen un gasto econdémico
extra que no todas las per-
sonas pueden asumir.

éComo se esta aplican-
do la Ley de
Dependencia en
Valencia para ayudar a
las personas con una
Enfermedad Rara?

En la Comunitat
Valenciana este tema
depende de la Conselleria
de Igualdad vy Politicas
Inclusivas.

Segun nuestra experien-
cia, por lo que nosotros
hemos podido identificar
en algunos estudios que
hemos realizado, existe
mucho desconocimiento
respecto a este tema entre
las personas afectadas y
sus familiares. Es muy
importante que también
gestionen sus demandas y
necesidades a través de las
asociaciones de pacientes,
ya que éstas son las que
mayor poder tienen a la
hora de revindicar dere-
chos. El papel de las aso-
ciaciones de personas
afectadas con
Enfermedades Raras es
fundamental, especialmen-
te para hacerse visibles en
la sociedad.

SERVICIOS PARA LOS AFILIADOS A SAE

SAE tiene firmados numerosos acuerdos con empresas de diferentes sectores por los que los
afiliados a la organizacion pueden disfrutar de importantes ventajas y descuentos en una gran
variedad de servicios. iiiDescubrelos todos en www.sindicatosae.com!!!
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Descuentos para
afiliados

Mediacion de seguros
colectivos
Tfno.: 91 828 34 44
www.mscolectivos.com/sae
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CENTROS MEDIGO

15% de descuentos en

Tfno.:902 303 075

—
Con Zurich si tienes un precio
mejor que el nuestro, te lo
mejoramos. Si nosotros ya
tenemos un precio més bajo,
te llevas hasta 100 €.

IVIL.

tratamientos médico-laser.

5% de descuento pre-
sentando el carnet de
afiliado

PO General Martinez Campos, 33
(Madrid)

Tfno. 91 702 46 27 / 902 302 930

Portal privado de descuentos en ocio, salud,
tecnologia, moda, regalos, etc...

Campamentos Global Camp: inglés, deportes,

Descuentos en servicios
bancarios
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Descuentos en tratamientos
odontoldgicos a los afiliados y
sus familiares en
www.sindicatosae.com
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