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Pacientes con EERR: ¿hacemos lo suficiente? 



 

 
Enfermedades raras y medicamentos 
 huérfanos centran  una  
 CONSIDERABLE atención  

 
Impacto SOCIAL y MEDIATICO muy relevante  

 
Momento  coyuntural  en el que la SOSTENIBILIDAD 
adquiere  gran relevancia  y el debate consecuente sobre 
el coste de OPORTUNIDAD  
 

I. INTRODUCCION 

http://www.abc.es/local-madrid/20130612/abci-colaboracion-sanitas-enfermedadesraras-201306112003.html


Fuente: Agencia Europea del Medicamento (EMA)  

Incremento en la autorización de Medicamentos Huerfanos     



  El asociacionismo de los pacientes con ER es muy marcado   
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
FEDER  agrupa a 285 asociaciones que totalizan mas de 83.000 pacientes  

 



Para ser un paciente 
empoderado, debe 
asumir un rol activo en 
su propio cuidado 

Paciente EXPERTO  



                       : paciente  muy ligado a la 

tecnología y que la utiliza de una forma natural 
para cuidar aspectos de  su salud 

 
Las TICs son un activo muy importante para ellos  
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 Mª Reyes Abad  
 José Luis Poveda 
 Miguel Angel Calleja  
 Alicia Herrero Ambrosio  
 Silvia Manrique Rodríguez  
 Julio Martínez Cutillas  
 Mª Pilar Bachiller Cacho  
 Olga Delgado Sánchez  
 Amelia de la Rubia Nieto 
 Mª Teresa Iglesias Garcia  
 Carmen Encinas Barrios  
 Mª Isabel Martin Herranz    

http://gruposdetrabajo.sefh.es/orpharsefh
http://www.google.es/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0CAcQjRxqFQoTCPb1_PLMi8kCFYwTGgodCjEOWQ&url=http://www.sefh.es/&psig=AFQjCNF92tSL-JSvJ1mJ20elZ5U3GJVybQ&ust=1447442294595181


Año Nº 
hospitales 

Nº 
camas 

Gasto total 
medicamentos (€) 

Gasto MMHH 
(€) 

Gasto 
total/cama (€) 

Gasto  
MMHH/cama (€) 

2010 75 38.501 1.795.819.619 133.915.485 46.643 3.478 

2011 78 41.779 1.973.243.715 181.729.045 47.231 4.350 

2012 55 29.930 1.425.555.919 117.264.293 47.630 3.918 

2013 50 29.415 1.429.381.468 132.445.117 48.594 4.503 

IMPACTO DE LOS MEDICAMENTOS HUERFANOS  

http://gruposdetrabajo.sefh.es/orpharsefh
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IMPACTO DE LOS MEDICAMENTOS HUERFANOS  

http://gruposdetrabajo.sefh.es/orpharsefh


  

 VISIBILIDAD,  VINCULO,  VALOR   
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18  € / ciudadano /año  

II. SITUACION ACTUAL MEDICAMENTOS HUERFANOS EOXI A CORUÑA  
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ÁC. AMINOLEVULINICO IBEDENONA 

AGALSIDASA BETA IDURSULFASA 

ALGLUCOSIDASA ALFA ILOPROST 

AMBRISENTAN IMATINIB 

ANAGRELIDA IMIGLUCERASA 

ARSÉNICO TRIÓXIDO KETOCONAZOL 

ASPARAGINASA LENALIDOMIDA 

AZACITIDINA MIFAMURTIDA 

BOSENTANO MIGLUSTAT 

BUSULFANO NILOTINIB 

CAFEÍNA PEGVISOMANT 

CANAKINUMAB PLERIXAFOR 

CLADRIBINA ROMIPLOSTIM 

CLOFARABINA RUFINAMIDA 

DASATINIB SILDENAFILO 

ECULIZUMAB SORAFENIB 

ELTROMBOPAG SUNITINIB 

EVEROLIMUS TALIDOMIDA 

FAMPRIDINA TEMSIROLIMUS 

ICATIBANT TRABECTADINA 

41  MH  

3.218.617,97 € 3.774.701,91 € 

€5.586.991,41  
€6.200.958,78  

RESTO MH

ULTRAHUERFANOS

AÑO 2013  AÑO 2014  

8.805.609,38 € 9.975.660,69 € 

II. SITUACION ACTUAL MEDICAMENTOS HUERFANOS EOXI A CORUÑA  

MH – destinado a ER ( 5/10.000 )  
Ultra huérfanos – termino acuñado para ER con prevalencia 1/50.000  
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III. PERSPECTIVA DESDE LA FARMACIA HOSPITALARIA 



 Escasez  y dificultad para realizar EECC                

 Poblaciones de pacientes muy pequeñas 

 EECC no controlados 

 Duración de los estudios corta     

 Variables subrogadas 

 Presión comercial y social  para acortar el proceso 

de comercialización  

EVALUACION, 
PROTOCOLIZACION 

TERAPEUTICA  

I 

MH - 37.000€ – 50.000€ por AVAC 
“End-of-life” (EoL): 50.000€ – 62.500€ AVAC 
Ultra-huérfanos: 250.000€ – 373.000€  AVAC 

INCERTIDUMBRE  
CRITERIOS MAS LAXOS 



Comisión de 
Farmacia del 
Hospital   

Autonomía: 
Comisión 
Central  
Autonómica  
de Farmacia 
  

Ministerio de 
Sanidad y 
Consumo   



Comisión de 
Farmacia del 
Hospital   

Autonomía: 
Comisión 
Central  
Autonómica  
de Farmacia 
  

Ministerio de 
Sanidad y 
Consumo   

Objetivo 11 
Garantizar la accesibilidad en tiempo y forma de los medicamentos 
huérfanos necesarios para el tratamiento de las enfermedades raras en 
todo el territorio nacional. 
          11.13 Desarrollar protocolos de posicionamiento terapéutico en     
                      el Sistema Nacional de Salud. 

Líneas Estratégicas 
1. Información sobre Enfermedades Raras 
2. Prevención y detección precoz 
3. Atención sanitaria 
4. Terapias 

4.1. Medicamentos huérfanos, coadyuvantes 
y productos sanitarios 
4.2. Terapias avanzadas 

5. Atención sociosanitaria 
6. Investigación 
7. Formación 



Comisión de 
Farmacia del 
Hospital   

Autonomía: 
Comisión Central  
Autonómica   

• Protocolos 
/resoluciones 
armonizados 

• Comités de Expertos 
Grupos de trabajo 

•  Registro de casos 

Ministerio de 
Sanidad y 
Consumo   



Comisión de 
Farmacia del 
Hospital   

Autonomía: 
Comisión Central  
Autonómica  de 

Farmacia   

Ministerio 
de Sanidad 
y Consumo   

• Adecuación y seguimiento de protocolización 
• Seguimiento de Efectividad y Seguridad  
• Equivalentes terapéuticos  
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• Proceso clave dado el elevado volumen económico  
• En hospitales de nivel terciario pueden llegar a ser 10-20% del 

presupuesto total de FH  
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ADQUISICION 

II 



    Área terapéutica , especialmente ultra huérfanos, 
en la cual hay poca experiencia de aplicación de  
sistemas de contratación pública   
 

  En general , se aplica gestión de adquisición a nivel 
de centro, influenciado por el impacto de ciertas 
enfermedades 
 

  Observamos ciertas reticencias a la negociación  de 
precio por parte de la industria   
 

 Área donde se han  tomando iniciativas nuevas  en 
la  FINANCIACION  



EFICIENCIA 

COMPETITIVIDAD 
GENERICOS  

EQUIVALENCIA 
TERAPEUTICA  

ACUERDOS DE 
RIESGO 

COMPARTIDO  
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ACUERDOS RIESGO COMPARTIDO  

ALTO 
IMPACTO 

ECONÓMICO  

EVIDENCIA 
CLINICA     

PROCESO DE 
EVALUACION 

POR LAS 
AGENCIAS  

Incertidumbre   

• Reducir la incertidumbre sobre el impacto 
presupuestario, la efectividad alcanzada y 
la fiabilidad de la información aportada por 
la evaluación económica 

Resultados en salud   

• Incorporar estos medicamentos a un 
sistema más exhaustivo de seguimiento y 
monitorización lo que va a permitir 
obtener información sobre efectividad, 
seguridad y costes en condiciones reales 
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ACUERDOS RIESGO 
COMPARTIDO  



ACUERDOS de RIESGO COMPARTIDO  

• Enfermedad de Fabry  

• Enfermedad de Pompe  

• Enfermedad Gaucher 

• Enfermedad Hurler  

• Hipertensión Arterial Pulmonar  

¿ Quien debe tomar la iniciativa ?  
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EQUIVALENCIA TERAPEUTICA 

• AGALSIDASA α 

• AGALSIDASA β  

ENF. 
FABRY 

• VERAGLUCERASA 

• IMIGLUCERASA 

ENF. 
GAUCHER 

96,3 € /kg / dosis  3,9 € /kg / dosis  



COMPETITIVIDAD EFG 

• Primer genérico comercializado  
SILDENAFILO , competitividad según 
dosis   

• Primer genérico de un medicamento 
ultra huérfano  : MIGLUSTAT  



ACUERDOS 
RIESGO 

COMPATIDO  

EQUIVALENTES  
TERAPEUTICOS 

COMPETIVIDAD 

EFG  

EFICIENCIA 
2014   

NINGUNO  
AGALSIDASA E 
IMIGLUCERASA 

203.943 €   

 

SILDENAFILO-402.088 €  
TALIDOMIDA-69.378 € 

 

675.410,75 € 

6,8 % 
eficiencia 



 

 

OPTIMIZACION 
PROCESOS  

LOGISTICOS 

III  
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Mecanismo de 

eficiencia 
Medicamento 

Gasto sin ajuste 

2014 
Gasto Real 2014 Ahorro 2014 

Agrupación de 

pacientes 

Agalsidasa beta 532.428 € 529.430,9 € 2.997,0 € 

Romiplostim 658.642,5 € 410.868,3 € 247.774,0 € 

Mifamurtide 
410.868,35€ 262.028,8 € 148.839,5 € Extensión de 

estabilidad 

Mifamurtide 

Ajuste en pauta 

de dosificación 

Idursulfasa 306.055,8 € 287.262,9 € 18.792,9 € 

Clofarabina     198.152,0 €          150.165,0 €        47.987,0 €  

Eculizumab 1.808.169 € 1.446.207 € 361.962,0 € 

Redosificación Plerixafor 164.205,0 € 113.077,9 € 51.127,0 € 

Redosificación / 

fraccionamiento 

orales  

Lenalidomida  597.986,0 € 330.124,0 € 267.861,0 € 

Ambrisentan 52.308,0 € 26.154,0 € 26.154,0 € 

Bosentan 95.408,0 € 47.704,0 € 47.704,0 € 

RETORNO- 1.173.494 €  

11,8% eficiencia 



GESTION 
CLINICA 

IV  

Uso de los recursos intelectuales, humanos, tecnológicos 
y organizativos, para el mejor cuidado de los enfermos.  
 

El objetivo último de la GC es el de ofrecer a los pacientes 
los mejores resultados posibles en nuestra práctica diaria 
(efectividad), con los menores inconvenientes y costes 
para el paciente y para la sociedad en su conjunto 
(eficiencia). 



ENFERMEDADES 
RARAS 

    RARAS                          
( Prevalencia 5:10.00 )  

ULTRARARAS   
(Prevalencia 1:50.000)  

-En general , incorporados a programas 
de atención farmacéutica ya disponibles 
en la mayoría de los S.Farmacia . 
 
• Cáncer:  ITKs 
• Hipertensión pulmonar 
• Antiinfecciosos    
• Enf. Autoinmunes  

-En general , no experiencia previa en 
muchos S.Farmacia  
 
-Englobar el seguimiento de la 
enfermedad por clasificación órgano 
afectado o según la clínica  
 
-SUPERespecialistas ??.  



CONTACTO PRESENCIAL CON EL 
PACIENTE   -CONSULTA EXTERNA 

Seguimiento  eficacia y seguridad  
periódica en las citas  en la consulta 
de Farmacia. Alta frecuentación    

Validación de requisitos previos a la 
dispensación  

Revisión integral del tto. : 
interacciones farmacológicas   

Seguimiento de adherencia  

Entrevista  clínica, consejo sobre 
cuidados, dieta , terapias alternativas . 

NO CONTACTO PRESENCIAL- 
ADMINISTRACION H. DE DIA   

El farmacéutico pierde visibilidad y 
seguimiento  

Centrados en los aspectos 
relacionados con la preparación de la 
dosis . 
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Los equipos asistenciales que atienden 
a pacientes con Enf. Raras mantienen 
un VINCULO ESTRECHO  con  estos 

pacientes y su entorno  
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• Seguimiento integrado con otros  niveles 

• Farmacia Atencion 
Primaria  

• Farmacia Comunitaria      
 
 

Seguimiento integrado con otros  niveles  asistenciales :  
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Ofrecer a cada paciente la 
máxima probabilidad de 
obtener una respuesta 

óptima  

• Los pacientes mejoran en un amplio  
rango de dosis 

• Observamos fenotipos extremos :  
buenos y malos respondedores 

• Toxicidades no esperadas  

monitorización farmacocinética y biomarcadores  
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SEGUNDO ESTUDIO (CÓDIGO: IS‐IMI‐2012‐01 

VERSIÓN/FECHA: v1.1; 01/12/2012)  
Demostrar que la respuesta terapéutica a la 
TES en pacientes Gaucher tipo I alcanzada 
mediante la individualización posológica 
fundamentada en la monitorización de la 
actividad de la glucocerebrosidasa en 
leucocitos no es inferior a la obtenida 
mediante los criterios posológicos 
basados en la práctica clínica habitual. 

PRIMER ESTUDIO (2009‐2011 ): Estudio 
analítico, ambispectivo, longitudinal y  
Semi‐experimental . Valorar la aportación de 
la monitorización posológica de 
Imiglucerasa en pacientes Gaucher I, basada 
en los criterios clínicos  actuales y 
complementarla con la medida de la  
actividad de la glucocerebrosida  en 
leucocitos.  

ENFERMEDAD 
DE GAUCHER 
Tipo I  

Guías clínicas  ( cuando, con qué, qué dosis,…) 

Tto. Altamente estandarizado  

Parametros de seguimiento  bien  definidos 

Los pacientes mejoran en un amplio  rango  de dosis 
 Pacientes buenos y malos respondedores 

Dra. Mónica Climente. Servicio de Farmacia Hospital Universitario Dr. Peset 



Enfermedad de Fabry  
Búsqueda de la mínima dosis eficaz , según variables 
clínicas  : 
1. Función renal: creatinina sérica, filtrado glomerular 

(FG) estimado por MDRD-4 e índice 
albúmina/creatinina (IAC) en orina. 

2. Función cardíaca: prohormona N-terminal del péptido 
natriurético cerebral (NT-pro BNP) y Troponina T; masa 
y espesor del septo y de la pared posterior ,  volúmenes 
y fracción de eyección de ventrículo izquierdo  y 
diámetros telediastólicos y telesistólicos . 

3. Función neurológica: presencia de accidentes 
cerebrovasculares o lesiones nuevas, y trastornos de la 
visión o audición no admisibles según la edad del 
paciente. 

4. Niveles de globotriaosilceramida (GL3): disminución al 
inicio del tratamiento y no aumento durante el mismo. 

5. Calidad de vida 
 



ECULIZUMAB en SHUa y HPN  

Low levels of circulating free eculizumab 
(<50 mg/mL) correlated with detectable CH50  activity (CH50 
>10%; P5.004), elevated bilirubin levels (P < .0001), and the 
need for transfusions (P 5 .034).  
suggests that both CH50 activity and circulating free 
eculizumab levels may help physicians to manage PNH patients 
receiving 

Cmin  > 35 mg/ml provoca un bloqueo 
prácticamente completo de la actividad 

hemolitica en la mayoria de los pacientes.  



Registro obligatorio de casos ,  monitorizar efectividad 
y seguridad  y establecer  reglas de parada ( stopping 
rules)  

TERAPIA CELULAR : primera recomendación de 
una terapia basada en celulas para el tratamiento 
para la insuficiencia  limbica (SIL)   

NUEVOS MEDICAMENTOS PARA ENFERMEDADES NO 
TRATADAS : primer medicamento para el tratamiento de la 
distrofia mucular de DUCHENNE, asi como el primer 
tratamiento para la porfiria eritropoyetica , 

Búsqueda de biomarcadores  que ayuden a mejorar  el 
diagnóstico , los  resultados  y  a minimizar los riesgos  



REAL WORLD DATA / EVIDENCE 

 



 

Tomado de :  



¿Cómo encaja la eSALUD? 
 

http://1.bp.blogspot.com/-kOnylflA2BM/VDKGJ5A-cQI/AAAAAAAAMBA/-5YfNTuRWrE/s1600/Los-9-pilares-de-la-eSalud.jpg


Consideraciones finales  

El medicamento huérfano es algo más que un 
medicamento CARO .  

 

Es una oportunidad  para  los farmacéuticos de 
hospital  para  mejorar los resultados en salud en 

los pacientes , en colaboración con los equipos 
asistenciales   y la integración de cuidados con 

otros niveles asistenciales  



 

¿Hacemos lo suficiente ?  



http://i0.wp.com/ramonramon.org/blog/wp-content/uploads/Muchasgracias.gif

