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La Unión Europea define como enfermedad 

rara: 

 

Aquella que tiene una prevalencia de <  5 

casos por 10.000 habitante. 6-8 % población 

Europea 

Esto se traduce en una estimación de 29 

millones de afectados en la UE-27 y de 3 

millones en España  

Si estimamos una media de 4 personas por familia, en España hay unos 12 

millones de personas conviven diariamente con una enfermedad rara, bien 

por padecerla directamente ellos o alguno de sus familiares más cercanos. 

ENFERMEDADES RARAS 



ENFERMEDADES HUÉRFANAS  Ó RARAS 

Grupo muy heterogéneo pero…. 

CARACTERÍSTICAS COMUNES 

 Generalmente son enfermedades 
hereditarias que se manifiestan en la edad 
infantil. 

 Enfermedades crónicas en su mayoría de 
carácter progresivo con elevada morbi-
mortalidad y alto grado de discapacidad. 

 De gran complejidad etiológica, 
diagnóstica, pronostica y terapéutica que 
requieren de un equipo multidisciplinar 
para su manejo y seguimiento. 

Descritas entre 6000-8000 Enfermedades Huérfanas distintas, algunas referidas a la 
misma entidad                 Necesidad de una buena clasificación 

La mayoría presenta una prevalencia de 1 caso por 100.000 o menos 



MEDICAMENTO HUÉRFANO 

 Se destina a establecer un diagnóstico, prevenir o tratar 
una enfermedad que afecte como máximo a cinco 
personas de cada diez mil dentro del territorio de la 
Comunidad. 

 

  Se destina al tratamiento de una enfermedad grave o 
que produzca incapacidades cuya comercialización 
resulte poco probable sin medidas de estímulo. Debe 
presentar beneficios significativos para los afectados por 
la enfermedad de que se trate. 

Reglamento (CE) nº 141/2000 del Parlamento Europeo y del Consejo, de 
16 de Diciembre de 1999, sobre Medicamentos Huérfanos 



DESIGNACIÓN HUÉRFANA 

 La designación de un medicamento como 
huérfano: 

 No garantiza que el producto 
satisfaga los criterios de eficacia, 
seguridad y calidad, necesarios 
para la concesión de la 
autorización de 
comercialización.  

 Estos criterios sólo pueden se 
evaluados una vez que la 
solicitud de autorización de 
comercialización haya sido 
presentada  



MEDICAMENTOS HUÉRFANOS 

La terapia farmacológica para estas enfermedades 
se enfrenta a varios problemas:  

 Desconocimiento de la fisiopatología de base de 
muchas de las enfermedades. 

 Ausencia de apoyo en las primeras fases del 
desarrollo clínico. 

 Inversiones económicas muy elevadas. 

 Ensayos clínicos: nº reducido de pacientes, 
muy heterogéneos, ausencia de alternativas 
terapéuticas válidas , escaso seguimiento y 
duración de los ensayos, lo que dificulta la 
obtención de evidencia  

Comercializados en “condiciones especiales”:  
5,7 % “ aprobación condicional” 

24,3% “se han aprobado bajo circunstancias excepcionales” dado que el solicitante 

no presentaba suficiente evidencia de eficacia y seguridad 



Impacto económico 

• Medicamentos muy caros: investigación muy 
costosa, difícil retorno inversión, baja prevalencia. 

•Enfermedades crónicas que requieren  tratamiento a 
largo plazo. 

• Enfermedades que afectan a un numero importante 
de pacientes. 

MEDICAMENTOS HUÉRFANOS 
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Manejo MH en el Hospital-S. Farmacia 

 Dispensación mayoritaria desde los Servicios de 
Farmacia de Hospital: Ambulantes/externos 

 Petición individualizada basada en el  
posicionamiento terapéutico. 

 Frecuente gestión a través de medicamentos en 
situaciones especiales: 
 Extranjeros 

 Uso compasivo. 

 Medicamentos en ensayo clínico 

 Ensayos para ER en HUMS 
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Manejo MH en el Hospital-S. Farmacia 

 Necesidad de adaptación 
posológica. 

 Necesidad de optimización en la 
preparación: 

 

 

Romiplostin 2011 HUMS 

Sin compartir viales 238.208,26 € 

Gasto real compartiendo 178.656,19 € 

Ahorro generado 59.552,06 € 



Manejo MH en el Hospital-S. Farmacia 

 Requieren atención farmacéutica 

 Información 

 Valoración adherencia 

 

 Necesidad unidades clínicas de 
referencia 

 Dispersión casos dificulta el 
conocimiento y  experiencia 
manejo fármacos 

  La intervención de varios 
especialistas dificulta 
seguimiento del paciente 

 



Manejo MH en el Hospital-Servicio de Farmacia:  
Impacto presupuestario 
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2010 2011 2012

Gasto total 67.863.219,00 69.023.092,00 68.619.106,00

Gasto en MH 7.685.846,86 9.677.726,15 10.902.342,00

Gasto med HUMS con designación huérfana en Europa y 

autorización de comercialización en España



Manejo MH en el Hospital-S. Farmacia 

 Impacto económico elevado 
 Imposible planificar 

 Posible identificación simultánea de 
varios casos (enfermedades hereditarias). 

 Su trascendencia  relativa variará en 
función del tamaño y complejidad del 
hospital.  

 Ej 3 pacientes Fabry HUMS: 317.997 € 
(ene-junio 2012) 

 0,91% HUMS 

 

 12,19 %  H. Comarcal Aragón 

Riesgo de transferencia de pacientes entre hospitales. 

Unidades de referencia y financiación central 



Manejo en el hospital- S. Farmacia 

 ESTRATEGIAS EFICIENCIA EN LA GESTIÓN. 

 Gestión económica: mejorar precio 

 Compras centralizadas. Favorecidas por la creación de unidades de 
referencia 

 Equivalencia Terapéutica aplicada a la gestión de las Adquisiciones  

 Ahorro anual estimado equivalencia factor VIII recombinante:373.300 € 

 Agalsidasa β y Agalsidasa α 

 Equivalencia en una línea terapéutica ej sildenafilo y tadalafilo en HPP. 

 Contratos de riesgo compartido. Pagar por resultados en salud  

 

 EFICIENCIA EN LA PREPARACIÓN. 

 

 ESTABLECER ÁREAS DE DESINVERSIÓN 
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Estrategias: 
 Trabajo colaborativo entre SF 

 



Estrategias: Trabajo colaborativo entre SF 

 Creación Grupo trabajo de la SEFH sobre ER: 

 

 Constituido: Farmacéuticos que cooperan entre ellos y 
con otros profesionales para crear y difundir valor 
añadido en la gestión de las ER, evaluar los resultados 
en salud y estudiar modelos innovadores de 
financiación de los tratamientos. 
 



Trabajo colaborativo en red. Misión: 

• Funcionalidades a desarrollar: 

- Proporcionar información y guías para solucionar problemas de la práctica 

diaria. 

- Ofrecer herramientas y servicios de valor añadido. 

- Promover la alimentación de registros y permitir el intercambio de información 

entre profesionales. 

- Facilitar la interacción con los pacientes. 

- Difundir el conocimiento generado a través de bases de datos y publicaciones. 

Contribuir a una mejora de la gestión de las enfermedades minoritarias en 
las que el farmacéutico de hospital pueda ofrecer un valor añadido en el 
proceso integral de atención al paciente con la finalidad de mejorar los 
resultados en salud.  



Estrategias: Trabajo colaborativo entre SF 

 

 Herramientas de  soporte a la gestión clínica: creación red de intercambio, 

generación y difusión de información. Ej. Recopilación de guías, definir proceso 

de atención: criterios de inicio, seguimiento, suspensión, etc 

 Proyectos de valor añadido en red: Estudios colaborativos de registro, 

evaluación de resultados en salud, realizar estudios coste-efectividad. Compartir 

nuevas formas de gestión : riesgo compartido. Benchmarking. Impulsar proyectos 

investigación 

 Gestión del conocimiento: información clave de la enfermedad y del 

tratamiento,  cursos, etc 

 Relaciones con pacientes y familiares 
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Estimación de la prevalencia y del 

impacto económico del 

tratamiento farmacológico de las 

ER con medicamentos huérfanos 

para el Sistema Sanitario Público 

Español 

 

Estrategias: Trabajo colaborativo 
entre SF 

http://www.fundacionsalud2000.com/pdf/3_logotipos_logo_serono_apaisado_jpg.zip


JUSTIFICACIÓN DEL PROYECTO 



JUSTIFICACIÓN PROYECTO 

Aunque cada enfermedad rara presenta de manera individual una 
baja o muy baja prevalencia, son millones los individuos afectados 
por las mismas. 

 Debido a que las características propias tanto de  la enfermedad 
y  del paciente suponen un elevado consumo de recursos sanitarios, 

 Necesidad de estimar el número total de personas afectadas en 
tratamiento. 

NO EXISTEN DATOS DEL IMPACTO REAL DEL 
TRATAMIENTO DE ENFERMEDADES RARAS EN EL SISTEMA 
SANITARIO PUBLICO ESPAÑOL 



Estrategias: Trabajo colaborativo entre SF 
OBJETIVOS DEL PROYECTO 

 Estimar la Prevalencia de pacientes diagnosticados de ER 

en tratamiento farmacológico con MH 

  Evaluar el impacto económico que supone el tratamiento 

farmacológico específico de cada enfermedad. 

  Conocer el consumo anual de todos los Medicamentos 

Huérfanos seleccionados 

 Conocer la variabilidad de pacientes tratados en función 

de la Comunidad Autónoma de residencia del paciente. 

  Estimar el impacto económico global que supone para el 

estado español el tratamiento farmacológico con MH de 

las ER 

  Estimar la evolución en el tiempo del impacto del 

tratamiento de las ER 

http://www.google.es/imgres?imgurl=http://www.gurusblog.com/jordi/wp/wp-content/uploads/2009/09/money.jpg&imgrefurl=http://www.gurusblog.com/archives/rentabilidad-oro-acciones-materias-primas-bonos/23/09/2009/moneyjpg/?akst_action=share-this&usg=__S-QYIuPlxWjjkEWPUtIIDwyh_zg=&h=600&w=600&sz=46&hl=es&start=3&zoom=1&tbnid=HzBtCipplDvNaM:&tbnh=135&tbnw=135&ei=96SdTqexD7Lc4QSnkInRCQ&prev=/search?q=money&hl=es&sa=N&tbm=isch&itbs=1


Sistema de registro 
Metodología 

 DISEÑO: Estudio observacional retrospectivo 

 

 PERIODO DE ESTUDIO: Año 2010 y 2011. …. 

 

 FUENTE INFORMACIÓN: cuestionarios on-line 

 Datos hospital. 

 Comunidad Autónoma, Dependencia, Finalidad asistencial, Nº camas: menos de 
<100, 101-200, 201-500, 501-800, > 800, Docencia en FH. 

 Gasto total en medicamentos. 

 



Sistema de registro 
Metodología 



Sistema de registro 
Metodología: Fármacos seleccionados 

 



Medicamentos designación previa huérfanos 

 



Sistema de registro 
Metodología: Fármacos seleccionados 

 Fármacos seleccionados: 

 Medicamentos con designación huérfana en Europa y autorización de 
comercialización en España 

 Medicamentos con designación huérfana en Europa y autorización de 
comercialización en Europa ( no en España) 

 Medicamentos con autorización de comercialización en España sin 
previa designación huérfana. En este caso se les ha concedido 
autorización de comercialización Europea y posterior aprobación en 
España para una o más indicaciones de uso para una enfermedad rara  

 Medicamentos con autorización de comercialización Europea sin previa 
designación huérfana. En este caso se les ha concedido autorización de 
comercialización Europea para una o más indicaciones de uso para una 
enfermedad rara. 

 

 



Sistema de registro 
Metodología 

 

 FÁRMACOS HUÉRFANOS SELECCIONADOS 

 Nº pacientes 

 Nº unidades del medicamento 

 Coste total anual 

 Nº pacientes en EC 



Sistema de registro 
Metodología 

 



Cronograma proyecto 

2011 2012  2013 2014 

Diseño proyecto  xx 

Selección fármacos x 

Creación aplicación web x x 

Implantación piloto x x 

Creación grupo Huérfanos SEFH x 

Difusión general proyecto x 

Recogida de información x xx 

Recordatorio difusión xx 

Cumplimentación general 2010 y 
2011 

x( 15 

mayo) 

Creación y difusión cuestionario  
2012 

x 

Evaluación resultados xx 

Difusión resultados x x 



Difusión proyecto: Díptico 

 



Difusión proyecto: Díptico 

 



Sistemas de registro. Resultados Preliminares 

89 hospitales particip 
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Resultados preliminares 
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Resultados nº pacientes MH 
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Resultados preliminares. Fármacos  con mayor nº 
de pacientes 

Fármacos con mayor número de pacientes
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Resultados preliminares. Fármacos DH con mayor 
nº de pacientes 

2010 

2011 



Resultados Preliminares: Coste 

  Consumo medicamentos  Consumo huérfanos %huérfanos Total mH y no MH %MH y no MH 

2010 858.436.579 € 70.193.326 € 8,2% 88.717.829 € 10,3% 

2011 823.088.875 € 90.715.333 € 11,0% 114.249.656 € 13,9% 



Resultados: coste 



Resultados preliminares: > impacto gasto 
FARMACO COSTE 2010 COSTE 2011 % TOTAL 2010 %TOTAL 2011 

Revlimid 13.576.199,85 17.239.383,65 14,4 14,3 

Glivec 10.533.199,01 12.535.301,17 11,2 10,4 

Tracleer 10.862.378,04 12.211.651,95 11,5 10,1 

Velcade 7.568.541,18 8.490.271,67 8,0 7,1 

Soliris 4.135.306,92 6.044.409,30 4,4 5,0 

Vidaza 3.365.750,72 5.172.784,51 3,6 4,3 

Cerezyme 2.394.021,87 4.657.439,08 2,5 3,9 

Replagal 2.765.600,84 4.684.357,13 2,9 3,9 

Sutent 3.397.214,81 4.497.284,51 3,6 3,7 

Elaprase 2.612.590,90 3.784.522,31 2,8 3,1 

Nexavar 3.270.026,78 3.619.510,73 3,5 3,0 

Myozyme 2.546.452,00 3.258.781,00 2,7 2,7 

Sprycel 1.947.704,56 2.529.006,81 2,1 2,1 

Nplate 1.261.743,17 2.240.895,43 1,3 1,9 

>75% MH y no DH 



Resultados preliminares: 
fármacos mayor impacto gasto 
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Resultados preliminares: Coste/paciente MH 

Fármaco Coste/pac 2011 

Elaprase  420.502 

Myozyme  407.348 

Soliris  287.829 

Aldurazyme  235.462 

Naglazyme  214.055 

Replagal  187.374 

Vpriv  116.486 

Mepact  92.740 

Orfadin  68.352 

Zavesca  66.249 

Fabrazyme  47.127 

Ventavis  31.369 

Trisenox  30.858 

Kuvan  28.412 

Revlimid  27.149 

Sprycel  23.636 

Evoltra  22.788 

Somavert  21.763 

Glivec  20.550 



Resultados. Feed back 



Resultados. Feed back 



Resultados comparados por fármaco 



LIMITACIONES 

 Faltan medicamentos extranjeros. 

 Faltan medicamentos usados también en 
enfermedad convencional. 

 No es real coste medio/paciente por variabilidad 
en la duración del tratamiento valorado 

      PERO…………….. 



 PODEMOS CONOCER EL 

IMPACTO ECONÓMICO EN 

ESPAÑA DEL TRATAMIENTO 

DE LA ENFERMEDADES 

RARAS CON MEDICAMENTOS 

HUÉRFANOS 



FARMACÉUTICO HOSPITAL 

           FUNCIÓN RELEVANTE 

   



 

Esto es posible…………. 



 

 

 

COLABORACIÓN DE 
TODOS 
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 El tratamiento adecuado de las ER y el uso racional de los 
MH constituye actualmente uno de los retos más 
importantes para los SF. 

 El farmacéutico de hospital pueda ofrecer un valor añadido 
en el proceso integral de atención a los  pacientes con 
enfermedades minoritarias.  

 Es preciso el trabajo conjunto de todos para proporcionar 
una atención farmacéutica correcta, evitar inequidades y 
conseguir los mejores resultados en salud 

Conclusiones 



SIGAMOS AVANZANDO: 

 Sumando esfuerzos, multiplicando resultados de salud 

 
GRACIAS POR SU ATENCIÓN 


