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Horizonte 2025

O Avaliacion da Estratexia que '/
remata este ano: primeiro
trimestre de 2025

. Desenvolvemento da nova (

estratexia: segundo trimestre do
2025
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Participativa Personalizada

RESULTADOS
EN SAUDE

CALIDADE ASISTENCIAL

Poboacional 4

ASISTENCIA

SANITARIA 7 P

SOSTENIBILIDADE DO
SISTEMA SANITARIO

XESTION ASISTENCIA DO DATO

VALOR EN SAUDE
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ESTRATEXIA
GALEGA EN
ENFERMIDADES

 RARAS
Reforzo da Prevencion secundaria - Coordinacion Sociosanitaria e

en enfermidades raras 2025/2030 participacién cidada

Reorganizacion do circuito [ . . 4) Accesibilidade a terapias
asistencial relacionado con farmacoloxicas

estudos e asesoramentos
xenéticos

Atencion Integral as persoas
con EERR

2L | Resultados en Saude
I T jer . . s . v
rANSVErSal | Rexistro, Fomacién e Investigacion
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INA TRANSVERSAL (T): Resultados en saude, rexistro, formacion e investigacion

g - Resultados en saude: Comité Asesor. Modelo para enfermidades raras

ACCIONS

- Rexistro: dimensionar as enfermidades raras en Galicia. Fundacion Publica

galega de Medicina Xendmica e Rexistro de Enfermidades Raras de Galicia

- Formaciodn, informacion e investigacion

LWL E NTERANUAL DAS INSCRICIONS NO REXISTRO

“Un sistema que coida, un equipo que acompana”
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B DOG Diario Oficial de Galicia

Lunes, 7 de enero de 2019

DOG Num. 4

|. DISPOSICIONES GENERALES

CONSELLERIA DE SANIDAD
DECRETO 168/2018, de 20 de diciembre, por el que se crea y regula el Registro
de Pacientes con Enfermedades Raras de la Comunidad Auténoma de Galicia.

En el ambito de la Unién Europea, el programa de accion comunitaria sobre las en-
fermedades poco comunes en el marco de la accién en el campo de la salud publica
(1999-2003) definié las enfermedades raras o poco comunes como aquellas que, con
peligro de muerte o de invalidez crénica, tienen una prevalencia menor de 5 casos por
cada 10.000 habitantes. A pesar de constituir un grupo muy heterogéneo de entidades
clinicas, las enfermedades raras comparten algunas caracteristicas: en general, son enfer-
medades genéticas que habitualmente se inician en |a edad pediatrica, de gran compleji-

dad etiolégica, con caracter cronico y progresivo y que requieren de un particular manejo
i i El papel de |a informacién sanitaria es par-

ico y de un m
ticularmente relevante en su caso y se convierte en un desafio para los sistemas de salud.
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REXISTRO GALEGO ENFERMIDADES RARAS (RERGA)
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Casos rexistrados RERGA por sexo/ano

308
183
240 206

2021
]
HOMBRES

2020 2022 2023
u

2019
MUJERES

2024

ENF. DE CHARCOT-MARIE-TOOTHTIPO 1A 10 19
?i) 17

Casos con 20 ou mais rexistros

400 500 600

0 100 200 300
A7 235

399

ELA
csp
ENF. DE HUNTINGTON g 158
HEMOFILIA A 58 14
FIBROSE CisTica MG —

105

FENILCETONURIA
ENF. DE RENDU OSLER © 90
HIPOTIROIDISMO CONXENITO 115
70

TETRALOXIA DE FALLOT
COMUNICACION INTERAURICULAR
ESCLEROSIS TUBEROSA

ENF. DE STEINERT

92
7.
48

SINDROME DE MARFAN 36

RETINOSE PIGMENTARIA 40

DISPLASIA RENAL 26

CISTINURIA 30

SD. HEMOLITICO UREMICO ATIPICO 34
27

COARTACION ISTMICA Oy

ENF. DE WILSON puBOpy 33

ENF. DE CHARCOT-MARIE-TOOTH 22y 35

COMUNICACION INTERVENTRICULAR 26mm 27

OSTEOXENESE IMPERFECTA ju30m 23

NEUROFIBROMATOSE TIPO 1 jg3dm 20

HEPATITE CRONICA AUTOINMUNE 9 41
HIPERFENILALANINEMIA 128

20

ENF. DE FABRY IiISH 33
ESCLERODERMIA SISTEMICA 8 33

ATROFIA MUSCULAR ESPINAL PROXIMAL B3O8 19

ATAXIA DE FRIEDREICH B9 17
SINDROME DO QT LARGO FAMILIAR B34 24

ACROMEGALIA

FIBROSE PULMONAR IDIOPATICA
SINDROME DE PRADER WILLI
ENF. DE GAUCHER 12 10

8
11

“Un sistema que coida, un equipo que acompana”



A XUNTA

23 DE GALICIA

LINA ESTRATEXICA 1: Reforzo da prevencion secundaria en enfermidades raras

- Avaliar a ampliacién da carteira do cribado neonatal

(12 patoloxias)

- Modelo de resultados en saude e risco compartido

- Investigacién : cribado neonatal xenético

CRIBADO NEONATAL LIiDER A NIVEL NACIONAL

“Un sistema que coida, un equipo que acompana”
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PROGRAMA GALEGO PARA A
DETECCION PRECOZ DE
ENFERMIDADES CONXENITAS NA
PROBA DO TALON

D06 Diario Oficial de Galicia

DOG Num. 235 Miércoles, 13 de diciembre de 2023 Pag. 68204

I. DISPOSICIONES GENERALES
CONSELLERIA DE SANIDAD

DECRETQ 148/2023, de 23 de noviembre, por el que se regula el Programa
gallego para la deteccién precoz de enfermedades genéticas, endocrinas y
metabdlicas en periodo neonatal y se crea el Comité asesor del programa.

Los programas de cribado neonatal estan considerados como una actividad esencial
dentro del contexto de la medicina preventiva, cuyo objetivo es la identificacion precoz y
el tratamiento de las personas neonatas afectadas por enfermedades congénitas, suscep-
tibles de beneficiarse del diagndstico y tratamiento precoz. La intervencion sanitaria ade-
cuada, en el momento oportuno, reduce la morbilidad, la mortalidad y las discapacidades
asociadas a dichas enfermedades.
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99%

de participacion
todos os anos

Analizaronse
mostras de

476.531 nenos

37

ENFERMIDADES CONXENITAS INCLUIDAS patoloxias

NO PROGRAMA GALEGO DE CRIBADO NEONATAL iInco rpora das
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LINA ESTRATEXICA 2: Reorganizacion do circuito asistencial relacionado cos

estudos e asesoramento xeneético

Tempos de diagnédstico xenético

e Coordinacion

funcional: unidades funcionais

multidisciplinares/expertos en xenética

Ordenacion de estudos e asesoramento xenético

SiGenes e plataforma xénica. IMPaCT-Xendmica e consorcio
CERTERA.
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LINA ESTRATEXICA 3: Atencidn integral as persoas con enfermidades raras

ESTRATEXIA
GALEGAEN
ENFERMIDADES
RARAS

2025/2030

Unidades Funcionais Multidisciplinares de enfermidades
raras e CSUR

Rehabilitacion funcional. Modelo de atencion domiciliaria

Incorporacion tecnoldxica (robotizacion, nodo autonomico -
Rede UNICAS)

Transicion da asistencia sanitaria pediatrica a adulta

MODELO DE REHABILITACION DOMICILIARIA

“Un sistema que coida, un equipo que acompana”
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ORDEMNACION E CONSTITUCION DAS
UNIDADES FUNCIONAIS

MULTIDISCIPLINAIS
DE ENFERMIDADES RARAS

A8 Unidades Funcionals Multidisciplinares das Enfermidacses Raras
estabicense na Estratexla Galega en Enfermidades Raras, estando
pols sste plan somefido &8 reviekine e aclualizaclons que dita
estrafexla determine.

Direcclén xeral de Aslaiancia Sanitaria

Santlago de Composatsla, 14 de outubro de 2021

% Xacobeo 21-22 *

ESTRATEXIA
GALEGAEN
ENFERMIDADES
RARAS

2025/2030

U XUNTA DE GALICIA SERVIZO | Subdireccion Xeral de Atencion
CONSELLERIA DE SANIDADE I i\ GALEGO ‘ Hospitalaria jBl ICIB

de SAUDE

PLAN FUNCIONAL

UNIDADES FUNCIONAIS MULTIDISCIPLINAIS
DE ENFERMIDADES RARAS

v

* ALEGA N
ENFERMIDADES
RARAS

Eu GaLicia

Servizo Galego de Saude

£ e
£ Xacobeo 2122 izl
v
o —

atp
4+
oyt
-rro

“Un sistema que coida, un equipo que acompana”

CONSELLERIA DE SANIDADE GALEGO

XUNTA DE GALICIA q':h SERVIZO
de SAUDE

A vista do Plan Funcional de Ordenacion e Constitucion das “Unidades
Funcionais Multidisciplinares de Enfermidades Raras” establecidas na
Estratexia Galega en Enfermidades Raras, de data 14 de outubro de 2021,
onde se especifica as suas funcions, composicion, organizacions e localizacion,
emito informe FAVORABLE a creacion das mesmas nos seguintes hospitais:
Hospital Alvaro Cunqueiro (Area Sanitaria de Vigo), Hospital Universitario de
Santiago de Compostela (Area Sanitaria de Santiago de Compostela e
Barbanza) e Hospital Universitario de A Corufia (Area Sanitaria de A Corufia e
Cee).

EDOG

DOG Num. 213 Venres, 5 de novembro de 2021 Pax. 54238

Diario Oficial de Galicia

I. DISPOSICIONS XERAIS
CONSELLERIA DE SANIDADE

ORDE do 27 de outubro de 2021 pola que se regula a creacién, composicion,
organizacién e funcionamento das unidades funcionais multidisciplinares de
atencién asistencial no Servizo Galego de Satde.

5.600

consultas totals

e e S anitaria Jzal ICI3
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LINA ESTRATEXICA 4: Accesibilidade terapias farmacoléxicas

« Dispensacion e atencion farmacéutica domiciliaria

e Normalizacion e accesibilidade as formulas maxistrais.

« Resultados en saude.

35% adultos

MODELO DE ATENCION FARMACEUTICA DOMICILIARIA

80% pediatricos
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k TERAPIAS FARMACOLOXICAS

« Novas terapias: terapia xenética atrofia muscular espinal (AME): 4 pacientes.

. Dispensacion de medicamentos orfos a mais de 3.300 pacientes. <
-

Acceso a terapias farmacoldxicas de pacientes con enfermedades raras

INDICADOR GLOBAL SERGAS (n°) 5 //

Pacientes e dispensacion de medicamentos orfos 3.328
Pacientes con dispensacién de férmulas maxistrais 715
Protocolos de seguimento da prescricion de medicamentos (n°) 2
Pacientes incluidos/as en ensaios clinicos con medicamentos 51

ESTRATEXIA
GALEGAEN

: ENFERMIDADES
® RARAS

soeses “Un sistema que coida, un equipo que acompana”



@ XUNTA

Kl DE GALICIA

LINA ESTRATEXICA 5: Coordinacién sociosanitaria e participacion cidada

* Incapacidade, dependencia e discapacidade

* Voz do paciente
« Coordinacion funcional: traballo social/Psicoloxia e Unidades funcionais

multidisciplinares

PARTICIPACION EFECTIVA DO MOVEMENTO ASOCIATIVO

ESTRATEXIA
GALEGAEN
* ENFERMIDADES
’;‘(‘)"2“;2030 “Un sistema que coida, un equipo que acompana”






