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a Las peculiaridades de las enfermedades raras precisan nuevos enfoques de
evaluacion, ya que los convencionales pueden no ser adecuados para los
tratamientos destinados a estas enfermedades.

° El Registro Estatal de Enfermedades Raras es un instrumento de referencia
para recoger informacion de los pacientes que padecen estas enfermedades.

o Las nuevas técnicas de diagnostico genético representan un avance en el
incremento de la tasa de diagndstico de enfermedades raras. En este sentido,
la creacion de la especialidad de Genética Clinica se considera una prio-
ridad para mejorar y hacer mas preciso el diagndstico y tratamiento de las
enfermedades raras.

o Se ha incrementado notablemente el numero de medicamentos huérfanos
autorizados en la Unién Europea, incluyendo algunos de Terapias Avanza-
das. En los ultimos 20 afios mas de 7 millones de pacientes en Europa se han
beneficiado de la incorporacion de estos tratamientos.

° Encontrar una formula regulatoria para el reposicionamiento de medi-
camentos fuera de proteccion intelectual y regulatoria puede suponer un
incentivo a la generacion de evidencia y una mejora en el acceso a este tipo
de medicamentos.

° Para incrementar la incorporacion de nuevos medicamentos para enferme-
dades raras necesitamos un ecosistema donde se fomente la investigacion
y el desarrollo de nuevos tratamientos que ayuden a satisfacer las nece-
sidades de los pacientes sin alternativa terapéutica y que todos los medi-
camentos autorizados lleguen a los pacientes de forma rapida y equitativa.
La experiencia de estos resulta determinante para conseguir el desarrollo y
evaluacion de nuevos medicamentos.

o Se esta trabajando en el desarrollo de nuevos procedimientos y metodo-
logias en los ensayos clinicos que permitan estudiar especificamente las
necesidades en pediatria.
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o La Union Europea explora diferentes opciones de cambio normativo del re-
glamento de medicamentos huérfanos para que se supere el umbral actual
de la consideracion de enfermedad rara.

o Se han observado efectos particularmente negativos de la COVID-19 en
pacientes pediatricos con enfermedades raras que no estaban vacunados.

@ Es necesaria una actuacién decidida y coordinada a través del Consejo
Interterritorial de Salud que proporcione uniformidad en las actuaciones,
planes y estrategias dentro del Estado con el fin de evitar los retrasos en el
diagnostico y tratamiento de los pacientes con enfermedades raras.

@ La experiencia obtenida durante la pandemia ha demostrado que la dispen-
sacion de medicamentos Hospitalarios y de Diagnéstico Hospitalario en
la Farmacia Comunitaria ha conseguido proporcionar equidad y accesibi-
lidad a los medicamentos manteniendo la eficiencia y el control sanitario de
manera rigurosa. El reto es mantener la sintonia entre la innovacion, la sos-
tenibilidad y el acceso en equidad a los tratamientos para los pacientes con
enfermedades raras.



