


|.PREAMBULO

El 7° Encuentro de Alto Nivel sobre Salud y Economia (HLM7) del Foro de Cooperacién
Econdmica Asia-Pacifico (APEC) en la ciudad de Ho Chi Minh, Vietnam, en agosto de 2017
“dio la bienvenida al lanzamiento de una nueva iniciativa de APEC para abordar las barreras al
diagnosticoy al tratamiento de enfermedades raras en la regiéon”y “sefialé que tales esfuerzos
mejoraran la inclusiéon econdmica y social de las personas afectadas por enfermedades raras,
incluidos los cuidadores, y garantizara un Healthy Asia Pacific 2020 mas inclusivo”. El HLM7
también “dio la bienvenida al desarrollo de un plan de accidn para facilitar una mayor alin-
eacion de las politicas nacionales y las mejores practicas, y para proporcionar un marco parala
colaboracion regional’”.

El Foro de Innovacién de las Ciencias Bioldgicas (LSIF) de APEC establecio la Red de Enfer-
medades Raras (RDN) tripartita del LSIF de APEC con la participacion del gobierno, el mundo
académico y la industria. La primera tarea de la Red de Enfermedades Raras fue identificar y
compilar informacién sobre las barreras que las economias enfrentan al abordar las enferme-
dades raras. Con el tiempo, la RDN planea continuar creciendo en tamano, diversidad y pro-
fundidad de compromiso a medida que la entidad cambie su funcién de informar el desarrollo
de unaestrategia de APEC sobre enfermedades raras para apoyar a las economias en laimple-
mentacién de la estrategia. En 2018, la RDN organizé una serie de consultas con partes inte-
resadas en Australia; Republica Popular de China; Republica de Corea; China Taipéi; Tailandia
y Vietnam para aprender mas sobre las experiencias locales de primera linea con enferme-
dades raras. Escuchar una diversidad de perspectivas y experiencias de pacientes fueron los
objetivos prioritarios; el liderazgo de la RDN se conecté con funcionarios gubernamentales,
académicos, representantes de la industria y otros miembros de la comunidad de enferme-
dades raras, incluidos los pacientes en estas seis (6) economias.

Lainformacion recopilada a través de las consultas con las partes interesadas informé sobre el
desarrollo de un didlogo de politicas de 2 dias: el didlogo inaugural de politicas sobre enferme-
dades raras de APEC en Beijing, China, en junio de 2018. El evento facilité un debate esponta-
neo entre lideres de alto nivel de las agencias gubernamentales que supervisan los servicios
sociales y de salud, expertos académicos de universidades y hospitales de ensefianza, ejecu-
tivos de la industria y lideres de la sociedad civil, incluidos grupos de pacientes. En el didlogo
de amplia participacion, las economias de APEC compartieron las mejores practicas y politicas
paraabordar las enfermedades raras y comenzaron a colaborar en el desarrollo de este plande
accion sobre enfermedades raras de APEC.

“Cuando es evidente que los objetivos no pueden alcanzarse, no
hay que ajustar los objetivos, hay que ajustar los pasos de accion”.

- Confucius
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2.1 Vision
parael 2025

2.2 Objetivos

2.3 Pilares

Las economias miembros de APEC apuntaran a mejorar la inclusién econémica y
social de todos los afectados por enfermedades raras, abordando las barreras a los
servicios de salud y bienestar social.

Los objetivos del plan de accién sobre enfermedades raras de APEC (“Plan de
accion”) son:

1. Facilitar una mayor alineacién de las politicas y regulaciones nacionales.
2. Apoyar laimplementacién urgente de mejores practicas probadas.

3. Promover las colaboraciones multisectorialesy la colaboracién de los pacientes.

El Plan de accidn tiene 30 objetivos en 10 pilares:

Definir enfermedades raras y productos huérfanos con politicas y procesos.

2. Aumentar la conciencia publica y politica de los problemas de las enferme-
dadesraras.

3. Promover lainvestigaciony el desarrollo innovadores.

4. Crear capacidad de recursos humanos en los sectores médico, de enfermeria,
nutricion y otros sectores afines a la salud y no relacionados con la salud.

Facilitar el diagnéstico temprano, preciso y sistematico.

6. Coordinar la atencién centrada en el paciente en todas las disciplinas médicas
y de salud, el curso de la vida y la ubicacion.

Administrar tratamientos nuevos y accesibles a los pacientes.
Respaldar las necesidades financieras y sociales de los pacientes y sus familias.

Gestionar la agrupacion y el uso de los datos del paciente de forma segura y
eficaz.

10. Priorizar la politica integral de las enfermedades raras domésticas que integra
los pilares 1a 9.
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2.4 Estructura

2.5 Implementacion

2.6 Antecedentes

Cada pillar tiene tres (3) las recomendaciones relacionadas con la siguiente
estructura:

e Una seccion de Contextoo para establecer los problemas clave que las
economias miembros de APEC enfrentan al abordar el pilar, junto con los
hallazgos del 1° didlogo de politicas sobre enfermedades raras de APEC y
consultas con las partes interesadas.

e Unobjetivo sustantivo que prevé un resultado para que las economias tra-
bajen hacia él.

e Un indicador cuantificable y alcanzable para medir el progreso hacia el
objetivo.

e Un conjunto de acciones para considerar laimplementacién nacional para
ayudar a alcanzar el objetivo.

Se alienta a las economias miembros de APEC a continuar con la implementacién
delas acciones recomendadas de inmediatoy a proceder de una manera pragmati-
cay gradual que tenga en cuenta el Contextoo local y la politica de salud publica
de la economia miembro individual.

Las enfermedades raras tienen caracteristicas que las convierten en uno de los
desafios de salud mas importantes de nuestro tiempo. Se han identificado entre
5000 y 8000 enfermedades raras (Rath & Janmaat, 2018). Estas enfermedades
son poco frecuentes de ahi su nombre; pero como grupo afectan del 6 % al 8 % de
la poblacién mundial (Barakat et al., 2014). Esta “paradoja de la rareza” presen-
ta problemas Unicos no solo para las personas que viven con enfermedades raras,
sino también para cuidadores, investigadores, legisladores e industrias (Schulen-
burg & Frank, 2015).

Mas del 80 % de las enfermedades raras son causadas por aberraciones genéti-
cas o congénitas, y el 75 % presenta una amplia gama de sintomas neurolégicos y
discapacidades fisicas e intelectuales (McClellan & King, 2010). Las enfermedades
raras afectan principalmente a nifos o adultos jévenes, y varios hermanos pueden
verse afectados en la misma familia. Como tales, estas enfermedades conllevan di-
ficultades importantes tanto para los padres como para los pacientes. Muchas en-
fermedades raras son fatales sin un tratamiento o cura conocida: casi un tercio de
las personas que nacen con una enfermedad rara mueren antes de los cinco afos
(Institute of Medicine, 2010).



2.6 Antecedentes En general, los profesionales de la salud no estan capacitados para reconocer en-
(Continuado) fermedades que ocurren con poca frecuencia, lo que lleva a diagnésticos erréneos
e intervenciones médicas inadecuadas. Esta falta de conocimiento y de opciones
de tratamiento es un problema compartido por la mayoria de las enfermedades
raras, ya sean trastornos genéticos o no. Los pacientes que no encuentran un res-
piro entre los profesionales de la medicina y ninguna respuesta a sus preguntas
pueden enfrentar el estigma, el aislamiento social y las desventajas en la educacion
y el empleo. Las enfermedades raras también afectan gravemente las vidas de los
cuidadores, con graves consecuencias econémicas para los pacientes, las familias
y la sociedad en general.

Sin embargo, con intervencion médica oportuna, algunas enfermedades raras
pueden controlarse (Valdez et al., 2016). Algunas de estas enfermedades, cuando
se detectan en forma temprana, pueden beneficiarse del manejo dietético y nu-
tricional, los complementos alimenticios o los medicamentos. Las familias pueden
beneficiarse de los servicios de asesoramiento genético y de otro apoyo comuni-
tario y, a cambio, las familias y los pacientes pueden contribuir mejor a una socie-
dad mas inclusiva. Ademas, se pueden realizar una serie de actividades y enfoques
integrales de salud publica para controlar las enfermedades raras y su impacto.
Para lograr esto, las economias y sus sistemas de salud pueden abordar las bar-
reras que les impiden a las personas con enfermedades raras tener acceso a ser-
vicios de salud centrados en el paciente y de alta calidad. Esto significa disefar
intervenciones de salud que faciliten el diagndstico correcto temprano y brinden
la atencion adecuada en el momento preciso de la manera mas efectiva, eficiente
y equitativa posible (Valdez, 2016; Ferrelli, 2017). Las definiciones de servicios de
salud de “alta calidad” y las intervenciones de salud “adecuadas” se definiran de ac-
uerdo con el nivel de recursos econémicos, de salud, sociales y otros disponibles no
solo para enfermedades raras, sino también para todas las enfermedades crénicas
y paralos pacientes y el publico en general.

Con este fin, se alienta a las economias de APEC a definir las enfermedades raras y
los productos huérfanos con politicas y procesos; aumentar la conciencia publica
y politica de los problemas de las enfermedades raras; promover la investigaciény
el desarrollo innovadores; crear capacidad de recursos humanos en todas las pro-
fesiones de la salud, otros sectores relacionados con la salud y no médicos; facilitar
el diagndéstico temprano, preciso y sistematico; coordinar la atencion centrada en
el paciente a través de especialidades y disciplinas, curso de la vida y ubicacion;
brindar tratamientos nuevos y accesibles a los pacientes; apoyar las necesidades
econdmicas y sociales de los pacientes y sus familias; gestionar la agrupacién vy el
uso de los datos del paciente de forma segura y eficaz; y priorizar la politica inte-
gral de las enfermedades raras nacionales.
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3 1 Definir enfermedades raras y productos
. huérfanos con politicas y procesos

Contexto:

Las administraciones gubernamentales se basan en definiciones claras y coherentes para el desarrollo y la planifi-
cacion de politicas de salud. La mayoria de las autoridades de salud utilizan las tasas de incidencia o prevalencia como
la métrica para determinar si una condicion se considera una enfermedad rara. Como tal, la definicién varia en todo el
mundo, de 1 en 500 000 personas en algunas jurisdicciones a 1 en 2000 personas en otras (Dawkins et al.,2018). Dado
que las tasas de incidencia y prevalencia de una afeccién dada pueden variar segun las diferentes jurisdicciones, una
enfermedad rara en una poblacién no es necesariamente una en otra poblacion. La pregunta para muchas economias
emergentes es como formalizar un pardmetro aparentemente estatico como la prevalencia cuando las poblaciones
siguen creciendo rapidamente (Dong & Wang, 2016). Esta es exactamente la razén por la cual Europa optd por un
limite relativo (5 en 10 000 individuos) mientras que los Estados Unidos estan usando un limite absoluto (menos de
200 000 individuos). Otro problema es que a menudo se desconoce la prevalencia exacta de una enfermedad rara;
los calculos de prevalencia disponibles en la bibliografia son aproximaciones que pueden sobrestimar o subestimar la
aparicion de la enfermedad en cualquier poblacion dada. Como las estimaciones basadas en el nimero de casos con-
ocidos en una poblacién excluyen los casos no diagnosticados, la prevalencia aumentara a medida que se establezcan
los servicios de deteccién y los pacientes obtengan un diagndstico preciso.

Para evitar los inconvenientes de una definicién amplia basada en la prevalencia, algunas economias mantienen una
lista de enfermedades raras reconocidas oficialmente basadas en opiniones de expertos y en datos epidemioldgicos
locales cuando estan disponibles. Cuando se confia en una lista de enfermedades raras para disefar politicas, es im-
portante mantener la lista actualizaday en linea con el conocimiento recientemente adquirido, la evidencia del mundo
real y las nuevas opciones de tratamiento. Una preocupacién es el tiempo que toma agregar una enfermedad rara
a la lista cuando no existe una definicién especifica: muchas economias no tienen una definicién o tienen una que
no es oficial o es informal, y los criterios alin son inconsistentes y carecen de claridad y transparencia en criterios
de inclusion y metodologia para los cuales son elegibles las afecciones. Entre las economias miembros de APEC que
tienen una definicién oficial o formal, estas definiciones estan integradas en la legislacién nacional, mientras que otras
estan codificadas por los ministerios de salud o las administraciones de farmacos. Como tal, para muchas economias,
la definicién formal no es necesariamente consistente en todo el sistema de salud. Por ejemplo, algunas economias
tienen una definicién para propdsitos regulatorios, pero no para reembolsos. Algunos se determinan con una amplia
participacion de investigadores, clinicos, industria, politicos y grupos de pacientes, mientras que otros se basan en la
guiade la Administracién de Alimentos y Medicamentos (FDA) de los Estados Unidos (EE. UU.) o la Comisién Europea.

Ya sea que la definicién de enfermedad rara sea oficial o la mas frecuentemente aceptada por otras jurisdicciones,
la lista resultante debe ser transparente y de facil acceso. Mas alla de la prevalencia, también se debe considerar la
gravedad de la enfermedad y la disponibilidad de tratamiento. Sin embargo, existen desafios para mantener dicho
registro, ya que una lista no puede ser exhaustiva y excluird a muchos de la atencién o intervenciéon médica. Ninguna
economia lo tiene todo, pero para desarrollar una definicion de enfermedad rara, las economias deben comenzar tem-
prano, prepararse para un proceso a largo plazo e incorporar la personalizacién basada en su Contextoo especifico en
todos los pasos. Al mismo tiempo, las economias deben garantizar que sus definiciones de enfermedades raras sean
consistentes con las definiciones internacionales. La alineacién global de las definiciones estandares permitird una
configuracién estandar de manera transparente y facilitard una mayor armonizacién en el proceso de designacion y
aprobacién de productos huérfanos.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 1.1

Las economias miembros de APEC tienen una definicion oficial para las enferme-
dades raras, la cual sirve como base para los marcos regulatorios, los marcos de
politicas y otras politicas de agencias y proveedores locales relevantes.

Porcentaje de economias miembros de APEC con una definicién oficial para las en-
fermedades raras.

Implementar una definicién formal en consulta con las organizaciones de pro-
fesionales de la salud, el mundo académico, la industria y la sociedad civil, in-
cluidos los grupos de pacientes, que (1) tenga un criterio objetivo claro y una
prevalencia cuantificable de lo que constituye una enfermedad rara; (2) no sea
demasiado restrictiva al centrarse solo en las poblaciones mas pequefas; (3)
esté en linea con estandares internacionales como los establecidos por la FDA
de los EE. UU. o la Comision Europea; (4) sea flexible para ser revisada y actu-
alizada periédicamente para definiciones basadas en listas que alin carecen de
convergencia con las normas internacionales; e (5) incluya consideraciones de
gravedad, epidemiologia y necesidad médica no satisfecha.

Hasta que se establezca tal definicion, respaldar el desarrollo de una defin-
icion no oficial o informal con una consulta tempranay cercana con una diver-
sidad de partes interesadas.

Trabajar hacia la armonizacion de las definiciones de enfermedades raras en
las economias de APEC.



Objetivo para

10

el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 1.2

Las economias miembros de APEC han establecido un proceso transparente para
revisar regularmente la definicion de enfermedad rara con aportes del mundo
académico, la industria, la sociedad civil, las organizaciones no gubernamentales
y los grupos de pacientes.

Porcentaje de economias miembros de APEC con un proceso de revisién para
actualizar la definicion.

e Establecer un proceso regular y transparente en estrecha consulta con una
diversidad de partes interesadas, incluidas organizaciones de profesionales
de la salud, instituciones académicas (investigadores, clinicos, etc.), industria,
sociedad civil, organizaciones no gubernamentales y grupos de pacientes para
revisar (1) la definicion de enfermedad rara, (2) la lista resultante de enferme-
dades raras reconocidas, si corresponde, o (3) el proceso de designacion a la
luz de nuevos conocimientos, tratamientos y pruebas del mundo real.

e Proporcionar el tiempo adecuado para que todas las partes interesadas con-

sideren los ajustes y envien comentarios, y organicen el proceso bajo un grupo
de trabajo o foro publico interinstitucional dedicado.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 1.3

Las economias miembros de APEC han establecido politicas y protocolos adecua-
dos paralaevaluacién de productos huérfanos, que incluyen alineacién internacio-
nal y vias de registro aceleradas.

Porcentaje de economias con evaluacion dedicada del estado de los farmacos
huérfanos y mecanismos para la evaluacion acelerada.

e Mantener un proceso de toma de decisiones justo y transparente para evaluar
productos huérfanos.

e Establecer un proceso regulatorio acelerado que (1) esté claro en los requisit-
osydisposiciones de elegibilidad; (2) permita datos internacionales en lugar de
requerir datos locales; (3) permita la exencion de los requisitos de fabricacion
locales, las pruebas de productos farmacéuticos, los requisitos de inspeccién
de buenas practicas de fabricacion nacionales; (4) sea aplicable a todos los
productos huérfanos; (5) sea aplicado en la practica por reguladores entrena-
dos; (6) acorte la duracion de la revision o permita exenciones de los requisitos
de expedientes técnicos tipicos dentro de un marco de tiempo especifico; (7)
haga que las pautas de presentacion para los fabricantes estén facilmente dis-
ponibles y sean accesibles; y (8) no discrimine segun el rea de la enfermedad
o los criterios predictivos.

e Considerar la dependencia mutua de las decisiones regulatorias de otras
economias de APEC para mejorar la armonizacién en toda la regién, y acelerar
las vias de registro en las autoridades reguladoras nacionales pertinentes.

e Establecer una red regional o un socio con uno existente para facilitar el in-
tercambio de mejores practicas relacionadas con las decisiones de politicas,
regulaciones y reembolsos de enfermedades raras.
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3 2 Aumentar la conciencia publicay politica de
. los problemas de las enfermedades raras

Contexto:

Dada la baja prevalencia de enfermedades raras y, por lo tanto, el pequeio nimero de pacientes, el cono-
cimiento de sus caracteristicas y desafios entre el publico en general y las comunidades de responsables
politicos y funcionarios electos es bajo. Esta comprension disminuida puede conducir al estigma'y la discrimi-
nacion, lo que agrava aliin mas las barreras a la concienciacién entre las comunidades publicas y politicas. Con
una alta tasa de mortalidad y una corta esperanza de vida, hay un nimero limitado de personas que viven con
una enfermedad rara que pueden ayudar a informar mejor a estas comunidades y corregir malentendidos.
Ademas, a diferencia del caso de muchas enfermedades infecciosas o transmisibles, rara vez hay una curacién
o cambio dramatico en la afeccién, por lo que las historias de estos individuos que viven con una enfermedad
rara no son facilmente dramatizadas o transmitidas por los medios tradicionales, y por lo tanto no son capta-
das suficientemente por la atenciéon del publico. La atencidn politica limitada lleva a una atencion de politicas
igualmente limitada, que cae en paralelo a las limitaciones en la conciencia entre los profesionales de la sa-
lud publica, la industria, el mundo académico e incluso los profesionales de la salud. Por esta razén, y debido
a la complejidad de sus causas, incluso a los propios pacientes y sus familias a menudo les falta educacion
suficiente sobre su afeccion: no se involucran en el sistema de salud cuando deberian, a veces buscan otras
soluciones no cientificas para sus enfermedades. La realidad resalta por qué las organizaciones de pacientes
como Rare Disease International han sido y contintian siendo centrales para aumentar la conciencia entre los
pacientes, el publico y las audiencias politicas.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 2.1

Las economias miembros de APEC han establecido algunas politicas o programas
para apoyar el establecimiento y desarrollo de grupos que representen a pacientes
con enfermedades raras y su capacidad para involucrar a los gobiernos centrales
y locales.

Porcentaje de economias que han establecido alguna politica o programa para
apoyar a las organizaciones de pacientes.

e Asegurar que los grupos de pacientes, en colaboracién entre ellos, las coali-
ciones internacionales y la industria, tengan suficiente acceso a los recursos
gue necesitan (1) para apoyar a las personas que viven con una enfermedad
raray sus familias, y (2) para educar a las comunidades publicas y politicas so-
bre problemas de enfermedades raras.

e Explorar con las autoridades relevantes un estado de entidad especial y un
proceso de registro para que las organizaciones de grupos de pacientes reduz-
can la carga administrativa cuando sea posible.

e Tratar de proporcionar alojamiento para actividades de sensibilizacion en es-
pacios publicos y facilitar el acceso a subvenciones publicas, privadas e hibri-
das y contribuir en especie para mejorar la profundidad y la diversidad de los
compromisos con todas las partes interesadas.

e Tomar medidas para garantizar que las agencias, los empleados y los funciona-
rios electos estén abiertos y dispuestos a comprometerse y a participar en ac-
tividades regulares organizadas por grupos de pacientes para educarlos sobre
los problemas de las enfermedades raras y sus implicaciones politicas y sobre
sus politicas.

e Buscarelliderazgoy lacoordinaciénde los grupos de pacientes para contribuir
de manera significativa al disefio y la implementacién de politicas.
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RECOMENDACION 2.2

Objetivo para Las economias miembros de APEC han establecido un comité asesor multisectori-
el 2025: al que incluye pacientes e informa directamente al ministro de Salud para asesorar
al gobierno sobre la politica de enfermedades raras.

Indicador: Porcentaje de economias con un comité asesor de alto nivel sobre enferme-
dades raras establecido.

Medidas: e Convocar aun comité asesor especial que (1) se retina regularmente; (2) tener
términos de referencia y obligaciones claros para consultar con la comunidad
de enfermedades raras sobre la politica del gobierno que afecta a quienes vi-
ven con una enfermedad rara; y (3) incluir, pero no limitar a, investigadores y
fabricantes de productos huérfanos, clinicos y otros representantes del siste-
ma de atencién médica, pacientes y representantes de organizaciones de paci-
entes, cientificos y otros representantes de instituciones académicas o de in-
vestigacion, y otros legisladores y reguladores externos al Ministerio de Salud.

e Describir los procesos para (1) cambiar la composicion del comité asesor es-
pecial de manera regular, (2) informar al ministro de Salud directamente, (3)
gestionar posibles conflictos de intereses y (4) garantizar que las recomenda-
ciones formuladas por el comité sean abiertas y transparentes para la comuni-
dad méas amplia de enfermedades raras.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 2.3

Las economias miembros de APEC han asignado tiempo y otros recursos en infor-
macion publica, educacién y comunicacion, incluidas movilizacion social y defensa,
pararesaltar las vidas de las personas que viven con enfermedades raras y sus familias.

Porcentaje de economias de APEC con transmisién publica relacionada con enfer-
medades raras.

e Alentar la asignacién de tiempo y recursos financieros dentro de las agencias
publicas de medios de difusién y estatales para desarrollar y ofrecer pro-
gramas sobre enfermedades raras y las vidas de los pacientes, sus familias y
los cuidadores.

e Alentar la asignacion de recursos privados para financiar programas de tele-
visién, peliculas, documentales, anuncios de servicio publico, representa-
ciones teatrales, libros, articulos periodisticos y medios de Internet para cen-
trar la atencion en los desafios de las enfermedades raras.
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3 3 Promover la investigacion y el desarrollo
. innovadores

Contexto:

Aunque se ha avanzado mucho en la investigacion de enfermedades raras en la Ultima década, especialmente con
la ayuda de las revoluciones digital y gendmica, la fuente y el beneficio de este conocimiento tienden a estar dis-
tribuidos de manera desigual dentro y entre las economias de APEC. Ademas, en comparacién con otras regiones
del mundo, Asia Pacifico parece publicar menos sobre enfermedades raras. Una busqueda en Google Scholar en
enero de 2018 para [“enfermedad rara*”’y “Europa *"] arrojoé méas de 50 000 resultados, mientras que [“enfermedad
rara*” y “Asia*”’] obtuvo menos de 15 000. La investigacion también se centra principalmente en los mecanismos
subyacentes de la enfermedad y el metabolismo; se necesita mas investigacion sobre la carga social y econdmica de
estas enfermedades y las caracteristicas de los pacientes de grupos de poblacion especificos (Angelis et al., 2015).
Un obstaculo para realizar una investigacién innovadora es la falta de inversién en infraestructuras a veces costo-
sas. La investigacion relacionada con enfermedades raras es relativamente costosa debido al uso de equipos sofis-
ticados y los costos de organizar ensayos pequerfios (Angelis et al., 2015). El financiamiento para algunas investiga-
ciones de enfermedades raras es limitado y estd cubierto en parte por un mosaico de iniciativas privadas, becas de
investigacion publica y apoyo de organizaciones de pacientes. A nivel regional, la Unién Europea (UE) ha demostra-
do un fuerte compromiso con la investigacion de enfermedades raras a través del Programa Marco de Investigacién
e Innovacién de la UE. En virtud del séptimo Programa Marco para la investigacion (2007-2013), se otorgaron mas
de $727 millones de délares en apoyo a mas de 120 proyectos de investigacion en colaboracion sobre enferme-
dades raras. El financiamiento facilité la formacién de equipos multidisciplinarios de universidades, organizaciones
de investigacion, industria y organizaciones de pacientes de toda Europa y mas alld (Union Europea, 2014). Mas
recientemente, Horizon 2020, que va de 2014 a 2020, continta con el firme compromiso de la UE de financiar la
investigacion de enfermedades raras (Comision Europea, 2014). A nivel de economia especifica, Francia, que ac-
tualmente financia mas de 300 proyectos de investigacion clinica con colaboraciones en instituciones nacionales
e internacionales, es considerada un lider en el espacio de investigacion (France Diplomatie, 2013). En Alemania,
el Ministerio Federal de Educacién e Investigacion (BMBF) esta financiando 12 consorcios de investigacion desde
2012, conmés de $27 millones de dolares por tres afios y ha apoyado fondos adicionales a través de iniciativas como
la Red Nacional de Investigacion del Genoma (http://www.ngfn.de/en/).

Ademas, las altas tasas de mortalidad y la baja prevalencia de algunas enfermedades raras hacen que los estudios
longitudinales sean especialmente escasos y dificiles de organizar (Valdez, 2016). Los disefios y métodos de ensayos
clinicos clasicos no siempre son factibles en poblaciones de enfermedades raras. Para abordar los desafios cuanti-
tativos Unicos de las enfermedades raras, se necesitan alternativas para ensayos clinicos adaptados a pequefias po-
blaciones e infraestructuras para recopilar datos reales y rigurosos del mundo real (Knowles et al., 2017). El Grupo
de Trabajo sobre Ensayos Clinicos de Poblaciones Pequefias (SPCT) del Consorcio Internacional de Investigacion
de Enfermedades Raras (IRDiRC) ha realizado un trabajo sobre este tema y ha publicado un informe que incluye
recomendaciones y pautas para el disefio de ensayos clinicos de poblaciones pequenas en el campo de las enferme-
dades raras. Las plataformas de colaboracién como el Consorcio Internacional de Investigacion de Enfermedades
Raras, RD-Connect (http://www.rd-connect.eu) y Rare Connect (http://www.rareconnect.org) son esenciales para
conectar no solo a los investigadores, sino también a las personas que viven con enfermedades raras.
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Del mismo modo, los registros de pacientes también pueden ayudar a recopilar datos sobre caracteristicas de-
mograficas, enfermedades y tratamientos. Francia es un modelo para la coordinacién nacional de registros con su
Banque Nationale de Données Maladies Rares, una organizacion nacional que recopila y organiza datos de centros
especializados (Choquet y Landais, 2014). Los pacientes franceses ingresan al registro a través del centro en el que
reciben atencién. En contraste, el Reino Unido, Bulgaria y Argentina tienen registros de pacientes nacionales en
varias etapas de planificacion, pero todavia no se han implementado. Para ayudar a respaldar la estandarizacion
y el intercambio de informacién entre los registros de enfermedades raras, la Comisiéon Europea, dentro del Pro-
grama de Accién Comunitaria de la UE en el campo de la salud publica, ha iniciado el establecimiento de una Plata-
forma Europea para Registros de Enfermedades Raras para abordar el desafio de la estandarizacién y compartir
informacion a través de registros de enfermedades raras (EpiRare, 2011). Sin embargo, sigue habiendo numerosos
desafios para capturar, estandarizar y compartir de manera seguray privada la informacion de salud entre los reg-
istros de pacientes y con los investigadores. Los beneficios se extienden mas alla de lacomunidad de enfermedades
raras. Una mejor comprension de los mecanismos de enfermedades raras tiene el potencial de informar a futuras
investigaciones sobre enfermedades comunes como la hipertensién, la diabetes y el cancer.

RECOMENDACION 3.1

Objetivo para Cada una de las economias miembros de APEC ha establecido mecanismos in-

el 2025: novadores para proporcionar fondos semilla para la investigacion inicial y de labo-
ratorio sobre enfermedades raras y el desarrollo de productos huérfanos.

Indicador: Porcentaje de economias con I+D de mecanismos de fondos semilla.

Medidas: e Financiary gestionar con la colaboraciony lainversién conjuntade laindustria
y la sociedad civil un programa de subvenciones publicas para la investigacion
de enfermedades raras y el desarrollo de productos huérfanos.

e Alinear el financiamiento con las fortalezas de la economia, apoyar a los in-
stitutos académicos para aumentar la produccion de investigacién basica y
alentar a asociaciones adicionales entre el sector publico, privado y el paciente
para financiar una investigacion clinica y aplicada mas profunda.

e Liderar los esfuerzos para promover la colaboracién internacional y regional
para la investigacion y el desarrollo.
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Objetivo para
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el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 3.2

Las economias miembros de APEC han establecido incentivos financieros y en
especie para alentar y apoyar la comercializacion de la investigacion de enferme-
dades raras domésticas y el desarrollo de productos huérfanos.

Porcentaje de economias con incentivos y programas de apoyo para la comercial-
izacién de I1+D.

e Proporcionar un menu de créditos fiscales o exenciones de tarifas para activ-
idades de ensayos clinicos relacionadas con enfermedades raras y desarrollo
de productos huérfanos.

e Establecer una entidad centralizada que supervise la comercializacion para
coordinar las actividades en universidades e institutos de investigacién publi-
cos al tiempo que se brinda apoyo a las agencias reguladoras para que brinden
asistencia cientifica para las solicitudes de autorizaciéon de comercializacién.

e Convocar a las autoridades reguladoras y de patentes para determinar y es-

tablecer un periodo de exclusividad de mercado especifico y exigible para los
productos huérfanos.
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RECOMENDACION 3.3

Objetivo para Las economias miembros de APEC han simplificado sus procesos respectivos para
el 2025: la investigacion y el disefio de ensayos clinicos, el método y las aprobaciones de
ética en consulta con laindustria y las organizaciones de pacientes.

Indicador: Porcentaje de economias APEC con proceso de aprobacion simplificado para la
investigacion.

Medidas: e Armonizar los procedimientos de revision ética para los ensayos clinicos, tra-
bajando hacia la aceptacion de una Unica revisidn ética para la investigacion
multicéntrica de enfermedades raras y la adopcién de politicas, procedimien-
tos y formularios comunes en las economias de APEC.

e Presentar una politica sobre ensayos clinicos que (1) ofrezca un incentivo para
alcanzar un plazo de 60 dias calendario como maximo para la revision de ética
y gobernanza, por lo que los patrocinadores pagarian una cantidad adicional
definida para respaldar una mayor eficiencia; (2) admita como maximo un pla-
zo maximo de 120 dias calendario para la revision de la gobernanza; (3) admita
como maximo un plazo maximo de 120 dias calendario para la revision ética,
cuyo cumplimiento seria una condicién para la certificacién de los procesos de
revision ética; (4) permita la revision concurrente de los componentes de ética
y gobernanza de un ensayo clinico; y (5) permita un “reloj de pausa” durante
una revision eficiente de la ética y gobernanza de la investigacién cuando se
requieran aportaciones adicionales antes de que pueda continuar la consid-
eracion.
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3 4 Desarrollar la capacidad de recursos hu-
. manos en los sectores medicos y no medicos.

Contexto:

En todas las economias y en una variedad de disciplinas, existe una escasez de conocimientos y expertos con
interés en enfermedades raras (Holmes, 2012). Se han logrado avances significativos, especialmente en uni-
versidades y hospitales universitarios, pero aln existen algunas barreras para atraer a nuevos profesionales
para que se conviertan en investigadores y clinicos con un interés especifico en enfermedades raras. También
es necesario formalizar y escalar nuevas profesiones, como el asesoramiento genético (Wicklund et al., 2018).
Para los investigadores, la limitada financiacién publica y las subvenciones disponibles significan que el cam-
po es altamente competitivo y carece de fuertes incentivos financieros (Hoskovec et al., 2018). Las practicas
clinicas especializadas, especialmente en los hospitales rurales y marginados, siguen siendo pequeias, incipi-
entes o inexistentes, lo que significa que las oportunidades de empleo son escasas y los salarios son limitados
(Emmet et al., 2018). Una adaptacion que surge de y al mismo tiempo se enfrenta a un desafio de recursos
humanos es el profesional multidisciplinario: personas que, por ejemplo, pueden practicar la medicina clinica
atiempo parcial y al mismo tiempo dirigir investigaciones de investigacién sobre las enfermedades raras que
tratan (Milewicz et al., 2015). Como esta ya es una estructura comun en entornos académicos desarrollados,
las universidades con hospitales de ensefianza pueden ser plataformas efectivas en las economias emergen-
tes de APEC para apoyar a los profesionales multidisciplinarios que trabajan en enfermedades raras.

De manera similar, muchas familias de personas que viven con enfermedades raras también requieren apoyo
profesional, ya que mantienen sus trabajos mientras asumen las responsabilidades de un cuidador. Especial-
mente en entornos de bajos recursos, los grupos de pacientes a veces también funcionan en capacidades
mucho mas amplias que lo habitual, a menudo guian a los pacientes y sus familias a lo largo de sus viajes para
asegurar el diagndstico, acceder al tratamiento, coordinar la atencién y pagar por ello. Ademas de reclutar
nuevos clinicos e investigadores y profesionales de apoyo que desempenan estas dos funciones, lacomunidad
de enfermedades raras también podria ser mas inclusivay apoyar a profesionales no médicos como abogados.
Los temas de enfermedades raras son interdisciplinarios; como tales, requieren un equipo de profesionales
de una variedad de disciplinas, tanto médicas como no médicas, para abordarlas de manera efectiva y efici-
ente. Los abogados y los profesionales de las politicas tienen un papel crucial que desempeiar en la mejora
del proceso de aprobacion, registro y vigilancia de productos huérfanos. Dicho esto, ademas de aumentar el
numero de recursos humanos para enfermedades raras, las economias de APEC también deben buscar for-
mas de mejorar la capacidad de los recursos humanos existentes. Corresponde a las instituciones publicas y
privadas de educacién médica, legal y de politicas publicas garantizar que las enfermedades raras se incluyan
en el curriculo de manera tempranay con suficiente profundidad, de modo que mas profesionales de la salud,
las leyes y las politicas estén mejor preparados para disefar soluciones para estos desafios. Donde esto esta
ausente, los grupos de pacientes nuevamente llenaron el vacio, pero necesitan socios para apoyar las activi-
dades efectivas de educacién profesional.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 4.1

Las economias miembros de APEC han llevado a cabo una auditoria de las habili-
dades clinicas necesarias para abordar enfermedades raras, identificaron brechas
en la fuerza laboral profesional y desarrollaron planes de estudio de capacitaciéon
inicial y en servicio para desarrollar la capacidad.

Porcentaje de economias con una auditoria completa, inventario de recursos hu-
manos, andlisis de brechas y planes de estudio de capacitacién.

e Facilitar la participacién entre los cuerpos clinicos apropiados y las escuelas
de medicina para desarrollar médulos de capacitacién para su uso en las es-
cuelas de medicina, e interactuar con las escuelas de medicina para garantizar
gue estos modulos se entreguen como parte de la capacitacién médica.

e Implementar planes para abordar las brechas de habilidades en forma de nue-
vas oportunidades de capacitacion y apoyo para estudiantes de medicina de
todalaregion de APEC.

e Alentar las redes regionales para la creacién de capacidad de recursos hu-
manos en los sectores médicos y no médicos, especialmente en relacién con
enfermedades raras especificas o conglomerados.

e Aprovechar los programas y centros existentes para ofrecer capacitacion
clinica transfronteriza y pasantias.

e Alentary brindar oportunidades para asociaciones publico-privadas en capac-
itacion médica y no médica e inversién en clinicas regionales integrales y cen-
tros regionales especializados (modelo de centro y radio).

e Apoyar los programas de hermanamiento para la capacitacion y la consulta y
el apoyo continuo.

e Facilitar asociaciones con genetistas clinicos y otras subespecialidades para
realizar evaluaciones de riesgo para familias de recién nacidos con enferme-
dades raras y analizar las opciones de pruebas de diagndstico con familiares o
tutoresy las implicaciones de los resultados seguin sea necesario.

e Formular y publicar guias de practica para asesores genéticos en la regiéon de
APEC que encuentreny manejen pacientes y familias con enfermedades raras.

e Apoyar mecanismos para proporcionar educacion sobre genética a familias de
personas que viven con enfermedades raras a través de proveedores comuni-
tarios como enfermeras, parteras, trabajadores sociales, otros profesionales
de la salud y personal clinico de hospitales.
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Objetivo para
el 2025:
Indicador:
Medidas:
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RECOMENDACION 4.2

Cada una de las economias miembros de APEC ha disenado e implementado pro-
gramas de desarrollo de capacidades multiprofesionales y multidisciplinarios para
crear conciencia sobre los problemas de las enfermedades raras entre los provee-
dores de atencidon médica y trabajadores sociales, y los estudiantes de medicina,
enfermeriay otros aliados.

Porcentaje de economias con programas de desarrollo profesional para prov-
eedores y estudiantes.

e Convertir la auditoria y el andlisis de las brechas de las habilidades clinicas en
planes de estudio de capacitacion general y estrategias especificas para me-
jorar los componentes de las enfermedades raras de la educacion publica y
privada, la enfermeria, otra salud aliada y el trabajo social, utilizando los siste-
mas de licencias o acreditacién como vehiculos para el cumplimiento.

e Dirigir recursos educativos para los proveedores de atencion médica que in-
cluyen, entre otros, médicos de atencién primaria, generalistas, pediatras,
enfermeros, matronas, nutricionistas, dietistas y genetistas, asi como opor-
tunidades de desarrollo profesional mediante capacitaciéon y herramientas
digitales.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 4.3

Las economias miembros de APEC han establecido programas para desarrollar, re-
spaldar y utilizar a profesionales poco representados, incluidos asesores genéticos,
genetistas clinicos, terapeutas de rehabilitacién y trabajadores de la salud asociados.

Porcentaje de economias con programas para asesores genéticos, genetistas clini-
cos y trabajadores de la salud asociados.

e Disenar e implementar politicas en asociaciéon con la industria, el mundo
académico, la sociedad civil, las organizaciones no gubernamentales y las or-
ganizaciones de pacientes que crean un entorno propicio para el desarrollo y
la proliferaciéon de (1) asesoramiento genético prenatal para embarazos con
antecedentes familiares de enfermedades raras; (2) apoyo posdiagndstico
para padres por parte de consejeros genéticos, rehabilitacion y profesionales
psicosociales; y (3) derivacion apropiada al apoyo continuo para el manejo de
las afecciones identificadas.

e Apoyar alos investigadores y académicos que pueden proporcionar asesora-
miento ad hoc o, de otra manera, informal a pacientes y familias las sobre
enfermedades raras, en colaboracién con asociaciones profesionales y socie-
dades.
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3 5 Facilitar el diagnostico temprano,
° preciso vy sistematico

Contexto:

Enlabusqueda de undiagndstico, las personas que viven con una enfermedad rara se enfrentan a viajes Unicos que
suelen ser tan complejos que se les compara con las “peregrinaciones médicas” (Dharssi et al., 2017). Un estudio
realizado en 2012 con 12 000 individuos encontré que el 25 % tuvo que navegar en esta “odisea del paciente” en-
tre 5y 30 afos antes de obtener un diagndstico, el 25 % tuvo que viajar a una region diferente en el proceso, y casi
la mitad de estos pacientes recibieron al menos un diagnéstico erréneo anterior al preciso (Encuesta EURORDIS,
2012). Cuando se diagnostica incorrectamente, los pacientes corren el riesgo de recibir el tratamiento incorrecto
con resultados potencialmente complicados o fatales; y cuando no se diagnostican, llevan la carga emocional y
psicoldgica de vivir sin un nombre para su enfermedad (Schulenburg y Frank, 2015). Algunos de estos pacientes
corren el riesgo de autoexcluirse del sistema de salud por frustraciéon. Para mas del 40 % de los pacientes con
enfermedades raras, los diagndsticos erréneos causan retrasos en el tratamiento (Encuesta EURORDIS, 2012). In-
cluso cuando se diagnostica con precision o rdpidamente, los mecanismos subyacentes de la enfermedad pueden
seguir siendo desconocidos (Valdez, 2016). Muchas personas que viven con una enfermedad rara nunca reciben
un diagndstico en parte porque existen pruebas de diagndstico para solo 3000 enfermedades raras (Melnikova,
2012; Orphanet).

El diagnéstico insuficiente generalizado de enfermedades raras no solo tiene implicaciones clinicas para los paci-
entes sino también politicas: los funcionarios del gobierno a menudo no se dan cuenta de la magnitud del proble-
ma. En muchos lugares, la comunidad clinica no esta familiarizada con los signos y sintomas de las enfermedades
raras;y con tal heterogeneidad entre las presentaciones clinicas de incluso la misma afeccién, generalmente faltan
las definiciones de los casos para la vigilancia, y la confusién es comun entre las condiciones similares (Valdez,
2016). Durante la tltima década, los avances en genética molecular ciertamente han ayudado a caracterizar las
causas de muchas enfermedades raras y brindan oportunidades sin precedentes para diagnosticar individuos y
determinar fenotipos (Austin et al., 2018). Sin embargo, la secuenciacién del genomay la capacidad de laboratorio
en general son limitadas y atin no asequibles, lo que significa que las zonas rurales de las economias de APEC care-
ceran de acceso a pruebas de diagndstico, lo que tiene un impacto significativo en la velocidad y precisién de los
diagnosticos (Schulenburgy Frank, 2015).

Si se disefa, implementa y se mantiene, la evaluacion del recién nacido es una mejor practica comprobada con
el potencial de contribuir al diagnéstico y manejo tempranos universales de una parte importante de las enfer-
medades raras tratables. Cuando estos programas ya estan implementados en las economias de APEC, pueden
mejorar al actualizar los procedimientos para tener en cuenta las nuevas tecnologias y técnicas de diagnéstico.
Por ejemplo, la mayoria de los programas no son obligatorios o utilizan un sistema de participacién opcional, que
puede ser insuficiente para detectar un pequefo nimero de pacientes dentro de una poblacién general. En gen-
eral, la deteccién neonatal tiene el potencial de contribuir a un diagndstico y manejo tempranos de una fraccion
de las enfermedades raras cuando existe una intervencién efectiva que puede evitar o mitigar las consecuencias
graves o la muerte si se realiza con la suficiente antelacion. Se pueden identificar multiples afecciones a partir de
una sola mancha de sangre recolectada al nacer. Cuando el examen neonatal alin no existe, el primer paso esencial
es invertir en pruebas genéticas subyacentes y en infraestructura de diagndstico, como laboratorios y personal
capacitado en hospitales y clinicas.

Plan de accion sobre enfermedades raras de APEC



Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 5.1

Cada una de las economias miembros de APEC ha establecido una red regional
para construir y compartir las pruebas genéticas y la infraestructura y capacidad
de diagndstico que aprovecha las fortalezas de cada economia.

Porcentaje de economias que participan en lared y construyen infraestructura de
diagndstico central.

e Ajustar las politicas comerciales en colaboracion con la industria, profesio-
nales de diagndstico y organizaciones de pacientes para mejorar la facilidad de
transporte de datos de pacientes o muestras de tejido anonimizados a través
de las fronteras nacionales, y guiar las capacidades de seguridad innovadoras
de las tecnologias digitales.

e Aumentar los incentivos financieros y no financieros para la industria y la aca-
demia para avanzar en las técnicas de diagndstico y la tecnologia para reducir
los costos y aumentar la precision, la velocidad y la cobertura.

e Aprovechar estos esfuerzos coordinadosy las asociaciones regionales en equi-
librio con las politicas locales de privacidad de datos para generar y capturar la
cantidad y calidad suficientes de las secuencias de referencia genéticas asiati-
cas y hacerlas ampliamente accesibles y disponibles para los investigadores y
clinicos.
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RECOMENDACION 5.2

Objetivo para Las economias miembros de APEC han establecido programas de evaluacion de
el 2025: recién nacidos que son totalmente reembolsables por enfermedades raras verifi-
cablesy tratables y se revisan cada tres (3) afios.

Indicador: Porcentaje de economias con programas de evaluacion de recién nacidos
obligatorios y reembolsables; niimero promedio de enfermedades incluidas
en los programas de evaluacién inicial por economia.

Medidas: e Implementar un programa de evaluaciéon de recién nacidos en todas las
economias que (1) seareembolsado en su totalidad bajo el sistema de salud so-
cial o publico; (2) sea obligatorio o de exclusion voluntaria; (3) esté disponible
para todos los recién nacidos en los hospitales, otras instalaciones de parto
y partos en el hogar; (4) se requiera o recomiende encarecidamente para la
acreditacion o autorizacién de hospitales publicos y privados, centros de ma-
ternidady clinicas; (5) cubra enfermedades raras que sean susceptibles a prue-
bas e intervencion tempranay tratamiento; y (6) requiera la notificacién opor-
tuna del paciente y del médico para que se pueda iniciar la acciéon apropiada de
inmediato, especialmente para los recién nacidos y bebés con enfermedades
raras que sean susceptibles a las intervenciones.

e Revisar los programas y sus condiciones al menos cada dos (2) afios para ase-
gurarse de que estén actualizados con las normas de calidad actuales, la evi-
dencia cientifica y el avance de las capacidades de prueba. Una vez que todas
las enfermedades raras verificables y tratables forman parte de los programas
de evaluacion, se pueden agregar mas condiciones.

e Alentar la creacién de una red regional de programas de evaluacién de recién
nacidos (1) para la interpretacion de los resultados de las pruebas por parte
de la multitud, (2) para promover la colaboracién y la innovacion en los pro-
gramas, y (3) para cultivar la capacitaciény el desarrollo de asesores genéticos.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 5.3

APEC member economies each have established domestic referral networks that
guide newly-diagnosed individuals to the most appropriate place in the healthcare
system to begin treatment and care.

Porcentaje de economias que han establecido una red de referencia nacional.

e Aprovechar la tecnologia digital en coordinacidn con la industria, los sistemas
de saludy las organizaciones de pacientes para disefar e implementar una red
de referencia sélida que una a las instalaciones de salud publicas y privadas y
permita que los pacientes se muevan de manera efectivay eficiente a través de
las fronteras geograficas.

e Considerar cdmo una red de referencia de este tipo utiliza personal capacita-
do para ayudar a los pacientes y sus familias a encontrar el camino adecuado
en funcién de su situacién, ubicacién y contexto Unicos.

e Hacer consideraciones especiales sobre cémo diagnosticar adultos sintomati-
cos e individuos con enfermedad en etapa tardia que no fueron identificados a
través de programas de evaluacion de recién nacidos.
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3 6 Coordinar la atencion centrada en el paciente a través de
° la especialidad medica, el curso de la viday la ubicacion

Contexto:

Ademasdel viaje paraasegurarundiagnostico, las personas quevivenconenfermedadesrarasy sus cuidadores
también deben navegar por un proceso igualmente arduo para asegurar el tratamiento y la rehabilitacion de
multiples proveedores dentro del sistema de salud cuando esté disponible. Los problemas surgen frecuen-
temente de esta fragmentacion de la atencion, que puede tener un impacto significativo en los resultados
clinicos. Como tal, es fundamental que las economias implementen soluciones para mejorar la coordinacion
de la atencién centrada en el paciente a través de la especialidad médica, el curso de la vida y la ubicacién. Las
redes de referencia definidas para enfermedades raras y los centros de excelencia designados pueden ser
eficaces para ayudar a coordinar estos componentes, pero no son oficiales ni cuentan con fondos suficientes
en muchas economias. Cuando estos mecanismos son débiles, los grupos de pacientes desempefan un papel
activo en la coordinacion de la atencion centrada en el paciente (Dharssi et al., 2017). En muchas economias,
se necesita una mejor coordinacién entre los proveedores de atencién primaria y los servicios médicos es-
pecializados (Holmes, 2012; Unidn Europea, 2012). Especialistas entrenados como cardidlogos, nefrélogos,
neumologos y técnicos clinicos que supervisan el reemplazo de enzimas y la terapia con haz de protones de-
ben trabajar en conjunto con los médicos generales para dirigir la atencién integral, especialmente porque los
pacientes que viven con enfermedades raras pueden tener comorbilidades complicadas. Puede ser dificil co-
ordinar los horarios de tratamiento y los pagos entre los distintos proveedores de atencién. Estos problemas
pesan mucho en los pacientes, que sienten la consistencia de los contactos clave y la buena colaboracion con
el médico de cabecera son algunos de los elementos mas importantes de su atencién (Schulenburg y Frank,
2015).

Debido a la naturaleza crénica de las enfermedades raras, la coordinacion también es fundamental a lo largo
de la vida, especialmente durante la transicion de la atencién pediatrica a la de adultos (Holmes, 2012). La
geografia agrega una dimension adicional al desafio de coordinar la atencién centrada en el paciente (Toumi
et al.). Las personas que viven con enfermedades raras y sus familias pueden verse obligadas a viajar tempo-
ralmente, o incluso a mudarse de forma permanente a través de las fronteras provinciales o internacionales
para acceder a diversos componentes de su atencion. Sin embargo, los pacientes enfrentan muchas barreras
para coordinar la atencién a través de las fronteras. A partir de la identificacion de la enfermedad dentro de
los sistemas de salud, los codigos de la Clasificacién Internacional de Enfermedades (ICD) de la Organizacién
Mundial de la Salud (OMS) se limitan a cubrir 500 enfermedades raras, a menudo se entienden de manera
diferente y se aplican de manera inconsistente entre jurisdicciones (Yu et al., 2016). Ademas, |la transicion de
registros médicos a través de diferentes sistemas y fronteras tiene su propia red de problemas relacionados
con la privacidad y la seguridad de los datos. Si bien los costos y las necesidades técnicas siguen siendo al-
tos, muchos registros de pacientes con enfermedades raras han disefiado soluciones innovadoras para estos
problemas con las tecnologias digitales (Gliklich et al., 2014).
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 6.1

Las economias miembros de APEC han establecido Centros de Excelencia en ubi-
caciones significativas, dado su contexto nacional respectivo para el diagndstico
integral y el tratamiento inicial de las enfermedades raras.

Porcentaje de economias con Centros de Excelencia para el diagnéstico y trata-
miento de enfermedades raras.

e Establecer Centros de Excelencia en asociacion con la industria, el mundo
académicoy los profesionales de la salud en lugares significativos, como en los
centros de poblacién, y eventualmente ampliarlos a una red nacional de cen-
tros para el diagnéstico de enfermedades raras y atencion inicial organizados
como un modelo de centro y conexiones.

e Asegurar que los centros (1) se integren con el sistema de salud mas amplio
convias claras y habilitadas digitalmente para que los pacientes sean referidos
para diagndstico e inicio de tratamiento; (2) proporcionen el alcance multidis-
ciplinario completo de los servicios de médicos especialistas, profesionales
de la salud aliados, asesores genéticos y coordinadores de pacientes para la
atencién de pacientes con enfermedades raras; y (3) sean accesibles y ase-
quibles para que asistan los pacientes.

29



Objetivo para

30

el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 6.2

Las economias miembros de APEC han establecido un proceso claro y eficiente
para garantizar que los pacientes y sus familias puedan pasar de los Centros de
Excelencia ainstalaciones localizadas para continuar su atencién.

Porcentaje de economias con procesos de transicion para que los pacientes se
muden de los centros a las instalaciones locales.

e Asociarse con laindustria, los médicos y los grupos de pacientes para emplear
herramientas digitales para superar las barreras geograficas al flujo de infor-
macion entre los pacientes y los médicos, como los detalles remotos, los por-
tales de conocimiento en linea y las aplicaciones moviles para complementar
las interacciones cara a cara con los médicos.

e Establecer un proceso después de la iniciacion del tratamiento en un Centro
de Excelencia para remitir al paciente de manera eficiente a un entorno de
atencién médica mas cercano a su hogar u otro lugar que sea mas conveniente
para el paciente, y manejar al paciente en conjunto con profesionales de la sa-
lud locales para una atencion comunitaria eficaz y centrada en el paciente bajo
la direccién del Centro de Excelencia.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 6.3

Las economias miembros de APEC han establecido una red regional de Centros de
Excelencia para compartir las mejores practicas y crear un entorno propicio parala
innovacion en la atencién centralizada de enfermedades raras.

Porcentaje de economias que participan en una red regional de Centros de
Excelencia.

e Colaborar con la industria, el mundo académico y las organizaciones de pa-
cientes para reunir una red regional de Centros de Excelencia para que los
profesionales de la salud residentes intercambien pautas y técnicas clinicas,
compartan las mejores practicas y alienten la innovacion en el diagnéstico y el
tratamiento de enfermedades raras.

e Considerar la posibilidad de permitir que los pacientes (1) se muevan entre
los centros para el diagnéstico y la atencién si es mas conveniente que viajar a
un centro dentro de su jurisdiccion; o (2) se muevan virtualmente, utilizando
redes para organizar juntas multidisciplinares de profesionales de diferentes
economias y especialidades para hacer recomendaciones de diagndstico o
tratamiento para pacientes individuales en cualquier lugar de la region.
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3 7 Administrar tratamientos nuevos y
. accesibles a los pacientes

Contexto:

El desarrollo, la administracion y el financiamiento de los tratamientos de las enfermedades raras son algunos de
los temas mas delicados. Por un lado, los tratamientos solo estan disponibles para aproximadamente 200 enfer-
medades raras, por lo que mas del 90 % de los pacientes no tienen opciones de tratamiento médico disponibles
para ellos (Von der Lippe et al., 2017). Si hay tratamientos disponibles, a menudo requieren atencién médica alta-
mente especializada y coordinada, lo que puede ser dificil de brindar en economias con infraestructura de salud
endesarrollo (Valdez, 2016). Los pacientes a menudo también requieren un surtido de cuidados no terapéuticos a
largo plazo: desde alimentos nutritivos especiales y otros consumibles de venta libre hasta rehabilitacion fisica y
equipo en el hogar (Simpson, 2016). Dicho esto, las terapias de enfermedades raras prolongan la duraciényy la cal-
idad de vida de los pacientes, y los avances genéticos recientes en terapia génica y celular sugieren que las curas
por aspiracion pueden ser posibles para muchas enfermedades raras en un futuro cercano (Austin et al., 2018).

Sin embargo, incluso si el tratamiento esté disponible junto con una atencién de alta calidad y bien integrada,
el costo de los medicamentos también es una barrera clave. Para enfermedades raras, el costo del tratamiento
por paciente tiende a ser mayor para recuperar el costo de desarrollo y comercializaciéon para un nimero tan
pequeno de pacientes (Meekings, Williams y Arrowsmith, 2012). Idealmente, una combinacion adecuada de
regulaciones e incentivos alienta a los investigadores y la industria a desarrollar nuevos productos huérfanos,
mientras que un mosaico de mecanismos de financiamiento y seguros publicos, privados y caritativos ayudan a
administrar los costos (Comité, 2010). Tales sistemas funcionan particularmente bien para consumidores de clase
media en economias mas pequefas y desarrolladas (Schulenburgy Frank, 2015). Sin embargo, muchos pacientes
y cuidadores en areas rurales y pobres pagan relativamente mas de su bolsillo por la atencién, lo que pone en
riesgo su seguridad financiera (JUtting).

Cultivar un entorno de politica nacional para ayudar a habilitar la innovacién biofarmacéutica y el acceso lleva
tiempo. Por un lado, una evaluacion estandar de tecnologia de la salud (HTA) no es adecuada para productos
huérfanos y tratamientos de enfermedades raras. Las partes interesadas deben trabajar juntas para encontrar
soluciones innovadoras para proporcionar acceso temprano al paciente y atender las necesidades de eviden-
cia. Cuando se debe aplicar una evaluacién de valor o HTA a un tratamiento de enfermedades raras, se requiere
un enfoque a la medida que tenga en cuenta: acceso oportuno para todos los pacientes de enfermedades raras;
participacién de expertos en enfermedades raras en el proceso de evaluacién de valor; inclusién de todo tipo
de evidencia; incorporacién de multiples criterios en la valoracion del valor; y un enfoque flexible para aceptar
una mayor incertidumbre en la evidencia en el momento del lanzamiento. Antes de que se puedan realizar tales
mejoras a nivel nacional, donde las economias importan una cantidad significativa de productos terapéuticos,
las politicas comerciales sensatas se vuelven cada vez mas criticas sobre otras politicas para facilitar la desig-
nacion, autorizacion, acceso temprano y programas de reembolso de medicamentos huérfanos (Dharssi et al.,
2017). Las economias también deben descubrir cémo ayudar a los reguladores y revisores a mantenerse al dia
con las nuevas tecnologias, técnicas y enfermedades a la vez que administran presupuestos ajustados de gastos
(Schuhmacher et al., 2016).
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 7.1

Las economias miembros de APEC han establecido mecanismos regulatorios con
aportes de desarrolladores de productos huérfanos para garantizar una revision,
aprobacién y acceso eficientes de nuevos productos para los pacientes.

Porcentaje de economias con mecanismos regulatorios dedicados para productos
huérfanos.

e Crear oportunidades formales y regulares para el didlogo directo entre todos
los interesados, incluidos, entre otros, la industria, los académicos, los clinicos
y los pacientes.

e Disenar eimplementar vias reguladoras aceleradas, flexibles o facilitadas para
productos huérfanos que (1) permitan y alienten la confianza mutua de las de-
cisiones de otros reguladores en las economias de APEC con flexibilidad para
permitir la consideracion de factores regionales; (2) garantizar la sostenibili-
dad a través de la aplicaciéon adecuada de los marcos de recuperacién de cos-
tos para permitir reducir la tarifa por la revision de productos huérfanos o el
financiamiento gubernamental para complementar los mecanismos de recu-
peracidn de costos; (3) establecer procesos de evaluacién claros y transpar-
entes con plazos definidos para la revisiéon de expedientes y presentaciones
flexibles; y (4) eliminar las barreras regulatorias, como requisitos innecesarios
para las pruebas de control de calidad locales, datos de ensayos clinicos e in-
specciones de buenas practicas de fabricacion (GMP).

e Establecer un mecanismo para permitir el acceso temprano preregulatorio
mientras se esta llevando a cabo una evaluacién o aprobaciéon mas amplia
donde una nueva terapia puede abordar la alta necesidad no satisfecha del pa-
ciente, primero sobre una base nominativa y luego expandida a esquemas de
cohorte a medida que mejora la infraestructura regulatoria, y para financiar
este acceso a corto plazo.

e Tomar medidas para garantizar la alineacion y la armonizacion entre los or-
ganismos reguladores, de reembolso y de evaluacion de tecnologia de la salud
dentroy entre las economias de APEC para promover el acceso.
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RECOMENDACION 7.2

Objetivo para Las economias miembros de APEC han establecido mecanismos de precios con
el 2025: aportes de la industria biofarmacéutica para hacer que los productos huérfanos
estén mas disponibles, accesibles y asequibles para los pacientes.

Indicador: Porcentaje de economias con mecanismos de precios de colaboraciéon dedica-
dos a productos huérfanos.

Medidas: e Establezca mecanismos de fijacién de precios en asociacion con la industria jun-
to con una base de financiamiento adecuada y una revisién continua del finan-
ciamiento de base proporcionado.

e Las consideraciones de politica de precios deben reflejar el beneficio que los
productos huérfanos brindan a los pacientes y la sociedad, los estdndares ex-
istentes de atencion centrada en el paciente, el potencial de los medicamentos
para reducir otros costos de atencion médica, asi como la calidad y la seguridad.

e |mplementar una plataforma para negociar con la industria en la lista para de-
terminar (1) como se implementara la politica de precios durante el ciclo de vida
del producto; (2) un criterio bien definido para laimplementacion de politicas de
precios; (3) un mecanismo de revision para determinar el impacto de la politica
de precios y un proceso a discrecién para renunciar a las reducciones de precios
basadas en las fuerzas clinicas o de mercado; y (4) la capacidad de ampliar las
pautas de tratamiento y reembolso, si es clinicamente apropiado, al reducir el
precio.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 7.3

Las economias miembros de APEC han establecido una estructura de reembolso
con aportes de la industria para que las decisiones de financiamiento para produc-
tos huérfanos sean mas transparentes y efectivas para los pagadores y pacientes.

Porcentaje de economias con estructuras de reembolso dedicadas para productos
huérfanos.

e Organizar oportunidades consistentes para interactuar con pacientes,
cuidadores, profesionales de la salud y la industria para obtener sus opiniones y
comentarios durante el proceso de reembolso.

e Disenar eimplementar un proceso para establecer pautas de reembolso clarasy
justas basadas en el asesoramiento de expertos, con asistencia de evaluaciones
de tecnologia de la salud (HTA) y teniendo en cuenta los resultados clinicos.

e Losencargadosdetomar decisiones de HTA debentener experienciaenlaevalu-
acién de productos huérfanos, y cualquier proceso de HTA debe estar orientado
a capturar la necesidad insatisfecha y el valor clinico como una medida de cos-
to-efectividad. Para hacer esto, los encargados de tomar decisiones necesitan
acceso a todos los datos relevantes disponibles de las fuentes, incluidos los en-
sayos controlados aleatorizados y no aleatorizados, la evidencia del mundo real
y los resultados informados por los pacientes.

e Llevar a cabo una revision periddica del proceso de HTA para garantizar que el
sistema siga siendo adecuado para el propdsito de evaluar nuevas terapias, es-
pecialmente nuevas terapias celulares y genéticas, y reconocer que los retornos
no solo son inciertos sino que también pueden llegar muy lejos en el futuro.

e Establezca un proceso formal para permitir el acceso de pacientes nombrados
(NPA), incluida la lista de publicacion de medicamentos que se proporcionan ac-
tualmente a través de NPA.

e Se deben asignar fondos suficientes para el reembolso de productos y cuida-
dos huérfanos (1) utilizando fondos asignados de nuevas fuentes, (2) a través
de fondos conjuntos que podrian incluir muchos pagadores privados y publicos
con posibles reembolsos, y (3) que incluyan explicitamente enfermedades raras
como su enfoque para la cobertura al incluir una definicién basada en prevalen-
cia que gobierna la elegibilidad para financiamiento.
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3 8 Respaldar las necesidades financieras y
. sociales de los pacientes vy sus familias

Contexto:

El primer nivel de apoyo para las necesidades financieras de los pacientes de enfermedades raras es el mo-
saico de mecanismos de seguro y financiamiento publico, privado y caritativo disefiados para minimizar la
cantidad que pagan de su bolsillo. Los costos adeudados pueden ser abrumadores y algunos costos no estan
cubiertos. Los componentes no terapéuticos adicionales, pero vitales de la atencién centrada en el paciente
agregan costos sustanciales para los sistemas de salud y los gastos extra para los pacientes con enfermedades
raras (Solberg, 2011; Giunti et al., 2013).

La carga econdmica de las enfermedades raras se extiende mucho mas alla de los costos terapéuticos y no
terapéuticos a los costos indirectos, que en realidad representan una proporcion significativa de los costos to-
tales (Angelis et al., 2015). Si los pagadores tradicionales no los cubren suficientemente, las familias de los pa-
cientes amenudo se ven obligadas a asumir una gran parte de los costos. Seglin un estudio, los gastos médicos
de los pacientes con enfermedades raras excedieron tres veces su ingreso individual y el doble de su ingreso
familiar; de hecho, méas del 90 % de los pacientes encuestados no podian ganarse la vida por si mismos (Dong
& Wang, 2016). Muchos otros pacientes de enfermedades raras, sin embargo, no pueden trabajar en absoluto.
A veces, los conyuges, parejas y padres tampoco pueden trabajar, por lo que tienen que dedicar su tiempo al
cuidado. Debido a las limitaciones reales o, a veces, percibidas de sus enfermedades raras, a estos individuos
se los descalifica, se los descuenta y se los excluye de las oportunidades de empleo.

Ademas de las dificultades econdmicas, los pacientes también enfrentan una importante “pérdida de apoyo
social” (Von der Lippe et al., 2017). Dado el nimero de nifios y adultos jévenes que viven con enfermedades
raras, la educacion accesible es de importancia critica. Sin embargo, en muchas economias, esto es una rareza
en si misma: financiar la educacion publica especializada para nifnos con enfermedades raras. Todavia, las con-
secuencias son alarmantes: por ejemplo, un estudio encontré que los niflos con aniridia congénitanoibanala
escuela en absoluto debido a la falta de personal capacitado y libros apropiados accesibles para las personas
con ceguera (Fioravanti, 2014). Ademas de la escolarizacion, las enfermedades raras también pueden obligar
alas personas, familias y cuidadores a llevar un estilo de vida mayoritariamente sedentario, reduciendo asi la
actividad e interaccién social.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 8.1

Las economias miembros de APEC han establecido politicas y programas para
conectar mejor los sistemas de salud con el bienestar social o los sistemas de asis-
tencia para que los pacientes y sus familias alcancen un nivel de vida minimo.

Porcentaje de economias que han conectado los sistemas de salud con los sistemas
de asistencia social o asistencia.

e Asegurar que una persona diagnosticada con una enfermedad rara se convier-
ta en beneficiaria de programas de redes de seguridad social nuevos y exis-
tentes que brindan a los pacientes y familiares involucrados en su cuidado (1)
complementos de ingresos en forma de transferencias de efectivo condicio-
nales o incondicionales o crédito tributario por ingreso del trabajo; (2) acce-
so suficiente al crédito o microcrédito; (3) exenciones fiscales a largo plazo o
temporales; (4) subsidios de alimentaciony vivienda; (5) y otros descuentos de
ventas del sector privado.

e Examinar los esfuerzos para coordinar la operacién y el financiamiento de
los programas de proteccion social en multiples partes o ministerios y entre
las autoridades de financiamiento locales y centrales, y considere estrategias
para mejorar la colaboracién para maximizar los recursos y las sinergias.
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Objetivo para
el 2025:
Indicador:
Medidas:
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RECOMENDACION 8.2

Las economias miembros de APEC han establecido politicas y programas para pro-
porcionar cierto nivel de seguro social financiado con fondos publicos en conjunto
con el seguro social privado para mitigar los riesgos para los pacientes y sus familias.

Porcentaje de economias con seguro social provisto por aseguradoras publicas y
privadas.

e Asegurarse de que todas las personas diagnosticadas con una enfermedad
raray sus familias tengan acceso a asistencia social en forma de seguro social,
que reduce los riesgos asociados con la pérdida de ingresos como resultado
del desempleo, la muerte y los impactos de las enfermedades raras.

e Los seguros financiados con fondos publicos deben incluir seguros de de-
sempleo, seguros de vivienda, seguros de vida, seguros de salud y productos

de microseguros directamente de los gobiernos.

e Crear un entorno normativo y regulatorio propicio que aliente y facilite el de-
sarrollo de esquemas de seguros privados innovadores.
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RECOMENDACION 8.3

Objetivo para Las economias miembros de APEC han implementado ajustes a los sistemas de
el 2025: empleo y educacion en colaboracion entre los departamentos o ministerios para
mejorar lainclusiony el alojamiento para las personas que viven con una enferme-
dad rara.
Indicador: Porcentaje de economias con programas de educacién y apoyo al empleo para
pacientes.
Medidas: e Asegurar que tanto los entornos naturales como los construidos sean ac-

cesibles para personas con enfermedades raras a través de pequefos ajustes
en las politicas y directrices ambientales y urbanas para programas y proyec-
tos. Esto también puede requerir inversiones modestas en infraestructura
para garantizar que los sistemas de transporte publico se adapten a las perso-
nas que viven con una enfermedad raray sus familias.

e Considerar acciones para respaldar financieramente la reubicacién, ya sea
temporal o permanente, para que los pacientes y sus familias tengan acceso a
las oportunidades de empleo y educacién mas adecuadas para ellos de acuer-
do con sus necesidades.

e Realizar inversiones y facilite campafas contra la discriminacién para garan-
tizar que se brinde apoyo psicosocial adecuado a los pacientes y familias que,
de otro modo, podrian quedar excluidos del entorno laboral y educativo debi-
do a sus diferencias.

e Financiar laeducacion especial y la capacitacion en habilidades para mejorar la
seguridad econdmica a largo plazo de los pacientes y sus familias, centrandose
especialmente en las mujeres, los ancianos y los grupos vulnerables.
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3 9 Gestionar la agrupaciony el uso de los datos
. del paciente de forma seguray eficaz

Contexto:

Una mejor utilizacion de los datos del paciente brinda una oportunidad significativa para brindar un mejor
apoyo a las personas que viven con una enfermedad rara. Su aplicacion intencionada brinda oportunidades
para un mejor diagndstico y manejo de enfermedades, intervenciones terapéuticas personalizadas y como un
catalizador para la investigacion y el desarrollo nuevos e innovadores. Los datos de pacientes con enferme-
dades raras también tienen el potencial de sustentar la investigacion clinica y de salud publica e informar el
diseioy la prestacion de servicios de salud. Ademas, los datos de enfermedades raras se utilizan para promov-
er y difundir nuevos conocimientos para informar la mejor practica clinica y la mejor atencidn, identificar y
reclutar voluntarios paralos ensayos clinicos y para permitir una integracién perfecta con los ensayos clinicos.
Un registro de pacientes es el término que se usa normalmente para administrar datos de pacientes de en-
fermedades raras. Una definicion convencional de registros de pacientes es que es un sistema organizado
que recopila datos de pacientes durante un periodo de tiempo en individuos con una condicién especifica de
manera sistematica y estandarizada. Con mas del 94 % de las enfermedades raras que carecen de una tera-
pia aprobada, ain queda mucho por hacer con respecto al descubrimiento del tratamiento y el intercambio
continuo de datos y la inscripcidn de individuos en los ensayos que utilizan registros (Austin et al., 2018). Sin
embargo, la experiencia ha demostrado que los registros evolucionan con el tiempo. Un aspecto critico de los
registros es garantizar que evolucionen para satisfacer las necesidades cambiantes de las partes interesadas
de los gobiernos, la industria, los investigadores, los clinicos y los cuidadores.

Las partes interesadas de APEC estan de acuerdo: el acceso a los datos es esencial para mejorar el manejo de
las enfermedades raras. El desafio que esto presenta es cdmo administrar los datos de una manera que sat-
isfaga las necesidades de todos los interesados. Si bien los requisitos de datos de los clinicos, investigadores,
pacientes, gobierno e industria pueden superponerse, sus diferentes roles en la prestacion de apoyo a la co-
munidad de enfermedades raras significan que las soluciones de datos a medida deben ser posibles. Por lo
tanto, debe reconocerse que los registros pueden servir para diferentes propésitos. Los registros se pueden
utilizar para el reclutamiento de ensayos clinicos, un registro de contactos para potenciar a las comunidades
de defensa de pacientes con enfermedades raras, un registro clinico para la deteccion y el diagndstico, la
poscomercializacion y la vigilancia, la posautorizacion y la evaluacién, los cuidados paliativos para capturar
los resultados informados por los pacientes.

Por ejemplo, para ayudar a respaldar la estandarizaciény el intercambio de informacién entre los registros de
enfermedades raras, la Comisién Europea, dentro del Programa de Accién Comunitaria de la UE en el campo
delasalud publica, hainiciado el establecimiento de una Plataforma Europea para Registros de Enfermedades
Raras para abordar el desafio de estandarizar y compartir informacion en los registros de enfermedades raras
(EpiRare, 2011). Sin embargo, sigue habiendo numerosos desafios para capturar, estandarizar y compartir
de manera seguray privada la informacion de salud entre los registros de pacientes y con los investigadores.
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Los beneficios se extienden mas alla de la comunidad de enfermedades raras. Una mejor comprensién de los
mecanismos de enfermedades raras tiene el potencial de informar a futuras investigaciones sobre enferme-
dades comunes 351 como la hipertension, la diabetes y el cancer. El rol multiuso de los registros es crucial. Es-
tos conjuntos de datos generadosy los medios para analizarlos sustentan la futura arquitectura del sistema de
salud e impulsaran nuevos avances en la atencién médica. Sin embargo, la variedad, la veracidad y la velocidad
con la que los datos del paciente pueden y deben generarse, especialmente en la era de la genémica personal-
izada, presentan desafios. Deben existir mecanismos apropiados para mejorar rapidamente los resultados del
paciente. Consideraciones como la gobernanzay la seguridad, el consenso sobre qué datos deben recopilarse
y quién debe obtener acceso a estos, trabajando con diferentes marcos regulatorios de la economia de APEC
que cubren larecopilacién de datos, el intercambio de datos a través de las fronteras nacionales, la privacidad
y como los registros son sostenibles.

RECOMENDACION 9.1

Objetivo para Las economias miembros de APEC han logrado un consenso sobre las medidas de
el 2025: gobernanza y creacién de capacidad para gestionar y almacenar datos de pacien-
tes para optimizar el descubrimiento cientifico, lainnovacion, la confianzay el ben-

eficio social para las enfermedades raras.

Indicador: Porcentaje de economias con marcos de gobernanza para la gestion y el almace-
namiento de datos de pacientes.

Medidas: e Convocar alaindustria, el mundo académico, los clinicos y las organizaciones
de pacientes para analizar y disefiar cédigos de conducta basados en el con-
senso para detallar un marco justo y transparente para controlar la captura,
gestion, almacenamiento y uso de los datos de los pacientes, incluida la forma
y el lugar donde se deben recopilar y en qué formatos estandarizados se basan
en ontologias de fenotipos de enfermedades reconocidas internacionalmente
(p. €j., ORDO, HPO).

e Formalizar un grupo de trabajo con la participacién de clinicos, representantes
de pacientes, industria para revisar estas estructuras de gobierno, asesorar a
los ministros de Salud en temas de datos de pacientes, y disenar e implementar
ciclos de retroalimentaciéon de datos de pacientes para informar sobre el de-
sarrollo de medicamentos, actividad regulatoria, evaluaciones de tecnologia
de salud, decisiones de financiamiento y reembolso, y control de calidad.

e Asegurarse de que los datos capturados incluyan resultados informados por
el paciente, criterios de valoracion clinicos relevantes y medidas adecuadas de
calidad de vida.



Objetivo para
el 2025:
Indicador:
Medidas:
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RECOMENDACION 9.2

Las economias miembros de APEC han realizado inversiones en infraestructura
de datos fundamentales, tecnologias digitales y medidas de creacidn de capacidad
para la captura, el almacenamiento y el uso seguros, privados y eficientes de datos
de pacientes con enfermedades raras.

Porcentaje de economias con inversiones significativas en infraestructura de
datos y tecnologias digitales.

e Asociarse con una comunidad multisectorial de representantes de laindustria
para invertir en la infraestructura central necesaria para garantizar la gestién
segura, privada y eficiente de los datos de pacientes con enfermedades raras,
incluidos los componentes de hardware tradicionales como servidores y siste-
mas de registro de salud electrénicos para la computacién en la nube de van-
guardia.

e Trabajar juntos en las economias de APEC para determinar la viabilidad y el
diseno preliminar de un Unico registro regional centrado en enfermedades
raras para que todas las economias de APEC puedan acceder y utilizar.

e Establecer un grupo de trabajo que incluya pacientes y representantes de or-
ganizaciones de pacientes para explorar soluciones digitales, infraestructuray
obstaculos regulatorios a la tecnologia emergente, y para desarrollar, publicar
y promover el disefio y gobierno de una plataforma de infraestructura regional
para el uso de la economia colaborativa.

e Invertiry hacer accesibles soluciones tecnoldgicas digitales innovadoras para
apoyar las actividades de investigacion y desarrollo para enfermedades raras
en todas las disciplinas, incluidas, entre otras, biotecnologia, biomecanica e
ingenieria.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 9.3

Para 2025, todas las economias miembros de APEC facilitaran los flujos de datos
transfronterizos a la vez que respetaran la privacidad de los datos y las leyes y reg-
ulaciones nacionales aplicables.

Porcentaje de economias con politicas que facilitan los flujos de datos transfron-
terizos.

e Aprovechar laexperienciay laactividad del grupo de trabajo en asociacion con
laindustria, los clinicos y las organizaciones de pacientes para disefar e imple-
mentar politicas y procesos que creen un entorno propicio para el intercambio
de datos relevantes de pacientes con enfermedades raras a través de discipli-
nasy fronteras, incluso a nivel regional, para permitir que las partes interesa-
das accedan a informacion sobre sus pacientes y consumidores de productos
médicos.

e Asegurarse de que estas politicas y procesos permitan la adquisicion sufici-
ente del consentimiento completo e informado de los pacientes y sus familias,
la interoperabilidad de las bases de datos y otros sistemas digitales para que
la integracion y la colaboracidn sean posibles y eficientes, y la disponibilidad
publica de algunos datos significativos cuando sea apropiado y dentro de los
parametros de contextos locales de privacidad y seguridad.

e Se deben hacer consideraciones para determinar y ajustar de acuerdo con los
impactos de las buenas regulaciones de privacidad de datos (GDPR) y las reg-
ulaciones de privacidad transfronterizas (CBPR) en los datos relacionados con
enfermedades raras.

e Trabajar con investigadores privados y publicos y con el mundo académico
parafacilitar ain mas el agrupamiento regional e internacional de datos de en-
sayos pararesolver algunos de los desafios relacionados con grupos pequefos
de pacientes en cualquier jurisdiccion.
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Priorizar la politica integral de las enfermedades
3-10 raras domesticas que integrade 3.1a 3.9

Contexto:

Sin una definicion clara, es dificil para los formuladores de politicas de salud asignar recursos y disefar inter-
venciones de salud para enfermedades raras. Esto es especialmente cierto, ya que el tamafno de la poblaciéon
afectaday el tamaino de los beneficios potenciales influyen en la conciencia, la visibilidad y el calculo politico.
Es decir, donde pocas personas se ven afectadas y existen pocos tratamientos, los problemas corren el riesgo
de una atencion politica insuficiente y una asignacion limitada de recursos de salud publica (Norheim, 2016).
Las voces de las personas que viven con una enfermedad rara y sus cuidadores llenaran este vacio. En muchas
economias, los grupos de pacientes son fundamentales para construir capital politico para priorizar la politica
de enfermedades raras. Con tan pocas personas que viven con una sola enfermedad rara, las organizaciones
que han ganado impetu son capaces de formar coaliciones, expandiendo su alcance, incluyendo a todos los
pacientes de enfermedades raras en un movimiento colectivo (Mikami y Sturdy, 2017). Sin una voz cohesiva
del paciente, las enfermedades raras estaran en riesgo de no ser reconocidas como una prioridad de salud
publica. Se requiere de toda la comunidad de partes interesadas para construir y mantener el capital politico,
y canalizarlo hacia una politica integral de enfermedades raras a menudo en la forma de un plan nacional, de
todo el gobierno. Sin embargo, para muchas economias, la promulgacién de una politica integral de enfer-
medades raras en un solo proyecto de ley no es viable ni efectiva. En cambio, una de las mejores practicas
comprobadas es incorporar pequeias disposiciones para enfermedades raras en una legislacion mas ampliay
mas amplia con apoyo politico. Después de todo, el desafio de las enfermedades raras es interdisciplinario y,
por lo tanto, debe abordarse desde todos los dngulos: la comunidad de enfermedades raras puede encontrar
apoyo en la legislacién en cuanto al impuesto al transporte. Sin embargo, en la practica, las dificultades estan
en los detalles y todas las partes interesadas deben trabajar juntas y abogar por priorizar la politica de en-
fermedades raras y mejorar la coordinacién de la formulacién de politicas. La politica de enfermedades raras
es multifacética y requiere un enfoque holistico por parte del gobierno. Mientras que por condicion estas
enfermedades son raras, cuando se ven de manera integral y acumulativa, los nimeros son significativos. Las
economias de APEC y sus respectivos gobiernos no pueden permitirse ignorar la politica de enfermedades
raras: estos pacientes estan enfermos y utilizan los servicios de atencién médica.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 10.1

Cada unade las economias miembros de APEC ha desarrollado y publicado planes
no vinculantes pero integrales, de todo el gobierno y de mediano a largo plazo para
abordar las enfermedades raras en cada uno de sus contextos nacionales.

Porcentaje de economias con un plan no vinculante e integral de enfermedades
raras nacionales.

e Generar voluntad politica en asociacién con la industria, el mundo académi-
co, los clinicos y los grupos de pacientes para desarrollar y publicar un plan
econdmico para enfermedades raras y productos huérfanos que (1) incorpo-
re estrategias factibles en areas politicas clave que requieren desarrollo; (2)
apunte y priorice areas de investigacion y desarrollo dependiendo de las for-
talezas y necesidades de la economia; (3) evolucione con el tiempo para coin-
cidir con el contexto y la comunidad de enfermedades raras nacionales; e (4)
integre componentes de monitoreo y financiamiento para acelerar la acciéon y
mantener el impulso.

e |dentificar un punto focal del gobierno para convocar a varias entidades
gubernamentales relevantes para tratar enfermedades raras.
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Objetivo para
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el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 10.2

Las economias miembros de APEC cuentan con disposiciones legislativas integra-
das para enfermedades raras en otras areas de la legislacion fuera de la atencién
médica, como la seguridad social, la discapacidad, el empleo y la vivienda.

Porcentaje de economias con disposiciones vinculantes y legislativas sobre
enfermedades raras en otras areas politicas.

e En colaboracion con los departamentos o ministerios, establecer informes
periddicos sobre la integracién de disposiciones para ayudar a la comunidad
de enfermedades raras en todos los servicios gubernamentales, incluida la
publicacion de un informe anual que detalle (1) los pasos tomados para alin-
ear las politicas y las regulaciones, (2) objetivos y medidas cuantificables de
mejora del sistema y (3) pasos necesarios para continuar mejorando la armo-
nizacioén de politicas y normativas en todo el gobierno.
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Objetivo para
el 2025:

Indicador:

Medidas:

RECOMENDACION 10.3

Las economias miembros de APEC han promulgado leyes, politicas o mecanismos
integrales y exigibles que abarcan al menos disposiciones sobre la investigacion,
el diagndstico y el tratamiento de enfermedades raras.

Porcentaje de economias con legislacién, politica o mecanismo nacional integral.

e Utilizar los comités de enfermedades raras para brindar asesoramiento sobre
el alcance y el contenido de la legislacion para abordar los desafios de las en-
fermedades raras, incluido el acceso a los diagndsticos, la atencién y gestion
adecuadas centradas en el paciente y los sistemas regulatorios y de reembolso
a los que se confia para facilitar el acceso a la terapia. La legislacion también
debe coordinar el apoyo gubernamental a la investigacion en enfermedades
raras.
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IV. HERRAMIENTAS E INSTRUMENTOS DE IMPLEMENTACION

Red de Enfermedades Raras del LSIF de APEC

e LaReddeEnfermedades Raras (RDN) del LSIF de APEC establecera la plataforma virtual a través de la cual
las economias pueden colaborar para implementar las recomendaciones del Plan de accién para enferme-
dades raras de APEC.

e LaRDN también continuarareclutando gobiernos, académicos y representantes de laindustria adicionales
para lograr el objetivo general de involucrar a las 21 economias de APEC en el Plan de accién.

e LaRDN también establecerd un experto residente para asesorar alos gobiernos en las economias de APEC.
Dialogo de politicas sobre enfermedades raras de APEC

e Organizado por laRDN, el didlogo de politicas anual servira como una oportunidad para la colaboracion en
personay la creacion de consenso para las partes interesadas involucradas en la implementacion del Plan
de accioén.

e Partiendo del 1° didlogo de politicas sobre enfermedades raras de APEC en junio de 2018, los eventos fu-
turos destacaran pilares especificos del Plan de accion para apoyar el progreso concertado en areas clave
de desafio u oportunidad.

e LaRDN llevara a cabo una evaluacion anual del Plan de accion y lo enmendara de acuerdo con los avances
cientificos y el progreso realizado hacia la implementacién, presentando los resultados en el didlogo de
politicas.

Comité Directivo de Armonizacion Regulatoria del LSIF de APEC

e Con la tarea de respaldar y alentar la convergencia de las regulaciones de productos médicos en todo
APEC, el Comité Directivo de Armonizacion Regulatoria (RHSC) servira como un coordinador crucial de
apoyo para el éxito en 3.7 (“Pilar 7”).

Plan de accién de APEC Lista de verificacion de colaboracion regional (consulte el Apéndice 1)

e Una lista de verificacion resumida de las medidas que se centran alrededor o involucran la
colaboracion regional.

Preguntas e inquietudes restantes

e Consideraciones de poblaciény desarrollo econémico

e Flexibilidad en el objetivo, en el indicador o en la medida
e Seguimiento del progreso por clasificacién

e [ncentivosy aliento

e [ndicadores ambiciosos pero alcanzables
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V. MECANISMOS DE SEGUIMIENTO Y PRESENTACION DE
INFORMES

La implementacién del Plan de acciéon para enfermedades raras de APEC alentara a las economias miembros
de APEC atrabajar juntas. Para asegurar laimplementacion exitosa y eficaz del Plan de accidn, el seguimiento
y la presentacién de informes se llevaran a cabo a nivel de APEC y a nivel de economia de manera voluntaria.

Seguimiento y presentacion de informes a nivel de APEC

e Comentarios cuantitativos y cualitativos de las economias al LSIF de APEC

e Encuentros del LSIF de APEC y de la RDN del LSIF de APEC como platafor-
mas para resaltar el progreso

e LaRDN del LSIF de APEC agregara datos de las economias para una actual-
izacion completa del estado en el Encuentro Ministerial de APEC de 2020

Seguimiento y presentacion de informes a nivel de las economias

e Seguimiento y sistemas de evaluacién a nivel de las economias
e Estudiosinicialesy objetivos e indicadores especificos de la economia

e Referenciadel Plan de acciéon para diseiar iniciativas nacionales

Seguimiento y presentacion de informes a nivel de proyecto o iniciativa

e Se alienta a las economias a considerar las metas e indicadores en este Plan
de accidn al disenar nuevos proyectos o iniciativas para asegurar la armoni-
zacion, especialmente las métricas que evallan la cantidad de pacientes y
familias asistidas y el alcance de esta asistencia.
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APENDICE 1: Lista de verificacion de colaboracion regional

Se alienta a las economias de APEC a:

]

Considerar la dependencia mutua de las decisiones regulatorias de otras economias de
APEC para mejorar laarmonizacion en la region; y establecer una red regional o un socio
con una existente para facilitar el intercambio de mejores practicas relacionadas con las
decisiones de politicas, regulaciones y reembolsos de enfermedades raras. (Recomen-
dacién 1.3)

Liderar los esfuerzos para promover la colaboracién internacional y regional para la in-
vestigaciony el desarrollo. (Recomendacién 3.1)

Alentar las redes regionales para la creacién de capacidad de recursos humanos en los
sectores médicos y no médicos, especialmente en relacién con enfermedades raras es-
pecificas o conglomerados. Aprovechar los programas y centros existentes para ofrecer
capacitacion clinica transfronteriza y pasantias. Alentar y brindar oportunidades para
asociaciones publico-privadas en capacitacién médicay no médica e inversién en clinicas
regionales integrales y centros regionales especializados. (Recomendacion 4.1)

Aprovechar los esfuerzos coordinados y las asociaciones regionales en equilibrio con
las politicas locales de privacidad de datos para generar y capturar la cantidad y calidad
suficientes de las secuencias de referencia genéticas asiaticas y hacerlas ampliamente
accesibles y disponibles para los investigadores y clinicos. (Recomendacién 5.1)

Alentar la creacion de una red regional de programas de evaluacion de recién nacidos (1)
para la interpretacion de los resultados de las pruebas por parte de la multitud, (2) para
promover la colaboracién y la innovacion en los programas, y (3) para cultivar la capac-
itacion y el desarrollo de asesores genéticos. (Recomendacion 5.2)

Colaborar con la industria, el mundo académico y las organizaciones de pacientes para
reunir una red regional de Centros de Excelencia para que los profesionales de la salud
residentes intercambien pautas y técnicas clinicas, compartan las mejores practicasy ali-
enten lainnovacion en el diagndsticoy el tratamiento de enfermedades raras. (Recomen-
dacién 6.3)

Trabajar juntos en las economias de APEC para determinar la viabilidad y el disefo pre-
liminar de un Unico registro regional centrado en enfermedades raras para que todas las
economias de APEC puedan acceder y utilizar. (Recomendacion 9.2)

Trabajar con investigadores privados y publicos y con el mundo académico para facilitar
aun mas el agrupamiento regional e internacional de datos de ensayos para resolver al-
gunos de los desafios relacionados con grupos pequenos de pacientes en cualquier juris-
diccién. (Recomendacion 9.3)
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