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1. Presentacio

Tal com s’ha esmentat en documents anteriors, el
problema fonamental de les Malalties Minoritaries
(d’ara endavant, MM) és el desconeixement que hi
ha sobre elles i sobre com treballar-hi. Aquest fet ve
determinat per la seva baixa prevalenca i per la
seva raresa, circumstancies ambdues que
condicionen la dispersié de pacients, les dificultats
diagnostiques i de seguiment, els retards
diagnostics, la manca d’investigacio, la inexisténcia
de tractaments especifics i de protocols no
consensuats. Tot aixo comporta una
desestabilitzacio i aillament de les persones que les
pateixen.

Per fer una analisi de la situaci6 a Catalunya el
Departament de Salut ha promogut una seérie
d’'estudis, realitzats del 2006 al 2008, que pretenen
assentar les bases d'una intervencié integral
orientada a la planificaci6 en aquest ambit. Els
objectius considerats han estat els seglents:

1. Descriure les necessitats i demandes
percebudes dels agents implicats en I'ambit de
les MM: afectats i families, professionals i
associacions.

2. Conéixer necessitats formatives dels
professionals de la salut en MM i medicaments
orfes i dissenyar i posar en marxa els
programes formatius prioritzats (bioética i
aspectes cientifics de la investigacié clinica i
terapéutica. Suport a afectats i families a
I'Atenci6 Primaria).

3. Identificar centres, serveis i professionals que
realitzin diagnostic (analiticament o clinicament),
consell i acompanyament del diagnostic genétic
i tractament i seguiment dels afectats per MM.

4. Identificar el mapa d’'associacions de malalts a
Catalunya, descrivint els seus objectius, serveis,
recursos, fonts de finangcament i el seu ambit
d'actuacio, aixi com el seu rol, les seves
necessitats i la xarxa social de la qual disposen.

2. Desenvolupament
metodologic

S’ha realitzat una aproximacié multimétode degut al
desconeixement i la complexitat de la situacid. Per
tal d’assolir els objectius plantejats s’han utilitzant
tecniques de generacio i recollida de dades

qualitatives i quantitatives que després s’han
triangulat.

Les técniques han estat les seguents:

a) Entrevistes i grups de discussio amb afectats,
familiars i professionals per obtenir coneixement
referencial sobre la situacié en una primera fase.

b) Questionaris de consens amb associacions i
professionals d’Atencié Primaria i especialistes per
arribar a acords ampliats sobre els temes
identificats

¢) Anadlisis secundaris de dades que ha permes fer
un llistat de tots els responsables de serveis de
geneética médica, bioquimica clinica i d'altres serveis
en els quals es realitzen diagnostics de Malalties
Minoritaries a Catalunya.

d) Questionaris semiestructurats tramesos a les
associacions d'afectats i familiars per coneixer les
necessitats, aixi com els recursos i serveis
disponibles a les associacions.

e) Anadlisi de xarxes de relacions de les
associacions, per tal de veure el nivell i el tipus de
vincles que tenen entre elles i daltres actors
(serveis, professionals, altres associacions, etc.).

Finalment es pot concloure que la informacié que es
presenta ha estat produida i validada per: 84
afectats i familiars; i 53 professionals en una
primera fase i per 51 Associacions en una segona,
gue representen a 10.840 associats. El total de
malalties que s’ha cobert es de 501 aixi que
aquests resultats aporten informaci6 de milers
d'afectats i families.

3. Resultats

A continuacié es presenta la informaci6 més
rellevant en relacié als objectius esmentats™:

1. Les necessitats i demandes percebudes dels
afectats i families, professionals i associacions
fan referéncia a:

! Els resultats qualitatius es mostren juntament amb alguns
literals que il-lustren la font de la interpretacié (s’ha conservat
en tot moment el llenguatge i les formes d’expressi6é de les
persones entrevistades).
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- La manca d’'informacid Organitzada i ° Crear equipS multldISCIpIInarl i formar els
accessible sobre MM. professionals per millorar la deteccié precog
de les malalties minoritaries i disminuir errors

- Les dificultats en la deteccid, accessibilitat i diagnostics.

atenci6 sociosanitaria. . . .
“Tenim 10 unitats diferents que ens tracten llavors

, p . més que un centre de referéncia el que volem és un
- Els problemes en l'accés a prestacions equip multidisciplinar de referéncia.”

socials i economiques. (22min. EA30 MM)

- La manca d'ajuts per a la realitzacio de

. . . e Reconeixer [lexistéencia de les malalties
recerques (basica, sanitaria i psicosocial).

minoritaries  dins les  prestacions  per

. . . . discapacitat.
- La necessitat d’enfortir el teixit associatiu.

e  Cobrir per part de I'administracié les despeses
directes (tractaments, medicaments, cremes,
bolquers, etc.).

Les accions, entre d'altres, que es proposen per

superar aquesta situacio son: e Recongixer les malalties minoritaries dins de la

. . . . Llei de dependéncia.
e Crear sistemes d'informacié disponible tant

pels afectats com pels professionals. e Augmentar el financament per recerca
) o o aplicada en tractaments especifics i noves
e Humanitzar l'atencié i millorar la relacio i técniques i sanitaria social.

comunicacio metge-pacient

e Tenir cura per part dels sistema de salut i

social dels cuidadors/es . 2. Les principals necessitats formatives
identificades en el camp de les MM i dels
e Incorporar serveis especifics dins del Sistema medicaments orfes son:
Sanitari, amb la colllaboraci6 daltres
Departaments.

e  Suport psicosocial i comunicacié de noticies

“Son multiples, perqué ja et dic la hospitalitzacio en els als pacients i a les families amb situacions
afectats de I'espina bifida al llarg de la seva vida és molt

frequient, vull dir, ja et dic que ho agafem tot, inclis especials:
coses que no tenen res a veure. [...] La hospitalitzacié
en els nens és una de les coses que si dificulten la seva “Yo no digo que se sepa las 6.000 enfermedades
socialitzaci6 i la seva escolaritzacié és molt gran” raras que hay pero si ese especialista ese médico
de cabecera tiene un paciente con una enfermedad
(36:50 min. EA7 MM) rara que se informe.”

(39:30min. EA24 MM)

e Reconéixer l'atenci6 que duen a terme els
professionals especialitzats dins el sistema
sanitari (econdmicament, d’investigacio,
computant les hores reals, etc.).

e Acompanyament psicologic i maneig de la
incertesa que comporta aquest tipus de
malaltia (saber desangoixar a la familia i a

e Cobrir per part del sistema sanitari tots els lafectat/da).

serveis necessaris (fisioterapia, dietética,

. . e Exploracio clinica en Atencié Primaria per
psicologia,etc.).

llegir acuradament signes i simptomes.

“Com associaci6 merament associacié volem un banc

d'aliments, Sevilla té un banc d’aliments, Valéncia té un e Coordinacio i seguiment de proves
banc daliments, Madrid té un banc daliments, complementaries i revisions dels afectats.
Catalunya no té banc d'aliments, llavors que passa... el
formatge el compravem a Estats Units, pero ens els van “N’hi ha que accepten molt bé les critiques o les
parar i no hi ha manera de rebre formatge, ara ho fem observacions pero n’hi ha que no, perd nosaltres
via Anglaterra, perd a Estats Units hi ha salsitxes de hem de conviure amb tot aixd, no només amb la
Frankfurt, hi ha de tot, un munt de menjar baixos en malaltia i el patir el que suposa que el meu fill esta
proteines que no hi ha ningl que ens els porti aqui, i els ingressat no sé per quin bitxo... aquesta vegada i
nostres fills estan limitats perqué hi ha molt més menijar, com anira tot aixo... sind que hem d'estar a més
el que passa aqui no es comercialitza perqué som convivint amb els professionals i estar a sobre i que
poquets.” no s’equivoquin i tal i qual (...) (P2: i perqué alguns
(6:50min. EA40 MM) professionals son generalistes i molts estan

informats o s’informen o tenen la sensibilitat cap un
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nen que és immunocompromés)”.
(47:10 EA27 MM)

3. Pel que fa a la identificaci6 dels centres
diagnostics, s’ha actualitzat el llistat publicat a
la web de la Generalitat de Catalunya. En
aquest es donen a coneixer els centres, serveis
i professionals que actualment realitzen
diagnostic (analitic i/o clinic), tractament i
seguiment d’aquests afectats.

Aquest llistat ha estat actualitzat amb l'ajuda de dos
professionals col-laboradors: Dr. Lluis Vives (Unitat
d'Eritropatologia, Hospital Clinic i Provincial,
Universitat de Barcelona) i la Dra. Teresa Pampols
(Institut de Bioquimica Clinica, Hospital Clinic de
Barcelona, Corporacié Sanitaria). Les dades s’han
recollit a través de la cerca d’informacio directament
dels centres, serveis i professionals, fonts
secundaries i altres fonts d’informacio.

Amb aquests professionals experts s’ha elaborat un
glestionari per tal de descriure els sistemes de
diagnaostic, consell i acompanyament geneétic, llistat
de técniques i meétodes diagnostics, controls i
garanties de qualitat dels laboratoris (publics i
privats) que donen aquest servei. La tramesa
d'aquests questionaris als centres, serveis i
professionals identificats es proposa com a tasca a
realitzar en un futur. Es considera fonamental per tal
d’'obtenir informacié dels serveis que s’estan
realitzant en aquests centres i dels professionals
que hi treballen per poder donar-los el
reconeixement oficial a la seva feina i poder
desenvolupar protocols d’atenci6 més especialitzat
per aquest col-lectiu de malalts.

4. En referéncia a les Associacions s’han generat
dades sobre els seus objectius, serveis i
recursos; i sobre les seves fonts de
finangament i el seu ambit d’actuacio.

La informacié analitzada ha permés tenir una
descripci6 detallada del conjunt de necessitats i
recursos mobilitzats per les Associacions a
Catalunya al voltant de les MM, i també identificar
dades sanitaries imprescindibles, que nomeés els
afectats, com experts poden fer visibles respecte als
serveis.

Les dades obtingudes a través de les entrevistes i
els questionaris s’han triangulat amb fonts
d'informaci6  secundaries: webs de les
associacions, pagina web d'Orphanet, d'lIER
(Instituto de Investigacion de Enfermedades
Raras) i del ICD 10 (International Statistical
Classification of Diseases and Related Health
Problems 10th Revision (ICD-10).

L'analisi descriptiva d'algunes de les dades
obtingudes es poden veure en I'annex 1.

Per dltim, pel que fa a les Associacions també s’han
fet analisis especifics sobre: (a) el rol que
assumeixen en relaci6 als afectats i les seves
families; (b) els problemes de sostenibilitat de les
Associacions petites; (c) el seu posicionament sobre
la “llei de la Dependéncia”; i (d) la Xarxa social que
es vertebra entre Associacions i d'altres actors:

(a) Pel que fa al rol de les Associacions en
relacié als afectats i les seves families, es
plantegen les seglients questions:

Porten a terme una oferta de serveis que en alguns
casos es complementari al Sistema Sanitari i Social
i d'altres es substitutori:

“A nivell de familiars, si que s'intenta aixd doncs tant
donar suport als nostres familiars com a familiars o de
bueno atenem els membres amb sordceguesa pero
també els altres membres de la familia, de poder crear
meés respirs, més descans, aixo de dir bueno les mares
en general que sén les cuidadores, que tinguin temps
per la parella o per altres germans que en molts casos hi
ha altres germans o de fer el que pugui i en general
donar resposta a aix0, en general a totes les necessitats
que crei el col-lectiu tant a nivell d'adults com de nens
petits com de...i en totes les etapes de la vida.”

(47min. EA4 MM)

Es conformen com a “representants” dels afectats
per fer forca i aconseguir drets, reconeixements i
serveis per tal de millorar la seva situacio.

“Nosaltres som una plataforma, som un lobby i el que
nosaltres volem fer una mica és ser la veu en conjunt
d'aguestes patologies, perqué realment es posi, es
cobreixin les necessitats que es troben els malalts, els
afectats en general..., les malalties minoritaries en
comq.”

(23 min. EA9 MM)

Funcionen com centres d’'informacié sobre les
malalties minoritaries. Amb aquest paper
s'encarreguen, per una banda, de fer difusio i
sensibilitzaci6 d’aquestes afectacions a tota la
societat i, per I'altra, s6n un suport informacional per
a tots els actors que hi intervenen (afectats,
familiars, professionals, etc.).

Les associacions també son espais per compartir
experiéncies i per donar-se suport. Aixi el fet de
trobar-se diferents persones que comparteixen una
situaci6 similar i poder parlar-ne entre elles,
compartir experiéncies i estratégies, etc. els permet,
tenir un espai per descarregar tensions i angoixes, i
recollir informacié sobre l'evoluci6 de la malaltia,
recursos disponibles i estratégies efectives.

| finalment, un altre rol que assumeixen les
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associacions és el d’ens de recolzament per a la
recerca. En aquest sentit, es planteja que aquestes
han de centrar la seva tasca en aquest ambit en
ajudar a tirar endavant la investigacié clinica i
aplicada per tal que hi hagi medicaments i
tractaments que guareixin aquestes malalties.

“Investigar, intentar ayudar, intentar comprometerte con
estos estudios y estas cosas, fomentar que haya

congresos, fomentar el tema de divulgacién, mucho.”

(5min. EA26 MM (2))

(b) Els problemes de sostenibilitat de les
Associacions petites fan referéncia a:

La precarietat de recursos economics i a la seva
dependéncia de  subvencions, la  manca
d’infraestructures fisiques adaptades a les seves
necessitats (instal-lacions, espais, etc.) i a la manca
de persones implicades (professionals i voluntaris).

També es fa palesa la demanda de millorar els
espais d'interlocucié amb la Administracio i disminuir
la burocratitzacio dels processos administratius:

“Las subvenciones publicas piden una serie de
documentacion increible ynosotros no reunimos ningun
requisito para solicitarlas ni por el nimero de socios, ni
por él...Es complicado. Ni tenemos tiempo para hacer un
proyecto ni...”

(22:15min. EA42 MM)

(c) Respecte a la Llei de promocié de
'autonomia personal i atenci6 a les
persones en situaci6 de dependéncia en
relacié a les MM els resultats mostren la manca
de cobertura de certs perfils. Les associacions
valoren que aquesta llei tot i que pretén cobrir
totes les persones que es troben amb situacié
de dependeéncia esta dissenyada pensant en les
necessitats de la gent gran tant pel que fa al
tipus de recursos plantejats, com les preguntes i
els criteris de valoracié, com les necessitats que
es cobreixen, etc. i per tant s’esta excloent des
d’'un principi una part de les persones que es
troben en aquestes situacions.

“Jo que jo sapiga de Prader Willi almenys d’aqui no ha
anat ningu encara, pero aixi primerament qguan anem a
demanar i ens facin els formularis que sigui no entrarem
ni de conya primer que no tenen idea que és un Prader
Willi, aixd d’entrada, després que no tenen ni idea quin
tipus de dependéncia té un Prader Willi. [...] Jo crec que
la llei aquesta la van fer només pensant amb la gent
gran i discapacitats, perd hi ha moltes més coses.”

(57min. EA23 MM)

(d) Analisi de xarxes:

Finalment s’ha realitzat una analisi de xarxes
socials, que és una técnica que ha permés la
identificacio i I'analisi de les relacions existents entre

entitats, serveis, professionals, industria, etc.,
permetent d’aquesta manera accedir a aspectes de
la realitat social sovint no contemplats (Annex 2:
exemplificacié d’'una xarxa).

Els tres aspectes que ajuden a definir i comprendre
les xarxes socials de les associacions i que
s’analitzen son:

- caracteristiques  estructurals de les
relacions (dimensid, composicio, densitat,
dispersio).

- caracteristiques interaccionals (multiplicitat,
contingut  transaccional, direccionalitat,
durada, intensitat, frequiéncia).

- caracteristiques de suport (suport
emocional, suport instrumental i suport
material).

Algunes de les conclusions de I'analisi son:

e Les institucions amb qui més es relacionen les
diferents associacions s6n d’ambit local, provincial o
autonomic (sobretot el Departament de Salut i el
d’Accié Social i Ciutadania). Des de les associacions
es remarca que caldria acostar aquestes institucions
a la ciutadania.

“Jo vaig anar a l'ajuntament de Santa Coloma de
Gramanet, no séc de Barcelona, perqué em
publiquessin un triptic perqué hi ha dos nens amb
aquest problema, i encara estic esperant que m’ho
publiquin perque ho facin o sigui que...”

(34:30min. EA21MM)

e Les associacions perceben que les institucions
els donen basicament un suport econdomic a través
de subvencions. Tot i aix0, en menor mesura també
comenten que reben altres suports a nivell
d’administracié: recolzament politic, millora dels
serveis, i en alguns casos obrint espais de
participacid i decisi6 conjunta, que és un dels
suports considerat..

“També estic en el grup de salut de I'’Ajuntament, que
ens reunim cada mes, el grup de salut que esta format
per voluntaris, per metges i assistents socials de
I’Ajuntament perqué em penso que volen fer també una
avaluacio de la salut a la ciutat de Barcelona.”

(26:50min. EA39 MM)

En aquest sentit es proposa que cal replantejar el
paper de les institucions en el suport a les
associacions, trencant amb una relacid basada en la
dependéencia econOmica, i obrint nous terrenys per
la participacio de les associacions (com en la presa
de decisions).
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e Les principals associacions o federacions que
apareixen a la majoria de les xarxes com a relacions
fortes (proxims) son: Associacions o Federacions de
la mateixa malaltia, ECOM (Moviment Associatiu
d’'Organitzacions de Persones amb Discapacitat
Fisica)) COCEMFE (Confederacién Coordinadora
Estatal de Minusvalidos Fisicos de Espafia), FEDER
(Federacién Espafiola de Enfermedades Raras),
ONCE (Organizacion Nacional de Ciegos
Espafioles) i FCMPF (Federacié Catalana de
malalties poc freqlients). Les associacions
consideren que aquestes federacions els donen un
suport important a nivell instrumental: d’informacié
sobre recursos, serveis i tractaments; de
recolzament i assessorament en els projectes, els
serveis i en la configuracio associacio; de difusio, de
formacié i de font recursos i de contactes amb
tercers.

“Yo a part de, quan tinc algun, algun tema més aixi
sobre medicaments o...0 estudis que surten i que algun
soci se n‘assabenta per Internet o vés a saber per on i
em pregunten “ah escolta saps algld d'aquest estudi?”
fan una mirada d’assessorament cientiific diguem.”

(1:18:30h. EA38 MM)

Les dues federacions més centrals i amb major grau
de connectivitat entre associacions s6n ECOM i
FEDER. La Federaci6 Catalana de Malalties Poc
Freqlients encara es de recent creacid i li falta
recorregut.

e Les federacions Europees com EURORDIS
(European Organisation For Rare Diseases)
apareixen amb menys frequéncia en les xarxes
socials. Solen percebre aquestes federacions
europees com a nodes febles i que els donen un
suport puntual sobretot a nivell informatiu i
d’investigacio, tal com s’exposa a continuacio:

“Amb EURORDIS també participem l'any passat per
exemple ens van demanar que passéssim una
enquesta, d’'un estudi, van enviar els socis i en aguest
sentit inlclds en tot el qué puguem col-laborar doncs ho
fem.”

(1:21h. EA10 MM)

Donat que moltes politiques sobre malalties
minoritaries i medicaments orfes es treballen a nivell
europeu caldria enfortir i potenciar els nexes entre
federacions i associacions per tal d'esdevenir un
lobby de pressi6 més potent com a veu dels
afectats.

e Els professionals i serveis que es consideren
relacions fortes a la xarxa son els principals
hospitals del Barcelonés (Vall d’Hebrén, Clinic, Sant
Joan de Déu, Sant Pau i Bellvitge, Parc Tauli i Matua
de Terrassa) que per les associacions son els
centres de referéncia que els hi donen suport a nivell

de diagnostic, de tractament, d’investigacio i durant
el procés de la malaltia.

“Pero nosaltres tenim el projecte aquest fet. Pero I'inic
que ens falta son els peles i les ganes de, de, i tenim
gent molt valida, perqué la doctora X no vegis lo qué ha
arribat a fer per nosaltres, eh, perque ella no té hores,
diu que ella...havia tingut molts germans i que no volia
crios, ella s’havia casat amb la genetica i que ella no
volia tenir crios.”

(1:07:45h. EA33 MM)

Les associacions consideren que, per una banda,
caldria formalitzar aquests Hospitals com a centres
de referéncia perqué se’ls reconegui la feina que
estan realitzant i, per 'altra, sol-liciten poder comptar
amb espais en aquests centres per tal de poder ser
un suport proxim als professionals i als malalts.

e També apareixen altres relacions o nodes a la
xarxa a nivell de professionals. Aquests soén
professionals experts en diferents ambits de les
malalties minoritaries i dels medicaments orfes.
També hi sén presents serveis especialitzats com la
Fundacié Guttman, que s6n centres amb qui les
associacions tenen molta relacié i els donen un
suport técnic i de serveis i un accés important als
serveis assistencials. En alguns casos, les
associacions formen part dels consells de salut
d’aguests centres participant en la presa de
decisions.

“La Guttman nosaltres estem al consell social i
participem a les reunions i alla tenim com un despatxet
diferents entitats, que el que fem és quan anem alla
podem parlar amb tots els que tenen Esclerosis multiple
i malalties similars. Podem tenir un llistat i parlar amb
ells, si estan en ambulatoris com ingressats i si tenen un
pacient que volen, que tenen inquietuds tenim la
possibilitat de parlar amb aquestes persones.”

(1:10h. EA20MM)

Aquests especialistes son relacions claus pel
funcionament de les associacions i en la millora de
la qualitat de vida dels afectats, aixi cal tenir-los en
compte en les intervencions que es facin en
aquestes dues direccions.

e L'Atencio Primaria sovint queda fora de la xarxa
de les associacions i quan apareix, es considera
que hi ha una relacio feble.

Caldria replantejar el recolzament que des d’aquest
nivell es pot donar a les associacions i fer accions
per potenciar el paper que juga I’Atencié Primaria en
aquestes malalties, ja que és la porta d’entrada i a
qui acudeixen primer els afectats.

Algunes associacions ja han comencat a fer accions
en aquesta direccié per tal de donar informacio i
formacié als metges d’Atencié Primaria sobre les
malalties minoritaries i aixi millorar la competéncia
tal com es comenta a continuacio:
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“Educational training va dirigit basicament als metges
per dir-los-ho que és aix0 de les malalties rares, com es
diagnostiquen. Fer un curs d'aquestes anemies i
sobretot difondre la informacié als metges d'Atenci6
Primaria, perqué els metges de Primaria quan senten
rars ja fugen, jo ja tinc molta feina i a mi lo rar, només
em falta lo rar. Lo que no saben és que precisament lo
rar és el que els hi crea problemes a Atenci6é Primaria.”

(12:10 min. EA5 MM)

Per tal que aquestes accions cobreixin tots els
professionals d’Atencié Primaria, les associacions
creuen que caldria que I'’Administracid assumis
aquesta tasca.

e Els laboratoris i les empreses de productes
tecnics i les fundacions privades (de -caixes,
universitats, etc.) juguen un paper de centralitat en
les xarxes socials de les associacions i tenen un alt
grau de connectivitat entre els diferents actors que
les conformen (associacions, professionals i
institucions). Aquests agents donen a les
associacions suport economic en els projectes
(caixes), suport material en l'organitzacié d'actes
puntuals i un suport en el tractament de la malaltia
(laboratoris i empreses de productes técnics), oferint
productes de prova o fent-los particips de diferents
investigacions.

“Algunes cases de productes d’ortopédia, de material de
incontinéncia i coses d'aquestes, que el que fan és que
et porten productes perqué donis mostres. El problema
de molta gent que fa servir sondes d'aquestes
intermitents o fixes, col-lectors, bosses, bolquers, doncs
tenim un problema perqué et porten mostres perque
nosaltres donem informacié. Nosaltres el que fem és
parlar i sempre ens va bé tenir material.”

(11:40min. EA20MM)

e També apareixen en les xarxes les societats
professionals d’especialistes i les plataformes
ciutadanes. Aquests actors, perd, tenen poca
connectivitat i centralitat. Juguen un paper sobretot
de suport en congressos pel que fa a les societats
de professionals i de construcci6 de projectes
comunitaris pel qué fa a les plataformes ciutadanes.

“Participar en una taula d'entitats, activitats de
sensibilitzacié de les malalties que estan representades
al barri, quan hi ha la fira d’associacions del barri...Quan
han hagut les obres de l'avinguda de Roma, hem
participat en tot el tema d'assessorament de la
companyia que feia les obres de cara a les persones
amb discapacitat i tot el que és la xarxa d’'informacio als
petits comercos del barri de cara a les barreres
arquitectoniques.”

(1:17:30h. EA29 MM)

e Una altra relaci6 que és present en les
associacions que treballen amb afectacions en edats
pediatriques és el de les escoles, a les quals es
dona un recolzament informacional i

d’'assessorament en el treball del dia a dia.

“VYamos a las escuelas tenemos programas, hacemos
xerradas o bien para los profesores o bien para los nifios
y vamos al afio a una media de 4 escuelas.”

(5:45 min. EA2 MM (3))

e En les xarxes també apareixen diferents entitats i
empreses privades de serveis (audiovisuals, de
transport, esportives, etc.) que els donen suport
instrumental sobretot a I'hora de realitzar certes
activitats, congressos i tasques de difusi6é i suport
professional en els seus camps (audiovisual,
transport, comptabilitat, etc.).

Un exemple d’aguest suport es reflecteix en el
seguent literal:

“SIRIUS valoraci6 i assessorament, ens donen
assessorament en ajudes técniques, perd nosaltres la
donem, en les barreres arquitectoniques que també ho
donem i llavors la part més de renom és el tema de
comunicacié alternativa, son els Unics que assessoren en
comunicacio alternativa.”

(1:45min. EA13MM)

4. Conclusions: linies de
futur

Els resultats d'aquests estudis han orientat les
seguents linies de treball conjunt entre afectats i
familiars, associacions, professionals,
Administracions i d’'altres actors implicats.

a) Promoure mesures que permetin ['establiment
de registres de Malalties Minoritaries, amb
I'objectiu de fer-ne un seguiment epidemiologic,
disposar d’'un millor coneixement de la historia
natural de la malaltia, detectar les necessitats
d'aquest col-lectiu i avaluar l'impacte de les
intervencions de salut.

b) Realitzar accions per millorar els serveis i les
intervencions en matéria de MM; tant pel que fa
al diagnostic preco¢ com a l'establiment d’'una
xarxa de centres de referéncia, amb serveis,
unitats o professionals experts que puguin
garantir un seguiment i un accés a les
intervencions sanitaries que precisi el col-lectiu
de persones afectades.
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¢) Realitzar intervencions, dins el marc de I'atenci6
domiciliaria i la rehabilitacid, per a la millora de
la qualitat de vida les persones que pateixen
una malaltia minoritaria.

d) Potenciar la coordinacié entre els diferents
nivells assistencials i afavorir la cooperacio
entre tots els agents implicats, incloent-hi altres
departaments de la Generalitat de Catalunya,
les organitzacions de malalties minoritaries, els
professionals, la industria del medicament i dels
productes sanitaris i el sector de la recerca.

e) Formar els diferents agents del sistema
sociosanitari en el marc de les seves
competéncies i promoure la difusié de la
informacié en aquesta matéria.

f)  Avaluar les diferents accions i intervencions que
es vagin desenvolupant i implementant per tal
gue estiguin arrelades al context i a les
necessitats dels diferents agents i que siguin
eficaces i eficients.



Annex 1. Descripcio del mapa d’associacions

Ambit d’actuacio: Com es veu en el grafica 1, el 55% de les associacions sén d’ambit autonomic, el 37% encara
gue estigui a Catalunya actuen de manera Estatal i el 8% de forma local.

Grafica 1. Ambit d’actuaci6 de les associacions.

Ambit d'actuacié

O Local m Estatal o Autondomica

e Localitzacié de les associacions: La majoria de les associacions es troben dins I'area geografica de
Barcelona (Grafica 2). Aixi el 98% a la provincia de Barcelona i el 2% a la provincia de Girona.

Grafica 2. Localitzaci6 de les associacions per provincies.

Provincia

@ Barcelona m Girona




Federacions: En la grafica 3 s’observa que les Federacions a les quals pertanyen les associacions son:
FEDER (26%), ECOM (16%), FCMPF (14%), EURORDIS (10%) i COCEMFE (7%). FEDER és una
federacio de Malalties Minoritaries estatal amb seu a Catalunya; COCEMFE és una federacid estatal
també pero dedicada als disminuits fisics; ECOM és I'homologa de COCEMFE a Catalunya, FCMPF és
una federaci®6 de Malalties Minoritaries catalana i EURORDIS, dedicada també a les malalties

minoritaries, té un context d’aplicacié europeu.

Grafica 3. Pertinenca a federacions o associaons

Nombre d'associacions per federacié
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e Serveis oferts: El principal servei que ofereixen les associacions és d'informacié (28%), seguit del
recolzament psicologic a I'afectat i a la seva familia (18%). Altres serveis oferts per les associacions amb
una oferta rellevant s6n d’'assisténcia social (12%), fisioterapia (7%) i colonies (5%) (Grafica 4)

Grafica 4. Serveis oferts per les associacions als afectats.
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e Col-laboracié d’experts: En la grafica 5 apareixen els resultats del tipus de la col-laboraci6é dels metges
experts amb Il'associacié. La col-laboraci6 més rellevant (35%) és la col-laboracié en actes publics
(conferéncies, jornades formatives, etc). Els experts també proporcionen assessorament técnic a les
associacions i als malats (28%), assiténcia i seguiment de I'afectat (24%) i participacié en el comité
cientific (11%). En alguns casos excepcionals aquests professionals sdn membres de I'associacio. (2%).

Grafica 5. Tipus de col-laboracio dels experts amb les associacions.
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e Nombre d’associats: S'observa en la grafica 6 que hi ha molta variabilitat, des d’associacions amb més
de 200 socis (31%), associacions que es troben entre els 200 i els 100 socis (14%), altres que tenen
entre 100 i 50 socis (27%) i les més petites amb menys de 50 (18%).

Grafica 6. Nombre d’associats de les associacions.
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Centres sanitaris de referencia pels malalts: Els principals centres sanitaris que tenen com a
referencia les associacions estan ubicats a Barcelona capital. Els quatre centres que tenen una
frequiéncia d’aparicié més alta son: Hospital Universitari de la Vall d’Hebrén (26%), Hospital de Sant Joan
de Déu (20%), Hospital Clinic de Barcelona i Hospital de la Santa Creu i Sant Pau (9%). (Grafica 7).

Grafica 7. Centres de referéncia per les associacions.
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Serveis utilitzats dins el sistema sociosanitari: Dels serveis que utilitzen els malalts, ja siguin
hospitalaris 0 no, destaca: el recolzament psicologic (10%), pediatria (10%), oftalmologia (9%), otorrino
(8%), genetista (7%), Atencio primaria (7%), fisioterapia i rehabilitacié (7%). Tot i aixd com es pot apreciar
a la grafica 8 aquests malalts utilitzen moltes especialitats mediques. En I'analisi de les entrevistes, les
associacions demanen que els atenguin equips multidisciplinars donada la complexitat d’aquestes
malalties. També s’apunta que psicologia que és un dels serveis més utilitzats només es cobreix
parcialment des dels serveis publics.

Grafica 8. Serveis sociosanitaris utilitzats pels afectats.
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Tipus de finangament: La majoria d'associacions tenen con a principal font d’'ingressos les subvencions,
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ja siguin publiques (29%) o privades (20%), i les quotes (25%). Altres fonts de financament sén ajuts dels

laboratoris farmaceutics (11%), donacions (10%) i altres recursos (5%). (Grafica 9)

Grafica 9. Tipus de finangcament de les associacions.
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e Tipus de difusié: Tal com s’exposa en la grafica 10, els mitjans de difusié que utilitzen les associacions
son basicament: triptics (18%), fulletons (14%), publicacions, sobretot de llibrets (14%), mitjans de

comunicacio (13%), revistes propies (13%) i butlletins pels socis (12%).

Grafica 10. Tipus de difusié de les associacions.
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e Tenen web: La majoria de les associacions disposen de pagina web (92%). Només el 8% de les
associacions no en disposen. (Grafica 11)

Grafica 11. Disponibilitat de pagina web.
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Annex 2. Exemplificacié d'una xarxa

Grafica 12. Xarxa social de 'associacié A10MM.
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La xarxa presentada a la Grafica 12 és la xarxa de
’A10 molt amplia, amb una gran quantitat de nodes
de diferents tipus, tant nodes o relacions débils (poc
proxims) com forts (molt proxims), que donen tot
tipus de suport a I'associaci6 i que li obren diferents
espais per treballar i potencialitats d'acci6 a
l'associacio.

En la xarxa es poden veure dos grans grups de
agents relacionats que estan interconnectats: un (el
de I'esquerra) conformat basicament per institucions
publiques locals i autonomiques i federacions
d’associacions catalanes; i l'altra (el de la dreta)

format per associacions i federacions estatals i
europees, professionals de la salut i laboratoris i
fundacions privades. Aixi veiem que és una xarxa
marcada per la territorialitat. També s’observa que el
grup d'agents que queda a la dreta pertanyen a
I'ambit sociosanitari. Tots aquests agents estan molt
interrelacionats, perd en canvi les administracions
locals i autonomiques queden molt deslligades
d’aquest grup, aixi s'observa que hi ha un divisio
entre administracié i el mon de la practica.

Aquests dos grups sén densos, tenen molta

connexié dins el mateix grup entre nodes. Sobretot
els nodes que tenen més connectivitat entre els dos
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grups son la federaci6 FEDER i les fundacions i
laboratoris. Per una banda, és interessant senyalar
altra vegada la importancia de tenir en compte les
federacions d'associacions a I'hora de fer
intervencions.

En la xarxa, doncs, es poden visualitzar aspectes
comentats com la importancia de les federacions i
associacions, quins son els principals hospitals de
referéncia per aquesta malaltia, el paper de les
fundacions privades i altres empreses, de les
societats de professionals i de les administracions.
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