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Regién de Murcia




Visto el importante trabajo desarrollado durante mas de 30 años por parte del Centro de Bioquímica y Genética Clínica  del Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca de Murcia

Vista la relevancia del trabajo que realiza la Unidad de Genética Clínica del Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca de Murcia, Unidad que en la actualidad no tiene definida su estructura organizativa y es referente tanto para la atención primaria como especializada. Actualmente la Unidad atiende a  pacientes ingresados y ambulatorios. Su demanda es creciente de acuerdo a la implementación de nuevas prestaciones en el Servicio Murciano de Salud (Unidades de Sordera Hereditaria, Miocardiopatías familiares, Cáncer familiar, Reproducción, Materno-fetal). En la actualidad son 307 los pacientes que están a espera de recibir cita. Los listados de adjudicación de citas se sitúan en el mes de julio de 2010, existiendo para estos  pacientes  una demora de 10-12 meses.

Visto que  el anteproyecto del Plan de Salud de la Región de Murcia 2015 contempla como una de las acciones principales la creación de Unidades de Referencia formadas por equipos multidisciplinares para la atención integral de las diferentes Enfermedades Raras.

Visto que el 8% de la población general está afectada por una enfermedad rara y el 80% de las enfermedades raras son genéticas, siendo  más de 85.000 los murcianos y murcianas   afectados por enfermedades genéticas, la atención integral de  las Enfermedades Raras debe de ser una prioridad social y sanitaria.

Vistas y analizadas las necesidades y  la problemática existente a nivel regional;
-Falta de acceso al diagnóstico correcto. El período entre la emergencia de los primeros síntomas y el diagnóstico adecuado implica retrasos inaceptables y de alto riesgo, así como diagnósticos erróneos que conducen a tratamientos inadecuados: el laberinto del pre-diagnóstico. 

• Falta de información. Tanto sobre la enfermedad misma como sobre dónde obtener ayuda. En este sentido, es importante destacar la falta de referencia a profesionales cualificados y especializados en ER puesto que en muchos casos son inexistentes. 

• Falta de conocimiento científico. Esto origina dificultades para desarrollar las herramientas terapéuticas, para definir la estrategia terapéutica y -en una palabra- de los productos terapéuticos, tanto los productos médicos como los mecanismos médicos apropiados.


• Problemas de integración social, escolar y laboral. Vivir con una enfermedad rara tiene implicaciones en todas las áreas de la vida, tanto en el colegio, elección del trabajo futuro, tiempo de ocio con los amigos o en la vida afectiva. Puede llevar a la estigmatización, aislamiento, exclusión de la comunidad social, discriminación para la suscripción del seguro (seguro de vida, seguro de viaje, de hipoteca, etc.) y, a menudo, a oportunidades profesionales reducidas, cuando seta cuestión es de gran relevancia. 

• Falta de apropiada calidad del cuidado de la salud. Combinando las diferentes esferas de conocimientos técnicos necesitados por los pacientes de enfermedades raras, tales como fisioterapeuta, nutricionista, psicólogo, etc., los pacientes pueden vivir durante varios años en situaciones precarias sin atención médica competente, incluyendo intervenciones de rehabilitación; permanecen excluidos del sistema del cuidado sanitario, incluso después de haberse hecho el diagnóstico. 


• Alto coste de los pocos medicamentos existentes y cuidado. El gasto adicional de hacer frente a la enfermedad, en términos tanto de ayudas humanas como técnicas, combinado con la falta de beneficios sociales y reembolsos, causa un empobrecimiento total de la familia y aumenta dramáticamente la desigualdad de acceso al cuidado para los pacientes de enfermedades raras.

 
• Desigualdad en la accesibilidad al tratamiento y el cuidado. Tratamientos innovadores están, a menudo, desigualmente disponibles a causa de los retrasos en la determinación del precio o en la decisión de reembolso, falta de experiencia de los médicos que tratan (no hay médicos suficientes implicados en las pruebas clínicas de enfermedades raras) y la ausencia de recomendaciones sobre tratamientos consensuados.
Visto que el apoyo integral al paciente de ER necesita de una doble intervención; asistencial y clínica.

PROPUESTAS

1.- Consolidar la Unidad de Referencia de Atención a Enfermedades Raras dependiente del organismo autonómico que corresponda.
2.- Consolidar la Estructura Organizativa de la Unidad de Referencia de Atención a Enfermedades Raras;
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3.- Consolidar la Unidad de Genética Médica del Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca de Murcia desarrollando las siguientes actuaciones;

Fase Inicial
· Definir la figura de coordinación de la Unidad de Genética Médica nombrando como coordinadora de esta Unidad a la Doctora Mª Encarna Guillen Navarro.

· Incorporar a Vanesa López González como facultativa a jornada completa (en la actualidad colabora con la Unidad de forma voluntaria y a nivel laboral tiene contrato de guardias en el hospital).

· Aumentar la Atención del Diplomado Universitario en Enfermería a jornada completa (en la actualidad acude a la Unidad de Genética un día por semana) ya que el trabajo existente aumenta cada año. A modo de ejemplo citar las más de 956 muestras realizadas en el año 2.009.

· Dotar  a la Unidad de Genética de un Administrativo a media jornada (en la actualidad no se cuenta con personal administrativo).

· Estudiar y planificar una nueva ubicación física para la Unidad de Genética Médica, evitando el hacinamiento profesional y  contribuyendo a una mejora en la  atención a personas con Enfermedades Raras.

· Conseguir el Espacio físico acondicionado necesario para el desempeño de las funciones del nuevo facultativo, administrativo y diplomado universitario en enfermería.

· Conveniar con la Federación Española de Enfermedades Raras- FEDER, la realización de un Servicio de Apoyo Social y psicológico a las familias y personas diagnosticadas con Enfermedades Raras.
· Establecer la estructura organizativa de la Unidad de Genética Médica

Fase Intermedia
· Informatización de la consulta.

Fase Final
· Consolidar un administrativo y un Diplomado Universitario en Enfermería a jornada completa.

· Incorporar un facultativo médico.

· Consolidar un Trabajador Social y un Psicólogo a media Jornada.
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