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Que son las Enfermedades RARAS 
 

Año Español de enfermedades poco frecuentes 



La Unión Europea (UE),define las enfermedades raras 
como aquellas patologías, minoritarias, huérfanas ,poco 
frecuentes . 

• Enfermedades con peligro de muerte o de invalidez 
crónica.  

• Que tienen una prevalencia menor de 5 casos por cada 
10.000 habitantes  
 

• Aunque es difícil precisar el número de Enfermedades 
Raras (ER), se estima que podría oscilar entre 6.000 y 
8.000 afectan a un 5-7% de la población de países 
desarrollados 

http://es.wikipedia.org/wiki/Uni%C3%B3n_Europea
http://es.wikipedia.org/wiki/Prevalencia


 
• 36 millones de ciudadanos de la UE que sufren este tipo 

de enfermedades.   
 
•  En España hay más de 3 millones de personas afectadas. 
 
• De los cuales más de 50.000 pacientes tienen una 

enfermedad neuromuscular 
 

• MAS SUS FAMILIAS…………..por ellos la importancia de 
las asociaciones Asem 
 



QUE ES ASEM 

• Es una organización sin ánimo de lucro que se creó en 
el 1983.  

 
• En la actualidad consta de 20 asociaciones repartidas 

por todo el territorio nacional. 
 
• Representando a  más de 100.000 personas en España 

entre afectados diagnosticados o pendientes de 
diagnosticar  y sus familias . 

 
 



Asociaciones  
 

1.  Andalucía 
2.  Aragón 
3.  Cantabria 
4.  Castilla la Mancha 
5.  Castilla León 
6.   Cataluña 
7.   C. Valenciana 
8.  Galicia 
9.  Madrid 
10.  Murcia 
11.  AEM 
12.   BENE 
13.  AFENMVA  
14.  ARENE 
15  AEPEF 
16.  ASEMPA 
17.  ALE-ELA 
18.  GENE 
19.   ASENSE 
20.  ASENECAN 
21.   ASNAEN 
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Que patologías se ven en ASEM 

 
• En cuanto a la patología Neuromuscular incluye un 

amplio grupo de más de 200 enfermedades que afectan 
 tanto al musculo,a la unión neuromuscular, nervio  

periférico.  
 

 





 
 

Que problemas detectamos desde  las 
asociaciones 

 
• En muchas ocasiones observamos que, aunque los 

servicios sanitarios son buenos, existe una falta de 
coordinación entre los distintos servicios del hospital, no 
hay protocolos , ni estrategias específicas de atención 
.Esta situación provoca que la atención por parte los 
especialistas pierda cierta eficacia.  

• Diagnósticos tardíos :La media de diagnostico es de 5 
años 

• Debido a su condición de hereditarias,  no es extraño que 
varios miembros de una misma unidad familiar estén 
afectados por la misma patología. 

 



• Falta de acceso a la información sobre la 
enfermedad: Faltan Guías clínicas. 
 

• Además, existe una descoordinación entre los recursos 
sanitarios y los recursos de atención social. 

 
• Desconocimiento  de estas enfermedades por los 

médicos en AP. 
 
• Muy pocas ayudas sociales . 
 
• Investigación fragmentada e insuficiente. 
 



Una vez detectados los problemas comienzan a 
aparecer las UNIDADES DE REFERENCIA 

 
• Las UR están formadas por : 

– Equipos Multidisciplinares: En el que coordinador 
principal es el Neurologo interrelacionado con otros 
especialistas 

 
 

 
 

 

  
NEUROLOGO 

TRAUMATOLOGO REHABILITADORES GENETISTAS 

Cardiólogos 

ortopedas Fisioterapeutas 

Neumólogos 



  
OBJETIVOS de las UR 

 Registro de enfermos 
 Estudios epidemiológicos 
 Control y seguimiento del enfermo 
 Guías sanitarias 
 Comités de expertos 
    Proyectos de  Investigación : 

• Elaboración de Estrategias y líneas de desarrollo 
Científico. 

 
• Control y seguimiento de los proyectos. 
 
• Información sobre  los Avances Diagnostico y 

Terapéuticos  
 

 
 
 



Que Medidas se han tomado 
 para conseguir estos fines: 

  
 A través de las asociaciones de pacientes y muy 

especialmente gracias a :Los CIBERER son Centros 
de Investigación Biomédica en Red (CIBER). 
Dependientes del Instituto de Salud Carlos III (ISCIII). 
Se está impulsando : 

–  La formación de grupos de investigación mixtos 
(grupos de investigación clínicos de hospitales y 
básicos universitarios). 

– Y Difunden los resultados de la investigación que se 
hace en el laboratorio a la práctica clínica. 

 
 
 
 

 



INVESTIGACION TRASLACIONAL 

 
• La Investigación debe ser traslacional: 

Trasladar los conocimientos biomédicos, desde 
laboratorio a la práctica clínica, para conseguir 
mejorar la calidad de VIDA de los pacientes. 
 



Desde el ADN al Paciente 



 
 

Establecimiento de pautas protocolizadas y 
sistemáticas de coordinación  

 
INVESTIGACION 

  

ESTUDIOS 
 EPIDEMIOLOGICOS 

 
 REGISTROS 

 
Grupos de patología 

LABORATORIO 
BIOQUIMICA 

 

GUIAS MEDICAS 
CONTROL EVOLUTIVO 

TRATAMIENTOS 
 

GENETICA: 
Diagnostico  

Consejo. 
 



Y En estrecha relación con 
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UNIDADES DE  
REFERENCIA 

 
Investigación 

Medica 

 
Guías médicas 

 
Investigación 

Básica 

 
Protocolos 
actuación 



Mapa sanitario 

• Unidades de referencia: 
www.asem-esp.org 
 

http://www.asem-esp.org/


Melilla 

: UNIDADES DE REFERENCIA 



Una vez realizado el  DIAGNOSTICO EN LA 
UNIDAD DE REFERENCIA 

Como llegan los afectados y sus familias a la 
asociación, una  de nuestras prioridades es que los 
enfermos salgan de estas unidades conociendo  
Asem. Con una reseña en el informe de alta.  
 
 
      
         
     ASEM   

ASEM EXISTE 



¿Que se pregunta el enfermo?  
 

    



El papel de ASEM 
POTENCIAR los canales de información y sistemas de 
ayuda existentes, para conseguir la integración en los 

distintos ámbitos de los afectados y sus familias: 
enseñanza, formación profesional, laboral, social y ocio. 

 

• Actúan en colegios 
• Con los compañeros 
• Con los profesores 
• Hacen que se conozcan 

las ER 

 
 
 
 
 
Consulta con la asociación: 
 ACTUA 



 MEJORAR LA CALIDAD DE VIDA 

– Familia 
• Hermanos tienen sentimiento de culpa 
• Abuelos viven la enfermedad 
 

– El colegio a los compañeros hay que enseñarle que 
esta enfermo “ nadie se mete con un enfermo” 

 
– Trabajo con a un nuevo planteamiento de una vida 

distinta a la que se esperaban hay un proceso de 
aceptación de la enfermedad incluso puede 
transcurrir años. 



 
 

En definitiva lo que intentamos es :Que aprendan 
a vivir con una ER 

 
 
 

• Tomar medidas para llegar a conseguir una normalidad 
ya que: 

• No hay terapias curativas para ER, hablamos de 
terapias paliativas: 
– Controlar la enfermedad con tratamientos 

sintomáticos. Hay que llegar a conseguir vivir con 
normalidad. 

– Ayudas técnicas 
– Rehabilitación y Fisioterapia  
 

 
 
 

 
 
 

 



• Facilitando el acceso a los servicios de Fisioterapia y 
Psicología deforma inmediata a todos aquellos afectados 
por una enfermedad rara y sus familiares. 

  
• De forma continua y sostenida en el tiempo, al objeto de 

mantener y mejorar la autonomía personal, y mejorar la 
calidad de vida. 

  
• En algunas ocasiones no se debe esperar a un  

diagnostico, hay  que buscar un objetivo terapéutico  
precoz. 
 



Otros programas que se prestan desde ASEM   
 

 
• Programa de Vida Autónoma, Vida 

Independiente 
 

• Semana Respiro Familiar 
 

• Publicaciones y documentación  
 

• Congreso Nacional y Jornadas de 
sensibilización 
 

• Comunicación y visibilidad. 
 



 
 

FEDERACIÓN ASEM  
 
 

 

 
VISIBILIDAD DE LAS 
ENFERMEDADES 
NEUROMUSCULARES  
 
PUBLICACIÓN EN LA REVISTA MINUSVAL  
(MAYO 2006): DOSSIER ENFERMEDADES 
NEUROMUSCULARES. 
 
EDICIÓN: GUÍA DE LAS ENFERMEDADES 
NEUROMUSCULARES 
 
Consulta y descarga de la revista y 
Guía: 
                   www.asem-esp.org 
 



 
 

FEDERACIÓN ASEM  
 
 

 
 
 XXV Congreso Nacional de ASEM 
     Encuentro entre los Médicos  
     expertos en ENMS  y afectados.  

 

 

 

 

“Vivir el presente 
pensar el futuro” 



 
 
 
“La Cinglera,”Barcelona. 
Se fomenta la independencia 
e interrelación de los niños. 
 
 

 

FEDERACIÓN ASEM  
 
 

 

SEMANA DE RESPIRO FAMILIAR : 



INFORMACION 

 Guías y folletos informando de las distintas 
ENMS ,su etiología, diagnostico, 
evolución,alternativas terapéuticas. 

 
 49 Fichas (como la de CMT) 
 
 Libro de las ENMS 

 
 





 Para terminar una reflexión: 
 Es necesario aprender a convivir con estas 

enfermedades. 
Son enfermedades progresivas sin curación, que 

se prolongan durante años  y que en algunas 
ocasiones llevan a una muerte prematura, por 
lo que debemos caminar con la familia y el 
enfermo. 



                          
   VIDEO:  
Video ASEM.pps 
 
 
              
                                                    GRACIAS 
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