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La ELA: una realidad ignorada

Prologo

En nuestro dia a dia tendemos a percibir solo flashes parciales
de untemay perdemos rapidamente el impacto global de temas
que nos conciernen a todos. Esto se debe a la aceleracién de
todo en nuestra vida moderna, que nos lleva a actuar también
parcialmente.

El mundo de la medicina y la enfermedad no es ninguna excep-
cién a este fendbmeno.

Por estarazdn, a menudo es necesario pararse, analizar y conce-
bir una perspectiva mas integrada y global. Eso es lo que ofrece
este documento, en el que el lector podra visualizar la foto total
de la ELA.

Esta cruel enfermedad tiene muchas facetas y hemos querido presentarlas todas
con el fin de comprender mejor todo su impacto. De esta forma hemos “diagnos-
ticado” el reto en toda su extension y eso nos permitira afinar las intervenciones
necesarias para avanzar.

Es cierto que estd perspectiva global parece, a primera vista, negativa y dificil de
gestionar en su totalidad, pero esos son los hechos y con frecuencia es necesario
presentar la cruda realidad para que se dé una reaccion social mas amplia a una
tema invisible que hoy mata a tanta gente o mas que los accidentes de automdvil.

Este documento pretende sacar la ELA del marco exclusivamente clinico, donde
pasa mas bien desapercibida, y presentarla como un drama social, humano y
econdmico. Conocer a la ELA de esta forma global, permite entrever qué tipo de
intervenciones podran mejorar el actual estado de situacién.

La recientemente creada Fundacion que lleva mi nombre nace precisamente
con ese fin: Hacer visible esta enfermedad y, sobre todo, progresar en todas las
areas que aportaran valor alineando a todos los actores relevantes para que el
impacto sea mayor.

Dentro de unos afios debemos poder repetir esta foto global y resaltar todos los
avances logrados en Espafia para llegar a ser, en un futuro cercano, uno de los
paises que lideran la lucha contra esta enfermedad.

Francisco Luzén

\JEL/
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Introduccion

La Esclerosis Lateral Amiotréfica (ELA) es una enfermedad neuromuscular en la
que las motoneuronas que controlan el movimiento de la musculatura voluntaria,
gradualmente disminuyen su funcionamiento y mueren. La consecuencia es una
debilidad muscular que avanza hasta la paralisis, extendiéndose de unas regiones
corporales a otras, amenazando gravemente la autonomia motora, la comunicacion
oral, la deglucién y la respiracién. Caracteristicamente la enfermedad no afecta
a la musculatura ocular, esfinteriana ni a las fibras sensitivas y los pacientes son
plenamente conscientes de su deterioro porque su capacidad cognoscitiva no se
ve mermada. En este sentido, los afectados de ELA son personas atrapadas en un
cuerpo que ha dejado de funcionar, y el paciente necesitara cada vez mas ayuda
para realizar las actividades de la vida diaria, volviéndose mas dependiente hasta
fallecer generalmente por insuficiencia respiratoria.

A pesar de lo terrible que es esta enfermedad, el analisis de la situacién de los
pacientes con ELA no se puede realizar exclusivamente desde el ambito clinico,
sino que es necesario un andlisis integral que contemple todos los factores o
dimensiones que visibilicen la compleja situacion a la que se enfrentan estos
pacientes. En este sentido, el presente documento realiza un andlisis del estado
de situacién de la ELA sobre la base a 7 dimensiones clave, con el objetivo de
presentar una foto rapida y completa de la situacion de las personas afectadas
por esta grave enfermedad.

Un problema
invisible

Pacientes de
alta necesidad El peregrinaje
y alto coste diagnostico

Pacientes

Una complejos
investigacion enun
atomizada modelo
fragmentado
Gran impacto en La enfermedad
la calidad de vida de las barreras

de los pacientes
y sus familias
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En conjunto, este andlisis proporciona una imagen mas completa de la situacién
de la ELA en Espafia, y presenta el verdadero drama social y humano que supone
esta enfermedad, que se esta convirtiendo en un creciente problema de salud en
todo el mundo. Sin embargo, la baja prevalencia y la falta de concienciacién politica
y social hacen de la ELA una enfermedad frecuentemente ignorada y olvidada
por las autoridades y la sociedad en general. Por este motivo, este documento
pretende dar voz a los afectados, y llamar la atencion sobre la urgente necesidad
de pasar a la accién para mejorar la actual situacién de las personas y familias
que padecen esta enfermedad.
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Un problema invisible

La ELA es una enfermedad muy visible para los pacien-
tes, pero es ignorada por las autoridades y |a sociedad
en general. Es una enfermedad que no queremos ver.

El nimero de afectados de ELA es bajo en comparacion con otras enfermedades,
lo que la convierte en una enfermedad invisible. La prevalencia de la ELA oscila en
los distintos estudios entre 2 a 5 casos por 100.000 habitantes’, y se estima que
en el mundo tan solo hay medio millén de personas con esta enfermedad?®4. Sin
embargo, a pesar del reducido nimero de casos, la ELA es considerada como la
enfermedad de la motoneurona mas frecuente en el adulto, y también la mas grave.

En Espafia existen pocos estudios epidemiolégicos, pero en el mas reciente se
observan valores ligeramente superiores a los expuestos a nivel mundial, ya que
presenta una prevalencia de 5,4 casos por 100.000 habitantes’, probablemente
debido a la mayor esperanza de vida de nuestro pais. Con estos datos, se estima
que en Espafa existen en este momento unas 4.000 personas afectadas®.

Por tanto, dado que la prevalencia es baja, la ELA es considerada una enfermedad
minoritaria o rara. Esto repercute de manera muy negativa en los afectados ya que
las autoridades no consideran esta enfermedad como prioritaria, y frecuentemen-
te son relegadas al olvido, sin suficientes recursos para la investigacién ni para
cubrir las multiples necesidades de atencién y apoyo que requieren los pacientes.

La ELA es una enfermedad incurable, progresivamen-
te incapacitante y mortal en un plazo de 2 a 5 afos
desde su diagnostico.

La ELA es una patologia incurable y de caracter fatal desde el inicio de la enfermedad.
La mitad de las personas con ELA fallece en menos de 3 afios, un 80% en menos
de 5 afios, y la mayoria (mds del 95%) en menos de 10 afios. Cabe mencionar que
s6lo en el 10% de los casos la supervivencia supera los 5 afios tras el diagnéstico.

La mortalidad global calculada en Espafia es de 1,49 por 100.000, siendo algo mas
alta en hombres, con un pico entre los 60-69 afios. Segun el INE, en 2011 murieron
en Espafia 965 pacientes con ELA, practicamente el mismo nimero de los nuevos
casos diagnosticados ese mismo afio. El nimero de defunciones ha ido aumen-
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tando progresivamente desde el 2000 que habia 682, hecho que probablemente
se debe a una mejor codificaciéon y conocimiento de la enfermedad'®.

Estas cifras ponen de manifiesto el enorme impacto que tiene la enfermedad en
términos de mortalidad, ya que la supervivencia media no supera los 2-5 afios’.
El nimero de defunciones en Espafia es tan alto que resulta ser idéntico al de los
nuevos casos diagnosticados anualmente. Este hecho provoca una estabilizacion
de la prevalencia de la ELA en valores muy bajos con respecto a otras enferme-
dades que, a pesar de tener la misma incidencia, presentan una supervivencia
mucho mayor.

La ELA, una enfermedad muy visible para los pacientes:

es incurable y mortal en un breve plazo de tiempo

Supervivencia media:
2 a5 afios.

% mortalidad a 3, 5y 10 afios
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A pesar del reducido nUmero de casos existentes, 13
ELA es una de las enfermedades neurodegenerati-
vas con mayor incidencia junto a la enfermedad de
Alzheimer y de Parkinson, y cada afo se diagnostican
Ma3s Casos.

En general, los estudios en la poblacion occidental muestran una incidencia que
oscila entre 1 a 2 casos por 100.000 habitantes al afio’, lo que supone que cada afio
se diagnostican unos 120.000 casos nuevos en todo el mundo?. Con estos datos,
se estima que la ELA afectara a una persona de cada 400-800, si vive lo suficiente.

A pesar de que la incidencia actual no sea demasiado alta, en las Ultimas déca-
das se ha observado un aumento en el nimero de casos diagnosticados al afio
debido probablemente a una mejora en su diagnéstico y la mayor longevidad de
la poblacién en general.

En Espafia, la incidencia es similar al resto de paises desarrollados, ya que anual-
mente se detectan 1,4 casos por 100.000 habitantes'. Se estima que en Espafia
se diagnostican 3 casos nuevos al dia, lo que supone unos 900 casos nuevos al
afio. En este sentido, cabe destacar que la ELA es una enfermedad impredecible
y puede aparecer en cualquier persona, y se calcula que unos 40.000 esparfioles
vivos desarrollaran la enfermedad durante su vida®.

La edad media de inicio de |a ELA se encuentra entre
los 60-69 anos, pero en Espana se ven casos mucho
antes.

La edad media de inicio de la ELA se encuentra entre los 60-69 afios, con un pico de
incidencia a los 70-75 afios y una disminucién de la incidencia en edades superiores,
a diferencia de lo que ocurre con la enfermedad de Parkinson o con la demencia
tipo Alzheimer'. Cabe mencionar que los casos de ELA con origen hereditario
presentan un inicio a edades mas tempranas, unos 10 afios antes en muchas
ocasiones®. En general, la incidencia en hombres es ligeramente superior a la de
las mujeres, pero en los estudios en afroamericanos esta diferencia se invierte.

En el caso de Espafia, es probable que la edad media de inicio sea inferior a la
observada a nivel mundial, ya que aparece fundamentalmente entre los 40 y
70 afios®. Seglin una encuesta reciente, la edad media de inicio de sintomas no
especificos fue de 48,8 afios, mientras que la de inicio de debilidad clara o atrofia
fue de 50,2 afios'™. Por tanto, la mayoria de las personas recién diagnosticadas
en Espafia se encuentran en edad laboral, cuando todavia son plenamente pro-
ductivas y con toda una vida por delante.




La ELA: una realidad ignorada

En las proximas décadas, los casos de ELA aumen-
taran significativamente lo que la convertird en una
enfermedad cada vez mas visible.

A pesar de no contar con suficientes estudios de proyecciones de la enfermedad,
un estudio reciente concluye que existira un aumento muy significativo de los
casos de ELA desde el afio 2015 al afio 2040 en la poblacién mundial, suponiendo
este hecho un incremento del 69% de los casos de ELA. Este incremento se hara
mas patente en los paises en desarrollo, aunque se producira igualmente en los
paises desarrollados. En el caso de Europa, aunque el aumento sera menor,
seguira siendo el territorio con mas afectados entre los estudiados, alcanzando
los 35.024 casos en 2040".

Proyeccién del aumento del nimero de individuos con ELA en paises desa-
rrollados y en desarrollo de 2015 a 2040.
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El grdfico de barras de la izquierda muestra el aumento de casos en paises desarrollados (verdes) y
en desarrollo (grises) de 2015 a 2040. El grdfico de la derecha muestra el ndmero de casos en cada
pais en 2040.

Fuente: Arthur, K. C. et al. 2016.

Este crecimiento previsto para la ELA es muy similar al proyectado en la enfer-
medad de Parkinson, que doblara el nimero de afectados de 2005 a 2030"". El
incremento que van a experimentar estas enfermedades se debe fundamental-
mente al aumento de la esperanza de vida y al envejecimiento de la poblacién,
gue provocara a su vez un aumento en el nimero de individuos pertenecientes
a los grupos de edad con mayor riesgo de desarrollarlas'?. Adicionalmente, es
previsible que el desarrollo de nuevas formas de tratamiento prolonguen la vida
de los pacientes, y dicha mejora en la supervivencia se vera igualmente reflejada
en la mayor prevalencia de la enfermedad.
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Por tanto, el aumento del nimero de casos en este tipo de enfermedades, tales
como la ELA y otras enfermedades neurodegenerativas, supondra uno de los
grandes retos de los proximos afios para los sistemas sanitarios. Sin embargo, a
dia de hoy ni las autoridades ni la sociedad estan suficientemente concienciadas:
la ELA sigue siendo una enfermedad invisible, que no cuenta con las politicas
necesarias ni con el apoyo suficiente para combatirla.

La ELA es una de las enfermedades neurodegenerativas

con mayor importancia junto a la enfermedad de
Alzheimer y de Parkinson

En el mundo hay medio millén
de personas afectadas...
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La ELA puede afectar a
cualquiera: Uno de cada
400 espaioles
desarrollara la
enfermedad, si vive lo
suficiente.
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El peregrinaje diagnostico

No se sabe como llega la ELA 3 nuestra vida.
Todos podemos ser pacientes con ELA.

La comunidad cientifica establece que el origen de la ELA es multifactorial, invo-
lucrando a un nimero diverso de tipos celulares y potenciales mecanismos de
accién que conllevan una reduccién funcional de la actividad motora. Sin embargo,
los mecanismos causantes de la ELA permanecen poco claros y se necesita mas
trabajo de investigacion para determinar de manera concluyente las causas que
contribuyen a desarrollarla.

Desconocimiento de los mecanismos causantes de la ELA
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Lo que parece demostrado es que solo del 5 al 10% de todos los pacientes con ELA
parecen tener la forma genética o hereditaria de ELA™. En esas familias, hay un
50% de probabilidades de que cada hijo herede la mutacién del gene involucrado
y pueda desarrollar la enfermedad’. En el resto de los casos la enfermedad es
esporadica y puede afectar a cualquiera, y en cualquier lugar.




La ELA: una realidad ignorada

El 90-95% de los casos ocurren de forma
aleatoria sin ningun factor de riesgo claramente
asociado, dificultando la deteccion precoz de
la enfermedad.

A dia de hoy, se valoran algunos factores de riesgo, tales como los genéticos y la
exposicion a metales pesados o a productos quimicos relacionados con la actividad
laboral. En cambio, otros factores como la mayor actividad fisica o situaciones de
especial desgaste se consideran mas que factores de riesgo, factores desencade-
nantes de la enfermedad®.

En todo caso, los factores de riesgo que se plantean actualmente no son conclu-
yentes y los profesionales sanitarios desconocen las caracteristicas de las perso-
nas que tienen mas probabilidades de padecer la enfermedad, lo que dificulta
enormemente la puesta en marcha de acciones preventivas o de deteccién precoz.

El 90-95% de los casos son esporadicos y se desconocen
los factores de riesgo asociados a la aparicién de la
enfermedad

: 95%
i S & 90%
o o 1t 0

ELA familiar ELA esporadica
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La ELA comienza de forma diferente en cada persona.
Cada paciente es un mundo.

Los sintomas y signos de la ELA no responden a un patrén Unico, lo que dificulta
su diagndstico en el modelo organizativo actual. Las personas con ELA no experi-
mentan los mismos sintomas o las mismas secuencias ni modelos de progresion,
y la enfermedad puede comenzar indistintamente en los musculos del habla, en
la funcién de tragar, o bien en manos, brazos, piernas o pies.

Muchos de estos sintomas son facilmente atribuibles a otras enfermedades, lo
que complejiza enormemente su diagndstico, ya que los profesionales los pueden
confundir facilmente con otras patologias.

La ELA se lo pone muy dificil a los clinicos, y el sistema
de salud no est3 estructurado para realizar un buen
diagndstico de estos pacientes

Casi ningun afectado de ELA es atendido directamente, en primera visita, por un
neurélogo. Sin embargo, en muchos casos los médicos de atencion primaria no
disponen de suficiente informacion sobre los signos y sintomas de alarma para
detectar la enfermedad’.

Al igual que ocurre con otras enfermedades raras, la baja incidencia de la ELA
provoca que muchos profesionales no estén suficientemente familiarizados con
la enfermedad y por tanto, no la tengan en consideracién en el diagnéstico, ya
que existen multitud de enfermedades mas prevalentes que producen sintomas
similares a la ELA™,

Esta falta de informacion a menudo induce a una orientacién diagnéstica errénea
que da lugar a derivaciones incorrectas a otras especialidades como otorrinola-
ringologia o traumatologia, ocasionando un gran retraso en el diagnostico final
que tiene que realizar un neurélogo. Asimismo, estos errores pueden provocar
tratamientos innecesarios e incluso contraproducentes para los pacientes con ELA®.
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La variabilidad de los sintomas iniciales dificulta la
deteccién precoz de la enfermedad ya que se pueden
confundir facilmente con otras patologias

?
«® 2 ‘ ?

Neuropatia
crénica

vEnfermedad 7
de Lyme e 7

Radiculopatia

Atrofia Siringomielia :

Miastenia espinal -

Mientras la enfermedad avanza, los pacientes viven un
periplo de consultas médicas, pruebas no concluyentes,
y tiempos de espera demasiado largos para confirmar
un diagnodstico que les cambiara Ia vida por completo.

La ausencia de un marcador validado para la ELA, es decir, de un andlisis o
prueba complementaria que diagnostique de forma absolutamente especifica la
enfermedad con los primeros sintomas es otro de los problemas que dificulta el
diagnostico precoz de la enfermedad.

Al no existir una Unica prueba o test que ayude a diagnosticar la ELA, el neurdlo-
go debe realizar un diagnéstico diferencial, que consiste en la realizacion de un
examen clinico y una serie de pruebas que descartan otras enfermedades que
imitan a la ELA, hasta establecer un diagnéstico a través de la eliminacion de otras
posibles enfermedades.

En este sentido, al tratarse de un diagnostico por descarte, tanto el médico de
atencién primaria como el neurélogo tienden a contemplar muchos diagnosticos

II
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antes que establecer el de ELA. El espectro de enfermedades a considerar en el
diagnéstico diferencial de la ELA es interminable y complejiza enormemente la
labor de los médicos, retrasando a su vez el proceso diagnostico.

A modo de ejemplo, una encuesta reciente constata que los pacientes de ELA
consultan en su periplo diagnéstico a una media de tres médicos, asi como a varios
neurélogos en busca de una segunda opinion. Teniendo en cuenta que el tiempo
medio entre consultas es de 3,8 meses, resulta evidente lo mucho que se puede
retrasar el diagnéstico. Por otro lado, se estima que un paciente suele perder
una media de 4,6 meses debido a retrasos en las distintas pruebas diagnoésticas,
como el electromiograma, la biopsia de tejido muscular o las pruebas genéticas'.

Por tanto, el proceso diagnoéstico al que se enfrentan los afectados de ELA es
complejo y se puede retrasar por diversos motivos. Entre otros, la ausencia de
factores de riesgo, la baja incidencia de la enfermedad, la inespecificidad de los
sintomas iniciales, la ausencia de un test diagnéstico especifico y la necesidad de
pruebas diagnodsticas no accesibles desde el nivel de atencién primaria, son algu-
nos de los factores que pueden producir demoras hasta alcanzar el diagnéstico
definitivo de la ELA™.

La ausencia de un unico test retrasa el diagnéstico ya que

son necesarias numerosas pruebas y visitas médicas para
descartar otras enfermedades con sintomas similares

Exploracion fisica
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La complejidad del proceso diagnostico provoca de-
moras de mas de un afno hasta obtener el resultado
definitivo, lo que provoca un enorme estrés emocional
en el paciente, y retrasa el establecimiento de pautas
o tratamientos que podrian mejorar su calidad de vida.

La dificultad de detectar los sintomas iniciales a nivel de atencion primaria y la
complejidad del diagndstico diferencial demoran en exceso el diagnéstico de la
ELA. El tiempo que transcurre entre la aparicién de los primeros sintomas hasta
la confirmacién del diagndstico puede prolongarse de 9-14 meses o incluso mas,
segun el pais®.

En Espafia, las demoras son similares a las de los paises de nuestro entorno. En
un estudio reciente el tiempo medio desde el primer sintoma definitivo hasta el
diagnostico fue de 12,6 meses. Resulta significativo que el 84,7% de los encues-
tados tuvieron sintomas no especificos que pueden relacionarse con la ELA una
media de 1,4 afios antes de que notaran una clara debilidad o atrofia. De ellos, el
83, 3% lo consultaron al médico, pero tuvieron que esperar demasiado tiempo
hasta recibir el diagnéstico definitivo'™.

Como es normal, el diagnostico tardio conlleva un retraso en el establecimiento de
pautas o tratamientos que podrian aumentar la supervivenciay mejorar la calidad
devida de los pacientes. Sin embargo, los pacientes observan como la enfermedad
progresa afectando cada vez mas su calidad de vida, mientras contindan con la
incertidumbre de no disponer de un diagnostico definitivo. Este retraso genera
un enorme estrés emocional en el paciente, que experimenta una gran angustia
y ansiedad al desconocer lo que le depara el futuro®.

A pesar de esta alarmante situacién, la calidad de la atencién que reciben los pa-
cientes durante el proceso diagnéstico no siempre es satisfactoria, y en muchos
casos no reciben el suficiente apoyo psicolégico. A modo de ejemplo, la misma
encuesta observd que el 40,9% de los pacientes no recibieron apoyo psicolégico
tras la confirmacién diagnéstica, a pesar de que este es un momento especialmen-
te critico, dada la dificultad que supone para un paciente asumir el diagnéstico
de una enfermedad neurodegenerativa mortal, que cambiara radicalmente su
proyecto vital de futuro, asi como el de su familia™.
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Principales causas del retraso diagndstico

Desconocimiento de las causas
y factores de riesgo de la
Retrasos excesivos en las enfermedad.

distintas pruebas diagnésticas.
Q Sintomas iniciales
inespecificos y similares

a los de otras patologias
mas prevalentes.

Elevado nimero de
visitas médicas con un
tiempo medio entre
consultas demasiado

Ausencia de pruebas
largo.

diagnésticas accesibles
desde el nivel de
atencién primaria.

Ausencia de un test diagnéstico
especifico, haciendo necesarias
numerosas pruebas y visitas

Baja incidencia y prevalencia de la
enfermedad, lo que provoca que
meédicas para descartar otras muchos profesionales de atencién
enfermedades con sintomas primaria no estén familiarizados
similares. con la enfermedad, causando
derivaciones innecesarias.
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Pacientes complejos
en un modelo fragmentado

A lo largo de la enfermedad, en un corto plazo, los
pacientes pasan de una situacion de normalidad a una
dependencia completa, y son plenamente conscientes
del deterioro que estan sufriendo.

La ELA es una enfermedad debilitante que lleva a una paralizacién progresiva del
paciente hasta su paralisis completa, lo que conlleva una gran carga de discapaci-
dady dependencia. La enfermedad afecta gravemente a mdltiples funciones del
cuerpo humano, donde la autonomia motora, la comunicacion oral, la degluciéon
y la respiracién, se ven altamente comprometidas.

En este sentido, la ELA es sin duda una de las enfermedades de mayor impacto
emocional para el paciente, ya que esta incapacidad se produce con una completa
preservacion de las funciones mentales®®.

Funciones del cuerpo humano afectadas por la ELA:

La autonomia motora:
La enfermedad puede llegar a producir la paralisis progresiva de toda la musculatura
esquelética en un plazo aproximado de 2 a 5 afios.

La respiracién:

La musculatura respiratoria se ve afectada dando lugar a una limitacién ventilatoria
progresiva y, finalmente, a una insuficiencia respiratoria global, que es la causa mas
comun de mortalidad entre los afectados.

La deglucion:

La enfermedad afecta al transporte de alimento desde la boca hasta el estémago,
generando problemas de desnutricién y deshidratacion, asi como riesgos de
aspiracion, infeccién respiratoria, neumonia y asfixia.

La comunicacién oral:

La ELA afecta al habla y dificulta la articulacion de sonidos y palabras de forma
progresiva, hasta impedir por completo la produccién del lenguaje oral. La dificultad
en la comunicacién implica una limitacién importante de la actividad diaria y de la
participacion social.

Adicionalmente, hasta el 10% de los enfermos van a presentar demencia
frontotemporal, y un 50% de los casos presentaran desde el inicio un deterioro
cognitivo leve. Los trastornos neuropsicolégicos mas comunes en la ELA son la
disfuncién ejecutiva, los trastornos de atencién y los problemas de memoria.

II
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Los afectados de ELA son pacientes complejos, v el
actual sistema socio-sanitario no es capaz de res-
ponder 3 esa complejidad.

Actualmente no existe un tratamiento curativo de la enfermedad, pero la calidad
de vida de los pacientes, e incluso el tiempo de supervivencia, puede cambiar de
forma significativa con una actuacién médica adecuada. Sin embargo, los cuidados
que requiere un paciente de ELA son complejos, y el sistema socio-sanitario no
esta preparado para responder a esa complejidad.

A pesar de no tener problemas de acceso al tratamiento clinico, el paciente sufre
las consecuencias de un sistema socio-sanitario fragmentado que no es capaz de
proveer de manera integral sus necesidades de atencion. Los pacientes con ELA
no reciben, a dia de hoy, una atencién coordinada de todos los profesionales que
intervienen en su cuidado, ya sean del sector sanitario o del social.

Los cuidados integrales que necesitan los pacientes requieren la organizacion de
unidades multidisciplinares que cuenten con la participacion de distintos especia-
listas. Sin embargo en nuestro pais, éstas son mas la excepcion que la regla, por
lo que no todos los pacientes con ELA reciben la misma calidad de atencion'™’.

La falta de comunicacién entre profesionales es frecuente en muchas zonas de
Espafia y tiene consecuencias muy negativas para los pacientes, ya que la toma
de decision terapéutica independiente de cada profesional hace que el paciente
siga estrategias de cuidados diferentes, afectando negativamente a la continuidad
de la atencion. Esta ruptura en la continuidad de cuidados se suele traducir en
resultados adversos, errores o malas practicas que afectan de manera significativa
a la calidad de vida de los pacientes, asi como a su supervivencia.

Pacientes complejos en un sistema fragmentado

Neumologo Terapia Nutricionista
ocupaC|onaI

Neurélogo .,
.
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La fragmentacion de cuidados es aun mas evidente
cuando el paciente regresa al domicilio. EI abordaje
de la ELA requiere que los sistemas sanitarios y de
atencion social se organicen en torno al paciente.

Los enfermos de ELA pasan la mayor parte del tiempo en su domicilio, y precisan
cuidados constantes por lo que es indispensable dotarles del apoyo necesario para
que funcionen en su entorno. Sin embargo, la asistencia domiciliaria en Espafia
es insuficiente y no estd lo suficientemente coordinada con el nivel hospitalario
y ambulatorio’®.

A pesar de que existen estudios que evidencian que la coordinacion de cuidados
entre el hospital y el domicilio retrasan el deterioro funcional y la mortalidad de
los pacientes', a dia de hoy son los propios pacientes los que deben organizarse
en torno a los distintos servicios. En este sentido, la mayoria de los pacientes per-
ciben una gran desconexién entre los agentes sociales y comunitarios existentes,
y lo que es aun peor, en muchos otros casos estos servicios ni existen.

En Espana, no todas las Comunidades tienen una via
clinica implantada que implique tanto a la atencion
primaria como a la especializada y a los recursos de
apoyo social para el cuidado de los pacientes con ELA.

La mayoria de los pacientes de ELA no reciben una asistencia continuada con el
nivel de especializaciéon que requieren en cada momento, y de acuerdo a la evo-
lucién de su enfermedad. Esta falta de coordinacién no es un problema clinico,
sino que se debe fundamentalmente a un problema de organizacién. La falta de
protocolos hace que los especialistas no estén 6ptimamente coordinados para su
tratamiento durante las 3 fases fundamentales de la enfermedad?2'22,

Diagnéstico: Comprende el periodo de tiempo necesario para alcanzar un
diagnéstico lo mas definitivo posible.

Tratamiento: En esta fase el paciente debe recibir los distintos tipos de tra-
tamiento que precise y adaptandose a las incapacidades que la enfermedad
va produciendo de forma ineludible y progresiva. Dado que existe una gran
variabilidad de casos durante esta fase esta se puede dividir a suvezen 3
sub-fases, dependiendo del grado de dependencia de los pacientes; poco
dependiente, dependencia media, alta dependencia.

Cuidados paliativos: En la fase terminal, es crucial tratar de mantener el
bienestar y evitar el sufrimiento de los pacientes y sus familias.
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Ausencia de procesos o vias clinicas integradas que

impliquen a atencidn primaria y especializada, asi como a los
recursos de apoyo social a lo largo del continuo de atencién.

Deteccion precoz y Tratamiento y Cuidados paliativos
diagndstico cuidados
a A o

Inicio dependencia Dependencia media Alta dependencia

° °
I
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En muchos casos, los pacientes no disponen de centros,
equipamientos y profesionales especializados para
atenderles, incluso en momentos cruciales.

En muchas ocasiones existe una falta de disponibilidad de los recursos materiales
y humanos necesarios en muchos de los centros hospitalarios a los que acuden los
pacientes con ELA a recibir tratamiento, que no disponen de aparatos adecuados
ni de profesional especializado para manejarlo??. Atender a las personas con ELA
en esos momentos cruciales requiere recursos materiales y humanos disponibles
24 horas al dia todos los dias del afio. Sin embargo, no es extrafio ver casos en los
que un problema pulmonar se atiende fuera de unidades capacitadas.

Por otra parte, el manejo de la ELA requiere una alta especializacién de los pro-
fesionales que proveen la atencion y cuidados. No obstante, los pacientes son
atendidos por muchos profesionales que desconocen las caracteristicas especificas
de la ELA, lo que puede llevar al enfermo a experimentar situaciones de desinfor-
macion, angustia y falta de confianza en los servicios sanitarios?*2.

Por ultimo, como veremos en el siguiente capitulo, no se dispone de suficiente
personal rehabilitador en la mayoria de los centros de atencién primaria, asi como
en los servicios comunitarios, lo que provoca que muchos pacientes no tengan
acceso a este tipo de servicios. Asimismo, la falta de dotacion de personal de trabajo
social para las necesidades de asistencia, acompafiamiento y orientacién de los
pacientes supone una barrera adicional, que se suele traducir en errores o conflic-
tos que dificultan el acceso de los pacientes a los recursos sociales disponibles?>.
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Los pacientes de ELA sufren las consecuencias de un

sistema fragmentado que no esta preparado para atender
de manera coordinada a sus multiples necesidades.

Caracteristicas ELA
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La enfermedad de las
barreras

La Administracion publica no cubre los servicios de
rehabilitacion basicos que permiten retrasar el deterioro
funcional y mejorar la calidad de vida de los pacientes.

El sistema sanitario espafiol se encuentra muy centrado en la atencién de enfermos
agudos, y los recursos sanitarios existentes para la atencién de personas depen-
dientes son insuficientes. Falta por tanto apoyo institucional y econédmico para
que los pacientes puedan acceder a los tratamientos y el asistencia que necesitan.

La asistencia sanitaria rehabilitadora como la fisioterapia, terapia ocupacional, psi-
cologia, logopedia o estimulacién cognitiva son tratamientos basicos para retrasar la
progresién de la enfermedad y mejorar la calidad de vida de los pacientes con ELA.
Sin embargo, este tipo de servicios basicos son infravalorados y, aunque presentan un
desarrollo desigual en cada regidn, en general son insuficientes ya que no son cubiertos
en su totalidad por el sistema sanitario publico.

Como resultado, una gran parte de los enfermos no estan teniendo acceso a los
servicios de atencién sintomatica y rehabilitadora que necesitan, como muestra
una encuesta reciente con resultados muy significativos'®:

Fisioterapia: El 47,6% de los pacientes no recibian ninguna forma de fisiote-
rapiay el 32,9% la recibieron por un tiempo limitado, menos de 3 meses en
el 75,3% de los casos.

Logopedia: El 73,5% de pacientes con disartria no recibian logopedia, mientras
que el 72,6% de los que si lo hacian lo recibian a través de centros privados.
Por otro lado, el 72,9% de pacientes con disartria severa no disponian de
comunicador informaético, electrénico o manual.

Asistencia nutricional: El 72,4% de pacientes con disfagia no recibian asis-
tencia o informacién nutricional y el 60,3% de pacientes con disfagia grave
no tenian gastrostomia. Asimismo, el 91,3% de pacientes con sialorrea severa
no recibian atencién estomatoldgica programada.

Asistencia respiratoria: El 56, 4% de pacientes con distres respiratorio no
recibian asistencia neumolégica sistematica, el 73,1% no recibian fisioterapia
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respiratoria y el 76,5% no tenian humidificador (aparato para la asistencia
de la tos y succién de flemas). Unicamente el 7,8% de los pacientes tenia
traqueotomia y el 22,2% oxigeno en domicilio.

Asistencia psicolégica: El 74,8% de los pacientes con significativo distres
emocional no recibian psicoterapia profesional sistematica.

Las barreras de acceso a la asistencia sanitaria
sintomatica y rehabilitadora provoca que muchos

pacientes no reciban los cuidados que necesitan

no reciben ninguna con disartria no no reciben fisioterapia con distres emocional no
forma de fisioterapia reciben logopedia respiratoria reciben psicoterapia
profesional sistematica

56,4%
con distres respiratorio no reciben

con disfagia no reciben asistencia o

informacién nutricional asistencia neumoldgica sistematica

Asimismo, para los pacientes con enfermedades neurodegenerativas que si reci-
ben estas terapias, éstas son prestadas casi en su totalidad por las asociaciones
de pacientes y los servicios privados. Por ejemplo en el caso de la fisioterapia,
casi la mitad de los afectados (46%) reciben estos tratamientos a través de sus
asociaciones, y el 43% los recibe por medio de servicios privados?.
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Fuente: Garcés, M. 2016.

Estos datos demuestran que las prestaciones de servicios de terapia son sufra-
gadas fundamentalmente por los propios afectados o sus familias. Sin embargo,
los pacientes mas vulnerables con limitados recursos econédmicos no estan
recibiendo la atencién que necesitan, por lo que el actual modelo organizativo
se convierte en una importante barrera econémica de acceso a las terapias para
algunos pacientes y sus familias.

En este sentido, las asociaciones de pacientes tienen un papel importante en la
aplicacion de tratamientos que la administracién no esta ofreciendo a los usuarios.
Sin embargo, las asociaciones de pacientes no deberian ser los principales provi-
sores de este tipo de servicios que corresponden a la administracién, fundamen-
talmente porque el grado de desarrollo de las asociaciones es muy diverso en las
distintas CCAA, lo que provoca a su vez una mayor fragmentacién de los cuidados
y una mayor desigualdad ya que no todas las asociaciones pueden prestar estos
servicios, ni todos los pacientes tienen acceso a las asociaciones.
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Los pacientes con ELA se enfrentan a multitud de
barreras de acceso a los recursos sociales.

El desarrollo del tejido social y comunitario co-participe hoy de la prestacién de
muchos de los cuidados que requieren estos pacientes y sus familias es muy
desigual en las diferentes CCAA vy, por tanto, la atencién que reciben como ve-
remos a continuacion, los pacientes con ELA es muy diferente en cada uno de
los territorios. En este sentido, los cursos clinicos y de cuidados que reciben los
pacientes con ELA en los diferentes entornos sanitarios, sociales y comunitarios
son muy heterogéneos, y se detectan importantes barreras que dificultan el
acceso de estos pacientes al tratamiento y ayudas disponibles. El codigo postal
tiene, a dia de hoy, demasiada influencia en la calidad de la atencién que reciben
los pacientes, vulnerando el derecho a la igualdad de atencion que se supone en
todo el territorio nacional.

Entre las distintas prestaciones, se encuentran las aportaciones econémicas
destinadas a paliar los efectos de la discapacidad derivados de la enfermedad,
y los recursos asistenciales como las residencias, los centros ocupacionales, los
centros de dia, el servicio de ayuda a domicilio o la teleasistencia. En este sentido,
los pacientes con ELA se encuentran con demasiadas barreras administrativas
para acceder a las prestaciones sociales de tipo econémico, y por otro lado, sufren
el escaso grado de desarrollo de algunos de los recursos asistenciales como las
plazas residenciales, la dotacion para la ayuda domiciliaria o los centros de dia.

Los retrasos en la resolucion de dependencia suponen
la mitad de |a esperanza de vida de los pacientes con
ELA.

Tras esperar un afio en recibir el diagndstico definitivo, los pacientes de ELA comien-
zan con el proceso de reconocimiento de discapacidad, que es lento y farragoso lo
que también conlleva retrasos importantes. El tiempo medio de reconocimiento
oficial de discapacidad para los pacientes de ELA es de 11,4 meses, a lo que se
afladen otros 5,2 meses mas en recibir la prestacion?.

Este retraso es especialmente grave teniendo en cuenta que la resoluciéon de
dependencia supone la mitad de la esperanza de vida de los pacientes con ELA,
que viviran sin ayudas hasta que reciban las prestaciones que les corresponden.

Como muestra el siguiente grafico, el 34% de los pacientes de enfermedades neu-
rodegenerativas no reciben ningln tipo de prestacion, y el 28% no estan recibiendo
las prestaciones econdémicas que les han sido reconocidas. Adicionalmente, un
9% de los casos siguen en proceso de tramitacion?.
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En el caso de los pacientes de ELA, la ayuda también es tardia e insuficiente ya que
el 54,2% de los pacientes no recibié ninguna prestacién en los uUltimos 12 meses,
y de los que la recibieron, el 69,3% recibieron menos de 6000€2.

Estos datos confirman que las ayudas econémicas que reciben los pacientes son
insuficientes para cubrir la multitud de necesidades que genera la enfermedad, lo
que es especialmente grave si tenemos en cuenta que un 38,7% de los pacientes
con ELA depende en exclusiva de la prestacion?.

Las ayudas sociales son insuficientes y llegan tarde

Los pacientes de ELA esperan
16,6 meses para recibir la
prestacioén.

15 155 15
15 55 15
15 155 15

El 54,2% de los pacientes no
recibié ninguna prestacién en
los ultimos 12 meses

, 38,7%)
El 46,7% no espera ninguna

ayuda en el préximo afio.

El 38,7% de los pacientes

depende en exclusiva de la

prestacion.
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Muchas ayudas técnicas no estan financiadas en la
cartera de prestaciones reconocida por el sistema y
suponen, en su €aso, un desembolso econdmico que
estd fuera del alcance de muchos pacientes y sus
familias.

A pesar de que las ayudas técnicas son fundamentales para cubrir las necesidades
basicas y facilitar la vida de los pacientes con ELA, existen restricciones de acceso
importantes que provocan una pérdida de calidad de vida de los pacientes que
no pueden permitirselas.

Las ayudas técnicas sencillas, como las sillas de ruedas, son comunes y las utilizan
un 61,1% de los pacientes. Sin embargo, las ayudas técnicas avanzadas son mas
limitadas. Los pacientes se financian ellos mismos una media del 23,1% del coste
de las ayudas sencillas, mientras que este porcentaje asciende al 73,1% en las
ayudas técnicas avanzadas'®.

La mitad de los pacientes con ELA no reciben la sufi-
ciente ayuda domiciliaria, y necesitan ayuda contratada
que no pueden pagar.

Al igual que sucede con las ayudas sociales de tipo econdmico, el acceso a los
recursos asistenciales de los servicios sociales es muy reducido, tanto en lo relativo
a las residencias como en los servicios de ayuda a domicilio.

Por un lado, un 43,2% de los pacientes con ELA avanzada no reciben asistencia
en domicilio significativa, y el 61% de la asistencia domiciliaria es fisioterapia
financiada por los propios pacientes o sus asociaciones’®. Por otro lado, el 44%
consideran que necesitan ayuda contratada que no pueden pagar, a pesar de que
el 72,8% de los pacientes necesitan ayuda para el cuidado personal (aseo, vestir,
alimentacion), el 68% para desplazamientos fueray el 56,3% para desplazamientos
en casa?®. En todo caso, queda patente que una gran parte de los enfermos de
ELA no estan recibiendo la atencién domiciliaria que precisan.

Por otra parte, muchas de las residencias existentes no suelen responder a las
expectativas y necesidades de los afectados de ELA, ya que no cuentan con un alto
grado de especializacion en la atencién cuando se inician los problemas respira-
torios. En este sentido, el acceso a residencias especializadas para los enfermos
sin cuidadores, asi como para los casos en los que la atencidon domiciliaria no
sea posible es absolutamente necesario ya que, al contrario de lo que se pueda
pensar, estos casos no son, por desgracia, inusuales®.
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Ademas de sufrir una enfermedad terrible, los pacientes
de ELA no reciben el apoyo necesario por parte de la
administracién

Atenciodn insuficiente Ayuda insuficiente

Tramitacién de las ayudas
poco agil.

El retraso influye muy
negativamente en el grado
reconocido y la prestacion
recibida.

Las prestaciones de servicios
de rehabilitacién y asistencia
domiciliaria son insuficientes

Los propios afectados o sus La ayuda social es insuficiente
familias deben hacerse cargo de para cubrir las necesidades de
los cuidados que corresponderian estos pacientes y muchos no
a la administracion. reciben prestacion.

Los pacientes se financian el
coste de las ayudas técnicas
avanzadas
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Gran impacto en |a calidad de
vida de los pacientes y sus
familias

La ELA es una de Ias enfermedades con mayor impacto
en |a calidad de vida de los pacientes y sus familias,
y Causa graves problemas a nivel emocional, familiar
y social.

Es evidente que una enfermedad que provoque el deterioro de funciones vitales tan
importantes como las expuestas genera a su vez un enorme impacto en la calidad de
vida de los pacientes y sus familias. La ELA es una enfermedad grave, degenerativa e
invalidante, lo que genera en los afectados una sensacion de soledad y de exclusién
social, cultural y econémica. Ademas, al ser la ELA una de las enfermedades conside-
radas raras, existe un gran desconocimiento social, y muchas veces profesional, de la
enfermedad3®. Como ocurre con otras enfermedades neurolégicas degenerativas, el
paciente tendra que afrontar cambios en todas las areas de su vida.

Area emocional: Es habitual la aparicion de sintomas de ansiedad, estrés
y depresion a lo largo de todo el proceso, incluso antes de la confirmacion
diagnostica. El periodo de confirmacion diagnoéstica suele ser prolongadoy es
una de las etapas mas dificiles para el paciente y su entorno, ya que genera
gran incertidumbre, que en la mayoria de los casos se traduce en multiples
consultas a especialistas en busca de otras opiniones. Cuando al paciente se
le confirma el diagnéstico se produce un gran impacto, ya que no resulta facil
asimilar el diagnoéstico de una enfermedad neurodegenerativa sin tratamiento
curativo en el momento actual®.

Area familiar: La ELA afecta y modifica la vida del paciente, pero también, y
de forma muy significativa, la de la pareja y la familia. No todas las familias
responden igual ante la situacién de crisis que genera una enfermedad grave
e incurable en uno de sus miembros. Factores como la situaciéon econdmica,
las relaciones afectivas y los recursos internos y externos de los que dispongan
(capacidad de cuidado, disponibilidad de red social de apoyo), condicionan
la actitud de la familia para afrontar la enfermedad. El cuidador principal
puede adoptar un rol importante dentro de la dindmica familiar. Es frecuente
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que tenga que reducir su jornada laboral o incluso abandonar su puesto de
trabajo. Algunas familias se plantean un cambio de domicilio debido a los
problemas de movilidad que la enfermedad causa y, en otras ocasiones, se
opta por hacer obras en el propio hogar®.

Entorno social: Un paciente con ELA se enfrenta a numerosas preocupaciones
a nivel social. El enfermo siente que pierde el control de su cuerpoy empieza
a depender de los demas, su papel o rol familiar y laboral cambia, sus amigos
empiezan a desaparecer y no puede realizar sus hobbies ni sus actividades
cotidianas. Su vida estaba llena de proyectos, y cuando aparece una enferme-
dad como la ELA, los proyectos y su trabajo se interrumpen, la vida se torna
cada vez mas dificil y la incertidumbre del futuro lo bloquea. En definitiva, la
ELA reduce de manera muy importante la capacidad de desarrollo social de
los afectados, con las consecuencias que esto supone para su calidad de vida.

La ELA es una de las enfermedades con mayor impacto en

la calidad de vida de los enfermos y sus familias

miedo frustracion

incertidumbr o
certidumbre no aceptaciéon de

depresion Ar@Q |2 enfermedad - Araqy familiar
estrés @mocional 2siedac
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La ELA no solo impacta en Ia calidad de vida de los
pacientes, sino que ademas tiene un fuerte impacto
sobre el cuidador, que en |a mayoria de casos es un
familiar.
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La figura del cuidador es capital e imprescindible para que los enfermos tengan
expectativas reales no sélo de vida digna, sino de vida tal cual. Sin embargo, a
dia de hoy en Espafia, pocas familias se pueden permitir contratar a cuidadores
externos. A pesar de que la mayor parte de los afectados de ELA presentan un
elevado grado de discapacidad fisica, un tercio de los afectados de ELA dispone
de un Unico cuidador, que normalmente es una mujer (75%), ya sean cényuges,
hijas o madres3'.

Por tanto, en la mayoria de casos en nuestro pais, es un familiar no profesional
quien se encarga de los cuidados de los afectados de ELA, y Unicamente un 5,6%
dispone de un cuidador principal contratado®.

Se estima que los cuidadores de pacientes con ELA dedican una media de 60 horas
semanales en la atencién a pacientes, amoldando su horario laboral en funcién
de las necesidades de la persona cuidada®'. A medida que la enfermedad avanza,
los cuidadores cada vez van necesitando mas horas para el cuidado y acaban
perdiendo paulatinamente su independencia, aparcando durante algunos afios
su “proyecto vital”. Esta limitacién de la disponibilidad provoca que, en ocasiones,
la atencién sobrepase la capacidad del cuidador, causandole problemas de salud
mental y fisica.

Los cuidadores estan por tanto sometidos a graves riesgos sobre su salud mental,
como trastornos depresivos y desequilibrios emocionales, sexuales, malestar psi-
colégico y tasas elevadas de depresién y estrés. Amodo de ejemplo, la prescripcion
de farmacos para la depresion, la ansiedad y el insomnio es hasta 3 veces mayor
entre los cuidadores de personas dependientes que en el resto de la poblacién.
Asimismo, en el caso de los cuidadores de pacientes con enfermedades neurode-
generativas, el 60% toman medicamentos o reciben servicios de rehabilitacién o
fisioterapia como consecuencia directa de sus tareas de cuidado?.

Por tanto, muchas familias no pueden diversificar el apoyo contratando a cuida-
dores profesionales, y la intensidad y frecuencia de cuidados que supone atender
a un enfermo de ELA provoca que exista un alto nivel de riesgo sobre el estado
de salud fisica y psicolégica del cuidador, que puede llegar incluso a provocar una
claudicacién familiar.

Los cuidadores, ademas de vivir una experiencia
emocionalmente terrible y fisicamente extenuante,
afrontan una situacion econdmicamente insostenible
por incompatibilidad con |a actividad profesional.

Ademas del impacto en la calidad de vida, las tareas de cuidado generan una
disminucién de oportunidades laborales para los cuidadores. Hasta el 40% de
los cuidadores de pacientes de enfermedades neurodegenerativas admite tener
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problemas econémicos derivados de su labor, y el 27% considera que su vida
profesional se ha resentido por el mismo motivo. En este sentido, cabe destacar
que el 82% de las mujeres cuidadoras estan en edad de trabajar, lo que provoca
una pérdida de ingresos considerable para la familia?’.

Adicionalmente, los cuidadores incurren en multiples gastos como consecuencia
de las tareas que realiza, ya sean de ortopedia, psicologia, servicios de rehabili-
tacién o fisioterapia.

Por tanto los cuidadores, ademas de soportar una enorme carga fisica y emocio-
nal, afrontan una situacién econémica muy compleja por incompatibilidad con
la actividad profesional.

Los cuidadores llevan a cabo funciones sanitarias,
permitiendo en muchos casos que un enfermo no
ocupe una plaza hospitalaria de forma permanente.
Sin embargo, no reciben ni formacion ni una compen-
sacion suficiente por su labor.

La sobrecarga del cuidador también tiene consecuencias para la administracion.
Por una parte, la claudicacion supone la institucionalizacion de la persona de-
pendiente, y por otra parte porque los problemas fisicos y mentales que acaba
padeciendo el cuidador lo convierten en consumidor del sistema. Incluso para el
dependiente tiene consecuencias negativas porque disminuye la calidad de vida
y su bienestar psicologico.

Por tanto, dado que los cuidadores llevan a cabo funciones sanitarias, correspon-
deria a la administracion facilitar algun tipo de compensacion. En primer lugar,
convertirse en cuidador no profesional de personas dependientes en Espafia no
deberia resultar tan dificil, y recibir una paga por cuidar a una persona se debe
transformar en algo mas sencillo.

Por otro lado, el cuidado de personas con ELA supone una dificultad y una constan-
cia que necesita de una preparacion y una profesionalizacién especial para poder
ofrecer una atencion satisfactoria a las personas tratadas. La falta de formacion
hace que la presion caiga sobre los cuidadores no profesionales y pone en riesgo
a los afectados, que ven como sus necesidades y sus cuidados se ven limitados®.

Por tanto, la falta de profesionalizacién de los cuidadores principales los somete
a situaciones cercanas a la esclavitud, por los costes de oportunidad en el desa-
rrollo personal y profesional que ello implica y por los riesgos para la salud fisica
y psiquica que la atencién continuada conlleva para estas personas.
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Las asociaciones de pacientes son, a dia de hoy, el
principal agente de apoyo a los cuidadores no profe-
sionales pero en muchos casos, los pacientes y sus
cuidadores no tienen acceso a ninguna asociacion.

Como hemos visto, la capacidad de la Administracion para proveer los servicios
necesarios a los pacientes con ELA es insuficiente, y muchos cuidadores no profe-
sionales se ven desbordados por los intensos cuidados que precisan sus familiares.

En este caso, las asociaciones de pacientes desempefian un papel muy importante
en el apoyo a los pacientes y sus cuidadores, cubriendo algunas carencias socio-
sanitarias de las familias, como la formacién a los cuidadores o los programas
de respiro familiar.

Sin embargo, en la mayoria de los casos no disponen de las capacidades necesarias
para articularlo por tratarse de asociaciones pequefias, ya que la participacion
asociativa es escasa. Esto se debe, por un lado, a la baja incidencia de la enfer-
medad y por otro, a la elevada carga de trabajo que les supone a los familiares el
cuidado del paciente, lo que dificulta realizar otro tipo de actividades. Asimismo,
al ser la ELA una enfermedad poco frecuente y dispersa geograficamente, no
existen asociaciones en todas las regiones, lo que en muchos casos dificulta el
acceso a este tipo de servicios para algunos pacientes.
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Los cuidadores no reciben ni formacién ni una compensacién
suficiente por su labor, a pesar del enorme impacto que tienen
las tareas de cuidado en su calidad de vida:

Disminucién de
oportunidades
laborales:

Elevada carga fisica,
psiquica y emocional:

la prescripciéon de
farmacos para la
depresion, ansiedad o
insomnio es 3 veces
mayor que en el resto
de la poblacién.

el 40% admite tener
problemas econémicos
derivados de su labor.
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Una investigacion atomizada

La ELA es una enfermedad minoritaria, y su investi-
gacioén no es prioritaria ni para la industria farmacéu-
tica, ni para los centros investigadores vy los sistemas
sanitarios.

El principal objetivo de la investigacion en ELA es conocer las causas y el origen
de la enfermedad, asi como los mecanismos involucrados en su progresion y el
desarrollo de un tratamiento curativo. Asimismo, también se estudia el desarrollo
de biomarcadores que puedan servir en el diagndstico y marcadores mas preci-
sos sobre la progresion de la enfermedad. Sin embargo, en mas de 20 afios de
investigacion no se han conseguido avances significativos en la busqueda de una
curay mejora del tratamiento.

La investigacion es un pilar fundamental para luchar contra la ELA, pero hasta
ahora se han hecho muy pocos esfuerzos en investigar la enfermedad. La falta
de suficiente inversion para la busqueda de un tratamiento, tanto por parte del
ambito publico como del privado, hacen que la ELA siga siendo, a dia de hoy, una
enfermedad desconocida.

Estados Unidos es, con mucha diferencia, el pais que aglutina el grosor de los
grupos de investigacion en esta materia. En cambio, en Espafia estos grupos son
mucho menores, a pesar de que la Estrategia en Enfermedades Neurodegenera-
tivas proponga ahondar en la investigacion como una de las vias fundamentales
para avanzar contra la enfermedad.

En la actualidad, se calcula que cualquier proyecto de investigacion de una nueva
enfermedad como la ELA necesita una inversién minima, a nivel mundial, de unos
dos mil millones de doélares. Esta inversién, cuando se trata de una enfermedad
con baja prevalencia, no es una prioridad para la industria farmacéutica, ni para
los centros investigadores y los sanitarios. A pesar de esta cruel realidad, tanto
el &mbito publico como el privado, asi como la sociedad, siguen sin estar sufi-
cientemente concienciados sobre la necesidad de invertir mas en investigar para
encontrar una cura para la ELA4.
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Tener buenos investigadores en Espana no basta si no
son acompanados de un modelo en red colaborativo
y Una estrategia nacional.

A la limitacion econémica para investigacién sobre la ELA, se suma la descoor-
dinacion manifiesta entre las iniciativas publicas y las privadas y unos esfuerzos
investigadores que no estan conectados, condicion indispensable para mejorar los
resultados. Existe por tanto una gran dispersion en las lineas de investigacion, asi
como, en la génesis de sobre qué investigar, y no parece que haya una estrategia
de investigacion para esta enfermedad en Espafia.

La falta de recursos econémicos publicos para desarrollar toda la investigacién
necesaria es comprensible, pero no es aceptable que no se establezcan las lineas
prioritarias de la investigacion para iniciar un camino que garantice el éxito. Es
por tanto necesario definir una visién estratégica de investigacién que ayude a
concentrar y focalizar los esfuerzos y a sumar a todos aquellos colectivos, tanto
publicos como privados, a través de la creacién de redes, alianzas o iniciativas
publico-privadas.

Para lograr una investigacion que produzca avances relevantes contra la ELA, es
necesario que las distintas redes estén coordinadas con el resto de proyectos de
investigacion internacionales, ya que la investigacién sobre esta enfermedad solo
sera posible a escala global. La curacion de la ELA provendra de esa colaboracion
mundial, y Espafia no esta, a dia de hoy, involucrada en esta red.

La ausencia de un Registro Nacional de Pacientes y
de una masa critica suficiente para poder desarrollar
estudios de investigacion, dificulta la investigacion de
la enfermedad.

En Espafia es dificil conseguir una masa critica suficiente para poder desarrollar
estudios de investigacion, dado el reducido nimero de pacientes. Pero ademas,
el desconocimiento del nimero exacto de enfermos debido a la carencia de un
Registro Nacional de Pacientes, dificulta en gran medida la investigacion de la en-
fermedad?®. El desarrollo de un registro de pacientes es por tanto una necesidad
basica para poder contar con muestras comunes que permitan la realizacién de
estudios clinicos, epidemiolégicos y de investigacién basica.

A modo de ejemplo, el nUmero de estudios epidemiolégicos en la poblacion espa-
fiola sobre la ELA sigue siendo muy reducido, lo que dificulta estimar el verdadero
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impacto de la enfermedad, asi como la elaboracién de medidas que permitan a
los actores responsables tomar decisiones informadas y eficaces para combatir
la enfermedad?.

Asimismo, los estudios clinicos son fundamentales como herramienta para mejorar
en el diagnostico y tratamiento de la enfermedad, y existe un amplio recorrido
de mejora en investigacion organizativa para la mejora de los cuidados que re-
ciben los pacientes y sus familias. En este sentido, las necesidades crecientes de
una atencion socio sanitaria integrada para los pacientes de ELA es evidente, y
la investigacion sobre los mejores modelos de cuidados para estos pacientes es
practicamente nula en Espafia.

Por tanto, la realidad hoy nos muestra un tejido investigador insuficientemente
dotado, sin registro de una masa critica suficiente para los estudios, y con una
priorizacién de areas de contenidos demasiado atomizada para lograr avances
significativos en la lucha contra la enfermedad.

Los esfuerzos en investigar la enfermedad son
insuficientes, y durante mas de 20 afios no se han
conseguido avances significativos.

financiacion? estrategia?
€0 Ja o
T . [
¢red internacional? iregistro?
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Pacientes de alta necesidad y
alto coste

El aumento del numero de casos de enfermedades
neurodegenerativas supondra una inmensa carga
econdmica para los sistemas sanitario y social en las
proximas décadas.

Una revisién internacional reciente evidencia el elevado coste total anual que
supone cada paciente con ELA en distintos paises, que alcanza los $69.475 en los
Estados Unidos, $59.018 en Espafia, $47.092 en Alemania, $21.732 en los Paises
Bajos y $11.251 en Grecia®. En Espafia, aunque existen pocos estudios que mi-
dan el impacto econémico de la ELA, se ha calculado que el coste por paciente se
acerca igualmente a los 50.000€ anuales’.

El siguiente grafico muestra los costes asociados a distintas enfermedades neuro-
degenerativas en Espafia, tanto el relativo a cada enfermo, como el total calculado
para todos los enfermos de una determinada enfermedad. Los resultados son
similares a los expuestos anteriormente, donde el coste anual por afectado de ELA
es de 44.483€, lo que supone un gasto anual 178€ millones de euros, teniendo
en cuenta 4.000 personas afectadas?.

Coste de las enfermedades neurodegenerativas en Espafia

Afjgza- Coste por paciente Costes totales Espafia
NG- | Direc- | Direc- Direc- | Direc-
Enfermedad mero t9s. tos' no Indirec- Total tc,’s. tos, no Indirec- Total
estima- | médi- | médi- tos médi- | médi- tos
do cos cos cos cos
perso- 3 millones de €
nas

Alzheimer y demencias | 717.000 | 5348 | 1.237| 22597 29.182| 3.885 887 | 16.202| 20923
Enfermedad de Parkinson | 160.000 | 3.988| 3.325| 11.487| 18.800 638 532 1.838| 3.008
Esclerosis Mltiple 47.000| 28964 | 12370 14.252| 55586 1.361 581 670 2613
Enf. Neuromusculares 60.000 | 13.829| 79.313| 1.030| 94.171 830| 4759 62| 5.650
Esc. Lat. Amiotréfica (ELA) | 4.000 | 8289 | 27.619| 8575 44.483 33 110 34 178
Totales 988.000 6.697 | 6.870| 18.806 | 32.372

Fuente: Garcés, M. 2016.




La ELA: una realidad ignorada

Como se puede observar, a pesar de que los costes totales son inferiores a otras
enfermedades neurodegenerativas mas prevalentes, el coste individual por pa-
ciente de ELA es el tercero mas alto, destacando muy significativamente el importe
relativo a los costes médicos no directos, que son resultado directo de los costes
de la dependencia de estos pacientes.

Por tanto, aunque la discapacidad y la dependencia asociadas a la ELA tienen
unas implicaciones econdmicas evidentes, la baja prevalencia de la enfermedad
hace que los costes totales no supongan una carga econdmica excesiva para el
sistema sanitario.

Sin embargo, factores como el envejecimiento de la poblacién y la mejora de
la supervivencia de los afectados provocaran un aumento en la prevalencia de
estas enfermedades. Teniendo en cuenta el elevado coste por paciente de las
enfermedades neurodegenerativas, nos podemos hacer una idea de la enorme
carga econdmica que supondran estas enfermedades para la administracion,
que se deberia preparar para el previsible aumento en el nimero de casos de
este tipo de patologias.

Elimpacto econdmico de Ia ELA es aun mayor para los
pacientes y sus familias, que se hacen cargo de una
parte muy importante de los costes de la enfermedad.

En nuestro pais, algunos de los costes directos de tipo medico (hospitalizacion o
consultas de especialistas) estan generalmente cubiertos por el Sistema Nacio-
nal de Salud o los seguros de salud privados, mientras que otros costes recaen
directamente en los enfermos y en sus familias.

Los pacientes estdn sometidos a revisiones médicas y sesiones de fisioterapia
periddicas, y habitualmente precisan ayudas técnicas y ortopédicas que en oca-
siones no estan incluidas en el catadlogo de material ortoprotésico financiado por
el Sistema Nacional de Salud. La asistencia de un cuidador, la adaptacién de la
vivienda o el medio de transporte es muy frecuente y hay que considerar también
los cambios en la vida laboral del enfermo y del cuidador, con la reduccién de
ingresos correspondiente.

En este sentido, la ELA es la enfermedad neurodegenerativa con mayor coste para
aquellos que la padecen y sus familias, ya que la media de gasto de los pacientes
con enfermedades neurodegenerativas es de 23.354€, mientras que los gastos
que asumen los pacientes con ELA ascienden a 34.593€ al afio. Teniendo en cuenta
que el coste total por paciente de ELA asciende a 50.000€ anuales, queda patente
que son los propios pacientes y sus familias los que asumen los mayores gastos
asociados a su enfermedad?’.




La ELA: una realidad ignorada

Costes medios totales anuales asumidos por el paciente segtn el tipo de
enfermedad neurodegenerativa padecida

40.000 €

35.000 €
34.593 €

30.000 € 31.080€ — [ Media de gasto:

23354 €

25.000 € —

20.000 € — 218456 —

18.889 €
150006 | 18034€ | | | |
14821 ¢€
10.000 € —— — — — —

5.000 € —— —— —— —— —

0€
Alzheimery Enfermedad | Esclerosis Lateral Esclerosis Parkinson Enfermedad
otras demencias| neuromuscular | Amiotrdfica (ELA) multiple neurodegenerativa
sin diagnostico

Fuente: Adaptado de Garcés, M. 2076.

Entre los principales conceptos de gasto que asumen los pacientes y sus fami-
lias destacan las ayudas técnicas como las sillas de ruedas, andadores o camas
articuladas, asi como las adaptaciones en la vivienda o en el transporte. Por otro
lado, los pacientes incurren en multiples gastos mensuales por los servicios asis-
tenciales como los cuidadores, la fisioterapia, la terapia ocupacional, el psicélogo
o el logopeda.

De todo esto se deduce que las familias se hacen cargo de una parte muy impor-
tante de la provisién de cuidados de estos pacientes, a coste cero para el sistema
pero a un coste muy alto para si mismas. Aunque en Espafia existen servicios de
apoyo a la dependenciay a los cuidadores, estos no estan lo suficientemente ex-
tendidos para cubrir las necesidades reales existentes, lo que supone una enorme
carga econdmica para los enfermos y sus familias. En este sentido, cabe destacar
gue muchos pacientes sin recursos econémicos tendran muchas dificultades para
acceder a la atencién y cuidados que precisan+2,
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Los pacientes con ELA deben enfrentarse no solo a
los costes de la enfermedad, sino también a la pérdida
de su empleo.

Ademas del elevado coste que tiene la enfermedad para el paciente, la ELA es una
enfermedad altamente incapacitante en un breve plazo de tiempo, lo que tiene
consecuencias evidentes en el trabajo para los afectados. A modo de ejemplo, el
40% de los pacientes de enfermedades neurodegenerativas han tenido que dejar
de trabajar o estudiar debido a su enfermedad?.

Personas no activas en la actualidad que han debido dejar de trabajar o
estudiar por causa de su enfermedad

2%

si 1l No Il Nunca he podido estudiar o trabajar como consecuencia de mi enfermedad

Fuente: Garcés, M. 2016.

Cabe destacar que este dato hace referencia a los pacientes de enfermedades
neurodegenerativas, y en el caso de los pacientes con ELA, estas cifras seran muy
superiores ya que la enfermedad progresa mucho mas rapido, acelerando a su
vez la incapacidad de trabajar. Asimismo, como hemos visto en capitulos ante-
riores, la ELA, a diferencia de otras enfermedades neurodegenerativas, tiene una
edad de inicio inferior lo que provoca que la mayor parte de los afectados sean
diagnosticados en edad laboral, cuando todavia son plenamente productivos.

Con estos datos, nos podemos hacer una idea de la enorme carga econdémica que
supone la ELA para los pacientes y sus familias, que deben enfrentarse no solo a
los costes de la enfermedad, sino también a la pérdida de su empleo. Esta situa-
cién es especialmente grave si tenemos en cuenta la situacion actual de pérdida
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de poder adquisitivo de los ciudadanos y la limitacion de los recursos publicos
debidos a la crisis econdmica, lo que provocara en Ultima instancia que muchos
pacientes no sean capaces de acceder a todos los cuidados que necesitan.

Existe por tanto una barrera econdmica muy importante para muchos pacientes
que, a pesar de disponer de los servicios necesarios, no cuentan con los recursos
econdmicos necesarios para poder beneficiarse de ellos. Por este motivo, es ne-
cesario que el sistema sanitario y social reaccione para tratar de dar respuesta a
la situacién extrema de estos pacientes, al igual que ocurre con los enfermos de
otras patologias mas prevalentes.

Los pacientes y sus familias se hacen cargo de la mayor

parte del coste de su enfermedad.

Coste anual por paciente

Impacto econémico asumido Impacto econémico asumido
por los pacientes y sus familias por todos los agentes
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Conclusion

El analisis de estas 7 dimensiones recoge una foto de la ELA nada alentadora para
los pacientes que la sufren y sus familias. La ELA es una enfermedad grave, com-
pleja, costosa y dificil de abordar, y los pacientes no estan recibiendo la atenciéon
y las ayudas que necesitan.

1.

La ELA continla siendo una enfermedad invisible: La baja prevalencia de la
enfermedad, que se debe en gran medida a la alta mortalidad, convierte a
la ELA en una enfermedad invisible y existe muy poca concienciacién sobre
su incidencia como enfermedad. A pesar de que la tendencia es creciente
en todo el mundo, la ELA sigue siendo una enfermedad olvidada, es una
enfermedad que no queremos ver.

El desconocimiento de las causas y marcadores de la enfermedad dificulta
y retrasa en exceso el diagnéstico: Las causas de la ELA se desconocen y
la enfermedad afecta de forma diferente a cada paciente, lo que hace que
su diagnostico sea complejo ya que al no existir un Unico test para diag-
nosticarla, es necesario realizar numerosas pruebas para descartar otras
enfermedades con sintomas similares, lo que retrasa en mas de un afo el
diagnostico de la misma.

El actual modelo socio-sanitario no es capaz de responder a la complejidad
de los pacientes con ELA: El abordaje de la ELA requiere que los sistemas
sanitario y de atencién social se organicen en torno al paciente, superando
su estructura administrativa actual. El paciente necesita que sus cuidados
sanitarios y la atencion social a su dependencia estén coordinados. Sin
embargo, tenemos una sanidad organizada en especializaciones médicas,
y la falta de protocolos hacen que los especialistas no estén éptimamente
coordinados para su tratamiento.

Los pacientes se enfrentan a multitud de barreras de acceso a los recursos
sanitarios y sociales, y existe una importante dispersién territorial de recur-
sos: El acceso a los cuidados que requieren estos pacientes es muy desigual
en las diferentes CCAA, pero en cualquier caso, es insuficiente para cubrir
sus multiples necesidades. El retraso en la resolucion de dependencia, que
llega incluso a suponer la mitad de la esperanza de vida de un paciente, es
un claro ejemplo de estas barreras.

La enfermedad no solo afecta a la calidad de vida de los pacientes, sino
también a la de sus familiares: Las caracteristicas terribles de la enfermedad,
las multiples barreras de acceso a los recursos necesarios y la ausencia
de un modelo integrado de asistencia la convierten en una de las enfer-
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medades con mayor impacto en la calidad de vida de los pacientes que la
sufren, asi como en sus familias y cuidadores. Las asociaciones de pacientes
y fundaciones a favor del avance contra la ELA son el principal apoyo para
las familias, pero estas estan atomizadas y sus esfuerzos descoordinados.

6. La investigacion de la ELA no es prioritaria: La falta de inversion para la
investigacion de la enfermedad hace que en mas de 20 afios no se haya
avanzado en su tratamiento, contenciény cura. La ELA es, al igual que otras
patologias minoritarias, una enfermedad olvidada y las escasas iniciativas
investigadoras estan descoordinadas. Tener buenos investigadores en Es-
pafia no basta si no son acompafados con un modelo en red colaborativo
y una estrategia nacional.

7. Los pacientes asumen la mayor parte de los costes de su enfermedad: La
ELA es una enfermedad progresiva y debilitante, y conlleva un alto nivel
de discapacidad y dependencia. Esto repercute directamente en los costes
sanitarios y sociales asociados a la enfermedad, y se ha calculado que el
coste anual de un paciente con ELA se acerca a los 50.000€. Sin embargo,
son los propios pacientes y sus familias los que se hacen cargo de la mayor
parte de los costes de la enfermedad.

Todos estos datos nos llevan ineludiblemente a la conclusién de que la ELA es
un importante desafio que no puede esperar para ser abordado. Tanto desde el
punto de vista social, como sanitario y econémico, cualquier demora en el disefio
y la aplicacion de politicas tendrd graves consecuencias para los pacientes. Existe
una amplia bateria de mejoras que podrian incrementar no solo la calidad de vida
de los pacientes, sino también su supervivencia e incluso, con una mayor inversion
y colaboracion internacional se podria encontrar, en un futuro cercano, la cura a
esta gravisima enfermedad.

Para hacerlo es necesario contar con la participacion activa de todos los actores
implicados, pacientes, cuidadores, asociaciones de pacientes, sistemas sanita-
rios, tanto publicos como privados, asi como los investigadores, las empresas
farmacéuticas y, como no, los poderes publicos, responsables en ultimo término
de coordinar y aplicar estas actuaciones. Hasta entonces, seran las familias y los
cuidadores de los afectados quienes seguiran librando, con mas voluntad que
recursos, la batalla diaria contra esta enfermedad.
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