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Anexos 

Anexo A. Relación de participantes 

En el desarrollo de la presente Estrategia han participado profesionales del SCS tanto 
del ámbito asistencial como de servicios centrales, así como las asociaciones de 
pacientes de FEDER y GERCAN. Asimismo, también han colaborado en su revisión 
externa, de forma desinteresada, profesionales referentes del ámbito clínico y 
representantes de las asociaciones de pacientes. A todos ellos les expresamos nuestro 
más profundo agradecimiento por su indispensable colaboración. 

Directora General de Programas Asistenciales 

 Elizabeth Hernández González 

Jefe de Servicio de Atención Especializada de la DGPPAA 

 Víctor Naranjo Sintes 

Jefa del Servicio de Atención Primaria de la DGPPAA 

 María del Mar Julios Reyes 

Coordinadora de la Unidad de Atención Sociosanitaria de la DGPPAA 

 Angelines Peña González 

Coordinadores de la Estrategia 

 Francisco Javier Afonso López 

 Mª Teresa Flórez - Estrada Fernández 

Grupo de trabajo de análisis y definición de la Estrategia  

 Alejandra González Delgado  

Servicio Bioquímica. Unidad diagnóstico molecular. HUC. San Cristóbal de La 
Laguna 

 Ana Isabel Melián Suarez 

Servicio de Rehabilitación Pediátrica. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria 

 Angelines Peña González 

Unidad de Atención y Coordinación Sociosanitaria. Dirección General de 
Programas Asistenciales del SCS 

 Carmen Gloria Ramos Martín 

Unidad de Atención y Coordinación Sociosanitaria de la DGPPAA 

 Carmen Rosa Rodríguez Fernández-Oliva 

Coordinación de Pediatría Atención Primaria y Atención Especializada. Dirección 
General de Programas Asistenciales del SCS 
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 Davinia Godoy Díaz 

Servicio de Medicina Interna. Consulta de Enfermedades Raras. HU del Dr. 
Negrín. Las Palmas de Gran Canaria 

 Felicitas Mª Díaz-Flores Estévez 

Unidad de Genética Clínica. HUC. San Cristóbal de La Laguna 

 Fernando Montón Álvarez () 

Servicio de Neurología. HUNSC. Santa Cruz de Tenerife 

 Francisco Javier Afonso López 

Servicio Atención Especializada de la Dirección General de Programas 
Asistenciales del SCS 

 Francisco Martínez Bugallo 

Unidad de diagnóstico y asesoramiento genético. Servicio Análisis Clínico. 
HUNSC. Santa Cruz de Tenerife 

 Germán López Fuentes 

Representante de la Asociación de Afectados por Retinosis Pigmentaria de la 
Comunidad Canaria 

 Guillermo Miranda Calderín 

Servicio de Rehabilitación. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria 

 Inmaculada García Cobaleda 

Unidad de diagnóstico y asesoramiento genético. Servicio Análisis Clínico. 
HUNSC. Santa Cruz de Tenerife 

 Javier Lobato González 

Servicio Atención Primaria de la Dirección General de Programas Asistenciales 
del SCS 

 José Miguel Bosch Benítez 

Servicio de Hematología y Hemoterapia. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria 

 Juan Carlos Pérez Marín 
Servicio de Medicina Interna. Consulta de Enfermedades Raras. CHUIMI. Las 
Palmas de Gran Canaria 

 Loida Mª García Cruz 
Unidad de Genética Clínica. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria 

 Manuel Luis Macía Heras 

Servicio de Nefrología. HUNSC. Santa Cruz de Tenerife 

 María del Mar Trujillo Martín 

Servicio de Evaluación y Planificación. SCS 

 María Nieves Martín Álamo 

Servicio de Rehabilitación. HU del Dr. Negrín. Las Palmas de Gran Canaria 
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 María Teresa Flórez - Estrada Fernández 
Servicio Atención Especializada de la Dirección General de Programas 
Asistenciales del SCS 

 Natalia Marrero Negrín 

Servicio de Cardiología. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria 

 Nayra Pérez-Delgado 

Unidad de diagnóstico y asesoramiento genético. Servicio Análisis Clínico. 
HUNSC. Santa Cruz de Tenerife 

 Nuria Ruiz Lavilla 

Servicio de Neurología. HUNSC. Santa Cruz de Tenerife 

 Patricia Carrillo Ojeda 

Registro de Enfermedades Raras de Canarias. Servicio de Sistemas de 
Información. Dirección del SCS. 

 Rafael Molero Gómez 

Servicio de Farmacia Hospitalaria. Uso Racional del Medicamento y Control de 
la Prestación de la Dirección General de Programas Asistenciales del SCS 

 Sabina González Silva 

Unidad de Atención y Coordinación Sociosanitaria. Dirección General de 
Programas Asistenciales del SCS 

 Sergio Barrera Falcón 
Representante de GERCAN y FEDER  

 Victoria Sánchez Sánchez 

Servicio de Ginecología. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria 

Grupo de colaboradores   

 Alfredo Santana Rodríguez 

Unidad de Genética Clínica. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria 

 Ana Portela Liste 

Servicio de Endocrinología Pediátrica. HUNSC. Santa Cruz de Tenerife 

 Carol Prieto Morín 

Unidad de diagnóstico y asesoramiento genético. Servicio Análisis Clínico. 
HUNSC. Santa Cruz de Tenerife 

 Celestino Hernández García 
Servicio de Cardiología. HUNSC. Santa Cruz de Tenerife 

 Concepción Inés Puga Benítez 

Consejería de Derechos Sociales, Igualdad, Diversidad y Juventud del Gobierno 
de Canarias. 
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 Eduardo Salido Ruíz 
Servicio de Anatomía Patológica y Unidad de Investigación en Patología 
Molecular de las Enfermedades Raras. HUC. San Cristóbal de La Laguna 

 Enrique Pérez Díaz 

Servicio de Coordinación de Historia Clínica de la Dirección General de 
Programas Asistenciales del SCS 

 Fernando Báez Rodríguez 

Servicio de Coordinación de Historia Clínica de la Dirección General de 
Programas Asistenciales del SCS 

 Javier López Cavero 

Servicio de Coordinación de Historia Clínica de la Dirección General de 
Programas Asistenciales del SCS 

 José Luis Viéitez Gil 

Secretaría General Técnica. Las Palmas de Gran Canaria 

 Justiniano Godoy Cazorla 

Servicio de Coordinación de Historia Clínica de la Dirección General de 
Programas Asistenciales del SCS 

 Lorenzo Juan González Marrero 

Consejería de Derechos Sociales, Igualdad, Diversidad y Juventud del 
Gobierno de Canarias 

 Lucía Argelia González Quintana 

Secretaría General Técnica. Las Palmas de Gran Canaria. 

 Lucía Martín Viota 

Unidad de Neuropediatría. Servicio de Pediatría. HUNSC. Santa Cruz de 
Tenerife 

 Marcos Estupiñán Ramírez 

Servicio de Coordinación de Historia Clínica de la Dirección General de 
Programas Asistenciales del SCS 

 María Isabel Luís Yánez 

Nefrología pediátrica. Servicio de Pediatría. HUNSC. Santa Cruz de Tenerife 

 Mónica Ruiz Pons 

Unidad de Nutrición y enfermedades metabólicas. Servicio de Pediatría. HUNSC. 
Santa Cruz de Tenerife 

 Rita Tristancho Ajamil 

Servicio de Evaluación de la Calidad Asistencial y SSII de la Dirección General 
de Programas Asistenciales del SCS 
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Revisores externos  

 Alberto Ortiz Arduan 

Servicio de Nefrología. Hospital Universitario Fundación Jiménez Díaz. Madrid 

 Dolores María Peñalver García 

Profesora asociada de la Universidad de Murcia y Máster Universitario en 
Atención Temprana y Desarrollo Infantil UNIR. Murcia 

 Domingo González-Lamuño Leguina 

Servicio de Pediatría. Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander 

 Enrique Barbara Bataller 

Servicio de Rehabilitación. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria 

 José Luis Poveda Andrés 

Servicio de Farmacia. Hospital Universitari i Politècnic La Fe. Valencia 

 José María Millán Salvador 

Unidad de Genética Clínica. Hospital Universitari i Politècnic La Fe. Valencia 

 Juan Carrión Tudela  

Presidente de Federación Española de Enfermedades Raras (FEDER) 

 Manuel Posada de la Paz 

Medicina Interna. Medicina Preventiva y Salud Pública. Instituto de Investigación 
en Enfermedades Raras (IIER). Instituto de Salud Carlos III. Madrid 

Todos los autores y revisores externos manifiestan que no existen conflicto de intereses 
en su colaboración para la elaboración y supervisión de la presente Estrategia de 
Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026. 

 

Oficina técnica de apoyo 

 José Antonio Hernández Martín 

 Daniel Martínez Gamote 

 María Tejera Ortega 
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Anexo B. Enfoque metodológico de la Estrategia  

La Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias se ha desarrollado desde un enfoque 
muy participativo, habiendo colaborado tanto profesionales de diferentes ámbitos del 
SCS como representantes de los pacientes a través de las asociaciones de FEDER y 
de GERCAN.  

La elaboración de la Estrategia se llevó a cabo a través del despliegue de cinco fases 
metodológicas, una inicial de planificación previa de los trabajos a realizar en las 
siguientes fases, de carácter más operativo. 

Ilustración 9: Fases de elaboración de la Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias 

 
 
Fuente: Elaboración propia. 
 

Fase 0: Puesta en marcha de la elaboración de la Estrategia 

Mediante esta fase se determinaron los objetivos y el alcance de los trabajos a realizar 
para la definición de la Estrategia, se realizó la planificación y periodificación de las 
tareas a desarrollar en cada una de las fases siguientes, se definió el grupo de trabajo 
y de colaboradores y se analizaron las necesidades de información. 

En la definición del grupo de trabajo se tuvieron en cuenta aspectos como la 
multidisciplinariedad y la máxima representación de los diferentes agentes implicados 
en la atención a las personas con enfermedades poco frecuentes y sus familias. Para 
ello, se contó con representantes clínicos de diferentes niveles de atención (atención 
primaria y atención hospitalaria), diferentes perfiles (médicos, enfermería, servicios 
sociales, …), distintas especialidades, unidades y centros asistenciales, perfiles tanto 
de práctica clínica como de servicios centrales del SCS, así como representantes de los 
pacientes a través de sus asociaciones.  

Una vez definido el grupo de trabajo se convocó una reunión el 9 de marzo 2020 para 
presentar el proyecto, alinear expectativas y sentar las bases para articular su 
colaboración, tanto mediante el aporte de información necesaria para realizar el análisis 
de situación, como para participar en el desarrollo de los talleres de trabajo previstos.  

Tras esta primera reunión presencial con el grupo de trabajo y dada la situación de 
excepcionalidad que supuso la pandemia de la COVID-19, todas las reuniones que se 
celebraron con posterioridad con el grupo de trabajo se realizaron por videoconferencia. 
Para favorecer el desarrollo de las sesiones de trabajo virtuales se estableció un 
procedimiento basado en la cumplimentación de cuestionarios online, el cual permitió 
recabar la opinión de los profesionales previamente a la celebración de las sesiones. 

Fase 1: Análisis de la situación de las Enfermedades Raras en Canarias  
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Para llevar a cabo el análisis de situación, inicialmente se realizó un estudio del marco 
estratégico y normativo de las enfermedades raras, tanto desde una perspectiva 
internacional, como nacional y autonómica de Canarias. 

Además, también se valoró la situación epidemiológica de las enfermedades raras, 
analizando para ello, la prevalencia e incidencia, la mortalidad, la discapacidad y 
dependencia asociada a estas enfermedades. Igualmente, también se llevó a cabo un 
análisis del marco de atención en Canarias, valorando los recursos y el modelo 
asistencial de atención, los tratamientos, así como los condicionantes sociales, laborales 
y educativos asociados a las enfermedades raras.  

Por último, se consideraron las acciones de formación e investigación que en el ámbito 
de las enfermedades raras se llevan a cabo en Canarias.  

Todo ello ha requerido realizar un profundo análisis bibliográfico, así como recabar 
información de las propias unidades asistenciales, y de otros servicios de atención en el 
marco de los servicios sociales o educativos.  

Al finalizar el capítulo de “análisis de la situación de las Enfermedades Raras en 
Canarias” se envió al grupo de trabajo para su revisión y validación.   

Fase 2: Análisis DAFO 

Para el desarrollo de esta fase, a partir de las conclusiones del análisis de situación se 
diseñó un cuestionario online para recoger la opinión de los profesionales sobre las 
fortalezas y debilidades (perspectiva interna) del SCS para abordar la mejora de la 
atención de las personas con enfermedades poco frecuentes y sus familiares, así como 
las amenazas y oportunidades del entorno (perspectiva externa). En total se plantearon 
18 preguntas.  

De las respuestas obtenidas al cuestionario se elaboró una presentación con los 
primeros resultados que fueron contrastados y detallados en mayor medida en una 
sesión virtual con los miembros del grupo de trabajo.  

Durante el desarrollo del taller se valoraron los resultados del cuestionario con los 
profesionales, quienes consensuaron los resultados, priorizando algún aspecto 
adicional o aclarando determinados puntos.  

Finalmente, de acuerdo con los resultados del taller se elaboró el documento de 
resultados del análisis DAFO, y se llevó a cabo un proceso de validación del mismo con 
los participantes. 

Fase 3: Definición de la Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias 

El objetivo de la definición estratégica ha sido establecer las bases de la Estrategia, así 
como las medidas necesarias para la implementación de la misma por parte del Servicio 
Canario de la Salud en los próximos años.  

En primer lugar, se recabó la opinión de los profesionales acerca de las bases de la 
Estrategia y las líneas estratégicas y medidas a implementar mediante la elaboración 
de un cuestionario online. El cuestionario se estructuraba en 4 preguntas que abordaban 
cada uno de elementos que se contemplan en el desarrollo del marco estratégico, como 
son: el objetivo general, los objetivos específicos, las líneas estratégicas y las líneas de 
trabajo (con sus correspondientes proyectos y medidas).  
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En base a la información recabada en la explotación de las respuestas al cuestionario 
se elaboró una presentación para la primera sesión de trabajo en la que se planteaba 
una propuesta de: objetivo general, objetivos específicos y líneas estratégicas. La 
finalidad de la sesión era valorar dichas propuestas con los profesionales y consensuar 
las versiones definitivas.  

La segunda sesión de trabajo tenía como objetivo el desarrollo de las líneas estratégicas 
en proyectos y acciones. Para ello, se elaboró un documento con una propuesta inicial 
en base tanto a las respuestas ofrecidas por los profesionales al cuestionario online, 
como a los resultados obtenidos en el análisis DAFO. Este documento se envió a los 
profesionales previamente para que hicieran sus aportaciones, y trabajar así en la 
segunda sesión un documento ya revisado por los profesionales.  

Tras la celebración de la segunda sesión, los resultados y conclusiones de ambas 
reuniones se integraron en un único documento, el cual se envió a los profesionales 
para una última revisión y validación final.  

Fase 4: Seguimiento y monitorización de la Estrategia 

Mediante esta fase se ha establecido el modelo de despliegue y seguimiento, el 
cronograma de implementación de las medidas y la definición del cuadro de indicadores 
y monitorización de la Estrategia durante el primer año.  

En primer lugar, se elaboró un cuestionario como base para realizar la priorización de 
las medidas y la definición de los indicadores. Para ello se pidió a los profesionales que 
para cada una de las 64 medidas indicaran si se debían acometer en el corto plazo 
(primer año), en el medio plazo (segundo y tercer año) o en el largo plazo (cuarto y 
quinto año). Adicionalmente, también se solicitaba que indicaran un máximo de 10 
indicadores para las medidas que consideraran más prioritarias.  

La primera sesión de trabajo tenía como objetivo establecer de forma consensuada 
entre todos los miembros del grupo la priorización de las medidas durante los 5 años de 
vigencia de la Estrategia. Para ello, se elaboró una presentación en base a los 
resultados del cuestionario, la cual establecía ya una primera priorización sobre la que 
debatir.  

Con las conclusiones extraídas de la reunión se elaboró el cronograma de abordaje de 
las medidas y se envió a al grupo de trabajo para su revisión y validación.  

El objetivo de la segunda sesión de trabajo era definir un indicador para cada una de las 
medidas a acometer en el corto plazo. Para favorecer el desarrollo de la sesión se 
elaboró una presentación en la que se incluían los indicadores propuestos por los 
miembros del grupo de trabajo en el cuestionario, debiendo de seleccionar de forma 
consensuada un indicador para cada medida.  

Posteriormente, se integró en un documento de Word los resultados de la primera y 
segunda sesión y se envió a los miembros del grupo de trabajo para su revisión y 
validación. Tras esta revisión, y una vez incluidas las modificaciones y propuestas de 
los profesionales, se les envió la versión definitiva para su validación final. 

Por último, el documento fue validado internamente por el SCS y se envió a un grupo 
de revisores externos para una última revisión.   
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Anexo C. Acrónimos y abreviaturas 

Acrónimo Descripción 

AHUCE Asociación Huesos de Cristal de España 

ANAC Asociación Nacional Amigos de Arnold Chiari 

ARPCC 
Asociación de Afectados por Retinosis Pigmentaria de la 
Comunidad Canaria 

ASENECAN Asociación de Enfermedades Neuromusculares de Canarias 

BioNER Biobanco Nacional de Enfermedades Raras 

CCAA Comunidades autónomas 

CIBER Consorcio Centro de Investigación Biomédica en Red 

CIBERER 
Centro de Investigación Biomédica en Red de Enfermedades 
Raras  

CIE Clasificación Internacional de Enfermedades 

CHUIMI Complejo Hospitalario Universitario Insular Materno Infantil 

CREER 
Centro de Referencia Estatal de Atención a Personas con 
Enfermedades Raras y sus Familias 

DGPPAA Dirección General de Programas Asistenciales 

ELA Esclerosis lateral amiotrófica 

EMA 
European Medicines Agency (Agencia Europea de 
Medicamentos) 

EOEP Equipos de orientación educativa y psicopedagógicos 

ER Enfermedades Raras 

EVO Equipos de Valoración y Orientación 

FEDER Federación Española de Enfermedades Raras  

GA-I Acidemia glutárica tipo I 

GERCAN Grupo de Enfermedades Raras de Canarias 

HHT Telangiectasia hemorrágica hereditaria 

HPN Hemoglobinuria Paroxística Nocturna 

HUC Hospital Universitario de Canarias 

I+D+i Investigación, Desarrollo e innovación 
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Acrónimo Descripción 

IIER Instituto de Investigación de Enfermedades Raras 

INSERM Instituto Nacional Francés de la Salud e Investigación Médica 

IRDiRC 
Consorcio Internacional de Investigación sobre Enfermedades 
Raras  

ISCIII Instituto de Salud Carlos III 

iUIBS Instituto Universitario de Investigaciones Biomédicas y Sanitarias 

MCADD Déficit de acil coenzima A deshidrogenasa de cadena media  

MSSSI Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad 

LCHAD Acil coenzima A deshidrogenasa de cadena larga 

OMS Organización Mundial de la Salud 

ONG Organizaciones No Gubernamentales 

OTOF Gen humano del cromosoma 2, codifica la proteína otoferlina 

PEAD Plan Estratégico de Atención a la Diversidad 

PIAT Plan Individualizado de Atención Temprana 

RDI Rare Diseases International 

ReeR Registro Estatal de Enfermedades Raras 

RiTHHa 
Registro informatizado de la Telangiectasia Hemorrágica 
Hereditaria 

Samer Servicio de Atención Multidisciplinar de Enfermedades Raras 

SCS Servicio Canario de la Salud 

SEMAGRAN 
Asociación de pacientes Crónicos, Degenerativos, 
Enfermedades Raras y Voluntarios Sociales 

SEMI Sociedad Española de Medicina Interna 

SNS Sistema Nacional de Salud 

TEL Técnicos Especialistas de Laboratorio 
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Esta estrategia se ha redactado desde una perspectiva de igualdad de género, no 
obstante, en aquellos casos en los que para referirse a términos genéricos se emplee 
un género gramatical específico, debe entenderse que se utiliza exclusivamente con el 
objeto de facilitar tanto la redacción como la lectura del documento, y que alude tanto al 
género femenino como al masculino en las mismas condiciones de igualdad.
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