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Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

Liberar el potencial de las redes 
europeas de referencia para pacientes 
con enfermedades raras
Yann Le Cam  
Director ejecutivo de la organización de pacientes EURORDIS - Rare Diseases Europe

Las redes europeas de referencia (RER) son 
uno de los mayores logros de la comunidad 
de enfermedades raras de Europa y se han 
convertido en una fuente de inspiración para 
la acción mundial, gracias a la Directiva de 
la UE sobre asistencia sanitaria transfronte-
riza y a la labor de la Comisión Europea y los 
Estados miembros de la UE.   

Las veinticuatro RER para enfermedades raras 
y complejas que existen actualmente son el 
resultado de una colaboración continua entre 
los defensores de los pacientes, los líderes 
clínicos y los gestores de los sistemas sanita-
rios. Los avances son progresivos, puesto que 
las redes ya estÆn creadas y estÆn probando 
nuevas formas de cooperación transfronteriza. 
Las RER ya han demostrado el poder de un 
ecosistema de aprendizaje colaborativo que 
se centra en la generación y el intercambio 
de conocimientos no solo dentro de cada una 
de sus Æreas especí�cas de enfermedad, sino 
cada vez mÆs entre diferentes disciplinas y 
Æreas de enfermedad.

Ahora tenemos que nutrir estas redes para 
liberar su verdadero potencial y consolidar 
esta nueva estructura en los sistemas nacio-
nales de salud. El modelo de las RER debe 
ser una ampliación de los sistemas sanita-
rios nacionales que les permita ofrecer una 
dimensión adicional de conocimientos espe-
cializados a escala de la UE con el �n de 
mejorar la asistencia multidisciplinaria que 
se presta a nivel nacional. 

Tanto las RER como sus miembros estÆn bien 
situados para convertirse en el motor de cam-
bio que transforme los sistemas sanitarios 
de los Estados miembros. Pueden ofrecer un 
acceso sin precedentes a conocimientos espe-
cializados en toda la UE que complementen 
los recursos y capacidades locales, fomentar 
una cultura de colaboración y cogeneración 
de conocimientos, poner a prueba y ampliar 
el uso responsable y Øtico de las tecnologías 
sanitarias digitales para abordar objetivos de 
salud pœblica y unir la investigación y la asis-
tencia basada en los datos de los pacientes. 
Las RER estÆn allanando el camino para la 
adopción de un enfoque innovador, holístico 
e integrado de la asistencia mØdica y social.



5

Las RER pueden ayudar a eliminar los obs-
tÆculos a los que se enfrentan las personas 
que padecen una enfermedad rara a la hora 
de acceder a servicios sanitarios altamente 
especializados, lo que a su vez contribuirÆ a 
lograr una cobertura sanitaria universal, ace-
lerar los diagnósticos y ofrecer a los pacientes 
las mejores opciones de tratamiento posibles. 

La cooperación transfronteriza en materia 
de asistencia sanitaria para afecciones com-
plejas y raras, impulsada por las RER, tardó 
una dØcada en germinar e incorporarse a la 
legislación de la UE. Sin embargo, las redes 
se encuentran ahora en un entorno político 
en rÆpida evolución. De hecho, la necesidad y 
el deseo de una mayor coordinación europea 
en el Æmbito de la salud es cada vez mayor 
y constituye la base de la propuesta de la 
Comisión de crear una Unión Europea de la 
Salud. En la siguiente fase de desarrollo de las 
redes debemos aprovechar este impulso para 
obtener mejores resultados para los pacientes, 
lograr una mayor cooperación transfronteriza 
en materia de asistencia sanitaria y guiarnos 
por la visión de un sistema de RER maduro 
en 2030 que no deje a ninguna persona que 
sufra una enfermedad rara en la incertidum-
bre con respecto a su diagnóstico, atención 
y tratamiento. 

 

Yann Le Cam  
Director ejecutivo de la organización  
de pacientes EURORDIS - Rare Diseases Europe
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Contexto

Muchas de las personas que sufren una enfer-
medad rara o compleja no tienen acceso a 
un diagnóstico ni a un tratamiento de alta 
calidad. La experiencia y los conocimientos 
especializados pueden ser escasos, ya que 
el nœmero de pacientes es reducido. 

La UE y los Gobiernos nacionales se han com-
prometido a mejorar el reconocimiento y el 
tratamiento de estas enfermedades raras y 
complejas reforzando la cooperación y coordi-
nación a escala europea y apoyando los pla-
nes nacionales contra las enfermedades raras. 

La Directiva de 2011 relativa a los derechos 
de los pacientes en la asistencia sanitaria 
transfronteriza no solo permite que se reem-
bolse a los pacientes el tratamiento recibido 
en otro Estado miembro de la UE, sino que 
tambiØn facilita el acceso a información sobre 
asistencia sanitaria y aumenta con ello sus 
opciones de tratamiento. La Directiva, que 
se convirtió en ley en los Estados miembros 
de la UE en 2013, sentó las bases para la 
colaboración transfronteriza en Æmbitos como 
las enfermedades raras y las RER o la sani-
dad electrónica.

En este contexto y con el apoyo del Programa 
de Salud de la UE (al que se suma desde 
2021 el programa UEproSalud), las primeras 
24 redes europeas de referencia, que com-
prenden casi 900 centros de asistencia sani-
taria altamente especializada, comenzaron 
sus actividades en 2017. Desde entonces, el 
programa ha ayudado a miles de pacientes 
con enfermedades raras o complejas y, en 
la actualidad, las RER cuentan con mÆs de 1 
400 centros de asistencia sanitaria repartidos 
en mÆs de 400 hospitales de los 27 Estados 
miembros de la UE y Noruega.

5 000 � 8 000
ENFERMEDADES RARAS, INCLUIDOS  

300 
TIPOS DE C`NCERES RAROS QUE AFECTAN A  

30  
MILLONES DE PERSONAS EN LA UE

Cualquier enfermedad que afecte a menos de 5 de cada 10 000 personas en la UE se 
considera una enfermedad rara. Actualmente entre 5 000 y 8 000 enfermedades raras 
afectan a la vida diaria de entre 27 y 36 millones de personas en la UE. Por ejemplo, solo 
en el Æmbito de la oncología, existen casi 300 tipos diferentes de cÆnceres raros y cada aæo 
se diagnostica uno de ellos a mÆs de medio millón de europeos. 



8

¿QuØ son las redes europeas  
de referencia?

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

Las redes europeas de referencia (RER) son redes virtuales que conectan a prestadores 
de asistencia sanitaria, profesionales de la salud y pacientes de toda la UE y de Noruega. 
Tienen por objeto abordar enfermedades y afecciones raras o complejas que requieren un 
tratamiento muy especializado y una puesta en comœn de conocimientos y recursos. 

Ningœn país en solitario cuenta con los cono-
cimientos y la capacidad para tratar todas 
las enfermedades raras, complejas y de baja 
prevalencia. Las RER permiten que pacien-
tes y mØdicos de toda la UE tengan acceso 
a los mejores conocimientos especializados 
y al intercambio oportuno de conocimientos 
para salvar vidas sin tener que desplazarse 
a otro país. AdemÆs, facilitan el intercambio 
de los œltimos conocimientos y experiencias 
sobre enfermedades raras presentes en la UE 
entre los hospitales, investigadores y grupos 
de pacientes miembros.

Las RER estÆn conectadas a travØs de una pla-
taforma informÆtica especializada, el Sistema 
de Gestión Clínica de Pacientes (CPMS), a travØs 
de la cual los coordinadores de las RER reœnen 
comitØs consultivos «virtuales» de mØdicos 
especialistas de diferentes disciplinas para 
revisar el diagnóstico y el tratamiento de un 
paciente. Este sistema permite a los presta-
dores de asistencia sanitaria de toda la UE 
trabajar juntos en línea para debatir sobre 
pacientes con enfermedades raras, de baja 
prevalencia y complejas, así como para su 
diagnóstico y tratamiento. Las RER tambiØn 
coordinan y facilitan actividades educativas 
y de formación, la elaboran directrices sobre 
prÆctica clínica y otros instrumentos de apoyo 
a la toma de decisiones clínicas y colaboran 
en la generación y difusión de conocimientos 

a travØs de actividades de comunicación. 
TambiØn son puntos focales para la inves-
tigación y la innovación en el Æmbito de las 
enfermedades raras, de baja prevalencia y 
complejas. AdemÆs, las RER estÆn llenando 
los registros de la UE con datos de alta calidad 
de pacientes con enfermedades raras, creando 
una fuente de datos œnica y muy valiosa que 
contribuya a la investigación y a la concepción 
de la próxima generación de tratamientos para 
enfermedades raras y complejas.   

Las primeras redes europeas de referen-
cia se pusieron en marcha en marzo de 
2017. En la actualidad existen 24 redes 
que engloban mÆs de 1 400 centros de 
asistencia sanitaria altamente especia-
lizada situados en mÆs de 400 hospi-
tales repartidos por todos los Estados 
miembros de la UE y Noruega. Estas redes 
trabajan en diversas temÆticas, desde las 
enfermedades óseas raras y el cÆncer infan-
til hasta las enfermedades vasculares raras, 
con el �n de ayudar a miles de pacientes de 
la UE que padecen una enfermedad rara o 
compleja.

La iniciativa de las RER recibe apoyo de varios 
programas de �nanciación de la UE, entre 
ellos el programa UEproSalud, el Mecanismo 
«Conectar Europa» y Horizonte Europa. 

Los Estados miembros de la UE dirigen la ges-
tión de las RER: se encargan del reconocimiento 
de los centros a escala nacional, aprueban las 
solicitudes y un Consejo de Estados miembros 
desarrolla la estrategia de las RER de la UE 
y aprueba la creación de redes y la inclusión 
de nuevos miembros.   

Los veinticuatro coordinadores de las RER 
colaboran en el grupo de coordinadores 
de las RER (ERN-CG) creado en 2017. Este 
grupo estratØgico establece un marco comœn 
sobre varios aspectos tØcnicos y organizativos 
clave de las RER. El ERN-CG y el Consejo de 
Estados miembros colaboran estrechamente 
con diversos grupos de trabajo, en particular 
con los grupos encargados de la generación 
de conocimientos, la integración de las redes 
en los sistemas nacionales de salud, la super-
visión, las cuestiones jurídicas y Øticas, y el 
asesoramiento informÆtico, que presentan a su 
vez sus propuestas al ERN-CG y al Consejo de 
Estados miembros para que estos las debatan 
y adopten una decisión �nal. 
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COORDINADOR DE LA RED 

Dr. Luca Sangiorgi
Instituto OrtopØdico Rizzoli,  
Bolonia, Italia 

Las enfermedades óseas raras abarcan trastornos de formación, modelación, remodelación 
y eliminación óseas, y defectos de las vías de regulación de estos procesos. Causan una baja 
estatura, deformidad ósea, anomalías dentales, dolor, fracturas e incapacidad, y pueden afectar 
negativamente el funcionamiento neuromuscular y la hematopoyesis. 

ERN BOND se ocupa de todas las enferme-
dades óseas raras (congØnitas, crónicas y 
genØticas) que afectan a los cartílagos, los 
huesos y la dentina. Actualmente la red se 
centra en la osteogØnesis imperfecta (OI), el 
raquitismo hipofosfatØmico ligado al X (XLH) 
y la acondroplasia (ACH) basÆndose en la 
prevalencia de la enfermedad, el diagnóstico 
y las di�cultades de gestión existentes, así 
como en terapias novedosas, antes de pasar, 
en el futuro, a enfermedades mÆs raras una 
vez establecidos los enfoques sistemÆticos. 

Gracias al trabajo con pacientes, ERN BOND 
desarrolla resultados informados por los 
pacientes e indicativos de experiencias, así 
como directrices orientadas al desarrollo y 
la difusión de mejores prÆcticas. A medida 
que se desarrollan nuevas terapias, la red 
trabaja para garantizar el acceso rÆpido de 
los pacientes a los estudios. 

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

RER de enfermedades óseas 
(ERN BOND) 

ERN BOND permite el desarrollo de capaci-
dades a travØs de plataformas de sanidad 
electrónica y telemedicina, junto con visitas 
de trabajo, cursos de formación y actividades 
de difusión. La red tiene por objeto reducir el 
tiempo de diagnóstico al realizarse menos 
pruebas inadecuadas, con un diagnóstico 
mÆs preciso y nuevos tratamientos viables. 



10

COORDINADORA DE LA RED 

Profesora Dra. Irene Mathijssen 
Erasmus University Medical Center, 
Róterdam, los Países Bajos

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

ERN CRANIO se centra en las anomalías craneofaciales y las enfermedades otorrinolaringológicas 
raras y complejas. Estas afecciones incluyen malformaciones cerebrales y craneofaciales, 
en particular trastornos especí�cos como la craneosinostosis y la microsomía craneofacial, 
la �sura del paladar y el labio leporino, las anomalías orodentales y las enfermedades 
otorrinolaringológicas. 

RER de anomalías craneofaciales y 
enfermedades otorrinolaringológicas 
(ERN CRANIO)

La red opera en diferentes Æmbitos de trabajo 
relacionados con la difusión, la evaluación, la 
sanidad electrónica, la formación y la educa-
ción, la calidad de la asistencia, la creación 
de registros y la medición de los resultados. 

ERN CRANIO tiene por objeto poner en comœn 
la experiencia, los conocimientos y los recursos 
especí�cos de cada enfermedad en toda la 
UE/EEE para alcanzar objetivos en materia de 
salud que, de otro modo, serían inalcanzables 
en ningœn país individualmente. Estos obje-
tivos incluyen el desarrollo de competencias 
clínicas, un mayor acceso de los pacientes a 
una atención especializada de alta calidad y 
la transmisión de una mejor información sobre 
el diagnóstico a los profesionales sanitarios, 
los pacientes y sus familias y cuidadores. 

Con ello, ERN CRANIO tambiØn pretende redu-
cir las desigualdades en materia de salud 
mediante la normalización de las prÆcticas 
y la accesibilidad a asistencia, información 
y recursos de alta calidad para los presta-
dores de asistencia sanitaria, los pacientes, 
sus familias y cuidadores en toda Europa. 
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Los pacientes con enfermedades raras y complejas pueden pasar aæos sin un diagnóstico 
claro, lo que puede ser una experiencia frustrante y desalentadora tanto para ellos como 
para sus familias y cuidadores. Muchas de las personas que sufren estas enfermedades 
son niæos cuyo desarrollo se ve gravemente afectado a medida que avanzan a travØs del 
sistema sanitario, a veces acudiendo a varios especialistas en pos de un diagnóstico. 

Las RER mejoran la concienciación pœblica y 
profesional sobre las enfermedades raras y las 
complicadas manifestaciones de una enferme-
dad, lo que aumenta la probabilidad de recibir 
un diagnóstico temprano y preciso y un trata-
miento efectivo, cuando se disponga de uno. 

Las redes son una plataforma para la elabora-
ción de directrices, la formación y el intercam-
bio de conocimientos. Las RER pueden facilitar 
grandes estudios clínicos para mejorar la com-
prensión de las enfermedades y desarrollar 
nuevos fÆrmacos gracias a la recopilación de 
grandes cantidades de datos de los pacientes.

El grado de implicación de los pacientes varía 
de una red a otra, pero todas las RER garanti-
zan que los representantes de los pacientes 
participen, por ejemplo, en la elaboración de 
directrices sobre prÆcticas clínicas, ensayos 
clínicos y vías de asistencia. 

Para los profesionales sanitarios especializa-
dos, las RER constituyen una oportunidad para 
establecer contactos con expertos a�nes de 
toda la UE/EEE, terminando así con el aisla-
miento profesional que sufren muchos expertos 
en enfermedades raras. El sistema de las RER 

Aæadir valor para los pacientes  
y los profesionales 

se basa en la innovación en la prestación de 
asistencia sanitaria para desarrollar nuevos 
modelos de asistencia y cambiar la forma en 
la que se administran los tratamientos utili-
zando soluciones y herramientas de sanidad 
electrónica, así como soluciones y dispositivos 
mØdicos innovadores. Las RER son viveros para 
el desarrollo de servicios digitales destinados 
a la prestación de asistencia sanitaria virtual.

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

Las RER ayudarÆn a impulsar las economías 
de escala y a garantizar un uso mÆs e�ciente 
de los recursos, al tiempo que mejorarÆn la 
sostenibilidad de los sistemas nacionales de 
salud. Son una demostración palpable de lo 
que puede conseguir la solidaridad en Europa.
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COORDINADOR DE LA RED 

Profesor Alberto M. Pereira  
Amsterdam University Medical Center, 
`msterdam, los Países Bajos

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

Las enfermedades endocrinas raras incluyen una actividad hormonal excesiva, escasa o 
inapropiada, la resistencia hormonal, el crecimiento de tumores en órganos endocrinos o las 
enfermedades con consecuencias para el sistema endocrino. La distribución epidemiológica es 
altamente variable: de enfermedades extremadamente raras y raras a enfermedades de escasa 
prevalencia. Los pacientes con una enfermedad de baja prevalencia pueden necesitar asistencia 
muy especializada por parte de un equipo multidisciplinario dirigido por un endocrinólogo. 

RER de enfermedades endocrinas  
(Endo-ERN) 

La red ha establecido ocho grupos temÆti-
cos principales que abarcan todo el espectro 
de enfermedades congØnitas y adquiridas: 
trastornos suprarrenales, trastornos de la 
homeostasis del calcio y del fósforo, tras-
tornos del desarrollo y maduración sexual, 
trastornos genØticos de la homeostasis de la 
glucosa y la insulina, síndromes de tumores 
endocrinos de origen genØtico, trastornos del 
crecimiento y síndromes de obesidad genØtica, 
trastornos pituitarios y trastornos tiroideos. 

Endo-ERN sigue basÆndose en el trabajo de 
varias redes europeas existentes, incluidas 
las establecidas a travØs de la Red Europea 
de Endocrinología (ESE) y la Sociedad Europea 
de Endocrinología Infantil (ESPE), así como 
las redes desarrolladas mediante acciones de 
Cooperación Europea en Ciencia y Tecnología 
(COST). 

Con el objetivo de ofrecer mejores trayec-
torias diagnósticas, mejores tratamientos, 
una asistencia de mejor calidad y resultados 
cuanti�cables para pacientes con enferme-
dades endocrinas raras, Endo-ERN facilita la 
colaboración multidisciplinaria y transfron-
teriza en atención compleja, investigación y 
educación, garantizando, al mismo tiempo, 
que se escucha al paciente. 
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COORDINADOR DE LA RED 

Profesor Alexis Arzimanoglou
Hospices Civils de Lyon (HCL), 
Francia

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

La epilepsia afecta al menos a seis millones de europeos. Tradicionalmente la epilepsia se ha 
tratado como una œnica enfermedad, pero aunque las primeras manifestaciones clínicas en 
forma de crisis epilØpticas pueden parecer similares, las epilepsias pueden proceder de un gran 
nœmero de etiologías neurológicas diferentes. Las opciones de tratamiento, los resultados y el 
pronóstico general dependen de las etiologías y es importante ofrecer un diagnóstico rÆpido, 
siempre que sea posible.

RER de epilepsias raras y complejas  
(ERN EpiCARE) 

Cuando se prescriben adecuadamente, los 
medicamentos antiepilØpticos tradicionales 
ayudan a que casi el 70 % de los afecta-
dos no sufran crisis epilØpticas, pero para los 
pacientes que sufren epilepsia refractaria, 
el resultado clínico es malo. Las epilepsias 
raras y complejas requieren una gestión mul-
tidisciplinar desde el inicio. Para la atención 
de la epilepsia es esencial contar con vías 
de asistencia consolidadas y promover una 
estrecha colaboración con redes nacionales 
bien estructuradas.

Los equipos mØdicos de ERN EpiCARE traba-
jan para mejorar y aumentar los diagnósticos 
de las causas de epilepsias raras, mejorar la 
detección temprana de los pacientes con cau-
sas raras tratables, aumentar el acceso a la 
asistencia especializada, seguir desarrollando 
y diseæando ensayos clínicos innovadores 
para nuevos medicamentos antiepilØpticos 
a travØs del Grupo de colaboración europeo 
de ensayos clínicos sobre la epilepsia (ECET), 
ofrecer pleno acceso a la evaluación previa 
a la cirugía y a la cirugía de la epilepsia y su 
uso, así como para fomentar la investigación 
de herramientas de diagnóstico y tratamien-
tos causales innovadores.

La red organiza varias veces al mes sesiones 
de debate sobre casos de pacientes en las 
que participan expertos de la UE en genØ-
tica, neuropsicología, gestión de fÆrmacos 
y evaluación prequirœrgica. ERN EpiCARE ha 
puesto en marcha numerosas actividades 
de generación de conocimientos y semina-
rios web interactivos, ademÆs de actualizar 
las directrices sobre prÆctica clínica. La red 
colabora con otras RER e iniciativas �nancia-
das por la UE, como el Programa Conjunto 
Europeo de Enfermedades Raras, SOLVE-RD, 
ERICA y los grupos de trabajo transversales 
sobre trastornos neurológicos, especialmente 
ERN RND y ERN EURO-NMD. 

Desde el principio, la red ha colaborado estre-
chamente con todos los organismos cientí�cos 
conexos, como la Liga Internacional contra 
la Epilepsia (ILAE), la Sociedad Europea de 
Neurología PediÆtrica (EPNS) y la Academia 
Europea de Neurología (EAN). Con el �n de 
aumentar la concienciación sobre las mejo-
res prÆcticas y las vías de asistencia, ERN 
EpiCARE trabaja con los grupos europeos de 
defensa de los pacientes (ePAG) para elaborar 
folletos informativos sobre epilepsias raras 
y ensayos clínicos centrados en el paciente.
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¿Cómo se aprueban las RER?

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

Los Estados miembros de la UE son los principales encargados de la designación y el 
desarrollo de las redes europeas de referencia. Para adquirir el estatus de RER, los miembros 
de las redes se presentan a una convocatoria de la Comisión Europea y su candidatura se 
somete a la valoración de un organismo de evaluación independiente que elabora informes 
sobre cada candidato. DespuØs, el Consejo de Estados miembros decide si aprueba o rechaza 
las solicitudes de las RER. 

El Consejo estÆ formado por representantes 
de todos los Estados miembros de la UE mÆs 
Noruega y desempeæa un papel activo en 
el desarrollo de la estrategia relativa a las 
RER. Dicho Consejo sigue supervisando a los 
miembros de las RER, evalœa a los solicitantes 
que desean unirse a las redes existentes y 
aprueba las futuras redes. Como resultado de 
la convocatoria de propuestas de 2019, mÆs 
de 600 prestadores de asistencia sanitaria 
de 20 Estados miembros de la UE y Noruega 
pasaron a formar parte de las RER en 2022.

El Consejo de Estados miembros ha adop-
tado dieciocho indicadores de actividad que 
las redes presentarÆn periódicamente. Estos 
indicadores se utilizarÆn para efectuar un 
seguimiento de las redes y determinar si 
se han logrado mejoras en la calidad y los 
resultados esperados, así como los logros y 
posibles escollos de las RER.

Los países que no cuentan con representa-
ción en una RER aprobada pueden participar 
a travØs de los prestadores de asistencia 
sanitaria designados por su Estado miem-
bro como centros nacionales «asociados» o 
«colaboradores». Estos socios tienen acceso 
a directrices de buenas prÆcticas para el 
diagnóstico, la atención y el tratamiento, y 
participan en actividades de investigación.

 

Las RER deben cumplir 
determinados criterios 
clave:   
>	 Estar centradas en el paciente  

y dirigidas clínicamente.

>	 Contar con un mínimo de    
diez miembros en  
al menos  ocho países.

>	 Ser objeto de una valoración  
independiente y rigurosa.

>	 Cumplir los criterios de la red  
y de los miembros. 

>	 Contar con el respaldo y la  
aprobación de las autoridades  
nacionales. 
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COORDINADOR DE LA RED 

Profesor Franz Schaefer   
Universitätsklinikum Heidelberg, 
Alemania 

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

Las enfermedades renales raras y complejas abarcan una amplia variedad de trastornos 
congØnitos, hereditarios y adquiridos. Se calcula que al menos dos millones de europeos sufren 
enfermedades renales raras, y que las glomerulopatías y las malformaciones renales congØnitas 
representan aproximadamente un millón de casos cada una. AdemÆs, las tubulopatías hereditarias, 
las enfermedades tubulointersticiales y las microangiopatías trombóticas representan un nœmero 
importante de enfermedades raras y extremadamente raras de gran relevancia clínica. 

RER de enfermedades renales  
(ERKNet) 

ERKNet tiene por objeto mejorar la gestión 
de los pacientes con enfermedades renales 
raras, especialmente los casos nuevos y com-
plejos, a travØs de servicios de consulta en 
línea. Los grupos de trabajo de expertos de 
la red establecen un consenso sobre algo-
ritmos de diagnóstico para pacientes que 
presenten indicios y síntomas de enfermedad 
renal rara, como criterios normalizados para 
las pruebas genØticas en los casos en que se 
sospeche de la existencia de una enfermedad 
renal hereditaria. AdemÆs, los grupos de tra-
bajo de�nen las vías clínicas para la gestión 
terapØutica tras un anÆlisis pormenorizado 
de los tratamientos disponibles. 

Dado que la concienciación y el conocimiento 
de los profesionales sanitarios son esencia-
les para identi�car y tratar las enfermeda-
des renales raras, ERKNet ha introducido un 
plan de estudios de posgrado de tres aæos 
de duración basado en la formación clínica, 
seminarios web y aprendizaje electrónico, que 
ofrece una formación de vanguardia sobre 
todo el espectro de enfermedades renales 
raras. Quienes completen con Øxito el curso 
obtendrÆn el reconocimiento de «especialistas 
europeos en enfermedades renales raras».

TambiØn se ha creado ERKReg, el Registro 
Europeo de Enfermedades Renales Raras. 
Este registro en línea proporciona informa-
ción demogrÆ�ca y facilita la investigación 
clínica colaborativa al identi�car grupos de 
pacientes con enfermedades renales raras 
en toda Europa. AdemÆs, el registro propor-
ciona estadísticas de rendimiento clínico y 
evaluaciones comparativas entre los cen-
tros especializados con el �n de ofrecer una 
atención armonizada y optimizada en todos 
los hospitales y clínicas de ERKNet. 
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COORDINADOR DE LA RED 

Dr. Holm Graessner 
University Hospital Tübingen,  
Alemania

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

La red europea de referencia de enfermedades neurológicas raras, ERN-RND, crea y 
comparte conocimientos, ademÆs de coordinar la atención a pacientes afectados por 
enfermedades neurológicas raras relacionadas con las patologías mÆs comunes del sistema 
nervioso central. La red aborda las ataxias cerebelosas y las paraparesias espÆsticas 
hereditarias, la enfermedad de Huntington y otras coreas, la demencia frontotemporal, la 
distonía, los trastornos paroxísticos (no epilØpticos) y la neurodegeneración con acumulación 
cerebral de hierro, las leucoencefalopatías y los síndromes parkinsonianos atípicos. 

RER de enfermedades neurológicas  
raras (ERN-RND) 

La red reœne a centros especializados y socios 
de veinticuatro países europeos, así como a 
representantes de los pacientes. Se centra 
en servicios sanitarios altamente especiali-
zados, como diagnósticos de secuenciación 
de œltima generación, estimulación cerebral 
profunda y terapias avanzadas, y genera y 
difunde conocimientos generales y especí�cos 
de cada grupo de enfermedades.

ERN-RND elabora directrices de mejores 
prÆcticas clínicas para algunas RER, reco-
mendaciones de mejores prÆcticas para la 
neurorehabilitación y la transición, así como 
normas de asistencia, como las relacionadas 
con la composición de equipos multidisciplina-
rios. Los grupos de expertos en enfermedades 

desarrollan y acuerdan vías de asistencia que 
incluyen diagramas de �ujo de diagnóstico y 
algoritmos terapØuticos, así como escalas de 
enfermedades para evaluar diferentes aspec-
tos de las enfermedades neurológicas raras. 

Los casos de pacientes con diagnósticos poco 
claros se debaten a travØs del CPMS. ERN-
RND es una de las cuatro redes que parti-
cipan en el proyecto «SOLVE-RD � Solving 
the Unsoluted Rare Diseases» (SOLVE-RD � 
Resolver las enfermedades raras no resuel-
tas) y su programa de formación y educación 
se utiliza como base del plan de estudios 
de enfermedades neurológicas raras para 
profesionales de la salud. La red facilita la 
preparación para los ensayos y la calidad de 

la atención a travØs de un registro de la red 
ERN-RND que incluye datos sobre todos los 
pacientes atendidos en los centros de la red 
y proporciona una visión general œnica de las 
cohortes existentes basadas en el genotipo. 

ERN-RND coopera con la Academia Europea 
de Neurología (EAN), la Sociedad Europea 
de Neurología PediÆtrica (EPNS), la sec-
ción europea de la Sociedad Internacional 
de PÆrkinson y Trastornos del Movimiento 
(MDS), la Federación Europea de Asociaciones 
Neurológicas (EFNA) y la Academia Europea 
de Discapacidad Infantil (EACD). Asimismo, 
ha creado nueve grupos de trabajo junto con 
las otras dos redes de referencia: EURO-NMD 
y EpiCARE.
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COORDINADOR DE LA RED  

Profesor Dr. RenØ Wijnen    
Erasmus University Medical Center, 
Róterdam, los Países Bajos

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

ERNICA abarca dos grupos de diagnóstico: malformaciones del aparato digestivo y 
malformaciones del diafragma y la pared abdominal. Dentro del grupo de las malformaciones 
del aparato digestivo existen cuatro grupos de trabajo que se ocupan de las enfermedades del 
esófago, las enfermedades intestinales, las enfermedades gastroenterológicas y la insu�ciencia 
intestinal. El segundo grupo de diagnóstico se subdivide a su vez en dos grupos de trabajo que 
se ocupan de las malformaciones del diagrama y los defectos de la pared abdominal. 

RER de anomalías  
(digestivas y gastrointestinales) 
hereditarias y congØnitas (ERNICA)

Los grupos de trabajo estÆn codirigidos por 
profesionales sanitarios de ERNICA y repre-
sentantes de los pacientes. Cada grupo de 
diagnóstico cuenta con nueve Æreas de trabajo 
que se encargan de la gestión, la difusión, 
la evaluación, las normas de asistencia, la 
formación, la investigación, la sanidad elec-
trónica, la medicina fetal y el establecimiento 
de redes de contacto. 

El objetivo de ERNICA es poner en comœn la 
experiencia, los conocimientos y los recursos 
especí�cos de cada enfermedad en toda la 
UE/EEE para alcanzar objetivos en materia de 
salud que, de otro modo, serían inalcanzables 
en ningœn país individualmente. Estos obje-
tivos incluyen el desarrollo de competencias 
clínicas, un mayor acceso de los pacientes a 
una atención especializada de alta calidad 
y la transmisión de una mejor información 
especí�ca sobre el diagnóstico a los profesio-
nales sanitarios, los pacientes y sus familias 
y cuidadores. 

Con ello, ERNICA tambiØn pretende reducir 
las desigualdades en materia de salud en 
toda Europa mediante la normalización de las 
prÆcticas y la accesibilidad de la asistencia, 
la información y los recursos de alta calidad 
a los prestadores de asistencia sanitaria, los 
pacientes, sus familiares y cuidadores en 
toda Europa. 
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Integración, coordinación y colaboración:  
los Estados miembros y las RER

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

En 2022 se incorporaron 620 nuevos prestadores de asistencia sanitaria a las RER, lo que 
elevó el nœmero total de miembros a mÆs de 1 400. Esta es una buena noticia no solo para 
los pacientes, que ahora tienen mÆs acceso que nunca a servicios sanitarios altamente 
especializados, sino tambiØn para los mØdicos que se bene�cian de la colaboración con otros 
expertos de toda la UE y Noruega.

Sin embargo, la expansión tambiØn plantea retos 
relacionados con la coordinación y la cooperación, 
y ahí es donde el Consejo de Estados miem-
bros desempeæa una labor crucial. El Consejo ha 
guiado el desarrollo de las RER desde el inicio 
hasta hoy. Aprobó las primeras redes en 2017 
y se encargarÆ de aprobar tambiØn cualquier 
nueva RER en el futuro. Otra de las prioridades 
es integrar el trabajo de las RER en los sistemas 
nacionales de salud y garantizar la armonización 
de sus objetivos principales.

«La situación ha cambiado notablemente», a�rma 
Till Voigtländer, copresidente del Consejo. «Las 
RER han evolucionado y ahora estÆn plenamente 
operativas. El grupo de coordinadores de las RER 
ha trabajado de manera muy activa y e�ciente, 
demostrando ser un importante socio colabo-
rador para el Consejo».

«Los coordinadores de las RER y sus equipos 
trabajan con empeæo para encontrar formas 
e�caces y económicas de supervisar el rendi-
miento de las redes, desarrollar y organizar los 
registros, compartir y difundir conocimientos, 
impartir formaciones y cumplir las normas Øticas 
y jurídicas mÆs rigurosas», aæade Voigtländer. 
«TambiØn han desempeæado un papel decisivo 
en el desarrollo del Sistema de Gestión Clínica de 
los Pacientes, que es fundamental para ofrecer 
un diagnóstico, un tratamiento y una asistencia 
mÆs rÆpidos y mejores para las personas que 
padecen enfermedades raras».

El Consejo tambiØn se encarga de aprobar la 
adhesión de nuevos prestadores de asistencia 
sanitaria y las œltimas incorporaciones son el 
resultado de un proceso riguroso que comenzó 
con la convocatoria de candidaturas en 2019. 
Este proceso se complicó aœn mÆs por el Brexit y 
la consiguiente pØrdida de conocimientos espe-
cializados de los prestadores de asistencia sani-
taria con sede en el Reino Unido. Pero con las 
nuevas incorporaciones el foco vuelve a situarse 
en la evaluación y la mejora de la calidad de la 
asistencia prestada tanto por las RER y como por 
los propios prestadores de asistencia sanitaria.   

Un elemento esencial para seguir mejorando 
las RER es AMEQUIS, un sistema integrado de 
evaluación, seguimiento y mejora de la calidad. 
Un organismo independiente evaluarÆ las RER 
para determinar los puntos fuertes y dØbiles, 
y garantizar que se escuchen las opiniones de 
todas las partes implicadas, en particular de los 
pacientes y de sus familias. La labor del Consejo 
serÆ crucial en este sentido, ya que se encar-
garÆ de acordar cuando sea necesario planes 
de mejora para las RER y los prestadores de 
asistencia sanitaria.   

A partir de 2022, la acción conjunta sobre la 
integración de las RER requerirÆ una colabo-
ración aœn mayor entre los Estados miembros, 
que sentarÆn los cimientos para que las RER 
del futuro estØn plenamente integradas en los 
sistemas nacionales de salud y que la armoni-
zación con los socios europeos sea perfecta. La 
Comisión coordinarÆ el proceso con el grupo de 
coordinadores de las RER, cuyo trabajo es vital 
para la implantación de estas redes. La inte-
gración, la coordinación y la colaboración serÆn 
fundamentales para garantizar el Øxito de las 
RER en la próxima fase del proceso.

«Cada vez son mÆs los interesados que par-
ticipan en el proyecto de las RER, entre ellos, 
gestores hospitalarios y grupos de defensa de 
los pacientes», a�rma el profesor Voigtländer. 
«Esta es una buena noticia y debemos estar muy 
satisfechos. Sin embargo, los Estados miem-
bros no pueden hacer frente a esta carga de 
trabajo en solitario. Por tanto, debemos refor-
zar la colaboración y seguir trabajando juntos. 
Solo así podremos sacar el mÆximo partido de 
las redes: un proyecto que ya es la envidia del 
resto del mundo».

Profesor  
Till Voigtländer
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COORDINADOR DE LA RED 

Profesor Thomas O. F. Wagner 
Universitätsklinikum, FrÆncfort, 
Alemania 

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

Las enfermedades respiratorias complejas requieren asistencia multidisciplinaria y apoyo 
psicosocial. Su complejidad puede deberse al mecanismo genØtico subyacente de la 
enfermedad, a los cambios derivados y los daæos in�igidos a otros sistemas de órganos.  
Un diagnóstico precoz y el acceso a una asistencia especializada pueden mejorar la 
evolución de muchas de estas enfermedades.

RER de enfermedades respiratorias 
(ERN LUNG)

ERN LUNG aborda varias enfermedades res-
piratorias raras y complejas, como la �brosis 
pulmonar idiopÆtica, la �brosis quística, la 
bronquiectasia no debida a �brosis quística, 
la hipertensión pulmonar, la discinesia ciliar 
primaria, el dØ�cit de alfa-1 antitripsina, el 
mesotelioma y la disfunción crónica de aloin-
jerto pulmonar.

La red pretende reforzar los conocimientos 
especializados en toda Europa para mejo-
rar las normas de asistencia, la calidad de 
vida y el pronóstico para todo el espectro de 
enfermedades pulmonares raras. Los miem-
bros de la red elaboran y difunden directri-
ces, promocionan enfoques de tratamiento 
comunes, mejoran el acceso transfronterizo 
al diagnóstico y al tratamiento, inician y apo-
yan registros y recopilan cohortes su�ciente-
mente amplias para los estudios clínicos, el 
desarrollo de medicamentos y los estudios 
de historia natural.

ERN LUNG ofrece a los pacientes acceso 
a equipos interdisciplinarios y proporciona 
segundas opiniones en línea sobre casos 
complejos sin necesidad de que los pacien-
tes se desplacen. Esto se logra a travØs de 
un sistema de asesoramiento de expertos 
en línea, mediante debates en los grupos de 
expertos en línea y, en su caso, mediante la 
derivación transfronteriza.
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COORDINADORA DE LA RED

Profesora Christine Bodemer 
Assistance Publique-Hôpitaux 
de Paris, Hôpital Necker-Enfants 
Malades, Francia 

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

Muchas enfermedades dermatológicas tienen un grave impacto en los pacientes y pueden 
asociarse a un riesgo de cÆncer. El diagnóstico de las enfermedades dermatológicas raras y 
complejas consiste en una evaluación completa de la piel y la membrana mucosa, así como de 
otros sistemas, y biopsias de la piel. Solo un dermatólogo con experiencia puede diferenciar estas 
enfermedades complejas. La falta de un diagnóstico experto es una barrera para el tratamiento y 
puede signi�car una profunda carga física y psicológica para los pacientes. 

RER de enfermedades dermatológicas 
(ERN Skin)  

Esta red reœne a destacados expertos en el 
Æmbito de las enfermedades dermatológicas 
raras en niæos y adultos para intercambiar 
conocimientos, actualizar y elaborar direc-
trices de mejores prÆcticas, mejorar la for-
mación de los profesionales y la educación 
de los pacientes, así como crear programas 
de investigación.

Su objetivo es mejorar la organización de 
la asistencia sanitaria mediante la puesta 
en comœn de recursos, incluida una plata-
forma para llevar a cabo debates colabora-
tivos sobre casos difíciles con expertos. Para 
cada enfermedad cubierta, los principales 
equipos multidisciplinarios incluyen, como 
mínimo, un dermatólogo, un enfermero, un 
psicólogo, un genetista, un nutricionista y 
un patólogo, junto con otros especialistas 
segœn el caso. 

ERN Skin tambiØn elabora registros de enfer-
medades dermatológicas raras, que permitan 
la participación en programas de investigación 
y ensayos clínicos con pacientes debidamente 
caracterizados, así como la incentivación de 
la investigación terapØutica con cohortes de 
pacientes su�cientemente amplias. AdemÆs, 
se llevarÆ a cabo un estudio socioeconómico 
exhaustivo sobre las cargas de cada enfer-
medad. 
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COORDINADOR DE LA RED 

Profesor Dr. Jean-Yves Blay 
Centre LØon BØrard, Lyon, Francia

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

El proyecto de Vigilancia de los cÆnceres raros en Europa (RARECARE) de�ne los cÆnceres 
raros como aquellos trastornos malignos con una incidencia inferior a seis casos por cada 
100 000 habitantes al aæo. Estos cÆnceres representan entre el 20 % y el 25 % de todos 
los nuevos diagnósticos de cÆncer y el 30 % del total de fallecimientos debidos a esta 
enfermedad. 

RER de cÆnceres en adultos  
(tumores sólidos) (ERN EURACAN) 

Los expertos estÆn de acuerdo en que los 
pacientes con cÆnceres raros deben deri-
varse, desde el diagnóstico inicial, a centros 
de referencia certi�cados. Esto les permite 
bene�ciarse de los conocimientos tØcnicos 
multidisciplinarios mÆs actualizados (desde 
terapias e�caces hasta directrices de trata-
miento basadas en datos contrastados) y 
garantiza una asistencia adecuada a todos 
los pacientes, independientemente del punto 
de acceso inicial.

ERN EURACAN abarca mÆs de 300 tipos de 
cÆncer raros de tumores sólidos en adultos 
y los agrupa en diez categorías que corres-
ponden a la clasi�cación de RARECARE y la 
Clasi�cación Internacional de Enfermedades 
(CIE-10). La red colabora estrechamente con 
representantes de los pacientes de los ePAG 
para proporcionar información y ofrecer pers-
pectivas sobre las necesidades y expectativas 
de los pacientes.

Desde su creación, EURACAN ha llegado 
a veintisØis países de la UE y del EEE, con 
el objetivo de normalizar la gestión de los 
pacientes y mejorar las tasas de supervi-
vencia mediante la generación y el intercam-
bio de herramientas de mejores prÆcticas 
y la actualización periódica de las directri-
ces sobre prÆcticas clínicas terapØuticas y 

diagnósticas en colaboración con diversas 
sociedades cientí�cas. La red ha desarrollado 
herramientas de comunicación en todas las 
lenguas para pacientes y mØdicos, mientras 
que el proyecto STARTER (que pone en mar-
cha un Registro Europeo de Tumores Raros 
en Adultos) estÆ creando una herramienta 
crucial para el futuro: el modelo de registro 
federado EURACAN.

ERN EURACAN se basa en redes clínicas y 
de investigación existentes y en ensayos 
clínicos que han tenido Øxito a travØs de 
la Organización Europea de Investigación y 
Tratamiento del CÆncer (OEITC), la Sociedad 
Europea de Tumores Neuroendocrinos (ENETS), 
la Red de CÆncer de Tejidos Conjuntivos 
(Conticanet) y varios programas de investi-
gación anteriores de la UE, en particular los 
proyectos de SPECTA/Arcagen y TRacKING 
iniciados por EURACAN.
















































