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;Por qué atencion primaria?

Cubre, o deberia cubrir, al 100% de la poblacion
Es la puerta de entrada al SNS

Se estima que cada medico de familia tiene en su
cupo unos 20 pacientes con una ER

Los medicos de familia abordan a sus pacientes
siguiendo el modelo biopsicosocial



Algoritmo diagnostico del paciente con ER




‘ Conocimientos de los médicos
acerca de las ER

»lgnora las caracteristicas de ER: 38%.
» Malinterpreta sus necesidades: 46%.
»Reconocen solo Ers visibles: 29%.

»lgnoran los recursos disponibles: 95%




Como se perciben los pacientes con ER en
las consultas

Pacientes demandantes e hiperfrecuentadores,
elevada co-morbilidad ("me vuelve loca”)

Actividad propia de las “consultas de los
especialistas”

Conocimiento escaso de las ER (“no tengo ni idea”)
Paciente “informado” ( “me estresa”)

Escasa coordinacion entre niveles asistenciales.
Lucha contra el sistema y la burocracia



La Vida es como una
caja de bombones...

-..nNunca sabhes que te va a tocar.



Fibrosis Quistica
Prevalencia: 0,1 — 0,9/ 10.000
Herencia: Autosomica Recesiva

Produccion de sudor con un alto contenido en
sales y de secreciones mucosas con una
viscosidad anormal, s/t pulmones y pancreas

Mala calidad vida y mortalidad precoz.
Tto: Soporte. Trasplantes. C. genético.
Es una Enfermedad Rara



Telangiectasia Hemorragica Hereditaria
(Ent. de Rendu-Osler-Weber)
Prevalencia: <1,5/10.000
Herencia: AD - Displasia vascular
Epistaxis (espontaneas y recidivantes)
Telangiectasias muco-cutaneas
Fistulas A-V (pulmoén, SNC, digestivo...)

Tto: Soporte ( transfusional por anemia
severa)

Mala calidad de vida. Es una Enf. Rara




http://cermis.t
[oermis.net




Ent. De Von Hippel-Lindau

Prevalencia 0,1-0,9/10.000

AD, mutacidon gen supresor de tumores. 20%
mut. de novo. Inicio edad adulta

Predisposicion al cancer : retina y cerebelo,
hemangioblastomas, Ca. Células renales,
feocromocitoma, CCR.

No existe tto curativo, la cirugia es el mas
eficaz.

Dx. prenatal y consejo genético. Es ER



Acondroplasia

Prevalencia 0,1-0,9/10.000

AD, mas del 90% son mutacion de novo
en gen FGFRS3.

Forma mas frecuente de displasia 0sea.
EE cortas con hiperlordosis lumbar,
macrocefalia, frente alta y nariz silla.

Tto paliativo ortopédico /quirdrgico.
Es una Enfermedad Rara






Sindrome de Williams

Prevalencia inferior a 1-5/10.000

Enf. Genética, por delecidon espontanea en el
cromosoma /q11.23.

Clinica: Discapacidad intelectual, Estenosis
Adrtica y pulmonar, rasgos faciales tipicos
"cara de duende”, laxitud articular, Hiperacusia

NoO existe tratamiento curativo
Es una Enfermedad Rara






Melanoma

Prevalencia inferior al 1/10.000
Tumor cutaneo maligno

Al margen de su evolucion y pronostico, hay toda
una atencion protocolizada alrededor de el en el
sistema sanitario.

Todos los canceres excepto el de pulmon, mama,
higado y colon podrian ser considerados por
prevalencia enfermedades raras.

No son enfermedades raras



lL.eucodistrofia Metacromatica

Prevalencia 0,6/10.000

Enf. Neurodegenerativa (acumulacion de
sulfatidos). Déficit Arilsulfatasa A

Herencia: Autosdmica Recesiva
Deterioro cognitivo y motor progresivo.
Mal prondstico y mala calidad de vida
Tto: Tx Meéedula, Tt® enzima sustitutiva
Es una Enfermedad Rara



Glucogenosis Tipo V 0O
Enf. MacArdle

Prevalencia: Desconocida.

Enf. por depdsito de glucdgeno, por déficit de
Miofosforilasa.

Herencia : A. Recesiva.

Intolerancia precoz al ejercicio: dolor, fatiga y
contracturas

Mioglobinuria, y riesgo de rabdomiolisis.
Es una ER -



Sindrome de Wolfram

Prevalencia 1/160.000
AR. Inicio en la infancia.

DIDMOAD: Diabetes insipida, mellitus tipo
|, atrofia optica y sordera

Tto. Sintomatico

Mala calidad de vida, evoluciona
progresivamente a muerte temprana

Es una ER



Enfermedades raras

Enfermedad crénica de baja prevalencia. (menos de 5 por 10.000)
Elevada morbimortalidad

Afectacion significativa de la calidad de vida

Son pacientes con necesidades especiales generalmente no cubiertas

Falta de interés en su investigacion, en el desarrollo de farmacos para
su tratamiento y en general en la atencion de los pacientes que las
padecen.



La paradoja de la rareza

millones

Espana: 3
millones

10-15

Base genética
(80%) y escasa
investigacion

Carecen de

fratamiento.
Medicamentos
huérfanos

Diagndstico
dificil, costoso
y prolongado
en el fiempo




Historia de las ER
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El firmamento de las ER
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Empoderamiento
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Psicoldgico: Identificacion como grupo que
encara problemas similares

Biomédico: Promueven investigacion.
Mejoran salud y calidad de vida.

Epistemologico: Sus experiencias constituyen
conocimiento diferente al de los profesionales
de la salud.

Politico: Creen legitimo participar en la toma
de decisiones sobre todo lo que les afecte.




Necesidades de los pacientes

Acceso al diagnostico correcto

Informacion
Promocion del conocimiento cientifico

Eliminar barreras
Calidad asistencial equitativa y simetrica

Coordinacion



estudio ENSERIO

Mas del 50% No sabe / no contesta
2,88% 11,18% Menos del 10%

Entre el 40 o,
y el 50% _ﬁ_j\ \ _— 21,00%

-

3,35%

Entre el 30% *

y el 40%
8,31%

\ Entre el 10y el 20%
| B 27,32%
Entre el 20y el 30%
19,97%




¢ Qué necesitan los medicos para
mejorar la atencion?

» Tiempo para la atencidon adecuada del paciente.

»Formacion especifica en ERs que les permita
tratar al paciente y empatizar con él.

»Recursos online o material de apoyo.

»Que se generen infraestructuras asistenciales o
gue se den a conocer las existentes.

» Protocolizar la atencidn al paciente.

> Potenciar la coordinacion de los distintos
niveles asistenciales.



Obstaculos...




La asistencia sanitaria
Jun cajon de-sastrer




‘ I.a elevada demanda asistencial




La dispersion en la consulta




La falta de formacion especifica

Maroteaux Lamy, Sindrome de ﬁ;a;/t?rsc)z;sr:go':va,mlzi;\;rmedad de E'CK' ngeémeda(é de
C1 Estearasa (tipo 2 con ascitis), Deficit de la D¢ . . eye, Sin rzame ¢
PP Zollinger Ellison, Sindrome de Degeneracién Cortico Basal
Sulfatasa, Déficit de**(que sulfatasa?) . . ! .
Enfermedad 6sea de von Recklinghausen Atrofia Olivopontocerebelosa

Agammaglobulinemia Primaria
Nezelof, Sindrome de
Inmunodeficiencia combinada
APECED, Sindrome

Autoinmune linfoproliferativo, Sindrome
Anemia Perniciosa

Anemia megaloblastica familiar
Sindrome de Minkowski- Chauffard
Fosfoglicerol Quinasa, Déficit de
Talasemia Minor

Anemia de Células Falciformes
Anemia Hemolitica Adquirida Autoinmune
Hemolitico Urémico, Sindrome
Marchiafava Michelli, Sindrome de
Anemia de Blackfan Diamond
Anemia Sideroblastica

Hemofilia A

Hemofilia B

Factor XlII, Déficit de
Antifosfolipidico, Sindrome
Sindrome de desfibrinizacion
Antitrombina llI, Déficit de

Purpura de Schonlein Henoch
Fechtner, Sindrome de
Trombocitopenia Esencial
Agranulocitosis Adquirida
Granulomatosis infantil

Banti, Sindrome de

Mielofibrosis Idiopatica
Binswanger, Enfermedad de
Korsakoff, Sindrome de (no alcohdlico)
Sindrome de Kanner

Atrofia Dentatorubropallidoluisiana (DRPLA)
Huntington, Enfermedad de

Distonia Mioclénica Idiopatica

Disfonia Crénica Espasmoédica
Sindrome de las piernas inquietas
Ataxia de Friedreich

Paraplejia Espéastica Hereditaria
Disinergia cerebelar mioténica de Hunt
Roussy Levy, Sindrome de

Ataxia Telangiectasia

Atrofia Muscular Espinal Infantil
Kennedy, Enfermedad de

Mill, enfermedad de

Siringomielia

Claude Bernard Horner, Sindrome de
Esclerosis mdltiple

Jerplasia Supid
.smo

= Déficit de

Devic, Enfermedad de
Balo, Enfermedad de
Marchiafava Bignami, Enfermedad de
Pardélisis Cerebral infanti NEOM
Foville, sindrome de
Epilepsia Mioclénica juvenil
Landau Kleffner, Sindrome de
Quiste Aracnoideo
\ de Hipoventilacién Central Congénita, Sindrome de la
-~ Kleine Levin, Sindrome de

Quiste de Tarlov

Dejerine Sottas, Enfermedad de
Charcot Marie Tooth, Enfermedad de
Neuropatia Sensorial Hereditaria, tipo Il
Refsum, Enfermedad de

Rett, Sindrome de al Paralisis Supranyclear Progresiva
Neurosis Obsesivo Compulsiva Paraproteinen . . Gylllaln Earre, $|ndrome de
Anorexia Nerviosa IgM cadena pesada, enfermeuac.. de Miastenia Gravis
Gilles de la Tourette, Sindrome de Macroglobulinemia de Waldenstrom Distrofia Muscular Congénita Tipo Fukuyama
Distonia paroxistica nocturna Pseudocolinesterasa, Déficit de Miopatia escapulo peronea
Mutismo selectivo Wilson, Enfermedad de Thomgen, Er.\ffer.medac‘i qe
Epilepsia, Hemiplejia y Retraso Mental Pseudohipoparatiroidismo Distrofia Retlnlnlgna Hialina
Machado Joseph, enfermedad de Fibrosis Quistica Cogan Reese, Sindrome de
Seitelberger, enfermedad de Protoporfiria Eritropoyética Hipertensién Pulmonar Primaria
Peritonitis paroxistica familiar** Miocarditis de Células Gigantes

Rett, Sindrome de



‘ La falta de Infraestructuras




I.a falta de coordinacion

L
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Y ventajas. ..




'Hablemos en psicosocial. .. expertos
en comunicat. ..




Los equipos multidisciplinares de
Atencion Primaria

Matrona

Médico de
familia

Asistente
social

Fisioterapeuta DUE




“Vuelva usted manana... o la semana

27

que viene...




“Conociendo las fuentes”
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El Protocolo DICE-APER: una

herramienta de formacion




No interfiere en la comunicaciéon

Mejora la comunicacién con mi

Empeora la comunicacién con mi

Uso de internet por los usuarios/pacientes

Encuesta del Observatorio Nacional de Telecomunicaciones 2011

Busqueda de informacion en Internet y uso por el paciente en la consulta médica
Antes de la consulta Después de la consulta

29,7 % 54,6%

Internautas que buscan Internautas hacen la
informacion en Internet consulta en Internet tras
antes de una consulta la consulta médica
meédica

PERFIL TECNOLOGICO DE LOS CIUDADANOS

89,3%

ST v S 75,00 )
N

meédico - 16,1%

66,4 %

” r o
médico . e -

TELEFONIA MOVIL  ORDENADOR ACCESO A INTERNET INTERNAUTA



http://www.ontsi.red.es/ontsi/

Origen del protocolo

No existen herramientas “generales” para
ayudar al personal sanitario a mejorar la
atencion de los pacientes en ER

Las ER son muy numerosas y heterogéneas
pero la inmensa mayoria presentan
necesidades comunes

INTERNET es accesible desde la gran
mayoria de las consultas medicas de nuestro
pais



Objetivos del protocolo

Cubrir las necesidades de los pacientes con
ER en AP

o Coordinacion
o Acompanamiento

Cubrir las necesidades del medico de AP a la
hora de atender pacientes con ER

a Informacion - Formacion
a Protocolizar la atencidn
o Creacion de circuitos/equipos asistenciales



Nomenclatura DICE-APER

Diagnostico
Informacion
Coordinacion
Epidemiologia
Atencion Primaria
Enfermedades Raras




Acceso al protocolo

Se accede desde la direccion:
http://dice-aper.semfyc.es

Ya accesible desde varias webs: SEMFyC,
FEDER, lIER, SEMG... y la intranet de
algunos Servicios de Salud

Va dirigido a TODOS los profesionales
sanitarios

Presencia en buscadores como primera
entrada



http://dice-aper.semfyc.es/

Relevancia del protocolo

Es la Unica herramienta disponible, no existe
nada parecido a ninguna escala

A lo largo de 2015 el numero de visitantes se ha
multiplicado por 10

El 15% de los visitantes lo hacen desde fuera
de Espana

Se esta implementando como una herramienta
de consulta en los programas de gestion de
historias clinicas de algunas CCAA
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BIENVENIDOS AL PROTOCOLO DICE DE
ATENCION PRIMARIA DE ENFERMEDADES RARAS (DICE-APER).

<QUE SON LAS ENFERMEDADES RARAS? OBJETIVOS DEL PROTOCOLO DICE-APER ¢SOBRECARGARA  MI

CONSULTA?

TRABAJO EN LA

Las Enfermedades Raras (ER) son, en general, un
conjunto de enfermedades cronicas muy diversas que
se caracterizan por su baja prevalencia (menos de 5
por cada 10000 habitantes), elevada morbilidad, y
mortalidad precoz. Ademds, su baja prevalencia ha
condicionado hasta hace bien poco el que h
investigacion alrededor de ellas sea escasa y los

tratamientos en la mayoria de los casos inexistentes.

Se entiende, por tanto, que los pacientes que las

1.- Diagnéstico (D): Identificar a las personas que
tienen un diagndstico correspondiente 3 alguna de las
enfermedades raras descritas, o bien estdn en estudio
bajo sospecha de poder tenerla. Esta identificacion
conlleva de forma inmediata la salvaguarda de esa
informacion en el propio sistema de la consulta del
médico (papel o aplicacion informatica de AP)

2.- Informacién (I): Proporcionar una informacion

El protocolo que ahora se presenta no pretende crear
mds sobrecarga de trabgjo. Por le contrario, lo que se
persigue es ordenar de forma ldgica, aquellas tareas
que podrian ser cubiertas por los médicos de atencidn
primaria en relacién a los pacientes de su cupo afectos
de enfermedades raras.

Sus objetivos se deben desarrollar bajo  unas

Done

CRONE

+5 Inicio

€ Internet




cComo sabemos st es una ER?

' @ ENFERMEDADES RARAS X

€& — C [ dice-aper.semfyc.es/web/buscador.php e

m i

Buscador

¢COMO SABEMOS SI ES UNA ENFERMEDAD RARA?
En primer lugar, debemos confirmar que el diagndstico que trae el paciente es el de una ER. Haciendo clic AQUI accederds a un buscador donde podrds introducir en
diagndstico del paciente y confirmar si se trata de una ER.
Sino aparece pero tienes dudas acerca de fa enfermedad en cuestidn, puedes enviar un correo electronico iabaitua@isciii.es.

iDEJA EL DIAGNOSTICO SIEMPRE REFLEJADO EN LA HISTORIA CLINICA INDICANDO QUE ES UNA ENFERMEDAD RARA!

© 2014 SEMFYC | Diputadié, 320. 08009 Barcelona | Tel.: 93 317 03 33 [ Fax: 93 317 77 72 | semfyc@semfyc.es | Aviso Legal




‘ Buscador de ER

[ Instituto de Salud Carlos I %

e > C [ https://registroraras.isciii.es/semfyc/semfycaspx 'i‘l?l

»Proyecto SEMFYC-IIER

PrOTOCOLO DE DIAGNGSTICO, INFORMACION, COORDINACION Y EPIDEMIOLOGIA DE ATENCION PRIMARIA
PARA PERSONAS CON ENFERMEDADES RARAS (DICE-APER)

Colaboran -

- Grupo de Trabajo de Genética Clinica y Enfermedades Raras (SEMFYC)

- Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras (ISCII)

- Centro de Referencia Estatal de Atenddn a Personas con Enfermedades Raras y sus Familias (CREER-IMSERSO)
- Federadén Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER)

Consultar Lista de enfermedades raras

Enfermedad
IAc ondroplasia

Indice de Enfermedades

[o=9] [a] (8] [c] [} (€] [€] [c] [u] (] [o] (x| [u] [sa] [n] [] [ [e] [Q] [&] [5] [ [w] [v] [w] [x] [¥] [2]

Buscar Lim piar

B Colaboran:

vr




‘ Codificacion de las ER

e o

RN [ https://registroraras.isciii.es/semfyc/semfycaspx *l

B Consultar Lista de enfermedades raras

Enfermedad
|Ac ondroplasia

B Indice de Enfermedades

[o-9] [a] [&] [c] [0} (€] [&] [€] [a] (] [of [x] [u] [ma] [n] [§] [0 [e] [Q] [&] [5] [x] [u] ¥ W] [x] [¥] 2]

Buscar Limpiar

Enfermedad Informacian CIETOD CIE 10 Ampliado CIE9 Orphan

Acondroplasia =B Q774 a0 15

Acondroplasia agammaglobulinemia tipo suiza z H 0e22 oo 933

Acondroplasia agammaglobulinemia tipo suiza ey Ds22 oo 935
Acondroplasia severa - retraso del desarrollo - acantosis nigricans = == Q774 oo 85165
Acondroplasia y anomalia de FGFR3 ey 0o 93420

Displasia, epifisis miltiples, y pseudoacondroplasia ] 93429

Pseudoacondroplasia ey 750

B Colaboran:

& .. , e
semFYC 'L @dberer & W
SRR SreCr pEDER

Instituto de Salud Carlos Il - Avda. Menforte de Lemos, 5, 28029. Madrid - Tel.: 91 822 20 32 - Fax: 91 387 78 95 registro.raras@isciii.es
Inicio | Contacto | Accesiblidad




‘ Fichas informativas

'Eﬂ ENFERMEDADES RARAS x‘ [ Instituto de Salud Carlos I xya Orphanet: Acondroplasia % %}

= = C [ www.orphanet/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=ES&Expert=15 Py

. . Acondroplasia

Nimero de Orphanet : ORPHA1S CIE-10 : avv.4
Sindnimos : - ORI : 100800 [~
Prevalencia : 1-8 /100 000 UMLS : cooo1080
Herencia : Autosomico dominate Me5sH : Doo0130
Edad de inicio o Neonatal / infancia MedDRA : 10000452
aparicicn : SNOMED CT : BA268005

RESUMEN Informacién adicional

La acondroplasia, la forma mas comin de condrodisplasia, se caracteriza por
rizomelia, lordosis lumbar exagerada, braguidactiia y macrocefalia con
prominencia frontal e hipoplasia del tercio medic facial.

Mas informacidn sobre esta
lenfermedad

> Clasificaciones (3}

> Genes (1)

> Publicacicnes en Pubmed [7]
= Paginas Web (12}

Recursos sanitarios para esta
lenfermedad

A nivel mundial se calcula una incidencia de alrededor de 1/25.000 nacidos vivos.

Los rasgos clinicos caracteristicos son visibles al nacer. La adquisicion completa

de las habilidades motoras es mas lenta debido a las piernas cortas, cuello corto

vy cabeza grande, ademas de |a hipotenia. La hipoplasia del tercic medio facial en

combinacidn con la hipertrofia de adenocides v amigdalas puede dar lugar a una > Centros expertos (188)

apnea del suefio obhstructiva. La otitis media crénica puede producir problemas de = Testdiagnasticos (153)

audicidn. El apifiamiente dental es comun. La cifosis toracolumbar es muy comuin - Aanacmnesde ?amentes &1
. . " . . . . > Medicamentos huérfanos (3}

en la infancia. La mayoria de las articulaciones pueden ser hiperextensibles vy las

manos son anchas, cortas v en forma de tridente. Puede encontrarse una

compresion espinal a nivel del foramen magnum en la infancia causando apnea > Proyectos de investigacion (18)

central, retraso en el desarrollo, y sintomas por afectacidn de las vias largas = Ensayos clinicos (0}

motoras. A menudo se produce genu varo en la infancia. También hay un riesgo = Registros y biobancos (45)

pequefic de hidrocefalia, con presién wvenosa intracranesal elevada. La estenosis > Redes (11)

en la parte inferior del canal medular, acompanada de déficits neurcldgicos tiene Informes de Orphanet

una mayor frecuencia en la edad adulta, asi como la enfermedad cardiovascular. = Prevalencia

La obesidad ez un problema comdn. Los adultos alcanzan una altura de 131+5.6 = Medicamantos huérfancs en Europa

cm (hombres) v 124459 cm (mujeres). Las mujeres afectadas deben dar a luz

por cesarea.

Investigacion sobre esta enfermedad

Participar / informarse

> Leer el boletin de informacion
> Leerel OJRD [~]

La acondropaszia se debe a mutaciones en el gen receptor 3 del factor de 5 Tosdimcr ey

crecimiento de fibroblastos (FGFR3), que codifica un receptor transmembrana,




‘Buscador por sintomas y signos

&« C | [ www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_DiagnosisAssistance.php?Ing=ES <=

OI"DhOﬂet Idiomas: FR | EN DE | I | PT | NL

Pagina principal
Ayuda
Contacte con nosotros

Portal de informacidn de enfermedades Las enfermedades raras son ninoritarias,
raras y medicamentos huérfanos

" Inserm =* |

Centros T Proyectos y | Asoci nes fFesi _ Otra
expertos diagnbsticos Ensayos de pacientes informacion
huérfanos
Enciclopedia para | Er =

Busqueda ‘ Clasificaciones Genes ‘

pero sus pacientes NUIMerosos

P! L
emergencia

Pagina principal » Enferme- dades raras » Busqueda por signo | Seleccionar idioma Imprimir B

Con la tecnologia de Google Traductor de Google
BUSQUEDA SIMPLE

Paso 1: seleccionar una regla de consulta Paso 2: Seleccionar los signos clinicos

Obligatorie -

Opcional Tesauro
Obligatoric -

Opcional Tesauro
Obligatorie -

Opcicnal Tesauro
Obligatoric

Opcicnal Tesauro
Obligatorio

Opcienal m Tesauro

Paso 3: Seleccionar la enfermedad

0K




Recursos descargables

ia Esifal de Atencicna Pors
Fﬂmedlduﬁmymﬁmiu wrnlﬁglmmmwﬂm

4
=] lrhmndldemnl. yeane centr de all especilaciin
en servicios e apoyo 1 famias y cuidadorss y en servinice de
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Habla con nosotros
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Coordinacion con otros niveles
asistenciales

Estimado/a colega,

Soy el/la Dr./Dra. NOMBRE APELLIDO1 APELLIDO 2, médico de familia del
Centro de Salud NOMBRE DEL CENTRO DE SALUD en NOMBRE DE LA
CIUDAD Y PROVINCIA DEL PACIENTE, y tengo el placer de dirigirme a ti
porque D/D? NOMBRE APELLIDO1 APELIDO 2 DEL PACIENTE es una de las
personas pertenecientes a mi cupo de pacientes. Como sin duda conoces, padece una
enfermedad de las denominadas como “raras” conocida como NOMBRE DE LA
ENFERMEDAD vy siguiendo el protocolo de actuacion en Atencion Primaria que
SEMFYC ha consensuado con la organizacion de pacientes (FEDER), asi como con
otros organismos del Estado para la mejora de la atencion sanitaria de estas personas,
me pongo contacto contigo, contando con la autorizacion previa de esta persona o de
sus tutores/padres, para cooperar contigo en todo aquello que se refiera a los cuidados
y tratamientos que el pacientes necesite y tengan que ser administrados en nuestro
ambito. Al mismo tiempo, también me gustaria hacerte saber que desde mi posicion
de medico de atencion primaria del paciente, estaria a tu disposicion para comunicarte
todas aquellas novedades en su curso clinico que requieran de tu supervision y/o
opinion como especialista. Creo que de este modo la coordinacion de la atencion
sanitaria de este paciente en concreto puede verse mejorada y la informacion entre
nosotros ser mas fluida.

Por todo ello, te comunico mi disponibilidad en este teléfono: TELEFONO, o
mediante este email: EMAIL. Del mismo modo, me gustaria me hicieras saber de la
forma de contacto habitual mas sencilla para futuros contactos.

Atentamente,



‘ El registro nacional
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» Bienvenido al Registro de Enfermedades Raras

Para registrarse pulse Para registrarse por correo postal Para Consultar el estado de la
siguiente boton pulse siguiente botdén solicitud pulse siguiente boton

Bienvenidos al portal del Registro de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos 1l {ISCII), I v
desarrollado desde el seno del Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras (llER), centro |~J|t|mas NOUG'&S
perteneciente al ISClll y que también forma parte del CIBERER (Consorcio de Investigacion Biomédica en e EMIACe EXTErno
Red de Enfermedades Raras).

'-;‘ 18/04/2012-18/05/2012
El objetivo de este registro es proporcionar a los profesionales de los sistemas de salud, EURORDIS Newsletter Abril 2012
investigadores y colectivos de pacientes y familiares afectos de una enfermedad rara, un mayor nivel &% Enlace Externc
de conocimiento acerca del nimero y distribucion geografica de los pacientes afectados por éstas
enfermedades, con el abjetiva de fomentar la investigacidon sobre las mismas, aumentar su visibilidad v
favorecer la toma de decisiones para una adecuada planificacion sanitaria y una correcta distribucion
de recursos.

El registro se sustenta desde el punto de wvista legal en la orden publicada en el B.O.E de junio de

2005, (ORDEN 5CO/1730/2005, DE 31 DE MAYQ), donde se establecieron los criterios de creacidn y

funcionamiento, el lugar dionde debe estar depositada la custodia legal y la responsabilidad del = Ver mas noticias
mismo, v sobre su mantenimiento y ulterior desarrollo. Al mismo tiempo, este registro ha sido

declarado de caracter oficial ante la Agencia Nacional de Proteccidén de Datos, en cumplimiento de la

normativa vigente relativa a la proteccion de datos personales.

El registro consta de tres pilares béasicos. Por un lado ofrece a los propios enfermos o tutores (en caso
de nifios y personas incapacitadas), la oportunidad de optar por una declaracion voluntaria e
inscribirse en este registro. Esta opcidn, les dard acceso a informacidn especifica de su enfermedad,
asi como a participar an-line en estudios sobre: uso de medicamentos, calidad de wida, analisis de la
dependencia, uso de recursos sanitarios y donacion de muestras al banco de muestras del [IER, entre
otros.




‘ Informacion sobre el biobanco
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ades raras

m Coordinacion especialista

Investigacion

¢QUIERE EL PACIENTE CONTRIBUIR A LA INVESTIGACION?

El biobanco de Enfermedades Raras es una pieza fundamental en la promocién de la investigacidn, los andlisis que ayuden al diagndstico y la blsqueda biomarcadores
prondsticos. La existencia de biobancos es por o tanto fundamental pero su baja prevalencia hace muy dificil conseguir muestras bioldgicas para desarrollar y progresar en el

conocimiento de estas enfermedades.

Por todo esto es importante comentar con tu paciente el interés que tiene disponer de una muestra biologia suya (generalmente sangre). Si el paciente estuviera interesado,

se le facilitaria al Instituto de Investigacidn en Enfermedades Raras, ISCIII los datos de dicho paciente, mediante un mensaje al correo siguiente mposada@isciii.es

A partir de dicho correo, los responsables del IIER tratarian de coordinar la extraccion de la muestra de sangre, la cual se intentaria hacer coincidir con cualguier otra extraccidn
que el paciente necesitase para su control evolutivo, evitando asi sobrecargar de pinchazos a los pacientes. Obviamente, esta coordinacidn se realizaria desde el IIER

gjustdndose a los tiempos y lugar de residencia de los pacientes.

© 2014 SEMFYC | Diputadid, 320. 08009 Barcelona | Tel.: 93 317 03 33 [ Fax: 93 317 77 72 | semfyc@semfyc.es | Aviso Legal
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