
Curso Atención Sociosanitaria 

y Educativa en Enfermedades 

 Raras 
 

Marco actual de las Enfermedades 

Raras en España. Registro Nacional y 
 Biobanco 

 
Ignacio Abaitua 
 Instituto de Investigación de Enfermedades Raras (IIER) 
 

14-16 de julio de 2014. 
 



Origen del Concepto de 
 Enfermedades Raras 

 

Regulación de la Food and Drug 
 Administration (FDA) para los 
 medicamentos huérfanos (1984) 
 

Reglamento (CE) Nº 141/2000 del 
 Parlamento Europeo y del Consejo de 
 16 de Diciembre de 1999 sobre 
 medicamentos huérfanos. 
 



Definición de Enfermedades Raras 
 

Las enfermedades raras en la Unión Europea 

son aquellas patologías que tienen una 

prevalencia inferior a 5 casos por cada 10.000 

habitantes. 

 
En EEUU menos de 200.000 casos en todo el 
 país. 
 
En Japón menos de 4 casos por cada 10.000 

habitantes. 

 



Sinónimos 
 

• Enfermedades poco comunes 
 • Enfermedades de baja prevalencia 
 • Enfermedades infrecuentes 
 • Enfermedades minoritarias 
 • Enfermedades huérfanas 
 • Enfermedades raras 
 

Atención: no son sinónimas de Enfermedades Olvidadas 
 



Características 
 Generales de las ER 

 • 246.000 personas por enfermedad en los 27 
 Estados Miembros de la UE 

 • Entre 5.000 y 8.000 enfermedades 
 • 6% del total de la población 
  29 millones de personas en la UE 

 3 millones en España 

 • Variedad en la edad de presentación 
 • 80% Genéticas, pero también ambientales 
 • Variedad en la gravedad de la expresión clínica 
 



Algunos Problemas 
 

  Pocos pacientes por cada patología y dispersos 

 geográficamente 
 

  Falta de acceso a la información sobre la 
 enfermedad: diagnóstico, cuidado y tratamiento 

 
  Descoordinación entre profesionales sanitarios 

  Impacto social y psicológico 

   Falta de dispositivos de ayuda sociales y 

 sanitarios: que origina un empobrecimiento 
 

  Falta de reconocimiento político y social 
 

  Falta de centros de atención especializados 

  Investigación fragmentada e insuficiente 

 



Dificultades para el Diagnóstico 
 



Cribado neonatal 
 Patologías recomendables para introducir en los 

 programas de cribado. 
 A M I N O A C I D O S: 

 ·Hiperfenilalaninemia / Fenilcetonuria 
 ·Defectos en la biosíntesis del cofactor tetrahidrobiopterina 
 ·Defectos en la regeneración del cofactor tetrahidrobiopterina 

·Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce (MSUD) 

·Tirosinemia Tipo I 

 A C I D O S G R A S O S 
 ·Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media (MCAD) 
 ·Deficiencia primaria de carnitina (CUD) 
 ·Deficiencia de L-3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga (LCHAD) 

·Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena muy larga (VLCAD) 

 A C I D O S O R G A N I C O S 
 ·Aciduria glutárica tipo I 
 ·Acidemia isovalérica 
 ·Aciduria 3-hidroxi 3-metil glutárica (HMG) 
 ·Deficiencia de ß-cetotiolasa 
 ·Acidemias metilmalónicas (Cbl A, B, C, D, Mut) 

·Acidemia propiónica 

 OTRAS ENFERMEDADES ENDOCRINO-METABOLICAS 
 · Hipotiroidismo congénito. 
 · Síndrome drepanocítico: hemoglobina S y sus combinaciones. 
 · Fibrosis quística 
 



Retraso diagnóstico 
 

Menos de 6 
 Diez o m ás años 

 
meses 

 21,01% 
 

24,85% 
 

Entre 4 y 9 años 
 

Entre 6 m eses y 
 17,75% 

 
un año 
 12,87% 
 Entre 1 y 3 años 

 23,52% 

 



Codificaciones 
 

•General 
 CIE (CIE-9 y CIE-10) 

 SNOMED 
 •Específicas 

 Sociedades internacionales (Metabólicas, 
óseas, etc) 
 •Por sistemas/órganos/mecanismos 

 Ej: Enf. Del Sistema nervioso; 
 Inmunodeficiencias, etc 
 •Catálogos 

 OMIM 
 Medline (términos MESH) 
 •Listados de portales de internet 

 Orphanet, NIH, etc 
 



Codificación 
 



Situación de las Enfermedades 
 Raras en España. 

 



Algunos puntos históricos 
 

Se empiezan a considerar las enfermedades 

raras como algo especial a finales de los 

años 90. 

 
Se crea un Centro de investigación para 

ellas CISATER 

 

Aparece el movimiento asociativo FEDER 
 

Red Epidemiológica de Investigación en 
 Enfermedades Raras REpIER 
 



Algunos puntos históricos 
 

CIBERER 
 

CREER 
 

La Estrategia en Enfermedades Raras 
 del Sistema Nacional de Salud 
 



Acciones europeas en el marco de 

 las enfermedades raras 

 



Recomendación del Consejo 
 

Los Estados Miembros de la Unión 

Europea acuerdan tener un plan de 

 acción nacional o una estrategia en el 
 marco de las Enfermedades Raras para 

el año 2013. 
 



Recomendación del Consejo 
 



Enfermedades Raras en España 
 Aspectos asistenciales 

 

Centros, Servicios y Unidades de Referencia 
 en el Sistema Nacional de Salud (CSUR) 
 

Objetivo: 
 
Garantizar la equidad en el acceso y una atención de 
 calidad, segura y eficiente a las personas con 
 patologías que, por sus características, precisan de 

cuidados de elevado nivel de especialización que 

requieren para su atención concentrar los casos a 

tratar en un número reducido de centros. 

 



Enfermedades Raras en España 
 Aspectos asistenciales. CSUR 
 



Enfermedades Raras en España 
 Aspectos sociales 

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

 (CREER) 

 



Enfermedades Raras en España 
 Aspectos sociales 

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

 (CREER) 

 

Convenio de colaboración 
 

Estudio de la Discapacidad y de la 
 Dependencia en las 

 Enfermedades Raras 
 



Enfermedades Raras en España 
 Aspectos sociales 

 
Federación Española de Enfermedades Raras 
 FEDER 

 

Fundada en 1999.  Es una organización sin 

ánimo de lucro dirigida íntegramente por 

afectados y familiares. Integra y representa a 

los pacientes con enfermedades raras en 

España. A través de las Asociaciones a las 

 que reúne hay representadas más de 1.500 
 patologías distintas. 
 



Federación Española de Enfermedades 
 Raras FEDER 

 

Marco de colaboración 
 

Proyecto EUROPLAN 

Proyecto Burqol-RD 

Proyecto SpainRDR 

 



Enfermedades Raras en España 
 Aspectos sociales 

 
Servicio de Información y Orientación en ER de 
 FEDER 

 Objetivo: Dar respuesta a dos de las necesidades de los 
 afectados por ER 
 

 falta de información sobre enfermedades raras 

 aislamiento que sufren los afectados. 
 
Contacto: 
 Por correo electrónico: sio@enfermedades-raras.org 

Por teléfono: 902 18 17 25 
 



Enfermedades Raras en España 
 Aspectos sociales 

 
Fundación Teletón-FEDER para la 
 Investigación de las Enfermedades Raras 

 

Creada en 2007 por la Federación Española de 

Enfermedades Raras (FEDER). 

 



Enfermedades Raras en España 
 Aspectos sociales 

 
Fundación Teletón-FEDER para la 
 Investigación de las Enfermedades Raras 

 

Marco de colaboración 
 

Mapa de investigación y recursos 

sanitarios en Enfermedades Raras 

 

Mapa de recursos en Enfermedades 
 Raras de Madrid 

 





Año 2013 de las 
 Enfermedades Raras 

 Jornada Nacional de Familias 
 
Mapa de Recursos para las 
 Enfermedades Raras 
 
Registro Nacional de 

Enfermedades Raras 

 
Telemaratón 
 
Formación sobre ER a 
 evaluadores de la discapacidad 
 
Congreso Nacional Científico 
 



Investigación en 
 Enfermedades Raras 

 Instituto de Salud Carlos III 
 

El Instituto de Salud Carlos III (ISCIII) es un 

Organismo Autónomo de la Administración 

 General del Estado, que tiene la 
 consideración de Organismo Público de 

Investigación (OPI), dedicado a la 

investigación biomédica y a la prestación 

 de servicios científico-técnicos. 
 



Instituto de Salud Carlos III 
 



Instituto de Salud Carlos III 
 

Está formado por centros de referencia dedicados 
 a la investigación científica y a la prestación de 

servicios. 

 •Centro Nacional de Epidemiología 
 •Instituto de Investigación de Enfermedades Raras 
 •Centro Nacional de Medicina Tropical 
 •Escuela Nacional de Sanidad 
 •Escuela de Medicina en el Trabajo 
 •Centro Nacional de Sanidad Ambiental 
 •Centro Nacional de Microbiología 
 



Instituto de Salud Carlos III 
 

Otros centros: 
 
•Centro Nacional de Investigaciones Oncológicas 

 (CNIO) 
 •Centro Nacional de Investigaciones 

 Cardiovasculares (CNIC) 

 •Centro de Investigación de Enfermedades 

 Neurológicas (CIEN) 

 •Fundación para la Cooperación y Salud 

 Internacional Carlos III (CSAI) 

 •Agencia de Evaluación de Tecnologías Sanitarias 
 •Biblioteca Nacional de Ciencias de la Salud. 
 



Instituto de Investigación de 

Enfermedades Raras (IIER) 
 



IIER. Sus orígenes 
 

CISAT 
 



IIER. Sus orígenes 
 

Centro de Investigación sobre el Síndrome 

del Aceite Tóxico y Enfermedades Raras 

 

Primer Centro de la Administración Española 
 dedicado específicamente a las Enfermedades 

Raras 

 



REpIER 
 

REpIER era una red de grupos de investigadores 

clínicos, epidemiólogos, farmacólogos, 

genetistas y expertos en biología molecular, que 

 con el soporte y la experiencia de las diferentes 
 Consejerías de Salud participantes, pretendía 
 abordar la investigación epidemiológica y clínica 

de las Enfermedades Raras. 

 



Atlas de Enfermedades Raras 
 



Estructura Orgánica del IIER 
 

DIRECCIÓN OFICINA DE 

 APOYO A DIRECCIÓN 
 

Convenios 
 externos 
 

CCAA 
 Manuel Posada 

 
UNIDAD DE 
 INVESTIGACIÓN 
 

COMITÉ DE 
 ÉTICA 
 

BIOBANCO 
 ENFERMEDADES 
RARAS 
 Manuel Posada 
 

DE ANOMALÍAS 
CONGÉNITAS 
Eva Bermejo 
 

ÁREA DE ÁREA DE 
 GENÉTICA HUMANA EPIDEMIOLOGÍA DE LAS 
 Francisco Javier ENFERMEDADES RARAS 
 Alonso Ignacio Abaitua 
 

ENFERMEDADES 
 

ASEREMAC 
 

CREER 
 

CIBERER 
 

REGISTROS DE 
ENFERMEDADES 
Ignacio Abaitua 
 

UNIDAD DE 
 INFORMACIÓN 
 Cecilia Navascues 
 

UNIDAD DE 
 INVESTIGACIÓN 
EN RESULTADOS 
DE PACIENTES 
Manuel Hens 
 

UNIDAD DE 
 DIAGNÓSTICO GENÉTICO 
Francisco Javier Alonso 
 Gema Gómez (R. Calidad) 
 

Unidades Investigación 
Traslacional 
 

GENÉTICA MOLECULAR 

Beatriz Martínez 
 

BIOTECNOLOGÍA 
CELULAR 
 Javier García de Castro 
 

TERAPIAS 
 FARMACOLÓGICAS 
Sonsoles Hortelano 
 

TUMORES SÓLIDOS 
INFANTILES 
 Francisco Javier Alonso 
 

ÓSEAS 
 CONSTITUCIONALES 
Antonio Morales 
 

EPIDEMIOLOGÍA 
 ENFERMEDADES RARAS 
 Verónica Alonso 
 

SÍNDROME DEL 
ACEITE TÓXICO 
Ignacio Abaitua 
 

EPIDEMIOLOGÍA 
TRASTORNOS DEL 
 ESPECTRO AUTISTA 

Manuel Posada 
 

SOCIEDADES MÉDICAS 
 

ASEBIO 
 AELMHU 
 FUNDACIÓN FEDER 
 

REDES 
 ENERCA 
 RIBERMOV 
 

GIR DE LA 
 UNIVERSIDAD DE 
SALAMANCA 
 



IIER. Relaciones 
 institucionales 
 

Colabora con: 
 
Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e 

Igualdad (MSSSI) (Estrategia de 

 Enfermedades Raras) 
 

Centro de Referencia Estatal de Personas 
 con Enfermedades Raras y sus Familias 
 (CREER). 
 



IIER 
 

Forma parte de: 
 •Centro de Investigación Biomédica en Red 
 de Enfermedades Raras (CIBERER) 

 •Red de Biobancos Nacional (RetBIOH) 
 •International Consorcium on Autism 
 Research Epidemiology (iCARE) 

 •Red Iberoamericana multidisciplinar para el 
 estudio de los trastornos del Movimiento 

(RIBERMOV) 
 •International Conference on Oprhan Drugs and 

 Rare Diseases (ICORD). 
 •Eurobiobank 
 



Proyectos internacionales 
  BURQOL-RD 

 

 FP7-EC: RD-CONNECT 
 

 FP-EC: RARE-Bestpractices 
 

 EAHC: EPIRARE 
 

 International Rare Diseases 
 Research Consortium (IRDiRC) 

 



Investigación. CIBERER 
 

Es un consorcio público creado por el Instituto 
 de Salud Carlos III para potenciar la 
 investigación sobre las enfermedades raras en 

España. 

 
Está formado por 60 grupos de investigación de 

toda España 

 



Investigación. CIBERER 
 



Investigación. CIBERER 
 

Programas de Investigación: 
 
Medicina Genética. 
 Medicina Metabólica Hereditaria. 

Medicina Mitocondrial. 

 Medicina pediátrica y del desarrollo. 

Patología Neurosensorial. 

 Medicina Endocrina. 
 Cáncer Hereditario y Síndromes relacionados. 
 



Investigación. CIBERER 
 



Registro Nacional de 
 Enfermedades Raras 
 



Registro de Enfermedades Raras 
 del ISCIII 

 





Declaración AEPD 
 



Objetivos del Registro 
 

• 1.- Crear un sistema de información propio 
que permita la devolución de datos a los 
pacientes sobre recursos sanitarios, 
 recursos de investigación e información 

 general sobre las enfermedades raras en 
nuestro medio. 
 • 2.- Mejorar el conocimiento sobre los 

determinantes y la distribución de las 
 enfermedades raras 

 • 3.- Promover la investigación sobre estas 
enfermedades 
 



Objetivos del Registro 
 

• 4.- Evaluar el coste-efectividad de los 
medicamentos huérfanos así como la 
 vigilancia de posibles efectos 

secundarios 
 • 5.- Facilitar un mayor conocimiento 

para la toma de decisiones sobre 
medidas sociales, sanitarias y de 
política científica. 
 





Red Española de Registros, para la 
 Investigación de Enfermedades Raras 

 SpainRDR 
 (Spanish Rare Diseases Registries 

 Research Network) 

 
International Rare Diseases Research 

 Consortium (IRDiRC) 

 

Expte: IR11/RDR-XX 
 Años: Dec, 2011-Dec, 2014 (2012-2014) 
 



International Rare Diseases 
 Research Consortium (IRDiRC) 

 

• Europa, América (USA y Canadá) y Australia 
 • Cooperación (2020). Objetivos 
 

Diagnósticos 
 Secuenciación, caracterización 

 
Todas las ER pueden tener 

herramientas diagnósticas 

 

Terapias 
 

Interdisciplinar 
 Historia natural, biobancos, 

 REGISTROS 
 
Datos comunes de intercambio 

 

Desarrollos pre-clínicos y clínicos 

 
200 nuevas ER tendrán 

 tratamiento 

 



Objetivos Generales 
 

• Establecer un Registro Nacional de 

Enfermedades Raras basado en dos 
 estrategias: 

 

Registros de pacientes 
 Registros de base poblacional 
 



Objetivos generales (cont) 
 • Compartir datos comunes 

 

• Proporcionar la información necesaria al 

Sistema Nacional de Salud 

 

• Facilitar la implementación de políticas de 

salud y sociales orientadas a las 
 enfermedades raras 

 

• Fomentar la investigación traslacional 
 



Objetivos generales (cont) 
 

• El propósito global es mejorar la 
 prevención, el diagnóstico, el pronóstico (a 

 diferentes niveles), el tratamiento y la 
 calidad de vida de los pacientes con 

enfermedades raras y sus familias 
 utilizando información de alta calidad 
 proporcionada por el Registro Nacional de 

enfermedades raras. 

 



Objetivos Específicos 
 1. Alinear acciones y procedimientos con la estrategia internacional 

 de registros en ER para ser implementada con el IRDiRC 
 2. Desarrollar un sistema de información epidemiológica en ER 

 para dar soporte a la Estrategia en Enfermedades Raras del 

 Sistema Nacional de Salud y a la toma de decisiones en las 

 políticas de salud. 
 3. Generar criterios estandarizados, incluyendo un conjunto 
 mínimo de datos (MDS), definiciones comunes de sus 

 componentes (CDE), una lista de procedimientos estandarizada 

(SOPs) y de indicadores de evaluación de la calidad. 
 4. Mejorar el conocimiento sobre la clasificación de ER y los 

 sistemas de codificación a nivel de los servicios españoles de 

salud y sociales. 
 5. Definir criterios para seleccionar una lista prioritaria de ER para 

 promocionar la inclusión de registros de pacientes de ER dentro 
 de la estructura del Registro Nacional de ER 
 



Tipos de registros 
 

Base- 
 poblacional 

 Vigilancia 

Planificación 

 Etiología 
 

Pacientes 
 Participación 

 Autonomía 

 Acceso 
 

Registro de 
 pacientes 
 Terapéutica 

Biomarcadores 

 Resultados 
 



Pacientes 
 

Investigadores 
 Científicos y 

 Clínicos 

 

Autoridades Regionales de 
 Salud (Comunidades 

 Autónomas) 

 

Registros de pacientes 
 

INVESTIGACIÓN 
 Historia natural de 

 

Registro de base poblacional 
 

PLANIFICACIÓN Y POLÍTICAS DE 
 SALUD 

 la enfermedad 

Seguimiento 

 
Ensayos clínicos 
 (reclutamiento) 

Muestras biológicas 

 

REGISTRO NACIONAL DE 

 ENFERMEDADES RARAS 
 IIER - ISCIII 

 

Prevalencia 

Incidencia 

Mortalidad 

 
Historia natural de 

la enfermedad 

 



MSSSI y Comunidades 

 Autónomas 
 

• Galicia 
 • Principado de 

 Asturias 

 • Cantabria 
 • País Vasco 
 • Comunidad foral de 

 Navarra 

 • Cataluña 
 • Aragón 
 • La Rioja 
 

• Castilla y León 
 • Comunidad de Madrid 
 • Comunitat Valenciana 
 • Murcia 
 • Castilla-La Mancha 
 • Junta de Extremadura 
 • Andalucía 
 • Illes Balears 
 • Islas Canarias 
 

MSSSI (Algunas unidades) 
 INGESA - Ceuta y Melilla 
 



Organizaciones 
 

• Organizaciones de pacientes 
 - Federación Española de Enfermedades Raras (FEDER) 

 - Fundación Teletón FEDER para la Investigación en 

Enfermedades Raras 

 • Centro Nacional de ER 
 - CREER (Burgos) 

 • Industria 
 - Asociación Española de Bioempresas (ASEBIO) 

 - Farmaindustria 
 - Asociación Española de Laboratorios de Medicamentos 

Huérfanos (AELMHU) 

 



Sociedades Médicas 
 

Sociedad Española de Endocrinología Pediátrica (SEEP) 

Sociedad Española de Alergología e Inmunología Clínica 

 (SEAIC) 

 Sociedad Española de Neumología y Cirugía Torácica (SEPAR) 

Grupo de Investigación en Retraso Mental de Origen Genético 

 (RED GIRMOGEN) 
 Asociación Española de Cribado Neonatal (AECNE). 

 Sociedad Española de Medicina de Familia y Comunitaria 
 (SEMFYC) 

 Sociedad Española de Neumología Pediátrica (SENP) 

Sociedad Española de Neurología (SEN) 

 



Redes de Investigación 
 

• Red IBERoamericana multidisciplinar para el estudio 

de los trastornos del MOVimiento: Enfermedad de 

Parkinson y Ataxias Espinocerebelosas (RIBERMOV). 

 • Red Europea de Anemias Raras y congénitas 

(ENERCA) 

 • Unidad de Medicina Regenerativa , CIEMAT 
 • Estudio Colaborativo Español de Malformaciones 

Congénitas (ECEMC) 
 



Grupos de trabajo 
 

• WP1. Coordinación y administración - IIER 
 • WP2. Métodos relacionados con la actividad de los 

 registros - CA Asturias 
 • WP3. Análisis de datos y resultados de investigación 
 - CA Valencia 

 • WP4. Evaluación de la calidad y cuestiones éticas y 

 legales - CA Cataluña 

 • WP5. Diseminación e impacto - IIER 
 • WP6. Registros de pacientes - IIER 
 



SpainRDR. Logros alcanzados 
 

Puesta en común de la metodología de trabajo 
 

Selección de fuentes de información 
 

Establecimiento de los datos comunes a recoger y 

de su estructura (Common data elements) 
 
Listado de enfermedades 
 
Página Web https://spainrdr.isciii.es 

Orden creación registros 

 Desarrollo de PNTs 
 



Paquete de trabajo 2  (WP2) 
 T7.3. Construcción de los conjuntos de “MDS” y “CDE” en 

 línea con Estrategias Internacionales (NIH GRDR) 
 





T15. Desarrollo de Procedimientos Normalizados de 

Trabajo para la recolección y validación de los datos 
 

PNTs CA 
 

Generación del 
 

Entrada de datos:   Estructura de datos 

 Manual del usuario 
 Manual de 

 procedimientos 
 

Fuentes de información:  Análisis de la 

 fuente de información 
 Integración de los datos y 

Procedimientos de 
 tratamiento de los datos 
 

Consolidación de la base de datos 

Documento de seguridad 

 

Corrección de los errores 

 y respuesta a las dudas 

Actualización del registro 
 de la CA 

 

fichero de cada CA 
 

PNTs Nodo Central 
 

Importación de los ficheros de la CA 
 
Generación de un fichero con corrección 

de los errores y dudas de la CA 
 
Fuentes de información externas 

Procesamiento y tratamiento de los datos 

Documento de seguridad 

 



SpainRDR. Logros alcanzados 
 

Órdenes de creación de los registros 
 

1.  Nacional 
 

2.   Autonómicos 
 1.  Creados antes de SpainRDR 

 Andalucía 
 Canarias 
 Castilla La Mancha 

Extremadura 
 Murcia 
 



SpainRDR. Logros alcanzados 
 

Órdenes de creación de los registros 
 

2.  Autonómicos 
 2. Creados a partir de SpainRDR 

 Aragón 
 Asturias 

 Castilla y León 
 Illes Balears 

Cantabria 
 Comunidad foral de Navarra 

Comunitat Valenciana 

La Rioja 
 País Vasco 
 3.  En fase de creación 

 Cataluña 
 Comunidad de Madrid 
 Galicia 
 



Curso de Formación on-line 
 



SpainRDR. Logros alcanzados 
 

Estudio piloto. 
 
•  Datos recibidos de 13 CCAA + INGESA 
 •  datos anonimizados Andalucía, Baleares, 

 Murcia y Madrid + INGESA 
 •  datos generales 
 

9 
 

•  Las 13 CCAA + INGESA representan a 
 37.450.558, el 80,18 % de la población española 

 

•  Aportan 824.399 registros 
 

•  Extrapolando 1.028.102 en España 
 

•  Faltan Canarias, Extremadura, Galicia, País Vasco 
 



SpainRDR. Logros alcanzados 
 

Estudio piloto. Limitaciones. 
 
• Códigos útiles para búsquedas 

 automatizadas 

 

• Acceso a las fuentes de información 
 

• Propósito del estudio piloto 
 



SpainRDR. Logros alcanzados 
 

Recogida de datos 2013. 
 
•  Datos recibidos de 16 CCAA 
 

•  Las 16 CCAA representan a 43.240.812, el 93,76 

 % de la población española 
 
•  Aportan 1.046.494 registros 
 

•  Extrapolando 1.116.097 en España 
 

•  Faltan Galicia e INGESA 
 



Tipos de registros 
 

Base- 
 poblacional 

 Vigilancia 

Planificación 

 Etiología 
 

Pacientes 
 Participación 

 Autonomía 

 Acceso 
 

Registro de 
 pacientes 
 Terapéutica 

Biomarcadores 

 Resultados 
 



Pacientes 
 

Investigadores 
 Científicos y 

 Clínicos 

 

Autoridades Regionales de 
 Salud (Comunidades 

 Autónomas) 

 

Registros de pacientes 
 

INVESTIGACIÓN 
 Historia natural de 

 

Registro de base poblacional 
 

PLANIFICACIÓN Y POLÍTICAS DE 
 SALUD 

 la enfermedad 

Seguimiento 

 
Ensayos clínicos 
 (reclutamiento) 

Muestras biológicas 

 

REGISTRO NACIONAL DE 

 ENFERMEDADES RARAS 
 IIER - ISCIII 

 

Prevalencia 

Incidencia 

Mortalidad 

 
Historia natural de 

la enfermedad 

 



Registros de Pacientes 
 Procedimientos a seguir 

 
Convenio con el ISCIII 
 

Consorcio del registro 
 
Elaboración del Modelo de Datos propio del registro 

Elaboración del consentimiento informado 

Declaración en la AEPD, si procede 

Documento de Seguridad 

 Sostenibilidad 
 



Registros de Pacientes. Sociedades 
 

Sociedad/Grupo 
 

Acrónimo 
 

Sociedad Española de Neumología y Cirugía Torácica 
 

SEPAR 
 Sociedad Española de Alergología e Inmunología Clínica 

 
SEAIC 
 Hospital Clínic de Barcelona 

 
HCB 
 Sociedad Española de Neumología Pediátrica 

 
SENP 
 Sociedad Española de Neurología 

 
SEN 
 

Centro de Investigaciones Energéticas Medioambientales y 

Tecnológicas 

 

CIEMAT 
 

Sociedad Española de Endocrinología Pediátrica 
 

SEEP 
 Sociedad Española de Medicina de Familia y Comunitaria 

 
SEMFYC 
 

Sociedad Española de Cardiología Pediátrica y Cardiopatías SECPCC 
Congénitas 
 
Sociedad Española de Oftalmología 
 

SEO 
 Asociación Española de Pediatría 

 
AEP 
 Asociación Española de Genética Humana 

 
AEGH 
 Asociación Española de Nefrología Pediátrica 

 
AENP 
 



Situación de los 
 Registros de Pacientes 

 Registros ya establecidos con independencia del Registro 

Nacional con colaboración mutua: 
 Déficit de alfa 1 antitripsina 

 Enfermedades Neuromusculares (CIBERNED) 
 ECEMC 
 Hipertensión pulmonar 
 

Registros integrados en el Registro Nacional ya desarrollados: 
 Trastornos de la Diferenciación Sexual 

 Linfangioleiomiomatosis 
 Proteinosis Alveolar 

Sarcoidosis 
 Histiocitosis Pulmonar 
 Ataxias y PEF 
 Enfermedad Intersticial Pulmonar Pediátrica 

Epidermolisis bullosa 
 Angioedema hereditario 
 



Situación de los Registros 
 de Pacientes (cont) 

 Registros pendientes de desarrollo en el RN con el modelo de 

datos elaborado: 
 Hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) 

 Anemias Raras y Congénitas 
 Cistinosis 
 Estenosis traqueal 
 Enfermedades de Duchenne y de Becker 

Ictiosis 
 Pseudo Xantoma Elástico 

Xeroderma pigmentoso 

Wolfram 
 

Registros pendientes de desarrollo en el RN con el modelo de 
 datos en elaboración: 
 Enfermedad de McArdle 

Atrofia Muscular Espinal. 
 Tumor Adrenocortical (Cushing) 
 Prader-Willi 
 



Registros de Pacientes en 
 perspectiva según objetivos 

 

Objetivos 
 
•  Proyectos europeos (aquellos registros europeos en los que no 

 hay grupos españoles implicados) 
 •  Registros internacionales 
 
•  Registros de pacientes con “medicamentos huérfanos” 

 aprobados (designados) 
 



Biobanco Nacional de 
 Enfermedades Raras 
 





Biobanco Nacional de 
 Enfermedades Raras 
 



Biobanco Nacional de 
 Enfermedades Raras 
 



Muchas gracias 
 


