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

Reglamento (CE) N° 141/2000 del
Parlamento Europeo y del Consejo de
16 de Diciembre de 1999 sobre
medicamentos huérfanos.



Las enfermedades raras en la Union Europea
son aquellas patologias que tienen una
prevalencia inferior a5 casos por cada 10.000
habitantes.

En EEUU menos de 200.000 casos en todo el
pais.

En Japon menos de 4 casos por cada 10.000
habitantes.



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

« Enfermedades raras

Atencion: no son sindnimas de Enfermedades Olvidadas




o . personas por entermedad en [0S
Estados Miembros de la UE

* Entre 5.000 y 8.000 enfermedades

* 6% del total de la poblacidn
[1 29 millones de personas en la UE

[1 3 millones en Espaia
« Variedad en |la edad de presentacion
« 80% Genéticas, pero tambien ambientales
 Variedad en la gravedad de la expresion clinica
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[1 Pocos pacientes por cada patologia y dispersos
geograficamente

[1 Falta de acceso a la informacion sobre la
enfermedad: diagnostico, cuidado y tratamiento

[1 Descoordinacion entre profesionales sanitarios

[1 Impacto social y psicolégico

[1 Falta de dispositivos de ayuda sociales y
sanitarios: que origina un empobrecimiento

[1 Falta de reconocimiento politico y social

[1 Falta de centros de atencién especializados

[1 Investigacion fragmentada e insuficiente
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Patologias recomendables para introducir en los

programas de cribado.
AMINOACIDOS:
-Hiperfenilalaninemia / Fenilcetonuria
-Defectos en la biosintesis del cofactor tetrahidrobiopterina
-Defectos en la regeneracion del cofactor tetrahidrobiopterina
-Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce (MSUD)
-Tirosinemia Tipo |
ACIDOSGRASOS
-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)
ACIDOSORGANICOS
-Aciduria glutérica tipo |
-Acidemia isovalérica
-Aciduria 3-hidroxi 3-metil glutarica (HMG)
-Deficiencia de [3-cetotiolasa
-Acidemias metilmaldnicas (Cbl A, B, C, D, Mut)
-Acidemia propidnica
OTRAS ENFERMEDADES ENDOCRINO-METABOLICAS
- Hipotiroidismo congénito.
- Sindrome drepanocitico: hemoglobina S y sus combinaciones.
- Fibrosis quistica
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PRIMER ESTUDIO
de Necesidades Sociosanitarias de Enfermedades Raras

ENSERio

Erfermedades Foras

Menos de 6

Diez o m as anos UMERES

21,01% 24,85%

Entre 4y 9 afios .‘ Entre 6 m eses y

17,75% un ano

_ 12,87%
Entre 1y 3 anos

23,52%




General

*Especificas

*Por sistemas/0rganos/mecanismos

«Catalogos

Listados de portales de internet






Situacion de las Enfermedad
Raras en Espana.




Se empiezan a considerar las enfermedades
raras como algo especial a finales de los
anos 90.

Se crea un Centro de investigacion para
ellas CISATER

Aparece el movimiento asociativo FEDER

Red Epidemioldgica de Investigacion en
Enfermedades Raras REpIER



CIBERER
CREER

La Estrategia en Enfermedades Raras
del Sistema Nacional de Salud



Acciones europeas en el marco de

las enfermedades raras

Ly COMISION DE LAS COMUNIDADES EUROPEAS

Bruselas. 11.11 2008
COM(2008) 7206 final

Propuesta de
RECOMENDACION DEL CONSEJO

relativa a una accion europea en el ambito de las enfermedades raras

{SEC(2008)2713}
(SEC(2008)2712}




Recomendacion del Consejo

Los Estados Miembros de la Union
Europea acuerdan tener un plan de
accion nacional o una estrategia en el
marco de las Enfermedades Raras para
el ano 2013.
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Estrategia en
Enfermedades Raras
del Sistema Nacional

de Salud

SANIDAD, 2001
MINISTELK) DE SANICAD Y POLITICASOCIAL




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

Objetivo:

Garantizar la equidad en el acceso y una atencion de
calidad, segura y eficiente a las personas con
patologias que, por sus caracteristicas, precisan de
cuidados de elevado nivel de especializacion que
requieren para su atencion concentrar los casos a
tratar en un numero reducido de centros.
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Centro de Referencia Estatal de Atencion a
Personas con Enfermedades Raras y sus Familias

(CREER)

Y
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Centrode Referencia Zstatal de Atencion
a Personas con Enfermedades Raras
y sus Familias de Burgos
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Centro de Referencia Estatal de Atencidn a
Personas con Enfermedades Raras y sus Familias

(CREER)
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Centro de Referencia Estatal de Atencion
a Personas con Enfermedades Raras

Convenio de colaboracién
[

Insntuno oe lanffﬂlflfhﬂ
de Enfermedades Raras

Estudio de |la Discapacidad y de la

Dependencia en las
Enfermedades Raras




Federacion Espanola de Enfermedades Raras
FEDER

{ "¢ FEDER

Fundada en 1999. Es una organizacion sin
animo de lucro dirigida integramente por
afectados y familiares. Integray representa a
los pacientes con enfermedades raras en
Espafa. A través de las Asociaciones a las
gue reune hay representadas mas de 1.500
patologias distintas.
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;FEDER
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Marco de colaboracidn

77€r

Enstitulo de Investigacisn
de# Enfermedoadas Raras

Proyecto EUROPLAN

Proyecto Burqgol-RD
Proyecto SpainRDR




Servicio de Informacion y Orientacion en ER de
FEDER

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

[] falta de informacion sobre enfermedades raras
L1 aislamiento que sufren los afectados.

Contacto:

[1Por correo electronico: sio@enfermedades-raras.org
[1Por teléfono: 902 18 17 25

Servicio de Informacién y
Orientaciéon en ER

e

Tel: 902 18 17 25



Fundacion Teleton-FEDER para la
Investigacion de las Enfermedades Raras

Creada en 2007 por la Federacion Espafnola de
Enfermedades Raras (FEDER).

FUNDACION FEDER
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Fundacion Teleton- parala
Investigacion de las Enfermedades Raras

FUNDACION FEDER

Marco de colaboracion
EnEituno oe lﬂleeﬂll‘lM

Mapa de investigacion y recursos Ge Entarmedades Rarns
sanitarios en Enfermedades Raras

Mapa de recursos en Enfermedades
Raras de Madrid
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Recursos Asistenciales
y de Investigacion en
Enfermedades Raras Ubicados

en fa Comunidad de Madrid

Dr. Manuel Posada y Dr. ignacio Abaltua
Institato delhvestigacidn de Enfarmedades Reres ((IER)
Instituto deSclud Cerfas i

Fromowdo

/- QO\ Fundacién FEDER para
) la Investigeeidn ae las
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Jornada Nacional de Familias

Mapa de Recursos para las
Enfermedades Raras

Registro Nacional de
Enfermedades Raras

Telemaraton

Formacion sobre ER a
evaluadores de la discapacidad

Congreso Nacional Cientifico
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El Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII) es un
Organismo Autonomo de la Administracion

General del Estado, que tiene la
consideracion de Organismo Publico de
Investigacion (OPI), dedicado a la
Investigacion biomédicay a la prestacion
de servicios cientifico-tecnicos.
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Esta formado por centros de referencia dedicados
a la investigacion cientificay a la prestacion de

servicios.
Centro Nacional de Epidemiologia

Centro Nacional de Medicina Tropical
Escuela Nacional de Sanidad

Escuela de Medicina en el Trabajo
*Centro Nacional de Sanidad Ambiental
«Centro Nacional de Microbiologia
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Otros centros:

Centro Nacional de Investigaciones Oncolbgicas
(CNIO)

*Centro Nacional de Investigaciones
Cardiovasculares (CNIC)

Centro de Investigacion de Enfermedades
Neurologicas (CIEN)

Fundacidn parala Cooperacion y Salud
Internacional Carlos Ill (CSAI)

Agencia de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias
‘Biblioteca Nacional de Ciencias de la Salud.
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de Fnfermetdsdes Raras



Centro de Investigacion sobre el Sindrome
del Aceite Toxico y Enfermedades Raras

Primer Centro de la Administracion Espafiola
dedicado especificamente a las Enfermedades

Raras
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[ REGIER]

Red Epidemidgica
ae Investigacion ae
Enfermedades Raras

REpPIER eraunared de grupos de investigadores
clinicos, epidemiologos, farmacoélogos,
genetistas y expertos en biologia molecular, que
con el soporte y la experiencia de las diferentes

Consejerias de Salud participantes, pretendia
abordar la investigacion epidemioldgicay clinica

de las Enfermedades Raras.
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Atlas Nacional Provincial
de Enfermedades Raras

National-Provincial
Atlas of Rare Diseases

1999-2003

Razon de Morbilidad Estandarizada por Edad

Comunidad Valenciana 1999-2002

Razon de Morbilidad Estandarizada Suavizada
Comunidad Valenciana 1999-2002



COMITE DE
ETICA

BIOBANCO
ENFERMEDADES
RARAS

Manuel Posada

REGISTROS DE
ENFERMEDADES
Ignacio Abaitua

UNIDAD DE
INFORMACION
Cecilia Navascues

UNIDAD DE
INVESTIGACION
EN RESULTADOS
DE PACIENTES
Manuel Hens

Estructura Organica del IIER

DIRECCION

Manuel Posada

OFICINA DE
APOYO A DIRECCION

Convenios

externos

NIDAD DE
INVESTIGACION
DE ANOMALIAS
ONGENITAS
Eva Bermejo

AREA DE AREA DE
GENETICA HUMANA EPIDEMIOLOGIA DE LAS
Francisco Javier ENFERMEDADES RARAS
Alonso Ignacio Abaitua
R il A2 ENFERMEDADES
oo O T A

DIAGNOSTICO GENETICO
Francisco Javier Alonso

Gema Gomez (R. Calidad) GENETICA MOLECULAR
Beatriz Martinez

CONSTITUCIONALES
Antonio Morales

EPIDEMIOLOGIA

Verénica Alonso

BIOTECNOLOGIA

NSEREMAC

SOCIEDADES MEDICAS

ENFERMEDADES RARAS

CELULAR
Javier Garcia de Castro

SINDROME DEL
ACEITE TOXICO
Ignacio Abaitua

TERAPIAS
FARMACOLOGICAS
Sonsoles Hortelano

EPIDEMIOLOGIA
TRASTORNOS DEL

ESPECTRO AUTISTA
Manuel Posada

TUMORES SOLIDOS
INFANTILES

Francisco Javier Alonso

ASEBIO
AELMHU
FUNDACION FEDER

REDES
ENERCA
RIBERMOV

GIR DE LA
NIVERSIDAD DE
ALAMANCA
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Forma parte de:
*Centro de Investigacion Biomedica 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) 7
*International Conference on Oprhan Drugs and I'COiR'D'
Rare Diseases (ICORD).
Eurobiobank # EuoBioBonk




BURQOL-RD

FP/7-EC: RD-CONNECT

FP-EC: RARE-Bestpractices

EAHC: EPIRARE

International Rare Diseases
Research Consortium (IRDIRC)

Proyectos internacionales

buryude

RD%EConnect

\

>

Rare
Best
Practices

.. ' '*
. EPIRARE

z IRDIRC
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CENTRO DE INVESTIGACION BlOMEDICA EN RED

Es un consorcio publico creado por el Instituto

de Salud Carlos lll para potenciar la
Investigacion sobre las enfermedades raras en

Espana.

Estad formado por 60 grupos de investigacion de
toda Espana
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O ciberer

Programas de Investigacion:

Medicina Genética.
Medicina Metabodlica Hereditaria.

Medicina Mitocondrial.

Medicina pediatricay del desarrollo.
Patologia Neurosensorial.

Medicina Endocrina.

Cancer Hereditario y Sindromes relacionados.
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derominackin y disolucidn de los colegios profesional
profesién serd promovida por los propics -ubglr
dispussio en los respectivos estatulos, ¥
decreto, previa andiencia de os demss g

Enelambito dela Regdinde N
cidén Begional d=l Colego

A misina
- m:utrd-:- oon IIZI
ra la apmbacidén por
o afectadoa.
Ia Asamblea de la Octava Delega-
DpticeaOptometniztaz adoprs, o 20 d-:-

enero d= 2002, 2] ac = de crencidn por segregacidn 4zl Colegio de
OpticasOptome % de la Regiém de Momia

Al trat = un '.".'|"g]- 1 e ambito estatal, la competencia parm aooo-
sregacidn comesponde al Esiado, de acuerda con el ankenor-

fite ciiado artieulo 42 la Ley 211574, de 12 de febrero, schre Cole-
gioa Profesionales, modificada por las Leyes 7470978, de 20 de dictembre,
¥ TNEST de 14 de abnl, y de acuerdo, asimismo, con o Real ['\*-*nrt--
Lz 62000 d= 22 de jumio. En ambio, la creacién de un nusve Colegio
( Fplb:n.-l Iptomet nsla,- de 1a Regon de Murcia es competencia de L'n
comunidad audinoma que, de acvendo con b dispuesto en el wtion-
|2 11,10 de su Estatuto de Auvonomia, ha asummidoe el desarrollo legslative
¥ I gpecucién en matena de colegios profesionmles de dmbito autoné.
mizo, deniro del marso de la legizlacian bisica estaial y de acuerdo con
|0 eatablecido &n la Ley de la Comunidad Anténoma de la Begicn d= Mur-
cia 61208, de 4 de noviembre, delas Colegios Profesionaks de la Regian
de= Mursis

En su vimd, o prepuesta de la Ministm de Sanidad y Cansume y pre-
via deliberazidn del Conssjo de Ministros en su r--um-.n del din 27 de
maye de 2006,

DISPONGUO:

g inico.  Segrogooidu,
Se autonza I scg Caolegio N-n.lnnixl de Opticos-Oplome-
tristas dz su actual I'el-‘ivs on Region ? Murcia.

dictembre, de Consejos v Colegics Profesionales de la Comunidad Valen-
clana

En su virud, a propuesta de la Ministra de Sanidad y Consamo y pre-
via deliberacién del Consejo de Minisivos en su reunidn del dia 27 de
mayo de 2006,

DISPONGO:

Articuls Guico.  Segregocéd =.

S autoriza ln szgregacidn del Colegio Masional de Opticos Optome-
trisias de su actual Delegaciin Regional de la Comundad Valenciana
Drigpo sicién adizional dnica.  Efe ctdeddad do lo sqgregoci sn,

La segregacion a que se refiere el amiculo dnico tendri efectividad a
partir 4z la entrads en vigor de la nerma agendmica de creacidn del Cole-
gie de OpticcaDpeomatriztaz d s Comunidsd Valenciana

Disposicién final driza,  Eetads on wigon

Elpresente real decreta entrard en vigor el dia siginente al de=o publi-
cncidn en el «Boletin Oficial =l Estadas.

Dado en Madrid, el 27 de maya de 006
JUAN CARLOS R

La Ml st o San | dd y Conumo,
ELENA SALGADO MENDER

Disposicidn adicional dnica.  Efectividad de fa segregocidm.,

La =sgregaciin a que o= refiere el aniculo dnico tendr efectividad a
pactic d-la entrach envigorde la nomma antondmica de creacion del Co vl-

gio de O spliccaptometnstas de ln Reghém de Murcia
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5. Denominacion del fichero: Registro de Enfermedades Raras v
banco de muestras.

Finalidad del fichero v usos previstos: Seguimiento, contraol de la sahd
e investigacion

Personas v colectivos afectados: Pacientes de enfermedades raras,
familiares y poblacion control participantes en los estudios de investiga-
Clon.

'Proeedlmiento de recogida de datos: Métodos propios de investiga-
Clorn.

Estructura basica: Fichas en papel y bases de datos.

Datos de caracter personal incluidos en el fichero: Datos de identifica-
cion v de salud de los sujetos participantes (historia clinica, diagnosticos,
procedimientos diagnosticos, fratamientos, marcadores bioldgicos de
susceptibilidad genética v bioquimica, localizacion de las muestras biold-
oicas).

Ceslones de datos previstas: Ofros cenfros sanitarios v organismos
oflciales de estadistica.

Transferencias previstas a terceros paises: Datos estadisticos (anoni-
mizados) a Organismos sanitarios europeos,

Organo administrativo responsable del fichero: Instituto de Investiga-
cion de Enfermedades Raras. Instituto de Salud Carlos I

=erviclo o Unidad ante la eual se podra ejercer el derecho de acceso,
rectificacion, oposicion y cancelacion: Instituto de Investigacion de
Enfermedades Raras. Instituto de Salud Carlos II1. Pabellon 11, Sinesio
Delgado, 6. 25029 Madrid.

Medidas de Seguridad: Nivel alto.
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Basqueda de ficheros de Tituwlaridad Publico: Resumen
Respongable del fichens: MINISTERIO DE ECONOMIA Y
COMPETITIVIDAD
INSTITUTO DE SAaLUD CARLOS [II
INSTITUTO DE INVESTIGACION DE
EMFERMEDADES RARAS
Mombre del fichera: REGISTRO DE ENFERMEDADES RARAS
Y BAMNCO DE MUESTRAS
Finalidad: SEGUIMIENTO Y CONTROL OE
ENFERMOS AFECTOS BE
EMFERMEDADES RARAS ASE COMO BE
FAMILIARES Y PERSOMAS
PARTICIPANTES EN EL ESTUDIO
Dirscgion: CL SINESIO DELGADO & -
Coédigo Pastal - Poblacion; 28029-MADRID
Pravincia - Pais: MADRID-ESPANA
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* 1.- Crear un sistema de informacion propio

gue permita la devolucidon de datos a los

pacientes sobre recursos sanitarios,
recursos de investigacion e informacion
general sobre las enfermedades raras en
nuestro medio.

 2.- Mejorar el conocimiento sobre los
determinantes y la distribucion de las
enfermedades raras

« 3.- Promover lainvestigacion sobre estas
enfermedades



« 4 - Evaluar el coste-efectividad de los

medicamentos huérfanos asi como la
vigilancia de posibles efectos
secundarios

e 5.- Facilitar un mayor conocimiento
paralatoma de decisiones sobre
medidas sociales, sanitarias y de
politica cientifica.
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Bienvenido al portal de registro
de enfermedades raras

Bienvenidos al portal del Registro de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos Il
(ISCHI), desarrollado desde el seno del Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras (IIER),
centro perteneciente al ISCIIl y que también forma parte del CIBERER (Consorcio de
Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras).

[ Registro> | Ererocres s

1_’ Manual de Usuario 1_ Preguntas Frecuentes

usuarios ONUNE: | 3

NUMERO DE VISITAS: {5 "1 2

Login
Usuario:
Contrasena:

Conectar

Ultimas Noticias

De la mano de Mozart, el video HALF OF
A SCORE explica la importancia de los
registros de pacientes de enfermedades
raras

W@ Enlace Externo

) 04/12/2013-04/12/2014

EURORDIS presenta la opinion de los
pacientes sobre jos registros

W< Enlace Externo

= Ver mas noticias

Enlaces

wVer mac enlarss



A =
. B _ Sp;TnRDR
Red Espainola de Registros, para la

Investigacion de Enfermedades Raras

SpainRDR

(Spanish Rare Diseases Registries
Research Network)

International Rare Diseases Research
Consortium (IRDIRC)

Expte: IR11/RDR-XX
Afnos: Dec, 2011-Dec, 2014 (2012-2014)
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International Rare Diseases Serton
Research Consortium (IRDIRC)

* Europa, América (USA y Canada) y Australia
« Cooperacion (2020). Objetivos

Diagndsticos Interdisciplinar
Secuenciacion, caracterizacion ';:Esgg_l[‘;tgséﬂ biobancos,

Todas las ER pueden tener

herramientas diagndsticas Datos comunes de intercambio

Terapias

Desarrollos pre-clinicos y clinicos I R D i RC

200 nuevas ER tendran

tratamiento INTERNATIONAL
RARE DISEASES RESEARCH

CONSORTIUM
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Objetivos Generales o

» Establecer un Registro Nacional de
Enfermedades Raras basado en dos
estrategias:

Registros de pacientes
Registros de base poblacional
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Objetivos generales (cont)i.

« Compartir datos comunes

* Proporcionar la informacion necesaria al
Sistema Nacional de Salud

 Facilitar la implementacion de politicas de
salud y sociales orientadas a las
enfermedades raras

 Fomentar la investigacion traslacional



* Objetivos generales (Contjos

 El proposito global es mejorar la
prevencion, el diagnostico, el pronostico (a
diferentes niveles), el tratamiento y la
calidad de vida de los pacientes con
enfermedades raras y sus familias
utilizando informacidn de alta calidad
proporcionada por el Registro Nacional de
enfermedades raras.
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Lo ObJeUVOS ESpeCIfICOS SpainRDR

1. Alinear acciones y procedimientos con la estrategia internacional
de registros en ER para ser implementada con el IRDIRC

2. Desarrollar un sistema de informacion epidemiologica en ER
para dar soporte a la Estrategia en Enfermedades Raras del
Sistema Nacional de Salud y a la toma de decisiones en las
politicas de salud.

3. Generar criterios estandarizados, incluyendo un conjunto
minimo de datos (MDS), definiciones comunes de sus
componentes (CDE), una lista de procedimientos estandarizada
(SOPs) y de indicadores de evaluacion de la calidad.

4. Mejorar el conocimiento sobre la clasificacion de ER y los
sistemas de codificacion a nivel de los servicios espafnoles de
salud y sociales.

5. Definir criterios para seleccionar una lista prioritaria de ER para
promocionar la inclusion de registros de pacientes de ER dentro
de la estructura del Registro Nacional de ER
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Investigadores Autoridades Regionales d¢

Pacient Cientificos y Salud (Comunidades
L Clinicos Autonomas)
@
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Registros de pacientes====p- Registro de base poblacional

INVESTIGACION PLANIFICACION Y POLITICAS DE
 tari SALUD
Historia natural de — il _
la enfermedad LSS Prevalencia
Seguimiento RO NACIONAL DE Incidencia
c o MEDADES RARAS Mortalidad
nsayos clinicos
(reclutamiento) IIER - ISCIII

== Historia natural de
Muestras biologicas la enfermedad
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MSSSIy Comunidades é\

Auténomas e

e Galicia  Castillay Leon

* Principado de « Comunidad de Madrid
Asturias « Comunitat Valenciana

« Cantabria * Murcia

 Pais Vasco » Castilla-La Mancha

« Comunidad foral de « Junta de Extremadura
Navarra . Andalucia

» Cataluna - llles Balears

* Aragon » Islas Canarias

* La Rioja

MSSSI (Algunas unidades)
INGESA - Ceuta y Melilla
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Organizaciones SpainROR

* Organizaciones de pacientes

- Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER)

- Fundacion Teleton FEDER para la Investigacion en
Enfermedades Raras

e Centro Nacional de ER
- CREER (Burgos)

* Industria
- Asociacion Espanola de Bioempresas (ASEBIO)

- Farmaindustria

- Asociacion Esparfiola de Laboratorios de Medicamentos
Huérfanos (AELMHU)
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Socledades Medicas spanror

Sociedad Espafola de Endocrinologia Pediatrica (SEEP)

Sociedad Espafola de Alergologia e Inmunologia Clinica
(SEAIC)

Sociedad Espafola de Neumologia y Cirugia Toracica (SEPAI

Grupo de Investigacion en Retraso Mental de Origen Genétic
(RED GIRMOGEN)

Asociacion Espafiola de Cribado Neonatal (AECNE).

Sociedad Espanola de Medicina de Familiay Comunitaria
(SEMFYC)

Sociedad Espafola de Neumologia Pediatrica (SENP)
Sociedad Espafnola de Neurologia (SEN)
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Redes de Investigaciofiws

 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

e Estudio Colaborativo Espanol de Malformaciones
Congénitas (ECEMC)
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Grupos de trabajo SpainkDR

« WP1. Coordinacion y administracion - IIER

« WP2. Métodos relacionados con la actividad de los
registros - CA Asturias

 WP3. Analisis de datos y resultados de investigacion
- CA Valencia

« WP4, Evaluacion de la calidad y cuestiones éticas y
legales - CA Cataluina

« WP5. Diseminacion e impacto - lIER
« WP6. Registros de pacientes - IIER
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SpainRDR
SpainRDR. Logros alcanzados
Puesta en comun de la metodologia de trabajo
Seleccion de fuentes de informacion

Establecimiento de los datos comunes a recoger y
de su estructura (Common data elements)

Listado de enfermedades

Pagina Web https://spainrdr.isciii.es

Orden creacion registros

Desarrollo de PNTs
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Pacueite de trabhaio 2
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17.3. Constiruccion de los conjuntos. ae “IMIDS” v “CIDIE" ein

% (N GRDA

Conjunto de datos comunes

Red de Registros para la Investigacion de Enfermedades Raras (SpainRDR)

Ne Variable Inic. Fin. | Long. Descripcion Tipo de campo
varia S ili
Definicion Valores validos
ble
Datos del individuo
IdPacAuto
Numero 1 7 7 Codigo unico y especifico asignado a cada caso por la - P,
1 S , Codigo numérico asignado por la CCAA
Autonomico de CCAA que envia el fichero de casos ;
registro
Codigo nacional unico y especifico asignado a cada caso
IdPacNac . por el lIER una vez el caso ha sido dado de aita en el
8 1 7 DR - -
2 Numero Nacional 2 repositorio ISClIL. Este numero se notificara al nodo Codigo numérico automatico lIER
de registro autonomico de origen para sucesivas comunicaciones
del mismo caso
Identificador que indica al registro central que si ese -0digos a utilizar
0= Sujeto no comunicado con anterioridad
7 mismo caso ha sido previamente comunicado. Si lo ha
idEvento
Identificador de sido, la codificacion correspondiente indicara al registro | 1= Syjeto comunicado con anterioridad, pero
5 Evento 15 15 1 central si se trata de una actualizacion /modificacion que ahora contiene una modificacién de sus
del mismo registro o si se trata de una nueva datos
enfermedad rara en el mismo sujeto
2= Sujeto comunicado con anterioridad pero
con otra enfermedad rara diferente a la de su
comunicacion previa
Numero del documento administrativo que identifica Alfanumérico
cipauto y de manera individualizada a los ciudadanos como (16 caracteres)
A 16 31 6

CIP autonomico

usuarios del Sistema Nacional de Salud, emitido por las
administraciones sanitarias autonomicas o en su caso el
Instituto de Gestion Sanitaria (Ceuta y Melilla)

.

Ejemplo
ASTUDD0096119625
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ral PNTs CA

Entrada de datos: Estructura de datos
Manual del usuario
Manual de
procedimientos

Fuentes de informacién: Analisis de la
fuente de informacion
Integracion de los datos y
Procedimientos de
tratamiento de los datos

Consolidacion de la base de datos

&Documento de seguridad

Correccioén de los errore
y respuesta a las dudas
Actualizacién del registro

de la CA

Generacion del
fichero de cada CA

/~ PNTs Nodo Central

Importacion de los ficheros de la CA

Generacion de un fichero con correccion
de los errores y dudas de la CA

Fuentes de informacion externas
Procesamiento y tratamiento de los datos

"\ Documento de seguridad
g

g

=
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SpainRDR. Logros alcanzados

Ordenes de creaciéon de los registros

1. Nacional

2. Autonomicos
1. Creados antes de SpainRDR
Andalucia
Canarias
Castilla La Mancha
Extremadura
Murcia
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=i SpalnRDR. Logros alcanzados spa.naoé

Ordenes de creaciéon de los registros

2. Autondmicos
2. Creados a partir de SpainRDR
Aragon
Asturias
Castillay Leon
llles Balears
Cantabria
Comunidad foral de Navarra
Comunitat Valenciana
La Rioja
Pais Vasco
3. En fase de creacidén

Cataluna
Comunidad de Madrid
Galicia
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Curso SpainRDR 2013
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SpainRDR. Logros alcanzados

Estudio piloto.

 Datos recibidos de 13 CCAA + INGESA
« datos anonimizados Andalucia, Baleares,

Murcia y Madrid + INGESA
» datos generales 9

Las 13 CCAA + INGESA representan a
37.450.558, el 80,18 % de la poblacion espafiola

Aportan 824.399 registros

Extrapolando 1.028.102 en Espana

Faltan Canarias, Extremadura, Galicia, Pais Vasco

pamRDR
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SpainRDR

SpainRDR. Logros alcanzados

Estudio piloto. Limitaciones.

 Codigos Utiles para busquedas
automatizadas

* Acceso a las fuentes de informacion

* Proposito del estudio piloto



SpainRDR. Logros alcanzados

Recogida de datos 2013.

Datos recibidos de 16 CCAA

Las 16 CCAArepresentan a 43.240.812, el 93,76
% de la poblacion espafiola

Aportan 1.046.494 registros

Extrapolando 1.116.097 en Espana

Faltan Galicia e INGESA

SpamRDR



Tipos de registros

Base-
poblacional

Vigilancia
Planificacion
Etiologia

Pacientes

Participacion
Autonomia
Acceso

Registro de
pacientes

Terapéutica
Biomarcadores
Resultados

SpainRDR




Investigadores Autoridades Regionales d¢

Pacient Cientificos y Salud (Comunidades
L Clinicos Autonomas)
@
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Registros de pacientes====p- Registro de base poblacional

INVESTIGACION PLANIFICACION Y POLITICAS DE
 tari SALUD
Historia natural de — il _
la enfermedad LSS Prevalencia
Seguimiento RO NACIONAL DE Incidencia
c o MEDADES RARAS Mortalidad
nsayos clinicos
(reclutamiento) IIER - ISCIII

== Historia natural de
Muestras biologicas la enfermedad
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Registros de Pacientes _ -

Procedimientos a seguir

Convenio con el ISCIII

Consorcio del registro

Elaboracion del Modelo de Datos propio del registro
Elaboracion del consentimiento informado
Declaracion en la AEPD, si procede

Documento de Seguridad

Sostenibilidad

A

inRDR
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** Registros de Pacientes. Sociedades

Sociedad/Grupo Acrénimo
Sociedad Espafiola de Neumologiay Cirugia Toracica SEPAR
Sociedad Espafiola de Alergologia e Inmunologia Clinica SEAIC
Hospital Clinic de Barcelona HCB
Sociedad Espafiola de Neumologia Pediatrica SENP
Sociedad Espafiola de Neurologia SEN
?s;;[:)olédg?clg;/estlgaC|ones Energéticas Medioambientales y CIEMAT
Sociedad Espafiola de Endocrinologia Pediatrica SEEP
Sociedad Espafiola de Medicina de Familiay Comunitaria SEMFYC
Sociedad Espafiola de Cardiologia Pediatricay Cardiopatias SECPCC
Congénitas
Sociedad Espafiola de Oftalmologia SEO
Asociacion Espafola de Pediatria AEP
Asociacion Espafola de Genética Humana AEGH

AENP

Asociacion Espafiola de Nefrologia Pediatrica



3 Situacion de los =

Carloslll 2

Registros de Pacientes ~ *""

Registros ya establecidos con independencia del Registro
Nacional con colaboracion mutua:
Déficit de alfa 1 antitripsina
Enfermedades Neuromusculares (CIBERNED)
ECEMC
Hipertension pulmonar

Registros integrados en el Registro Nacional ya desarrollados:
Trastornos de la Diferenciacion Sexual
Linfangioleiomiomatosis
Proteinosis Alveolar
Sarcoidosis
Histiocitosis Pulmonar
Ataxias y PEF
Enfermedad Intersticial Pulmonar Pediatrica
Epidermolisis bullosa
Angioedema hereditario



. Situacion de los Registros 3

de Pacientes (cont) i

Registros pendientes de desarrollo en el RN con el modelo de
datos elaborado:
Hiperplasia suprarrenal congénita (HSC)
Anemias Raras y Congeénitas
Cistinosis
Estenosis traqueal
Enfermedades de Duchenne y de Becker
Ictiosis
Pseudo Xantoma Elastico
Xeroderma pigmentoso
Wolfram

Registros pendientes de desarrollo en el RN con el modelo de
datos en elaboracion:

Enfermedad de McArdle

Atrofia Muscular Espinal.

Tumor Adrenocortical (Cushing)
Prader-Willi



Registros de Pacientes en. é‘
S alnRDR
perspectiva segun objetivos

Objetivos

* Proyectos europeos (aquellos registros europeos en los que no
hay grupos espafoles implicados)

* Registros internacionales

* Registros de pacientes con “medicamentos huérfanos”
aprobados (designados)



Biobanco Nacional de
Enfermedades Raras
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EuroBioBank FNV |

European Natwork of DNA, Cell and Tissus
banks for Rare Diseases
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For an easy acesss to quality human
biolagical rasolirces for rare diseases

® Furn3inRank 200Z7-2003
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Biobanco Nacional de
Enfermedades Raras

Banco de ADN y muestras bioldgicas

<Que etapas transcurren desde la extraccion de sangre
hasta el almacenamiento en el banco?

/ Consentimientc informado

Para cada individuo > Generafz ion de cédigo de barr‘as
\ Anonimat c: estudio en ciega

Extraccion de sangre (30 ml) 4

~ N T

Linfocitos: DNA: Plasma: Eiero:
- 8 viales - 3 viales - B viales . 5 viales
l I I |
\
\Nitrégeno liquido (- 185°C) Congelador (-80°C) )

\-

oL

Introduccion de dc#os en la BASE DE DATOS —




Biobanco Nacional de
Enfermedades Raras

Esquema del procesamiento de sangre

10 ml
A

m = e o
-~ HEE60 }%:i][

SUERO (1 ml por vialy

GesEds  0ooos00s,

PLASMA (diluido, 2 ml porvial) PBLs (congeladas, & viales)
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Muchas gracias
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Centro de Refe Estatal de A

# Persoras con Enfarmedades Raras
y sus Familas de Burgos




