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ANTECEDENTES : VALORACIÓN DE LA 
DISCAPACIDAD

• 1972: Decreto sobre el Empleo de Trabajadores Minusválidos de 
agosto de 1970, se comenzó la gestión de valoraciones de 
personas con discapacidad.

• Se crea el SEREM (servicio de recuperación de minusválidos). Se 
constituyen las Unidades Provinciales de Valoración (en los 
servicios de rehabilitación de las residencias sanitarias).

• Guías para la determinación del menoscabo permanente de la 
Asociación Médica Americana AMA. El único sistema de evaluación 
existente en ese tiempo. El SEREM traduce esta publicación. 

• 1978: Instituto Nacional de Servicios Sociales (INSERSO). Se va 
desarrollando la infraestructura propia: Centros Base, Equipos de 
Valoración y Orientación...



ANTECEDENTES : VALORACIÓN DE LA 
DISCAPACIDAD

• 1982.-Ley 13/1982 de 7 abril de Integración Social de 
los Minusválidos Ley (LISMI). 

• 1984: Real Decreto 383/1984, de 1 febrero, sistema 
especial de prestaciones sociales y económicas previsto 
en la Ley 13/1982.

• Orden de 8 marzo de 1984 por la que se establece el 
baremo para la determinación del grado de 
minusvalía que establece el derecho a las prestaciones 
y subsidios previstos en ese Real Decreto 383/1984.



ANTECEDENTES : VALORACIÓN DE LA 
DISCAPACIDAD

• 1990: Ley 26/1990 de 20 diciembre que establece, entre 
otras, las prestaciones correspondientes a la pensión no 
contributiva por invalidez, se hizo necesario configurar 
un sistema unificado de recogida de datos. 

• De aquí nació una clasificación de las deficiencias y 
sus causas y se creó un sistema informático 
específico para su explotación: Base de Datos 
estatal.

• Se establecen los criterios para introducir la información 
en la Base de datos.
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BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD Y 
CRITERIOS DE CODIFICACIÓN 

La Deficiencia: 

Definida por el primer nivel de consecuencias de la 
Enfermedad, propuesto por la OMS en su Clasificación 
Internacional de Deficiencias, Discapacidades y 
Minusvalías (CIDDM), como la alteración que da origen 
a la discapacidad.

Los códigos de deficiencia que se introducen en la base de 
datos constan de 4 dígitos: 1.1.01 a 8.0.01.

Permite introducir varias Deficiencias: según las 
estructuras o funciones alteradas.



BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD Y 
CRITERIOS DE CODIFICACIÓN 

Clases de Deficiencia:
Se agrupan en 

– Alteraciones Motóricas: 
– Sistema Osteoarticular
– Sistema Nervioso y muscular

– Enfermedades crónicas: Sistemas y aparatos 
– Deficiencia intelectual y Trastornos mentales
– Alteraciones sensoriales: Visuales y Auditivas
– Expresivas
– Mixtas 



BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD Y 
CRITERIOS DE CODIFICACIÓN 

El Diagnóstico:

Causa inmediata de esa deficiencia. El campo diagnóstico se tomó por 
una parte de la Clasificación Internacional de Enfermedades, CIE 9 
y por otra del Manual Diagnóstico y Estadístico de los Trastornos 
mentales, DSM 3-R.

Ambas clasificaciones, CIE 9 y DSM 3-R, SE SIMPLIFICARON para 
adaptarlas a los expedientes de valoración.

Los códigos de diagnóstico constan de 3 dígitos. Comprenden desde el 
001 a 716 y algunos 800.

Permite introducir también varios Diagnósticos.



BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD Y 
CRITERIOS DE CODIFICACIÓN 

Los Códigos Diagnósticos que se recogen en la Base de datos están 
agrupados en 12 grupos a diferencia de los códigos de la CIE 9 en 
que se basó que constaba de 17 grupos y la CIE 10 tiene 21.

1. Enfermedades musculoesqueleticas y del tejido conectivo
2. Enfermedades del Sistema Nervioso Central y Periférico
3. Enfermedades de los Órganos de los sentidos
4. Enfermedades Respiratorias
5. Enfermedades Cardiovasculares
6. Enfermedades del Aparato Digestivo
7. Enfermedades Genitourinarias
8. Enfermedades Endocrinas, Nutritivas y Metabólicas
9. Trastornos de la Inmunidad, Enfermedades de la Sangre y Órganos 

hematopoyéticos y las Neoplasias 
10.Enfermedades de la piel y tejido celular subcutáneo
11.Trastornos mentales
12.Cromosomopatías y Embriopatías



BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD Y 
CRITERIOS DE CODIFICACIÓN 

La Etiología: 
Información sobre el origen de esa discapacidad. Los códigos de 

etiología que se establecieron constan de 2 dígitos ( desde 01 a 14) 
y se recoge en los siguientes grupos:

8. Traumática
9. Degenerativa
10. Metabólica
11. Psicógena
12. Iatrogénica
13. Idiopática
14. No filiada

1. Congénita
2. Sufrimiento fetal perinatal
3. Vascular
4. Tóxica
5. Infecciosa
6. Inmunológica
7. Tumoral



BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD Y 
CRITERIOS DE CODIFICACIÓN 

• Cada Comunidad Autónoma recoge información en su 
propia base de datos y dispone de la información 
completa de todo lo relativo a los ciudadanos que 
solicitan el reconocimiento del grado de discapacidad.

• Lo que se traslada a la BASE DE DATOS ESTATAL es 
lo que hace referencia a lo recogido en los 
EXPEDIENTES OFICIALES DE RECONOCIMIENTO.

• Con los Criterios de Clasificación de Deficiencias, los 
Diagnósticos y Etiología y la Codificación descritos.



BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD Y 
CRITERIOS DE CODIFICACIÓN 

1999: Nuevo Baremo para la valoración del grado de minusvalía 
por el Real Decreto 1971/1999. Normas generales para la 
aplicación y Criterios homogéneos de valoración.

2002: Grupo de trabajo: 

Creado por la Comisión Estatal de Coordinación y Seguimiento de la 
Valoración del Grado de Discapacidad, en su reunión de fecha 18 
de junio de 2002.

Codificación de las diferentes situaciones de valoración de minusvalías 
(discapacidad, según Real Decreto 1856/2009, de 4 diciembre) 

Hasta ese momento:
No reflejaban la totalidad de los diagnósticos que figuran en la 

Clasificación Internacional. Su número es bastante inferior a 
los de la CIE.



BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD Y 
CRITERIOS DE CODIFICACIÓN 

2002: Conclusiones del Grupo de trabajo:

• La recogida y posterior explotación de datos debía también 
responder a la posibilidad de realizar estudios comparativos con 
otras fuentes de datos de salud y discapacidad, por lo que se 
imponía la necesidad de adecuarnos al lenguaje común de 
clasificaciones internacionales: CIF, CIE-9, CIE-10, DSM.

• La recogida de datos después del proceso de valoración, incluirá 
los siguientes campos. 

– Primer Campo: Datos de filiación.

– Segundo campo: Códigos de diagnóstico: Clasificación 
Internacional de Enfermedades CIE-10. El item a codificar 
será el más específico posible y que responda al diagnóstico 
exacto del sujeto a valorar.



BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD Y 
CRITERIOS DE CODIFICACIÓN 

• Tercer Campo: Grupos de deficiencia:  "agrupaciones por 
aparatos y sistemas de las deficiencias" y estos "Códigos de 
deficiencia" se seguirán codificando con los cuatro dígitos 
establecidos por Imserso. 

• Cuarto Campo: Grado de Discapacidad (hoy grado de deficiencia). 
• Quinto campo: Puntuación total de la evaluación de circunstancias 

sociales y personales. 
• Sexto campo: Grado de minusvalía (hoy discapacidad) 
• Séptimo Campo: Puntuación ATP. Puntuación Movilidad.

• Octavo campo: Actividades de Vida diaria mediante items CIF. 
Listado de Actividades de vida diaria



BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD Y 
CRITERIOS DE CODIFICACIÓN 

La CIE 10 es un sistema empleado universalmente para la 
vigilancia epidemiológica de morbilidad, mortalidad y 
discapacidad. 

Mapeo de los códigos Imserso de diagnóstico (de tres 
dígitos) con la CIE-10. 

Finalidad es rescatar el contenido histórico de la base. 
Siempre hay pérdida de información.

Empezar una nueva etapa utilizando la Clasificación 
Internacional CIE-10 para codificar los Diagnósticos. 



BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD Y 
CRITERIOS DE CODIFICACIÓN 

Si la información recibida de las CCAA viene ya 
especificada con la codificación CIE-10, ésta se 
introduce directamente. 

Como consecuencia de este proceso la Base contendrá a 
partir de ese momento una información mas específica y 
compatible con las clasificaciones internacionales.

Gradualmente la base se irá transformando. 

Si la información sigue recibiéndose en codificación 
Imserso se procederá al mapeo y el proceso de 
transformación se retrasará.



BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD Y 
CRITERIOS DE CODIFICACIÓN 

• DEFICIENCIA: Definida por el primer nivel de consecuencias de la 
Enfermedad: "agrupaciones por aparatos y sistemas". Se siguen 
utilizando los códigos Imserso. La base permite introducir varios 
tipos de Deficiencia.

• DIAGNÓSTICO: Se deben dejar de utilizar los códigos Imserso de 
forma progresiva y utilizar los códigos CIE-10 fundamentalmente. 
También la base da la posibilidad de introducir varios Diagnósticos.

• Si se utilizan los códigos Imserso en el caso de los Diagnósticos se 
produce una pérdida de información. 

• ETIOLOGÍA: Se seguirá codificando con los códigos Imserso.
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CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS

• DEFICIENCIA: 

Trata de paliar en alguna medida el que no todas las Enfermedades 
Raras cuentan con códigos CIE para el campo diagnóstico. 

Se utilizará un código de deficiencia Imserso (dentro del grupo de 
Enfermedades crónicas). 

Aprobado en la Comisión Estatal de Coordinación y Seguimiento del 
Grado de Discapacidad del 21 de marzo de 2013.

ENFERMEDAD RARA--------cod 6.0.12

• DIAGNÓSTICO: 

Utilización de la codificación CIE10, que debe ser lo más específica 
posible. Si no existe código específico de la Enfermedad utilizar uno 
genérico.



CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS

VALORACIÓN DE DISCAPACIDAD, DIAGNÓSTICO Y 
CÓDIGO CIE 10

Real Decreto 1971/1999, anexo 1, cap. 1 “evaluación de la 
discapacidad” normas generales dice: "El diagnóstico de una 
enfermedad (cualquiera que esta sea), no es un criterio de 
valoración en sí mismo”. 

A efectos de valoración de la Discapacidad, ésta se determina 
técnicamente por la “limitación para la realización de las actividades 
de la vida diaria (AVD)” que genera una determinada patología. 

La valoración del Grado de Discapacidad se hace en base a un Informe 
de Salud. La persona ya tiene un diagnóstico que puede o no venir 
codificado. 



CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 

En cuanto a la codificación de las enfermedades raras está en relación 
directa con la clasificación de las mismas.  La clasificación de estas 
patologías debe superar algunas dificultades: 

– Dificultad para decidir si una determinada enfermedad debe ser 
clasificada o no, como Enfermedad Rara.

– El ritmo de identificación de nuevas enfermedades es a veces 
muy acelerado en algunos terrenos (por ejemplo errores 
congénitos del metabolismo, tumores, etc.) por lo que 
continuamente se añaden a los listados alfabéticos de 
Enfermedades Raras nuevas entidades.

– La terminología médica tan variada que se utiliza.
– La etiología multifactorial de algunas de ellas. 
– La afectación multiorgánica de las mismas.



CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10

• La clasificación y codificación de las Enfermedades 
Raras debe ser aceptada y utilizada de manera uniforme 
por todas las Comunidades Autónomas. 

• Debe ser compatible con la futura Clasificación y 
Codificación Internacional de Enfermedades Raras y 
tener en cuenta la actual Clasificación Internacional del 
Funcionamiento y la Discapacidad (CIF). 

• “Orphanet”, con el apoyo del Plan Nacional de 
Enfermedades Raras y el Grupo de Trabajo de 
Enfermedades Raras de la Comisión Europea va por 
delante en este campo de codificación y clasificación. 
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ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN

ORPHANET
• Cuenta con una clasificación según una 

relación nominal de Enfermedades que 
incluye códigos CIE-10, que puede ser 
utilizada por los profesionales valoradores 
de la Discapacidad.

• http://www.orpha.net/consor/cgi- 
bin/index.php?lng=ES



ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN



ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN



ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN



ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN



ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN



ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN



ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN



ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN

• Galactosemia
• Número de Orphanet ORPHA352
• Sinónimos
• Prevalencia Desconocido
• Herencia Autosómico recesivo
• Edad de inicio o aparición Neonatal / infancia
• CIE-10 E74.2
• OMIM 230200 230350 230400
• Etc…
• Resumen--------

http://omim.org/entry/230200
http://omim.org/entry/230350
http://omim.org/entry/230400


CODIFICACIÓN EN BASES DE DATOS DE PERSONAS 
CON DISCAPACIDAD: ENFERMEDADES RARAS

• ANTECEDENTES : VALORACIÓN DE LA DISCAPACIDAD
• BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD
• CRITERIOS DE CODIFICACIÓN EN LA BASE DE DATOS
• CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS
• ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN
• ALGUNOS EJEMPLOS: 

– CON CÓDIGO CIE ESPECIFICO
– SIN CÓDIGO CIE ESPECÍFICO
– SIN CÓDIGO CIE

• BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10
• CODIFICACIÓN COMPLETA: DEFICIENCIA, DIAGNÓSTICO Y 

ETIOLOGÍA
• NUEVO BAREMO Y PROPUESTA CODIFICACIÓN



ALGUNOS EJEMPLOS: CODIFICACIÓN DE LAS 
ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET CON CÓDIGO 

ESPECÍFICO CIE 10

• Granulomatosis de Wegener
– Número de Orphanet : ORPHA900 
– Código CIE-10: M31.3 
– Capítulo XIII: Enfermedades del sistema osteomuscular y del 

tejido conjuntivo (M00-M99).
– M30-M36: Trastornos sistémicos del tejido conjuntivo.
– M31: Otras vasculopatías necrotizantes.
– M31.3: Granulomatosis de Wegener.



ALGUNOS EJEMPLOS: CODIFICACIÓN DE LAS 
ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET CON CÓDIGO 

ESPECÍFICO CIE 10

• Síndrome de Edwards
– Número de Orphanet : ORPHA3380 
– Código CIE-10: Q91.3 
– Capítulo XVII: Malformaciones congénitas, deformidades y 

anomalías cromosómicas (Q00-Q99).
– Q90-Q99: Anomalías cromosómicas, no clasificadas en otra 

parte.
– Q91: Síndrome de Edwards y Síndrome de Patau.
– Q91.3 : Síndrome de Edwards.



ALGUNOS EJEMPLOS: CODIFICACIÓN DE LAS 
ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET CON CÓDIGO 

ESPECÍFICO CIE 10

• Acondroplasia
– Número de Orphanet : ORPHA15 
– Código CIE-10: Q77.4 
– Capítulo XVII: Malformaciones congénitas, deformidades y 

anomalías cromosómicas (Q00-Q99).
– Q65-Q79: Malformaciones y deformidades congénitas del 

sistema osteomuscular.
– Q77: Osteocondrodisplasia con defecto del crecimiento de los 

huesos largos y de la columna vertebral.
– Q77.4: Acondroplasia.



ALGUNOS EJEMPLOS: CODIFICACIÓN DE LAS 
ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET CON CÓDIGO 

ESPECÍFICO CIE 10

• Síndrome de Klippel-Feil

– Número de Orphanet : ORPHA2345 
– Código CIE-10: Q76.1
– Capítulo XVII: Malformaciones congénitas, deformidades y 

anomalías cromosómicas (Q00-Q99).
– Q65-Q79: Malformaciones y deformidades congénitas del 

sistema osteomuscular.
– Q76: Malformaciones congénitas de la columna vertebral y tórax 

óseo.
– Q76.1: Síndrome de Klippel-Feil.



ALGUNOS EJEMPLOS: CODIFICACIÓN DE LAS 
ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO 

ESPECÍFICO CIE 10

• Síndrome de Noonan

– Número de Orphanet : ORPHA648 
– Código CIE-10: Q87.1 
– Capítulo XVII: Malformaciones congénitas, deformidades y 

anomalías cromosómicas (Q00-Q99).
– Q80-Q89: Otras malformaciones congénitas.
– Q87: Otros síndromes de malformaciones congénitas 

especificados que afectan a múltiples sistemas.
– Q87.1: Síndromes de malformaciones congénitas asociadas 

principalmente con estatura baja.



ALGUNOS EJEMPLOS: CODIFICACIÓN DE LAS 
ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO 

ESPECÍFICO CIE 10

• Retinosis pigmentaria
– Número de Orphanet : ORPHA791 
– Código CIE-10: H35.5
– Capítulo VII: Enfermedades del ojo y sus anejos (H00-H59).
– H30-H36: Trastornos de la coroides y de la retina
– H35: Otros trastornos de la Retina.
– H35.5: Distrofia hereditaria de la Retina.



ALGUNOS EJEMPLOS: CODIFICACIÓN DE LAS 
ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO 

ESPECÍFICO CIE 10

• Síndrome de Andersen
– Número de Orphanet : ORPHA37553 
– Código CIE-10: G72.3
– Capítulo VI: Enfermedades del sistema nervioso (G00-G99).
– G70-G73: Enfermedades musculares y de la unión 

neuromuscular.
– G72: Otras miopatías.
– G72.3: Parálisis periódica.



ALGUNOS EJEMPLOS: CODIFICACIÓN DE LAS 
ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO 

ESPECÍFICO CIE 10

• Enfermedad de Alexander
– Número de Orphanet : ORPHA58 
– Código CIE-10: E75.2
– Capítulo IV: Enfermedades endocrinas, nutricionales y 

metabólicas (E00-E90).
– E70-E90: Trastornos metabólicos.
– E75: Trastornos del metabolismo de los esfingolípidos y otros 

trastornos por almacenamiento de lípidos.
– E75.2: Otras esfingolipidosis.



ALGUNOS EJEMPLOS: CODIFICACIÓN DE LAS 
ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO 

ESPECÍFICO CIE 10

• Duplicación/inversión 15q11: idic(15) 
– Número de Orphanet : ORPHA3306 
– Código CIE-10: Q99.8
– Capítulo XVII: Malformaciones congénitas, deformidades y 

anomalías cromosómicas (Q00-Q99).
– Q90-Q99: Anomalías cromosómicas no clasificadas en otra 

parte.
– Q99: Otras anomalías cromosómicas no clasificadas en otra 

parte.
– Q99.8: Otras anomalías cromosómicas especificadas.



CODIFICACIÓN EN BASES DE DATOS DE PERSONAS 
CON DISCAPACIDAD: ENFERMEDADES RARAS

• ANTECEDENTES : VALORACIÓN DE LA DISCAPACIDAD
• BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD
• CRITERIOS DE CODIFICACIÓN EN LA BASE DE DATOS
• CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS
• ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN
• ALGUNOS EJEMPLOS: 

– CON CÓDIGO CIE ESPECIFICO
– SIN CÓDIGO CIE ESPECÍFICO
– SIN CÓDIGO CIE

• BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10
• CODIFICACIÓN COMPLETA: DEFICIENCIA, DIAGNÓSTICO Y 

ETIOLOGÍA
• NUEVO BAREMO Y PROPUESTA CODIFICACIÓN



BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10 Y 
CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO DE LA CIE 10

Búsqueda en la Clasificación Internacional de 
Enfermedades
Manual de Clasificación CIE-10
Página del Ministerio de Sanidad: 

http://www.msssi.gob.es/
http://eciemaps.mspsi.es/ecieMaps/browser/index_10_2 

008.html



BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10 Y 
CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS
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BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10 Y 
CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS



BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10 Y 
CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO 

DE LA CIE 10

Miopatía hereditaria con acidosis láctica por déficit de ISCU
• Número de Orphanet : ORPHA43115 
• Sinónimos: Deficiencia de aconitasa, Miopatía ISCU, Miopatía con 

intolerancia al ejercicio, tipo sueco, Miopatía por deficiencia del 
grupo hierro-azufre.

• Prevalencia: <1 / 1 000 000 
• Herencia: Autosómico recesivo 
• Edad de inicio o aparición: Infancia 
• Código CIE-10: -
• OMIM: 255125 [↗] 



BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10 Y 
CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO 

DE LA CIE 10

Miopatía hereditaria con acidosis láctica por déficit de ISCU

• Capítulo de Enfermedades del Sistema Nervioso (G00-G99)
Enfermedades musculares y de la unión neuromuscular 

(G70-G73)
Otras miopatías (G72)

Otras miopatías especificadas G72.8



BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10 Y 
CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO 

DE LA CIE 10

Enfermedad linfoproliferativa autoinmune asociada a RAS
• Número de Orphanet : ORPHA268114 
• Sinónimos: ALPS tipo 4, ALPS tipo IV, Síndrome linfoproliferativo 

autoinmune tipo 4, Síndrome linfoproliferativo autoinmune tipo IV
• Prevalencia: <1 / 1 000 000 
• Herencia: -
• Edad de inicio o aparición: Infancia 
• Código CIE-10: -
• OMIM: -



BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10 Y 
CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO 

EN LA CIE 10

Enfermedad linfoproliferativa autoinmune asociada a RAS

• Capítulo Enfermedades de la Sangre (D50-D89)
Otras enfermedades de la Sangre y de los órganos 

hematopoyéticos (D70-D77)
Otros trastornos de los Leucocitos (D72) 

Otros trastornos especificados de los Leucocitos 
(Linfocitosis) D72.8



BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10 Y 
CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO 

EN LA CIE 10

Enfermedad linfoproliferativa autoinmune asociada a RAS

• Capítulo Enfermedades de la Sangre (D50-D89)
Ciertos trastornos que afectan el mecanismo de la 

Inmunidad (D80-D89)
Otros trastornos que afectan el mecanismo de la 

Inmunidad, no clasificados en otra parte (D89) 
Otros trastornos especificados que afectan 

el mecanismo de la Inmunidad, no clasificados 
en otra parte D89.8



BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10 Y 
CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO 

EN LA CIE 10

Síndrome de Bazex
• Número de Orphanet : ORPHA166113 
• Sinónimos: Acroqueratosis de Bazex, Acroqueratosis 

paraneoplásica
• Prevalencia: <1 / 1 000 000 
• Herencia: Esporádica 
• Edad de inicio o aparición: La edad adulta 
• Código CIE-10: -
• OMIM: -



BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10 Y 
CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS

DIAGNÓSTICO Y CÓDIGO CIE 10 
ALGUNOS EJEMPLOS CLASIFICACIÓN ORPHANET SIN CÓDIGO 

EN LA CIE 10

Síndrome de Bazex
• Capítulo de Enfermedades de la piel y del tejido subcutáneo (L00- 

L99)
Trastornos papuloescamosos (L40-L45)

Parapsoriasis (L41)
Otras Parapsoriasis L41.8



CODIFICACIÓN EN BASES DE DATOS DE PERSONAS 
CON DISCAPACIDAD: ENFERMEDADES RARAS

• ANTECEDENTES : VALORACIÓN DE LA DISCAPACIDAD
• BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD
• CRITERIOS DE CODIFICACIÓN EN LA BASE DE DATOS
• CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS
• ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN
• ALGUNOS EJEMPLOS: 

– CON CÓDIGO CIE ESPECIFICO
– SIN CÓDIGO CIE ESPECÍFICO
– SIN CÓDIGO CIE

• BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10
• CODIFICACIÓN COMPLETA: DEFICIENCIA, DIAGNÓSTICO Y 

ETIOLOGÍA
• NUEVO BAREMO Y PROPUESTA CODIFICACIÓN



CODIFICACIÓN COMPLETA: DEFICIENCIA, 
DIAGNÓSTICO Y ETIOLOGÍA

CODIFICACIÓN DE LA DEFICIENCIA EN LA BASE DE 
DATOS

• Importante para poder extraer la información de que 
estamos ante una Enfermedad Rara.

ENFERMEDAD RARA--------cod 6.0.12
• Importante sobre todo cuando no existe un código 

específico de la CIE 10 para la enfermedad de que se 
trate.

• Importante para recoger información de la afectación 
multiorgánica de la enfermedad.



CODIFICACIÓN COMPLETA: DEFICIENCIA, 
DIAGNÓSTICO Y ETIOLOGÍA

Síndrome de Noonan: Estatura baja, dismorfia facial característica y 
anomalías cardiacas congénitas: estenosis pulmonar y 
cardiomiopatía hipertrófica. Pueden presentar igualmente: cuello 
corto, deformación de la caja torácica, déficit intelectual leve, 

Código de Diagnóstico:
Código CIE-10: Q87.1 

Código de Deficiencia:
Deficiencia 1: 
ENFERMEDAD RARA---cod 6.0.12

¿podría ponerse otro código de deficiencia?

Deficiencia 2: 
ENFERMEDAD DE AP. CIRCULATORIO--------cod 6.00.2



CODIFICACIÓN COMPLETA: DEFICIENCIA, 
DIAGNÓSTICO Y ETIOLOGÍA

Código de Diagnóstico: Código CIE-10

Código de Deficiencia: 
Deficiencia 1: ENFERMEDAD RARA cod 6.0.12

¿podría ponerse otro código de deficiencia?
¿lo permite el aplicativo informático? 
Por ejemplo: 
Deficiencia 2: ENFERMEDAD DE AP. CIRCULATORIO cod 6.00.2

¿cómo se hace actualmente? ¿se da una porcentaje en cada deficiencia? 
¿debe ir aparejado deficiencia-diagnóstico-etiología? ¿1-1-1?

Si se pudiera hacer:
VENTAJAS: Mayor información sobre la enfermedad. Mayor posibilidad de 

realizar estudios.



CODIFICACIÓN COMPLETA: DEFICIENCIA, 
DIAGNÓSTICO Y ETIOLOGÍA

ETIOLOGÍA
1. Congénita
2. Sufrimiento fetal perinatal
3. Vascular
4. Tóxica
5. Infecciosa
6. Inmunológica
7. Tumoral
8. Traumática
9. Degenerativa
10.Metabólica
11.Psicógena
12.Iatrogénica
13.Idiopática
14.No filiada

¿Qué poner?

–CONGÉNITA ?
–GENÉTICA ?
–ADQUIRIDA ?
–IDIOPÁTICA ?

Adquirida:

Infecciosa ?

Inmunológica ?

Traumática ?
ORPHANET



CODIFICACIÓN COMPLETA: DEFICIENCIA, 
DIAGNÓSTICO Y ETIOLOGÍA

• Una enfermedad congénita es aquella que se 
manifiesta desde el nacimiento, ya sea 
producida por un trastorno durante el desarrollo 
embrionario, durante el parto, o como 
consecuencia de un defecto hereditario.

• Una enfermedad o trastorno genético es una 
condición patológica causada por una alteración 
del genoma. Esta puede ser hereditaria o no. 



CODIFICACIÓN COMPLETA: DEFICIENCIA, 
DIAGNÓSTICO Y ETIOLOGÍA

Síndrome de Marfan: Es una enfermedad sistémica del tejido 
conectivo, caracterizada por una combinación variable de 
manifestaciones cardiovasculares, músculo-esqueléticas, 
oftalmológicas y pulmonares. El síndrome de Marfan se debe a 
mutaciones en el gen FBN1, (15q21)

Código de Diagnóstico: Código CIE-10: Q87.4 
Código de Deficiencia:

Deficiencia 1: 
ENFERMEDAD RARA---cod 6.0.12
¿otro código de deficiencia?
Deficiencia 2:
ENFERMEDAD DE AP. CIRCULATORIO--------cod 6.00.2

Código de Etiología: cod 01(Congénita)



CODIFICACIÓN COMPLETA: DEFICIENCIA, 
DIAGNÓSTICO Y ETIOLOGÍA

Arteritis temporal o Enfermedad de Horton

Información en Orphanet, Número de Orphanet : ORPHA397 
Es una vasculitis de arterias de gran calibre, que afecta principalmente 

a las arterias provenientes del arco aórtico y, específicamente, a las 
ramas extracraneales de la carótida externa.

La etiología de la arteritis de células gigantes permanece desconocida. 

Código de Deficiencia 1: ENFERMEDAD RARA---cod 6.0.12
Código de Deficiencia 2: ENFERM. DE A. CIRCULATORIO----cod 6.00.2
Código de Diagnóstico: Código CIE-10: M31.6 
Código de Etiología: cod 13 (Idiopática)



CODIFICACIÓN COMPLETA: DEFICIENCIA, 
DIAGNÓSTICO Y ETIOLOGÍA

Enfermedad de Alexander

Información en Orphanet, Número de Orphanet : ORPHA58 
Es una enfermedad neurodegenerativa, que fue identificada, en 1949, 

basada en criterios neurohistológicos (presencia de astrocitos 
distróficos, asociado a anomalías en la mielina). 

Su sintomatología está asociada a macrocefalia progresiva, retraso en 
el desarrollo psicomotor o deterioro mental, signos piramidales, 
ataxia y ataques convulsivos. 

Código de Deficiencia 1: ENFERMEDAD RARA---cod 6.0.12
Código de Deficiencia 2: OTRAS DEFICIENCIAS DEL SISTEMA 

NEUROMUSCULAR-----cod 1.2.29
Código de Diagnóstico: Código CIE-10: E75.2 
Código de Etiología: cod 9 (Degenerativa)



CODIFICACIÓN EN BASES DE DATOS DE PERSONAS 
CON DISCAPACIDAD: ENFERMEDADES RARAS

• ANTECEDENTES : VALORACIÓN DE LA DISCAPACIDAD
• BASE DE DATOS ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD
• CRITERIOS DE CODIFICACIÓN EN LA BASE DE DATOS
• CODIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES RARAS
• ORPHANET: BÚSQUEDA DE INFORMACIÓN
• ALGUNOS EJEMPLOS: 

– CON CÓDIGO CIE ESPECIFICO
– SIN CÓDIGO CIE ESPECÍFICO
– SIN CÓDIGO CIE

• BÚSQUEDA DE CÓDIGOS EN LA CIE 10
• CODIFICACIÓN COMPLETA: DEFICIENCIA, DIAGNÓSTICO Y 

ETIOLOGÍA
• NUEVO BAREMO Y PROPUESTA CODIFICACIÓN



NUEVAS ACTUACIONES: NUEVO BAREMO Y 
PROPUESTA CODIFICACIÓN

2009: 
• Comisión Estatal de Coordinación y Seguimiento de la 

Valoración del Grado de Discapacidad celebrada el 14 
de mayo de 2008.

• Aprueban actuaciones para la actualización y revisión 
del RD 1971/1999, de 23 diciembre. 

• Se inicia el proceso para la modificación del Baremo y 
adecuación a la CIF.

• Grupos de Trabajo: Creados por la Comisión Estatal que 
se encargarían de la Parte física y sensorial, Parte 
mental e intelectual y Parte Social.



NUEVAS ACTUACIONES: NUEVO BAREMO Y 
PROPUESTA CODIFICACIÓN

• Próximamente: nuevo baremo a partir de las 
Guías AMA (6ª edición) y la CIF-OMS 2001.

• Modificación del diseño de Registro Informático 
de la Base Estatal de Datos sobre Valoración de 
la Discapacidad. 

• Sistemas de codificación que incorporarán 
estarán de acuerdo con las conclusiones del 
Grupo de Trabajo sobre Codificación que se 
creó en el seno de la Comisión en el 2004: 
Codificación del Diagnóstico en CIE 10. 



NUEVAS ACTUACIONES: NUEVO BAREMO Y 
PROPUESTA CODIFICACIÓN

2013: Comisión Estatal de Coordinación y Seguimiento de la 
Valoración del Grado de Discapacidad.

PROPUESTA DE CODIFICACIÓN, INFORMATIZACIÓN Y 
FORMACIÓN DE PERFILES DE FUNCIONAMIENTO, BASADAS 
EN LAS CLASIFICACIONES DE LA OMS  (CIE-10 Y CIF 2001) EN 
EL NUEVO BAREMO DE DISCAPACIDAD. (Miguel Querejeta).

Objetivos fundamentales:
– Codificar conforme criterios internacionales.
– Facilitar el desarrollo de una herramienta informática.
– Representación dinámica de la evaluación.
– Establecer el marco para la realización de una base de datos 

nacional fiable.



NUEVAS ACTUACIONES: NUEVO BAREMO Y 
PROPUESTA CODIFICACIÓN

PROPUESTA DE CODIFICACIÓN:

– CODIFICACION DE LAS ENFERMEDADES O CONDICIONES DE 
SALUD (CÓDIGOS CIE-10)

– CODIFICACION DE LAS DEFICIENCIAS DE LAS FUNCIONES y 
ESTRUCTURAS CORPORALES (CÓDIGOS CIF-OMS)

– CODIFICACION DE LA LIMITACIÓN EN LA ACTIVIDAD Y 
PARTICIPACIÓN O DESEMPEÑO (CÓDIGOS CIF-OMS)

– CODIFICACION DE LOS FACTORES CONTEXTUALES 
AMBIENTALES (CÓDIGOS CIF-OMS)
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