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1997: Creacion de Orphanet a peticion del Ministerio de Sanidad francés

v En respuesta a la necesidad de informacién en el campo de las enfermedades raras (ER) y
los medicamentos huérfanos (MH)

2000: El proyecto se amplia a unos pocos paises de Europa

2002: Orphanet inicia su actividad en Espafa

2010: CIBERER asume la coordinacion nacional

2017: Consorcio formado por 40 paises

Portal de referencia para las ER de acceso libre
Es el sitio web mas completo en cuanto a documentos de referencia
Web disponible en 9 idiomas:

v’ inglés, francés, espafiol, alemadn, italiano, portugués, holandés, polaco y checo.
Genera un millon de paginas visitadas al mes

orohanet - E'fﬁerer[-ﬂ“-ﬁ, ’"E




Curso «Discapacidad y Dependencia.
Orientacion al Conocimiento de las Enfermedades Raras»

Creer (Burgos)— 7y 8 de junio de 2022

) " SALUD
sacocemoo NI, Y BIENESTAR
= GOBIERNO MINISTERIO "‘l
" DEESPANA  DE DERECHOS SOCIALES 1\

Y AGENDA 2030
_GH- IMSERSO



Acceso al menu
extendido

J»-

Enfermedades raras

> Busqueda

> Buasqueda por signo
> Clasificaciones

> Genes

> Discapacidad

> Enciclopedia para el pablico
en general

> Enciclopedia para
profesionales

> Guias de urgencias

E orphanet

> <

WwWWw.orphanet.es

W ﬁ < l’ i ] Ayuda Contacte con nosotghs| ES VvV

El portal sobre enfermedades raras y

como
para no merecer nuestra atencion»

Nuestros servicios

A 2

¥

medicamentos huérfanos

«Ninguna enfermedad es tan rara

A 2

Web en 9 idiomas

%-

Inventario, clasificacion

.

Inventario de

Directorio de

Directorio de

y enciclopedia de medicamentos asociaciones de profesionales e
enfermedades raras, huérfanos pacientes instituciones
con los genes
implicados
=

i

Directorio de
centros/consultas
expertos

Ve

Directorio de
laboratorios clinicos que
ofrecen pruebas
diagnosticas para
enfermedades raras

Directorio de proyectos,
ensayos clinicos,
registros y biobancos
activos

)

LLJ

Coleccion de informes
tematicos, los Informes
de Orphanet

*

*

Q | Buscar una enfermedad

a*


http://www.orphanet.es/

Enciclopedia:
2.181 en inglés
315 en castellano

Signos clinicos: 4.249
ER (HPO)

Resumenes:
6.675 en inglés
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El codigo ORPHA

El cddigo ORPHA esta compuesto por un

numero ORPHA unico y estable para cada enfermedad del inventario

e Desarrollado por Orphanet con el fin de mejorar la trazabilidad de las ER en los sistemas de informacidn sanitaria e
incrementar el reconocimiento de cada ER en los sistemas de salud publicos y privados.

v’ Correspondencia CIE-10 con el cddigo ORPHA: ICD-10 coding rules for rare diseases [PDF]
v" Orphanet nomenclature files for coding

* Proceso de implementacion de los codigos ORPHA en los sistemas nacionales de informacion sanitaria:

v" Implementacion en progreso en Francia (desde 2012) y Alemania (desde 2013) .

v’ Experiencias piloto en Hungria, Letonia y Noruega y en centros expertos de Paises Bajos y Eslovenia.

v’ Espafia: Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR), Registro de Pacientes de Enfermedades Raras del ISCIII,
Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunitat Valenciana, Registro de Enfermedades Raras de
Euskadi, Hospital Sant Joan de Deu...

Proyecto RD-CODE para la implementacion de codigos ORPHA en 4 paises europeos: Republica Checa, Malta, Rumania y
Espafa (2019-2021). Video: http://www.rd-code.eu/wp-content/uploads/2022/03/ORPHAcodes-Spanish.mp4

Proyecto OD4RD para la implementacion de codigos ORPHA en los nodos hospitalarios vinculados a ERNs
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Directrices_ER no diagnosticadas

Para abordar el problema de la codificacion de los datos de pacientes no
diagnosticados, el proyecto RD-CODE constituyo un grupo de trabajo
(incluyendo miembros de SOLVE-RD, X-eHealth y representantes de las ERNs)
responsable de la elaboracion de:

Un informe que recoge las experiencias existentes de
codificacion de pacientes con ER no diagnosticados
Una propuesta de alineamientos

Un documento de consenso sobre la codificacion de
enfermedades raras no diagnosticadas

http://www.rd-code.eu/wp-content/uploads/2022/02/D5.2 RDCODE VF2021 FV.pdf
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Los 3 ahos de
proyecto trabajando
juntos en la mejor
forma de dar
visibilidad a los
pacientes con
enfermedades raras
no diagnosticadas
en los sistemas de
informacion sanitaria
desembocaron en la
creacion de un
nuevo ORPHAcode

Busqueda de una enfermedad rara

e

(*) Campo obligatorio

O Enfermedad O oMIM O Gen/simbolo

® codigo ORPHA O CIE-10

Otra(s) opcion(es) de blisqueda w

1 Resultado(s)

ORPHA:616874 Trastorno raro sin un diagnostico determinado tras una investigacion completa

Informacion adicional

Sinonimo(s): Trastorno raro completamente investigado sin un diagnostico determinado
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Ficha descriptiva

L A

Enfermedad de Gaucher tipo 2

A Aportacionas

Definicibn de la enfermedad

La enfermedad de Gaucher tipo 2 es la forma neurcldgica aguda de la enfermedad de Gaucher {EG). Esta
caracterizada por uninicio temprano de grave afectacion neuroldgica del tronco encefalico, asociada con
organomegalia y que generalmente conduce a la muerte antes delos 2 anos,

Nombre preferente de la ER
Cddigo ORPHA

ORPHA:77260 * Sindnimos
Mivel de clasificacidn: Subtipe de trastorno ° DatOS epidemiolégiCOS'
Sionimos: Hearancia: Autosémico recesivo DMLS: CO26B8250 ] .
Enfermeséas de Gaucher aguda l nem > O rp h an et h dCe un
nauronopatca ad de infcfo o aparicidn:  Infancia ' . .

£dsa g inta o oais seguimiento constante de
Enfermedad de Gaucher cerebral - voLhRL .
infanti CE B2 o los datos publicados en la

OMIM: 230900 literatura cientifica

Referencias cruzadas

Prevafencis: <11 000 000
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Deficiencia de succinil-CoA:3-cetoacido-CoA
transferasa

Resimenes elaborados por expertos y sometidos a
“revision por pares”

6.675 en inglés
6.011 en castellano

Resumen

Epldamlalopta
Has=ta la fecha=e han des=scritc poce mas de 30 cascs.

Descrpelan ellnlea

En la mitad de ko= pacientas, la anfarmedad debuta en el pericde necnatal oon un primar ataque cetoaciddtics 2-4 dizs
de=spudsdel nacimiento. Los pacientesde inicks tardio == presentan oon un episcdic inicial de cetoacidosisentre ko= Gy ko=
20 mes=es de edad. Los episcdics inkciales sueken sar gravas ¥ ks postaricras puedan estar desancadenados por astrés
metabdlico, infecciones o perctdcs prokengados de ayunc. Los sinktomas incluyen taquipnea, wW&mitos, lketargia, hipotonia v
an cazos Eraves, coma. La inten=idad v frecuencia de ko= epizcdios = variabke v ko= ataques= grave=s =on potencialimants
fatalke=. Por kz panaral kb= pacientas estin =ancs v =su da=arrclie entra k= apisedios e= normal aunque ks lactante=s puedan
presentar falle 42 medre y alimentacién deficiente antes del diagnistico. Dos de ks cascs descritos han de=sarrcliadc
cardicmagalia. que pusda darivar 2n inzuficiencia cardiaca conge=stia.

Etlalopgla

La enfermedad estl causada por mutaciones en el gen J%07TT [65pld) que oodifica para el enzima mitcoondrial sucainil
Cofc3-cetodcide Cof-transferasa, esencial para a2l matabolisme da ks cuerpes cetliniccs an todeos ks tajidos
axtrahepiticos. 52 han descrite mis de 30 mutacicnes diferentes en el gen S0 TT, que prevocan la acumulaciin de
cuarpes cetdnicos vy cetoacidosis @n ks pericdos de estrés catabdlics. TambiEn =2 han identificade mutacicnes da pé@rdida
parcial de la actividad que tam B n resuttan en una cetoacikdosis grave. aungque sin cetosis permanentea.

MEtadas dlagnasticas

La catosis permananta v la cetonuria parsistanta son caracteristicas patognemanicas. Mo cbstanta, alguncs casos kwvas
pueden no presentar estos signcs. Los pacientes muestran acidosis metabdlica durante las crisis ¥ tante ks andlisis de
=uars coms ks de orina ponen de manifieste un ekvade nivelde cetonas. Se pueden ch=ervar vakere=de pH entre 6.8 v
TA2, v concentracicnas de-HCOE antre 3y 5 mmell. MNe existe un perfil caractaristice de Acide=s org@nicos o de
acilzarnitinas. Cuandc la proporcisn de icidos grasc= libres respectc a kb= cuerpos cetinicos totake=s es infericr a L3
durante un ayunc bBrewe, permite scspechar la existancia de la enfermedad. Los ensaycs de actividad enzim3tica con
fibrobilastas, linfocitos o plaquetas revelan la ausancia o una gran disminuciin de succinil Dot 3-cetodcikle DoA-transFarasa.

Dlagnastica diferenclal

El diagnds=tice diferancial incluye cetosis fisiokigica [p. ). cetoacidasis causada por un cataboli=mae significative dekide a la
infecciin por rotavirus] v cetocaciklosis debidc a la deficiencia de beta-cetcticlaza o deficiencia del transportader 1 de
monocarkboxilato.

Dlagnastlca pranatal
E= pos=itke realizar un diagndstico prenatal mediante e n=ayos de actividad enzim3tics 2n cultive de amniccitas.

Canzala panética

El patrin de harenciaes autesimico recesve ¥ e debe ofrecer asescramiants gendtico a las familias afectadas. El riesgo
da transmisi&n de laenfermedad a ladescendencia es de1 25 % cuandc ambos proge nitores son portadores no afectos.

Manhe)o y tratammlenta

La= crisis cetoaciddticas deben tratarse inmeadistamanta con fluideterapia intravenc=a con suficiente gluce=a, incluso
suando k= pasientes presentan norma- o hiperglusemia, para suprimir |3 cetocg@nesis. El tratamients de la acidosis
matabdlicacon bBicarbonate sidico resultacontrovartide ¥ =a recomienda utilizarke ko minime pe=ittke . Lo= pacientes deban
avitar k= ayuncs prelengados, 351 come las dietas ricas 2n grasasque provocan cetop@nesis. La restricciin protaica puada
no =er necesaria porque no =2 ha demostrade su eficaciaen la prevenciin de la cetoacidosis. El oontrol domiciliaric de la
concantraciin de cetonas en la orina parmibe a ks padres contrelar a2l estade del paciente. Si ks nivelkes da cetonas son
mas elkevados de ko habtitual == debten ingerir inmediatamente alimantes o bebidas ricosen carbohidrates. Sikks pacientas
=a dabilitan o womitan, = dabe consklerar la administraciin de glucosa intravencsa. Mo existe ningln medicamanto
recomendads para lafasa crdnica. Elusc oral del bicarbonats =idico w13 L-carnitina s ha descrite 2n la likergtura, aunqua
no = ha demcstradc =su eficacia en la prevenciin de ks ataques cetocacidfticos. Las mujeres afectas deban =er
astrechamente monitorizadasdurante elembararc yal parto.

Pranfastica

El riesgo de muerte prematura es mayor durante el pericdc necnatal ¥ a3 lactancia debkido a kos graves episcidics de
ocatoacidosis. Sinembarge, la frecuenciay gravedad de lacetoacidosis disminuyse dgsp ugsda k=10 ancs da adad; pasadc
aste pariaia, la esparanza de vida e= similar a lade la pgh'~F - ~onool L

vl

cuando =2 sigue unadietay un tratamiente adaecusidc=.

. Informacion detallada

Articulo para puablico en general

Svenska (2015)
Erancais (2010, pdf)

. Informacion adicional

ﬁés informacion sobre esa

enfermedad

> Clasificaciones (4)

Genes (1)
Discapacidad

Signos y sintomas clinicos

Vv V. VvV ¥V

Publicaciones en Pubmed

\Cﬁaginas. Web (6) j

propia o ajena

Documentacién complementaria de elaboracidn

Articulo para profesionales

> Resumen
Slovak (2008, pdf)

> Guias de urgencias

Polski (2008, pdf)
Deutsch (2008, pdf)
English (2008, pdf)
Espanol (2008, pdf)
Italiano (2008, pdf)
Portugués (2008, pdf)
Erancais (2016, pdf)

> Guias para la anestesia
English (2015, pdf)

> Articulo de revision

Deuisch (2015)
English (2012)
Francais (2010, pdf)

> Guias para la practica clinica
Francais (2019, pdf)

Recursos sanitarios e investigacion

.

(Recursos sanitarios para esta\
enfermedad

> Centros expertos (296)

> Test diagnoésticos (52)

> Asociaciones de pacientes

(35)

> Medicamentos huérfanos (10)

cwestigacién sobre esta \
enfermedad

> Proyectos de investigacion
(47)

> Ensayos clinicos (23)

> Registros y biobancos (26)

J

K) Red de expertos (0)

Servicios sociales
especializados

> Directorio de Eurordis
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Recursos por enfermedad

Enfermedad de almacenamiento de glucogeno por
deficiencia de maltasa acida

S Aportaciones

ORPHA: 365
MNivel de clasificacidn: Trastorno
Sindnimas: . Pagina principal » Centros/consultas expertos y redes »Blsqueda de un centro/consulta experto
GS5D tipa I
Deficiencia de alfa-1,4-glucosidasa Centros/consultas -~
i Glucogenosis por deficienciade expertos y redes Busqueda de un centro/consulta experto
maltasa acida
Enfermedad de Pompe -
Glucogenosis tipo 2 Bisqueda de un -
- centro/consulta N - . . -
Enfermedad de almacenamiento de i experto | Enfermedad de almacenamiento de glucdgeno por deficiencia de maltasa acida |
glucégenc tipo 2 Glucogenosis tipe 1l LS Buscar una red (*) Campo obligatorio
: Redes europeas de . - Espania
Enfermedad de almacenamiento de - 2 O Atencian médica O Consulta para adultos
glugs i 11 Eravafeancis: 1-9 100 000 Mest: | referenca
‘ P d | O Consejo genético O Consulta pediatrica [ Centro de referencia oficial
Informacidn adicion ) )
GS o acion adicional ® Ambos tipos ® Todos
Otra(s) opcion(es) de bisqueda +
GS . - . .
Mas informacion sobre esta Recursos centrados en el Inw acion sobre esta
enfermedad paciente para esta enfermedad ermedad Levenda; Centrode rferencioofcial = 8 Miembro de una ERN = {5
» Clasificaciones (5] 2| Centros expertos {530), (>62P)r0yectos de investigacidon B ESPARA Exnert Center on Hereditary Metabolic Knformacién adicional
== Andalucia Disorders Sevilla
At | SEVILLA
» Genes (1) » Redes de centros expertos {14) 5 Hospital Universitario Virgen del Rocio
Ensavos clinicos (48]
2 Signos ysintomas clinicos » Testdiagndsticos (143)
i i H H H > @gistrog ¥ biobancos (i) = ESPANA Expert center on Rare Hereditary Metabolic
» Publicaciones en Pubred 2 Asociaciones de pacientes QSSTI‘.“L(:. Disorders VDR
> Pagi Web (18) 1897 > Red deexpertos (5] Hospital Universitario Virgen del Rocio
~aginas e (15]
> Designaciones y o . o
medicarmentas hugrfanos (13 Servicios sociales ESpECIalIZadUS = iSlPA"]A CSUR - Unidad de referencia nacional en
Stunas cardiopatias familiares
EDH T ]
» Directorio de Furordis OVIERO Hospital Universitario Central de Asturias
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-

orohanet |

Ly




Curso «Discapacidad y Dependencia.
Orientacion al Conocimiento de las Enfermedades Raras»

Creer (Burgos)— 7y 8 de junio de 2022

Otros productos de Orphanet

“"' SALUD

SECRETARIA DE ESTADO Y Y BIENESTAR

DE DERECHOS SOCIALES e

= GOBIERNO MINISTERIO '4
-’ DEESPANA DE DERECHOS SOCIALES [\3

Y AGENDA 2030
_GH- IMSERSO



Engloban una serie de textos que tratan temas relevantes para el conjunto de todas las ER
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de Chalendar et al Orphanet fournal of Rare Diseazes 3014, S{Suppl 1):031

it fwrwesr.njrd.camydcontentsS/5 1031

0 ORPHAMET JOURMNAL
OF RARE DISEASES

ORAL PRESENTATION

Open Access

Rare diseases and disabilities: improving the
information available with three Orphanet

projects

Myriam de Chalendar’, Marie Daniel, Annie Olry, Ana Rath

From Tth Eurepean Conference on Rare Diseases and Orphan Products (ECRD 2014)

There is currently very little information available about
the disabilities encountered by rare disease (RD) patients.

patient organisations, we collect data for each RD: the
aetivity llmjnthm and participation restrictions, their

Orphanet [httpe/fwww.orphanet], the i jonal data-
base and portal on BDs and orphan drugs, has developed
various projects to improve the knowledge and visibility of
disabilities associated with RDs, and to provide tools to
help the stakeholders.

First, we have sdded content to the texts of the Orpha-
net Encyclopaedia for the General Public (133 texts) about
the daily difficulties associated with the disease and its
mansgement. This information is provided through three
questions: “What disabilities result from the disease?”,
“What pesources are svailable to limit and prevent the
disability?” and “Living with: the disability on a daily
basis”™. These texts are validated by medical experts,
disability specialists and patient support groups.

Secondly, we have created a specialised collection of
texte dedicated to professionals and social service provi-
ders, the Orph Disability Encyclopaedia. It focuses on
the disabilities associated with 2 specific RD. These dis-
ability facisheets provide a beief overview of the medical
aspects of the disease, validated by medical experts, and
include a description of the disabilities experienced by
patients and their management. Fifteen texts are currently
available in French.

Finally, with the Orphanet Disability Project, we indesx
the functional consequences of each RD with the Orpha-
et Funﬂianlng Thuaunu. adapted from the “Activities
and partici " and “Envi hctors" d af
the Lnter: | Classification of Functioning, Disal
and Health-Children & Youth version (1CE-CY [1]), as
well as additional terms to describe cognitive abilities,
ileep. temperament and behaviour. T'hmugh a queiﬂm-
naire sent to medical experts, disability specialists and

* Cormespordence: disabiliny.ophanetinsomn fr
Dwpharet, Inserm LG4, Paris, France:

y during the course of the disease {permanent
arr.ranshm:tlﬂ!mlty delay, loss of abilities), their severity
and respective frequency in the patient population with
current standard management, and important environ-
mental factors. The collected data is analysed and standar-
dised o constitute the Orphanet Functioning Database.
857 RDs are already indexed and 540 more are in pro-
gress, thanks to the contribution of hundreds of people
and organisations from 43 countries. These RD dicability
core sets, which can be integrated into information
systerns, will be freely available in 7 languages. In addition,
we will map the "Body structures” and the "Body fune-
tions” dmamsnfmJCF-CthbeHmnl’hemq'pe
s gy [2]. enabling us to list the ical atructures
logical functions i d for each RD.

This information will Im:mu knowledge and aid in
better evaluating and managing the daily difficulties and
needs experienced by RD patients. 1t can also help soctal
agencies in distributing appropriate disability compensa-
tion measures with equity and equality. Finally, it will
enable decision makers to assess the social burden of
RDs and can be wtilised in the set-up of measures that
will allow for the better social integration of disabled

people with RDs.
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clinicos

Clasificaciones
Genes
Discapacidad

Enciclopedia para el

publico en general

Enciclopedia para
profesionales

Guias de urgencias

Fuentes/
Procedimientos

Pagina principal »Enfermedades raras » Enciclopedia para el pablico en general

Busqueda de un articulo para el publico en general

Enciclopedia para pacientes o publico en general:

Fichas informativas, producidas por Orphanet-Francia o de produccidn external

gue cumplen ciertos criterios de calidad.

> Secciones especificas
o “cQuédiscapacidades resultan de la
enfermedad?”
o “¢cDe qué recursos se dispone para

ﬁ\ciclopedia para profesionales (mayoritariamente en francés o inglés):

Articulos de revision
Articulos de genética practica
Guias de buenas practicas

Criterios de diagnadstico, European Journal of Human Genetics

.
.
.
.
.
.
\ Guias para la anestesia, OrphanAnesthesia

Guias de actuacion de emergencia, producidas por Orphanet-Francia (traducc

limitar y prevenir la discapacidad?”
o  “Vivir con: la discapacidad en el dia

Fichas de discapacidad, producidas por Orphanet-Francia (traduccién al ES) a dia”.

> Textos validados por expertos médicos,
especialistas en discapacidad y grupos de
apoyo a pacientes.

/

orohanet |
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. Informacion adicional

Mas informacion Servicios sociales especializados
> Enfermedad(es)/grupo de > Directorio de Eurordis
enfermedades

> Articulo para pablico en

general

> Ficha de discapacidad

2> Signos y sintomas clinicos

orohanet |

O rp h gg_ et Enciclopedia Orphanet

i !nserm de la Discapacidad

Esclerosis lateral amiotrofica

ELA / Enfermedad de Charcot / Enfermedad de Lou Gherig /
Enfermedad de la motoneurona

Esta ficha redne informacién de ayuda a los profesionales implicados en la atencidn de la discapacidad en su
trabajo de evaluacién y acompafiamiento de personas que padecen estas enfermedades raras. En ningln
caso, sustituye a una evaluacion individual.

Breve descripcion de la esclerosis lateral amiotrofica
Adaptado de la enciclopedia de Orphanet para profesionales [1]

o Definicidn: La esclerosis lateral amiotrdfica (ELA) es una enfermedad degenerativa poco
frecuente debida a la muerte progresiva de las motoneuronas superiores (desde la
corteza motora a la médula espinal o al tronco cerebral) y de las inferiores (desde Ia
médula espinal o del tronco cerebral al musculo). Se caracteriza por diversos grados de
paralisis progresiva de las extremidades, alteracion de la funcion bulbar (disartria,
disfagia) e insuficiencia respiratoria restrictiva por afectacion de los musculos
respiratorios.
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/Proporciona informacion a los Involucra a cientos de\
profesionales sociosanitarios, a los colaboradores de 46 paises 'y
pacientes y a sus familiares, acerca recoge informacion para mas de
del impacto de las enfermedades 1000 enfermedades raras en 7
en su vida diaria. idiomas.

orphanet
. Disability Project Evaluacion de la
Desarrolla herramientas

iscapacidad basada en Ia
limitacion promedio de todos los
pacientes que reciban unos
cuidados y manejo esténdar}

especificas:

- Tesauro de funcionamiento de
Orphanet

\- Busqueda por signos y sintomas

o
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”Proyecto de discapacidad”

Tesauro del Funcionamiento de Orphanet, derivado y adaptado de la “Clasificaciéon Internacional del
Funcionamiento, de |la Discapacidad y de la Salud para la Infancia y la Adolescencia” (CIF-IA, OMS 2007)

Comprension
Clasificacion
Internacional
del Funcionamiento
de la Discapacidad
y de la salud

Comunicacion
Habilidades motoras
Autocuidado

Sueno/Vigilia

Version para
la Infancia y
Adolescencia

Personalidad y patrones conductuales
Movilidad
Habilidades interpersonales

Actividades diarias

vV vV VvV V V V V V V V

Vida social

Ciberer [ X
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http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/ES/Orphanet_Tesauro_Funcionamiento_ES.pdf

Severity

4 - Are the patients affected in their self-care abilities?
if your answer is « Yes », please reply to the questions below
if your answer is « No », please go directly to question §

Do they have difficulties washing themselves?

Do they have difficulties with skin, tooth, nail, hair or genital .
"

Do they have difficulties urinating regulating urination?
Do they have difficulties defecating regulating defecation?

Do they have difficulties dressing/undressing”?

Temporality

Frequency

(activity limitation)

§: severe, C: complete,
U: unspecified)

frequency
(VF: very frequent >80%,

F: frequent. 30-80%,
O: occasional: <30%)

degree of severity
(L: low, M: moderate,
§: severe, C: complete,

severe, Us unspecified)

frequency frequency
(VF: very frequent >80%,  (VF: very frequent: >80%,
F: frequent: 30-80%,
0: occasional: <30%)

F: frequent 30-80%,
0: occasional: <30%))

Lo
e

BE B¢

One value

orohanet |

> La evaluacion de cada discapacidad comprende tres entradas: temporalidad de la limitacidn,
gravedad y frecuencia en la poblacion.

Para cada una de las
preguntas se
recomienda a los
expertos que
proporcionen un unico
valor (temporalidad +

gravedad + frecuencia)

Glberer [l X



”Proyecto de discapacidad”

1. La temporalidad de 2. En funcién de la gravedad, se han very
. . . . occasional frequent frequent
las limitaciones establecido 4 grados: completa,

funcionales puede ser grave, moderada y leve.
de diferentes tipos:

complete 30 % éo %

> Permanente 95 % Evenwih echrical andir human assistance
> Transitoria severe 3. De acuerdo a la
a.:_:tiwityr or partici!:ation ca_nnot be carried out .

> Perdlda de mtf;:::::ztt::gaeltechmcal and/or frecuenCIa’ se han

habilidad 50% ot unspecified | definido 3 categorias:
__moderate ]

> Retraso en la oy opemmenmarssessow || Ocasional, frecuente y

adquisicidn we low muy frecuente

activity or participation can be carried out
with little difficulty by the patient alone

5%

¥
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Pagina principal > Enfermedades raras > Discapacidad

Blasqueda de una enfermedad y sus consecuencias funcionales

Badsqueda
Basqueda por signo I Von Hippel-Lindau
Clasificaciones (*) Campo obligatorio
i @ [ Otima actualizacion: 28/11/2014 |
| Discapacidad | e o ExciBmi e
Enciclopedia para el @ Namero ORPHA
pablico en general
Enciclopedia para
profesionales
Guias de urgencias Vista Limitacion permanente Moderado
;‘::etgﬁfmenws ORPHA:892 Enfermedad de Von Hippel-Lindau Ponerse depie Limitacion transistoria No especificado
= Las limitaciones de la actividad y restricciones en la parti  Sentarse Limitacion transistoria No especificado
Euncionamiento de Orphanet, procedente y adaptado de la {
la Discapacidad y de la Salud en su version para lainfanciayq Inclinarse Limitacion transistoria No especificado
La informacién proporcionada se determina para toda la po - e —— )
que recibe el abordaje y cuidados estandar (abordaje esy Mantenerse erguido Limitacion transistoria No especificado
dispositivos y ayudas, cuidado y asistencia). z : 5 SIe :
Las consecuencias funcionales se enumeran segin su | Alcanzary cogerobjetos Limitaclon transistora Noespecificadg
informacion de caracter general puede no ser aplicable : Cami x ftaci =)
descritas aqui pueden presentarse con un grado distinto de Ees L o tova Gtes
no estan enumeradas aqui podrian manifestarse. Carninar distanciss lareas Limitacion transistons Giave
Realizacién de actividades vigorosas (trepar, correr, saltar, nadar, 2 Limitacién transistoria Grave
. L4 .
v’ Frecuencia en la poblacién de pacientes
‘/ Control de la defecacion Limitacion transistoria Grave
Te m po ra I I d a d Manejo del estrés, las responsabilidades, las emergencias y Limitacién transistoria Grave
‘/ garantizar su propia seguridad
Gravedad
Manejo de las emociones y el estado de animo Limitacién transistoria Moderado

orohanet |
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E orphanet

Descripcion de la discapacidad

ELA

L FESl > B O Ajuda B imprimir Contacte

v Perdida de habilidad

Temporalidad

Lectura v Limitacion permanente Completo
Lectura
Ocasional
Escritura Calculo v Limitacion permanente Leve
Escritura Caleule
No definido

Calculo L

Fijacién de la atencién Control de la miccién

- . e e Control de la defecacion
Fijacion de la atencion

Orientacién espacial Prares

Fijacién de la atencion v
Permanecer dormido

Memorizacion y recordatorios v

Memorizacion y recordatorios

Factores ambientales

Memorizacién y recordatorios = A continuacion se enumeran los factores ambientales que deberian ser abordados con el fin de mejorar el
funcionamiento o limitar las restricciones derivadas de esta enfermedad.

Pensamiento y razonamiento

Alimentos

| Fuente de informacion: Pr Eneida MIOSHI[Expert]
Ultima actualizacion: 31/05/2018

Fmdd

R 7V

i Ol Tl L
e n Yakat
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A Aviso

La informacion proporcionada es el resultado de la recopilacion del punto de vista de expertos medicos,
profesionales en discapacidad y grupos de apoyo/representantes de pacientes cuando han estado
disponibles, emitidos desde su conocimiento y experiencia, junto con una revision de la literatura cientifica.
Describe las dificultades de toda la poblacion de pacientes afectados por la enfermedad que reciben un
abordaje y cuidados estandar y optimos (abordaje especifico y/o sintomatico, prevencion y profilaxis,
dispositivos y avudas, cuidado y asistencia). BEsta informacion general puede no ser aplicable a casos
especificos. Algunas dificultades no enumeradas aqui podrian ser descritas, o presentarse con un grado
distinto de gravedad o temporalidad. Por tanto, es de maxima importancia comprobar si la informacion
proporcionada es relevante o no para un caso especifico.

Actualmente, no todas las enfermedades raras estan descritas con sus consecuencias funcionales; la fase de
recopilacion de datos esta en curso.

Esta informacion esta restringida a las consecuencias de la enfermedad y su abordaje en relacion al
funcionamiento y la vida diaria. Los aspectos clinicos (incluyendo fatiga, dolor, impacto de la enfermedad en el
estado psicologico del paciente) estan descritos en otros documentos (p.ej., Fichas de discapacidad).

Alguna informacion puede resultar impactante. Su consulta puede requerir cierto apoyo.

Orphanet trata de proporcionar informacion sobre enfermedades raras a los profesionales de la salud, a los
proveedores de asistencia social, a los pacientes v a sus familiares, con el fin de contribuir a mejorar el
diagnostico, el abordaje y el cuidado de estas enfermedades.

La informacion proporcionada por Orphanet no pretende reemplazar una evaluacion individualizada de las
dificultades y necesidades de cada persona por parte de un profesional.

Orphanet no se responsabiliza del uso perjudicial, parcial o erroneo de cualquier informacion encontrada en la
base de datos de Orphanet.

Ciberer [ X
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Busqueda por sighos y sintomas

j Pagina principal >Enfermedades raras »Signos y sintomas clinicos * |La descripCién

fenotipica de esta
Enfermedades . - - . - .

en un analisis de la

Siempre presente

Bisqueda _ | literatura cientifica y
; Muscl k HP:0001324 ope , .

Signos y sintomas Steinert Hecie wearness utiliza los términos de

clinicos (*) Campo obligatorio Ia Ontologl'a del

Clasificaciones Muy frecuente .

Genes ® Enfermedad Fenotipo Humano
Cardiac conduction abnormality HP:0031546

Discapacidad O codigo ORPHA (HPO)'
Distal muscle weakness HP:0002460

Enciclopedia para el

Ublico en general e
P g EMG: myotonic discharges HP:0100284 * Las anomalias

Enciclopedia para f 7 e
profesionales Excessive daytime somnolence HP:0001262 enOtlplcaS se

presentan por orden

oulas dergendas ORPHA:273 Distrofia mioténica de Steinert Myotonia with warm-up phenomenon HP:0003740

El;lsgés?n?ientos La descripcion fenotipica de esta enfermedad s  Posterior subcapsular cataract HP:0007787 de frecuenCIa de
_ términos de la Ontologia del Fenotipo Humano (| Ocurrencia y por

Descargar conjunto de frecuencia de ocurrencia en la poblacion de p: s

datos frecuencias. orden alfabético

Frecuente

dentro de cada grupo

Abnormal rapid eye movement sleep HP:0002494 .
de frecuencias.

orohanet [ Ciberer = 7




Orphadata

FREE DATASETS POWERED BY Orphanet

These data sets are a partial extraction of the Orphanet data base, freely accessible at www.orpha.net (for consultation purposes only).
The data sets are available in nine languages: English, French, German, Italian, Portuguese, Spanish, Dutch, Polish and Czech.
A description of these datasets with annotated samples is available.

4 )

orphanet
hpo
Nomenclature and Genes associated with rare Clinical signs and
classification of rare diseases symptoms in rare diseases

diseases
g 3
il @ I
L] -
Ve o

Epidemiological data

Rare diseases and
functional consequence

h . -
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Product 1 Inventory of rare diseases with annotations: No cost — free access CC BY 4.0 licence

Rare Diseases and cross-references Rare diseases with their associated genes
Table with ORPHA code of the disease linked to the associated genes, with a characterisation of the

List including preferred name, synonyms in English, French, German, Italian, Portuguese, Spanish, relationship between gene and disease (causative, modifier, susceptibility, or playing a role in the

Dutch, Czech, or Polish, ORPHA code, type of entries, short definition of the disease. Entries are phenotype) and the kind of mutation germline or somatic. In addition, the table includes the name
cross-referenced with ICD-10, OMIM, UMLS, MeSH, MedDRA and the alignments are characterized of the gene in English, its ORPHA code, chromosomal location, symbol and synonyms and cross-

in order to indicate if the terms are perfectly equivalent (exact mapping) or not. referenced with UniProtKB, HGNC, OMIM, Genatlas, ensembl, Reactome and IUPHAR-DB.

Clinical classifications of rare diseases (poly-hierarchy) ( Phenotypes associated with rare diseases \

Table with diseases listed in Orphanet annotated with HPO phenotypes. The alignment is
characterised by frequency (obligatory, very frequent, frequent, occasional, very rare or excluded)
and whether the annotated HPO term is a major diagnostic criterion or a pathognomonic sign of the

. Rare Cardiac Diseases
*  Rare Developmental Anomalies During Embryogenesis
*  Rare Cardiac Malformations

*  Rare Sucking Swallowing Diseases rare disease.

e Rare Inborn Errors of Metabalism Table with the source, the date and the validation status of the association between the rare disease
*  Rare Gastroenterological Diseases kﬂ‘ld HPO terms. )
#  Rare Genetic Diseases

. Rare Neurological Diseases Diseases with epidemiological data

e Rare Abdominal Surgical Diseases Table with preferred name and ORPHA code of the diseases, groups of diseases or sub types: point

«  Rare Hepatic Diseases prevalence, birth prevalence, lifelong prevalence and incidence, or the number of families reported
*  Rare Respiratory Diseases together with their respective intervals per geographical area.

*  Rare Urogenital Diseases Table with preferred name and ORPHA code of the diseases, their type of inheritance, interval

*  Rare Surgical Thoracic Diseases average age of onset and age of death.

. Rare Skin Diseases

+  Rare Renal Diseases Rare diseases and functional consequences

*  Rare Ophthalmic Diseases Table with diseases listed in Orphanet annotated with with functional consequences or

*  Rare Endocrine Diseases environmental factors leading to limitation of activity or restriction of participation.The alignment is
. Rare Haematological Diseases characterised by frequency, temporality, degree of severity.

#  Rare Immunological Diseases

=
by
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Resumen de la enfermedad

Descripcion clinica

La edad de aparicion es muy variable, desde |la etapa prenatal hasta la edad adulta. Las manifestaciones clinicas también
cubren una amplia gama y pueden diferir entre familiares y entre familias afectas. Actualmente se reconocen cinco
formas: congénita, de la primera infancia, juvenil, de inicio en la edad adulta y de inicio tardio. La enfermedad congénita
(15% de los casos) es la forma mas grave e incluye debilidad grave generalizada al nacimiento con dificultad respiratoria,
hipotonia y problemas para alimentarse. Posteriormente, los pacientes desarrollan retraso cognitivo y motor,
discapacidad intelectual y trastornos del espectro autista. El curso puede ser fatal en la forma congénita (30-40%). En los
casos de inicio en la infancia (1-10 anos de edad), las principales manifestaciones clinicas implican debilidad muscular
(incluyendo grupos musculares tanto proximales como distales, debilidad facial, complicaciones respiratorias vy
gastrointestinales, como dificultad respiratoria, aspiracion, disfagia), estrenimiento y trastornos del habla), miotonia,
trastornos respiratorios de : :
depresion, ansiedad, déficit ¢ [MBHEJD y tratamiento ]
se caracteriza por problemas
casos), que se desarrolla en
distal, dolor, miotonia y afec
trastornos cardiacos, catar
tiroidea). El déficit intelectu: [Pronéstico]

varones como en mujeres Y . . , R
incluye miotonia leve y debil  Algunos casos son graves y pueden tener un impacto en la esperanza de vida, en particular los casos de aparicion

los pacientes afectos. temprana causados por expansiones genéticas masivas. El pronostico en los casos de inicio en la edad adulta depende
principalmente de la gravedad de las manifestaciones cardiacas. Las causas de muerte incluyen insuficiencia respiratoria,
enfermedades cardiovasculares, arritmias y neoplasias.

Actualmente no se dispone de un tratamiento especifico. El manejo incluye principalmente la monitorizacion de posibles
complicaciones y los cuidados de apoyo (dispositivos de asistencia, terapia hormonal, analgésicos).

Ciberer [ X
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s Curso «Discapacidad y Dependencia.

Braille

Orientacion al Conocimiento de las Enfermedades Raras»

Creer (Burgos) —7y 8 de junio de 2022

Agradecimientos

Francesc Palau M2 Elena Mateo

Coordinador Nacional Documentalista cientifica

Comité Cientifico de Orphanet-Espaia

Comité de expertos en enfermedades raras [PDF]

(66 expertos, 32 areas médicas)
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http://www.orphanet-espana.es/national/data/ES-ES/www/uploads/ComiteCientifico.pdf

Curso «Discapacidad y Dependencia.
Orientacion al Conocimiento de las Enfermedades Raras»

Creer (Burgos)— 7y 8 de junio de 2022

Muchas gracias por vuestra atencion

Virginia Corrochano

Gestora de Orphanet-Espafia
vcorrochano@ciberer.es

M2 Elena Mateo y Noelia Millan
Documentalistas cientificas
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