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Introducción a Orphanet 



Origen y desarrollo 
 

• 1997: Creación de Orphanet a petición del Ministerio de Sanidad francés 

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

• 2000: El proyecto se amplía a unos pocos países de Europa 

• 2002: Orphanet inicia su actividad en España 

• 2010: CIBERER asume la coordinación nacional 

• 2017: Consorcio formado por 40 países 
 

Portal de referencia para las ER de acceso libre  
Es el sitio web más completo en cuanto a documentos de referencia 

Web disponible en 9 idiomas:  
 inglés, francés, español, alemán, italiano, portugués, holandés, polaco y checo. 

Genera un millón de páginas visitadas al mes 
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Orphanet: en torno a las ER 



www.orphanet.es 

Acceso al menú 
extendido 

Web en 9  idiomas 

http://www.orphanet.es/


Epidemiología: 5.821 
ER 

Resúmenes: 
6.675 en inglés 
6.011 en castellano 

Enciclopedia: 
2.181 en inglés 
315 en castellano 

4.200 genes 

10.832 ER 

Medicamentos: 789 
(UE) para 683 ER 

Recursos de los 
países del 
Consorcio 

Signos clínicos: 4.249 
ER (HPO) 

Orphanet en cifras 
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Información sobre una ER 



El código ORPHA está compuesto por un  

número ORPHA único y estable para cada enfermedad del inventario  

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

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

• Proceso de implementación de los códigos ORPHA en los sistemas nacionales de información sanitaria: 

 Implementación en progreso en Francia (desde 2012) y Alemania (desde 2013) . 
 Experiencias piloto en Hungría, Letonia y Noruega y en centros expertos de Países Bajos y Eslovenia. 
 España: Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR), Registro de Pacientes de Enfermedades Raras del ISCIII, 

Sistema de Información de Enfermedades Raras de la Comunitat Valenciana, Registro de Enfermedades Raras de 
Euskadi, Hospital Sant Joan de Deu… 

 

 

 
 

El código ORPHA 

Proyecto RD-CODE para la implementación de códigos ORPHA en 4 países europeos: República Checa, Malta, Rumanía y 
España (2019-2021).  Video: http://www.rd-code.eu/wp-content/uploads/2022/03/ORPHAcodes-Spanish.mp4 

Proyecto OD4RD para la implementación de códigos ORPHA en los nodos hospitalarios vinculados a ERNs 
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http://www.rd-code.eu/wp-content/uploads/2022/02/D5.2_RDCODE_VF2021_FV.pdf 

El código ORPHA: ER no diagnosticadas 
 
Directrices_ER no diagnosticadas 
 
Para abordar el problema de la codificación de los datos de pacientes no 
diagnosticados, el proyecto RD-CODE constituyó un grupo de trabajo 
(incluyendo miembros de SOLVE-RD, X-eHealth y representantes de las ERNs) 
responsable de la elaboración de: 
 

> Un informe que recoge las experiencias existentes de 
codificación de pacientes con ER no diagnosticados 

> Una propuesta de alineamientos 
> Un documento de consenso sobre la codificación de 

enfermedades raras no diagnosticadas 
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Los 3 años de 
proyecto trabajando 
juntos en la mejor 
forma de dar 
visibilidad a los 
pacientes con 
enfermedades raras 
no diagnosticadas 
en los sistemas de 
información sanitaria 
desembocaron en la 
creación de un 
nuevo ORPHAcode 

El código ORPHA: ER no diagnosticadas 



• Nombre preferente de la ER 

• Código ORPHA 

• Sinónimos 
• Datos epidemiológicos: 

>  Orphanet hace un 
seguimiento constante de 
los datos publicados en la 
literatura científica 

• Referencias cruzadas 

Ficha descriptiva 



Documentación complementaria de elaboración 
propia o ajena 

Recursos sanitarios e investigación 

6.675 en inglés 
6.011 en castellano 

Resúmenes elaborados por expertos y sometidos a 
“revisión por pares” 

Deficiencia de succinil-CoA:3-cetoácido-CoA 
transferasa 



Recursos por enfermedad 
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Otros productos de Orphanet 



Enfermedades raras 

Actividades de 
Orphanet 

Actividades sobre ER 

recogidas en Orphanet  

Medicamentos para 
ER en la  UE 

Informes de Orphanet 

Engloban una serie de textos que tratan temas relevantes para el conjunto de todas las ER 
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Recursos adicionales de apoyo a 
la valoración de la discapacidad 



ER y discapacidad 

> Enciclopedia para el público en general 
> Fichas de discapacidad 

> “Proyecto de discapacidad” 

o Consecuencias funcionales 
o Búsqueda por signos y síntomas clínicos 



Enciclopedia para pacientes o público en general: 

Fichas informativas, producidas por Orphanet-Francia o de producción externa, con acceso libre y 
que cumplen ciertos criterios de calidad. 

Enciclopedia para profesionales (mayoritariamente en francés o inglés): 

•  Fichas de discapacidad, producidas por Orphanet-Francia (traducción al ES) 

•  Guías de actuación de emergencia, producidas por Orphanet-Francia (traducción al ES) 

•  Artículos de revisión 

•  Artículos de genética práctica 

•  Guías de buenas prácticas 

•  Criterios de diagnóstico, European Journal of Human Genetics 

•  Guías para la anestesia, OrphanAnesthesia 

Enciclopedia de Orphanet 

>   Secciones específicas 
o “¿Qué discapacidades resultan de la 

enfermedad?” 

o “¿De qué recursos se dispone para 
limitar y prevenir la discapacidad?”  

o “Vivir con: la discapacidad en el día 
a día”.  

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



Fichas de discapacidad 



”Proyecto de discapacidad”   

 

 

. 

             Evaluación de la 
discapacidad basada en la 

limitación promedio de todos los 
pacientes que reciban unos 

cuidados y manejo estándar. 

Involucra a cientos de 
colaboradores de 46 países y 

recoge información para más de 
1000 enfermedades raras en 7 

idiomas. 

Proporciona información a los 
profesionales sociosanitarios, a los 
pacientes y a sus familiares, acerca 
del impacto de las enfermedades 
en su vida diaria. 

Desarrolla herramientas 

específicas: 
-  Tesauro de funcionamiento de 
Orphanet 
-  Búsqueda por signos y síntomas 



”Proyecto de discapacidad” 

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

 

> Comprensión 

> Comunicación  

> Habilidades motoras 

> Autocuidado 

> Sueño/Vigilia 

> Personalidad y patrones conductuales 

> Movilidad 

> Habilidades interpersonales 

> Actividades diarias 

> Vida social 

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


”Proyecto de discapacidad” 

> La evaluación de cada discapacidad comprende tres entradas: temporalidad de la limitación, 
gravedad y frecuencia en la población. 

Para cada una de las 
preguntas se 
recomienda a los 
expertos que 
proporcionen un único 
valor  (temporalidad + 
gravedad + frecuencia) 

 



”Proyecto de discapacidad” 

2. En función de la gravedad, se han 
establecido 4 grados: completa, 
grave, moderada y leve. 

1. La temporalidad de 
las limitaciones 
funcionales puede ser 
de diferentes tipos: 
 
> Permanente 

> Transitoria 

> Pérdida de 
habilidad 

> Retraso en la 
adquisición 

 

3. De acuerdo a la 
frecuencia, se han 
definido 3 categorías: 
ocasional, frecuente y 
muy frecuente 

 



Frecuencia en la población de pacientes 
Temporalidad 

Gravedad 

Descripción de la discapacidad 



Descripción de la discapacidad 





• La descripción 
fenotípica de esta 
enfermedad se basa 
en un análisis de la 
literatura científica y 
utiliza los términos de 
la Ontología del 
Fenotipo Humano 
(HPO).  

  
• Las anomalías 

fenotípicas se 
presentan por orden 
de frecuencia de 
ocurrencia y por 
orden alfabético 
dentro de cada grupo 
de frecuencias. 

Búsqueda por signos y síntomas 



Orphadata 



Orphadata 



Resúmen de la enfermedad 
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                          Agradecimientos 

Comité de expertos en enfermedades raras [PDF] 
(66 expertos, 32 áreas médicas) 

http://www.orphanet-espana.es/national/data/ES-ES/www/uploads/ComiteCientifico.pdf
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Muchas gracias por vuestra atención 
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