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DefiniciDefinicióón de Enfermedades Rarasn de Enfermedades Raras

Las enfermedades raras en la Comunidad 
Europea son aquellas patologías que tienen 
una prevalencia inferior a 5 casos por cada 
10.000 habitantes y presentan altas tasas de 
mortalidad y/o son crónicamente debilitantes 

En EEUU menos de 200.000 casos en todo el 
país.

En Japón menos de 4 casos por cada 10.000 
habitantes.



Acciones europeas en el marco de Acciones europeas en el marco de 
las enfermedades raraslas enfermedades raras



Apartado 5.11 Registros y bases de datos
• Instrumentos clave para

– Enriquecer los conocimientos sobre las 
enfermedades raras

– Desarrollar la investigación clínica.
• Única manera de reunir datos que 

permitan obtener una muestra de 
magnitud suficiente para la investigación 
epidemiológica o clínica

ComunicaciComunicacióón de la Comisin de la Comisióón Europea n Europea 
sobre Enfermedades Rarassobre Enfermedades Raras



Propone
• Promover esfuerzos conjuntos para 

decidir la recopilación de datos y su 
mantenimiento, siempre que,
– Sean recursos abiertos y accesibles

• Garantizar la viabilidad a largo plazo de 
estos sistemas
– No sostenerlos con una financiación de 

proyectos 

ComunicaciComunicacióón de la Comisin de la Comisióón Europea n Europea 
sobre Enfermedades Rarassobre Enfermedades Raras



Acciones europeas en el marco de Acciones europeas en el marco de 
las enfermedades raraslas enfermedades raras



Los Estados Miembros de la Unión 
Europea acuerdan tener un plan de 
acción nacional o una estrategia en el 
marco de las Enfermedades Raras 
para el año 2013.

RecomendaciRecomendacióón del Consejon del Consejo



DG SancoDG Sanco



RecomendaciRecomendacióón del Consejon del Consejo



RegistrosRegistros

Apunte de una serie de datos a modo de índice en un 
formato papel o en formato digital. 

Ejemplos libros de entradas y salidas de una 
empresa. 

En informática un registro en una base de datos es la 
información correspondiente a un individuo o a un 
elemento de los que forman dicha base de datos. 

Conjunto de la información general de las personas 
destinado a unos objetivos concretos contenido en una 
base de datos.



Tipos de Registro en SaludTipos de Registro en Salud

• Registros administrativos
– Civiles: Registros de defunción
– Sociales: Registros de nacimientos
– Sanitarios: Registros de altas hospitalarias 

(CMBD)
• Registros de actos médicos: 

Historia Clínica
• Registros Epidemiológicos



Registros epidemiolRegistros epidemiolóógicosgicos

En epidemiología un registro es un fichero 
de datos concernientes a todos los casos de 
una enfermedad particular, o a otras 
condiciones relevantes de salud, en una 
población definida, de tal manera que, los 
casos puedan ser relacionados con la 
población de base.



Registros epidemiolRegistros epidemiolóógicosgicos

Según el ámbito
– Registros poblacionales
– Registros hospitalarios

• Según la patología 
– Registro de tumores
– Registro nacional del SIDA
– Estudio Colaborativo Español de Malformaciones 

Congénitas (ECEMC)
– Registro del Síndrome del Aceite Tóxico



Utilidad de los Registros Utilidad de los Registros 
epidemiolepidemiolóógicosgicos

Son recursos en epidemiología que
– Informan y permiten analizar riesgos 

en poblaciones o grupos
– Permiten analizar tendencias y 

cambios en las tendencias
– Son instrumentos para el estudio de 

hipótesis etiológica
– Sirven para el estudio de la historia 

natural de la enfermedad



Utilidad de los Registros Utilidad de los Registros 
epidemiolepidemiolóógicosgicos

Son recursos en epidemiología que
– Favorecen la investigación etiológica y 

clínica
– Contribuyen a la planificación de 

recursos sanitarios, sociales, etc



Registros de Enfermedades Registros de Enfermedades 
RarasRaras



Antecedentes en EspaAntecedentes en Españñaa



Otras Experiencias en el Campo de los RegistrosOtras Experiencias en el Campo de los Registros



Registro de Enfermedades Raras del Registro de Enfermedades Raras del 
ISCIIIISCIII





DeclaraciDeclaracióón AEPDn AEPD



• 1.- Crear un sistema de información propio que 
permita la devolución de datos a los pacientes 
sobre recursos sanitarios, recursos de 
investigación e información general sobre las 
enfermedades raras en nuestro medio.

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

• 3.- Promover la investigación sobre estas 
enfermedades 

Objetivos del RegistroObjetivos del Registro



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

• 5.- Facilitar un mayor conocimiento para la 
toma de decisiones sobre medidas sociales, 
sanitarias y de política científica.

Objetivos del RegistroObjetivos del Registro
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Biobanco del Registro



Primera Red operativa de biobancos en Europa que 
proporciona ADN humano, células y muestras de tejidos 
como un servicio a la comunidad científica para el 
desarrollo de la investigación en Enfermedades Raras. Es 
una Red únicamente dedicada a la investigación de 
Enfermedades Raras en Europa. 







Hacer clic aquí





Origen de la informaciOrigen de la informacióón n 
del Registrodel Registro

PacientesPacientes ProfesionalesProfesionales InstitucionesInstituciones
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• Contribuir al conjunto de la información y de las 
investigaciones de su enfermedad.

• Participar en estudios desde el propio ordenador de casa y 
ver resultados colectivos de los mismos.

• Disponer de información de su enfermedad, nuevos 
hallazgos, tratamientos, etc. que irán incorporándose a la 
página Web según se vaya perfeccionando el sistema.

Hay un compromiso de devolución de la información de 
todos los estudios en los que sean utilizados sus datos.

Beneficios para el paciente al Beneficios para el paciente al 
ingresar en el Registroingresar en el Registro



• Los responsables del Registro: Instituto de 
Investigación de Enfermedades Raras 
(Instituto de Salud Carlos III).

• Otros investigador que: 
-acrediten el tipo de investigación que pretenden 
desarrollar.
-cuenten con la aprobación del Comité de Ética.
-se comprometan a devolver los resultados de su 
investigación a los pacientes.

¿¿Quien tendrQuien tendráá acceso a la acceso a la 
informaciinformacióón de los pacientes?n de los pacientes?



Hacer clic aquí







Registro  a través de Internet 
hacer clic aquí







Para introducir informe hacer clic aquí



Buscar documento

Agregar documento









Guardar e imprimir el archivo





Registro  por correo postal, 
hacer clic aquí





ColaboraciColaboracióón con n con 
AtenciAtencióón Primarian Primaria



• Hasta que el IIER no ha recibido el consentimiento 
informado y el informe clínico de la enfermedad
que se padece no se puede tramitar la solicitud.

• Una vez tramitada el paciente recibirá una clave para 
poder entrar en el Registro.

• La primera vez tiene que modificar la clave para que 
solo él tenga acceso a su información por motivos 
de seguridad.

TramitaciTramitacióón de la solicitudn de la solicitud





•Puede añadir más datos de su enfermedad

•Recibir la información de la que se disponga en ese 
momento sobre su enfermedad, medicamentos, centros 
hospitalarios, asociaciones…

•Puede seguir colaborando en la realización de 
cuestionarios para estudios Calidad de vida, costes, 
grado de dependencia, consumo de medicamentos, etc

•Puede aceptar dar muestras para el Biobanco de
Enfermedades Raras 

DespuDespuéés de cambiar la claves de cambiar la clave
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Tipos de usuariosTipos de usuarios

• Administrador general (IIER)
• Gestor de medicamentos
• Administrador de enfermedad
• Administrador de CCAA
• Paciente



Administrador de enfermedadAdministrador de enfermedad



Origen de la informaciOrigen de la informacióón n 
del Registrodel Registro

PacientesPacientes InstitucionesInstitucionesProfesionalesProfesionales





Buscar pacientes
Incluir nuevo paciente
Cargar su fichero de pacientes





Pinchando aquí











¿¿QuQuéé ofrece el Registro al ofrece el Registro al 
investigador?investigador?

•Tener la información en sitio seguro y cumpliendo 
todas las normas legales.
•Manejar la información como en el propio 
ordenador.
•Crear nuevos cuestionarios cuando se desee.
•Mantener un biobanco asociado al propio registro de 
casos.
•Conocer nuevos casos que provienen de otros 
orígenes.
•Disponer de un Registro específico de la enfermedad.



¿¿QuQuéé requiere el Registro del requiere el Registro del 
investigador?investigador?

•Compromiso de confidencialidad.

•Compromiso de actualización de la 
información de la enfermedad.



Origen de la informaciOrigen de la informacióón n 
del Registrodel Registro

PacientesPacientes ProfesionalesProfesionales InstitucionesInstituciones



¿¿QuQuéé ofrece el Registro a la ofrece el Registro a la 
instituciinstitucióón?n?

•La oportunidad de crear su propio Registro de 
Enfermedades Raras cumpliendo todas las 
normas legales.
•Manejar la información de manera autónoma.
•Mantener un biobanco asociado al propio 
registro de casos.



¿¿QuQuéé requiere el Registro de la requiere el Registro de la 
instituciinstitucióón?n?

•Compromiso de confidencialidad.

•Compromiso de actualización de la 
información de la Comunidad.



Registros AutonRegistros Autonóómicosmicos

Sistema de InformaciSistema de Informacióón n 
sobre Enfermedades Raras sobre Enfermedades Raras 
de la C.A. de Extremadura.de la C.A. de Extremadura.

Orden 14 de Mayo de 2004 de la 
Consejería de Sanidad y Consumo.

D.O.E nº 61 de 25 de Mayo de 2004. 



Registros AutonRegistros Autonóómicosmicos



Registros AutonRegistros Autonóómicosmicos

Registro de Castilla la Mancha

Registro de Canarias

Registro de la Comunidad Valenciana



Colaboraciones que recibe el Colaboraciones que recibe el 
RegistroRegistro

•SEMFYC

•FEDER

•Fundación FEDER

•CIBERER

•CREER 

http://www.imserso.es/creer_01
http://www.semfyc.es/


ColaboraciColaboracióón con SEMFYCn con SEMFYC



ColaboraciColaboracióón con SEMFYCn con SEMFYC

Pinchando aquí





ColaboraciColaboracióón con SEMFYCn con SEMFYC

Pinchando aquí





Colaboraciones que recibe el Colaboraciones que recibe el 
RegistroRegistro

•SEMFYC

•FEDER

•Fundación FEDER

•CIBERER

•CREER 

http://www.imserso.es/creer_01
http://www.semfyc.es/


ColaboraciColaboracióón con CREERn con CREER

Solicitudes nuevas

Muestras para el biobanco

Y …





IndicadoresIndicadores

Los indicadores son variables que intentan medir 
u objetivar en forma cuantitativa o cualitativa, 
sucesos colectivos para así, poder respaldar 
acciones políticas, evaluar logros y metas.

El término indicador de salud hace referencia a 
una característica relacionada con la salud de un 
individuo o de una población



Indicadores de saludIndicadores de salud

En salud pública y en planificación sanitaria se 
usan para:

• Poner de manifiesto la magnitud de un 
problema de salud.
• Reflejar el cambio en el nivel de salud de una 
población a lo largo del tiempo.
• Mostrar diferencias en la salud entre diferentes 
poblaciones.
• Evaluar hasta qué punto los objetivos de 
determinados programas han sido alcanzados.



Indicadores de calidadIndicadores de calidad

Indicadores de calidad: elementos cuantitativos o 
cualitativos que nos ayudan a evaluar si una 
determinada actividad alcanza los objetivos 
propuestos de acuerdo con unos estándares 
adecuados.



Indicadores de calidad del Indicadores de calidad del 
RegistroRegistro

1. De Seguridad

2. De Información



Indicadores de calidad del Indicadores de calidad del 
Registro.Registro. SeguridadSeguridad

1. Accesos indeseados

2. Acceso restringido. Claves de acceso

3. Registro de accesos

4. Copias de seguridad



Indicadores de calidad del Indicadores de calidad del 
Registro.Registro. InformaciInformacióónn

1. Confirmación de diagnósticos

2. Consentimiento informado

3. Control de duplicados

4. Codificación de la enfermedad



CodificaciCodificacióónn

1. CIE-9

2. CIE-10

3. OMIM

4. Orphanet



CodificaciCodificacióónn



CodificaciCodificacióónn



CodificaciCodificacióónn



CONCLUSIONES ICONCLUSIONES I

•El Registro de Enfermedades Raras es, 
potencialmente, un arma muy poderosa para 
avanzar en el conocimiento de las enfermedades 
raras así como para potenciar su investigación y 
para ayudar en la planificación de los recursos 
sanitarios necesarios para la atención a los 
pacientes con estas patologías.



CONCLUSIONES IICONCLUSIONES II

•Todavía existen dificultades para el desarrollo 
completo del Registro de Enfermedades Raras, 
que precisa de la colaboración amplia de las 
asociaciones de pacientes así como de los 
investigadores interesados en ellas y de las 
administraciones públicas, especialmente de las 
autonómicas.



CONCLUSIONES IIICONCLUSIONES III

•El Registro de Enfermedades Raras dispone de 
los mecanismos necesarios para garantizar su 
seguridad así como para garantizar la calidad de 
la información de los pacientes que en él se 
contiene. 



Muchas graciasMuchas gracias

https://registroraras.isciii.es
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