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Registros de enfermedades 
raras en España 



Antecedentes en España 



Otras Experiencias en el Campo de los 
Registros 



• Recurso en epidemiología 
– Informa y permite analizar riesgos en 

poblaciones o grupos de población 
– Permite analizar tendencias y cambios en 

las tendencias 
– Instrumento para el estudio de hipótesis 

etiológicas 
– Promueve la investigación  
– Método para el estudio de la historia 

natural de la enfermedad 

Registros. Funciones y 
Principios Básicos 



Registro de Enfermedades Raras del 
ISCIII 





Declaración AEPD 
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Red Española de Registros, para la 
Investigación de Enfermedades Raras 

SpainRDR 
(Spanish Rare Diseases Registries  

Research Network) 
 

International Rare Diseases Research 
Consortium (IRDiRC) 

 
Expte: IR11/RDR-XX 
Años: Dec, 2011-Dec, 2014 (2012-2014) 

  

 



International Rare Diseases  
Research Consortium (IRDiRC) 

• Europa, América (USA y Canadá) y Australia 
• Cooperación (2020). Objetivos 

 Diagnósticos 
Secuenciación, caracterización 

Todas las ER pueden tener 
herramientas diagnósticas 

Terapias 
Desarrollos pre-clínicos y clínicos 

200 nuevas ER tendrán 
tratamiento 

Interdisciplinar 
Historia natural, biobancos, 
REGISTROS 

Datos comunes de intercambio 



Objetivos Generales 

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

 Registros de pacientes 
 Registros de base poblacional 



Objetivos generales (cont) 
• Compartir datos comunes 

 
• Proporcionar la información necesaria al 

Sistema Nacional de Salud 
 

• Facilitar la implementación de políticas de 
salud y sociales orientadas a las 
enfermedades raras 
 

• Fomentar la investigación traslacional 



Objetivos generales (cont) 

• El propósito global es mejorar la 
prevención, el diagnóstico, el pronóstico (a 
diferentes niveles), el tratamiento y la 
calidad de vida de los pacientes con 
enfermedades raras y sus familias 
utilizando información de alta calidad 
proporcionada por el Registro Nacional de 
enfermedades raras. 



Objetivos Específicos 
1. Alinear acciones y procedimientos con la estrategia internacional 

de registros en ER para ser implementada con el IRDiRC 
2. Desarrollar un sistema de información epidemiológica en ER 

para dar soporte a la Estrategia en Enfermedades Raras del 
Sistema Nacional de Salud y a la toma de decisiones en las 
políticas de salud.  

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

4. Mejorar el conocimiento sobre la clasificación de ER y los 
sistemas de codificación a nivel de los servicios españoles de 
salud y sociales. 

5. Definir criterios para seleccionar una lista prioritaria de ER para 
promocionar la inclusión de registros de pacientes de ER dentro 
de la estructura del Registro Nacional de ER 





MSSSI y Comunidades Autónomas 

• Galicia 
• Principado de 

Asturias 
• Cantabria 
• País Vasco 
• Comunidad foral de 

Navarra 
• Cataluña 
• Aragón 
• La Rioja 

• Castilla y León 
• Comunidad de Madrid 
• Comunitat Valenciana 
• Murcia 
• Castilla-La Mancha 
• Junta de Extremadura 
• Andalucía 
• Illes Balears 
• Islas Canarias 

MSSSI (Algunas unidades) 
INGESA - Ceuta y Melilla 



Organizaciones 
• Organizaciones de pacientes 

– Federación Española de Enfermedades Raras (FEDER) 
– Fundación Teletón FEDER para la Investigación en 

Enfermedades Raras 

• Centro Nacional de ER 
– CREER (Burgos) 

• Industria 
– Asociación Española de Bioempresas (ASEBIO)  
– Farmaindustria  
– Asociación Española de Laboratorios de Medicamentos 

Huérfanos (AELMHU) 



Sociedades Médicas 
Sociedad Española de Endocrinología Pediátrica (SEEP)  
Sociedad Española de Alergología e Inmunología Clínica 

(SEAIC) 
Sociedad Española de Neumología y Cirugía Torácica (SEPAR)  
Grupo de Investigación en Retraso Mental de Origen Genético 

(RED GIRMOGEN) 
Asociación Española de Cribado Neonatal (AECNE).  
Sociedad Española de Medicina de Familia y Comunitaria 

(SEMFYC) 
Sociedad Española de Neumología Pediátrica (SENP) 
Sociedad Española de Neurología (SEN) 



Redes de Investigación 
 
• 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 
• Estudio Colaborativo Español de Malformaciones 

Congénitas (ECEMC) 





Grupos de trabajo 

• WP1. Coordinación y administración – IIER 
• WP2. Métodos relacionados con la actividad de los 

registros – CA Asturias 
• WP3. Análisis de datos y resultados de investigación 

– CA Valencia 
• WP4. Evaluación de la calidad y cuestiones éticas y 

legales – CA Cataluña 
• WP5. Diseminación e impacto – IIER 
• WP6. Registros de pacientes – IIER 



SpainRDR. Logros alcanzados 
Puesta en común de la metodología de trabajo 
 
Selección de fuentes de información 
 
Establecimiento de los datos comunes a recoger y 
de su estructura (Common data elements) 
 
Listado de enfermedades 
 
Página Web https://spainrdr.isciii.es  
 
Orden creación registros 

https://spainrdr.isciii.es/




SpainRDR. Logros alcanzados 
Órdenes de creación de los registros 
 
1. Nacional 
2. Autonómicos 

1. Creados antes de SpainRDR 
Andalucía 
Canarias 
Castilla La Mancha 
Extremadura 
Murcia 

2. Creados a partir de SpainRDR 
 Asturias 
 Illes Balears 
 Cantabria 
 Comunitat Valenciana 
 La Rioja 



SpainRDR. Logros alcanzados 

Órdenes de creación de los registros 
 
2. Autonómicos 

3. En fase de creación 
Aragón 
Castilla y León 
Cataluña 
Comunidad de Madrid 
Galicia 
Comunidad Foral de Navarra 
País Vasco 



SpainRDR. Logros alcanzados 
Estudio piloto.  
 
• Datos recibidos de 16 CCAA + INGESA 

• datos parciales 7 
• datos más generales 10 

 
• Las 10 CCAA representan el 55,5% de la 

población española 
 

• Aportan + de 601.000 casos 
 

• Extrapolando 1.085.000 en España 



SpainRDR. Logros alcanzados 

Estudio piloto. Limitaciones. 
 
• Códigos útiles para búsquedas 

automatizadas 
 

• Acceso a las fuentes de información 
 

• Propósito del estudio piloto 
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Situación de los Registros de 
Pacientes 

Registros ya establecidos con independencia del 
Registro Nacional con colaboración mutua: 
 Déficit de alfa 1 antitripsina 
 Hipertensión pulmonar 
 
Registros integrados en el Registro Nacional ya 
desarrollados: 
 Anomalías del desarrollo sexual 
 Linfangioleiomiomatosis (LAM) 
 Ataxias y Paraparesia espástica familiar 
 Enfermedades intersticiales pulmonares 
pediátricas 
 Proteinosis alveolar 



Registros pendientes de desarrollo en el RN con el modelo de 
datos elaborado: 
 Histiocitosis pulmonar de células de Langerhans 
 Angioedema hereditario 
 Epidermolisis bullosa 
 Hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) 
 Sarcoidosis 
Registros pendientes de desarrollo en el RN con el modelo de 
datos en elaboración: 
 Anemias Raras y Congénitas 
 Estenosis traqueal 
 McArdle 
 Malformaciones anorrectales y enfermedad de Hirschsprung. 
 Xeroderma pigmentoso 

Situación de los Registros de 
Pacientes. Cont. 



Registros de Pacientes en 
perspectiva según objetivos 

 
Objetivos 
• Proyectos europeos  
• Registros internacionales en los que no hay grupos 

españoles implicados 
• Registros de pacientes con “medicamentos 

huérfanos” aprobados (designados) 
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https://registroraras.isciii.es  



• Documentación imprescindible consentimiento 
informado e informe clínico de la enfermedad que 
se padece. 

 
 
 
 
 
• El paciente recibe una clave para poder entrar en el 

Registro. 

Tramitación de la solicitud 



Biobanco del Registro 





CONCLUSIONES I 

•El Registro Nacional de Enfermedades Raras es 
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 y 
sociales necesarios para la atención a los 
pacientes con estas patologías. 



•Para el desarrollo completo del Registro 
Nacional de Enfermedades Raras es muy 
conveniente 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 II 



•El Registro Nacional de Enfermedades Raras 
está en el camino de dejar de ser una asignatura 
pendiente.  

CONCLUSIONES III 



https://registroraras.isciii.es  
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