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Resumen

El objetivo de este proyecto de investigacion calativa a nivel internacional y en
Espafia, en particular, es implantar un registroionat de enfermedades raras (ER)
combinando los disefios y metodologias de los registe base poblacional con los de
pacientes. Se desarrolla a partir de la contrilbudglas Consejerias de Salud de las CC
AA, el Instituto de Salud Carlos llI-Instituto deviestigacion de Enfermedades Raras
(ISCHI-IIER) y socios de diversas procedenciasobjketivo global pretende ser la
mejora de la prevencion, diagndstico, prondstiaatmiento y calidad de vida de los
pacientes con enfermedades raras y de sus famiiagir de informacion de alto grado
de validez y de procedimientos estandarizadosrésidtados de este trabajo, parciales
porgue es un proyecto en desarrollo (2012-2014¢stnan que durante el afio 2012 se
ha logrado establecer en tiempo y forma un mecancmnsensuado de trabajo. Este
mecanismo, que esta en linea con las directriteshacionales de investigacion en
enfermedades raras, ha permitido establecer Idsmidos y la estructura de los
sistemas de informacién asi como el flujo de lamaign el tiempo y dentro de los
diferentes nodos de trabajo. Ademas, ya se handentiformes especificos relativos a
los sistemas de registros poblacionales y de pesi@le enfermedades raras y de las
diferentes fuentes de informacion disponibles.&actualidad se trabaja en un proyecto



piloto de recogida de informacién que evalla siisgponibilidad en las fuentes, la
estructura disefiada y los flujos de informacioal@stidos son coherentes con los
objetivos fijados. Una vez evaluado el proyectotpilse tomaran las decisiones
definitivas y comenzara el trabajo de recogida peente de informacion. Asturias ha
trabajado recogiendo los datos establecidos ero&lgnlo del proyecto y ya posee
informacion que permitira tener una foto de laaitan de las enfermedades raras para
el dltimo trimestre de 2013.

Introduccion

Las enfermedades raras (ER) han sido definida$ eareo de la Comunidad Europea
como aquellas patologias que se presentan conremalgncia inferior a 5 casos por
cada 10.000 habitantes en dicha Comunidad. Esténig@mace estrechamente asociado
al término "medicamento huérfand® que se aplica a todos los farmacos que son
utilizados especificamente para el tratamientoadeHR?®. La complejidad de estas
enfermedades junto a las demandas especificas senmn los colectivos de
pacientes que las sufren supone un reto para &enss de salud clasicamente
orientados al cuidado de las enfermedades de wdtalpncia. Demandas del tipo de
nuevas pruebas genéticas, nuevos tipos de intédvengeticiones de existencia de
centros de referencia, tratamientos de alto cosfiéijples consultas a especialistas y la
necesidad de un seguimiento adecuado son alguros pgeoblemas a los que se deben
enfrentar nuestros centros sanitarios. En 2009 mmnygd la Estrategia en
Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salad cuya elaboracién participd
Asturias. Esta estrategia es una actuacion de msmsa nivel nacional para poder
abordar el reto de estas enfermedades en nuestedaaw.

En este contexto, el ISCIII se adhirié durantefid 2011 al consorcio internacional de
investigacion en Enfermedades Raras, mas conocdsys siglas en inglés IRDIRC
(International Rare Diseases Research Consontiumicho consorcio pretende
promover la investigacion en estas patologiasifaisdo la cooperacion internacional
en todas las areas de interés para estas enferesedamhdo una de las mas estratégicas
la constituida por los registros de enfermedadesr&n este sentido la Union Europea
a través del Séptimo Programa Marco (PM7) aprobdrelyecto RD-CONECT
dedicado a la armonizacién de registros de enfeadexdraras. El ISCIlIl se sumé a
estas iniciativas con una convocatoria internatragsgyica IRDIRC para Espafia, donde
finalmente se consolidé lo que hoy en dia se conoo® la Red Espafiola de Registros
para la Investigacion de Enfermedades Raras (Sp&j)Rnediante la adhesion de
varias Comunidades Autbnomas, sociedades cientifiegociaciones de enfermedades
raras.

La Red Espafiola de Registros para la Investigadén Enfermedades Raras
(SpainRDR) es un proyecto desarrollado en red esltréSCIII-IIER y todas las
Comunidades Auténomas (CCAA) de Espafia para canstrao registro de
enfermedades raras de ambito poblacional en toderritorio, apoyado desde dichas
CCAA y con el soporte de registros de pacientesoetlos y mantenidos por socios
del proyecto incluidos en sociedades médicas \titimas y redes de enfermedades
como RIBERMOV (Red Iberoamericana multidisciplinpara el estudio de los
trastornos del movimiento) y ENERCAropean Network for Rare and Congenital
Anaemiay En este proyecto también colaboran la Federadifspafnola de
Enfermedades Raras (FEDER), su fundacion asi coarndidustria, ASEBIO




(Asociacion Espafola de Bioempresas) y AELMHU (Aacén Espafiola de
Laboratorios de Medicamentos Huérfanos y Ultratarér$). EI Ministerio de Sanidad,
Servicios Sociales e Igualdad (MSSSI) junto alifatt de Gestién Sanitaria (INGESA)
y el Centro de Referencia de Personas Afectad&nfdemedades Raras y sus Familias
(CREER) son también socios de este proyecto. Pae pie Asturias, participan la
Direccion General de Salud Publica de la ConsejdeéaSanidad y la Oficina de
Investigacion Biosanitaria de la Fundacion paraFelmento en Asturias de la
Investigacion Cientifica Aplicada y la TecnologidQYT).

Objetivos

El objetivo principal de SpainRDR es implantaregiistro nacional de ER combinando

los disefios y metodologias de los registros de pabkacional con los de pacientes,

desarrollado a partir de la contribucion de las segrias de Salud de las CCAA, el

ISCIII-IIER y socios de diversas procedencias. Betivo global sera la mejora de la

prevencion, diagndéstico, prondstico, tratamientaldad de vida de estos pacientes y
sus familias a partir de informacion de alto gratéo validez y estandarizacion de

procedimientos. Para ello se establecen los sitpsabjetivos especificos:

1. Crear un sistema de informaciéon que permita la ldei@n de datos a los
pacientes sobre recursos sanitarios, recursos \@stigacion e informacion
general sobre las enfermedades raras.

2. Mejorar el conocimiento sobre los determinantesaydistribucion de las

enfermedades raras.

Promover y fomentar la investigacion en enfermesladeas.

Evaluar el coste-efectividad de los medicamentosrfanos asi como la

vigilancia de posibles efectos secundarios.

5. Facilitar un mayor conocimiento para la toma deisi@ges sobre medidas
sociales, sanitarias y de politica cientifica.

how

Ver informe completo
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