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• Los registros son herramientas epidemiológicas 
• Basadas en métodos observacionales
• Utilizan la recogida sistemática de datos sobre el 

comienzo y desarrollo de la enfermedad
• Objetivo de favorecer la 

– Investigación etiológica
– Investigación clínica
– Contribuyen a la planificación de los recursos socio-

sanitarios
Registro ≠ Base de datos

Registros: Definición



• Según población y situación geográfica
– Poblacionales
– Orientados a resultados de salud

• Pacientes tratados con
– Medicamentos
– Dispositivos

• Pacientes sometidos a un mismo
procedimiento

• Pacientes con un mismo diagnostico

Tipos de Registros
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REGISTRO ENFERMEDADES RARAS



Ley 16/2003de cohesión y calidad del SNS 

Ley 14/1986 General de Sanidad

REGISTRO ESTATAL 
DE 

ENFERMEDADES RARAS



• 1. Prioridad
• 2. Cobertura geográfica amplia
• 3. Orientado a enfermedad o 

grupos
• 4. Interoperabilidad
• 5. Un mínimo de datos
• 6. Ligado a biobancos.
• 7. Datos proporcionados por

pacientes y profesionales
• 8. Cooperación púiblico-privada
• 9. Pacientes implicados en la 

gobernanza
• 10. Empoderamiento de 

organizaciones de pacientes

The EURORDIS-NORD-CORD 
declaración



RESULTADOS RECOGIDA DE DATOS 2010-2012

Casos según capítulos CIE (n= 1.046.394)

SpainRDR - Spanish Rare Diseases Registries Research Network – https://spainrdr.isciii.es                                                   
An initiative of the International Rare Diseases Research Consortium-IRDiRC

Información correspondiente al análisis del 93.8% de la población española
Estimación de casos para el total de la población española: 1.115.990



 Pediatric interstitial lung diseases
 Lymphangioleiomyomatosis
 Alveolar proteinosis
 Alpha-1 antitrypsin deficiency
 Traqueal stenosis
 Sarcoidosis
 Pulmonary histiocytosis
 Epidermolysis bullosa
 Disorders of sex development
 Congenital suprarenal hyperplasia
 Bradikinin mediated angioedema
 Wolfram syndrome
 Cystinosis
 Congenital anemias
 Duchenne disease
 Hereditary ataxias
 Hereditary spastic paraplegia
 Xeroderma pigmentosum

Spanish National Rare
Diseases Registry

α-1-antitripsin 
deficiency

Epiderm. bullosa

Other
…

Hereditary
ataxias

DSD

Pulmonary
histiocytosis

LAM

Registros de Pacientes: Colaboraciones

SpainRDR - Spanish Rare Diseases Registries Research Network – https://spainrdr.isciii.es                                               
https://registroraras.isciii.es/



Importante

• Cooperación (SNS y SS; Investigadores; 
Industria y Organizaciones de pacientes)

• Desafíos
– Reclutamiento de casos/fuentes de 

información
– Reproducibilidad y completo
– Validez 
– Sostenibilidad



Atlas de Mortalidad de 
Enfermedades Raras



 

BioNER:
Biobanco Nacional de Enfermedades Raras
Red Europea de Biobancos de 
Enfermedades Raras – EUROBIOBANK
Red Nacional de Biobancos ISCIII 

Donación
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Registros
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Derrotar a los Silos de información Compartir datos
para investigar y mejorar los análisis



Anotación de términos



Spanish National Rare Diseases Biobank (BioNER)

GUID

CDE
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Interoperabilidad

FLUJO DE 
DATOS



Interoperarabilidad
• FAIR principles

• Findable
• Accesible
• Interoperable
• Reusable

Sostenibilidad
Cooperación
Aumentar la eficiencia



Datos
• Reproducibles e interoperables

• Datos Comunes Elementales
• Fenotipo – Ontologías: HPO & ORDO
• Clasificaciones – SNOMED-CT; ICD10-MC
• Terminologías clínicas- UMLS
• GUID/EPUID

• Completos
Los datos tienen un alto coste



© Simona Martin



RD-CONNECT



Interoperabilidad en el marco de la

Plataforma MatchMaker Exchange



• Informan
– El análisis de riesgos, tendencias y variabilidad geográfica 
– Optimizan la inversión de recursos

• Promueve la investigación
– Medicina centrada en el paciente y ensayos clínicos
– Estudiar la historia natural de la enfermedad
– Medidas de coste-efectividad e impacto del MH
– Control de los efectos secundarios

• Facilitan la innovación
– Nuevas hipótesis: Etiología vs mecanismos
– Relación causa-efecto: Medicina personalizada 

Registros: Medicamentos 
Huérfanos



Resumen
• ¿Se quiere tener un registro?
• Cooperar de manera multidisciplinar
• Las organizaciones y los pacientes y 

sus familias tienen la llave
– Ejercer su derechos a que la información 

sea compartida
– Impidiendo su secuestro para fines no 

transparentes
• Promover la conexión con grupos 

internacionales



Implementation: Blind Men and the Elephant  
http://www.nature.com/ki/journal/v62/n5/fig_tab/4493262f1.html
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mposada@isciii.es

MUCHAS 
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