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Salud Bucodental y Enfermedades Raras: Alteraciones bucodentales y Calidad de vida
=% 11de diciembre de 2019 — CREER, Burgos
(==
- Programa
—
I 09:00-09:30 Bienvenida y prasentacion. D. Aitor 11:45-12:15 Odontelogia y Cuidades de la 16:00-16:30 Indices epidemiclogicos dentalss an
= Aparicio Garela Directos Creer; Diia, Mbnica baca, conocimlentos bisicos para la salud de pacientes con discapacidad. Dra. Mdnica Cano
el Gano Rosds, Departamento de Ciugia un pacients espacial. Dr, José Gruz Ruiz Rosds. Departamento de Grugia. Universicad ce
a Univarsidad de Salamanca Villandiege. Jate del Servicio da Odontologia y Salamanca
03:30-10:00 Manejo de pacientes con distonia  =¥1omatolngia. Hospeal Cuiri Conostia 16:30-17:00 Modelos animales y enfermedades
= Presidente de la Scciedad Esparicia de raray, Unidhousso valoss, s imBitigacién. D
= odontoestomatologia para paciertes con Luls Mutz de a Pascua mwsﬂwu
necesicades especialas (SEQENE) Animes derla U da
§ 10:00-10:30 Tratamiente m,m;c Dentofacial  12:15-12:45 Miopatias: pape! de la Salamanca
- n las Enfermeda u Rar: a{el:larwn naurafisiolagia an al diagnéstico. Dra. AT:00-17:15 E| papel de las asociaciones en la
= l cial'y dental. Dr, David Su rez X Capiam Baropciny. (e o atencién bucodental. D, Maria Yolanda Gonzélez
Catedraticn Universidad ce Santiago de afisiolagia. Hosplal Clince Universitaio de pjgngs, Universicad de Burgos
. ¢ b Mado d
— g ompest ‘2“‘3 s . 17:30-17:45 Ruegos y preguntas
— Pacientes de
10:30-41:00 Tratamiento con implan s u hm b 1800 Clausura. D, Alter Aparicio Gareia, Director
paciontss iﬂ la & Pos = CREER: Diia. Manica Cano Rosds, Deparamenta
Dm Lizett Cosano, dola Paz de Cirugia. Universicad de Salamanca; D. Pedro
Director insi d|\.~mguan il L
Prafasora Universidad de Sc'wlh Luls de la Fuente Femndndez, Subcelegado del
C1-’snr>cda:¢s Raras [IIER} 5
11:00-11:15 Ruegos y pregquntzs Gobierma an Burgos

13:15-13:30 Ruegos y preguntas
15:30-16:00 Testimanic. D7, Cristina

11:15-11:45 Cabé-descanso
Montero

#SaludBucodentalyER
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Sociedad Espafola de
Odontoestomatologia Pacientes con
Necesidades Especiales (SEOENE),
Universidad de Salamanca (USAL) y

Centro de Referencia Estatal de Atencion
a Personas con Enfermedades Raras y
sus Familias (CREER)
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Key Point #2: Scientific Foundation

* Every indication that Orphans will continue to lead the way -
and will increase - in the future

- Greatest challenge may be in meeting the coming wave, and adapting
traditional development plans and “conventional wisdom” to new
paradigm

@ustr}f, regulatory, academia, researchers, advocacy, pa}f@'

I Biomarkers Assays/diagnostics I I Animal models I I IND enabling I

I COA /PROs I Dose exploration/modeling I I Adaptive/alternate trial design I

I Planning/Natural History Studies/Registries
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Dancs wopinion  2Buscas ayudsT

Il CONGRESO NACIONAL
~{ ENFERMEDADES RARAS
- NA

Participamos en el Il Congreso
Nacional de Enfermedades Raras
Comunidad Valenciana

@ Colsborn, necesitamos
s ayuds g todos

Dedendemon ta labor de
las Asceiacionss

Feoreseriamos o packens ¥

Servicio de Infermacién  Comm:s o
¥ Orientacién sobre ER e cottr

Apadancs

W Confospncia EUROPLAN

Vil Escuevh pe Forsaciin

e ayedar?

& r Somos fa vor de mas de 3 millones de personas en Espafia

y European
Reference
Networks

11l Conferencia EUROPLAN

Mas de 30 agentes
consolidan el Comité
Motor de EUROPLAN

EUROPLAN

Un total da 33 agentes implicados
en &l abordaje de las enfermedades
raras  (ER) han consclidade el
Comité Motar de |3 Il Conferencia
EUROFLAN, organizada por la
Fedaraciin Espariola de
Enfermedades Raras (FEDER) en
colaborackin con la blotecnoligica
Shire. En este comilé estd
representada la administrackin

Arranca la Conferencia
EUROPLAN de la mano
de 15 CC.AA

En ol mes de mayo se reunid per
primera vez el Comilé Mator de la Il
Confarancia Nacional EUROPLAN
donde las consojerizs de sanidad
da 15 C G han

El apoyo de Shire
consolida el desarrollo
de EURDPLAN

Shire

Desde FEDER queremos hacer
piblico nuestro agradecimiento a la
compafiia bistecnokgica Shire con
motive de la consolidackin  del
Comité Motor de 1a Il Conferencia
EUROFLAN. posible gracias a la
sineegia entre ambas entidades. Las
Conferencias Nacionales
EUROPLAN (European Project for
Rare

Todo lo gque necesitas
saber sobre

EUROPLAN
EURDPLAN
Laz  © i

Integramos la vision de
las asociaciones de ER
en EUROPLAN

En &l marco de nuestra Asamblea
General, colabramos una sesisn de
trabaje con @l objetive da abrir la
participacién de las mis de 330
entidades que caminan a nuesiio
lado dentro de la il Conferencia
EUROFLAN. Creamos este espacio
de B mano de la compafia
biotecnologica Shire en el marco
cel

Informe EUROPLAN I

La Conferencia Ewroplan 1l

EURCPLAN (European Project for
Rara Diseases National Plans
Development] tienen como abjotive

tomada parte. La sede del Ministaric
da Sanidad. Servicies Soclales &
Igualdad (MSSSI) acogid esta cita
para Identificar los objetivos

apaya en sl desarrallo
da las Recomondaciones do la
Unidn Europaa y garanlizar su
trasferencia en cada uno de los
paises miembros. A través de
Gupos de trabajo que

en 2014 estwvo
eganizada por nuestra Fedaracian
y desarrollada en el Minsstedo de
Sanidad, Servicios Sociales e
Igualdad en wm marco  donde
pacientes. administracién, sxperios.
sociedades  cientificas, ndusiria
farmacéutica e instituciones  se
dieron cita

Europlan
ESPANA

Conoce el Comité Motor
de EUROPLAN Il

EUROPLAN

Estimados amigos. A continuacién
o5 presentamos el Comité Motor de
la Nl Conferencla EURCPLAN. Un
Comité que serd el encargado de
vedar por of comrecto desarrollo de la
Conferencia en base a los objetives
dal proyecto. Adamis de contar con
representacin de los Ministerios de
Sanidad, Servicies

Informe EUROPLAN |
L&
EURORDIS

Rare Diseases Europe

a primara Confarencia
EUROPLAN, desarrollada en 2011
wve come  propdsits  principal
impulsar la creacidn armonizada da
planes  y  estralegias  de
enfermedades raras en la Unidn
Europea antes ded afio 2013 para
abordar de forma conjunta la lucha
contra las enfermedades raras y
«conacer la situacidn
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 Los registros son herramientas epidemiologicas
e Basadas en métodos observacionales

« Utilizan la recogida sistematica de datos sobre el
comienzo y desarrollo de la enfermedad

e Objetivo de favorecer la
— Investigacion etioldgica
— Investigacion clinica

— Contribuyen a la planificacion de los recursos socio-
sanitarios

Registro # Base de datos
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e Segun poblacion y situacion geografica
— Poblacionales
— Orientados a resultados de salud

e Pacientes tratados con

— Medicamentos

— Dispositivos
e Pacientes sometidos a un mismo
nrocedimiento

e Pacientes con un mismo diagnostico




L aer ' Tipos de registros

Basados
en
poblacion
Vigilancia | _ Terapias
ifi Te Bioamarcadores
Planificacion
' i ‘ Outcomes
Etioloaia

L\
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poblacional
Pacientes SUMAR Base poblacional
Historia natural Prevalencia
de la enfermedad Incidencia
Seguimiento + Mortalidad
Ensayos clinicos Historia natural

Muestras biol6gica de la enfermedad

Planificacion y politicas
sanitarias

Investigacion

REGISTRO ENFERMEDADES RARAS

Registro Pacientes N

e 72
i ; L §

Registro Base Poblacional
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3.7.2009 [Es Diario Oficial de la Unién Europea C 1517

RECOMENDACION DEL CONSEJO

* ¥ o de 8 de junio de 2009
* o . .. I
relativa a una accion en el dmbito de las enfermedades raras
* gk

(2009/C 151/02)

Ley 16/2003de cohesiény calidad del SNS
Ley 14/1986 General de Sanidad

Estrategia en
Enfermedades Raras

e Nacionat REGISTRO ESTATAL

DE
ENFERMEDADES RARAS

S@E  BOLETIN OFICIAL DEL ESTADO ik
Nuam. 307 Jueves 24 de diciembre de 2015 Sec.l. Pag. 121965

I. DISPOSICIONES GENERALES

MINISTERIO DE SANIDAD, SERVICIOS SOCIALES E IGUALDAD

14083 Real Decreto 1091/2015, de 4 de diciembre, por el que se crea y regula el
Registro Estatal de Enfermedades Raras.

SAMIDAD, 2000
MIMISTERIC DE SANIDAD Y POLITICA SOCIAL
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The EURORDIS-NORD-CORD

declaracion

1. Prioridad

2. Cobertura geografica amplia
3. Orientado a enfermedad o
grupos

4. Interoperabilidad

5. Un minimo de datos

6. Ligado a biobancos.

7. Datos proporcionados por
pacientes y profesionales

8. Cooperacion puiblico-privada
9. Pacientes implicados en la
gobernanza

10. Empoderamiento de
organizaciones de pacientes

s @EURORRE o

EURCRDIS-NORD-CORD Joint Declaration of
10 Key Principles for

Rare Digsease Patient Registries

Patient Registries should be recognised as a global pricnty in the field of Rare Diseases
Rare Disease Patient Registries should encompass the widest geographic scope possible

Rare Disease Patient Registries should be centred on a disease or group of diseases
rather than a therapeutic intervention

nteroperability and hammonization between Rare Disease Patient Registries should be
consistently pursued.

5 A minimum set of Common Data Elements should be consistently used in all Rare Disease

Patient Registries.
Rare Disease Patient Registries data should be linked with corresponding biobank data.

Rare Disease Patient Registies should include data directly reporied by patients along
with data reported by healthcare professionals

Public-Private Partnerships should be encouraged to ensure sustainabiity of Rare Disease
Patient Registries.

Patients should be equally inwolved with other stakeholders in the govemance of Rare
Disease Patient Registries

Rare Disease Patient Registries should seree as key instruments for building and
Empowering patient communities.

Joint Declaration 10 Key Pinciples of Rare Disease Patient Reagisiries 1



RESULTADOS RECOGIDA DE DATOS 2010-2012

L —

i A = Casos segun capitulos CIE (n= 1.046.394
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Informacion correspondiente al analisis del 93.8% de la poblacién espafiola
Estimacion de casos para el total de la poblacién espafiola: 1.115.990

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

An initiative of the International Rare Diseases Research Consortium-IRDiRC



Registros de Pacientes: Colaboraciones

<

Instituto -
de Salud e

Carloslll Spain RDR

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

~1-antitrips
deficiency

Spanish National Rare
Diseases Registry

Epiderm. bullopa

Hereditary
ataxias

(NN Iy Iy Dy Iy Iy Iy Iy Iy Iy Iy Iy Iy N Ny Ny Wy

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

https://registroraras.isciii.es/



« Cooperacion (SNS vy SS; Investigadores;
Industria y Organizaciones de pacientes)

e Desafios

— Reclutamiento de casos/fuentes de
Informacion

— Reproducibilidad y completo
— Validez
— Sostenibilidad
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Atlas de Mortalidad de
S Enfermedades Raras

rare diseases of the Defunciones en nifios (< 18 afios) y adultos Taca de mortalidad ajustada (por quinguenio) £ municipal

Este capitulo so dediea @ las enfarmedades  This chapter (s devared
Deaths in chitdren (< 15 years old) and adules Age-adjusted death rote (by five-pear period]

raas de la sangre vy de los drganos  Wood and bloed-forming ergans and disorders
hematopayéticos, y trastomos raros que invelving the immuae mechaaism. 8 includes
afectan el mecanismo de la inmunidad. Se¢  rore disenses cassified in the following groups: 588
Inchuyen las enfermedades raras clasificadas en puritione o5, 2
loy grupas: amemias nutricionales, anemias  gplaric and other o gulation defects,
hemoliticas, anemias aplisicas y cuas anemias,  pumurg ond other fioe ogic  conditions,
defectos de 1 coagulacion, plrpura y Daras other dissases of hinod ond Bisod-forming
aftceiones. hemorrigicas, oiras enfermedades  gpoons and disoeders invalving the fmmune
de la sangre ¥ los Grganos BEMBLOPOYENCOS ¥ ko

trastomos  raos  del  mecansmo  de fa

3
Inmunidad frry

Erermedades raras incluidas
ave isaasen inskoded i ThIS chaseer

Tasa de mortalidad aLusuda {por afia)
Age-adjusted deat

rate by yeor)

Aemmia siderabldsniea | Sideroblasis anemia

Casos rey e i et e
3352 Cases registered i ot )

sobre total de fallecidos.

# 100 D00 habaantes / inkobiants

ever todel rave diveases

4.9% P

deaths PERFIL
. & & 5 & & 3 N T Larem ipism dolor St amet, conpectetir
£ L8P L LS PP FS s ciicing W, fad 0 henod teipon
incidiunt ut lsbore ot delore magns
Falletidos por provincia En el periodo 1999-2013 se contabiliraron 31352 aliqua. UT enim ad minim veniem, quiv
Dwath rate by province Befurciones. debides & enfermadices rarss nastrud enercitation ullameo labaris nist
ineluidas en ef captul 3, las cuales afectan en Ut aliquip ex sa commodo convaquat
Defunciones por 5ck0 ¥ Erupo de edad Defunciones por sexo mayar propareidn a majeses. Los fallecimientos A SO ) Y RSN
Deaths by sex oge groups Deaths by sex sa concentran em los grupos de edad mis voluptate welit ewse cllum dolone eu

avancados. En el periodo 19992013 se I L et

contabilizaron 3352 defunciones debides a

enfesmedades raras incluidas en el capituio 3, FROFILE
las cunles afectan en mayoe peoporcidn @ Larem psum dolor
mujeras
1797
1797 deaths were recorded

due 0 rove diseases in
Number of deaths in women s
men, and higher oge groups o
1757 decths were recorded in 1999-2013 period
due to rave diseases included in chapter 2

easan | canes i A T 7

moddD conseqUat
e e
dofore ew fug.

tin

of SMAR at municipal fevel

B
Rardn de Mortalidad Estandarizada
Standardired Mortolity Risk
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BioNER:
Biobanco Nacional de Enfermedades Raras

Red Europea de Biobancos de
Enfermedades Raras - EUROBIOBANK
Red Nacional de Biobancos ISCIII o

- - de Enfermedades Raras
1S e, I
T3 o Biobanco
Nacional de
Enfermedades
Rar:
: s
P p—s
.
— -
s C.
i - Pt
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Donacién
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Derrotar a los Silos de informacion Compartir datos
para investigar y mejorar los analisis

Historia
Natural

Biobancos

Clinico

Biomarcadores
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Patient Archive (PA) is a platform part of the Monarch suite that focuses on accurate clinical phenotyping to facilitate disease stratification and exploration of the candidate gene space. PA uses the
Human Phenotype Ontology (HPO) to create structured patient phenotype profiles and supports both bottom-up, as well as top-down (prescriptive) phenotyping. The former emulates the standard
clinical workflow and is driven by the automatic extraction of HPO concepts from free text. The latter, starts from a provided disease model and enables clinicians to create a structured profile by
externalizing the alignment between this model and the phenotypes exhibited by the patient. Additional analytical capabilities are provided via HPO-driven semantic similarity matching algorithms. These
can be used for a variety of tasks, ranging from patient matchmaking or disorder exploration to personalized gene list generation to power the variant filtering / prioritization process. Patient Archive
provides a seamless solution for the harmonization of phenomic information to enable the acceleration of translational and clinical applications.

Patient Archive Website

Clinical Records +Add a -
[ Canical Conauntation | : r gt
Oct 8, 2016 6 minutes 2 a A - " i

No disproportionate dwarfism

Shortering of the proximal lmibs (Called rhizomaelic shorening)
AN Sad 1088 vth SASont Nante =TT

Large head with prominent forehead frontal bossing

Small micitace with a flattened nasal bridge. £

Spinal kyphosis (convex curvatune) or londosis (concave curvature) [ Traters hand | Shent Snger | Ahzomwta | Shent 10e )
Varus (Dowleg) of valgua (knoCk knoe) Gelormmities

Freguently have ear infections (due to Eustachian tube bilockages). sleep apnea (which can be central or

— A T
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Carlosill de Enfermedades Raras Biobanco Nacional de
Enfermedades Raras

BIOBANCOS

Interoperabilidad

REGISTROS REPOSITORIO DE

DE DATOS OMICs
PACIENTES

Spanish National Rare Diseases Biobank (BioNER)

FLUJO DE
DATOS
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Interoperarabilidad

* FAIR principles
Findable
Accesible
Interoperable
Reusable
Sostenibilidad
Cooperacion
Aumentar la eficiencia
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« Reproducibles e interoperables
« Datos Comunes Elementales
 Fenotipo - Ontologias: HPO & ORDO
 Clasificaciones — SNOMED-CT,; ICD10-MC
« Terminologias clinicas- UMLS
« GUID/EPUID

« Completos
Los datos tienen un alto coste



de Salud instituto de Investigacin
Carlosll de Erfermadudes Rares

European-level solutions
+ Harmonised procedures
» Tools for registries

« Training

ERNs IT RD
Platform Platform

" E— Central Central
Inventory of registries Db Database

+ Metadata registry
* Web hub
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RD-CONNECT

(25 Data integration
Sample-level catalogue =

(platform.rd-connect.eu)

The RD-Connect Sample Catalogue contains information on
available samples across participating biobanks

)
n‘

Sample data Clinical data
(biobank databases)

(registries, and phenotypic
\ , databases)

4..

Raw data Standard analysis

o : (bam/ fastq)
equencin, —
PhenoTips
U (HPO terms)
Sample (}

Clinician / researcher  Ciinical phenotype

Genomic data

Other omics data
(WES, WGS)

(transcriptomics,
metabolomics, proteomics ...)

Over 3300 WES/WGS to date; 7000 expected in 2018 T

RD%®Connect '

Connect
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Plataforma MatchMaker Exchange N

RD%<2Connect

Centers for Mendelian Genomics

RD“<2Connect

CARE JOHNS HOPKINS
fOrRARE i, 4 ) = oo
‘ .{j'f'—-x? Undiagnosed Phenome BCM

e

& /" INTERNATIONAL

Central

Blsanger

DECIPHER

Patient matchbox
{j\ Archive

GARVAN
INSTITUTE

/./\/\ Australian Eg BR.OAD

Genomics INSTITUTE
¥ Health Alliance

L)

monarch
INITIATIVE



zzer Registros: Medicamentos
o Huérfanos

e Informan
— El analisis de riesgos, tendencias y variabilidad geografica
— Optimizan la inversion de recursos

 Promueve la investigacion
— Medicina centrada en el paciente y ensayos clinicos
— Estudiar la historia natural de la enfermedad
— Medidas de coste-efectividad e impacto del MH
— Control de los efectos secundarios

e Facilitan la innovacion
— Nuevas hipotesis: Etiologia vs mecanismos
— Relacion causa-efecto: Medicina personalizada
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e ¢/ Se guiere tener un registro?
* Cooperar de manera multidisciplinar

e Las organizaciones y los pacientes y
sus familias tienen la llave

— Ejercer su derechos a que la informacion
sea compartida

— Impidiendo su secuestro para fines no
transparentes

 Promover la conexidon con grupos
Internacionales
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Sistema
de Salud
Publica

Laboratotios

'|
Reguadoress L=
g Ly e
.'lI . -\"1' |

Sistema de

Salud

Comunidad

http://www.nature.com/ki/journal/v62/n5/fig_tab/4493262f1.html

Proveedores
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MUCHAS
GRACIAS

mposada@isciii.es

Institute of Rare Diseases Research (lIER)

Instituto de Salud Carlos Il
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