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European Strategic Framework

• Communication 

from the Commission

• Council

recommendations
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EUCERD

Proyectos

basica
Pre-clínica
Clínica
Dx y Biomarcadores
Otras
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N=120

E-Rare-2
(Consorcio 2011 - 2014)

15 Estados Miembros UE y Países Asociados
20 Agencias Financiadoras Públicas / Ministerios

NCBiR

CIHR

+

FRQ

UEFISCDI +
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Proyectos según cifra de prevalencia 

de las Enfermedades

Tipo de Dificultades (Bottlenecks)
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www.europlanproject.eu

EUROPLAN : (2008-2011; 2012-2015) project, funded by the EU 
Commission

57 Partners 

Associated & Collaborating: 

clinicians, 

scientist, health         

authorities, patients’ 

Groups

34 Countries

from: 

+
www.europlanproject.eu 
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Resultados de costes

La categoría más importante fueron los cuidados informales (familiar u otra persona 

no pagada)

Otros recursos importantes: medicación, hospitalizaciones, visitas a especialistas.
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www.burqol-

rd.com
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Medicamentos 
Huérfanos

Acciones en España
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Planes Nacionales y 
Autonómicos

• Andalucía
• Extremadura
• Castilla-La Mancha
• Murcia

• Estrategia del Ministerio de 
Sanidad y Consumo (España)
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SpainRDR - Spanish Rare Diseases Registries Research Network – https://www.spainrdr.isciii.es                                               
An initiative of the International Rare Diseases Research Consortium-IRDiRC

Desarrollar el Registro Nacional de ER en España

Objetivo

Registro de Pacientes

INVESTIGACIÓN

Registro de Base poblacional

PLANIFICACIÓN Y POLÍTICA 
SANITARIAHistoria natural de la 

enfermedad

Seguimiento

Ensayos Clínicos 
(reclutamiento)

Muestras biológicas

Prevalencia

Incidencia

Mortalidad

Historia natural de 
la enfermedad

REGISTRO NACIONAL DE 
ENFERMEDADES RARAS

IIER - ISCIII

https://spainrdr.isciii.es
https://registroraras.isciii.es

SpainRDR - Spanish Rare Diseases Registries Research Network – https://www.spainrdr.isciii.es                                                    
An initiative of the International Rare Diseases Research Consortium-IRDiRC
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Biobanco Nacional de Enfermedades Raras
Red Europea de Biobancos de 

Enfermedades Raras – EUROBIOBANK
Red Nacional de Biobancos ISCIII (RetBioH)

Presente y Futuro
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Proyectos internacionales 
relacionados

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

ICORD (International 
Conferences for Rare Diseases and 

Orphan Drugs)

http://www.icord.se/
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El International Rare 

Dieases Research 

Consortium [IRDiRC]

IRDiRCPAIS Comité Ejecutivo,  Miembros

EU European Commission, DG Research and Innovation,

Australia Western Australian Department of Health

Canadá Canadian Institute of Genetics CIHR

Canadá Genome Canada

EU European Commission, DG Health and Consumer Protection

Europa E-RARE-2 (ERA-Net group of funders alliance)

Francia French National Research Agency [ANR]

Francia French Association against Myopathies

Francia Lysogene

Alemania Federal Ministry of Education and Research [BMBF]

Irlanda Shire

Italia Telethon Foundation

España Instituto de Salud Carlos III [ISCIII]

USA Sandford Research

USA Prosensa

USA Food and Drug Administration [FDA]

USA National Human Genome Research Institute, NIH

USA National Cancer Institute, NIH

Grupo de pacientes

Europa EURORDIS 

Comités Científicos

Chair Comité  de Terapias 

Chair Comité Interdisciplinario

Chair Comité  de Diagnósticos

Invited

SUPPORT IRDiRC project

• Fue lanzado en
Reikiavik, Islandia, 27-28 

de Octubre 2010, 

convocada  por  NIH 

(USA) y  EC. 

• España fue el primer 

país en devenir 

miembro de pleno 

derecho en la siguiente 

reunión (Bethesda, USA,  

6-8 de abril de 2011).

IRDiRC

Gobernanza
− 1 representante por agente financiador 

(10 M $ en 5 años consecutivos)
− 1 representante por alianza de agentes 
financiadores (acumulado de 10 M $ en 5 
años consecutivos)     
− Los “chairs” de los 3  Comités Científicos  

~ 15 miembros  (representación 
equilibrada de científicos,   
pacientes, industria, etc. 

Represensantes de 
proyectos financiados 

Comité Ejecutivo

Diagnóstico,
sequenciación y 
caracterización

Interdisciplinario
“Horizontal” Terapéuctico

Commités Científicos

Ontologias Genoma Sistemas modelo Clinico 

Grupos de trabajo 

Registros Secuenciación Biomarcadores Terapias

RegulatorioBioinformáticaBiobancosEtica 
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Prioridades para la investigación
en enfermedades raras2014-2020
• Apoyo a los registros y otras

infraestructuras
• Aumentar el conocimiento de los 

mecanismos de las enfermedades raras
Trasladar los resultados de 
investigación en tratamientos para los 
pacientes

• Diseñar estrategias amplias de ensayos 
clínicos 

• Investigación en ciencias sociales

Cómo conducir la 
investigación en 

enfermedades raras

• Empoderando a los pacientes en 
investigación

• Integrando acciones
• Sosteniendo a largo plazo

infraestructuras y proyectos
• Intrumentos de financiación 
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Medicina Centrada en la Persona

� RB case history and photo

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

Lab    

Issues

Regulations

Healthcare

System 

Communities  

Policy  

Makers Providers

Families

Public    

Health 

System
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Unidos dejamos huella

Institute of Rare Diseases Research (IIER)

Instituto de Salud Carlos III

Manuel Posada

mposada@isciii.es

Muchas

Gracias


