Participantes

Registros de base pobiacional: Instituto
de Investigacion de Enfermedades Raras y los
|7 Departamentos de Salud de las Comunida-
des Auténomas

Organizaciones de pacientes: FEDER,
Fundacién Teleton FEDER, Centro de Refe-
rencia Estatal de Atencién a Personas con
Enfermedades Raras y sus Familias

Industria: ASEBIO, AELMHU, Farmaindustria

Registros de pacientes: Trastornos Dife-
renciacion Sexual, Proteinosis alveolar, Déficit
de alpha-| antitripsina, Histiocitosis X, Linfan-
gioleiomiomatosis, Ataxias hereditarias y pa-
raparesia, Epidermolisis Bullosa, Enfermeda-
des Intersticiales Pulmonares Pediatricas, An-
gioedema mediado por bradiquinina, Anemias
congénitas y raras, Sarcoidosis, Estenosis tra-
queal

Registros de pacientes en tramite: Sin-
drome de X fragil, Malformaciones Congéni-
tas, Tumor Adrenocortical (Cushing), Enfer-
medad de McArdle, Malformaciones anorrec-
tales y enfermedad de Hirschsprung, Xero-
derma pigmentoso, Cribado neonatal, Hiper-
plasia Suprarrenal Congénita (HSC)
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SpainRDR Red Espanola de Registros de Enfermedades Raras para la Investigacion

SpainRDR es un proyecto financiado
por el Instituto de Salud Carlos Il
para los anos 2012-2014, al amparo
del Consorcio Internacional de Inves-
tigacion de Enfermedades Raras
(IRDIiRC, por sus siglas en inglés).

Su objetivo es desarrollar el Regis-
tro Nacional de Enfermedades Raras
en Espana, a partir de dos lineas es-
tratégicas diferentes: los registros de
pacientes orientados a resultados y
los registros de base poblacional diri-
gidos a la investigacion epidemiologi-
ca, socio-sanitaria y la planificacion en
salud.

El Registro Nacional de Enfer-
medades Raras proporcionarad la
informacion necesaria para contribuir
al desarrollo de nuevos tratamientos
y a la mejora de la prevencion, el
diagnéstico, el prondstico y la calidad
de vida de los pacientes con enferme-
dades raras y sus familias.
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