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Definicion de’ Enfermedades Raras

Las enfermedades raras en la Comunidad
Europea son aquellas patologias que tienen
una prevalencia inferior a 5 casos por cada
10.000 habitantes y presentan altas tasas de
mortalidad y/o son cronicamente debilitantes

En EEUU menos de 200.000 casos en todo el
pais.

En Japon menos de 4 casos por cada 10.000
habitantes.



Acciones EUrOPEAS EN ElNIaRCorCE

las enfermedades raras

COMISION DE LAS COMUNIDADES EURQPEAS

ARt

Bruselas. 11.11.2008
COM(2008) 679 final

COMUNICACION DE LA COMISION AL PARLAMENTO EUROPEO, AL
CONSEJO, AL COMITE ECONOMICO Y SOCIAL EUROPEO Y AL COMITE DE
LAS REGIONES

Las enfermedades raras: un reto para Europa

{SEC(2008)2713)}
{SEC(2008)2712}




Comunicacion della Comision EUrepEa
sebre Enfermedades Raras

Apartado 5.11 Registros y bases de datos

* Instrumentos clave para

— Enriguecer los conocimientos sobre las
enfermedades raras

— Desarrollar la investigacion clinica.

 Unica manera de reunir datos que
permitan obtener una muestra de
magnitud suficiente para la investigacion
epidemioldgica o clinica



Comunicacion della Comisien EUrepEa
sebre Enfermedades Raras

Propone

 Promover esfuerzos conjuntos para
decidir la recopilacion de datos y su
mantenimiento, siempre gue,

— Sean recursos abiertos y accesibles
o Garantizar la viabilidad a largo plazo de
estos sistemas

— No sostenerlos con una financiacion de
proyectos
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ACCIONES EUFOPEAS e EINMEICo GE

las enfermedades raras

¥ % COMISION DE LAS COMUNIDADES EUROPEAS
*

Bruselas. 11.11.2008
COM(2008) 726 final

Propuesta de
RECOMENDACION DEL CONSEJO

relativa a una accion europea en el ambito de las enfermedades raras

{SEC(2008)2713}
{SEC(2008)2712)




Recomendacion delfCoense|e

L_os Estados Miembros de la Unidn
Europea acuerdan tener un plan de
accion nacional o una estrategia en el
marco de las Enfermedades Raras
para el ano 2013.
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EUROPLAN

European Project for Rare Diseases National Plans Development

Home MNews Events

Project
+ Owverview of the Project
+| Partners

+| Deliverables and
Meetings

+ Database including MS
official documents

+ Latest Documents
+ Contact us
+ Links

+ Access restricted to
partners

+ Mational Conferences

Search Print

DOWNLOAD EUROPLAN BROCHURE

The European Project for Rare Diseases National Plans Development
(EUROPLAN) is a three-year project of the Programme of Community action in
the field of Public Health (2003 - 2008), which began in April 2008.

The main goal is to provide National Health Authorities with a supporting
tools for the development and implementation of National Plans and
Strategies for rare diseases (RDs) following the recently agreed European
Council Recommendation on an action in the field of RDs (2009/C 151/02).
This supporting tools will be composed of three documents focused on
defined priority areas: the Guidance document on recommendations for the
definition and implementation of National Plans and Strategies for rare
diseases; the report on current practices and relevant cases in the field of
rare diseases; and the document on the recommended set of indicators for
monitoring and evaluating the implementation of national initiatives.

The National Centre for Rare Diseases (Italian Institute of Health - Istituto
Superiore di Sanita, Italy) is the leading partner that organize the
contributions from 31 countries and Eurordis (the European Organisation for
rare diseases) ensuring a broad representation of different EU contexts and
experiences and patients’ point of view. In addition, the project ensures an
inclusive and wide engagement of stakeholders - Ministries, regional and
local authorities, health care planners, programme managers, health care
professionals, researchers and patients.

Expected outputs of EURCPLAN are:
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Recomendacion'del"Conse)|o

Estrategia en
Enfermedades Raras
del Sistema Nacional
de Salud
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Registros

Apunte de una serie de datos a modo de indice en un
formato papel o en formato digital.

Ejemplos libros de entradas y salidas de una
empresa.

En informatica un registro en una base de datos es la
Informacion correspondiente a un individuo o0 a un
elemento de los que forman dicha base de datos.

Conjunto de la informacion general de las personas
destinado a unos objetivos concretos contenido en una
base de datos.



Tlpos de Registro en Saltd

e Registros administrativos
— Civiles: Registros de defuncion
— Soclales: Registros de nacimientos

— Sanitarios: Registros de altas hospitalarias
(CMBD)

* Registros de actos medicos:
Historia Clinica

* Registros Epidemioldgicos



RegIStres epIdemiologices

En epidemiologia un registro es un fichero
de datos concernientes a todos los casos de
una enfermedad particular, o a otras
condiciones relevantes de salud, en una
poblacion definida, de tal manera que, los
casos puedan ser relacionados con la
poblacion de base.



RegIstires epIdemIelogicos

Segun el ambito
— Registros poblacionales
— Registros hospitalarios
e Segun la patologia
— Registro de tumores
— Registro nacional del SIDA

— Estudio Colaborativo Espanol de Malformaciones
Congenitas (ECEMC)

— Registro del Sindrome del Aceite Toxico



Unilidad derlosrRegistres

epIrdemiologicos

Son recursos en epidemiologia que

— Informan y permiten analizar riesgos
en poblaciones o grupos

— Permiten analizar tendencias y
cambios en las tendencias

— Son instrumentos para el estudio de
hipotesis etiologica

— Sirven para el estudio de la historia
natural de la enfermedad
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p Ultilid2didenos Registros

epIrdemiologicos

Son recursos en epidemiologia que
— Favorecen la investigacion etiologica y
clinica
— Contribuyen a la planificacion de
recursos sanitarios, sociales, etc
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Consejeria de

Sanidad y Consumo

DIRECCION GENERAL DE CONSUMOY SALUD COMUNITARIA

0586 15 Hayo 2004 0.0.E.—Himero 59

DECRETO 78/2004, de |8 de mayo, de
declaracién de urgencia de la ocupacién
de terrenos para ejecucidn de las obras
de “Mejora del abastecimiento a
Descargamaria™.

La Consejeria de Fomento, tiene atnbuidas por Decreto del
Presidente de la Junta de Extremadura 26/2003, de 30 de
junio, las mmpetenaat transfendas del Estado en matena de
defensa de marge-

nes y regadios.

Asumismo, [ Junta de Extremadura uene atnbwida la facultad
expropiatona en virtud del propio Estatuto de Autonomia, art.
47 b), cormespondiendo a su Consejo de Gobierno la declaranin
de urgenaia del procedimiento expropiatono segin lo dispuesto
en ¢l art. 52 de la Ley de Expropiacin Forzosa, de 16 de
diciembre de 1954,

La wrgenaa viene motivada por cuanto la localidad afectada
por las obras de que se trata, viene sufnendo graves problemas
en la red de abasteamiento de agua, debido, fundamentalmen-
te, a la disminuadon del caudal del Arroyo del Convento, desde
el que s abastece, la cwal se deja notar sensiblemente en
epoca estival.

Tales problemas se tratan de sobventar con la soluadn adoptada,
que constste en una nueva captanin desde el Aroyo de Garganta
Vigja mediante un azud de toma de hormigon en masa y nuevas
conducaones de 5.830 m de longitud. Todo ello viene amparado,
asimismo, en el Decreto 337671971, de 13 de diciembre.

El proyecto fue aprobado en fecha 30 de octubre de 2003

Habignd

practicado Inf on Piblica Resolucion de
19 de marzo de 2004 (D.O.E n° 41, de 10 de abnl), dentro
del plazo al efecto concedido, no se han presentado escntos de
alegacones.

En su wriud, a propuesta de la Consepera de fomento, previa
deliberacon del Consejo de Gobierno en w sesion del dia 18 de
mayo de 2004,

DISPONGO

Articulo nico.- % dedara de urgenaia la ocupacién de los bienes
alectados y la adquinaon de derechos rle(mnm pm la t]tﬂ.l
abn de las obras de:"Hejora de Ab aly

Expropiacion Forzesa, de 16 de diaembre de 1954, y concordan-
tes de s Reglamento,

Ménda, 18 de mayo de 2004.

[l Prasidente de la Jenta de Extremadura,
JUAN CARLOS RODRIGUET IBARRA

La Consera de Fomenio,
LEONDR MARTINE L-PEREDA $0T0

CONSEJERIA DE SANIDAD Y CONSUMO

ORDEN de |4 de mayo de 2004, por la que
se crea ef Sistema de Informacién sobre
Enfermedades Raras en la Comunidad
Auténoma de Extremadura.

Las actividades de planificaan y gesibn en o terreno sanitano
necesitan de un soporte informativo que las haga efectivas. Dentro
de este soporte se encuentra, como una faceta mas. la eastenaa

. ; i 1 |
de sstemas de i para patolagi

Las Enfermedades Raras, también llamadas poco comunes o mino-
ntanas engloban a un conunto de patologias que, aunque con
escasa frecuencia en la poblacon determinan enfermos cromicos
con una vida dependiente del wstema samitano,

Las enfermedades raras es un conjunto de enfermedades que, por
sus caracteristicas, es susceptible de servirse de un wstema de
informacion. Este, como sistema de recogida, andhuis y tratamiento
de la informacion puede proporcionar datos que, permitiendo
conocer |a evolucion de estas enfermedades, sean de utilidad para
todos aquéllos relaconados con la atenaida de los enfermos afec-
tos de estas patologias de la Comunidad Autd de Extrema-
dura, redundando en una mejora de la atenabn de los alectados,
hacéndose ahora necesano dotarle de personalidad legal.

De acuerdo con o Decreto 80/2003, de 15 de ulio, por el que
st establece la estructura orginica de la Consejeria de Samidad y
Consumo, corresponde a la Direcaibn General de Consumo y Sakud
Comumitana las funciones encaminadas a wiglar y anahzar los

con fou efecios y alance previio en el art. 51 de a Ley o

dicadores de morbalidad y hdad fiando la hestona
natural de las enfermedades con prevalenaa en la Comunidad
Autd de E dura y las nuevas patologias, y pudiendo
dentro de estas fundones ia <reaum y mantemmnnw

de sistemas de informacén para d patologi

PROTOCOLO

DEL SISTEMA DE INFORMACION SOBRE
LAS ENFERMEDADES RARAS
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BOE ndam. 138

I mizms
acuerdo con lo
ri la apmbacidn por

derominacion v disolucidn de loa colegios profesiona
profesidn serd promovida por los propics colegi
dispuesto en los respectivos estatutos, ¥
decreto, previa asdiencia de= los demsas

En =] imbito de la Regitn de ln Azamblea de la Octavn Delega.
ticoaOptometristas. adoped, o 20 de
de creacidn por segregacidn del Colegio de=

OpticosOptomelgefs de la Regidn de Munzia
Al = un colegio de ambito eatatal, la compelencia pam anto.
iz idin e onde al Eatsde, de scuerds con =l antenor

te citado articulo 42 de la Ley 271974, de 12 de febrero, acbre Cole-
gira Profesionales, modificada por las Leyes 741975, de 26 de diciembre,
¥ TAEET, de 14 de abril, ¥ de scverds, asimismo, con o Beal Decreto
Lty /2000, dee 23 de junio. En cambio, la creacidn de un nuevo Colegio de
OpticosOptometristas de la Begidn de Murcia es compstencia de la
comunidad autdnoma que, de acuerde con ko dispuesic =n el articn-
Iz 1110 de su Estatuto d= Sutonomia, ha asumids = desarmollo legialative
¥ la epEpcucidn en materia de colegios profesionales de dmbita antond.
mica, dentro del mamo de b legislacidn bisica esiatal ¥ de acuerdo con
|z establecido en la de la Comunidad Autémoma de la Begidn de Mur
cin G1558, d= 4 de noviembre, de los Calegios Profesional=s de la RBegidn
de Murzia.

En su virud, a propuesta de la Minisim de Sanidad y Consumo y pre-
vin deliberacidn del Consejo de Minisiros en sn reunidn del dia 27 de
maga de 2I0E

DISFONGO:
nico,  Segrogeciom,

Se autoriza
tristas de su actual Delegacidn Region

io Macicnal de Opticos-Optome.
Mureia

diciembre, d= Consejos y Colegioa Profesionales de ln Comunidad Valen-
cian

En =nvirud, o propussta de la Ministra d= Sanidad v Consomo v pre.
vin deliberacidn del Consejo de Ministros en an reunidn del din 27 de

maga de DG
DISPONGO;

Articuls dnico.  Segrogocdos.

Se autoriza la segregacidn del Colegio Macional de OpticosOptome-
tristas de su actual Delegaciin Regional de la Comunidad Valenciana

Disposicidn adicional dnica.  Efectdzicad de by sognoqecdon,

La segregncidn o que s= refiere = aniculo dnico tendri efectividad a
partir de la entrada en vigor de la norma meondmica de creacidn del Cole.
gio de OpticcaOptometristas de la Comunidad Valenciano
Diispasicidm final dmica.  Eedvads on wwgos

El presente= real decreto entrar en vigor el dia sigiiente al de so pobli-
cacidm en o «Boletin (fizial del Estados.

Diado en Madrid, ] 27 de mago de S0606,
JUAN CARLOS R.

La Ministmn ce Eanidod y Comuma,
ELEN& SALGADO MENDEZ

Disposiciin adicional dnica.  Efectisiolad de o sopmqgecde,

La s=gregacion a que s= refiers & aticulo dnico tendri efectividad &5
partir d= [a entrada envigor de la norma autondmion de creacidn del Cole.
gio de OpticcaOptometristas de |a Begién d= Mureia

o DL A A - v

—

ORDEN SUQ TS, de 81 de msg.-:h.ﬂ:r la gue so
creaR y supranen fiokeros de datos de cardicder porsoRod
gesiioragdios por ol wganomio,

9852
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5. Denominacion del fichero: Registro de Enfermedades Raras v

banco de muestras.

e

Finalidad del fichero v usos previstos: Seguimiento, control de la salad
investigacion
Personas v colectivos afectados: Pacientes de enfermedades raras,

familiares v poblacion control participantes en los estudios de investiga-
clon.

Procadimiento de recogida de datos: Métodos propios de investiga-

clon.

Estructura basica: Fichas en papel v bases de datos.
Diatos de caracter personal incluidos en el fichero: Datos de identifica-

cion v de salud de los sujetos participantes (historia clinica, diagnosticos,
procedimientos diagnosticos, tratamientos, marcadores biologicos de
susceptibilidad genética v bioquimica, localizacion de las muestras biold-
gicas).

Cesiones de datos previstas: Ofros centros sanitarios v organismos

oficiales de estadistica.

Transferencias previstas a terceros palses: Datos estadisticos (anoni-

mizados) a Organismos sanitarios europeos.

Organo administrativo responsable del fichero: Instituto de Investiga-
cion de Enfermedades Raras. Instituto de Salud Carlos 11

=erviclo o Unidad ante [a cual se podra ejercer el derecho de acceso,
rectificacion, oposicion y cancelacion: Instituto de Investigacion de
Enfermedades Raras. Instituto de Salud Carlos III Pabellon 11, Sinesio

Delgado, 6. 25020 Madrid.
Medidas de Seguridad: Nivel alto.
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Declaracion AEPD

AGENCIA
SPANOLA DH ;@g |
PROTECCION '.i.lﬂﬁa

DE DATO

indice Organismos

¥ TITULARIDAD PUBLICA

Bilsqueda de ficheros de Titularidad Pablica: Resumen

Responsable del fichero MINISTERIO DE CIENCIA E INNOVACION
» TTULARDAD PRIVADA INSTITUTO DE SALUD CARLOS i
o G0 CONSCTAR NSTTUTO ~ DE  INVESTIGACION  DE
: ENFERMEDADES RARAS
L Nombre del fichero:REGISTRO DE ENFERMEDADES RARAS Y
BA
Finalidad: SEGUIMIENTO Y CONTROL DE EMFERMOS
AFECTOS DE ENFERMEDADES RARAS ASI
COMO DE FAMILIARES Y PERSONAS
PARTICIPANTES EN EL ESTUDIO
Direccion-CL SINESIO DELGADO 6
Codigo Postal - Poblacion:28029-MADRID
Provincia - Pais- MADRID-ESPARA

I indioe Crganismes

Agencia Espafiola de Proteccion de Datos ® 2010 | Poltica de Privacidad | Aviso legal

‘antranet local H o0 v
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Objetivos del Registre

* 1.- Crear un sistema de informacion propio que
permita la devolucion de datos a los pacientes
sobre recursos sanitarios, recursos de
Investigacion e informacion general sobre las
enfermedades raras en nuestro medio.

 2.- Mejorar el conocimiento sobre los
determinantes y la distribucion de las
enfermedades raras

* 3.- Promover la investigacion sobre estas
enfermedades



Objetivos del Registre

* 4.- Evaluar el coste-efectividad de los
medicamentos huerfanos asi como la
vigilancia de posibles efectos secundarios

e 5.- Facilitar un mayor conocimiento para la
toma de decisiones sobre medidas sociales,
sanitarias y de politica cientifica.
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ESgUEMma GEeReral del Registierde

Enfermedades Raras

INSTITUTO DE SALUD CARLOS Il

SOLICITUD ACEPTADA

REGISTRO DE
PACIENTES CON
ENFERMEDADES RARAS

REGISTRO DE
ENFERMEDADES RARAS
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. Kﬂ;‘n Contact us [4 Language
& EuroBioBank [

European Network of DNA, Cell and Tissue
banks for Rare Diseases

EEMRI Stakeholders’ Forum

Prlmera Red operatlva de biobancos en Europa que
" proporciona ADN humano, células y muestras de tejidos

como un servicio a la comunidad cientifica para el
desarrollo de la investigacion en Enfermedades Raras. Es
una Red Unicamente dedicada a la investigacion de 'y humon

y diseqses

Enfermedades Raras en Europa.

£ EuroBicBank 2002-2009

%J Intranet local Fgom 0 RI00% <
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Instituto de
Salud Carlos Il

Solicitud de Inclusion

:Login

Usuario:
Contrasefia:

Entrar

|

Usuario andnimo

Para acceder debe autenticarse
primero.

E! )
‘= Manual de Usuario

-
‘= Preguntas Frecuentes

Consultar Lista de

Registro de Enfermedades

Raras

Bienvenido al portal del Reagistro de Enfermedades Raras.

3ilo que desea es inscribirse en el registro de

pacientes pinche aqui

Para Registrarse

Si lo que desea es obtener informacidn sobre alguna enfermedad rara en particular pinche en alguno de

los enlaces siguientes:

:: Pacientes

orphanet

. National Inatitutes of Haalth
ice of
are Diseases

LA
o

Serviclo de Informacién y
Orientacién en ER

si®

ﬂ

w--
Cré€€r

Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras.

Base de datos de informacion de enfermedades raras y de medicamentos
huérfanos para todo tipo de plblico. Su objetivo es contribuir en la mejora del
diagndstico, cuidado y tratamiento de los afectados de enfermedades raras.
La informacion se ofrece en espafiol y en otros idiomas.

Base de datos de enfermedades raras de la Oficina de Investigacion de
Enfermedades Raras del Instituto Macional de la Salud de Estados Unidos.
La informacidn sobre enfermedades raras esta dnicamente en inglés.

Servicio de Informacidn y Crientacidn en Enfermedades Raras (S10) que da
informacidn vy ayuda a los pacientes vy familiares de pacientes con
enfermedades raras. Senvicio telefdnico y con opcidn por email.

Centro de Referencia Estatal de Atencidn a Personas con Enfermedades
Raras y sus Familias de Burgos (CREER). Centro de alta especializacian en
senvicios de apoyo a familias v cuidadores vy en semrvicios de prevencidn,
promocidn de la autonomia personal v participacion social de |las personas

Aprobacion d

Europea so

br

TR 1/2008-3 1722071

. enize: Etemo

'RECOMENDA

una accion

e

enfermedade
TIG2000-311220711

Estrategia Na
30/ 10-2000-30:00°2071

Orden por la
de referencia
con enferme:

Burgos

24062000- 240672070

Acuerdo entr
30T32300-01/1272073

Real Decreto
disponibilida
situaciones e
240E2000- 24062010

. enizoz 2emo

J Sitios de confianza

& 100%,

-



ﬂ Centro de Referencia Estatal de Atencidn a Personas con Enfermedades
Raras y sus Familias de Burgos (CREER). Centro de alta especializacién en

* - senicios de apoyo a familias v cuidadores y en senvicios de prevencidn,
Cré€&r promocion de la autonomia personal y participacion social de las personas

con dichas enfermedades.

;. Profesionales

Es una herramienta de inforrmacian dirigida a profesionales. La informacian
esta dnicamente en ingles.

dis card |

Pagina de la Direccidn General de Sanidad y Proteccidn de los
T Salud pablica Consumidores (DGSAMCO) de la Comisidn Europea dedicada a las
: enfermedades raras.

Eur est su ojetivo es la armonizacion y establecimiento de estandares en aspectos
genéticos en la Unidn Europea.

Senvicio de informacidn sobre medicamentos para las enfermedades raras
(medicamentos huérfanos).

EuOrphan

La Red de EuroBioBank es la primera Red operativa de biobancos en Europa

! que proporciona ADN humano, células y muestras de tejidos como un
’ouE'”rCB:SBC” senvicio a la comunidad cientifica para el desarrollo de la investigacion en
enfermedades raras. Es una red dnicamente dedicada a la investigacian de
enfermedades raras en Europa.

Silo gque desea es conocer informacion sobre asociaciones de pacientes, los mas amplios listados los
proparcionan:

v
En Espafia. '\_'Ju
FEDER

Federacion Espanola
de Frfermedades Raras

| £

J Sitios de confianza

& 100%,

-
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Eﬁim e OC 00 Registro de Enfermedades

Solicitud de Inclusion

:Login

Bienvenido al portal del Reagistro de Enfermedades Raras.
Usuario:
Contrasefia: 3ilo que desea es inscribirse en el registro de

pacientes pinche aqui
Entrar

i

Si lo que desea es obtener informacidn sobre alguna enfermedad rara en particular pinche en alguno de
Usuario andénimo los enlaces siguientes:

Para acceder debe autenticarse
primerao. é ciperey

;. Pacientes

Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras.

E! )
‘= Manual de Usuario

- Hacer clic aqui

‘= Preguntas Frecuentes

Base de datos de informacion de enfermedades raras y de medicamentos
huérfanos para todo tipo de plblico. Su objetivo es contribuir en la mejora del
diagndstico, cuidado y tratamiento de los afectados de enfermedades raras.
La informacion se ofrece en espafiol y en otros idiomas.

rohanet

Consultar Lista de
fizirzs Hintional Instituton of Hoalih
ice of ; Base de datos de enfermedades raras de la Oficina de Investigacidn de
are Diseases || Enfermedades Raras del Instituto Macional de la Salud de Estados Unidos.

M La inforrmacian sobre enfermedades raras estd dnicamente en inglés.

Serviclo de Informacién y
Orientacién en ER
e Servicio de Informacidn y Crientacidn en Enfermedades Raras (S10) que da
81 informacidn vy ayuda a los pacientes vy familiares de pacientes con
@ enfermedades raras. Senvicio telefdnico y con opcidn por email.

Tel: 902 18 17 25
/q Centro de Referencia Estatal de Atencidn a Personas con Enfermedades
Raras y sus Familias de Burgos (CREER). Centro de alta especializacian en
"-"“_ senvicios de apoyo a familias v cuidadores vy en semrvicios de prevencidn,
Cré€€r promocidn de la autonomia personal v participacion social de |las personas

< |
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TR 1/2008-3 1722071

. enize: Etemo

'RECOMENDA
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e

enfermedade
TIG2000-311220711

Estrategia Na
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con enferme:

Burgos

24062000- 240672070

Acuerdo entr
30T32300-01/1272073

Real Decreto
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::Proyecto SEMFYC-IIER
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Origen dellanioracion

dell Registro

Pacientes s e | Nstituciones




DANO

SOLICITUD

ESgUEMma GEeReral del Registierde
Enfermedades Raras

REGISTRO DE
PACIENTES CON
ENFERMEDADES RARAS




ﬂﬁﬁ%ﬁm e . -
E BENENCIOS Pala Elfpaciente al

IAgresar en el Registro

« Contribuir al conjunto de la informacion y de las
Investigaciones de su enfermedad.

o Participar en estudios desde el propio ordenador de casay
ver resultados colectivos de los mismos.

« Disponer de informacion de su enfermedad, nuevos
hallazgos, tratamientos, etc. que iran incorporandose a la
pagina Web segun se vaya perfeccionando el sistema.

Hay un compromiso de devolucion de la informacion de
todos los estudios en los que sean utilizados sus datos.




2 @UIER tENErE aceeso a la

IRfermacion de'les pacientes?

* Los responsables del Registro: Instituto de
Investigacion de Enfermedades Raras
(Instituto de Salud Carlos I11).

e Otros investigador que:

-acrediten el tipo de investigacion que pretenden
desarrollar.

-cuenten con la aprobacion del Comité de Etica.

-se comprometan a devolver los resultados de su
Investigacion a los pacientes.



DE DF CIENCIA Instituto de
€ INNOVACION Salud Carlos Il Raras

Eﬁim wemo OC*® Registro de Enfermedades

Solicitud de Inclusion

Hacer clic aqui

:Login
g Bienvenido al portal del Reqgistro de Enfermedades Raras. Aprobacion d
) Europea sobr
Usuario: 1711/2006-311 22071
Contrasefia: Ii Silogque desea es ingcribirse en el registro de . enizoe 2oemo
pacientes pinche aqui s
Entrar RECOMENDA
) una accion e
Si lo que desea es obtener informacion sobre alguna enfermedad rara en paricular pinche en alguno de enfermedade
Usuario andnimo los enlaces siguientes: 0200031722011

Para acceder debe autenticarse

primero. 6 ﬁbﬂfr

RINRILE P L B

Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras. e
Estrategia Na

30 TA2000-30062071
= B .
‘= Manual de Usuario it Pacientes 8, enizce £emo
=" Orden por la
= Preguntas Frecuentes . de referencia
Base de datos de informacion de enfermedades raras v de medicamentos con enfermes
M r hqﬁle i huérfanos para todo tipo de pldblico. Su objetivo es contribuir en la mejora del B
D A . . . . urgos
T —_— diagnostico, cuidado y tratamiento de los afectados de enfermedades raras. O
La informacidn se ofrece en espafiol y en otros idiomas.
BN EC A e . enizez 2=mo
HETEE Mmtional Institutes of Hoalth| e
ice of ’ Base de datos de enfermedades raras de la Oficina de Investigacion de Acuerdo entr
a:flllisams L Enfermedades Raras del Instituto MNacional de la Salud de Estados Unidos. T

= !' .E La informacion sobre enfermedades raras esta dnicamente en inglés.
. erize: Etemo

serviclode Informaclény|
Orlentacién en ER Real Decreto

e Servicio de Informacidn y Crientacidn en Enfermedades Raras (S10) que da d_iSP“'?ihi"dﬂ
81 informacidn y ayuda a los pacientes y familiares de pacientes con situaciones e
@ enfermedades raras. Senvicio telefénico vy con opcidn por email. 24062000- 240872070
Tel: 902 181725 - 8, enizce 2emo
/q Centro de Referencia Estatal de Atencién a Personas con Enfermedades
Raras y sus Familias de Burgos (CREER). Centro de alta especializacidn en
"-"“_ senvicios de apoyo a familias v cuidadores vy en semrvicios de prevencidn,
Cré€€r promocidn de la autonomia personal v participacion social de |las personas
4 | >
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:Login

Usuario:
Contrasefia:
Entrar

Logout

i |

Usuario anonimo

Fara acceder debe autenticarse
primero.

= Manual de Usuario

=
= Preguntas Frecuentes

ciberer

RINRILE L B

» Para cualquier consulta o
Informacion sobre

Enferdades Raras “?l’)

Serviclo de Informaclén y
Orientacidn en ER

si®

:: Sistemas e Informacion
I

GORERNG  INSTIRIO
Epafia DU CIENCIA
Eiﬁ DE E BOVACION

Instituto de
Salud Carlos Il

-su Registro de Enfermedades

Raras

Solicitud de Inclusion

:: Presentacidn

Para registrarse pulse siguiente botdn. Para registrarse por correo postal pulse siguiente botdn,

Registro Web Registro Correo Postal

Bienvenidos al portal del Registro de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos 1l (1SCIN), desarrollado
desde el seno del Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras (IIER), centro perteneciente al ISCII v que
también forma parte del CIBERER (Consorcio de Investigacidn Biomédica en Red de Enfermedades Raras).

El objetivo de este registro es proporcionar a los profesionales de los sistemas de salud, investigadores y
colectivos de pacientes y familiares afectos de una enfermedad rara, un mayor nivel de conocimiento acerca del
nurmera v distribucidn geografica de los pacientes afectados por éstas enfermedades, con el objetivo de fomentar
la investigacidn sobre las mismas, aumentar su visibilidad y favorecer la torma de decisiones para una adecuada
planificacidn sanitaria y una correcta distribucidn de recursos.

El registro se sustenta desde el punto de vista legal en |a orden publicada en el B.O.E de junio de 2005, (ORDEM
SCOMT3I0NE2005 DE 31 DE WMAYOD), donde se establecieron los criterios de creacidn y funcionamiento, el lugar
ddnde debe estar depositada la custodia legal v la responsabilidad del mismo, y sobre su mantenimiento y ulterior
desarrollo. Al mismo tiempo, este registro ha sido declarado de caricter oficial ante la Agencia Macional de
Proteccion de Datos, en cumplimiento de la normativa vigente relativa a la proteccion de datos personales.

El registro consta de tres pilares basicos. Por un lado ofrece a los propios enfermos o tutores (en caso de nifios y
personas incapacitadas), 1a oportunidad de optar por una declaracién voluntaria e inscribirse en este registro. Esta
opcion, les dara acceso a informacidn especifica de su enfermedad, asi como a paricipar on-line en estudios
sobre; uso de medicamentos, calidad de vida, analisis de |a dependencia, uso de recursos sanitarios y donacion
de muestras al banco de muestras del lIER, entre otros.

En segundo lugar, ofrece a los investigadores vy profesionales sanitarios un lugar desde donde gestionar la
enfermedad rara bajo su interés cientifico. Esta gestidn se realiza en colaboracidn con los administradores del
sisterna en el ISCIIHIER y cuenta con |as debidas garantias de confidencialidad v seguridad.

Las administraciones sanitarias y, particularmente, las Comunidades Autdnomas que quieran sumarse a esta
estratenia contaran con las mismas nreronativas de accesn tantn nara la inclusion de datos como nara s
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TR 1/2008-3 1722071

Enlace Edemo

'RECOMENDA
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e

enfermedade
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24062000- 240672070
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EuOrphan

f EuroBioBank

» Asociaciones

1,3 EURORDIS

By g e e e

Y
| 49
FEDER

Federacién Espafiola

de Enfermedades Raras

NEGRD

WAtk Drosnizstioa
for Rare Disorders

Mostrando 206 registros

Cie10 | Cie10Amp

Descripcion

Numero de Pacientes

ET23 05 Aciduria glutarica tipo 1 1
Q774 0o Acondroplasia K
E7i3 18 Adrenoleucodistrofia 2
E713 1 Adrenoleucodistrofia ligada a X 4
2131 01 Aniridia 4
G111 01 Ataxia apraxia oculomotora 1
118 01 Ataxia cerebelosa autosdmica recesiva 2
G113 00 Ataxia cerebelosa con reparacion defectuosa del ADM 1
G112 00 Ataxia cerebelosa de iniciacidn tardia 2
G111 5] Ataxia de Friedreich 25
=111 05 Ataxia de Harding 1
5118 0a Ataxia espastica de tipo Charlevoix-Saguenay 2
3118 08 Ataxia espino-cerebelosa autosdmica dominante i}
G118 14 Ataxia espinocerebelosa tipo 17 1
118 13 Ataxia espinocerebelosatipo 6 3

Pacientes registrados por Correspondencia OMIN

Mostrando 51 registros

Descripcion

100800 Achondroplasia (ACH)
231670 Aciduria glutarica tipo | (GA1) 1
231630 AcilCo& deshidrogenasa de acidos grasos, Deficiencia multiple de (MADD): 1
aciduria glutarica Tipo Il
300100 Adrencleucodistrofia ligada al cromosoma X (ALD) i
202370 Adrenoleucodistrofia neonatal 2
118220 Charcot-Tooth disease type 1A (CMT1A) 1
252011 Complejo Il de la cadena respirataria, Deficiencia de 1
124000 Complejo Il de la cadena respiratoria, Deficiencia de 3
220110 Complejo IV de la cadena respiratoria, Deficiencia de B
123450 Cri-du-chat syndrome 2
310200 Duchenne muscular dystrophy (DMD) 15
160900 Dystrophia myotonica 1 (DM) 13
530000 Encefalopatias mitocondriales: KSS ]
540000 Encefalopatias mitocondriales: MELAS g9
249100 Farnilial Mediterranean Fever (FMF) 1
1234

|

|

J Sitios de confianza



:Login

Usuario:
Contrasefia:
Entrar

Logout

i |

Usuario anonimo

Fara acceder debe autenticarse
primero.

= Manual de Usuario

=
= Preguntas Frecuentes

ciberer

RINRILE L B

» Para cualquier consulta o
Informacion sobre

Enferdades Raras ‘?l’)

Serviclo de Informaclén y
Orientacidn en ER

si®

:: Sistemas e Informacion
I

GOBIERNO  TINSTERIO
ESPARLA DF CIENCIA
E aﬁi Ce E BNNOVACION

Instituto de
Salud Carlos Il

-s-- Registro de Enfermedades

Raras

Solicitud de Inclusion

:: Presentacidn

Para registrarse pulse siguiente botdn. Para registrarse por correo postal pulse siguiente botdn,

Registro Web Registro Correo Postal

Bienvenidos al pgrtal del Registro de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos I (1SCINY, desarrollado
desde el seno del Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras (IIER), centro perteneciente al ISCII v que
también forma parte del CIBERER (Consorcio de Investigacidn Biomédica en Red de Enfermedades Raras).

- 2 bnales de los sisternas de salud, investigadores v
RegIStrO a traveS de Internet dad rara, un mayor nivel de conocimiento acerca del

por éstas enfermedades, con el objetivo de fomentar

hacel’ C“C aC]UI favorecer la toma de decisiones para una adecuada
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El registro se sustenta desde el punto de vista legal en |a orden publicada en el B.O.E de junio de 2005, (ORDEM
SCOMT3I0NE2005 DE 31 DE WMAYOD), donde se establecieron los criterios de creacidn y funcionamiento, el lugar
ddnde debe estar depositada la custodia legal v la responsabilidad del mismo, y sobre su mantenimiento y ulterior
desarrollo. Al mismo tiempo, este registro ha sido declarado de caricter oficial ante la Agencia Macional de
Proteccion de Datos, en cumplimiento de la normativa vigente relativa a la proteccion de datos personales.

El registro consta de tres pilares basicos. Por un lado ofrece a los propios enfermos o tutores (en caso de nifios y
personas incapacitadas), 1a oportunidad de optar por una declaracién voluntaria e inscribirse en este registro. Esta
opcion, les dara acceso a informacidn especifica de su enfermedad, asi como a paricipar on-line en estudios
sobre; uso de medicamentos, calidad de vida, analisis de |a dependencia, uso de recursos sanitarios y donacion
de muestras al banco de muestras del lIER, entre otros.

En segundo lugar, ofrece a los investigadores vy profesionales sanitarios un lugar desde donde gestionar la
enfermedad rara bajo su interés cientifico. Esta gestidn se realiza en colaboracidn con los administradores del
sisterna en el ISCIIHIER y cuenta con |as debidas garantias de confidencialidad v seguridad.

Las administraciones sanitarias y, particularmente, las Comunidades Autdnomas que quieran sumarse a esta
estratenia contaran con las mismas nreronativas de accesn tantn nara la inclusion de datos como nara s
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-uentes

SRR,

2.- El segundo documento =erd el consentimiento informade. Este documento == le ofrecerd en la aplicacion v una vez marcado =us preferencias, debera guardarlo, imprimirlo,

firmarlo v enviarlo a la direccion que le indicaremos.

Por fawver cumpliments log campos que =€ le indican v pulze €l botén "Siguiente” en cada pestana para continuar. Cuando llegue a la Gltima pestaiia, pulze "Guardar” para completar la

zolicitud.

Loz campoz obligatorios tienen |a caja de texto mas ozcurecida. Cuando pulze "Siguisnte™ o "Guardar” =i faltaze alguno =& le indicaria en la parte inferior de la pagina v no =& |2

permitiria progeguir con el giguiente pazo de la =olicitud.

Sinecesitaze mas avuda, pusde recurrir a la guia de usuario que =& encuentra en &l =iguients enlace: Guia del usuario (FOF)

Datos del Paciente Datos del Salicitante

Datos de Enfermedad

— Datos Personales del Paciente

Primer Apellido I
Segundo Apelido I
Nombre |
Fecha de Nacimiento I
O Hombre
Sexo
O Mujer
DM1/ MIE del Pacients I
(ejemplo: 11111111E)

Pais de Nacimiento | Espalia v |
Provincia de Macimiento | Sin =eleccionar b |
Poblacidn de Macimisnto I
Tarjeta Sanitaria I

r Datos de Contacto del Paciente

Telefono 1 I
Telefono 2 I
Fax |

E-Mail |

r Datos de Residencia del Paciente

Pais de Residencia | ESPANA v |
Pr|:|~..r|nc|a .de | Sin zeleccionar W |
Residencia

Poblacion de I

Re=idencia

CP |

Tipo de \Via | Sin =eleccionar W

Direccion Completa

Siguients | Cancelar |

=3

|

0 Internet

& 100%,

-



dlse

d Iraves de Internel sl ¥a 10 lene previamenie escanegado ¥ Corvertdo a YWWord, pdr, Jpd, o CuUalduliera oird Upo de archnivo de lmagen. ror 1o, 12
sugerimos que si tiene |a posibilidad de escanea dicho documento, lo haga previamente antes de comenzar a inscribirse y asi estara listo para
cuando la aplicacidn lo requiera. En caso contrario, le ofreceremos otras posibilidades de cémo enviarnos el documento.

2- El segundo documento serd el consentimiento informado. Este documento se le ofrecerd en la aplicacidn y una vez marcado sus preferencias,
debera guardarlo, imprimirlo, firmarlo y enviarlo a la direccidn que le indicaremos.

Por favor cumplimente los campos que se le indican y pulse el botdn "Siguiente” en cada pestafia para continuar. Cuando llegue a la dltima pestana,
pulse "Guardar” para completar la solicitud.

Los campos obligatorios tienen la caja de texto mas oscurecida. Cuando pulse “Siguiente™ o "Guardar” si faltase alguno se le indicaria en la parte
inferior de la pagina y no se le permitiria proseguir con el siguiente paso de la solicitud.

Sinecesitase mas ayuda, puede recurrir a la guia de usuario gue se encuentra en el siguiente enlace: Guia del usuario (PDF)
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Paciente: IGNACIO APERT APERT

- Relacion con el Paciente del Solicitante — Datos de Contacto del Solicitante

Relacidn con el Paciente | T v |\_p Teléfono 1 |
Teléfono 2 |
— Datos Personales del Solicitante
Primer Apellido | Fax |
Segundo Apellido | E-Mail |
Mombre | - Datos de Residencia del Solicitante

Pais de Residencia | Sin =eleccionar w

Escriba su direccion completa

Anterior ‘ Siguients | Cancelar |

| &
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Paciente: IGNACIO APERT APERT

Hecesitamos que nos describa la enfermedad de forma breve para poder incluir al paciente en el registro de su enfermedad. Para ello, usted

dispone de dos lugares donde poder hacerlo;

1.-Una zona de texto libre donde debe poner el NOMBRE DE LA ENFERMEDAD, tal y como usted la conoce

Enfermedad

2.-Debe adjuntarnos un documento clinico donde podamos comprobar que el paciente tiene 1a enfermedad que ha mencionado en el campo de mas
arriba. Para ello pulse usted la opcidn que mas le convenga:

] Por correo normal

Para introducir informe hacer clic aqui

gsfa misma aplicacidn de Internet

Documentacién |

Examinar...

== Afiadir documentacion

Anterior | Guardar | Cancelar ‘

>

Lisko

q’? Sitios de confianza L 100%,

-



Paciente: IGNACIO APERT APERT

Necesitamos que nos describa la enfermedad de forma breve para poder incluir al paciente en el registro de su enfermedad. Para ello, usted
dispone de dos lugares donde poder hacerio:

1.-Unazona de texto libre donde debe poner el NOMBRE DE LA EMFERMEDAD, tal v como usted la conoce

Enfermedad

2 - Debe adjuntarnos un documento clinico donde podamos comprobar que el paciente tiene 13 enfermedad que ha mencionado en el campo de mas
arriba. Para ello pulse usted la opcidn que mas le convenga:

[1Por corren normal
[1Por fax
Por esta misma aplicacion de Internet

Usted podra ahora enviarnos tantos informes como considere oportuno, teniendo en cuenta gue los datos mas importantes son aquellos informes
donde aparece con toda claridad I1a enfermedad gue padece y el sitic donde se ha diagnosticado. Para ello repita el proceso tantas veces como
considere;

Documentacion | _fweaminar.. I

=»= Afadir documentacion

Buscar documento

Agregar documento

Lisko
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Paciente: IGNACIO APERT APERT

Hecesitamos que nos describa la enfermedad de forma breve para poder incluir al paciente en el registro de su enfermedad. Para ello, usted
dispone de dos lugares donde poder hacerlo:

1.- Una zona de texto libre donde debe poner el NOMBRE DE LA ENMFERMEDAD, tal vy coma usted |a conoce

Enfermedad

2 - Dehe adjuntarnos un documento clinico donde podamos comprobar que el paciente tiene |a enfermedad que ha mencionado en el campo de mas
arriba. Para ello pulse usted la opcién que mas le convenga:

[1Por correo normal
C1Por fax
Por esta misma aplicacion de Internet

Usted podra ahora enviarnos tantos informes como considere oportuno, teniendo en cuenta gue los datos mas importantes son aquellos informes
donde aparece con toda claridad la enfermedad que padece y el sitioc donde se ha diagnosticado. Para ello repita el proceso tantas veces comao
considere:

Documentacion | Examinar

== Afiadir documentacion |

Mostrando 1
registros

. MNombre del Documento
= APERT.doc m

| £
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Doy el consentimiento para que los responsables del registro, puedan facilitar mis datos, incluidos los datos de identificacidn personal, a;

[l otros investigadores, siempre que éstos realicen una propuesta investigadora para el estudio de mi enfermedad y cuenten con aprobacion por un
Comité de ética e investigacion.

Beneficios y compensaciones

Es poco probable que por su participacién en el Registro usted obtenga un beneficio directo, sin embargo, si de los estudios especificos que puedan
ponerse en marcha hubiera resultados que pudieran ser de interés para su salud usted tendra derecho a recibir [a informacion, si asi lo desea.

Por otro lado, esperamos que los resultados obtenidos de la utilizacidn del Registro nos permitan mejorar los conocimientos sobre su enfermedad, lo que
redundara en beneficio de las personas que padecen esta enfermedad y los resultados seran comunicados a las autoridades sanitarias, por si de los ellos
se derivan actuaciones en el dmbito comunitario.

Garantias de confidencialidad

Toda la informacién relacionada con el estudio es eg
diciembre, de Proteccidn de Datos de Caracter Persd

Atencian

estudio recibird un nimero ¥ nunca el equipo inves)

secreto profesional. Los datos se mantendran en u o ) . ) » )
Dicho Registro estard ubicado fisicamente los orden El consentimiento informado que se le mostrara a continuacion, debe enviarlo firmado

responsable del registro por correo ordinario a la siguiente direccidn: Instituto de Salud Carlos 11l Instituto de
Investigacidn en Enfermedades Raras (Pab. 11), C\ Sinesio Delgado, 6, 28029, Madrid

El uso que se haga de la informacion obtenida sera
podran ser hechos plblicos en informes, reuniones ci
en forma de porcentajes o datos numeéricos sin identif] Aceptar

Los datos no seran cedidos para ofras investigaciones si usted no da su autorizacion.
Comunicacion de los resultados

La propia aplicacién del registro esta disefiada para que en el futuro usted mismo pueda ver en qué estudios esta participando y pueda ver los resultados de
dicho estudio.

Usted puede comunicar con el equipo investigador para obtener mas informacion sobre los estudios en los que sus datos hayan sido utilizados v no figuren
en dicho portal de Internet.

En el caso de que en la investigacion se obtengan resultados con un posible impacto en su salud y hubiera medidas preventivas o tratamiento disponibles
de aplicacion individual, ;le gustaria recibir informacian de dichos resultados?

(sefiale su opcidn de respuesta)

‘-;_4 Inkranet local =+ 100%
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Codigo 19003

Cadigo
19003 postal:

postal: Frovincia: Guadajara

Frovincia: Guadajara

Firma del paricipante Firma del Representante Legal

Informaré al responsable del registro (Manuel Posada de |a Paz) de cualquier cambio en mi direccion.

1. Mediante correo electrdnico en la direccidn registro.raras@isciii.es
2. Porcorreo postal: Instituto de Salud Carlos 11, Instituto de Investigacidn en Enfermedades Raras-Pabelldn 11, Sinesio Delgado, 6, 28029, Madrid.
3. Porfaxen el ndmero 91 3877895,

[v] Consiento
En Guadajara, a 14 del 1 de 2010

Usted nos ha enviado su consentimiento informado del paciente a través de la aplicacion. Ahora le recomendamos que utilice este icono para imprimir una
copia del mismo modelo de consentimiento, rellene las casillas tal y como lo hizo anteriormente v se guarde una copia bien en papel 0 en su escritorio.

Finalizar proceso

Si usted decide introducir sus datos personales para inscribirse en el registro de alguna enferrnedad rara, tenga en cuenta que ademas de solicitarle una
serie de datos personales para que pueda estar identificado, en el ditimo de los pasos debera enviarnos dos tipos de documentos:

1.- Una copia de un informe clinico donde podamos constatar que usted tiene la enfermedad que nos ha mencionado. Este documento podra enviarlo a
través de Internet si yalo tiene previamente escaneado v convertido a Word, pdf, jpg, o cualguiera otro tipo de archivo de imagen. Por ello, le sugerimos que si
tiene la posibilidad de escanea dicho documento, lo haga previamente antes de comenzar a inscribirse y asi estara listo para cuando la aplicacidn lo
requiera. En caso contrario, le ofreceremos otras posibilidades de como enviarnos el documenta.

2.- El segundo documento serd el consentimiento informado. Este documento se le ofrecera en la aplicacion y una vez marcado sus preferencias, debera
guardarla, imprimirlo, firmarlo y enviarlo a la direccion que le indicaremos.

Por favar cumplimente los campos que se le indican y pulse el botdn "Siguiente™ en cada pestafia para continuar. Cuando llegue a la dlitima pestafia, pulse
"Guardar” para completar [a solicitud.

Los campos obligatorios tienen |a caja de texto mas oscurecida. Cuando pulse "Siguiente™ o "Guardar” si faltase alguno se le indicaria en la parnte inferior de
la pagina y no se le permitiria proseguir con el siguiente paso de la solicitud.

Sinecesitase mas ayuda, puede recurrr a la guia de usuario que se encuentra en el siguiente enlace: Guia del usuario (POF)
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Instituto de Salud Carlos llI 1
Guardar e imprimir el archivo
Solicitud de Consentimiento informado para el proyecto de“Creacion de un Registro
de personas con Enfermedades Raras’.
_Ef_
g CONFIDENCIAL
-
by Objeto de la Investigacion
*;E; El Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras, esta desarrollando un Registro de estas
5 patologias a nivel estatal. Dicho Registro consiste en realizar un “censo’ de la poblacién de
enfermos con enfermedades raras (de baja frecuencia) de Espafia que incluya el mayor numero
IE 4 4] 1=+ b bl |O © e
Terminado Zona desconocida

U >




Paciente: IGNACIO APERT APERT

Necesitamos que nos describa la enfermedad de forma breve para poder incluir al paciente en el registro de su enfermedad. Para ello, usted
dispone de dos lugares donde poder hacerlo:

1.-Una zona de texto libre donde debe poner el NOMBRE DE LA ENFERMEDAD, tal y como usted la conoce

Enfermedad

2 - Debe adjuntarnos un docurnenta clinico donde podamaos comprobar que el paciente tiene la enfermedad que ha mencionado en el campo de mas
arriba. Para ello pulse usted 12 opcidn que mas le convenga:

1 Por correos normal coticitud enviada

ClPor fax

Por esta misma aplicacién de Internet o . .
La Solicitud: 219 ha sido ingresada en nuestros archives y su estado es pendiente
Usted podra ahora enviarnos tantos informes

donde aparece con toda claridad la enfermeda
cansidere:

Anote &l siguiente numero de solicitud para futuras consultas o reclamaciones. es

219

Documentacion |

Aceptar

Mostrando 1
registros

Mombre del Documento

AFERT.doc

Listo ;| J" sitios de confianza & 100% v



:Login

Usuario:
Contrasefia:
Entrar

Logout

i |

Usuario anonimo

Fara acceder debe autenticarse
primero.

= Manual de Usuario

=
= Preguntas Frecuentes

ciberer

RINRILE L B

» Para cualquier consulta o
Informacion sobre

Enferdades Raras ‘?l’)

Serviclo de Informaclén y
Orientacidn en ER

si®

:: Sistemas e Informacion
I

GOBIERNO  TINSTERIO
ESPARLA DF CIENCIA
E aﬁi Ce E BNNOVACION

Instituto de
Salud Carlos Il

-s-- Registro de Enfermedades

Raras

Solicitud de Inclusion

:: Presentacidn

Para registrarse pulse siguiente botdn. Para registrarse por correo postal pulse siguiente botdn,

Registro Web Registro Correo Postal

Bienvenidos al portal del Registro de Enfermedades Raras del Instituié de Salud Carlos 1l {1SCI), desarrollado
desde el seno del Instituto de Investigacion en Enfermedades Rarg4 (IIER), centro perteneciente al ISCII v que
también forma parte del CIBERER (Consorcio de Investigacidn Biorrédica en Red de Enfermedades Raras).

El objetivo de este registro es proporcionar a

colectivos de pacientes y familiares afectos de Reglstro por Correo postal

nurmera v distribucidn geografica de los paciente

la investigacidn sobre las mismas, aumentar su hacer C“C aqL“, g

planificacidn sanitaria y una correcta distribucian o

= =

El registro se sustenta desde el punto de vista legal en |a orden publicada en el B.O.E de junio de 2005, (ORDEM
SCOMT3I0NE2005 DE 31 DE WMAYOD), donde se establecieron los criterios de creacidn y funcionamiento, el lugar
ddnde debe estar depositada la custodia legal v la responsabilidad del mismo, y sobre su mantenimiento y ulterior
desarrollo. Al mismo tiempo, este registro ha sido declarado de caricter oficial ante la Agencia Macional de
Proteccion de Datos, en cumplimiento de la normativa vigente relativa a la proteccion de datos personales.

El registro consta de tres pilares basicos. Por un lado ofrece a los propios enfermos o tutores (en caso de nifios y
personas incapacitadas), 1a oportunidad de optar por una declaracién voluntaria e inscribirse en este registro. Esta
opcion, les dara acceso a informacidn especifica de su enfermedad, asi como a paricipar on-line en estudios
sobre; uso de medicamentos, calidad de vida, analisis de |a dependencia, uso de recursos sanitarios y donacion
de muestras al banco de muestras del lIER, entre otros.

En segundo lugar, ofrece a los investigadores vy profesionales sanitarios un lugar desde donde gestionar la
enfermedad rara bajo su interés cientifico. Esta gestidn se realiza en colaboracidn con los administradores del
sisterna en el ISCIIHIER y cuenta con |as debidas garantias de confidencialidad v seguridad.

Las administraciones sanitarias y, particularmente, las Comunidades Autdnomas que quieran sumarse a esta
estratenia contaran con las mismas nreronativas de accesn tantn nara la inclusion de datos como nara s

Aprobacion d

Europea so

br

TR 1/2008-3 1722071

Enlace Edemo

'RECOMENDA

una accion

e

enfermedade
TIOG2000-31722011

Estrategia Na
30/ 10-2000-30:00°2071

Orden por la
de referencia
con enferme:

Burgos

24062000- 240672070

Acuerdo entr
30T32300-01/1272073

Real Decreto
disponibilida
situaciones e
240E2000- 24062010
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:Login

Usuario:
Contrasefia:
Entrar

Logout

il ||

[ = B ;
= Manual de Usuaric

[m |
= Preguntas Frecuentes

e Registro de Enfermedades

Instituto de

Salud Carlos Il Raras

Solicitud de Inclusion

Vohver

Registro por correo postal.

Si desea ser incluido en el Registro de Pacientes de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos Il puede
realizarlo enviando la documentacidn gue se puede descargar de esta pagina.

Dicha docurnentacian debe estar debidamente cumplimentada.
La direccidn a la que se debe enviar es la siguiente:
Instituto de Salud Carlos |,
Instituto de Investigacién en Enfermedades Raras-Pabelldn 11,
Sinesio Delgado, 6, 28029, Madrid.
Documentos para la Solicitud del registro por correo postal.

Sinecesitase mas ayuda, puede recurrir al documento de informacidn que Se encuentra en el siguiente enlace:
INFORMACION AYLIDA SOLICITUD POR CORRED (dac)

En el siguiente enlace se encuentra la ficha que deberd rellenar para el registro: FICHA DE RECOGIDA DE DATOS
REGISTRO ER (doc)

& continuacion se muesta el consentimiento en el siguiente enlace: COMSENTIMIEMNTO (POF)

[l l )
L Ity

|
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Home

BIENVENIDOS AL PROTOCOLO DICE DE
ATENCION PRIMARIA DE ENFERMEDADES RARAS (DICE-APER).

¢QUE SON LAS ENFERMEDADES RARAS?

Las Enfermedades Raras (ER) son, en general, un
conjunto de enfermedades crénicas muy diversas gue
se caracterizan por su baja prevalenci (menos de 5
por cada 10000 habitantes), elevada morbilidad, y
mortalidad precoz. Ademds, su baja prevalencia ha
condicionado hasta hace bien poco el que R
investigacion alrededor de ellas sea escasa y los
tratamientos en & mayoria de los casos inexistentes.
Se entiende, por tanto, gque los pacientes gue las
sufren tienen necesidades especales todavia no
cubiertas. Las instituciones Sanitarias comienzan a
tomar conciencia de las dimensiones del problema,
gue en nuastro pak afecta a unos 3 MILLONES DE

INDIVIDUQS.

OBJETIVOS DEL PROTOCOLO DICE-APER

1.- Diagnostico (D): Identificar a las personas que
tienen un diagndstico correspondiente a alguna de las
enfermedades raras descritas, 0 bien estan en estudio
bajo sospecha de poder tenerla. Esta identificacidn
conlleva de forma inmediata la salvaguarda de esa
inforrmacion en el propic sistema de k@ consulta del

médico (papel o aplicacidn informatica de AP)

2.- Informacion (I): Proporcionar una informacion
basica ¥ de soporte al paciente, partiendo de los
recursos existentes en organizaciones de pacientes y
de la administracion.

3.- Coordinacion (C): Contribuir a |8 coordinacidn
asistencial que cada paciente demande, estableciendo
mAdira

Aantn an Al randcin

Ine hanr  Aanadinae

i{SOBRECARGARA MI
CONSULTA?

TRABAJO EN LA

El protocolo gue ahora se presenta no pretende crear
mas sobrecarga de trabajo. Por le contrario, lo que se
persigue es ordenar de forma ldgica, aguellas tareas
gue podrian ser cubiertas por los médicos de atendidn
primaria en relacion a los pacientes de su cupo afectos
de enfermedades raras.

Sus objetivos se deben desarrollar bajo  unas
actividades simples gque lleven el minimo tiempo al
médico, pero que a su vez le permitan ser flaxible con
el tiempo, de manera gue el propio médico asume Ia
gestidn de las vistas y de los tiempos vy decide qué
hacer en cada momento.

Obviamente, el primer

punto (IDEMTIFICACION) se considera clave y por lo

tantn dahn rar Al Admara a0 Ain da Fada Al rackn dn

Liska

% Intranet local dp v H100%
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Tramitacion de la solicitud

e Hasta que el 11ER no ha recibido el consentimiento
Informado vy el informe clinico de la enfermedad
gue se padece no se puede tramitar la solicitud.

e Una vez tramitada el paciente recibira una clave para
poder entrar en el Registro.

e La primera vez tiene que modificar la clave para que
solo él tenga acceso a su informacion por motivos
de seguridad.



Instituto de
Salud Carlos lll Ra ras

D CIENCIA
DE ESPANA E BOVACION

Eiﬁ GomEno  MNSTINO i‘%:‘ Registro de Enfermedades

Solicitud de Inclusion

::Login
::Cambio de clave de usuario
Usuario:
Contrasefia; La nueva clave debe seguir las siguientes normas:

Entrar Debe ser de longitud 8 o superior.

De contener los siguientes caracteres:
Logout

i |

una letra mindscula comao minirma.

una letra maydscula comao minimo.

un caracter de puntuacién comao minirma.
un caracter numeérico comao minimao.

E! !
‘= Manual de Usuario

—=m
‘= Preguntas

Frecuentes
Cambio de Clave
Clave actual: |
Clave Mueva: |
Confirmar clave: |
Guardar
72 e
Lo v

Listo %J Intranet local F00% -



IDESPUES de camiar la clave

ePuede anadir mas datos de su enfermedad

eRecibir la informacion de la que se disponga en ese
momento sobre su enfermedad, medicamentos, centros
hospitalarios, asociaciones...

ePuede seguir colaborando en la realizacion de
cuestionarios para estudios Calidad de vida, costes,
grado de dependencia, consumo de medicamentos, etc

ePuede aceptar dar muestras para el Biobanco de
Enfermedades Raras



Usuario: I—
Contrasefia: I—
Entrar
Logout
lgnApe0029

FPaciente con usuario y clave
Otro Org

=y .
‘= Manual de Usuario

=y
‘= Preguntas Frecuentes

é ciberer

» Para cualquier consulta o
Informacion sobre

Enferdades Raras "p

Serviclo de Informaclén y
Orientacién en ER

Si(b

Tel: 902 18 17 25

:: Sistemas e Informacion

orphanet

. MNaticnal Inatiutes of Haalth
ice of
are Diseases

Aic ~=anr |

:: Presentacidn

Estimado/a:
Ignacio Apert Apert,
Le damos las gracias por contar con su colaboracian.

Para poder tener un registro mas completo v efectivo seria conveniente que continuase completando la informacian
referida a su enfermedad y asi tener una nocién mas completa de lo que le ocurre. Cuantos mas detalles
tengamos las posibilidades de investigar sobre su enfermedad seran mayores. Mo obstante, usted es libre de
incluir los datos que consideren oportunos en cada momento.

Para ello pulse en el mend superior "Registro de pacientes”™. A continuacidn le aparecera una ventana con varias
pestafias para completar la informacidn de su registro, o puede pulsar el siguiente botdn.

Editar Datos

Una vez dentro de esta seccidn usted tendra la posibilidad de participar en estudios, tales como calidad de vida,
dependencia, consumo de medicamentos, o incluso manifestar su interés en donar una muestra de sangre para el
hiobanco de enfermedades raras.

Todos estos procedimientos estdn preparados para que puedan ser utilizados desde este mismo portal de
internet, utilizando el usuario y password que se le ha facilitado a través del correo.

Para cualquier duda, consulte el documento situado en la columna de la izquierda titulado: Guia del usuario.
Muchas gracias

Atencidn: Le rogamos evite la utilizacion de las flechas de navegacidn del navegador con el que esté accediendo a
esta aplicacidn weh.

Enfermedades enlas que se encuentra registrado

Mostrando 1 registros

Mas
Informacion

as Sindrome de Apert

1

Fase piloto d #
raras
TAO2330-31/12732073

Aprobacion d
Europea sobr
TR 172000-3 1122070

| £
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::Registro de Pacientes

:Modificar Registro

Es

Datos del Paciente Datos de la Enfermedad | Datos Proceso Diagndstico | Antecedentes Familiares Sintomas
itrar
gout — Datos Personales del Paciente — Datos de Contacto del Paciente
Primer Apellido fapert Teléfono 1 |ee8668666
(B Segundo Apellido fapert Teléfono 2 |
Maombre Ilgnaciu Fax I
o
E-Mail |abaitua@iscii.es
Fecha de Macimiento |251'D2.|'1991
ntes
— Datos de Residencia del Paciente
® Hombre Pais de =
Senn . |EsPafia v|
Residencia
O Mujer
Provincia de | Burgos v| A
DMl (ejemplo; 44014958E) |12312121 Residencia 3
Poblacidn
Pais de Nacimiento | EsPafia v | de |Burgos
Residencia
Provincia de Macimiento |Eurgu«s v| CFP |':“3"}':H
Poblacién de Nacimiento  [Burgos Tipo deVia | Cale b
TS [PRPR9 10225123123 Madrid, &
Direccidn
Ingresos (Euros/Mes). |den a 300 v| »-.? Completa
Gestién del registro Informacidn adicional
Guardar | Volver | Cueztionarioz | Bickanco | Informacion |
o
4 Il | 3
Lisko J Sitios de confianza Ho100% v



L
| CIEMCIA,

oo Registro de Enfermedades

Instituto de

Salud Carlos Ill Raras

Registro Pacientes

trar

gout

B |

clave

::Registro de Pacientes

::Modificar Registro

Datos del Paciente Datos de la Enfermedad | Datos Proceso Diagndstico | Antecedentes Familiares Sintomas

Paciente: IGMNACIO APERT APERT
Cadigo CIE-10 Ampliacién

Codigo CIE-10
Codigo CIE-8 Inicial

Cddigos OMIM:

Mo existen codigos OMIN asociados
Cadigo OMIM Diagnasticado
Descripcion OMIM Diagnosticado

Palabra Clave 1

Palabra Clave 2 Acrocefalosindactiiia de Lip

Palabra Clave 3

Otras enfermedades de este paciente.

Gestidn del registro
Guardar | Vuhfer|

G

Descripcign CIE-10  ~/777/1E 58 A0

Cadigo CIE-9 Final

Informacion adicional

Cuestionarios Biobanco Informacion

- .e
] lraatln e

>

%
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Datos del Paciente Datos de la Enfermedad | Datos Proceso Diagndstico | Antecedentes Familiares Sintornas -

ar
- Paciente: IGMACIO APERT AFPERT

1]

Datos principales de diagnostico

Afio Diagnéstico | Afio Sintomas |
lave

Mes Diagndstico | Seleccione mes v| Mes Sintornas | Seleccione mes v|

Pais Diagnastico | ESPAflA v| Provincia Diagnastico | Sin seleccionar v|

Diagnastico Genético 51 OND
(5]

Observaciones Diagndstico Genético x.?

Diagndstico Biopsia Osl OND

Observaciones Diagndstico por Biopsia »p

Otros datos de diagnostico

Centro de Diagnastico Sin seleccionar v| \3}

Otfros datos -

tactiAn dal ranictrn Infarrmarian adirinnal i

L4 11T
Lisko

J Sitios de confianza



Instituto de

o 's" Registro de Enfermedades
SACion Salud Carlos Iil Raras

]
Registro Pacientes
::Modificar Registro
. :;:Registro de Pacientes
J Datos del Paciente Diatos de la Enfermedad | Datos Proceso Diagndstico | Antecedentes Familiares Sintomas
J Antecedentes Familiares ‘3‘)
Paciente: |GMACIO APERT AFERT
e
. ® si
. Tipo de Parentesco Sin Seleccionar b Afectado
O Mo
o e (& Hombre
) Mujer
Gestion del registro Informacion adicional
Guardar | Volver ‘ Cuestionarios | Biobanco | Informacion
- e
20 e,
4 I [

Lisko -q" Sitios de confianza Ho100% v



B

e

Datos del Paciente Datos de |la Enfermedad

Datos Proceso Diagndstico | Antecedentes Familiares Sintomas

[ sistema Nervioso Central
[l cerebro

[1drganos de los sentidos
O vista

[ oido

[ sistema nenioso Periférico
[l sensorial

[ motora

[l Pulmones

[ Higado

[ Tracto digestivo
[]1Esdfago
[]Estémagao

[ Intestino Delgado
O intestino Grueso
[l Recto

O If)rganns Genitales Externo

[ Testiculos

[ ovarios

[]Utero y Trompas

[l Préstata y Vesiculas seminales
[ ] Alteraciones Sanguineas

[ ] Gldbulos Rojos

[ clébulos Blancos

[ sistema Muscular

[ sistema osteo-articular

[ sistema Vascular

[] Grandes Vasos (arterias — venas)
[ IMedianos ¥y Pequefios Vasos

[ Tiroides

[l Paratiroides

[l corazén

[ vesicula Biliar
[Jvias Biliares
[lPancreas
ClBazo
[]Suprarrenales
[ Rifiones
[Jvias Renales
[vejiga

[1Plaguetas

CPiel
DLesinnesAmpnllnsas
[l Eritema

[l Descamacidn
CIFibrosis

[ ] Discapacidad fisica

[l Discapacidad Intelectual
[ Retraso Mental

| £

j Sitios de confianza

& 100%,
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::Registro de Pacientes

Es

:Modificar Registro

Datos del Paciente Datos de la Enfermedad | Datos Proceso Diagndstico | Antecedentes Familiares Sintomas
itrar
gout — Datos Personales del Paciente — Datos de Contacto del Paciente
Primer Apellido fapert Teléfono 1 |ee8668666
(B Segundo Apellido fapert Teléfono 2 |
Maombre Ilgnaciu Fax I
4]
E-Mail |abaitua@iscii.es
Fecha de Macimiento |25mzr1991
ntes
— Datos de Residencia del Paciente
© o e e [P 7
O Mujer
Provincia de | Burgos v| A
DMl (ejemplo; 44014958E) |12312121 Residencia 3
Poblacidn
Pais de Nacimiento | EsPafia v | de |Burgos
Residencia
Provincia de Macimiento |Eurgu«s v| CFP |':“3"}':H
Poblacién de Nacimiento  [Burgos Tipo deVia | Cale b
TS [PRPR9 10225123123 Madrid, &
Direccidn
Ingresos (Euros/Mes). | de 0 a 300 v| »-.P Completa
Gestién del registro Informacidn adicional
Guardar | Volver | Cueztionarioz Biobarco Informacion
o
£ | »
Lisko J Sitios de confianza Ho100% v



oecee Registro de Enfermedades

E Instituto de
VACION Salud Carlos Il Ra ras

Registro Pacientes

:Modificar Enfermedad
:Registro Enfermedades Raras <\Volver

Infn.nddiﬂcau:iﬁn|Medicamentns Algoritmos | Asociaciones | Cuestionarios Enfermedad | Centros Médicos | Centros Investigacion | Enlaces de
Interes

j Proyectos | Estadisticas |
— Datos CIE-10

Nombre Enfermedad |sindrome de Apert
Cédigo CIE-10 [as
Cédigo CIE-10 Ampliado i :

~ Datos CIE-9

——— Infarmacion Enfermedad |

Cadigo CIE-9 Incicial I Descripcian CIE-9 Inicial
Cddigo CIE-9 Final i Descripcion CIE-9 Final

— Datos ONIM
Mostrando 0 registros

1

Descripcidn OMIM

LNl
f bradra te W

£ [

gf Sitios de confianza Cambiar nivel de zoom




::Registro de Pacientes

Es

:Modificar Registro

Datos del Paciente Datos de la Enfermedad | Datos Proceso Diagndstico | Antecedentes Familiares Sintomas
itrar
gout — Datos Personales del Paciente — Datos de Contacto del Paciente
Primer Apellido fapert Teléfono 1 |ee8668666
(B Segundo Apellido fapert Teléfono 2 |
Maombre Ilgnaciu Fax I
4]
E-Mail |abaitua@iscii.es
Fecha de Macimiento |25mzr1991
ntes
— Datos de Residencia del Paciente
© e e e [Ea v
O Mujer
Provincia de | Burgos v| A
DMl (ejemplo; 44014958E) |12312121 Residencia 3
Poblacidn
Pais de Nacimiento | EsPafia v | de |Burgos
Residencia
Provincia de Macimiento |Eurgu«s v| CFP |':“3"}':H
Poblacién de Nacimiento  [Burgos Tipo deVia | Cale b
TS [PRPR9 10225123123 Madrid, &
Direccidn
Ingresos (Euros/Mes). | de 0 a 300 v| »-.P Completa
Gestién del registro cional
Guardar | Volver | Cueztionarioz | iobanco | Informacion |
o
£ | »
Lisko J Sitios de confianza Ho100% v
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Solicitud de Inclusion Registro Pacientes Registro Enfermedades Biobanco Mantenimientos

::Cuestionario del Paciente
::Registro de Pacientes

Informacian

Esta opcidn es novedosa e intenta darle la oportunidad de participar en estudios a través del ordenador. Dependiendo de su enfermedad tendra
acceso a ciertos cuestionarios. En general estos estudios trataran de evaluar |a calidad de vida, el grado de dependencia, el consumao de
medicamentos y también el consumo de recursos sanitarios. También existen cuestionarios para evaluar la calidad de vida del cuidador del paciente.

Cada cuestionario se analizaria de forma separada del resto, de forma que usted puede decidir participar en uno de ellos vy no en el resto, o bien
participar en todos.

Hay algunos cuestionarios cuya extensidn pueden producirle cierto cansancio para rellenarlos de forma continuada. Por ello, si el paciente se cansa,
podra guardar lo que lleva rellenado y seguir otro dia diferente.

Cuando el cuestionario haya sido rellenado, los datos quedaran almacenados asociados a una fecha, seran analizados conjuntamente con el resto
de cuestionarios gue rellenen otros enfermos que padecen la misma enfermedad y l0s resultados estadisticos y agregados (para garantizar la
confidencialidad) se podran visualizar en otro drea de esta aplicacion que también llevara el nombre de cuestionarios y que se podran visitar
libremente por todos los pacientes. Cada paciente sdlo podra ver los resultados de los cuestionarios correspondientes a su enfermedad.

Finalmente, es posible que en un futuro v pasado algdn tiempo, se le solicite rellenar de nuevo el mismao cuestionario. El objetivo de esta petician seria
el poder evaluar la ganancia o deterioro de algunos de estos indicadores (calidad de vida, dependencia, consumao de medicamentos, etc) segin
evolucione la enfermedad. Este tipo de estudios no se han realizado hasta ahora en enfermedades raras y pueden resultar de mucha importancia
para el futuro de |a investigacidn de su enfermedad.

— Cuestionarios Realizados

. ) Fecha de _ Edad | Edad
Cuestionaric : - Estado === ==
actualizacion Minimalhiaxima
I

as| P Evaluar Calidad de Vida y Utilizacidn de Recursos Sanitarios = Fendiente 0 100
as| P Calidad de Vida (EUROQUOL 5-D) - FPendiente 14 100
LEI4 Calidad de Vida (SF-36) = Pendiente 14 100
oz’ Evaluacién del Consumo de Medicamentos - Fendiente 0 100

| £
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Datos del Paciente Datos de |la Enfermedad

Datos Proceso Diagndstico | Antecedentes Familiares Sintornas

— Datos Personales del Paciente

Primer Apellido fapert
Segundo Apellido fapert
Mombre |Ign acio

Fecha de Macimiento

|25.I'EI'2.I'1 991

&) Hombre
O Mujer

Sexo

DMl (ejemplo:; 44014958E) |12312121

Pais de Macimiento |E5PAﬁA v|
Provincia de Nacimiento |Eurgn«s v|
Poblacidn de Macimiento  |Burgos

TIS IF‘RPR91 0225123123

Ingresos (Eurosi/Mes): |de 0a 300

Gestidn del registro
Guardar | Vuhrer|

— Datos de Contacto del Paciente

Teléfono 1 |eee68668E
Teléfono 2 |

Fax |

E-Mail fiabaitua@iscii.es

Datos de Residencia del Paciente

Pais de =
Wt

Residencia |ESPANA |
Provincia de

W
Residencia |E|urg|:r5 |
Poblacidn
de IEurgus
Residencia
Cp {os001
Tipo de Via | Calle v

Madrid, &

Direccian
Completa

Infarmacian gakema
Cuestiona | Eiubancu| Infg)macion |

,————————

|
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—— eg o Registro de Enfermedades

T CIENCIA Instituto de
E PRIOVACION Salud Carlos Il Raras

Registro Pacientes

:Informacion Biobanco

::Registro de Pacientes

Informacién importante

rar En ezta pantalla, s& le ofrece la posibilidad de expresar su deseo para que una muestra de la sangre del paciente pase a formar parte del biobanco de enfermedades raras del
Instituto de Salud Carlos ll v a su vez forme tambigén parte del registro de muestras de EUROBIOBANK (registro europeo de muestras biologicas de pacientes con enfermedades

jout rarasj,

E=ta donacion seria muy importante para el futuro de la investigacion v todo el procezo estaria =alvaguardado por el propio Instituto de Salud Carlos lll. A traves de la aplicacion
0y clave =& podria ebtener informacion =obre los estudios en los que =& la muestra o sus derivados participase.

Para aceptar estar en disposicion de donar esta muestra debera marcar esta casilla SIN COMPROMISO ALGUNO. Si=e acepta, nos pondriamos en contacto con usted para ver
la forma mas sencilla de extraer eza muestra sin crearle muchos inconvenientes: Centro de =alud, hospital donde acude a sus revisiones, etc).

ari

La obtencion de la muestra e= a través de un analisis de sangre de los gue habitualmente s hacen en cualguier centro sanitario. Se extraeria, EM UN SOLO PINCHAZ(O, una
-uentes cantidad que o=scilaria entre 30 mly 20 ml, dependiendo de la edad del paciente v e=a sangre se procesaria para aislar 40N, ARM, celulas, suero v plasma. En £l cazo de que &l
- paciente =ea menor de edad la muestra de =angre extraida se reducira y estara en funcion del peso que tenga el sujeto en &l momento de la extraccion.

En e=tos momentos =0lo e estamos preguntando por si usted estuviera interesado en dar eza muestra de =angre, pero este interés no le =upone ningln compromizo. Nosotros
nos pondriamos en contacto con usted, le explicariamos de nuevo el procedimiento 4 =eguir, le enviariamos el consentimiento informado v =olo en &l caso de que usted siguiera
mostrando ese interés, acordariamos Ia fecha v el lugar para proceder a la extraccion.

D Consiento en donar muestras.

r Muestras en Biobanco
Mostrando 0 registros

Muestras DOhbservaciones

1

Aceptar

Liska ‘ﬂ Inkranet local Ho100% <
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DANO
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ecee Registro de Enfermedades

o)
ry Instituto de
VACION Salud Carlos Il Raras
_
Solicitud de Inclusion Registro Pacientes Registro Enfermedades Biobanco Mantenimientos
::Modificar Enfermedad
- :Registro Enfermedades Raras < Volver

Infn.nddiﬂcau:iﬁn|Medicamentns Algoritmos | Asociaciones | Cuestionarios Enfermedad | Centros Médicos | Centros Investigacion | Enlaces de
Interes

Proyectos | Estadisticas |
— Datos CIE-10

I

Mombre Enfermedad |Sindrome de Apert

Cadigo CIE-10 !us?u
Cadigo CIE-10 Ampliado im

— Datos CIE-9

— Informacion Enfermedad |

Cddigo CIE-9 Incicial I & Descripcion CIE-9 Inicial

Cadigo CIE-9 Final I & Descripcidn CIE-2 Final

~ Datos ONIM
Mostrando 0 registros

1
Afiadir OMIM il

Nuewvo CIE10 | Aceptar cambios | C.anoelar|

|
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Instituto de

- ec oo Registro de Enfermedades
2 2 .

Salud Carlos Il Raras
_
Solicitud de Inclusion Registro Pacientes Registro Enfermedades Biobanco Mantenimientos
i:Medificar Enfermedad
- :Registro Enfermedades Raras < Volver
Info. y Codificacian | Medicamentos | Algoritmos | Asociaciones | Cuestionarios Enfermedad | Centros Médicos | Centros Investigacidn | Enlaces de
J Interes
J Proyectos | Estadisticas |
Mostrando 3 registros
- Mombre de 1a Asociacidn Descripcidn
i Asociacion Macional Sindrome de N ) . .
a |_f|! Apert. (ANSAPERT) Asociacidn Macional Sindrome de Apert. (ANSAPERT) Visitar
Fodesacion Espaiioia de Federacion Espafiola de Asociaciones de Enfermedades Raras
2=/ #|®  Asociaciones de Enfermedades : (FEDER) ’ FEDER Visitar|
Raras. (FEDER)
. European Organization for Rare o ) 2t -
a |j|x Disorders (EURORDIS) European Organization for Rare Disorders (EURCORDIS) qs Visitar
1 |
Afiadir
Nuevo CIE10 | Aceptar cambiozs | Cancelar |
Tl
y 2 Ay -
£ I 5
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Instituto de

- ec oo Registro de Enfermedades
2 2 .

Salud Carlos Il Raras
_
Solicitud de Inclusion Registro Pacientes Registro Enfermedades Biobanco Mantenimientos
::Modificar Enfermedad
- :Registro Enfermedades Raras < Volver
Info. y Codificacian | Medicamentos | Algoritmos | Asociaciones | Cuestionarios Enfermedad | Centros Médicos | Centros Investigacidn | Enlaces de
J Interes
J Proyectos | Estadisticas |
Mostrando 12 registros
='|f|l Sindrome de Apert AMSAPERT Sindrome de Apert AMSAPERT Vigitar
a'|j’|! Sindrome de Apert ccakids Sindrome de Apert ccakids Visitar
az| 7| % Sindrome de Apert AEPED Sindrome de Apert AEFED Visitar
a'|j’|! Sindrome de Apert RevCub Sindrome de Apert RevCub Visitar
bt
4 Il [®
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| & .

‘Registro Enfermedades Raras

::Modificar Enfermedad
< Volver

Info. vy Codificacian | Medicamentos | Algoritmos | Asociaciones | Cuestionarios Enfermedad | Centros Médicos | Centfros Investigacidn | Enlaces de
Interes
Proyectos | Estadisticas |
— ENFERMEDAD: Sindrome de Apert
Datos de pacientes porrango de edad:
| < | 114 [ 1529 | 3044 | 4550 | 6074 | =75
HOMBRES 0 0 0 0 0 0 0 0
MUJERES 0 0 0 0 0 0 ] 0
TOTAL
PARCIAL R R R R g ! L R
Mumero de casos que han querido donar muestras a biobanco: 0
Mumero de casos que han rellenado los cuestionarios siguientes: 0
o Extranjero
Principado de (0)
Asturias Cantabria
Galicia () {0) Pais
{0} Yasco
(0} Mavarra
(0)
La Rioja
| )
ﬂ' Castillay Ledn
(@ ) Catalufia
Aragon (0)
Q)
Comunidad
de
Madrid
(@}
. Comunida
Extrermadura Castilla Valencian |slas Baleares
i I a i m

| £
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T1[p0S de Ustarioes

o Administrador general (IIER)
e Gestor de medicamentos

o Administrador de enfermedad
o Administrador de CCAA

e Paciente



Administrader de'eniermedad
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= El objetivo de este registro es proporcionar a los profesionales de los sistemas de salud, investigadores y *
IGHAPERT colectivos de pacientes y familiares afectos de una enfermedad rara, un mayor nivel de conocimiento acerca del
Administrador de Enfermedad nurmera v distribucidn geografica de los pacientes afectados por éstas enfermedades, con el objetivo de fomentar
la investigacidn sobre las mismas, aumentar su visibilidad y favorecer la torma de decisiones para una adecuada
ISCill planificacidn sanitaria y una correcta distribucidn de recursos.
=
‘= Manual de Usuario El registro se sustenta desde el punto de vista legal en |a orden publicada en el B.O.E de junio de 2005, (ORDEM
SCOMT3I0N2005 DE 31 DE WAYOD), donde se establecieron los criterios de creacidn y funcionamiento, el lugar
= ddnde debe estar depositada la custodia legal v la responsabilidad del mismo, y sobre su mantenimiento y ulterior
= Preguntas Frecuentes desarrollo. Al mismo tiempo, este registro ha sido declarado de cardcter oficial ante la Agencia Nacional de
Proteccion de Datos, en cumplimiento de la normativa vigente relativa a la proteccion de datos personales.
6 ﬁbf?'fr El registro consta de tres pilares basicos. Por un lado ofrece a los prnpins enfermos o tutores (en caso de nifios y
e m e e personas incapacitadas), la oportunidad de optar por una declaracion voluntaria e inscribirse en este registro. Esta
R opcion, les dara acceso a informacidn especifica de su enfermedad, asi como a paricipar on-line en estudios
sobre; uso de medicamentos, calidad de vida, analisis de |a dependencia, uso de recursos sanitarios y donacion
) de muestras al banco de muestras del lIER, entre otros.
» Para cualguier consulta o
Informacion sobre ) ) ) o )
“p En segundo lugar, ofrece a Iqs mves’tlgadnres ¥ prnfesmnales sanitarios un Iugar desde donde gestionar la
Enferdades Raras enfermedad rara bajo su interes cientifico. Esta gestion se realiza en colaboracion con los administradores del
Serviclo de Informacién y sisterna en el ISCII-IER y cuenta con 1as debidas garantias de confidencialidad y seguridad.
Orientacién en ER
s oy Las administraciones sanitarias y, particularmente, las Comunidades Autdnomas que quieran sumarse a esta
l estrateqia, contaran con las mismas prerrogativas de acceso, tanto para la inclusidn de datos como para su
analisis, que los propios administradores del ISCHHIER, si bien este acceso se limitara a los pacientes
Tal: 902 18 17 25 declarados como residentes en dicha Comunidad Autdnoma.
 Sistemas e Informacion El registro de enfermedades raras también incluye entre sus objetivos |a colaboracién con los grupos de
— investigacion europeos yo de ambito mas internacionales que estén llevando a cabo estrateqgias de registros de
rphq,qe enfermedades o grupos de enfermedades raras. Este registro cuenta con contribucion financiera del propio -
) CIBERER y el apoyo tanto de sus estructuras directivas como de grupos de investigacion incluidos en dicho
consorcio. Uno de estos centros, el Centro de Investigacion en Anomalias Congénitas (CIAC), es un centro
Maticnal inatiutes of Haaltk: asociado al 1SCHI.
Dffice of
arg Diseases F i . . i
= Bl i For ultimo, la Federacian Espancola de Enfermedades Raras (FEDER) y el Centro Estatal de Referencia para
M Personas con Enfermedades Raras y sus Familias (CREER) se han sumado a esta iniciativa del ISCHI-IER
promoviendo la paricipacidn en el registro v apoyando a éstos en el procedimiento de inscripcidn, tanto de forma
directa como a través de |a utilizacidn de herramientas desarrolladas ad hoc y ubicadas en CREER.
dis card Enfermedadies que Vd. Administra
Mostrando 1 registros
< » Salud pl.'lbl'n:a . —
Q870 Sindrome de Apert
1
EurdEittest ‘ 3
£ | >
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MIMESTIRD
Eﬁi&m ey
E BNOVACION

:Login

Usuario: I—

Contrasefia: I—
Entrar
Logout

IGHAPERT

Administrador de Enfermedad
ISCHI

| Busqueda Paci
| Inclusidn direc

| Carga de Ficl

[ B )
‘= Manual de Usuario

m.
‘= Preguntas Frecuentes

6 ciberer

» Para cualquier consulta o
Informacion sobre

Enferdades Raras "‘p

Serviclo de Informaclén y
Orientacian en ER

si®

:: Sistemas e Informacion

£

Registro de Enfermedades
Raras

Instituto de
Salud Carlos Il

Registro Pacientes Registro Enfermedades Mantenimientos

rrollado
Iy que

Bienvenidos al po
desde el seno del Instit
también forma parte del CIB

El objetivo de este registro es proporcionar a los profesionales de los sistemas de salud, investigadores y
colectivos de pacientes y familiares afectos de una enfermedad rara, un mayor nivel de conocimiento acerca del
nurmero y distribucion geografica de los pacientes afectados por éstas enfermedades, con el objetivo de fomentar
la investigacion sobre las mismas, aumentar su visibilidad y favorecer la toma de decisiones para una adecuada
planificacidn sanitaria y una correcta distribucidn de recursos.

El registro se sustenta desde el punto de vista legal en |a orden publicada en el B.O.E de junio de 2005, (ORDEM
SCOMT302005, DE 31 DE MAYO), donde se establecieron los criterios de creacidn y funcionamiento, el lugar
ddnde debe estar depositada la custodia legal v la responsabilidad del mismo, y sobre su mantenimiento y ulterior
desarrollo. Al mismo tiempo, este registro ha sido declarado de caricter oficial ante la Agencia Macional de
Proteccién de Datos, en cumplimiento de la normativa vigente relativa a la proteccidn de datos personales.

El registro consta de tres pilares basicos. Por un lado ofrece a los propios enfermos o tutores (en caso de nifios y
personas incapacitadas), la oportunidad de optar por una declaracian voluntaria e inscribirse en este registro. Esta
opcidn, les dard acceso a informacidn especifica de su enfermedad, asi como a participar on-line en estudios
sobre; uso de medicamentos, calidad de vida, analisis de |a dependencia, uso de recursos sanitarios y donacidn
de muestras al banco de muestras del lIER, entre otros.

En segundo lugar, ofrece a los investigadores vy profesionales sanitarios un lugar desde donde gestionar la
enfermedad rara bajo su interés cientifico. Esta gestidn se realiza en colaboracidn con los administradores del
sisterna en el ISCIIHIER y cuenta con las debidas garantias de confidencialidad v seguridad.

Las administraciones sanitarias y, particularmente, las Comunidades Autdnomas que quieran sumarse a esta
estrateqgia, contaran con las mismas prerrogativas de acceso, tanto para la inclusidn de datos como para su
analisis, que los propios administradores del ISCIIHIER, si bien este acceso se limitard a los pacientes
declarados como residentes en dicha Comunidad Autdnoma.

El registro de enfermedades raras también incluye entre sus objetivos |a colaboracidon con los grupos de
investigacidn europeos ylo de dmbito mas internacionales que estén llevando a cabo estrategias de registros de
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o ot Registro de Enfermedades

A Instituto de
e Salud Carlos Il Raras

| —————————
Registro Pacientes Registro Enfermedades Mantenimientos

:Busqueda de Enfermedad
::Registro Enfermedades Raras

Criterios de Bisqueda por datos de enfermedad

Cddigo CIE-10 |

|9 .

Cédigo CIE-10 Ampliado |

lad
Texto a Buscar |
S EuscarI LimpiarI Cancelar
ET Ll
Laziuin da
Said Cadon @
2 m [ ®

.. | Listo pero con errores en la pagina. -q" Sitios de confianza Ho100% v



eC e Registro de Enfermedades

A Instituto de
e Salud Carlos Il Raras

| —————————
Registro Pacientes Registro Enfermedades Mantenimientos

:Blusqueda de Enfermedad
::Registro Enfermedades Raras

J Criterios de Bisqueda por datos de enfermedad
J Cédigo CIE-10 |
Cédigo CIE-10 Ampliado |
lad
Texto a Buscar |apert
—_— EuscarI LimpiﬂrI Cancelar
Resultados de la Bisqueda. Se mostrara solo los cien primeros registros
Mostrando 1 registros
Descripcion
Sindrome de Apert
1l
l‘%‘ ——
Saisd Caron B
4 I [

1| Lista pero con errares en la pagina. o Sitios de confianza o100



oecee Registro de Enfermedades

)
ry Instituto de
VACION Salud Carlos Il Raras
— Y
Registro Pacientes Registro Enfermedades Mantenimientos
::Modificar Enfermedad
- :Registro Enfermedades Raras < Volver
Info. y Codificacian | Medicamentos | Algoritmos | Asociaciones | Cuestionarios Enfermedad | Centros Médicos | Centros Investigacidn | Enlaces de
J Interes
J Proyectos | Estadisticas |
— Datos CIE-10
e Nombre Enfermedad |Sindrome de Apert
Cadigo CIE-10 ius?u z
Cddigo CIE-10 Ampliado im
— Datos CIE-9
— Informacion Enfermedad |
Cadigo CIE-9 Incicial | Q, Descripcion CIE-9 Inicial
Cddigo CIE-9 Final | &, Descripcion CIE-2 Final
— Datos ONIM
Mostrando 0 registros
1
Adiadir OKIM il
Nuewvo CIE10 | Aceptar cambios | Cancelar |
bt
4 il [
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L Registro de Enfermedades

o Instituto de
e Salud Carlos Il Raras
—.i—1

]
Registro Pacientes Registro Enfermedades Mantenimientos

::Ficha de Cuestionarios Dinamicos
;:Gestion de Cuestionarios Dinamicos

Crear Cuestionario

ﬂ [Datos Cuestionario

Enfermedad Asociada &, QB?D Smdrnme de Apert

o
(=1
=k

Mombre del Cuestionario |Aapert

Cuestionario especifico pare el sindrome de Apert

Descripcidn del Cuestionario

Mombre de la Tabla a Crear |apert

Preguntas del Cuestionario

Crear Pregunta |

Crear Cuestionario | C.aneelar|

L]
laziin ds
Saiud Cados @

{ - |

-VJ Sitios de confianza Ho100% v



S st LW MET GUT 2LV IV 2 ATl 2 e
ﬂ Datos Cuestionario
. CIE-10 CIE-10AmMp Desoipcion
Enfermedad Asociada Q x Q870 01 Sindrome de Apert
lad 1
Mombre del Cuestionario |apert
Cuestionario especifico pare el sindrome de Apert
Descripcidn del Cuestionario
Maombre de la Tabla a Crear Apert
Preguntas del Cuestionario
Crear Pregunta
Crear Pregunta
EFen
Pregunta
Nombre de la Columna |Gen
Tipo Respuesta |5i-'Nu w
Longitud Campo
Orden
Afiadir Pregunta | Cancelar | L
Crear Cuestionario | Cancelar | w:
¢ T
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lad

Crear Cuestionario

Datos Cuestionario

Enfermedad Asociada

Mambre del Cuestionario

Descripcidn del Cuestionario

Mormbre de la Tabla a Crear

Preguntas del Cuestionario
Mostrando 1 registros

. CIE-10 CIE-10AmMp Desoipcion
x 01

Q870

Q@

Sindrome de Apert

1

|A|:| ert

Cuesticnaric especifico para el sindrome de Apert

Apert

Zu Gen Gen 5

1

Zrear Pregunta

Pregunta

Mombre de la Columna
Tipo Respuesta
Longitud Campo

Orden

SIMO 1

Crear Pregunta |

| Seleccione w

—
—

Afiadir Pregunta | C.anDeIar|

| £
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¢, QUE ofiiecel el REqIStioral
[IAVEstigador?

*Tener la informacion en sitio sequro y cumpliendo
todas las normas legales.

Manejar la informacion como en el propio
ordenador.

«Crear nuevos cuestionarios cuando se desee.
Mantener un biobanco asociado al propio registro de
casos.

eConocer nuevos casos que provienen de otros
origenes.

*Disponer de un Registro especifico de la enfermedad.



¢, QUE reguiere el Registie del
InVestigacdor?

Compromiso de confidencialidad.

Compromiso de actualizacion de la
Informacion de la enfermedad.
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¢, QUE ofrece elfRegistreraia
IAstitucIon?

|_a oportunidad de crear su propio Registro de
Enfermedades Raras cumpliendo todas las
normas legales.

*Manejar la informacion de manera autonoma.
Mantener un biobanco asociado al propio
registro de casos.



¢, QUE reqguiere elfRegistrerdena
Institucion?

Compromiso de confidencialidad.

Compromiso de actualizacion de la
iInformacion de la Comunidad.



. Consejeria de
o & Sanidad y Consumo

B0 DIRECCION GENERAL DE CONSUMO Y SALUD COMUNITARIA

Sistema de Informacion |
sobre Enfermedades Raras

DEL SISTEMA DE INFORMACION SOBRE

de Ia CA de EXtremadura. LAS ENFERMEDADES RARAS

DE EXTREMADURA

Orden 14 de Mayo de 2004 de la
Consejeria de Sanidad y Consumao. |
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Registres AULGROMICOS

3

2 Mapa del sitio | Listas de correo

A . N SERVICIOS

JUNTA DE AMDRLUCIA

PORTADA TEMAS LA JUNTA

Portada # Servicios ® BOJA #* 2010 * Boletin 100

BOJA m Boletin Oficial de la Junta de Andalucia B
3 Ultimo boletin Boletin nimero 100 de 25/05/2010

# Boletines por fecha 3. OTRAS DISPOSICIONES

# Buscador del BOJA CONSEJERIA DE SALUD

3/ Preguntas frecuentes orden de 3 de mayo de 2010, por la que se crea el fichero con datos de caracter

Y personal Registro de Enfermedades Raras de Andalucia.

El articulo 20.1 de la Ley Organica 15/1999, de 13 de diciembre, de Proteccidn de Datos de Caracter Personal, v el

. ) . . articulo 52.1 de su Reglamento de desarrollo, aprobade por Real Decreto 1720/2007, de 21 de diciembre, establecen gue
Atencion: La informacién contenida

en estas paginas no as Iq crezfc!?n, modlflcacmn o supresion de ‘Iosﬁ.cl.'leros de las Adm!nls_;trac.lo.nes Publicas s.olo podrad hacerze por medio de
necesariamente exhaustiva, disposicién general publicada en el Boletin Oficial del Estado o diario oficial correspondiente.

completa, exacta o actualizada. ) . . . o ) .
Unicamente los textos publicados en For otra parte, el articulo 35.2 de la cita Ley dispone que sean objeto de inscripcidn en el Registro General de Proteccidn
|z edicion impresa del Boletin Oficial Datos los ficheros de que sean titulares las Administraciones Pablicas.

de la Junta de Andalucia tienen

caracter autentico y validez oficial. Asimismao, el articulo 52.2 del citade Reglamento de desarrollo de |a Ley Orgdnica 15/199%, de 13 de diciembre, de

Proteccion de Datos de Caracter Personal, establece que en todo caso, la disposicion o acuerdo deberan dictarse v
publicarse con caracter previo a la creacion, modificacion o supresion del fichero.

La Ley 2/19598 , de 15 de junio, de Salud de Andalucia, publicada en el Boletin Oficial de la Junta de Andalucia, ndmero

FOF
Descargar boletin n° 100 74, de 4 de julio de 1998, configura el Sistema Sanitarie Piblico de Andalucia, que asegura el derecho a la proteccién de
completo A .
la salud de los ciudadanos de Andalucia.

El titulo I'v =De las Actuaciones en Materia de Salud=, de |la mencionada Ley, en su articulo 19, apartado 1, recoge que la
Administracién Sanitaria de |a Junta de Andalucia, en el marco de sus competencias, establecera los registros v metedos
de analisiz de informacidn necesarios para el conocimiento de las distintas situaciones relacionadas con la =alud individual

v colectiva, v en particular las que se refieren a los grupos especiales de riesgos contemplados en el articulo &, apartado
7 da eeta | ev de lac nne nneden derivares arrinnes de interveancidn asi cfnmn de lne cictemas de infrrmacidn v

< | >
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Registres AULGROMICOS

Registro de Castilla la Mancha
Registro de Canarias

Registro de la Comunidad Valenciana
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BIENVENIDOS AL PROTOCOLO DICE DE
ATENCION PRIMARIA DE ENFERMEDADES RARAS (DICE-APER).

éQUE SON LAS ENFERMEDADES RARAS?

Las Enfermedades Raras (ER) son, en general, un
conjunto de enfermedades crénicas muy diversas gue
se caracterizan por su baja prevalencia (menos da 5
por cada 10000 habitantes), elevada morbiidad, y
mortalidad precoz. Ademas, su baja prevalencia ha
condicionado hasta hace bien poco el que h
investigacidn alrededor de ellas sea escasa vy Ios
tratamientos en l mayoria de los casos inexistentes.
Se entiende, por tanto, que los pacientes gue las
sufren tienen necesidades especiales todavia no
cubiertas. Las instituciones Sanitarias comignzan a
tomar conciencia de las dimensiones del problema,
que en nuestro pais afecta a unos 3 MILLONES DE

INDIVIDUOS.

OBJETIVOS DEL PROTOCOLO DICE-APER

1.- Diagnostico (D): Identificar a las personas gue
tienen un diagndstico correspondiente a alguna de las
enfermedades raras descritas, o bien estdn en estudio
bajo sospecha de poder tenerls. Esta identificacidn
conlleva de forma inmediata |2 salvaguarda de esa
informacion en el propio sistema de la consulta del

médico (papel o aplicacion informdtica de AP)

2.- Informacion (I): Proporcionar una informacion
bdsica y de soporte al paciente, partiendo de los
recursos existentes en organizaciones de pacientes y

de |2 administracion.

3.- Coordinacion (C): Contribuir a fa coordinacidn

asistencial que cada paciente demande, estableciendo

Arn an Al randcin madira

lnr  hane  Aanacinoe

iSOBRECARGARA MI
CONSULTA?

TRABAJO EN LA

El protocolo que ahora se presenta no pretende crear
mds sobrecarga de trabajo. Por le contrario, lo que se
persigue es ordenar de forma ldgica, aquelas tareas
gue podrian ser cubiertas por los médicos de atencidn
primaria en relacion a los pacientes de su cupo afectos
de enfermedades raras.

Sus objetivos se deben desarrolar bajo  unas
actividades simples que lleven el minimo tiempo al
médico, pero que a su vez le parmitan ser flexible con
el tiempo, de manera que el propio médico asume fa
gestidn de las visicas y de los tiempos y decide qué
Obviamente,

hacer en cada momento. el primer

punto (IDENTIFICACION) se considera clave y por lo

fanta Adahn rar sl armara v Adia da Fada Al rackn dn

Listo

%J Intranet local S H00%



MIMNISTERIC ), Vel
DE CIENCIA 7Y
E IMMOVACION 500

Cartanll

Eolanoracion contSEMEYC

m SoRrmT e pmlalISta m

Buscador

£COMO SABEMOS SI ES UNA ENFERMEDAD RARA?

/

En primer lugar, debemos confirmar que el diagndstico que trae el paciente es el de una ER. Hadendo dlic AQUI accederds a un buscador donde podrds introducr en

diagndstico del paciente y confirmar si se trata de una ER.
Sino aparece pero tienes dudas acerca de la enfermedad en cuestidn, puedes enviar un correo electrénico iabaitua@isciil.es.

iDEJA EL DIAGNOSTICO SIEMPRE REFLEJADO EN LA HISTORIA CLINICA INDICANDO QUE ES UNA ENFERMEDAD RARA!

© 2010 SEMFYC | Portaferrissa, 8 pral. 08002 Barcelona | Tel.: 93 317 03 33 [ Fax: 93 317 77 72 | semfyc@semfyc.es | Aviso Legal
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Registro de Enfermedades

Raras

] ::Proyecto SEMFYC-IIER ) ]
::PROTOCOLO DE DIAGNOSTICO, INFORMACION, COORDINACION Y EPIDEMIOLOGIA DE ATENCION

NFERMEDADES RARAS (DICE-APER)

Grupo de Trabajo de Genética Clinica y Enfermedades Raras (SEMFYC)

Instituto de Investigacidn en Enfermedades Raras (ISCII)

Federacidn Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER)

Centro de Referencia Estatal de Atencidn a Personas con Enfermedades Raras y sus Familias (CREER-IMSERSC)

FEDER

Consultar Lista de endermedades raras

- Criterios de blsqueda

Enfermedad |

indice de Enfermedades
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@olaperacion con SEMEYC

Home m Recursos Coordinacion especialista m Investigacion

Registro

¢ESTA REGISTRADO NUESTRO PACIENTE?

Existe un "Registro Nacional iones de pacientes puedan incluir voluntariamente sus datos. El crecimiento del Registro es

necesario para conocer fas di gue el médico de famila anime a sus pacientes con ER a introducir sus datos en el registro,

ayudandolos incluso en este s

[ accederds a la pagina del registro, donde se puede inscribir al paciente de forma onfine (consume tiempo) o 3 través de este otro enlace desde donde se

puede dascargar un simple kit de informacidn compuesto por unas breves instrucciones, un hoja de recogida de datos y el consentimiento informado.

Esta Ultima opddn podria suministrase al padente para gue el mismo relenase los documentos v los enviase al IIER, o bien podria ser asesorado por el médico en una visita

programada.

i© 2010 SEMFYC | Portaferrissa, 8 pral. 08002 Barcelona | Tel.: 93 317 03 33 / Fax: 93 317 77 72 | semfyc@semfyc.es | Aviso Legal
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Solicitud de Inclusion

Raras

:Login
Bienvenido al portal del Registro de Enfermedades Raras. Aprobacion d
- Europea sobr
Usuario: I TR 1/2008-3112:2071
Contrasefia: I Silo que desea es inscribirse en el registro de Para Registrarse . erizc: 2=

pacientes pinche aqui

Entrar RECOMEMDJ&
una accion e
Silo que desea es obtener informacion sobre alguna enfermedad rara en particular pinche en alguno de enfermedade
Usuario andnimo los enlaces siguientes: 020003172201

6 ciberer

Fara acceder debe autenticarse

primerao.

lE! )
4= Manual de Usuario

[ |

‘= Preguntas Frecuentes

:: Pacientes

Centro de Investigacidn Biomédica en Red de Enfermedades Raras.

Base de datos de informacidn de enfermedades raras vy de medicamentos

Estrategia Na
30/ 10-2000-30:00°2071

Orden por la
de referencia

. : ) P S 2 ) con enferme
h - huerfanos para todo tipo de publico. Su objetivo es contribuir en la mejora del
orpnanet e : : Burgos
- . —= diagnostico, cuidado v tratamiento de los afectados de enfermedades raras.
Consultar Lista de ; > . - 4062000 24062010
La informacion se ofrece en espanol v en otros idiomas.
. erize: Etemo
. Mational imitiwvdea o Haaltbhh) ] e
ice of Base de datos de enfermedades raras de la Oficina de Investigacion de Acuerdo entr
a::l:lisams L Enfermedades Raras del Instituto Macional de la Salud de Estados Unidos. T
= !' m La informacidn sobre enfermedades raras esta dnicamente en inglés. _
. enisoz Eemo
Servicio de Inf enyl e
Orientacién en ER Real Decreto
o Senvicio de Informacién v Orientacién en Enfermedades Raras (SI0) que da d_'SP“"_"h'l'dﬂ
81 informacidn y ayuda a los pacientes y familiares de pacientes con situaciones e
@ enfermedades raras. Senvicio telefénico y con opcidn por email. 24062000-240672070
Tel: 902 18 17 25 8, enizce Evemo
ﬂ Centro de Referencia Estatal de Atencidn a Personas con Enfermedades
Raras y sus Familias de Burgos (CREER). Centro de alta especializacién en
"-"“_ senicios de apoyo a familias y cuidadores vy en senvicios de prevencidn,
Cré€&r promocian de la autonomia personal v paticipacion social de las personas b’
£ | *
</ Sitins de confianza Gy v H0% -
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Colanoracion con CREER

153

Castellano Catald Euskara Galsge Valencid English Francais

= {
m i | b ] @ CRE Enfermedades Raras (Creer)
IMSERSO  (“ ¥ @ 7 Burgos

Solicitudes nuevas

0s medicamentos huérfanos | Preguntas frecuentes | Actualidad | Agenda

Secciones informativas Premios Imserso
Infanta Cristina 10

Sede 0
Electrénica

= ElCentro

Muestras para el biobanco -

» Senvicios de Atencidn Directa

W

Semvicios de Referencia

u

Recursos

& 901 10 98 99

INFORMACIGON DEL IMSERSO

w

Documentacion El Centro de Referencia Estatal de Atencidn a Personas con Enfermedades Raras y

sus Familias de Burgos (Creer), dependiente del Imserso, se configura como un centro
avanzado en |a promocion, désarrollo v difusidn dé"conacimientos, experiencias
innovadoras y métodos de atencidn a personas con enfermedades raras, y de alta
especializacidn en senicios de apoyo a familias y cuidadores y en senicios de

Foro Creer prevencién, promocidn de la autonomia personal y participacién social de las personas
con dichas enfermedades._

u

Tramites de acceso

Y ...

W

El blog de los profesionales

u

w

Enlaces

Accesos Directos L ===
Ultimas Novedades 5|6 | 7] 8|5 [0 n

g""i" de 12 || 13| 14
B i B

Informe Anual del Imserso 2008

v

F IMSERSO » Marco de cooperacidn interadministrativa y criterios de reparto de créditos de 1a AGE parala _
ﬂ financiacién durante 2010-2013 del nivel acordado previsto en la Ley de Dependencia
El Cermi pide que se considere a los discapacitados en la Ley de Salud Piblica » @ RSS de Actualidad
MAYORES » Publicado en el BOE el Acuerdo del Consejo Territorial del SAAD sobre modificacidn del = Compromisos de calidad

baremao de valoracidn de |a situacidn de dependencia

¥

Presentacidn oficial de |a revista «Autonomia Personals Servicios

v

2aleria de Entng

] Listo & Intranet lacal s v Hiow -



Fundacion
FEDER 4 Inicio 4 Contacta » Mapa web

ACCESO ‘
Fusuario | il
“contrasefia | i

acceder

|
|
|
if

[ ]
Y l ? o _
PRESENTACION

™ k ﬂ - 4
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k¥ REGISTRO
L ]
. darse de
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REGISTRO de
enfermedades raras

FEDER v Fundacion FEDER, [ ]
luchando por los derechos e

intereses de los afectados. con el fin

de mejorar su esperanza y calidad

de vida.

financiado por L= Frbauwn Bagatcbs e Dalermalden P 902 181725
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|ndicadores

Los indicadores son variables que intentan medir
u objetivar en forma cuantitativa o cualitativa,
sucesos colectivos para asi, poder respaldar
acciones politicas, evaluar logros y metas.

El término indicador de salud hace referencia a
una caracteristica relacionada con la salud de un
Individuo o de una poblacion
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Indicadores de salud

En salud publica y en planificacion sanitaria se
usan para:

* Poner de manifiesto la magnitud de un
problema de salud.

 Reflejar el cambio en el nivel de salud de una
poblacion a lo largo del tiempo.

* Mostrar diferencias en la salud entre diferentes
poblaciones.

e Evaluar hasta qué punto los objetivos de
determinados programas han sido alcanzados.
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Indicadores de calidad

Indicadores de calidad: elementos cuantitativos o
cualitativos que nos ayudan a evaluar si una
determinada actividad alcanza los objetivos
propuestos de acuerdo con unos estandares

adecuados.



Indicadores de calidad del
Registro

1. De Seguridad

2. De Informacion



Indicadores de calidad del
Registro.

1. Accesos indeseados
2. Acceso restringido. Claves de acceso
3. Registro de accesos

4. Copias de seguridad



Indicadores de calidad del
Registro.

1. Confirmacion de diagndsticos
2. Consentimiento informado
3. Control de duplicados

4. Codificacidon de la enfermedad



Codificacion

1. CIE-9
2. CIE-10
3. OMIM

4. Orphanet
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Codificacion

o English Francais

World Health

Home

About WHO
Countries
Health topics
Publications

Data and statistics

I Programmes and

projects

Organization

Classifications

WHO > Programmes and projects = Classifications = Internaticonal
Classification of Diseases (ICD)

International Classification of Diseases (ICD)

I1CD-10 was endorsed by the Forty-third World Health Assembly in May
1930 and came into use in WHO Member States as from 1994. The
classification is the latest in a series which has its origins in the 1850s.
The first edition, known as the International List of Causes of Death, was
adopted by the International Statistical Institute in 1893. WHO took over

'I::tr:;h’atuifonal the responsibility for the ICD at its creation in 1548 when the Sixth

Classifications Revision, which included causes of morbidity for the first time, was
published. The World Health Assembly adopted in 1967 the WHO

Family of Nomenclature Regulations that stipulate use of ICD in its most current

International revision for mortality and morbidity statistics by all Member States.

Classifications

network

Classification of
Diseases (ICD)

Classification of
Functioning,
Disability and
Health (ICF)

Classification of
Health
Interventions
(ICHI)

Frequently asked
questions

The ICD is the international standard diagnostic classification for all
general epidemiclogical, many health management purposes and clinical
use. These include the analysis of the aeneral health situation of
population groups and monitoring of the incidence and prevalence of
dizeases and other health problems in relation to other variables such as
the characteristics and circumstances of the individuals affected,
reimbursement, resource allocation, quality and guidelines.

It iz uzed to classify diseazesz and other health problems recorded on
many types of health and vital records including death certificates and
health records. In addition to enabling the storage and retrieval of
diagnostic information for clinical, epidemiclogical and quality purposes,
these records also provide the basis for the compilation of national
mortality and morbidity statistics by WHO Member States.

- History of ICD [pdf, 148kb] [pdf 152kb]
- Implementation of ICD
- Updating process

ICD-10 ONLINE

- Current version
- Other versions

- ICD-10 2nd Edition Volume 2 Instruction Manual [pdf 1.09Mb
ORDERING ICD-10

ICD-10 2nd Edition Book + CD-ROM
ICD-10 2nd Edition CD-ROM
ICD-10 2nd Edition Downloadablg _version

Pyccrui Espaniol

WHO-FIC NETWORK
MEETING 2010

2010 Network Meeting in
Toroento, Canada

ICD REVISION

it WHO revises the ICD
:: Revision News

11 Steering Group

:: Topic Advisory Groups
ICD-10 OMLIME

Current Version (2007)
Other materials

ICF ONLINE

International
Classification of
Functioning,
Disability and Health
1 Online version

HISTORY OF UPDATES

1 ICD-10 Updates
it ICD-0-3 Updateg

ANNOUNCEMENT

22 July 2010 - WHO and
the Internaticnal Health
Terminclogy Standard
Development
Organisation (IHTSDO)
have worked on a
collaborative
arrangement to link the
WHO Family of
Classifications and the
Standardized
Momenclature of
Medirine - Clinical

>

http: fibookorder s, who.intfbookorders/anglais/detart 1 jsp?sesslan=1&codlan=1&codcol=80&codcch=1
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OMIM o
N C B I Hopkins
Online Mendelian Inheritance in Man To= University
All Databases PubMed Nucleotide Protein Genome Structure PMC OMIM
v for “ Go || Clear |

Search OMIM

Entrez

OMIM

Search OMIM
Search Gene Map
Search Morbid Map

Help
OMIM Help
How to Link

FAQ

Numbering System
Symbols

How to Print

Citing OMIM
Download

OMIM Facts
Statistics

Update Log
Restrictions on Use

Allied Resources
Genetic Alliance
Databases
HGMD
Locus-Specific
Maodel Organisms
MitoMap
Phenotype
Human/Mouse/Rat
Homology Maps
Coriell
The Jackson
| aboratory

Liska

[ Limits | Previewindex | History | Clipboard | Details |

« Enter one or more search terms.

+ Use Limits to restrict your search by search field, chromosome, and other criteria.
e Use Index to browse terms found in OMIM records.
s Use History to retrieve records from previous searches, or to combine searches.

I OMIM © - Online Mendelian Inheritance in Man ®

My HCBI
3ign In] [Fegister]

Welcome to OMIM ® | Online Mendelian Inheritance in Man ® . OMIM is a comprehensive, authoritative, and timely compendim of luman
genes and genetic phenotypes. The full-text, referenced overviews in OMIM contain information on all known mendelian disorders and over
12,000 genes. OMIM focuses on the relationship between phenotype and genotype. It is updated daily, and the entries contain copious links

to other genetics resources.

This database was initiated in the earty 1960s by Dr. Victor A. McKusick as a catalog of mendelian traits and disorders, entitled Mendelian
Inheritance in Man (MIM). Twebre book editions of MIM were published between 1966 and 1998. The online version, OMIM, was

created in 1985 by a collaboration between the National Librarv of Medicine and the Wiliam H. Welch Medical Library at Johns Hopkins.

It was made generally available on the internet starting in 1987. In 1995, OMIM was developed for the Wotld Wide Web by NCBI, the
National Center for Biotechnology Information.

OMIM is authored and edited at the McKusick-Nathans Institute of Genetic Medicine, Johns Hopkins University School of Medicine, under

the direction of Dr. Ada Hamosh.

NLM's Profiles in Science -- The McKusick Papers More

NOTE: OMIM is intended for use primarily by physicians and other professionals concerned with genetic disorders, by genetics researchers,
and by advanced students in science and medicine. While the OMIM database is open to the public, users seeking information about a
personal medical or genetic condition are urged to consult with a qualified physician for diagnosis and for answers to personal questions.
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Medica-
mentos
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BUSQUEDA SIMPLE

Codificacion

Idiomas Francais|English| Espanel |Deutsch|Italianc

Y

Consultas . Tests
clinicas : diagnéstico

OTRAS OPCIONES DE BUSQUEDA

|Introduzca palabra clave

~ 0K

huérfanos

* Lista alfabética de enfermedades raras

ENFERMEDADES RARAS

W

Informacién acerca de una
enfermedad

Lista alfabética

Bl=gueda por signo

Bl=gueda por gen

Guias de actuacion de emergencial
Enciclopedia para pacientes
Enciclopedia para profezicnales
Clasificaciones

Sobre las enfermedades raras
Prevalencia de las enfermedades
raras

= Proyectos y
ENSayos

= Tests
diagnosticos

Mejorando la calidad del cuidado médic

= Medica- mentos

Portal de informacién de
enfermedades raras y
medicamentos huérfanos

de p

= Asociaciones de
pacientes

= Consultas clinicas

= Directorio de
rECUrsos

para las enfermedades raras.

Ofreciendo servicios adaptados a Ias-

de la comunidad afectada de enfermedades

Sobre Orphanet | Estatuto de calidad

Registre su actividad

I1diomas Frangals | English | [ESpafiol | Deutsch | Ttallano

‘ Contacte con nosotros

- Proyectos y . Asociaciones

ensayos ntes

Servicio para los profesionales

Servicio para los pacientes

DIRECTORIO DE RECURSOS

VOV ¥V Y OV Y VWY

Congultas clinicas

Centro de referencia
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CONCLUSIONES'|

*El Registro de Enfermedades Raras es,
potencialmente, un arma muy poderosa para
avanzar en el conocimiento de las enfermedades
raras asi como para potenciar su investigacion y
para ayudar en la planificacion de los recursos
sanitarios necesarios para la atencion a los
pacientes con estas patologias.
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CONCLUSIONES Il

*Todavia existen dificultades para el desarrollo
completo del Registro de Enfermedades Raras,
gue precisa de la colaboracion amplia de las
asociaciones de pacientes asi como de los
Investigadores interesados en ellas y de las
administraciones publicas, especialmente de las
autonomicas.
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*El Registro de Enfermedades Raras dispone de
los mecanismos necesarios para garantizar su
seguridad asi como para garantizar la calidad de
la informacion de los pacientes que en el se
contiene.
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