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RESUMEN

En el presente trabajo se describen las caracteristicas generales, objetivos y aspectos organizativos de los
registros de enfermedades respiratorias minoritarias integrados en el Registro Nacional de Enfermedades
Raras del Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER), con el objetivo de dar a conocer su
existencia y fomentar la participacion de los profesionales.

Se recoge informacién sobre registros de las siguientes enfermedades: déficit de alfa-1 antitripsina,
estenosis traqueal idiopatica, histiocitosis pulmonar de células de Langerhans del adulto, linfangioleio-
miomatosis, proteinosis alveolar y sarcoidosis.

© 2013 SEPAR. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L.U. Todos los derechos reservados.

Respiratory Diseases Registries in the National Registry of Rare Diseases

ABSTRACT

Abstract: This report describes the general characteristics, objectives and organizational aspects of the
registries of rare respiratory diseases included in the National Registry of Rare Diseases of the Research
Institute for Rare Diseases (ISCIII), in order to publicize their existence and encourage the participation
of professionals.
Information is collected on the following conditions: alpha-1 antitrypsin deficiency, idiopathic tracheal
stenosis, adult pulmonary Langerhans’ cell histiocytosis, lymphangioleiomyomatosis, alveolar proteino-
sis, and sarcoidosis.

© 2013 SEPAR. Published by Elsevier Espaiia, S.L. All rights reserved.
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Introduccion

La Sociedad Espafiola de Neumologia y Cirugia Toracica (SEPAR)
tiene una larga tradicién y una amplia experiencia en los registros
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de enfermedades respiratorias, incluyendo algunas minoritarias
(ERM)'. Por otro lado, el Instituto de Salud Carlos III (ISCIII) incluyé
a las enfermedades raras (ER), como una de sus lineas prioritarias
de actuacidén y fruto de este interés se cre6 el Instituto de Investi-
gacion de Enfermedades Raras (IIER) en 2003 cuyo objetivo es el
fomento y ejecucién de la investigacién clinica y basica, formacién
y apoyo a la referencia sanitaria e innovacién en la atencién de la
salud en ER.

Las funciones del IIER, entre otras, son las de identificar la
magnitud de las ER, estableciendo un sistema de informacién de
base epidemiolégica que permita obtener informacién precisa
sobre la prevalencia de estas enfermedades, pero también sobre
la distribucién de los recursos sanitarios dedicados a ellas. Para
ello, se cre6 en 2005 el Registro Nacional de Enfermedades Raras
(RNER) cuya finalidad es el seguimiento, control de la salud e
investigacion de los pacientes afectados por ER, familiares y
poblacién control, que participa en los estudios de investigacion.
El registro se ha reforzado a través del proyecto SpainRDR de
sus siglas en inglés (Spanish Rare Diseases Registry Research
Network [Red Espafiola de Registros de Enfermedades Raras para
la Investigacion]: https://spainrdr.isciii.es) financiado por el ISCIII,
al amparo del Consorcio Internacional de investigacién de Enfer-
medades Raras (IRDiRC), constituyendo un proyecto en red dentro
de este consorcio internacional (http://www.irdirc.eu y tam-
bién http://ec.europa.eu/research/health/medical-research/rare-
diseases/irdirc_en.html).

Los objetivos comunes de ambas instituciones en las ER moti-
varon la instauracién de un convenio para la promocién de los
registros de ERM en 2011. Para ello, se estableci6 la creacién de un
grupo de seguimiento o supervision de los trabajos relacionados
con el convenio, la denominacién de responsables de cada regis-
tro y la designacion por parte de SEPAR de la persona responsable
de la marcha del convenio. El grupo de responsables de cada ERM
incluida en el RNER actia como coordinador de la red de exper-
tos de dicha patologia. Sus funciones son el disefio de las variables
especificas y evolutivas, la actividad registral y la promocién de la
investigacion.

Para el mejor funcionamiento y coordinacién de los datos de
estas enfermedades en el marco del RNER, los responsables de cada
registroy los neumologos que participan en dichos registros suscri-
ben unreglamento de funcionamiento interno, que sigue las bases y
criterios de SEPAR, publicado en febrero de 2013, y las recomenda-
ciones del propio Instituto de Investigacién en Enfermedades Raras,
relacionadas con las normas de fichero de nivel 3 de seguridad de la
Agencia Espafiola de Proteccién de datos (AEPD). Dicho reglamento
también describe las condiciones de explotacion de los datos.

Registro Nacional de Enfermedades Raras

El RNER consta de 2 lineas estratégicas principales: los registros
de pacientes orientados a resultados clinicos y ala historia natural, y
los registros de base poblacional dirigidos a la investigacién epide-
miolégica, socio-sanitariay a la planificacién de temas relacionados
con aspectos socio-sanitarios.

Los registros de pacientes pueden estar formalizados a través de
convenios con sociedades cientificas o a partir de la experiencia
de una institucién o de una red de expertos'. Uno de los problemas
de este tipo de registros, y de la informacién que suministran, es
que los casos incluidos estan limitados a los atendidos en los centros
participantes, existiendo la posibilidad de incurrir en un sesgo de
seleccién hacia los casos mas graves. La notificacion de casos es
voluntaria, circunscrita a determinados expertos y se requiere el
consentimiento del paciente?.

Actualmente las sociedades cientificas que han llegado a un
acuerdo de colaboracién con el ISCIII, y estan participando en
esta estrategia de desarrollo de registros de pacientes dentro del

RNER y en relacién también con el SpainRDR, son, ademas de la
SEPAR: la Sociedad Espafiola de Neumologia Pediatrica (SENP), la
Sociedad Espafiola de Medicina Familiar y Comunitaria (semFYC),
la Red Europea de Anemias Congénitas (ENERCA), la Sociedad
Espafiola de Alergia e Inmunologia Clinica (SEAIC), la Socie-
dad Espafiola de Endocrinologia Pediatrica (SEEP) y la Sociedad
Espafiola de Neurologia (SEN), asi como el Centro de Investiga-
ciones Energéticas, Medioambientales y Tecnoldgicas (CIEMAT).
En la actualidad, se mantienen negociaciones con otras 5 socie-
dades, ademas de redes de investigacibn como el CIBERNED.
También se han firmado acuerdos con la industria farmacéutica
y la propia Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER).
A nivel internacional, el consorcio IRDiRC ya ha puesto en mar-
cha proyectos muy relacionados con SpainRDR, como el proyecto
RD-CONNECT (http://www.rd-connect.eu) y previamente la DG
SANCO de la Comisién Europea habia aprobado el proyecto EPIRARE
(http://www.epirare.eu). El primero tratara de estandarizar los
registros de pacientes, sus biobancos y datos procedentes de inves-
tigaciones «omics» a nivel internacional, mientras que el segundo
ha definido las bases de la futura plataforma europea de registros
de ER que se implantara en los préximos afios en el Joint Research
Centre (JRC) de la Comision Europea, localizado en Ispra, Italia. El
IIER esta implicado en ambos proyectos como socio de los mismos
y responsable de actividades como la definicién de la calidad, de
la seleccién y definicion de las variables comunes a intercambiar y
la interoperabilidad entre biobancos.

En cuanto al funcionamiento del RNER y del proyecto SpainRDR,
el registro de base poblacional pretende recoger informacién de
todas las ER, a través de la colaboracién con todas las comu-
nidades auténomas (CCAA), para lo que se han elaborado unas
estrategias de recogida de datos a través de diferentes fuentes
de informacién electrénicas, como el Conjunto Minimo Basico
de Datos (CMBD), que contiene la informacién procedente de
las altas hospitalarias, los registros de mortalidad, las fuentes
de atencién primaria, los programas de cribado neonatal y mal-
formaciones congénitas, entre otras. En un futuro préximo, esta
informacién, una vez validada y consolidada, permitira estimar
la incidencia de las diferentes enfermedades, su localizacién mas
frecuente, la prevalencia y la supervivencia, siempre que se
pueda desarrollar un seguimiento adecuado de cada uno de los
casos>.

Cadaunadelas 17 CCAA esta elaborando su propio registro auto-
némico de ER; en el caso de las ciudades autonomas, Ceutay Melilla,
la informacién se revierte al IIER que se encargara de establecer un
registro para ellas. Cada CCAA posteriormente suministrara datos
procedentes de las diferentes fuentes de informacién al RNER.

Ademas, el RNER ofrece la posibilidad del autorregistro de los
pacientes, es decir, cualquier persona afectada por una enfermedad
catalogada como rara o sus padres o tutores legales puede regis-
trarse en la web, facilitar informacién clinica sobre su enfermedad
y otorgar su consentimiento informado para que sus datos puedan
ser utilizados en investigacion. El acceso al RNER se realiza a través
de la pagina: https://registroraras.isciii.es.

Para la creacién de los registros de ERM dentro del Registro
Nacional, cada comité asesor ha seleccionado las variables rele-
vantes a recoger. Ademas, se ha estandarizado la recogida de los
parametros comunes (datos demograficos, tabaquismo, pruebas de
funcién respiratoria, gasometriay test de marcha) para poder, en un
futuro, comparar datos entre registros. Asi mismo, a los parametros
puramente respiratorios se han afiadido cuestionarios genéricos de
calidad de vida que permitiran comparar el impacto de las ERM con
otras ER no respiratorias o incluso con enfermedades comunes.

Todos los registros incluyen informacién de calidad adecuada
a cada proceso, se han adaptado a la legislacién vigente sobre
protecciéon de datos y seran accesibles tanto desde la web del
registro nacional (https://registroraras.isciii.es) como desde la web
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