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Puntos Clave 

Registros 
• Piezas de información 

Plataformas 

• Conglomerados de información 
OMICs 

Conocimiento 
• Investigación 

Ttaslación 
• Desarrollo y autorización de MH 



• Los registros son herramientas epidemiológicas  
• Basadas en métodos observacionales 
• Utilizan la recogida sistemática de datos sobre el 

comienzo y desarrollo de la enfermedad 
• Objetivo de favorecer la  

– Investigación etiológica 
– Investigación clínica 
– Contribuyen a la planificación de los recursos socio-

sanitarios 
                   Registro ≠ Base de datos 

Registros: Definición 



Biobancos 

Registros 

Estudio de 
Biomarcadores 

Ensayo 
Clínico 

Historia 
Natural 

Derrotar a los Silos de información Compartir datos 
para investigar y mejorar los análisis 
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Análisis genómico y 
descubrir nuevos genes 

Colección de datos de 
fenotipo normalizados Catálogos de biobancos Unión de datos a lo largo 

de los recursos 

Datos Omics, datos clínicos y muestras biológicas individuales 
de pacientes de EERR 

Variantes que causan enfermedad 
pueden ser identificadas usando la 

Plataforma de análisis 
genómico 

Las muestras pueden 
ser localizables en un 

Catálogo de Muestras 

Registros de datos en el 
directorio del ID-Cards 
directory - registros y 

biobancos  
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Global Rare Diseases Patient Registry Data Repository 
GRDR 

Repositorio   
Datos 

agregados y 
de-

identificados 

Registros 
existentes 

1. Los pacientes 
proporcionana 
información en salud y 
resultados de tests a 
través de los DCE 

4. GRDR agrega información 
clínica codificaday datos de las 
muestras 

5. Datos codificados y su 
utildiad para estudios 

7. Notificación a los 
pacientes de posibles 
proyectos Registros de Pacientes 

 
GUID 

 

2. Se asigna un Global 
Unique Patient ID 
(GUID);  

3. Los datos del 
pacientes son unidos a 
sus mustras biológicas 

6. Los investigadores 
identificabn possible 
hipòtesis de trabajo 

Nuevos 
Registros 

Bio 
especímenes 



Investigadores 

PACIENTES PROFESIONALES ADMINISTRACIÓN 

REGISTRO NACIONAL DE 
ENFERMEDADES RARAS 

Registro de 
pacientes 

INVESTIGACIÓN 

Registro de Base Poblacional 

PLANIFICACIÓN EN SALUD 

Pacientes CCAA 

Historia natural de 
la enfermedad 

Seguimiento 

Ensayos clínicos 
(reclutamiento) 

Muestras biológicas 

Políticas de salud 

Prevalencia 

Incidencia 

Mortalidad 

SpainRDR - Spanish Rare Diseases Registries Research Network – https://spainrdr.isciii.es                                                   
An initiative of the International Rare Diseases Research Consortium-IRDiRC 
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Interoperabilidad en el marco de la 

Plataforma MatchMaker Exchange 





• Informan y permiten 
– El análisis de riesgos, tendencias y variabilidad geográfica  
– Optimizan la inversión de recursos 

• Promueven la innovación 
– Nuevas hipótesis: Etiología vs mecanismos 
– Relación causa-efecto: Medicina personalizada  

• Promueve la investigación 
– Medicina centrada en el paciente y ensayos clínicos 
– Estudiar la historia natural de la enfermedad 
– Medidas de coste-efectividad e impacto del MH 
– Control de los efectos secundarios 

Registros: Medicamentos 
Huérfanos 
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GRACIAS 
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