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LAS ENFERMEDADES RARAS NO SON
VISIBLES CUANDO SE HACE USO
UNICAMENTE DE TERMINOLOGIAS
GENERICAS

Q, Infrarrepresentadas

CIE-10: ~83% de las ERs no tienen ningun cédigo*
CIE-11: ~37% de las ERs no tienen ningun cédigo*
SNOMED CT: 7% de las ERs no tienen ningun cédigo*

Ninguna de estas terminologias dispone de un cédigo para pacientes
con una ER sin diagndstico.

Q Imprecisién
Imp @g

CIE-10: 93% de las ERs no tienen un cddigo PRECISO*
CIE-11: 75% de las ERs no tienen un cédigo PRECISO*

SNOMED CT: 7% de las ERs no tienen un cédigo PRECISO*

Q, No clasificadas como “raras” |!!]

Las ERs se “pierden” entre las enfermedades mas

comunes.
Las terminologias genéricas no pueden ser utilizadas

con fines estadisticos en el caso de las ERs.

*Datos a fecha de 1 de septiembre de 2023.



PACIENTES CON ERs CON
NECESIDADES NO CUBIERTAS E
INEFICIENTE PLANIFICACION

SANITARIA

Q No todos los diagnosticos
de ER son trazables

e Planificaciéon sanitaria inadecuada para los
pacientes con una ER o sin diagndstico, que no estan
representados por las terminologias genéricas.

Q Los diagndsticos de ER no
pueden ser trazados de

forma precisa

o Escasa capacidad de los Sistemas Sanitarios para
abordar las NECESIDADES ESPECIFICAS de estos
pacientes, muchas de ellas de vital importancia.

Q Perdidos entre las
enfermedades comunes = L- |

e Limitada monitorizacion sanitaria en relacién a una ER

en concreto, un grupo de ERs, o el conjunto de las ERs. | d-l
1

e La produccidon de indicadores sobre ERs constituye un

proceso largo y complejo
.... incluyendo las evaluaciones de las Redes Europeas de Referencia (ERNs) o las

contribuciones al conocimiento epidemiolégico.



LOS CODIGOS ORPHA
VISIBILIZAN LAS
ENFERMEDADES RARAS

... junto con la terminologia genérica en uso

Q 100% de las ER
__"_representadas

e TODOS LOS DIAGNOSTICOS DE ER estan representados por
cédigos ORPHA, incluyendo los casos sin diagndstico.

e Proporcionan una representacioén precisa del conocimiento
actual y cubren las necesidades de los codificadores*

Q Precision

Los c6édigos ORPHA incluyen todas las ERs con sus
subtipos; esto garantiza que TODAS LAS
NECESIDADES DE LOS PACIENTES quedan
cubiertas, incluyendo las mas especificas.

Q, Clasificacion II
El sistema de clasificacion especifico para las ERs permite |—I—|
la monitorizacion efectiva de las prestaciones sanitarias

para una ER en concreto, un grupo de ERs o la totalidad de

las ERs al facilitar la produccidon de indicadores.

*gracias a las aportaciones de las ERNs y de expertos

internacionales y a la labor del proyecto OD4RD (www.od4rd.eu) Sl B



http://www.od4rd.eu/

CODIGOS ORPHA

Implementacion en los Registros Sanitarios

con mapeo automatizado a la terminologia genérica en uso

Para velar por que todas las enfermedades raras sean

v (] v |2 P . ) ;
visibles y por que no dejemos a nadie atras
e para garantizar una asistencia sanitaria adecuada para TODOS

los pacientes con una ER
...incluso cuando se viaja fuera del pais de residencia y en situaciones de emergencia

e para garantizar la continuidad adecuada de la asistencia.

e para mejorar la evaluacién y compensacion de posibles
discapacidades.

e para facilitar la planificacion sanitaria.

e para contribuir a evaluar el desempefio del Sistema Sanitario,

asignar recursos y planificar actuaciones para pacientes

ambulatorios y hospitalizados, incluyendo la evaluacién de las

ERNs.

Para permitir la interoperabilidad de los datos entre

@

sistemas y paises
Los codigos ORPHA estan alineados con las principales terminologias genéricas

para que los usuarios puedan consultar las correspondencias con los cédigos

genéricos

- I . . ras e
 para facilitar el reanalisis de datos en colecciones sistematicas\

(registros) con fines de investigacion e innovacion.

e para facilitar la identificacion de pacientes susceptibles de
participar en un estudio clinico, incluyendo a aquellos sin
diagndstico. [

e para alcanzar una masa critica de datos

... y asi contribuir al impacto socioeconémico de una ER en concreto, de un-grupo-de —
ERs o de la totalidad de las ERs, mejorando el conocimiento epidemiolégico y/o
proporcionando cifras exactas de utilidad para el desarrollo o las negociaciones de precio
de los productos farmacéuticos, asi como de la investigacion.

Herramientas y servicios disponibles para
facilitar la implementaciéon técnica y la labor
de los codificadores
www.od4rd.eu



http://www.od4rd.eu/

para trazar los diagndsti
Directrices sobre el ‘Resumen del Paciente’, versién 3.2, marzo de 2022 y Recomendacié
Sistemas de Informacién Sanitaria (2014) - Grupo de expertos de la Comision Europea
Europea 2019
gistro de Enfermedades Raras

seleccionados por la plataforma de ERs de la UE para garantizar la interoperabilidad entre registros

por el Grupo Director sobre Promocién de la Salud, Prevencién de Enfermedades y Gestién de las Enfermedades No
omendable, contribuyendo a

).
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