
Orphanet: el portal de información 
sobre enfermedades raras y 

medicamentos huérfanos

1. Qué es una enfermedad rara para Orphanet > los códigos ORPHA

2. Inclusión y actualización de una enfermedad rara en Orphanet

3. Los pacientes no diagnosticados en Orphanet

4. Búsqueda de una enfermedad rara

5. Información sobre enfermedades raras

6. Directorio de recursos expertos

7. Medicamentos huérfanos



Orphanet
✓ Orphanet se estableció en Francia en 1997 con el fin de recopilar los escasos 

conocimientos sobre enfermedades raras al objeto de mejorar el diagnóstico, la 
atención y el tratamiento de pacientes con enfermedades raras.

✓ Esta iniciativa se convirtió en un esfuerzo europeo a partir de 2000, con el apoyo de 
subvenciones de la Comisión Europea (CE): Orphanet ha crecido gradualmente hasta 
convertirse en una red de 40 países, dentro de Europa y en todo el mundo.

✓ El Centro de Investigación Biomédica en Red, Área de Enfermedades Raras (CIBERER, 
www.ciberer.es) es el socio español de Orphanet desde 2010, financiando los contratos 
del equipo de Orphanet-España.

Una red global 
que mejora la 
visibilidad,
información y 
conocimiento en 
el campo de las 
enfermedades 
raras

Es  el centro de referencia en la investigación 
traslacional  de las Enfermedades Raras 

o Constituido en 2007 y financiado por el Instituto de Salud Carlos III.
o Integrado por un equipo multidisciplinar de >700 investigadores y 

clínicos distribuidos en 50 grupos de investigación y 20 Grupos 
Clínicos Vinculados (GCV) de 29 Instituciones Consorciadas.

http://www.ciberer.es/
http://www.ciberer.es/
http://www.ciberer.es/
http://www.ciberer.es/
http://www.ciberer.es/


Qué es una enfermedad rara para Orphanet > los códigos ORPHA

ORPHA:2088

Enfermedad que afecta a menos de cinco de cada 10.000 personas de la 
población europea

Reglamento (CE) nº 141/2000 del Parlamento Europeo y del Consejo, de 16 de diciembre de 1999, sobre 
medicamentos huérfanos

Otros requisitos de Orphanet para incluir una enfermedad en su nomenclatura: 

- Descrita en al menos dos casos publicados en la literatura científica
- Fenotipo homogéneo

Código ORPHA: número identificativo de una ENFERMEDAD RARA que es ÚNICO y PERMANENTE

1

Video de presentación de los códigos ORPHA

https://youtu.be/rGxUnQ6OAnU?si=gy0gNqzfvCo-LoVZ


Fuentes de las solicitudes de actualización:

✓ Comentarios de expertos: ERNs, centros expertos, validadores de resúmenes
✓ Problemas planteados por los codificadores de registros de pacientes y de los 

sistemas de información sanitaria
✓ Registro de recursos expertos en Orphanet
✓ Controles de calidad internos
✓ Seguimiento de la literatura científico-médica

Se buscan:

✓ Trastornos recientemente descritos
✓ Nueva información que modifique la definición médica ya recogida en Orphanet
✓ Nuevas clasificaciones médicas consensuadas

2 Inclusión y actualización de una enfermedad rara en Orphanet



2 Inclusión y actualización de una enfermedad rara en Orphanet

Prevalencia
<1/2000

•
Fenotipo

homogéneo
•

Al menos 2
casos publicados

CRITERIOS DE 
INCLUSIÓN

1. REVISIÓN
Revisión de la literatura - Asesoramiento de expertos - Sugerencia 
de acción

2.VALIDACIÓN INTERNA
Comité  Científico-Médico

4. CONTROL DE CALIDAD
Incluida la consistencia intra- e interclasificación

SOLICITUD

3. ACCIÓN
Creación (todas las decisiones son rastreadas en una herramienta 
de seguimiento)

*La nomenclatura de Orphanet tiene una orientación clínica, 
por lo que tan solo se crean subtipos de trastornos si son relevantes clínicamente 



Los pacientes no diagnosticados en Orphanet3

Impacto para el paciente: disminuye sus oportunidades de participar en ensayos 
clínicos, estudios observacionales, de acceder a plataformas genómicas o a las ERN, 
incrementando el retraso diagnóstico. 

Además, el estatus de “pacientes con ER ND” puede facilitar el proceso de 
reconocimiento de una discapacidad, de reembolso, y tiene un impacto psicológico 
positivo para el paciente y sus familiares.

Impacto para el sistema sanitario: mayor dificultad para diseñar circuitos de 
atención a los pacientes y evaluar el uso de los servicios de salud, un paso necesario 
en el proceso de planificación de la atención  sanitaria y la adopción de medidas 
presupuestarias.

Consecuencias de la falta de visibilidad de pacientes ND:

Definición de Orphanet de paciente no diagnosticado

 “Son pacientes en los que no se puede diagnosticar ningún trastorno clínicamente conocido 
confirmado por un centro experto en ER después de todos los esfuerzos razonables para obtener un 
diagnóstico de acuerdo con el estado del arte y las capacidades de diagnóstico disponibles” 

Hace referencia al diagnóstico clínico, no etiológico



Indicaciones para su uso:

✓ NO debe utilizarse para enfermedades que aún no han sido incluidas en la base de datos de Orphanet 
(ER conocida → solicitar la creación de un código ORPHA específico).

✓ NO debe ser utilizado para pacientes durante el circuito diagnóstico.

✓ Sólo será utilizado por EXPERTOS en centros de referencia (si los hubiese).

Video de RD CODE: Codificando a los pacientes sin diagnóstico (en inglés, subtitulado en español

Video de RD CODE: Codificando a los pacientes sin diagnóstico (en inglés, subtitulado en español

Los pacientes no diagnosticados en Orphanet3

https://youtu.be/3a5ZbY4N1bQ?si=Ibz4pme7XcQHKQRj
https://youtu.be/3a5ZbY4N1bQ?si=Ibz4pme7XcQHKQRj


4 Búsqueda de una enfermedad rara



4.1 Búsqueda de una enfermedad rara > por nombre

✓ Término preferente > nombre más aceptado en la comunidad médica

✓ Sinónimos > equivalentes perfectos en el alcance del término preferente al que se asocian

✓ Palabras clave > términos significativos para una enfermedad o grupo de enfermedades, que sirven para redirigir 
a los usuarios a enfermedades concretas



4.1 Búsqueda de una enfermedad rara > por nombre



4.2 Búsqueda de una enfermedad rara > por gen

Al buscar una enfermedad por gen, se muestran los 
trastornos/subtipos asociados al gen y, en el caso 
de subtipos, el trastorno del que parten



4.3 Búsqueda de una enfermedad rara > otras opciones de búsqueda

✓ OMIM - Online Mendelian Inheritance 
in Man > Base de datos centrada en la 
relación entre el fenotipo y el 
genotipo, que recoge únicamente 
enfermedades genéticas, tanto raras 
como comunes.

✓ Código ORPHA > Sistema de codificación de Orphanet 
exclusivamente para enfermedades raras.

✓ CIE-10 / CIE-11 - Clasificación 
Internacional de 
Enfermedades > Sistema 
de clasificación y 
codificación de 
enfermedades en los 
sistemas de información 
sanitarios. 

✓ En la CIE las ER están 
infrarrepresentadas.



5.1 Información sobre enfermedades raras > La página de la enfermedad

Resumen:
✓ Epidemiología 
✓ Descripción clínica 
✓ Etiología 
✓ Métodos diagnósticos
✓ Diagnóstico diferencial
✓ Diagnóstico prenatal
✓ Consejo genético 
✓ Manejo y tratamiento 
✓ Pronóstico

Resúmenes de ER (dic25) :
✓ 6.890 inglés
✓ 6.872 neerlandés
✓ 6.868 español
✓ 6.824 francés
✓ 6.202 italiano
✓ 5.787 alemán
✓ 1.814 portugués
✓ 1.539 polaco
✓ 18 checo



5.1 Información sobre enfermedades raras > La página de la enfermedad

Recursos sanitarios 
e investigación



Descripción clínica de las enfermedades raras usando un 
conjunto de signos y síntomas clínicos 

(anomalías fenotípicas)

✓ Basada en casos publicados en la literatura biomédica, 
utiliza las anomalías fenotípicas a las que se hace 
referencia en la “Ontología del Fenotipo Humano” (HPO)

✓ Cada anomalía fenotípica se presenta por orden de 
frecuencia de aparición en la población de pacientes

5.2 Información sobre enfermedades raras > Signos y síntomas clínicos



Las limitaciones de la actividad y restricciones en la participación son descritas de acuerdo con el Tesauro del Funcionamiento 
de Orphanet, procedente y adaptado de la Clasificación Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud para 
la infancia y adolescencia (CIF-IA, OMS 2007)

✓ Frecuencia en la población de pacientes
✓ Temporalidad
✓ Gravedad

Creer - Curso «Discapacidad y dependencia: orientación al conocimiento de las Enfermedades Raras», 7 y 8 de junio de 2022 

Presentación Orphanet. Portal de Enfermedades Raras. Virginia Corrochano. Gestión de Proyectos Orphanet-España / CIBERER
https://creenfermedadesraras.imserso.es/documents/20123/2029819/presentacion_orphanet.pdf  

5.3 Información sobre enfermedades raras > Descripción de la discapacidad

https://creenfermedadesraras.imserso.es/documents/20123/2029819/presentacion_orphanet.pdf


5.4 Información sobre enfermedades raras > Enciclopedia y Guías de urgencias

Implementadas en los 
Servicios de Urgencias de 
diferentes Comunidades 
Autónomas

Enciclopedia compuesta por textos informativos que incluyen: 

✓ Artículos para el público en general / guías para pacientes

✓ Guías: 

• urgencias*

• anestesia [OrphanAnesthesia]

• práctica clínica

✓ Artículos de revisión de enfermedades:

• de revisión general

• de revisión de genética clínica

• criterios diagnósticos [European Journal of Human Genetics]

✓ Hojas informativas sobre discapacidad* 

✓ Guías para pruebas genéticas

✓ Resúmenes en diferentes idiomas*

Los textos son producidos por Orphanet* (resúmenes, guías de urgencia, hojas informativas sobre discapacidad) o por terceros y 
seleccionados por su calidad de acuerdo con procedimientos estándar



5.4 Información sobre enfermedades raras > Guías de urgencias



5.5 Información sobre enfermedades raras > Información sobre el cribado neonatal

Se indexan artículos científicos y textos reglamentarios sobre cribado neonatal en todo el mundo

✓ Se puede filtrar por: código ORPHA, nombre de la ER, cobertura geográfica, fecha del artículo, idioma, tipo de texto, fuente del artículo



6 Directorio de recursos expertos (ES abr. 2026)

*Criterios de inclusión de Orphanet-España: https://orphanet.site/espana/gouvernance/criterios-ES.pdf 

562 consultas/centros expertos

149 laboratorios de diagnóstico:

✓ 7.369 pruebas diagnósticas

311 asociaciones de pacientes

1.388 departamentos/laboratorios de investigación:

✓1.950 proyectos de investigación, para 1.353 ER

✓3.344 ensayos clínicos, para 867 ER

✓65 registros de pacientes

✓8 biobancos

3.999

https://orphanet.site/espana/gouvernance/criterios-ES.pdf
https://orphanet.site/espana/gouvernance/criterios-ES.pdf
https://orphanet.site/espana/gouvernance/criterios-ES.pdf


6.1 Directorio de recursos expertos > Asociaciones, alianzas y federaciones de pacientes



6.1 Directorio de recursos expertos > Asociaciones, alianzas y federaciones de pacientes

Requisitos para su registro en Orphanet:
✓ Focalizadas en una enfermedad o grupo de enfermedades raras.
✓ Estatus legal como asociación/fundación sin ánimo de lucro.

Se priorizará la inclusión de asociaciones vinculadas a las Redes Europeas de Referencia (ERN) y a la Organización Europea de 
Enfermedades Raras (EURORDIS), así como las asociaciones o federaciones nacionales frente a las regionales. 
✓ Las asociaciones regionales tan solo se registran si no hay en Orphanet ninguna de ámbito nacional para la misma enfermedad.



6.1 Directorio de recursos expertos > Asociaciones, alianzas y federaciones de pacientes

✓ Datos de contacto
✓ Federación o alianza: Coordinador
✓ Asociaciones: Presidente y persona de contacto

✓ Federaciones y alianzas 
de las que forma parte

✓ Asociaciones que las 
componen

✓ Enfermedades atendidas



6.2 Directorio de recursos expertos > Consultas / centros expertos



6.2 Directorio de recursos expertos > Consultas / centros expertos

Consultas y centros que ofrecen un conocimiento específico para una enfermedad rara o un grupo de enfermedades raras, 
priorizando aquellos que tienen una designación oficial:

✓ A nivel nacional > Centros, Servicios y Unidades de Referencia del Sistema Nacional de Salud (CSUR) 
✓ A nivel regional > XUEC (Cataluña), UPRA (Andalucía), Unidad de Referencia Regional (Comunidad Valenciana), etc.
✓ A nivel europeo > pertenecientes a las Redes Europeas de Referencia (ERN)
✓ Avalados por sociedades médicas > SEMI, SEPAR, etc.

Adicionalmente, el Comité Científico de Orphanet-España valora la inclusión de otros centros expertos no designados oficialmente pero que se ajustan 
a los siguientes criterios: plataforma técnica adaptada, equipo multidisciplinar en caso necesario, y experiencia en investigación clínica



6.2 Directorio de recursos expertos > Consultas / centros expertos



6.3 Directorio de recursos expertos > Proyectos, ensayos clínicos, registros y biobancos



6.3 Directorio de recursos expertos > Proyectos de investigación

Proyectos de investigación focalizados en una enfermedad o grupo de enfermedades raras, respaldados por un 
organismo oficial de investigación en el ámbito nacional o europeo, y cuya financiación pública o privada haya sido 
concedida mediante un proceso competitivo.
✓ En especial, se recogen aquellos proyectos financiados por instituciones que forman parte del IRDiRC 

(International Rare Diseases Research Consortium). 
✓ En España, el organismo financiador miembro del IRDiRC es el Instituto de Salud Carlos III.



6.3 Directorio de recursos expertos > Proyectos de investigación



6.4 Directorio de recursos expertos > Ensayos clínicos

Ensayos clínicos focalizados en una enfermedad o grupo de enfermedades raras.
✓ Se prioriza la inclusión de aquellos ensayos clínicos financiados por instituciones que forman parte del IRDiRC.
✓ La fuente principal de información es el Registro Español de Estudios Clínicos (REec).



6.4 Directorio de recursos expertos > Ensayos clínicos



6.5 Directorio de recursos expertos > Biobancos

Biobancos o colecciones de muestras focalizadas en una enfermedad o grupo de enfermedades raras y que 
están abiertos a colaborar con la comunidad investigadora.



6.5 Directorio de recursos expertos > Biobancos



6.6 Directorio de recursos expertos > Registros de pacientes

Registros de pacientes focalizados en una enfermedad o grupo de enfermedades raras y que están abiertos a 
colaborar con la comunidad investigadora.



6.6 Directorio de recursos expertos > Registros de pacientes



7 Medicamentos huérfanos



7 Medicamentos huérfanos

¿Qué es un medicamento huérfano?

✓ Los medicamentos huérfanos son medicamentos para enfermedades raras que a menudo se benefician de 
incentivos regulatorios para que su desarrollo sea más atractivo para los patrocinadores. 

✓ La designación huérfana es un procedimiento legal que permite la designación de una sustancia medicinal con 
potencial terapéutico para una enfermedad rara antes de su primera administración en humanos o durante su 
desarrollo clínico. 

Orphanet ofrece un inventario de medicamentos para una enfermedad rara en particular o para un grupo de 
enfermedades raras en todas las etapas de su desarrollo:

✓ todas las sustancias que han obtenido la designación huérfana para enfermedades consideradas raras en Europa o 
en los Estados Unidos

✓ medicamentos sin designación huérfana, siempre y cuando cuenten con una autorización de comercialización con 
indicación específica para una enfermedad rara en Europa

✓ algunos medicamentos que están siendo probados en un ensayo clínico sobre una enfermedad rara, pero no 
tienen ninguna situación reglamentaria



7 Medicamentos huérfanos



7 Medicamentos huérfanos > sustancia con designación huérfana



7 Medicamentos huérfanos > medicamento huérfano



¡Muchas gracias!

Equipo de Orphanet-España:

Francesc Palau, Coordinador Nacional
Virginia Corrochano, Gestora del Proyecto
María Elena Mateo y Noelia Millán, Documentalistas Científicos

memateo@ciberer.es

orphanet@ciberer.es

mailto:memateo@ciberer.es
mailto:orphanet@ciberer.es
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