
329Acta Pediátrica de México Volumen 33, Núm. 6, noviembre-diciembre, 2012

Artículo de revisión

Importancia de los registros nacionales e internacionales de errores innatos 
del metabolismo
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¿QUÉ ES UN REGISTRO DE ENFERMEDADES RARAS? 

En las enfermedades raras la experiencia y co-
nocimientos son limitados, la caracterización 
de la enfermedad es incompleta y hay una falta 
de datos a largo plazo. Con un registro de en-

fermedades raras se pueden agregar datos longitudinales, 
incrementar el conocimiento de la enfermedad, mejorar la 
calidad de la atención y los resultados en los pacientes. Los 
objetivos del registro son: mejorar la atención al paciente 
y los resultados que se logran en las enfermedades raras, 

tratamientos, mejorar la comprensión de la historia natural 
de las enfermedades raras y proporcionar datos de alta ca-
lidad y análisis para apoyar la toma de decisiones clínicas.

Se puede hablar de dos tipos de registros: 1) registros 
para las enfermedades raras sin tratamiento farmacoló-

2) registros para las enfermedades raras con tratamiento 
farmacológico, donde hay parte del compromiso en rela-
ción con la aprobación de medicamentos, con el apoyo 
de las compañías farmacéuticas y suele ser estable en el 
largo plazo. 

Los registros son una forma de incrementar el cono-
cimiento acerca de los errores innatos del metabolismo, 
atienden a la necesidad de entender la efectividad del 
tratamiento a largo plazo, la necesidad de comprender los 
factores que normalmente no se contabilizan en los ensayos 
controlados aleatorios; adherencia, tratamiento del paciente, 
variedad de poblaciones y necesidad para la evaluación de 
la evidencia clara de tratamiento basado en valor. 
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El registro sirve para la elaboración de guías de se-
guimiento, ayuda al manejo de pacientes, al avance de la 
ciencia y la medicina. Las ventajas de los estudios obser-
vacionales del mundo real; por ejemplo, el tamaño de la 
muestra aumenta la probabilidad de detección de eventos 
adversos poco frecuentes, permite el análisis de subcon-

estudios longitudinales ayudan a seguir la historia natural 
de la enfermedad en el tiempo, sirven para realizar el 

los tratamientos y puede analizar el tiempo transcurrido 

decisiones clínicas del mundo real, genera nuevas hipótesis 
para futuras investigaciones y es una fuente de información 
real para enfermedades raras.

¿CÓMO SE ESTRUCTURAN LOS REGISTROS? 

Primeramente, con la participación de los médicos, con-
sejo nacional, consejo internacional y regional, comité 
ejecutivo, trabajo de grupos y posteriormente publicacio-

registros son esenciales para evidenciar la situación real 
de las enfermedades raras, es para los médicos y debe 
recibir el apoyo de las empresas; ayuda a mejorar el pro-
nóstico y tratamiento de los pacientes. Conocer mejor la 
historia natural de la enfermedad y mayor conocimiento 

la enfermedad, evaluar los resultados del tratamiento y 
establecer metas de gestión-diseño de un plan de investi-
gación para atender las necesidades insatisfechas.
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