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PRESENTACION

Una de las funciones estratégicas de las Autoridades Sanitarias en el desarrollo de las responsabilidades de
Salud Pablica se centra en la programacion y desarrollo de actividades de Vigilancia Epidemiclogica para el
seguimiento de enfermedades que presenta la poblacion, ya sean estas de caracter infeccioso o no, ya sean
de alta o baja prevalencia.

En el caso de estas ultimas, las llamadas enfermedades raras, la prioridad en su vigilancia epidemiologica
debe de ser aun mayor, al concurrir en su aparicion circunstancias especificas, puesto que abordamos
problemas de salud que tienden & la cronicidad y a la discapacidad, no suelen ser planificadas en su
conjunto para el sistema sanitario, generan en ocasicnes situaciones de inequidad en la accesibilidad a su
atencion sanitaria, al requerirse, para fa misma, medios diagndsticos y de fraiamienfo costosos y/o complejos,
siendo un ejemplo claro de ello los llamadas medicamentos huérfanos.

La situacion descrita planted el que la Comision Europea a traves de su Decision 1295/1999/CE del
Parlamento Europeo y del Consejo, aprebara un Programa de Accion Comunitaria sobre las Enfermedades poco
Comunes en el ambito de la salud publica para el periodo1999-2003. El objetivo del mismo, se dirigia a
contribuir en coordinacion con otras medidas comunitarias a garantizar un nivel elevado de proteccion de la
salud para los ciudadanos afectados por estas enfermedades, mejorando los conocimientos en este ambito,
facilitando a la poblacion el acceso a la informacion sobre estas patologias, garantizando el control de las
mismas, fomentando y reforzando la colaboracion entre las organizaciones voluntarias y profesionales con el
fin de aportar a traves estos esfuerzos conjuntos, una asistencia adecuada a las personas afectadas.

En este contexto en el ano 2002 dentro de la convocatoria del Fondo de Investigacion Sanitaria sobre redes
tematicas de investigacion cooperativa se creo la Red Epidemiologica de Investigacion en Enfermedades Raras
en Espana y con ello Iz posibilidad de aunar esfuerzos paor parie de las Comunidades Auténomas integrando un
nodo especifico andaluz en esta red junto con otras Comunidades Autonomas y otros nodos especificos.

Para que esta labor tenga continuidad se pretende incluir todas las actividades y recursos de vigilancia de
este grupo de enfermedades, en la Unidad de Epidemiclogia de este Centro Directivo, desarrollando un
Programa de Vigilancia de Enfermedades Cronicas de Baja Prevalencia, con idéntica metodologia a la
desarrollada para la vigilancia de enfermedades transmisibles o de enfermedades cronicas de alta prevalencia.

El trabajo desarrollado a lo largo de estos 5 meses por un grupo de 8 personas para desarrollar el
mencionado Programa de Vigilancia Epidemiolégica, ha guedado recogido en esta publicacion cuya pretension
es la de ampliar la informacidn existente sobre enfermedades raras para los profesionales del sistema publico.
Pensamos que la mayor informacion generara ademas como valor anadido, una mayor motivacion para la
especial atencion a estas enfermedades, a través de estos primeros datos epidemiologicos sobre la frecuencia
y distribucion de las mismas, y aportara informacion ademas, sobre otros aspectos relacionados.

Francisco Vallejo Serrano
Consejero de Salud de la Junta de Andalucia
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1.1 CONCEPTO DE ENFERMEDAD RARA*

ANTECEDENTES

A principios de los afos 80, en los Estados Unidos de América, se desarrolla la primera regulacion sobre
medicamentos huérfanos del mundo, surgida tras la reivindicacion desde organizaciones de enfermos y
familiares de afectados por enfermedades de baja prevalencia, dadas las carencias en esta area que estas
enfermedades soportaban al no ser rentables para la industria farmacéutica, ya que el coste de poner en el
mercado un nueve farmaco estaba por encima de los potenciales beneficios en varios ordenes de magnitud. Al
mismo tiempo la revista Journal of Rare Diseases aparecia para plantear en el mundo medico las dificultades
de este grupo de enfermedades en varios frentes: Asistencial, investigacion y social (1). La causa que se
exponia como comun a todo este conjunto de patologias no relacionadas entre si era su baja frecuencia.

Retrasos diagnosticos contabilizados en anos, no tolerados en patologias frecuentes, desconocimiento
médico de la evolucion, dificultad para probar hipétesis por falta de poder juntar a los pacientes en un solo centro,
eran y siguen siendo, entre otras, las claves que hacian nacer el concepto inglés de Rare Diseases, que en
otros paises se ha llamado enfermedades huérfanas y en Espana después de un gran consenso entre
sociedades cientificas y afectados se les denomina Enfermedades Raras (ER), si bien otros términos como el
de infrecuentes, minaritarias, poco comunes o de baja prevalencia definen el problema de igual manera.

La mayoria de los paises occidentales de nuestro entorno han desarrollade planes de accidn para ayudar a
estos enfermos. Por ejemplo, Francia ha desarrollado un gran sistema de informacion, gue lleva mas de 9 anos
en funcionamiento y que es reconocido mundialmente. Dinamarca, Suecia, Italia e Inglaterra han creado centros
de enfermedades raras can sistemas de informacion en sus propias lenguas (2-5).

Las organizaciones de enfermos han jugado un papel importante en el desarrollo de acciones orientadas a
la mejora asistencial y de investigacion de las ER. Asi la National Organization for Rare Diseases (NORD) (6) fue
la primera en el mundo que comenzo a trabajar en esta area. A NORD le sigui6 la European Union Organization
for Rare Disorders (EURORDIS) que constituye la mayor federacion de federaciones de paises de la UE (7). La
Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER) forma parte de EURORDIS y esté a su vez constituida
por cerca de 70 asociaciones espanolas de diferentes patologias, todas ellas poco frecuentes. Gracias a las
presiones de EURORDIS en el Parlamento Eurcpeo se han aprobado planes y reglamentos, en los (ltimos anos,
de enorme importancia para el desarrollo de redes de investigadores y la promocion del conocimiento y la
investigacion de estas enfermedades. De entre ellos cabe destacar el Programa de Accion Comunitaria para
las Enfermedades poco Comunes en el marco de la accién en el ambito de la salud pablica de la Union Europea,
que data de 1999 y cuyo periodo de vigencia se extendid hasta el 2003(8) cuyos objetivos han sido
posteriormente integrados en el nuevo Programa de Accién Comunitario en el Ambito de la Salud Puablica
(2003 -2008)(9)

AL mismo tiempo, en el afo 2000 aparecio el reglamento de medicamentos huérfanos dirigido desde la
Agencia Europea para la Evaluacion de Medicamentos (European Agency for the Evaluation of Medicinal
Products, EMEA) que desde su creacion ha emitido 101 dictamenes positivos de nuevos farmacos para su
investigacion como drogas huérfanas (10). Hasta la fecha se han concedido 4 autorizaciones de comercializacion
para medicamentas huérfanos.

Espana se sumo desde el primer momento a la iniciativa de la UE enviando representantes al comité que
supervisaba la convocatoria del Plan de Accion. Mas de 10 grupos diferentes de investigadores espanoles estan
asociados a los proyectos ya aprobados, entre ellos el CISATER, perteneciente al Instituto de Salud Carlos |l
(11-12).

* Adaptacion vy actualizacion de un documento previo elaborado por la Red Epidemiologica de Investigacion en
Enfermedades Raras {(REpIER)



Inrraduccion

DEFINICION DE ENFERMEDAD RARA

La definicion de ER no ha sido uniforme en los diferentes paises que han decidido invertir esfuerzos en la
investigacion cientifica. Estados Unidos fijo el concepto para todas aquellas enfermedades cuya prevalencia
anual era inferior a 200.000 enfermos en toda su territorio {aproximadamente 7,5 /10.000). Australia lo fijo en
1 por cada 10.000 y Japén en 4 casos por cada 10.000 habitantes. En Europa y en el ambito de la UE se ha
fijado la cifra de 5 casos por cada 10.000 habitantes como punto de corte para el acceso a proyectos dentro
del marco del plan de accion o para aceptar un medicamento como huérfano por parte de la EMEA para una
enfermedad concreta (13). Debido a la dificultad de aplicar esta cifra por |a falta de informacion existente en la
mayoria de las enfermedades, la EMEA reunié a un grupo de epidemidlogos y responsables de sistemas de
informacion en ER europeos para que desarrollaran unas guias de aplicacion de este concepto, en los dife-
rentes supuestos (enfermedades muy raras, enfermedades mas frecuentes alejadas del punto de corte de la
definicion de la UE y enfermedades cercanas al punto de corte de 5 casos /10.000). Este informe, al cual se
contribuyd desde nuestra experiencia formando parte del comité de expertos que elabord el documento, es de
obligada lectura para la presentacion de una propuesta para designacion de un nuevo medicamento huérfano
(14). Sin embargo, este documento mas alla de tener esta aplicacion practica comentada, pone en evidencia
la debilidad de la definicion y la dificultad, en muchos de los casos, de conseguir encuadrar con la informacion
existente una enfermedad concreta bajo la denominacion de ER. Ademas, también pone en evidencia, como la
falta de informacion valida dificulta, o quizas es una de las grandes lagunas de estas enfermedades, para el
desarrollo de una investigacion de calidad (no se conoce donde estan los pacientes, si existen registros,
centros de referencia, médicos e investigadores encargados del seguimiento ni la investigacion realizada en las
mismas, etc). Por todo ello, el nuevo plan de Salud Publica de la UE contempla la inclusion de las ER como prio-
ritario dentro de sus acciones. Las lagunas en el conocimiento epidemiologico dificultan enarmemente un pro-
fundo andlisis de los determinantes de las mismas, de manera que en ocasiones se cae en topicos como el
siguiente: “las enfermedades raras son mas de 5.000 y mas del 80% de las mismas son de origen genético'.

Nadie ha contado las enfermedades y las listas mas grandes son las que se encuentran en la pagina de la
NORD o del praopio NIH (National Institufes of Health, EEUU). En ninguna de ellas se superan las 1.500 enfer-
medades. En muchas ocasiones la base de datos del OMIM (On Line Mendelian Inheritance in Man), que con-
tiene mas de 5.000 defectos genéticos no siempre asociados a un fenotipo, se iguala al concepto de ER, si
bien, nosotros estamos en contra de esta falsa identificacion porque aunque no existe una buena clasificacion
de las ER, sin embargo existen enfermedades infecciosas, toxicolégicas, autoinmunes y canceres poco fre-
cuentes en las que todavia hoy no se les puede atribuir un factor genético causal. Por el contrario las enfer-
medades metabolicas, algunas de las neuroldgicas e inmunodeficiencias, entre otras muchas, si parecen tener
genes asociados con riegos atribuibles mas o menos elevados (15).

La literatura cientifica esta plagada de descripciones de algunas de estas enfermedades, pero pocos
articulos encaran el conjunto del problema (16-17).

DEL CISATER AL lIER

En diciembre 2001 el Instituto de Salud Carlos Il incluyd en su estructura un nuevo centro llamado CISATER
{Centro Investigacion Sindrome Toxico y Enfermedades Raras), entre cuyas funciones se encontraba la de
desarrollar un programa de investigacion sobre ER.

Desde noviembre 2003 las actividades del CISATER quedan integradas en el recién creado Instituto
Investigacion de Enfermedades Raras (lIER), cuyo cbjetivo sera el fomento y ejecucion de la investigacion
clinica y basica, formacion y apoyo a la referencia sanitaria e innovaciaon en la atencion de la salud en
enfermedades raras (18). E! Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras esta adscrito a la Subdireccion
General de Coordinacion de Centros Nacionales de Investigacion y Servicios Aplicados a la Salud Pablica del
Instituta de Salud Carlos lll. Asi mismo se crean ires organos asesores del lIER:

« El Comité de Etica, al que corresponde valorar los aspectos éticos de Ios distintos proyectos
» (| Comité de Asociaciones de Afectados, organo de participacion activa de |a sociedad en los asuntos

relacionados con las ER y que contara con la participacion de al menos fres representantes de
asociaciones de afectados
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« El Comité Cientifico Técnico Externo que informara sobre las acciones que conformen el Plan Nacional de
Investigacion Cientifica, Desarrollo e Innovacién Tecnologica (I+D+l) y el programa de actividades del
Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras, que éste vaya a desarrollar de acuerdo con sus
funciones anteriormente descritas, asi como sobre la memoria anual de las actividades cientificotécnicas
realizadas

El CISATER, edité en diciembre de 2000 la primera pagina en internet sobre ER en espanol, conteniendo
cerca de 800 descripciones de enfermedades, datos sobre prestaciones socio sanitarias, informacion de
caracter general de la UE sobre el problema y enlaces con los recursos existentes en el mundo (18). El objeti-
vo principal es facilitar informacion a familiares y médicos para poder en un primer momento reconocer una
enfermedad y a su vez orientar al paciente hacia asociaciones especificas. El sistema no esta concluido, ya que
se esta trabajando y actualizando continuamente, incorporando mas cantidad de informacion (til tanto a pacien-

tes como a profesionales de todos los niveles e identificando centros de referencia y expertos en las diversas
enfermedades.

Una de las primeras aportaciones del CISATER, a este problema en Espania, ha sido la participacion con-
juntamente con el Instituto de Migraciones y Servicios Sociales (IMSERSQ) y la Federacion Espafola De
Enfermedades Raras (FEDER) en un proyecto titulado "Necesidades Extras de las Enfermedades Raras'. Este
proyecto, ya finalizado, ha plasmado en un libro editado por el IMSERSO (19) toda la informacion necesaria para
abordar y establecer prioridades en los problemas de estos enfermos. La investigacion ha sido llevada a cabo
usando una metodologia cualitativa (20) lo que no nos ha permitido cuantificar el tamaiio del problema.

ASPECTOS ETICOS

Los aspectos éticos son una parte importante de todo proyecto de investigacion en la que se trabaja con
seres humanos y/o0 materiales bioldgicos procedentes de éstos. La investigacion en ER debe estar garantiza-
da de forma especialmente cuidadosa tanto por su caracter de baja frecuencia que les hace vulnerables a la
identificacion mas alla de sus intereses, como por la carga genética de muchas de ellas que suponen un estig-
ma paotencial cuya confidencialidad debe respetarse en todo momento(21).

BANCO DE MUESTRAS BIOLOGICAS

Uno de los problemas que presenta la investigacion en ER es la dificultad de disponer de un nimero de
muestras suficiente como para pader llevar a cabo estudios y que puedan ser representativos de la poblacion.
Ante problemas de este tipo organizaciones como los COC ( Centres for Disease Control and Prevention, EEUU),
NIH (National Institutes of Health, EEUU), IARC (international Agency for Research on Cancer, Organizacion
Mundial de la Salud) iniciaron programas dirigides a la creacion de bancos de colecciones de muestras de inves-
tigadores de la propia institucion o de investigadores externos y al desarrollo de redes cooperativas conecta-
das por internet con el fin de disponer de registros de los recursos existentes sobre material este tipo y pro-
porcionar muestras a los investigadores que pudieran requerirlo previa evaluacion cientifica y ética de los
proyectos (22-26).

Consideramos que la creacion de bancos de muestras y datos y su integracion en redes, respaldadas por
Instituciones acreditadas y apoyadas en los medios de comunicacion que ofrece Internet, es un elementa clave
en el desarrollo de este tipo de investigacion y permitird la ampliacion a otras redes de cooperacion interna-
cional (27).

CONCLUSION

Como puede deducirse el enfoque de las enfermedades raras en Espana es relativamente joven. La organi-
zacion de un centro en el marco del ISCIII, en 2002, y la aparicidn de este concepto en el marco de las prio-
ridades de investigacion de agencias de investigacion, como el FIS, data de finales del ano 2001. Por todas
estas razones la red REPIER no tiene trayectoria previa en este terreno, si bien, la responsabilidad de la
investigacion epidemiologica recae en las Consejerias de Salud de las CCAA, que llevan anos trabajando en los
sistemas de infermacion sanitaria.
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1.2 ESTRUCTURA Y OBJETIVOS DE LA RED TEMATICA DE INVESTIGACION

COOPERATIVA:RED EPIDEMIOLOGICA DE INVESTIGACION EN ENFERMEDADES
RARAS (REpIER)

Manuel Posada de la Paz
Director CISATER
Instituto de Salud Carlos ll

El afio 2002 el Instituto de Salud Carlos Il {(ISCII} aprobd la creacion de la Red Epidemiolégica de
Investigacion en Enfermedades Raras (REpIER) cuyo principal objetivo consiste en “desarrollar un programa de
investigacion epidemiologica para las Enfermedades Raras en Espana, que aporte un mayor conocimiento de
la situacion de las mismas, en términos clinicos, epidemiologicos y terapéuticos, a la vez que proporcione una
orientacion mas apropiada para el desarrollo de pautas de aciuacion socio-sanitarias”.

Entre sus principales objetivos especificos se encuentran los siguientes:

1.- Generar un sistema de informacion basico sobre enfermedades raras que proporcione un mayor
conocimiento sobre |a incidencia de casos, la prevalencia, la mortalidad o en su caso el nimere minimo de
casos detectado en cada area geografica, permitiendo identificar los recursos sanitarios, sociales y
cientificas, para que puedan contribuir a la creacion de una red de investigadores en Enfermedades Raras.

2.- Analizar la informacion procedente de dicho sistema para desarrollar estudios cientificos que permitan
generar hipotesis sobre factores de riesgo y factores pronosticos.

3.- Crear un sistema de intercambio de informacion de los conocimientos cientificos que se generen en torno
a las Enfermedades Raras que garantice la accesibilidad a todos los investigadores implicados en el
problema, aunque no pertenezcan a la red, y sirva de base del conocimiento para otras redes de
Enfermedades Raras que precisen de informacion poblacional para su trabajo.

4 - Contribuir al conocimiento etiopatogénico de las Enfermedades Raras mediante las herramientas
metodolégicas que proporciona la epidemiologia, tanto con el desarrollo de estudios de epidemiologia
analitica ad hoc, como con la contribucion de |a red a otros estudios de corte mas experimental.

5.- Colaborar en la creacion del banco de muestras bioldgicas, ADN vy tejidos de las Enfermedades Raras
identificando casos, registrando la informacion y facilitando la conexidn entre los pacientes y los
laboratorios encargados de la exfraccion y/o toma de la muestra.

6.- Contribuir 2 la mejoria de la calidad asistencial de las personas afectadas por estas enfermedades.

7.- |dentificar los tratamientos utilizados entre la poblacion infantil diagnosticada de alguna de estas
patologias, al mismo tiempo que se estructura un sistema de informacion paralelo de casos tratados.

La red esta formada por 16 nodos, de los que 11 de ellos pertenecen a consejerias de salud de las propias
comunidades autonomas participantes y el resto son nodos de centros de investigacion de areas especificas.
El total de profesionales implicados en la red es superior a 100 siendo la mayoria de ellos expertos en el rea
de la salud publica, tales como epidemiclogos, economistas de la salud y estadisticos. Ademas, la red cuenta
con un importante elenco de profesionales de la medicina clinica, bidlogos moleculares y expertos en genética
clinica.

La red se estructura en un programa general y tres especificos (tumores raros, anomalias congenitas y
grupo terapéutico de investigacion en pediatria). A su vez el programa general se subdivide en cuatro activida-
des estratégicas: 1) Registros de enfermedades raras, 2) Analisis de posibles Fuentes de informacion, 3) Banco
de muestras bioldgicas, 4) cribado neonatal y 5) Calidad de vida y carga de enfermedad.
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Un comité de ética, compuesto por expertos en genética, especialidades médicas clinicas ademas de
personas con una alta reputacion en temas éticos de nuestro pais, y con la participacion de representantes de
la Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER) es el encargado de supervisar todas las actividades
de la red. Inicialmente este comité ha desarrollado una primera labor encaminada a plantear los mecanismos
de trabajo y sus relaciones internas. Una vez superada esta etapa se esta trabajando en la elaboracion de tres
documentos orientados a desarrollar lineas de actuacion en temas tales como registros de pacientes, ética y
legalidad vigente, banco de muestras biologicas y por (ltimo investigacion en enfermedades raras en el
ambito pediatrico.

Entre los resultados esperables de la red destaca, la posibilidad de tener por primera vez en Espana un sis-
tema adecuado que informe acerca de las enfermedades raras, su morbi-mortalidad y distribucién temporal y
espacial. Ademas, este sistema permilira abordar posibles hipotesis de trabajo sobre factores de riesgo y
pronosticos y desarrollar colaboraciones con los especialistas de algunas de estas enfermedades para realizar
estudios de cohortes de enfermos y evaluar asi posibles outcomes evolutivos.

Desde el punto de vista metodoldgico, la elaboracion de documentas de consenso para la implantacion de
normas de conducta éticas en la investigacion de este tipo de patologias, tales como modelos estandarizados
de consentimientos informados y criterios de actuacion en proyectos de investigacion observacionales, asi
como la elaboracion de criterios sobre los métodos a tener en cuenta para la creacion de registros de
enfermedades, la elaboracion de guias informativas sobre fuentes de informacién y su validez y los estudios
de calidad de vida y carga de enfermedad, supondran todo un esfuerzo que proporcionara una informacion de
caracter cientifico muy valiosa tanto para gestares sanitarios, como para médicos, investigadores, pacientes y
para las propios familiares.

Esta red ha comenzado a trabajar en el mes de abril de 2003 y hasta la fecha se han llevado a cabo nume-
rosas actividades encaminadas a poner a punto los métodos adecuados para toda esta labor. Ya es un hecho,
que muchas de las CCAA participantes han empezado a valorar la importancia de las enfermedades raras, no
solo incorporando a sus profesionales a REpIER, sino manejando otros recursos a su alcance, como el dar prio-
ridad en las convocatorias de proyectos de investigacion autonémicos a estas enfermedades o estableciendo
lineas abiertas de colaboracion con las asociaciones de afectados locales. Sin duda, muy pronto se empeza-
ran a observar y valorar los frutos de toda esta actividad. Muy pronto comenzaremos a saber que las enfer-
medades raras también suponen una carga para la sociedad en términos de afios de vida perdidos ajustados
por discapacidad (DALYs) y que aunque infrecuentes, se encuentran presentes en nuestros sistemas de salud
ocupando camas y produciendo una carga sanitaria en el sistema nada despreciable. Sin duda, cuando esto se
constate nos daremos cuenta de la verdadera realidad de estas patologias en términos socio-sanitarios y
podremos llegar a tener una verdadera red constituida por profesionales e investigadores volcados hacia la
resolucion y el estudio de estos problemas. Por ahora, REpIER, conjuntamente con otras redes que ya funcionan
en ambitos similares, son las que estan poniendo la semilla y recogiendo ya los primeros resultados.
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1.3 OBJETIVOS DE REPIER EN EL NODO ANDALUCIA

Javier Guillén Enriguez
Enric Duran Pla
REpIER Andalucia

El objetivo general de REpIER es desarrollar un programa de investigacion epidemiologica para las
Enfermedades Raras en Espana, que aporte un mayor conocimiento de la situacion de las mismas, en términos
clinicos y epidemioldgicos, con el fin de orientar el desarrollo de pautas de intervencion socio-sanitarias
adecuadas.

La Consejeria de Salud de la Junta de Andalucia aborda el aspecto sanitario de las enfermedades raras (ER)
a través de la colaboracion en la Red REpIER del Servicio de Epidemiologia y Salud Laboral de la Direccion
General de Salud Piblica y Participacion, desde una dptica integradora, considerandolo un problema glabal, y
transcendiendo asi del enfoque exclusivamente clinico de la atencion del enfermo o la enfermedad individual,
proceso que compete mas a ofras unidades del Sistema Sanitario Pablico Andaluz (S.S.P.A).

Un objetivo claro es que este empuije inicial ante un problema de compleja resolucién no se pierda tras el
periodo habil de funcionamiento de REpIER sino que al integrarse en un programa de vigilancia de enfermedades
cronicas de baja prevalencia, que funcione junto a otros programas de vigilancia existentes y de ese modo
aprovechar la existencia del Sistema de Vigilancia Epidemioldgica de Andalucia (SVEA) con sus niveles de
Servicios Centrales, Delegacion Provincial, Distritos Sanitarios y Servicios de Medicina Preventiva hospitalaria,
integrando este programa en el ambito de la Salud Publica.

La participacién de Consejerias de Salud de otras Comunidades Auténomas, asi como la del Instituto de
Salud Carlos Ill y otros grupos especificos, entre ellos el de tumores raros coordinado por la Escuela Andaluza
de Salud Publica, posibilita el funcionamiento en red y apoyo institucional. La colaboracion de FEDER v otras
asociaciones de enfermos implicadas permite valorar aspectos del problema no estrictamente sanitarios.

REPIER inicia sus tareas en 2003. En Andalucia de forma efectiva los ultimos cuatro meses del afo, por
distintas razones. Ello significa que la mayor parte de la tarea esta por hacer en los dos afos siguientes. Sin
embargo podemos presentar este libro como primera aproximacion al problema y factor de motivacion de
personal sanitario implicado.

Otros objetivos que teniamos planteados para 2003 han sido tener un listado revisado de ER segin
criterios establecidos, en cooperacion con el resto de REpIER, tener un listado de fuentes de informacion
posibles sobre ER, obtener datos iniciales de aproximacion a la prevalencia y tendencia temparal de las ER en
Andalucia, presentar REpIER a la red de vigilancia epidemiologica y acercarse a clinicos implicados en la
atencion de ER en algunas provincias, iniciar la colaboracion con FEDER, participando en una reunion anual de
la misma, y planteando un convenio conjunto con la Consejeria de Salud,

Para este afio 2004, ya con mas tiempo real de trabajo, se pretende, en base a objetivos comunes de
REpPIER, los siguientes objetivos:

* Mejorar el conocimiento de las ER en Andalucia, mediante andlisis de fuentes de informacion y registras
no analizados en la fase anterior y comparacion de los datos obtenidos con los del resto de CCAA.

* Generar una base de datos de recursos sanitarios por grupo de ER -servicios hospitalarios existentes,
referentes clinicos, laboratorios, programar visitas por provincia para contactar con estas unidades vy
establecer un grupo asesor sobre ER que pueda abordar aspectos concretos.

e Hacer accesible la informacion sobre ER a través de la Intranet profesional del SSPA y a través de Internet.
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* Facilitar la formacion e investigacion sobre ER entre profesionales del Sistema, potenciando las
posibilidades que la Consejeria ofrece a través de las convocatorias oficiales de becas de investigacion y
formacion.

e Difundir las guias clinico-epidemiologica existentes sobre las ER mas importantes.

e [stablecer herramientas de vigilancia para las ER priorizadas o centinela.

* Tener criterios para el establecimiento de registros de ER.

* Aplicar el Convenio conjunto con FEDER y participar en las principales reuniones sobre ER.

En definitiva son objetivos ambiciosos, pero factibles al enmarcarse en los recursos y el funcionamiento
cotidiano de la Red de Vigilancia Epidemiologica.
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ANEXO. GRUPOS INTEGRANTES DE LA RED EPIDEMIOLOGICA DE INVESTIGACION EN
ENFERMEDADES RARAS (REPIER)

GRUPO 01: Andalucia
Direccion General de Salud Publica y Participacion. Consejeria de Salud.

GRUPO 02: Aragon
Instituto Aragonés de Ciencias de la Salud.

GRUPO 03: Asturias
Direccion General de Salud Publica. Consejeria de Salud.

GRUPO 05: Canarias
Direccion General del Servicio Canario de Salud. Consejeria de Sanidad y Consume de Canarias.

GRUPO 06: Cantabria
Direccion Regional de Salud.

GRUPQ 08: Castilla-La Mancha
Direccion General de Salud Publica. Consejeria de Sanidad.

GRUPO 09: Cataluna
Direccion General de Salud Publica. Departamento de Sanidad y Seguridad Social.

GRUPO 10: Valencia
Direccion General para la Salud Piblica. Conselleria de Sanidad.

GRUPO 11: Extremadura
Hospital Infanta Cristina. Servicio Extremeno de Salud.

GRUPO 13; Madrid
Instituto de Salud Publica de la Comunidad de Madrid.

GRUPQ 17: La Rioja
Direccion General de Salud y Consumo. Consejeria de Salud y Servicios Sociales.

GRUPO 20: Grupo Tumores Raros
Escuela Andaluza de Salud Publica (EASP). Consejeria de Salud. Junta de Andalucia.

GRUPQ 21: Grupo de Investigacion Terapéutica sobre Enfermedades Raras (GITER)
Facultad de Farmacia. Universidad de Barcelona,

GRUPO 22: Centro de Investigacion sobre Anomalias Congénitas (CIAC),
Instituto de Salud Calos lIl.

GRUPO 23: Centro de Investigacion sobre el Sindrome del Aceite Toxico y Enfermedades Raras (CISATER).
Instituto de Salud Carlos Ill.

GRUPO 24: Fundacion Jiménez Diaz (FJD)
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2.1. CONJUNTO MiNIMO BASICO DE DATOS AL ALTA HOSPITALARIA DE ANDALUCIA

Enric Duran Pla

Javier Guillén Enriquez
Migue! Angel Pastor Garcia
Elisa Rodriguez Romero

METODOLOGIA ANALISIS CMBD

En este capitulo se presenta la explotacion de los datos del CMBD (Conjunto Minimo Basico de Datos al Alta
Hospitalaria)* de Andalucia y pretende ser una aproximacion a la situacion de las enfermedades raras en la CA.
La falta de informacion y de datos sobre enfermedades poco comunes 6 raras ha hecho interesante la
elabaracion de este analisis.

Se han considerado los Ultimos 4 anos (1999-2002), el estudio esta realizado por afos y en su periodo
completo, en los cuales se han obtenido nimero de casos y calculado tasas.

MATERIAL Y METODOS
Datos

Los datos se han obtenido de las peticiones realizadas al CMBD, mediante una lista de codigos de la
Clasificacion Internacional de Enfermedades 9* Revision, Modificacion Clinica (CIE-S-MC), de las enfermedades
consideradas, provisionalmente, como enfermedades raras susceptibles de ser analizadas en las bases de
datos del CMBD por REpIER. En esta lista no estan incluidas las enfermedades infecciosas, neoplasicas ni las
dismorfologias congénitas, estas dos ultimas tienen su grupo especifico de estudio en la red REpIER.

Se recibieron bases de datos para cada ano, donde las variables utilizadas para su posterior tratamiento
fueron el Codigo de Hospital, Namero Historia Clinica, Sexo, Edad, Residencia, Fecha de Alta, Circunstancia de
Alta, Diagnostico Principal (C1), Otros Diagnésticos (C2, C3, C4, C5, C6, C7, C8, C9, C10) y Estancia.

Como pablacion de referencia se ha utilizado la "proyeccion de la poblacion de Andalucia 1998-2051,
escenario medio” realizada por el IEA y que publican en su web.

Tratamiento de los datos

De los datos obtenidos se cred un identificador para controlar los ingresos de un mismo paciente por afo
y hospital. Para ello se concateno en una nueva variable el Codigo de Hospital y el N° de Historia Clinica, y a
partir de ahi se fue obteniendo una sola representacion por individuo, siendo un factor incontrolable el hecho
de gue una misma persona ingrese en diferentes hospitales en el mismo ano.

Para la obtencion de una dnica representacion por individuo se ordenaron los registros por fecha de alta y
se eliminaron duplicados, quedandonos con el registro correspondiente a la primera fecha de alta. Previamente,
para cada individuo, se sumaron los dias de estancia de todos los ingresos del ano. De esta forma tenemos un
solo registro para cada individuo con las estancias totales a lo largo del afo en dias v el resto de variables men-
cionadas anteriormente.

Para ver los resultados por cddigos de enfermedades y no por individuos y asi obtener algo parecido a la
definicion de prevalencia anual, definimos lo que llamamos Minima Ndmero de Casos Anuales, que no s mas
que el numero de casos de cada Enfermedad Rara. Para ello se extrajeron del conjunto de variables C1 a C10
de cada registro los codigos correspondientes a ER asi como el hecho de que fuesen diagnosticadas como
causa principal o no, teniendo de esta forma en la base de datos en cada registro una ER.

*Sistema de Informacién CMBD. Servicio de Producto Sanitaric. Subdireccion de Asistencia Especializada y Gestion
Sanitaria. Servicios Centrales. Servicio Andaluz de Salud,



Para el analisis y tratamiento definitivo de los datos, las variables de trabajo utilizadas fueron el Identificador,
Codigo CIES, Principal (variable dicotémica SI/NO que indica si la ER fue |a causa principal del ingreso o no),
Sexo, Edad, Residencia, Fecha de Alta, Circunstancia de Alta y Suma de Estancias.

Para el tratamiento del periodo correspondiente a 1999-2002 la metodologia consistié en anexar los datos
obtenidos de cada ano en una misma base de datos, a la cual se le aplicaron los mismos procedimientos que
a los datos anuales.

Indicadores

Minimo Numero de Casos (MNC): Resultante de calcular el numero de casos segun altas hospitalarias por
afno para cada enfermedad ¢ grupo de enfermedades.

Tasas por 10.000 habitantes. Calculadas como el cociente entre el MNC de un afio concreto y la proyeccién
de la poblacion 1998-2051 referida a 1 de Enero del afo posterior al afo considerado para el MNC. Para el
calculo de la tasa MNC para el periodo se ha utilizado la poblacion media del periodo.

Limitaciones

EI CMBD es un regisro de altas hospitalarias por lo que aquellas enfermedades que, por sus caracteristicas
clinicas, no requieran hospitalizacion estaran infrarepresentadas.

Diferentes enfermedades raras pueden estar agrupadas bajo un mismo cadigo CIE-S. Algunas enfermedades
raras se les asigna el mismo codigo CIE-9 que a otras enfermedades de alta frecuencia, en estos casos se ha
optado por excluirlos de la lista de cadigos a analizar.

PRESENTACION DE RESULTADOS

La presentacion de resultados es referida siempre al periodo de 4 afios 1999-2002 y para grupos de
enfermedades raras segin CIE S.

Se muestran tablas con informacion de MNC por provincias y para toda Andalucia, contemplanda ademas
una columna de otros donde se engloban los residentes en el resto de Espaia, en el extranjerc o con errores
de codificacion de residencia. Las tasas se muestran por provincias y para toda Andalucia.

Las estancias medias de hospitalizacion se tabulan en dias considerando diagnéstico principal y el resto de
diagnosticos, asi como el minimo y maximo observado.

En las tablas con distribucion de MNC por Género y Grupos de Edad cabe destacar la no tabulacion de los
individuos cuyo sexo no estuvo bien codificado, representando estos una parte infima del total de casos.
Ademas se presentan datos desagregados referidos al Género y Grupo de Edad segin grupos de enfermedades
por codigo y nombre de la enfermedad en los que se han obtenido datos, estando expresado explicitamente
los casos en donde no se encontraron individuos.
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RESULTADOS GENERALES

A continuacion presentamos los resultados del analisis del Conjunto Minimo Bésico de Datos al Alta
Hospitalaria de Andalucia, en el periodo 1999 a 2002, agrupados por sistemas afectados (Tabla 1).

Tabla 0.1. Resultados por sistemas

1999 2000 2001 2002 1999 . 2002

N 10,000 N° 10000 N" O 100001 N 10000 A" 1600

I - Enfermedades Endocrinas | 1.372 188 | 1.49] 204 | 1415 1,93 [494 203 S.014 6,85
Il - Trastornos metabolicos 1.935 2.66 | 2.061 282 | 2208 3,01 | 2338 .3.18 7400 10,11
Il - Sangre 4.619 634 | 5314 727 | 5310 7.24 | 5387 .2 18294 24 98
IV - Sistema nervioso 3.055 4,19 | 3232 442 ]| 3102 423 | 3.151 4728 11.253 1537
V - Trastornos oculares 156 0.21 167 023 142 (19 161 0,22 606 0,83
VI - Sisterma circulatorio 534 0.73 582 0,80 608 083 635 (.86 2.007 2,74
VII - Aparato respiratorio 33l 048 399 0,55 368 0.50 351 048 1.227 1,68
VI - Aparato digestivo 2,143 294 | 2427 332 1 2510 342 | 2634 358 0.500 13,10
IX - Genitourinario 2.242 308 | 2495 341 | 2586 353 | 2.638 358 0840 1244
X - Piel y tejido subcutanco 315 043 324 0.44 203 040 203 0,40 1.143 1,56
XI - Aparato osteomioarticular | 1.808 248 | 1920 2,63 | 1.988 271 | 2.057 2,79 6.342 8,66
TOTALES 18530 2544 (20412 2795 [20.530 2799 |21.139 28.72 72716 99,31

Estos datos indican que anualmente se atienden, como minimo, en los hospitales pablicos de la Comunidad
una media de 20.173 personas/ ano afectadas por alguna de las ER estudiadas (310 codigos de la CIE-3-MC),
lo que supone una tasa de 27,89 enfermos por 10.000 habitantes. Podemos observar asimismo que el nimero
de enfermos atendidos crece anualmente en el periodo estudiado, pasando de 18.530 en 1999 2 21.139 en
2002 (Grafico 1). EI nimero total de enfermos atendidos en los 4 afios es de 80.611, eliminando del analisis
sucesivos ingresos hospitalarios de la misma persona en los 4 afos serian 72.716 enfermos.

Grafico 0.1. Evolucion anual
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1. TRANSTORNOS DE LAS GLANDULAS TIROIDES Y PARATIROIDES

TABLA 1.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002.

Almeria  Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla  Andalucia  Otros

1999 20 71 36 62 43 22 57 119 430 31
2000 23 79 35 73 31 34 87 122 484 15
2001 26 75 44 76 37 45 93 125 521 14
2002 36 86 54 69 38 49 116 180 628 13
1999-2002 94 273 149 243 134 131 324 481 1829 68
Fusnte:CMBEDA

TABLA 1.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia.1999-2002.

Almeria Cadiz Cordoba  Granada Huelva Jaén Malaga  Sevilia  Andalucia
1999 0.39 0.64 0,47 0,77 0,94 0,34 0,45 0,69 0,59
2000 0,44 0,71 0,46 0,90 0,68 0,53 0,62 0,70 0,66
2001 0,50 0.67 0,57 0,94 0,81 0,70 0.73 0,72 0,71
2002 0,68 0,77 0,70 0,85 0,83 0,76 0,81 1,03 0.85
19992002 1,80 2,44 1,94 3,00 293 203 2% 2,77 2,50
Fuentz:CN30A
GRAFICO 1.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 1.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
500
400
300
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TABLA 1.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnastico Principal 11,80 0 671
Tocos los Diagnosticos 14,81 0 671
Fuente:CNMBDA
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TABLA 1.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002.

Grafico 1.3, MNC por Grupos de Edad y Género 1999- 2002
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TABLA 1.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

<t lal4 15829 30344 45253 EQ0g 4 >:75
H AV

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lald 15a29 30ad44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
RBocio Toxico Difuse / 242.0 H 1 1 2 4
i - 2 12 2 1 17
Hipotiraidismo Cangenito / 243 H 29 14 4 3 2 2 54
M 41 18 ) 10 6 4 3 91
Tiroiditis Linfocitica Cranica / 245.2 H 7 9 15 11 16 3 61
M 23 64 157 144 106 24 518
Hiperparatiroidismo (Enfermedad Osea de H 14 41 73 79 39 246
Von Recklinghausen) / 252.0 M - 2 24 66 240 305 92 729
Hipoparatiraichsma / 252.1 H 1 2 5 8 10 13 13 52
M 2 5 15 29 34 24 16 125

Fuante:CHBDA
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2. TRANSTORNOS DE LA GLANDULA PITUITARIA Y SU CONTROL HIPOTALAMICO

TABLA 2.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia

1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba  Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1929 14 62 27 38 8 10 32 30 221 19
2000 20 78 98 37 7 17 44 32 333 16
2001 23 78 48 31 14 14 42 39 287 8
2002 25 62 28 38 11 13 45 40 262 6
1899-2002 72 246 170 122 36 46 135 122 949 41
Fuente:CMEDA

TABLA 2.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia

de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla  Andalucia

0,18 0,15 0,26 017 0.30
015 026 0,35 0,18 0,46
031 022 033 0,22 0,39
024 0,20 035 0,23 0,36
0,79 0,71 1,07 0,70 1,30

1999 0,27 0.56 0,35 0,47
2000 0,39 0,70 1,28 0.46
2001 0,44 0,70 0,60 0,38
2002 0,47 0,55 0,36 0,47
19932002 1,38 2,20 2,21 1,51
Fuanta:CMBDA

GRAFICO 2.1. Total MNC 1999-2002

GRAFICO 2,2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

2,50

TABLA 2.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Dizgnastice Principal 5,94 0 71
Todos los Diagnosticos 14,23 0 233

Fuonta:CMBDA
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TABLA 2.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 2.3, MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

Sexo <1 l1lal4 15a29 30ad44 45a59 60a74 >=75
H 0 129 45 64 57 69 20
M 6 93 85 154 122 109 37
Fuente:CMEDA
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TABLA 2.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <l lal4 15a29 30ad4 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Acromegalia v Gigantismo / 253.0 H 6 7 8 13 8 2 44
M 2 2 5 9 9 11 3 41
Olras Hiperfunciones (Sindrome de H - 1 4 10 6 3 1 25
Forbes Aibright) / 253.1 M 1 10 49 94 Z25 5 - 184
Panhipopitituanismo / 253.2 H 11 9 30 21 36 14 121
) 3 ) 10 28 53 69 24 193
Enanismo Pituitarip / 253.3 H - 102 5 1 2 1 111
N 71 4 3 5 3 86
Otros Trastornos de la Glandula H 9 20 15 15 21 3 83
Pituitaria / 253.4, 253.8 M 4 17 20 30 21 10 102

Fuente:CMEDA
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Aproximacion o fa Situacion de las Enfeemedades Rarus en Andalucia

3. TRASTORNOS DE LAS GLANDULAS ADRENALES

TABLA 3.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaen Malaga Sevilla Andalucia  Otros

1999 25 66 37 76 28 31 60 80 403 39

2000 29 73 40 71 23 40 54 93 423 14

2001 28 76 40 64 24 28 43 o8 401 12

2002 28 95 46 63 31 34 50 90 437 12

19992002 86 240 133 214 89 114 178 303 1357 73
Fuente:CMBDA

TABLA 3.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia

1999 0,49 0,59 048 0,94 062 048 048 0,46 0,55
2000 0,56 0,65 0,52 0,88 050 062 043 0,54 0,58
2001 0,54 0,68 0,52 0,79 053 043 0,34 0,56 0,55
2002 0,53 0,85 0,60 0,77 068 053 0,39 0,51 0,59
1999-2002 1,65 2,15 1,73 2,64 195 1,77 141 1,74 1,85
Fuentz:CM30A
GRAFICO 3.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 3.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
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TABLA 3.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostico Principal 16,15 0 146
Tados los Diagnostices 20,90 0 719

Fuente:CMBOA
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TABLA 3.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 3.3. MNC por Grupos de Edad y Género 1995.2002

250
200 Sexo <1 1al4 15a29 30a44 45a59 60a74 >=75
H 18 48 54 87 84 170 86
sl Mmoo 21 70 &9 181 201 214 107
d Faente: CMEDA
100
50 v
. % &
<1 fa14 15229 30as4 45389 60u7Ts =75
85 OM Anos
TABLA 3.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <l 1lal4 15a29 30ad44 45a59 60a74 =75 TOTAL
Sindrame de Cushing / 255.0 H 1 17 17 38 22 45 13 153
M 2 24 48 107 106 83 16 386
Miperaldostercnisma / 255.1 H 4 8 4 13 24 32 10 95
M 1 5 8 14 30 16 14 88
Trastornos Adrencgenitales / 255.2 H 7 7 3 3 - 2 - 22
[ 12 36 17 8 5 2 1 81
Insuficlencia Corticoadrenat / 255.4 H 6 16 30 33 36 91 63 275
I 6 5 15 51 60 112 76 325
Hiperfuncion Medulozdrenal / 255.6 H - - - - 2 - - 2
1] - 1 1 1 3
Fuznte:CHBDA




4. OTROS TRANSTORNOS GLANDULAS ENDOCRINAS

TABLA 4.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla  Andalucia Otros

1099 5 39 11 15 12 33 31 22 168 61
2000 5 49 12 17 12 45 37 18 195 11
2001 4 37 9 13 11 34 36 22 166 ]
2002 6 26 14 8 6 20 26 25 131 5
19932002 19 141 42 44 39 126 122 a3 616 81
Fuente:CNMBDA

TABLA 4.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén WMalaga  Sevilla Andalucia

1999 0,10 0,35 0,14 0,19 026 051 025 0,13 0,23
2000 0,10 0,44 0,16 0.21 02 070 0,29 0,10 0,27
2001 0,08 0,33 0,12 0,16 024 053 028 0,13 0,23
2002 0,11 0,23 0,18 0,10 0,13 031 020 0,14 0,18
1999-2002 0.36 1,26 0,55 0,54 085 195 0,97 0,48 0,84

Fuente:CMBDA

GRAFICO 4.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 4.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
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TABLA 4.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnéstico Principal 5,52 0 14%
Todos los Diagnasticos 9,12 0 216
Fuente:CHIBDA




Epidemiolegia de lus Enfermedades Ravas en Andalucin

TABLA 4.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 4.3. MNC por Grupos de Edad y Génerp 1999-2002

350
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TABLA 4.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1al4 15329 30344 45a58 60a74 =75 TOTAL
Anormalidad en la Secrecian H - - - 2 3 6 - 11
de la Gastrina / 251.5 I - - - 1 3 2 . )
Sindrome de Stein Leventhal / 256.4 H - - - . - - - 0
M 1 25 313 167 15 2 4 527
Sindrome de Reifenstein y Otras H 1 5 7 12 6 7 3 41
Hipofuncionas Testiculares / 257.2 I - 1 - - 1
Feminizacion Testicular y Otras H 1 - 2 3
Disfunciones Testicufares / 257.8 % 1 5 1 - 7
Sindrome de Wermer /258.0 H - - 1 1 2
I 2 1 1 4
Sindrome de Schmidl, sindrome H 1 1 3 3 8
de Lloyd / 258.1 I - 1 2 4 2 9
Sindrome Carcinaide / 259.2 H - 1 - 5 2 2 10
M - - 4 1 3 4 4 18
Enanismos no clasificados bajo H - 2 1 1 2 3 9
olros conceptos / 259.4 M 3 6 1 4 2 1 17
Otres Trastornos Endacrinos Especificos H 3 3 1 2 - 9
{ Sindrome de Werner, Progeria | / 259.8 ] - 1 4 3 2 - 2 12

Fuente:CM3DA

]
(%]
=)

‘



I TRASTORNOS
METABOLICOS Y
DE INMUNIDAD



{proximacion a la Sttacian de los Enfermedades Raray on Andalocia

5. TRASTORNOS DEL TRANSPORTE Y METABOLISMO DE AMINOACIDOS

TABLA 5.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 9 16 28 14 9 57 11 34 178 11

2000 7 19 22 21 6 56 17 31 179 3

2001 9 16 42 13 4 53 12 18 167 5

2002 6 12 16 18 4 42 10 32 140 5

1999.2002 27 54 84 62 22 191 48 95 583 22
Fuente:CMEDA

TABLA 5.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga  Sevilla Andalucia
1999 0,18 0,14 0.36 0,17 0,20 0,88 0,09 0,20 0,24
2000 0,13 0,17 0,29 0,26 0,13 087 013 0,18 0,24
2001 0,17 0,14 0,55 0,16 0,09 0,82 0,09 0,10 0,23
2002 0,11 0,11 0,21 0,22 0,09 0,65 0,08 0,18 0,19
1999-2002 0,52 0.48 1,09 0,77 048 29 038 055 0,80
Fuente:CMEDA
GRAFICO 5.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 5.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
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TABLA 5.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002
Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostica Principal 8,17 0 298
5 los Diagadsbcos 11,97 0 298
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TABLA 5.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 5.3. MNC por Grupos de Edad y Géncro 1999-2002

Sexo <1 1ald 15a29 30ad4 45259 60a74 »=75

H 114 91 9 15 37 71 24

M 90 58 15 9 13 32 27

Fuente:CNED)
g le 1sa 3::: 45253 BOa7e =75
TABLA 5.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Geénero. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lald4 15a29 30244 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Trastornas del Transporte de H 2 11 3 1 3 2 1 23
Aminoacidos / 270.0 M 1 2 4 1 1 2 3 14
Fenilcetonuria / 270.1 H 11 5 - 16
W 9 3 3 - - 15
Otros Trastarnos del Metabalismo de H 4 3 - 2 5 6 20
Amingacidos Arométicos 270.2, 270.5 M 1 8 3 1 < 3 3 23
Trastornos del Metabolismo de H 3 4 7 7
Aminoacidos de Cadena Ramificada 270.3 I 3 5 - - - - 8
Trastomos del Metabolismo de H - 1 1 3 3 2 - 10
Aminoécidos Suliurados / 270.4 M 4 2 3 3 4 16
Trastarno del Matabolismo del H 4 3 3 8 24 59 21 122
Ciclo Uréico / 270.6 M 2 3 - 2 4 24 21 56
Otros trastornos del Metabolismo H 88 64 2 1 2 2 1 160
de Aminoacidos / 270.7, 270.8 M 70 33 1 2 - 1 - 107
Trastorno no especificado del H 2 - - - - - 1 3
Matabolismo de los Aminoacidos 270.9 W 2 1 - - 2 - 5

Fuante:CHMBDA
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6. TRASTORNOS DEL TRANSPORTE Y METABOLISMO DE LOS CARBOHIDRATOS

TABLA 6.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 2 5 2 3 4 3 8 5 32 5
2000 2 18 3 2 3 2 5 9 44 5
2001 . 14 4 3 7 6 34 2
2002 - 26 3 2 - - 3 4 38 3
19992002 4 56 7 8 7 g 13 24 128 14

Fuente:CMBDA

TABLA 6.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1959 0,04 0,04 0,03 0,04 0,09 0,05 0,06 0,03 0,04
2000 0,04 0,16 0,04 0,02 0,07 0,03 0,04 0,05 0,06
2001 0,00 0,13 0,05 0,04 0,00 011 0,00 0,03 0,05
2002 0,00 0,23 0,04 0,02 0,00 0,00 0,02 0,02 0.05
19982002 0,08 0,50 0,09 0,10 0,15 0,14 0,10 0,14 0,17
Fuente:CMEDA
GRAFICO 6.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 6.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

TABLA 6.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimao Maximo
Diagnostica Principal 17,23 1 56
Todos los Disgndsticos 14,92 0 163
Fuente:CHEDA
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Epidentiologia de las Enfermedades Ravas en Andalicia

TABLA 6.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafica 6.3, MNC por Grupos de Edad y Ganero 1999-2002

Sexo <1 1al4 15a29 30a44 45a59 60a74 =75
H 9 23 8 8 7 14 4
Mo 10 5 3 8 13 14 15
Fuente:CMBDA
<1- .M'&a;’d 15a 23 3:::: 45289 &0a74 =75
TABLA 6.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lald 15229 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Glucogenosis / 271.0 H 4 13 5 6 1 - 29
{ 4 3 2 1 2 1 13
Galactosemia / 271.1 H 2 1 - 1 2 3 9
M 1 - - 1 2 - 4
Intolerancia Hereditariz a H 1 1 - 1 1 -
|a Fructosa / 271.2 1 1 1 - - 2
Otros Trast. Especificados del transp. y H 3 8 1 2 2 1 17
WMetab, de Carbohidratos 271.4, 271.8 v 3 2 1 2 2 3 13
Trastornos NOS def trasporte y - - 1 - 4 7 3 15
Metabafismo de CH / 271.9 [ 1 1 3 10 10 11 36

Fuente:CMBDA
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7. TRASTORNOS DEL METABOLISMO LIPOIDE

TABLA 7.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 5 22 123 19 10 2% 38 51 297 16
2000 7 31 142 27 22 48 43 42 362 7
2001 9 46 229 22 13 48 25 37 429
2002 8 31 365 27 9 71 28 48 587 7
19992002 25 109 743 83 51 184 120 167 1482 36
Fuenta:CMBOA

TABLA 7.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1999 0,10 0,20 1,60 0,24 0,22 0,45 0,30 0,30 0,41
2000 013 0.28 1,85 0,33 0.48 0.74 0,34 0,24 0,50
2001 0,17 0,41 2,88 0,27 0,28 0,74 0,20 0,21 0,58
2002 0,15 0,28 4,75 0,33 0,20 1,10 0,22 0,27 0,80
18982002 0,48 0,58 9,67 1,03 1,12 2,85 0,95 0,96 2,02
Frente:CMBDA
GRAFICO 7.1, Total MNC 1999-2002 GRAFICO 7.2. Tasa MNC por 10.000 Hab, 1999-2002
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TABLA 7.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo _ Maximo
Diagnostico Principal 12,11 Q 233
Todos los Diagnosticas 13,91 0 358
Fuent=:CRBDA
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Epidemolomia de las Enfermedades Raras en Andaluoia

TABLA 7.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 7.3, MINC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

Sexo <1 1ald 15a29 30a44 45a59 60a74 =75
H - 19 24 98 248 314 101
] 6 6 29 77 155 288 152
Fuente:CMBDA
P ] |-
<1 1a14 15329 30add 25353 80a74 =»=75
BH BM Afos
TABLA 7.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lal4d 15a29 30a4d44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Hiperquilomicranemia / 272.3 H 1 1 4 8 10 3 27
M 1 2 1 1 3 11 7 26
Carencias de Lipoproteinas / 272.5 H 1 2 3 5 5 1 17
M 1 3 1 5 1 4 15
Lipodistrofia / 272.6 H 3 5 17 11 5 - 41
M 1 11 40 50 28 4 134
Lipidosis / 272.7 H 12 8 12 7 5 2 46
M 3 3 6 5 6 3 4 30
Otros Trastornos del Metabolisma H 2 8 62 217 289 95 673
Lipaide / 272.8 M 1 8 30 91 245 133 508

Fuente:CMBDA
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8. TRASTORNOS DEL METABOLIMO DE PROTEINAS

TABLA 8.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga  Sevilla Andalucia Otros

1999 14 48 40 66 36 18 58 94 374 48
2000 14 99 42 53 19 28 80 124 459 19
2001 36 152 49 55 31 56 75 136 550 17
2002 50 130 75 50 44 58 83 148 638 14
1999-2002 101 348 185 197 118 142 256 415 1762 95
Fuente:CMBDA

TABLA 8.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia

1999 0,27 0,43 0,52 0,82 0,79 0,28 0,46 0,54 0,51

2000 0,27 0,89 0,55 0,66 0,42 0,43 0,63 0,71 0,63

2001 0,69 1,36 0.64 0,68 0,68 0,87 0,59 0,78 0,80

2002 0,95 1,16 0,98 0,61 0,96 0,90 0,65 0,85 0,87
1999-2002 1,94 3,11 241 2,43 2,58 2,20 2,03 2,39 2,41

Fuente:CMBDA
GRAFICO 8.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 8.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
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TABLA 8.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Dizgnastico Principal 22,06 0 98
Tedos los Diagnosticos 22,23 0 285
Fuente:CMBDA




400
350
300
250
200
150

100
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TABLA 8.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafica 8.3. MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

Sexo <1 1ald 152329 30a44 45a59 60a74 »=75
H 17 28 22 87 135 344 302
Mo 13 25 37 61 112 297 376
Fuente:CMBDA
g lEgd 153 3:;: 45385 E0a7e >-75‘
TABLA 8.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <l lald 152329 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Hiperganmmaglobulinemia H 2 1 6 5 13 9 36
Policlonal / 273.0 M - 3 1 6 4 12 13 39
Paraproteinemia Monoclonal / 273.1 H 1 1 1 19 43 133 123 321
M - 1 1 11 31 132 131 307
Otras Paraproteinemias H - 5 6 15 7 33
(Crioglobufinemia ) / 273.2 M 2 7 14 29 12 64
Macroglobulinemia / 273.3 H 1 1 1 10 22 24 59
[ 16 21 37
Otras Trastornos del Metaboismo H 15 25 19 56 71 161 139 486
de Proteinas Flasmaticas [ 13 21 33 37 63 108 199 474

(Atransferrinemia Congénita,

Bisalbuminemial / 273.8

Fuente:CMBDA
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9. TRASTORNOS DEL METABOLISMO MINERAL

TABLA 9.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga  Sevilla Andalucia Otros
1939 25 56 48 32 28 16 54 66 326 15
2000 33 60 56 32 15 26 53 54 329 16
2001 32 67 40 41 16 23 50 61 330 11
2002 31 56 28 28 9 16 41 o4 263 2
1999-2002 105 211 153 111 63 77 168 214 1102 43

Fuente:CHBDA

TABLA 9.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga  Sevilla  Andalucia
1999 0.49 0,50 0,63 0,40 0,64 0,25 0.43 0,38 0,45
2000 0,64 0,54 0,73 0,40 0,33 0,40 0.42 0,31 0,45
2001 0,61 0,60 0,52 0,51 0,35 0,36 0.39 0,35 0,45
2002 0,59 0,50 0,36 0,34 0,20 0,25 0,32 0,31 0,36
1999-2002 2,02 1,89 1,99 1,37 1,38 1,19 1,33 1,23 1,50
Fuente:CMBDA

GRAFICO 9.1. Total MNC 1999-2002

250

GRAFICO 9.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

TABLA 9.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias

Dizgnastico Principal

Todos los Diagnosticos

10,82
15,40

Minimo Maximo
0 133
0 156

Fuente:CHMBDA
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Epidemiologia de las Enfermedadey Raras en Andalucita

TABLA 9.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 9.3, MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

lald 15a29 30a4d44 45a59 60a74 >=75

Afos

Sexo <1
1 16
M 13

62
57

35
26

100
68

151 197 84
64 144 127

Feente:CNBDA

TABLA 9.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lal4d 152329 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Trastornos del Metabalismo H 1 5 11 49 89 111 13 279
del Hierro / 275.0 M 1 2 7 15 26 17 6 74
Irastarnos del Metzbatismo 8 10 9 3 30
del Cobre / 275.1 M 6 S 11 4 2 . 32
Trasternos del Metabolisma H 2 11 2 7 10 ) 6 47
del Fosforo / 275.3 I 5 16 2 14 8 9 6 60
Trastornos del Metabolismo H 13 38 12 35 49 77 65 285
del Calcio / 275.4 M 7 33 8 28 26 116 115 333

Fuante:CMBDA
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10. OTROS TRASTORNOS DEL METABOLISMO

TABLA 10.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla

Andzlucia Otros

1899 36 73 52 58 34 29 71 84 437 34
2000 31 81 46 50 27 46 74 87 442 17
2001 24 91 51 45 33 48 67 102 461 10
2002 36 77 49 63 47 40 78 97 487 7
19992002 111 266 167 189 125 144 259 310 1571 69
Fugnie:CMBOA
TABLA 10.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002
Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1599 0,70 0,66 0.68 0,72 0,75 0,45 0,57 0,45 0,60
2000 0,60 0,73 0,60 0,62 0,59 0,71 0,59 0,50 0,60
2001 0,46 0,81 0,66 0,56 0,72 0,74 0,53 0,59 0,63
2002 0,68 0,69 0,64 0,77 1,03 0,62 0,61 0,55 0,66
19992002 2,13 2,38 2,17 2,33 2,74 2,23 2,05 1,78 2,15
Fuents:CMEDA

GRAFICO 10.1. Total MNC 1999-2002
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GRAFICO 10.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

TABLA 10.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias

Minimo Maximo

Diagnastico Principal 18,30

Todos tos Diagnosticos 18,53

a 248
0 305

Feente:CMBDA
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TABLA 10.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 10.3, MNC por Grupos de Edad y Género

150
200 Sexo <1 1al4 15329 30a44 45a59 60a74 =75
H 34 156 164 125 150 205 75
" Moo41 130 143 120 93 137 65
100 Fuente:CMEDA
50
g <1 -HB;N;" 15328 3::;;4 4585‘9 Bda74 >=7.5
TABLA 10.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Genero. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <] l1ald 15a29 30ad44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Fibrosis Quistica / 277.0 H 17 94 56 18 1 3 189
[ 25 77 74 13 5 2 196
Trastornas en el Matzabolisma H 1 2 23 26 53 3 108
de Ias Porfirinas / 277.1 I - 11 13 4 7 1 36
Otros Trast. de la Purina y Pinmidina / 277.2 H 1 - 1 - 3
] 1 2 3
Amilowdosis / 277.3 H 2 11 23 46 ] 45 206
[\l 1 10 35 47 %6 45 234
Trastarnos en la Excrecion H 20 74 39 49 46 16 249
de la Bifirrubina / 277.4 M 6 15 27 29 10 13 10 110
Mucopolisacaridosis / 277.5 H 1 14 B 1 1 21
M 15 3 1 - 21
Olros Trastornos de Enzimas H 1 6 ) 2 37
Circulatonas / 277.6 2 3 11 10 4 33
Otros Trastornos Especificos del H 3 14 8 8 13 11 4 61
Metabolismo/ 277.8 ] 2 13 9 15 13 2 59
Trastornos No Especificos H 7 3 5 35
del Metabolismo / 277.9 M 8 5 7 37

Fuente:CREDA
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11. TRASTORNOS QUE IMPLICAN EL MECANISMO INMUNITARIO

TABLA 11.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaen Malaga Sevilla Andalucia Otros
1999 18 17 25 21 4 8 32 20 145 17
2000 21 27 23 21 14 14 38 16 174 5
2001 11 28 14 26 11 10 22 18 140 6
2002 12 19 15 19 7 17 31 24 144 3
1999-2002 50 70 55 65 30 40 94 60 464 29
Fuanta:CMBDA
TABLA 11.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002
Almeria  Cadiz Cordoba  Granada Huelva Jaén Malaga  Sevilla  Andalucia
1999 0,35 0,15 0,33 0,26 009 012 0,26 0.12 0.20
2000 0,40 0,24 0,30 0,26 0.31 0,22 0,30 0,09 0,24
2001 0,21 0,25 0,18 0,32 0,24 0,16 0,17 0,10 0,19
2002 0,23 0.17 0,20 0,23 0,15 0,26 0,24 0,14 0,20
16992002 0,96 0,63 0,72 0,80 0,66 0,62 0,74 0,35 0,63

Fuente:CMEDA

GRAFICO 11.1, Total MNC 1999-2002

100

75/

1,00

0,80

GRAFICO 11.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

0,60 V]

TABLA 11.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagndstico Principal 22,76 0 404
Tados los Riagnostices 20,60 0 404

Fuente:CNMEDA
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TABLA 11.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 11.3, MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

Sexo <1 1al4 15a29 30a4d44 45a59 60a74 =75

H 28 72 38 38 35 59 23
Mo16 39 34 23 30 35 22

Fuente:CMBDA

E N N
<t 13:44 16820 30a44 45eS50 6Cavd  >=75
mHa Afes

TABLA 11.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <l 1lal4 15229 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Hipogammaglobulinemia H 8 9 5 6 5 21 7 61
Ma Especificada / 279.00 M 3 5 2 3 10 11 14 48
Inmunadeficiencia igh Selectiva / 279.01 H 3 23 4 6 2 2 1 41
M 4 14 8 7 2 ) 41
Inmuncdeiiciencia igh! Selectiva / 279.02 H 1 1 1 1 4
M 2 1 3
Otras Deficiencias de Inmunoglobulinas H 1 5 2 2 4 16
Selectivas / 279.03 M 7 2 1 2 1 3 16
Hipogammaglobulinemia Congénita / 279,04 H 5 3 2 12
M 1 1 -
Sindrome de Hiper 1gM / 279.05 H 1 1 2
M 2 2
Inmunodeficiencia Variable Comdn / 279.06 H 2 6 6 1 37
M 2 7 6 4 24
Sindrome de di George H - 5
( Hipoplasia timica) / 279.11 I 4 1 - 5
Sindrome de Wiskott Aldrich / 279.12 H 3 4 - - 7
i - 1 1
inmunodeficiencia Combinada / 279.2 H 2 2 3 7
I - 0
Inmunodeficiencia No Especificada / 279.3 H 18 g 14 17 25 12 101
1 7 12 7 10 11 5 55

Fuente:CMBEDA

El Sindrome de Nezelof (279.13) no esta tabulzdo debido a que no se encontrarcn datos referentes a dicha enfermedad.
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12. ANEMIAS HEREDITARIAS

TABLA 12.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros
15999 22 96 65 64 66 32 97 172 614 92
2000 26 164 69 53 74 61 113 177 737 29
2001 31 186 59 55 84 61 126 197 799 22
2002 44 201 54 68 79 78 125 189 838 13
1995-2002 111 543 205 208 273 202 405 633 2580 156
Fuenia:CMBDA
TABLA 12.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002
Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1599 0,43 0.86 0,85 0,79 1,45 0,50 0,77 1,00 0,84
2000 0,50 147 0,90 0,66 1,62 0,95 0,90 1,02 1,01
2001 0,59 1.66 0,77 0,68 1,84 0,95 0,99 1,13 1,09
2002 0,83 1,79 0,70 0,84 1,72 1,21 0,88 1,08 1,14
1999-2002 2,13 486 2,67 2,57 598 313 3,20 3,64 3,52
Fuente:CMBOA

Inclafnei

GRAFICO 12.1. Total MNC 1999-2002

GRAFICO 12.2. Tasa MNC por 10,000 Hab. 1999-2002

6,00

5,00

0,00

TABLA 12.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnastico Principal 14,05 0 271
Todos los Diagndsticos 12,81 0 392
Fuente,CHMBDA
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TABLA 12.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 12.3. MNC por Grupas de Edad y Género 1999-2002

1
BH OM

Afes

. Sexo <1 l1alq4 15a29 30ad44 45a59 60a74 >=75
i H 26 201 160 155 149 225 107
Mo 22 163 410 472 210 262 173
Fuente.C MEDA
“ i i i 1
. e .
<1 1afd¢ 15a28 30add 45359 EQa T >=75

TABLA 12.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <l lal4d 152329 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Esferocitosis Hereditaria / 282.0 H 7 30 9 7 a4 6 2 65
M 12 26 14 13 9 11 2 87
Eliptocitosis Heraditaria /282.1 H 1 1 - 2
W - 1 1 2 1 5
Anamias por Trastornos del H 23 11 16 7 7 1 65
Metabalismo del Glutation / 282.2 I 3 5 6 2 4 4 24
Otras anemias Hemaliticas por H 4 4
Carencia de Enzimas / 282.3 i 1 1 1 1 B
Talasemias / 282.4 H 19 129 134 120 135 202 102 841
M 8: 11037 378 437 194 237 164 1521
Anemias Drepanocitica / 282.6 (282.60, 28261, H 3 2 5 10
282.62, 282.63, 282.64, 282.69) M 11 8 9 3 31
Otras Hemoglobinopatias / 282.7 2 2 3 4 11
M 1 1 2 1 5
Anemia Aplastica H 9 2 3 3 6 2 25
284.0 M 1 19 4 5 1 3 2 35




13. OTRAS ANEMIAS

TABLA 13.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1989 8 101 61 24 39 26 a4 59 363 41
2000 13 119 77 36 27 54 55 59 440 19
2001 31 115 29 31 29 38 66 66 405 20
2002 28 116 27 30 28 42 56 S0 418 10
1999.2002 68 416 182 99 113 144 185 233 1442 88

Fuentz:CMBDA

TABLA 13.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada  Huelva Jaén  Malaga Sevilla  Andalucia
1999 0,16 0,91 0,79 0,30 0,86 0,40 0,35 0,34 0,50
2000 0,25 1,07 1,00 0,45 0,59 0,84 0,44 0,34 0,60
2001 0,59 1,03 0,38 0.38 0,63 0.59 0,52 0,38 0,55
2002 053 1,03 0,35 0,37 0,61 0,65 0,44 0,51 0,57
19882002 1,31 3,72 2,37 1,22 2,50 2,23 1,47 1,34 1,97
Fuente:CMEDA
GRAFICO 13.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 13.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

4,00+

3,50

3,00

2,50

2,60

1,50

1,00

0,50
0,00

TABLA 13.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnastico Principal 17,52 0 135
Todos los Diagnosticas 17,49 0 204
Fuertz:CNVB0A
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TABLA 13.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 13.3. MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

<l lal4 15329 30a44 45a59 60a74 >=75
45 8 24 34 52 206 187
35 66 60 94 119 236 281
13DA
<'|A 1:1; a8 30ad2 45358 Blare >=7;
21 oM Afios
TABLA 13.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1ald 15a29 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Sindrome de PattersonKelly, Sdme, de Plumer- M 35 68 3 7 8 32 35 188
Vinson, disfagia sideropénica / 280.8 M 29 48 27 35 25 29 46 239
Anemia Periciosa / 281.0 H - - 1 4 11 24 38 78
1 - 2 3 10 18 41 76 150
Anemias Hemoliticas Adquiridas H 7 12 15 19 24 67 48 192
Auteinmunes / 283.0 M 5 10 23 28 53 100 61 280
Hemoglobinuria por Hemolisis de 3 2 1 2 . 3 18
Causas Externas / 283.2 M 1 2 f 9 7 1 26
Anémias Sideroblasticas / 285.0 H 3 6 3 3 7 76 63 16l
M 1 5 5 15 14 59 97 196

Fuenta:CMBDA




14. DEFECTOS DE LA COAGULACION

TABLA 14.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia  Otros
1999 50 204 78 115 76 221 128 141 1013 95
2000 63 318 60 121 98 348 149 145 1302 66
2001 72 317 60 106 102 130 123 203 1113 47
2002 91 271 88 129 107 139 118 250 1193 37
19992002 257 976 261 428 361 764 482 646 4175 240
Fuente:CMBDA
TABLA 14.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002
Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1993 0,87 1,83 1,02 1.43 1,67 3,43 1,02 0.82 1,39
000 1,21 2,85 0,78 1,50 2,15 5,40 1,18 0,84 1,78
2001 1,38 2,83 0,78 1,31 2,23 2,02 0,97 1,17 1,52
2002 1,72 2,41 1,14 1,59 2,34 2,16 0,93 1,43 1,62
1999-2002 4,93 8,73 3,40 5,29 7,90 11,85 3,81 3,71 5,70
Fuente:CMEDA
GRAFICO 14.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 14.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
1000 12,00
800 10,00
600 R
5,00
400
4,00
o 2,00
0 0,00
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TABLA 14.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnastico Principa 7,52 0 99
Todes ios Diagrosticos 15,94 0 485

Frente:CMBDA
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TABLA 14.4, Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 14.3, MNC por Grupos de Edad y Génera 1999-2002

Sexo <1 lald 15a29 30a44 45259 60a74 >=75
H 60 275 282 311 425 695 393
M 45 160 221 294 289 557 404
Fuznte:CMBDA
S e -.Sazz; 3:;:'4 5359 B)a74  >=75
TABLA 14.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1al4 15a29 30a4d44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Trastorno Congénito del Factor VIll / 286.0 H 8 64 63 40 22 16 6 219
[ 4 15 11 4 ) 2 42
Trastorno Congénito del Factor IX /286.1 H 1 11 11 3 1 1 30
M 2 3 1 1 - 7
Carancia Cangenita dei Factor X! / 286.2 H 4 1 2 1 2 1 11
M 2 3 3 1 12
Carencia Congénita de Oros Factores de I2 ? 16 23 14 7 27 13 102
Coagulacion / 286.3 [\ 11 19 26 18 10 5 89
Enfermedad de Von Willebrand / 286.4 H 2 29 17 24 16 14 13 106
M 1 14 37 42 23 9 4 130
Trastarno Hemarragico por Anticoagulantes H 3 14 30 72 184 95 398
circufatorios / 286.5 (] 5 25 61 75 226 137 529
Sindrome de Desfibrinizacidn / 286.6 H 29 73 71 76 114 189 130 682
1 25 66 67 77 70 122 94 521
Otros Defectos y Defectos No Especificos H 18 75 82 122 192 261 143 893
de la Coagulacion / 286.9 1 19 58 53 71 85 182 162 640

Fuente:CMBDA
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15. OTRAS ENFERMEDADES DE LA SANGRE

TABLA 15.1, MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002
Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros
1589 148 254 330 336 163 137 406 450 2224 177
2000 189 324 343 355 183 253 495 481 2627 94
2001 180 434 335 338 186 253 532 563 2821 83
2002 223 355 331 331 199 248 539 872 2798 80
1998:2002 673 1162 1131 1202 672 793 1768 1809 9210 404

Fuente:CMBDA

TABLA 15.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaen Malaga Sevilla  Andalucia

1999 2,88 2,28 4,30 4,17 3,58 2,12 324 2,60 3,05
2000 3,64 2,90 4,47 4,38 4,01 392 39 2,77 3,59
2001 3,44 3,88 4,36 4,17 4,07 392 420 3.23 3.85
2002 4,23 3,16 4,31 4,07 4,34 385 423 3,27 3,80
1999:2002 12,92 10,40 14,72 1485 1471 1230 1392 1040 12,58
Fueata:CMBDA
GRAFICO 15.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 15.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
17,50
1750
14,00

1400 ;

10,50
1050 0.3
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TABLA 15.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostico Principal 12,80 0 483
Todos los Diagnosticas 18,30 0 600

Fuente:CNEDA
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TABLA 15.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 15.3. MNC por Grupos de Edad y Genero 1959.2002
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TABLA 15.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Geénero. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <l lal4 15329 30a44 45a59 60a74 -=75 TOTAL
Pirpura Alérgica / 287.0 H 5 306 39 26 41 64 20 501
" 314 31 17 21 34 43 460
Defectos Cuatitativos de las H 1 1 4 7 5 4 22
Plaguetas / 287.1 M 5 8 7 6 2 28
Trombocitopenia Primaria / 287.3 H 24 219 68 76 78 126 87 678
1 11 195 148 141 93 188 119 895
Agranulocitosis / 288.0 H 69 279 276 391 588 %2 211 2776
M 48 233 240 458 747 811 231 2768
Trastornos Funcionales de Neutrofilos H - 6 1 1 2 2 12
Pelimorfonucleares/ 288.1 W 5 1 1 - 6 2 15
Anomalias Genéticas de los H 1 1 1 2 l 6
Leucqcitgs / 288.2 M 3 1 2 1 1 8
Hiperesplenismo / 289.4 H 7 12 96 213 185 45 558
i 3 11 23 84 148 62 331
Carencia de Seudocolinesterasa, H 2 §) 12 43 66 129 80 338
Mielofibrasis Idiopatica, 6 6 16 38 15 64 67 216

QO

Hipergammaglobulinemia / 286.8
E B

Fuentz:CMEDA
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16. DEGENERACIONES CEREBRALES

TABLA 16.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 76 30 71 68 49 4] 104 171 670 56
2000 63 114 82 75 47 56 117 199 753 31
2001 70 120 82 68 45 75 108 214 782 23
2002 71 113 79 70 37 87 120 174 751 28
1999-2002 247 387 241 239 153 222 381 654 2524 129
Fuente:CMBDA

TABLA 16.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1999 1,48 0,81 0,93 0,84 1,08 064 0,83 0,99 0,92
2000 1,21 1,02 1,07 0,93 1,03 0,87 0,93 1,15 1,03
2001 1,34 1,07 1,07 0.84 0,98 1,16 0,85 1,23 1,07
2002 1,35 1,01 1,03 0,86 0,81 1,35 0,94 0,99 1,02
1999.2002 4,74 3,46 3,14 2,95 3,35 3,44 3,01 3,76 3,45
FuenteCMEDA
GRAFICO 16.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 16.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

TABLA 16.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostica Principal 2461 0 468
Todos los Diagnosticos 28,16 0 579

Fuente:CNBDA

-65-




Epidemiologia de las Enfermedades Ravas en Andalucia
J 2

TABLA 16.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 16.3. MNC por Grupos de Edad y Género 1999.2002
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Fuente:CMEDA

TABLA 16.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1al4 15a29 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Leucodistrofia / 330.0 H 1 14 1 4 2 1 23
] 3 9 1 3 1 17
Lipidosis cerebrates / 330.1 H 2 1 2 5
M 2 2 1 5
Encefalomiopatia necrotizante, H 3 7 2 12
Ent. de Alper, Enf. De Leigh / 330.8 i 28 4 1 33
Enfermedad de Pick / 331.1 H 1 2 4 3 10
M 1 1 7. 4 13
Hidracefalo obstructivo/ 331.4 68 186 153 153 203 423 219 1405
M 34 111 11 99 160 287 193 995
Sindrome de Reye / 331.81 2 2 - - 4
M - 1 - 1
Ataxia cerebral / 331.89 H 2 - 6 10 23 20 61
M 4 1 3 8 20 27 63

Fuente:CMZDA
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17. OTRAS ENF. EXTRAPIRAMIDALES Y TRAST. ANORMALES DE LOS MOVIMIENTOS

TABLA 17.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros
1999 19 44 42 31 17 21 25 53 252 16
2000 22 55 48 41 12 17 33 52 280 10
2001 21 49 40 29 20 17 37 46 259 7
2002 26 50 25 33 19 11 45 58 267 5
1899.2002 78 173 142 126 a4 65 132 198 078 41

Fuante:CMBDA

TABLA 17.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
999 0,37 0,40 0,55 0,38 0,37 0.33 0,20 0,31 0,35
2000 0,42 0,49 0,63 0,51 0,26 0,26 0,26 0,30 0,38
2001 0,40 0,44 0,52 0,36 0,44 0,26 0,29 0,26 0,35
2002 0,49 0,45 0,33 0,41 0,41 0,17 0,35 0,33 0,36
1999-2002 1,50 1,55 1,85 1,56 1,40 1,01 1,04 1,14 1,34

GRAFICO 17.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
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TABLA 17.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Dizgndstico Principa 13,34 0 279
Todos los Diagnosticos 18,39 0 568
Fuante:CMBDA

- 67 -



Epidentiojogia de loy Enfermedades Raras en Andalucia

TABLA 17.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 17.3. MNC por Grupos de Edad y Genero 1999-2002

140

120

100

Sexo <1 lald 15a29 30add4 45359 60a74 »=75
i 45 56 67 89 70 124 81
M 35 36 50 66 60 133 107
Fuente:CMEDA

TABLA 17.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1al4 15a29 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Sindromes De Shy Drager, Hallervorde H - 1 1 4 26 11 50
Spatz, Déjérine-Thomas / 333.0 I - - 1 3 4 26 12 46
Mioclonus / 333.2 H 42 19 12 9 14 20 20 136

I 29 17 11 12 8 13 19 109
Corea de Huntington / 333.4 H 1 4 11 g 37

I 1 10 15 9 4 39
Distonia por Torsion Idiopatica / 333.6 H 2 4 16 4 2 28

[ 2 9 8 4 5 28
Blefarospasmo / 333.81 H 1 1 3 5

1 2 & 3 5 18
Disquinesia Orofacial / 333.82 H 1 2 2 5 4 14

1 1 1 4 2 17 34
Toriicalis Espasmodica / 333.83 H 1 1 3 1 6

[ 1 2 1 4
Otros Fragmentos de Distonia H 2 1 - 3
por Torsion / 333.89 [ - 1 1 1 3
Otras Enfermedades H 2 26 29 29 15 40 34 175
Extrapiramidales / 333.90 M 5 14 22 18 13 33 46 152
Sindrome de Hombre Rigids / 333.91 H 2 1 2 2 7

I 1 1 1 4 2 9
Sindrome de las Piernas H 4 12 14 20 18 5 71
Inquietas / 333.99 M 1 4 6 6 19 9 45

Fuente:CMBDA

-68 -



Aprroxinmcion a fa Siopacion de lax Enfermedadoy Rarax en dndalucia

18. ENFERMEDAD ESPINOCEREBELOSA

TABLA 18.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1989 11 9 10 12 9 2 10 18 8l 3
2000 2 14 8 8 4 8 17 23 84 3
2001 4 15 6 8 5 ) 11 23 78 1
2002 9 8 15 8 5 7 17 15 34 2
19992002 23 42 31 30 22 21 46 69 284 9

Fuente:CMBDA

TABLA 18.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1999 0,21 0,08 0,13 0,15 0,20 0,03 0,08 0,10 0,11
2000 0,04 0,13 0,10 0,10 0,09 0,12 0,13 0,13 011
2001 0,08 0.13 0,08 0,10 0,11 0,08 0,09 013 0,11
2002 0,17 0,07 0,20 0,10 0,11 0,11 0,13 0,09 0,11
19992002 D.44 0,38 0,40 0,37 048 033 0,36 0,40 0,39
Fuente:CMBOA
GRAFICO 18.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 18.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

TABLA 18.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnastico Principa 16,38 0 243
Todos los Diagnosticas 20,29 0 391
Fuenta:CMBDA
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TABLA 18.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 18.3, MINC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

Sexo <1 1lald4 15329 30ad44 45a59 60a74 >=75

H 1 36 17 28 29 53 14
M 2 16 8 20 21 35 12

Fusnta:CMBDA

<1 1314 15323 3Da44 45353 80a74 =75

|HEAM Anos

TABLA 18.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lald 15a29 30ad44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Ataxia de Frigdreich / 334.0 H - 2 6 12 2 1 - 23

2 1 4 7 2 1 1 16
Paraplejia Espastica H . 5 7 4 6 7 2 31
Hereditaria / 334.1 M 2 1 5 5 3 - 17
Degeneracion Cerebelosa Primaria / 334.2 H 4 7 15 2 28

[ 1 3 6 13 7 30
Otras Ataxias Cerebelosa y H - 20 3 7 10 30 8 78
No Espacificadas / 334.3 I 1 9 2 4 6 17 4 43
Ataxia Telangiectasia, Degeneracion H 1 9 1 1 4 2 18
CorticostriztalEspinal / 334.8 I 1 4 - - 2 1 . 8
Fuente:CNELA
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19. ENFERMEDADES DE LA MEDULA ESPINAL

TABLA 19.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 20 39 26 27 9 17 37 39 214 23

2000 26 63 30 41 6 21 45 56 289 10

2001 18 42 29 31 12 18 46 73 269 9

2002 15 41 37 31 19 17 58 74 292 8

19992002 66 151 99 110 42 67 167 204 807 48
Fuente:CMBDA

TABLA 19.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaen Malaga Sevilla Andalucia

1599 0,39 0,35 0,34 0,34 0,20 0,26 0,30 0,23 0,29
2000 0,50 0,57 0.39 0,51 0,13 0,33 0,36 0,32 0,40
2001 0,34 0,38 0,38 0,38 0,26 0,28 0,36 0,42 0,37
2002 0,28 0,37 0,48 0,38 0,41 0,26 0,46 0,42 0,40
1999-2002 1,27 1,35 1,29 1,36 092 1,04 1,32 1,17 1,24
Fuente:CMEDA
GRAFICO 19.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 19.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
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TABLA 19.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostico Principal 20,84 0 622
Todos los Diagnosticos 20,85 0 622

Fuznie:CMEDA
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TABLA 19.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género, Andalucia 1999-2002

Grafico 19.3. ,MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

250

Sexo <1 1al4 15a29 30a4d44 45a59 60a74 >=75

H 28 19 28 65 112 213 59
Mmo19 18 24 75 91 133 69

| Fuente:CMEDA

Afos

TABLA 19.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lal4 15a29 30a44 45a59 60a74 ->=75 TOTAL
Enfermedad de Werdnig-Hofffman / 335.0 H 22 6 3 - . - - 31
M 14 4 2 1 - - - 21
Enfermedad de Kugelberg:Welander / 33511 H 1 2 - - - 3
M 1 2 2 5
Atrofia Muscular Espinal del adulto / 335.19 H 1 3 -
il 1 1
Siringomielia y siringobulbia / 336.0 H 1 B 12 32 30 20 4 105
M 1 3 12 39 34 23 5 117
Trastorne def sistema nenvioso auténamo NE H 1 2 4 17 12 26 8 70
(Sdme. de Claude Bernard Horner) / 337.9 i) 1 8 5 13 10 6 7 50
Esclerosis Lateral Amiotrofica /335.20 H 1 2 12 55 115 16 201
I 2 13 39 83 21 158
Atrofia muscular progresiva / 335,21 H 1 1 4 1 5 1 13
I 1 - 4 1 2 8§
Paralisis bulbar prograsiva / 335.22 H 1 2 3 2 12 10 30
I 1 2 1 2 6 16 28
Paralisis pseudobulbar / 335.23 H - . 1 7 24 18 50
M 1 11 16 28
Esclerosts tateral primaria / 335.24 H - 1 1 2 1 5
M - - 3 3
Otras enfermedades de neurcna H - 1 4 3 1 12
motora / 335.29 M 1 2 1 4 2 10

Frenie:CMBDA
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20. OTROS TRASTORNOS DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL

TABLA 20.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada  Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 57 86 75 48 51 71 112 97 587 67
2000 47 120 64 55 45 115 133 118 698 30
2001 57 113 68 67 37 85 140 123 650 31
2002 83 111 68 56 52 77 140 114 701 27
1999-2002 240 419 265 219 181 337 515 438 2614 168

TABLA 20.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia

1999 1,11 0,77 0,98 0,60 1,12 1,10 0,89 0,56 0,82

2000 0,91 1,08 0,83 0,68 099 1,78 1,06 0,69 0.96

2001 1,09 1,01 0,89 0,83 081 1,32 1,10 0,71 0.94

2002 1,57 0,99 0,88 0,69 113 1,19 1,10 0,65 0,95
19992002 4,61 3,75 3,45 2,71 396 5,23 4,08 2,52 3,57

Fuentie:CMEDA
GRAFICO 20.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 20.2. Tasa MNC por 10.000 Hab, 1999-2002
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TABLA 20.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnastico Principal 11,60 0 245
Todas los Diagndsticos 13,30 0 864

Fuente:CHEDA
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TABLA 20.4. Distribucién del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 20.3. MNC por Grupos de Edad y Génera 1999-2002

£00

500 Sexo <1 1al4 15a29 30a44 45a59 60a74 >=75
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M 12 58 351 590 337 176 7o
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g 300 Fuente:CRHIBDA
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TABLA 20.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1lald 15229 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Esclerosis Mdltple / 340 H - 6 143 243 215 73 8 688
M - 14 292 527 281 %6 20 1230
Neuromiefitis Optica / 341.0 H : . 6 8 E 2 - 20
] - - 9 14 5 1 1 30
Enfermedad de Schilder / 341.1 H . . 1 - 1 2 3 7
I 2 4 6
Otras Enfermedades Desmielinizantes H 1 9 4 7 8 14 15 58
del SNC / 341.8 [ ) 5 3 1 10 13 38
Marcalepsia y Cataplejia / 347 H 6 2 Z 3 3 1 17
M 5 7 3 3 3 1 22
Quistes Cerabrales H 18 61 41 52 49 52 25 298
(excluye congenitos) / 348.0 M 12 32 35 35 38 39 17 208
Encefalopatia Toxica / 349.82 H 1 1 1 19 22 29 20 93
M - 1 3 8 7 27 19 65
Fuente:CHBDA
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21. NEUROPATIA PERIFERICA HEREDITARIA E IDIOPATICA

TABLA 21.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 4 10 11 15 7 7 21 167 242 8
2000 0 6 10 i5 * 14 17 72 140 1
2001 6 8 9 15 2 17 12 26 95 3
2002 8 11 11 8 3 11 19 27 98
1999.2002 21 31 35 46 12 40 52 279 516 13
Fuenta:CMB0A

TABLA 21.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaeén Malaga Sevilla  Andalucia

1549 0,08 0,09 0,14 0,19 0,15 0,11 0,17 0,87 0,33

2000 0,12 0,05 0,13 0,19 0,00 0,22 0,13 0,41 0,19

2001 0,11 0,07 0,12 0,19 0,04 0,26 0,09 0,15 0,13

2002 0,15 0,10 0,14 0,10 0,07 0,17 0,15 0,15 0,13

19982002 0,40 0,28 0,46 0,57 0,26 0,62 0,41 1,60 0,70

Fuante:CMBDA
GRAFICO 21.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 21.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
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TABLA 21.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnastico Principa 18,32 0 110
Todos ios Diagnosticos 19,11 0 314
Fuene:CMBDA

e
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TABLA 21.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 21.3. MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

Sexo <1 1al4 15a29 30ad44 45a59 60a74 »=75
H - 20 16 35 72 147 42
M - 11 14 18 23 81 50
Fuenta:CMBDA
TABLA 21.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <l lal4d 15229 30ad44 45259 60a74 >=75 TOTAL
Neuropatia Periférica Hereditaria / 356.0 H - 1 & I 1 7
M - 1 3 1 - 1 - 6
Atrofia Muscular Perongal / 356.1 H - 15 5 6 6 9 1 43
M - 7 8 7 6 7 1 36
Neuropatia Sensorial - 3 2 13 4 10 1 33
Hereditaria / 356.2 1 2 2 2 2 1 1 10
Enfermedad de Refsum / 356.3 H - - 0
1) 1 1
Otra Neuropatia Periférica Idiopatica H - 1 4 15 61 128 40 249
Especificada (Sindrome MELAS, M 1 1 7 15 72 48 144

Sindrome de Kearns Sayre,Parélisis

Supranuclear Progresva) / 356.8

Fuente:CM3DA
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22. TRANSTORNOS MIONEURALES Y MIOPATIAS

TABLA 22.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaen Malaga Sevilla Andalucia Otros
1899 11 51 32 39 18 13 45 77 286 28
2000 27 52 39 60 16 24 54 81 353 13
2001 18 67 46 42 21 33 56 87 370 9
2002 19 39 44 47 22 34 55 86 346 8
19992002 6l 166 133 152 69 86 170 273 1110 56
Fuente:CMBDA
TABLA 22.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002
Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1935 0,21 0,46 0,42 0,48 0,40 0,20 0,36 0,45 0,39
2000 0,52 0,47 0,51 0,74 0,35 0,37 0,43 0.47 0,48
2001 0,34 0,60 0,60 0,52 0,46 0,51 0,44 0,50 0,50
2002 0,36 0,35 057 0,58 0,48 0,53 0,43 D49 0.47
13992602 1,17 1,49 1,73 1,88 1,51 1,33 1,35 1,57 1,52

Fuente:CMEDA

GRAFICO 21.1. Total MNC 1999-2002

GRAFICO 21.2, Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

2,00

TABLA 22.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Dizgnastico Principal 25,06 0 770
Todos los Diagnosticas 20,39 0 770

Fuente:CMEDA
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TABLA 22.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 22.3. MNC por Grupos de Edad y Genero 1999-2002

140
120 Sexo <1 1al4 15a29 30a44 45a59 60a74 >=75
100 4 H 17 64 84 86 121 138 81
80 Mo 17 30 75 104 120 127 101
- Fuante:CMBDA
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TABLA 22.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE S Sexo <l lald 15a29 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Miastenia Gravis / 358.0 H 2 4 13 19 39 80 62 219
M - 9 4h 54 56 85 82 332
Sind Miasténicos en Enf, Clasificadas H 0 1 8 16 8 33
baio otros Conceptos / 358.1 M - 2 1 5 8 3 19
Distrofia Muscular Hereditaria H 12 24 6 4 2 3 1 52
Congénita / 359.0 Mo 10 18 3 4 3 2 1 41
Distrofia Muscular Progreswa H 3 50 32 31 22 7 172
Hereditaria / 358.1 I 5 24 20 15 6 70
Trastornos Mistenicos / 359.2 H 2 6 11 24 35 9 1 88
i 7 2 17 17 30 10 2 85
Wiopatia en Enferm, Endocrinas 1 4 B <) 8 2 27
Clasificadas bajo otros Concentos / 359.5 I 1 2 € [ 7 7 27

Fuente:CMBDA
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23. OTROS TRASTORNOS DEL SISTEMA NERVIOSO PERIFERICO

TABLA 23.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Coérdoba Granada Huelva Jaén Malaga _ Sevilla Andalucia Otros

1999 25 63 69 1 45 37 62 107 479 33
2000 29 70 60 74 28 43 106 107 517 20
2001 32 64 66 66 29 32 67 99 455 21
2002 33 66 57 65 27 51 95 124 518 16
19592002 109 236 220 249 124 155 289 389 1771 85

Fuenta:CNE0A

TABLA 23.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1999 0,49 0,57 0,90 0,88 0,99 0,57 0,49 0,62 0,66
2000 0,56 0,63 0,78 0,92 0,61 0,67 0,84 0,62 0,71
2001 0,61 0,57 0,86 0,81 0,63 0,50 0,53 0,57 0,62
2002 0,63 0,59 0,74 0,80 0,59 0,79 0,75 0,71 0,70
1999.2002 2,09 211 2,86 3,08 2,71 2,40 2,29 2,24 242
Fuente:CMBDA
GRAFICO 23.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 23.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
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TABLA 23.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostico Principal 18,43 0 229
Tados los Diagndsticos 18,12 0 259
Fuent2:CMBDA
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TABLA 23.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 23.3. MNC par Grupos de Edad y Género 1999-2002
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TABLA 23.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1al4 15a29 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL

Neuralgia de! Trigémine / 350.1 H 1 2 3 17 49 138 75 285
M - 1 5 18 82 191 143 440

Otros Trastornos Especificados del H - 1 1 3 3 - 8
N, Trigemina (Sdme. de Frey) 350.8 M 1 3 3 4 5 2 18
Sindrome de Melkersson Rossenthal, H 2 4 8 22 ) 50
Mioguimia Facial. / 351.8 I 2 5 8 8 14 15 52
Neuralgia Glosofaringea / 352.1 H 1 1 1 4 1 1 9
1 1 1 - 3

Lesiones del Plexo Braguial / 353.0 H 7 7 68 41 28 19 3 173
M 5 7 29 31 28 4 1 105

Amiotrofia Neurdlgica / 353.5 H - . 2 1 4 1 1 9
M - - - - - - 1 1

Monaneuritis de sitio No Especificado H - 6 8 26 20 43 15 118
(Quiste de Tarlov) 355.9 M - 1 / 10 19 29 15 81
Polineuritis Postinfecciosa Aguda / 357.0 H - 4] 43 56 67 73 26 306
M . 20 38 32 30 51 27 198

Fuent2:CMBDA
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24. DISTROFIAS RETINIANAS HEREDITARIAS

TABLA 24.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz _ Cordoba Granada Huelva Jaén  Malaga Sevilla Andalucia Otros
1999 1 4 1 2 2 1 20 2
2000 3 8 2 1 4 3 25 2
2001 1 4 4 3 3 7 27
2002 3 3 4 4 3 11 28 1
16992002 5 19 5 7 7 11 12 28 94 5
Fuente:CMEDA
TABLA 24.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002
Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
949 0,02 0,04 0,01 0,02 0,00 0.03 0,01 0,05 0,03
2000 0.06 0,07 0,00 0,02 0,02 0,06 0,02 0,02 0,03
2001 0,02 0,04 0,05 0,00 0,07 0,05 0,06 0,03 0,04
200 0,00 0,03 0,00 0,04 0,09 0,06 0.02 0,06 0,04
1999-2002 0.10 0,17 0,07 0,09 0,15 0,17 0,09 0,16 0,13

Fuente:CMEDA

GRAFICO 24.1. Total MNC 1999-2002

GRAFICO 24.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
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TABLA 24.3, Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagndstico Principal 11,11 0 39
Tedos los Diagnosticos 12,75 0 66

Fuante:CMBDA
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TABLA 24.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 24.3. MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

Sexo <1 1al4 15229 30a44 45a59 60a74 -=75

H 2 1 5 11 5 22 4
M 1 5 2 15 ] 13 6
Fuenta:CREDA
4 pniEi 1= 3:;;;4 45859 B0a74 >s75
TABLA 24.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1al4d 15a29 30a44 45a59 60a74 =75 TOTAL
Distrofia Retimana Hereditaria H - - - 0
No Especificada / 362.70 I - 1 - 1
Distrofias Vitroretinianas / 362,73 H - - - 0
M - - 1 2 - 3
Distrofia Retiniana H 1 1 5 10 5 20 3 45
Pigmentaria / 362.74 1] 1 2 2 13 5 11 6 40
Otras Distrofias Retiniana H - - - 1 - 1
Sensorial / 362.75 M - 1 1 - - 2
Mistrofia dal Eplialio Pigmentzrio H 1 - - 1 2
Retiniano / 362.76 I - 2 - 1 - 3
Distrofia de 1a Membraba de H - 1 - 1 - 2
Bruch / 362,77 M - - - - 0

Fuente;CMBDA
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25. TRANSTORNOS DE LA CORNEA

TABLA 25.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaen Malaga Sevilla Andalucia Otros
1999 1 1 1 4 . 7
2000 1 2 2 1 1 5 = 12
2001 1 1 1 3 - & 1
2002 3 1 1 3 2 2 12
1992.2002 2 7 4 2 3 12 2 32 1
Fuenta:CMBDA

TABLA 25.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga  Sevilla  Andalucia
1959 0,02 0,01 0,01 0,00 0,00 0,00 0,03 0,00 0,01
2600 0,02 0,02 0,03 0,01 0,00 0,02 0,04 0.00 0,02
2001 0,00 0,01 0,00 0,01 0,00 0,02 0,02 0,00 0,01
2002 0,00 0,03 0,01 0,01 0,00 0,05 0,02 0,01 0,02
19932002 0,04 0,06 0,05 0,02 000 0,05 0,09 0,01 0,04

Fuente:CMBEDA

GRAFICO 25.1. Total MNC 1999-2002

GRAFICO 25.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

TABLA 25.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias

Minimo Maximo

Diagnastico Prncipa

Todos los Diagngsticos
5

5,96 1 21
6,91 1 34

Fuente:CHMBDA




Epidemiologia de los Enfermedades Ravas en Andalucia

TABLA 25.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 25.3. MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

Sexo <l 1ald4 15a29 30a44 45259 60a74 >=75
TR R : - 2 9 3
M - 1 - 1 4 11 2
Fuente:CRBDA
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TABLA 25.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE § Sexo <] 1al4 15a29 30ad44 45a59 60a74 -=75 TOTAL
Queratitis Intersticial Ditusa / 370.52 H - - . 1 - 1
M - 1 1 1 3
Distrofia Corneal Reticular / 371.54 H - 1 1 2
M - - 1 1 2
Distrofia Cornzal Endotelial - 2 7 2 11
Polimorfa Posterior / 371.57 M - - 2 10 2 14

Fuemz:CNE0A

Las Degeneraciones Periféricas de la Cornea (371.48), la Distrofia Corneal Granual (371.53) v la Distrofia Corneal
Macular (371.55) no estan tabuladas debido a que no se encontraron datos referentes a ellas.

==
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26. OTROS TRANSTORNOS OCULARES

TABLA 26.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 5 13 7 15 4 4 30 42 120 7
2000 3 20 19 11 7 10 32 22 124 4
2001 2 16 12 22 1 12 19 22 106 2
2002 3 16 15 15 10 7 17 31 114 6
1999-2002 13 64 52 62 21 32 o7 114 455 19

Fuente:CMEDA

TABLA 26.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaeén Malaga Sevilla Andalucia
1999 0,10 0,12 0,09 0,19 0,09 0,06 0,24 0,24 0,16
2000 0,06 0,18 0,25 0,14 0,15 0,16 0,25 0,13 0,17
2001 0,04 0,14 0,16 0,27 0,02 0,19 0.15 0,13 0.14
2002 0,06 0,14 0,20 0,18 0.22 0,11 0,13 0,18 0,15
19962002 0,25 0,57 0,68 0,77 0,46 0,50 0,77 0,66 0,62
Fuente:CMBDA
GRAFICO 26.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 26.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
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TABLA 26.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostica Principal 10,40 0 121
Todos los Diagndsticos 44 50 0 296

Fuente:CMBOA
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TABLA 26.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 26.3. MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

Sexo <1 1al4 15a29 30a44 45259 60a74 »=75
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TABLA 26.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1ald 15229 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Retinopatia Exudativa / 362,12 H 1 2 1 4 3 1 12
] 2 1 2 2 7
Vasculitis Retinana / 362.18 H 2 7 2 5 . 16
I 2 2 3 4 3 1 15
Fibroplasia Retrocristalina / 362.21 H 132 7 1 1 1 142
I 137 4 - 1 - - - 142
Papilitis / 377.31 3 2 12 11 8 4 40
M 4 8 9 8 3 32
Sindrome de Brown / 378.61 H - 1 - - . - - 1
M - - 1 - . - - 1
Sindrome de Duane /378.71 H - 1 - - - 1
M 1 3 - 1 . 1 )
Pupila de Argyll Robertsan H 0]
Atipica / 379.45 M - - 1 - 1
Sindrome de Adie / 379.46 H - 1 3 2 - - 6
{1 - > 3 2 4 1 10
Nistagmus Congénito / 378.51 H 4 8 1 3 3 1 1 21
M 4 11 3 2 1 21

Fuente,CMEDA
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27. POLIARTERITIS NODOSA Y ENFERMEDADES CONEXAS

TABLA 27.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1949 10 24 42 a4 26 20 38 a4 268 21
2000 16 35 50 46 19 43 49 51 309 13
2001 13 47 51 36 27 35 57 64 330 12
2002 22 43 40 33 28 38 62 80 346 7
1599-2002 55 126 143 126 92 113 184 208 1047 49
Fuante:CMBODA

TABLA 27.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga  Sevilla _ Andalucia

1699 0,19 0,22 0,55 0,55 0,57 0,31 030 037 0,37

2000 0,31 0,31 0,65 0,57 042 067 0,39 0,29 0,42

200 0,25 0,42 0,66 0,44 0,59 0,54 0,45 0,37 0,45

2002 0,42 0,38 0,52 0,41 061 059 0,49 0,46 0,47
1699.2002 1.06 1,13 1,86 1,56 2,01 1,75 1,46 1,20 1,43

Fuente;CMBDA
GRAFICO 27.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 27.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999.2002

250 2,50

TABLA 27.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostico Principal 20,95 0 244
Todos los Diagnasticos 20,71 0 244

Fuente:CMEDA
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TABLA 27 4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 27.3. MNC por Grupos de Edad y Género1999-2002
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TABLA 27.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <l l1al4 15a29 30ad44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Poliarteritis Nodosa / 446.0 H 1 2 8 10 35 13 69
¥ 6 5 7 10 24 15 67
Enfermedad de Kawasaki / 446.1 20 100 1 1 3 125
] 17 65 2 1 1 86
Sindrome de Goodpasture / 446,21 2 3 3 4 4 19
M 2 1 5 4 8 20
Granulomatosis de Wegener / 446.4 8 9 13 27 8 65
M 4 8 17 25 8 62
Arteritic de Células Gigantes / 446.5 5 70 104 179
M 16 13 172 301
Microangiopatia Trombatica / 446.6 H 1 2 2 5 5 5] 1 22
M 2 15 ) 5 5 2 35
Arteritis de Takayasu / 446.7 1 3 3 6 3 16
M 2 11 7 6 4 30

Fuznte:CMBDA
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28. OTRAS ENFERMEDADES CIRCULATORIAS

TABLA 28.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1989 9 18 28 29 23 47 74 4 232 13
2000 14 32 30 29 19 15 46 73 258 2
2001 11 35 29 29 25 15 a7 70 261 5
2002 17 a2 26 38 30 20 36 71 280 2
1999-2002 41 105 86 102 88 58 154 231 865 46

Fuente:CHMEDA

TABLA 28.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1999 0.18 0,16 0,36 0,36 0,51 0,73 0,59 0,02 0,32
2000 0,27 0,29 0,39 0,36 0,42 0,23 0,37 0,42 0,35
2001 0,21 0,31 0,38 0,36 0,55 0.23 0,37 0,40 0,36
2002 0,32 0,37 0,34 047 0,65 0,31 0,28 0,41 0,38
1999-2002 0,79 0,94 1,12 1,26 1,93 0,90 1,22 1,33 1,18
Fuente:CMBDA
GRAFICO 28.1, Total MNC 1999-2002 GRAFICO 28.2, Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
250 2,00

200

150

100

TABLA 28.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostico Principal 21,72 1 184
Tados los Diagnasticos 18,70 0 184
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TABLA 28.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 28.3. MNC por Grupos de Edad y Genero 1999-2002
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TABLA 28.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lal4d 15229 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Corea Reumatica (incluye Corea de H 1 - 1
Sydenham) / 392 M 1 1 1 3
Miocarditis Idiopatica / 422.91 H 1 3 13 8 2 - 27
M 2 1 L 2 6
Fibrosis Endomiocérdica / 425.0 H - 4 5 3 12
M - 5 3 1 9
Micardiopatia Oscura de Africa /425.2 H 2 1 1 4
M 1 2 1 4
Fibroelastosis Endocardica / 425.3 H 6 3 2 2 2 15
M 1 2 2 1 1 4 1 12
Sindrome de Robo de la Subciavia / 435.2 H 1 9 16 2 28
{0 1 5 7 2 15
Enfermedad de Moyamoya / 437.5 H 1 1 3 2 7
i) 1 4 5 1 11
Enfermedad de Raynaud / 443.0 H 1 9 20 37 39 14 120
4] 7 40 72 75 80 29 303
Tromboangeitis Obliterante H 8 73 64 34 15 194
(Enfermedad de Buerger) / 443.1 M 7 3 7 2 19
Telangiectasia Hemorragica H 1 1 2 5 7 15 3 34
Hereditaria / 448.0 M 1 1 3 5 5 10 31
Sindrome de Budd Chiari / 453.0 H 2 8 9 8 2 29
it 1 7 1 1 10 4 27

Fuente:CMBDA
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29. ENFERMEDADES PULMONARES

TABLA 29.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

159¢ 23 24 56 16 40 63 36 69 327 24

2000 38 21 53 24 36 105 40 65 382 17

2001 16 14 59 31 29 111 32 64 356 12

2002 18 25 59 18 21 96 51 54 342 9

1999-2002 74 68 187 69 111 316 130 212 1167 60
Fuente:CMBDA

TABLA 29.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002
Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla  Andalucia
1989 0,45 0.22 0,73 020 088 098 0,29 0,40 0,45
2000 0,73 0,19 0,69 030 079 163 0,32 0,37 0,52
2001 0,31 0,13 0,77 038 063 1,72 0,25 0,37 0,49
2002 0,34 0,22 0,77 0,22 046 149 0,40 0,31 0,46
1999.2002 1,42 0,61 243 0,85 243 490 1,03 1,22 1,59

Fuente:CM30A

GRAFICO 29.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 29.2, Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

5,00
4,50
4,00
3.50
3.00
2,50
2,00
1.50
1,00
0,501

0.00

TABLA 29.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostica Principal 22,60 0 170
Todos los Diagnosticos 18,64 0 220
Fuentz,CMBDA
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TABLA 29.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grifico 29.3. MNC par Grupos de Edad y Género 1999-2002
600

500 771

Sexo <1 1al4 15a29 30a44 45259 60a74 >=75
400 /T H 1 1 3 23 117 593 347
. M0 4 7 6 32 63 30
¢ Fuente:CYIBDA
200
100
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TABLA 29.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1al4 15429 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Asbestosis / 501 H 1 15 67 23 106
M 1 - 6 - 7
Silicosis / 502 H - - 7 68 457 273 805
W - - - 1 3 - 4
Neumoconiosis por ofra Polvo H - 9 2 11
Inorganico / 503 M - = - 1 = 1
Meumopatia par Inhalacion de H - - 2 1 2 1 b
atro Tipo de Polvo / 504 i) - 1 - - 1
Proteinosis Alveolzr Pulmonar / 516.0 H - 3 2 3 : 8
I - 1 - 1
Hermasiderosis Pulmonar H 1 1 1 2 3 - - 8
Idiopatica / 516.) [ 1 1 B ]
Alveolitis Fibrosante ldiopatica / 516.3 H - - 2 8 28 55 48 141
M - 3 5 5 25 54 30 122

Fuenta:CMBDA
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30. ENFERMEDADES DEL APARATO DIGESTIVO

TABLA 30.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1099 162 264 224 213 149 174 368 448 2002 141
2000 191 361 263 225 177 252 405 456 2330 97
2001 175 376 230 249 181 260 434 526 2431 79
2002 189 418 241 229 201 266 508 527 2579 55
1999-2002 6599 1380 936 894 692 942 1691 1925 9159 431

Fuante:CMBDA

TABLA 30.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaen Malaga Sevilla Andalucia

19599 3,15 2,37 2,92 2,64 3,27 2,70 2,94 2,59 2,75
2000 3,68 3,24 343 2,78 3.88 3,91 3,21 2,63 3,19
2001 3,34 3,36 2,99 3,07 3,96 4,03 343 3,02 3,31
2002 3,58 3,72 3,13 2,82 439 4,13 3,99 3,01 3,50
1999.2002 13,42 12,35 12,18 11,04 15,15 14,61 13,38 11,07 12,51
Freate:CMBDA
GRAFICO 30.1. Total MNC 1999.2002 GRAFICO 30.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

16,00

12.00-

8,00

4,00

0,00

v?-s

TABLA 30.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minime  Maximo
Diagndslico Principal 15,25 0 383
lodos los Diagnosticos 14,81 0 383
Fuante:CMEDA

- 107 -



Epidenticlogia de las Enfermedades Raras en Andalucia

TABLA 30.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 30.3. MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002
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TABLA 30.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1al4 15a29 30a44 45259 60a74 >=75 TOTAL

Enfermedad de Crohn / 555 H 3 101 712 666 313 228 71 2094
M 2 56 743 755 254 211 94 2115
Colitis Ulcerasa / 556 H 2 65 240 469 348 468 165 1757
1 2 54 276 377 230 209 115 1263
Acalasia y Cardioespasmo / 530.0 H 1 10 44 64 62 20 53 314
1 2 8 24 38 59 89 62 282
Sindrome de Mallory Weiss / 530,7 H 1 35 192 328 254 280 182 1292
I 3 52 50 66 47 12y 127 466
Esprue Tropical / 579.1 H - . - - - I - 1
M - - - - 1 1 - 2

Fuente:CMBDA
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31. GLOMERULONEFRITIS CRONICA

TABLA 31.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 73 65 53 82 49 53 72 83 530 4]

2000 23 107 48 91 73 55 68 127 592 15

2001 18 104 58 83 99 40 71 131 604 9

2002 26 102 73 89 106 39 65 145 645 6

1999-2002 140 378 232 345 327 187 276 486 2371 79
Fuente:CMBDA

TABLA 31.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1999 1,42 0,58 0,69 1,02 108 082 057 048 0,73
2000 0,44 0,9 0,63 113 1,60 0,85 0,54 0,73 0,81
2001 0,34 0,93 0,75 1,02 2,17 0,62 0,56 0,75 0,82
2002 0,42 0,91 0,95 1,09 2,31 0,61 0.51 0,83 0,88
1999.2002 2,69 3,38 3,02 4,26 7.16 290 2,18 2,79 3,24
Fuente:CMBDA
GRAFICO 31.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 31.2. Tasa MNC por 10,000 Hab. 1999-2002

7,50 ¢

6,00+

4,50

3,00

1,50

TABLA 31.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Dizgnastico Principal 12,32 0 122
Todos ios Diagnosticos 15,01 0 603
Fuente:CMBDA
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TABLA 31.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 31.3. MNC par Grupos de Edad y Genaro 1999-2002
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Sexo <1 1al4 15a29 30add4 45a59 60a74 >=75
K 2 20 147 271 410 418 169
M 3 16 109 207 232 282 161

Fuante:CMEDA

TABLA 31.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lald 15a29 30a44 45259 60a74 >=75 TOTAL
Glomerulonefritis Crénica H - 2 33 37 72 38 7 189
Proliferativa_/ 582.0 M - 3 11 18 20 15 9 76
Glomerulonafritis Crénica H 16 32 41 58 15 162
Membranosa / 582.1 [ - - 17 15 33 22 11 98
(lomeruioneritis Cranica H 10 26 30 12 8 86
Membranopraliferativa / 582.2 W 1 5 12 14 7 2 42
Glomerulonefrias Progresiva H 5 5 9 13 4 36
de Evolucion Répida / 582.4 M 2 3 3 3 8 8 27
Giomerulonefritis con otra Lesién H 2 29 58 96 141 39 365
Renal /582.8 (582.81, 582.89) M 5 58 87 90 135 59 434
Glomerulonefritis Crénica con 2 16 54 113 162 156 96 599
Lesion no Especificada / 582.9 M 3 5 14 72 72 95 72 333

Fuente:CMBDA
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32. NEFRITIS Y NEFROPATIA NO ESPECIFICADA COMO AGUDA NI CRONICA

TABLA 32.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 33 274 112 148 77 69 321 323 1357 o8
2000 47 369 118 128 94 115 322 390 1583 51
2001 56 355 130 125 85 167 304 488 1710 26
2002 80 368 100 113 89 162 318 507 1747 16

1899.2002 222 1359 458 469 343 503 1262 1697 6343 225

Fuente:CMBDA

TABLA 32.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga  Sevilla _ Andalucia
1999 0,64 2,46 1,46 1,84 169 1,07 256 1.87 1,86
2000 0,91 3,31 154 1,58 206 1,78 256 2,25 2,17
2001 1,07 3,17 1,69 1,54 1,86 2,59 240 280 2,33
2002 1,71 3,28 1,30 1,39 194 2,51 250 290 2,37
1989-2002 426 1216 5,96 6,16 751 7,80 999 976 8,66
Fuernte:CMBDA
GRAFICO 32.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 32.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
10,00
8,00
6,00
4,00
2,00
0,00
<
o

TABLA 32.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostico Principal 11,79 0 102
Todos los Diagndsticos 16,33 0 207

Fuente:CMSDA
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TABLA 32.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 32.3, MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002
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TABLA 32.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lald 15a29 30a44 45359 60a74 >=75 TOTAL
Con Lesion de Glamerulanefritis H - 2 3 14 21 12 2 54
Proliferativa / 583.0 M 5 18 10 6 2 a1
Con Lesion de Glomeruloneiritis H 5 13 20 31 3 72
Membranosa / 583.1 [ 1 3 7 7 12 2 32
Con Lesion de Glomerulongfritis 2 17 33 21 16 1 90
Membranoproliferativa 583.2 M 2 10 16 7 12 5 52
Con Lesion de Glomerulonefritis H 1 3 7 12 32 & 59
Progresiva de Evolucion rapida / 583.4 M 2 1 4 6 15 5 34
Con Lesion de Necrosis de Ja H 1 - - - 2 1 - 4
Corteza Rena! / 583.6 M 3 7 - . 10
Con Lesion de Necrosis de Ia H 1 - - - 1
Médula Renal / 583.7 M - - 1 . . 1 - 2
Con otrz Lesion Renal / 583.8 H 1 16 a3 282 613 1200 469 2674
(583.81, 583.89) M 1 22 166 255 429 1242 751 2866
Con Lesién Patologica No H 6 51 30 62 4 64 46 333
Especificada del Rinon / 583.9 M 3 44 20 42 36 55 41 241

Fizznie:CNBDA
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33. OTROS TRASTORNOS DEL APARATO URINARIO

TABLA 33.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada

Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 3 28 11 35 20 16 40 48 201 15
2000 7 34 21 32 25 20 56 50 245 9
2001 15 27 22 33 19 24 42 46 228 9
2002 8 37 14 a6 16 15 41 41 218 6
15992002 31 118 53 125 69 68 159 163 786 36
Fuente;CMBDA

TABLA 33.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Hueiva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1999 0,06 0,25 0,14 0,43 044 025 032 0,28 0,28
2000 0,13 0,30 0,27 0,40 055 031 0,44 0,29 0,34
2001 0,29 0,24 0,29 0,41 042 037 0,33 0,26 0,31
2002 0,15 0.33 0,18 0,57 035 0,23 0,32 0,23 0,30
1999.2002 0,60 1,06 0,69 1,54 1,51 1,05 1,26 0,94 1,07
Fuente:CHMBDA

GRAFICO 33.1. Total MNC 1999-2002

GRAFICO 33.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

1,60
1.40
1,20
1,00
0,60
0,60
0,40
0,20
0,00

TABLA 33.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias

Minimo Maximo

Diagnéstico Principal 14,12 0 133
Todos Ios Diagnosticos 16,63 0 164
Fuente:CMEDA
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TABLA 33.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 33.3. MNC por Grupaos de Edad y Genero 1998.2002
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Fuentz:CHBDA

TABLA 33.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lal4d 15a29 30a4d44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Esclerosis Renal NOS / 587 H 3 12 14 16 30 65 35 175
M 1 3 11 24 35 60 48 182
Ostecdistrofia Renal / 588.0 H 3 6 8 12 9 4 4z
M 1 - 2 7 i2 12 2 36
Diabetes Insipida Nefrogénica / 588.1 H 1 2 2 3
M 1 2 1 1 i 10
Otra Obstruccian Ureterica (Fibrosis H 3 4 3 17 45 58 23 153
Retroperitoneal Idiopatica) / 583.4 M - 6 24 40 45 24 139
Cistitis Intersticial Cranica / 585.1 H 1 1 2 15 10 29
M 2 9 12 20 8 51

Fuente:CNBDA
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34. DERMATITIS BULLOSA

TABLA 34.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros
1999 5 10 5 12 5 10 12 59 8
2000 3 12 11 ) D o 7 25 75 6
2001 8 8 9 4 10 7 27 80 4
2002 4 8 19 10 10 20 84 2
1999-2002 18 33 38 33 14 29 32 73 270 19
Fuente:CHMEDA
TABLA 34.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002
Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga  Sevilla _ Andalucia
1999 0,10 0,09 0,07 0,15 0,00 0,08 0,08 0,07 0,08
2000 0,06 0,11 0,14 0,07 0,11 0,09 0,06 0,14 0,10
2001 0,15 0,07 0.12 0,09 0,09 0,16 0,06 0,15 0,11
2002 0,08 0,07 0,25 0,10 011 0,16 0,08 0,11 0,11
1995-2002 0,35 0,30 0,49 0,41 0,31 045 025 042 0,37

Fuente:CMBDA

GRAFICO 34.1. Total MNC 1999-2002

GRAFICO 34.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

0,50

TABLA 34.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostico Principal 27,03 0 554
Todos los Diagndsticos 27,34 0 766

raran

Fuente;CMBOA
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TABLA 34.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 34.3. MNC per Grupos de Edad y Género 1999-2002
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TABLA 34.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Sexo <1 lal4 15a29 30a4d44 45a59 60a74 =75
H 0 5 5 10 15 41 48
] 2 3 4 11 14 53 78

Fuente:CMBDA

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1al4 15a29 30a4d44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Dermatitis Herpetiforme / 694.0 H 3 3 1 2 6 3 18
M 1 1 4 1 3 3 15
Dermatitis Pustular Subcorneal / 6941 H s 3 1 4
M 2 5 3 3 13
Penfigo / 694.4 H 2 8 7 16 19 52
M 1 1 2 3 6 23 22 58
Penfigoide / 634.5 2 - 2 17 24 45
[ 2 1 2 2 21 47 75
Penfigoide Mucoso Benigno / 694.6 H 1 1 1 2 5
(694,60, 694.61) M 2 = 3 1 4

Fuentz,CM3DA
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35. OTROS TRANSTORNOS DE LA PIEL

TABLA 35.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1939 16 26 18 51 17 5 41 50 224 24

2000 17 33 15 49 9 15 45 43 226 17

2001 13 43 18 32 8 18 30 41 203 b

2002 19 31 14 30 9 11 50 41 205 2

1999-2002 59 119 60 157 40 45 160 166 806 48
Fuente:CMBDA

TABLA 35.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia

1999 031 023 0,23 0,63 0,37 0.08 0,33 0,29 0,31
2000 033 030 0,20 0,61 0,20 0.23 0,36 0.25 0,31
2001 025 0,38 0,23 0,39 0,18 0.28 024 024 0,28
2002 036 028 0,18 0,37 0,20 0,17 039 023 0,28
1999-2002 1,13 1,06 0,78 1,94 088 0,70 127 095 1,10

Fugnta:CMBDA

GRAFICO 35.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 35.2. Tasa MNC por 10.000 Hab, 1999-2002

2,00

1,60

1,20

TABLA 35.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnastico Principal 9,64 0 99
Todos fos Diagnosticos 12,42 0 167

Fuenia:CNBDA
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TABLA 35.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafica 35.3. MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002
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TABLA 35.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 1ald4d 15229 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Eritema Multiforme / 695.1 H 18 8l 36 30 21 26 17 229
] 11 72 28 33 19 31 21 215
Rosacea / 695.3 H 2 1 2 4 18 4 31
I 7 8 8 5 28
Enfermedad de Ritter / 695,81 H 2 2
I 1 1 2
Liquen Plano / 697.0 H 4 2 5 8 4 23
[ - 2 7 & 10 7 32
Escleraderma Circunscrita / 701.0 H 2 3 3 8 7 23
I 2 5 11 20 34 12 84
Queratoderma Adquirido / 701.1 H 4 4 11 16 31 26 92
M 1 1 5 11 22 25 25 90
Enfermedad de Fox Fordyee / 705.82 H - 1 1
] - 0

Fuenie:CMBDA

La enfermedad de Liquen Nitido (697.1) no esta tabulada debido a que no se encontraron datos referentes a ella.
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Aproximacion a la Situacion de las Enfermedades Raray en Andalicia

36. ENFERMEDADES DIFUSAS DEL TEJIDO CONECTIVO

TABLA 36.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga  Sevilla Andalucia Otros

1999 37 152 62 122 69 38 167 188 845 61
2000 34 183 66 130 81 58 181 245 888 35
2001 45 225 70 122 74 73 150 252 1011 20
2002 51 248 85 126 79 77 174 278 1118 26
1999-2002 145 570 212 363 243 183 502 694 2012 130

Fuante:CMBDA

TABLA 36.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1689 0,72 1,37 0,81 1,51 1,52 0,5% 1,33 1,15 1,16
2000 0,66 S 0,86 1,61 1,78 0.80 1,44 1,41 1,35
2001 0.86 2,01 0,91 1,50 1,62 1,13 1,18 1.45 1,38
2002 0,97 2.21 1,11 1,55 1,72 1,1¢ 137 1,59 1,52
19992002 2,78 5,10 2,76 4,48 532 284 3,97 3,89 3,98
Fuante:CMBDA
GRAFICO 36.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 36.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
700 6,00
§00; 5,00
500
<00
400
3.00
500
200 2.00
100 1,00
0 0,00
7\(-' ,;\\ "y

TABLA 36.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostica Principal 24,05 0 314
Tados las Diagnasticos 21,88 0 314

Fuente;CMBOA
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TABLA 36.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 36.3. MNC por Grupos de Edad y Género 1999-2002

BHOM Afios
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Sexo <1 1al4 15a29 30a44 45a59 60a74 »=75
H 3 2 56 112 143 150 50
w15 48 368 613 614 654 193

e

Fuente:CMBDA

<1 1314 15329 J0sd4d4 45389 G0avd  >=75

TABLA 36.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lald 15329 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Lupus Eritematosa Sistémico / 710.0 H 3 4 40 65 64 40 10 226
] 15 29 286 424 277 156 44 1231
Escleradermia / 710.1 H 3 7 14 18 29 9 80
[ 3 16 41 73 118 31 282
Sindrome de Sjogren Primario / 710.2 H - 7 14 27 15 63
M 3 18 60 181 277 83 622
Dermatomiositis / 710.3 H 3 2 7 12 18 8 50
M 1 13 15 20 33 11 93
Polimiositis / 710.4 H 4 1 5 11 13 5 39
[ - 4 6 9 14 20 4 57
Sindrome del Aceite Téxico / 710.5 H - - 2 2 - 4
M - 2 1 3
Otras Enfermedades Difusas de Tejido H 5 5 g 5 1 24
Conectivo / 710.8 M 12 20 15 17 4 68
Enfermedad Difusa del Tejida H 7 1 9 14 16 2 49
Conectivo NOS / 710.9 M 8 15 43 34 33 16 149

Fuente:CMBDA
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37. ARTROPATIAS

TABLA 37.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1998 5 26 25 50 16 17 48 41 228 19
2000 15 4] 44 40 13 24 38 69 284 10
2001 19 50 34 69 16 25 55 76 344 10
2002 30 49 33 39 19 30 65 62 327 7
1999-2002 54 141 112 155 61 87 181 199 990 44

Fuentz:CNB0A

TABLA 37.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia

1999 0,10 0,23 0,33 0,62 0,35 0,26 0,38 0,24 0,31

2000 0,29 0,37 0,57 0,49 0,29 0,37 0,30 0,40 0,39

2001 0,36 0,45 0,44 0,85 035 0,39 0,43 0,44 0,47

2002 0,57 0,44 0,43 0,48 0.41 0,47 0,51 0,35 0,44
1899-2002 1,04 1,26 1,46 1,91 1,34 1,35 1,43 1,14 1,35

Fuente:CMEDA
GRAFICO 37.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 37.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
200 2,00 —
1,60

150

1,20
100

50

TABLA 37.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostico Principal 17,62 0 245
Todos Ios Diagnosticos 16,87 0 324

Fuente:CMBDA
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TABLA 37.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 37.3. MNC por Grupos de Edad y Gencre 1999-2002
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Sexo <1 1al4 15a29 30ad44 45a59 60a74 ==75
H 1 40 55 171 227 17 50
M 1 62 60 79 57 40 20

Fuante:CMEDA

TABLA 37.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <l lal4 15329 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Sindrome de Felly / 714.1 H 1 2 2 5
[ 1 4 3 1 9
Enfermedad de Still / 714.30 H 1 39 35 19 11 4 1 110
M 60 48 37 15 3 2 165
Espondilitis Anguilosante / 720.0 H 1 20 151 214 165 49 600
M 2 12 42 37 33 16 142
Entesopatia Vertebral / 720.1 H - D
it 1 1 1 3

Fuente:CMEDA
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38. OTRAS ENFERMEDADES OSTEOMIOARTICULARES

TABLA 38.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 5 19 10 16 11 15 30 25 131 12
2000 3 24 11 20 12 21 17 28 136 6
2001 7 31 15 21 22 18 20 24 158 2
2002 5 21 5 23 9 23 18 27 131
1999-2002 19 83 32 68 47 71 79 93 492 23
Fuente:CMEDA

TABLA 38.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga  Sevilla  Andalucia

1999 0,10 0,17 0,13 0,20 0,24 023 0,24 0,14 0,18
2000 0,06 0,22 0,14 0,25 0,26 (0,33 0,13 0,16 0.19
2001 0,13 0,28 0,20 0,26 048 0,28 0,16 0,14 0,22
2002 0,09 0,18 0,07 0,28 0,20 0,36 0,14 0,15 0,18
10992002 0,36 0,74 0.42 0,84 1,03 1,10 0,63 0,53 0,67

Fuente:CMBDA

GRAFICO 38.1. Total MNC 1999-2002 GRAFICO 38.2. Tasa MNC por 10.000 Hab, 1999-2002
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TABLA 38.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagndstico Principal 12,06 0 65
Todos los Diagnosticas 17,02 0 568
Fuente:CMBDA
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TABLA 38.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 38.3, MNC por Grupos de Edad y Género 1599-2002
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TABLA 38.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <l 1al4 15a29 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Enfermedad de Klippel / 723.8 H - 1 3 4 8
M - - 1 3 3 1 1 9
Estenosis del Canal Medular H - - 2 5 15 25 11 58
en Region NOS / 724.00 M - 1 11 21 12 45
Wiositis Osificante H . - 1 - 1
Progresiva / 728.11 M - 1 1 1 3
ascitis Modular / 728,79 H - - 2 2 4 - 8
M - 3 3 3 1 2 12
Osteitis Deformante sin mencion H - 3 1 2 16 73 107 202
de Tumor Oseo (Enf. de Paget) / 731.0 M - 4 18 66 81 169

Fuent2:CHBEDA

La Osteomielitis Multifecal Recurrente Cranica (730.29) no esta tabulada debido a que no se encontraron datos

referentes a ella.
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39. OSTEOCONDROPATIAS

TABLA 39.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia Otros

1999 38 45 34 41 18 33 68 73 350 22
2000 27 43 26 35 19 53 51 52 311 6
2001 19 50 25 45 20 42 58 54 313 5
2002 24 47 26 53 15 51 58 40 314
19992002 98 176 103 167 68 172 223 208 1215 35
Fuente:CMEDA

TABLA 39.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria  Cadiz Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1899 0,74 0,40 0,44 0,51 040 051 0,54 0,42 0,48
2000 0,562 0,43 0,34 0,43 042 082 0,40 0,30 0,43
2001 0,36 0,45 0,33 0,56 044 065 0,46 0,31 0,43
2002 0,45 0,42 0,34 0,65 033 079 0,46 0,23 0,43

1998-2002 1,88 1,57 1,34 2,06 1,49 2,67 1,76 1,20 1,66

GRAFICO 39.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002
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TABLA 39.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias Minimo Maximo
Diagnostico Principal 6,75 0 92
Todos los Diagndsticos 7,07 0 118
Fuente:CMBOA
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TABLA 39.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 39.3. MNC par Grupos de Edad y Génera 1999-2002

Sexo <1 1al4 15a29 30a44 45a59 60a74 »>=75
H 2 384 272 129 60 20 7
M 147 95 56 42 27 8

Fuente:CMBDA
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TABLA 39.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <l lal4 15229 30a44 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Osteccondrosis Juvenil 4 7 3 2 1 17
Vertebral / 732.0 I 4 5 3 12
Osteocandrosis Juvenil de H 259 50 21 12 7 5 354
Cadera y Pelvis / 732.1 i 81 11 5 5 6 4 112
Osteocondrosis Juvenil de H 36 37 15 6 94
Extremidad Superior / 732.3 I 17 9 5 31
Osteocondrosis Juvenil de H 2 49 81 32 17 4 185
Extremidad Inferior salvo Pie 732.4 1 33 29 17 15 10 2 106
Osteocondrosis Juvenil H 24 28 16 6 7 1 82
del Pie / 732.5 A 11 20 14 13 g 67
Osteocondritis Disscante / 732.7 H 12 09 42 1) 2 142
I 1 21 12 9 2 2 47

Fuenta:CMBDA
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40. OTROS TRANSTORNOS DE HUESO Y CARTILAGOS

TABLA 40.1. MNC por Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria _ Cadiz _ Cordoba Granada Huelva Jaen  Malaga  Sevilla Andalucia Otros
1999 14 10 14 27 4 g 18 36 133 7
2000 18 1% 9 20 5 16 18 35 140 4
2001 9 21 14 19 3 17 15 27 125 0
2002 10 27 9 20 8 13 16 19 122 3
19982002 49 72 45 81 19 54 63 105 488 13

Fuente:CMBEDA

TABLA 40.2. Tasa MNC por 10000 Habitantes y Provincia de Residencia. Andalucia 1999-2002

Almeria Cadiz  Cordoba Granada Huelva Jaén Malaga Sevilla Andalucia
1959 0,27 0,09 0,18 0,34 0,09 014 0,15 0,21 0,18
2000 0,35 0,17 0,12 0,25 011 0,25 0,14 0,20 0,19
2001 0,17 0,19 0,18 0,23 0,07 0,26 0,12 0,15 0,17
2002 0,19 0,24 0,12 0,25 0,17 0,20 0,13 0,11 0,17
1999.2002 0,94 0,64 0,59 1,00 0,42 0,84 0,50 0,60 0,67

Fuente:CABDA

GRAFICO 40.1. Total MNC 1999-2002
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GRAFICO 40.2. Tasa MNC por 10.000 Hab. 1999-2002

TABLA 40.3. Estancias Medias. Andalucia 1999-2002

Media Estancias

Minimo Maximo

Diagnastico Principa

Todos los Diagnosticos

8.29
11,41

0 247
0 247

Fuente:CMBDA
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TABLA 40.4. Distribucion del MNC por Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002

Grafico 40.3. MNC por Grupos de Edad y Genero 1999-2002

Sexo <1 1al4 152329 30a44 45a59 60a74 =75

b 8 29 44 52 50 49 17
M i 25 38 37 59 59 27
Fuente:CMEDA
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TABLA 40.5. Desagregacion del MNC por Enfermedad, Grupos de Edad y Género. Andalucia 1999-2002
ENFERMEDAD / CIE 9 Sexo <1 lal4 15229 30244 45a59 60a74 >=75 TOTAL
Displasia Fibrosa H 4 7 7 5 3 1 1 28
imanostética) / 733.29 M 4 7 10 7 10 2 1 41
Enfermedad de Tietze / 733.6 H - 4 2 8 5 7 1 27
M 3 3 4 14 24 13 61
Algoneuradistrofia / 733.7 H 1 3 6 3 7 - 20
M - - 1 2 2 3 3 11
Otros transtornos (Enfermedad H 4 17 32 33 39 34 15 174
de Gorham, OsteolisisMasiva, M 3 15 24 24 33 30 10 139

Policondrits Recurrente) / 733.99

Fuente: CMEDA




2.2 REGISTRO DE PACIENTES CON INSUFICIENCIA RENAL CRONICA TERMINAL EN
TRATAMIENTO SUSTITUTIVO DE ANDALUCIA*

FUENTE DE.DATOS

Los datos han sido obtenidos del Registro Andaluz de Pacientes Renales, el cual es un registro de base
poblacional de declaracion obligatoria, en el que se incluyen todos los pacientes sometidos a cualquiera de las
modalidades de tratamiento sustitutivo de la funcion renal en Andalucia, desde el 1 de enero de 1984, Recoge
la actividad notificada por los 51 centros acreditados para el tratamiento renal sustitutivo en nuestra comunidad.

Actualmente a aplicacion informatica utilizada permite la comunicacion, via madem, desde los centros publi-
cos © concertados con la Base Cenfral, que reside en la Coordinacion Autondmica de Trasplantes en |os
Servicios Centrales del Servicio Andaluz de Salud.

La cadificacian de la etiologia de la insuficiencia renal cronica, o enfermedad renal primaria, se realiza segun
la tabla de codigos de la European Dialisis and Transplantation Association.

PRESENTACION DE LOS DATOS

Se presentan para cada Enfermedad Renal Primaria el nimero de pacientes vivos en el registro a 31 de
diciembre de 2002, desagregados por grupo de edad, sexo y provincia de residencia.

Para el calculo de la tasa ce prevalencia, expresada por 10.000 habitantes, se ha utilizado como poblacion
de referencia la “Proyeccion de la poblacion de Andalucia 1998-2051, escenario medio” del Instituto de
Estadistica de Andalucia para el 1 de enerc de 2003.

* Servicio Andaluz de la Salud

Direccion General de Asistencia Sanitaria
Subdireccion A.E.-Gestion Sanitaria
Servicio de Informacion y Estadistica
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TABLA 1. SIND. NEFROTICO SEVERO CON LESION HISTOLOGICA DE ESCLEROSIS FOCAL

(SOLO EN NINOS)

Sexo <= 14 anos |15 a 44 anos | 45 a 64 anos| 65 a 74 afos |>= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.

Hombre CADIZ Q 4 0 0 0 4 0,036

CORDOBA 0 3 0 0 0 3 0,039

GRANADA 0 1 1 0 0 2 0,025

MALAGA 0 2 0 0 0 2 0,016

SEVILLA 0 11 2 0 1 14 0,081

Total 0 21 3 0 1 25 0,034

Vujer ALMERIA 1 1 0 0 0 2 0,038

CADIZ 4] 4 1 0 0 5 0,045

HUELVA 0 Q 1 0 0 1 0,022

MALAGA 0 3 0 0 0 3 0,024

SEVILLA 3 6 3 0 0 12 0,069

Total 4 14 5 0 0 23 0,031

Fuante: Registro Andaluz de Pacientes Renales,
TABLA 2. NEFROPATIA POR IgA, COMPROBADA POR INMUNOFLUORESCENCIA

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos | 45 a 64 afos| 65 a 74 afios| == 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.

Hombrel  ALMERIA 0 2 2 0 0 4 0,077

CADIZ 0 5 10 5 1 21 0,188

CORDOBA 0 6 7 5 0 18 0,234

GRANADA 0 7 7 2 0 16 0,198

HUELVA 0 5 1 2 1 9 0,197

JAEN 0 6 4 0 0 10 0,155

MALAGA 0 9 15 3 1 28 0,222

SEVILLA 0 22 12 0 0 34 0,196

Total 0 62 58 17 3 140 0,191

Mujer ALMERIA 0 4 1 0 0 5 0.096

CADIZ 0 9 1 0 0 10 0,089

CORDOBA 0 0 1 0 4] 1 0,013

GRANADA 0 6 1 0 0 7 0,086

HUELVA 0 1 4 Q 0 5 0,109

JAEN 0 3 1 1 0 5 0,078

MALAGA 0 6 3 0 1 10 0,079

SEVILLA 0 6 5 0 Q 11 0,063

Total 0 35 17 1 1 h4 0.074

Fuente: Registro Andalur de Patientas Ranales,
TABLA 3. ENFERMEDAD RENAL QUISTICA SIN ESPECIFICAR TIPO

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos | 45 a 64 anos| 65 a 74 anos| »= 75 afos Total Tasas por
10000 Hab.

Hombre| CORDOBA 0 0 1 0 1 2 0.026

GRANADA 0 0 1 0 0 1 0,012

MALAGA 0 1 0 0 0 1 0,008

Total 0 1 2 0 1 4 0.005

Mujer GRANADA 0 0 0 1 0 1 0,012

JAEN 0 0 0 1 0 1 0.016

Total 0 0 0 2 0 2 0,003

Fuente; Registro Andafuz de Pagientes Renales.
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TABLA 4.RINONES POLIQUISTICOS, TIPO ADULTO (DOMINANTE)

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 afos | 45 a 64 anos| 65 a 74 anos | >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.

Hombre| ALMERIA Q 1 11 4 2 18 0,345

CADIZ Q 7 28 14 5 54 0,483

CORDOBA 0 3 16 10 2 31 0,404

GRANADA 0 6 19 5 4 34 0,420

HUELVA 0 4 4 7 3 18 0,394

JAEN 0 2 7 8 1 18 0,279

MALAGA 0 6 34 16 5 61 0,483

SEVILLA 0 5 29 14 3 51 0,293

Total 0 34 148 78 25 285 0,389

Mujer ALMERIA 0 1 9 7 0 17 0,326

CADIZ 0 5 34 19 4 62 0,555

CORDOBA 0 3 16 11 1 31 0.404

GRANADA 0 3 20 11 0 34 0,420

HUELVA 0 0 12 4 Q 16 0,350

JAEN 0 2 15 8 1 26 0,403

IMALAGA 0 2 26 17 8 53 0,419

SEVILLA 0 1 27 13 5 46 0,265

Total 0 17 15¢ 90 19 285 0,389

Fuente: Registro Andaluz de Pacientes Renales,
TABLA 5. RINONES POL!OUiSTlCOS, TIPO INFANTIL {RECESIVA)

Sexo <= 14 anos |15 a 44 anos | 45 a 64 anos| 65 a 74 anos| >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.

Hombre | ALMERIA 0 Q 0 1 1 2 0,038

CADIZ 0 0 1 0 0 1 0,009

JAEN 0 2 0 0 0 2 0,031

SEVILLA 0 1 Q 0 0 1 0,006

Total 0 3 1 1 1 6 0,008

Mujer | CORDOBA 0 1 1 0 0 2 0,026

MALAGA 0 1 0 0 0 1 0,008

Total 0 2 1 0 0 3 0,004

Fuente: Registro Andaiuz de Pacientes Renales.
TABLA 6. ENFERMEDAD MEDULAR QUiSTICA (INCLUYE LA NEFRONOPTISIS)

Sexo <= 14 afios |15 a 44 afos | 45 a 64 anos | 65 a 74 anos| >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.

Hombre | ALMERIA 0 2 0 0 0 2 0,038

CADIZ 0 0 1 0 0 1 0,009

CORDOBA 0 1 4] Q 0 1 0,013

GRANADA 0 4 1 0 0 5 0,062

HUELVA 0 1 1 0 0 2 0,044

JAEN 0 1 1 0 0 2 0,031

MALAGA 1 2 0 0 0 3 0,024

SEVILLA 1 2 0 0 0 3 0,017

Total 2 13 4 0 0 19 0,026

Muer ALMERIA 0 1 0 0 0 1 0,019

CADIZ 0 1 1 0 0 2 0,018

CORDOBA 0 1 0 0 0 1 0,013

GRANADA 0 1 0 0 0 1 0,012

JAEN 0 0 1 0 0 1 0,016

MALAGA Q 3 0 0 0 3 0,024

SEVILLA 1 6 0 0 0 7 0,040

Total 1 13 2 0 0 16 0,022

Fuente: Registro Andaluz de Pacienles Renales
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TABLA 7. ENFERMEDAD RENAL QUISTICA DE OTRO TIPO CONCRETO

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 afos | 45 a 64 anos |65 a 74 anos| >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.
Hombre | GRANADA 0 0 1 4] 0 1 0,012
Total 0 0 1 0 0 1 0,001
Mujer ALMERIA 0 Q 1 0 0 1 0,019
CORBOBA 0 0 0 1 0 1 0,013
SEVILLA 0 1 Q 0 1 2 0,012
Total 0 1 1 1 1 < 0,005
Fuente: Registrn Andaluz de Paclentas Renales
TABLA 8. NEFROPATIA FAMILIAR HEREDITARIA DE TIPO NO ESPECIFICADO
Sexo <= 14 aiios | 15 a 44 anos| 45 a 64 anos| 65 a 74 anos| >= 75 afios Total Tasas por
10000 Hab.
Hombre]  ALMERIA 0 1 1 1 0 2 0,058
CADIZ 0 3 2 0 0 5 0,045
CORDOBA 0 2 0 0 0 2 0.026
GRANADA 0 ! 1 0 0 2 0,025
JAEN 1 0 0 0 0 1 0,016
MALAGA 0 5 4 2 0 11 0,087
SEVILLA 0 4 2 1 0 7 0,040
Tolal 1 16 10 4 0 31 0.042
Mujer ALMERIA 0 2 2 0 1 5 0,086
CADIZ 0 4 1 4] 0 5 0,045
CORDOBA 0 1 1 0 0 2 0,026
GRANADA 1 1 0 0 0 2 0,025
JAEN 0 0 2 0 1 3 0,047
MALAGA 0 3 6 1 1 11 0,087
SEVILLA 0 4 3 1 1 9 0,052
Total 1 15 15 2 4 37 0,051
Fuente: Registro Andaluz d¢2 Pacientzs Renalas
TABLA 9. NEFROPATIA HEREDITARIA CON SORDERA DE PERCEPCION
(SINDROME DE ALPORT)
Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos| 45 a 64 anos | 65 a 74 ainos| >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.
Hombre | ALMERIA 0 2 2 0 0 4 0,077
CADIZ 0 7 1 0 0 & 0,072
CORDOBA 0 3 0 0 0 3 0,039
GRANADA 0 2 3 0 0 5 0,062
JAEN 0 5 1 0 0 6 0.093
MALAGA D 11 5 0 0 16 0,127
SEVILLA 0 3 2 0 0 5 0,029
Total 0 33 14 0 0 47 0,064
Mujer ALMERIA 0 1 0 0 0 1 0,019
CADIZ 0 1 1 0 Q 2 0.018
CORDOBA 0 2 0 0 0 2 0.026
GRANADA 0 1 0 0 0 1 0,012
JAEN 0 0 2 0 0 2 0,031
MALAGA 0 3 2 0 0 5 0,040
SEVILLA 0 2 3 0 0 5 0,029
Total 0 10 8 0 0 18 0,025

Fuante: Registro Andaluz de Pacientss Renales,
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TABLA 10. CISTINOSIS

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos | 45 a 64 anos| 65 a 74 anos | >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.
Hombre| CORDOBA 0 1 Q 0 0 1 0,013
HUELVA 0 1 0 0 Q0 1 0,022
Total 0 2 0 Q 0 2 0,003
Muger CORDOBA 0 1 0 0 9] 1 0,013
GRANADA 0 1 0 0 0 1 0,012
SEVILLA 0 1 0 0 0 1 0,006
Total 0 3 0 0 4] 3 0,004
Fuante; Registro Andaluz de Pacientes Renales.
TABLA 11. OXALOSIS PRIMARIA
Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos| 45 a 64 afios| 65 a 74 afos| »>= 75 afos Total Tasas por
10000 Hab,
Hombre SEVILLA 0 1 0 0 0 1 0,008
Fuznte: Registro Andaluz de Pacientes Renales.
TABLA 12. ENFERMEDAD DE FABRY
Sexo <= 14 afos |15 a 44 anos | 45 a 64 anos| 65 a 74 afnos| >= 75 afnos Total Tasas por
10000 Hab.
Mujer CADIZ 0 0 1 0 0 1 0,009
Fuente: Registro Andaluz ce Pacientes Renalas.
TABLA 13. NEFROPATIA HEREDITARIA DE OTRO TIPO
Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos | 45 a 64 anos| 65 a 74 anos | >= 75 afos Total Tasas por
10000 Hab,
Hombre CADIZ 0 1 0 0 0 1 0,009
CORDOBA 0 0 1 0 0 1 0,013
SEVILLA 1 2 0 0 0 3 0,017
Total 1 3 1 0 0 5 0,007
Mujer CADIZ 0 3 0 0 0 3 0,027
CORDOBA 0 1 0 ] 0 1 0,013
SEVILLA 0 0 1 0 D 1 0,006
Total 0 4 1 0 0 5 0,007

Fuenie: Reglistro Andaluz de Pacientes Renzles.
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TABLA 14. HIPOPLASIA RENAL CONGENITA DE TIPO NO ESPECIFICADO

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos| 45 a 64 anos| 65 a 74 anos| >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.

Hombre | ALMERIA 0 4 1 0 0 5 0,096
CADIZ 1 1 0 0 0 2 0,018

CORDOBA 0 3 0 0 0 3 0,039
GRANADA 0 6 & 1 0 13 0,161

HUELVA 0 0 1 0 0 1 0,022

JAEN Q 0 1 0 0 1 0,016

MALAGA 1 1 0 0 0 2 0,016

SEVILLA 0 1 0 0 0 1 0,006

Total 2 16 9 1 0 28 0,038

Mujer ALMERIA 1 0 1 0 0 2 0,038
CORDOBA 0 0 1 0 0 1 0,013
GRANADA 4] 4 2 0 0 3 0,074

JAEN 0 0 1 0 0 1 0,016

SEVILLA 0 0 2 0 0 2 0,012

Total 1 4 7 0 0 12 0,016

Fuente: Registro Andaluz de Pacientes Renalzs
TABLA 15. HIPOPLASIA OLIGOMEGANEFRONICA
Sexo <= 14 anos | 15 & 44 afos| 45 a 64 anos| 65 a 74 afos| >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab,
Hombre | SEVILLA 0 2 0 0 0 2 0,012

Fuente: Ragistro Andaluz de Paclentes Renales

TABLA 16. DISPLASIA RENAL CONGENITA CON O SIN MALFORMACION DEL TRACTO URINARIO

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos| 45 3 64 anos| 65 a /4 anos| >= /5 anos Total Tasas por
10000 Hab.
Hombre | ALMERIA 0 1 0 0 0 1 0,019
CADRIZ 0 2 0 0 0 2 0,018
CORDOBA 1 0 0 0 0 1 0,013
GRANADA 1 0 0 0 0 1 0,012
MALAGA 0 1 0 0 0 1 0,008
SEVILLA 0 4 0 0 Q 4 0,023
Total 2 8 0 0 0 10 0,014
Mujer ALMERIA 0 0 0 0 1 1 0.019
CADIZ 1 0 0 0 0 1 0,009
CORDOBA 0 1 0 0 Q 1 0,013
GRANADA 0 0 0 1 0 1 0,012
HUELVA 1 0 0 0 0 1 0,022
[MALAGA 1 2 0 0 0 3 0,024
SEVILLA 1 1 0 0 0 2 0,012
Total 4 4 0 1 1 10 0.014
Fuente: Registro Andaluz de Pacientes Renales.
TABLA 17. SIND.AGENESIA MUSCULOS ABDOMINALES
Sexo <= 14 afos | 15 a 44 anos | 45 a 64 anos| 65 a 74 anos| >= 75 aios Total Tasas por
10000 Hab.
Hombre | SEVILLA 1 0 0 0 0 1 0,006

Fupnta: Registro Andaiuz de Pacientes Renzles,
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TABLA 18. ENFERMEDAD VASCULAR RENAL SECUNDARIA A POLIARTERITIS

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos| 45 a 64 anos| 65 a 74 anos| >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.

Hombre|  ALMERIA 0 0 0 1 1 2 0,038

CORDOBA 0 0 1 0 Q 1 0,013

GRANADA 0 1 0 1 0 2 0.025

HUELVA 0 0 1 0 9] 1 0,022

MALAGA 0 1 1 1 2 5 0,040

SEVILLA 0 3 0 2 0 5 0,029

Total 0 5 3 5 3 16 0.022

Mujer GRANADA 0 0 0 1 0 1 0.012

HUELVA 0 0 0 0 1 1 0,022

JAEN 0 0 0 1 2 3 0,047

MALAGA 0 0 0 4 1 5 0,040

SEVILLA 0 0 1 2 0 3 0.017

Total 0 0 1 8 4 13 0,018

Fuente: Registra Andaluz de Facientes Rensles.
TABLA 19. GRANULOMATOSIS DE WEGENER

Sexo <= 14 afos | 15 a 44 anos| 45 a 64 anos| 65 a 74 anos| >= 75 afos Total Tasas por
10000 Hab.

Hombre|  ALMERIA 0 1 0 0 0 1 0,019

CADIZ [4) 0 2 0 0 2 0,018

CORDOBA 0 0 1 0 0 1 0,013

MALAGA 0 0 1 0 0 1 0,008

SEVILLA 0 1 1 1 1 4 0,023

Total 0 2 5 1 1 9 0,012

Mujer ALMERIA Q 1 0 0 0 1 0,019

CADIZ 0 0 0 1 0 1 0,009

CORDOBA 0 1 0 1 0 2 0,026

GRANADA 0 0 0 1 0 1 0,012

JAEN 0 1 1 0 0 2 0,031

MALAGA 0 0 ] 1 0 1 0,008

SEVILLA 0 4] 0 0 1 1 0,006

Total 0 3 1 4 1 9 0,012

Fuente: Registro Andaluz de Pacientes Renales.
TABLA 20. OTRAS ENFERMEDADES VASCULARES RENALES CLASIFICABLES

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos| 45 a 64 afos| 65 a 74 anos| >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.

Hombre | ALMERIA 0 0 1 0 0 1 0,019

CADIZ 0 1 1 1 2 5 0,045

CORDOBA 0 1 1 4 0 6 0,078

GRANADA 0 0 0 0 1 1 0,012

HUELVA 0 0 0 1 1 2 0,044

JAEN 2 0 1 0 1 4 0,062

MALAGA 0 0 2 3 0 5 0,040

SEVILLA 0 1 0 2 2 5 0,029

Total 2 3 6 11 7 29 0,040

Mujer ALMERIA 0 i 4] 0 0 1 0,019

CADIZ 0 0 1 1 0 2 0,018

CORDOBA 0 1 4] 0 0 1 0,013

GRANADA 0 0 1 0 0 1 0.012

JAEN 0 0 0 1 ] 2 0,031

MALAGA 0 0 3 1 0 4 0,032

SEVILLA 0 1 0 1 0 2 0,012

Total 0 3 5 4 1 13 0,018

Fuents: Registro Andauz de Pacienies Ranales,
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TABLA 21

. MIELOMATOSIS /ENFERMEDAD POR DEPOSITOS DE CADENAS LIGERAS

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos| 45 a 64 anos| 65 a 74 aiog] >= 75 afios | Total Tasas por
10000 Hab

Hombrel  ALMERIA 4] 1 0 0 0 1 0,019

CORDOBA 0 0 0 0 1 1 0,013

MALAGA: 0 0 1 1 0 2 0,016

SEVILLA 0 0 0 2 0 2 0,012

Total 0 1 1 3 1 6 0.008

Mujer CADIZ 0 0 1 0 1 2 0,018

CORDOBA 0 0 0 0 1 1 0,013

GRANADA 0 0 0 0 1 1 0,012

HUELVA 0 0 0 2 0 2 0,044

JAEN 0 0 0 Q 1 1 0,016

IMALAGA 0 0 1 1 Q 2 0,016

SEVILLA 0 0 ] 1 4 B 0,035

Total 0 0 3 4 8 15 0,020

Fuente: Registro Andaluz de Paclenles Repales.
TABLA 22. AMILOIDOSIS

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos| 45 a 64 afos| 65 a 74 anos| >= 75 afos Total Tasas por
10000 Hab

Hombre CADIZ 0 3 5 1 0 9 0,081

CORDOBA 0 0 3 2 0 5 0,085

GRANADA 0 0 0 2 0 2 0,025

HUELVA 0 1 2 0 0 3 0,066

JAEN 0 1 0 2 0 3 0,047

MALAGA 0 4 2 1 0 7 0,055

SEVILLA 0 0 1 2 0 3 0,017

Total 0 9 13 10 0 32 0,044

Mujer ALNMERIA 0 1 1 0 0 2 0.038

CADIZ 0 1 2 1 1 5 0,045

CORDOBA 0 0 1 1 0 2 0,026

GRANADA 0 1 1 0 0 2 0,025

HUELVA 0 0 1 2 0 3 0,066

JAEN 0 4 0 3 1 8 0,124

MALAGA 0 1 1 1 1 4 0,032

SEVILLA 0 - 3 1 0 8 0,046

Total 0 12 10 9 3 34 0,046

Fuanta: Registen Andaluz de Paclentes Renales
TABLA 23. LUPUS ERITEMATOSO DISEMINADO

Sexo <= 14 afos | 15 a 44 anos | 45 a 64 anos| 65 a 74 anos| >= 75 afos Total Tasas por
10000 Hab

Hombre]  ALMERIA 0 2 D 0 0 2 0,038

CADIZ 0 1 1 0 0 2 0.018

CORDOBA 0 1 0 0 0 1 0,013

HUELVA 0 2 1 1 0 4 0,088

MALAGA 0 3 2 0 0 5 0,040

SEVILLA 0 7 2 0 0 9 0,052

Total 0 16 6 1 0 23 0,031

Mujer ALMERIA 0 2 1 0 0 3 0,058

CADIZ 0 4 4 1 1 10 0.089

CORDOBA 0 2 2 0 0 4 0,052

GRANADA 0 6 2 0 0 8 0,099

HUELVA 0 4 0 0 0 4 0,088

JAEN 0 6 4 0 1 11 0,171

IAALAGA 2 8 o Q 0 16 0,127

SEVILLA 0 21 7 3 0 31 0,178

Total 2 53 26 4 2 87 0,119

Fuente: Registra Andaluz

o2 Pacientes Renzles
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TABLA 24. PURPURA DE SCHONLEIN-HENOCH

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 afos | 45 a 64 anos| 65 a 74 anos |>= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.
Hombre | ALMERIA 0 1 2 0 0 3 0,058
CADIZ 0 3 1 0 0 4 0,036
CORDOBA 0 0 0 1 0 1 0,013
GRANADA 0 1 0 0 0 1 0,012
JAEN 0 2 0 0 0 2 0,031
MALAGA 0 3 1 1 0 5 0,040
SEVILLA 0 ] 1 0 0 2 0,012
Total 0 11 5 2 0 18 0.025
Muer ALMERIA 0 1 0 0 0 1 0,019
CADIZ 0 1 1 0 0 2 0,018
GRANADA 0 2 0 0 0 2 0,025
MALAGA 0 1 1 0 0 2 0,016
SEVILLA 0 3 0 0 0 3 0,017
Total 0 8 2 0 0 10 0,014
Fuente; Registro Andaluz de Pacientes Renales,
TABLA 25, SINDROME DE GOODPASTURE
Sexo <= 14 anos | 15 a 44 afos | 45 a 64 anos| 65 a 74 afos| >= 75 aiios Total Tasas por
10000 Hab,
Hombre | CORDOBA 0 1 0 0 0 1 0,013
JAEN 0 1 1 0 0 2 0,031
MALAGA 0 Q 1 1 1 3 0,024
SEVILLA 0 1 0 5] 0 1 0,006
Total 0 3 2 1 1 7 0,010
Mujer CORDOBA 0 0 1 0 0 1 0,013
MALAGA 0 0 3 3 0 6 0,047
Total 0 0 4 3 0 7 0,010
Fuente: Registro Andaluz de Pacientes Renales.
TABLA 26. ESCLEROSIS SISTEMICA (ESCLERODERMIA)
Sexo <= 14 afos | 15 a 44 aios| 45 a 64 anos| 65 a 74 anos| »= 75 afos Total Tasas por
10000 Hab,
Hombre | MALAGA 0 0 1 0 0 1 0,008
Mujer JAEN 0 0 1 0 0 1 0,016
fuente: Registro Andaluz de Pecenies Renales.

TABLA 27. SINDROME HEMOLITICO UREMICO INCLUYENDO EL SINDROME DE MOSCHCOWITZ

Sexo <= 14 afios | 15 a 44 anos | 45 a 64 anos| 65 a 74 afos| >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.

Hombre CADIZ D 2 0 0 0 2 0,018

CORDOBA 0 1 0 0 0 1 0,013

HUELVA 0 1 0 0 0 1 0,022

JAEN 0 0 1 0 0 1 0.016

MALAGA 0 1 0 0 0 1 0,008

SEVILLA 0 0 2 0 0 2 0,012

Total 0 5 3 0 0 8 0,011

Mujer ALMERIA 0 1 0 0 0 1 0,019

CADIZ 1 0 0 i3 0 2 0,018

JAEN 2 0 0 0 1 3 0,047

MALAGA 0 1 0 0 0 1 0,008

SEVILLA 1 3 3 0 0 7 0,040

Total 4 5 3 1 ik 14 0,019

Fuenje: Registro Andaluz de Paclentss Renzies
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TABLA 28, ENFERMEDADES MULTISISTEMICAS-OTRAS

Sexo <= 14 anos | 15 a 44 afios | 45 a 64 anos| 65 a 74 aios | >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.
Hombre | GRANADA 0 0 1 0 Q 1 0,012
HUELVA 0 0 0 0 1 1 0,022
JAEN 0 0 2 Q 0 2 0,031
Total 0 0 3 4] 1 4 0,005
Mujer ALMERIA 0 0 0 0 1 1 0,019
CADIZ 0 0 0 0 1 1 0,009
CORCOBA 1 0 4] Q 0 1 0,013
GRANADA 0 1 0 2 0 3 0,037
JAEN 0 0 1 0 0 1 0,016
MALAGA 0 1 1 0 1 3 0,024
SEVILLA 0 1 0 0 0 1 0,006
Total 1 3 2 2 3 11 0,015
fuente: Registro Andaluz de Pacientes Renales ] :
TABLA 29. NEFROCALCINOSIS Y NEFROPATIA HIPERCALCEMICA
Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos | 45 a 64 afos | 65 a 74 afos | >= 75 afios Total Tasas por
10000 Hab.
Hombre | ALMERIA 0 1 0] 0 0 1 0,019
CADIZ 0 1 0 0 0 1 0,009
MALAGA 0 1 1 0 0 2 0,016
SEVILLA 0 1 0 Q 0 1 0,006
Teial 0 4 1 0 0 5 0,007
Mujer ALMERIA 0 1 0] 0 0 1 0,019
GRANADA 0 4] 1 0 0 1 0,012
MALAGA 0 2 0 0 0 2 0,015
SEVILLA 0 1 0 0 0 1 0,006
Total 0 4 1 4] 0 5 0,007
Fuenia: Registro Andaluz de Pacientes Rensizs
TABLA 30. NEFROPATIA DE LOS BALCANES
Sexo <= 14 anos | 15 a 44 anos | 45 a 64 afos | 65 a 74 afos | >= 75 aiios Total Tasas por
10000 Hab,
Hombre | ALMERIA 0 1 0 0 0 0,019
CADiZ 0 1 0 0 0 0,009
MALAGA 0 1 1 0 0 2 0,016
SEVILLA Q 1 0 0 0 )k 0,006
Total 0 4 1 0 0 5 0,007
Mujer ALMERIA Q 1 0 0 0 1 0,019
GRANADA 4] 0 1 0 0 1 0,012
MALAGA 0 2 0 0 0 2 0,016
SEVILLA Q 1 0 0 0 1 0,006
Total 0 4 1 0 0 5 0,007
Fuente; Registro Andaluz de Pacientes Renales,
TABLA 31. OTROS TRASTORNOS RENALES CONCRETOS
Sexo <= 14 anos |15 a 44 anos | 45 a 64 afos| 65 a 74 anos| >= 75 anos Total Tasas por
10000 Hab.
Hombre | CORDOBA 0 ] 1 0 0 2 0,026
HUELVA 1] 0 0 ] 1 0,022
MALAGA Q 0 1 0 0 1 0,008
SEVILLA 1] 2 1 1 1 5 0,029
Total 0 4 3 1 1 9 0,012
Mujer ALMERIA 0 1 0 0 0 1 0,019
CADIZ 0 2 2 0 D 4 0,036
HUELVA 0 1 0 0 0 1 0,022
MALAGA 0 1 1 0 0 2 0,016
SEVILLA 0 2 1 1 1 5 0,029
Total 0 7 4 1 1 13 0,018

Fuente; Repistro Angatuz de Facientes Renales
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2.3 REGISTRO ANDALUZ DE METABOLOPATIAS (CRIBADO NEONATAL):
DATOS Y PRESENTACION DEL REGISTRO

Antonio Varo Baena

INTRODUCCION

Los programas de cribado neonatal estan reconocidos en el ambito nacional sanitario como programas de
prevencion de salud publica esenciales, dirigidos a la identificacion presintomatica, cuyo objetivo es la
identificacion y tratamiento precoz de los afectados de alguna enfermedad congénita o hereditaria, metabdlica
0 infecciosa. Y cuya eficacia depende ne sdlo de disponer de una tecnologia y recursos adecuados, sino que
debe contemplar otros aspectos importantes como garantizar una cobertura del cien por cien o una perfecta
coordinacion con el resto de los recursos asistenciales para ofrecer elementos de diagndstico y tratamiento
eficaces.

El cribado permite detectar ciertos tipos de enfermedades antes de los 15 dias de vida, lo que supone
iniciar un tratamiento precoz y evitar déficits importantes en el paciente que puede desarrollar una vida
practicamente normal. Por tanto, ademas del beneficio personal del paciente hay que anadir el social y econdmico.

La mayoria de los paises desarrollados han introducido programas de deteccion de metabolopatias,
centrados fundamentalmente en el cribado del hipotircidismo congénito (HC) y de la fenilcetonuria (FC), por ser
estas enfermedades las que mejor cumplen los criterios para un cribado que son (adaptados de Wilson-Jounger):

* Debe fratarse de una anomalia relativamente frecuente, al menos 1:15.000 recién nacidos.

* Debe producir una enfermedad grave y con la historia natural perfectamente conocida.

* Debe ser dificil de diagnosticar clinicamente en periodo neonatal.

e Se deben disponer de medios efectivos para su diagndstico.

* El diagnostico clinico debe producirse tras una fase preclinica asintomatica, cuando el pronéstico
es malo.

* Debe existir una prueba vélida con una buena sensibilidad y especificidad, que permita discriminar
los recién nacidos sanos de los enfermos durante la fase preclinica.

* Dicha prueba debe ser aceptable para la poblacion.

* Debe definirse claramente a qué se considera enfermo.

* Debe ser posible realizar un fratamiento de la enfermedad de forma precoz, que mejore sensiblemente
el pronostico de la misma.

* El coste del programa de prevencion debe ajustarse a los criterios de evaluacion econémica como
todo programa de salud publica.

* Se debe asegurar la continvidad del programa.

Con la nueva ampliacion del cribado metabdlico, las enfermedades analizadas son la deteccion precoz y el
diagndstico diferencial de alteraciones de los globulos rojos (hemoglobinopatias), el hipotiroidismo congénito,
la fenilcetonuria y la hiperplasia suprarrenal congénita y las técnicas de cribado potenciales:

- Cribado Metabdlico-bioquimico

- Cribado Clinico

- Cribado Genética-Molecular

- Cribado con técnicas de imagen.
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ANTECEDENTES

La deteccion sistematica de metabolopatias neonatales se inicia en Espaia, al igual que en otros paises, a
finales de la década de los setenta, aunque hay antecedentes en los sesenta. Asi en 1968, se inicia en la
Universidad de Granada, el primer programa de deteccion precoz de metabolopatias. En 1969 la Diputacion de
Barcelona inicia el segunde programa espanol. En 1977 el Real Patronato aprueba el Plan Nacional de
Prevencion de la Subnormalidad. A partir de ese momento se comienza la puesta en marcha de algunos centros
de deteccion, de manera que ya en 1980 existen 10 centros cuya cobertura es del 25% de los recién nacidos.
Actualmente la cobertura para fenilalaninemias e hipotiroidismo es cercana al 100%.

En la actualidad este programa esta extendido a todas las comunidades auténomas, si bien en cada una de
ellas se desarrolla una actividad diferente. Todas incluyen a la fenilcetonuria y al hipotiroidismo, pero algunas
de ellas lo hacen a partir de una sola medicion y otras con dos mediciones. Otras CCAA han anadido la
hiperplasia suprarrenal a este programa y mas recientemente la comunidad de Galicia ha incorporado una
nueva tecnologia con la que es capaz de detectar con la misma muestra cerca de 20 alteraciones del
metabolismo. En esta comunidad se esta procediendo a realizar un cribade neonatal de mas de 20 alteraciones
congenitas del metabolismo.

En relacién a las patologias detectadas: a) Hipotiroidismo congénito, se efectia en todos los ceniros
mediante cuantificacion de TSH. b) Hiperfenilalaninemias se realiza en tados los centros por cuantificacion de
fenilalanina (Phe). c) Hiperplasia adrenal congénita, Unicamente se efectta en 6 centros (24,6%), mediante la
cuantificacion de 21-a-hidroxilasa. d) Fibrosis quistica solo se realiza en 4 centros (9,8%), mediante cuantificacion
de tripsina inmunorreactiva. e) Y por Ultimo, aminoacidopatias (37,5%) se realizan en 8 centros (34,7%) mediante
cromatografia de aminoacidos en sangre.

Otras metabolopatias aparte del HC y la FC han sido incluidas en distintos programas de cribado de
metabolopatias el caso del déficit de 21-hidroxilasa, fibrosis quistica, drepanocitosis, déficit de biotinidasa, la
enfermedad de jarabe de arce y la galactosemia. Su inclusion o no depende de la incidencia de las mismas en
cada pais de la disponibilidad de recursos y de la politica sanitaria.

EL CRIBADO NEONATAL EN LA DETECCION PRECOZ DE LAS ENFERMEDADES RARAS

La incorporacion de nuevas tecnologias hace previsible que en los proximos afios el diagnostico neonatal
se generalice a otras enfermedades (jarabe de arce, homoacistinuria, tirosinema, etc) cuya deteccion ya se viene
realizando en algunos programas restringidos. Sin embargo, desde la perspectiva del conjunto de las denomi-
nadas enfermedades raras, deben plantearse estrategias de diagnostico clinico que deberan comenzar ya en
el periodo necnatal y que deben extenderse a edades posteriores de la vida.

Necesidades especiales

Las enfermedades raras han adquiride en los Ultimos afos un especial protagonismo y estan abteniendo un
especial apoyo institucional plenamente justificado, debido a que, como consecuencia de su rareza, los enfermos
que las padecen presenta unas especiales necesidades y problemas entre los que destaca el refraso diagndstico.
Muchas de estas enfermedades de baja prevalencia tienen una causa metabdlica que en la gran mayoria de los
casos no podra ser diagnosticada mediante cribado neonatal para obtener un diagnostico precoz, de cuya
precocidad dependera en muchos casos el futuro vital o funcional del paciente. A este respecto resulta
aconsejable implantar medidas educativas (pregrado, postgrado, formacion continuada) para que el profesional
sanitario sea capaz de establecer la sospecha de una enfermedad metabélico hereditaria y conectar con
prontitud con las unidades clinicas de metabolopatias de referencia.

Coordinacion

Las enfermedades raras, ademas de las de causa metabdlica comprenden otras miltiples entidades con
afectacion de distintos sistemas del organismo y con manifestaciones clinicas mas diversas. En muchos de
estos casos no existira la urgencia de una intervencion terapéutica que caracteriza a las de base metabolica,
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No obstante, también en estos casos el diagnostico debera activarse al maximo y responder adecuadamente
a las mltiples preguntas relativas a pronostico, cansejo genético, etc, que se plantean los familiares. En estos
casos, la colaboracion entre las distintas unidades de especialidades pediatricas y de forma especial con las
unidades de genética clinica es de gran importancia. En resumen, el diagndstico precoz de las enfermedades
raras, primer paso que hay que dar ante la multiplicidad de acciones que habitualmente requieren los pacientes
que presentan estas dolencias, representa una compleja tarea y un reto para la medicina actual.

INCIDENCIA

En todo el mundo, desde 1990 se ha realizado el cribado de unos 200 millones de recién nacidos, con una
incidencia combinada de las enfermedades detectadas de alrededor de 1/1.500.Esto ha motivado que todos
los paises desarrollados del mundo hayan ido implantando programas de cribado neonatal, que se han
convertido en practica habitual en lo que se refiere a la deteccion precoz de enfermedades como el hipotirai-
dismo congenito o la fenilcetonuria. Una idea de la importancia que tiene este tema es la elevada incidencia de
nifios que nacen con errores congeénitos de metabolismo aproximadamente, uno de cada 800.

Las incidencias en Espafia han sido de a) hipotiroidismo congénito 1/2.223 (4,5/10.000), b)
Hiperfenilalaninemias: PDU 1/118.923 (0,08/10.000)y para HFA 1/10.229 () Hiperplasia adrenal congénita
1/10389 (5 nifies y 4 nifas) d) Fibrosis quistica 1/3743 (2,7/10.000) e) Y para aminoacidopatias: 14 tirosine-
mias transitorias, 2 tirosinemias, 6 cistinurialisinurias, 2 citinurias tipo | y I leucinosis.

Cribado de la criptorquidia

Un 2-3% de los varones recién nacidos a término presentan criptorquidia. A los 6 meses esta cifra es de
alrededor del 0,8%. La criptorquidia verdadera es causa de atrofia y aumento del riesgo de neoplasia y torsion
testicular, Es asimismo una de las causas potenciales de infertilidad, Cerca de un 1% de los casos de la
criptorquidia verdadera presentan un cariotipo 47 XXY correspandiente al sindrome de Klinefelter.

Cribado de la hipoacusia

La prevalencia de la hipoacusia en el recién nacido y el lactante se estima entre 1,5 y 6,0 casos por 1000
nacidos vivos (segun se trate de grave o de cualquier grado). En la edad escolar la prevalencia de hipoacusia
de mas de 45 dB es de 3:1.000. En nifos que sufren determinados factores de riesgo, la incidencia puede
elevarse hasta el 4% para hipoacusias graves. Demostrada la mayor eficacia de la intervencion antes de los
seis meses de vida En este momento hay un consenso generalizado en la literatura médica que pastula el
cribado universal de todos los recién nacidos y se han comunicado muchas experiencias masivas con resultados
muy satisfactorios y costos asumibles. EI método con mejores resultados en todos los sentidos para el cribado
universal es el de los potenciales auditivos automatizados (A-ABR: Automated Auditory Brainstem Response,
traducible como Respuesta Auditiva Troncoencefalica Automatizada -RATA- ).

PROGRAMA DE DETEC_CION PRECOZ Y SEGUIMIENTO DE ALTERACIONES METABOLICAS Y
ENDOCRINAS. ANDALUCIA 1988-2002

El Programa de deteccion precoz y seguimiento de alteraciones metabdlicas y endocrinas, popularmente
conocido como “prueba del taldn”, tiene una amplia tradicion en nuestra Comunidad Autonoma, siendo
Andalucia pionera en estos cribados, dentro del territorio espanol. Con la rapida intervencién medica se reduce la
morbilidad, mortalidad y las posibles discapacidades asociadas a estas enfermedades, como son graves
alteraciones cerebrales con retrasos psicomotores y de crecimiento, importantes deterioros intelectuales y
afectacion generalizada del organismo. Para evitar estas alteraciones en necesario instaurar un tratamiento
correcto y sobre todo urgente. Asi, el nimero de dias transcurridos desde el nacimiento hasta la instauracion
de las medidas terapéuticas adecuadas va a influir de forma determinante en el prondstico del recién nacido,
segun una relacion directa: a mas dias, mayor posibilidad de lesiones.
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En este Programa participa un gran nimero de profesionales hospitalarios y de atencion primaria, que logran
que este cribado se realice a la practica totalidad de recién nacidos de Andalucia, actualmente unos 80.000 al afio.
Hay 4 hospitales plblicos que realizan test genéticos y un laboratario privado que ha iniciado su actividad muy
recientemente.  El nimero de enfermedades hereditarias que pueden ser analizadas en estos centros es 64.

El programa de deteccion precoz y seguimiento de alteraciones metabdlicas y endocrinas, consigue diag-
nosticar y fratar a mas de 50 recién nacidos al ano en Andalucia. Desde 1988 hasta 2002, se ha evilado pade-
cer estas metabolopatias, hipotiroidismo y fenilcetenuria, a un total de 681 nifios y ninas.

1988 | 1989 1990 |1991 1992 |1993 |1994)|1995 (1996 | 1997 | 1998 | 1999 | 2000 | 2001 |2002| TOTAL
HT 18 31 23 24 37 44 46 35| 35 30 36 47 35 34 39| 514
FC 16 9 g 9 7 10 10 ] 12 10 20 16 g 13 9 | 167
TOTAL| 34 | 40 32 | 33 | a4 56 a5 | 47 40 56 63 A 47 48| 681

fen)

o
N

PERSPECTIVAS DEL CRIBADO NEONATAL

Los objetivos que en su momento se plantean como primordiales para el buen funcionamiento de un pro-
grama de deteccion precoz neonatal, se pueden resumir en tres puntos:

1.- La deteccion precoz neonatal, debe dar cobertura al 100% de los recién nacidos vivos en el area
geografica de influencia.

2.- Se debe asegurar el tratamiento y seguimiento clinico de todos aquellos nifios detectados como
positivos, para cualquiera de las enfermedades estudiadas.

3.- El tratamiento de los casos detectados como positivos se debera iniciar lo antes posible y siempre
antes del primer mes de vida,

El futuro pasa por la incorporacion de nuevas enfermedades al cribado neonatal, junto con la incorporacion
de nuevas tecnologias, pero para ello sera necesario analizar las siguientes cuestiones: ;Se pueden y deben
hacer teniendo en cuenta cuestiones éticas, y de coste-beneficio?

Un dato reciente que puede variar en gran medida las perspectivas del cribado neonatal es la introduccion
de la tecnologia de espectromeiria de masas, tecnologia que permite analizar simultaneamente grupos de
compuestos como aminoacidos, acidos organicos, acidos grasos, con lo que alrededor de 50 enfermedades
podrian incluirse en el cribado neonatal de forma simultanea. Pero es necesario, ya que sdlo alguna de
dichas enfermedades puede ser tratada eficazmente, plantear con rigor las cuestiones apuntadas antes de
su incorporacion. Existe consenso entre los grupos de trabajo de cribado neonatal en cuanto a la incorporacion
de dicha tecnologia pero para ser utilizada en trastornos bien definidos y con tratamiento posible. A la luz
del conocimiento cientifico disponible en la actualidad se considera que:

» El cribado de Fenilcetonuria e hipotiroidismo congénito deben mantenerse
» Estudiar y analizar la informacion de programas emergentes sobre:
- Hiperplasia suprarrenal congenita (Existe evidencia de efectividad en el cribado).
- Fibrosis Quistica (Existe suficiente evidencia cientifica de costo-efectividad).
- Déficit de biotinidasa (Existe evidencia de efectividad en el cribado).
- Déficit de AcoA dehidrogenasa de cadena media (Existe alguna evidencia de efectividad terapéutica).
- Aciduria glutarica tipo 1 (Existe alguna evidencia de efectividad terapéutica).
e Programas a no desarrollar: Galactosemia; aminoacidopatias; tirosinemia fipo 1; Homocistinuria,
enfermedad de Jarabe de arce; Hipercolesterolemia familiar; trastornos peroxisomales; trastornos del
ciclo de la urea; trastornos lisosomales; trastornos de purina o pirimidina.
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CENTROS DE CRIBADO NEONATAL Y RELACION DE PROFESIONALES
EN LA COMUNIDAD AUTONOMA DE ANDALUCIA

Provincia Persona contacto Servicio Centro Telefono Correo electrénico
GRANADA Ana Cano Bueso Centro de Hospital 938 02 23 67
Metabalopatias San Juan de Dios
Francisco Chamorro Urefia Centro de Hospital 95802 23 68 | francisco.chamorro@untadeandalucia.es
Metabolopatias San Juan de Dios
MALAGA Fermin Gil Cepeda Hospital Civil Lab. Harmonas | 951 0303 00
Metabolopatias Ext. 3256 josel @licepeda sepa@untadezndziucia.ce
M* José Garriga Hospital Civil Lab.Hermonas | 951 03 03 00
Metabolopatias txt. 3256 manajgarnga, sspe@untadeandaiicia es
y 3150
SEVILLA Concepcion Marchante Ctro. De Diagnostico Haospital 955 00 81 11
(H.V.M) de Metabolopatias|  Universitario 95-500 81 05
“Virgen de la
Macarena
Juan Migue! Guerrero | Ctro. De Diagnostico Hospital 95500 81 07
de Metabolopalias | Universitario 95.500 81 05
“Virgen de la
Macarena
SEVILLA Fidel Gayoso Gomez Ed. Laboraterics | Hospital “Virgen | 955 00 81 07 fidel.gayoso. sspa@untadeandalucia.es
[H.V.R.) 3 Plant, Secc, del Rocig"
Metabolopatias
M* Sierra Garcia Valdecasas| EG. Laboratorios | Hospital “Virgen | 955 01 32 16

3* Plant, Secc.

del Rocio”
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INTRODUCCION

El Parlamento Europeo y el Consejo de la Union Europea establecieron en abril de 1999 un programa de
accion comunitaria sebre las enfermedades poco comunes en el marco de accion del ambito de Salud Publica.
A efectos de este Programa, se consideran enfermedades poco comunes o también denominadas
Enfermedades Raras (ER), incluidas las de origen genético, aquellas con peligro de muerte o de invalidez
crdnica, cuya prevalencia es menor de 5 casos por 10.000 habitantes en la Comunidad. La definicion de ER es
de naturaleza epidemiologica y el limite de su frecuencia para su inclusion dentro de esta denominacion
s arbitrario.

Uno de los grupos de enfermedades relevante en el marco del Programa sobre Enfermedades Raras en
Espana, tanto por su interés cientifico, como por su magnitud y problemas asistenciales que plantea, es el de
los Tumores Malignos Raros (TMR), sobre los que la informacion existente es muy limitada.

Las ER tienen caracteristicas comunes, entre las que destacan, su baja frecuencia, etiologia desconocida
en la mayoria de los casos, dificultades para el diagnostico y seguimiento, falta de tratamiento efectivo y
multiples problemas sociales, ligados a su cronicidad. La falta de tratamiento efectivo para muchas de las ER
pone de manifiesto la necesidad de desarrollar la investigacion sobre los medicamentos huérfanos.

Los TMR, como otras ER, presentan problemas para su identificacion. Debido a su escasa frecuencia, estan
poco presentes a la hora de establecer un diagnostico diferencial y por otro lado, sus signos o sintomas son
poco conocidos, par lo que el diagnostico definitivo puede demorarse meses o anos, y en acasiones esto da
lugar a que la enfermedad se diagnostigue en un estadio mas avanzado, con la consiguiente menor efectividad
terapéutica. Por otro lado, dada su baja frecuencia, existe una escasa experiencia para su tratamiento y una
limitada informacion acerca de los centros donde seria posible obtener la mejor asistencia sanitaria u otra arien-
tacion o apoyo de tipo cientifico o social, que repercutan en mejorar la calidad de vida de los pacientes

y familias,
En este capitulo, centrado especificamente en los Tumores Malignos Raros (TMR), se presentan:

* Los criterios utilizados para la definicion de este grupo de enfermedades, basada en la adoptada en el
proyecto Studying Rare Tumour Survival in Adult European Patient.

* La incidencia de TMR en Granada,
* Una aproximacicn a la prevalencia de TMR en Andalucia, basada en datos de hospitalizacion (CMBDA), y

* La contribucién especifica del nodo de TMR a la Red Epidemiologica de Investigacion de Enfermedades
Raras (REpIER) .

I Registro de Cancer de Granada. Escuela Andaluza de Salud Piblica
2 Facultad de Medicina. Universidad de Granada
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DEFINICION DE TUMOR MALIGNO RARO (TMR)

Si bien la definicion de ER esta basada en la prevalencia, expresar la magnitud del cancer en términas de
prevalencia plantea ciertos problemas. En primer lugar, es escasa la informacion sobre la prevalencia de los
diferentes tipos de cancer y especialmente de los menos frecuentes, y por otro lado, la prevalencia es una
medida dinamica que se modifica en el espacio y en el tiempo por causas exirinsecas (mayores facilidades
diagnosticas y variabilidad de los criterios de definicion de caso) e intrinsecas (incidencia y duracion
de la enfermedad)e.’?.

Para estimar la prevalencia del cancer se han utilizado diferentes métodos pero generalmente las
estimaciones se han realizado para los tumores mas frecuentes y, salvo excepciones, no se han incluido los
TMRE9, En un estudio sobre cancer en Italia, utilizando como medida la prevalencia, los resultados muestran
que algunos canceres, como el de glandulas salivales, nasofaringe, intestino delgada y otros, estarian
incluidos en la categoria de TMR (prevalencia menor de 5 por 10.000 hah)10,

Una de las finalidades de disponer de una definicion operativa sobre ER es la de contribuir a su mejor carac-
terizacion, por eso es importante la utilizacion de un indicador que realmente exprese su magnitud, lo que no es
facil conseguir con la prevalencia. Tomando como ejemplos, el cancer de pulman y el de testiculo, con inciden-
cias muy diferentes, el primero entre los de incidencia mas elevada y el segundo entre los de incidencia mas
baja, presentan prevalencias similares, como reflejo de las diferencias en la supervivencia entre ambos tumores.
Si bien el cancer de pulmén, por su elevada incidencia y baja supervivencia, en su mayor parte demandan una
asistencia sanitaria continuada hasta la muerte, el cancer de testiculo, con baja incidencia y elevada superviven-
cia, requiere una asistencia sanitaria en un periode corto de tiempo, produciéndose la curacion en un porcenta-
je muy elevado de los casos supervivientes. Esto significa una gran diferencia en la carga asistencial, que si bien
en ambos casos se centra fundamentalmente en el afio en que se realiza el diagnostico de la enfermedad, el
nimero de casos que necesitaran asistencia sera mucho mas elevado en el cancer de pulman. Por otro lado,
para los equipos sanitarios, por su frecuencia, sera mucho mayor la experiencia en el diagndstico y tratamiente
del cancer de pulmén que del cancer de testiculo.

Dadas las dificultades mencionadas, para la definicion de los TMR se ha considerado la conveniencia de uti-
lizar la incidencia, en lugar de la prevalencia. No existe una definicion consensuada de TMR, pera en el proyecto
“Studying Rare Tumour Survival in Adult European Patients™, desarrollado en el marco de EUROCARE (European
Cancer Registry-based Study on Survival and Care of Cancer Patients)il, se han definido como Tumares
Malignos Raros aquellos que presentan una incidencia media anual inferior a 3 casos por 100.000 habitantes
{0,3 casos por 10.000 habitantes) y esta es la definicion que igualmente se ha adoptado en este capitulo.

Conocer la verdadera magnitud del cancer precisa la existencia de un registro de céncer de pablacion, cuyo
objetivo basico es determinar la incidencia en el area geografica que abarca, es decir, el riesgo de desarrollar
un cancer en esa poblacion. Se han observado variaciones geograficas de la incidencia de distintos tipos de
cancer, asi por ejemplo, el cancer de nasofaringe, que podria ser considerado como un tumor maligno raro por
su baja incidencia en los registros de cancer europeos, presenta tasas altas en poblaciones chinas. Sin
embargo, otros tipos de cancer, tal como el coriocarcinoma de placenta, tendria la consideracion de TMR en
cualquier area geografica por presentar una baja incidencia universall. 13, 14,

La clasificacion de TMR puede hacerse teniendo en cuenta varios criterios: a) la localizacion anatomica en
que se origina el tumor (vagina, glandula suprarrenal,...), b) el tipo histolégico inusual {tumor de Merkel) o tipo
histolégico inusual en una localizacion anatémica determinada (carcinoma medular de tiroides, adenocarcinoma
seroso papilar de endometrio,....}, c) otras variables sociodemograficas, como la edad o el género (cancer de
testiculo en mayores de 65 anos, colon-recte en menores de 30 afios, cancer de mama en hombres....).

Para este capitulo, los tumores malignos se han seleccionado con un criterio de género y localizacion ana-
tomica, con 3 digitos, segun la Clasificacion Internacional de Enfermedades (CIE-9) 15, que para cancer com-
prende las categorias entre 140-208. Por su interés, se han desagregado algunas de las categorias a un nivel
de 4 digitos, como el caso de la glandula suprarrenal {194.0) y glandula pardtida (142.0). Por otro lado, se han
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agrupado los tumores linfohematopoyéticos en las siguientes categorias: enfermedad de Haodgkin (201), linfornas
no Hodgkin (200, 202), enfermedades inmunoproliferativas malignas (203.8), mieloma miltiple (203.0-1) y
leucemias (204-208).

Siguiendo las normas de “Cancer Incidence in Five Continents"4, publicacién de referencia en incidencia de
cancer a nivel mundial, se han eliminado las categorias no especificas (codigos 149, 159, 165 y 195-199).

Tanto en el apartado de incidencia como en el de prevalencia se ha utilizadg la CIE-9, si bien utilizando los
criterios para la definicion de ER, la prevalencia, se ha expresado como numera de casos por 10.000 habitantes,
mientras que la incidencia se expresa por 100.000 habitantes.

TUMORES MALIGNOS RAROS EN LA PROVINCIA DE GRANADA
a) Fuente de informacion: Registro de Cancer de Granada
La informacion sobre incidencia de TMR procede del Registro de Cancer de Granadals,

Un registro de cancer se ha definido clasicamente como la entidad encargada de recoger, almacenar,
analizar e interpretar los datos sobre las personas con cancer. El abjetivo basico de un registro de cancer
de poblacian es conocer el nimero de nuevos casos de cancer diagnosticados en un periodo definido de
tiempo y residentes en el area geografica que abarca. Es decir, determinar la incidencia de cancer, que
habitualmente se expresa por afo y por 100.000 habitantes!?.

El Registro de Cancer de Granada (RCG) es un registro de cancer de poblacion que inicia su actividad en
1985 como proyecto de la Consejeria de Salud de la Junta de Andalucia, adscrito para su desarrolle a la
Escuela Andaluza de Salud Publica.

Los objetivos bésicos del RCG son:
a) conocer la incidencia y las tendencias temporales de cancer en la provincia de Granada,
b) aportar informacicn para la planificacion y evaluacion de la atencion sanitaria, y

c) contribuir al desarrollo de la investigacion sabre el cancer,
El area cubierta por el Registro es la provincia de Granada, con una poblacion de 800.000 habitantes,

Se registran todos los casos de céncer invasivo diagnosticados por primera vez con pasterioridad al 1 de
enero de 1985 y residentes en la provincia de Granadal®, Se incluyen ademas los tumores de vias Urinarias y
del sisterna nervioso de naturaleza incierta. También se registran los tumores in situ, aunque éstos no se inclu-
yen en el calculo de la incidencia.

La informacion del RCG procede de los centros sanitarios publicos y privados existentes en la provincia de
Granada. La deteccion de los casos se realiza, fundamentalmente, a través de |a informacion obtenida o reci-
bida con periodicidad en el Registro, procedente en su mayor parte de los Servicios de Documentacion Médica
y Laboratorios de Anatomia Patologica, asi como de otros servicios hospitalarios en los gue se diagnostican
y/0 tratan pacientes con cancer. Esta informacién se complementa con los certificadas de defuncion de los
diferentes municipios de la provincia de Granada.

Para cada caso, sistematicamente, se recogen tres grandes blogues de informacién:

1) datos de identificacion personal y sociodemograficos,

2) datos esenciales del tumor (fecha de incidencia, localizacion anatémica, histologia, base del diagndstico), y

3) fuentes de informacion!®,
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En el RCG se utilizan normas y procedimientos de trabajo homologados internacionalmente20 y esta
integrado y participa en las actividades y publicaciones de la “European Network of Cancer Registries"?!
([ENCR), coordinadas por la “International Agency for Research on Cancer™?2 (IARC).

Dado que la identificacion individual de cada paciente es un requisito basico, en el RCG existen estrictas
normas de confidencialidad23. Ademas, siguiendo la legislacion espanola, la base de datos del RCG esta
inscrita en la Agencia de Proteccion de Datos24,

b) Incidencia de TMR en la provincia de Granada, 1998-2000

En la provincia de Granada, en el periodo 19982000 se ha registrado un total de 10.713 casos, con una
tasa bruta media anual para el total del cancer de 518 por 100.000 hombres y 370 por 100.000 mujeres. El
tumoar con incidencia mas alta en ambos géneros es el de piel no melanoma con tasas de incidencia de 118 y
93 por 100.000 hombres y mujeres respectivamente,

Del total de los canceres, los originados en 31 localizaciones anatomicas en los hombres y en 28 en las muje-
res se corresponden con la definicion de TMR adoptada (<3 casos por 100.000 habitantes) (Graficos 1y 2).

En los hombres, las tasas de incidencia de los TMR identificados van desde un minimo de 0,1 por 100.000
para el timo a un maximo de 2,9 par 100.000 para los tejidos blandos.

En las mujeres, las tasas de incidencia de los TMR identificados oscilan entre 0,1 por 100.000 para la
placenta y 2,8 por 100.000 para el linfoma no Hodgkin.

Para una misma localizacion anatomica, las tasas de los hombres son superiores a las de las mujeres. De
todos los TMR, el 48% y el 78% presentan una incidencia media anual inferior a 1 por 100.000 hombres y
mujeres, respectivamente.

Los resuliados de este analisis son similares a los previamente obtenidos en un estudio sobre TMR
realizado para el conjunto de 9 registros de cancer de poblacion espanoles en el periodo 1988-199225,

TUMORES MALIGNOS RAROS EN ANDALUCIA
a) Fuente de Informacion: Conjunto Minimo Basico de Datos al Alta Hospitalaria

La informacion sobre TMR en Andalucia procede del Sistema de Informacion: Conjunto Minimo Basico de
Datos al Alta Hospitalaria (CMBDA) de Andalucia, facilitada por la Subdireccion de Asistencia Especializada-
Gestion Sanitaria de los Servicios Centrales del S.A.S.

Se analizaron las altas hospitalarias del periodo 1999-2002 de los codigos diagndsticos 140-208 de la
Clasificacion Internacional de Enfermedades (CIE-G) que corresponden a tumores malignos, seglin género.

Se seleccionaron los casos entre cuyos diagnosticos al alta constaba un cadigo correspondiente a un tumor
maligno, contabilizandose como un dnico caso los ingresos de un mismo sujeto, utilizando el mismo criterio
descrito en el capitulo 2.1 (Metodologia Anélisis CMBD) de esta monografia. De este modo se obtenia el que
se ha denominado “Minimo Numero de Casos" (MNC) como una aproximacion al nimero de casos prevalentes
del periodo. Sin embargo, hay que tener en cuenta que las altas hospitalarias no miden la prevalencia real del
cancer, por estar mas representados aquellos canceres que precisan mas ingresos hospitalarios, bien para
cirugia, quimioterapia u otros tratamientos especificos.

Para el calculo de las tasas de “prevalencia” por localizacion anatomica y genero, se utilizaron “las

proyecciones de la poblacién de Andalucia 1998-2051,escenario medio” realizadas por el Instituto de
Estadistica de Andalucia?®.
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b) Minimo Numero de Casos de Tumores Malignos en Andalucia, 1999-2002

En las tablas 1 y 2 se presenta el Minimo Numero de Casos correspondientes a la totalidad de los Tumores
Malignos, segin localizacion anatomica y género.

Se presentan, por orden de magnitud, el MNC y las tasas brutas para hombres y mujeres, marcando aque-
llas localizaciones anatomicas que, por su incidencia en el Registro de Cancer de Granada, tienen la conside-
racion de TMR.

Teniendo en cuenta la definicion de Enfermedades Raras (prevalencia menor de 5 casos por 10.000 habi-
tantes), todos los Tumores Malignos identificados a partir del CMBD en Andalucia en el periodo 1999-2002,
excepto los canceres de pulmaon y vejiga en los hombres y el de mama en las mujeres, cumplirian la definicidn
de TMR. Por este motivo, este criterio de seleccion no parece el mas adecuado para la definicion de canceres
raros.

NODO DE TUMORES MALIGNOS RAROS EN REPIER

Al nicio del ano 2003 se crea la Red Epidemiologica de Investigacion en Enfermedades Raras (REpIER)S
Uno de los nodos diferenciados de esta Red es el de Tumores Malignos Raros, integrado por investigadores de
la Escuela Andaluza de Salud Pablica y la Facultad de Medicina de la Universidad de Granada.

L.a actividad del nodo, como aportacion a la Red, se centra fundamentalmente en el desarrollo del proyecto
“Tumores Malignos Raros en Espana”, financiado por el FIS y coordinado por el Registro de Cancer de Granada.
Otro aspecto a desarrollar en el ncdo de TMR es la creacion de un catalogo de paginas web sobre canceres
raros, asi como la evaluacion de dichas paginas.

a) Proyecto de TMR en Espana

El proyecto tiene como finalidad desarrollar un Sistema de Informacion, integrado dentro de REpIERS, que
permita un mejor conocimiento sobre la etiologia, morbilidad y supervivencia de los TMR en Espana, asi como
de los recursos disponibles para la atencion a los enfermos y sus familias.

Uno de los objetivos es conocer fa incidencia de cancer por localizacion anatomica y género en los registros
de cancer de poblacion espanoles e identificar aguellos que cumplen los criterios establecidos en la definicion
de TMR.

Para cada uno de los TMR identificados se trata de conocer su incidencia en las areas en las que existe un
Registro de Cancer de Poblacion en Espana y realizar su caracterizacion.

El estudio cubre una poblacién aproximada de 10 millones de habitantes, que corresponde al area cubierta
por los 12 registros de cancer de poblacion espanoles participantes.

El proyecto se desarrolla en dos fases:

* 17 Fase: estudio descriptivo en el que se incluyen los casos de 30 categorias de TMR, incidentes de los
anos 1993-1997, de 12 areas espanolas en las que hay un registro de cancer de poblacian. La informacion
se ha obtenido de Cancer Incidence in Five Continentsl#,

« 2° Fase: Para un grupo reducido de TMR seleccionados, cada Registro se responsabilizara de recabar
informacion complementaria, en los centros sanitarios correspondientes de los casos existentes en su
area, sobre historia natural de la enfermedad y aspecios asistenciales relacionados con el diagndstico y
tratamiento. Esta informacion junto con la procedente de la literatura cientifica permitira realizar la
caracterizacion de cada uno de los TMR incluidos en el estudio, siguiendo las lineas propuestas por el
Programa de Enfermedades Raras de la Unién Europea.
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Para facilitar un mayor acceso publico a la informacion sobre TMR, los resultados finales se presentaran en
formato de pégina electronica.

b) Catalogo y evaluacion de paginas web sobre Canceres Raros

Actualmente existen mas de 100.000 paginas web que contienen informacion sobre salud. Ante este
escenario, surge la necesidad de utilizar un criterio de calidad para tener acceso a las “mejores”.

Se seleccionaran a través de internet las paginas correspondientes??, Inicialmente, el instrumento que se va
a utilizar para la evaluacion es el modelo eEUROPE200228, fruto del consenso entre autoridades sanitarias,
expertos y usuarios de la Union Europea. Este instrumento agrupa 12 criterios de calidad en 6 principios:

1) Transparencia y ausencia de conflicto de intereses,
2} Autoridad,

3} Privacidad y proteccion de datos personales,

4) Actualizacion de la informacion,

5) Responsabilidad, y

6) Accesibilidad.
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Grafico 1. Tumores Malignos Raros. Granada, 1998-2000
Incidencia media anual. Tasas brutas por 100.000 mujeres
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Grafico 2. Tumores Malignos Raros. Granada, 1998-2000
Incidencia media anual. Tasas brutas por 100.000 hombres
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Epidemiologia de las Enfermedades Raras ¢n Andalucia

Tabla 1. Tumores Malignos. Andalucia, 1999-2002.

Minimo Numero de Casos (MNC) y Tasas por 10.000 mujeres.

Leucemias

: Tra. bnqlos ¥ pulmon

Encefalo
156 Vesicula y vias biliares extrahepaticas
203.0 Mieloma miltiple
157 Pancreas
155 Higado y vias biliares intrahepaticas
185.0 Rifion. excepto pelvis rengl

lanoma maligno cutaneo

: 1959-2002
CIE-9 . LOCALIZACION ANATOMICA MNC Tasas
174 Mama P
153 Colon
182 Cuerpo del intere
183.0 Ovarlo

154.0-1 Recto

Linforna no Hodgkin
173 Piel no mefanona
180 Cuello del ttero
193 Glandula tiroides
186 Vejiga

Fuente; CMBDA

Tumares Malignos no considerados Raros, segun la definicion propuesta por la Unian Eurapea

U TMRenla provincia de Granada, en términos de incidencia
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Tabla 2. Tumores Malignos. Andalucia, 1999-2002.
Minimo Numero de Casos (MNC) y Tasas por 10.000 hombres.

Rifian, excopto pals renal
Encéfalo

1899.2002

CE9 . LOCALIZACION ANATOMICA MNC Tazas
162 - | Traquea, bronquios y pulmon 13.953 9725
) 188 | Veiga s liss ‘ e 13.190 9,193
Prostata 5.562 3876
Colen 5.425 3,781

Laringe 4.112

Recto 3.815

Pial no melanoma 3.480

Estemage 3122

Linfoma no Hodgkin 3.074

| Higado y vias biliares Intrahepan

Pancreas 1.367

E£satago 1.325

Mioloma multiple 1,157
141 Lengua 925 0,645
156 802 0,558

Vesicula y vias billares extrabepaticas
Lal

2.520

Fuente: CMBDA

= - Tumores Malignos no considerados Raros, segun la definicion propuesta por |a Union Europea
T | TMR en la provincia de Granada, en términos de incidencia
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3. SERVICIOS DE DIAGNOST!CO GENETICO PARA LAS ENFERMEDADES
HEREDITARIAS EN ANDALUCIA

Eduardo Briones Pérez de Iz Blanca y José Ramén Rueda
Agencia de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias de Andalucia
Consejeria de Salud. Juntz de Andalucia
wenw.juntadeandalucia.es/salud/orgdep/RETSA/index.htm

PRESENTACION

El Centro Conjunto de Investigacion de la Comision Europea recibié en octubre de 2001 una peticion de la
Direccion General para la Investigacion y Desarrollo Tecnologico (DG IDT) para llevar a cabo un estudio pros-
pectivo sobre las necesidades técnicas y las alternativas para la garantia de calidad y la armaonizacion de los
servicios de diagndstico genético en Europa. La peticion esta motivada porque no parece existir armanizacién
a nivel europeo que garantice un minimo de calidad, seguridad y eficacia de los servicios de diagndstico gené-
tico. Existe también la necesidad de crear una red funcional europea que se ocupe del diagndstico genético de
las enfermedades raras.

En el contexto de este estudio prospectivo, y para entender mejor las necesidades que existen dentro de la
UE, a principios del afio 2002, el IPTS (institute for Prospective Technological Studies) comisiond a la Agencia
de evaluacion de Tecnologias Sanitarias de Andalucia (AETSA) para realizar un informe piloto sobre Iz situacion
y practicas actuales de los servicios de diagndstico genético en un Estado Miembro (Espafa). El informe fue
remitido al consorcio formado en la Red OECT para ilustrar lo que seria, idealmente, necesario para la UE y

puede consultarse en http://www.csalud.junta-andalucia.es/orgdep/AETSA/pdf/Informes/Tests_Geneticos_
ES_IPTS.pdf

En el estudio, se identificaron un total de 53 centros espafioles que llevan a cabo pruebas genéticas para
las enfermedades hereditarias, de los cuales 42 son publicos y 11 privados. La mayoria de los laboratorios
pertenecen a un hospital, y existe al menos un centro que efectia pruebas genéticas en cada una de las 17
autonomias espanolas. Sin embargo, algunas regiones como Cataluia, Madrid, Aragdn, el Pais Vasco o Galicia
cuentan con un mayor nimero de centros. No existe un sistema oficial de acreditacion, aungue algunos
centros espanoles participan en planes de control de la calidad desarrollados por la EMQN (European Molecular
Genetics Quality Network, red europea para la calidad de la genética molecular) o la Cystic Fibrosis European
Network {red europea para la fibrosis quistica). Al menos dos de los centros estan en vias de obtener la
acreditacion 1SO 9000 - 9002. En Espania no existe reglamentacion ni directrices sobre las pruebas genéticas
moleculares, ni en el ambito estatal ni en los gobiernos autondmicos. Tampoco existen comités especificos
sobre el diagnostico genético. Las derivaciones de pacientes para pruebas genéticas se hacen casi exclusiva-
mente a hospitales y centros especializados, sin que se cuente con ningtn protocolo normalizado establecido.
Segln estos datos y los resultados de la encuesta, en Espana para la introduccion de pruebas genéticas en un
centro no es preciso contar con una autorizacion previa, por lo gue la decision la asume cada hospital. La seleccion
adecuada de las pruebas forma parte de las responsabilidades profesionales del analista. Este hecho puede
explicar la multiplicidad de centros y la diversidad de pruebas en las diferentes autonomias, asi como la ausencia
de plataformas oficiales de coordinacion entre los centros o de un registro centralizado.

En este trabajo se presenta un extracto de los resultados de dicha encuesta referentes a la comunidad auto-
noma de Andalucial. Contiene informacion sobre la situacion, en 2002, y las practicas de los servicios de diag-
nostico genético para las enfermedades hereditarias en Andalucia, incluyendo las pruebas disponibles y las
caracteristicas de los centros. El estudio se centrd en las pruebas del ADN moalecular para el diagnastico de
enfermedades hereditarias, excluyendo otros fipos de pruebas diagnosticas tales como la citogenética, los
ensayos bioguimicos y la farmacogenética. La encuesta se realizo a principios de 2002,
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INTRODUCCION

Muchas enfermedades hereditarias tienen por causa la alteracion de un Unico gen en el codigo de ADN,
también conocidas como enfermedades monogenéticas. El nimero de entermedades monogenéticas des-
critas aumenta continuamente y, en el afic 2000, el banco de datos del OMIM? (Online Mendelian Inheritance
in Men, herencia genética mendeliana humana en linea) incluia cerca de 1.500 trastornos clinicos para los
que se enumeraban las mutaciones. Este nimero aumenta cuanto mas se conoce sobre el genoma humano
y en los laboratorios que integran el EDDNAL? (European Directory of DNA Diagnostic Laboratories, directo-
rio europeo de laboratorios diagndstico de ADN) se estima que efectian pruebas diagndsticas para 580
enfermedades genéticas.

Ademas de las enfermedades monogenéticas, multitud de trastornos dependen de otros factores ademas
de los hereditarios, es decir, para que se desarrollen tienen gue intervenir varios genes y, ademas factores del
entorno. Entre estos trastornos se incluyen los canceres de tipo hereditario, la susceptibilidad a la trombaosis,
el asma, la hipertension, la diabetes, la enfermedad de Alzheimer, la aterosclerosis y otras. Estas enfermedades
multifactoriales no solo implican mutaciones poco frecuentes, sino también combinaciones de variaciones
que se dan con cierta frecuencia (polimorfismos). En estos casos, |a relacion entre una mutacion v la aparicion
de la enfermedad suele ser menos clara que en las enfermedades monogenéticas. La probabilidad de que se
produzca una enfermedad como resultado de una mutacion es muy variable. Un nimero importante de las enfer-
medades hereditarias que se pueden detectar mediante pruebas genéticas son enfermedades raras.

La provision y la garantia de calidad de las pruebas genéticas para enfermedades hereditarias raras plantean
distintos problemas. Dado que la investigacion en mutaciones genéticas es a menudo compleja, mientras
que los laboratorios realizan pruebas genéticas de las mayoria de enfermedades comunes existentes en la
mayoria de los paises europeos, sdlo unos pocos laboratorios estan en situacién de proporcionar una prueba
especifica y segura para enfermedades raras.

El diagnostico genético se usa para identificar las alteraciones (mutaciones) en la secuencia de ADN que
estan relacionadas con una enfermedad o con un aumento del riesgo de desarrollar una enfermedad. Se pueden
utilizar para diagnosticar la enfermedad antes de que sus sintomas sean manifiestos y para determinar el riesgo
individual en ciertas enfermedades multifactoriales. Por ello, los resultados de las pruebas genéticas pueden
tener enormes repercusiones sobre la vida de una persona para la que obtener los resultados correctos, el
consejo genetico mas apropiado y la derivacion al mejor centro para la prueba genética concreta a la que debe
someterse es extremadamente importante.

METODOLOGIA
Se llevaron a cabo las siguientes etapas:

1.- Busqueda en Internet de recursos en este campo y de sitios web de asociaciones espariolas.

2.- Entrevistas personales iniciales exploratorias in situ con informadores clave, representantes de organizaciones
profesionales o expertos nacionales en el area, También entrevistas telefonicas con otros informadares clave

de grupos u organizaciones.

3.- Identificacion de los distintos centros o unidades que efectiian pruebas genéticas para las enfermedades
hereditarias en Espana:

Se envié a todos los informantes que recibieron el cuestionario una lista provisional de los centros

identificados previamente y se les preguntd también si echaban en falta algin centro o unidad, con especial
referencia a sus comunidades autonomas.

= H\: -
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4 - Cuestionario

Para mejorar el indice de respuesta, y debido al enfoque exploratorio del estudio, decidimos elaborar un
cuestionario que se pudiese contestar en 10 6 15 minutos. EI cuestionario incluia preguntas cerradas (de
tipo si/no) y abiertas para darles la oportunidad a los encuestados de expresar libremente lo que creyesen
pertinente. Para que responder al cuestionario resultara mas sencillo, se incluian diferentes listas de
enfermedades que se podian diagnosticar mediante pruebas genéticas. Dichas listas eran las utilizadas por
la Asociacion Espafiola de Genética Humana en el directorio de centros y pruebas genéticas que se
incluyen en la pagina web de dicha organizacidn.

5.- El cuestionario se presentd por contacto telefénico Y Se envio por carreo electronico.

Como se indica anteriormente, se entré en contacto con profesionales de los distintos centros o unidades
identificados en etapas previas y se les explico por teléfono el origen y los objetivos del estudio.

El cuestionario se envié por e-mail junto con una carta de presentacion en la que se les explicaban los
objetivos y las instituciones implicadas en el estudio a los 53 centros identificados. Dade gue en muchos de
ellos habia varias unidades que participaban en el diagndstico genético, el cuestionario se les envio a todas
las unidades, asi como a algunos oiros profesionales identificados en las etapas previas. Para mejorar el
indice de respuesta a la encuesta, se envid una nota recordatoria tres semanas después de haber enviado
el cuestionario y se volvid a establecer contacte con los centros, generalmente por teléfono ¥, en los casos
en los que no fue posible hablar por teléfono con el responsable en cuestion, por correg electranico.

RESULTADOS DE LA ENCUESTA (COMUNIDAD AUTONOMA DE ANDALUCIA)
Caracteristicas y distribucion geografica de los centros identificados

Se identificaron 6 centros, cinco publicos y uno privado, que realizan pruebas genéticas para las enferme-
dades hereditarias. La lista de centros identificados, las unidades implicadas y las direcciones postales y de
correo electronico de las personas de contacto figuran en el Anexa 1.

Los 6 centros respondieron el cuestionario. Teniendo en cuenta que la participacion de los centros era de
caracter voluntario, es prabable que este indice de respuesta refleje la actitud de cooperacion de las personas
implicadas en el diagnostico genético y la necesidad de un directorio actualizado de centros en los que se efec-
tuan las pruebas, tal y como han manifestado muchos de los profesionales con los que se establecio contacto,
La distribucion geografica no es uniforme en la CA, tres centros se localizan en Sevilla, dos en Granada y uno
en Malaga.

Enfermedades genéticas analizadas

Segun los datos obtenidos de los cuestionaros, en el momento de la encuesta se disponia de pruehas en
Andalucia en 63 enfermedades genéticas, mientras que en el conjunto de EDDNAL, directorio europeo de labo-
ratorios de diagnostico de ADN, se analizan en 580 enfermedades genéticas. En el Anexo 2 se presentan los
resultados clasificados por areas funcionales (enfermedades neurologicas y hematologicas, trastarnos meta-
bolicos, neoplasias hereditarias, colagenopatias, inmunodeficiencias primarias, trastornos mitocondriales y
otras). Cuando se dispone de los datos, figura el nimero de pruebas realizadas para cada enfermedad en cada
centro durante el afio 2001, En algunos centros falta el nimero exacto de pruebas para una determinada enfer-
medad, aunque se sabe que la prueba esta disponible en ese centro. Estos datos se calculan a partir de las
respuestas de la encuesta y, por lo tanto, es preciso interpretarlos con precaucion.

También es posible que falten los datos de unidades especificas dentro de algunos centros. Ello se puede
deber a dos razones: en primer lugar, la falta de informacion sobre las subunidades que realizan diagnastico
genético dentro de cada centro y, en segundo lugar, la ausencia de respuesta en el cuestionario.
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Consentimiento informado y confidencialidad de los datos

Generalmente, el médico que salicita la prueba es el que suele obtener el consentimiento informado del
paciente. Si las pruebas se efectian en el contexto de un estudio de investigacion los investigadores son los
responsables del proceso de consentimiento informado. Segin la encuesta, casi todos los centros han
desarrollado politicas especificas para garantizar la confidencialidad de las pruebas.

Financiacion de las pruebas y cuestiones relacionadas

Los experios inferman de que no existen fondos especificos destinados a estas pruebas, excepto cuando
se llevan a cabo en el contexto de estudios concretos de investigacion vy, en esos casos, la financiacién de la
prueba suele limitarse a la duracion del estudio. Segin los encuestados, el coste promedio de las pruebas gené-
ticas puede estar en torno a los 240 euros, oscilando entre los 120 euros de una prueba para la fibrosis
quistica y los 330 euros de un estudio de la ataxia. Sin embargo, este coste promedio de una prueba esta
fuertemente condicionado, en la mayoria de los casos, por el nimero de pruebas que se efectuan en un
centro para una determinada enfermedad.

Pruebas genéticas y enfermedades raras

Un area de especial interés es la accesibilidad a las pruebas genéticas para las enfermedades raras. Una
vez que existe una sospecha clinica clara, los profesionales responsables del caso suelen ponerse en contacto
con las unidades de genética de su C.A. o con algin centro de referencia estatal que les indica a donde deben
derivar al paciente para las pruebas. En opinion de los expertos, el principal problema consiste en llegar a la
conclusion clinica de que un paciente o una familia padece una enfermedad rara en la gue los trastornos
genéticos desempenan un papel importante.

Los reintegros por pruebas realizadas en otros centros, espanoles o del extranjero, pueden ser a veces difi-
ciles de conseguir debido la burocracia, pero; aln asi, las pruebas se realizan, en la mayoria de los casos, tal
y como lo indican los expertos. Parece también haber ciertos acuerdos tacitos enire los profesicnales de dis-
tintos centros para no cobrar por las pruebas de enfermedades raras de las que solo se remiten uno o dos
casos al ano. En esos casos, la carga de trabajo es minima, y los profesionales del laboratorio suelen partici-
par en redes de investigacion interesadas en captar cierto nimero de pacientes con enfermedades raras.
Necesitan casos para sus esiudios y contar caon los conoccimientos necesarios para lograr y mantener expe-
riencia y dominio en las pruebas de esas enfermedades. En las enfermedades mas prevalentes, la carga de tra-
bajo que supone la realizacion de las pruebas es impartante, y los laboratorios intentan, o bien cobrar por las
pruebas, o bien denegar el acceso a los pacientes derivados de otros centros.

En conclusion puede afirmarse que segln los datos de esta encuesta, la situacién en Andalucia no se
diferencia sustancialmente del resto del pais, aungue con una menor concentracion relativa de centros y de
pruebas disponibles. Los servicios de diagnostico genético se han ido estableciendo en hospitales y centros de
investigacion de forma bastante espontanea, sin evaluacion de las pruebas que se han ido incorporande, ni
sistema oficial de acreditacidn, ni una base de coordinacion o de regulacion autenoémica o nacional, Esta
problemdtica ha sido ya recogida en el lll Plan Andaluz de Salud: una de sus lineas prioritarias de actuacion
prevé la elaboracion de un marco de evaluacion vy la definicion de la cartera de servicios en este ambito
basada en la evaluacion sistematica de su efectividad y eficiencia social. Asimismo se plantea incorporar a los
procesos asistenciales las técnicas e intervenciones de efectividad probada y coordinar los recursos destinados
a la genética, para garantizar la calidad asistencial a través de la acreditacion, estandarizacion y evaluacian,

L. El informe completo puede consultarse en:

htto:/fveww.csalud junta-andalucia.es/orgdep/AETSA/pdf Anformes/Tests_Geneticos_ES_IPTS. pdf
. hitp:/fereev.nebi.nim.nih.gov/CMIM/
. hitp://vww.eddnal.com/

~a
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ANEXO 1. LISTA DE CENTROS ANDALUCIA

Hospital Virgen del Rocio
Unidad: Genética Médica y Diagndstico Prenatal
Persona contacto: Guillermo Antifiolo Gil
Direccién: Avda. Manuel Siurot s/n. 41013 Sevilla.
Teléfono: 955 012 778
Correo electronico: gantinolo@hvr.sas.junta-andalucia.es
Tipo de centro: hospital publico

Hospital Virgen de la Macarena
Unidad: Biologia Molecular
Persona contacto: Miguel Lucas
Direccion:  Avda Dr. Fedriani s/n 41071 Sevilla
Telétono: 955 008 114
Correo electronico: lucas@us.es
Tipo de centro: hospital publico

Hospital San Cecilio
Unidad: Bioguimica.
Persona contacto: José Antonio Gomez Capilla.
Direccion: Departamento de Bioquimica y Biologia Molecular. Facultad de Medicina,
Avenida Madrid s/n, 18012 Granada.
Teléfono: 958 243 524 /958 023 107 /958 243 517
Correo electrdnico: jgomez@ugr.es
Tipe de centro: hospital publico

Hospital Virgen de las Nieves
Unidad: Laboratorio Genética,
Persona contacto: Matias Pérez
Direccion: Avenida Fuerzas Armadas. 13014 Granada
Teléfono: 958 020 011
Correo electronico: mperez@hwn.sas.cica.es
Tipo de centro: hospital publico

Hospital Carlos Haya
Unidad: Servicio de hematologia y hemoterapia
Persona contacto: Dr. Antonio Jimenez Velasco
Direccion: Avenida Carlos Haya s/n. 29010 Malaga.
Teléfono: 952 645 808
Correo electronico: jimeneza@hch.sas.junta-andalucia.es
Tipo de centro: hospital publico

Unidad: Laboratorig Genética

Persona contacto: Dr. Marceliano Herranz.

Direccién: Arroyo de los Angeles, s/n. 29011 Mélaga.
Teléfono: 952 304 400

Correo electronico; herranz@hch.sas.cica.es

Unidad: Laboratorio Inmunologia
Persona contacto: Antonio Alonso
Correo electronico: aalonso@hch.sas.junta-andalucia.es

Unidad: Anatomia Patologica

Persona contacto:Dolores Bautista.

Correo electronico: dbautista@hch.sas.junta-andalucia.es
Teléfono: 952645838
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NBT DIAGEN. Centro de Diagnostico Genético
Persona contacto: Dr. Narain
Direccion: C/ Eduardo Rivas 2-4. 41018 Sevilla
Telefono: 954575508
Correo electronico: narain@newbiotechnic.com
Tipo de centro: laboratorio privado

A partir de la informacion publicada con posterioridad al informe del IPTS por la Asociacion Espafiola
Genética Humana, se han detectado otros dos centros que realizan pruebas genéticas en Andalucia.
Fuente: http://www.aegh.org/cgibin/servicios.asp#5

Centro de Estudios Genéticos de Andalucia
Persona contacto: Dr, Miguel Angel Motos Guirao
Direccién: Paseo del Salén7 - 6°. 18009 Granada.
Teléfono: 958 210 478
Carreo electronico: mamotos@arralis.es

Hospital Reina Sofia
Unidad: Laboratorio Genética, Servicio analisis clinicos.
Direccion: Avenida Menendez Pidal s/n. 14004 Cordoba
Teléfono: 957 010 COO
Correo electronico: fvalles@secardiologia.es

- 166 -



Aproximacidn a la Sitwacién de lus Enfermedades Raras on Andaluesa

ANEXO 2. ENFERMEDADES ESTUDIADAS POR CENTROS

EFERMEDADES NEUROLOGICAS Centros N tests 2001 °
Enfermedad de Alzheimer {Preseniling 1, APP, APOE) H. Macarena Sevilla 20
NBT DIAGEN Sevilla Si
Sindrome Angelman H. V. Rocio Sevilla Si
H. Virgen de las Nieves. Granada Si
Dentatorubral-pallidoluysian atrophy (DRFLA) H. Macarena Sevilla Si
H. V. Rocio Sevilla Si
Ataxias Dominantes(ADCAS) SCAL; CA2 (Machado) H. Macarena Sevilla Si (250) ataxias
SCA3; SCAB; SCAT7: SCA8; SCA9:SCA10; SCA12 H. Y. Rocio Sevilla Si
Dominant macular dystrophies (RDS/periferina gene) H. Y. Rocio Sevilla Si
Distrofia muscular de Duchenne - Becker H. San Cecilio Granada 60
H. V. Rocio Sevilla Si
NBT DIAGEN Sevilla Si
Distrofia muscular Facioescapulohumeral 1A (FSHIMGLA) H. V. Rocio Sevilla Si
Sindrome X Fragil { FMR1) H. Macarena Sevilla 225
H. San Cecilio Granada a0
H. V. Rocio Sevilla Si
H. Virgen de las Nieves. Granada Si
Ataxia de Friedrich H. Macarena Sevilla Si
H. V. Racio Sevilla Si
H. Virgen de las Mieves. Granada Si
Enfermedad de Hirschsprung H. V. Rocio Sevilla Si
Enfermedad de Huntington H. Macarena Sevilla 150
H. San Cecllio Granada 25
H. V. Rocio Sevilla Si
H. Virgen de las Nieves. Granada Si
NBT DIAGEN Sevilla Si
Sindrome de Kallmann H. V. Rocio Sevilla Si
Enfermedad de Kennedy (AR, exon 1) H. Macarena Sevilla 6
H. V. Rocio Sevilla Si
Atrofia optica de Leber H, Macarena Sevilla 20
Sindrome de Miller-Dieker H. V. Rocio Sevilla Si
Distrofia miotonica de Steinert H. Macarena Sevilla 300
H. V. Rocio Sevillz Si
H. Virgen de las Nieves. Granada Si
NBT DIAGEN Sevilla Si
Sindrome de Prader Willi H. V. Rocio Sevilla Si
H. Virgen de las Nieves. Granada Si
NET DIAGEN Sevilla Si
Sindrome de Reit H. V. Rocio Sevilla Si
Sindrome de Smith-Magenis H. ¥. Rocio Sevilla Si
Atrofia muscular espinal (Werdnig-Hoffmann H. Macarena Sevilla Si
y Kugelberg-Welander){SMN) H. V. Racio Sevilla Si
Sindrome de Williams-8euren {LOH |, FISH} (ATP78) H. V. Rocio Savilla S
H. Virgen de las Nieves. Granada Si
Sindrome de Wolf-Hirshhorm H. V, Rocio Sevilla Si
ENFERMEDADES HEMATOLOGICAS
Déficit enzima de conversion Angiotensina | < NBT DIAGEN Sevilla Si
Alfa talasemia H. Virgen de las Nieves, Granada Si

Beta talasemiz H. Virgen de las Nieves, Granada Si
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Factor Il G202104 NBT DIAGEN Sevilia Si
Leucemias H. Carlos Haya 147
H. Virgen de las Nieves. Granada Si
NBT DIAGEN Sevilla Si
LinfornasNBT DIAGEN Sevilla Si
Dficit de Metiltetrahidrofolatoreduciasa (MTHFR) NBT DIAGEN Sevilia Si
Déficit del Inhibidor del activador del plasmindgeno PAH MNBT DIAGEN Sevilia Si
Trombofilia (Mut. G1691A factor V) (Mut G20210A protrombina) H. V. Rocio Sevilla Si
H. Carlos Haya 130 (ambos)
ENFERMEDADES METABOLICAS
Déficit Alpha-1-antitripsina H. Macarena Sevilla 50
H. V. Rocio Sevilla Si
NBT DIAGEN Sevilla Si
Déficit Apolipoproteina 8 (APOB) d MBT DIAGENM Sevillz Si
ENFERMEDADES NEOPLASICAS
Poliposis adenomatosa de colon (APC) H. V. Rocio Sevilla St
H. Virgen de las Nieves. Granada Si
NBT DIAGEN Sevilla Si
Cancer de mama (BCRA1 y BCRA2) H. V. Rocio Sevilla Si
Cancer medular tiroideo familiar FMTC H. V. Rocio Sevilla Si
Feocromocitoma familiar H. V. Rocio Sevilla Si
NBT DIAGEN Sevilla Si
Enfermeda de LiFraumeni (pS3) H. V. Recio Sevilla Si
NBT DIAGEN Sevilla Si
Sindrome de Lynch H. V. Rocio Sevilla Si
H. Virgen de las Nieves. Granada Si
NBT DIAGEN Sevilla Si
Neoplasia endocrina miltiple, type 1A (MEN2A) H. V. Racio Sevilia Si
H. Virgen de las Nieves. Granada Si
NBT DIAGEN Sevilla Si
Neoplasia endocrina mdltiple type Il B (MEN2B) H. ¥. Rocio Sevilla Si
NEBT DIAGEN Sevilla Si
p53 EXONES 4,5,6,7,8 {Lung, breast, ovary, endometrio) H. V. Rocio Sevilla Si
H. Macarena Sevilla Si
Cancer esporadico de tiroides H. V. Rocio Sevilla Si
Enfermedad de Von Hippel Lindau H. Y. Rocio Sevilla Si
OTRAS
Ausencia conducto deferenle NBT DIAGEN Sevilla Si
AIDS (_32-CCR5, VB4I-CCR2Z, SDF1-3'A,
RANTES-403C=A, RANTES-28C>G) H. V. Rocio Sevilla Si
Azoospermia y oligospermia H. Macarena Sevilla 50
MBT DIAGEN Sevilla S
Cavernomatosis H. Macarena Sevilla 140
Chimerism determination for bone marrow transplant H. Carlos Haya 221
H. Virgen de las Nieves. Granada Si
Fibrosis Quistica H. Macarena Sevilla 180
H. San Cecilio Granada 30
H. Virgen de las Nieves. Granada Si
H. V. Rocio Sevilla Si
NBT DIAGEN Sevilla Si
- 4 -Deafness, linked to Conexina 26 gene H. V. Rocio Sevilla Si
Sindrome Di George H. V. Rocio Sevilla Si
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Déficit Factor V H. Carlos Haya 67

H. V. Racio Sevilla Si

H. Virgen de las Nieves. Granada Si

NBT DIAGEN Sevilla Si
Hemocromatosis (HFE) H. Macarena Sevilla 200
H. San Cecilio Granada 60

H. Virgen de las Nievas. Granada Si

H. V. Rocio Sevillz Si

NBT DIAGEN Sevilla Si

Homocistinuria H. Virgen de las Nieves. Granada Si
Figbre Mediterranea Familiar H. ¥. Racio Sevilla Si
Linfoma no Hodgking: bcl2/igH y Bell/1gH H. Carlos Haya 68
Chimerism determination for bone marrow transplant H. Virgen de las Nieves. Granada Si
Protrombina gene H. Carlos Haya 63
H. V. Rocio Sevilla Si

H. Virgen de las Nieves. Granada Si

Retinitis pigmentosa H. V. Rocio Sevillz Si
Retinitis pigmentosa autosomica dominante (genes RHO y RDS) H. V. Rocio Sevilla Si
Retinitis pigmentosa, autosémica recesiva H. Y. Rocio Sevilla Si
Retinoschisis juvenil ligada al X (RS1) H. V. Rocio Sevilla Si

SRY geneH. V. Rocio Sevilla Si

* Ver texto para aclaraciones
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4. ASPECTOS RELACIONADOS CON LA CALIDAD DE VIDA EN LAS ENFERMEDADES
RARAS
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Florentina Rivas Alcazar

Luis Gaite Pindado

La salud de las poblaciones mas desfavorecidas esta adquiriendo cada vez mas importancia
en un mundo que afronta profundos y rapidos cambios.

Joaquin Pereira Candel,

INTRODUCCION

La sociedad actual se caracteriza por la importancia que concede al conocimiento cientifico, que se basa
en hechos cuantificables, asi todo aquello que no puede medirse ha sido tradicionalmente infravalorado y cata-
logado de “poco serio’. Por tante en medicina como en el resto de las ciencias se buscan métados de medi-
cion desde todos los puntos de vista: los clinicos buscan informacion sobre los efectos de una enfermedad en
sus pacientes, asi como evidencia cientifica en que basar sus decisiones para evaluar el progreso de sus
pacientes o sobre la conveniencia de recomendar un tratamiento; los investigadores, miden el impacto de la
enfermedad, la eficacia y la efectividad de los tratamientos vy los administradores sanitarios pretenden medir la
salud no solo como un indicador de la calidad de la atencion sanitaria sino también para monitorizar la
efectividad de diferentes estructuras sanitarias.

Desde la segunda mitad del siglo XX hemos asistido a una profunda transformacion de la sociedad gracias
a dos hechos relacionados entre si: por un lado, los avances tecnolégicos que han permitido controlar las
tradicionales causas de muerte, especialmente de la mortalidad infantil; y por otro lade, el aumento de la espe-
ranza de vida que ha producido importantes cambios demogréaficos, a costa de cronificar el estado de muchos
pacientes.Son cada vez mas numerosas las situaciones en las que el médico se enfrenta a enfermedades cro-
nicas, sin tratamiento curativo, en las que la Unica posibilidad terapéutica disponible es retrasar la evolucion de
la enfermedad o simplemente reducir los sintomas mediante el emplea de medidas que no siempre estan
exentas de efectos secundarios.

A partir de 1948 cuando la OMS redefine el concepto de salud, considerandola, como un estado de
completo bienestar fisico, mental y social y no Unicamente la ausencia de enfermedad!, se produce una
revolucion en el sistema sanitario, ya que definir la salud en términos de bienestar, introduce el elemento
central del concepto de calidad de vida.

Parametros tradicionalmente empleados en la evaluacion sanitaria, tales como signos y sintomas clinicos,
tasas de morbilidad y mortalidad etc, sin dejar de ser dtiles para los profesionales, no incluyen aspectos
psicologicos ni sociales, ni reflejan la apreciacion subjetiva de cada persona respecto a su propio estado,
elementos que han modificado sustancialmente la investigacion de las dltimas décadas en resultados de salud.

CALIDAD DE VIDA RELACIONADA CON LA SALUD

En 1966, Elkinton? realiza en la literatura médica la primera referencia al término calidad de vida, gque no
aparece indexado hasta 1977, cuando se introduce en el Index Medicus el término “quality of life". Desde
entonces la Medicina se ha ido involucrando cada vez mas en la evaluacion de la repercusion que la enfermedad
tiene sobre los diferentes ambitos de la vida del enfermo y que no pueden contemplarse tomando en
consideracion exclusivamente los signos vy los sintomas de la enfermedad=+.
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Esta nueva concepcion de salud ha fomentado que clinicos, investigadores y gestores sanitarios se estén
dando cuenta cada vez mas de la importancia de la medicion de la salud y de la calidad de vida tanto en la
practica y en la investigacion clinica como en la toma de decisiones, incorparando progresivamente la opinion
de los pacienles en la evaluacion de la asistencia que reciben.

Pero es en las enfermedades cronicas donde la medicion de la calidad de vida adquiere enorme importancia
como una medida del resultado de los programas e intervenciones sanitarias, como un indicador de salud que
facilita una herramienta para medir las consecuencias de la salud, por lo que se va imponiendo conceptual-
mente el uso del término "calidad de vida relacionada con la salud” (CVRS)S.

El uso de la medida de la CVRS desde el punto de vista de la investigacion en salud publica ha crecido expo-
nencialmente y tiene como objetivos describir la salud de la poblacion y establecer comparaciones entre
subgrupos con determinadas caracteristicas {aspecto fundamental para estrategias y programas en politicas
de salud), permitiendo evaluar ademas, el impacto sabre la salud de las intervenciones sanitarias, para modificar
los sintomas y la funcion fisica a través del tiempo®%9,

Por este motivo, ha sido necesario desarrollar medidas que sean apropiadas para responder a las preguntas
que surgen en la practica clinica y dado gue existen mdltiples instrumentos que se han disefado para evaluar
las dimensiones que integran las mediciones de salud y de calidad de vida, se deben considerar algunos
conceptos basicos al evaluarla, ya que siendo la CVRS un concepta multidimensional, es dificil decidir qué
variables deben incluirse y ello dependera de la finalidad del estudio.

Una de las definiciones mas (tiles de CVRS es la que Shumaker y Naughton (1995) propusieron en una revision
de definiciones existentes: “...la evaluacion subjetiva de la influencia del estado de salud, los cuidados sanitarios y
la promocion de la salud, sobre la capacidad del individuo para mantener un nivel de funcionamiento que le
permite realizar las actividades que le son importantes, y que afectan a su estado general de bienestar. Las dimen-
siones mas importantes que incluye la CVRS son: el funcionamiento social, fisico y cognitivos; la movilidad y el
cuidado personal, y el bienestar emacional”. Esta definicion parte de la percepcion que tiene el individuo sobre su
propia salud y es utilizada con frecuencia como sindnimo del concepto de salud autopercibidal®t!,

INSTRUMENTOS DE MEDICION

Los instrumentos de medida para evaluar la CVRS siguen en su mayoria el modelo de medicion psicomeétrico,
que se basa en la capacidad del individuo para distinguir entre estimulos de diferente intensidad. E| enfoque
predominante en psicometria, la Tearia Clasica de las Pruebas (Classical Test Theory), asume que un concepto
unidimensional latente no observable directamente (como el malestar y/o bienestar psicologico, por ejemplo)
puede ser medido por medio de observaciones concretas (items o preguntas)izt, La puntuacion del individuo o
del grupo en cada uno de los conceptos o dimensiones incluidos en el cuestionario permite obtener un perfil
de su estado de salud. También existen otros enfoques en la medicion de la CVRS, coma la aproximacion eco-
nomeétrica; que se centra en la medicion de las preferencias (utilidades) de los individuos y mide el valor
asignado a distintos estados de salud, utilizando técnicas econométricas como el juego estandar o el
intercambio temporal (time trade-off). Siendo (til esta aproximacion para la toma de decisiones en la asignacion
de recursos sanitarios!3.

A la hora de elaborar y analizar un instrumento de medida de CVRS hay que considerar una serie de
propiedades que se deben cumplir:

* Validez.

* Fiabilidad.

» Sensibilidad al cambio.

* Interpretabilidad.

* Factibilidad.
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La validez de una medida se refiere al grado en que un instrumento proporciona la informacion del concepto
o atributo que se pretende medir y no de otros. Y como no existe una (inica forma de estimar la validez de un
instrumento de medicion se suele distinguir entre distintos tipos de validez: validez de contenido, de
criterio, de constructo o de concepto, validez convergente-discriminante.

La fiabilidad!>!4 de un instrumento de medicion se refiere a la constancia (estabilidad) de los resultados
cuando se repite el proceso de medicion en circunstancias similares. Existen distintas modalidades para medir
la fiabilidad: fiabilidad entre observadores, fiabilidad interna (consistencia interna), fiabilidad testretest
(estabilidad temporal).

La sensibilidad al cambio de un instrumento de medida de la CVRS se considera cuando se realiza una
intervencion o tratamiento de reconocida eficiencia. Y la sensibilidad en distintas poblaciones se refiere al poder
discriminatorio de un instrumento de medida de la CVRS que distingue entre grupos de individuas o de pacientes
con distintos niveles de gravedad de una afeccion determinada. Es importante sefialar, que aquellas medidas
que son sensibles & los cambios tienen un valor afadido, fundamentalmente en personas que padecen
enfermedades cronicas.

Para la medicion de la CVRS disponemos de dos grandes tipos de instrumentos, segin su mbito de
consideracion tenga unos horizontes mas o menos ampliosi-15;

¢ Cuestionarios genéricos.
» Cuestionarios especificos.

Los cuestionarios genéricos han sido disefados para uso general, con independencia del problema de
salud, es decir para ser aplicables a pacientes con independencia de la patologia subyacente, (p.e. el
Cuestionario de Salud SF-36, el EuroQol-5D, etc.), Entre sus ventajas hay que resaltar que permiten comparar
el efecto sobre CVRS de diferentes condiciones y sirven para obtener valores poblacionales de referencial®,
También presentan los inconvenientes de no poder valorar aspectos especificos de una determinada enferme-
dad que sean importantes para los pacientes, asi como no ser lo suficientemente sensibles como para
detectar cambios en el tiempo que sean importantes para los pacientes. Esta situacion jusiifica el desarrollo
de cuestionarios especificos para determinadas enfermedades.

Los cuestionarios especificos son aquellos que profundizan en el impacto de algunos problemas de salid
concretos en la CVRS. Se centran por lo general en las dimensiones de la CVRS mas afectadas por la enfer-
medad de interés y con frecuencia miden ademas los sintomas especificos®1729 (p.e. esclerosis lateral
amiotrofica, ataxias, etc.).. Son lo suficientemente sensibles como para detectar cambios en el tiempo pero
presentan el inconveniente de no ser habitualmente aplicables a patologias diferentes de aquellas para las que
fueron desarrollados.

La medicion de la CVRS contribuye a evaluar distintas actuaciones para tratar una enfermedad especifica
(esencialmente para comparar distintos cursos de accién ante un problema de salud), o bien para analizar de
forma mas amplia el dano o carga de enfermedad que ocasionan las enfermedades (lo que se orienta tacita-
mente a comparar estados de salud entre si de cara al establecimiento de prioridades sociales de interven-
cion)2528, En esle caso se hablaria del enfoque de “estados de salud”. En el enfoque a problemas especificos de
salud lo que se buscan son instrumentos gue sean sensibles a variaciones de CVYRS relativa a enfermedades espe-
cificas (ataxias, esclerosis, etc.); por ello, la dimension fundamental que se pretende explorar en este caso es
la eficacia, la efectividad y la eficiencia técnica, y la utilidad central se dirige a la evaluacion de tecnologias sani-
tarias o la evaluacion economica (efectos y costes). En el enfoque de estados de salud se busca un nivel de
comparacion mas abstracto y global sobre el dafio que producen las diversas enfermedades (que puede incor-
porar a la vez las dimensiones de cantidad y calidad de vida); por tanto, los instrumentos deben ser generales
(diversas afecciones) y expresar sintéticamente el daio que producen, de cara a comparar enfermedades y pro-
blemas de salud entre si. La dimension fundamental que se explora es la eficiencia asignativa (maximizar el
impacto en salud de los recursos que la sociedad destina), y la utilidad central se dirige a la planificacion v
priorizacion sociall5.2830,
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REPIER Y CVRS

La investigacion en resultados de salud en las ER es una de las lineas prioritarias de la red REpIER, al ser
muchas de las ER enfermedades cronicas3132, causantes de discapacidad, y con alta repercusion sobre la cali-
dad de vida de los afectados. Este es el motivo de que esta red haya creado un grupo de trabajo especifico para
la CVRS y la carga de enfermedad, con representacion de la mayoria de las CCAA que integran la red.

El objetivo de este grupo no es otro que mejorar el conocimiento y fomentar la investigacion de la CVRS y
la carga de enfermedad en las ER, y con este motive se han desarrollado una serie de actividades encaminadas
principalmente a elegir entre los instrumentos de medicion disponibles en espanol, los mas adecuados para
evaluar la CVRS en las ER, instrumentos que a priori variarian en funcion de la edad del afectado.

En primer lugar se llevd a cabo una revisidn sistematica que puso de manifiesto la necesidad de elaborar
cuestionarios especificos de utilidad para las ER, consideradas en su conjunto o para los diferentes grupos de
ER, dada la escasez de publicaciones al respecto asi como la carencia de instrumentos especificos disponibles

para la mayoria de las ER, cuanto mas si se restringia la busqueda a instrumentos validados y adaptados al
espanol.

Consideramos de utilidad conocer la CVRS no solo en el colectivo de afectados por ER sino también en sus
cuidadores principales, evidentemente mediante la utilizacion de cuestionarios genéricos. Comparar los resul-
tados de salud percibidos, mediante el uso del mismo cuestionario genérico, tanto por los pacientes como por
parte de los cuidadores, con la poblacion general y con otros grupos de poblacion afectos de otros problemas
de salud cronicos. Complementariamente este instrumento haria posible establecer asociaciones de las variables

demograficas y de severidad de la enfermedad con los valores de CVRS y la intensidad de consumo de recursos
sanitarios.

Dado que las ER pueden afectar a pacientes en tramos etarios muy dispares, al abordar el problema de la
medicion de CVRS en las mismas mediante cuestionarios genéricos, se plantea paralelamente el de elegir la
herramienta mas adecuada para cada edad, por lo que optamos por analizar de forma independiente la CVRS
en funcién de la edad de los afectados. La imposibilidad de disponer a corto plazo de cuestionarios especificos,
dio lugar a un estudio en profundidad sobre los cuestionarios genéricos mas adecuados para su uso en los adultos,
la adolescencia y la edad pediatrica, cuyos aspectos mas relevantes expondremos seguidamente.

EVALUACION DE LA CALIDAD DE VIDA EN ADULTOS CON ER

La calidad de vida relacionada con la salud (CVRS) se esta empleando cada vez mas como un complemento
necesario para los indicadores tradicionales de morbilidad y mortalidad, para evaluar el impacto gue la propia
enfermedad y los tratamientos que se dispensan tienen en la vida del paciente. Esta consideracion resulta espe-
clalmente importante en el caso de las ER, que tienen como factor comun principal su baja prevalencia, pero
que también presentan gran morbilidad y en ocasiones mortalidad precoz, podemos asumir que afectan de
forma significativa a la calidad de vida de los enfermos que las padecen, plantean con frecuencia dificultad para
establecer el diagnostico e incertidumbre sobre su evolucion clinica y, en general, existe falta de interés en su
investigacion y en el desarrollo de nuevos farmacos para su tratamiento.

El concepto de calidad de vida es multidimensional y por tanto incluye diferentes dominies®334, No podemos
ignorar sin embargo que no se ha alcanzado un consenso definitivo sobre la conceptualizacion de la calidad de
vida y que diferentes instrumentos incluyen diferentes dominios, aunque entre los que aparecen citados con
mayor frecuencia podemos citar el funcionamiento fisico y ocupacional, el funcionamiento psicologico, la inter-
accion social y las sensaciones somaéticass. La importancia de cada uno de ellos puede variar en funcion de
cada enfermedad y su situacion clinica, la edad del paciente y su entorno cultural, Clasicamente se ha consi-
derado que es fundamental que el propio paciente sea qguien valore su calidad de vida, por lo que son ellos mismos
quienes determinan la relevancia de cada dominio incluido en un instrumento de calidad de vida. La forma
habitual de valorar la repercusion de la enfermedad v su tratamiento en la vida cotidiana de las persanas es la
administracion de cuestionarios.
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Para la medicion de la CVRS en el tramo de edad adulta se decidid por unanimidad la utilizacian del Euroqol
(EQ-5D), instrumento que esta adaptado para su usa en la poblacion espanola®! y que pretende aportar un Unico
indice del estado de salud que puede ser utilizado como indicador de efectividad de los servicios sanitarios, en Ia
evaluacion economica y en general, en la toma de decisiones politica sanitaria.

EQ-5D es un instrumento genérico de la CYRS que se compone de dos partes®, La primera parte se centra
sobre una descripcion el estado de salud en cinco dimensiones: movilidad, cuidado personal, actividades coti-
dianas dolor/malestar y ansiedad/depresion. Cada una de las dimensiones tiene tres items que definen tres
niveles de gravedad. En total se pueden formar 243 estados de salud distintos. En la segunda parte, el individuo
0 algun “proxi” (en algunos casos, el cuidador puede actuar como sustituto o “oroxi” del enfermo para evaluar
la CVRS) puntua su estado de salud en una escala visual analdgica (termémetro) que va de 0 (peor estado de
salud imaginable) al 100 (mejor estado de salud imaginable).

La incapacidad funcional que con frecuencia conlleva el padecer algun tipo de ER determina que, a los pocos
anos de evolucion, muchos de los enfermos presenten limitaciones importantes de los niveles de autonomia y
de su calidad de vida. Por esta razon, el cuidado diario del paciente suele recaer, en la mayoria de los casos,
en los miembros de la familia, lo que contribuye a limitar Iz calidad de vida del niclea familiar y a que la carga
econémica resultante sea muy importante. Por lo tanto, la planificacion de la asistencia sanitaria para este
grupo de pacientes y sus familiares debe ir orientada a mantener, en la medida de lo posible, la calidad de vida
de estos pacientes y a apoyar a las familias en las tareas de soporte?525.3537,

Es por estas razones y circunstancias, que, la medida de la salud y de la calidad de vida relacionada con la
salud (CVRS) ha adguirido una gran importancia para los servicios sanitarios por su asociacion clara ¥ CONsis-
tente con fenomenos de salud tan relevantes e inequivocos como la mortalidad, la hospitalizacion y el consumo
de recursos sanitarios. Su evaluacion proporciona a los investigadores, clinicos y decisores sanitarios una guia
de referencia para estimar la efectividad de las practicas diarias!o.

Asi mismo, se ha comprobado empiricamente que este constructo mantiene una moderada o mas bien débil
asociacion con los indicadores fisiopatoldgicos de la enfermedad que mas se utilizan en la clinica; llegando
incluso a ser medidas que se pueden complementar mas que solapar en su medicion. Por lo que se reco-
mienda, segun lo demuestra la evidencia que existe, que podria llegar a ser mas idoneo utilizar las dos medidas
de forma conjunta (CVRS y los indicadores fisiopatolagicos), ya que esto podria proporcionar una informacion
mas completa del fendmeno de salud/enfermedad que se pretende evaluar!!.,

Ademas, se va considerando cada vez con mas frecuencia, gue la CVRS sea un objetivo terapéutico en si
mismo; ya que existen pacientes que tiene una esperanza de vida limitada y/0 en los que la recuperacion bio-
Iogica resulta inviable {como por ejemplo, el caso de muchas de las enfermedades raras), de manera que la
terapia busca mas el incremento en las estrategias de afrontamiento o de la adaptacion del paciente a la enfer-
medad, que la mejoria meramente bioldgica.

EVALUACION DE LA CALIDAD DE VIDA EN NINOS CON ER

Anteriormente hemos descrito en rasgos generales la concepcion e importancia de la CVRS en la Medicina
actual, para la poblacién adulta; sin embargo al abordar la valoracion de la calidad de vida durante la infancia
y la adolescencia no podemos obviar ciertas circunstancias especialmente relevantes. Sin embargo mientras la
metodologia de la valoracion de la CVRS en los adultos ha experimentado un importante desarrollo durante las
Ultimas décadas, la evaluacion de la CVRS en nifios y adolescentes no ha tenido un grado de desarrollo similar.

Para ilustrar esta afirmacion podemos decir que cuando se han lievado a cabo estudios para determinar el
nimero de publicaciones aparecidas sobre la CYRS, de ellas, solo un 13% estaban relacionadas con la CVRS
en la infancia y adolescencia®. Incluso dentro de este dltimo grupo, la mayoria estaban dedicadas a oncologia
y trasplantes, mientras que otras enfermedades cronicas de la infancia como el asma, la epilepsia, la diabetes
0 el reumatismo aparecian con bastante menor frecuencia; distribucion que sugiere la ausencia de una relacion
directa enire la prevalencia de una enfermedad y el nimero de estudios de CVRS que se realizan sobre ella. Al
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analizar |a edad de los afectados, nos enconiramos que la mayoria de las publicaciones se ocupan de la franja
de edad comprendida entre los 13 y 18 anos, y aunque también existen estudios entre los 6 y los 12 afios, son
mucho menos frecuentes que los anteriores.

Las causas que pueden justificar esta situacion son diversas. Sin duda la valoracion de la CVYRS en nifios
plantea problemas espéecificos muy diferentes de los que se afrontan al valorarla en los adultos. Los nifios no
tienen la misma vision que los adulios sobre la causa, el tratamiento vy la evalucion de su enfermedad. Ademas,
su capacidad para emplear las escalas de puntuacion habituales en los instrumentos de medida de CVRS, de

comprender el lenguaje y de completar largos cuestionarios esta claramente relacionada con su edad y grado
de desarrolio cognitivo.

PECULIARIDADES DE LA CVRS EN NINOS Y ADOLESCENTES

Los indices clasicos de actividad de la enfermedad no siempre son buenes predictores de la calidad de vida
de los afectados?5, e indudablemente la enfermedad y el tratamiento prescrito también repercuten en la situa-
cion vital de nifios y adolescentes. Sin embargo su impacto sobre la CVRS de los nifos y adolescentes varia
segun la edad puesto que los cambios que experimentan durante la fase del desarrollo en la percepcion de si
mismos son muy importantes; los cambios fisicos son mas trascendentales para los adolescentes que para los
nifos mas pequenos, puesto que para estos Ultimos la apariencia personal y las relaciones sociales no tienen
un papel tan relevante. Asimismo, elementos que son muy importantes para los adolescentes y los adultos,
como la autosuficiencia para realizar las tareas cotidianas no son tan destacados para los nifios pequefios, pues
estos dependen habitualmente de sus padres para muchos aspectos de su vida diaria?,

Respecto a quién y desde que edad debe responder el instrumento de medida de CVRS, se considerd, en
ciertos momentes, que los ninos no pedian juzgar su propia calidad de vida por lo que los primeros intentos de
valorar la CVRS en éstos se hicieron empleando la informacién proporcionada por sus progenitores («proxies»).
Sin embargo cuando se han realizado estudios para valorar el grado de correlacion existente entre las opiniones
de los padres y cuidadores y las de los propios nifos los resultados indican que ambas perspectivas suelen ser
muy diferentes3*42, puesto que no tienen por que coincidir en sus puntos de vista sobre el impacio de la enfer-
medad*3. Incluso, los puntos de vista del padre y la madre con frecuencia son diferentes con respecto a las
posibilidades, limitaciones y problemas de sus hijos#446,

En la actualidad se considera que siempre que el nifio sea capaz de proporcionar informacion fiable debe
ser la fuente de informacion preferida, ya que este abordaje es consistente con la naturaleza subjetiva del cons-
tructo «calidad de vida». Sin embargo puede ser necesario emplear las respuestas de los progenitores como
«proxies» cuando el nifio no puede responder directamente debido a su edad, desarrollo cognitivo, etc. Incluso
un buen enfoque puede ser valorar simultdneamente ambas perspectivas para comprobar los posibles puntos
de coincidencia y discrepancia entre ninos y padres.

Se ha descrito que los nifios mencres de 10 afos son menos capaces de comprender y juzgar hechos o
emociones complejas o evaluar el significado de sus vidas#?. En general se considera que los nifios pueden
comenzar a responder sobre su CV entre los 4 y 6 anos, aunque con pocas excepciones la mayoria de las
evaluaciones que se realizan por debajo de los 8 anos son respondidas por los progenitores en lugar de los
propios nifos*®. Un factor a considerar es que la capacidad de lectura de muchos nifios menores de 8 anos,
0 incluso alge mayores, no suelen ser adecuadas para completar cuestionarios. En ocasiones se ha intentado
solventar este problema creando varias versiones de un cuestionario y empleando “caras sonrientes” en lugar
de palabras para discriminar una escala de 5 valores4?.

INSTRUMENTOS PARA LA EVALUACION DE LA CVRS EN NINOS Y ADOLESCENTES

Las especiales caracteristicas anteriormente expuestas justifican que no sea adecuado emplear directa-
mente en la poblacion pediatrica instrumentos desarrollados para su empleo en adultos. Asimismo las dimen-
siones relevantes a cierias edades pueden no serlo a otras, por lo que el desarrollo de instrumentos debe tener
en cuenta estas peculiaridades. Una buena revision de los instrumentos genéricos y especificos existentes a
nivel internacional y adaptado para su empleo en nuestro pais ha sido publicada por Rajmil y cals.505]
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PROPUESTA DE PROYECTOS

El grupo de trabajo una vez analizada la realidad y tras haber sopesado las ventajas e inconvenientes,
propuso aprovechar la logistica inicialmente existente de un estudio sobre utilizacion del uso racional del
medicamento y acometer una aproximacion a la CVRS tanto en los afectados por ER como en sus cuidado-
res principales en el ambito de FEDER (Federacion Espanola de Enfermedades Raras) que ha incrementado
significativamente el nimero de asociados en los (ltimos meses y que cuenta en la actualidad con unos
15.000 asociados. La medicion de la CVRS en ER, se haria del (inico modo posible por el momento, es decir
utilizando exclusivamente cuestionarios genéricos, validados y adaptados a nuestro idioma. Dada la estima-
cion actual de 9.000 afectados, que ha efectuado la propia FEDER, el estudio inicialmente planteade impli-
ca una complejidad logistica que esta siendo debatida en la actualidad en el seno de la red.

Se han presentado a la convocatoria de la Agencia de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias (AETS) dos
proyectos en los que se pretende profundizar en la evaluacion de cuestionarios genéricos y especificos de valorar
la aplicabilidad de CVRS y su aplicabilidad en las enfermedades raras del adulto y de la edad pediatrica.

CONCLUSIONES

La Calidad de Vida relacionada con la salud es en |a actualidad uno de los temas princeps en la investigacion

de resultados de salud (IRS), y del trabajo hasta ahora realizado por nuestro grupo se desprenden las siguientes
conclusiones:

Los instrumentos de medida de la CVRS estan demostrando ser de una gran utilidad para la evaluacion diag-
nostica, la valoracion de necesidades, la asignacion de recursos y la toma de decisiones, a pesar de las limi-
taciones qgue plantean (dificultades para su elaboracian, problemas de fiabilidad y validez de algunos de ellos,

necesidad de tiempo por parte de los profesionales de la salud y pacientes, para su respuesta, administracion
y valoracion, etc.).

En el caso de nifios y adolescentes no es posible utilizar directamente cuestionarios desarrollados para adul-
tos y es recomendable emplear instrumentos desarrollados especificamente para ese fin y que estén
adecuadamente validados.

Una buena parte de las intervenciones se dirigen mas a la calidad que a la cantidad de vida, y dicha ganancia
es muy valorada por la poblacion, y subyace en las preferencias sociales a favor de un sistema asistencial
amplio y de calidad. Haciéndose cada vez mas evidente su perspectiva futura (epidemiologica v tecnologica),
en la que se resalta el componente de mejora de la CVRS en los avances e innovaciones de los servicios sani-
tarios®.15. En el futuro, la integracion de las dimensiones de cantidad y calidad de vida, sera uno de los ele-
mentos centrales en la reflexion sobre criterios y prioridades de asignacion de recursos, asi como en la
evaluacion de tecnologias y decisiones clinicas..

El mejor conocimiente de las evaluaciones para medir CVRS permitira incorporar estos instrumentos en la
evaluacion integral de los individuos, en la conduccion de ensayos clinicos y en la investigacion de servicios de
salud’.2630, ademas de que en la practica clinica el estudio de la CVRS facilita el conocimiento del estado de
salud y puede identificar niveles de marhilidad,

Se debera revisar y actualizar la informacion existente con respecte a los diversos instrumentos de evalua-
cion de CVRS debido al rapido avance en la elaboracion de instrumentos de evaluacion y su adaptacion y/o ela-
boracion en Espana trabajando ademas, para evaluar la calidad y el nivel de desarrollo de los diferentes
instrumentos de uso en Espana, asi camo en la valoracion de su aplicabilidad en el ambito de las enfermedades
raras. De esta manera se pretende coniribuir 2 dimensionar mejor este amplio grupo de enfermedades raras,
anadiendo a la informacion ya disponible sobre incidencia, prevalencia y mortalidad, nuevas dimensiones sobre
el impacto en la CVRS. Lo que generara un mejor conocimiento del problema y una mejoria en el nivel de
sensibilidad y respuesta a este problema de salud por parte de las autoridades sanitarias.
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INTRODUCCION

La reglamentacion de los medicamentos huérfanos surge como respuesta a una necesidad sociosanitaria
para facilitar su investigacion y comercializacion, puesto que, al ir destinados a enfermedades raras, las empre-
sas que los investigan y comercializan dificimente podran rentabilizar el capital invertido si no es a través de
incentivos y ofras medidas que se establezcan por parte de las Administraciones.

Por tanto, para poder calificar un medicamento como huérfano se debera fijar el criterio para clasificar la
enfermedad a la que va destinada este tratamiento como rara. El criterio basico ha sido la prevalencia de la
enfermedad; en un principio, la definicion basada en el nimero de casos registrados seria la forma mas direc-
ta de establecerlo, pero esto no es una tarea facil puesto que en la mayoria de los casos estos datos no existen,
sea por las diferencias en la definicion de una enfermedad, por la falta de métodos especificos para conirolar
a los pacientes que sufren estas enfermedades, por poca exactitud del diagndstico, etc.

Esta falta de conocimientos provocd que los enfermos que las sufrian se reuniesen en asociaciones para
poder aunar esfuerzos e informacion y éstas a la vez se agruparon para hacer grupos de presion frente a las
distintas Administraciones; asi surgieron la NORD (National Organitation for Rare Disorders)! en Estados Unidos,
CORD (Canadian Organifation for Rare Disorders)? en Canada y EURORDIS (European Organisation for Rare
Disorders)® en la Unidn Eurcpea. Sin duda las acciones emprendidas por estos organismos facilitaron la pro-
mulgacion de las normativas sobre medicamentos huérfanos; de esta forma Estados Unidos aprueba en 1983
la Orphan Drug Act, en Japon se realiza en 1993 mediante las enmiendas a la Pharmaceutical Affairs Law y a
la Law concerning the Drug Fund for ADR Relief and R&D Promotion? y en 1999 en la Union Europea con la
aprobacion del Reglamento (CE) n® 141,/2000 del Parlamento Europeo y del Consejo® ; en todas ellas se regu-
lan los criterios para la designacion de un medicamento como huérfano, en base a la prevalencia o a la impo-
sibilidad de recuperacion de los costes invertidos en la investigacion y desarrollo del medicamento; se con-
templan los incentivos para favorecer la investigacion, el desarrollo y la comercializacion de estos medica-
mentos. Como desarrollo a estas reglamentaciones han surgido ayudas para favorecer la investigacion v la
recopilacion y transmision de informacion sobre este tipo de enfermedades.

En Espana el articulo 34 de la Ley del medicamento los contempla aungue utiliza una terminologia distinta
al hablar de medicamentos de elevado interés terapéutico y de medicamentos sin interés comercial:

“El Gobierno podra adoptar medidas especiales en relacion a fabricacion, régimen economico, fiscal y de
distribucion y dispensacion para medicamentos sin interés comercial”,

Define los medicamentos sin interés comercial como:

“aquellos que siendo necesarios para determinados tratamientos de cuadros o patologias de escasa inck-
dencia, existe ausencia o insuficiencia de suministro en el mercado nacional”,
DESIGNACION DE UN MEDICAMENTO COMO HUERFANO

El Reglamento (CE) 141/20005 establece como criterios para declarar un medicamento como huérfano
que el promotor pueda demostrar que dicho producto:

a) Se destina al diagnostico, prevencion ¢ tratamiento de una afeccion que ponga en peligrq la vigia 0
conlleve una incapacidad cronica y que no afecte a mas de cinco personas por cada qlez mil en
la Comunidad en el momento de la solicitud; o se destina al diagndstico, prevencion o tratamiento, en la
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Comunidad, de una afeccion que ponga en peligro la vida o conlleve grave incapacidad, o de una afeccion
grave y cronica, y que resulte improbable que, sin incentivos, la comercializacion de dicho medicamento en
la Comunidad genere suficientes beneficios para justificar la inversion necesaria y

b) Que no exista ninglin método satisfactorio autorizado en la Comunidad, de diagndstico, prevencion o
tratamiento de dicha afeccion, o que de existir, el método aportara un beneficio considerable a quienes
padecen dicha enfermedad.

En Estados Unidos y Japon siguen unos criterios semejantes aunque con algunas diferencias, por ejemplo
ambos bloques otorgan la definicidn de huérfano no sélo a los medicamentos sino que lo amplian a productos
sanitarios y alimentos; en cada uno de ellos se establece diferente prevalencia: en Estados Unidos la Orphan
Drug Act lo considera para las enfermedades que afecten a menos de 200.000 personas en US o que afec-
tando a una proparcidn superior no existan perspectivas razonables de que el coste del desarrollo y ventas en
el mercado en Estados Unidos para ese principio active destinado a esa enfermedad rara o trastorno sea recu-
perado mediante las ventas en ese pais; en cambio en Japon consideran la enfermedad como rara si el nime-
ro de pacientes afectados es menor de 50.000 japoneses o inferior al 0.4 por mil habitantes, que no exista
un tratamiento alternativo o, si existe, la eficacia y/o la seguridad del producto deberia mejorarse frente a otra

medicacion disponible y que la probabilidad de desarrollo sea alta y el programa de investigacion y desarrollo
sea realista’ &,

EEUU < 200.000 personas
6 0,07% 6 7,5/10.000
UE 0,05% 6 5/10.000
Japon < 50.000 jzponeses
6 0,04% 6 4/10.000

CUADRD 1: Prevalencia

Por tanto, para la declaracion de un medicamento como huérfano se tendran en cuenta las criterios que se
indican en el Cuadro 2:

¢ Prevalencia
* Baja perspectiva del rendimiento de la inversion
* No existe otra alternativa terapéutica.

» Existe ofra alternativa terapéutica, pero la nueva es clinicamente superior

CUADRO 2: Criterios para la declaracion de medicamento huérfano

PROCEDIMIENTO DE DECLARACION

El Reglamento (CE) 141,/2000 de la UE indica que para obtener la declaracion de medicamento huérfano el
promotor presentara una solicitud a la Agencia Europea de Evaluacion de Medicamentos, ésta se podra llevar
a cabo en cualquier fase de desarrollo del medicamento y antes de presentar la solicitud de autorizacion
previa a la comercializacion,

La solicitud ird acompanada de la siguiente informacian:
* Nombre y apellidos o denominaci¢n social y direccion permanente del promotor.
* Principios activos del medicamento,

¢ Indicacion terapéutica propuesta.
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* Justificacion de los criterios para la declaracion de huérfano.

* Descripcion del estado de desarrollo, incluidas las indicaciones previstas.

Los documentos que justifiquen los criterios para la declaracion de medicamento huérfana se presentaran
de acuerdo con lo establecido en el Reglamento (CE) 847/2000¢ :

Prevalencia

Se acreditara can:

* Documentos auténticos que demuestren que la enfermedad o afeccion para la que esta previsto emplear
el medicamento no afecta a més de cinco de cada diez mil personas en la Comunidad en el momento de la
solicitud,

* Informacion pertinente sobre la afeccion con referencias cientificas o medicas acreditativas de que ésta
pone en peligro la vida o conlleva incapacidad cronica.

* La documentacion debera recoger o remitirse a la bibliografia cientifica pertinente v, en su caso, se
incluira informacion de las bases de datos pertinentes de la Comunidad. Si no las hubiere, podra hacerse
referencia a las bases de datos disponibles en terceros paises siempre y cuando se hagan las debidas
exirapolaciones.

* Informacion si el medicamento se utiliza para otras enfermedades poco frecuentes. Si se trata de
enfermedades o afecciones contempladas en proyectos financiados por la Comunidad con el fin de
incrementar la informacion sobre las enfermedades poco frecuentes, se adjuntara un resumen pertinente de
la misma, en particular con datos sobre la prevalencia de la enfermedad o afeccion.

En el caso de un medicamento destinado al diagnostico o prevencion de una afeccion, la poblacion
“afectada” puede interpretarse de varias maneras, por ello la Comision ha realizado una comunicacion en la que
se aclaran estos conceptos!® e indica que el calculo de la prevalencia de las personas afectadas debera basarse
en la poblacion a la que se considera que se administrara el producto anualmente.

La prevalencia de la enfermedad o afeccién fuera de la Comunidad no influye en la interpretacion de los
criterios.

Perspectivas de rendimiento de la inversion

En el caso que se presente la solicitud basandose en que no existen beneficios para la inversion realizada,
se debera adjuntar documentacion que facilite la informacion acerca de la afeccién que vaya a tratarse y
referencias cientificas o médicas acreditativas de que ésta pone en peligro la vida o conlleva a una incapacidad
o afeccion grave y cronica, asi como informacion sobre prevalencia e incidencia en la Comunidad. También
incluira documentacion sobre los costes para el desarrollo del medicamento previsto, gastos de produccion y
mercadotecnia que se hayan tenido o que se tengan previstos en los diez afios siguientes a la autorizacion del
medicamento. Se justificaran los ingresas previstos por las ventas del medicamento en la Comunidad durante
los diez anos siguientes a la autorizacion. Debera indicarse toda subvencidn, incentivo fiscal u otra medida de
recuperacion de costes de que se haya disfrutado tanto de la Comunidad como de terceras paises,

Existencia de otros métodos de diagnéstico, prevencion o tratamiento

En las dos situaciones antes expuestas debera demostrarse que no existe ningun meétodo satisfactorio de
diagnostico, prevencion o tratamiento de la afeccion o de existir el nuevo medicamento aportara un beneficio
considerable a quienes padezcan la afeccion. Para ello el Reglamento (CE) 847/2000 define el medicamento
similar como:

"Medicamento que contiene uno o mas principios activos similares a los de un medicamento huérfano
aclualmente avtorizado, y que tiene la misma indicacion terapéutica

- 187 -



Muedicamenros Hudrfanos, Situacidn actual v Perspectivas de Feturo

Y considera “medicamento clinicamente superior” al;

“medicamento que presenta una ventaja terapéutica o diagnostica considerable y demostrada respecto a un
medicamento huérfano autorizado, en una o varias de las formas siguientes:

1) mayor eficacia que la del medicamento huérfano autorizado (evaluada por el efecto sobre un parametro
clinicamente significativo en ensayos clinicos adecuados y debidamente controlados); por lo general, se
trata del mismo tipo de pruebas que las exigidas para respaldar una alegacion de eficacia comparada de
dos medicamentos distintos; generalmente se necesitaran ensayos clinicos comparativos directos, si bien
podran emplearse comparaciones basadas en otros parametros, incluidos parametros sustitutivos. En
cualquier caso, debera justificarse el enfoque metodoldgico;

2) mayor inocuidad para una proporcion importante de la poblacion o poblaciones diana. En algunas
ocasiones, se necesitaran ensayos clinicos comparativos directos;

3) casos excepcionales en que no se observa ni eficacia ni mayor inocuidad, pero se demuestra que el
medicamento contribuye de otra forma importante al diagndstico o a la atencion del paciente.”

La Comunicacion de la Comision!? aclara diversos situaciones al respecto y sefiala que debido a que pueda
haber poca experiencia clinica, o ninguna, con el medicamento huérfano en cuestion, es prabable que la justi-
ficacion del beneficio considerable se apoye en las presunciones del solicitante. En todas los casos, el Comité
de Medicamentos Huérfanos (CMH) esta llamado a examinar si dichas presunciones estan apoyadas por los
datos/ pruebas disponibles facilitadas por el solicitante.

Una vez concedido el calificativo de huérfano el promotor deberd presentar anualmente a la Agencia
Europea de Evaluacion de Medicamentos un informe sobre el estado de desarrollo del medicamento.

Por tanto, se diferencia perfectamente la solicitud de calificativo de un medicamento como huérfano y la
solicitud de registro de una especialidad farmacéutica que contenga un medicamento calificado como huérfa-
no que se realizara en una etapa posterior a la primera. De tal forma que se puede dar el calificativo de huér-
fano a dos promotores y disfrutara de los beneficios que establece el Reglamento el primero que solicite la
autorizacion de registro de la especialidad farmacéutica.

INCENTIVOS PARA LOS MEDICAMENTOS HUERFANOS

El Reglamento (CE) 141,/2000 establece los siguientes incentivos (Cuadro 3):

* Asistencia en la elaboracion de protocolos.

¢ Autorizacion comunitaria (inclusion en la parte B del anexo del Reglamento (CEE) 2309/93),
* Exencion total o parcial de tasas.

¢ Exclusividad comercial,

* Otros incentivos.

CUADRO 3 : Incentivas

De todos estos incentivos el que presenta un mayor impacto econdmico es el de exclusividad comercial, a
través del cual la Comunidad y Estados miembros se comprometen a no aceptar otra solicitud previa a la
comercializacion de un medicamento similar para la misma indicacion, en un periodo de 10 afos; esta
exclusividad podra perderse si:

e | titular de la autorizacion de comercializacion del medicamento huérfano ha dado su consentimiento al
segundo solicitante,
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* El titular de la autorizacion de comercializacion del medicamento huérfano inicial no puede suministrar
suficiente cantidad de dicho medicamento.

* El segundo solicitante puede demostrar, en su solicitud, que el segundo medicamento, aunque similar al
medicamento huérfano ya autorizado, es mas seguro, eficaz, o clinicamente superior en otros aspectos.

PROCEDIMIENTO EN LA AUTORIZACION DE COMERCIALIZACION DE UNA ESPECIALIDAD FARMA-
CEUTICA CON MEDICAMENTO HUERFANO

El promotor podra seguir tres procedimientos (Cuadro 4)

* CENTRALIZADO
* NACIONAL
* RECONOCIMIENTO MUTUO

Cuadro 4: procedimientos de autorizacian de comercializacion

1. En el Procedimiento centralizado, la autorizacion de comercializacion es expedida por la Comunidad de
acuerdo con el Reglamente (CEE) 2309/93, sin tener que demostrar el promotor que el medicamento retine
las condiciones para poder ser incluido en la parte B del anexo del citado Reglamento. En este caso se
obtendra una autorizacién para todos los Estados miembros, sin embargo, sera necesario que antes de la
comercializacion, los diferentes Estados miembros autoricen las condiciones de precio y financiacion, asi
como los requisitos especificos del material de acondicionamiento de cada pais.

2. Procedimiento nacianal, se presenta en un solo Estado miembro y por lo tanto sélo se autorizara la
comercializacion es este Estado miembro.

3. Procedimiento de mutuo reconocimiento: comporta la presentacion en un primer Estado miembro como
registro nacional y luego se presenta a uno o varios de los otros Estados miembros que deberan reconocer
la primera autorizacion a no ser gue puedan justificar el impedimento.

Conviene sefalar que para disfrutar de los incentivos es necesario que se presente como registra centrali-
zado o de mutuo reconocimiento en todos los paises de la Unién Europea.

El procedimiento de autorizacion requiere la misma documentacion que para cualquier otra especialidad
farmaceutica; debera presentarse la documentacion que dispone la Directiva 83/2001/CE1! por la que se esta-
blece el Codigo comunitario de medicamentos de uso humano, modificada por Directiva 2003/63/CE2 , que
sustituye el anexo 1 de la anterior Directiva, en la que se establecen las normas y protocolos analiticos,
farmacotoxicologicos y clinicos relativos a la realizacion de pruebas de medicamentos. En el caso de presen-
tarse al procedimiento nacional se seguird la nermativa espanola que transpone dichas directivas. La
documentacion se agrupa en cinco modulos:

Madulo 1: Informacion administrativa.

Modulo 2: Resimenes.

Médulo 3: Informacion Quimica, Farmacéutica y Biologica para medicamentos
que cantengan sustancias activas quimicas y biologicas.

Modulo 4; Informes no clinicos.

Madulo 5: Informes de estudios clinicos.

Cuadre 5: requisitos ce los expedientes normalizados de autorizacionde comercializacién
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La parte Il del anexo 1° de la misma Directiva establece los requisitos relacionados con la naturaleza de
determinados medicamentos, que denomina particulares, entre los que figuran los medicamentos huérfanos:
indica que se les pueden aplicar las disposiciones generales que figuran en el punto 6 de la parte Il de la
Directiva (Documentacion para las solicitudes de autorizacion en circunstancias excepcionales). En este caso
el solicitante debera justificar en los resimenes no clinicos y clinicos las razones que le impiden facilitar la
informacion completa, asi como el balance riesgo/beneficios del medicamento huérfano de que se trate.

Concretamente el punte 6 de la parte Il de la Directiva indica que cuando el solicitante puede demostrar que
no puede suministrar datos completos sobre eficacia y seguridad en las condiciones normales de uso del pro-
ducto, por alguna de las razones siguientes:

* Los casos para los que estén indicados los productos en cuestion se presentan tan raramente que el
solicitante no puede razonablemente estar obligado a proporcionar evidencias detalladas;

* El estado actual de desarrollo de Iz ciencia no permite demostrar informacion completa;
* Principios de deontologia médica cominmente admitidos prohiben recoger esta informacion,

En estos casos se concedera la autorizacion de comercializacion supeditada a determinadas obligaciones
especificas (art. 22 Directiva 2001,/83/CE):

* La realizacion de estudios complementarios tras la concesion de la autorizacion.
* La comunicacion de reacciones adversas al medicamento,
El punto 6 de la parte Il especifica al respecto que:

* El solicitante concluira, dentro de un plazo especificado por la autoridad competente, un programa de
estudios sobre la nueva evaluacion de la relacion riesgo/beneficio.

* La especialidad de que se trate sera de dispensacion con receta y, en caso necesario, solo se
autorizara su administracion si se efectla bajo estricto control meédico, a ser posible en un centro
hospitalario y, cuando se trate de un radiofarmaco, por parte de una persona autorizada.

* El prospecto y cualquier otra informacion médica destacara que, en relacion con determinados
aspectos, no existen aun datos fiables sobre el medicamento en cuestion.

Otro supuesto, que recoge la Directiva como posible en el caso de medicamentos huérfanos, es cuando el
solicitante de la autorizacion de comercializacion de dicho medicamento puede demostrar mediante una biblio-
grafia detallada, que el uso médico de dicho medicamento esté suficientemente comprobado y presenta una
eficacia reconocida asi como un nivel aceptable de seguridad, no teniendo, en estas circunstancias, abligacion
de facilitar los resultados de las pruebas toxicolégicas y farmacoldgicas o los de las pruebas clinicas.

Esta excepcion es primordial para facilitar la comercializacion de medicamentos huérfanos, puesto que por
la baja prevalencia dificilmente cumpliran con las muestras de sujetos que se recomiendan estadisticamente
para obtener resultados seguros!3,

Conviene senalar que el Reglamento de medicamentos huérfanos preveia que la Agencia elaborase un pro-
cedimiento para el desarrollo de medicamentos huérfanos por el que se estableciera una asistencia reglamen-
taria con objeto de definir el contenido de la solicitud de autorizacion,

SUMINISTRO DE MEDICAMENTOS HUERFANOS

La accesibilidad de los medicamentos huérfanos es en muchas ocasiones un grave problema para !os
pacientes que sufren enfermedades raras y que denuncian las asociaciones de enfermos y la Federacion
Espanola de Enfermedades Raras (FEDER).
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Se presentan diferentes situaciones que se indican en el cuadro 6:

1. Medicamentos autorizados y comercializados en terceros paises.

2. Medicamentos autorizados por procedimiento centralizado (eurapeo), pero que todavia no se
han comercializado en Espana.

3. Medicamentos en investigacion no autorizados en ning(n pais.

4. Medicamentos en investigacion calificados como huérfanos per la EMEA.

5. Medicamentos calificados como huérfanos por la EMEA para una indicacion y que se
encuentran comercializados en Espana para otra indicacion.

6. Medicamentos comercializados en Espana para una indicacion y que se intenta utilizar para
otra indicacion destinada a una enfermedad rara.

7. Medicamentos autarizados en Espaia pero que de acuerdo con el procedimiento excepcional
de autorizacion son declarados de uso hospitalario.

Cuadro 6: suministro de medicamenios hugriznos

Las dos primeras situaciones requeriran la autorizacion de medicamento extranjero de la Agencia Espaiiola
del Medicamento, debiéndose solicitar y justificar la utilizacién; sin embargo, en el segundo caso el hecho de
tener la autorizacion comunitaria podria justificar la autorizacion, incluso entendemos que seria posible la for-
mulacion magistral puesto que el medicamento ha de considerarse de accion e indicacion reconocida en Espaiia.

En las cuatro situaciones siguientes se requerira que el medicamento se utilice dentro de un ensayo clinico
o mediante la autorizacion del uso compasivo por parte de la Agencia Espanola del Medicamento, lo que debera
solicitarse vy justificarse cientificamente.

En el tltimo caso, medicamentos de uso hospitalario, al ser suministrados por los servicios de farmacia de
los hospitales, en algunas ocasiones constituye una dificultad para el enfermo por lo que los servicios de
farmacia de hospital intentan solucionar el problema adn cuando suponga no cumplir de forma estricta la
normativa; situacion que consideramos deberia contemplarse en la normativa para evitar cualquier tipo de
responsabilidad del profesional sanitario que facilita la medicacion.

FINANCIACION

El tema de financiacion de los tratamientos de enfermedades raras es complejo puesto que en muchas oca-
siones estos enfermos no tienen tratamiento especifico de la enfermedad y utilizan una amplia gama de trata-
mientos para paliar la sintomatologia, que incluye medicamentos, productos sanitarios, productos cosméticos,
alimentos especiales, etc., todos ellos contemplados de forma diferente en lo que a financiacian se refiere; por
ejemplo en el caso de productos cosmeticos la legislacion vigente excluye especificamente su financiacién, en
las otras situaciones en unos casos se encuentran dentro de la financiacion y se excluyen en otras, aunque
también existe la posibilidad de incluirlos de forma excepcional para determinadas circunstancias. Por lo tanto,
este es un punto de lucha de FEDER y asociaciones de enfermos que intentan obtener la maxima prestacion
posible. En este sentido conviene senalar una de las (ltimas actuaciones de la Administracion Central, la pro-
mulgacion del Real Decreto 1348/2003, de 31 de octubre!4, que en su disposicion adicional Unica dispone que
podran ser financiadas con cargo a fondos publicos aguellas especialidades farmacéuticas que se encuentren
excluidas de la financiacion en cumplimiento de los Reales Decreto 83/199315 y 1663/1998:%, que cubran
lagunas terapéuticas o sean medicamentos huérfanos o para enfermedades graves. Indica que Iz financiacion
podra, en su caso, limitarse a determinadas indicaciones o a colectivos especificos.

En el caso de las Administraciones de las Comunidades Autonomas también se estan llevando a cabo algu-

nas acciones en forma de campana sanitaria que facilitan la prestacion de tratamientos destinados a algunas
enfermedades raras.
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IMPACTO DEL REGLAMENTO 141/2000 SOBRE MEDICAMENTOS HUERFANOS

La aprobacion del Reglamento ha comportado un mayar interés en la investigacion y comercializacién de
medicamentos huérfanos, que desde su publicacion en el afio 2000 a noviembre de 2003 ha dado lugar a la
solicitud y aprobacion de un importante nimero de medicamentos huérfanos tal como se refleja en el cuadro 7;

e Solicitudes presentadas a la EMEA: 311

* Opiniones positivas del COMP: 204

e Opiniones negativas del COMP: 5

¢ Solicitudes retiradas: 85

* Recursos: 1

* Medicamentos designados como huérfanos: 172

» Autorizaciones de comercializacion de medicamentos huérfanos: 12

Cuadro 7: impacto del reglamento 141,/2000

También, en aplicacion del Reglamento, la UE publica un inventario sobre incentivos que tanto en el ambito
de la Comunidad como de paises miembros se aprueban para favorecer la investigacion, comercializacion y
desarrollo de estos medicamentos. Par ejemplo en Espana en algunas convocatorias para ayudas a la investi-
gacion publicadas por el Ministerio de Sanidad y Consumo se ha priorizado la investigacion sobre enfermeda-
des raras y medicamentos huérfanos; concretamente vy fruto de la convocatoria de 22 de marzo del 2002 del
Instituto de Salud Carlos ll sobre Redes tematicas de investigacion cooperativa obtuvo financiacion la Red
epidemiologca para la Investigacion sobre enfermedades Raras (REpIER) a la que pertenecemos como Grupo
de Investigacion para el Tratamiento de enfermedades raras (GITER).

Los objetivos del grupo (GITER) son recoger informacion sobre los tratamientos de enfermedades raras en
la poblacion pediatrica y estudio de los costes de los mismos. Para ello el grupo esté integrado por investiga-
dores de la Universidad de Barcelona y Granada e investigadores de los servicios de farmacia de hospitales
de diferentes Comunidades Autonomas, concretamente participan de la Comunidad Autonoma de Andalucia, los
Hospitales Virgen de las Nieves de Granada y Virgen del Rocio de Sevilla; de la Comunidad de Canarias el
Hospital materno-infantil de Gran Canaria; de Cantabria el Hospital Marqués de Valdecilla de Santander; de
Cataluna los hospitales Vall d'Hebrdn y Sant Joan de Déu de Barcelona y de la Comunidad de Madrid, los
hospitales Gregorio Maranon y la Paz de Madrid y de Alcala de Henares el hospital Principe de Asturias.

El grupo se planted en una primera fase, a través de la utilizacion de los medicamentos huérfanos, recono-
cer pacientes de enfermedades raras y procedencia de los mismos; tratamientos que recibia cada paciente, si
son medicamentos huérfanos, si solo tienen medicacion paliativa o sintomatologica, si reciben otro tipo de
tratamiento, si se realizan ensayos clinicos en el centro; pauta terapéutica en cada caso con objeto de realizar
en una segunda fase el estudio de costas,

También se planted el estudio de la situacion de los tratamientos o investigacion de nuevos medicamentos
de estas enfermedades en el ambito internacional con abjeto de facilitar la informacion cara a los profesionales
sanitarios, a la administracion o a los laboratorios farmacéuticos.

Para el estudio de la informacion que aportan los hospitales se han disenado tres tablas.

e Tabla I: Contiene informacion general sobre el paciente, hospital y enfermedad.

Para la codificacion del enfermo se establecid un codigo que combina el cadigo CIE 10 de la enfermedad,

el codigo del hospital que se ha establecido previamente y el nimero que se ha asignado al enfermo por parte
del servicio de farmacia en la blisqueda de datos (Ejemplo D6%.0/HBEL).
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Para la codificacion de la enfermedad se utiliza el CIE 10 por ser mas especifico que el CIE 9; sin embargo
al realizar el estudio prospectivo se vio que existia una dificultad para la bisqueda de datos, puesto que los
hospitales siguen el CIE 9y era dificil poder enconirar los enfermos y enfermedades: el problema se soluciono
realizando una tabla de equivalencia CIE 10/CIEQ para las enfermedades seleccionadas. A continuacion se
expone la informacidén que contiene dicha tabla:

e |dentificacion del enfermo:
- Cadigo
- Sexo,
- Edad de nacimiento,
- Ciudad de residencia,
- Raza

* Enfermedad
- Fecha de diagndstico

* Hospital de diagnostico
¢ Hospital Controlador

- Misma CCAA

- Otra CCAA
* Hospital de procedencia

e Observaciones

Tabla I: informacidn general

La codificacion de los hospitales la lleva a cabo el centro coordinador de la Universidad de Barcelona.

e Tabla ll: Ensayos clinicos

Contempla la informacion sobre los ensayos clinicos que el hospital esta llevando a cabo con medicamentos
en investigacion para tratamientos de enfermedades raras:

¢ Enfermedad
* Realiza ensayos clinicos el hospital
* Medicamentos investigados

Tabla Il: ensayos clinicos

e Tabla Il De cada medicamento

En esta tabla se recoge la informacion de cada medicamento utilizado en el tratamiento de una
enfermedad rara:

* Pauta posolégica
* Consumo mes
* Codificacion paciente

Tabla It informacion del medicamento
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Para la seleccion de enfermedades se siguieron los siguientes criterios:

* El primer criterio fue la inclusién de enfermedades con algin medicamento que haya sido declarado
huérfano en Europa, Estados Unidos o Japén, pero siempre estas enfermedades debian estar
contempladas en la base de datos del CISATER. También se han incluido algunas enfermedades raras
para las cuales-no se habia declarado huérfano ningin medicamento y con algin tratamiento
expresamente aulorizado para esa enfermedad.

* El segundo criterio fue la inclusion de aquellas enfermedades que afectan a la poblacion pediatrica,
criterio con el cual no se excluyeron muchas enfermedades, puesto que las enfermedades raras suelen
ser hereditarias y se manifiesta a una edad temprana.

» El tercer criterio fue la exclusion de enfermedades de tipo tumoral o de origen infeccioso, basandonos
en la clasificacion CIE 10. Esta exclusion se debia a que en los grupos de trabajo de la Red se decidid
no entrar en los estudios epidemioldgicos de las enfermedades que formaban parte de un nodo de la red:
sin embargo a posteriori se ha considerado que en el caso de las enfermedades de origen tumoral puede
ser interesante el analizar los costes de tratamientos, por lo que se llevara a cabo con posterioridad.

* Por dltimo, el cuarto criteric fue la eleccion de aquellas enfermedades gque presentaban menos
problemas en su codificacion, evitando las enfermedades que no se han podido codificar con el CIE-10 y
también que hubiese enfermedades con el mismo cadigo.

Se han seleccionado las enfermedades en la tabla 4:

Tabla IV: enfermedades seleccionadas

Enfermedad Enfermedad
- Acalasia (K22.0)

- Acidosis lactica primaria (E87.2)

- Acromegalia (£22.0)

- Addison, enfermedad de (E27.1)

- Adrenoleucodistrofia (G37.0)

- Alcaptonuria (£70.29)

- Alfa 1 antitripsina, déficit de (E88.01)
- Amiloidosis primaria familiar (E85)

- Granulomatosis de Wegener (M31.3)

- Guillain Barre, sindrome de (G61.0)

- Hipertension pulmonar primaria (127.0)
- Hipoparatiroidismo (£20)

- Homocistinuria (E72.11)

- Hunter, sindrome de (E76.1)

- Huntington, enfermedad de (G10)

- Hurler, sindrome de (E76.0)

- Anemia de Blackfan Diamond (D61.4)

- Anemia hemolitica adquirida avtoinmune (D59.1)
- Angioedema hereditario (D84.1)

- Antitrambina Ill, déficit de (D68.89)

- Arginasa, déficit de (E72.21)

- Artritis reumatoide juvenil (MO8)

- Ataxia de Friedreich (G11.1)

- Behcet, enfermedad de (M35.2)

- Beriliosis (J63.2)

- Charcot Marie Tooth, enfermedad de (G60.0)

- Cirrosis biliar primaria (K74,3)

- Cistinuria (E72.01)

- Cistitis intersticial (N30.1)

- Cuerpos de Lafora, enfermedad de los (G40.3)
- Cushing, sindrome de (E24)

- Dermatomiositis (M33)

- di George, sindrome de (D82.1)

- Distrofia muscular de Duchenne y de Becker (G71.0)
- Enanismo de Laron (E34.3)

- Epidermolisis ampollosa (Q81)

- Epilepsia mioclanica juvenil (GA0.3)

- Fabry, enfermedad de (E75.21)

- Fenilcetonuria (E70.0)

- Gaucher, enfermedad de (E75.22)

- Gilles de la Tourette, sindrome de (F85.2)

- Goodpasture, sindrome de (M31.0)

- Granulomatosa cranica, enfermedad (D71)

- Lambert Eaton, sindrome de (G73.1)

- Lennox-Gastaut, sindrome de (G40.4)

- Lyelles, sindrome de (L51.2)

- Maroteaux Lamy, sindrome de {E76.29)

- N-acetil glutamato sintetasa, déficit de (E72.29)
- Narcolepsia (G47.4)

- Niemann-pick, enfermedad de (F75.24)

- Ornitin transcarbamilasa. déficit de (E72.24)
- Osteopetrosis (078.2)

- Pompe, enfermedad de (E74.02)

- Porfiria aguda intermitente (E80.21)

- Porfiria variegata (£80.201)

- Prader Willi, sindrome de (Q87.1)

- Protoporfiria eritropoyética (ER0.0)

- Pubertad central precoz (E22.8)

- Pilirpura de Schonlein Henoch (D&9.0)

- Purpura trombocitopénica idiopatica (D69.3)
- Reiter, sindrome de (M02.3)

- Stevens Johnson, enfermedad de (L51.1)

- Tetrahidrobioptarina, déficit de (E70.1)
-Tirosinemia hereditaria (£70.21

- Turner, sindrome de {)S6)

- Von Hippel Lindau, sindrome de (Q85.8)

- Von Willebrand, enfermedad de (D68.0)

- Wilsan, enfermedad de (E83.01)

- Xeroderma pigmentario (Q82.1)

- Cistinosis (E72.04)
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De las 70 enfermedades seleccionadas, 24 son de origen metabdlico, puesto que la mayoria de los medi-
camentos designadas como huérfanos, si se excluyen los medicamentos oncologicos, estan dirigidos al trata-
miento de este tipo de enfermedades, De los medicamentos huérfanos destinados a las enfermedades meta-
bdlicas en un gran nimero el mecanismo de accion es de substitucion enzimatica:

* Diez son problemas relacionados con el metabolismo de los aminoacidos.
* Cuatro tienen su origen en el metabolismo de los aminoacidos aromaticos.
* Tres son problemas del transporte de los aminoacidos.

* Tres son problemas del ciclo de la urea.

* Dos son problemas relacionados con el metabolismo de una proteina.

* Una es un problema en el metabolismo de los hidratos de carbono, concretamente en el almacenamiento
del glucogeno.

* Tres son mucopolisacaridosis.

* Tres son problemas relacionados con el aimacenamiento de lipidos
e Tres son porfirias.

* Una es un problema del metabolismo de los minerales.

* Una es un problema relacionado con el equilibrio acido/base.

El otro grupo importante de enfermedades son las neuroldgicas, once en total, entre las cuales estan la
enfermedad de Huntington, la Ataxia de Friedreich, diferentes formas de epilepsia y de problemas del sistema
nervioso periférico y la distrofia muscular de Duchenne.

Cabe destacar que ésta no es una lista cerrada, como ya se ha indicado antes, por elio en el futuro se inclui-
ran otras enfermedades, por ejemplo a la Ataxia de Friedreich se le pueden anadir otras ataxias que tienen un
tratamiento semejante.

En alguna situacion se ha introducido alguna enfermedad no incluida en la lista debido a que se esta reali
zando un estudio con un objetivo concreto, que se ha iniciado en algunas ocasiones por solicitud de FEDER o
de alguna asociacion; por ejemplo la posibilidad de inclusion en la financiacion por el SNS de algunos trata-
mientos no contemplados en la misma, para lo que es necesario aportar datos economicos sobre costes de
tratamientos. Es el caso del Sindrome de Sjogren, se ha realizado en respuesta a una solicitud concreta sobre
financiacion. Se han estudiado los diferentes tratamientos para paliar los diferentes sintomas de la enfermedad
y ver en cada caso si son financiades o no por el SNS y en caso negativo que posibilidades legales existen para
poderse justificar su inclusion. Por lo tanto, ha parecido conveniente estudiar también los costes de tratamien-
to de forma general por parte del enfermo y lo que supone en un hospital, recabandose informacion de un hos-
pital del grupo, concretamente del Hospital Virgen de las Nieves de Granada que estaba tratande a 28 pacien-
tes, aunque no todos son de pediatria.

El grupo realiza, de forma paralela a los estudios de costes de tratamientos, una investigacion de mercado
sobre tratamientos de enfermedades o determinados grupos de enfermedades raras. Se ha recaba la siguien-
te informacion:;

* Tratamientos auterizados para esta enfermedad en Espaia u otros paises.
* Tratamientos autorizados para otra indicacion.

* Medicamentos en investigacion, fase de desarrallo de la misma e incluso se ha anotado las situaciones
en las que ésta se ha abandonado intentandose especificar los motivos que han dado lugar a este abandono.

* Investigadares y centros que llevan a cabo la investigacion.
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Con ello se pretende facilitar informacion para que a los profesionales sanitarios les sea mas sencilla la soli-
citud de medicamentos extranjeros o la justificacion cientifica de la utilizacion de medicamentos como uso com-
pasivo o para realizar propuestas a la Administracion sanitaria o incluso a los laboratorios farmacéuticos.

Con objeto de poder completar estos estudios con datos de tratamientos destinados a enfermos ambula-
torios se esta desarrollando un estudio sobre las necesidades terapéuticas que tienen los pacientes que sufren
una enfermedad rara; se lleva a cabo con la colaboracion de FEDER,

A modo de conclusion se puede afirmar que la regulacion de los medicamentos huérfanos en la Union
Europea ha empezado a dar sus frutos y ha permitido que se favorezca la investigacion de los tratamientos
destinados a las enfermedades raras, ya que aungue los enfermos sean pocos el nimero de enfermedades es
elevado por lo que el problema sociosanitario es importante.
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6. FORMACION EN ENFERMEDADES RARAS, EL EJEMPLO DE LA COMUNIDAD
AUTONOMA DE EXTREMADURA

M* José Sanchez Martinez
Médico. Delegada de FEDER
Extremadura.

INTRODUCCION

Cuando este libro vea la luz, prabablemente esté en vigor la Ley de Ordenacitn de las Profesiones Sanitarias
(LOPS) que tiene como objetivo fundamental garantizar que todos los profesionales sanitarios, tanto del sector
publico como del privado, ejerzan su labor “con la capacidad y conocimientos necesarios para salvaguardar el
derecho de los ciudadanos a la proteccion de la salud”.

La LOPS contempla la creacion de una Comision de Formacion Continuada. En dicha comision estaran
representadas todas las Autonomias, los Colegios Profesionales, las Universidades, el Consejo Nacional de
Especialidades en Ciencias de la Salud y las Sociedades Cientificas.

Esta comision tiene como funcion valorar las necesidades de los profesionales, proponer programas y acti-
vidades prioritarias y elaborar criterios para la acreditacion de profesionales.

Teniendo en cuenta que el objetivo final de toda actividad sanitaria es la Atencién de los pacientes y una
atencion de calidad, los afectados por una enfermedad rara se alegran de la entrada en vigor de esta ley, con-
fiando en que la actualizacion de los Sistemas de Formacién Médica en nuestro pais repercuta por igual en
todos los usuarios del Sistema Nacional de Salud.

PARTICULARIDADES DE LAS ENFERMEDADES RARAS

Los afectados por una Enfermedad Rara, tienen como colectivo, unas necesidades bien diferenciadas del
resto de la poblacion y que en la actualidad no estan cubiertas. Estas necesidades vienen determinadas por la
propia rareza, hecho que da lugar a la dispersion de pacientes por toda la geografia nacional y mundial, clinica
inespecifica que dificulta el establecer un diagnéstico en muchos casos y en otros el diagnostico llega tarde,
variabilidad en el curso y severidad de la enfermedad, no protocolos diagnosticos ni terapéuticos, no trata-
mientos especificos o de dificil acceso y no investigacion. El desconocimiento de estas enfermedades a nivel
epidemiologico, dificultan el analisis de los determinantes de las mismas. A nivel social y psicologico no existe
una orientacion del afectado y la familia en el momento del diagndstica ni en el proceso de enfermedad.

ANALISIS DE LA FORMACION EN E.R

Es necesario hacer un andlisis que determine en que medida estas enfermedades son estudiadas por los
facultativos sanitarios. Para ello el Dr. Juan Antonio Cordero Torres, Presidente de la Sociedad Extremeda de
Medicina Familiar y Comunitaria, ha hecho un excelente trabajo que confirma y justifica la necesidad de
formacion en estas patologias.

Asi, si analizamos la formacion pregraduada realizando una blsqueda al azar en programas curriculares de
la licenciatura de Medicina: Enfermedad de Hallevorden Spatz, Corea de Huntington, Sindrome de Marfan y
Enfermedad de Creutzfeld-Jakob, por pener algin ejemplo, nos encontramas que en el antiguo programa de la
licenciatura en Medicina de la Universidad de Extremadura (por el que se han formado la mayoria de los médi-
cos actualmente ejercientes), de las 36 Asignaturas que lo componian aparecen reflejadas en 16 de ellas es
decir en el 44%.

- 199 -



rormacion cn Enfermedades Raras

Vayamos ahora al examen MIR, acceso a la formacion especializada en Espaiia desde 1978, Escrutemos
las ultimas convocatorias!:

En las 1820 preguntas que los componen buscamos la presencia de enfermedades del listado HON (Health
On the Net Foundation), encontrando 154 coincidencias, bien en preguntas o en respuestas (8,5%). Hasta aqui
parece existir cierto interés.

Esta presencia, sin embargo, no es ya tan manifiesta cuando iniciamos nuestra formacion postgraduada,
reflejandose, si al programa de formacion de la especialidad de Medicina de Familia y Comunitaria nos referimos,
un subapartado en el area de programa de salud Infantil (deteccion precoz de Fenilcetonuria e Hipotiroidismo).

Tampoco es mayor la presencia en cartera de servicios, donde solo encontramos una referencia en el
Programa de revision del nifio sano y en el Programa de atencion a la mujer, concretamente en el subprograma

de Informacion y seguimiento de métodos anticonceptivos, en el cual se hace una referencia al consejo
genético.

En este avance cronologico, llegamos a la formacion continuada de los profesionales que se encuentran ya
en activo, encontrandonos que en la oferta de la Escuela de Estudios de Ciencias de la Salud de Extremadura
para el ano 2002 y 2003 se programaron los siguientes cursos relacionados:

* Enfermedades Raras. Introduccion a la Genética Clinica ( 2-9-16 de Diciembre de 2002)
* Conocimiento de Enfermedades Raras. Enfermedades Autoinmunes.{ 10-11-12 Marzo de 2003)

* Curso sobre Neurofibomatosis. 28-29 de Octubre de 2003)

* Curso de Diagnostico y Tratamiento de las Enfermedades de Base Genética en el Adulto (17-18-19-20 de
Noviembre de 2003)

La oferta total para el aflo 2003 fue de 5 Diplomas, 84 cursos, 39 talleres y 17 seminarios, esto supone
gue el interés por estos temas fue de un 2% de las Actividades programadas en esta Escuela. En el marco
nacional Extremadura es pionera en la formacion de Cursos sobre E.R., y por ahora la Gnica Comunidad gue en
su programa de formacian los incluye, de tal manera que esta experiencia ha servido de referencia al antiguo
Centro de Investigacion Sindrome Aceite Toxico y Enfermedades Raras (CISATER), para elaborar el programa
de formacion del proyecto REpIER.

En conclusion, nos encontramos con una situacion en la que vemos un curioso “interés" en el ambito
académico por las enfermedades de base genética y enfermedades raras, con una gran repercusion mediética de
todo lo relacionado con enfermedades y terapias genéticas, que sin embargo tiene poca o nula continuidad en
programas de formacion postgraduada y un escaso reflejo de todo ello a nivel de cartera de Servicios y en
programas de formacion medica continuada.

RETOS EN LA FORMACION

Hay que redefinir objetivos y estrategias de la formacion, atendiendo a las demandas de las enfermedades
raras, una formacion que repercutird en la calidad de la atencion asistencial, teniendo en cuenta la interrela-
cion existente entre todas las actividades sanitarias y el fin que queremas conseguir.

Con respecto a la acreditacion de centros y profesorado, es necesario identificarlos de forma inmediata, ayu-
dando asi a los profesionales en la busqueda de informacion de una patologia concreta y donde se tratan casos
de la misma. Necesitamos una formacién ofertada por expertos cualificados y con experiencia en las areas en
la que sean docentes.

1, 21 Febrero 1998; 10de abril 1999{M. Familia); 6-ncv-9%M. Familia); 8 de Abril 2000 (General); 4 de Noviembre de 2000{ M. Familial; 7
de abril de 2001(General); 23 de febrero de 2002(Cenerall
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Ante la elaboracion de un Plan Formativo lo primero que hay que tener en cuenta es a quien va dirigido,
sabiendo que dicho Plan puede acoger multiples modelos de formacion. En Enfermedades Raras el campo de
actuacion debe ser a nivel de atencion primaria y especializada, empezando por dar una vision global del problema.

EXPERIENCIA EN EXTREMADURA.

Conscientes de esta problematica, los profesionales sanitarios de Extremadura se plantean la necesidad de
un mayor conocimiento de estas enfermedades. La Consejeria de Sanidad y Consumo de Exiremadura, la
Escuela de Estudios de Ciencias de la Salud y la colaboracion de la Delegacion Extremena de Enfermedades
Raras (FEDER-Extremadura), organizan Cursos dirigidos a profesionales de Atencién Primaria con el objetivo de
orientar hacia la sospecha diagnostica, seguimiento del paciente y Ultimos avances en el tratamiento. Todas las
actividades sanitarias van a repercutir en una mayor equidad, calidad y eficiencia asistencial.

En cuanto a la Atencion Asistencial, ya hay profesionales interesados en una patologia o grupo de patologi-
as, coordinados con Centros de Referencias, si existen, u organizando grupos de trabajo a modo de redes
nacionales y europeas con el fin de homogeneizar cada vez mas. Los formadores de enfermedades raras saben
de la importancia de la coordinacién entre todos los profesionales que atiendan casos, pues el abordaje de los
pacientes de forma descentralizada y disgregada plantea problemas tanto a nivel ético como profesional, ya
que dificulta alcanzar una casuistica suficiente para desarrollar estudios robustos y relevantes que permitan fijar
adecuadamente las complicaciones de estas enfermedades o establecer protocolos diagnosticos y de
tratamiento con fundamentos cientificos sdlidos. Estos grupos son un apoyo importante para los afectados y

las familias, en la medida que permiten acumular experiencias sobre la enfermedad, evitando asi las secuelas
evitables, fisicas, mental y social.

La Informacion al paciente adquiere especial importancia en enfermedades raras, realmente el afectado
se siente raro, no conoce a nadie con su misma patologia y esto le lleva a un aislamiento y desestabilizacion
emocional. Cuando el paciente se mantiene activo, busca informacion por todos los medios a su alcance, El
medico debe ser el coordinador de toda la informacion. La Federacion Espanola de E.R. (FEDER) cuenta con
una base de datos importante tanto a nivel nacional como internacional para poder orientar a afectados y
profesionales en el mejor camino.

Ante todo esto es necesaria una decidida intencion politica de apostar por estas enfermedades y estos
afectados, organizando planes, programas y proyectos desde las distintas estancias administrativas.
LOGISTICA DE LA FORMACION

La propuesta de formacion se dirige a la Consejeria de Sanidad y Consumo. { Tabla adjunta).

La entidad proveedora es la Escuela de Estudios de Ciencias de la Salud.

Esta actividad esta financiada por los fondos aportados por la Consejeria de Sanidad y Consumo de la Junta
de Extremadura.

FECHAS

HORAS LECTIVAS.
HORARIO.
N°DEPLAZAS
FINAL PLAZO DE INSCRIPCION
OBJETNOS
CONTENIDOS
METODOLOGIA

DIRIGIDO PREFERENTEMENTE
LUGAR DE CELEBRACION
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CONCLUSIONES

Es importante llevar a cabo un Sistema de mejora continua, evaluando estas actividades, con el fin de avanzar
en el mejor conocimiento de estas patologias.

Se debe impulsar'un programa de Formacion en E.R., destinado a la formacion continuada de los médicos
de Atencion Primaria y especializada, ya que actualizar los conocimientos del médico no solo acortara el tiempo
de demora diagndstica, sino que redundara en una mayor atencién al paciente. Se deberia crear una Red Espaiiola
de formacion virtual en E.R., constituida por grupos de expertos con especial interés en estas patologias.

Las iniciativas emprendidas en el ambito de las enfermedades raras en Extremadura, demuestran que la
Administracion no es ajena a la creciente sensibilizacion sobre estas enfermedades.

Las posibles solucienes a los problemas de las E.R. son complejas y requieren la colaboracion conjunta de
Investigadores, Instituciones, Empresas Farmacéuticas, Profesionales de la Salud y Asociaciones de pacientes.
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7.1 PRESENTACION DE LA FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES RARAS
(FEDER)

Maisés Abascal

Presidente de FEDER

Maria José Sanchez

Delegada de FEDER en Exiremadura

PROBLEMATICA

En 1999, a iniciativa de la Asociacion para las Deficiencias que Afectan al Crecimiento y Desarrollo {ADAC),
un grupo de siete asociaciones de afectados por enfermedades raras o poco frecuentes, cuatro de ellas anda-
luzas, crean la FEDER; conscientes de la necesidad de unirse para reflexionar sobre los problemas comunes a
estas enfermedades y la busqueda conjunta de soluciones.

El problema fundamental es la existencia en todo el mundo de un desconacimiente de las Enfermedades
Raras y de como abordarlas, hecho determinado por su rareza o baja prevalencia que condiciona la dispersion
de pacientes, las dificultades diagndsticas y de seguimiento, los retrasos diagnsticos, la falta de investigacian,
de protocolos consensuados de actuacion y de tratamientos especificos o de muy dificil acceso,

La mayoria de éstas enfermedades son cronicas e invalidantes, modificando las circunstancias vitales del
afectado, la familia y el entorno proximo. Es frecuente encontrarse con plurideficiencias que hacen necesaria
la atencion multidisciplinar desde distintos ambitos (sanitario, social, psicolagico y laboral).

Las Asociaciones de pacientes de Enfermedades Raras han tenido a lo largo del tiempo una mayor dificultad
para ser escuchadas suficientemente en las instancias de la administracion, esperamos que con la progresiva
introduccion del tema de las enfermedades raras como problema de salud puablica en las distintas administra-
ciones sanitarias las posibilidades de colaboracion vayan ampliandose, mejorando asi los actuales canales de
participacion. Para ello cabe destacar la creacion de la red REpIER de ambito estatal, y el impulso especial que
se le estd dando en Andalucia para desarrollar sus objetivos.

FEDER COMO MOVIMIENTO ASOCIATIVO

Teniendo en cuenta ésta realidad, FEDER se ha configurado como el lugar de referencia en nuestro pais para
los afectados de Enfermedades Raras. En la actualidad, agrupa a 73 Asociaciones y a todos los afectados que
no cuenten con Asociaciones que les representen.

Este movimiento asociativo es creciente y goza cada dia de mayor fuerza. Entre todos hemos sido capaces
de aunar criterios y crear una estructura fuerte que nos permite disenar estrategias de trabajo. El hecho de que
en muchas de nuestras asociaciones los enfermos sean nifios, hace que los padres se sientan sumamente impli-
cados, constituyendo un elemento motor importante.

Como colectivo de afectados esta presente en foros préximos a las instancias con poder de decision,
reconociendo que los actuales mecanismos de participacion pueden ser mejorados.

Considerandonos agentes activos de nuestra salud somos conscientes de que hemos surgido ante la nece-
sidad y el deseo de influir, como asociaciones de afectados, en la toma de decisiones del Sistema Nacional de
Salud para que se destinen mayores recursos a estas patologias con el fin dltimo de contribuir a mejorar el
sistema y por tanto la atencion a todos los ciudadanos.
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PROYECTO FEDER

La FEDER centra su actividad en distintas areas, pero siempre en colaboracion con los Profesionales
Sanitarios, Administracion, Investigadores e Industria Farmacéutica, buscando dar una respuesta integral a la
realidad de las enfermedades raras.

Es importante planificar un modelo de intervencion para garantizar la equidad, calidad y eficiencia asistencial
de estos enfermos. El afectado debe ser el punto central alrededor del cual se vertebren todas las iniciativas.

Fruto de la colaboracion con las distintas instancias las Enfermedades Raras empiezan a emerger, dejan de
ser las grandes olvidadas de la Sanidad Publica, conscientes de que es necesaria una decision politica firme
de inversion de recursos materiales y humanos.

Las Asociaciones de Enfermedades Raras juegan un papel fundamental de reconacimiento social, de escucha
y apoyo a los afectados y familiares.

INFORMACION

Por ofro lado estas Asociaciones son un elemento clave en la cadena de informacion, lo que debe de ir
contribuyendo a mejorar el conocimiento sobre la propia enfermedad por las personas afectadas.

Esta experiencia debe ser comprensible y discutible entre los profesionales, sabiendo que el médico debe
ser el centro de informacion y el coordinador de la misma.

ATENCION

Las enfermedades raras plantean un problema socig-sanitario, en el sentido mas amplio del término. Asi, si
el sistema quiere garantizar el acceso en condiciones de equidad a los cuidados médicos, si se quiere la mejor
calidad en el tratamiento, si deseamos una igualdad en su seguimiento, es necesario que el sistema sanitario
se oriente no solo a las enfermedades mas prevalentes sino también a los ciudadanos afectados por enferme-
dades y sindromes minoritarios o poco frecuentes.

Es por ello necesario que el Sistema Sanitario Publico persiga la mayor equidad en la atencion a todos los
afectados, sean enfermedades mas comunes o poco frecuentes, e incluya entre sus prioridades:

1 - Establecer en la medida de lo posible Centros de Referencia para las enfermedades poco frecuentes. Estos
centros constituyen la mejor solucion en cuanto a la capacidad de los mismos de dar respuesta de la forma
mas eficaz y eficiente a las necesidades que éstos colectivos representan, atendiendo de forma global sus
necesidades. Pensamos que los costes de desplazamiento y tratamiento alli donde se encuentre el centro
de referencia deberian ser atendidos por el sistema sanitario.

Ello no tendria por qué representar la creacion de un nuevo centro o servicio. Al contrario, seria deseable en
aras de la eficiencia que la unidad de referencia se superpusiera a estructuras previamente existentes y apro-
vechara los recursos ya disponibles, reorganizando las pautas de trabajo u organizando grupos interdiscipli-
nares debidamente coordinados, que asegurasen la adecuada continuidad asistencial y la atencion integral.
La baja prevalencia dificulta alcanzar una casuistica suficiente para desarrollar estudios potentes vy relevantes,
que permitan filiar adecuadamente las complicaciones de estas enfermedades o establecer protocolos de
trabajo y de tratamiento basandose en fundamentos cientificos solidos.

En ese sentido, los centros de referencia podrian llevar a cabo la valoracion inicial de los casos, indicar los

tratamientos, asumir aquelios procedimientos especificos cuya baja frecuencia sea causa de gran variabilidad,
realizar el control evolutive y prever las necesidades futuras de los casos.
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2.- Impulsar la accesibilidad econdmica a tratamientos farmacoldgicos o quirdrgicos, en su mayoria destinados
a enfermedades cronicas, sin olvidar la rehabilitacion.

Asimismo aumentar la investigacion médica, clinica, genética y terapéutica. En éste sentido es necesario
tomar medidas nacionales que incentiven la 1+D+| de medicamentos huérfanos para tratar éstas enferme-
dades, hay que recordar que Espana, a diferencia de otros paises de nuestro entorno, no ha tomado ninguna
medida en este sentido, después de la puesta en marcha del Reglamento de los Medicamentos Huérfanos,
por lo que se estan perdiendo oportunidades en éste campo. Una politica que favorezca la accesibilidad a
los medicamentos innovadores, para éstas enfermedades hasta ahora incurables, ha de ser adoptada. Una
sociedad justa y solidaria no se debe basar en criterios exclusivos de rentabilidad.

Muchos de los tratamientos paliativos con medicamentos (por ejemplo, uso de antibicticos en inmunodefi-
ciencias primarias) que se usan en éstas enfermedades se hacen de un modo repetitivo, sin embargo al no
ser consideradas enfermedades cronicas en muchas ocasiones se impide su acceso y se discrimina por
motivos economicos. Es necesario que éstas enfermedades sean consideradas cronicas para permitirles
que la prestacion farmacéutica y una aportacion reducida a los medicamentos necesarios no suponga otra
barrera economica insalvable para muchas familias y afectados que son, una vez mas discriminadas con
respecto a otras enfermedades cranicas mas comunes.

3. Mejorar el diagnostico precoz y la vigilancia y adecuada valoracion de la discapacidad asociada a las
enfermedades raras.

En la actualidad disponemos de datos insuficientes respecto a la prevalencia, a la incidencia y a la evolucion
natural de éstas enfermedades que son cronicas y progresivamente discapacitantes, en su inmensa mayoria.

Son necesarios registros de éstas enfermedades y los pocos que existen son, en la mayoria de ocasiones,
insuficientemente exhaustivos.

Los retrasos en el diagndstico, poco admisibles en enfermedades comunes, compartan unos gastos eco-
némicos y psicologicos para los afectados por enfermedades raras y sus familiares. Una inadecuada valo-
racion de la discapacidad asociada a éstas enfermedades, que son evolutivas y por lo general con gran

variabilidad de presentacion, puede producir situaciones discriminatorias provocadas por un insuficiente
nivel de conocimientos sobre las mismas.

COLABORACIONES DE FEDER

e CISATER e lIER

FEDER desde el principio ha luchado para que las familias afectadas tuvieran la mejor informacion y en este
sentido ha venido colaborando con el CISATER (Centro Investigacion Sindrome Aceite Téxico y Enfermedades
Raras), centro dependiente del Instituto de Salud Carlos ll, en la implantacién de un Sistema de informacion
sobre Enfermedades Raras en Espanol.

Este centro ha sido clave y recientemente ha sido integrado por la orden de creacion del Instituto de
Investigacion de Enfermedades Raras (BOE 14 Nov-2003) que tiene la mision de ser la referencia en nuestro
pais para este tipo de enfermedades, coordinando la investigacion.

En su seno acoge al Comité de Etica de Enfermedades Raras en el que los pacientes tienen representacion.
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 |MSERSO

La colaboracion de FEDER con el IMSERSO (Instituto Migraciones y Servicios Sociales)ha posibilitado la reali-
zacion de un estudio cualitativo sobre Necesidades Exiras en Enfermedades Raras, facilitando la publicacion de
dicho estudio. “Enfermedades Raras: Situacion y Demandas Sociosanitarias" Caleccién Estudios e Informes, 2001.

« FORMACION

En el contexto de la necesidad de que los profesionales se formen para conocer mejor, para identificar
precozmente la excepcion, es necesario progresar en el conocimiento de éstas enfermedades, a menudo
gravemente discapacitantes. También es necesario aprender a compartir la informacion y la experiencia, y
promover la designacion de Centros de Referencia.

La FEDER ha facilitado iniciativas emprendidas en el ambito de estas enfermedades, por algunas CC. AA.,

como la de Extremadura, colaborando en la organizacion de Cursos sobre Enfermedades Raras, dirigidos a
medicos de Atencion Primaria.

* CC. AA.

Se han establecido Convenios de Colaboracion con las Consejerias de Sanidad de Extremadura, estando en
puertas con la de Andalucia.

» EURORDIS

La FEDER como una de las primeras alianzas de asociaciones de ER creadas en Europa y miembro de
pleno derecho de EURORDIS (European Organisation for Rare Diseases) ha venido trabajando en dos pro-
yectos europeos, el PARD | (ya editado en espanol) con el tema de * Los medicamentos huérfanos al servicio
de los pacientes afectados por enfermedades raras" que fue el primer proyecto financiado par la Comisién
Europea y recientemente venimos trabajando en el PARD Ill que trata de “las mejores practicas en el campo
de las lineas de ayuda a los afectados existentes en algunos paises de Europa” en nuestro caso del SIO
{Servicio de Informacion y Orientacion).

« EMEA. COMITE DE MEDICAMENTOS HUERFANOS. COMP

En éste sentido hemaos venido participando directamente desde Abril de 2000 como miembros de pleno
derecho de este Comite Cientifico para ayudar en la designacion de Medicamentos Huérfanos y proponer
desde nuestra experiencia y conocimiento a expertos, generalmente espanoles, para que asesorasen al
Comité a evaluar medicamentos en el seno del COMP (Committee for Orphan Medicinal Products ) en la
EMEA (European Agency for the Evaluation of Medicinal Products). Actualmente formamos parte de un grupo
de trabajo restringido que esta puntualmente informado del resultado de cada sesion del Comité y propone
medidas a los problemas que pueden presentarse.

» SERVICIO DE INFORMACION Y ORIENTACION (SI0)

Todas las areas de actuacion de FEDER son importantes, pero hay una que es prioritaria y es la atencién
directa al afectado a través del SIO, linea de ayuda telefénica que facilita el contacto entre afectados de la
misma dolencia, promocionando asi el asociacionismo. Los/as profesionales que atienden el SIO, desde una
escucha activa y segun las necesidades que plantee el afectado, hacen una blsqueda de recursas sanitarios,
sociales o psicologicos.

Hay que tener en cuenta que el aislamiento y la falta de informacion es 2 menudo la fuente principal de
angustia, y la posibilidad de conocer las experiencias de otras personas que comparten el mismo problema, y
que han logrado adaptar su vida diaria a la enfermedad, procura un cierto consuelo y mejora la capacidad de
afrontar la enfermedad. Por ello es importante que se proporcione informacion a los profesionales acerca de
las Asociaciones de pacientes existentes. Ellos pueden asi orientar a los pacientes.

- 208 -



Aproximacion a fa Situacion de fox Enfermedades Ravay en Andalucla

RETOS

Es necesario continuar en el reconocimiento de las organizaciones de pacientes como agente de la Politica
Sanitaria, en tanto que facilitan la implantacion de las leyes aprobadas y fomentan una mejor comunicacion
entre Sociedades Cientificas, Administraciones Sanitarias y pacientes individuales.

El hecho histarico, de la aprobacion por el Senado de una Mocidn (Febrero de 2002}, sin votos en contra,
apoyada por todos los grupos parlamentarios, donde se insta al gobierno a la creacion de un Institute de
Investigacion Clinica y Basica de Enfermedades Raras, abri6 un escenario esperanzador para los afectados de
Enfermedades Raras. Aparece coma un reconocimiento expreso de la problematica de las Enfermedades Raras
y un paso concreto desde tados los grupos politicos por expresar que era necesario actuar.

Esta mocion, en su dia, fue acompanada con una propuesta concreta de financiacién, para dar a entender
que dicho proyecto era real y viable, se asignaba asi la suficiente dotacion presupuestaria como para no enten-
der que fuera un mero agrupar los esfuerzos de investigacion, formacién, personal y Centros hasta ahora exis-
tentes, sino que dejaba claro que era necesario provocar un sustancial aumento de los recursos dirigidos al
conjunto de estas patologias.

Para la FEDER es tremendamente importante que la Administracion recoja este sentir expresado, reconoz-
ca de forma concreta la importancia de las Enfermedades Raras, y por toda esto, que la reciente publicacion
de la orden de creacion del Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras, venga acompanada del arrojo
presupuestario suficiente como para no confundir entre lo ya existente y aquello que se pretenda crear de novo.

Esperamos que en lo sucesivo, y con la aportacién de experiencias como la de la red REpIER, los afecta-
dos por estas enfermedades puedan mejorar su calidad de vida.
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7.2. LISTADO DE ASOCIACIONES DE ENFERMOS

AMBITO: ANDALUZ

NOMBRE ASOCIACION
SEOE CENTRAL:
ENFERMEDADES:

E-MAIL/ TELEFONO:
PAGINA WEB:

Asociacion Andaluza de Ataxias Hereditarias

C/ Manuel Villalobos, 41 accesorios, 41009 Sevilia,

Ataxia de Friedreich, Ataxia Telangiectasia, Ataxia Olivo Ponto-Cerebelosa
Ataxia Pierre Mary, Ataxia Strumbell Larrain, Ataxia Espastica Familiar,
Ataxia de Charcot-Marie-Taoth, Otras ataxias hereditarias.
asadahe@interbook.net

www.interbook.net/personal/asadahe

954 366 927/954 436 035

NOMBRE ASOCIACIGN:

SEDE CENTRAL:

Federacion de Asociaciones de Esclerosis Miiltiple de Andalucia (FEDEMA)
Avda de Altamira 29,Big 11, acc A

ENFERMEDADES: Esclerosis Miltiple
E-MAIL/ TELEFONO: 954 523 811
NOMBRE ASCCIACION: Asoc de Esclerosis Lateral Amiotrofica Andaluza
SEDE CENTRAL: C/ Augusto Plasencia n°7, 1°, 41004 Sevilla
ENFERMEDADES: Esclerosis Lateral Amiotrofica
E-MAIL/ TELEFONO: 629 726 146
NOMBRE ASQCIACION: Asociacion Andaluza Esclerosis Tuberosa
SEDE CENTRAL: C/ Hortensia, 5 {Rincon de la Victeria) 28730 Malzga.
NFERMEDADES: EsclerosisTuberosa
E-MAIL/ TELEFONG: voww.esclerosistuberosa.com 952 40 86 25
NOMBRE ASQCIACION: Asociacion Andaluza contra la Fibrosis Quistica
SEDE CENTRAL: Randa de Triana, 47, 1° 1zq. 41010 Sevilla,
ENFERMEDADES; Fibrosis Quistica
E-MAIL/ TELEFONO: gandeluciz@supercable.es 954 086 251
PAGINA WEB; viww.fgandalucia.org
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Andaluza Lucha contra la Leucemia "Rocio Bellido"
SEDE CENTRAL: C/ Solano 10, 41927 Mairena del Aljarafe. Sevilla,
ENFERMEDADES: leucemia
EMAIL/ TELEFONO: aaleurociobeli@supercable.es 954 18] 241
PAGINA WEB: vaww.leucemiarociobellido.org
NOMBRE ASCCIACION: Asociacion Sindrome X Fragil de Andalucia
SEDE CENTRAL: C/ Marina 1618, 3° C. 21001 Huelva.
ENFERMEDADES: Sindrome X fragil
E4AIL/ TELEFONO: sxuf_andalucia@yahoo.es 959 280 190
NOMBRE ASQCIACION: Asociacion Andaluza Hemofilia
SEDE CENTRAL: C/ Castillo Alcald de Guadaira,n®? 4° A8, 41013 Seuilla,
ENFERMEDADES; Hemafilia.
E-MAIL/ TELEFONO: asahemo@arrakis.es 954 240 868
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Andaluza de Sdme. Fatiga Cronica
SEDE CENTRAL: Calle Maestro Rafael Lefa N° 10 3°4 21500 Alcala de Guadaira.Sevilla,
ENFERMEDADES: Sindrome Fatiga Crénica
E-44IL/ TELEFONO: aaasfc@lycas.es 955 085 440

PAGINA WES:

hitp://club.telepolis.com/zaasic/home.htm

NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:
EMFERMEDADES:

MAIL/ TELEFONO:
PAGINA WEB:

Asociacién de Enfermos de Patologias Mitocondriales {AREPMI)

Doctor Pedro de Castro N° 2 portal 3, 6° A, 41004 Sevilla

Enfermedad de Kearns-Sayre (EKS), Encefalomiopatia mitocondrial con acidosis lactica

¥ episedios que simulan ictus (MELAS), Epilepsia mioclonica con fibras rojorasgadas
(MERRF), Miopatias mitocondriales, Miopatia infantil fatal, Miopatias mitocondriales tardias.
Oftalmoplejia externa crdrica progresiva (OECP), Miopatias proximales,
aspmi@hotmail.com

usuaros.lycos.es/aepmia/cuerpo.html

954 420 381
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NOMBRE ASQCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:

Federacion Andaluza ALCER
Avd. Innovacign s/n. Edif, Convencién, Mad.206, 41020, Sevilla
Enfermedades Renales,

E-MAIL/ TELEFONO: aalcer@teleling.es 902 117 780
NOMBRE ASOCIACION; Asociacion Lucha Enfermedad Hematoldgica (ALEHA)

SEDE CENTRAL: Apartado Correos 969, 14080 Cdrdoba

ENFERMEDADES: Enfermedades Hemataldgicas.

E-MAIL/ TELEFONO:; 957 176 479
NOMBRE ASCCIACION: Federacion de Asociaciones de Espina Bifida de Andalucia FAEBA

SEDE CENTRAL: Urb. Santa Catalina n® 13, 29200 Antequera {Malaga)

ENFERMEDADES: Espina Bifida e Hidrocefalia,

E-MAIL/ TELEFONO: faebal@teleline.2s 952 845 049
PAGINA WEB: werwterra.es/personal2/faebal

ROMBRE ASOCIACION: Asociacién Andaluza para pacientes Sindrome Tourette y Trast, A

SEDE CENTRAL: C/ Don Gonzalo n°4, piso 2°, 14500 Puente Genil (Cardoba)

ENFERMEDADES: Sindrome Touretie

E-MAIL/ TELEFONO: szludjurado@hotmail.com 957 603 161
PAGINA WEB: wvawtourette es.vg

NOMBRE ASOCIACION: Asoc. Andaluza de Enfermedades Musculares ASAEM

SEDE CENTRAL: Paseo Marittma Antonio Machado n°62, Blg 12, Bajo 2, 29002 WMilaga

ENFERMEDADES: Enfermedades Musculares

EMAIL/ TELEFONO: 952 312 757
NOMBRE ASOCIACION: ASEM Andalucia

SEDE CENTRAL: Apdo Correos 963, 18080 Granada

ENFERMEDADES: Enfermedades Musculares

E-MAIL/ TELEFONO: asemgranada@mixmail.com 958 289 647
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Andaluza Fenilcetonuria (P.K.U) y 0.T.M

SEDE CENTRAL: C/ Avign Cuatro Vientos 17, 2° 2, 41013 Sevilla

ENFERMEDADES: Fenilcetonuria

E-MAIL/ TELEFONO: andaluciapkvotm@terra.es G54 634 580
PAGINA WEB: veviw.iespana.es/fenilcetonuriapkyjm

NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Andaluza Retinosis Pigmentaria OCULO

SEDE CENTRAL: C/ Resclana n® 30, Bajo, 41009 Sevilla

ENFERMEDADES: Retinosis Pigmentaria

E-MAIL/ TELEFONO: 954 601 616
PAGINA WEB: http://retinosis.arg

NOMBRE ASQCIACION: Asociacion Andaluza Sindrome de Rett

SEDE CENTRAL: C/ Rico cejudo n39, Portal 1, 2°F, 41005 Sevilla

ENFERMEDADES: Sindrome de Reit

E-MAIL/ TELEFONO: 954 577 678
PAGINA WEB: vovverett.es

NOMBRE ASQCIACION; Asociacion de Afectados por Angioedema Hereditario de Andalucia

SEDE CENTRAL: C/ Manuel Villalobos 41, 41009 Sevilia

ENFERMEDADES: Angioedema Hereditario

E-MAIL/ TELEFONO: pims@valinet.org

NCMBRE ASCCIACION: Asociacion en Defensa de |a Atencion de la Anorexia Nerviosa ADANER

SEDE CENTRAL: Avda San Feo Javier, Edif Sewllz II, Ptz 5, Mod 21, 41018 Sevilla

ENFERMEDADES: Anorexia Nerviosa

E-MAIL/ TELEFONG; 954 639 401
NOMBRE ASCCIACION: Asociacion de Artogriposis

SEDE CENTRAL: C/ Casas de Campos 3, 29001 Malaga

ENFERMEDADES: Artogriposis

E-MAIL/ TELEFONO: 902 202 102

NOMBRE ASCCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion de Padres de Autistas APDA
Avda del deporte s/n, £1020 Sevilla
Autismo

apdasevi@leleline.es 954 443 173 / 954 405 446
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NCMBRE ASOCIACION:
SEDE CENTRAL:

Asociacion de Enfermos Huntington de Andalucia AEHA
Papeleria Mallén. C/ General Oflero, local 6, 41006 Sevilla

ENFERMEDADES: Enfermedad de Huntington

E-MAIL/ TELEFONO: 954 514 181 / 954 276 552
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion para el Sindrome de Prader Willi de Andalucia

SEDE CENTRAL: Ctra. de Jabalcruz, 61. 23002 Jaen

ENFERMEDADES: Sindrome de Prader-Willi.

E-MAIL/ TELEFONO: mmesacarriliv@yahoo,es 953 232 266
/AMBITO: PROVINCIAL

NOMBRE ASOCIACION; Asociacion Enfermedades Hematologicas

SEDE CENTRAL: Avd. ce la Serrana 6 Local 5, 11404 Jerez de la Fra. Cadiz

ENFERMEDADES: Enfermedades Hematolagicas.

E-MAIL/ TELEFONO: 956 302 711
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion y Lucha Enfermedades Sangre ALES

SEDE CENTRAL: C/ Cadiz 57, 23300 Villacarrilla, Jaen

ENFERMEDADES: Enfermedades Hematologicas.

EMAIL/ TELEFONO: 953 442 363
NOMERE ASOCIACION: Asociacion de Hemofilia S.S. de Granada.

SEDE CENTRAL: C/ Tablas 12 bajo C, 18002 Granada

ENFERMEDADES: Hemaotilia,

E-MAIL/ TELEFONO: 958 267 480
NOMBRE ASCCIACION: Asociacion Malaguena Hemofilia de la Seguridad Social.

SEDE CENTRAL: Pasaje Lingje n° 2 3° 1zg. 29001 Malaga.

ENFERMEDADES: Hemofifia..

E-MAIL/ TELEFONO: 952 603 536
NOMBRE ASCCIACION: Asociacion Provincial de Hemofilia, S.S.

SEDE CENTRAL: C/ Caslillo Mcala de Guadaira n® 7, 4° 4B, 41013, Sevilla.

ENFERMEDADES: Hemofilia,

E-MAIL/ TELEFONO: 854 240 868
MOMBRE ASOCIACION: Asociacion de Hemofilia de la S.S. Gaditana

SEDE CENTRAL: Avd. del mar n°6 piso 10, 11406 Jerez de la Fra. Cadiz,

ENFERMEDADES: Hemofilia.

E-MAIL/ TELEFONO: 956 345 218
NOMBRE ASQCIACION: Asociacion Provincial Hemofilia de la S.S.

SEDE CENTRAL C/ Tenor Pedra Lavirgen n 35, 1°, 14011 Cordoba

ENFERMEDADES: Hemofilia

E-AIL/ TELEFONO: 857 281 250
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Enfermedades de Crohn y Colitis Ulcerosa

SEDE CENTRAL: C/ Trafalgar n® 5, 3°D, 11201 Algeciras (Cadiz)

ENFERMEDADES: Enfermadades de Crehn, Colitis Ulcerosa

NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Enferm. Crohn y Colitis Ulcerosa

SEDE CENTRAL: C/ Libertador J. Rafael Mora n°2, escalera?, 4*-17, 14013 Cordaba

ENFERMEDADES: Enferm. Crohn, Colitis Ulcerosa

EMAIL/ TELEFONO: 957 201 980

NOMBRE ASOCIACION:
SEDE CENTRAL!
ENFERMEDADES;
EMAIL/ TELEFONO:

Asociacion de Enfermos de Crohn y Colitis Ulcerosa ACCU Granada

C/ San Isidoro n°28, 1°, 18005 Granada
Enferm. Crohn, Colitis Ulcerosa

958 156 957

NOMBRE ASOCIACION:
SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion Enfermos de Crohn y Colitis Ulcerosa
C/ Ratael Guillén n°5, 2°E. 21002 Huelva
Enferm. Crahn, Coltis Ulcerosa

959 285 384
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NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
EMAL/ TELEFONO:

Asociacion Enfermos Crohn y Colitis Ulcerosa
C/ Sagunto n°10, 1°A, 23700, Linares (Jaén)
Enferm, Crohn, Colitis Ulcerosa

953 601 878

NOMBRE ASOCIACION:

SEQE CEMTRAL:
EMFERMEDADES:;
EMAIL/ TELEFONO

Asociacion Enfermos Crohn y Colitis Ulcerosa ACCU
C/ Amiba n°1, 1°D, 22004 Malaga
Enferm. Crohn, Calitis Ulcerosa

952 234 810

NOMBRE ASOCIACION;

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion Enfermos Crohn y Colitis Ulcerosa de Sevilla ACCU Sevilla
Res. Conde Bustille, n°11, 41005 Sevilla
Enferm. Crohn, Colitis Ulceroza

954 639 407

NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:

Asociacion de Enfermos de Crohn y Colitis Ulcerosa de Cadiz ACCU
Avda. Sepunda Aguada n® 6, 6°C, 11012 Cadiz
Enferm. Crohn, Colitis Ulcerosa

NOMBRE ASQCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFDNO:

Asociacion Cordobesa de Fibromialgia
C/ M Iz Judia n°10, pisa 1°, 1, 14011 Cdrdoba
Fibromizlgia

957 404 683

NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion Paciente Fibromialgia APAFIMA
C/ Palmeras del Limonar n°20, 29016 Malaga
Fibramialgia

952 224 860

NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion Fibromialgia de Sevilla AFIBROSE
Avda. Eduardo Dato n*54, piso 2, 41005 Sevilla
Fibromialgia

934 424 846

NOMBRE ASQOCIACION:

SEDE CENTRAL:
EMNFERMEDADES;

Asociacion Mujeres Fibroaljarafe

Avda. Mazirena n’6, 41920 San Juan de Aznalfarache (Sevilla)
Fibromialgia

NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:

Asociacion Cordobesa de la Enfermedad Inflamatoria Intestinal ACEIl
Ctra. De Trasierra n°29, pasaje local 32, Cordoba
Enfermedades Inflamatorias Intestinalas

E-MAIL/ TELEFONO: 957 271 719
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Cordobesa Enfermos Artritis Reumatoide ACOARE

SEDE CENTRAL: C/ Jose Maria Martorell n® 18, 5°, 14005 Cordoba

ENFERMEDADES: Artritis Reumatoide

E-MAIL/ TELEFONO: 857 454 172
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Granadina Espondiliticos AGRADE

SEDE CENTRAL: Urb. Era del Cura n°20, 18170 Alfacer Granada

ENFERMEDADES: Enpondilitis

NOMBRE ASOCIACION Asociacion Espondilitis Anquilosante Onubense ASONES

SEDE CENTRAL: C/ José Oliva n°1, 3° B, 21003 Huelva

ENFERMEDADES: Espondilitis Anguiiosante

E-MAIL/ TELEFOND: 959 284 635
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Jienense de Espondilitis Anquilosante AJEA

SEDE CENTRAL; Apdo. Correos 101, 23080 Jaén

ENFERMEDADES:! Espondilitis Anquilosante

E-MAIL/ TELEFONO: 953 259 090
NOMBRE ASOCIACION: Ascciacion contra la Fibrosis Quistica

SEDE CENTRAL: C/ Pimienta n°14, 26738 Benzgalbdn Malaga

ENFERMEDADES: Fibrosis Quistica

E-MAIL/ TELEFONO: 952 400 871
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion de Espondiliticos ADESDEMA

SEDE CENTRAL C/ Blasco de Garai n°7, 3° 29001 Malaga

ENFERMEDADES: Espondilitis

E-MAIL/ TELEFONQ! 952 211 082
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NOMBRE ASOCIACION;

SEDE CENTRAL
ENFERMEDRADES:
E-2alL/ TELEFOMO:

Asociacion Espondilitis Anquilosante EAS
C/ Manue! Villalobos n® 41 Acc, 41009 Sevilla
Espondilitis Anquilosante

954 436 894

NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL
ENFERMEDADES:!
E-MAIL/ TELEFONO,

Asociacion Enfermos de Rifion ADER
C/ Dr. Fleming n° 17 bajo, 18012 Granada
Enfermedades del Rifion

958 288 753

NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion Enfermedades del Rifion ALCER

C/ Reyes catdlicas n® 28, piso 3-4, 04004, Almeria
Enfermedades Renales

zlceralmeria@hatmail.com

950 257 043

VOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

ALCER Bahia Gaditana

C/ Dora Reyes 3, Local 5, 11009 Cadiz
Enfermedades Renales
alcercadiz@izlzline.es

956 255 101

NOMBRE ASCCIACION:

SEDE CENTRAL
ENFERMEDADES
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion de Enfermos del Rifion ALCER

Plaza de Santuaric de |a Fuensanta, 2, 14013 Cordoba
Enfermedades Renales,

alcercori@ieleline.es

957 434 385

NOMBRE ASCCIACION;

SEDE CENTRAL
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONG:

ALCER Granada

Urbanizacién Los Carmenes C/ San Julian, 18, Blogue 4, 2° Planta 18013 Granada.

Enfermedades Renales
mc_moch@mixmail.com

958152 213

NOMBRE ASOCIACION
SEDE CENTRAL;
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion Lucha Enfermedades Renales ALCER
Avenida Diego de Mordn, 5, 21005 Huelva
Enfermedades Renales

asociacionalcer@terra.es

959 157 205

NOMBRE ASOCIACION
SEDE CENTRAL:

ENFERMEDADES
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion Lucha Enfermedades Renales ALCER

Camplejo Las Perlas, C/ Dr, Luzén, B Interior, 23007 Jaén

Enfermedades Renales
alcer23@vivanwe.com

953 252 244

NOMBRE ASQCIACION
SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:

EMAIL/ TELEFOND:

Asociacion Lucha Enf. Rifon ALCER - ASPANDEM
C/ La Union, 8 29006 Malaga
Enfermedades Renales

952 314 378

NOMBRE ASOCIACION:

CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion Lucha contra las Enfermedades de Rifon ALCER-GIRALDA
C/ Luis Montoto-Pasaje Nebfi. Local,3, Madulo A y B, 41018 Sevilla

Enfermedades Renales
alcer_gi@hotmail,

954 411 216

NOMBRE ASOCIACION
SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
EMAIL/ TELEFOND

Amigos y Afectados de Lupus de Almeria {ALAL)
Carretera de Ronda 210, 04006, Almeria

Lupus

almerie@felupus.org

950 221 873

NOMERE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
MAIL/ TELEFONO:

Asociacion de Enfermos de Lupus de la Provincia de Cadiz (AELCA)

C/ Méndez Pidal n® 18, 11370 Los Barrios, Cadiz
Lupus
lupuscadiz@eresmas.com

956 622 765

NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion Granadina de Lupus (Lupus Granada)

Parque Las Infantas Edificio Carolina L2, 18006 Granada

Lupus
lupus-granadz@terra.es

958 819 118

NOMBRE ASOCIACION;

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONG:

Huelva Lupicos Asociados (HULUA)

C/ Vazquez Lopez n° 5, 10.12. Galeria Comercial, Local, 21001 Huslva

Lupus
hulu.z @teleling.es

959 247 061
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NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion de Lupus de Jaén (ALUJA)
C/ San Bartolomé n°1, 23002, Jaén
Lupus

jaen@ielupus.org

636 218 172

NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFOND:

Asociacion de Lupicos de Sevilla (ALUS)
Randa de Capuchinos n°2, Local 11, 41003 Sevilla
Lupus

alusevilla@alusevilla.org

954 531 155

NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
EMAIL/ TELEFONO:

Asociacion Cordobesa de Lupus (LUPUSCOR)
C/ Maria Montesson, s/n {Fed, Prov, Minusv, Fisicos) 14011 - Cordoba
Lupus

cordoba@felupus.org 6035 632 989
ROMERE ASDCIACION: Padres e Hijos con Espina Bifida e Hidrocefalia
SEDE CENTRAL; C/ Juan Ramen Jiménez n® 4 4° C, 11206 Algeciras, Cadiz.
ENFERMEDADES: Espinz Bifida e Hidracefalia,
E-MAIL/ TELEFONO: 956 632 813
KOMEBRE ASDCIACION: Asociacion de Espina Bifida de Cordoba
SEDE CENTRAL: Pza. Santuaric de la Fuensanta,2Local pasaje interior
ENFERMEDADES: Espinz Bifida e Hidrocefalia.
E-MAIL/ TELEFONO: G957 162 486
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion de Padres e Hijos con Espina Bifida
SEDE CENTRAL; Urb. Parque de las Infantas Edificio Carolina {Local} 18005 - Grznada
ENFERMEDADES: Espinz Bifidz e Hidrocefalia.
E-MAIL/ TELEFONO; G58 134 814
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion de Huelva AEBHO
SEDE CENTRAL: C/ Hélice n® 10, 21006 Huelva
ENFERMEDADES: Espina Bifidz e Hidrocefalia.
E-MAIL/ TELEFONO: 959 284 469
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Jienense de Padres e Hijos con Espina Bifida
SEDE CENTRAL: San Francisco Javier, 5 2°E 23007 - Jaén
ENFERMEDADES: Espina Bifidz e Hidrocefalia.
NOMBRE ASOCIACICN: Asociacion de Padres e Hijos con Espina Bifida de Malaga
SEDE CENTRAL: C/ Lanuzas, 14 29009 - Malaga
ENFERMEDADES: Espina Bifida e Hidrocefalia.
E-MAIL/ TELEFONO: 952 309 560
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Sevillana de Padres e Hijos con Espina Bifida e Hidrocefalia
SEDE CENTRAL; C/ Manuel Villalobos, 41 acc.
ENFERMEDADES: Espina Bifida e Hidrocefalia.
E-MAIL/ TELEFONO; 954 355 846
NOMBRE ASGCIACION: Asaociacion Gaditana de Espina Bifida e Hidrocefalia
SEDE CENTRAL: C/ Garcia Carrera n°4 | Local 7, 11009, Cadiz.
ENFERMEDADES: Espina Bifida e Hidrocefalia.
E-MAIL/ TELEFONO; 956 226 684
NOMBRE ASOCIACION: ASEM Granada
SEDE CENTRAL: Aptdo. 963 - 18080 Granada
ENFERMEDADES: Enfermedades Musculares
E-MAIL/ TELEFONO: Asemgranada@mixmail.com 958 289 647
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Sevillana Ataxias Hereditarias Cerebelosas
SEDE CENTRAL: C/ Manuel Villalobos 41, bajo, 41009 Sevilla
ENFERMEDADES: Ataxia de Friedreich, A taxia Telangiectasia, Ataxia Olivo Ponto-Cerebelosa,
Ataxia Pierre Mary, Atawia Strumbell Lerrain, Ataxia Espastica Familiar,
Ataxia de CharcotMarie-Tooth, Otras ataxias hereditarias
E-MAIL/ TELEFONO: G54 436 035
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Sevillana Esclerosis Multiple
SEDE CENTRAL: Avda de Altamira, pta este 2° Fase, 41020, Sevilla
ENFERMEDADES: Esclerosis Mltiple
E-MAIL/ TELEFONO; a.s.e.m @teleling gs 954 523 811
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NOMBRE ASOCIACION
SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFGNO:

Asociacion de Esclerosis Multiple de Almeria AEMA
C/ Quintana n°10, baje izquierda, 04C08 Almeria.
Esclerosis Maltiple

G50 265 110
NOMSBRE ASGCIACION: Asociacion Gaditana Esclerosis Multiple AGDEM
SEDE CENTRAL: C/ Biho Real n°4, Dunas del Aguilz 11500. Pio de Santa Maria. Cadiz
ENFERMEDADES: Esclerosis Miltiple
E-MAIL/ TELEFONO: 956 851 818
NOMBRE ASQCIACION: Asociacion Corobesa de Esclerosis Multiple
SEDE CENTRAL: Plaza Vista Alegre 32, Edificio Florencia 14004, Cordaba
ENFERMEDADES: Esclerosis Multiple
E-MAIL/ TELEFONO: 057 468 183
MOMBRE ASCCIACION: Asociacion Esclerosis Miltiple Granada
SEDE CENTRAL: Plaza de Prados n°5, bajo, 18100 Granada,
ENFERMEDADES: Esclerosis Miltiple
E-MAIL/ TELEFONO: 958 572 448
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion de Esclerosis Multiple de Huelva ADEMO
SEDE CENTRAL; C/ Luis Braille n°6, 21003 Huelva.
ENFERMEDADES: Esclerosis Multiple
E-MAIL/ TELEFONO: 959 250 452
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Jienense Esclerosis Multiple
SEDE CENTRAL: C/ Acera de San Anlonio s/n, Antigua Casa de la Cultura, 23440 Baeza, Jaén.
ENFERMEDADES: Esclerosiz Maliiple
E-MAIL/ TELEFONO: 953 740 191
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Malaga Eslerosis Multiple A.M.E.N
SEDE CENTRAL: Mercado Municipal. C/ La Merced planta 1°, 29012
ENFERMEDADES: Esclerosis Mltiple
E-MAIL/ TELEFONO; 952 228 289
NOMBRE ASOCIACION: As. Pacientes de Huntington Provincia de Cadiz
SEDE CENTRAL: Avda. Segunda Aguada 8, 4°D. 11012 Cadiz
ENFERMEDADES: Enfermedad de Huntington
E-MAIL/ TELEFONQ: apehucz@hotmail.com 956 260 181 /679 897 158
PAGINA WEB: hitp://usuanos.tripod.es/apehuca
AMBITO: LOCAL
NOMBRE ASCCIACICN: Asociacion Enfermedades Renales ALCER
SEDE CENTRAL: C/ Tanguillos 19. Bajo B, 11404, Jerez 11404 Jerez de la Frontera
ENFERMEDADES: Enfermecades Renales
E-MAIL/ TELEFONO: alcercadiz@talaline es 956 181 448
'AMBITO: NACIONAL
|
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Espafiola de Enfermos y Familiares de Gaucher
SEDE CENTRAL: C/ Pérez del Toro, 41 35004 - Palmas de Gran Canaria {l2s)
ENFERMEDADES: Enfermedad de Gaucher.
MAIL/ TELEFOMO: gaucher@erssmas.com 928 242 620
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Espaiiola contra la Leucodistrofia
SEDE CENTRAL: C/ Pintor Gimeno Baran, 3 1° 12540 - Villa Real, Castellon (Comunidad Valenciana)
ENFERMEDADES: Leucodistrofias
E-MAIL/ TELEFONG: leuco@asaleuco.org 915 360 893

PAGINA WEB:

wvav.asoleuco.org
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NOMBRE ASOCIACION;

SEDE CENTRAL:

Asociacion Espanola de Porfirias
C/ Arcangel San Rafael, 12 6° 23" 41010 - Sevilla

ENFERMEDADES: Porfirias

F-MAIL/ TELEFONO: porfiria.es@ierra,es G54 340 071
NOMBRE ASQCIACION: Alianza Espanola de Familias de Von Hippel Lindau

SEDE CENTRAL; P/ Platanos, | galeriz 2 8" 08207 - Sabadell Barcelona

ENFERMEDADES: Angiomas retina, Feocromocitomas, Hemangioblastoma cerebeloso, Von Hippel Lindau

E-MAIL/ TELEFONO; alianzavhi@alianzavhl.org 616 080 514 / 937 240 358
PAGINA WERB: veww.alianzavhl.org

NOMBRE ASQCIACION; Asociacion de lucha contra la Distonia en Espana [ALDE)

SEDE CENTRAL C/ Auguste Gonzalez Basada,12, 28030 Madrid

ENFERMEDADES: Distonias

E-MAIL/ TELEFONO:; alde@distania.org 914 379 220
PAGINA WEB: wwvs.distonia.org

NOMBRE ASGCIACION; Asociacion Nacional de afectados de Sindrome de Marfan (SIMA)

SEDE CENTRAL: C/ San Agatangelo, 44 Bajo Izq 03007 - Alicante (Com Valenciana)

ENFERMEDADES: Sindrome de Marfan

E-MAIL/ TELEFONO: sima@marfansima.org 965 284 198
PAGINA WEB: www.marfansima.arg

NOMBRE ASOCIACICH:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:

Asociacion para las Deficiencias que afectan al Crecimiento y al Desarrollo {(ADAC)
C/ Manuel Villalobos 41 41009 - Sevilla
Acondroplasia, Artritis cranica juvent, Arirogriposis, Baja talla constitucional.

E-MAIL/ TELEFONO: a.d.a.c@telefonica.net S54 358 786 / 954 989 889
PAGINA WEB: wwaw.geacities.com/MHotSprings/Nilla/4521/

NOMBRE ASGCIACION Asociacion Espanola de Enfermedades Musculares (ASEM)

SEDE CEMTRAL: Gran Via de Les Corts Catalanes, 562 pral. 2° - 08011 Barcelona

ENFERMEDADES: Enfermedades Musculares

E-MAIL/ TELEFONO: asem15@suport.org 934 516 544

PAGINA WEB:

WVAW.3Sem-esn.org/

NOMBRE ASOCIACION
SEOE CENTRAL:
ENFERMEDADES:

Asociacion Espariola de Enfermos de Glucogenosis

C./ Pepe de los Santas, 18 esc. 1 1° B 30820 - Alcantarilla {Murcia)

Tipo fa o enfermedad de Von Gierke, Tipo Ib o deficiencia de |2 actividad ranslocasa
micrasomal, Tipo Il o enfermedad de Pompe, Tipo lll o enfermedad de Cori, Tipo IV
enfermedad ce Andersen ¢ amilopectinasis, Tipo V o enfermadad de McArdle, Tipo VI
0 enfermedad de Hers, Tipo VIl o enfermedad de Tauri, Tioo 0 o deficiencia de glucdgeno-
sintetasa

E-MAIL/ TELEFONO: amheman@ual.es 968 808 437
PAGINA WEB www.ucip.nel/aeeg/default.htm
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Espafiola de Narcolepsia
SEDE CENTRAL: Apartado de Correos n” 67 28670 Madrid (Espana)
ENFERMEDADES: Marcolepsia

MAIL/ TELEFONO: informacion@narcolepsia.org 666 250 594
PAGINA WEB: vaww.narcolepsia.org
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Espafiola de Ictiosis
SEDE CENTRAL: C/ Doctor Pérez Feliv, n® 13 puerta 19° 46014 Valencia
ENFERMEDADES: Ictiosis vulgar, Ictiosis lamelar, fctiosis ligada a “X’, Hiperqueratosis Epidermalitica,

Eritradérmica Ictiosiforme. otras Ictiosis

EMAIL/ TELEFOND: info@icliosis.org 863 775 740

PAGINA WEB:

vawveictiosis.org

NOMBRE ASQCIACION:

SEDE CENTRAL
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:
PAGINA WEB;

Asociacion Espanola de Sindrome de Sjogren

C/ Cartagens, 99 2° B 28002 - Madrid

Sindrome de Sj6gren primario, Sindrome de Sjogren secundario
aessjogren@hotmail.com

vowvedire.es

902 113 188 /914 135 711

NOMBRE ASCCIACION;

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:
PAGINA WEB:

Asociacion Espanola de Familiares y Enfermos de Wilson
C/ Juan de Valladalid n°4 - 1°D C.P. 47014 - Valladolid
Enfermedad de Wilson.

wilson@teleline es

vawveinfovigo.com/wilson/index.himl

983372150
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NOMBRE ASOCIACION
SECE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-pAAIL/ TELEFONO:
PAGINA WEB:

Asociacion Espanola de Esclerodermia.
C/ Rosa Chacel, 1. 28230 Las Rozas {Madrid).
Esclerodermia

aeesclero@jazzfree.com
wiww.esclerodermia.com

917103 210 /917 103 797

NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:

Asociacion Nacional de Afectados de Epilepsia Mioclonica de Lafora
C/ Carreteros, 46 45125 Pulgar, Teledo

ENFERMEDADES: Epilepsia Miocldnica de Lafora.

E-MAIL/ TELEFONO: laforz@retemail. 925 292 156 /925 817 952
FAGINA WEB www.arrakis.es/-lafara/

NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Espanola de Prader-Willi

SEDE CENTRAL: €/ Crisiobal Borgiu, n® 35, oficina 212. 28028 Madrid

ENFERMEDADES: Sindrome de Prader-Willi

EMAIL/ TELEFONO: aespwi@praderwillieps.com 915 336 829
PAGINA WEB: wvaw. pradeswilli-esp.com

NOMBRE ASQOCIACION, Asociacion Espanola del Sindrome de Joumet

ENFERMEDADES: Sindrome de Joumet,

E-MAIL/ TELEFONO: brueno@ree.es 917 782 286

NOMBRE ASCCIACION;

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES

Asociacion Nacional de Afectados por los Sindromes de Hiperlaxitud o
Hipermovilidad y otras Patologias Afines.

Pl. Ingeniera Manuel Becerra n°1, 10 £ - Las Palmas de Gran Canaria - 35008
Sindromes de Hiperlaxitud o Hipermovilidad,

E-MAIL/ TELEFONO: hiperlaxitud@canarias.org 928 464 607
PAGINA WEB: v, asociacionhiperiaxitud.iespana.es/asociacionhiperlaxitud/
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Espanola de Paraparesia Familiar.
SEDE CENTRAL: Plaza de la Malagueta n® 4 - 5° A. 41020 Sevilla
(Antigua C/ Doctor Miguel Ries Sarmiento N” 7- 5° A)

ENFERMEDADES: Paraparesia Espastica Familiar o hereditaria,
E-MAIL/ TELEFOND: zepef@yanhon.es 630532475
PAGINA WEB: http://es.geocities.comy/aspef
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Espanola de Extrofia Vesical
SEDE CENTRAL: C/ José Ramos, 36 29570 - San Pedra de Alcantara Malaga,
ENFERMEDADES: Extroifia Vesical
E-MAIL/ TELEFONO: asexve@extrofia.com 952 880 (048 / 913 169 327
PAGINA WEE: vewviextrofia.com/asexve
NOMBRE ASOCIACION Asociacion espanola de Afectados por Malformaciones Craneocervicales
SEDE CENTRAL: Avda./ San Jose, 30 Zaragoza.
ENFERMEDADES: Malformacianes Craneocervicales
E-tMAIL/ TELEFOND: chiari@arrakis.es 976 599 242
NOMBRE ASOCIACION Asociacion Espanola de Deficit de Alfa-1-Antitripsina
ENFERMEDADES: Deficit de Alfa-1-Antitripsina

MAIL/ TELEFONO: alfalinfo@wanadoo.es 956 537°186
PAGINA WEB wwws,alial .org
NOMERE ASQCIACION: Asociacion de Epidermolisis Bullosa de Espana
SEDE CENTRAL: C/ Real. Canjunto Puertogolf apde 36. 29660 Nueva Andalucla, Marbella, Malaga.
ENFERMEDADES: Epidermolisis Bullosa {Epidermolisis Ampollasa)
E-MAIL/ TELEFONG: aebe@aebe-debra.org 952 816 434
PAGINA WEB: wviw.aebe-debra.org

{OMBRE ASOCIACION: Asociacion de Huesos de Cristal de Espana (AHUCE)
SEDE CENTRAL: C/ San lldefonso. 8 28012 - Madrid
ENFERMEDADES: Huesos de Cristal
E-MAIL/ TELEFONG: ahuce@vodafone.es 914 678 266
PAGINA WEB: wvew.ahuce.org
NOMBRE ASCCIACION: Asaciacion Sindrome Angelman
ENFERMEDADES Sdme. fAngelman
E-MAIL/ TELEFONO: ramsafaresmas.com 94171878

PAGINA WEB:

wwav.angelman.com/asa_espa.htm
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NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL;
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:
PAGINA WEB:

Asociacian Nacional Sindrome de Apert

C/ Santa Engracia, 65 1° Oficina n® 4 28010 Madrid.

Sdme. De Apert (Acrocefalosindactilia Tipo |, Craneosinostosis sin Dactifia)
ansapert@teleline.es

www.apert.telyse.net

914 457 468

NOMERE ASQCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion de Nevus Gigante Congénito.
C/ Cuenca, 12 - Tarrejon de Velasco Madrid.
Nevus Gigante Congénito.

asonevus@wanadoo.es 918 161 793 / 954 241 756

NOMBRE ASOCIACION Asociacién Espafiola de Deficits Primarios Inmunitarios.
SEDE CENTRAL: C/ Tenerias, 28 28002 - Valdemcro Madrid,
ENFERMEDADES: Deficits Primarios Inmunitarios,
E-MAIL/ TELEFONO: valdemoro@ribernet.es 918 099 890
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Espafiola para |a Investigacion y Ayuda al Sidrome de Wolfram.
SEDE CENTRAL: C/ Bolivia, 2, 41012 - Sevilla
ENFERMEDADES: Sdme de Woliram.
E-MAIL/ TELEFONG: matimoragomez@eresmas.com 954 610 327
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Espanola de Aniridia
SEDE CENTRAL: C/ Cristobal Bordic 35, of. 214, 28003 Madnd
ENFERMEDADES: Aniricia
E-MAIL/ TELEFONG: asoaniridiz@telefonica.net / rosadevega@ierra.os 915 344 342 /915 539 962
PAGINA WEB: weav.aniricia.com
NOMBRE ASOCIACION: Federacion Espanola de Lupus
SEDE CENTRAL: C/ Lagunillas n” 25 - Locales 3, 4 28009 Malaga
ENFERMEDADES Lupus
E-MAIL/ TELEFOND; lupusmalag@arquired.es 952 266 504
PAGINA WEB: httpz//wwew. felupus.org
NOMBRE ASOCIACICN: Asociacion de Enfermos de Mastocitosis
ENFERMEDADES Mastocitasis
E-MAIL/ TELEFONO: majeres@desimsl.es; lescribano.hre@szlud.madrid.org;
rmunez.hic@salud.madrid.org 916 097 289 /913 368 224
PAGINA WEB: wvav.aedm.org
NOMBRE ASOCIACION: Federacion Nacional ALCER
SEDE CENTRAL: C/ Antonio Lépez Villa, 3, 28002 Madrid.
ENFERMEDADES: Enfermedades Renales
E-MAIL/ TELEFONO: federacion@alcer.org 915610 837
PAGINA WEB: hitp://wvev.alcer.org
NOMBRE ASOCIACION: Asaciacion Espaiiola de Angioedema Familiar (AEDAF)
SEDE CENTRAL: Las Minas 6, 28250 Tarrelodones (Madrid)
ENFERMEDADES: Angioedema Familia
E-MAIL/ TELEFONO; acdafes.es@telefonica.net / aedaf-es@teleionica.es 606 153 099
PAGINA WEB: wvav.aedaf.es.org
NOMBRE ASOCIACION: Afectados de Osteonecrosis Asociacion (AONA)
SEDE CENTRAL: C/ Sanchez Preciado 56, bajo A. 28039 Madrid.
ENFERMEDADES: Dsteonecrosis
E-MAIL/ TELEFONO; aonasaciacion@hotmail.com 655 536 418
PAGINA WEB: hitp://aona.turincon.com
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Espanola de Esclerosis Multiple (AEDEM)
SEDE CEMTRAL: C/ Modesia Lafuente 8, 1°.
ENFERMEDADES: Esclerosis Multiple
E-MAIL/ TELEFONO: ademmadrid@isid.es 914 481 261

PAGINA WEB:

wav.isid.es/users/aedem

NOMBRE ASOCIACION:

SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO;
PAGINA WEB:

Asociacion Sanfilippo Espana

C/ Barcelona 24. 08787. La pobla de Claramunt. Barcelona
Sindrome de Senfilippo

jorgecruz@erasmas.com

wyav.fundacionsanfilippo.net

617080 198 / 661 710 152
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AMBITO: OTRAS COMUNIDADES

NOMBRE ASOCIACION:
SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONQ:
PAGINA WEB:

Asociacion Catalana de Enfermos de Huntington
C/ Pere Vergés, 1 7 Desp 1, 08020 - Barcelana
Enfermedad de Huntington

acmah.b@suport.org

933 145 637 /932 780 294
www.acmah.org

NOMBRE ASOCIACION:
SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:
PAGINA WEB:

Asociacion Catalana de Osteogénesis Imperfecta

C/ Gran Via de la Cortes Catalanas, 562 Pral 2" 08011 - Barcelona
Osteogénesis Imperiecta

osteogenasisbcn@teleline.es

033 056 205 / 933 137 610
v ben.es/tjussana/zcoi

NOMBRE ASOCIACION:
SEDE CENTRAL:

Asociacion de Afectados de Siringomielia en Cataluia
C/ Pujades, 93 3° 1* 08005 - Barcelona

ENFERMEDADES: Siringomielia

EtalL/ TELEFOND: siringo@cconline.es 639 253 356
PAGINA WEB: weav, siringomielia.org

NOMBRE ASOCIACION; Asociacion Catalana de Fibrosis Quistica

SEDE CEMTRAL: Pg. de la Vall d Hebron, 208, 1-2 08035 Barcelona

ENFERMEDADES: Fibrosis Quistica

E-MAIL/ TELEFONO: fqcatalana@fibrosiquistica.arg 934 272 228
PAGINA WEB: ww fibrosiguistica.org

NOMBRE ASCCIACION: Asociacion Catalana para la Neurofibromatosis

SEDE CENTRAL: Institul Muricipal de la Saiut Piblica de Barcelona Placa Lesseps 1, 08023 Barcelona
ENFERMEDADES: Meurofibromatosis tips 1, Neurofibromatosis tipa 2

E-MAIL/ TELEFONO: info@acnefi.com 933074 664 /932 384 545

PAGINA WEB:

vavw.acnefi.com/castella/acnefi.htm

NOMBRE ASOCIACION:
SEDE CENTRAL.:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:

Asociacion de Ayuda a los Afectados de Cardiopatias Infantiles de Cataluia (AACIC)
P/ Sagrada Familia, n 5, 2B. en: Barcelona 08013
Cardiopatias Infantiles

aacic@erasus.com 932 073 940 / 934 586 653

NOMBRE ASOCIACION:
SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFOND:

Asociacion Catalana para el Sindrome de Prader-Willi
Hotel De'entitats Pp. Dels Cireres, 56 - 58 08906 Barcelona
Sindrame de Prader-Willi.

_ pradenwillicat@xarxaben.net 933 387 215
PAGINA WEE: webs.comb.es/syndrom/sindromes/prader_willi.htm
NOMBRE ASQCIACION: Asociacion Catalana de Fenilcetonuria (PKU) y otros trastornos metabalicos.
SEDE CENTRAL: Centre Civic Can Taio Parc Catalunya s/n 08130 Santa Perpélua de Mogoda
ENFERMEDADES: Fenilcetonuria, Otros trastornos metabélicos
E-MAIL/ TELEFONO: opku@hotmail.com 637 293 712
PAGINA WEB: usuarios.lycos.es/pkustm/quienes.htm
NOMBRE ASCCIACION: Asociacion Catalana de Afectados por Retinosis Pigmentaria
SEDE CENTRAL: C/ Caldbria, 66 desp 5 08015 - Barcelona
ENFERMEDADES: Retinosis Pigmentaria
E-MAIL/ TELEFONO: aarpc@virtualsd.net $33 259 200

NOMBRE ASOCIACION:
SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFOND;
PAGINA WEB:

Asociacion Catalana de Lucha contra la Distonia
C/ Providenciz, 42 Apt 16" 08024 - Barcelona
Distonia

alde.c@terra.es

932102 512 /933 528 334
wvav.infodactar.org/aldec/aldec. himl

INOMBRE ASOCIACION:
SEDE CEMTRAL:
ENFERMEDADES:
E-MAIL/ TELEFONO:;

Asociacion de Grupos de Apoyo de la Esclerosis Lateral Amiotrofica en Cataluia
C/ Oriente, N°, 4 — 2°- 1 08911 Badalona (Barcelona)
Esclerasis Lateral Amiotrofica

933 890 973
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NCGMBRE ASOCIACION:

Asociacion Madrilefia de Afectados por Sdme de Tourette y
Trastornos Asociados

ENFERMEDADES: Sdme de Teurette v Trastornas Asociados

EMAIL/ TELEFONO; ampastta@lerra.es 6532 130 323
PAGINA WEB: http://perso.wanadoo.es/ampastla

NOMERE ASOCIACION: Asociacion Madrilena contra la Fibrosis Quistica

SEDE CENTRAL Corregider Juan de Bobadilz 47. 1°A 28030 Madrid.

ENFERMEDADES: Fibrosis Quistica

EAMAIL/ TELEFONO; famadrid@et.es 913015 495
PAGINA WEB: wavi.geocities.com/HotSprings/2677/amcfa.htm

NOMBERE ASOCIACION! Asociacion de Esclerosis Tuberosa de Madrid.

SEDE CENTRAL: C/ Camarena, 119 Bajo Local 28047 - Madrid

ENFERMEDADES: Esclerosis Tuberosa

E-MAIL/ TELEFONO; escletuber@wanadoo.es 917 193 685

NOMBRE ASOCIACION:
SEDE CENTRAL:
ENFERMEDADES:

EMAIL/ TELEFONO:
PAGINA WES:

Asociacion de Esclerodermia de Castellon

Antiguo Acuartelamiento Tetuan Partida Bovalar s/n

Esclerodermia localizada: Marfea, Esclerodermia Lineal: Sindrome de
ParryRomberg. Fascitis Eosinfilica. Esclercdermia Sistematica: Esclerodermia
Generalizada O Difusa, Esclerosis Limitada (CREST): SINDROME DE CREST
(Calcinosis Fenomeno de Raynaud, Disfuncion del esofago, Esclerodactilia,
Telangiectasia)
adec@esclero.com
vowveescleroadec.com

964 250 048 / 964 060 300

NOMERE ASOCIACION:
SEDE CENTRAL.
ENFERMEDADES:

Asociacion Valenciana Sindrome de Rett
Calle Palancia n® 4 46021 Valencia
Sindrome de Rett.

E-MAIL/ TELEFONO: velenciana@rett.es 962 998 313
PAGINA WEB: vawvirett.es
NOMBRE ASOCIACION: Asociacion Valenciana para el Sindrome de Prader-Willi.
SEDE CENTRAL: Valle de Laguar 12 - 50° 46009 Yalencia
ENFERMEDADES: Sindrome de Prader-\Willi
E-MAIL/ TELEFGNO: 963 471 601
NOMBRE ASOCIACHON: Asociacion de Ataxias de Castilla- La Mancha
ENFERMEDADES: Ataxias.
E-MAIL/ TELEFONO acampod@almez prtic.mec.es 985 097 152
PAGINA WEB: vowvehispataxia,org
NOMBRE ASOCIACION Asociacion balear de afectados por la Trigonitis y la Cistitis Intersticial.
SEDE CENTRAL: C/ Sineu, 2 Adosada C, 07220 - Pina Baleares
ENFERMEDADES: Trigonitis, Cistitis Intersticial.
E-MAIL/ TELEFONO abatycipina@hotmail.com S71 6565 322
PAGINA WEB: http://usuarios.tripod.es/abatyci/
NOMBRE ASOCIACION Asociacion de Afectados por Productos Quimicos y
Radiaciones Ambientales (ADQUIRA)
E-MAIL/ TELEFOND: caps@pangea.org 933 226 554
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8.1. LISTA ENFERMEDADES RARAS
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OTROS TRASTORNOS METABOLICOS Y DE INMUNIDAD
TRASTORNOS DEL TRASPORTE Y METABOLISMO DE LOS

AMINOACIDOS

270.0 Trastornos del transporte de Aminoacidos

270.0  Cistinuria

270.0  Cistinosis

270.0  Hartnup, Enfermedad de

270.0  Glicinuria renal

270.0  Toni Debre Fanconi, Sindrome de

270.1 Fenilcetonuria

270.1  Tetrahidrobiopterina, Déficit de

270.2  Otros trast. del metab. de aminoacidos
aromaticos

270.2  Van der Hoeve Halbertsma Waardenburg Gualdi,
Sindrome de

270.2  Waardenburg, Sindrome de

270.2  Albinismo

270.2  Alcaptonuria

270.2  Tirosinemia Hereditaria

270.3 Trast. del metab. aminoacidos de cadena
ramificada

270.3  Orinz del Jarabe de Arce, Enfermedad de la

270.3  Leucinosis

270.3  Acidemia Propidnica

2703  Trimetilaminuria

270.3  Acidemia Isovalérica

270.3  Hipervalinemia

270,4 Trast. del metabolismo de aminoacidos
sulfurados

270.4  Homocistinuria

270.5 Trastornos del metabolismo de la histidina

270.5  Histidinemia

270.5  Carnosinemia

270.5  Aminoaciduria de imidazole

270.6 Trastornos del metabolismo del ciclo ureico

2706  Carbamil Fosfato Sintetasa, Déficit de

270.6  Citrulinemia

270.6  Arginasa, Déficit de

270.6  Hiperamoniemia Hereditaria

270.6  Ornitin Transcarbamilasa, Déficit de

270,6  Hiperornitinerniz

2706 Aciduria Arginino Succinica

270.7 Otros trast del metab de aminoacidos de
cadena recta

270.7  Acidemia pipecdlica

270.7  Sacaropinuria

270.7  Glicinemialcon acidemia metilmalonical

270.7  Hiperlisinemia

270.7  Aciduria Glutarica tipo |l

270.7  Necetil Glutamato Sintetasa, Déficit de

270.7  LCHAD, Deficit de

270.7  MCAD, Deéficit de

270.7  Aciduria Glutarica Tipo |

270.8 Otros trast. especificados del metab. de
aminoacidos

270.8  Alaninemia

270.8  Sarconisemia

270.8  Prolinuria

270.8  Hiperprolinemia, Tipo |

270.8
270.8
270.8
270.9

270.9
270.9
270.9

Aminoacidemia

Lowe, Sindrome de

Hiperprolinemia, Tipo Il

Trastorno NOES del metabolismo de los
aminoacidos

Carboxilasa Multiple, Deficit de
Aminoacidemia

Hiperaminoaciduria

TRASTORNOS DEL TRASPORTE Y METABOLISMO DE
LOS CARBOHIDRATOS

271.0
271.0
271.0
271.0
271.0
271.0
271.0
271.0
271.0
271.0
271.1
271.2
271.4
271.8

271.8
271.8
271.8
271.8
271.8

Glucogenosis

McArdle, Enfermedad de

Tarui, Enfermedad de

Depdsito de Glucogeno Tipo Vill, Enfermedad por
Forbes, Enfermedad de

Depasito de Glucogene Tipo IX, Enfermedad por
Andersen, Enfermedad de

Hers, Enfermedad de

Von Gierke, Enfermedad de

Pompe, Enfermedad de

Galactosemia

Intolerancia Hereditaria a la Fructosa
Glucosuria Renal Congénita

Otros trastornos especificados del transporte
y metabolismo de los carbohidratos

Piruvato Carboxilasa, Déficit de

Manosidosis

Hiperoxaluria Primaria, Tipo |

Fucosidosis

Piruvato Deshidrogenasa, Deficit de

TRASTORNO DEL METABOLISMO LIPOIDE

272.5
272.5
272.5
272.5
272.5
272.5
272.5
272.5
272.5
272.6
272.6
272.6
272.7
272.7
272.7
272.7
272.7
272.7
272.7
272.7
272.8
272.8
272.8
272.8
272.8
272.8
272.8
272.8
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Carencias de lipoproteinas
BassenKornzweig, Sindrome
LCAT, Déficit de

Sitosterolemia
Disbetalipoproteinemia Familiar
Tangier, Enfermedad de
Abetalipoproteinemia

Lipoprotein Lipasa, Déficit de
Apo C I, Deficit Familiar de
Lipodistrofia

Barraguer Simons, Sindrome de
Berardinelli Seip, Sindrome de
Lipidosis

Fabry, Enfermedad de

Gaucher, Enfermedad de
Mucolipidosis |l

Niemann Pick, Enfermedad de
Mucalipidosis Tipo IV

Sialidosis

Enf. de Wolman tipo Ill

Otros trastornos del metabolismo lipoide
Denys Drash, Sindrome de
Farber, Enfermedad de

Dercum, Enfermedad de
Madelung, Enfermedad de

Hoffa, Enfermedad de o liposinovitis patelar
Dermatoartrosis lipoide
Lipomatosis de Launois-Bensaude



TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE LAS PROTEINAS

273.0 Hipergammaglobulinemia policlonal

273.1 Paraproteinemia monoclonal

273.2 Otras paraproteinemias

273.2  Crioglobulinemia Esencial Mixta

273.3 Macroglobulinemia

273.3  Macroglobulinemia idiopatica pimaria

273.3  Macroglobulinemia de Waldenstrom

273.8 Otros trast. del metabolismo de proteinas
plasmaticas

273.8  Atransferrinemiz Congénita

273.8 Bisalbuminemia

TRASTORNOS DEL METABOLISMO MINERAL

275.0 Trastornos del metabolismo del hierro

2750 Hemocromatosis

275.0  Aceruloplasminemia Congenita

275.1 Trastornos del metabolismo del cobre

275.1  Wilson, Enfermedad de

275.3 Trastornos del metabolismo del fosforo

275.3  Hipofosiatasia

275.3  Hipofosfatemia Familiar

Trastornos del metabolismo del calcio

275.40 Trastornos NOES del metabolismo del Ca

275.40 Acrodisostosis

275.40 Fahr, Enfermedad de

275.49 Otros trastornos del metabolismo del Ca

275.49 Panal Azul, Sindrome de

OTROS TRASTORNOS Y TRASTORNOS NOES

METABOLISMO

277.0 Fibrosis Quistica

277.00 Fibrosis Quistica sin ileo meconial

277.01 Fibrosis Quistica con ileo meconial

277.1 Trastornos en el metabolismo de la porfirina

277.1  Porfiria ALAD

277.1  Porfiria Hereditaria Coproporfirica

277.1  Porfiria Eritropoyética Congénita

277.1  Porfiria Variegata

277.1  Porfiria Aguda Intermitente

277.1  Porfiriza Cuténea Tarda

277.1  Protoporfiria Eritropoyética

277.2  Otros trastornos de la purina y pirimidina

277.2  Xantinuria

277.2  Pseudocolinesterasa, Daficit de

277.2  Lesch Nyhan, Sindrome de

277.3 Amiloidosis

277.3  Amiloidosis Primaria Familiar

277.3  Fiebre Mediterranea Familiar

277.3  Peritonitis paroxistica familiar

277.4 Trastornos en la excrecion de la bilirrubina

277.4  Dubin Johnson, Sindrome de

2774  Crigler Najar, Sindrome de

2774  Gilbert, Sindrome

277.4  Rotor, Sindrome de

277.5 Mucopolisacaridosis

277.5  SanFilippo, Sindrome de

277.5  Scheie, Sindrome de

277.5  Hurler, Sindrome de

277.5  Hunter, Sindrome de

2775  Sly, Sindrome de

2775  Morquio, Enfermedad de

277.5 Maroteaux Lamy, Sindrome de

277.6 Otros trastornos de enzimas circulatorias

277.6  Angioedema Hereditario

277.6  Aspartilglucosaminuria

277.6 Citocromo C Oxidasa, Déficit de

277.6  Alfa 1 Antitripsina, Déficit de

2776 Cl Estearasa (tipo 2 con ascitis), Déficit de la

277.8 Otros trastornos especificos del metabolismo

277.8 MERRF, Sindrome

277.8 Histiocitosis X

277.8 Enfermedad de Hand- Schuller-Christian

TRASTORNOS QUE IMPLICAN EL MECANISMO

INMUNITARIO

Deficiencia de la inmunidad humoral

279.00 Hipogammaglobulinemia no especificada

279.01 Inmunodeficiencia IgA selectiva

279.02 Inmunodeficiencia IgM selectiva

279.03 Otras deficiencias de inmunoglobulinas
selectivas

279.04 Hipogammaglobulinemia congenita

279.05 Hiper IgM, Sindrome de

279.06 Inmunodeficiencia variable comun

279.06 Agammaglobulinemia Primaria

Deficiencia de inmunidad mediada por células

279.11 di George, Sindrome de (Hipoplasia timica)

279.12 Wiskott Aldrich, Sindrome de

279.13 Nezelof, Sindrome de

279.19 Otras deficiencias de la inmunidad celular

279.2 Inmunodeficiencia combinada

ENFERMEDADES DE LA SANGRE Y DE LOS ORGANOS
HEMATOPOYETICOS

ANEMIAS POR CARENCIA DE HIERRO

280.8 Otras anemias especificas por falta de hierro

280.8 Sindrome de Patterson-Kelly

280.8 Sindrome de Plumer-Yinson

OTRAS ANEMIAS POR CARENCIA

281.0 Anemia Perniciosa

ANEMIAS HEMOLITICAS HEREDITARIAS

282.0 Esferocitosis Hereditaria

282.0 Anemia Hemolitica Esferocitica Heredilaria

282.0 Sindrome de Minkowski- Chauffard

282.1 Eliptocitosis Hereditaria

282.2 Anemias por trastorno metabolismo del
glutation

282.2 Glucosa 6 Fosfato Deshidrogenasa, Déficit de

282.2 Favismo

282.2 Anemia hemolitica no esferocitica (hereditaria),

tipo Il

282.3 Otras anemias hemoliticas por carencia de
enzimas

282.3 Anemia Hemolitica no Esferocitica Hereditaria

282.3 Piruvato Kinasa, Deficit de

282.3 Fosfoglicerol Quinasa, Déficit de

282.4 Talasemias

282.4  Alfa Talasemia, Ligada al X y Retraso Mental

282.4  Talasemia Mayor

282.4  Talasemia Minor

e}



Anemias drepanocitica

282.60 Anemias drepanocitica no especificada
282,61 Enfermedad Hb-S sin mencion de crisis
282.62 Enfermedad Hb-S conn mencion de crisis
282.63 Enfermedad drepanocitica/ Hh-C

282.69 Otras anemias drepanciticas

282.7  Otras hemoglobinopatias

287.8  Estomatocitosis

ANEMIAS HEMOLITICAS ADQUIRIDAS

283.0  Anemia Hemolitica Adquirida Autoinmune
283.11 Hemolitico Urémico, Sindrome

283.2  Hemoglobinuria Paroxistica por Anticuerpos
Frios

283.2 Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna

ANEMIA APLASTICA

284.0  Anemia Aplastica constitucional

284.0 Anemia de Fanconi

284 0 Anemia de Blackfzn Diamond

OTRAS ANEMIAS Y ANEMIAS NO ESPECIFICADAS

285.0  Anemia Sideroblastica

DEFECTOS DE COAGULACION

286.0  Trastorno congénito del factor Vil

286.0 Hemofilia A

286.1 Trastorno congénito del factor IX

286.1 Hemofilia B

286.2  Carencia congenita del factor Xl

286.2 Hemofilia C

286.3  Carencia congénita de otros factores
coagulacion

286.3 Afibrinogenemia Congénita

286.3 Disfibrinogenemia Congénita

286.3 Factor Hageman, Déficit del

286.3 Factor Xill, Déficit de

286.5  Trastorno hemorragico por anticoagulantes
circulatorios

286.5 Antifosfolipidico, Sindrome

286.6 Sindrome de desfibrinizacion .

PURPURA Y OTRAS CONDICIONES HEMORRAGICAS

287.0 Puarpura alérgica

287.0 Purpura de Schaonlein Henoch

287.1  Defectos cualitativos de las plaquetas

287.1 Sebastian, Sindrome de

287.1 Trombastenia de Glanzmann y MNaegeli

287.1 Bernard Soulier, Sindrome de

287.1 Fechtner, Sindrome de

287.3  Trombocitopenia primaria

287.3 Hemangioma Trombocitopenia, Sindrome de

287.3 Purpura Trombatica Trombocitopénica

287.3 Evans, Sindrome de

287.3 Purpura Trombocitopénica ldiopatica

287.3 Trombocitopenia Esencial

ENFERMEDADES DE LOS GLOBULOS BLANCOS

288.0  Agranulocitosis

288.0 Shwachman, Sindrome de

288.0 Neutropenia Ciclica

288.0 Neutropenia Cranica Severa

288.0 Agranulocitosis Adquirida

288.1  Trastornos funcionales neutrofilos polimorfo-
nucleares

288.1 Job, Sindrome de

288.2 Anomalias congénitas de leucocitos

288.2 Chediak Higashi, Enfermedad de

288.2 May Hegglin, Enfermedad de ]

OTRAS ENFERMEDADES DE LA SANGRE Y ORGANOS
HEMATOPOYETICOS

289.8 Otras enfermedades especificadas de
sangre y organos hematopoyéticos

Carencia de seudocolinesterasa
Hipergammaglobulinemia

Mielofibrosis Idiopatica

289.8
289.8
289.8

TRASTORNOS MENTALES

PSICOSIS ORGANICAS

290.11 Demencia presenil con delirio

290.12 Demencia presenil con caracteristicas
delirantes

280.12 Binswanger, Enfermedad de

290.13 Demencia presenil con caracteristicas depre-

sivas

PSICOSIS DE LA NINEZ

299.0 Autismo Infantil

299.1 Psicosis desintegrativa

299.10 Trastorno Desintegrativo Infantil

299.8 Otras psicosis especificas de la primera

infancia

Rett, Sindrome de

Asperger, Sindrome de

299.9 Psicosis NOES de la ninez

299.9 Sindrome esquizofrénico de la infancia

TRASTORNOS MEUROTICOS, TRAST. DE LA PERSOMNALIDAD

Y OTROS TRAST, MENTALES NO PSICOTICOS

300.6 Despersonalizacion, Sindrome de

TRASTORNOS DE LA PERSONALIDAD

307.1 Anorexia nerviosa

307.23 Gilles de |a Tourette, Sindrome de

307.47 Distonia paroxistica nocturna

Otros trast. y trast. no especificados alimentacion

307.51 Bulimia

307.52 Pica

299.8
299.8

ENFERMEDADES DEL SISTEMA NERVIOSO Y ORG. DE
LOS SENTIDOS

ENFERMEDADES INFLAMATORIAS DEL SNC
ENCEFALITIS, MIELITIS Y ENCEFALOMIELITIS

323.5 Encefalomielitis Post inmunizacion

ENF. DEGENERATIVAS Y HEREDITARIAS SNC
DEGENERACIONES CEREBRALES NORMALMENTE
MANIFIESTAS EN LA INFANCIA

330.0 Leucodistrofia

330.0 Pelizaeus Merzbacher, Enfermedad de

330.0 Alexander, Enfermedad de

330.0 Leucodistrofia de Krabhe

330.0 Leucodistrofia metacromatica

330.0 Machado Joseph, enfermedad de

330.1 Lipidosis cerebrales

330.1 Schindler, Enfermeadad de

330.1 Polidistrofia Pseudo Hurliana

330.1 Tay Sachs, Enfermedad de

330.1 Jansky Bielschowsky, Enfermedad de

330.1 Kufs, Enfermedad de
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330.1 Santavuori, Enfermedad de

330.1 Sandhoff, Enfermedad de

330.1 Batten, Enfermedad de

330.1 Seitelberger, enfermedad de

330.8 Otras degeneraciones cerebrales especificadas
de la infancia

330.8 Alpers, Enfermeadad de

330.8 Canavan, Enfermedad de

330.8 Leigh, Enfermedad de

330.8 Kinsbourne, Sindrome de

330.8 Rett, Sindrome de

OTRAS DEGENERACIONES CEREBRALES

331.1 Pick, Enfermedad de

331.81 Reye, Sindrome de

OTRAS ENFER. EXTRAPIRAMIDALES Y

TRAST. ANORMALES DE LOS MOVIMIENTOS

333.0  Otras enf. degenerativas de ganglios basales

333.0 Shy Drager, Sindrome de

333.0 Steele Richardson Olszewski, Sindrome de

333.0 Hallervorden Spatz, Enfermedad de

333.0 Atrofia Olivopontocerebelosa

333.2 Mioclonus

333.2 Cuerpos de Lafora, Enfermedad de los

333.2 Epilepsia mioclanica progresiva (familiar)

333.2 Atrofia Dentatorubropalidal

333.4  Huntington, Enfermedad de

333.6  Distonia por torsion idiopatica

3336 Distonia que Responde a la Levodopa

333.6 Enfermedad de (Schwalbe) Ziehen-Oppenheim

FRAGMENTOS DE DISTONIA POR TORSION

333.81 Blefarospasmo

333.81  Blefaroespasmo Esencial Benigno

333.82 Disquinesia orofacial

333.82  Meige, Sindrome de

333.83 Torticolis Espasmadica

333.89 Otros fragmentos de distonia por torsion

OTRAS ENFERMEDADES EXTRAPIRAMIDALES

333.91 Sindrome de hombre rigido

ENFERMEDAD ESPINOCEREBELOSA

334.0  Ataxia de Friedreich

334.1 Paraplejia Espastica Hereditaria

334.2 Degeneracion cerebelosa primaria

334.2 Degeneracion Cerebelar Subaguda

334.2 Ataxia de Marie

334.2 Ataxia Periddica Dominante

3343 Otras ataxias cerebelosas

334.3 Roussy Levy, Sindrome de

334.8  Otras enfermedades espinocerebelares

3348 Ataxia Telangiectasia

3348  Behr, Sindrome de

ENFERMEDADES DE CELULAS DEL ASTA ANTERIOR

335.0 Enfermedad de Werdnig-Hofffman

335.0 Atrofia Muscular Espinal Infanti!

335.10 Atrofia Muscular Espinal no especificada

335.11 Enfermedad de Kugelberg-Welander

335.19 Otras atrofias musculares espinales (del
adulto)

Enfermedad de neurona motora

335.20 Esclerosis Lateral Amiotrofica

335.21 Atrofia muscular progresiva

335.22 Paralisis bulbar progresiva

335.23 Pardlisis pseudobulbar

335.24 Esclerosis lateral primaria

335.29 Otras enfermedades de neurona motora

OTRAS ENFERMEDADES DE LA MEDULA ESPINAL

336.0 Siringomielia

OTROS TRASTORNOS DEL SISTEMA NERVIOSD CENTRAL

340  ESCLEROSIS MULTIPLE

OTRAS ENF. DESMIELINIZANTES DEL SNC

341.0 Neuromielitis optica

341.1 Enfermedad de Schilder

341.1 Balg, Enfermedad de

341.8 Otras enfermedades desmielinizantes del SNC

341.8 Marchiafava Bignami, Enfermedad de

OTROS SINDROMES PARALITICOS

344.89 Otros sindromes paraliticos especificados

344.8% Brown Sequard. Sindrome de

345.00 Epilepsia no convulsiva generalizada

345.01 Epilepsia no convulsiva generalizada (incurable)

345.10 Epilepsia convulsiva generalizada

345.11 Epilepsia convulsiva generalizada (incurable)

345.80 Otras formas de epilepsia

345.81 Otras formas de epilepsia (incurable)

MIGRANAS

346.80 Otras formas de migrana

346.81 Otras formas de migrana (intratable)

347  NARCOLEPSIA Y CATAPLEJIA

OTROS TRASTORNOS Y LOS NOES del SISTEMA

NERVIOSO

349.82 Encefalopatia Toxica

349.89 Otros

349.89 Kleine Levin, Sindrome de

348.89 Parry Romberg, Sindrome de

TRASTORNOS DEL SISTEMA NERVIOSO PERIFERICO

TRASTORNOS DEL TRIGEMINO

350.8 Otros trastornos especificados del nervio
trigémino

350.8 Frey, Sindrome de

TRASTORNO DEL FACIAL

351.8 Otros trastornos del nervio facial

351.8 Melkersson Rossenthal, Sindrome de

351.8 Mioquimia facial

TRASTORNOS DE LAS RAICES Y PLEXOS NERVIOSOS

353.5 Amiotrofia neuralgica

353.5 Parsonage Turner, Sindrome de z

NEUROPATIA PERIFERICA HEREDITARIA IDIOPATICA

356.0 Neuropatia periférica hereditaria

356.0 Dejerine Sottas, Enfermedad de

356.1 Atrofia muscular peroneal

356.1 Atrofia muscular neuropatica

356.1 Charcot Marie Tooth, Enfermedad de

356.2 Neuropatia Sensorial Hereditaria

356.2  Meuropztia Sensorial Hereditaria, tipo |

356.2 Meuropatia Sensorial Hereditaria, tipo |l

356.3 Refsum, Enfermedad de

356.8 Otra neuropatia periférica idiopatica
especificada

356.8 MELAS, Sindrome

356.8 Kearns Sayre, Sindrome de

356.8 Paralisis Supranuclear Progresiva



NEUROPATIA INFLAMATORIA TOXICA

357.0  Polineuritis infecciosa aguda
357.0 Guillain Barre, Sindrome de
TRASTORNOS MIONEURALES

358.0  Miastenia Gravis

358.0 Hipotonia Benigna Congeénita

DISTROFIAS MUSCULARES Y OTRAS MIOPATIAS

359.0  Distrofia muscular hereditaria congénita
359.0  Nicleo Central, Enfermedad de

359.0 Miopatia Nemalinica

359.0  Distrofia Muscular Congénita Tipo Fukuyama
359.1  Distrofia muscular progresiva hereditaria
359.1 Distrofia Coroidea Hereditaria

359.1 Distrefia Muscular Ocule Gastrointestinal
359.1 Distrofia Muscular de Duchenne y de Becker
359.1 Distrofia Muscular de Landouzy Dejerine
359.1 Distrefia Muscular de Emery Dreifuss

359.1 Miopatia escapulo peronea

359.2  Trastornos miotonicos

359.2  Miotonia Congenita

359.2  Paramiotonia Congénita

359.2  Distrofia Miotonica

359.2  Miotenia Atrofica

359.2  Thomsen, Enfermedad de

TRASTORNOS DEL 0JO Y ANEXOS

OTROS TRASTORNOS RETINIANOS

362.12
362.12
362.18

Retinopatia exudativa
Coats, Enfermedad de
Vasculitis retiniana

363.55 Coroideremia

TRASTORNOS DEL IRIS Y DEL CUERPO CILIAR
364.21 Ciclitis hetrocromica de Fuchs

364.22 Crisis glaucomatociclicas

364.24 Vogt Koyanagi, Sindrome de

364.51 Atrofia Esencial del Iris

CEGUERA NOCTURNA

368.61 Ceguera nocturna congénita

368.61 Hemerzlopia Congenita

368.61 Oguchi, Sindrome de

QUERATITIS

370.52 Queratitis intersticial difusa

370.52 Cogan Reese, Sindrome de

OPACIDAD CORNEANA Y OTROS TRASTORNOS
CORNEANOS

371.48 Degeneraciones periféricas de la cornea
371.48 Degeneracion Corneal Marginal de Terrien
Distrofias hereditarias corneanas

371.51 Distrofia epitelial juvenil de la cornea
371.52 Otras distrofias anteriores de la cornea
371.53 Distrofia Corneal Granular

371.54 Distrofia Corneal Reticular

371.55 Distrofia Corneal Macular

371.56 Otras distrofias estromaticas de la cornea
371.57 Distrofia Endotelial de la cérnea

371.58 Otras distrofias posteriores de la cornea
TRASTORNOS DEL NERVIO OPTICO Y DE LAS VIAS
OPTICAS

377.31 Papilitis dptica

ESTRABISMO Y OTROS TRAST. DE LOS MOVIMIEN-
TOS OCULARES

378.61 Brown, Sindrome de

378.71 Duane, Sindrome de

379.45 Pupila de Argyll Robertson atipica

379.46 Reaccion pupilar tonica

379.46 Adie, Sindrome de

379.51 Nistagmus congénito

379.51 Apraxia Oculomotora de Cogan

ENFERMEDADES DEL SISTEMA CIRCULATORIO

COREA DE SYDENHAM

392.0 Corea reumatica con afeccion cardiaca
392.9 Corea reumatica sin mencion de afeccion
cardiaca )
ENFERMEDAD CARDIOPULMONAR CRONICA

416.0 Hipertension Pulmonar Primaria
MIOCARDITIS AGUDA

422.91 Miocarditis Idiopatica

362.18 Eales, Enfermedad de

362.21 Fibroplasia Retrolental

362.73 Distrofias vitroretinianas

362.73  Retinoquisis Juvenil Ligada al Sexo

362.74 Distrofia retiniana pigmentaria

362.74 Retincsis Pigmentaria

362.74  Usher, Sindrome de

362.75 Otras distrofias que implican principalmente
la retina sensorial

362.75 Conodistrofia

362.75  Stargardt, Enfermedad de

362.76 Distrofias que implican principalmente el
epitelio pigmentario retiniano

362.76  Amaurosis Retiniana Congénita de Leber

362.76 Degeneracion Viteliforme de Best

362.76 Degeneracion Macular Polimérfica

362.77 Distrofias que implican principalmente la
membrana de Bruch

362.77 Distrofia Retininiana Hialina

INFLAMACION, CICATRICES CORIORETINIANAS Y

OTROS TRASTORNOS DE LA COROIDES

363.21 Pars planitis

363.21 Retinitis Periferica

363.50 Distrofias o atrofia coroideas hereditarias

NOES

Distrofia circumpapilar de coroides, parcial

Distrofia circumpapilar de coroides, total
Distrofia central de coroides, parcial
Atrofia coroidea central, total

363.51
363.52
363,53
363.54

422,91 Miocarditis de Células Gigantes
MIOCARDIOPATIA

425.0 Fibrosis Endomiocardica

425.2 Micardiopatia oscura de Africa

425.2  Enfermedad de Becker

425.3 Fibroelastosis Endocardica

425.4 Otras miocardiopatias primarias

4254  Cardiomiopatia Dilatada |diopatica

426.7 Excitacion auriculoventricular anomala

426.7 Wolff Parkinson White, Sindrome de



ENFERMEDAD CEREBROVASCULAR

437.5 Moya Moya, Enfermedad de
ENFERMEDADES DE LAS ARTERIAS, ARTERICLAS Y CAPILA
443.0 Sindrome de Raynaud

443.0  Raynaud, Enfermedad de

443.1 Buerger, Enfermedad de

POLIARTERITIS NODOSA Y OTRAS ENFERMEDADES
CONEXAS

446.0 Poliarteritis nodosa

446.1 Kawasaki, Enfermedad de

446.20 Angeitis por hipersensibilidad

446.21 Goodpasture, Sindrome de

446.29 Otras angeitis por hipersesibilidad especfica-
das
446.4
446.5
446.6
446.6

RES

Granulomatosis de Wegener

Arteritis de Células Gigantes

Microangiopatia trombotica

Sindrome de Moschcowitz

446.6  Microangiopatia trombética

446.7 Arteritis de Takayasu

OTROS TRASTORNOS DE ARTERIAS Y ARTERIOLAS

447.8 Otros trastornos especificados de arterias y
arteriolas

447 8  Degos, Enfermedad de

4478  Papulosis Bowenoidea

ENFERMEDADES CAPILARES

448.0 Telangiectasia Hemorragica Hereditaria

OTRA EMBOLIA O TROMBOSIS VENOSA

453.0 Budd Chiari, Sindrome de

TRASTORNOS NO INFECCIOSOS DE LOS CANALES

LINFATICOS

457.1 Linfagiectasia Intestinal

457.1  Waldmann, Enfermedad de

ENFERMEDADES DEL APARATO RESPIRATORIO

501 ASBESTOSIS :

502 NEUMOCONIOSIS POR OTRO SILICE O SILICATOS
502 Silicosis

503  NEUMOCONIOSIS POR OTRO POLVO
INORGANICO

503 Beriliosis

503 Siderosis .

504 NEUMOPATIA POR INHALACION DE OTRO TIPO
DE POLVO

504 Bisinosis

504 Cannabinosis

OTRA NEUMOPATIA ALVEOLAR Y PARIETO ALVEOLAR

516.0 Proteinosis Alveolar Pulmonar

516.1 Hemosiderosis Pulmonar ldiopatica

516.3 Alveolitis fibrosante idiopatica

516.3 Hamman Rich, Enfermedad de

516.3  Alveolitis Fibrosante

516.8 Otras neumopatias alveolares y parietoal-
veolares

516.8 Neumoniz Intersticial (descamativa) (linfoide)

518.8  Churg Strauss, Sindrome de

e i
. 33

ENFERMEDADES DEL APARATO DIGESTIVO

EMNF. CAVIDAD ORAL, GL. SALIVARES Y MAXILARES
TRASTORNOS DE LOS DIENTES

520.0 Anodoncia

520.5 Trast. herediterios de la estructura dental, no

clasificados bajo otros conceptos

Displasia Dental Corona

Amelogenesis Imperfecta

520.5 Dentinogénesis Imperfecta

520.5 Displasia Radicular de fa Dentina

ANOMALIAS  DENTOFACIALES,

MALAOCLUSION

524.60 Trast. de la articulacion temporomandibular
NOES

524.60 Costen, Sindrome de

ENFERMEDADES DE LOS MAXILARES

526.89 Otras

526.89 Querubismo

ENFERMEDADES DEL ESCFAGO, ESTOMAGO Y DUODENO

530.0 Acalasia y cardioespasmo

530.7 Sindrome de laceracion-hemorragica

gastroesofagica

[Aallory Weiss, Sindrome de

Gastritis atrofica

Gastritis Erosiva Cranica

535.2 Hipertrofia de la mucosa gastrica

535.2 Gastritis Hipertrofica de Células Gigantes

ENTERITIS Y COLITIS MO INFECCIOSA

ENTERITIS REGIONAL (Enfermedad de Crohn)

555.0 Enteritis Regional de intestino delgado

555.1 Enteritis Regional de intestino grueso

555.2 Enteritis de intestino delgado con intestino

grueso

555.9 Enteritis en sitio no especificado

PROCTOCOLITIS IDIOPATICA (Colitis Ulcerosa)

556.0 Entero-Colitis Ulcerosa (Crénica)

556.1 lleo-Colitis Ulcerosa (Cronica)

556.2 Proctitis Ulcerosa (Cronica)

556.3 Procto-sigmoiditis ulcerosa

556.4 Pseudopoliposis de colon

556.5 Colitis Ulcerosa localizacion izquierda

556.6 Colitis Ulcerosa generalizada, Pancolitis

556.8 Otras Colitis Ulcerosa

556.9 Colitis ulcerosa inespecificada

MALABSORCION INTESTINAL

579.1 Esprue Tropical

520.5
520.5

INCLUYENDO

530.7
535.1
535.1

ENFERMEDADES DEL APARATO GENITOURINARIO

GLOMERULONEFRITIS CRONICA

582.0 Glomerulonefritis cronica proliferativa

582.1 Glomerulonefritis membranosa

582.2 Glomerulonefritis membranoproliferativa
582.4 Glomerulonefritis progresiva

582.8 Glomerulonefritis con otra lesion renal

582.9 Glomerulonefritis cronica lesion no especificada
NEFRITIS Y NEFROPATIA NO ESPECIFICADA COMO
AGUDA NI CRONICA

583.0 Con lesion de glomerulonefritis proliferativa



583.1 Con lesion de glomerulonefritis membranosa

583.2 Con lesion de glomerulonefritis membrano-
proliferativa

583.4 Con lesion de glomerulonefritis progresiva

583.6 Con lesion de necrosis cortical

583.7 Con lesion de necrosis medular

583.8 Con otra lesion renal

583.9 Con lesion patologica no especificada del

rinon
ESCLEROSIS RENAL NO ESPECIFICADA
587 Glomeruloesclerosis/nefroesclerosis
TRASTORNOS POR FUNCION RENAL DETERIORADA
588.0 Osteodistrofia renal

588.1 Diabetes Insipida Nefrogénica
CISTITIS
595.1 Cistitis Intersticial cronica

595.3  Trigonitis uretral, Sindrome de

COMPLICACIONES DEL EMBARAZO, PARTO Y
PUERPERIO
COMPLICACIONES RELACIONADAS CON EL EMBARAZO

655.30 Sospecha de lesion fetal por viriasis materna,
afectacion materna, episodio NSP

655.31 Sospecha de lesion fetal por viriasis materna,
afectacion materna, parto actual

655.33 Sospecha de lesion fetal por viriasis materna,
afectacion materna, anteparto

ENFERMEDADES DE PIEL Y TEJIDO SUBCUTANEO
DERMATITIS BULLOSA

694.0 Dermatitis herpetiforme

694.0  Duhring, Enfermedad de

694.1 Dermatitis pustular subcorneal
6941  Sneddon- Wilkinson, Sindrome de
694.4 Penfigo

694.4  Pénfigo Vulgar

694.4  Penfigo Foliaceo

694.5 Pénfigoide

694.5  Pénfigoide Bulloso

694.6  Penfigoide Mucoso Benigno (PMB)
694.60 PMB sin implicacion ocular
694.61 PMB con implicacion ocular

ESTADOS ERITEMATOSO0S

695.1 Eritema multiforme
B695.1  Stevens Johnson, Sindrome de
695.1  Lyell, Sindrome de

695.81 Enfermedad de Ritter

PSORIASIS Y TRASTORNOS SIMILARES

696.2 Parapsoriasis

696.2  Mucha Habermann, Enfermedad de

696.4 Pitiriasis Rubra Pilaris

LIQUEN

697.0 Liquen Plano 4 '
OTRAS ENFERMEDADES HIPERTROFICAS Y ATROFICAS
DE LA PIEL

701.0  Escleroderma circunscrita
701.0 Liquen Escleroso

701.1  Queratoderma adquirido
701.1 Colagenosis Perforante Reactiva

701.1 Foliculitis Perforante

701.1
701.2
701.8

Queratoacantoma

Acantosis Nigricans Adquirida

Otras enfermedades hipertroficas y atréficas
de la piel especificadas

701.8 Gianotti Crosti, Sindrome de

Otros trastornos especificados de las glandulas
sudoriparas

705.82 Fox Fordyce, Enfermedad de

ENFERMEDADES DEL SISTEMA OSTEOMIQARTICULAR
Y TEJIDO CONECTIVO

710.0
710.1
7101

710.2
710.3
710.4
710.5
710.8

Lupus Eritematoso Sistémico

Esclerosis sistémica

Esclerodermia

Sjogren Primario, Sindrome de

Dermatomiositis

Polimiositis

Aceite Toxico, Sindrome del

Otras enfermedades difusas de tejido conectivo

710.9 Enfermedad difusa del tejido conectivo NOES

710.8  Enfermedad mixta del tejido conectivo .

ARTRITIS REUMATOIDE Y OTRAS POLIARTROPATIAS

INFLAMATORIAS

714.1 Felty, Sindrome de

714.30 Artritis reumatoide juvenil
cronica o NE

714.30 Still, Enfermedad de

714.31 Artritis reumatoide juvenil
aguda

714,32 Artritis reumatoide juvenil oligo- o pauci- articular

714.33 Artritis reumatoide juvenil monoartritis

OTRAS ARTROPATIAS Y ARTROPATIAS NO

ESPECIFICADAS

Enfermedad de Kaschin-Beck

716.00 Enfermedad de Kaschin-Beck, localizacion NE

716.01 Enfermedad de Kaschin-Beck, en hombro

716.02 Enfermedad de Kaschin-Beck, en brazo

716.03 Enfermedad de Kaschin-Beck, en antebrazo

716.04 Enfermedad de Kaschin-Beck, en mano

716.05 Enfermedad de Kaschin-Beck, en pelvis vy
muslo

716.06 Enfermedad de Kaschin-Beck, en pierna

716.07 Enfermedad de Kaschin-Beck, en tobillo y pie

716.08 Enfermedad de Kaschin-Beck, en otras
localizaciones

716.09 Enfermedad de Kaschin-Beck, localizacion
multiple

Sinovitis Villonodular

719.20 Sinovitis Villonodular en localizacion NE

719.21 Sinovitis Villonodular en hombro

719.22 Sinovitis Villonodular en brazo

719.23 Sinovitis Villonodular en antebrazo

719.24 Sinovitis Villonodular en mano

719.25 Sinovitis Villonodular en pelvis y muslo

719.26 Sinovitis Villonodular en pierna

719.27 Sinovitis Villonodular en tobillo y pie

719.28 Sinovitis Villonodular en otras localizaciones

719.29 Sinovitis Villonodular en localizaciones miuiltiples

poliarticular,

poliarticular,



Reumatismo palindromico

719.30 Reumatismo palindromico en localizacion NE
719.31 Reumatismo palindromico en hombro
719.32 Reumatismo palindrémico en brazo

719.33 Reumatismo palindrémico en antebrazo
719.34 Reumatismo palindromico en mano

719.35 Reumatismo palindromico en pelvis y muslo
719.36 Reumatismo palindromico en pierna

719.37 Reumatismo palindromico en tobillo y pie
719.38 Reumatismo palindromico en otras localizaciones
719.39 Reumatismo palindromico localizaciones multiples
ESPONDILITIS ANQUILOSANTE Y OTRAS ESPONDILITIS
INFLAMATORIAS

720.0  Espondilitis Anquilosante

720.1 Entesopatia vertebral

TRASTORNO DE MUSCULO, LIGAMENTO Y FASCIA
728.11 Miositis Osificante Progresiva

OSTEQPATIAS, CONDROPATIAS Y DEFORMIDADES MUSCL-
LOESQUELETICAS ADQUIRIDAS

731.0 Osteitis deformante sin mencion de tumor
0seo

731.0 Enfermedad osea de Paget

731.0

Heteroplasia Osea Progresiva

OSTEOCONDROPATIAS

732.0
732.0
7321
732.1

732.3
732.3
732.4

Osteocondrosis juvenil vertebral
Scheurermann, Enfermedad de

Osteocondrosis juvenil de cadera y pelvis
Perthes, Enfermedad de

Osteocondrosis juvenil de extremidad superior
Kienbock, Enfermedad de

Osteocondrosis juvenil extremidad inferior

salvo pie

7324
7325
732.5
732.7
732.7
733.6
733.7

Centro primario rotuliano de Kohler
Osteocondrosis juvenil del pie
Mavicular tarsiano de Kolher
Osteocondritis disecante
Chandler, Sindrome de

Tietze, Sindrome de
Algoneurodistrofia



8.2. FORMATO RECOGIDA
INFORMACION



Aproximacion a la Siniecton de lay Enfermedades Raray o Audalueia

8.2. FORMATO RECOGIDA INFORMACION: ENFERMEDADES, RECURSOS, ASOCIACIONES

Uno de los objetivos de REIER es Ia creacion de un sistema de informacion sobre datos epidemiologicos,
conocimientos cientificos y recursos sanitarios, sociales y cientificos en relacién con las enfermedades raras.

Desde el nodo andaluz de la red se tiene la intencion de crear una base de datos donde toda |a informacion

recogida pueda ser faciimente consultada, por los profesionales o pablacion general interesada, a través de la
Intranet corporativa e Internet.

Presentamos aqui unos posibles modelos de formatos de recogida de esa informacion.

ASOCIACIONES DE ENFERMEDADES RARAS

{Codigory | Blombie asociacion] |
[Sedo contial) | [FEoER} [ <]
[Pérzona de comtacto '| _ Enfermedades)
[Tetétono de contacto .|
e |
Pa, wely: I
[Ambitoy | = [irae enfermosy | [ estimado tegistrado: '[—
{ aned inten adan: flusice I :' 2_'
Chinicos de Referencio;
¥ | [Ciiiee derererencia] Contro e 1 eferencial
[Estudios de investigacion]

Registror Wl O [ esnlee]

Otras Asociaciones Integradas

[Codigo asociacion | | [Codigo provinciaj | [Provincia} |
Mombrey | [Petsona de comacte) |
Eccﬂén. Eelélono . [
[
Embuo:. | =1l [rde enleunoa' | [t estimado leoisuado. |

Clinicos de Refarencia; §

» ico de referencia Centio de tdélenuial

Estudios de investigacion|
Registro! l1|t|| lbll| ‘l |_:_]

i |
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8.3. OTRAS REDES TEMATICAS DE
INVESTIGACION COOPERATIVA



tpraximaciom o la Suwacion de las Enfermedades Ravas en Andalivio

8.3. OTRAS REDES TEMATICAS DE INVESTIGACION COOPERATIVA

C03/05

Red : INSTITUTO DE INVESTIGACION DE ENFERMEDADES RARAS DE BASE GENETICA
Tematica:  Enfermedades Raras de Base Genética; Red Nacional Cooperativa de Bancos de Muestras
Biologicas: Desarrollo y Validacion de Protocolos Diagnésticos; Investigacion.

Centro Lacalidad C.C.AA Centro Perceptor
Hospital Virgen del Rocio Sevilla Andalucia Fundacion Reina Mercedes
para la Investigacion Sanitaria
Hospital Son Dureta Palma de Mallorca Baleares Hospital Son Dureta
Hospital de Ia Santa Cruz y San Pablo  Barcelona Cataluna Instituto de Investigacion
Hospital Santa Cruz v San Pablo

Instituto de Bioguimica Clinica Barcelona Cataluna Fundacion Privada Clinic
Hospital San Juan de Dios L. de Llohregat Cataluna Orden Hospitalaria San Juan de Dios
Hospital Raman y Cajal Madrid Madrid Fund. Invest, Bioméd.

Hosp. Ramaén y Cajal
Fundacion Jiménez Diaz Madrid Iadrid Fundacion Jiménez Diaz
Instituto de Salud Carlos Il Madrid Madrid Fundacion para Cooperacion y Salud

Internacional Carlos Il

C03/07

Red : RED DE CENTROS DE GENETICA CLINICA Y MOLECULAR

Tematica: _ Integracion de la Investigacion Clinica, Molecular y Epidemiolégica en Genética Humana
Centro Localidac C.C.AA. Centro Perceptor

Facultad de Medicina Zaragoza Aragon Universidad de Zaragoza

Hospital Central de Asturias Qviedo Aslurias Servicio de Salud del Principado de Asturias

Instituto de Recerca Oncologica  Hospitalet de Liobregat  Catalufia Fundacion privada IRO

Inst. de Inv. Biomedicas Barcelona Cataluna Fundacion Privada Clinic

August Pl | Sunyer

Fundacion Parc de Recerca Barcelona Cataluna Fundacion Parc de Recerca Biomadica

Biomédica de Barcelona de Barcelona

Centro de Biologia Molecular Madrid Madrid Consejo Superior de Invesligaciones

Severo Ochoa Cientificas

Hospital La Paz Iagdrid Madrid Hospital La Paz

Hospital del Nino Jesas Madrid Madrid Hospital del Ning Jesus

Hospital Gregorio Maranon [Madrid Madrid Fundacion Investigacién Biomedica

G03/007

Red : RED ESPANOLA DE MASTOCITOSIS (REMA)

Tematica:  Estudio de Vias Moleculares de Proliferacion y Respuesta de Mastocitos y su Modulacién por
Farmacos para lograr un alto Estandar Diagnostico y Terapéutico de las Mastocitosis

Centro Localidad C.C.AA Centro Perceptor

Facultad de Ciencias IMalaga Andalucia Universidad de Malaga

Complejo Hospital General de Albacete Albacete Castilla-La Mancha Hospital General de Albacete

Centro de Investigacion del Cancer-IBMCC  Salamanca Castilla-Ledn Fundacion de Investigacion del Cancer

Facultad Veterinaria _lugo Galicia Universidad de Santiago de Compostela

Centro Nacional de Microbiologia Majadahondz Madrid Fundacion para Cooperacion v Salud
Internacional Carlos lll

Hospital Ramon v Cagjal Madrid Madrid Fund. Invest. Bioméd. Hosp. Ramon y Cajal

Hospital del Nifo Jesus Madrid Madrid Hospital del Nino Jesus
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G03/011:

ESTUDIO CLINICO-EPIDEMIOLOGICO Y MOLECULAR DE LAS ENFERMEDADES DE LA CADENA

Red : RESPIRATORIA MITOCONDRIAL EN ESPANA
Tematica: Enfermedades Mitocondriales
Centro Localidad C.CAA, Centro Perceptor
Hospital Virgen del Rocio Sevilla Andalucia Fundacion Reina Mercedes para
la Investigacion Sanitaria
Facultad de Veterinaria Zaragoza Aragon Universidad de Zaragoza
Inst. de Inv. Biomeédicas August Pl | Sunyer  Barcelona Cataluna Fundacion Privada Clinic
Hospital Valle de Hebron Barcelona Cataluna Fundacion Instituto de Investigacion
Valle de Hebron
Hospital Do Meixoeiro Vigo Galicia Fundacion Meixonovo
Centro de Investigacion Biologicas Madrid Madrid Consejo Superior de
Investigaciones Cienlificas
Facultad de Medicina (UAM) Madrid Madrid Universidad Autonoma de Madrid
Hospital 12 de Octubre Madrid Madrid Hospital 12 de Octubre

G03/018 EPIDEMIOLOGIA, FISIOPATOLOGIA Y CARACTERIZACION CLINICA Y MOLECULAR DE LAS
Red : DISTROFIAS HEREDITARIAS DE RETINA ESRETNET
Tematica: Distrofias Hereditarias de Retina
Centro Localidad C.C.AA. Centro Perceptor
Hospital Virgen del Rocio Sevilla Andalucia Fundacion Reina Mercedes para
la Investigacion Sanitaria
Hospital de la Santa Cruz y San Pablo Barcelona Cataluna Instituto de Investigacion
Hospital Santa Cruz y San Pablo
Hospital de Terrassa Terrassa Cataluna Consorcio Sanitario de Terrassa
Hospital la Fe Valencia C.Valenciana Fundzcion para la Investigacion
del Hospital Iz Fé
Facultad de Ciencias Vigo Galicia Universidad de Vigo
Fundacion Jimenez Diaz Madrid MMadrid Fundacion Jimenez Diaz

G03/054

Red : RED DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS (REDEMETH)

Tematica: Enfermedades Metabdlicas Hereditarias avances en Diagndstico Clinico, Bioguimico y Genético.
Bases Moleculares y Etiopatogenesis. Nuevas Aproximaciones Terapéuticas. Estudios
Epidemiologicos

Centro Localidad C.C.AA. Centro Perceptor
Facultad de Veterinaria Zaragoza Aragon Universidad de Zaragoza
Institute Aragones de Ciencias de la Salud laragoza Aragon Instituto AragonsésI de Ciencias

de la Salud

Hospital Materno Infantil Las Palmas de G. Canarias Canarias Servicio

Palmas G. Canarias Canario de Salud

Hospital Margues de Valdecillas Santander Cantabria Hospital Marqués de Valdecillas

Facultad de Biologia (ULB) Barcelona Cataluna Universidad de Barcelona

Instituto de Bioguimica Clinica Barcelona Cataluna Fundacion Privadz Clinic

Instituto de Recerca Biomedica de Barcelona  Barcelona Cataluna Parc Cientific de Barcelona

Centro de Biotecnologia Bellaterra Cataluna Universidad Autonomica de Barcelona

Animal Terapiz Génica

Fundacion Puigvert Barcelona Cataluna Fundacion Puigvert

Hospital Germans Trias [ Pujol Barcelona Cataluna Hospital Germans Trias | Pujo!

Hospital San Juan de Dios E. de Lichregat Cataluna Oragen Hospitalaria San Juan de Dios

Instituto de Recerca Oncologica Hospitalet Cataluna Fundacion privada RO

de Liobregat
Hospital Valle de Hebron Barcelona Cataluna Fundacion Instituto de Investigacion

Valle de Hebron
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Instituto de Biomedicina Valencia C. Valenciana Consejo Superior de
Investigaciones Cientificas
Complejo Hospit. Santiago (Galicia Fundacion IDICHUS
Universitario de Santiago de Compostela
Centro de Investigacion Biologicas Madrid Madrid Consejo Superior de
Investigaciones Cientificas
Facultad de Ciencias (UAM) Madrid Madrid Unwersidad Autonoma de Madrid
Hospital La Paz Madrid Madrid Hospital La Paz
Hospital Puerta de Hierro Madrid Iadrid Hospital Puerta de Hierro
Hospital de Cruces Barakaldo Pais Vasco Gobierno Vasco
G03/056
Red : BIOLOGIA, CLINICA Y TERAPIA DE LAS ATAXIAS CEREBELOSAS
Tematica: _Neurodegeneraciones Ataxias
Centro Localidad C.C.AA. Centro Perceptor
racultad de Veternaria Zaragoza Aragon Unwersidad de Zaragoza
Hospital Ntra. Sra. De Candelana Santa Cruz Canarias Servicio Canarie de Salud
de Tenerife
Hospital Marques age Valaecillas Santander Cantabria Hospital Marqués de Valdecillas
Complejo Hospital General de Albacete Albacete C&stllla Hospital General de Albacete
La Mancha
Instituto de Recerca Oncologica Hospitalet Cataluna Fundacion privada RO
de Llobregat
Hospital San Juan de Dios E. de Llobregat Cataluna Orden Hospitalaria San Juan de Dios
Hospital Valle de Hebron Barcelona Cataluna Fundacion Instituto de Investigacion
Valle de Hebron
racultad de Ciencias Biologicas Burjassot L. Valenciana Universidad de Valencia
Facultad de Farmacia Burjassot C. Valenciana Universidad de Valencia
Instituto de Biomedicina Valencia C. Valenciana Consejo Superior de
Investigaciones Cientificas
Instituto de Neurociencias San Juan C. Valenciana Universidad Miguel Hernandez
de Alicante
Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa Madrid Madrid Consejo Superior de
Investigaciones Cientificas
Instituto de Neurobiologia Ramon y Cajal Madrid Madrid Consejo Superior de
Investigaciones Cientificas
Hospital La Paz Madrid Madrid Hospital La Paz

G03/073: APLICACIONES DE LA BIOLOGIA MOLECULAR Y CELULAR AL DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO DE
Red : PACIENTES CON ANEMIAS DE FANCONI

Tematica: Anemia de Fanconi

Centro Localidad C.C.AA. Centro Perceptor
Hospital Materno Infantil Las Palmas x Canarias Servicio Canario de Salud
Palmas G. Canarias de G. Canarias
Hospital Marqués de Valdecillas Santander Cantabria Hospital Marques de Valdecillas
Facultad de Ciencias (UAB) Barcelona Cataluna Universidad Autonoma de Barcelona
Hospital de la Santa Cruz y San Pablo Instituto de Investigacion
Hospital la Fe Valencia C.Valenciana Fundacion para la Investigacion
del Hospital la Fe
Centro Naciona! de Biotecnclogia [Madrid Madrid Consejo Superior de
Investigaciones Cientificas
CIEMAT [adrid Madrid Centro de Investigaciones
Energélicas. Medioambientales y T.
(H)_rgamzacién Nacional de Trasplantes Madrid Madrid Instituto Nacional de Gestion Sanitaria
ospiial Ramon y Cajal Madrid Madrnid — Fund. Invest, Biomed. Hosp. Raman y Cajal
Hospital Clinico San Carlos Madrid Madnid Fund. Invest. Biomed. Clinico San carlos

Hospital del Nino Jesus Madrid Madrd Hospital del Nino Jesus




dnexos

G03/123 RED EPIDEMIOLOGICA DEL PROGRAMA DE INVESTIGACION SOBRE ENFERMEDADES RARAS
Red : (REPIER)

Tematica:  Investigacion Epidemiologica, Sistemas de Informacion, Enfermedades Raras

Centro Localidad C.C.AA. Centro Percentor
Consejeria de Salud ] Sevilla Andalucia Junta de Andalucia
Instituto Aragones de laragoza Aragon Instituto Aragones de Ciencias de la Salud
Ciencias de la Salud
Consejeria de Sanidad y Consumo Santa Cruz Canarias Servicie Canario de Salud

de Tenerife

Direccion Regional de Salud Santander Cantabria Gobierno de Cantabria
Direccion General de Salud Publica Toledo Castilla-La Mancha Junta de Castilla La Mancha
Departamento de Sanidad Barcelona Cataluna  Generalidad de Cataluna

Seguridad Social

acultad de Farmacia (UCB) Barcelona Calaluna Universidad de Barcelona
Direccion General de Salud Publica Valencia C. Valenciana Generalidad de Valenciana
Hospital Infanta Cristina Badajoz Extremadura Servicie Extremenc de Salud
Direccion General de Salud y Consumo  Logrono La Rioja Comunidad de la Ricja
Asoc. Esp. Registro y hiadrid Madrid Asociacion Espanola Reg. Y
Estudio Malf. Congénitas Est. De Malformaciones Congénitas
Direccion General de Salud Publica Madrid Madrid Comunidad de Madrid
Instituto de Salud Carlos Il IMadrid Madrnd rundacion para Cooperacion

vy Salud Internacional Carlos Ill

Fundacion Jimenez Diaz IMadnd Madnd Fundacion Jiménez Diaz
G03/136 , _ ; :
Red : MIELOMA MULTIPLE Y OTRAS GAMMAPATIAS DE LA GENESIS A LA TERAPEUTICA

Tematica: 1) Génesis y Desarrollo de estas Enfermedades.
2] Nuevos Factores Pronosticos y de Monitorizacion de la Enfermedad
3) Modelos Terapéuticos

Centro Lacalidad C.C.AA, Centro Perceptor

Hospital Puerta del Mar Cadiz Andalucia Asociacion para la Investigacion Hospuemar

Facultad de Ciencias Zaragoza Aragan Universidad de Zaragoza

Centro de Investigacion Salamanca Castilla-Leon Fundacicn de Investigacion del Cancer

del Cancer-IBMCC

Hospital Universitario de Salamanca Salamanca Castilla-Leon Hospital Universitario de Salamanca

Hospital General de Segovia Segovia CastillaCean Junta de Castilla y Leon

Inst. de Inv. Biomédicas Barcelona Cataluna Fundacion Privada Clinic

August Pii Sunyer

Facultad de Ciencias Vigo Galicia Universidad de Vigo

Centro de Investigacion Biologicas Madrid Madrid Consejo Superior de

Investigaciones Cientificas

Centro Nal. de Investigaciones Oncolagicas  Madnid Madrid Fundacion Centro Nacional
Investigacion Oncolégicas Carlos |l

Hospital Ramon v Cajal Madrid Madrid Fund. Invest. Bioméd. Hesp. Ramaén y Cajal

Hospital 12 de Octubre Madrid Madrid Hospital 12 de Octubre

Clinica Universitaria de Navarra Pamplona Mavarra Fundacion para Ia Investigacion

Médica Aplicada
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GO3/181  ESTUDIO GENETICO, METABOLICO, CLINICO, TERAPEUTICO Y EPIDEMIOLOGICO DE LA
Red : HIPERLIPEMIAS HEREDITARIAS EN ESPANA

Tematica:  Hiperlipemias Genéticas

Centro Localidad C.C.AA, Centro Perceptor
Hospital Reina Sofia Cordoba Andalucia Fundacion i-g)spntal reina Sofia-
ajasur
Hospital Virgen del Rocio Sevilia Andalucia Fundacion Reina Mercedes para
la Investigacion Sanitaria
Instituto Aragones Zaragoza Aragon Instituto Aragones de
de Ciencias de la Salud Ciencias de la Salud
Facultad de Medicina y Psiquiatria Santander Cantabria Universidad de Cantabria
Facultad de Farmacia {UCB) Barcelona Cataluna Universidad de Barcelona
Institut de Recerca Ciencies de la Salut Reus Cataluna Fundacian Privada IRCIS
Inst. de Inv. Biomédicas August Pit Sunyer  Barcelona Cataluna Fundacian Privada Clinic
Inst. Ciencias Cardiovasculares Cataluna Barcelona Cataluna Consorcio Instituto Catalan
de Ciencias Cardiovasculares
Hospital de la Santa Cruz v San Pablo Harcelona Cataluna Instituto de Investigacion
Hospital Santa Cruz v San Pablo
Hospital de Bellvitge Hospitalest Cataluna rundacion August Pi i Sunyer
de Llobregat
Hospital Clinico Universitario Valencia Valencia C. Valenciana Fundacion Hospital Clinico
Universitario de Valencia
Hospital Ramon y Cajal Iadrid Madrid Fund. Invest. Biomeéd. Hosp. Ramon y Cajal
Fundzcion Jimenez Diaz fadrid Madrid Fundacion Jimenez Diaz
IMedplant Genetics Barakaldo Pais Yasco Medplant Genetics, S.L.
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