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Resumen

Antecedentes/Objetivos: Las enfermedades raras neurodegenerativas (ERN) son trastornos que cursan
progresivamente con deterioros vinculados a funciones motoras y sensitivas, ateraciones del lenguaje,
comportamiento y demencias. Objetivo: Caracterizar las personas con ERN y describir su captacion
automatizada en el Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunitat Vaenciana (SIER-CV).

Métodos: Estudio transversal. Del SIER-CV se identificaron las ERN (segun la clasificacion de Orphanet)
vigiladas sistematicamente y prevalentes entre 2010-2022, incluyendo: Niemann-Pick tipo C (ENP-C),
esclerosis lateral amiotrofica (ELA), enfermedad de Huntington (EH) y ataxia de Friederich (AF). Las
fuentes de captacion (periodo 2000-2022) fueron: Conjunto Minimo Basico de Datos (CMBD), CMBD de
CirugiaMayor Ambulatoria(CMBDCMA) y Registro de Mortalidad (RM). Se obtuvo la distribucién de los
casos por ERN, sexo, provincia de residenciay fuente de captacion, asi como la edad media de captacion,
diagnostico y defuncion. Se calcul6 la prevalenciatota y por ERN, y el valor predictivo positivo (VPP) total
y por enfermedad para casos captados autométicamente.

Resultados: Seidentificaron 2.111 casos confirmados de ERN: 5 ENP-C, 1.543 ELA, 475 EH y 83 AF. El
51,3% eran hombres, el 49,5% residiaen laprovinciade Vaencia, € 41,4% en Alicantey € 9,1% en
Castellon. La edad media de captacion fue de 64 afios, |a de diagnéstico 60,4 afios (disponible en el 66,7% de
los casos) y lade defuncion 70,8 afios. Fallecieron el 78,3%, siendo la ELA la ERN con més fallecidos
(87,8% del total). La prevalencia de ERN en 2022 fue 86 casos por millon de habitantes, siendo laEH lamés
prevalente con 42 casos por millon. 96 casos se captaron por busgueda activay 2015 casos por |as fuentes de
captacion automatizadas, distribuyéndose en: 88,3% del CMBD, 81,9% del RM y 1,3% del CMBDCMA. El
VPP total fue 73,2% y por enfermedad fue: 3,3% para ENP-C, 40,7% para AF, 80,4% paraELA y 80,8%
para EH.

Conclusiones/Recomendaciones: El mayor nimero de casos de ERN en laCV corresponden alaELA, siendo
también la que maés fallecimientos presentd y por ello no fue la méas prevalente. Conocer estainformacion es
atil parala planificacion sanitariay para el abordgje diferencial de las ERN. La variabilidad identificada en
los VPP indica que la captaci 6n automatizada no se puede abordar de la misma manera para todas las ERN.

El bajo valor obtenido para ENP-C y AF manifiestala necesidad de una revision manual posterior que
permita confirmarlas. Dado que estas ERN estén incluidas en el Registro Estatal de Enfermedades Raras, los
resultados de este estudio se podrian replicar en otras regiones del pais.
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