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ENFERMEDADES RARAS
Sabado 8 de octubre de 2011. 9:00a 10:30 h
Hall - Facultad de Medicina

Carteles electronicos

Modera: Ana Villaverde

95. DISCREPANCIA ENTRE UN REGISTRO AUTONOMICO
DE ENFERMEDADES RARAS Y LAS HISTORIAS
EN UNA ZONA DE SALUD

J.A. Benain Avila?, ].C. Flores Carrasco?, M.J. Baquero Barroso®,
C. Avila Rojas¢

"Medicina Familiar y Comunitaria, Area de Salud de Cdceres; *CS
Torrejoncillo; ‘Diplomada en Estadistica por la Uex.

Antecedentes/Objetivos: Conocer la prevalencia de estas enferme-
dades en nuestra zona de salud y analizar la situacién en Extremadura.
Contribuir en la declaracién del registro autonémico. Impulsar la in-
vestigacién para conocer la etiopatogenia, diagndstico y tratamiento.
Aumentar la calidad de vida de las personas que padecen estas enfer-
medades.

Métodos: Estudio descriptivo, transversal, de prevalencias. Hemos
revisado 5.344 historias clinicas pertenecientes a la Zona de Salud de
Torrejoncillo, identificando los casos de enfermedades raras y su pre-
valencia, definidas como aquellas con una prevalencia menor de
5/10.000 habitantes y que ademas cumpla uno de los siguientes crite-
rios: escasa informacion etiopatogénica y/o no estar controlada por
otro sistema de vigilancia epidemiol6gico y/o necesidad de al menos
un medicamento huérfano. Hemos escogido el listado del Sistema de
Informacion sobre Enfermedades Raras de Extremadura. Es un listado
abierto, sujeto a continuas actualizaciones. La hipétesis fundamental
es que no existen diferencias entre la zona de salud a estudio y el regis-
tro de enfermedades raras autonémico. Las prevalencias autonémicas
fueron facilitadas por la Subdireccién de Epidemiologia del SES.

Resultados: Se identificé un total de 48 casos y 25 enfermedades
raras (Torrejoncillo: 40; Portaje: 1; Portezuelo: 2; Pescueza: 1; Holgue-
ra: 4). Las prevalencias obtenidas en nuestra Zona de Salud para todas
las enfermedades oscilan de 1,87 a 7,49 por 10.000 habitantes y de 0,01
a 1,75 en Extremadura.

Conclusiones: Hemos comprobado que la hipétesis que lanzamos
al inicio del estudio no se cumple. La prevalencia en Extremadura es
muy inferior a la Zona de Salud de Torrejoncillo. Esto puede ser debi-
do a la deficiente declaracion de estas patologias. S6lo un paciente de
las 48 declaraciones que realizamos se encontraba en el registro au-
tondmico. Para mejorar el Registro de Enfermedades Raras, su cono-
cimiento y disminuir la morbimortalidad de estos enfermos, dispo-
nemos del Plan Integral de Enfermedades Raras en Extremadura
2010-2014.

146. MORTALIDAD Y MORBILIDAD HOSPITALARIA
DE LAS HEREDOATAXIAS Y PARAPARESIA ESPASTICA
FAMILIAR EN ESPANA

V. Alonso*", A. Villaverde-Hueso*", M. Hens?, A. Morales-Piga?,
I. Abaitua*®, M. Posada de la Paz*®

Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER), Instituto de
Salud Carlos Ill, Madrid; *Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER), Madrid.

Antecedentes/Objetivos: Analizar la morbimortalidad de las ataxias
hereditarias (AH) y la paraparesia espéstica hereditaria en Espafia.

Métodos: Se analizaron los ingresos hospitalarios con AH recogidos
en el conjunto minimo bdasico de datos (CMBD) entre 1998 y 2007. Se
seleccionaron las defunciones registradas en el indice Nacional de De-
funcién (Instituto Nacional de Estadistica) con esta causa de falleci-
miento entre 1981 y 2008. Se calcularon las tasas ajustadas segin la
poblacion estandar europea por quinquenios y género. Las diferencias
geograficas en mortalidad se evaluaron mediante el calculo de larazén
de mortalidad estandarizada por provincias y su suavizacién segtin un
modelo de Poisson.

Resultados: La tasa anual de hospitalizaciones por ataxia o parapa-
resia es 1,64 por 100.000 habitantes (7.236 ingresos 1998-2007), con
una estancia media de 12 dias. De los 774 fallecidos por AH o parapa-
resia identificados entre 1981 y 2008, 277 defunciones se correspon-
den con ataxia de Friedreich (35,8%), 117 con ataxia telangectasia
(15,1%), 47 con paraparesia espastica familiar (6,1%) y las 333 restantes
con otras ataxias y las no especificadas (43,0%). El 55,5% de las defun-
ciones fueron varones y, segin grupos de edad, el mayor riesgo de
mortalidad se concentra entre los 55 y los 79 afios.

Conclusiones: Se observa un aumento temporal de la mortalidad
por AH en todos los grupos estudiados, siendo mas pronunciado en
varones entre 1985-1989 y 1990-1994. Los mapas evidencian escasas
diferencias geograficas. El riesgo de defuncién por AH y paraparesia es
mas bajo en Madrid y, sélo para los varones, significativamente mas
alto en el este de Espafia.

147. ENFERMEDAD DE KAWASAKI: MORBILIDAD
HOSPITALARIA Y COSTES. ESPANA, 1998-2007

A. Villaverde-Hueso??, V. Alonso?®®, I. Abaitua*®, M. Hens?,
A. Morales-Piga?, M. Posada de la Paz*®

Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER), Instituto de
Salud Carlos Ill, Madrid; "Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER), Madrid.

Antecedentes/Objetivos: Describir las caracteristicas clinico-epide-
mioldgicas de los pacientes ingresados con la enfermedad de Kawasaki
y estimar los costes de hospitalizacion en Espafia.
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Métodos: La informacién se obtiene del conjunto minimo basico de
datos al alta hospitalaria (CMBD), periodo 1998-2007. Se seleccionan
los ingresos hospitalarios de menores de 20 afios con enfermedad de
Kawasaki en alguna posicion diagnostica, codigo 446.1 de la Clasifica-
ci6n Internacional de Enfermedades 9.* Revision Modificacién Clinica,
CIE-9-MC. Se calcularon las tasas de hospitalizacién por 100.000 habi-
tantes, la estancia media hospitalaria, mortalidad hospitalaria y costes
asistenciales.

Resultados: En el periodo del estudio se ha identificado un total
de 2.679 hospitalizaciones con Kawasaki. El 61,1% fueron hombres
y un 78,7% menores de 5 afios de edad, con un pico en la edad de 1
afio. El mayor nimero de hospitalizaciones fueron en invierno y
verano. La tasa anual de hospitalizacion ajustada por edad y sexo
fue 10,96 por 100.000 nifios < 5 afios y en ascenso durante el pe-
riodo de estudio. La estancia media fue 7,7 dias. Tres pacientes
murieron en el hospital. El coste medio de un episodio de hospita-
lizacién por Kawasaki en menores de 5 afios fue 2.485 €. El coste
global en los 10 afios de estudio fue aproximadamente de 5 millo-
nes de euros.

Conclusiones: Los resultados obtenidos son consistentes con estu-
dios previos realizados en Europa y Estados Unidos. Este es el primer
estudio realizado en Espafia que estima a nivel nacional las hospitali-
zaciones por Kawasaki, las caracteristicas clinico-epidemioldgicas y el
coste que generan al sistema sanitario espafol.

318. ATENCION A LAS PERSONAS CON FIBROSIS QUISTICA
EN EL SISTEMA SANITARIO PUBLICO ANDALUZ

C. Salamanca Rivera, J.M. Aldana Espinal,
M.T. Le6n Montero de Espinosa, A. Gonzalez-Meneses Lopez,
A. Bordons Ruiz

Plan Andaluz de Personas Afectadas por Enfermedades Raras (PAPER),
Servicio Andaluz de Salud (SAS), Consejeria de Salud de la Junta de
Andalucia.

Antecedentes/Objetivos: El Plan de Atencién a Personas Afectadas
por Enfermedades Raras de Andalucia pretende dar respuesta a la si-
tuacion sanitaria actual de las enfermedades raras en Andalucia. Las
necesidades y demandas expresadas por afectados de fibrosis quistica
(FQ) y las necesidades detectadas por profesionales en su asistencia,
nos plantean analizar la atencion a FQ en el Sistema Sanitario Pdblico
Andaluz (SSPA) y tomar medidas que garanticen la equidad en el acce-
so de afectados a una atencién de calidad.

Métodos: Envio de cartas a hospitales de 1.2y 2.2 nivel del SSPA soli-
citando referentes en atencién a FQ. Elaboracién de encuesta (20 pre-
guntas abiertas) por profesional experto sobre la asistencia a FQ y en-
trevista telefénica a profesionales referentes. Revisién bibliografica
sobre FQ. Andlisis y sistematizacion de informacién recogida por pro-
vincias. Elaboracién de propuesta sobre ubicacién de futuras unidades
de referencia (UR), su constitucién y necesidades. Reunién de consenso
con profesionales implicados en la atencion a estos pacientes para or-
ganizar y gestionar su implantacién, asi como participar en la elabora-
ci6n de la guia asistencial. Realizacién de protocolos, guias asistencia-
les y otros documentos.

Resultados: Diez hospitales de los encuestados atienden especifica-
mente pacientes de FQ. En todas las provincias son atendidos de mane-
ra adecuada, siguiendo recomendaciones de sociedades cientificas
nacionales e internacionales. Se detectan carencias en espacio fisico,
enfermeria especializada, fisioterapia, trabajo social y psicologia, esca-
sa relacién entre atencién especializada y primaria. Se acuerda que la
UR debe atender un minimo de 50 pacientes porque la complejidad de
esta patologia exige un equipo multidisciplinar con experiencia sufi-
ciente para su atencién. Se decide localizar estas UR en los hospitales

Carlos Haya y Virgen del Rocio, por ser los centros con mayor segui-
miento de pacientes y mayor organizacion. Se establecen reuniones de
grupos de trabajo con personal de ambas unidades para definir el flujo
de pacientes y elaborar la guia de atencién a FQ comtn para todo el
SSPA.

Conclusiones: Dada la amplitud geografica de nuestra comunidad
parecia pertinente establecer UR tanto en la zona occidental como
oriental para facilitar el acceso al sistema sanitario de todos los ciuda-
danos andaluces afectados de FQ, con protocolos de atencién comunes
en sus areas de referencia. Para una mejor atencién seria recomenda-
ble mejorar la relacién entre la atencién hospitalaria y la atencién pri-
maria.

323. ATENCION A LAS PERSONAS CON PORFIRIA
EN EL SISTEMA SANITARIO PUBLICO ANDALUZ

C. Salamanca Rivera, I. Nieto Valverde, ].M. Aldana Espinal,
M.T. Leén Espinosa de los Monteros, A. Gonzadlez-Meneses Lopez,
A. Bordons Ruiz

Plan Andaluz de Personas Afectadas por Enfermedades Raras (PAPER),
Servicio Andaluz de Salud (SAS), Consejeria de Salud de la Junta de
Andalucia.

Antecedentes/Objetivos: El PAPER pretende dar respuesta a la si-
tuacion sanitaria actual de las enfermedades raras en Andalucia. Las
necesidades y demandas expresadas por afectados de porfiria, y las
necesidades detectadas por profesionales en su asistencia nos plantean
analizar la atencion a porfirias en el Sistema Sanitario Ptblico Andaluz
(SSPA) y tomar medidas que garanticen la equidad en el acceso de afec-
tados a una atencion de calidad.

Métodos: Se envian cartas a hospitales de 1.2y 2.2 nivel del SSPA
solicitando referentes hospitalarios en atencién a porfirias. Se revisa la
literatura cientifica. Se elabora encuesta (cuestionario semiestructura-
do de 21 preguntas abiertas) por profesional asistencial experto y el
Servicio de Cartera de Servicios del SAS, y se le realiza al personal se-
leccionado mediante entrevista telefonica. Se analizan datos por pro-
vincias. Se estudian pruebas de laboratorio realizadas en hospitales del
SAS o derivadas para diagnosticar diferentes tipos de porfirias. Se ela-
bora propuesta sobre ubicacién, constitucion y necesidades de futuras
unidades de referencia.

Resultados: Las cartas se envian a 16 hospitales. De los profesiona-
les referidos como referentes para porfirias, 15 son facultativos de
adultos, sé6lo 3 de nifios. Se realizan 8 encuestas telefénicas. Los en-
cuestados declaran asistir a 91 pacientes. El Hospital Virgen del Rocio
(HVR) con 40 pacientes activos y el Virgen Macarena con 30 con pato-
logia dermatolégica, son los hospitales con mayor volumen asistencial
para porfirias. Las pruebas genéticas y el consejo genético familiar se
realizan de manera irregular. El diagnéstico de porfiria se realiza en
tres niveles secuenciales: determinacién de porfirinas y precursores;
determinacién de actividad enzimatica en células; determinacién de
mutacién en el gen responsable. Se encuentran areas de mejora: 1)
creacion de consultas especificas para porfirias, de acto tinico y aten-
cién multidisciplinar, 2) necesidad de elaborar protocolos multidisci-
plinares y de urgencia para la atencién de porfirias agudas. Por todo
ello se decide protocolizar la asistencia sanitaria en una guia asistencial
para porfirias.

Conclusiones: Se recomiendan protocolos multidisciplinares que
incluyan pruebas genéticas para mejorar la atencion a las porfirias, asi
como uno para urgencias disponible en la aplicacién Diraya Urgencias.
Se recomienda realizar un test rapido para disminuir el retraso en la
deteccion de porfirias agudas y establecer un laboratorio de referencia
para su diagnostico. Se propone al HVR como referente del SSPA para
porfirias.
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376. ATENCION A LA ESCLEROSIS LATERAL AMIOTROFICA
EN EL SISTEMA SANITARIO PUBLICO ANDALUZ

C. Salamanca Rivera, ].M. Aldana Espinal,
M.T. Le6n Espinosa de los Monteros, A. Gonzalez-Meneses Lopez,
A. Bordons Ruiz

Plan Andaluz de Personas Afectadas por Enfermedades Raras (PAPER),
Servicio Andaluz de Salud (SAS), Consejeria de Salud de la Junta de An-
dalucia.

Antecedentes/Objetivos: El PAPER pretende dar respuesta a la
situacién sanitaria actual de las enfermedades raras en Andalucia.
Las necesidades y demandas expresadas por afectados de esclerosis
lateral amiotréfica (ELA) y las necesidades detectadas por profesio-
nales en su asistencia, nos plantean analizar la atencién a ELA en el
Sistema Sanitario Piblico Andaluz (SSPA) y tomar medidas que ga-
ranticen la equidad en el acceso de los afectados a una atencién de
calidad.

Métodos: Envio de cartas a hospitales de 1.2y 2.2 nivel del SSPA soli-
citando referentes en atencién a ELA. Elaboracién de encuesta (21 pre-
guntas abiertas) sobre la asistencia a ELA y entrevista telefénica a pro-
fesionales referentes. Andlisis de respuestas y sistematizaciéon de
informacion recogida en tres apartados: puntos fuertes, puntos débiles
y necesidades. Analisis de otra informacién disponible en el SSPA. Pro-
puesta sobre ubicacién, constitucién y necesidades de futuras unida-
des de referencia (UR).

Resultados: Se ha encuestado a profesionales de 14 hospitales.
Los profesionales resaltan la necesidad de formacién, de mejorar
el acceso a pruebas diagnésticas y de disminuir tiempos de diag-
noéstico. Los hospitales con mayor volumen de pacientes atendidos
de ELA son el Hospital Virgen del Rocio (HVR) (60), Hospital de
Valme (HV) (35) y Hospital Carlos Haya (HCH) (40), todos pacien-
tes adultos. Destaca: equipo multidisciplinar de ELA en el HVR con
avanzado nivel; buena coordinacién con trabajo social y atencién
primaria en el HVM, con satisfaccion de los afectados; atencion
cercana a afectados en el HV (buena coordinacién atencién prima-
ria/trabajo social/asistencia domiciliaria). Actualmente colabora la
asociacion de ELA andaluza con el grupo de trabajo para el desa-
rrollo de la guia asistencial de ELA del SSPA, que formara parte de
los documentos del itinerario clinico de ELA. Otras lineas de traba-
jo en ELA son la valoracién de la realizacién o la participacién del
SSPA en ensayos clinicos, estudiadas por la Iniciativa Andaluza en
Terapias Avanzadas.

Conclusiones: Se constituye una UR para el SSPA, liderada por la
UGC Multicentro de Neurologia, HVR y HVM y se contindan los grupos
de trabajo para desarrollar documentos de asistencia a ELA en el SSPA.
Se recomienda profundizar en los puntos débiles detectados: estable-
cer indicaciones necesarias en técnicas diagndsticas de imagen/labora-
torio en el SSPA, minimizar el tiempo de espera del resultado, mejorar
la relacion interniveles (atencién especializada, primaria y enfermeria
de enlace), asi como fomentar la comunicacién y difusién de documen-
tos pertinentes.

415. LAS FIBROSIS QUiSTlCAS EN ASTURIAS, 1996-2008
M. Margolles, S. Mérida, P. Margolles

Consejeria de Salud y Servicios Sanitarios de Asturias; Facultad de
Medicina y Ciencias de la Salud, Universidad de Oviedo.

Antecedentes/Objetivos: Uno de los objetivos de las Estrategias Na-
cionales de Salud del SNS en Enfermedades Raras (ER) aborda la infor-
macion sobre ER donde se pretende apoyar actuaciones estratégicas
que permitan mejorar la informacién que mejoren la respuesta im-
plantando un sistema de vigilancia epidemiolégica en ER basada en
registros para la mejora del conocimiento de estas enfermedades y el

trabajo en el desarrollo de un sistema de clasificacion y codificacién de
ER. Nuestro objetivo es intentar estimar la incidencia, mortalidad y los
diferentes factores de las fibrosis quisticas en Asturias entre los afios
1996 y 2008.

Métodos: Estudio descriptivo de calculo de presentacién clinica, ta-
sas de incidencia en el periodo y medias anuales segtn el sexo, los
grupos etarios y la evolucion en el tiempo. La informacién procede de
los registros de actividad hospitalaria de Asturias y de las historias cli-
nicas de cada paciente diagnosticado como caso de fibrosis quistica
residente entre 1996 y 2008.

Resultados: Una aproximacion a nuestra tasa de prevalencia es 55
casos (5,1 casos/mill6n), siendo mas frecuente en mujeres (58%). Tenia
antecedentes familiares de portador paterno el 70%. La clinica mas fre-
cuente fue la respiratoria en forma de tos y sibilancias (89%), bronquitis
(36%), neumonia (32%), bronquiectasias (40%), atelectasias (17%), sinu-
sitis (36%), poliposis nasal (14%), insuficiencia respiratoria crénica
(36%), fibrosis pulmonar (25%). Otros sintomas frecuentes fueron del-
gadez (61%), diarreas (54%), alteraciones del crecimiento (36%), fatiga
(29%). En la edad perinatal hubo retraso expulsiéon y tapén meconial en
un 4% de los casos, prolapso rectal (14%), invaginacion (25%), neumato-
sis (4%), ileo meconial (14%), retraso ponderal lactancia (18%). La mitad
de los casos tenian alteradas las pruebas de test de sudor, un 17% el
examen de grasas fecales (18%) y mas de la mitad la tripsina y quimio-
tripsina. Los tratamientos aplicados mas frecuentes fueron en un 79%
de los casos con antibioterapia, antiftingicos (14%), enzimas pancreati-
cas (82%), DNAsa recombinante (36%), corticoides (61%). Se realizaba
fisioterapia respiratoria con drenaje postural y percusién en un 75%. En
5 casos el paciente se habia sometido a un trasplante de 6rgano afecta-
do.

Conclusiones: Con este estudio se ha logrado una aproximacién ha-
cia el conocimiento de los patrones de presentacion de la morbilidad
de las fibrosis quisticas en Asturias (frecuencia, distribucién personal y
temporal), patologia que hasta ahora, por su escasa frecuencia, estaba
relativamente poco estudiada.

Financiacion: Este proyecto ha sido financiado a cargo de los fondos
para la cohesién territorial 2010 del Ministerio de Sanidad y Politica
Social que fueron aprobados en el CISNS, como apoyo a la implemen-
tacion a la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de
Salud.

434. LAS ESCLEROSIS SISTEMICAS EN ASTURIAS, 1986-2008
M. Margolles, S. Mérida.

Consejeria de Salud y Servicios Sanitarios, Principado de Asturias.

Antecedentes/Objetivos: Uno de los objetivos de las Estrategias Na-
cionales de Salud del SNS en Enfermedades Raras (ER) aborda la infor-
macion sobre ER donde se pretende apoyar actuaciones estratégicas
que permitan mejorar la informacién que mejoren la respuesta im-
plantando un sistema de vigilancia epidemiol6gica en ER basada en
registros para la mejora del conocimiento de estas enfermedades y el
trabajo en el desarrollo de un sistema de clasificacién y codificacién de
ER. Nuestro objetivo es intentar estimar la incidencia, mortalidad y los
diferentes factores de las esclerosis sistémicas en Asturias entre los
afios 1996 y 2008.

Métodos: Estudio descriptivo de calculo de presentacién clinica, ta-
sas de incidencia en el periodo y medias anuales segtn el sexo, los
grupos etarios y la evolucion en el tiempo. La informacién procede de
los registros de actividad hospitalaria de Asturias y de las historias cli-
nicas de cada paciente diagnosticado como caso de esclerosis sistémica
residente entre 1996 y 2008.

Resultados: Una aproximacion a nuestra tasa de prevalencia es 222
casos (20,4 casos/100.000 habitantes), siendo mas frecuente en muje-
res (79%). La presentacion etaria muestra una alta incidencia en la ter-
cera edad. Los casos se han incrementado ligeramente en los Gltimos
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afios. El curso y la severidad de la enfermedad resultan impredecibles,
variando ampliamente de unos enfermos a otros. La primera causa de
muerte es la afectacion pulmonar. En nuestra serie ha fallecido un 16%
y, proporcionalmente, mas hombres (un 42% de ellos y un 6% de las
mujeres). La mayoria de los enfermos presentan signos de sindrome de
CREST. En nuestra serie, el componente mas frecuente ha sido el Rayn-
aud (77%), seguido de esclerodactilia (63%) e hipomotilidad esofagica
(56%). La mayoria de los pacientes han tenido signos de afectacién vis-
ceral y, cuando hay compromiso del tracto gastrointestinal, el corazon,
los rifiones o los pulmones (esclerosis sistémica). Por lo general, se
diagnostican a través de la historia clinica y de los hallazgos fisicos. En
Asturias, los farmacos mas utilizados fueron los AINE (79%) y los corti-
coides (67%, sobre todo en mujeres). A gran distancia se sitdan: penici-
lamina, inmunosupresores, bomba de protones (26%), prostaciclinas
(23%) y ciclofosfamida (12%).

Conclusiones: Con este estudio se ha logrado una aproximacién ha-
cia el conocimiento de los patrones de presentacion de la morbilidad
de las esclerosis sistémicas en Asturias (frecuencia, distribucién perso-
nal y temporal), patologia que hasta ahora, por su escasa frecuencia,
estaba relativamente poco estudiada.

Financiacién: Este proyecto ha sido financiado a cargo de los fondos
para la cohesién territorial 2010 del Ministerio de Sanidad y Politica
Social que fueron aprobados en el CISNS, como apoyo a la implemen-
tacion a la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de
Salud.

473. ERRORES DEL METABOLISMO LIPiDICO EN ASTURIAS,
1996-2008

P. Margolles?, L. Paredes?, ].A. Lopez?, M. Margolles®

%Facultad de Medicina y Ciencias de la Salud, Universidad Oviedo;
bConsejeria de Salud y Servicios Sanitarios de Asturias.

Antecedentes/Objetivos: Uno de los objetivos de la Estrategias Na-
cionales de Salud del SNS en Enfermedades Raras (ER) aborda la infor-
macién sobre ER donde se pretende apoyar actuaciones estratégicas
que permitan mejorar la informacion que mejoren la respuesta im-
plantando un sistema de vigilancia epidemiol6gica en ER basada en
registros para la mejora del conocimiento de estas enfermedades y el
trabajo en el desarrollo de un sistema de clasificacién y codificacién de
ER. Nuestro objetivo es intentar estimar la incidencia, mortalidad y los
diferentes factores las errores del metabolismo lipidico (enfermedades
de Fabry, de Niemann-Pick, de Gaucher y xantomatosis) en Asturias
entre los afios 1996 'y 2008.

Métodos: Estudio descriptivo de calculo de presentacién clinica, ta-
sas de incidencia en el periodo y medias anuales segin el sexo, los
grupos etarios y la evolucién en el tiempo. La informaciéon procede de
los registros de actividad hospitalaria de Asturias y de las historias cli-
nicas de cada paciente diagnosticado como caso de lipidosis entre 1996
y 2008.

Resultados: En el estudio hemos detectado 4 casos (3,6 casos/mi-
116n) de enfermedad de Fabry en 3 hombres y 1 mujer, la mitad de
ellos con antecedentes familiares y gran afectacién renal (100%), car-
diaca, HTA y corneal y pérdida de audicién (75%). Han fallecido ya 3
casos existiendo solo una persona tratada con sustitutivo. Detecta-
mos también 3 casos (2,7 casos/millén) de enfermedad de Gaucher,
todos mujeres, con antecedentes familiares en un 70% y varios pri-
mos afectados. Dos casos son tipo I con rapida progresién y afecta-
cioén. Hubo 2 casos (1,8 casos/millén) de enfermedad de Niemann-
Pick sin antecedentes familiares conocidos, diagnosticados en la
tercera edad. Por su parte, detectamos 3 casos (2,7 casos/mill6n) de
xantomatosis cerebrotendinosa, 2 hombres y 1 mujer). Dos tenian
antecedentes familiares con mutacién Arg 395CyS en gen C4P27A1.
En todos ellos habia alteraciones de la marcha y estabilidad con cata-

ratas tempranas. Los genogramas son muy evidentes y se ha realizado
consejo genético.

Conclusiones: Con este estudio se ha logrado una aproximacién ha-
cia el conocimiento de los patrones de presentacién de la morbilidad
de las lipidosis en Asturias (frecuencia, distribucién personal y tempo-
ral), patologia que hasta ahora, por su escasa frecuencia, estaba relati-
vamente poco estudiada y donde alguna de ellas es susceptible de tra-
tamiento sustitutivo tras la aparicién de farmacos especificos cuyo
coste-efectividad debe ser analizado.

Financiacién: Proyecto financiado a cargo de los fondos como apo-
yo a la implementacidon a la Estrategia en Enfermedades Raras del
SNS.

494. ADECUACION DE LA COQIFICACION DE
ENFERMEDADES RARAS SEGUN EL LENGUAJE UTILIZADO:
CIE-OMIM-SNOMED CT

V. Arizo Luque?, A. Guilabert®, J. Palomar Rodriguez?, S. Titos Gil?

aServicio de Planificacion y Financiacion Sanitaria, Consejeria de
Sanidad y Consumo, Regién de Murcia; "Servicio de Documentacion
Clinica, Hospital V. del Castillo, Yecla, Murcia.

Antecedentes/Objetivos: Se consideran enfermedades raras (ER),
incluidas las de origen genético, aquellas con peligro de muerte o
discapacidad crénica, con problemas afiadidos por su dificultad
diagnoéstica y cuya prevalencia es menor de 5/10.000 habitantes.
Hasta el momento, no estdn normalizados los sistemas de informa-
cion sobre ER y no existe un sistema de referencia para codificarlas.
Este trabajo pretende comparar la utilidad de 4 lenguajes para la
codificacién de las ER: CIE 9.? revision Modificacién Clinica (CIE-
9MC), CIE 10.? revision (CIE10), Online Mendelian Inheritance in
Man (OMIM) y Systematized Nomenclature of Medicine - Clinical
Terms (SNOMED CT). En Espaiia se utiliza CIEOMC para codificar la
morbilidad hospitalaria, estando prevista su sustituciéon por CIE10,
ya utilizada para la mortalidad. OMIM cataloga las enfermedades
con componente genético. SNOMED CT es la terminologia clinica
integral y multilingiie seleccionada para la historia clinica digital
del Sistema Nacional de Salud.

Métodos: Debido a la habitual dificultad de codificacién de las
enfermedades genéticas, se han codificado los trastornos monogé-
nicos mas importantes en los 4 lenguajes. Se ha comparado la ade-
cuacioén de cada uno de ellos cuantificando la bondad de correspon-
dencia, definida como el nimero de enfermedades a las que sélo
corresponde 1 cédigo, el nimero de c6digos que sélo corresponden
a 1 enfermedad y la razén de diversidad (co6digos diferentes/enfer-
medades).

Resultados: Se codifican 156 enfermedades ocasionadas por la alte-
racion de 141 genes. La exhaustividad de todos los lenguajes es del
100%. En cuanto a la bondad de correspondencia, CIE9MC es la que
menor ndmero de c6digos diferentes presenta, con una razén de 0,63;
CIE10 asigna 1 sélo c6digo a 138 enfermedades, con una razén de 0,88;
los c6digos OMIM son los que mejor razén de diversidad presentan
(1,03), asignando un solo cddigo a 140 y SNOMED CT asigna 1 solo c6-
digo a 152 enfermedades, con una razén de 0,92.

Conclusiones: Recomendaciones: SNOMED CT muestra los mejores
resultados en cuanto a bondad de correspondencia, ofreciendo un ma-
yor niimero de conceptos indexados (mas de 390.000) OMIM seria la
siguiente eleccién, pero s6lo recoge alteraciones genéticas, dejando sin
c6digo muchas ER no genéticas. La CIE9MC y CIE10 tienen bajo poder
discriminante. Frente a la actualizacion bianual de estas clasificaciones
de la OMS, cabe destacar el dinamismo (actualizaciones semestrales)
de SNOMED CT. En conjunto, se debe valorar la idoneidad de SNOMED
CT como referencia para la codificacién y normalizacién terminoldgica
de las ER.
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513. ELABORACION DE UNA DEFINICION OPERATIVA
DE ENFERMEDAD RARA. CONCORDANCIA ENTRE
OBSERVADORES

V. Arizo Luque, A. Sanchez Escamez, J. Palomar Rodriguez,
S. Titos Gil

Servicio de Planificacion y Financiacién Sanitaria, Consejeria de Sani-
dad y Consumo, Region de Murcia.

Antecedentes/Objetivos: Actualmente no existe una definicién pre-
cisa de ER. Las existentes se basan en datos de prevalencia y caracteris-
ticas comunes a grupos de patologias. Tampoco existe una lista inter-
nacionalmente aceptada. En Europa se utiliza la base de datos de
Orphanet (5.600 ER). Es necesario desarrollar una definicién operativa
que permita, para cada patologia, establecer su consideracién como ER
en base a unos criterios especificos, con el objetivo de facilitar su estu-
dio y clasificacién, asi como la implementacién del Sistema de Infor-
macién sobre ER-Regién de Murcia. Este trabajo propone una defini-
cién de ER y muestra el andlisis de la concordancia entre observadores
en su aplicacién.

Métodos: A partir de la revision de la literatura se ha establecido
una definicién de ER con 4 dimensiones y varios criterios para cada
una. Esta definicion ha sido utilizada por 2 observadores. En la fase 1,
se han valorado 10 enfermedades consideradas raras (EcR). En la fase
2, se han valorado 78 EcR (5%) de un listado de ER catalogadas en
Orphanet con cédigo CIE10. La concordancia intra e interobservador se
ha medido a través de la concordancia general (CG), indice de acuerdo
especifico (IAE), acuerdo en lo positivo (AP), acuerdo en lo negativo
(AN) y Test Kappa de Cohen (K).

Resultados: Se consideran ER aquellas enfermedades de baja preva-
lencia y alto nivel de complejidad que implican riesgo de muerte, dis-
capacidad o cronicidad, y para las que no existe tratamiento efectivo o
es de baja accesibilidad. En la fase 1, y tras la modificacién de varios
apartados de la definicién propuesta, se han considerado 9 ER de 10
EcR, con una CG = 100% en todas las dimensiones. En la fase 2, la CG
entre observadores fue buena: CG = 92,3%, K = 0,8, IAE = 73,9%, AP =
0,95y AN =0,85. Se han aceptado 55 ER (70,51%), mostrando desacuer-
do en 6 EcR, que fueron evaluadas de forma consensuada. La dimen-
sién con menor CG fue la del tratamiento (89,7%, AP = 0,94, AN = 0,67),
y la que mostraba un K menor fue la de complejidad (0,57), con una CG
=94,9% (AP =0,97 y AN = 0,60).

Conclusiones: Tras el analisis de 113 EcR se puede concluir que la
definicién propuesta como método de cribado de las ER es fiable,
tanto si es utilizada por un observador en diferentes momentos
como por varios observadores, tras un entrenamiento adecuado. La
mayoria de las discrepancias en la evaluacién de las EcR surgen de
la dificultad para encontrar informacién sobre las enfermedades
estudiadas. El siguiente paso en la validacién de esta definicién es la
comprobacién de su capacidad para rechazar enfermedades créni-
cas frecuentes.

549. ATENCION A LA EXTROFIA VESICAL-EPISPADIA
EN EL SISTEMA SANITARIO PUBLICO ANDALUZ

M.T. Le6n Espinosa de los Monteros, ].M. Aldana Espinal,
C. Salamanca Rivera, A. Gonzalez-Meneses Lopez,
Grupo de Trabajo en Extrofia Vesical-Epispadia

Plan de Atencion a Personas Afectadas por Enfermedades Raras de
Andalucia, Servicio Andaluz de Salud, Consejeria de Salud de la Junta de
Andalucia.

Antecedentes/Objetivos: El complejo extrofia-epispadia es una
malformacién genitourinaria, de baja incidencia: 1/10.000-1/50.0000
recién nacidos vivos. Dada la alta especializacién de tratamientos y el
gran nimero de profesionales que intervienen en su asistencia, es fun-

damental y necesaria su coordinacion. Objetivo: Reorganizar la asis-
tencia para conseguir una atencién de calidad.

Métodos: 1. Presentacion de propuesta de unidad por los profesio-
nales. 2. Estudio, valoracién de la propuesta y andlisis de situacién por
la Direccién General de Asistencia Sanitaria de los Servicios de Apoyo
del SAS (dispersion de la actividad asistencial, derivaciéon de pacientes
a centros fuera de la Comunidad). 3. Formacién de equipo multidisci-
plinar de expertos en la atencion a estas enfermedades de los hospita-
les del Servicio Andaluz de Salud (SAS). 4. Propuesta de creaciéon de una
unidad multidisciplinar e intercéntrica. 5. Aprobacién de la propuesta.
6. Reuniones interdisciplinares con asociaciones de padres y cuidado-
res.

Resultados: Creacién de la Unidad de Extrofia Vesical-Epispadia,
formada por 9 hospitales de nivel I-II del SAS. Formado por 9 coordina-
dores locales y un coordinador general elegido por acuerdo (hospital
coordinador y sede habitual de los procedimientos complejos). Unidad
multidisciplinar constituida por: C. Pediatrica-Urologia Infantil, Anes-
tesia, Psicologia, Neonatologia/Pediatria, Urologia de Adultos, Rehabi-
litacion, Ginecologia/Obstetricia, Trabajo Social, Enfermeria. Constitu-
cién de un grupo consultivo permanente formado por: coordinador
general y coordinador local segtin procedencia del paciente. Elabora-
cién por el grupo de trabajo de los documentos de la Unidad: consen-
timiento informado, protocolo consensuado y multidisciplinar, mode-
lo de informe para valoracién de casos, informes para pacientes/
médicos de Atencién Primaria. Reconocimiento y disposicién de la Di-
reccion Gerencia de los hospitales implicados: facilitar desplazamien-
tos/actividades de facultativos (abordaje conjunto de pacientes com-
plejos). Presentacion de la Unidad a los distintos servicios del hospital
y a la Comunidad. Difusién de documentos. Implicacién en formacién
y docencia. Programa de calidad y evaluacién continuada. Programa de
reuniones multidisciplinarias y participacion en foros de debate profe-
sional.

Conclusiones: Desarrollo de la Unidad Andaluza de Extrofia Vesical
y Epispadia (UAEVE), una unidad funcional intercentros del SAS cuyo
ambito asistencial es la Comunidad Auténoma Andaluza, orientada a
conseguir una asistencia de calidad.



