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RESUMEN

Introduccidn: Las enfermedades raras (ER) o enfermedades poco frecuentes (EPF) son un conjunto de
enfermedades muy diversas que se caracterizan por su baja prevalencia y su elevada morbilidad y
mortalidad prematura. El Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA) tiene como finalidad estudiar y analizar, desde el punto de vista epidemiolégico, las ER en la
Comunidad de Madrid. El objetivo de este informe es proporcionar informaciéon epidemioldgica
actualizada sobre las ER en la Comunidad de Madrid.

Metodologia: El registro poblacional SIERMA utiliza fuentes de informacidn sanitaria para la captacion de
casos. Algunas aportan casos ya validados (el diagndstico esta normalizado y/o codificado con ORPHA) y
en otras se requiere validacidon (comprobacion del diagndstico y asignacién de codigo ORPHA) mediante
revisién de historia clinica. La validacién se hace preferentemente para las enfermedades priorizadas por
el Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR). Para los indicadores de morbilidad y prevalencia
generales se han considerado los pacientes con alguna ER incluidos en el SIERMA residentes en la
Comunidad de Madrid, vivos a 1 de enero de 2024, y para los indicadores de mortalidad se han
considerado los fallecidos en 2023. Se describen los indicadores por sexo, grupo de edad y grupo de
enfermedad. Ademads, se presenta un analisis detallado de las notificaciones mediante el formulario
especifico en historia clinica de hospitales (incluido el registro de esclerosis lateral amiotrdfica,
denominado RELA), y de las caracteristicas epidemioldgicas de las 33 enfermedades del ReeR, la
enfermedad de Pompe y la psoriasis pustulosa generalizada (periodo 2010-2022).

Resultados: A 01/01/2024, constan en el SIERMA 426.753 casos de ER lo que representa una prevalencia
estimada en la Comunidad de Madrid de 6,1 por 100 habitantes (6,5 en mujeres y 5,7 en hombres). Las
prevalencias mads altas corresponden a los mayores de 64 afios, con tasas bastante similares en hombres
y mujeres; en la poblacién infantil son mds prevalentes en varones, mientras que en la edad adulta son
mas prevalentes en mujeres. Los grupos diagndsticos mas frecuentes son las malformaciones congénitas
(27,0%) y la patologia endocrinometabdlica (18,2%). En el afio 2023 hubo 14.448 fallecidos residentes en
la Comunidad de Madrid e incluidos en SIERMA, siendo las causas mas frecuentes las oncoldgicas (28,6%)
y las cardiovasculares (20,9%).

En el formulario especifico en historia clinica de hospitales (REPF) hasta el 1 de enero de 2025 se han
registrado 1.792 casos y el 97,2% son confirmados. Los casos confirmados corresponden a 421
enfermedades (cédigos ORPHA distintos). Ademas, en RELA constan 1.119 casos (antiguos y nuevos de
enfermedades de motoneurona), con 88 casos de ELA registrados durante 2024.

De los 15.600 casos de enfermedades del ReeR registrados, 11.173 son residentes en la Comunidad de
Madrid a 1 de enero de 2023. La mas frecuente fue la cirrosis biliar primaria (15,5%) seguida de la retinosis
pigmentaria (9,5%) y la distrofia miotdnica de Steinert (8,3%). Las principales diferencias por sexo se
presentaron en la hemofilia A (razén hombres: mujeres, 24,7:1) y la cirrosis biliar primaria (razén hombres:
mujeres, 0,1:1). La mediana de edad de los casos fue de 44 afios, siendo la mas baja para la acidemia
glutarica tipo | y la enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce (10 afios, en ambas) y la mas alta para
la cirrosis biliar primaria y la esclerosis lateral amiotréfica (66 afios, en ambas). Entre los fallecidos en el
periodo 2010-2022 con enfermedades ReeR destacan los afectados por la esclerosis lateral amiotréfica
(1.717), la cirrosis biliar primaria (621), la distrofia mioténica de Steinert (353) y la enfermedad de
Huntington (228), suponiendo el 76,0% de todos los fallecimientos.

Conclusiones: Los datos de prevalencia, morbilidad y mortalidad de los pacientes del SIERMA son similares
en su mayoria a los publicados a nivel nacional e internacional. EI SIERMA esta permitiendo avanzar en el
conocimiento epidemiolégico de las EPF en la Comunidad de Madrid. La contribucidn de los profesionales
asistenciales mediante la notificacién de casos permite mejorar la exhaustividad del SIERMA.
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1. INTRODUCCION

Las enfermedades raras (ER) o enfermedades poco frecuentes (EPF) son un conjunto de enfermedades
muy diversas que se caracterizan por su baja prevalencia (menos de 5 casos por 10 mil habitantes, seguin
lo establecido por la Unién Europea)?, con elevada morbilidad y mortalidad prematuraZ.

Consideradas globalmente se estima que afectan a tres millones de espafioles y al 6-8% de la poblacién
europea’. Debido a su gran complejidad, baja frecuencia y dispersién de casos, presentan dificultades
diagndsticas y de seguimiento; por lo que requieren de una clara coordinacién para un abordaje integral
y multidisciplinar, y el avance en la investigacidn y el conocimiento sobre las mismas?*°.

En el marco de la estrategia europea y estatal de las ER, la Comunidad de Madrid cred el Sistema de
Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA), con Orden de creacion
571/2015, de 9 de junio, del Consejero de Sanidad®. El SIERMA es un registro poblacional que tiene como
finalidad estudiar y analizar, desde el punto de vista epidemioldgico, las ER en la Comunidad de Madrid y
ha aportado los datos para la elaboracion de este informe.

No existe una lista totalmente consensuada de ER a nivel internacional. Inicialmente el SIERMA utilizé el
listado de la Red Espafiola de Registros para la Investigacién de Enfermedades Raras (Grupo Spain-RDR),
ademas del listado de las ER priorizadas en la Consejeria de Sanidad de la Comunidad de Madrid.
Posteriormente los listados se actualizan periddicamente tomando como referencia el portal de
Orphanet’ y las actualizaciones de cédigos en las clasificaciones internacionales de enfermedades.

El Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR) se cre6 en 2015 (RD 1091/2015, de 24 de diciembre) y
se basa en que las Comunidades Auténomas comuniquen los datos que constan en sus respectivos
registros autondmicos®. Se realiza un envio anual de los casos prevalentes desde el 2010 hasta dos afios
antes del afio del envio, correspondientes a aquellas enfermedades que se han consensuado en el grupo
ReeR.

El objetivo de este informe es actualizar la informacién epidemiolégica sobre las enfermedades raras en
la Comunidad de Madrid.

2. METODOLOGIA

2.1. Fuentes de informacion

La fuente de informacion utilizada ha sido el SIERMA (Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de
la Comunidad de Madrid), con los datos mas actualizados a fecha de realizacidn del informe. En el SIERMA
se integran datos de ER procedentes de varias fuentes de informacidn sanitarias. Para las enfermedades
incluidas en este informe, las fuentes de informacién que han aportado casos han sido el Conjunto Minimo
Basico de Datos de altas hospitalarias de centros publicos y privados (RAE-CMBD), la historia clinica
electrénica de atencién primaria (HCEAP), el registro de mortalidad, el Registro Madrilefio de Enfermos
Renales (REMER), la notificacién de consumo de los medicamentos huérfanos (Subdireccién General de
Farmacia y Productos Sanitarios), los datos del programa de cribado neonatal de enfermedades
endocrinometabdlicas, el registro de pacientes del Instituto de Investigacidon de Enfermedades Raras (lIER)
del Instituto de Salud Carlos lll, la notificacién de los profesionales de casos de registros clinicos y la
notificacién a través del formulario de EPF en la Historia Clinica Electrénica (HCE) de hospitales que incluye
también un formulario especifico para el registro de esclerosis lateral amiotrofica (RELA) por Neurologia.
Se excluyen las enfermedades oncoldgicas raras, las infecciones agudas raras, las enfermedades
relacionadas con el embarazo o el puerperio y los envenenamientos raros.

Los datos demograficos de los casos se han complementado mediante la informacién de la base de datos
de Tarjeta Sanitaria Individualizada (CIBELES), el sistema de informacién de salud publica (SISPAL) y el
indice Nacional de Defunciones (INDEF).

Los datos de poblacién, para el calculo de las tasas, se han obtenido del padrén continuo y de los censos
anuales de poblacién.
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2.2. Notificacidn, captacidon automatica y validacién

En algunas notificaciones de ER al SIERMA (registros clinicos, IIER, cribado neonatal o formulario EPF en
HCE) el diagndstico de la enfermedad esta normalizado y/o codificado con ORPHA, por lo que no necesita
validacién adicional. Los casos procedentes de las demas fuentes de informacidn son captados a partir de
una seleccidn de cédigos CIE-10-ES y CIE-10 (cuando se utiliza el RAE-CMBD vy el registro de mortalidad,
respectivamente), a través de textos descriptores de los episodios de atencion (para la captacidn de casos
de la HCEAP), o de una seleccidon de cdédigos especificos de enfermedad renal (con el REMER) o de
farmacos (consumo de medicamentos huérfanos). Para considerar estos casos como validados se realiza
una revision de historia clinica y se asignan los cédigos ORPHA y SNOMED-CT correspondientes. Este
procedimiento de validacién se hace prioritariamente para las enfermedades que por consenso entre las
Comunidades Autdonomas (CCAA) son enviadas anualmente al Registro Estatal (ReeR). La lista completa y
actualizada de las ER que se envian al ReeR aparece en su pagina web®.

2.3. Poblacion y periodo

Se han considerado a todos los pacientes con alguna ER incluidos en el SIERMA residentes en la
Comunidad de Madrid. Para aquellas personas con mas de un diagndstico de ER, se contabilizan tantos
casos como ER distintas (pertenecientes a distintos capitulos de CIE-10-ES) se hayan identificado.

La poblacion se clasifica por sexo y en cinco grupos de edad (0, 1-14, 15-39, 40-64 y 65 y mas anos). La
edad se calcula a fecha de estimacion de la prevalencia o a fecha de defuncion.

Se han considerado diferentes periodos, dependiendo de la disponibilidad de los datos. Y asi, para los
indicadores de morbilidad y prevalencia generales, se han considerado los casos vivos a 1 de enero de
2024; y para los indicadores generales de mortalidad se han considerado los fallecidos en el ano 2023.

El formulario especifico en historia clinica de hospitales (REPF) comenzd a estar accesible para los
profesionales sanitarios de los hospitales publicos de la Comunidad de Madrid a inicios de 2020 y el
registro RELA se inici6 en mayo de 2023. Estas fuentes de informacién permiten tener datos mas
actualizados, por lo que para ambas se presentan los datos registrados a 1 de enero de 2025.

En el envio del afio 2025 al ReeR se han incluido casos de 33 enfermedades (a partir de ahora denominadas
‘enfermedades ReeR’) correspondientes al periodo de 1 de enero de 2010 al 1 de enero del 2023. Para
este informe se han considerado los casos residentes en la Comunidad de Madrid, vivos a final de periodo
para los indicadores de morbilidad y prevalencias, y fallecidos durante ese periodo para los datos de
mortalidad. También para las otras 2 enfermedades con datos especificos de prevalencia (enfermedad de
almacenamiento de glucégeno por deficiencia de maltasa acida -enfermedad de Pompe- y psoriasis
pustulosa generalizada) se ha considerado el mismo periodo.

2.4. Indicadores

Para el andlisis de la morbilidad general en SIERMA y de los casos notificados mediante el formulario
especifico (REPF) se han agrupado los diagndsticos de acuerdo con los capitulos de la CIE-10-ES, y para el
formulario REPF se ha considerado también la diversidad de cédigos ORPHA. Para la mortalidad general,
las causas bdsicas de muerte se agruparon segun los capitulos de la CIE-10.

Las tasas de prevalencia general y de enfermedades especificas, por sexo y grupo de edad, se han
calculado por 10 mil habitantes con el padrén continuo/censo anual de poblacién a 1 de enero del afio
correspondiente, con intervalos de confianza al 95% calculados con el método de Wilson para
proporciones.

Las tasas de mortalidad en 2023 se han calculado por 100 mil habitantes con la poblacién del censo anual
estimada a mitad de afio, por sexo y grupo de edad.
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En los analisis por edad, ademas de los grupos, se han considerado diversos estadisticos (media, mediana
y percentiles 25 y 75) usando el software IBM SPSS Statistics (version 30).

3. RESULTADOS

3.1. Resultados generales

Con los datos provisionales, actualizados a 1 de enero de 2024, constan en SIERMA 547.409 personas
afectadas por alguna ER que son o han sido residentes en la Comunidad de Madrid. De ellas, 381.603
continuaban a esa fecha en seguimiento en nuestra Comunidad. Dado que una persona puede tener mas
de una ER, esto se corresponde con 426.753 casos, lo que representa una prevalencia estimada de ER en
la Comunidad de Madrid de 608,8 por 10 mil habitantes (565,2 en hombres y 648,9 en mujeres).

En el analisis por sexo y edad (tabla 1) se observan prevalencias mas altas a partir de los 65 afos, con tasas
bastante similares en hombres (1.152,3 por 10 mil habitantes) y mujeres (1.138,1 por 10 mil). En la
poblacién infantil son mas prevalentes en varones, mientras que en la edad adulta (15-39 y 40-64 afios)
son mas prevalentes en mujeres.

Tabla 1. Enfermedades raras. Prevalencia segiin sexo y grupos de edad. Nimero de casos y tasas por 10 mil
habitantes a 1 enero de 2024. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la
Comunidad de Madrid (SIERMA).

S EehaEd] Hombres Mujeres Total

N Tasa N Tasa N Tasa
0 1.116 428,6 841 343,6 1.957 387,4
1-14 29.058 625,7 22.262 505,2 51.320 567,0
15-39 35.969 341,2 42.548 399,5 78.517 370,5
40-64 60.971 480,7 84.694 622,3 145.665 554,0
65y mas 62.578 1.152,3 86.716 1.138,1 149.294 1.144,0
Total 189.692 565,2 237.061 648,9 426.753 608,8

Con respecto a la morbilidad agrupada por capitulos de la CIE-10-ES (tabla 2 y figura 1), destacan el grupo
de anomalias congénitas en ambos sexos (27,0%, 30,0% en hombres y 24,6% en mujeres), seguido por el
grupo de patologia endocrinometabdlica (18,2%, 17,3% en hombres y 19,0% en mujeres) y el grupo de
patologia hematoldgica y de la inmunidad (15,8%, 16,7% en hombres y 15,1% en mujeres). Existe una
proporcién cercana al doble en mujeres que en hombres en el grupo de enfermedades osteomusculares
y del tejido conjuntivo (7,7% en hombres y 13,1% en mujeres).
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Tabla 2. Enfermedades raras. Morbilidad seguin sexo y capitulo de la CIE-10-ES a 1 de enero de 2024. Comunidad

de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Capitulos CIE-10-ES Hc’)\ln;;r)es MI: j(;:; s Lo(i‘:;;

IIl. Sangre, Inmunidad 31.701 (16,7) 35.757 (15,1) 67.458 (15,8)
IV. Endocrinometabdlicas 32.779 (17,3) 45.060 (19,0) 77.839 (18,2)
V. Mentales 13 (0,0) 89 (0,0) 102 (0,0)
I\gs \s/('e'n‘;i\égt Sist. Nervioso y rganos de 18.656 (9,8) 23.671(10,0) 42.327(9,9)
IX. Cardiovasculares 7.451 (3,9) 8.312(3,5) 15.763 (3,7)
X. Respiratorias 6.885 (3,6) 5.420(2,3) 12.305 (2,9)
XI. Digestivas 7.381(3,9) 12.395 (5,2) 19.776 (4,6)
XIl. Piel 5.885 (3,1) 10.902 (4,6) 16.787 (3,9)
Xlll. Osteomusculares y del tejido 14.592 (7,7) 31.132 (13,1) 45.724 (10,7)
conjuntivo

XIV. Genitourinarias 7.190 (3,8) 5.933(2,5) 13.123 (3,1)
XVI. Perinatales 160 (0,1) 100 (0,0) 260 (0,1)
XVII. Anomalias Congénitas 56.947 (30,0) 58.252 (24,6) 115.199 (27,0)
XIX. Otras Externas 52(0,0) 38 (0,0) 90 (0,0)
Total 189.692 (100) 237.061 (100) 426.753 (100)

Figura 1. Enfermedades raras. Distribucion porcentual de la morbilidad segtin sexo y capitulo de la CIE-10-ES a 1
de enero de 2024. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de
Madrid (SIERMA).
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En la tabla Al del anexo se detalla la proporcidn de casos por sexo y edad segun los capitulos de la CIE-
10-ES, destacando en varias de ellas la progresion segun se avanza en edad, destacando el capitulo de las
enfermedades endocrinometabdlicas, con un 6,3% en menores de un afio al 23,0% de los casos en el
grupo 65 afios y mas, y de forma similar pero en menor proporcién en las enfermedades del sistema
nervioso y érganos de los sentidos, que va de una proporcidn de 1,3% en menores de un afio a 12,3% en
el grupo de 65 y mas afios. La situacidn inversa se ve en la proporcidon de casos de las anomalias
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congénitas, que va del 85,4% de los casos en menores de un afio, a un 12,5% de los casos en el grupo de
65 afos y mas. Un caso aparte es el capitulo de enfermedades de la sangre e inmunidad, con una
proporcién de 4,8% en menores de 1 afio, alcanza un 18,1% en el grupo de 15-39 afios y disminuye a
14,4% en el grupo de 65 y mas anos.

En el afio 2023 se produjeron 14.448 fallecimientos entre los casos registrados en el SIERMA y residentes
en la Comunidad de Madrid en ese afo. La tasa de mortalidad por sexo es mayor en hombres que en
mujeres (tabla 3) en todos los grupos de edad excepto en el grupo de 1-14 afios.

Tabla 3. Enfermedades raras. Mortalidad en 2023 (todas las causas de muerte) seguin sexo y grupos de edad.
Numero de fallecidos, tasas por 100 mil. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras
de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Grupo de Hombres Mujeres Total
edad N Tasa N Tasa N Tasa
0 16 61,5 13 52,9 29 57,3
1-14 34 7,3 37 8,3 71 7,8
15-39 87 8,4 74 7,1 161 7,7
40-64 1.174 93,3 784 58,0 1.958 75,0
65y mas 5.997 1.122,5 6.232 830,5 | 12.229 951,9
Total 7.308 220,0 7.140 197,4 | 14.448 208,2

De los fallecimientos en 2023, en el 96,5% (13.948) consta la causa basica de defuncidn. Agrupadas las
causas por capitulos de la CIE-10 (tabla 4 y figura 2), se observa que las mas frecuentes son las oncolégicas
(28,6%, 32,5% en hombres y 24,7% en mujeres), siendo el cancer de pulmadn, de pancreas y de colon las
mas frecuentes en este grupo. Le siguen las cardiovasculares (20,9%, 18,7% en hombres y 23,2% en
mujeres), siendo la insuficiencia cardiaca, el infarto agudo de miocardio y la isquemia cardiaca cronica las
mas frecuentes. El tercer grupo mas frecuente son las respiratorias (16,9%, 18,3% en hombres y 15,4% en
mujeres), con la infeccidn respiratoria no clasificada en otra parte, las neumonias no especificadas y otras
enfermedades pulmonares intersticiales con fibrosis como mas frecuentes. A diferencia en aios
anteriores, las muertes asociadas a covid-19 se incluyen en este afio dentro del capitulo | correspondiente
a patologia infecciosa.

En la tabla A2 del anexo se detalla la proporciéon de fallecimientos por capitulos de la CIE-10 sobre el total
de cada grupo de edad y sexo con causa basica de defuncidn, y se observa un patrdn similar al de la
poblacién general, destacando en la edad infantil y juvenil las anomalias congénitas y la patologia
oncoldgica, y en las edades adultas la patologia oncoldgica y cardiovascular. En el grupo de 15-39 afios el
segundo capitulo mas frecuente (después de las oncoldgicas) son las causas externas con las asfixias o
atragantamientos en primer lugar, seguido de las caidas y los accidentes.
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Tabla 4. Enfermedades raras. Mortalidad en 2023 (todas las causas de muerte) segun sexo y capitulo de la CIE-10.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Capitulo CIE-10 B

I. Infecciosas 315 (4,5) 246 (3,6) 561 (4,0)
Il. Oncoldgicas 2.287 (32,5) 1.708 (24,7) 3.995 (28,6)
1. Sangre, Inmunidad 45 (0,6) 57 (0,8) 102 (0,7)
IV. Endocrinometabdlicas 153 (2,2) 187 (2,7) 340 (2,4)
V. Mentales 192 (2,7) 342 (4,9) 534 (3,8)
VI, VII, VIII. Sist, Nervioso y érganos de los 393 (5,6) 478 (6,9) 871 (6,2)

sentidos

IX. Cardiovasculares

1.312 (18,7)

1.604 (23,2)

2.916 (20,9)

X. Respiratorias

1.289 (18,3)

1.068 (15,4)

2.357 (16,9)

XI. Digestivas 430 (6,1) 457 (6,6) 887 (6,4)
XIl. Piel 28(0,4) 58 (0,8) 86 (0,6)
XIlI. Osteomusculares y del tejido conjuntivo 61 (0,9) 123 (1,8) 184 (1,3)
XIV. Genitourinarias 247 (3,5) 335 (4,8) 582 (4,2)
XVI. Perinatales 2(0,0) 2(0,0) 4(0,0)
XVII. Anomalias Congénitas 47 (0,7) 37 (0,5) 84 (0,6)
XVIII. Signos y sintomas 51(0,7) 45 (0,7) 96 (0,7)
XX. Externas 181 (2,6) 168 (2,4) 349 (2,5)
Total 7.033 (100) 6.915 (100) 13.948 (100)

De los 13.948 fallecidos en el afio 2023 con causa basica de muerte registrada en el SIERMA, 826 tienen
como causa bdsica de muerte una ER.

Figura 2. Enfermedades raras. Mortalidad en 2023 (todas las causas de muerte) segiin sexo y capitulo de la CIE-
10. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.2. Casos registrados en formulario especifico en historia clinica de hospitales (REPF)

El REPF comenzé a estar accesible para los profesionales sanitarios de los hospitales publicos de la
Comunidad de Madrid a inicios de 2020. Hasta el 1 de enero de 2025 se han registrado 1.792 casos (tabla
5), sin incluir los casos que se han registrado en el registro de esclerosis lateral amiotrdfica (RELA) que se
presentan a continuacién en un subapartado especifico.

Las notificaciones se han realizado desde 12 hospitales distintos. Han registrado 59 facultativos,
pertenecientes a 29 servicios diferentes.

Tabla 5. Formulario de registro de enfermedades poco frecuentes en historia clinica de hospitales (REPF):
evolucion anual del nimero de notificaciones.

Afio 2020 2021 2022 2023 2024 Total
Numero de notificaciones (%) | 91 (5,1) | 459 (25,6) | 574 (32,0) | 371(20,7) | 297(16,6) | 1.792(100)

Del total de casos registrados, el 99,3% eran residentes en la Comunidad de Madrid en el momento del
registro.

Los casos notificados a través del REPF se clasifican en cuatro categorias segun el tipo de diagndstico en
el momento del registro inicial o de actualizacién de los datos: confirmado, pendiente de resultados,
portador y descartado. A 1 de enero de 2025 constan 1.742 casos (97,2%) como confirmados, 40 (2,2%)
en la categoria pendiente de resultados, 9 (0,5%) como portadores y 1 (0,1%) como descartado (tabla 6).

Tabla 6. Formulario de registro de enfermedades poco frecuentes en historia clinica de hospitales (REPF):
clasificacion de los casos segun el tipo de diagnodstico registrado a 1 de enero de 2025.

Tipo de diagnéstico N (%)
Confirmado 1.742 (97,2)
Pendiente de resultados 40 (2,2)
Portador 9(0,5)
Descartado 1(0,1)
Total 1.792 (100)

Si consideramos la fecha de diagndstico de los casos confirmados (tabla 7), se observa que en los afios
mas recientes (entre el 2020 y el 2024) se han diagnosticado 619 casos (35,5%).

Tabla 7. Formulario de registro de enfermedades poco frecuentes en historia clinica de hospitales (REPF): nimero
(N) de casos confirmados y porcentaje (%) por afio de diagndstico.

Afio de 1956- 2000- 2010- 2020 2021 2022 2023 2024 Total

diagndstico 1999 2009 2019

N (%) 111 177 835 127 150 120 125 97 1.742
(6,4) (10,2) (47,9) (7,3) (8,6) (6,9) (7,2) (5,6) (100)

Del total de casos notificados mediante el REPF con diagndstico confirmado, el nimero de hombres (924,
con un 53,0%) es superior al de mujeres (818, 47,0%) (tabla 8). Los casos con diagnéstico confirmado se
agrupan en 12 capitulos de la CIE-10-ES (tabla 8 y figura 6). Los capitulos de las enfermedades del sistema
nervioso y érganos de los sentidos son los que reunen el mayor porcentaje de casos (52,6%), seguidos por
el capitulo de enfermedades endocrinometabdlicas (25,2%) y el de anomalias congénitas (16,9%). El resto
de los casos se reparten entre los 7 capitulos restantes de la CIE-10-ES (5,5%).
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Al considerar la distribucion por capitulos de la CIE-10-ES segln sexo (tabla 8 y figura 3), solo se observan
diferencias importantes entre sexos en el capitulo de las enfermedades cardiovasculares, con un mayor
numero de mujeres (24 casos) que de hombres (7) con una razén mujer-hombre de 1:0,3. Entre las 24
mujeres, 14 tienen diagndstico de hipertensidon arterial pulmonar idiopatica.

Tabla 8. Formulario de registro de enfermedades poco frecuentes en historia clinica de hospitales (REPF): nimero
y porcentaje de los casos confirmados agrupados segtin sexo y capitulo de la CIE-10-ES, a 1 de enero de 2025.

Capitulos CIE-10-ES H(:Vrr;;r)es Ml: j(q;:;es L‘J(:;
VI, VIl y VIIL. Sist. Nervioso y érganos de los sentidos 493 (28,3) 423 (24,3) 916 (52,6)
IV. Endocrinometabdlicas 231 (13,3) 208 (11,9) 439 (25,2)
XVII. Anomalias Congénitas 163 (9,4) 132 (7,6) 295 (16,9)
IX. Cardiovasculares 7(0,4) 24 (1,4) 31(1,8)
V. Mentales 11(0,6) 11(0,6) 22 (1,3)
XI. Digestivas 8(0,5) 9(0,5) 17 (1,0)
XllI. Osteomusculares y del tejido conjuntivo 5(0,3) 7(0,4) 12 (0,7)
IIl. Sangre, Inmunidad 4(0,2) 4(0,2) 8(0,5)
X. Respiratorias 1(0,1) 0(0,0) 1(0,1)
XIV. Genitourinarias 1(0,1) 0(0,0) 1(0,1)
Total 924 (53,0) 818 (47,0) 1.742 (100)

Figura 3. Formulario de registro de enfermedades poco frecuentes en historia clinica de hospitales (REPF):
porcentaje de los casos confirmados agrupados seguin sexo y capitulo de la CIE-10-ES, a 1 de enero de 2025.
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En los casos notificados en el REPF con diagndstico confirmado la mediana de edad al diagnéstico es de
25 afios, siendo la de las mujeres (28 afios) mayor que la de los hombres (22 afios) (tabla 9).

Al considerar la distribucidn segun capitulos de la CIE-10-ES, se observa la mediana de edad al diagndstico
mas alta en los capitulos de las enfermedades del sistema nervioso y érganos de los sentidos (44 afos) y
la mas baja en los capitulos de las endocrinometabdlicas y en el de anomalias congénitas (3 afos).
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Tabla 9. Formulario de registro de enfermedades poco frecuentes en historia clinica de hospitales (REPF):
estadisticos de edad (en afos) al diagndstico de los casos confirmados segiin sexo y capitulo de la CIE-10-ES, a 1
de enero de 2025.

Edad (en afios) al diagnédstico

Capitulos CIE-10-ES Hombres Mujeres Total
Percentil Percentil Percentil

M il 25-75 M Ll 25-75 M e 25-75
VI VIYVIL SIst-Nervioso | 55 1 a6 | 22.61 | 421 | 42 | 2758 | 422 | 44 | 2460
y 6rganos de los sentidos
IV. Endocrinometabdlicas 15,5 3 0-26 17,7 4 0-35 16,5 3 0-31
XVII. Anomalias 6,7 3 18 74 | 2 0-10 7,0 3 0-9
Congeénitas
Otros capitulos (X, XI, V, | 57 ) | 57 6-45 30,8 | 31 8-50 29,4 | 30 7-48

X, 11, Xy XIV) *
Total 28,7 22 3-53 29,5 28 3-51 29,1 25 3-52

M: media, Md: mediana.
* Los capitulos con pocos casos (n<200) se han agrupado en el epigrafe ‘Otros Capitulos’ y contiene: IX. Cardiovasculares, XI. Digestivas, V.
Mentales, XlIl. Osteomusculares y del tejido conjuntivo, Ill. Sangre, Inmunidad, X. Respiratorias y XIV. Genitourinarias.

Los casos notificados en el REPF con diagndstico confirmado corresponden a 421 enfermedades (cédigos
ORPHA distintos). El nimero de casos por codigo ORPHA oscila entre 1 y 147. Al agrupar los codigos
ORPHA por capitulos de la CIE-10-ES, se observa que el capitulo con mayor nimero de cédigos diferentes
registrados (175) es el correspondiente al sistema nervioso y érganos de los sentidos (tabla 10). Los
codigos ORPHA con mayor nimero de casos en los capitulos de las enfermedades del sistema nervioso y
organos de los sentidos son: el ORPHA 589 (miastenia grave, 147 casos), ORPHA 273 (distrofia miotdnica
de Steinert, 130) y ORPHA 269 (distrofia facioescapulohumeral, 73 casos).

En el capitulo de enfermedades endocrinometabdlicas destacan por su mayor nimero de casos: el ORPHA
79254 (fenilcetonuria clasica, 34 casos), el ORPHA 42 (deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena
media, 30 casos) y el ORPHA 550 (encefalomiopatia mitocondrial, acidosis lactica y episodios similares al
ictus, MELAS, 29 casos). En el capitulo de anomalias congénitas destacan en frecuencia: el ORPHA 636
(neurofibromatosis tipo 1, 79 casos), el ORPHA 805 (complejo esclerosis tuberosa, 44 casos) y el ORPHA
870 (sindrome de Down, 17 casos).

Tabla 10. Formulario de registro de enfermedades poco frecuentes en historia clinica de hospitales (REPF): analisis
de cédigos ORPHA recogidos por capitulos de la CIE-10-ES, a 1 de enero de 2025.

Numero de casos por cédigo
Capitulos CIE-10-ES c“;?:t?n?z:HA ORPHA
Rango Md Percentil 25 - 75

VI, VIl y VIIL. Sist. Nervioso y drganos de los sentidos 175 1-147 1 1-3

IV. Endocrinometabdlicas 105 1-30 1 1-5
XVII. Anomalias Congénitas 104 1-79 1 1-2

IX. Cardiovasculares 10 1-17 1 1-3

V. Mentales 10 1-1 2 2-2
XIlI. Osteomusculares y del tejido conjuntivo 7 1-3 2 1-2

IIl. Sangre, Inmunidad 5 1-4 1 1-1

XI. Digestivas 3 1-15 1 1-8
XIV. Genitourinarias 1 1

X. Respiratorias 1 1

Total 421 1-147 1 1-3

Md: mediana.
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3.2.1. Casos registrados en el registro de esclerosis lateral amiotroéfica (RELA)

El registro de esclerosis lateral amiotréfica (RELA) de la Comunidad de Madrid se establecié en mayo de
2023 y permite que los/las neurdlogos/as de las Unidades ELA registren los casos atendidos por esta
patologia y otras enfermedades neurolégicas seleccionadas. Antes de su puesta en marcha se
incorporaron los datos recopilados en un registro clinico previo, que sumados a los 113 casos registrados
en 2024 alcanzaron un total de 1.119 casos registrados en RELA (tabla 11).

Tabla 11. Registro de esclerosis lateral amiotréfica (RELA) de la Comunidad de Madrid: nimero de casos totales y
registrados en 2024 seguin centro hospitalario y enfermedad.

Centro hospitalario Enfermedad Afo 2024 acucr:::)as dos
H. U. Clinico San Carlos Esclerosis lateral amiotrdfica (ELA) 3 138
Demencia frontotemporal con ELA 0 1
Paralisis bulbar progresiva 0 3
Atrofia muscular espinal progresiva 0 3
H. U. Doce de Octubre Esclerosis lateral amiotréfica (ELA) 48 255
Demencia frontotemporal con ELA 1 3
Paralisis bulbar progresiva 8 13
Esclerosis lateral primaria 3 7
Atrofia muscular espinal progresiva 5 10
H.G.U. Gregorio Marafidn Esclerosis lateral amiotréfica (ELA) 13 285
Demencia frontotemporal con ELA 0
Paralisis bulbar progresiva 1 4
Esclerosis lateral primaria 2
Atrofia muscular espinal progresiva 2 6
H. U. La Paz - H. Carlos llI Esclerosis lateral amiotrofica (ELA) 23 382
Paralisis bulbar progresiva 3 5
Atrofia muscular espinal progresiva 1 1
Total 113 1.119

Los casos de esclerosis lateral amiotrofica (ELA) registrados en 2024 fueron 88 (1 de ellos con demencia
frontotemporal) de los cuales mas de un tercio (72,7%) habian sido diagnosticados en ese mismo afio
(tabla 12).
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Tabla 12. Registro de esclerosis lateral amiotrofica (RELA): nimero de casos registrados a 1 de enero de 2025
segun afio de diagndstico, enfermedad y centro hospitalario.

Ao de diagndstico

Enfermedad Centro hospitalario :.:(;,Ziz Sl | aem | sere | smen | T
Esclerosis lateral amiotréfica H. U. Clinico San Carlos 121 2 1 10 4 138
H. U. Doce de Octubre 162 4 18 39 32 255
H.G.U. Gregorio Maraiidn 241 3 13 20 8 285
H. U. La Paz - H. Carlos llI 335 2 3 22 20 382
Total 859 11 35 91 64| 1.060
Demencia frontotemporal con | H. U. Clinico San Carlos 0 0 0 1 0 1
ELA H. U. Doce de Octubre 1 0 0 2 0 3
H.G.U. Gregorio Marafidn 0 0 0 1 0 1
Total 1 0 0 4 0 5
Paralisis bulbar progresiva H. U. Clinico San Carlos 0 0 0 3 0 3
H. U. Doce de Octubre 3 1 1 3 5 13
H.G.U. Gregorio Marafién 1 1 0 1 1 4

H. U. La Paz - H. Carlos IlI 0 0 1 2 2
Total 4 2 2 9 8 25
Esclerosis lateral primaria H. U. Doce de Octubre 2 1 0 4 0 7
H.G.U. Gregorio Marafién 0 0 0 0 2 2
Total 2 1 0 4 2 9

Atrofia muscular espinal H. U. Clinico San Carlos 3 0 0 0 0
progresiva H. U. Doce de Octubre 4 1 2 2 1| 10

H.G.U. Gregorio Marafién 2 0 0 2 2

H. U. La Paz - H. Carlos IlI 0 0 0 0 1
Total 9 1 2 4 4 20

3.3. Resultados especificos por enfermedades ReeR

De los 15.600 casos de enfermedades ReeR detectados desde el 1 de enero de 2010 hasta el 1 de enero
de 2023, 11.173 estan vivos y registrados como residentes en la Comunidad de Madrid a final de periodo
(tabla 13). La cirrosis biliar primaria (15,5% de los casos), la retinosis pigmentaria (9,5%), la distrofia
miotdnica de Steinert (8,3%), la hemofilia A (6,4%), |a tetralogia de Fallot (6,0%) y la fibrosis quistica (5,4%)
representan el 51,0% de todos los casos. Las principales diferencias por sexo se encuentran en la hemofilia
A (razén hombres: mujeres, H:M: 24,7:1), la cirrosis biliar primaria (razén H:M: 0,1:1), el sindrome de X
fragil (razén H:M: 4,4:1), la distrofia muscular de Duchenne y Becker (razén H:M: 2,3:1), la enfermedad de
Gaucher (razén H:M: 2,1:1) y el sindrome de Goodpasture (razén H:M: 0,6:1).
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Tabla 13. Enfermedades ReeR. Casos vivos a 1 de enero de 2023. Nimero y porcentaje seglin sexo y razon
Hombres: Mujeres (H:M). Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la
Comunidad de Madrid (SIERMA).

Enfermedad Hombres Mujeres Total Razén
N (%) N (%) N H:M
Acidemia glutarica tipo 1 14 (63,6) 8(36,4) 22 1,8:1
Artrogriposis multiple congénita 69 (49,6) 70 (50,4) 139 1,0:1
Artrogriposis multiple congénita distal 25 (62,5) 15 (37,5) 40 1,7:1
Ataxia de Friedreich 78 (54,9) 64 (45,1) 142 1,2:1
Atrofia muscular espinal proximal 48 (50,5) 47 (49,5) 95 1,0:1
Cirrosis biliar primaria 148 (8,6) 1.581 (91,4) 1.729 0,1:1
Complejo esclerosis tuberosa 204 (50,9) 197 (49,1) 401 1,0:1
Displasia renal 327 (58,0) 237 (42,0) 564 1,4:1
Distrofia miotdnica de Steinert 452 (48,7) 477 (51,3) 929 0,9:1
Distrofia muscular de Duchenne y Becker 115(70,1) 49 (29,9) 164 2,3:1
Enfermedad de Fabry 37 (46,8) 42 (53,2) 79 0,9:1
Enfermedad de Gaucher 25 (67,6) 12 (32,4) 37 2,1:1
Enfermedad de Huntington 110(39,6) 168 (60,4) 278 0,7:1
Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce 4 (50,0) 4 (50,0) 8 1,0:1
Enfermedad de Niemann-Pick 12 (66,7) 6(33,3) 18 2,0:1
Enfermedad de Rendu-Osler 132 (42,9) 176 (57,1) 308 0,8:1
Enfermedad de Wilson 152 (59,1) 105 (40,9) 257 1,4:1
Esclerosis lateral amiotrofica 228 (55,2) 185 (44,8) 413 1,2:1
Fenilcetonuria 145 (46,3) 168 (53,7) 313 0,9:1
Fibrosis quistica 297 (49,7) 301 (50,3) 598 1,0:1
Hemofilia A 691 (96,1) 28(3,9) 719 24,7:1
Hipotiroidismo congénito 248 (43,8) 318 (56,2) 566 0,8:1
Homocistinuria clasica (HCY) 10 (58,8) 7 (41,2) 17 1,4:1
Osteogénesis imperfecta 149 (44,1) 189 (55,9) 338 0,8:1
Retinosis pigmentaria 476 (44,9) 584 (55,1) 1.060 0,8:1
Sindrome de Angelman 34 (41,0) 49 (59,0) 83 0,7:1
Sindrome de Beckwith-Wiedemann 42 (50,6) 41 (49,4) 83 1,0:1
Sindrome de Goodpasture 49 (38,9) 77 (61,1) 126 0,6:1
Sindrome de Marfan 263 (52,4) 239 (47,6) 502 1,1:1
Sindrome de Prader-Willi 73 (49,7) 74 (50,3) 147 1,0:1
Sindrome de Williams 85 (57,4) 63 (42,6) 148 1,3:1
Sindrome de X fragil 150 (81,5) 34 (18,5) 184 4,4:1
Tetralogia de Fallot 361 (54,2) 305 (45,8) 666 1,2:1
Total 5.253 (47,0) | 5.920(53,0) | 11.173 0,9:1

En los 11.173 casos residentes en la Comunidad de Madrid con una enfermedad ReeR a 1 de enero de
2023, la media de edad fue de 42 afios (37 en hombres y 47 en mujeres), con una mediana de 44 afios (37
en hombres y 50 en mujeres) y un rango de percentil 25 a 75 de 20 a 61 afios (17-54 en hombres y 28-65
en mujeres) (tabla 14). La enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce y la acidemia glutérica
presentaron la menor mediana de edad, con 10 afios en ambas. La cirrosis biliar primaria junto con la
esclerosis lateral amiotrdfica presentaron la mayor mediana de edad, ambas con 66 afios. En general la
mediana de edad fue algo inferior para hombres respecto a mujeres, salvo en ataxia de Friedreich, cirrosis
biliar primaria, enfermedad de Gaucher, enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce, enfermedad
de Rendu-Osler, sindrome de Goodpasture, sindrome de Williams, tetralogia de Fallot y sindrome X fragil.
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Tabla 14. Enfermedades ReeR. Estadisticos de edad (en aios) de casos vivos a 1 de enero de 2023, seguin sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Hombres Mujeres Total

Enfermedad Percentil Percentil Percentil
Media Mmd 25-75 Media Mmd 25-75 Media Mmd 2575
Acidemia glutarica tipo 11,8 9,0 4,0-16,0 16,0 15,0 8,5-24,5 13,3 10,0 5,0-17,0
1

Artrogriposis multiple 28,8 28,0 15,0-40,0 31,4 29,5 18,0-44,0 30,1 28,0 16,0-42,0
congénita

Artrogriposis multiple 24,3 16,0 7,0-37,0 30,7 19,0 13,0-46,0 26,7 18,5 8,5-44,5
congénita distal

Ataxia de Friedreich 47,3 47,0 37,0-59,0 444 46,0 33,5-54,0 46,0 46,0 34,0-57,0
Atrofia muscular 30,0 23,5 11,0-52,0 32,7 32,0 9,0-52,0 31,3 28,0 11,0-52,0
espinal proximal

Cirrosis biliar primaria 69,3 71,0 59,5-79,0 66,1 66,0 57,0-76,0 66,4 66,0 57,0-76,0
Complejo esclerosis 33,6 34,5 17,0-49,5 40,2 42,0 24,0-53,0 36,8 38,0 19,0-52,0
tuberosa

Displasia renal 15,1 12,0 8,0-18,0 16,7 13,0 8,0-19,0 15,7 13,0 8,0-18,0

Distrofia miotdnica de 45,0 46,0 33,5-55,5 47,7 48,0 39,0-58,0 46,4 47,0 37,0-57,0
Steinert

Distrofia muscular de 23,4 18,0 9,0-28,0 41,4 42,0 28,0-53,0 28,8 22,0 13,0-44,0
Duchenne y Becker

Enfermedad de Fabry 44,5 46,0 38,0-54,0 49,5 52,0 36,0-62,0 47,2 48,0 36,0-61,0
Enfermedad de 41,5 45,0 32,0-50,0 43,7 44,5 32,0-60,0 42,2 45,0 32,0-55,0
Gaucher

Enfermedad de 58,0 57,5 49,0-68,0 58,2 59,0 47,0-68,0 58,1 58,0 48,0-68,0
Huntington

Enfermedad de la orina 12,8 12,0 4,5-21,0 13,5 9,5 4,5-22,5 13,1 9,5 4,5-21,0
con olor a jarabe de
arce

Enfermedad de 33,0 37,5 1,5-54,5 43,2 47,5 11,0-72,0 36,4 40,0 8,0-58,0
Niemann-Pick
Enfermedad de Rendu- 50,6 53,5 38,5-64,0 52,3 53,0 43,5-65,0 51,5 53,0 40,0-64,5
Osler
Enfermedad de Wilson 39,1 39,0 25,0-51,5 40,0 41,0 29,0-51,0 39,5 39,0 27,0-51,0

Esclerosis lateral 63,8 65,0 56,5-73,0 66,0 68,0 57,0-75,0 64,8 66,0 57,0-74,0
amiotrofica

Fenilcetonuria 17,2 15,0 8,0-24,0 21,1 17,0 10,0-30,5 19,3 16,0 9,0-28,0
Fibrosis quistica 26,4 25,0 12,0-39,0 26,5 26,0 12,0-38,0 26,4 25,0 12,0-38,0
Hemofilia A 38,1 37,0 21,0-53,0 47,2 47,0 38,0-58,0 38,4 38,0 21,0-53,0
Hipotiroidismo 16,0 10,0 4,0-21,0 23,0 15,0 5,0-38,0 20,0 12,0 5,0-31,0
congénito

Homocistinuria cldsica 27,0 29,0 18,0-35,0 30,9 33,0 11,0-46,0 28,6 31,0 17,0-37,0
(HCY)

Osteogénesis 33,7 32,0 19,0-49,0 39,5 43,0 19,0-55,0 36,9 38,0 19,0-52,0
imperfecta

Retinosis pigmentaria 553 | 56,0 | 450-680 | 59,7 | 60,0 | 49,0-720 | 57,7 | 580 | 47,0-70,0

Sindrome de Angelman | 186 | 13,5 | 100260 | 21,2 | 200 | 100320 | 201 | 180 | 10,0-28,0

Sindrome de Beckwith- 12,0 11,5 6,0-19,0 15,3 14,0 8,0-19,0 13,7 13,0 6,0-19,0
Wiedemann

Sindrome de 61,6 63,0 53,0-72,0 59,8 62,0 41,0-74,0 60,5 63,0 48,0-74,0
Goodpasture

Sindrome de Marfan 37,1 37,0 24,0-49,0 39,4 42,0 25,0-52,0 38,2 39,0 24,0-51,0
Sindrome de Prader- 21,0 19,0 7,0-28,0 22,5 19,0 9,0-35,0 21,8 19,0 8,0-34,0
Willi

Sindrome de Williams 22,7 20,0 10,0-37,0 20,4 17,0 10,0-31,0 21,7 18,0 10,0-33,0
Sindrome de X fragil 28,9 250 | 16,0-380 | 26,8 | 245 | 18,0-32,0 | 285 25,0 | 16,5-37,0
Tetralogia de Fallot 28,8 28,0 14,0-44,0 28,8 27,0 12,0-45,0 28,8 28,0 13,0-44,0
Total 37,0 37,0 17,0-54,0 47,0 50,0 28,0-65,0 42,0 44,0 20,0-61,0

* Md: mediana.
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Las tasas de prevalencia por 10 mil habitantes a 1 de enero de 2023 (tabla 15) muestran a la cirrosis biliar
primaria con la mayor prevalencia entre las 33 enfermedades ReeR, con 2,52 casos por 10 mil (0,45 en
hombres y 4,41 en mujeres) seguida por la retinosis pigmentaria con 1,54 casos por 10 mil (1,45 en
hombresy 1,63 en mujeres) y la distrofia miotdnica de Steinert con 1,35 casos por 10 mil (1,37 en hombres
y 1,33 en mujeres).

Por grupo de edad (tablas A3 y A4 del anexo), en la edad infantil destaca el hipotiroidismo congénito con
tasas para los grupos de 0 afios y 1-14 afios de 5,52 y 3,13 casos por 10 mil habitantes, la displasia renal
con unas prevalencias de 1,78 y 3,67 casos por 10 mil habitantes respectivamente y la fibrosis quistica con
1,38y 1,89 casos por 10 mil habitantes respectivamente. Resaltar que la fibrosis quistica sigue siendo muy
prevalente hasta el grupo 15-39 afios con una prevalencia de 1,37 casos por 10 mil. En los grupos de 15-
39 y 40-64 afos destaca la distrofia mioténica de Steinert con 1,19 y 2,05 casos por 10 mil,
respectivamente. En el grupo de 40-64 afios también aparece con una prevalencia alta entre estas
enfermedades la cirrosis biliar primaria con 2,93 casos por 10 mil. En el grupo de 65 y mas afios destacan
la ya mencionada cirrosis biliar primaria (7,48 casos por 10 mil), la retinosis pigmentaria (3,03 casos por
10 mil) y la esclerosis lateral amiotrdfica (1,74 casos por 10 mil).
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Tabla 15. Enfermedades ReeR. Prevalencia por 10 mil habitantes a 1 de enero de 2023, segtin sexo. Comunidad de

Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Enfermedad

Prevalencias (intervalo confianza al 95%)

Hombres

Mujeres

Total

Acidemia glutarica tipo 1

0,04 (0,03-0,07)

0,02 (0,01-0,04)

0,03 (0,02-0,05)

Artrogriposis multiple congénita

0,21(0,17-0,27)

0,20 (0,15-0,25)

0,20 (0,17-0,24)

Artrogriposis multiple congénita distal

0,08 (0,05-0,11)

0,04 (0,03-0,07)

0,06 (0,04-0,08)

Ataxia de Friedreich

0,24 (0,19-0,30)

0,18 (0,14-0,23)

0,21 (0,18-0,24)

Atrofia muscular espinal proximal

0,15 (0,11-0,19)

0,13 (0,10-0,17)

0,14 (0,11-0,17)

Cirrosis biliar primaria

0,45 (0,38-0,53)

4,41 (4,20-4,63)

2,52 (2,40-2,64)

Complejo esclerosis tuberosa

0,62 (0,54-0,71)

0,55 (0,48-0,63)

0,58 (0,53-0,64)

Displasia renal

0,99 (0,89-1,11)

0,66 (0,58-0,75)

0,82 (0,76-0,89)

Distrofia miotdnica de Steinert

1,37 (1,25-1,51)

1,33 (1,22-1,46)

1,35 (1,27-1,44)

Distrofia muscular de Duchenne y Becker

0,35 (0,29-0,42)

0,14 (0,10-0,18)

0,24 (0,20-0,28)

Enfermedad de Fabry

0,11 (0,08-0,16)

0,12 (0,09-0,16)

0,11 (0,09-0,14)

Enfermedad de Gaucher

0,08 (0,05-0,11)

0,03 (0,02-0,06)

0,05 (0,04-0,07)

Enfermedad de Huntington

0,33 (0,28-0,40)

0,47 (0,40-0,55)

0,40 (0,36-0,45)

Enfermedad de la orina con olor a jarabe

de arce

0,01 (0,00-0,03)

0,01 (0,00-0,03)

0,01 (0,01-0,02)

Enfermedad de Niemann-Pick

0,04 (0,02-0,06)

0,02 (0,01-0,04)

0,03 (0,02-0,04)

Enfermedad de Rendu-Osler

0,40 (0,34-0,48)

0,49 (0,42-0,57)

0,45 (0,40-0,50)

Enfermedad de Wilson

0,46 (0,39-0,54)

0,29 (0,24-0,35)

0,37 (0,33-0,42)

Esclerosis lateral amiotroéfica

0,69 (0,61-0,79)

0,52 (0,45-0,60)

0,60 (0,55-0,66)

Fenilcetonuria

0,44 (0,37-0,52)

0,47 (0,40-0,55)

0,46 (0,41-0,51)

Fibrosis quistica

0,90 (0,81-1,01)

0,84 (0,75-0,94)

0,87 (0,80-0,94)

Hemofilia A

2,10 (1,95-2,26)

0,08 (0,05-0,11)

1,05 (0,97-1,13)

Hipotiroidismo congénito

0,75 (0,67-0,85)

0,89 (0,80-0,99)

0,82 (0,76-0,89)

Homocistinuria clasica (HCY)

0,03 (0,02-0,06)

0,02 (0,01-0,04)

0,02 (0,02-0,04)

Osteogénesis imperfecta

0,45 (0,39-0,53)

0,53 (0,46-0,61)

0,49 (0,44-0,55)

Retinosis pigmentaria

1,45 (1,32-1,58)

1,63 (1,50-1,77)

1,54 (1,45-1,64)

Sindrome de Angelman

0,10 (0,07-0,14)

0,14 (0,10-0,18)

0,12 (0,10-0,15)

Sindrome de Beckwith-Wiedemann

0,13 (0,09-0,17)

0,11 (0,08-0,16)

0,12 (0,10-0,15)

Sindrome de Goodpasture

0,15 (0,11-0,20)

0,21(0,17-0,27)

0,18 (0,15-0,22)

Sindrome de Marfan

0,80 (0,71-0,90)

0,67 (0,59-0,76)

0,73 (0,67-0,80)

Sindrome de Prader-Willi

0,22 (0,18-0,28)

0,21 (0,16-0,26)

0,21 (0,18-0,25)

Sindrome de Williams

0,26 (0,21-0,32)

0,18 (0,14-0,22)

0,22 (0,18-0,25)

Sindrome de X fragil

0,46 (0,39-0,54)

0,09 (0,07-0,13)

0,27 (0,23-0,31)

Tetralogia de Fallot

1,10 (0,99-1,22)

0,85 (0,76-0,95)

0,97 (0,90-1,05)

Con respecto al nimero de fallecimientos con enfermedades ReeR en el periodo de 1 de enero de 2010 a
31 de diciembre de 2022 (tabla 16), por orden de frecuencia destacan: la esclerosis lateral amiotréfica con
1.717 fallecidos (901 hombres y 816 mujeres), la cirrosis biliar primaria con 621 (103 hombres y 518
mujeres), la distrofia mioténica de Steinert con 353 fallecidos (201 hombres y 152 mujeres) y la
enfermedad de Huntington con 228 fallecidos (109 hombres y 119 mujeres), que juntos representan el
76,0% de todos los fallecimientos de estas enfermedades ReeR. En los dos extremos de la vida destaca la
mediana de edad de fallecimiento de 1 afio en la atrofia muscular espinal proximal (39 fallecidos en el
periodo considerado) y de 2 afios de la artrogriposis multiple congénita (9 fallecidos); y de 7 afios en la
enfermedad de Niemann-Pick (8 fallecidos). En el otro extremo, la cirrosis biliar primaria y la retinosis
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pigmentaria, ambas con mediana de 82 afios (621 y 189 fallecidos respectivamente) y el sindrome de
Goodpasture con 81 afios de mediana (122 fallecidos).

Tabla 16. Enfermedades ReeR. Numero y distribucion porcentual de fallecimientos entre el 1 de enero de 2010y
el 31 de diciembre de 2022, segiin sexo y mediana de edad. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de

Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Hombres Mujeres Total Medfiana*. d? edad de
Enfermedad allecimiento
N (%) N (%) N Hombres | Mujeres Total

Acidemia glutarica tipo 1 2 (100,0) 0(0,0) 2 19 - 19
Artrogriposis multiple congénita 6 (66,7) 3(33,3) 9 2 50 2
Ataxia de Friedreich 16 (38,1) 26 (61,9) 42 52 62 56
Atrofia muscular espinal proximal 25 (64,1) 14 (35,9) 39 11 0 1
Cirrosis biliar primaria 103 (16,6) 518 (83,4) 621 82 82 82
Complejo esclerosis tuberosa 17 (53,1) 15 (46,9) 32 52 46 49
Displasia renal 8(42,1) 11 (57,9) 19 25 13 13
Distrofia miotdnica de Steinert 201 (56,9) 152 (43,1) 353 61 63 61
E(iesctlicen:ia muscular de Duchenne y 37(90,2) 4(9,8) a1 78 70 29
Enfermedad de Fabry 4 (44,4) 5 (55,6) 9 83 70 71
Enfermedad de Gaucher 3(60,0) 2 (40,0) 5 79 85 79
Enfermedad de Huntington 109 (47,8) 119 (52,2) 228 62 69 67
anr:ZebrgwcT:ZcriC:e la orina con olor a 1(100,0) 0(0,0) 1 19 ) 19
Enfermedad de Niemann-Pick 4 (50,0) 4 (50,0) 8 4 32 7
Enfermedad de Rendu-Osler 39 (45,9) 46 (54,1) 85 78 80 79
Enfermedad de Wilson 7 (46,7) 8(53,3) 15 59 55 57
Esclerosis lateral amiotroéfica 901 (52,5) 816 (47,5) 1.717 68 72 70
Fenilcetonuria 4 (66,7) 2 (33,3) 6 29 45 43
Fibrosis quistica 28 (43,8) 36 (56,3) 64 33 40 35
Hemofilia A 54 (93,1) 4(6,9) 58 72 65 72
Hipotiroidismo congénito 6(31,6) 13 (68,4) 19 62 46 49
Osteogénesis imperfecta 15 (51,7) 14 (48,3) 29 71 74 73
Retinosis pigmentaria 93 (49,2) 96 (50,8) 189 77 85 82
Sindrome de Angelman 3 (50,0) 3 (50,0) 6 27 21 25
Sindrome de Beckwith-Wiedemann 0(0,0) 3(100,0) 3 39 39
Sindrome de Goodpasture 61 (50,0) 61 (50,0) 122 80 82 81
Sindrome de Marfan 26 (55,3) 21 (44,7) 47 54 53 53
Sindrome de Prader-Willi 7 (43,8) 9 (56,3) 16 37 33 35
Sindrome de Williams 2 (66,7) 1(33,3) 3 34 37 37
Sindrome de X fragil 6 (66,7) 3(33,3) 9 56 57 57
Tetralogia de Fallot 24 (54,5) 20 (45,5) 44 44 41 42
Total 1.812 (47,2) 2.029 (52,8) 3.841 67 74 71

*Cuando el nimero de fallecimientos es pequefio hay que tener en cuenta la posible variabilidad en la distribucion de los nimeros pequefios.
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3.3.1. Acidemia glutarica tipo 1

El déficit de glutaril-CoA deshidrogenasa (GCDH) (GDD) o acidemia glutarica tipo | es un trastorno
neurometabdlico autosémico recesivo que se caracteriza clinicamente por crisis encefalopaticas que dan
lugar a lesiones estriatales y trastornos del movimiento discinéticos distdnicos graves®

En la figura 4 se observa la distribucién por sexo y edad de los 22 casos de acidemia glutdrica tipo 1
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,03 casos por 10 mil habitantes, IC95%:
0,02-0,05). El 63,6% pertenece al grupo de edad de 1 a 14 afnos.

Figura 4. Acidemia glutarica tipo 1. Numero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.2. Artrogriposis multiple congénita

Es un grupo de trastornos caracterizados por contracturas congénitas de las extremidades. Se manifiesta
al nacimiento como una limitacién del movimiento de las articulaciones de varias extremidades que,
generalmente, no es progresiva y puede incluir debilidad muscular y fibrosis. La artrogriposis multiple
congénita siempre se asocia con una disminucion del movimiento fetal intrauterino que deriva, de manera
secundaria, en contracturas®

En la figura 5 se observa la distribucién por sexo y edad de los 139 casos de artrogriposis multiple
congénita prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,20 casos por 10 mil habitantes,
I1C95%: 0,17-0,24). El 50,4% pertenece al grupo de edad de 15 a 39 afios.

Figura 5. Artrogriposis multiple congénita. NGmero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.3. Artrogriposis multiple congénita distal

Es un grupo de sindromes de artrogriposis poco frecuente que se caracterizan por contracturas congénitas
de dos o mas zonas del cuerpo y que afectan principalmente a las manos y los pies, mientras que las
articulaciones proximales estan practicamente intactas, en ausencia de una enfermedad neurolégica y/o
muscular primaria que afecte a la funcidn de las extremidades. Las caracteristicas diagndsticas incluyen
camptodactilia o pseudocamptodactilia, pliegues de flexiéon hipopldsicos o ausentes, cabalgamiento de
los dedos de las manos, desviacidon cubital de la muieca, talipes equinovarus, deformidades del
calcaneovalgo, astragalo vertical y/o metatarso varo®®

En lafigura 6 se observa la distribucion por sexo y edad de los 40 casos de artrogriposis multiple congénita
distal prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,06 casos por 10 mil habitantes,
1C95%: 0,04-0,08). El 70,0% de los casos son varones de entre 1y 39 afos.

Figura 6. Artrogriposis multiple congénita distal. NiUmero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y
sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA).
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3.3.4. Ataxia de Friedreich

La ataxia de Friedrich es un trastorno neurodegenerativo hereditario que se caracteriza clasicamente por
una ataxia progresiva de la marcha, disartria, disfagia, disfuncién oculomotora, pérdida de los reflejos
tendinosos profundos, signos de afectacidn del tracto piramidal, escoliosis, y en algunos casos,
miocardiopatia, diabetes mellitus, pérdida visual y audicién defectuosa®.

En la figura 7 se observa la distribucion por sexo y edad de los 142 casos de ataxia de Friedreich
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,21 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,18-0,24). El 52,1% pertenece al grupo de edad de 40 a 64 afios.

Figura 7. Ataxia de Friedreich. Niumero de casos a 1 de enero de 2023 seguin grupos de edad y sexo. Comunidad
de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.5. Atrofia muscular espinal proximal

Las atrofias musculares espinales proximales son un grupo de trastornos musculares caracterizados por
una debilidad muscular progresiva resultado de una degeneracion y pérdida de las neuronas motoras
inferiores en la médula espinal y en los nucleos del tronco encefalico®.

En la figura 8 se observa la distribucién por sexo y edad de los 95 casos de atrofia muscular espinal
proximal prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,14 casos por 10 mil habitantes,
IC95%: 0,11-0,17). El 63,2% pertenece a los grupos de edad de 1 a 39 afios.

Figura 8. Atrofia muscular espinal proximal. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.6. Cirrosis biliar primaria

Es una enfermedad hepatica colestasica autoinmune poco frecuente caracterizada por dafio de los
pequefios conductos biliares intrahepaticos de origen autoinmune que conduce a colestasis, fibrosis y
posible cirrosis®

En la figura 9 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 1.729 casos de cirrosis biliar primaria
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (2,52 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
2,40-2,64). E1 98,8% de los casos son mujeres de 40 afios en adelante (44,0% de entre 40y 64 afios y 54,8%
de 65 y mas afios).

Figura 9. Cirrosis biliar primaria. Numero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.7. Complejo esclerosis tuberosa

Es un trastorno neurocutaneo poco frecuente caracterizado por hamartomas multisistémicos que
afectan mayoritariamente a la piel, cerebro, rifiones, pulmones, ojos y corazén, y que se asocia a
trastornos neuropsiquiatricos®®

En la figura 10 se observa la distribucion por sexo y edad de los 401 casos de complejo esclerosis tuberosa
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,58 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,53-0,64). El 74,8% pertenece a los grupos de edad de 15 a 64 afios.

Figura 10. Complejo Esclerosis Tuberosa. Niimero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.8. Displasia renal

Es una malformacién renal poco frecuente en la que los rifiones estan presentes pero su desarrollo es
anémalo, lo que deriva en una malformacién de la arquitectura histoldgica del rifién y a la presencia de
tejido embriolégico, a modo de collaretes mesenquimales u otras formas de tejidos metaplasicos e
indiferenciados. La displasia renal puede ser uni o bilateral, segmentaria y de gravedad variable?®,

En la figura 11 se observa la distribucion por sexo y edad de los 564 casos de displasia renal prevalentes a
1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,82 casos por 10 mil habitantes, 1C95%: 0,76-0,89). El
59,6% pertenece al grupo de edad de 1 a 14 afios, en el que destacan los varones (35,5% del total de
Casos).

Figura 11. Displasia renal. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo. Comunidad de
Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.9. Distrofia miotdnica de Steinert

Es un trastorno multisistémico de origen genético poco frecuente caracterizado por una amplia gama de
manifestaciones musculares (debilidad muscular, miotonia), cataratas de inicio temprano (antes de los 50
afios) y manifestaciones sistémicas (cerebral, endocrina, cardiaca, del tubo digestivo, ttero, piel y afeccién
inmunoldgica) que varian en funcién de la edad de inicio. El amplio espectro clinico va desde
presentaciones letales en el periodo de lactancia hasta una enfermedad leve de aparicidn tardia®.

Enlafigura 12 se observa la distribucién por sexo y edad de los 929 casos de distrofia miotdnica de Steinert
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (1,35 casos por 10 mil habitantes,
1C95%:1,27 -1,44). EI 57,1% pertenece al grupo de edad de 40-64 afios, siendo el 30,7% del total, mujeres
de ese grupo de edad.

Figura 12. Distrofia miotdnica de Steinert. NUmero de casos a 1 de enero de 2023 seguin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.10. Distrofia muscular de Duchenne y Becker

Es un grupo de distrofias musculares progresivas, genéticas y poco frecuentes, que incluyen la distrofia
muscular de Duchenne (DMD), la distrofia muscular de Becker (DMB) y una forma sintomatica en mujeres
portadoras. Las enfermedades representan un espectro de gravedad que va desde distrofia y debilidad
progresiva del musculo esquelético y cardiaco (DMD, DMB) hasta una debilidad muscular menos grave o
una miocardiopatia aislada que afecta a las mujeres portadoras®

En la figura 13 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 164 casos de distrofia muscular de
Duchenne y Becker prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,24 casos por 10 mil
habitantes, 1€95%:0,20-0,28). El 70,1% pertenece a los grupos de edad de 1 a 39 afios y el 70,1% de los
Casos son varones.

Figura 13. Distrofia muscular de Duchenne y Becker. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 seguin grupos de edad
y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA).

Distrofia muscular de Duchenne y Becker
60

50

40

30

20

: 111

. m B

Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer

N2 de casos

0 1-14 15-39 40-64 65y més
Grupos de edad y sexo

SG de Vigilancia en Salud Publica. Direccién General de Salud Publica %
CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Situacidn epidemioldgica de las enfermedades raras en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2025

3.3.11. Enfermedad de Fabry

Es una enfermedad lisosomal multisistémica poco frecuente de origen genético caracterizada por
manifestaciones cutdneas especificas (angioqueratoma), neurolégicas (dolor), renales (proteinuria,
insuficiencia renal crdénica), cardiovasculares (miocardiopatia, arritmia), cocleovestibulares y
cerebrovasculares (ataques isquémicos transitorios, accidentes cerebrovasculares). La expresién
fenotipica depende de la edad de aparicidn y, en las mujeres, del nivel de inactivacién del cromosoma X2°,

En la figura 14 se observa la distribucién por sexo y edad de los 79 casos de enfermedad de Fabry
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,11 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,09-0,14). El 55,7% pertenece al grupo de edad de 40 a 64 afios.

Figura 14. Enfermedad de Fabry. Niumero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo. Comunidad
de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.12. Enfermedad de Gaucher

La enfermedad de Gaucher es una enfermedad de depdsito lisosomal que comprende 3 tipos principales
(tipos 1, 2 y 3), una forma fetal y una variante con afectacién cardiovascular (enfermedad de Gaucher-
oftalmoplegia-calcificacién cardiovascular o enfermedad similar a Gaucher)?°,

En la figura 15 se observa la distribucion por sexo y edad de los 37 casos de enfermedad de Gaucher
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,05 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,04-0,07). EI 51,4% de los casos tienen 40 a 64 afos, siendo el 35,1% de todos los casos varones en esta
franja de edad.

Figura 15. Enfermedad de Gaucher. Niumero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo.

Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.13. Enfermedad de Huntington

La enfermedad de Huntington es un trastorno neurodegenerativo del sistema nervioso central
caracterizado por movimientos coreicos involuntarios, trastornos conductuales y psiquiatricos, y
demencia®

En la figura 16 se observa la distribucién por sexo y edad de los 278 casos de enfermedad de Huntington
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,40 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,36-0,45). El 56,1% pertenece al grupo de edad de 40 a 64 afios.

Figura 16. Enfermedad de Huntington. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segln grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.14. Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce

Es un trastorno hereditario raro del metabolismo de los aminoacidos de cadena ramificada caracterizado
cldsicamente por rechazo alimentario, letargo, vomitos y olor a jarabe de arce en el cerumen (y
posteriormente en la orina); se detecta nada mas nacer vy, si no se trata, va seguido de encefalopatia
progresiva e insuficiencia respiratoria central. Existen cuatro subtipos fenotipicos solapantes de la
enfermedad: clésica, intermedia, intermitente y sensible a tiamina®®

En la figura 17 se observa la distribucién por sexo y edad de los 8 casos de la enfermedad de la orina con
olor a jarabe de arce prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,01 casos por 10 mil
habitantes, IC95%: 0,01-0,02). El 62,5% de los casos pertenecen al grupo de edad de 1 a 14 afios.

Figura 17. Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce. Niimero de casos a 1 de enero de 2023 seguin grupos
de edad y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de
Madrid (SIERMA).
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3.3.15. Enfermedad de Niemann-Pick

La enfermedad de Niemann-Pick agrupa varias enfermedades metabdlicas hereditarias en las que se
acumulan cantidades nocivas de una sustancia grasa (lipidos) en el bazo, el higado, los pulmones, la
médula dsea, y el cerebro. Los sintomas pueden incluir falta de coordinacidn muscular, degeneracion
cerebral, problemas de aprendizaje, pérdida del tono muscular, aumento de la sensibilidad al tacto,
espasticidad, dificultades para comer y tragar, dificultad para hablar, y aumento del higado y del bazo. La
herencia es autosémica recesiva'!

En la figura 18 se observa la distribucidn por sexo y edad de los 18 casos de enfermedad de Niemann-Pick
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,03 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,02-0,04). El 38,9% pertenecen al grupo de 1 a 14 afios.

Figura 18. Enfermedad de Niemann-Pick. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segtin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.16. Enfermedad de Rendu-Osler

La telangiectasia hemorragica hereditaria o enfermedad de Rendu-Osler es un trastorno hereditario que
afecta a la angiogénesis, caracterizado por telangiectasias mucocutdneas y malformaciones
arteriovenosas viscerales?®

En la figura 19 se observa la distribucion por sexo y edad de los 308 casos de enfermedad de Rendu-Osler
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,45 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,40-0,50). EI 50,6% pertenece al grupo de edad de 40 a 64 afos.

Figura 19. Enfermedad de Rendu-Osler. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segtin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.2.17. Enfermedad de Wilson

Es un trastorno genético y poco frecuente del metabolismo del cobre que debuta con manifestaciones
hepaticas, neuroldgicas, psiquiatricas u oftalmoldgicas inespecificas debido a la alteracién de la excrecion
biliar de cobre y al consiguiente depdsito excesivo de cobre en el organismo®

En la figura 20 se observa la distribucidn por sexo y edad de los 257 casos de enfermedad de Wilson
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,37 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,33-0,42). EI 86,0% pertenece a los grupos de edad de 15 a 64 afios.

Figura 20. Enfermedad de Wilson. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segtin grupos de edad y sexo. Comunidad
de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.18. Esclerosis lateral amiotrofica

Es una enfermedad neurodegenerativa caracterizada por paralisis muscular progresiva a consecuencia de
una degeneracion de las neuronas motoras en la corteza motora primaria, tracto corticoespinal, tronco
encefalico y médula espinal®®.

En la figura 21 se observa la distribucion por sexo y edad de los 413 casos de esclerosis lateral amiotréfica
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,60 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,55-0,66). EI 53,5% pertenece al grupo de edad de 65 y mas.

Figura 21. Esclerosis lateral amiotrofica. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segtin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.19. Fenilcetonuria

Es un error congénito poco frecuente del metabolismo de los aminoacidos caracterizado por un aumento
de fenilalanina en sangre y niveles bajos o ausencia de la enzima fenilalanina hidroxilasa. Sin diagndstico
precoz o sin tratamiento, el trastorno se manifiesta con discapacidad intelectual de leve a grave®®

En la figura 22 se observa la distribucidn por sexo y edad de los 313 casos de fenilcetonuria prevalentes a
1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,46 casos por 10 mil habitantes, IC95%: 0,41-0,51). El
90,1% pertenece a los grupos de edad de 1 a 39 afios.

Figura 22. Fenilcetonuria. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo. Comunidad de
Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.20. Fibrosis quistica

Es un trastorno pulmonar de origen genético poco frecuente, caracterizado por sudoracién salada y
secreciones mucosas espesas que resultan en enfermedad multisistémica, infecciones pulmonares
crénicas, diarrea voluminosa y talla baja'®

En la figura 23 se observa la distribucion por sexo y edad de los 598 casos de fibrosis quistica prevalentes
a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,87 casos por 10 mil habitantes, 1C95%: 0,80-0,94).
Cerca de la mitad de los casos (47,0%) tienen edades comprendidas entre los 15 y 39 afios.

Figura 23. Fibrosis quistica. NUmero de casos a 1 de enero de 2023 segtin grupos de edad y sexo. Comunidad de
Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.21. Hemofilia A

Es una enfermedad hematolégica poco frecuente de origen genético y caracterizada por hemorragias
espontaneas o prolongadas debido a un déficit del factor VIII,

En la figura 24 se observa la distribucidn por sexo y edad de los 719 casos de hemofilia A prevalentes a 1
de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (1,05 casos por 10 mil habitantes, 1C95%: 0,97-1,13). El
72,2% de los casos son varones de entre 15 y 64 afios.

Figura 24. Hemofilia A. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 seglin grupos de edad y sexo. Comunidad de Madrid:
Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.22. Hipotiroidismo congénito

El hipotiroidismo congénito se define como el déficit de hormonas tiroideas presente desde el
nacimiento®

En la figura 25 se observa la distribucién por sexo y edad de los 566 casos de hipotiroidismo congénito
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,82 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,76-0,89). EI 50,7% pertenece a los grupos de edad de 1 a 14 afios.

Figura 25. Hipotiroidismo congénito. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segln grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.23. Homocistinuria clasica

Es una enfermedad metabdlica poco frecuente del catabolismo de la metionina caracterizada por el
acumulo de metionina y homocisteina con afectacién clinica del ojo, el sistema esquelético, el sistema
vascular y el sistema nervioso central®.

En la figura 26 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 17 casos de homocistinuria clasica
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,02 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,02-0,04). El 58,8% pertenece a los grupos de edad de 15 a 39 afios y principalmente hombres.

Figura 26. Homocistinuria clasica. NiUmero de casos de a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.24. Osteogénesis imperfecta

Es una displasia dsea primaria, de base genética y poco frecuente, caracterizada por un incremento de la
fragilidad 6sea, baja masa d6sea y susceptibilidad a las fracturas éseas. La gravedad clinica es
heterogénea®

En la figura 27 se observa la distribucién por sexo y edad de los 338 casos de osteogénesis imperfecta
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,49 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,44-0,55). El 74,0% pertenece a los grupos de edad de 15 a 64 afios, siendo el 23,7% del total de casos
mujeres de entre 40 y 64 anos.

Figura 27. Osteogénesis imperfecta. NiUmero de casos de a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Osteogénesis imperfecta
100

80

60

40
2 I I I
0 [

Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Muje

N2 de casos

=]

0 1-14 15-39 40-64 65y mas
Grupos de edad y sexo

SG de Vigilancia en Salud Publica. Direccién General de Salud Publica 33
CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Situacidn epidemioldgica de las enfermedades raras en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2025

3.3.25. Retinosis pigmentaria y retinosis pigmentaria sindrémicas

La retinosis pigmentaria (RP) es un grupo de enfermedades oculares hereditarias que afectan la parte del
ojo sensible a la luz (retina). La RP hace que las células de la retina mueran, provocando una pérdida
progresiva de la visidn. El primer signo de RP suele ser la ceguera nocturna. A medida que la afeccidn
progresa, los individuos afectados desarrollan vision de tunel (pérdida de la visién periférica) v,
finalmente, pérdida de la visidon central. La herencia es autosémica dominante, autosémica recesiva o
ligada al cromosoma X*2.

En la figura 28 se observa la distribucion por sexo y edad de los 1.060 casos de retinosis pigmentaria y
retinosis pigmentaria sindromicas prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (1,52
casos por 10 mil habitantes, IC95%: 1,43-1,62). El 85,8% de los casos tienen de 40 afios en adelante y son
predominantemente mujeres.

Figura 28. Retinosis pigmentaria y retinosis pigmentaria sindrémicas. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segun
grupos de edad y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad
de Madrid (SIERMA).
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3.3.26. Sindrome de Angelman

El sindrome de Angelman es un trastorno neurogenético caracterizado por una discapacidad intelectual
profunda y rasgos dismérficos faciales distintivos©

En la figura 29 se observa la distribucién por sexo y edad de los 83 casos de sindrome de Angelman
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,12 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,10-0,15). El 94,0% pertenece a los grupos de edad de 1 a 39 afios, siendo casi un tercio de los casos
(34,9%) mujeres de entre 15 y 39 afios de edad.

Figura 29. Sindrome de Angelman. Numero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Sindrome de Angelman
30
25

20

15

10 II

5

) - W .

Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer

N¢ de casos

0 114 15-39 40-64 65y més
Grupos de edad y sexo

- SG de Vigilancia en Salud Publica. Direccién General de Salud Publica 34

CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Situacidn epidemioldgica de las enfermedades raras en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2025

3.3.27. Sindrome de Beckwith-Wiedemann

, S A . " . '
El sindrome de Beckwith-Wiedemann es un trastorno genético caracterizado por sobrecrecimiento
predisposicion tumoral y malformaciones congénitas®

En la figura 30 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 83 casos de sindrome de Beckwith-
Wiedemann prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,12 casos por 10 mil
habitantes, 1C95%: 0,10-0,15). El 57,8% pertenece al grupo de edad de 1-14 afios.

Figura 30. Sindrome de Beckwith-Wiedemann. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y
sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA).
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3.3.28. Sindrome de Goodpasture

La enfermedad por anticuerpos anti-membrana basal glomerular es una vasculitis fulminante de pequefio
vaso poco frecuente que afecta al lecho capilar de los rifiones y los pulmones y que se caracteriza por la
presencia de anticuerpos anti-membrana basal glomerular (MBG) y, en su forma completa, de anticuerpos
anti-membrana basal alveolar (MBA). En consecuencia, puede manifestarse como glomerulonefritis
rapidamente progresiva aislada (nefritis anti-MBG) o como sindrome pulmonar-renal con hemorragia
pulmonar grave®®

En la figura 31 se observa la distribucién por sexo y edad de los 126 casos de sindrome de Goodpasture
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,18 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,15-0,22). El 83,3% de los casos tienen de 40 afios en adelante, y las mujeres de 65 y mas afios suponen
el 47,6% del total de las mujeres.

Figura 31. Sindrome de Goodpasture. NiUmero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.29. Sindrome de Marfan

El sindrome de Marfan es una enfermedad sistémica del tejido conectivo, caracterizada por una
combinacion variable de manifestaciones cardiovasculares, musculo-esqueléticas, oftalmoldgicas vy
pulmonares?®.

En la figura 32 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 502 casos de sindrome de Marfan
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,73 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,67-0,80). El 82,5% pertenece a los grupos de edad de 15 a 64 afios.

Figura 32. Sindrome de Marfan. Numero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo. Comunidad
de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.30. Sindrome de Prader-Willi

El sindrome de Prader-Willi es un sindrome genético poco frecuente del neurodesarrollo caracterizado
por disfuncidn hipotalamo-hipofisaria con hipotonia grave y problemas en la alimentacién durante el
periodo neonatal seguidos de un periodo de aumento ponderal excesivo con hiperfagia y riesgo de
obesidad grave durante la infancia y la edad adulta, dificultades de aprendizaje, déficit de habilidades
sociales y trastornos de la conducta o problemas psiquiatricos graves®.

En la figura 33 se observa la distribucién por sexo y edad de los 147 casos del sindrome de Prader-Willi
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,21 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,18-0,25). EI 81,0% pertenece a los grupos de edad de 1-39 afios.

Figura 33. Sindrome de Prader-Willi. Niumero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.31. Sindrome de Williams

El sindrome de Williams es un trastorno multisistémico del neurodesarrollo, poco frecuente y de origen
genético, caracterizado por una apariencia facial caracteristica, anomalias cardiacas (siendo la estenosis
adrtica supravalvular la mas comun), anomalias cognitivas, del desarrollo y del tejido conectivo (como
laxitud articular). La dismorfia facial se caracteriza por frente amplia, estrechamiento bitemporal, plenitud
periorbitaria, patrén estrellado del iris y/o en encaje, nariz corta y con la punta elevada, filtrum largo,
boca ancha, labios gruesos y leve micrognatia®®.

En la figura 34 se observa la distribucién por sexo y edad de los 148 casos de sindrome de Williams
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,22 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,18-0,25). El 81,8% de los casos tienen entre 1 y 39 afios, siendo los varones de ese grupo de edad el
46,6% del total de casos.

Figura 34. Sindrome de Williams. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segtin grupos de edad y sexo. Comunidad
de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.32. Sindrome de X fragil

El sindrome X fragil es una enfermedad de origen genético poco frecuente que cursa con discapacidad
intelectual de leve a grave, pudiendo asociar trastornos de conducta y rasgos fisicos caracteristicos
incluyendo frente ancha, orejas prominentes y grandes, hiperextensibilidad de las articulaciones de los
dedos de las manos, pies planos con pronacién y, en varones adolescentes y adultos, macroorquidia®.

En la figura 35 se observa la distribucién por sexo y edad de los 184 casos de sindrome de X fragil
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,27 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,23-0,31). El 78,3% de los casos corresponden al grupo de 1 a 39 afios y cerca de la mitad de los casos
(44,5%) son varones de 15-39 afios.

Figura 35. Sindrome de X Fragil. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segtin grupos de edad y sexo. Comunidad
de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.3.33. Tetralogia de Fallot

La tetralogia de Fallot es una malformacidn cardiaca congénita que consiste en la presencia de una
comunicacion interventricular, una obstruccion del tracto de salida del ventriculo derecho, un
acabalgamiento del septo ventricular por la raiz adrtica y una hipertrofia del ventriculo derecho®

En la figura 36 se observa la distribucién por sexo y edad de los 666 casos de la tetralogia de Fallot
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid (0,97 casos por 10 mil habitantes, 1C95%:
0,90-1,05). El 69,5% pertenece al grupo de edad de 15 a 64 afios.

Figura 36. Tetralogia de Fallot. Nimero de casos a 1 de enero de 2023 segun grupos de edad y sexo. Comunidad
de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.4. Otras enfermedades

3.4.1. Enfermedad de almacenamiento de glucégeno por deficiencia de maltasa acida o
enfermedad de Pompe

Es una enfermedad de almacenamiento lisosomal poco frecuente caracterizada por el acimulo lisosomal
de glucégeno, particularmente en el musculo esquelético, cardiaco y respiratorio, asi como en el higado
y el sistema nervioso, debido a la deficiencia de maltasa acida. El espectro clinico comprende desde un
debut durante la lactancia con miocardiopatia hipertréfica grave, debilidad muscular generalizada,
problemas de la alimentacién y fallo de medro e insuficiencia respiratoria, a un debut tardio que se
manifiesta antes o después de los doce meses de edad sin cardiomiopatia, con debilidad muscular
proximal y con insuficiencia respiratoria®

En la figura 37 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 26 casos de enfermedad de Pompe
prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid. El 65,4% de los casos son hombres, siendo
el 45,0% de los casos hombres de entre 15 y 64 afios, con una mediana de edad de 43 afios en los hombres
y 28 afios en las mujeres (tabla 17).

La prevalencia estimada es de 0,38 por 10 mil habitantes (1C95%: 0,26-0,55), 0,52 (1C95%: 0,32—0,83) en
hombres y 0,25 (IC95%: 0,13-0,48) en mujeres.
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Figura 37. Enfermedad de Pompe. Numero de casos a 1 de enero de 2023 segtin grupos de edad y sexo. Comunidad
de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Tabla 17. Enfermedad de Pompe. Estadisticos de edad (en afios) de casos vivos a 1 de enero de 2023. Comunidad
de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Hombres Mujeres Total
Enfermedad Percentil Percentil Percentil
Media |Mediana 25.75 Media |Mediana 25.75 Media [Mediana 25.75
Enfermedad de Pompe 45 43 30-61 33 28 15-43 41 39 25-58,5

3.4.2. Psoriasis pustulosa generalizada

La psoriasis pustular generalizada es una enfermedad inflamatoria grave de la piel que puede llegar a ser
mortal y que se caracteriza por episodios recurrentes de fiebre alta, fatiga, erupciones cutdneas
eritematosas episddicas con formacidon de pustulas cutaneas estériles en varias partes del cuerpo, y
leucocitosis neutrdfilaz.

En la figura 38 se observa la distribucion por sexo y edad de los 21 casos de psoriasis pustulosa
generalizada prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid. El 57,1% de los casos son
mujeres, siendo el 33,3% los casos mujeres de 65 y mas afios, con una mediana de edad de 69 afios en las
mujeres y de 62 afios en los hombres (tabla 18).

La prevalencia estimada es de 0,03 por 10 mil habitantes (IC95%: 0,02-0,05), 0,03 (1C95%: 0,01-0,05) en
hombres y 0,03 (IC95%: 0,02-0,6) en mujeres.
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Figura 38. Psoriasis pustulosa generalizada. Niumero de casos a 1 de enero de 2023 seguin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Tabla 18. Psoriasis pustulosa generalizada. Estadisticos de edad (en afios) de casos vivos a 1 de enero de 2023.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Hombres Mujeres Total
Enfermedad . . Percentil . . Percentil . . Percentil
Media [Mediana 25-75 Media |[Mediana 25-75 Media [Mediana 2575
Psoriasis pustulosa | = ¢ 62 | 3884 | 68 69 | 5281 | 64 | 68 | 4483
generalizada

4. DISCUSION

La prevalencia estimada de ER en la Comunidad de Madrid, a 1 de enero de 2024 es de 6,1 por 100
habitantes, y esta cifra se encuentra cerca del rango de las estimaciones mas actuales de prevalencia
globales calculadas por Orphanet (3,5-5,9 por 100 habitantes)®.

La prevalencia es ligeramente superior en mujeres (6,5 por 100) que en hombres (5,7 por 100). Las
prevalencias mas altas corresponden a los mayores de 64 afios, con valores ligeramente superiores en
varones. En la poblacién infantil (hasta 14 afios) son mas prevalentes en hombres, mientras que en la
edad adulta (15 a 64 afios) son mas prevalentes en mujeres. A pesar de que un nimero elevado de casos
se diagnostican en la edad pediatrica (en consonancia con que el 80% son de origen genético y también
gue muchas son anomalias congénitas), la prevalencia de las ER se presenta en gran medida en personas
adultas. Esto es resultado tanto de la mortalidad infantil de las formas graves, como de las formas con
mejor prondstico que llegan a la vida adulta, asi como de las enfermedades que aparecen en la edad
adulta.

Al agrupar las ER segun los capitulos de la CIE-10-ES, casi dos tercios de los casos corresponden a
malformaciones congénitas, patologia endocrinometabdlica y patologia hematoldgica y de la inmunidad.
Estos datos son similares a los observados en otros registros poblacionales como el registro de la regidn
italiana de Véneto, donde los principales grupos diagndsticos son las malformaciones congénitas, las
enfermedades hematoldgicas, las enfermedades oculares y del sistema nerviosos central y las
enfermedades metabdlicas™>®.

En la mortalidad general del afio 2023 de los pacientes registrados en SIERMA, se aprecia que,
exceptuando la edad de 1-14 afios, en todas las demds edades las tasas de mortalidad en hombres son
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ligeramente mas altas que en mujeres, siendo esta diferencia mas marcada en las edades mas avanzadas.
Esto es muy similar a la distribucion de mortalidad por sexo y edad en la poblacidn general'’. En el andlisis
global de la causa basica de defuncidn se aprecia una tendencia parecida a la de la poblacidn general, con
las causas oncoldgicas en primer lugar, seguidas de las cardiovasculares®,

Los datos presentados del formulario especifico en historia clinica de hospitales (REPF) obedecen a una
estrategia de complementar y mejorar la captacion de casos mediante notificacion voluntaria con
codificacién ORPHA, de los especialistas de los hospitales publicos de la Comunidad de Madrid y refleja, a
través de los Servicios que notifican mds activamente, los grupos de diagndsticos mas frecuentemente
registrados. Es aceptado que en registros poblacionales de casos poco prevalentes, como el de las
enfermedades raras, se recomienda una vigilancia integral (activa y pasiva) en la medida que sea asumible
por los servicios de salud'®2, El registro de ELA de las Unidades ELA de los hospitales publicos madrilefios
ejemplifica la colaboracién estrecha de un registro clinico al compartir sus datos con un registro
poblacional como el SIERMA. Es necesario continuar con la difusién del formulario a todos los
profesionales que atienden pacientes con enfermedades raras, para mejorar la exhaustividad y la
especificidad diagndstica de los datos del SIERMA.

En relacién a los datos mas detallados de algunas enfermedades seleccionadas, las prevalencias en la
Comunidad de Madrid estan dentro de los rangos de prevalencias presentadas por las demds CCAA para
las enfermedades ReeR con una metodologia similar??. Si comparamos con los datos de prevalencia mas
actuales estimados para Europa por Orphanet? (tabla A5 en anexo), se observan tasas méas elevadas en
la Comunidad de Madrid para las siguientes enfermedades: distrofia miotdnica de Steinert (1,35 por 10
mil; Europa 0,50 por 10 mil), la enfermedad de Fabry (0,11 por 10 mil; Europa 0,03 por 10 mil**), la
esclerosis lateral amiotrdfica (0,60 por 10 mil; Europa 0,52 por 10 mil) y la hemofilia A (1,05 por 10 mil;
Europa 0,80 por 10 mil). Situaciéon distinta con prevalencia por debajo a lo publicado por Orphanet se
observan para el sindrome de Angelman (0,12 por 10 mil; global 0,75 por 10 mil), el sindrome X fragil (0,27
por 10 mil; Europa 2,0 por 10 mil) y la homocistinuria cldsica (0,02 por 10 mil; Europa 0,17 por 10 mil). La
psoriasis pustulosa generalizada también estd por debajo de lo publicado internacionalmente?®.

En la interpretacién de la variabilidad en la prevalencia, ademas de variaciones geograficas en la
frecuencia de las enfermedades, también hay que tener en cuenta la variabilidad de fuentes entre
diferentes registros europeos, asi como en los procedimientos tanto de identificacion y codificacién de
casos como de calculo de indicadores entre otros factores®.

En relacion a la distribucion por sexo de las diferentes enfermedades, se manifiestan las diferencias obvias
por su naturaleza etiolégica, con una mayoria del sexo masculino en la hemofilia A, las distrofias
musculares (Duchenne y Becker) y el sindrome de X fragil, también mas frecuente en hombres'®?, Por
otro lado, el sindrome de Goodpasture, cuando aparece en la edad adulta tardia, es mas frecuente en
mujeres?’. Las diferencias encontradas por sexo en la enfermedad de Gaucher y la acidemia glutérica tipo
1 vy la enfermedad de Niemann-Pick se pueden explicar por su baja prevalencia y la variabilidad de las
distribuciones cuando las cifras son pequefias. La cirrosis biliar primaria, por el contrario, es una
enfermedad que afecta predominantemente a mujeres?.

En cuanto a la edad, destacan por una edad mas baja la enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce
(10 afios de mediana), la acidemia glutarica tipo | (10 de mediana) y el hipotiroidismo congénito (12 afios
de mediana). En el otro extremo se encuentran la esclerosis lateral amiotrofica y la cirrosis biliar primaria
(ambas con 66 afios de mediana) y el sindrome de Goodpasture (63 afios de mediana). Todo ello
relacionado, de forma diferente en cada una de estas enfermedades, con factores como la edad de inicio
de la enfermedad, al diagndstico y la supervivencia de estas enfermedades, asi como al aumento de las
posibilidades diagnésticas de algunas de estas enfermedades en los Ultimos afios’.

Las defunciones, en el periodo de 2010-2022, de personas con esclerosis lateral amiotréfica (1.717
fallecidos), con cirrosis biliar primaria (621 fallecidos), la distrofia mioténica de Steinert (353 fallecidos) y
con la enfermedad de Huntington (228 fallecidos), representan el 76,0% de los fallecidos con
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enfermedades ReeR en ese mismo periodo. La mayoria de ellas son enfermedades neuroldgicas con alta
letalidad, lo que confirma la importancia de estas enfermedades como causa basica o asociada de
fallecimiento entre las ER™?,

Como fortalezas de este informe destacamos tanto la informacidn sobre ER especificas (cuyo nimero se
va ampliando anualmente), asi como la que aporta el SIERMA a partir de la captacion automatica que
permite aproximarnos a la estimacién de la prevalencia y las caracteristicas epidemioldgicas basicas de
las ER en nuestro medio con datos normalizados (con identificacion nominal y codificacion de
enfermedad), con uso eficiente de recursos. Una limitacién de la captacidon automatica es que pueden
estar infrarrepresentadas aquellas enfermedades que requieran menor ingreso hospitalario o con menor
seguimiento en atencidn primaria, asi como de aquellos pacientes con seguimiento exclusivo en el sector
asistencial privado. Actualmente se esta trabajando para facilitar la incorporacién automatica al SIERMA
de los datos de casos de enfermedades raras con seguimiento en un CSUR (Centros, Servicios y Unidades
de Referencia del Sistema Nacional de Salud), asi como en la notificacién de casos desde los hospitales
concertados.

En conclusion, la informacién presenta en este informe permite avanzar en el conocimiento
epidemioldgico de las ER en la Comunidad de Madrid. La realizacion de futuros estudios, con andlisis mas
detallados de enfermedades para las que se puede llegar a una validacién especifica de todos los casos,
contribuird a ir ampliando este conocimiento.
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6. ANEXO

Tabla Al. Distribucion proporcional seguin grupos de edad y sexo de la morbilidad por capitulos de la CIE-10-ES en pacientes vivos a 1 de enero de 2024. Comunidad de Madrid:
Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Capitulo CIE-10-ES 0 1-14 15-39 40-64 65y mas

Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total
IIl. Sangre, Inmunidad 5,02 4,52 4,80 10,90 11,92 11,34 16,78 19,22 18,10 18,97 16,86 17,74 17,38 12,23 14,39
IV. Endocrinometabdlicas 6,81 5,71 6,34 7,46 9,45 8,33 12,67 14,97 13,91 19,37 19,31 19,34 22,64 23,27 23,01
V. Mentales 0,00 0,00 0,00 0,02 0,16 0,08 0,01 0,10 0,06 0,00 0,01 0,01 0,00 0,00 0,00
VI, VIl y VIII. Sist. Nervioso 1,08 1,55 1,28 3,46 3,73 3,57 7,96 8,21 8,09 11,24 10,51 10,81 12,66 12,03 12,30
y 6rganos de los sentidos
IX. Cardiovasculares 0,45 0,71 0,56 0,96 0,97 0,96 2,66 1,90 2,25 4,87 2,75 3,63 5,18 5,71 5,49
X. Respiratorias 0,09 0,00 0,05 0,22 0,24 0,23 0,72 0,64 0,68 2,78 1,72 2,16 7,78 4,19 5,70
XI. Digestivas 0,09 0,36 0,20 0,57 0,66 0,61 3,21 3,48 3,35 5,05 6,29 5,77 4,76 6,27 5,64
XIl. Piel 0,18 0,00 0,10 0,92 1,15 1,02 2,53 3,41 3,01 3,57 4,79 4,28 4,04 5,92 5,13
XIlI. Osteomusculares y del 0,72 0,12 0,46 9,50 7,56 8,66 6,83 8,18 7,56 8,31 14,85 12,11 6,87 15,44 11,85
tejido conjuntivo
XIV. Genitourinarias 0,27 0,48 0,36 0,72 0,71 0,72 1,91 1,90 1,91 4,91 2,76 3,66 5,26 3,02 3,96
XVI. Perinatales 0,45 0,36 0,41 0,50 0,40 0,46 0,03 0,02 0,02 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00
XVII. Anomalias Congénitas 84,86 86,21 85,44 64,73 63,02 63,98 44,65 37,95 41,02 20,90 20,13 20,45 13,41 11,88 12,52
XIX. Otras Externas 0,00 0,00 0,00 0,03 0,03 0,03 0,04 0,03 0,03 0,02 0,02 0,02 0,02 0,01 0,01
Total 100,00 100,00 | 100,00 100,00 100,00 | 100,00 100,00 100,00 | 100,00 100,00 100,00 | 100,00 100,00 100,00 | 100,00
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Tabla A2. Distribucion proporcional segin grupo de edad y sexo, de la mortalidad por capitulos de CIE-10 en el afio 2023. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Capitulo CIE-10 0 1-14 15-39 40-64 65y mas

Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total
I. Infecciosas 0,00 0,00 0,00 3,23 0,00 1,47 2,50 4,17 3,29 4,34 2,32 3,53 4,55 3,73 4,13
Il. Oncoldgicas 0,00 0,00 0,00 45,16 24,32 33,82 35,00 43,06 38,82 44,30 53,89 48,12 30,25 21,00 25,53
IIl. Sangre, Inmunidad 6,67 0,00 3,70 0,00 8,11 4,41 0,00 0,00 0,00 0,81 0,55 0,71 0,60 0,82 0,72
IV. Endocrinometabdlicas 0,00 8,33 3,70 3,23 5,41 4,41 1,25 0,00 0,66 1,27 1,50 1,36 2,36 2,85 2,61
V. Mentales 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,63 0,68 0,65 3,19 5,56 4,40
VI, VII, VIII. Sist, Nervioso y 13,33 8,33 11,11 9,68 21,62 16,18 12,50 6,94 9,87 6,51 8,32 7,23 5,27 6,65 5,98
6rganos de los sentidos
IX. Cardiovasculares 6,67 0,00 3,70 16,13 2,70 8,82 11,25 11,11 11,18 14,56 13,51 14,14 19,58 24,68 22,19
X. Respiratorias 0,00 0,00 0,00 9,68 13,51 11,76 10,00 4,17 7,24 9,31 7,09 8,43 20,26 16,63 18,40
XI. Digestivas 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 1,25 2,78 1,97 8,95 4,37 7,12 5,69 6,98 6,35
XIl. Piel 0,00 0,00 0,00 0,00 2,70 1,47 0,00 0,00 0,00 0,27 0,00 0,16 0,43 0,94 0,69
XII. Osteomusculares y del 0,00 0,00 0,00 0,00 5,41 2,94 3,75 4,17 3,95 0,81 0,41 0,65 0,84 1,90 1,38
tejido conjuntivo
XIV. Genitourinarias 0,00 0,00 0,00 3,23 2,70 2,94 0,00 0,00 0,00 1,45 1,50 1,47 3,96 5,33 4,66
XVI. Perinatales 13,33 8,33 11,11 0,00 2,70 1,47 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00
XVII. Anomalias 60,00 75,00 66,67 9,68 10,81 10,29 5,00 6,94 5,92 1,36 1,50 1,41 0,28 0,13 0,20
Congénitas
XVIII. Signos y sintomas 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 3,75 0,00 1,97 1,36 1,09 1,25 0,57 0,61 0,59
XX. Externas 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 13,75 16,67 15,13 4,07 3,27 3,75 2,15 2,18 2,17
Total 100,00 100,00 100,00 100,00 100,00 | 100,00 100,00 100,00 | 100,00 100,00 100,00 | 100,00 100,00 100,00 100,00
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Tabla A3. Enfermedades ReeR. Prevalencias especificas por 10 mil habitantes a 1 de enero de 2023, segtin grupos de edad y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de
la Comunidad de Madrid (SIERMA).

0 1-14 15-39 40-64 65 y mas
Enfermedades Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total
Acidemia glutarica tipo 1 0,00 0,00 0,00 0,21 0,09 0,15 0,03 0,04 0,03 0,01 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00
Artrogriposis multiple congénita 0,00 0,00 0,00 0,36 0,29 0,33 0,33 0,35 0,34 0,14 0,13 0,14 0,02 0,04 0,03
Artrogriposis multiple congénita 0,38 0,00 0,20 0,19 0,11 0,15 0,09 0,05 0,07 0,03 0,02 0,03 0,04 0,03 0,03
distal
Ataxia de Friedreich 0,00 0,00 0,00 0,04 0,04 0,04 0,24 0,20 0,22 0,31 0,26 0,29 0,25 0,08 0,15
Atrofia muscular espinal proximal 0,00 0,40 0,20 0,42 0,31 0,37 0,13 0,13 0,13 0,08 0,10 0,09 0,10 0,08 0,09
Cirrosis biliar primaria 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,01 0,19 0,10 0,44 5,26 2,93 1,75 11,56 7,48
Complejo esclerosis tuberosa 0,38 0,00 0,20 0,93 0,54 0,74 0,77 0,61 0,69 0,56 0,66 0,61 0,21 0,28 0,25
Displasia renal 1,92 1,62 1,78 4,25 3,05 3,67 1,01 0,71 0,86 0,10 0,16 0,14 0,11 0,03 0,06
Distrofia miotdnica de Steinert 0,00 0,00 0,00 0,45 0,31 0,38 1,29 1,09 1,19 1,96 2,13 2,05 1,05 0,89 0,96
Distrofia muscular de Duchenne y 0,00 0,00 0,00 0,89 0,11 0,51 0,50 0,16 0,33 0,14 0,15 0,15 0,08 0,09 0,09
Becker
Enfermedad de Fabry 0,00 0,00 0,00 0,04 0,07 0,05 0,09 0,09 0,09 0,18 0,16 0,17 0,06 0,12 0,09
Enfermedad de Gaucher 0,00 0,00 0,00 0,08 0,04 0,07 0,05 0,03 0,04 0,10 0,04 0,07 0,06 0,01 0,03
Enfermedad de Huntington 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,12 0,16 0,14 0,50 0,69 0,60 0,67 0,78 0,73
Enfermedad de la orina con olor a 0,00 0,00 0,00 0,04 0,07 0,05 0,02 0,01 0,01 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00
jarabe de arce
Enfermedad de Niemann Pick 0,00 0,00 0,00 0,11 0,04 0,08 0,01 0,01 0,01 0,03 0,01 0,02 0,04 0,03 0,03
Enfermedad de Rendu-Osler 0,00 0,00 0,00 0,08 0,16 0,12 0,31 0,32 0,31 0,52 0,68 0,60 0,61 0,61 0,61
Enfermedad de Wilson 0,00 0,00 0,00 0,17 0,13 0,15 0,70 0,44 0,57 0,47 0,34 0,41 0,27 0,11 0,17
Esclerosis lateral amiotroéfica 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,08 0,02 0,05 0,83 0,58 0,70 2,21 1,42 1,74
Fenilcetonuria 0,00 0,40 0,20 1,47 1,66 1,56 0,68 0,68 0,68 0,05 0,16 0,11 0,02 0,01 0,02
Fibrosis quistica 1,15 1,62 1,38 1,85 1,93 1,89 1,31 1,44 1,37 0,55 0,42 0,48 0,10 0,09 0,09
Hemofilia A 0,38 0,00 0,20 2,29 0,04 1,20 2,59 0,05 1,31 1,88 0,12 0,97 1,60 0,07 0,70
Hipotiroidismo congénito 6,16 4,86 5,52 3,00 3,27 3,13 0,60 0,81 0,71 0,18 0,43 0,31 0,13 0,24 0,20
Homocistinuria clasica (HCY) 0,00 0,00 0,00 0,02 0,04 0,03 0,08 0,02 0,05 0,01 0,02 0,02 0,00 0,00 0,00
Osteogénesis imperfecta 0,00 0,40 0,20 0,57 0,72 0,64 0,64 0,51 0,58 0,42 0,60 0,51 0,10 0,31 0,22
Retinosis pigmentaria 0,00 0,00 0,00 0,17 0,11 0,14 0,71 0,64 0,67 1,99 2,06 2,03 2,80 3,20 3,03
Sindrome de Angelman 0,00 0,00 0,00 0,40 0,38 0,39 0,13 0,28 0,21 0,01 0,02 0,02 0,02 0,00 0,01
S. de Beckwith Wiedermann 0,00 0,40 0,20 0,57 0,47 0,52 0,15 0,16 0,16 0,00 0,01 0,01 0,00 0,00 0,00
Sindrome de Goodpasture 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,04 0,16 0,10 0,18 0,17 0,17 0,44 0,50 0,47
Sindrome de Marfan 0,00 0,00 0,00 0,66 0,58 0,62 1,12 0,82 0,97 0,82 0,84 0,83 0,30 0,20 0,24
Sindrome de Prader Willi 0,00 1,21 0,59 0,62 0,63 0,62 0,32 0,28 0,30 0,08 0,10 0,09 0,02 0,01 0,02
Sindrome de Williams 0,38 0,40 0,39 0,66 0,56 0,61 0,37 0,26 0,32 0,12 0,07 0,10 0,00 0,00 0,00
Sindrome de X fragil 0,00 0,00 0,00 0,72 0,13 0,44 0,81 0,21 0,51 0,22 0,04 0,12 0,13 0,01 0,06
Tetralogia de Fallot 0,38 0,00 0,20 2,06 2,09 2,07 1,42 1,12 1,27 0,92 0,66 0,79 0,08 0,11 0,09
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Tabla A4. Enfermedades ReeR. Distribucidn porcentual de casos a 1 de enero de 2023, segtin grupos de edad y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la

Comunidad de Madrid (SIERMA).

0 1-14 15-39 40-64 65 y mas
Enfermedad Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total | Hombre Mujer Total | Hombre Mujer Total | Hombre | Mujer Total
Acidemia glutarica tipo 1 0,0 0,0 0,0 45,5 18,2 63,6 13,6 18,2 31,8 4,5 0,0 4,5 0,0 0,0 0,0
Artrogriposis multiple congénita 0,0 0,0 0,0 12,2 9,4 21,6 24,5 25,9 50,4 12,2 12,9 25,2 0,7 2,2 2,9
Artrogriposis multiple congénita 2,5 0,0 2,5 22,5 12,5 35,0 22,5 12,5 35,0 10,0 7,5 17,5 5,0 5,0 10,0
distal
Ataxia de Friedreich 0,0 0,0 0,0 1,4 1,4 2,8 16,9 14,8 31,7 27,5 24,6 52,1 9,2 4,2 13,4
Atrofia muscular espinal proximal 0,0 1,1 1,1 21,1 14,7 35,8 13,7 13,7 27,4 10,5 13,7 24,2 53 6,3 11,6
Cirrosis biliar primaria 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,1 1,2 1,2 3,2 40,8 44,0 5,3 49,5 54,8
Complejo esclerosis tuberosa 0,2 0,0 0,2 11,0 6,0 17,0 19,5 15,7 35,2 17,5 22,2 39,7 2,7 5,2 8,0
Displasia renal 0,9 0,7 1,6 35,5 24,1 59,6 18,3 12,9 31,2 2,3 3,9 6,2 1,1 0,4 1,4
Distrofia miotdnica de Steinert 0,0 0,0 0,0 2,3 1,5 3,8 14,1 12,1 26,2 26,4 30,7 57,1 5,9 7,1 13,0
Distrofia muscular de Duchenne y 0,0 0,0 0,0 25,6 3,0 28,7 31,1 10,4 41,5 11,0 12,2 23,2 2,4 4,3 6,7
Becker
Enfermedad de Fabry 0,0 0,0 0,0 2,5 3,8 6,3 11,4 11,4 22,8 29,1 26,6 55,7 3,8 11,4 15,2
Enfermedad de Gaucher 0,0 0,0 0,0 10,8 5,4 16,2 13,5 8,1 21,6 35,1 16,2 51,4 8,1 2,7 10,8
Enfermedad de Huntington 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 4,3 6,1 10,4 22,7 33,5 56,1 12,6 20,9 33,5
Enf. de la orina con olor a jarabe de 0,0 0,0 0,0 25,0 37,5 62,5 25,0 12,5 37,5 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0
arce
Enfermedad de Niemann Pick 0,0 0,0 0,0 27,8 11,1 38,9 5,6 5,6 11,1 22,2 5,6 27,8 11,1 11,1 22,2
Enfermedad de Rendu-Osler 0,0 0,0 0,0 1,3 2,3 3,6 10,1 10,7 20,8 21,1 29,5 50,6 10,4 14,6 25,0
Enfermedad de Wilson 0,0 0,0 0,0 3,1 2,3 5,4 27,6 17,5 45,1 23,0 17,9 40,9 5,4 3,1 8,6
Esclerosis lateral amiotréfica 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 1,9 0,5 2,4 25,2 18,9 44,1 28,1 25,4 53,5
Fenilcetonuria 0,0 0,3 0,3 22,0 23,6 45,7 22,0 22,4 44,4 1,9 7,0 8,9 0,3 0,3 0,6
Fibrosis quistica 0,5 0,7 1,2 14,5 14,4 28,9 22,2 24,7 47,0 11,5 9,4 20,9 0,8 1,2 2,0
Hemofilia A 0,1 0,0 0,1 15,0 0,3 15,3 36,6 0,7 37,3 32,7 2,2 34,9 11,7 0,7 12,4
Hipotiroidismo congénito 2,8 2,1 4,9 24,9 25,8 50,7 10,8 14,8 25,6 4,1 10,2 14,3 1,2 3,2 4,4
Homocistinuria clasica (HCY) 0,0 0,0 0,0 5,9 11,8 17,6 47,1 11,8 58,8 5,9 17,6 23,5 0,0 0,0 0,0
Osteogénesis imperfecta 0,0 0,3 0,3 8,0 9,5 17,5 19,2 15,7 34,9 15,4 23,7 39,1 1,5 6,8 8,3
Retinosis pigmentaria 0,0 0,0 0,0 0,8 0,5 1,2 6,8 6,2 13,0 23,5 26,0 49,5 13,9 22,4 36,2
Sindrome de Angelman 0,0 0,0 0,0 22,9 20,5 43,4 15,7 34,9 50,6 1,2 3,6 4,8 1,2 0,0 1,2
Sindrome de Beckwith 0,0 1,2 1,2 32,5 25,3 57,8 18,1 20,5 38,6 0,0 2,4 2,4 0,0 0,0 0,0
Wiedermann
Sindrome de Goodpasture 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 3,2 13,5 16,7 17,5 18,3 35,7 18,3 29,4 47,6
Sindrome de Marfan 0,0 0,0 0,0 6,2 5,2 11,4 22,7 16,9 39,6 20,3 22,5 42,8 3,2 3,0 6,2
Sindrome de Prader Willi 0,0 2,0 2,0 19,7 19,0 38,8 22,4 19,7 42,2 6,8 8,8 15,6 0,7 0,7 1,4
Sindrome de Williams 0,7 0,7 1,4 20,9 16,9 37,8 25,7 18,2 43,9 10,1 6,8 16,9 0,0 0,0 0,0
Sindrome de X fragil 0,0 0,0 0,0 18,5 3,3 21,7 44,6 12,0 56,5 14,7 2,7 17,4 3,8 0,5 43
Tetralogia de Fallot 0,2 0,0 0,2 14,6 14,0 28,5 21,6 17,3 38,9 17,3 13,4 30,6 0,6 1,2 1,8
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Tabla A5. Prevalencias de enfermedades, segiin Orphanet!®23,

Enfermedades

ORPHANET: Prevalencia de
las enfermedades raras (por
10 mil)

Enfermedades

ORPHANET: Prevalencia de
las enfermedades raras (por
10 mil)

Acidemia glutarica tipo 1 01 Bp* Esclerosis lateral amiotréfica 0,39/0,52*
(ORPHA: 25) ’ (ORPHA 803)
Artrogriposis distal (ORPHA: Fenilcetonuria (ORPHA 716) 0,41/1,15* /1,14 BP*
97120) )
Artrogriposis multiple Fibrosis quistica (ORPHA 586) 1,11* /1,94 BP*
congénita (ORPHA: 1037) )
Forma sintomatica de la -
. . . distrofia muscular de
/é\;?ma de Friedreich (ORPHA: 0,20* Duchenne y Becker en
mujeres portadoras
(ORPHA:206546)
Atrofia muscular espinal 5 00 BP* Hemofilia A (ORPHA 98878) 0,49/0,80* /1,13 BP
proximal (ORPHA: 70) !
Cirrosis biliar primaria 2,11/ 2,50* Hipotiroidismo congénito 1-5
(ORPHA: 186) (ORPHA 442)
. . Homocistinuria por deficiencia | 0,03 BP
Complejo esclerosis tuberosa e .
(ORPHA: 805) 0,1-0,9 de cistationina beta-sintasa
(ORPHA 394)
Displasia renal (ORPHA: 4,35 BP* Osteogénesis imperfecta 0,81
93108) (ORPHA 666)
Distrofia miotdnica de Steinert | 1,25/ 0,50* Psoriasis pustulosa -
(ORPHA: 273) generalizada (ORPHA: 247353)
Distrofia muscular de Becker 0,15/0,20* /0,22 BP* Retinosis pigmentaria (ORPHA | 2,67 / 3,00*

(ORPHA: 98895)

791)

Distrofia muscular de 0,28 /0,99 BP Sindrome de Angelman 0,75/0,13 BP*
Duchenne (ORPHA: 98896) (ORPHA 72)

Enfermedad de Fabry (ORPHA: | 0,66 BP Sindrome de Beckwith- 0,35 BP*
324) Wiedemann (ORPHA 116)

Enfermedad de Gaucher 0,10* /0,13 BP Sindrome de Goodpasture 0,02*
(ORPHA: 355) (ORPHA 375)

Enfermedad de Huntington 0,27 / 1,20* Sindrome de Marfan (ORPHA: | 1,50 /2,00*
(ORPHA: 399) 558)

Enfermedad de la orina con 0,067 BP Sindrome de Prader-Willi 0,31 BP*
olor a jarabe de arce (ORPHA: (ORPHA: 739)

511)

Enfermedad de Niemann-Pick | 0,10* Sindrome de Usher (ORPHA: 0,01-0,09

(ORPHA: 646)

886)

Enfermedad de Wilson
(ORPHA: 905)

0,20/ 0,60* / 0,23 BP

Sindrome de Williams
(ORPHA: 904)

Enfermedad de Pompe 0,30 * Sindrome de X fragil (ORPHA: 3,25 /2,00* / 0,24 BP*
(ORPHA: 365) 908)
Enfermedad de Rendu-Osler 0,16* Tetralogia de Fallot (ORPHA: 3,40 BP / 2,93 BP*

(ORPHA: 774)

3303)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos. BP indica prevalencia al nacimiento.
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