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Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

RESUMEN

Introduccidn: Las Enfermedades Poco Frecuentes (EPF) o Enfermedades Raras (ER) 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 epidemioldgico, las EPF en la Comunidad de Madrid. El objetivo de este informe es
proporcionar informacion epidemioldgica actualizada sobre las EPF en la Comunidad de Madrid.

Metodologia: El registro poblacional SIERMA utiliza fuentes de informacion sanitaria para la
captacidon de casos. Algunas aportan casos ya validados (el diagndstico estd normalizado y/o
codificado con ORPHA) y en otras se requiere validacién (comprobacion del diagndstico y
asignacion de cédigo ORPHA) mediante revision de historia clinica. La validacidon 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 EPF incluidos en el SIERMA residentes en la Comunidad de Madrid, vivos a
1 de enero de 2023, y para los indicadores de mortalidad se han considerado los fallecidos en
2022. Se describen los indicadores por sexo, grupo de edad, zona de residencia y grupo de
enfermedad. Ademds, se presenta un andlisis detallado de las notificaciones mediante el
formulario especifico en historia clinica de hospitales (incluido el Registro de Esclerosis Lateral
Amiotrofica, denominado RELA), y de las caracteristicas epidemioldgicas de las 29 enfermedades
del ReeR (periodo 2010-2021), la Distrofia Muscular de Duchenne y Becker, la Neuropatia Optica
de Leber, y el sindrome de Turner.

Resultados: A 01/01/2023, constan en el SIERMA 443.605 casos de EPF lo que representa una
prevalencia estimada en la Comunidad de Madrid de 6,6 por 100 habitantes (6,9 en mujeres y
6,2 en hombres). Las prevalencias mas altas corresponden a los mayores de 64 afios, con tasas
bastante similares en hombres y mujeres; en la poblacion infantil son mds prevalentes en
varones, mientras que en la edad adulta son mas prevalentes en mujeres. Se observan
prevalencias mas altas en los distritos del corredor del Henares, Aranjuez-Valdemoro y suroeste
de laregidn. Los grupos diagndsticos mas frecuentes son las malformaciones congénitas (30,3%)
y la patologia endocrinometabdlica (18,6%). En el afio 2022 hubo 13.846 fallecidos residentes
en la Comunidad de Madrid e incluidos en SIERMA, siendo las causas mas frecuentes las
oncoldgicas (27,0%) y las cardiovasculares (20,0%).

En el formulario especifico en historia clinica de hospitales (REPF) hasta el 1 de enero de 2024
se han registrado 1.495 casos y el 96,7% son confirmados. Los casos confirmados corresponden
a 387 enfermedades (cédigos ORPHA distintos). Ademas, en RELA constan 1.006 casos (antiguos
y nuevos de enfermedades de motoneurona), con 154 casos de ELA registrados durante 2023.

De los 10.202 casos de enfermedades del ReeR, residentes en la Comunidad de Madrid a 1 de
enero de 2022, las mas frecuentes fueron la Cirrosis Biliar Primaria (15,8%) y la Retinosis
Pigmentaria (10,1%). Las principales diferencias por sexo se presentaron en la Hemofilia A
(Hombres: Mujeres, 24,7:1) y la Cirrosis Biliar Primaria (Razén H:M: 0,1:1). La mediana de edad
de los casos fue de 45 afios, siendo la mas baja para el Hipotiroidismo Congénito (7 afios) y la
mas alta para la Cirrosis Biliar Primaria y la Esclerosis Lateral Amiotrdfica (66 afios). En los
fallecidos en el periodo 2010-2021 destacan la Esclerosis Lateral Amiotréfica con 1.540
fallecidos, la Cirrosis Biliar Primaria con 537 y la Distrofia Miotdnica de Steinert con 317 (estas
tres causas suponen el 71,1% de todos los fallecidos con enfermedades ReeR).

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. El SIERMA esta
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permitiendo avanzar en el conocimiento epidemioldgico de las EPF en la Comunidad de Madrid.
La contribucién de los profesionales asistenciales mediante la notificacion de casos permite
mejorar la exhaustividad del SIERMA.

1. INTRODUCCION

Las Enfermedades Poco Frecuentes (EPF) o Enfermedades Raras (ER) son un conjunto de
enfermedades muy diversas que se caracterizan por su baja prevalencia (menos de 5 casos por
10 mil habitantes, segun lo establecido por la Unién Europea)?, con elevada morbilidad y
mortalidad prematura?.

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

En el marco de la estrategia europea y estatal de las EPF, la Comunidad de Madrid cred el
Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA), con
Orden de creacién 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 EPF en la Comunidad de Madrid y ha aportado los datos para la elaboracién de este informe.

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

El Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR) se cred en 2015 (RD 1091/2015, de 24 de
diciembre) y se basa en que las Comunidades Autdnomas 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 informacidn epidemioldgica sobre las enfermedades
poco frecuentes en la Comunidad de Madrid.

2. METODOLOGIA

2.1. Fuentes de informacion

La fuente de informacién utilizada ha sido el SIERMA (Sistema de Informacién de Enfermedades
Raras de la Comunidad de Madrid), con los datos mas actualizados a fecha de realizacion del
informe. En el SIERMA se integran datos de EPF procedentes de varias fuentes de informacién
sanitarias. Para las enfermedades incluidas en este informe, las fuentes de informacidn 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 atencion primaria (HCEAP), el
registro de mortalidad, el Registro Madrilefio de Enfermos Renales (REMER), la notificacién de
consumo de los medicamentos huérfanos (Subdireccion General de Farmacia y Productos
Sanitarios), los datos del programa de cribado neonatal de enfermedades
endocrinometabdlicas, el registro de pacientes del Instituto de Investigacion de Enfermedades
Raras (lIER) del Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII), la notificacidn de los profesionales de casos
de registros clinicos y la notificacion a través del formulario de EPF en la Historia Clinica
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Electrdnica (HCE) de hospitales que incluye también un formulario especifico para el registro de
Esclerosis Lateral Amiotréfica (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 informacidn 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 poblacidn, para el calculo de las tasas, se han obtenido del padrén de habitantes.

2.2. Notificacidn, captacidon automatica y validacién

En algunas notificaciones de EPF 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 informacién son captados a partir de una seleccién de cddigos CIE-10-ES y CIE-10 (RAE-CMBD
y registro de mortalidad, respectivamente), a través de textos descriptores de los episodios de
atenciéon (HCEAP), o de una seleccion de cédigos especificos de enfermedad renal (REMER) o de
farmacos (consumo de medicamentos huérfanos). Para considerar estos casos como validados
se realiza una revisién de historia clinica y se asignan los cédigos ORPHA y SNOMED-CT
correspondientes. Este procedimiento de validacion se hace prioritariamente para las
enfermedades que por consenso entre las Comunidades Autdnomas (CCAA) son enviadas
anualmente al Registro Estatal (ReeR). La lista completa y actualizada de las EPF que se envian
al ReeR aparece en su pagina web®.

2.3. Poblacion y periodo

Se han considerado a todos los pacientes con alguna EPF incluidos en el SIERMA residentes en
la Comunidad de Madrid. Para aquellas personas con mds de un diagndstico de EPF, se
contabilizan tantos casos como EPF distintas se hayan identificado.

La poblacién se clasifica por sexo y en 5 grupos de edad (0, 1-14, 15-39, 40-64 y 65 y mas afios).
La edad se calcula a fecha de estimacidn de la prevalencia o a fecha de defuncidn. Para el andlisis
geografico, cada caso se asignd al Distrito de Salud Publica al que correspondia el ultimo
domicilio registrado.

Se han considerado diferentes periodos, dependiendo de la disponibilidad de los datos. Y asi,
para los indicadores de morbilidad y prevalencia generales y para los casos de Distrofia Muscular
de Duchenne y Becker y de Neuropatia Optica de Leber se han considerado los casos vivos a 1
de enero de 2023; y para los indicadores generales de mortalidad se han considerado los
fallecidos en el afio 2022.

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
2020y el registro RELA se inicié en mayo de 2023. Estas fuentes de informacién permiten tener
datos mas actualizados, por lo que para ambas se presentan los datos registrados hasta 1 de
enero de 2024.

En el envio del afio 2024 al ReeR se han incluido casos de 29 enfermedades (a partir de ahora
denominadas ‘enfermedades ReeR’) correspondientes al periodo de 1 de enero de 2010 al 1 de
enero del 2022. 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

SG Vigilancia en Salud Publica. Direccion General de Salud Pablica
iy CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

durante ese periodo para los datos de mortalidad. Adicionalmente se presentan datos similares
para el Sindrome de Turner.

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 cdédigos
ORPHA. Para la mortalidad general, las causas basicas 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 padréon a 1 de enero de 2022, con intervalos de
confianza al 95% calculados con el método de Wilson para proporciones. Se han calculado para
cada Distrito de Salud Publica tasas de prevalencia ajustadas por edad, por 10 mil habitantes,
totales y por sexo, utilizando la poblacién estdndar europea de EUROSTAT™,

Las tasas de mortalidad en 2022 se han calculado por 100 mil habitantes con el padrén estimado
a mitad de afio, por sexo y grupo de edad. La mortalidad proporcional se define como el cociente
entre las defunciones por todas las causas por grupo de edad y sexo de pacientes residentes en
la Comunidad de Madrid y registrados en el SIERMA, sobre el total de defunciones de residentes
en la Comunidad de Madrid por esos grupos de edad y sexo'®.

En los analisis por edad, ademas de los grupos, se han considerado diversos estadisticos (media,
mediana y percentiles 25y 75).

3. RESULTADOS
3.1. Resultados generales

Con los datos provisionales, actualizados a 1 de enero de 2023, constan en SIERMA 494.096
personas afectadas por alguna EPF que son o han sido residentes en la Comunidad de Madrid.
De ellas, 346.560 continuaban a esa fecha en seguimiento en nuestra Comunidad. Dado que una
persona puede tener mas de una EPF, esto se corresponde con 443.605 casos, lo que representa
una prevalencia estimada de EPF en la Comunidad de Madrid de 657,2 por 10 mil habitantes
(616,7 en hombres y 694,3 en mujeres). En el andlisis por sexo y edad (tabla 1) se observan
prevalencias mas altas a partir de los 65 afios, con tasas bastante similares en hombres (1.211,4
por 10 mil habitantes) y mujeres (1.183,9 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 poco frecuentes. Prevalencia seglin sexo y grupos de edad. Niumero de casos y
tasas por 10 mil habitantes a 1 enero de 2023. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

AR Hombres Mujeres Total

N Tasa N Tasa N Tasa
0 1.310 508,0 982 406,7 2.292 459,0
1-14 3.328 746,6 27.060 603,0 62.388 676,7
15-39 38.343 389,5 45.277 452,6 83.620 421,3
40-64 62.139 503,4 85.389 645,4 147.528 576,9
65y mas 62.080 1.211,4 85.697 1.183,9 147.777 1.195,3
Total 199.200 616,7 244.405 694,3 443.605 657,2
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En cuanto a la distribucion geografica de las prevalencias ajustadas por edad, se observan tasas
mas altas en los Distritos de Salud Publica del corredor del Henares (Alcala de Henares, Coslada),
Aranjuez-Valdemoro, suroeste de la Comunidad de Madrid (Navalcarnero, Maostoles,
Fuenlabrada, Alcorcdn, Leganés) y Puente de Vallecas, dentro del municipio de Madrid (figura
1). Por sexos el patrén es similar, incorporandose al cuartil superior en el caso de los hombres
el distrito de Collado-Villalba (y pasando Leganés al siguiente cuartil, figura 2) y en el caso de las
mujeres el distrito de Parla-Pinto (y pasando Alcorcon al siguiente cuartil, figura 3). Las tasas
mas bajas se observan en los distritos de municipio de Madrid (exceptuando Vallecas -Puente y
Villa-, Arganzuela y Villaverde) y en el distrito de Boadilla-Pozuelo.

Figura 1. Enfermedades poco frecuentes. Prevalencia total segun Distrito de Salud Publica por cuartiles:
tasa ajustada por edad por 10 mil habitantes, a 1 enero de 2023. Comunidad de Madrid: Sistema de
Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Figura 2. Enfermedades poco frecuentes. Prevalencia en hombres segun Distrito de Salud Publica por
cuartiles: tasa ajustada por edad por 10 mil habitantes, a 1 enero de 2023. Comunidad de Madrid:
Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Sierra Norte

Alcals def
Henares

Navalcarnero

Prevalencia por Distrite de Salud Pablica: HOMBRES
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B 53.50-721,75

Bl 721,76-901,47

Figura 3. Enfermedades poco frecuentes. Prevalencia en mujeres segun Distrito de Salud Publica por
cuartiles: tasa ajustada por edad por 10 mil habitantes, a 1 enero de 2023. Comunidad de Madrid:
Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Colmenar,
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Con respecto a la morbilidad agrupada por capitulos de la CIE-10-ES (tabla 2 y figura 4), destacan
el grupo de anomalias congénitas en ambos sexos (30,3%, 33,9% en hombres y 27,4% en
mujeres), seguido por el grupo de patologia endocrinometabdlica (18,6%, 17,7% en hombres y
19,3% en mujeres) y el grupo de patologia hematoldgica y de la inmunidad (14,4%, 14,9% en
hombres y 14,0% en mujeres). Existe una proporcion casi el doble en mujeres que en hombres
en el grupo de enfermedades osteomusculares y del tejido conjuntivo (6,8% en hombresy 13,0%
en mujeres). En la tabla Al del anexo se detalla la proporcion de casos por sexo y edad segun
los capitulos de la CIE-10-ES, destacando en varias de ellas la progresién segln se avanza en
edad, destacando el capitulo de las enfermedades endocrinometabdlicas, con un 5,7% en
menores de un afio al 23,8% de los casos en el grupo 65 afios y mas, y de forma similar pero en
menor proporcidn en las enfermedades del Sistema Nervioso y érganos de los sentidos, que va
de una proporcion de 0,8% en menores de un afio a 12,0% en el grupo de 65 y mas anos. La
situacién inversa se ve en la proporcion de casos de las anomalias congénitas, que va del 87,6%
de los casos en menores de un afio, a un 13,0% de los casos en el grupo de 65 afios y mas. Un
caso aparte es el capitulo de enfermedades de la sangre e inmunidad, con una proporcion de
3,5% en menores de 1 afio, alcanza un 17,1% en el grupo de 15-39 afios y disminuye a 12,9% en
el grupo de 65 y mas anos.

Tabla 2. Enfermedades poco frecuentes. Morbilidad segun sexo y capitulo de la CIE-10-ES a 1 de enero
de 2023. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de
Madrid (SIERMA).

Capitulos CIE-10-ES Hcla\‘n;;r)es Ml: j(;:;as Lo(tzl)

Il Sangre, Inmunidad 29.615 (14,9) 34.114 (14,0) 63.729 (14,4)
IV. Endocrinometabdlicas 35.310(17,7) 47.105 (19,3) 82.415 (18,6)
V. Mentales 13 (0,0) 85 (0,0) 98 (0,0)
:/;,n\t/iI(IjZ;/III.Sist. Nerviosoy 6rganos de los 18.706 (9,4) 22481 (9,2) 41.187 (9,3)
IX. Cardiovasculares 6.308 (3,2) 7.268 (3,0) 13.576 (3,1)
X. Respiratorias 7.365 (3,7) 5.608 (2,3) 12.973(2,9)
XI. Digestivas 6.656 (3,3) 11.660 (4,8) 18.316 (4,1)
XII. Piel 5.915 (3,0) 10.700 (4,4) 16.615 (3,7)
)c(c')'r'{jun(t);t;om“““'ares y del tejido 13.558 (6,8) 31.719 (13,0) 45.277 (10,2)
XIV. Genitourinarias 8.100 (4,1) 6.505 (2,7) 14.605 (3,3)
XVI. Perinatales 121 (0,1) 70 (0,0) 191 (0,0)
XVII. Anomalias Congénitas 67.485 (33,9) 67.056 (27,4) 134.541 (30,3)
XIX. Otras Externas 48 (0,0) 34.(0,0) 82 (0,0)
Total 199.200 (100,0) 244.405 (100,0) 443.605 (100,0)
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Figura 4. Enfermedades poco frecuentes. Distribucion porcentual de la morbilidad seguin sexo y capitulo
de la CIE-10-ES a 1 de enero de 2023. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades
Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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En el afio 2022 se produjeron 13.846 fallecimientos entre los casos registrados en el SIERMA y
residentes en la Comunidad de Madrid en ese afio. La tasa de mortalidad por sexo es mayor en
hombres que en mujeres (tabla 3) en todos los grupos de edad. En el analisis de la mortalidad
proporcional se observa que aproximadamente uno de cada cuatro residentes (27,1%) en la
Comunidad de Madrid fallecidos en 2022 tenian alguna EPF segiin SIERMA.

Tabla 3. Enfermedades poco frecuentes. Mortalidad en 2022 (todas las causas de muerte) segiin sexo y
grupos de edad. Numero de fallecidos, tasas por 100 mil y mortalidad proporcional*. Comunidad de
Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

I Hombres ' Mujeres ' Total .
edad N Tasa Mort;lldad N Tasa Mort;lldad N Tasa Mort;'lldad

0 19 72,5 25,0 15 60,6 28,8 34 66,7 26,6
1-14 38 8,1 63,3 29 6,5 74,4 67 7,3 67,7
15-39 104 10,4 27,8 66 6,5 32,4 170 8,4 29,4
40-64 1136 91,4 29,1 770 57,8 34,5 1.906 74,0 31,0
65y mas 5.783 1.114,4 28,2 5.886 805,3 24,8 11.669 933,6 26,4
Total 7.080 217,3 28,4 6.766 190,7 25,8 13.846 | 203,4 27,1

*Porcentaje de fallecidos registrados en el SIERMA sobre el total de fallecidos en la Comunidad de Madrid.

De los fallecidos en 2022, en el 93,3% (12.922) consta la causa basica de defuncién. Agrupadas
las causas por capitulos de la CIE-10 (tabla 4 y figura 5), se observa que las mas frecuentes son
las oncoldgicas (27,0%, 30,3% en hombres y 23,4% en mujeres), siendo el cancer de pulmadn, de
pancreas y de colon las mas frecuentes en este grupo. Le siguen las cardiovasculares (20,0%,
17,9% en hombres y 22,2% en mujeres), siendo la insuficiencia cardiaca, el infarto agudo de
miocardio y la isquemia cardiaca crénica las mas frecuentes. El tercer grupo mas frecuente son
las respiratorias (13,8%, 15,0% en hombres y 12,5% en mujeres), con la infeccién respiratoria no
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especificada, las neumonias no especificadas y otras enfermedades pulmonares intersticiales
con fibrosis como mas frecuentes. En la tabla A2 del anexo se detalla la proporcién de fallecidos
por capitulos de la CIE-10 sobre el total de cada grupo de edad y sexo, y se observa un patrén
similar al de la poblaciéon general, destacando en la edad infantil y juvenil las anomalias
congénitas y la patologia oncoldgica, y en las edades adultas la patologia oncoldgica vy
cardiovascular.

Tabla 4. Enfermedades poco frecuentes. Mortalidad en 2022 (todas las causas de muerte) segtin sexo y
capitulo de la CIE-10. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la
Comunidad de Madrid (SIERMA).

Capitulo CIE-10 Hcl)\ln;;)r)es M; j(;:)es Lo(:/j;

I. Infecciosas 135(2,0) 120(1,9) 255 (2,0)
Il. Oncoldgicas 2.019 (30,3) 1.464 (23,4) 3.483 (27,0)
Il. Sangre, Inmunidad 45 (0,7) 50 (0,8) 95 (0,7)
IV. Endocrinometabdlicas 142 (2,1) 189 (3,0) 331 (2,6)
V. Mentales 188 (2,8) 324 (5,2) 512 (4,0)
VI, V'II, VIII. Sist, Nervioso y 6rganos de los 376 (5,6) 402 (6,4) 778 (6,0)
sentidos

IX. Cardiovasculares 1.196 (17,9) 1387 (22,2) 2.583(20,0)
X. Respiratorias 1.003 (15,0) 783 (12,5) 1.786 (13,8)
XI. Digestivas 386 (5,8) 396 (6,3) 782 (6,1)
XIl. Piel 22(0,3) 44(0,7) 66 (0,5)
XIl. Osteomusculares y del tejido conjuntivo 53(0,8) 89 (1,4) 142 (1,1)
XIV. Genitourinarias 232 (3,5) 299 (4,8) 531 (4,1)
XVI. Perinatales 2(0,0) 1(0,0) 3(0,0)
XVII. Anomalias Congénitas 53(0,8) 37(0,6) 90 (0,7)
XVIII. Signos y sintomas 55(0,8) 53(0,8) 108 (0,8)
XX. Externas 151 (2,3) 138(2,2) 289 (2,2)
XXII. Situaciones especiales (covid-19) * 614 (9,2) 474 (7,6) 1.088 (8,4)
Total 6.672 (100) 6.250 (100) 12.922 (100)

*Covid-19 confirmado y de sospecha.
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Figura 5. Enfermedades poco frecuentes. Mortalidad en 2022 (todas las causas de muerte) segiin sexo
y capitulo de la CIE-10. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la
Comunidad de Madrid (SIERMA).
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De los 12.922 fallecidos en el afio 2022 con causa bdsica de muerte registrada en el SIERMA, 693
tienen como causa basica de muerte una EPF.

3.2. Casos registrados en formulario especifico en historia clinica de hospitales (REPF)

El REPF comenzd 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 2024 se han registrado 1.495
casos (tabla 5), sin incluir los casos que se han registrado en el Registro de Esclerosis Lateral
Amiotrofica (RELA) que se presentan a continuacion en un subapartado especifico.

Las notificaciones se han realizado desde 11 hospitales distintos. Han registrado 56 facultativos,
pertenecientes a 28 servicios diferentes.

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

Ao 2020 2021 2022 2023 Total
Numero de notificaciones (%) 91 (6,1) 459 (30,7) 574 (38,4) 371 (24,5) 1.495 (100,0)

Del total de casos registrados, el 99,2% 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 2024, constan 1.446 casos
(96,7%) como confirmados, 38 (2,5%) en la categoria pendiente de resultados, 9 como
portadores y 2 como descartados (tabla 6).
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Tabla 6. Formulario de registro de enfermedades poco frecuentes en historia clinica de hospitales
(REPF): clasificacion de los casos segun el tipo de diagndstico registrado a 1 de enero de 2024.

Tipo de diagnéstico N (%)
Confirmado 1.446 (96,7)
Pendiente de resultados 38(2,5)
Portador 9(0,6)
Descartado 2(0,1)
Total 1.495 (100,0)

Si consideramos la fecha de diagndstico de los casos confirmados (tabla 7), se observa que en
los afios mas recientes (entre el 2019 y el 2023) se han diagnosticado 548 casos (37,9%).

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

Afio de 1956- 1999- 2009- 2019 2020 2021 2022 2023 Total

diagndstico 1998 2008 2018

N (%) 82 155 661 104 114 140 104 86 1.446
(5,7) (10,7) (45,7) (7,2) (7,9) (9,7) (7,2) (5,9) (100,0)

Del total de casos notificados mediante el REPF con diagndstico confirmado, el numero de
hombres (759, con un 52,5%) es superior al de mujeres (687, 47,5%) (tabla 8). Los casos con
diagndstico confirmado se agrupan en 13 capitulos de la CIE-10-ES (tabla 8 y figura 6). Los
capitulos de las enfermedades del sistema nervioso y drganos de los sentidos son los que rednen
el mayor porcentaje de casos (48,3%), seguidos por el capitulo de enfermedades
endocrinometabdlicas (30,1%) y el de anomalias congénitas (16,3%). El resto de los casos se
reparten entre los 8 capitulos restantes de la CIE-10-ES (5,3%).

Al considerar la distribucion por capitulos de la CIE-10-ES segun sexo (tabla 8 y figura 6), solo se
observan diferencias importantes en el capitulo de las enfermedades cardiovasculares, con un
mayor nimero de mujeres (21 casos) que de hombres (4) con una proporcion mujer-hombre de
1:0,2. Entre las 21 mujeres, 14 tienen diagndstico de hipertensidn 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,
a1lde enero de 2024.

Capitulos CIE-10-ES Hcl’\l";;r)es MI\;“.(':/:;’S ;"(:/ao;
VI, VIl y VIIL. Sist. Nervioso y drganos de los sentidos 373 (25,8) 325(22,5) 698 (48,3)
IV. Endocrinometabdlicas 224 (15,5) 211 (14,6) 435 (30,1)
XVII. Anomalias Congénitas 133 (9,2) 103 (7,1) 236 (16,3)
IX. Cardiovasculares 4(0,3) 21(1,5) 25(1,7)
XI. Digestivas 8(0,6) 9(0,6) 17 (1,2)
V. Mentales 6(0,4) 8(0,6) 14 (1,0)
XllI. Osteomusculares y del tejido conjuntivo 5(0,3) 7(0,5) 12 (0,8)
IIl. Sangre, Inmunidad 3(0,2) 3(0,2) 6(0,4)
X. Respiratorias 1(0,1) 0(0,0) 1(0,1)
XIV. Genitourinarias 1(0,1) 0(0,0) 1(0,1)
XVI. Perinatales 1(0,1) 0(0,0) 1(0,1)
Total 759 (52,5) 687 (47,5) 1.446 (100,0)
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Figura 6. Formulario de registro de enfermedades poco frecuentes en historia clinica de hospitales
(REPF): porcentaje de los casos confirmados agrupados segun sexo y capitulo de la CIE-10-ES, a 1 de
enero de 2024.
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En los casos notificados en el REPF con diagndstico confirmado la mediana de edad al
diagnéstico es de 22,9 afos, siendo la de las mujeres (27,0) mayor que la de los hombres (17,1)
(tabla 9).

Al considerar la distribucién 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 (42 afios) y la mas baja en el capitulo de las anomalias congénitas (3 afios).

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 seguin sexo y capitulo de
la CIE-10-ES, a 1 de enero de 2024.

Edad (en afios) al diagndstico
Capitulos CIE-10-ES Hombres Mujeres Total
Percentil Percentil Percentil

M Al 25-75 M L 25-75 M s 25-75
VI, VIl y VIII. Sist. Nervioso
y 6rganos de los sentidos 40,3 43 19-59 40,7 41 25-56 40,5 42 22 -58
IV. Endocrinometabdlicas 16,5 3 0-30 20,1 5 0-37 18 4 0-35
XVil. Anomalias 67 | 3 1-8 68 | 2 1-9 67 | 3 1-9
Congénitas
Otros Capitulos (IX, XI, V,
XL, 1L, X, XIV y XVI) * 30,2 32 4-49 31,0 31 8-51 30,7 31 6-50
Total 27,0 17 3-51 28,6 27 3-51 27,8 23 3-51

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, XIV. Genitourinarias y

XVI. Perinatales.

* ok
XK
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Los casos notificados en el REPF con diagndstico confirmado corresponden a 387 enfermedades
(codigos ORPHA distintos). El nimero de casos por cédigo ORPHA oscila entre 1y 103. Al agrupar
los cddigos ORPHA por capitulos de la CIE-10-ES, se observa que el capitulo con mayor nimero
de cédigos diferentes registrados (164) 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 érganos de los sentidos son: el ORPHA 273 (Distrofia
miotdnica de Steinert, 103 casos), ORPHA 589 (Miastenia grave, 87) y ORPHA 269 (Distrofia
facioescapulohumeral, 59 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 ORPHA 550 (Encefalomiopatia mitocondrial,
acidosis lactica y episodios similares al ictus, MELAS, 27 casos). En el capitulo de anomalias
congénitas destacan en frecuencia: el ORPHA 636 (Neurofibromatosis tipo 1, 57 casos), el
ORPHA 805 (Complejo Esclerosis Tuberosa, 42 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 codigos ORPHA recogidos por capitulos de la CIE-10-ES, a 1 de enero de 2024.

Numero de casos por codigo

Capitulos CIE-10-ES C‘Sd;?g:inc:::“A ORPHA

Rango Md Percentil 25 - 75
VI, VIl y VIIL. Sist. Nervioso y érganos de los sentidos 164 1-103 1 1-3
IV. Endocrinometabdlicas 105 1-34 2 1-4
XVII. Anomalias Congénitas 84 1-57 1 1-2
IX. Cardiovasculares 8 1-17 1 1-1
V. Mentales 8 1-4 2 1-2
XIll. Osteomusculares y del tejido conjuntivo 8 1-2 2 1-2
Ill. Sangre, Inmunidad 4 1-3 1 1-3
XI. Digestivas 3 1-15 1 1-15
XIV. Genitourinarias 1 1
XVI. Perinatales 1 1
X. Respiratorias 1 1
Total 387 1-103 1 1-3

Md: mediana.

3.2.1. Casos registrados en el Registro de Esclerosis Lateral Amiotrofica (RELA)

El registro de Esclerosis Lateral Amiotréfica (RELA) de la Comunidad de Madrid se establecié en
mayo de 2023 y permite que los neurdlogos de las Unidades ELA registren los casos atendidos
por esta patologia y otras enfermedades neuroldgicas seleccionadas. Antes de su puesta en
marcha se incorporaron los datos recopilados en un registro clinico previo, que sumados a los
183 casos registrados en 2023 alcanzaron un total de 1.006 casos registrados en RELA (tabla 11).
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Tabla 11. Registro de Esclerosis Lateral Amiotrofica (RELA) de la Comunidad de Madrid: nimero de casos

totales y registrados en 2023 segun centro hospitalario y enfermedad.

Centro hospitalario Enfermedad Ao 2023 acu(r::::: dos

H. U. Clinico San Carlos Esclerosis lateral amiotrofica (ELA) 17 135
Demencia frontotemporal con ELA 1 1
Paralisis bulbar progresiva 3 3
Atrofia muscular espinal progresiva 3 3

H. U. Doce de Octubre Esclerosis lateral amiotréfica (ELA) 58 207
Demencia frontotemporal con ELA 2 2
Paralisis bulbar progresiva
Esclerosis lateral primaria 4 4
Atrofia muscular espinal progresiva

H.G.U. Gregorio Marafién Esclerosis lateral amiotréfica (ELA) 47 272
Demencia frontotemporal con ELA 1 1
Paralisis bulbar progresiva
Atrofia muscular espinal progresiva 4 4

H. U. La Paz - H. Carlos Il Esclerosis lateral amiotréfica (ELA) 28 359
Paralisis bulbar progresiva 2 2

Total 183 1.006

Los casos de Esclerosis Lateral Amiotrofica (ELA) registrados en 2023 fueron 154 (4 de ellos con
demencia frontotemporal) de los cuales la mitad (52,6%) habian sido diagnosticados en ese

mismo afio (tabla 12).

Tabla 12. Registro de Esclerosis Lateral Amiotréfica (RELA): nimero de casos registrados a 1 de enero

de 2024 segun afio de diagndstico, enfermedad y centro hospitalario.

Enfermedad

Aiio de diagndstico

Centro hospitalario

Previo a
2021

2021 2022 2023 Total

Esclerosis lateral amiotréfica

H. U. Clinico San Carlos

121

1 11

135

H. U. Doce de Octubre

159

14 30

207

H.G.U. Gregorio Marafién

239

13 16

272

H. U. La Paz - H. Carlos lll

335

NN

2 20

359

Total

854

=
N
w
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973
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3.3. Resultados especificos por enfermedades ReeR

De los 14.111 casos de enfermedades ReeR detectados desde el 1 de enero de 2010 hasta el 1
de enero de 2022, 10.202 estdn vivos y registrados como residentes en la Comunidad de Madrid
a final de periodo (tabla 13). La Cirrosis Biliar Primaria (15,8% de los casos), la Retinosis
Pigmentaria (10,1%), la Distrofia Miotdnica de Steinert (8,8%), la Hemofilia A (6,8%), la tetralogia
de Fallot (6,5%) y la Fibrosis Quistica (5,7%) representan el 53,6% 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: 4,2:1),
la Enfermedad de Niemann-Pick (Razén H:M: 2,3:1) y la Enfermedad de Gaucher (Razén H:M:
1,9:1).

Tabla 13. Enfermedades ReeR. Casos vivos a 1 de enero de 2022. Nimero y porcentaje seglin sexo y
razén 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
Artrogriposis Multiple Congénita 23 (53,5) 20 (46,5) 43 1,2:1
Artrogriposis Mdltiple Congénita Distal 24 (61,5) 15 (38,5) 39 1,6:1
Ataxia de Friedreich 79 (55,2) 64 (44,8) 143 1,2:1
Atrofia muscular espinal proximal 45 (52,3) 41 (47,7) 86 1,1:1
Cirrosis Biliar Primaria 137 (8,5) 1.471 (91,5) 1.608 0,1:1
Complejo Esclerosis Tuberosa 200 (50,8) 194 (49,2) 394 1,0:1
Displasia Renal 301 (58,1) 217 (41,9) 518 1,4:1
Distrofia miotdnica de Steinert 430 (47,9) 468 (52,1) 898 0,9:1
Enfermedad de Fabry 33 (44,0) 42 (56,0) 75 0,8:1
Enfermedad de Gaucher 23 (65,7) 12 (34,3) 35 1,9:1
Enfermedad de Huntington 120 (40,7) 175 (59,3) 295 0,7:1
Enfermedad de Niemann-Pick 9(69,2) 4(30,8) 13 2,3:1
Enfermedad de Rendu-Osler 118 (41,4) 167 (58,6) 285 0,7:1
Enfermedad de Wilson 142 (56,6) 109 (43,4) 251 1,3:1
Esclerosis lateral amiotroéfica 251 (56,8) 191 (43,2) 442 1,3:1
Fenilcetonuria 145 (47,1) 163 (52,9) 308 0,9:1
Fibrosis quistica 285 (49,4) 292 (50,6) 577 1,0:1
Hemofilia A 667 (96,1) 27 (3,9) 694 24,7:1
Hipotiroidismo Congénito 118 (46,3) 137 (53,7) 255 0,9:1
Osteogénesis imperfecta 145 (43,9) 185 (56,1) 330 0,8:1
Retinosis Pigmentaria y Retinosis Pigmentaria Sindrémicas 462 (44,9) 567 (55,1) 1.029 0,8:1
Sindrome de Angelman 35 (43,8) 45 (56,3) 80 0,8:1
Sindrome de Beckwith-Wiedemann 42 (51,2) 40 (48,8) 82 1,1:1
Sindrome de Goodpasture 49 (38,0) 80 (62,0) 129 0,6:1
Sindrome de Marfan 243 (50,9) 234 (49,1) 477 1,0:1
Sindrome de Prader-Willi 71 (50,7) 69 (49,3) 140 1,0:1
Sindrome de Williams 83 (58,5) 59 (41,5) 142 1,4:1
Sindrome de X fragil 137 (80,6) 33(19,4) 170 4,2:1
Tetralogia de Fallot 359 (54,1) 305 (45,9) 664 1,2:1
Total 4.776 5.426 10.202

En los 10.202 casos residentes en la Comunidad de Madrid con una Enfermedad ReeR a 1 de
enero de 2022, la media de edad fue de 42,7 afios (37,5 en hombres y 47,4 en mujeres), con una
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mediana de 45 afios (38 en hombres y 50 en mujeres) y un rango de percentil 25 a 75 de 22-61
afios (17-55 en hombres y 30-66 en mujeres) (tabla 14). El Hipotiroidismo Congénito presentd
la menor mediana de edad, con 7 aios y la Cirrosis Biliar Primaria junto con la Esclerosis Lateral
Amiotrofica presentaron la mayor mediana de edad, con 66 afios. En general la mediana de edad
era algo inferior para hombres respecto a mujeres, salvo en Artrogriposis Multiple Congénita,
Ataxia de Friedreich, Cirrosis Biliar Primaria, Enfermedad de Niemann-Pick, Sindrome de
Williams y Sindrome de X fragil.

Tabla 14. Enfermedades ReeR. Estadisticos de edad (en afos) de casos vivos a 1 de enero de 2022, segiin
sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de

Madrid (SIERMA).

Hombres Mujeres Total
Enfermedad Percentil Percentil Percentil
H * H * H *

Media Md 25.75 Media | Md 25.75 Media | Md 25.75
Artrogriposis Mltiple | 5, 32 17-49 265 | 23 16-35 294 | 27 17-41
Congeénita
Artrogriposis Multiple |, ) 5 17 7-40 297 | 18 12-45 26,4 | 18 8-44
Congénita Distal
Ataxia de Friedreich 46,8 47 36-58 439 | 45 33-53 455 | 46 34-56
Atrofia muscular 298 | 23 10-51 30,5 | 27 8-51 302 | 25 10-51
espinal proximal
Cirrosis Biliar Primaria 69,3 72 59-79 65,7 66 56-76 66,0 66 56-76
Complejo Esclerosis 335 35 16-50 394 | 41 23-52 36,4 | 38 18-51
Tuberosa
Displasia Renal 13,5 11 7-16 156 | 12 8-18 143 | 12 7-17
Distrofiamioténicade | -, o | ¢ 33-55 47,8 | 48 39-59 46,3 | 47 37.57
Steinert
Enfermedad de Fabry | 42,6 45 3453 490 | 54 35.61 462 | 47 3560
Enfermedad de 41,4 44 31-54 42,7 | 44 31-59 41,8 | 44 31-58
Gaucher
Enfermedad de 57,5 57 48-70 576 | 58 46-67 57,5 | 58 47-68
Huntington
Enfermedad de 39,1 | 45 9-57 275 | 23 9-47 355 | 42 9-57
Niemann-Pick
Enfermedad de 49,4 53 38-61 541 | 56 45-66 52,1 | 54 41-65
Rendu-Osler
Enfermedad de 38,3 38 24-51 393 | 40 29-50 3838 | 39 26-50
Wilson
Esclerosis lateral 634 | 64 56-72 66,7 | 67 57-76 64,8 | 66 56-74
amiotroéfica
Fenilcetonuria 16,1 14 7-23 204 | 16 9-30 183 | 15 8-27
Fibrosis quistica 25,4 24 11-37 263 | 26 12-37 259 | 25 12-37
Hemofilia A 37,6 36 20-54 483 | 48 39-61 380 | 37 2154
Hipotiroidismo 13,4 7 314 185 | 7 336 161 | 7 3-19
Congénito
Osteogenesis 33,3 32 18-49 393 | 42 19-55 36,6 | 38 18-53
imperfecta
Retinosis Pigmentaria
Y Retinosis 549 | 55 45-67 59,7 | 60 48-72 575 | 58 46-71
Pigmentaria
Sindrémicas
Sindrome de 17,8 13 9-25 202 | 19 10-31 19,1 | 18 9-27
Angelman
Sindrome de 11,0 1 5-18 148 | 13 8-19 129 | 12 5-18
Beckwith-Wiedemann ! ! !
Sindrome de 61,1 63 52-72 60,7 | 64 42-76 60,8 | 64 49-74
Goodpasture
Sindrome de Marfan 36,0 36 23-48 38,5 41 25-51 37,3 38 23-50
\S/\'/?I‘ljirome de Prader- 19,1 17 6-25 21,8 | 18 8-33 204 | 18 8-31
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Sindrome de Williams 22,5 20 10-36 20,3 16 9-30 21,6 18 10-34
Sindrome de X fragil 27,7 24 16-36 25,4 23 17-30 27,3 24 16-36
Tetralogia de Fallot 27,9 27 13-43 28,1 27 11-44 28,0 27 12-44
Total 37,5 38 17-55 47,4 50 30-66 42,7 45 22-61

* Md: mediana.

Las tasas de prevalencia por 10 mil habitantes a 1 de enero de 2022 (tabla 15) muestran a la
Cirrosis Biliar Primaria con la mayor prevalencia entre las 29 enfermedades ReeR, con 2,38 casos
por 10 mil (0,42 en hombres y 4,18 en mujeres) seguida por la Retinosis Pigmentaria con 1,52
casos por 10 mil (1,43 en hombres y 1,61 en mujeres) y por la Distrofia Miotdnica de Steinert
con 1,33 casos por 10 mil (1,33 tanto en hombres como en mujeres).

Por grupo de edad (tablas A3 y A4 del anexo), en la edad infantil destaca la Displasia Renal con
tasas para los grupos de 0 afios y 1-14 afios de 1,60 y 3,64 casos por 10 mil habitantes, la
Tetralogia de Fallot con unas prevalencias de 2,20 y 2,13 casos por 10 mil habitantes
respectivamente y la Fibrosis quistica con 2,40 y 1,82 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 1,38 casos por 10 mil. En los grupos de 15-39 y 40-64 afios
destacan la Hemofilia A con 1,27 y 0,97 casos por 10 mil, respectivamente, y la Distrofia
Miotdnica de Steinert con 1,16 y 2,02 casos por 10 mil. En el grupo de 40-64 afios también
aparece con una prevalencia alta entre estas enfermedades la Cirrosis Biliar Primaria con 2,80
casos por 10 mil. En el grupo de 65 y mas afios destacan las ya mencionadas Distrofia Mioténica
de Steinert (0,94 casos por 10 mil), la Esclerosis Lateral Amiotréfica (1,92 casos por 10 mil), la
Retinosis Pigmentarias (3,03 casos por 10 mil) y destaca por encima de todas la Cirrosis Biliar
Primaria (7,0 casos por 10 mil).

Tabla 15. Enfermedades ReeR. Prevalencia por 10 mil habitantes a 1 de enero de 2022, segtin sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA).

P Prevalencias (intervalo confianza al 95%)
Hombres Mujeres Total

Artrogriposis Multiple Congénita 0,07 (0,05-0,11) 0,06 (0,04-0,09) 0,06 (0,05-0,09)
Artrogriposis Multiple Congénita Distal 0,07 (0,05-0,11) 0,04 (0,03-0,07) 0,06 (0,04-0,08)
Ataxia de Friedreich 0,24 (0,20-0,30) | 0,18 (0,14-0,23) 0,21 (0,18-0,25)
Atrofia muscular espinal proximal 0,14 (0,10-0,19) 0,12 (0,09-0,16) 0,13 (0,10-0,16)
Cirrosis Biliar Primaria 0,42 (0,36-0,50) 4,18 (3,97-4,40) 2,38 (2,27-2,50)
Complejo Esclerosis Tuberosa 0,62 (0,54-0,71) 0,55 (0,48-0,63) 0,58 (0,53-0,64)
Displasia Renal 0,93 (0,83-1,04) 0,62 (0,54-0,70) 0,77 (0,70-0,84)
Distrofia miotdnica de Steinert 1,33 (1,21-1,46) 1,33 (1,21-1,46) 1,33 (1,25-1,42)
Enfermedad de Fabry 0,10 (0,07-0,14) 0,12 (0,09-0,16) 0,11 (0,09-0,14)
Enfermedad de Gaucher 0,07 (0,05-0,11) 0,03 (0,02-0,06) 0,05 (0,04-0,07)
Enfermedad de Huntington 0,37 (0,31-0,44) 0,50 (0,43-0,58) 0,44 (0,39-0,49)
Enfermedad de Niemann-Pick 0,03 (0,01-0,05) 0,01 (0,00-0,03) 0,02 (0,01-0,03)
Enfermedad de Rendu-Osler 0,37 (0,31-0,44) 0,47 (0,41-0,55) 0,42 (0,38-0,47)
Enfermedad de Wilson 0,44 (0,37-0,52) | 0,31(0,26-0,37) 0,37 (0,33-0,42)
Esclerosis lateral amiotroéfica 0,78 (0,69-0,88) 0,54 (0,47-0,63) 0,65 (0,60-0,72)
Fenilcetonuria 0,45 (0,38-0,53) 0,46 (0,4-0,54) 0,46 (0,41-0,51)
Fibrosis quistica 0,88 (0,79-0,99) 0,83 (0,74-0,93) 0,85 (0,79-0,93)
Hemofilia A 2,06 (1,91-2,23) 0,08 (0,05-0,11) 1,03 (0,95-1,11)
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Hipotiroidismo Congénito 0,37 (0,31-0,44) 0,39 (0,33-0,46) 0,38 (0,33-0,43)
Osteogénesis imperfecta 0,45 (0,38-0,53) 0,53 (0,46-0,61) 0,49 (0,44-0,54)
Efgtri:sr‘:‘it:Ef:;ﬁg:g;ﬁc‘gfﬂmogs 1,43 (1,31-1,57) | 1,61 (1,48-1,75) 1,52 (1,43-1,62)
Sindrome de Angelman 0,11 (0,08-0,15) 0,13 (0,10-0,17) 0,12 (0,10-0,15)
Sindrome de Beckwith-Wiedemann 0,13 (0,10-0,18) 0,11 (0,08-0,15) 0,12 (0,10-0,15)
Sindrome de Goodpasture 0,15 (0,11-0,20) 0,23 (0,18-0,28) 0,19 (0,16-0,23)
Sindrome de Marfan 0,75 (0,66-0,85) | 0,66 (0,58-0,76) 0,71 (0,65-0,77)
Sindrome de Prader-Willi 0,22 (0,17-0,28) 0,2 (0,15-0,25) 0,21 (0,18-0,24)
Sindrome de Williams 0,26 (0,21-0,32) | 0,17(0,13-0,22) 0,21 (0,18-0,25)
Sindrome de X fragil 0,42 (0,36-0,50) 0,09 (0,07-0,13) 0,25 (0,22-0,29)
Tetralogia de Fallot 1,11 (1,00-1,23) 0,87 (0,77-0,97) 0,98 (0,91-1,06)

Con respecto al nimero de fallecidos con enfermedades ReeR en el periodo de 1 de enero de
2010 a 31 de diciembre de 2021 (tabla 16), por orden de frecuencia, destacan: la Esclerosis
Lateral Amiotréfica con 1.540 fallecidos (803 hombres y 737 mujeres), la Cirrosis Biliar Primaria
con 537 (88 Hombres y 449 mujeres), la Distrofia Miotdnica de Steinert con 317 fallecidos (187
hombres y 130 mujeres) y la Enfermedad de Huntington con 198 fallecidos (98 hombres y 100
mujeres), que juntos representan el 77,0% 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 (36 fallecidos en el periodo considerado) y la Artrogriposis
Multiple Congénita (4 fallecidos); y de 7 afios en la enfermedad de Niemann-Pick (8 fallecidos).
En el otro extremo, la Cirrosis Biliar Primaria y la Retinosis Pigmentaria, ambas con mediana de
82 afios y el Sindrome de Goodpasture con 81 afios de mediana.

Tabla 16. Enfermedades ReeR. Numero y distribucion porcentual de fallecidos entre el 1 de enero de
2010y el 31 de diciembre de 2021, seglin sexo y mediana de edad. Comunidad de Madrid: Sistema de
Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

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

Artrogriposis Multiple Congénita 3(75,0) 1(25,0) 4 1 0 1
Ataxia de Friedreich 14 (35,9) 25 (64,1) 39 52 63 56
Atrofia muscular espinal proximal 23 (63,9) 13 (36,1) 36 8 0 1
Cirrosis Biliar Primaria 88 (16,4) 449 (83,6) 537 82 82 82
Complejo Esclerosis Tuberosa 12 (50,0) 12 (50,0) 24 50 43 48
Displasia Renal 8(42,1) 11 (57,9) 19 17 13 13
Distrofia miotdnica de Steinert 187 (59,0) 130 (41,0) 317 61 63 61
Enfermedad de Fabry 4 (50,0) 4 (50,0) 8 83 70 72
Enfermedad de Gaucher 3(60,0) 2 (40,0) 5 79 85 79
Enfermedad de Huntington 98 (49,5) 100 (50,5) 198 62 71 67
Enfermedad de Niemann-Pick 4 (50,0) 4 (50,0) 8 4 32 7
Enfermedad de Rendu-Osler 36 (48,0) 39 (52,0) 75 78 80 79
Enfermedad de Wilson 5(45,5) 6 (54,5) 11 64 52 57
Esclerosis lateral amiotrofica 803 (52,1) 737 (47,9) 1.540 69 72 71
Fenilcetonuria 4 (66,7) 2(33,3) 6 29 45 43
Fibrosis quistica 26 (45,6) 31(54,4) 57 33 39 34
Hemofilia A 49 (94,2) 3(5,8) 52 73 82 74
Hipotiroidismo Congénito 4(26,7) 11 (73,3) 15 62 49 60
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Osteogénesis imperfecta 14 (53,8) 12 (46,2) 26 73 74 74
Efgtr:’:sitz;f:ﬁg:gmc‘;setm“is 80 (48,5) 85 (51,5) 165 77 85 82
Sindrome de Angelman 4(57,1) 3(42,9) 7 39 21 27
Sindrome de Beckwith-Wiedemann 0(0) 3(100) 3 0 39 39
Sindrome de Goodpasture 60 (54,5) 50 (45,5) 110 80 84 81
Sindrome de Marfan 22 (57,9) 16 (42,1) 38 52 51 52
Sindrome de Prader-Willi 7 (43,8) 9 (56,3) 16 37 33 35
Sindrome de Williams 1(50,0) 1(50,0) 2 67 37 52
Sindrome de X fragil 6(75,0) 2 (25,0) 8 56 57 57
Tetralogia de Fallot 23 (56,1) 18 (43,9) 41 40 35 40
Total 1.588 (47,2) 1.779 (52,8) 3.367 68 74 71

*Cuando el nimero de fallecidos es pequefio hay que tener en cuenta la posible variabilidad en la distribucién de los nimeros
pequefios.

3.3.1. 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 disminucién del movimiento fetal
intrauterino que deriva, de manera secundaria, en contracturas®2.

En la figura 7 se observa la distribucién por sexo y edad de los 43 casos de Artrogriposis Multiple
Congénita prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,06 casos por 10 mil
habitantes, 1C95%: 0,05-0,09). El 48,8% pertenece al grupo de edad de 15 a 39 afios.
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Figura 7. Artrogriposis Multiple Congénita. Niimero de casos a 1 de enero de 2022 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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3.3.2. Artrogriposis Multiple Congénita Distal

Es un grupo de sindromes de artrogriposis poco frecuente que se caracterizan por contracturas
congénitas de dos o mads zonas del cuerpo y que afectan principalmente a las manos y los pies,
mientras que las articulaciones proximales estan prdcticamente intactas, en ausencia de una
enfermedad neuroldgica y/o muscular primaria que afecte a la funcion de las extremidades. Las
caracteristicas diagndsticas incluyen camptodactilia o pseudocamptodactilia, pliegues de flexién
hipoplasicos o ausentes, cabalgamiento de los dedos de las manos, desviacion cubital de la
mufieca, talipes equinovarus, deformidades del calcaneovalgo, astragalo vertical y/o metatarso
varo®?

En la figura 8 se observa la distribucion por sexo y edad de los 39 casos de Artrogriposis Multiple
Congénita Distal prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,06 casos por
10 mil habitantes, 1C95%: 0,04-0,08). El 25,6% de los casos son varones de entre 1y 14 afios.

Figura 8. Artrogriposis Multiple Congénita Distal. Numero de casos a 1 de enero de 2022 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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3.3.3. 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, disfuncidon oculomotora,
pérdida de los reflejos tendinosos profundos, signos de afectacidn del tracto piramidal,
escoliosis, y en algunos casos, miocardiopatia, diabetes mellitus, pérdida visual y audicidon
defectuosa®®

En la figura 9 se observa la distribucion por sexo y edad de los 143 casos de Ataxia de Friedreich
prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,21 casos por 10 mil habitantes,
IC95%: 0,18-0,25). EI 49,7% pertenece al grupo de edad de 40 a 64 afios.

Figura 9. Ataxia de Friedreich. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 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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3.3.4. Atrofia Muscular Espinal Proximal

Las atrofias musculares espinales proximales son un grupo de trastornos musculares
caracterizados por una debilidad muscular progresiva resultado de una degeneracién y pérdida
de las neuronas motoras inferiores en la médula espinal y en los nicleos del tronco encefélico®2.

En la figura 10 se observa la distribucion por sexo y edad de los 86 casos de Atrofia Muscular
Espinal Proximal prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,13 casos por
10 mil habitantes, 1C95%: 0,10-0,16). El 65,1% pertenece a los grupos de edad de 1 a 39 afios.

. SG Vigilancia en Salud Publica. Direccion General de Salud Pablica 25

CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

Figura 10. Atrofia Muscular Espinal Proximal. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 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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3.3.5. Cirrosis Biliar Primaria

Es una enfermedad hepdtica colestasica autoinmune poco frecuente caracterizada por dafio de
los pequenos conductos biliares intrahepaticos de origen autoinmune que conduce a colestasis,
fibrosis y posible cirrosis®2.

En la figura 11 se observa la distribucion por sexo y edad de los 1.608 casos de Cirrosis Biliar
Primaria prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (2,38 casos por 10 mil
habitantes, IC95%: 2,27-2,50). EI 90,0% de los casos son mujeres de 40 afios en adelante (41,4%
de entre 40 y 64 afios y 48,6% de 65 y mds afios).

Figura 11. Cirrosis Biliar Primaria. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 seguin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA).

Cirrosis Biliar Primaria

800

g

N2 de casos
o
S

2

. S H

Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer

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

. SG Vigilancia en Salud Publica. Direccion General de Salud Pablica %

CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

3.3.6. 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 neuropsiquidtricos®?.

Enla figura 12 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 394 casos de Complejo Esclerosis
Tuberosa prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,58 casos por 10 mil
habitantes, 1C95%: 0,53-0,64). El 74,1% pertenece a los grupos de edad de 15 a 64 afios.

Figura 12. Complejo Esclerosis Tuberosa. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 segun grupos de edad
y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacidon de Enfermedades Raras de la Comunidad de
Madrid (SIERMA).
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3.3.7. Displasia Renal

Es una malformacidn renal poco frecuente en la que los rifiones estdn presentes pero su
desarrollo es anémalo, lo que deriva en una malformacién de la arquitectura histoldgica del
rifidn 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®2,

En la figura 13 se observa la distribucion por sexo y edad de los 518 casos de Displasia Renal
prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,77 casos por 10 mil habitantes,
IC95%: 0,70-0,84). El 64,9% pertenece al grupo de edad de 1 a 14 afios, en el que destacan los
varones (39,4% del total de casos).

. SG Vigilancia en Salud Publica. Direccion General de Salud Pablica 27

CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

Figura 13. Displasia Renal. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA).
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3.3.8. 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, Utero, piel y afeccién inmunoldgica) que varian en funcidn de la edad de inicio.
El amplio espectro clinico va desde presentaciones letales en el periodo de lactancia hasta una
enfermedad leve de aparicion tardia®2.

En la figura 14 se observa la distribucion por sexo y edad de los 898 casos de Distrofia Miotdnica
de Steinert prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (1,33 casos por 10 mil
habitantes, 1C95%: 1,25-1,42). El 57,6 % pertenece al grupo de edad de 40-64 afios, siendo el
31,4% mujeres de ese grupo de edad.

Figura 14. Distrofia Miotdnica de Steinert. Numero de casos a 1 de enero de 2022 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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3.3.9. Enfermedad de Fabry

Es una enfermedad lisosomal multisistémica poco frecuente de origen genético caracterizada
por manifestaciones cutdneas especificas (angioqueratoma), neuroldgicas (dolor), renales
(proteinuria, insuficiencia renal crénica), cardiovasculares (miocardiopatia, arritmia),
cocleovestibulares y cerebrovasculares (ataques isquémicos transitorios, accidentes
cerebrovasculares). La expresion fenotipica depende de la edad de aparicién y, en las mujeres,
del nivel de inactivacion del cromosoma X*2.

Enlafigura 15 se observa la distribucion por sexo y edad de los 75 casos de Enfermedad de Fabry
prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,11 casos por 10 mil habitantes,
1C95%: 0,09-0,14). El 57,3% pertenece al grupo de edad de 40 a 64 afios.

Figura 15. Enfermedad de Fabry. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 segtn 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. Enfermedad de Gaucher

La enfermedad de Gaucher es una enfermedad de depésito lisosomal que comprende 3 tipos
principales (tipos 1, 2 y 3), una forma fetal y una variante con afectacién cardiovascular
(Enfermedad de Gaucher-oftalmoplegia-calcificacion cardiovascular o enfermedad similar a
Gaucher)®2,

En la figura 16 se observa la distribucién por sexo y edad de los 35 casos de Enfermedad de
Gaucher prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,05 casos por 10 mil
habitantes, 1C95%: 0,04-0,07). El 37,1% de los casos son varones de 40 a 64 afios.
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Figura 16. Enfermedad de Gaucher. Numero de casos a 1 de enero de 2022 segtin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA).
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3.3.11. 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 17 se observa la distribucion por sexo y edad de los 295 casos de Enfermedad de
Huntington prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,44 casos por 10 mil
habitantes, IC95%: 0,39-0,49). El 56,6% pertenece al grupo de edad de 40 a 64 afios.

Figura 17. Enfermedad de Huntington. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 segin grupos de edad y

sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de
Madrid (SIERMA).
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3.3.12. Enfermedad de Niemann-Pick

La enfermedad de Niemann-Pick agrupa varias enfermedades metabdlicas hereditarias en las
gue 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 coordinacion
muscular, degeneracién 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 autosdmica recesiva®s.

En la figura 18 se observa la distribucién por sexo y edad de los 13 casos de Enfermedad de
Niemann-Pick prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,02 casos por 10
mil habitantes, IC95%: 0,01-0,03). El 46,2% son varones de 40 afios en adelante.

Figura 18. Enfermedad de Niemann-Pick. NiUmero de casos a 1 de enero de 2022 segun grupos de edad
y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de
Madrid (SIERMA).
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3.3.13. Enfermedad Rendu-Osler

La Telangiectasia hemorrdgica 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 distribucién por sexo y edad de los 285 casos de Enfermedad Rendu-
Osler prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,42 casos por 10 mil
habitantes, 1C95%: 0,38-0,47). El 52,3% pertenece al grupo de edad de 40 a 64 afios, siendo las
mujeres a partir de 40 afios el 48,1% del total de casos.
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Figura 19. Enfermedad de Rendu-Osler. Niimero de casos a 1 de enero de 2022 segtin grupos de edad y
sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de
Madrid (SIERMA).
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3.2.14. 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
alteracion de la excrecidn biliar de cobre y al consiguiente depdsito excesivo de cobre en el
organismo??,

En la figura 20 se observa la distribucion por sexo y edad de los 251 casos de Enfermedad de
Wilson prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,37 casos por 10 mil
habitantes, 1C95%: 0,33-0,42). El 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 2022 segtin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacidon de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA).

Enfermedad de Wilson

75

60

45
30
15
0 . | l |

Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer

N2 de casos

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

. SG Vigilancia en Salud Publica. Direccion General de Salud Pablica 32

CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

3.3.15. Esclerosis Lateral Amiotrofica

Es una enfermedad neurodegenerativa caracterizada por paralisis muscular progresiva a
consecuencia de una degeneraciéon de las neuronas motoras en la corteza motora primaria,
tracto corticoespinal, tronco encefélico y médula espinal®2.

En la figura 21 se observa la distribucién por sexo y edad de los 442 casos de Esclerosis Lateral
Amiotrofica prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,65 casos por 10
mil habitantes, 1C95%: 0,60-0,72). El 53,6 % pertenece al grupo de edad de 65 y mas.

Figura 21. Esclerosis Lateral Amiotroéfica. NUmero de casos a 1 de enero de 2022 segun grupos de edad
y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de
Madrid (SIERMA).
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3.3.16. Fenilcetonuria

Es un error congénito poco frecuente del metabolismo de los aminodcidos 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 distribucién por sexo y edad de los 308 casos de Fenilcetonuria
prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,46 casos por 10 mil habitantes,
IC95%: 0,41-0,51). El 88,3% pertenece a los grupos de edad de 1 a 39 afios.
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Figura 22. Fenilcetonuria. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 segtin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA).
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3.3.17. Fibrosis Quistica

Es un trastorno pulmonar de origen genético poco frecuente, caracterizado por sudoracion
salada y secreciones mucosas espesas que resultan en enfermedad multisistémica, infecciones
pulmonares crénicas, diarrea voluminosa y talla baja*2

En la figura 23 se observa la distribucién por sexo y edad de los 577 casos de Fibrosis Quistica
prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,85 casos por 10 mil habitantes,
I1C95%: 0,79-0,93). Cerca de la mitad de los casos (47,3%) tienen edades comprendidas entre los
15y 39 afios.

Figura 23. Fibrosis Quistica. Niimero de casos a 1 de enero de 2022 seglin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA).
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3.3.18. Hemofilia A

Es una enfermedad hematoldgica poco frecuente de origen genético y caracterizada por
hemorragias espontaneas o prolongadas debido a un déficit del factor VIII*2,

En la figura 24 se observa la distribucién por sexo y edad de los 694 casos de Hemofilia A
prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (1,03 casos por 10 mil habitantes,
IC95%: 0,95-1,11). El 69,1% de los casos son varones de entre 15 y 64 afos.

Figura 24. Hemofilia A. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 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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3.3.19. Hipotiroidismo Congénito

El Hipotiroidismo Congénito se define como el déficit de hormonas tiroideas presente desde el
nacimiento2.

En la figura 25 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 255 casos de Hipotiroidismo
Congénito prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,38 casos por 10 mil
habitantes, 1C95%: 0,33-0,43). El 67,8% pertenece a los grupos de edad de 1 a 14 afios.

Figura 25. Hipotiroidismo Congénito. Niumero de casos a 1 de enero de 2022 segtin grupos de edad y
sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de

Madrid (SIERMA).
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3.3.20. Osteogénesis Imperfecta

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

En la figura 26 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 330 casos de Osteogénesis
Imperfecta prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,49 casos por 10 mil
habitantes, 1C95%: 0,44-0,54). El 73,6% pertenece a los grupos de edad de 15 a 64 afos, siendo
el 23,9% del total de casos mujeres de entre 40 y 64 afios.

Figura 26. Osteogénesis Imperfecta. Nimero de casos de a 1 de enero de 2022 segun grupos de edad y
sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de
Madrid (SIERMA).
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3.3.21. Retinosis Pigmentaria y Retinosis Pigmentaria Sindromicas

La retinosis pigmentaria (RP) es un grupo de enfermedades oculares hereditarias que afectan la
parte del ojo sensible a laluz (retina). La RP hace que las células de la retina mueran, provocando
una pérdida progresiva de la vision. 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 vision periférica) y, finalmente, pérdida de la vision central. La herencia es autosdmica
dominante, autosdmica recesiva o ligada al cromosoma X4,

En la figura 27 se observa la distribucion por sexo y edad de los 1.029 casos de Retinosis
Pigmentaria y Retinosis Pigmentaria Sindromicas prevalentes a 1 de enero de 2022 en la
Comunidad de Madrid (1,52 casos por 10 mil habitantes, IC95%: 1,43-1,62). El 85,3% de los casos
tienen de 40 afios en adelante y son predominantemente mujeres.
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Figura 27. Retinosis Pigmentaria y Retinosis Pigmentaria Sindromicas. Numero de casos a 1 de enero de
2022 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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3.3.22. Sindrome de Angelman

El Sindrome de Angelman es un trastorno neurogenético caracterizado por una discapacidad
intelectual profunda y rasgos dismaérficos faciales distintivos?2.

En la figura 28 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 80 casos de Sindrome de
Angelman prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,12 casos por 10 mil
habitantes, 1C95%: 0,10-0,15). El 93,8% pertenece a los grupos de edad de 1 a 39 afios, siendo
casi un tercio de los casos (31,3%) mujeres de entre 15 y 39 afios de edad.

Figura 28. Sindrome de Angelman. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 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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3.3.23. Sindrome de Beckwith-Wiedemann

El sindrome de Beckwith-Wiedemann es un trastorno genético caracterizado por
sobrecrecimiento, predisposicién tumoral y malformaciones congénitas'?.

En la figura 29 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 82 casos de Sindrome de
Beckwith-Wiedemann prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,12 casos
por 10 mil habitantes, IC95%: 0,10-0,15). El 64,6% pertenece al grupo de edad de 1-14 afos.

Figura 29. Sindrome de Beckwith-Wiedemann. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 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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3.3.24. 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®2.

En la figura 30 se observa la distribucion por sexo y edad de los 129 casos de Sindrome de
Goodpasture prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,19 casos por 10
mil habitantes, 1C95%: 0,16-0,23). El 82,2% de los casos tienen de 40 afios en adelante, y las
mujeres de 65y mas afios suponen el 30,2% del total de casos.

. SG Vigilancia en Salud Publica. Direccion General de Salud Pablica 38

CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

Figura 30. Sindrome de Goodpasture. Niumero de casos a 1 de enero de 2022 segtin grupos de edad y
sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de
Madrid (SIERMA).
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3.3.25. 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 y pulmonares?2.

En la figura 31 se observa la distribucion por sexo y edad de los 477 casos de Sindrome de Marfan
prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,71 casos por 10 mil habitantes,
IC95%: 0,65-0,77). El 82,6% pertenece a los grupos de edad de 15 a 64 afios.

Figura 31. Sindrome de Marfan. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 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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3.3.26. Sindrome de Prader-Willi

El sindrome de Prader-Willi es un sindrome genético poco frecuente del neurodesarrollo
caracterizado por disfunciéon hipotdlamo-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 psiquidtricos graves®?.

En la figura 32 se observa la distribucién por sexo y edad de los 140 casos del Sindrome de
Prader-Willi prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,21 casos por 10
mil habitantes, 1C95%: 0,18-0,24). El 82,2% pertenece a los grupos de edad de 1-39 afios.

Figura 32. Sindrome de Prader-Willi. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 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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3.3.27. 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 33 se observa la distribucion por sexo y edad de los 142 casos de Sindrome de
Williams prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,21 casos por 10 mil
habitantes, IC95%: 0,18-0,25). El 80,9% de los casos tienen entre 1y 39 afios, siendo los varones
de ese grupo de edad el 47,1% del total de casos.
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Figura 33. Sindrome de Williams. Niumero de casos a 1 de enero de 2022 segtin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid

(SIERMA).
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3.3.28. 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 vy 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 34 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 170 casos de Sindrome de X
Fragil prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,25 casos por 10 mil
habitantes, IC95%: 0,22-0,29). Cerca de la mitad de los casos (47,1%) son varones de 15-39 afios.

Figura 34. Sindrome de X Fragil. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 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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3.3.29. Tetralogia de Fallot

La Tetralogia de Fallot es una malformacién cardiaca congénita que consiste en la presencia de
una comunicacion interventricular, una obstruccidon 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 35 se observa la distribucién por sexo y edad de los 664 casos de la Tetralogia de
Fallot prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid (0,98 casos por 10 mil
habitantes, 1C95%: 0,91-1,06). El 67,5% pertenece al grupo de edad de 1 a 39 afos.

Figura 35. Tetralogia de Fallot. NiUmero de casos a 1 de enero de 2022 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. Distrofia Muscular de Duchenne y Becker

La 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®2.

De los 190 casos confirmados de Distrofia Muscular de Duchenne y Becker en el SIERMA, el
ndimero de hombres (134, con un 70,5%) es superior al de mujeres (56, 29,5%) (tabla 17). El
trastorno con mayor nimero de casos (110, 57,9%) es el de Distrofia Muscular de Duchenne.
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Tabla 17. Distrofia Muscular de Duchenne y Becker. Casos vivos a 1 de enero de 2023. Nimero y
porcentaje seguin 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

(Grupo*de trastornos) Distrofia muscular de Duchenne y 4(2,1) 1(0,5) 5(2,6) 41

Becker

(Trastorno) Distrofia muscular de Duchenne 96 (50,5) 14 (7,14) 110 (57,9) 6,9:1

(Trastorno) Distrofia muscular de Becker 34 (17,9) 3(1,6) 37 (19,5) 11,3:1

(Trastorno) Forma S|ntom§t|ca de la distrofia muscular de 0(0,0) 38 (20,0) 38 (20,0) )

Duchenne y Becker en mujeres portadoras

Total 134 (70,5) | 56 (29,5) 190 (100,0) 2,4:1

*Casos que no han podido clasificarse a nivel de trastorno

La prevalencia estimada de la Distrofia Muscular de Duchenne en la Comunidad de Madrid es
de 0,30/10 mil hombres. En el caso de la Distrofia Muscular de Becker, la prevalencia estimada
es de 0,11/10 mil hombres. Respecto a las mujeres portadoras sintomaticas en la Comunidad de
Madrid se ha estimado una prevalencia de 0,11/10 mil mujeres.

Tabla 18. Distrofia Muscular de Duchenne y Becker. Prevalencias por 10 mil habitantes a 1 de enero de
2023, segun sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la
Comunidad de Madrid (SIERMA).

Prevalencias (intervalo confianza al 95%)

Enfermedad

Hombres Mujeres Total
(Grupo de trastornos) Distrofia muscular de 0,01 (0,01-0,03) 0,01 (0,01-0,02) 0,01 (0,01-0,02)
Duchenne y Becker*
(Trastorno) Distrofia muscular de Duchenne 0,30 (0,24-0,36) 0,04 (0,02-0,07) 0,16 (0,14-0,20)
(Trastorno) Distrofia muscular de Becker 0,11 (0,08-0,15) 0,01 (0,01- 0,03) 0,05 (0,04-0,08)
(Trastorno) Forma sintomatica de la distrofia
muscular de Duchenne y Becker en mujeres 0,00 (0,00-0,00) 0,11 (0,08- 0,15) 0,06 (0,04-0,08)
portadoras
Total 0,41 (0,35-0,49) 0,16 (0,13-0,23) 0,28 (0,24-0,32)

*Casos que no han podido clasificarse a nivel de trastorno.

La mediana de edad de los casos de Distrofia Muscular de Duchenne y Becker es de 22 afios,
siendo la de las mujeres (43 afios) mayor que la de los hombres (18 afios) (tabla 19). Al considerar
los distintos diagndsticos la mediana de la edad es mds baja en la Distrofia muscular de
Duchenne (16 afios), frente a la forma sintomatica de la distrofia muscular de Duchenne y Becker
en mujeres portadoras que presenta la mediana mas alta (44 afos).

SG Vigilancia en Salud Publica. Direccion General de Salud Pablica

CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID 43

»
*
*



Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

Tabla 19. Distrofia Muscular de Duchenne y Becker. Estadisticos de edad (en aiios) de casos de vivos a
1 de enero de 2023, segln sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras
de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Hombres Mujeres Total
Enfermedad Media | Mediana Pe2r5<:-e7r;tll Media | Mediana P(;r;:;r;tll Media | Mediana P;’:;’:"
(Grupo de trastornos)
Distrofia muscular de 38,2 37 16-62 48,3 48 - 40,3 48 16-60
Duchenne y Becker*
(Trastorno) Distrofia
muscular de 16,8 16 9-21 50,7 49 35-69 21,1 17 9-26
Duchenne
(Trastorno) Distrofia |, 45 256 | 446 | 42 | 3557 | 413 | 44 | 2356
muscular de Becker
(Trastorno) Forma
sintomatica de la
distrofia muscular de - - - 39,3 44 24-49 39,3 44 24-49
Duchenne y Becker en
mujeres portadoras
Total 23,5 18 11-27 42,6 43 29-54 29,2 22 14- 45

*Casos que no han podido clasificarse a nivel de trastorno.

En la figura 36 se observa la distribucidén por sexo y edad de los casos de Distrofia Muscular de
Duchenne y Becker prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid. El 43,7%
pertenece al grupo de edad de 15-39 afios.

Figura 36. Distrofia Muscular de Duchenne y Becker. 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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En el periodo 2010 a 2022 han fallecido 44 casos de Distrofia Muscular de Duchenne y Becker y
la mediana de edad al fallecimiento fue de 30 afios, siendo inferior en hombres (29 afios) (tabla

20).
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Tabla 20. Distrofia Muscular de Duchenne y Becker. Numero vy distribucidon porcentual de fallecidos
entre el 1 de enero 2010 y 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 Mediana de edad de fallecimiento

Enfermedad
N (%) N (%) N Hombres Mujeres Total

(Trastorno) Distrofia muscular 36 (81,8) 3(6,8) 39 29 66 29
de Duchenne.
(Trastorno) Distrofia muscular 2(4,5) 1(2,3) 3 56 52 52
de Becker.
(Trastorno) Forma sintomatica
de la distrofia muscular de
Duchenne y Becker en mujeres ) 2(45) 2 ) 2 2
portadoras.
Total 38 (86,4) 6 (13,6) a4 29 68 30

3.4.2. Neuropatia Optica Hereditaria de Leber

La neuropatia dptica hereditaria de Leber, o NOHL, es una neuropatia poco frecuente que se
caracteriza por una presentacion subita de pérdida indolora de la visidn central, pérdida de las
células ganglionares de la retina y atrofia dptica®?.

En la figura 37 se observa la distribucidn por sexo y edad de los 37 casos de Neuropatia Optica
Hereditaria de Leber prevalentes a 1 de enero de 2023 en la Comunidad de Madrid. El 70,3% de
los casos son varones, siendo un tercio de los casos (32,4%) hombres de entre 40 y 64 afios, con
una mediana de edad de 48 afios en los hombres y 51 en las mujeres (tabla 21).

La prevalencia estimada es de 0,06 por 10 mil habitantes (IC95%: 0,04-0,08), 0,08 (IC95%: 0,06-
0,12) en hombres y 0,03 (IC95%: 0,02-0,06) en mujeres.

Figura 37. Neuropatia Optica Hereditaria de Leber. 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).

Neuropatia Optica Hereditaria de Leber

N¢ de casos
= = =
- (=2} [#.s] o [®] =

[®]

0 . II III

Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer Hombre Mujer

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

. SG Vigilancia en Salud Publica. Direccion General de Salud Pablica 45

CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

Tabla 21. Neuropatia Optica Hereditaria de Leber. 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
Neuropatia Optica 487 | 48 3362 | 493 | 51 3566 | 489 | 49 | 35-62
Hereditaria de Leber

3.4.3. Sindrome de Turner

El Sindrome de Turner es un sindrome poco frecuente de anomalias cromosdmicas
caracterizado por la pérdida total o parcial de un cromosoma X en pacientes con fenotipo
femenino, que se manifiesta clinicamente con talla baja e insuficiencia ovdrica primaria, asi
como con enfermedades cardiovasculares, renales, hepaticas, autoinmunes, hipoacusia y
anomalias neurocognitivas??.

La prevalencia estimada de Sindrome de Turner en la Comunidad de Madrid es de 1,75 por 10
mil mujeres, con una mediana de edad de 36 afios (tabla 22).

Tabla 22. Sindrome de Turner. Prevalencia por 10 mil habitantes y estadisticos de edad (en afios) de
casos de casos vivos a 1 de enero de 2022. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Mujeres Prevalencia Edad
Enfermedad N (intervalo confianza al 95%) Percentil
Media Mediana
25-75
Sindrome de Turner 616 1,75 (1,62- 1,89) 36,1 36 23-48

En la figura 38 se observa la distribucién por sexo y edad de los casos de Sindrome de Turner
prevalentes a 1 de enero de 2022 en la Comunidad de Madrid. El 46,9% pertenece al grupo de
edad de 15-39 afios.

Figura 38. Sindrome de Turner. Nimero de casos a 1 de enero de 2022 segln grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA).
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4. DISCUSION

La prevalencia estimada de EPF en la Comunidad de Madrid, a 1 de enero de 2023 es de 6,6 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 (6,9 por 100) que en hombres (6,2 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 numero elevado de casos se diagnostican en la edad pedidtrica (en consonancia con que el
80% son de origen genético y también que muchas son anomalias congénitas), la prevalencia de
las EPF 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?®.

En cuanto a la distribucion geografica de las prevalencias ajustadas por edad, parece observarse
un patrén de predominio en la periferia de la regién en ambos sexos. Estas diferencias deben
analizarse de forma mas detallada, ya que se pueden deber a diversos factores que van desde
la heterogeneidad de las distintas enfermedades raras (en cuanto a su diagndstico, seguimiento,
supervivencia), a diferencias en la utilizacién de servicios, asi como a otros de caracter
metodoldgico como la factibilidad en la captacién de casos por el SIERMA.

Al agrupar las EPF 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 region 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 2022 de los pacientes registrados en SIERMA, se aprecia que
en todas las edades las tasas de mortalidad en hombres son ligeramente mas altas que en
mujeres, y de forma mas marcada en las edades mds avanzadas, muy similar a la distribuciéon de
mortalidad por sexo y edad en la poblacién general®®. Al analizar la mortalidad proporcional se
observa que uno de cada cuatro residentes en la Comunidad de Madrid fallecidos en 2022 tenian
alguna EPF segun SIERMA. En el andlisis global de la causa basica de defuncién se aprecia una
tendencia parecida a la de la poblacion 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 la captacion de casos mediante notificacion
voluntaria de los especialistas de los hospitales publicos de la Comunidad de Madrid y refleja, a
través de los Servicios que notifican mas 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 colaboracion estrecha de un
registro eminentemente clinico al compartir sus datos con un registro poblacional como el
SIERMA. Es necesario continuar con la difusion del formulario a todos los profesionales que
atienden pacientes con enfermedades raras, para mejorar la exhaustividad y la especificidad de
los datos del SIERMA.

SG Vigilancia en Salud Publica. Direccion General de Salud Pablica

i CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID 47



Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

En relacidn 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 mas elevadas en la Comunidad de Madrid para las siguientes enfermedades:
Distrofia Miotdnica de Steinert (1,33 por 10 mil; Europa 0,50 por 10 mil), la Enfermedad de Fabry
(0,09 por 10 mil; Europa 0,03 por 10 mil?®®), la Esclerosis Lateral Amiotréfica (0,65 por 10 mil;
Europa 0,52 por 10 mil) y la Hemofilia A (1,03 por 10 mil; Europa 0,80 por 10 mil). Situacion
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 (0,25 por 10 mil;
Europa 2,0 por 10 mil) y la Neuropatia Optica de Leber (0,06 por 10 mil; Europa 2,3 por 10 mil)?.

En la interpretacion de la variabilidad en la prevalencia, ademds 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 identificacién y
codificacion de casos como de calculo de indicadores entre otros factores?.

En relacion a la distribucidn 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
m4s 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 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®® y el Sindrome de Turner
exclusivamente a mujeres'2.

En cuanto a la edad, destacan por una edad mas baja el Hipotiroidismo Congénito (7 afios de
mediana) y el Sindrome de Beckwith-Wiedemann vy la Displasia Renal (ambas con 12 afios de
mediana), y en el otro extremo se encuentran la Esclerosis Lateral Amiotréfica y la Cirrosis Biliar
Primaria (ambas con 66 afios de mediana) y el Sindrome de Goodpasture (64 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 diagndsticas de algunas de estas
enfermedades en los ultimos afios’.

Las defunciones, en el periodo de 2010-2021, de personas con Esclerosis Lateral Amiotréfica
(1.540 fallecidos), con Cirrosis Biliar Primaria (537 fallecidos), la Distrofia Miotdnica de Steinert
(317 fallecidos) y con la Enfermedad de Huntington (198 fallecidos), representan el 77,0% de los
fallecidos con 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 EPF'73°,

Si bien solo un porcentaje pequefio de las EPF han sido validadas (principalmente enfermedades
ReeR), el resto de casos incluidos en el SIERMA a partir de la captacidon automatica permite
aproximarnos a la estimacion de la prevalencia y las caracteristicas epidemioldgicas basicas de
las EPF en nuestro medio con datos normalizados (con identificacion nominal y codificacion de
enfermedad), con uso eficiente de recursos. Otra limitacidn de la captacidon automatica es que
pueden estar infrarrepresentadas aquellas enfermedades que requieran menor ingreso
hospitalario o con menor seguimiento en atencion primaria, asi como de aquellos pacientes con
seguimiento exclusivo en el sector asistencial privado. Actualmente se estd trabajando para
facilitar la incorporacién automatica al SIERMA de los datos de casos de enfermedades raras con
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seguimiento en un CSUR (Centros, Servicios y Unidades de Referencia del Sistema Nacional de
Salud).

En conclusidn, la informacion presenta en este informe permite avanzar en el conocimiento
epidemioldgico de las EPF en la Comunidad de Madrid. La realizacion de futuros estudios, con
analisis mas detallados de enfermedades para las que se puede llegar a una validacién especifica
de todos los casos, contribuira 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 2023. Comunidad de Madrid:
Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

0 1-14 15-39 40-64 65 y mds

Capitulo CIE-10-ES

Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total
Ill. Sangre, Inmunidad 3,44 3,67 3,53 10,25 10,61 | 10,41 15,64 1826 | 17,06 | 16,76 | 1572 | 16,16 1536 | 11,11 | 12,89
IV. Endocrinometabdlicas 5,19 6,31 5,67 7,21 879 | 7,90 13,05 1553 | 1439 | 2090 | 20,08 | 2042 23,69 | 2391 | 23,82
V. Mentales 0,00 0,00 0,00 0,02 014 | 0,07 0,01 008 | 0,05 0,00 0,01 0,01 0,00 0,00 0,00
VI, VIly VIII. Sist.
Nervioso y 6rganos de los 0,84 0,81 0,83 2,97 2,98 | 2,97 7,22 739 | 731 11,24 9,90 | 10,46 12,72 | 11,51 | 12,02
sentidos
IX. Cardiovasculares 0,46 0,71 0,57 0,72 076 | 0,74 2,12 156 | 1,82 3,99 2,27 2,99 4,44 5,14 4,85
X. Respiratorias 0,31 0,00 0,17 0,20 024 | 0,22 0,68 057 | 062 3,01 1,74 2,28 8,31 4,43 6,06
XI. Digestivas 0,31 0,20 0,26 0,43 051 | 046 2,59 2,97 | 2,80 4,48 5,89 5,30 4,38 6,01 5,32
Xil. Piel 0,31 0,10 0,22 0,78 1,04 | 0,89 2,23 3,05 | 267 3,44 4,63 4,13 4,26 5,93 5,23
Xlll. Osteomusculares y 0,15 061 | 035 5,70 478 | 530 5,04 718 | 6,20 8,21 1533 | 12,33 7,26 16,43 | 12,58
del tejido conjuntivo
XIV. Genitourinarias 0,23 0,31 0,26 0,58 052 | 056 2,06 1,98 | 2,02 5,74 3,14 4,24 5,69 3,24 4,27
XVI. Perinatales 0,61 0,41 0,52 0,31 024 | 0728 0,01 0,00 | 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00
XVII. Anomalias 88,17 86,86 | 87,61 | 70,81 | 6936 | 70,18 | 49,30 | 41,40 | 4502 | 2221 | 21,27 | 21,67 13,86 | 12,28 | 12,95
Congénitas
XIX. Otras Externas 0,00 0,00 0,00 0,02 003 | 0,02 0,04 002 | 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 2022. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Capitulo CE-10 0 114 15-39 40-64 65 y mas
Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total

I. Infecciosas 0,00 6,67 2,94 3,13 4,00 3,51 4,49 0,00 2,72 2,54 1,94 2,30 1,88 1,91 1,90

Il. Oncologicas 0,00 0,00 0,00 21,88 | 2400 | 22,81 | 21,35 | 4483 | 30,61 | 42,75 | 5125 | 46,18 | 2814 | 19,57 | 23,87
Il. Sangre, Inmunidad 5,26 6,67 5,38 6,25 0,00 3,51 0,00 0,00 0,00 0,47 0,42 0,45 0,68 0,85 0,76

IV. Endocrinometabélicas 0,00 6,67 2,94 1563 | 400 | 1053 | 4,49 5,17 4,76 1,41 1,39 1,40 2,16 3,20 2,68

V. Mentales 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 1,12 1,72 1,36 0,75 0,83 0,79 3,27 5,84 4,55

Z'rg Z:O\S/'G'I'e Tclfsts gftr.ﬁffo Y| 526 0,00 2,94 28,13 | 20,00 | 2456 | 1461 | 1034 | 12,93 6,31 7,50 6,79 5,23 6,20 5,71

IX. Cardiovasculares 0,00 6,67 2,94 0,00 12,00 | 526 14,61 690 | 11,56 | 16,29 | 11,53 | 1437 | 1846 | 23,86 | 21,15
X. Respiratorias 0,00 0,00 0,00 6,25 4,00 5,26 7,87 8,62 8,16 6,78 7,22 6,96 1686 | 13,35 | 15,11
X. Digestivas 0,00 0,00 0,00 6,25 4,00 5,26 7,87 5,17 6,80 8,00 5,56 7,01 5,34 6,48 5,91

XII. Piel 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,40 0,81 0,61

f;;lisziim:::;ares y del 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,47 0,83 0,62 0,88 1,53 1,20

XIV. Genitourinarias 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 3,45 1,36 1,51 2,08 1,74 3,95 5,19 4,57

XVI. Perinatales 10,53 6,67 8,82 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00

)C(Z:'ggzi‘t’a”;a"as 68,42 | 60,00 | 64,71 9,38 20,00 | 14,04 8,99 3,45 6,80 1,41 0,97 1,23 0,26 0,26 0,26

XVIII. Signos y sintomas 5,26 0,00 2,94 0,00 0,00 0,00 2,25 0,00 1,36 1,51 1,25 1,40 0,66 0,81 0,73

XX. Externas 5,26 6,67 5,38 3,13 4,00 3,51 7,87 5,17 6,30 3,30 2,22 2,86 1,96 2,15 2,05

zi(")'e 3;‘;3:('2235 19) 000 | 000 | 000 | 000 | 400 | 175 | 449 | 517 | 476 | 65 | 500 | 58 | 989 799 | 894

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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Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

Tabla A3. Enfermedades ReeR. Prevalencias especificas por 10 mil habitantes a 1 de enero de 2022, 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 65y mas
Enfermedades Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total
é;:gg:ﬁ:gs Mltiple 0,00 0,00 | 0,00 0,11 0,11 0,11 0,10 0,11 0,11 0,06 0,02 0,04 0,00 0,01 0,01
é;ﬁ:gg:ﬁ:sési;:ﬂaf'tipm 0,00 0,00 0,00 0,21 0,13 0,17 0,08 0,04 0,06 0,03 0,02 0,03 0,04 0,03 0,03
Ataxia de Friedreich 0,00 0,00 0,00 0,04 0,09 0,07 0,28 0,18 0,23 0,28 0,27 0,28 0,27 0,08 0,16
s:gz;ruscmar espinal 0,39 08 | 0,60 0,36 0,27 0,31 0,13 0,14 0,14 0,07 0,07 0,07 0,10 0,06 0,07
Cirrosis Biliar Primaria 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,02 0,24 0,13 0,41 5,03 2,80 1,64 10,79 7,00
Complejo Esclerosis Tuberosa | 0,39 0,00 0,20 0,91 0,60 0,76 0,77 0,61 0,69 0,54 0,67 0,61 0,25 0,25 0,25
Displasia Renal 1,16 2,07 1,60 4,31 2,94 3,64 0,81 0,61 0,71 0,09 0,13 0,11 0,06 0,03 0,04
Et':;‘::'f mioténica de 0,39 041 | 040 | 046 022 | 035 1,21 1,12 1,16 1,90 2,13 2,02 1,03 087 | 094
Enfermedad de Fabry 0,39 0,00 0,20 0,04 0,07 0,05 0,08 0,09 0,09 0,16 0,17 0,17 0,04 0,10 0,07
Enfermedad de Gaucher 0,00 0,00 0,00 0,08 0,04 0,07 0,04 0,03 0,04 0,11 0,05 0,07 0,04 0,01 0,02
Enfermedad de Huntington 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,14 0,22 0,18 0,57 0,73 0,65 0,70 0,77 0,74
Enfermedad de Niemann-Pick | 0,78 0,00 0,40 0,02 0,04 0,03 0,00 0,01 0,01 0,03 0,01 0,02 0,04 0,00 0,02
Enfermedad de Rendu-Osler 0,00 0,00 0,00 0,08 0,13 0,11 0,30 0,24 0,27 0,49 0,67 0,58 0,45 0,68 0,58
Enfermedad de Wilson 0,00 0,00 0,00 0,23 0,13 0,18 0,63 0,48 0,55 0,46 0,37 0,41 0,23 0,08 0,15
Esclerosis lateral amiotréfica 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,06 0,02 0,04 0,97 0,58 0,77 2,44 1,55 1,92
Fenilcetonuria 1,55 0,83 1,20 1,54 1,60 1,57 0,62 0,66 0,64 0,05 0,17 0,11 0,02 0,01 0,02
Fibrosis quistica 1,16 3,73 2,40 1,84 1,81 1,82 1,34 1,41 1,38 0,49 0,41 0,45 0,06 0,10 0,08
Hemofilia A 1,94 0,00 1,00 2,26 0,04 1,18 2,52 0,05 1,27 1,88 0,11 0,97 1,46 0,07 0,65
Hipotiroidismo Congénito 1,16 1,66 1,40 1,84 1,92 1,88 0,19 0,18 0,19 0,02 0,16 0,09 0,12 0,11 0,11
Osteogénesis imperfecta 0,39 0,00 0,20 0,57 0,71 0,64 0,62 0,52 0,57 0,41 0,60 0,51 0,10 0,30 0,22
Retinosis Pigmentaria y
Retinosis Pigmentaria 0,00 0,00 0,00 0,25 0,09 0,17 0,70 0,66 0,68 1,91 2,02 1,97 2,83 3,18 3,03
Sindrémicas
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Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

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
Sindrome de Angelman 0,00 0,00 0,00 0,40 0,38 0,39 0,14 0,25 0,20 0,01 0,02 0,02 0,02 0,00 0,01
\S/\'/'l‘:;zg:nd: Beckwith- 0,39 041 | 040 0,59 0,56 0,57 0,13 0,12 0,13 0,00 0,02 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 0,19 0,12 0,19 0,17 0,18 0,43 0,54 0,49
Sindrome de Marfan 0,00 0,00 0,00 0,63 0,60 0,62 1,10 0,84 0,97 0,75 0,82 0,79 0,23 0,19 0,21
Sindrome de Prader-Willi 1,94 0,00 1,00 0,55 0,65 0,60 0,33 0,28 0,30 0,06 0,08 0,07 0,02 0,01 0,02
Sindrome de Williams 0,39 0,83 0,60 0,70 0,51 0,61 0,35 0,25 0,30 0,12 0,07 0,09 0,00 0,00 0,00
Sindrome de X fragil 0,00 0,00 0,00 0,66 0,18 0,42 0,81 0,20 0,50 0,18 0,03 0,10 0,08 0,01 0,04
Tetralogia de Fallot 1,55 2,90 2,20 2,13 2,12 2,13 1,46 1,08 1,27 0,87 0,67 0,76 0,06 0,10 0,08

Tabla A4. Enfermedades ReeR. Distribucion porcentual de casos a 1 de enero de 2022, segin grupos de edad y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

(] 1-14 15-39 40-64 65 y més
Enfermedad Hombre | Mujer Total | Hombre | Mujer Total | Hombre | Mujer Total | Hombre | Mujer Total | Hombre | Mujer Total
Artrogriposis Multiple 0,0 0,0 0,0 11,6 11,6 23,3 233 25,6 48,8 18,6 7,0 25,6 0,0 23 23
Congeénita
Artrogriposis Multiple 0,0 0,0 0,0 25,6 15,4 41,0 20,5 10,3 30,8 10,3 7,7 17,9 5,1 5,1 10,3
Congénita Distal
Ataxia de Friedreich 0,0 0,0 0,0 1,4 2,8 4,2 19,6 12,6 32,2 24,5 25,2 49,7 9,8 4,2 14,0
Atrofia muscular espinal 1,2 2,3 3,5 19,8 14,0 33,7 15,1 16,3 31,4 10,5 10,5 20,9 5,8 47 10,5
proximal
Cirrosis Biliar Primaria 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,1 1,5 1,6 3,2 41,4 44,6 5,2 48,6 53,8
Complejo Esclerosis Tuberosa 0,3 0,0 0,3 10,9 6,9 17,8 19,3 15,5 34,8 17,0 22,3 39,3 3,3 4,6 7,9
Displasia Renal 0,6 1,0 1,5 39,4 25,5 64,9 15,4 11,8 27,2 2,1 3,3 5,4 0,6 0,4 1,0
Distrofia miotonica de 0,1 0,1 0,2 2,4 1,1 3,6 13,3 12,5 25,7 26,2 31,4 57,6 5,9 7,0 12,3
Steinert
Enfermedad de Fabry 1,3 0,0 1,3 2,7 4,0 6,7 10,7 12,0 22,7 26,7 30,7 57,3 2,7 9,3 12,0
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Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

0 1-14 15-39 40-64 65y més
Enfermedad Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total
Enfermedad de Gaucher 0,0 0,0 0,0 11,4 5,7 17,1 11,4 8,6 20,0 37,1 17,1 54,3 5,7 2,9 8,6
Enfermedad de Huntington 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 4,7 7,5 12,2 23,7 32,9 56,6 12,2 19,0 31,2
Enfermedad de Niemann-Pick 15,4 0,0 15,4 7,7 15,4 23,1 0,0 7,7 7,7 30,8 7,7 38,5 15,4 0,0 15,4
Enfermedad de Rendu-Osler 0,0 0,0 0,0 1,4 2,1 3,5 10,5 8,4 18,9 21,4 30,9 52,3 8,1 17,2 25,3
Enfermedad de Wilson 0,0 0,0 0,0 4,4 2,4 6,8 24,7 19,1 43,8 22,7 19,5 42,2 4,8 2,4 7,2
Esclerosis lateral amiotrdfica 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 1,4 0,5 1,8 27,1 17,4 44,6 28,3 25,3 53,6
Fenilcetonuria 1,3 0,6 1,9 23,7 23,4 47,1 19,8 21,4 41,2 1,9 71 9,1 0,3 0,3 0,6
Fibrosis quistica 0,5 1,6 2,1 15,1 14,0 29,1 22,9 24,4 47,3 10,4 9,4 19,8 0,5 1,2 1,7
Hemofilia A 0,7 0,0 0,7 15,4 0,3 15,7 35,7 0,7 36,5 33,4 2,2 35,6 10,8 0,7 11,5
Hipotiroidismo Congénito 1,2 1,6 2,7 34,1 33,7 67,8 7,5 71 14,5 1,2 8,2 9,4 2,4 3,1 55
Osteogénesis imperfecta 0,3 0,0 0,3 8,2 9,7 17,9 18,5 15,8 34,2 15,5 23,9 39,4 1,5 6,7 8,2
Retinosis Pigmentaria 'y 36,4
Retinosis Pigmentaria 0,0 0,0 0,0 1,2 0,4 1,6 6,7 6,4 13,1 22,9 25,9 48,9 14,1 22,4
Sindrémicas
Sindrome de Angelman 0,0 0,0 0,0 23,8 21,3 45,0 17,5 31,3 48,8 1,3 3,8 5,0 1,3 0,0 13
3:;::;22::: Beckwith- 1,2 1,2 2,4 34,1 30,5 64,6 15,9 14,6 30,5 0,0 2,4 2,4 0,0 0,0 0.0
Sindrome de Goodpasture 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 3,1 14,7 17,8 17,8 17,1 34,9 17,1 30,2 47,3
Sindrome de Marfan 0,0 0,0 0,0 6,3 5,7 11,9 22,6 17,6 40,3 19,5 22,9 42,3 2,5 2,9 5,5
Sindrome de Prader-Willi 3,6 0,0 3,6 18,6 20,7 39,3 22,9 20,0 42,9 5,0 7,9 12,9 0,7 0,7 14
Sindrome de Williams 0,7 1,4 2,1 23,2 16,2 39,4 23,9 17,6 41,5 10,6 6,3 16,9 0,0 0,0 0,0
Sindrome de X fragil 0,0 0,0 0,0 18,2 4,7 22,9 47,1 11,8 58,8 12,9 2,4 15,3 2,4 0,6 2,9
Tetralogia de Fallot 0,6 1,1 1,7 15,2 14,3 29,5 21,7 16,3 38,0 16,1 13,3 29,4 0,5 1,1 15
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Situacién de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2024

Tabla A5. Prevalencias de enfermedades, segiin Orphanet!224,

Enfermedades

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

Enfermedades

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

Artrogriposis Multiple
Congénita (ORPHA 1037)

Fibrosis Quistica (ORPHA 586)

1,11* /1,94 BP*

Steinert (ORPHA 273)

791)

Ataxia de Friedreich (ORPHA 0,20* Forma sintomatica de la -
95) distrofia muscular de
Duchenne y Becker en
mujeres portadoras
(ORPHA:206546)
Atrofia Muscular Espinal 2,00 BP* Hemofilia A (ORPHA 98878) 0,49/0.80* /1,13 BP
Proximal (ORPHA 70)
Cirrosis Biliar Primaria (ORPHA | 2,11 /2,50* Hipotiroidismo Congénito 1-5
186) (ORPHA 442)
Complejo Esclerosis Tuberosa 0,1-0,9 Neuropatia Optica Hereditaria | 0,43 /0,23*
(ORPHA 805) de Leber (ORPHA 104)
Displasia Renal (ORPHA 4,35 BP* Osteogénesis Imperfecta 0,81
93108) (ORPHA 666)
Distrofia Miotdnica de 1,25 /0,50* Retinosis Pigmentaria (ORPHA | 2,67 / 3,00*

Distrofia Muscular de Becker
(ORPHA 98895)

0.15/0,20* / 0,22 BP*

Sindrome de Angelman
(ORPHA 72)

0,75/0,13 BP*

Distrofia Muscular de 0,28 /0,99 BP Sindrome de Beckwith- 0,35 BP*
Duchenne (ORPHA 98896) Wiedemann (ORPHA 116)

Enfermedad de Fabry (ORPHA | 0,66 BP Sindrome de Goodpasture 0,02*

324) (ORPHA 375)

Enfermedad de Gaucher 0,10* /0,13 BP Sindrome de Marfan (ORPHA 1,50/ 2,00*
(ORPHA 355) 558)

Enfermedad de Huntington 0,27 / 1,20* Sindrome de Prader-Willi 0,31 BP*
(ORPHA 399) (ORPHA 739)

Enfermedad de Niemann-Pick | 0,10* Sindrome de Turner (ORPHA 0,55 BP*
(ORPHA 646) 881)

Enfermedad Rendu-Osler 0,16* Sindrome de Williams (ORPHA | -

(ORPHA 774) 904)

Enfermedad de Wilson 0,20/ 0,60* /0,23 BP Sindrome de X Fragil (ORPHA 3,25/2,00*% /0,24 BP*
(ORPHA 905) 908)

Esclerosis Lateral Amiotrofica
(ORPHA 803)

0,39/0,52*

Tetralogia de Fallot (ORPHA
3303)

3,40 BP /2,93 BP*

Fenilcetonuria (ORPHA 716)

0,41/1,15* /1,14 BP*

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