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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

RESUMEN

Introduccidn: Las Enfermedades Poco Frecuentes (EPF) son un conjunto de enfermedades muy diversas
gue se caracterizan por su baja prevalencia y su elevada morbilidad y mortalidad prematura. El Sistema
de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA) tiene como finalidad
estudiar y analizar, desde el punto de vista epidemiolégico, las EPF en la Comunidad de Madrid. El objetivo
de este informe es proporcionar informacién epidemiolégica sobre las EPF en la Comunidad de Madrid.

Metodologia: El registro poblacional SIERMA utiliza fuentes de informacidn sanitaria para la captacion de
casos. Con algunas de ellas los casos ya estan validados (ya que el diagndstico esta normalizado y/o
codificado con ORPHA) y con otras se requiere validacién (investigacion del diagndstico y asignacién de
codigo ORPHA) mediante revisidon de historia clinica. La validacién se hace preferentemente para las
enfermedades priorizadas por el Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR). Para los indicadores de
morbilidad y prevalencia generales se han considerado los pacientes con alguna EPF, incluidos en el
SIERMA, residentes en la Comunidad de Madrid, vivos a 1 de enero de 2022, y para los indicadores de
mortalidad se han considerado los fallecidos en 2021. Se describen los indicadores por sexo, grupo de
edad y grupo de enfermedad. Ademads, se presenta un andlisis detallado de las caracteristicas
epidemioldgicas de las 22 enfermedades del ReeR (periodo 2010-2019).

Resultados: A 01/01/2022, constan en el SIERMA 388.536 casos de EPF lo que representa una prevalencia
estimada en la Comunidad de Madrid de 5,8 por 100 habitantes (6,0 en mujeres y 5,4 en hombres). Las
prevalencias mas altas corresponden a los mayores de 64 afios, con tasas bastante similares en hombres
y mujeres; en la poblacidn infantil son mds prevalentes en nifios, mientras que en la edad adulta son mas
prevalentes en mujeres. Los grupos diagndsticos mas frecuentes son las malformaciones congénitas
(31,1%) y la patologia endocrinometabdlica (18,8%). En el afio 2021 hubo 11.189 fallecidos residentes en
la Comunidad de Madrid e incluidos en SIERMA, siendo las causas mas frecuentes las oncoldgicas (27,2%)
y las cardiovasculares (20,1%).

De los 5.938 casos de enfermedades del ReeR, residentes en la Comunidad de Madrid a 1 de enero de
2020, las mas frecuentes fueron la Distrofia Miotdnica de Steinert (14,9%) y la Hemofilia A (10,6%). Las
principales diferencias por sexo se presentaron en la Hemofilia A (Hombres:Mujeres, 51,3:1) y el Sindrome
de X fragil (Hombres: Mujeres, 4,3:1). La mediana de edad de los casos fue de 38 afios, siendo la mas baja
para la Displasia Renal (10 afios) y la mas alta para la Esclerosis Lateral Amiotréfica (66 afios). En los
fallecidos en el periodo 2010-2019 destacan la Esclerosis Lateral Amiotréfica con 1.033 fallecidos, la
Distrofia Miotonica de Steinert con 249 y la enfermedad de Huntington con 152 (estas tres causas
suponen el 78,7% de todos los fallecidos con enfermedades ReeR).

Conclusiones: Los datos de prevalencia, morbilidad y mortalidad de los pacientes del SIERMA son similares
a los publicados a nivel nacional e internacional. EI SIERMA esta permitiendo avanzar en el conocimiento
epidemioldgico de las EPF en la Comunidad de Madrid.
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

1.-INTRODUCCION

Las Enfermedades Poco Frecuentes (EPF) son un conjunto de enfermedades muy diversas que se
caracterizan por su baja prevalencia (menos de 5 casos por 10 mil habitantes, segun lo establecido por la
Unidén 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
europea®. Debido a su gran complejidad, baja frecuencia y dispersién de casos, presentan dificultades
diagndsticas y de seguimiento; por lo que requieren de una clara coordinacion para un abordaje integral
y multidisciplinar, y el avance en la investigacién y el conocimiento sobre las mismas®*°,

En el marco de la estrategia europea y estatal de las EPF, la Comunidad de Madrid creé el Sistema de
Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA), con Orden de creacion
571/2015, de 9 de junio, del Consejero de Sanidad®. El SIERMA es un registro poblacional que tiene como
finalidad estudiar y analizar, desde el punto de vista epidemioldgico, las EPF en la Comunidad de Madrid
y ha sido utilizado como fuente de informacidn para la elaboracion 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 Investigacién 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 periddicamente tomando como referencia el portal de
Orphanet’.

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

El objetivo de este informe es proporcionar informacién epidemioldgica sobre las enfermedades poco
frecuentes en la Comunidad de Madrid.

2.-METODOLOGIA

2.1.- Fuentes de informacion

La fuente de informacidn utilizada ha sido el SIERMA (Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de
la Comunidad de Madrid), con los datos mds actualizados a fecha de realizacién del informe. En el SIERMA
se integran datos de EPF procedentes de varias fuentes de informacidn sanitarias. Para las enfermedades
incluidas en este informe, las fuentes de informacién que han aportado casos han sido el Conjunto Minimo
Basico de Datos de altas hospitalarias de centros publicos y privados (RAE-CMBD), la historia clinica
electrénica de atencién primaria (HCEAP), el registro de mortalidad, el Registro Madrilefio de Enfermos
Renales (REMER), la notificacion 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 (IIER)
del ISCIII, la notificacidn de los profesionales de casos de registros clinicos y la notificacion a través del
formulario de EPF en la Historia Clinica Electrénica (HCE) de hospitales. 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) y del sistema de informacién de salud publica (SISPAL).

Los datos de poblacidn, para el calculo de las tasas, se han obtenido del padrén de habitantes.
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

2.2.- Notificacion, captacion automatica y validacion

En algunas notificaciones de EPF al SIERMA (registros clinicos, lIER, 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 demads fuentes de informacién son captados a partir de
una seleccion de cddigos CIE-10-ES y CIE-10 (RAE-CMBD vy registro de mortalidad, respectivamente), a
través de textos descriptores de los episodios de atencién (HCEAP), o de una seleccidon de cédigos
especificos de enfermedad renal (REMER) o de farmacos (consumo de medicamentos huérfanos). Para
considerar estos casos como validados se realiza una revision de historia clinica y se asignan los cédigos
ORPHA y SNOMED-CT correspondientes. Este procedimiento de validacién se hace prioritariamente para
las enfermedades que por consenso entre las Comunidades Auténomas (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.- Poblacidn y periodo

Para los indicadores de morbilidad y prevalencia generales se han considerado a todos los pacientes con
alguna EPF, incluidos en el SIERMA, residentes en la Comunidad de Madrid, vivos a 1 de enero de 2022.
Para los indicadores de mortalidad se han considerado los fallecidos en el afio 2021.

Para aquellas personas con mas de un diagndstico de EPF, se contabilizan tantos casos como EPF distintas
se hayan identificado.

Para las 22 EPF priorizadas en el ReeR, en el envio del afio 2021 (a partir de ahora denominadas
‘enfermedades ReeR’), se ha considerado los casos residentes en la Comunidad de Madrid en algun
momento entre el 1 de enero de 2010 al 31 de diciembre del 2019.

La poblacién se clasifica por sexo y en 5 grupos de edad (0, 1-14, 15-39, 40-64 y 65 y mas afios).

2.4.- Indicadores

Morbilidad-prevalencia y mortalidad: para la distribucién porcentual de la morbilidad general se han
agrupado los diagndsticos de acuerdo a los capitulos de la CIE-10-ES, y para la mortalidad general, las
causas basicas de muerte se agruparon segun los capitulos de la CIE-10. Las tasas de prevalencia general
por sexo y grupo de edad se han calculado por 10 mil habitantes a 1 de enero de 2022. Las tasas de
mortalidad se han calculado por 100 mil habitantes a 1 de julio de 2021, por sexo y grupo de edad. La
edad se ha asignado a partir de la fecha de fallecimiento y para la prevalencia a fecha 1 de enero de 2022.

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®*.

Las tasas de prevalencia especificas para las enfermedades ReeR se han calculado con el nimero de
personas vivas a 1 de enero con esa enfermedad sobre el total personas segiin padrén a 1 de enero del
afio 2020 por 10 mil habitantes. Se muestran también estas tasas especificas por enfermedad por sexo y
grupo de edad (asignada la edad a fecha 1 de enero de 2020). Se calcularon los intervalos de confianza al
95% para las prevalencias con el método de Wilson para proporciones.
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.-RESULTADOS

3.1.- Resultados generales

Con los datos provisionales, actualizados a 1 de enero de 2022, constan en SIERMA 440.811 personas
afectadas por alguna EPF, que son o han sido residentes en la Comunidad de Madrid. De ellas, 307.159
continuaban a esa fecha en seguimiento en nuestra Comunidad. Dado que una persona puede tener mas
de una EPF, esto se corresponde con 388.536 casos, lo que representa una prevalencia estimada de EPF
en la Comunidad de Madrid de 575,6 por 10 mil habitantes (541,9 en hombres y 606,5 en mujeres). En el
analisis por sexo y edad (tabla 1) se observa que las prevalencias mas altas corresponden a los mayores
de 64 afios, con tasas bastante similares en hombres (1.048,8 por 10 mil habitantes) y mujeres (1.036,1
por 10 mil). En la poblacidn infantil son mas prevalentes en hombres, mientras que en la edad adulta (15-
39 y 40-64 aiios) son mas prevalentes en mujeres.

Tabla 1. Enfermedades poco frecuentes. Prevalencia seguin sexo y grupos de edad. Nimero de personas y tasas
por 10 mil habitantes a 1 enero de 2022. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras
de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Hombres Mujeres Total
Grupos de edad N Tasa N Tasa N Tasa
0 880 341,2 747 309,4 1.627 325,8
1-14 31.509 665,9 24.160 538,4 55.669 603,9
15-39 33.502 340,3 39.165 391,5 72.667 366,1
40-64 55.407 4489 74.418 562,5 129.825 507,6
65y mas 53.746 1.048,8 75.002 1.036,1 128.748 1.041,4
Total 175.044 541,9 213.492 606,5 388.536 575,6

Con respecto a la morbilidad agrupada por capitulos de la CIE-10-ES (tabla 2 y figura 1), destacan el grupo
de anomalias congénitas en ambos sexos (31,1%, 34,6% en hombres y 28,2% en mujeres), al igual que el
grupo de patologia endocrinometabdlica (18,8%, 17,8% en hombres y 19,6% en mujeres) y el grupo de
patologia hematoldgica y de la inmunidad (14,0%, 14,4% en hombres y 13,7% en mujeres). Existe una
proporcién mayor en mujeres que en hombres en el grupo de enfermedades osteomusculares y del tejido
conjuntivo (6,1% en hombres y 12,0% en mujeres). En la tabla Al del anexo se detalla la proporcidn de
casos por sexo y edad segun los capitulos de la CIE-10-ES, destacando la progresidn segln se avanza en
edad de las enfermedades endocrinometabdlicas, con un 3,5% en menores de un afio al 23,5% de los
casos en el grupo 65 afios y mas; y la situacién inversa en la proporcién de casos de anomalias congénitas,
que va del 88,8% de los casos en menores de un afio, a un 13,4% de los casos en el grupo de 65 afios y
mas.
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

Tabla 2. Morbilidad segtin sexo y capitulo de la CIE-10-ES a 1 de enero de 2022. Comunidad de Madrid: Sistema

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

Capitulos CIE-10-ES

Hombres
N (%)

Mujeres
N (%)

Total
N (%)

Ill. Sangre, Inmunidad

25.257 (14,4)

29.331 (13,7)

54.588 (14,0)

IV. Endocrinometabdlicas

31.149 (17,8)

41.755 (19,6)

72.904 (18,8)

V. Mentales

675 (0,4)

272 (0,1)

947 (0,2)

VI, VIl y VIII. Sist. Nervioso y érganos de los
sentidos

16.530 (9,4)

19.868 (9,3)

36.398 (9,4)

IX. Cardiovasculares 5.267 (3,0) 6.177 (2,9) 11.444 (2,9)
X. Respiratorias 6.402 (3,7) 4.747 (2,2) 11.149 (2,9)
XI. Digestivas 5.956 (3,4) 10.517 (4,9) 16.473 (4,2)
XII. Piel 5.265 (3,0) 9.362 (4,4) 14.627 (3,8)
Xlll.  Osteomusculares y del tejido 10.615 (6,1) 25.576 (12,0) 36.191 (9,3)
conjuntivo

XIV. Genitourinarias 7.261 (4,1) 5.708 (2,7) 12.969 (3,3)
XVI. Perinatales 72 (0,0) 41 (0,0) 113 (0,0)
XVII. Anomalias Congénitas 60.559 (34,6) 60.112 (28,2) 120.671(31,1)
XIX. Otras externas 36 (0,0) 26 (0,0) 62 (0,0)
Total 175.044 (100,0) 213.492 (100,0) 388.536 (100,0)

Figura 1. Distribucion porcentual de la morbilidad segun sexo y capitulo de la CIE-10-ES a 1 de enero de 2022.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

En el afio 2021 se produjeron 11.189 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 la edad pediatrica (0-14 afos) la tasa de mortalidad es mayor en las mujeres,
mientras que en la edad adulta (15 y mas afos) es superior en los hombres. En el andlisis de la mortalidad
proporcional se observa que aproximadamente uno de cada cinco residentes (22,4%) en la Comunidad de
Madrid fallecidos en 2021 tenian alguna EPF seglin SIERMA.

Tabla 3. Mortalidad en 2021 segun sexo y grupos de edad (todas las causas de muerte). Nimero de fallecidos,
tasas por 100 mil y mortalidad proporcional*. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades
Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Grupo de Hombres Mujeres Total
edad N Tasa Mortalidad N Tasa Mortalidad N Tasa Mortalidad
% % %
0 12 46,3 18,2 17 69,4 26,6 29 57,5 22,3
1-14 24 5,0 61,5 35 7,7 81,4 59 6,3 72,0
15-39 78 7,9 22,2 56 5,6 31,1 134 6,7 25,2
40-64 880 71,6 21,8 610 46,2 27,2 1.490 58,5 23,7
65y mas 4.786 942,7 23,2 4.691 654,3 21,2 9.477 773,8 22,1
Total 5.780 179,0 23,0 5.409 153,6 21,9 11.189 | 165,7 22,4

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

De los fallecidos en 2021, en el 93,6% (10.478) consta la causa basica de defuncién. Agrupadas las causas
por capitulos de la CIE-10 (tabla 4 y figura 2), se observa que las mas frecuentes son las oncoldgicas (27,2%,
30,3% en hombres y 23,9% en mujeres), siendo el cancer de pulmdn y de pancreas las mas frecuentes en
este grupo. Le siguen las cardiovasculares (20,1%, 17,0% en hombres y 23,4% en mujeres), siendo la
insuficiencia cardiaca y el infarto de miocardio las mas frecuentes. El tercer grupo mas frecuente son las
respiratorias (12,0%, 13,6% en hombres y 10,3% en mujeres), con la infeccion respiratoria no especificada
y la neumonitis aspirativa como mas frecuentes. En la tabla A2 del anexo se detalla la proporcidn de casos
por capitulos del CIE-10 sobre el total de cada grupo de edad y sexo, y se observa un patrdn similar al de
la poblacion general, destacando en la edad infantil y juvenil las anomalias congénitas y la patologia
oncoldgica, y en las edades adultas la patologia oncoldgica y cardiovascular.

SG Vigilancia en Salud Publica. Direccidon General de Salud Publica

ki CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID 10



Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

Tabla 4. Mortalidad en 2021 seguin sexo y capitulo de la CIE-10 (todas las causas de muerte). Comunidad de
Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Capitulo CIE-10 Hombres Mujeres Total

N (%) N (%) N (%)
I. Infecciosas 80 (1,5) 99 (2,0) 179 (1,7)
Il. Oncoldgicas 1.653 (30,3) 1.201 (23,9) 2.854 (27,2)
Il. Sangre, Inmunidad 40(0,7) 38(0,8) 78(0,7)
IV. Endocrinometabdlicas 102 (1,9) 110(2,2) 212(2,0)
V. Mentales 124 (2,3) 202 (4,0) 326 (3,1)
VI, VII, VIII. Sist, Nervioso y 6rganos de los 284 (5,2) 319 (6,4) 603 (5,8)
sentidos

IX. Cardiovasculares 931(17,0)| 1173(234)[  2.104(20,1)

X. Respiratorias 741 (13,6) 518(10,3) 1259 (12,0)
XI. Digestivas 319 (5,8) 326 (6,5) 645 (6,2)
XIl. Piel 28(0,5) 32(0,6) 60 (0,6)
XIl. Osteomusculares y del tejido conjuntivo 38(0,7) 86 (1,7) 124(1,2)
XIV. Genitourinarias 193 (3,5) 227 (4,5) 420 (4,0)
XVI. Perinatales 2(0,0) 5(0,1) 7(0,1)
XXVII. Anomalias Congénitas 34(0,6) 52(1,0) 86 (0,8)
XVIII. Signos y sintomas 28(0,5) 30(0,6) 58(0,6)
XX. Externas 121(2,2) 87(1,7) 208 (2,0)
XXII. Situaciones especiales (Covid-19)* 744 (13,6) 511(10,2) 1.255(12,0)
Total 5.462 (100,0) 5.016 (100,0) | 10.478 (100,0)

*Covid-19 confirmado y de sospecha

Figura 2. Mortalidad en 2021 seglin sexo y capitulo de la CIE-10 (todas las causas de muerte). Comunidad de
Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

De los 10.478 fallecidos en el afio 2021 con causa basica de muerte registrada en el SIERMA, 777 tienen
como causa bdsica de muerte una EPF.

3.2.- Resultados especificos por enfermedades ReeR

De los 8.349 casos de enfermedades ReeR detectados desde el 1 de enero de 2010 hasta el 1 de enero de
2020, 5.938 estan vivos y registrados como residentes en la Comunidad de Madrid a final de periodo (tabla
5). La Distrofia Miotdnica de Steinert (14,9%), la Hemofilia A (10,6%), la Fibrosis Quistica (9,1%), la
Esclerosis Lateral Amiotroéfica (7,8%), la Displasia Renal (7,5%) y el Sindrome de Marfan (7,2%) representan
el 57,1% de todos los casos. Las principales diferencias por sexo se encuentran en la Hemofilia A (Razén
Hombres: Mujeres, H:M: 51,3:1), el Sindrome de X Fragil (Razén H:M: 4,3:1), la Enfermedad de Gaucher
(Razén H:M: 2,0:1) y el Sindrome de Goodpasture (Razén H:M: 0,6:1).

Tabla 5. Casos de enfermedades ReeR vivos a 1 de enero de 2020. Nimero y porcentaje segiin 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 Razdn
N (%) N (%) N H:M
Ataxia de Friedreich 71 (53,8) 61 (46,2) 132 1,2:1
Atrofia Muscular Espinal Proximal 38 (56,7) 29 (43,3) 67 1,3:1
Complejo Esclerosis Tuberosa 178 (50,4) 175 (49,6) 353 1,0:1
Displasia Renal 253 (57,1) 190 (42,9) 443 1,3:1
Distrofia Miotdnica de Steinert 418 (47,1) 469 (52,9) 887 0,9:1
Enfermedad de Fabry 26 (44,8) 32(55,2) 58 0,8:1
Enfermedad de Gaucher 22 (66,7) 11 (33,3) 33 2,0:1
Enfermedad de Huntington 120 (41,8) 167 (58,2) 287 0,7:1
Enfermedad de Niemann Pick 5(55,6) 4 (44,4) 9 1,3:1
Enfermedad Rendu-Osler 113 (42,3) 154 (57,7) 267 0,7:1
Enfermedad de Wilson 122 (56,7) 93 (43,3) 215 1,3:1
Esclerosis Lateral Amiotroéfica 255 (54,8) 210 (45,2) 465 1,2:1
Fenilcetonuria 104 (41,3) 148 (58,7) 252 0,7:1
Fibrosis Quistica 265 (49,2) 274 (50,8) 539 1,0:1
Hemofilia A 615 (98,1) 12 (1,9) 627 51,3:1
Osteogénesis Imperfecta 132 (43,3) 173 (56,7) 305 0,8:1
Sindrome de Angelman 31(40,3) 46 (59,7) 77 0,7:1
Sindrome de Beckwith Wiedemann 36 (52,2) 33 (47,8) 69 1,1:1
Sindrome de Goodpasture 49 (36,8) 84 (63,2) 133 0,6:1
Sindrome de Marfan 220 (51,3) 209 (48,7) 429 1,1:1
Sindrome de Prader Willi 60 (46,9) 68 (53,1) 128 0,9:1
Sindrome de X Fragil 132 (81,0) 31(19,0) 163 43:1
TOTAL 3.265 (55,0) 2.673 (45,0) 5.938 1,2:1
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

De los 5.938 casos residentes en la Comunidad de Madrid con una Enfermedad ReeR a 1 de enero de
2020, la media de edad fue de 37,6 afos (35,8 en hombres y 39,7 en mujeres), con una mediana de 38,0
afios (35,0 en hombres y 41,0 en mujeres) y un rango de percentil 25 a 75 de 18-54 afios (16-52 en
hombres y 20-57 en mujeres) (tabla 6). La Displasia Renal presentd la menor mediana de edad, con 10,0
afios (9,0 en hombres y 10,0 en mujeres) y la Esclerosis Lateral Amiotrofica presentd la mayor mediana
de edad, con 66,0 afos (63,0 en hombres y 68,0 en mujeres). En general la mediana de edad era algo
inferior para hombres, salvo en Ataxia de Friedreich, Enfermedad de Huntington, Enfermedad de Wilson,
Sindrome de Prader Willi y Sindrome de X fragil.

Tabla 6. Estadisticos de edad (en afios) de casos de enfermedades ReeR vivos a 1 de enero de 2020, segln sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacidn de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Enfermedad Hombres Mujeres I Total

Media | Mediana | Percentil | Media | Mediana Percentil Media | Mediana | Percentil

25-75 25-75 25-75

Ataxia de 44,4 44,0 32,0-56,0 42,4 43,0 32,0-51,0 43,5 43,5 32,0-54,0
Friedreich
Atrofia Muscular 29,0 21,0 8,0-51,0 31,6 26,0 11,0-50,0 30,1 25,0 8,0-51,0
Espinal Proximal
Complejo 32,3 34,0 15,0-48,0 38,3 39,0 23,0-52,0 35,2 37,0 18,0-49,0
Esclerosis
Tuberosa
Displasia Renal 12,1 9,0 6,0-15,0 13,7 10,0 6,0-15,0 12,8 10,0 6,0-15,0
Distrofia 43,5 44,0 32,0-54,0 47,1 48,0 38,0-58,0 45,4 46,0 36,0-57,0
Miotdnica de
Steinert
Enfermedad de 45,4 44,0 37,0-53,0 47,6 55,0 33,5-60,5 46,6 47,0 35,0-59,0
Fabry
Enfermedad de 41,6 42,0 31,0-57,0 51,9 52,0 34,0-60,0 45,1 42,0 32,0-58,0
Gaucher
Enfermedad de 56,4 57,5 46,5-69,0 56,9 57,0 45,0-67,0 56,7 57,0 46,0-68,0
Huntington
Enfermedad de 37,4 43,0 22,0-48,0 37,3 44,5 19,5-55 37,3 43,0 22,0-55,0
Niemann Pick
Enfermedad 49,8 52,0 38,0-62,0 54,7 56,5 45,0-68,0 52,6 55,0 41,0-66,0
Rendu-Osler
Enfermedad de 38,6 39,0 25,0-50,0 36,2 36,0 26,0-46,0 37,6 38,0 25,0-49,0
Wilson
Esclerosis Lateral 63,4 63,0 54,0-72,0 66,2 68,0 60,0-74,0 64,7 66,0 56,0-73,0
Amiotrofica
Fenilcetonuria 15,8 13,0 8,0-22,0 19,5 14,5 8,0-29,5 17,9 14,0 8,0-26,0
Fibrosis Quistica 24,1 22,0 10,0-36,0 25,5 25,0 12,0-36,0 24,8 24,0 11,0-36,0
Hemofilia A 35,6 34,0 18,0-51,0 42,4 46,0 35,0-55,0 35,8 35,0 19,0-51,0
Osteogénesis 32,2 30,0 16,0-46,0 38,4 41,0 18,0-55,0 35,7 37,0 17,0-51,0
Imperfecta
Sindrome de 17,5 13,0 9,0-24,0 20,2 20,0 10,0-29,0 19,1 17,0 9,0-26,0
Angelman
Sindrome de 10,8 9,5 4,0-17,0 14,3 12,0 7,0-17,0 12,5 11,0 6,0-17,0
Beckwith
Wiedemann
Sindrome de 59,4 60,0 49,0-72,0 62,2 67,5 46,0-81,0 61,2 64,0 48,0-75,0
Goodpasture
Sindrome de 34,5 35,0 21,0-46,0 38,0 40,0 24,0-50,0 36,2 36,0 23,0-48,0
Marfan
Sindrome de 18,9 18,0 8,5-25,5 21,3 17,5 6,5-36,0 20,2 18,0 7,0-32,0
Prader Willi
Sindrome de X 25,9 23,5 14,0-34,0 23,4 21,0 12,0-29,0 25,4 22,0 14,0-34,0
Fragil
Total 35,8 35,0 16,0-52,0 39,7 41,0 20,0-57,0 37,6 38,0 18,0-54,0
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

Las tasas de prevalencia por 10 mil habitantes a 1 de enero de 2020 (tabla 7) muestran a la Distrofia
Miotdnica de Steinert con la mayor prevalencia entre las 22 enfermedades ReeR, con 1,31 casos por 10
mil (1,29 en hombres y 1,33 en mujeres) seguida por la Hemofilia A con 0,92 casos por 10 mil (1,90 en
hombres y 0,03 en mujeres) y por la Fibrosis Quistica con 0,79 casos por 10 mil (0,82 en hombres y 0,77
en mujeres).

Por grupo de edad (tablas 3 y 4 del anexo), en la edad infantil destaca la Fibrosis Quistica con tasas para
los grupos de 0 afios y 1-14 afios de 1,46 y 1,74 casos por 10 mil, la Displasia Renal con unas prevalencias
de 0,91 y 3,33 casos por 10 mil habitantes respectivamente y la Fenilcetonuria con 0,73 y 1,37 casos por
10 mil respectivamente. Resaltar que la Fibrosis Quistica sigue siendo muy prevalente hasta el grupo 15-
39 afos con una prevalencia de 1,27 casos por 10 mil y que la Hemofilia A destaca en el grupo de 15-39
anos y en el grupo de 40-64 afios con 1,18 y 0,84 casos por 10 mil. En el grupo de 15-39 anos y 40-64 afios
destacan también la Distrofia Miotdnica de Steinert con 1,19 y 1,95 casos por 10 mil y en el grupo de 40-
64 afios aparece con una prevalencia alta entre estas enfermedades la Esclerosis Lateral Amiotrdfica con
0,79 casos por 10 mil. En el grupo de 65 y mds afios destacan las ya mencionadas Distrofia Miotdnica de
Steinert (0,93 casos por 10 mil), la Esclerosis Lateral Amiotrdéfica (2,11 casos por 10 mil) y la Enfermedad
de Huntington (0,77 casos por 10 mil).

Tabla 7. Prevalencia de enfermedades ReeR por 10 mil habitantes a 1 de enero de 2020, segiin sexo. Comunidad
de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

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

Ataxia de Friedreich 0,22 (0,17-0,28) | 0,17 (0,13-0,22) 0,19 (0,16-0,23)
Atrofia Muscular Espinal Proximal 0,12 (0,09-0,16) 0,08 (0,06-0,12) 0,1 (0,08-0,13)
Complejo Esclerosis Tuberosa 0,55 (0,47-0,64) 0,49 (0,43-0,57) 0,52 (0,47-0,58)
Displasia Renal 0,78 (0,69-0,88) | 0,54 (0,47-0,62) 0,65 (0,60-0,72)
Distrofia Mioténica de Steinert 1,29 (1,17-1,42) | 1,33(1,21-1,45) 1,31 (1,22-1,4)
Enfermedad de Fabry 0,08 (0,05-0,12) | 0,09 (0,06-0,13) 0,09 (0,07-0,11)
Enfermedad de Gaucher 0,07 (0,04-0,1) 0,03 (0,02-0,06) 0,05 (0,03-0,07)
Enfermedad de Huntington 0,37 (0,31-0,44) 0,47 (0,41-0,55) 0,42 (0,38-0,48)
Enfermedad de Niemann Pick 0,02 (0,01-0,04) 0,01 (0,00-0,03) 0,01 (0,01-0,03)
Enfermedad Rendu-Osler 0,35 (0,29-0,42) 0,44 (0,37-0,51) 0,39 (0,35-0,44)

Enfermedad de Wilson

0,38 (0,32-0,45)

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

0,32 (0,28-0,36)

Esclerosis Lateral Amiotrofica

0,79 (0,70-0,89)

0,59 (0,52-0,68)

0,69 (0,63-0,75)

Fenilcetonuria 0,32 (0,26-0,39) 0,42 (0,36-0,49) 0,37 (0,33-0,42)
Fibrosis Quistica 0,82 (0,72-0,92) 0,77 (0,69-0,87) 0,79 (0,73-0,87)
Hemofilia A 1,9 (1,75-2,05) 0,03 (0,02-0,06) 0,92 (0,86-1,00)
Osteogénesis Imperfecta 0,41 (0,34-0,48) 0,49 (0,42-0,57) 0,45 (0,40-0,50)
Sindrome de Angelman 0,1(0,07-0,14) 0,13 (0,10-0,17) 0,11 (0,09-0,14)

Sindrome de Beckwith Wiedemann

0,11 (0,08-0,15)

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

0,1 (0,08-0,13)

Sindrome de Goodpasture

0,15 (0,11-0,2)

0,24 (0,19-0,29)

0,2 (0,17-0,23)

Sindrome de Marfan

0,68 (0,59-0,77)

0,59 (0,52-0,68)

0,63 (0,58-0,7)

Sindrome de Prader Willi

0,18 (0,14-0,24)

0,19 (0,15-0,24)

0,19 (0,16-0,22)

Sindrome de X Fragil

0,41 (0,34-0,48)

0,09 (0,06-0,12)

0,24 (0,21-0,28)
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

Con respecto al numero de fallecidos con enfermedades ReeR en el periodo de 1 de enero de 2010 a 31
de diciembre de 2019 (tabla 7), por orden de frecuencia, destacan: la Esclerosis Lateral Amiotrdfica con
1.033 fallecidos (538 hombres y 495 mujeres), la Distrofia Miotdnica de Steinert con 249 fallecidos (151
hombres y 98 mujeres) y la Enfermedad de Huntington con 152 fallecidos (73 hombres y 79 mujeres), que
juntos representan el 78,7% de todos los fallecimientos de estas Enfermedades enviadas al ReeR. En los
dos extremos de la vida destaca la mediana de edad de fallecimiento de 0 afios en la Atrofia Muscular
Espinal Proximal y de 4 anos en la enfermedad de Niemann Pick; y en el otro extremo, el Sindrome de
Goodpasture con 82 afios y la Enfermedad de Rendu-Osler y Enfermedad de Gaucher con 79 afios de
mediana.

Tabla 7. Nimero y distribucién porcentual de casos de enfermedades ReeR fallecidos entre el 1 de enero de 2010
y el 31 de diciembre de 2019, segiin sexo y mediana de edad. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacidén de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Enfermedad Hombres Mujeres Total Mediana* de edad de
fallecimiento

N (%) N (%) N Hombres | Mujeres Total
Ataxia de Friedreich 7(25,0) 21(75,0) 28 52,0 63,0 58,0
Atrofia Muscular Espinal Proximal 18 (62,1) 11(37,9) 29 0,5 0,0 0,0
Complejo Esclerosis Tuberosa 11(61,1) 7(38,9) 18 48,0 46,0 47,5
Displasia Renal 4(33,3) 8 (66,7) 12 6,0 10,0 7,5
Distrofia Miotdnica de Steinert 151 (60,6) 98 (39,4) 249 60,0 63,0 61,0
Enfermedad de Fabry 3 (60,0) 2 (40,0) 5 84,0 69,5 71,0
Enfermedad de Gaucher 2 (66,7) 1(333) 3 72,5 79,0 79,0
Enfermedad de Huntington 73 (48,0) 79 (52,0) 152 61,0 70,0 65,5
Enfermedad de Niemann Pick 3 (60,0) 2 (40,0) 5 4,0 7,0 4,0
Enfermedad Rendu-Osler 23(51,1) 22(48,9) 45 77,0 82,0 79,0
Enfermedad de Wilson 2(25,0) 6(75,0) 8 54,5 52,0 52,0
Esclerosis Lateral Amiotroéfica 538(52,1) 495 (47,9) 1.033 68,0 72,0 70,0
Fenilcetonuria 2 (100,0) 0(0,0) 2 51,0 - 51,0
Fibrosis Quistica 21 (47,7) 23 (52,3) 44 33,0 34,0 33,5
Hemofilia A 40 (97,6) 1(2,4) 41 76,0 31,0 75,0
Osteogénesis Imperfecta 9 (60,0) 6 (40,0) 15 75,0 61,0 73,0
Sindrome de Angelman 1(50,0) 1(50,0) 2 51,0 19,0 35,0
Sindrome de Beckwith Wiedemann 0(0,0) 3(100,0) 3 B 39,0 39,0
Sindrome de Goodpasture 50 (58,8) 35(41,2) 85 81,0 84,0 82,0
sindrome de Marfan 17 (60,7) 11(39,3) 28 51,0 41,0 46,0
Sindrome de Prader Willi 2(25,0) 6(75,0) 8 25,0 26,5 26,5
Sindrome de X Fragil 4 (66,7) 2 (33,3) 6 56,0 56,5 56,5
Total 981 (53,9) 840 (46,1) 1.821 65,0 70,0 67,0

*Cuando el numero de fallecidos es pequefio hay que tener en cuenta la posible variabilidad en la distribucién de los nimeros
pequeios
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.1. Ataxia de Friedreich
En la figura 4 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 132 casos de Ataxia de Friedreich
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 81,8% pertenece a los grupos de edad

de 15 a 64 aios.

Figura 4. Numero de casos de Ataxia de Friedreich a 1 de enero de 2020 segtn grupos de edad y sexo. Comunidad
de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 5.

Figura 5. Numero de casos de Ataxia de Friedreich fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de 2010y el
31 de diciembre de 2019 por afo de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.2. Atrofia Muscular Espinal Proximal

En la figura 6 se observa la distribucion por sexo y edad de los 67 casos de Atrofia Muscular Espinal
Proximal prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 65,7% pertenece a los grupos
de edad de 1 a 39 afos.

Figura 6. Numero de casos de Atrofia muscular espinal proximal a 1 de enero de 2020 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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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 7.

Figura 7. Namero de casos de Atrofia muscular espinal proximal fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero

de 2010y el 31 de diciembre de 2019 por afio de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.3. Complejo Esclerosis Tuberosa

En la figura 8 se observa la distribucion por sexo y edad de los 353 casos de Complejo Esclerosis Tuberosa
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 73,9% pertenece a los grupos de edad
de 15 a 64 afios.

Figura 8. Numero de casos de Complejo Esclerosis Tuberosa a 1 de enero de 2020 seguin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010y 31/12/2019 se muestraen la
figura 9.

Figura 9. Numero de casos de Complejo Esclerosis Tuberosa fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de

2010 y el 31 de diciembre de 2019 por aiio de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.4. Displasia Renal

En la figura 10 se observa la distribucién por sexo y edad de los 443 casos de Displasia Renal prevalentes
a1deenerode 2020 en la Comunidad de Madrid. El 93,9% pertenece a los grupos de edad de 1 a 39 afios.

Figura 10. Numero de casos de Displasia Renal a 1 de enero de 2020 seguin grupos de edad y sexo. Comunidad de
Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 11.

Figura 11. Numero de casos de Displasia Renal fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de 2010y el 31

de diciembre de 2019 por aifo de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.5. Distrofia Miotdnica de Steinert
En la figura 12 se observa la distribucion por sexo y edad de los 887 casos de Distrofia Miotdnica de
Steinert prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 55,2% pertenece al grupo de

edad de 40-64 afios.

Figura 12. Numero de casos de Distrofia Miotdnica de Steinert a 1 de enero de 2020 seguin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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En el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 han fallecido de 13 a 38 casos por afio (figura 13). En la
mayoria de afios (menos en 2018), el nimero hombres fallecidos es superior al de mujeres.

Figura 13. Numero de casos de Distrofia Miotonica de Steinert fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero

de 2010y el 31 de diciembre de 2019 por aio de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.6. Enfermedad de Fabry
En la figura 14 se observa la distribucidén por sexo y edad de los 58 casos de Enfermedad de Fabry
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 55,2% pertenece al grupo de edad de 40

a 64 afios.

Figura 14. Numero de casos de Enfermedad de Fabry a 1 de enero de 2020 segiin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 15.
Figura 15. Numero de casos de Enfermedad de Fabry fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de 2010y

el 31 de diciembre de 2019 por afio de defuncidon y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.7. Enfermedad de Gaucher

En la figura 16 se observa la distribucidén por sexo y edad de los 33 casos de Enfermedad de Gaucher
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 72,8% pertenece a los grupos de edad
de 15 a 64 afios.

Figura 16. Nimero de casos de Enfermedad de Gaucher a 1 de enero de 2020 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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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 17.

Figura 17. Numero de casos de Enfermedad de Gaucher fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de 2010

y el 31 de diciembre de 2019 por afo de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.8. Enfermedad de Huntington

En la figura 18 se observa la distribucién por sexo y edad de los 287 casos de Enfermedad de Huntington
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 54,7% pertenece al grupo de edad de 40
a 64 afos.

Figura 18. Numero de casos de Enfermedad de Huntington a 1 de enero de 2020 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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En el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 han fallecido de 10 a 24 casos por afio (figura 19).
Figura 19. Numero de casos de Enfermedad de Huntington fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de

2010 y el 31 de diciembre de 2019 por aio de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.9. Enfermedad de Niemann Pick
En la figura 20 se observa la distribucién por sexo y edad de los 9 casos de Enfermedad de Niemann Pick
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 66,7% pertenece al grupo de edad de

15-64 afos.

Figura 20. Numero de casos de Enfermedad de Niemann Pick a 1 de enero de 2020 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Enfermedad de Niemann Pick

N® de casos

0
H M H M H M H M

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

La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 21.

Figura 21. Numero de casos de Enfermedad de Niemann Pick fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero

de 2010y el 31 de diciembre de 2019 por afio de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Enfermedad de Niemann Pick

T= T2 TE2 xTE2 TE zxE

=

T=

Afio y sexo
2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019

TE TZ

o
[

2 3 4 5

N2 de fallecidos

24

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



Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.10. Enfermedad Rendu-Osler
En la figura 22 se observa la distribucion por sexo y edad de los 267 casos de Enfermedad Rendu-Osler

prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 50,2% pertenece al grupo de edad de
40-64 aios.

Figura 22. Nimero de casos de Enfermedad de Rendu-Osler a 1 de enero de 2020 segtin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacidn de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 23.

Figura 23. Numero de casos de Enfermedad de Rendu-Osler fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de

2010 y el 31 de diciembre de 2019 por aio de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.11. Enfermedad de Wilson
En la figura 24 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 215 casos de Enfermedad de Wilson
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 84,2% pertenece a los grupos de edad

de 15 a 64 aios.

Figura 24. Numero de casos de Enfermedad de Wilson a 1 de enero de 2020 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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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 25.
Figura 25. Numero de casos de Enfermedad de Wilson fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de 2010

y el 31 de diciembre de 2019 por afio de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.12. Esclerosis Lateral Amiotréfica
En la figura 26 se observa la distribucion por sexo y edad de los 465 casos de Esclerosis Lateral Amiotroéfica
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 97,6% pertenece a los grupos de edad

de >40 anos.

Figura 26. Numero de casos de Esclerosis Lateral Amiotrofica a 1 de enero de 2020 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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En el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 han fallecido de 88 a 120 casos por afio (figura 27). En la
mayoria de los afios (excepto en 2012 y 2013) el nimero de hombres fallecidos es superior al de mujeres.

Figura 27. Numero de casos de Esclerosis Lateral Amiotroéfica fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero

de 2010y el 31 de diciembre de 2019 por aio de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.13. Fenilcetonuria

En la figura 28 se observa la distribucién por sexo y edad de los 252 casos de Fenilcetonuria prevalentes
a1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 86,5% pertenece a los grupos de edad de 1-39 afios.

Figura 28. Numero de casos de Fenilcetonuria a 1 de enero de 2020 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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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 29.

Figura 29. Numero de casos de Fenilcetonuria fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de 2010y el 31

de diciembre de 2019 por aino de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.14. Fibrosis Quistica
En la figura 30 se observa la distribucidn por sexo y edad de los 539 casos de Fibrosis Quistica prevalentes
a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 77,2 % pertenece a los grupos de edad de 1 a 39

anos.

Figura 30. Nimero de casos de Fibrosis Quistica a 1 de enero de 2020 seguin grupos de edad y sexo. Comunidad
de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 31.

Figura 31. Nimero de casos de Fibrosis Quistica fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de 2010y el 31

de diciembre de 2019 por aio de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.15. Hemofilia A

En la figura 32 se observa la distribucion por sexo y edad de los 627 casos de Hemofilia A prevalentes a 1
de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 72,1% pertenece a los grupos de edad de 15 a 64 afios.

Figura 32. Numero de casos de Hemofilia A a 1 de enero de 2020 seguin grupos de edad y sexo. Comunidad de
Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 33.

Figura 33. Numero de casos de Hemofilia A fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de 2010 y el 31 de

diciembre de 2019 por afio de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacidn de Enfermedades
Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.16. Osteogénesis Imperfecta

En la figura 34 se observa la distribucion por sexo y edad de los 305 casos de Osteogénesis Imperfecta
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 71,8% pertenece a los grupos de edad
de 15 a 64 afos.

Figura 34. Numero de casos de Osteogénesis Imperfecta a 1 de enero de 2020 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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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 35.

Figura 35. Numero de casos de Osteogénesis Imperfecta fallecidos por todas las causas entre 1 de enero de 2010

y 31 de diciembre de 2019 por aiio de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.17. Sindrome de Angelman

En la figura 36 se observa la distribucidn por sexo y edad de los 77 casos de Sindrome de Angelman
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 93,5% pertenece a los grupos de edad
de 1-39 afos.

Figura 36. Numero de casos de Sindrome de Angelman a 1 de enero de 2020 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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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 37.

Figura 37. Nimero de casos de Sindrome de Angelman fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de 2010

y el 31 de diciembre de 2019 por aio de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.18. Sindrome de Beckwith Wiedemann

En la figura 38 se observa la distribucion por sexo y edad de los 69 casos de Sindrome de Beckwith
Wiedemann prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 63,8% pertenece al grupo
de edad de 1-14 afos.

Figura 38. Numero de casos de Sindrome de Beckwith Wiedemann a 1 de enero de 2020 segtin grupos de edad y
sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacidon de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid
(SIERMA).
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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 39.

Figura 39. Numero de casos de Sindrome de Beckwith Wiedemann fallecidos por todas las causas entre el 1 de

enero de 2010 y el 31 de diciembre de 2019 por afio de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de
Informacidon de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.2.19. Sindrome de Goodpasture
En la figura 40 se observa la distribucion por sexo y edad de los 133 casos de Sindrome de Goodpasture
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 81,2% pertenece a los grupos de edad

de 40 afios o mas.

Figura 40. Numero de casos de Sindrome de Goodpasture a 1 de enero de 2020 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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En el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 han fallecido de 1 a 23 casos por afio (figura 41).

Figura 41. Numero de casos de Sindrome de Goodpasture fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de
2010 y el 31 de diciembre de 2019 por aio de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Sindrome de Goodpasture

2 ¥ T ¥ % T T % =2

Afio y sexo
2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2018

=

8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20

[=]
[N
]
w
£
w
[=a]
~

N2 de fallecidos

SG Vigilancia en Salud Publica. Direccidon General de Salud Publica

st CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID 34



Situacion de las enfermedades poco frecuentes en la Comunidad de Madrid. Informe SIERMA 2023

3.2.20. Sindrome de Marfan

En la figura 42 se observa la distribucion por sexo y edad de los 429 casos de Sindrome de Marfan
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 81,1% pertenece a los grupos de edad
de 15 a 64 afios.

Figura 42. Numero de casos de Sindrome de Marfan a 1 de enero de 2020 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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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 43.

Figura 43. Numero de casos de Sindrome de Marfan fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de 2010 y
el 31 de diciembre de 2019 por afio de defuncidn y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.2.21. Sindrome de Prader Willi
En la figura 44 se observa la distribucidn por sexo y edad de los 128 casos del Sindrome de Prader Willi

prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 86,7% pertenece a los grupos de edad
de 1-39 afios.

Figura 44. Numero de casos de Sindrome de Prader Willi a 1 de enero de 2020 segun grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Sindrome de Prader Willi

I|||l -
H M  H M H

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

35

30

2

w

2

N2 de casos
= =
U [an] [0y o

(=]

La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 45.

Figura 45. Numero de casos de Sindrome de Prader Willi fallecidos por todas las causas entre 1 de enero de 2010

y 31 de diciembre de 2019 por afio de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.2.22 Sindrome de X Fragil
En la figura 12 se observa la distribucidon por sexo y edad de los 163 casos de Sindrome de X Fragil
prevalentes a 1 de enero de 2020 en la Comunidad de Madrid. El 55,2% pertenece al grupo de edad de

15-39 afios.

Figura 46. Numero de casos de Sindrome de X Fragil a 1 de enero de 2020 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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La frecuencia de defunciones por sexo y afio en el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 se muestra en
la figura 47.

Figura 47. Numero de casos de Sindrome de X Fragil fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de 2010 y

el 31 de diciembre de 2019 por afio de defuncidon y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion 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 2022, es de 5,8 por 100
habitantes, y esta cifra se encuentra dentro 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 (6,0 por 100) que en hombres (5,4 por 100). Las
prevalencias mds altas corresponden a los mayores de 64 aios, con valores bastante similares en hombres
y mujeres. No obstante, en la poblacién infantil son mas prevalentes en hombres, mientras que en la edad
adulta son mas prevalentes en mujeres. A pesar de que un nimero elevado de casos se diagnostican en
la edad pediatrica (en consonancia con que el 80% son de origen genético y también 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®®.

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 hematolégica y de la inmunidad.
Estos datos son similares a los observados en otros registros poblacionales como el registro de la regién
italiana de Veneto, 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 2021 de los pacientes registrados en SIERMA, se aprecia que en las
edades adultas, las tasas de mortalidad en hombres son ligeramente mas altas que en mujeres y en la
edad pedidtrica las tasas de mortalidad en nifas son ligeramente mds altas que las de los nifios, muy
similar a la distribucion de mortalidad por sexo y edad en la poblacién general®®. Al analizar la mortalidad
proporcional se observa que uno de cada cinco residentes en la Comunidad de Madrid fallecidos en 2021
tenian alguna EPF segun SIERMA. En el andlisis global de la causa basica de defuncién se aprecia una
tendencia parecida a la de la poblacién general, con las causas oncolégicas en primer lugar, seguidas de
las cardiovasculares?®,

Con respecto a los datos de las enfermedades ReeR, las prevalencias en la Comunidad de Madrid estan
dentro de los rangos de prevalencias presentadas por las demés CCAA con una metodologia similar®. Si
comparamos con los datos de prevalencia mas actuales estimados para Europa por Orphanet?®?, se
observan tasas mas elevadas en la Comunidad de Madrid para las siguientes enfermedades: Distrofia
Miotédnica de Steinert (1,31 por 10 mil; Europa 0,50 por 10 mil), la Enfermedad de Fabry (0,09 por 10 mil;
Europa 0,02 por 10 mil), la Esclerosis Lateral Amiotréfica (0,69 por 10 mil; Europa 0,52 por 10 mil) y la
Hemofilia A (0,92 por 10 mil; Europa 0,80 por 10 mil). Entendemos que esta variabilidad puede ser
asumible, ya que hay que tener en cuenta la variabilidad de fuentes entre diferentes registros europeos,
asi como en los procedimiento tanto de identificacidon y codificacién de casos como de calculo de
indicadores'?.

En relacidn a la distribucién por sexo de los casos de las enfermedades ReeR, se manifiestan las diferencias
obvias por su naturaleza etioldgica, con una mayoria del sexo masculino en la Hemofilia A y el Sindrome
de X Frégil, también mas frecuente en hombres'®. Por otro lado, el Sindrome de Goodpasture, cuando
aparece en la edad adulta tardia, es mas frecuente en mujeres®®. Las diferencias encontradas por sexo en
la Enfermedad de Gaucher se puede explicar por su baja prevalencia y la variabilidad de las distribuciones
cuando las cifras son pequefias.
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En relacion a la edad, destacan por una edad mas baja la Displasia Renal (10 afios de mediana) y el
Sindrome de Beckwith Wiedermann (11 aiflos de mediana), y en el otro extremo se encuentran la
Esclerosis Lateral Amiotroéfica (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 diagnéstico y la supervivencia de estas enfermedades, asi como al aumento
de las posibilidades diagndsticas de algunas de estas enfermedades en los Gltimos afios’.

Las defunciones, en el periodo de 2010-2019, de personas con Esclerosis Lateral Amiotréfica (1.033
fallecidos), con Distrofia Miotdnica de Steinert (249 fallecidos) y con la Enfermedad de Huntington (152
fallecidos), representan el 78,7% de los fallecidos con enfermedades ReeR en ese mismo periodo. Todas
ellas son enfermedades neuroldgicas, lo que confirma la importancia de estas enfermedades como causa
bésica o asociada de fallecimiento entre las EPF*17,

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 epidemiolégicas basicas de las EPF en nuestro medio con
datos normalizados (con identificacion nominal y codificacién 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 atencién primaria,
asi como de aquellos pacientes con seguimiento exclusivo en el sector asistencial privado. En el afio 2020
se inicié la implantacién en la historia clinica electrénica de hospitales de un formulario especifico para
favorecer la notificacidn de las EPF, con lo cual se pueden obtener datos validados de un nimero mayor
de enfermedades en la medida en que esta herramienta vaya siendo conocida y utilizada por los
profesionales asistenciales. Asimismo, también se estd trabajando para facilitar la incorporacion
automatica a SIERMA de los datos de casos con seguimiento en un CSUR.

En conclusion, la informacidn 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,
contribuird a ir ampliando este conocimiento.
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6.- ANEXO

Tabla A1. Distribucidn proporcional segtin grupos de edad y sexo de la morbilidad por capitulos de la CIE-10-ES en pacientes vivos a 1 de enero de 2022. Comunidad de Madrid:
Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

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

Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total
Sangre, Inmunidad 2,05 1,47 1,78 10,44 10,83 10,61 15,69 17,93 16,90 16,01 15,47 15,70 14,55 10,89 12,42
Endocrinometabdlicas 4,09 2,81 3,50 7,16 8,67 7,82 13,44 16,54 15,11 21,34 20,77 21,02 23,31 23,60 23,48
Mentales 0,00 0,00 0,00 0,39 0,20 0,31 1,19 0,35 0,74 0,24 0,08 0,15 0,04 0,03 0,04
Sist. Nervioso y 6rgano 0,57 0,67 0,61 2,85 2,83 2,84 7,11 7,43 7,28 11,28 10,00 10,55 13,02 11,77 12,29
de los sentidos
Cardiovasculares 0,80 0,80 0,80 0,69 0,68 0,69 1,96 1,51 1,72 3,75 2,20 2,86 4,29 5,04 4,73
Respiratorias 0,00 0,13 0,06 0,22 0,28 0,24 0,76 0,62 0,68 3,01 1,70 2,25 8,22 4,23 5,90
Digestivas 0,34 1,07 0,68 0,39 0,48 0,43 2,61 3,07 2,86 4,42 6,04 5,35 4,66 6,26 5,59
Piel 0,00 0,27 0,12 0,84 1,10 0,96 2,32 3,18 2,78 3,46 4,62 4,12 4,29 5,88 5,22
Osteomusculares y del 0,34 0,27 0,31 2,78 2,85 2,81 3,83 5,42 4,69 8,01 14,03 11,46 7,47 16,43 12,69
tejido conjuntivo
Genitourinarias 0,45 0,67 0,55 0,59 0,48 0,54 2,11 2,12 2,11 5,97 3,19 4,37 5,69 3,18 4,23
Perinatales 3,41 2,01 2,77 0,13 0,11 0,12 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00
Anomalias Congénitas 87,95 89,83 88,81 73,49 71,49 72,62 48,96 41,83 45,12 22,50 21,88 22,14 14,44 12,68 13,41
Externas 0,00 0,00 0,00 0,02 0,01 0,02 0,02 0,01 0,02 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. Distribucién proporcional segtin grupo de edad y sexo, de la mortalidad por capitulos de CIE-10 en el afio 2021. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

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

Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total Hombre | Mujer Total
Infecciosas 0,00 0,00 0,00 4,55 0,00 1,82 0,00 2,13 0,86 1,93 1,73 1,85 1,39 2,03 1,70
Oncoldgicas 0,00 0,00 0,00 36,36 30,30 32,73 27,54 44,68 34,48 38,60 52,25 44,21 28,83 20,00 24,51
Sangre, Inmunidad 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 2,90 2,13 2,59 1,33 0,87 1,14 0,60 0,74 0,67
Endocrinometabdlicas 0,00 0,00 0,00 0,00 6,06 3,64 0,00 0,00 0,00 1,21 1,56 1,35 2,03 2,28 2,15
Mentales 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 1,45 0,00 0,86 0,97 0,35 0,71 2,54 4,61 3,55
Sist. Nervioso y érgano de 25,00 5,88 13,79 4,55 18,18 12,73 13,04 10,64 12,07 7,24 5,19 6,40 4,66 6,38 5,50
los sentidos
Cardiovasculares 0,00 5,88 3,45 9,09 6,06 7,27 14,49 17,02 15,52 13,63 11,59 12,79 17,79 25,22 21,43
Respiratorias 0,00 0,00 0,00 4,55 6,06 5,45 7,25 2,13 5,17 7,00 5,02 6,18 14,94 11,20 13,11
Digestivas 8,33 0,00 3,45 0,00 3,03 1,82 13,04 6,38 10,34 10,62 7,09 9,17 4,88 6,47 5,66
Piel 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,24 0,17 0,21 0,57 0,71 0,64
Osteomusculares y del 0,00 0,00 0,00 4,55 0,00 1,82 0,00 0,00 0,00 0,84 1,90 1,28 0,66 1,73 1,18
tejido conjuntivo
Genitourinarias 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 2,90 2,13 2,59 1,09 0,35 0,78 4,02 5,16 4,58
Perinatales 8,33 23,53 17,24 4,55 0,00 1,82 0,00 2,13 0,86 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00
Anomalias Congénitas 58,33 64,71 62,07 22,73 27,27 25,45 4,35 4,26 4,31 0,84 2,08 1,35 0,26 0,41 0,34
Signos y sintomas 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 1,21 1,04 1,14 0,40 0,55 0,47
Otras externas 0,00 0,00 0,00 4,55 0,00 1,82 7,25 2,13 5,17 3,86 1,21 2,77 1,83 1,82 1,83
Situaciones especiales 0,00 0,00 0,00 4,55 3,03 3,64 5,80 4,26 5,17 9,41 7,61 8,67 14,59 10,69 12,68
Total 100,00 100,00 | 100,00 100,00 100,00 | 100,00 100,00 100,00 | 100,00 100,00 100,00 | 100,00 100,00 100,00 | 100,00
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Tabla A3. Prevalencias especificas por 10 mil habitantes, de enfermedades ReeR a 1 de enero de 2020, segin grupos de edad y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

0 1-14 15-39 40-64 65 y mas
Enfermedades Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total
Ataxia de Friedreich 0,00 0,00 0,00 0,04 0,09 0,06 0,26 0,21 0,24 0,25 0,22 0,24 0,24 0,08 0,15
Atrofia Muscular Espinal 0,35 0,00 0,18 0,30 0,19 0,25 0,09 0,11 0,10 0,08 0,05 0,06 0,06 0,04 0,05
Proximal
Complejo Esclerosis 0,35 0,00 0,18 0,85 0,56 0,71 0,66 0,62 0,64 0,50 0,54 0,52 0,16 0,21 0,19
Tuberosa
Displasia Renal 0,71 1,13 0,91 3,72 2,91 3,33 0,60 0,36 0,48 0,05 0,09 0,07 0,04 0,03 0,03
Distrofia Miotdnica de 0,00 0,38 0,18 0,53 0,30 0,42 1,26 1,12 1,19 1,78 2,11 1,95 0,98 0,89 0,93
Steinert
Enfermedad de Fabry 0,00 0,00 0,00 0,02 0,04 0,03 0,07 0,08 0,07 0,12 0,13 0,13 0,06 0,07 0,07
Enfermedad de Gaucher 0,00 0,00 0,00 0,08 0,00 0,04 0,05 0,04 0,04 0,08 0,04 0,06 0,06 0,03 0,04
Enfermedad de Huntington 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,17 0,19 0,18 0,53 0,70 0,62 0,76 0,78 0,77
Enfermedad de Niemann 0,00 0,00 0,00 0,02 0,02 0,02 0,01 0,01 0,01 0,02 0,02 0,02 0,02 0,00 0,01
Pick
Enfermedad Rendu-Osler 0,00 0,00 0,00 0,10 0,13 0,11 0,28 0,19 0,24 0,44 0,62 0,53 0,54 0,67 0,61
Enfermedad de Wilson 0,00 0,00 0,00 0,24 0,15 0,20 0,50 0,52 0,51 0,40 0,21 0,31 0,22 0,06 0,12
Esclerosis Lateral 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,06 0,05 0,05 1,04 0,55 0,79 2,43 1,88 2,11
Amiotréfica
Fenilcetonuria 1,06 0,38 0,73 1,18 1,56 1,37 0,38 0,55 0,47 0,03 0,12 0,08 0,02 0,01 0,02
Fibrosis Quistica 1,42 1,50 1,46 1,69 1,80 1,74 1,25 1,28 1,27 0,43 0,37 0,40 0,00 0,08 0,05
Hemofilia A 1,06 0,00 0,55 2,36 0,04 1,23 2,35 0,03 1,18 1,70 0,05 0,84 1,05 0,01 0,45
Osteogénesis Imperfecta 0,00 1,13 0,55 0,53 0,71 0,62 0,56 0,43 0,49 0,37 0,57 0,47 0,10 0,27 0,20
Sindrome de Angelman 0,00 0,00 0,00 0,33 0,36 0,34 0,13 0,25 0,19 0,02 0,02 0,02 0,00 0,00 0,00
Sindrome de Beckwith 0,71 0,38 0,55 0,47 0,45 0,46 0,11 0,10 0,10 0,00 0,01 0,00 0,00 0,00 0,00
Wiedemann
Sindrome de Goodpasture 0,00 0,00 0,00 0,00 0,04 0,02 0,06 0,17 0,11 0,19 0,15 0,17 0,40 0,65 0,55
Sindrome de Marfan (SM) 0,00 0,00 0,00 0,57 0,60 0,58 1,11 0,74 0,92 0,58 0,70 0,64 0,22 0,20 0,21
Sindrome de Prader Willi 0,00 0,00 0,00 0,51 0,62 0,56 0,30 0,26 0,28 0,04 0,08 0,06 0,00 0,01 0,01
Sindrome de X Fragil 0,00 0,00 0,00 0,71 0,17 0,45 0,72 0,17 0,44 0,17 0,04 0,10 0,08 0,00 0,03
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Tabla A4. Distribucion porcentual de casos de enfermedades ReeR a 1 de enero de 2020, segln grupos de edad y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

0 1-14 15-39 40-64 65y mas
Enfermedad Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total
Ataxia de Friedreich 0,0 0,0 0,0 1,5 3,0 4,5 19,7 16,7 36,4 23,5 22,0 45,5 9,1 4,5 13,6
Atrofia muscular espinal 1,5 0,0 1,5 22,4 13,4 35,8 13,4 16,4 29,9 14,9 9,0 23,9 4,5 4,5 9,0
proximal
Complejo Esclerosis Tuberosa 0,3 0,0 0,3 11,9 7,4 19,3 18,7 18,1 36,8 17,3 19,8 37,1 2,3 4,2 6,5
Displasia Renal 0,5 0,7 1,1 41,3 30,7 72,0 13,5 8,4 21,9 1,4 2,7 4,1 0,5 0,5 0,9
Distrofia miotdnica de 0,0 0,1 0,1 2,9 1,6 4,5 14,3 13,0 27,3 24,4 31,1 55,5 5,5 7,1 12,6
Steinert
Enfermedad de Fabry 0,0 0,0 0,0 1,7 3,4 5,2 12,1 13,8 25,9 25,9 29,3 55,2 5,2 8,6 13,8
Enfermedad de Gaucher 0,0 0,0 0,0 12,1 0,0 12,1 15,2 12,1 27,3 30,3 15,2 45,5 9,1 6,1 15,2
Enfermedad de Huntington 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 5,9 7,0 12,9 22,6 32,1 54,7 13,2 19,2 32,4
Enfermedad de Niemann Pick 0,0 0,0 0,0 11,1 11,1 22,2 111 11,1 22,2 22,2 22,2 44,4 111 0,0 111
Enfermedad de Rendu Osler 0,0 0,0 0,0 1,9 2,2 4,1 10,5 7,5 18,0 19,9 30,3 50,2 10,1 17,6 27,7
Enfermedad de Wilson 0,0 0,0 0,0 5,6 3,3 8,8 23,3 25,1 48,4 22,8 13,0 35,8 51 1,9 7,0
Esclerosis lateral amiotréfica 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 1,3 1,1 2,4 27,3 15,5 42,8 26,2 28,6 54,8
Fenilcetonuria 1,2 0,4 1,6 23,0 29,0 52,0 15,1 22,6 37,7 1,6 6,3 7,9 0,4 0,4 0,8
Fibrosis quistica 0,7 0,7 1,5 15,4 15,6 31,0 23,4 24,5 47,9 9,6 8,9 18,6 0,0 1,1 1,1
Hemofilia A 0,5 0,0 0,5 18,5 0,3 18,8 37,6 0,5 38,1 33,0 1,0 34,0 8,5 0,2 8,6
Osteogénesis imperfecta 0,0 1,0 1,0 8,5 10,8 19,3 18,4 14,4 32,8 14,8 24,3 39,0 1,6 6,2 7,9
Sindrome de Angelman 0,0 0,0 0,0 20,8 22,1 42,9 16,9 33,8 50,6 2,6 3,9 6,5 0,0 0,0 0,0
Sindrome de Beckwith 2,9 1,4 4,3 33,3 30,4 63,8 15,9 14,5 30,4 0,0 1,4 1,4 0,0 0,0 0,0
Wiedermann
Sindrome de Goodpasture 0,0 0,0 0,0 0,0 1,5 1,5 4,5 12,8 17,3 17,3 14,3 31,6 15,0 34,6 49,6
Sindrome de Marfan 0,0 0,0 0,0 6,5 6,5 13,1 25,9 17,7 43,6 16,3 21,2 37,5 2,6 3,3 5,8
Sindrome de Prader Willi 0,0 0,0 0,0 19,5 22,7 42,2 23,4 21,1 44,5 3,9 8,6 12,5 0,0 0,8 0,8
Sindrome de X fragil 0,0 0,0 0,0 21,5 4,9 26,4 44,2 11,0 55,2 12,9 3,1 16,0 2,5 0,0 2,5
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