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Congreso SEE-SESPAS

INVESTIGACION EPIDEMIOLOGICA DE_
LAS ENFERMEDADES RARAS EN ESPANA

Viernes 7 de octubre de 2011.9:00 a 10:30 h

Aula Profesor Lain Entralgo - Facultad de Medicina
Comunicaciones orales (3 minutos)

Modera: Oscar Zurriaga

142. EL PROTOCOLO DICE-APER: UNA NUEVA
HERRAMIENTA ONLINE PARA LA ATENCION A PACIENTES
CON ENFERMEDADES RARAS DESDE ATENCION PRIMARIA

M. Garcia-Ribes?, M. Blanco-Marenco?, I. Ejarque-Domenech?,
J.V. Sorli-Guerola?, R. de Celada?, I. Garrel-Lluis?, I. Abaitua Borda®,
G. Esteban-Bueno? M. Posada de La Paz®

°Grupo de Trabajo SEMFyC Genética Clinica y Enfermedades Raras;
bInstituto de Investigacion en Enfermedades Raras, Instituto de Salud
Carlos III.

Antecedentes/Objetivos: Disefiar un protocolo online de atencién
de los pacientes con enfermedades raras (ER) en la consulta de Aten-
cién Primaria (AP) que sea un instrumento rapido y practico para el
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médico de familia no familiarizado con las ER y suponga una mejora en
la atencién e informacién de estos pacientes en AP.

Métodos: El Grupo de Trabajo de Genética Clinica y Enfermedades
Raras de la SEMFyC parte de los estudios realizados sobre las deman-
das del colectivo de pacientes con ER y, en colaboracién con el Instituto
de Investigacién en ER del Instituto de Salud Carlos III, la Federacién
Espafiola de Pacientes con ER (FEDER) y el Centro de Referencia para la
Atencién a Personas con ER y sus Familias (CREER), ha disefiado el pro-
tocolo online DICE-APER. El acceso a este protocolo es libre y se ha bus-
cado la maxima simplicidad para poder encajarlo en los reducidos
tiempos de consulta de los que se dispone en la AP.

Resultados: Partiendo de la base de que la AP es la gran puerta de
acceso al SNS y de que en la mayoria de las consultas se dispone de
conexién a internet, se pueden aprovechar ambos recursos para dise-
fiar protocolos online que intenten cubrir aspectos “olvidados” o des-
conocidos en la practica diaria. La problematica de los pacientes con ER
es uno de ellos. El resultado es un protocolo online que permita, cada
vez que el médico de AP atienda a un paciente con diagnosticado de
una ER, identificar dicha enfermedad, invitar al paciente a participar en
el biobanco y el Registro Nacional de ER, e incluso colaborar con él en
su registro, coordinar el asesoramiento genético de su enfermedad,
ofrecerle recursos de primera mano asistenciales y sociales, y coordi-
nar su atencién y seguimiento tanto con el equipo de especialistas
como con el equipo de AP.

Conclusiones: Este protocolo online, convenientemente divulgado,
permitira obtener un registro nacional de los afectados por enferme-
dades raras y, por consiguiente, podriamos esperar un aumento de los
recursos que se destinan a estas enfermedades y la satisfaccién de es-
tos pacientes por sentirse considerados. Es necesario crear y usar nue-
vas herramientas online para mejorar algunos aspectos “desatendidos”
en AP, como es el manejo de enfermedades poco prevalentes.

151. EVALUACION DE PLANES-ESTRATEGIAS NACIONALES
DE ENFERMEDADES RARAS EN EUROPA:
INDICADORES DE EUROPLAN

M. Posada de la Paz*?, M. Hens?, M.]. Carroquino?, A. Villaverde2»,
V. Alonso®, I. Abaitua®®, D. Taruscio, en nombre de EUROPLAN

Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras, Instituto de Salud
Carlos III; *Centro de Investigacién Biomédica en Red de Enfermedades
Raras (CIBERER); <C. Nazionale Malattie Rare, . Superiore Sanitda, Roma.

Antecedentes/Objetivos: Las enfermedades raras (ER) constituyen
un problema de salud publica que pueda afectar hasta al 7% de la po-
blacién de la UE, con importante mortalidad, carga social y econémica,
e impacto en la calidad de vida de los afectados. EUROPLAN (European
Project for Rare Diseases National Plans Development) es un proyecto
del Programa de Accién Comunitaria en Salud Pablica de la Comision
Europea cuyo objetivo es elaborar recomendaciones para la elabora-
cion de planes y estrategias, de ambito nacional y regional para enfer-
medades raras en los paises de la UE, de acuerdo con los mandatos de
la Comision, el Consejo y el Parlamento europeos. Para evaluar la im-
plantacién de estas recomendaciones, EUROPLAN ha desarrollado un
conjunto de indicadores que seran utilizados por todos los paises de la
UE, permitiendo la comparabilidad entre ellos.

Métodos: Un comité de 27 expertos elaboré y depuro el listado de
indicadores, su definicién y cilculo, mediante un método de consenso
formal a lo largo de sucesivas rondas. Las propiedades de los indicado-
res fueron también definidas y categorizadas, y finalmente se efectué
un andlisis cualitativo de dichas propiedades.

Resultados: Fue elaborado un conjunto de 59 indicadores, distribui-
dos entre las 7 areas recomendadas por el Consejo Europeo, y relacio-
nados con 14 objetivos y 27 acciones. Los indicadores fueron categori-
zados de acuerdo con 3 criterios (propiedades intrinsecas, demanda de
recursos y toma de decisiones) y fue realizada una evaluacién cualita-

tiva en funcion de 16 propiedades (comprensibilidad, fiabilidad, vali-
dez, consistencia, sensibilidad, especificidad, viabilidad, accesibilidad,
sostenibilidad, implantabilidad, carga de trabajo, oportunidad, aplica-
bilidad, coherencia, globalidad, relevancia). El 55,40% de los indicado-
res mereci6 una calificacion alta en su evaluacién cualitativa (rango
40-85,71% entre las diversas areas), el 35,28% de los indicadores recibi6
una calificacién media (13,39-58,75%) y el 9,32% del conjunto de indi-
cadores obtuvo una calificacién baja en su evaluacién cualitativa (0,89-
14,06%), en funcién de las propiedades enumeradas.

Conclusiones: Recomendaciones: Esta ha sido la primera experien-
cia en la elaboracion de un conjunto de indicadores para evaluar planes
y estrategias, nacionales y regionales en enfermedades raras y puede
constituir una ttil herramienta para evaluar las acciones de los paises
y la comparacién entre ellos.

205. EL REGISTRO NACIONAL DE ENFERMEDADES
RARAS Y BIOBANCO

I. Abaitua), A. Almansa?, M. Hens?, A. Villaverde®, V. Alonso®®,
A. Morales**, M. Posada de la Paz®

Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras, Instituto de Salud
Carlos III; *Centro de Investigacién Biomédica en Red de Enfermedades
Raras (CIBERER).

Antecedentes/Objetivos: El objetivo de esta comunicacién es pre-
sentar el Registro Nacional de Enfermedades Raras del Instituto de
Investigacion de Enfermedades Raras (IIER), que pretende: 1) crear
un sistema de informacion sobre las enfermedades raras en nuestro
medio; 2) mejorar el conocimiento sobre los determinantes y la dis-
tribucion de las enfermedades raras (ER); 3) promover y colaborar en
la investigacion sobre las ER en general y sobre todas aquellas sobre
las que se pueda actuar en particular; 4) evaluar el coste-efectividad
de los medicamentos huérfanos y colaborar en la vigilancia de posi-
bles efectos secundarios de ellos, y 5) aportar conocimiento para la
toma de decisiones sobre medidas sociales, sanitarias y de politica
cientifica.

Métodos: La incorporacion de pacientes al Registro se hace a través
de 3 mecanismos diferentes: 1) los propios pacientes; 2) investigado-
res o clinicos interesados en alguna/s patologia/s concreta/s, y 3) las
comunidades auténomas. La incorporacién de informacién sobre las
diferentes enfermedades (c6digos de enfermedad [CIE9 y CIE10], me-
dicamentos huérfanos, cédigos OMIM, asociaciones, enlaces o docu-
mentos descriptivos, centros, proyectos) se realiza paulatinamente por
personal del IIER y por investigadores o clinicos interesados en alguna
enfermedad o grupo de ER a los que se responsabiliza de su actualiza-
cién.

Resultados: El Registro se cre6 por una orden ministerial y se decla-
r6 en la Agencia Espafiola de Proteccién de Datos. Se ha desarrollado
una aplicacién especifica, segura, versatil y que permite el trabajo on-
line asi como el acceso a los pacientes, investigadores y responsables
de las administraciones, cada uno con acceso restringido segtin su per-
fil. Se ha creado un biobanco asociado al Registro que forma parte de la
red Eurobiobank. Se han logrado acuerdos con algunas CC.AA. para el
desarrollo conjunto del Registro. El Registro esta ya en funcionamiento
a través de la pagina web segura https://registroraras.isciii.es. Se ha
incorporado informacién de alrededor de quinientas patologias. A
modo de ejemplo se han incorporado mas de 4.000 enlaces relaciona-
dos.

Conclusiones: El desarrollo del Registro exige gran esfuerzo y cola-
boracién por parte de todos los agentes implicados en las enfermeda-
des raras y supone, potencialmente, un arma muy poderosa para avan-
zar en el conocimiento de las enfermedades raras asi como para
potenciar su investigacion y para ayudar en la planificacién de los re-
cursos sanitarios necesarios para la atencién a los pacientes con estas
patologias.
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253. CALIDAD DE VIDA EN PACIENTES MENORES DE EDAD
CON NEUROFIBROMATOSIS TIPO I EN EXTREMADURA

C. Antonaya Rojas, M.A. Garcia Bazaga, ].M. Ramos Aceitero

Servicio Extremeiio de Salud.

Antecedentes/Objetivos: Conocer la calidad de vida relacionada con
la salud, entendida como la percepcién del paciente sobre su situaciéon
como enfermo basada en los datos subjetivos y percepciones que con-
dicionan sus sentimientos, bienestar y su estilo de vida, en pacientes
menores de 18 afios con neurofibromatosis tipo I (NF-I).

Métodos: Estudio de corte, retrospectivo mediante cuestionario
KIDSCREEN-52 autoadministrado a enfermos de NF-I de 8-18 afios (20
casos) 0 a proxy (madre o padre) si el paciente no pudo contestar (23
casos). Se estudian 43 pacientes de la Consulta de Genética del Hospi-
tal Materno-Infantil de Badajoz. Se comparan los resultados con el pro-
medio de la poblacién de referencia europea.

Resultados: Existen diferencias en las puntuaciones obtenidas por
edad y género y entre las valoraciones de proxys y pacientes. Las nifias
de 8-11 y 8-18 afios presentan resultados similares, valorando positi-
vamente, por encima de la puntuacién de la poblacién de referencia, la
dimensién autopercepcién y negativamente las de bienestar, recursos
financieros y aceptacion social. La diferencia mas relevante con las va-
loraciones proxys se da en la dimension aceptacién social, que los
proxys valoran positivamente y las nifias negativamente. Los proxys
valoran negativamente la dimensién humor y las emociones. Los nifios
de 8-11 afios valoran positivamente las relaciones en casa, el ambiente
escolar y la aceptacion social; sin embargo, sus proxy valoran positiva-
mente la autonomia, los amigos y los recursos financieros. Los nifios de
12-18 afios valoran de forma negativa las dimensiones de aceptacién
social, bienestar fisico y recursos financieros, mientras que la de apoyo
social y amigos es la mejor valorada, lo que no coincide con la valora-
cién de los proxys, que valoran mejor la dimensién de relaciones en
casa. La dimensién de bienestar fisico es la peor valorada tanto por
proxys como por el total de pacientes de ambos géneros

Conclusiones: Los pacientes menores de edad con NF-I se sienten
peor fisicamente que la poblacién de referencia, con agotamiento y
falta de energia, y con menor aceptacion social, que implica sentimien-
tos de rechazo e intimidacién. Las preocupaciones y sentimientos de
los pacientes y sus padres son distintas, lo que era esperable pues de-
nota las preocupaciones mas comunes para los pacientes adolescentes,
los amigos, y las de los padres, las relaciones familiares. El cuestionario
KIDSCREEN-52 se muestra ttil como medida de calidad de vida y ade-
cuado para la planificacién y la gestién sanitaria.

Financiacién: Financiado por ayuda para realizacion de proyectos de
investigacion sociosanitaria de la Consejeria de Sanidad y Consumo de
la Junta de Extremadura (Orden de 27 de mayo de 2005).

268. REGISTRO ANDALUZ DE ENFERMEDADES RARAS:
METODOS Y FUENTES DE INFORMACION

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

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

Antecedentes/Objetivos: Los registros sanitarios son una valiosa
herramienta en enfermedades de baja prevalencia dada la dispersion
de informacién y el desconocimiento de las mismas. En Andalucia se
crea por Orden de 3 de mayo de 2010 el fichero con datos de caracter
personal Registro de Enfermedades Raras de Andalucia.BOJA n.100. Ob-
jetivo: Desarrollar y mantener actualizado un censo, fiable y lo mas
completo posible, de pacientes que padezcan una enfermedad rara
para poder desarrollar una investigacién de mayor calidad y validez.

Métodos: El Registro recoge informacién de pacientes con enferme-
dades raras (ER) atendidos en Andalucia. La metodologia se basa en
una bisqueda estructurada en bases de datos corporativas: DIRAYA,
CMBDA y BDU, realizandose la recaptura de datos en otras fuentes
como los Registros de Farmacia Central y Hospitalarias, Trasplantes y
pacientes con insuficiencia renal crénica, Metabolopatias, Cancer, Hor-
mona del crecimiento, Registros Hospitalarios o de Unidades Clinicas,
etc. Ademas, se podra recurrir a asociaciones de pacientes para rescatar
casos, asi como a registros de Atencién Temprana o Atencion a la Dis-
capacidad. Caso registrable: aquella persona diagnosticada de alguna
ERy que asi conste en alguna de las fuentes de datos utilizadas para la
btisqueda, ya sea a través del juicio clinico o del cédigo CIE-9. Varia-
bles: nombre, apellidos, fecha de nacimiento, sexo, NUHSA y/o NUSS,
domicilio, provincia, c6digo postal, pais de origen, teléfono, juicio cli-
nico, diagndstico CIE9, codigo CIE9, fallecido, fecha de defuncion. Los
datos son depurados caso a caso para comprobar que corresponden al
diagnéstico solicitado, eliminar duplicados y recuperar variables no
cumplimentadas. Para el analisis de datos se utilizan programas co-
merciales: Microsoft Office 2003 y SPSS 18.0.

Resultados: Hasta mayo de 2011 hay recogidos datos de 35 ER. Se
depuran y analizan por enfermedad, sexo, provincia y edad, elaboran-
dose tablas para la web de ER de Andalucia. Ej. Wilson: n = 153, 82 va-
rones y 71 mujeres, edad mediana 38 afios, Almeria 21, Cadiz 12, Cor-
doba 19, Granada 14, Huelva 5, Jaén 9, Malaga 27 y Sevilla 41.

Conclusiones: La metodologia de elaboracion del Registro parece
pionera en Espafia, y aunque compleja por las muchas fuentes de infor-
macién que maneja, recupera de manera moderadamente sencilla
multitud de datos sobre la poblacién atendida en los centros del Siste-
ma Sanitario Pablico Andaluz; por ello parece una metodologia ade-
cuada para conocer la situacién de las ER en Andalucia sin necesidad
de implementar registros adicionales para cada enfermedad.

350. V{\RIAC[()N TEMPOROESPACIAL DE LAS ANOMALIAS
CONGENITAS CARDIACAS EN LA COMUNITAT VALENCIANA

C. Cavero?, C. Martos??, ]. Pérez-Panadés, C. Baronac,
A. Lopez-Masides, S. Bosche, O. Zurriaga*®

Centro Superior de Investigacion en Salud Piiblica (CSISP);
bUniversidad de Valencia; ‘Direccion General de Salud Piiblica.

Antecedentes/Objetivos: Las anomalias congénitas cardiacas (ACC)
son una importante causa de mortalidad y morbilidad perinatal. Su
vigilancia permite determinar agregaciones temporoespaciales e iden-
tificar factores de riesgo. Objetivo: Analizar la variacién temporoespa-
cial de las ACC en la Comunidad Valenciana (CV) en menores de 1 afio
durante el periodo 1999-2008.

Métodos: Se ha utilizado el conjunto minimo bdasico de datos
(CMBD) correspondiente a 1999-2009. Se han seleccionado los pacien-
tes nacidos entre 1999 y 2008, residentes en la CV y que en su primer
afio de vida tuvieron, al menos, un alta hospitalaria con el diagnéstico
principal o alguno de los diagnésticos secundarios codificados como
ACC (codigos 745-747 de la Clasificacién Internacional de Enfermeda-
des 9.2 Revisién Modificacion Clinica). La identificacion de los casos se
harealizado mediante el nimero del sistema de informacién poblacio-
nal (tarjeta sanitaria). En los casos en que éste no constaba, se utilizé el
codigo de hospital, nimero de historia clinica, sexo, fecha de nacimien-
to y residencia. Se selecciond la primera alta y se calcul6 la prevalencia
de ACC. Se aplic6 un modelo mixto de Poisson, concretamente el mo-
delo de Besag, York y Mollié, sobre el nimero de casos detectados
anualmente incluyendo la variabilidad geografica en dicha modeliza-
cién. Se ha utilizado el municipio como unidad de anélisis, calculando-
se para cada uno de ellos la razén de prevalencias (RP), pudiéndose
identificar asi posibles patrones geograficos.

Resultados: Durante el periodo de estudio se han identificado 6.377
pacientes menores de 1 afio con alguna ACC (54% nifios y 46% nifias),
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representando el 43,2% de los casos de anomalias congénitas. La preva-
lencia fue de 134,3 por 10.000 nacidos vivos (IC 95%, 131,1-137,6). Se ha
observado un incremento significativo de la prevalencia de las ACC du-
rante el periodo de estudio. Se ha identificado un mayor riesgo de estas
anomalias en el norte de la CV, especialmente en Castellon y en los
municipios contiguos, asi como en algunos municipios situados en la
provincia de Alicante.

Conclusiones: El aumento de las ACC observado en el periodo de
estudio concuerda con lo encontrado en otros paises europeos y puede
ser explicado, al menos en parte, por la mejora de las técnicas diagnés-
ticas. El patrén geografico identificado requiere un analisis mas ex-
haustivo para identificar los factores que podrian estar asociados al
mismo, incluyendo el andlisis de la variabilidad en la precisién y ex-
haustividad de las ACC en el CMBD de los diferentes hospitales de la
CV.

481. SISTEMA DE Il\{FORMACIf)N SOBRE ENFERMEDADES
RARAS DE LA REGION DE MURCIA (SIERRM)

S. Titos Gil, V. Arizo Luque, O. Forcada Navarro, J. Palomar Rodriguez

Servicio de Planificacion y Financiacién Sanitaria, Consejeria de
Sanidad y Consumo, Region de Murcia.

Antecedentes/Objetivos: Las enfermedades raras (ER) constituyen
un conjunto de patologias que se caracterizan por su baja prevalencia
y por reducir de forma significativa la esperanza y/o la calidad de vida.
Con la finalidad de mejorar el conocimiento epidemiolégico sobre
ellas, se ha creado el Sistema de Informacién sobre Enfermedades Ra-
ras de la Region de Murcia (SIERrm). El objetivo de este trabajo es pre-
sentar el trabajo realizado en el proceso de puesta en marcha del SIE-
Rrm.

Métodos: El SIERrm se configura como un sistema de informacién
basado en la bisqueda y captura de datos en las distintas fuentes de
informacion disponibles. En la fase disefio se han analizado las fuentes
de informacidn, se han definido los criterios de caso registrable, los
datos minimos requeridos para registrar un caso, el algoritmo del flujo
de informacidn, la estructura del fichero y las variables que lo integran.
Los datos de identificacion de la persona se obtienen de la base de da-
tos poblacional de la Consejeria de Sanidad. Se han definido algoritmos
para incorporar la informacién del indice Nacional de Defunciones (IN-
DEF), y se ha comenzando a definir algoritmos de incorporacién de
casos. Se ha establecido que se utilizaran los sistemas de codificacién
que permitan la interaccién con las distintas fuentes, incluyendo c6di-
gos CIE9-MC, CIE10, OMIM, Orpha y SNOMED-CT.

Resultados: Se ha creado el fichero de datos personales, se ha inscri-
to en la Agencia Espafiola de Proteccion de Datos y se ha elaborado el
Manual de Seguridad. Se ha validado el algoritmo del flujo de informa-
cién, desarrollado la base de datos e iniciado la fase de implantacién.
Actualmente el SIERrm esta en fase de pruebas, incorporando casos a
partir del CMBD, y se esta abordando la incorporacion de casos del
Centro de Bioquimica y Genética Clinica y de la Unidad de Genética
Médica.

Conclusiones: Una de las principales dificultades radica en la inexis-
tencia de un listado y una definicién precisa de ER que permita deter-
minar las patologias objeto de registro. La implantacién de las tecnolo-
gias de la informacién permite la bsqueda e identificacion de casos de
forma automatizada en miltiples fuentes, siendo necesario un analisis
especifico de cada una de ellas. La historia clinica digital aparece como
una herramienta fundamental. La interaccién con la base de datos po-
blacional optimiza los flujos de informacién. La interconexién con
otros sistemas de informacion sanitaria resulta de gran utilidad para el
desarrollo de registros sobre ER, asi como la colaboracién de las unida-
des clinicas.

Financiacion: Proyecto parcialmente financiado a cargo de los fon-
dos para las estrategias 2010 del Ministerio.

599. TUMORES RAROS EN ASTURIAS, 1982-2005
M. Argiielles, M. Margolles, S. Mérida

Consejeria de Salud y Servicios Sanitarios, Asturias.

Antecedentes/Objetivos: Desde 2003 con Repier se inici6 el estudio
de los tumores considerados raros dentro de los estudios en enferme-
dades raras que continuamos realizando dentro de las tareas del Regis-
tro de Enfermedades Raras y del Registro de Tumores del Principado de
Asturias. Nuestro objetivo es intentar estimar la incidencia en términos
de sexo, edad, supervivencia y evolucion de los tumores raros en Astu-
rias entre los afios 1982-2007.

Métodos: Estudio descriptivo de cdlculo de tasas de incidencia en el
periodo segin el sexo, los grupos etarios y la evolucién en el tiempo. La
informacion de los tumores raros procede del Registro de Tumores de
Asturias (una incidencia menor de 3 casos/ 100.000 h a nivel nacional)
entre 1982 y 2007. Para el periodo 1993-1997 se comparan con las na-
cionales dentro del proyecto Repier.

Resultados: Las tasas de incidencia en Asturias entre 1993-1997 es-
tan por encima de las tasas del conjunto de registros poblacionales de
tumores (que aportan datos a Cancer in Five continents, IRAC) aunque
las mismas se reducen considerablemente con estandarizacién por
edad. En hombres, las tasas son muy superiores al conjunto de Espafia
en tumores de orofaringe, testiculo, amigdala, ano y enfermedades in-
munoproliferativas malignas. En mujeres son superiores en tumores
de enfermedad de Hodgkin, tumores de tejido conjuntivo, subcutaneo
y otros tejidos blandos, Tumores de Gtero inespecificos. En el total del
periodo de estudio 1982-2007 en Asturias, en hombres, el tumor raro
mas frecuente es el cancer de orofaringe, con cifras en Asturias que
superan claramente el limite para considerarlo raro que existe en Espa-
fia (incidencia 3 veces superior a la espafiola). Le siguen en frecuencia
otros tumores del tejido conectivo y los tumores de testiculo y tiroides.
En mujeres, el cancer mas frecuente de los considerados raros es el
cancer de vulva seguido de tumores del tejido conectivo y otros tumo-
res del ttero. En hombres, existe un considerable incremento en la in-
cidencia de cancer de testiculo en los tltimos afios (300% en 20 afios).
También ha aumentado el cadncer de senos paranasales y los mesotelio-
mas malignos (incremento del 1.000%). En mujeres, hay un incremento
en cancer de vulva (100%). Hay incrementos, mas moderados, del can-
cer de intestino delgado, del cancer de lengua y de otros canceres de
boca.

Conclusiones: Con este estudio se ha logrado una aproximacién ha-
cia el conocimiento de los patrones de presentacion de la morbilidad
por tumores raros en Asturias y su comparacién con Espafia (frecuen-
cia, distribucién personal y temporal).

Financiacién: Proyecto financiado a cargo de los fondos del Ministe-
rio de Sanidad como apoyo a la implementacién de la Estrategia en
Enfermedades Raras del SNS y los proyectos FIS G03/123 y PI020686 y
Red de Centros C03/09.

608. TUMORES RAROS EN ASTURIAS: CANCER DE MAMA
EN HOMBRES, 1982-2007

M. Argiielles, M. Margolles, S. Mérida

Consejeria de Salud, Asturias.

Antecedentes/Objetivos: Desde 2003 con Repier se inici6 el estudio
de los tumores considerados raros dentro de los estudios en enferme-
dades raras que continuamos realizando dentro de las tareas del Regis-
tro de Enfermedades Raras y del Registro de Tumores del Principado de
Asturias. Nuestro objetivo es intentar estimar la incidencia en términos
de sexo, edad, supervivencia y evolucién de un tumor raro ensombre-
cido por la gran frecuencia del mismo cancer en mujeres entre los afios
1982-2007.
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Métodos: Estudio descriptivo de cilculo de tasas de incidencia en el
periodo segtn el sexo, los grupos etarios y la evolucién en el tiempo. La
informacién de los tumores raros procede del Registro de Tumores de
Asturias entre 1982 y 2007. Para el periodo 1993-1997 se comparan
con las nacionales dentro del proyecto Repier.

Resultados: Las tasas de incidencia en Asturias entre 1993-1997 es-
tan un 20% por debajo de las tasas del conjunto de registros poblacio-
nales de tumores, al contrario que para otros tumores. Para el total de
este periodo de estudio hemos observado un total de 156 casos, con
una tasa media anual de 12 casos por millén. En los Gltimos afios se
observa un incremento en su incidencia. La distribucién etaria detecta-
da muestra mayor incidencia de la enfermedad a medida que aumenta
la edad. Las mayores incidencias corresponden a personas mayores de
75 afios. No obstante, la edad con mayor frecuencia absoluta de casos
es la de 45-64 afos de edad La edad media al diagnéstico fue los 66
afios de edad, con un rango entre los 35 y los 98 afios. Tras haber cru-
zado estos datos con la mortalidad en Asturias se han detectado 71
fallecimientos con una edad media de 71 afios y un rango entre los 38
y los 99 afios de edad. Los sintomas mas comunes fueron existencia de
masa subareolar indolora, dolor local y ulceracion, retraccion, sangrado
o secrecion del pezén. La mayoria de los canceres de mama en el hom-
bre en Asturias suelen ser invasivos (90%) y el tipo histolégico mas
frecuente, igual que en las mujeres, fue el carcinoma ductal infiltrante
(80%), En un analisis de supervivencia realizado a los casos diagnosti-
cados a partir de 1991 (inclusive) podemos observar que a 5 afios tras
diagnostico la funcién de supervivencia del cancer de mama en hom-
bres es del 67% y a 10 afios es del 45%, muy inferior a la de las mujeres
(82 'y 65%, respectivamente).

Conclusiones: Con este estudio se ha logrado una aproximacién ha-
cia el conocimiento de los patrones de presentacion de la morbilidad
por cancer de mama en hombres (frecuencia, distribucién personal y
temporal).

Financiacién: Proyecto financiado a cargo de los fondos del Ministe-
rio de Sanidad como apoyo a la implementacién de la Estrategia en
Enfermedades Raras del SNS y los proyectos FIS G03/123 y PI020686 y
Red de Centros C03/09.

644. SENSIBILIDAD DE DIFERENTES FUENTES
DE INFORMACION PARA UN REGISTRO
DE ENFERMEDADES RARAS

C. Antonaya Rojas, M. Pozzati Pifiol, ].M. Ramos Aceitero

Servicio Extremeiio de Salud (SES).

Antecedentes/Objetivos: Estimar la sensibilidad, en cuanto a detec-
cién de posibles casos, de las diferentes fuentes de informacién, tanto
sanitarias como no sanitarias, utilizadas por el Sistema de Informacién
sobre Enfermedades Raras (ER) de Extremadura, de cara a optimizar el
registro de casos.

Métodos: Se define como “caso” aquel paciente que figura con diag-
noéstico de una posible ER en cualquiera de las fuentes utilizadas, bien
por btisqueda activa o por notificacion pasiva, en el que no se descarta
este diagnostico posteriormente. Se calcula la sensibilidad como el
porcentaje de casos detectados por cada fuente sobre el total de casos
de ER registrados por el Sistema desde 2004 a 2010, ambos inclusive.

Resultados: Entre los afios 2004 y 2010 el Sistema registré 5.208
casos de personas que figuraban con un diagndstico de alguna ER en
las diferentes fuentes de informacion utilizadas, de los que se descar-
taron 1.488 al comprobar que el diagnéstico final no se correspondia
con una ER, quedando un total de 3.720 casos de ER registrados en el
periodo. De ellos, en cada una de las fuentes se detectaron los siguien-
tes casos (entre paréntesis se indica la sensibilidad sobre el total): Cen-
tros de Atencion al Discapacitado de Extremadura (CADEX) 1.282 casos
(34,54%), Unidad de Genética del hospital de referencia para Extrema-
dura Materno-Infantil de Badajoz 1.060 (28,49%), Consultas de aten-

cién primaria 942 (25,32%), Registro de enfermos renales 300 (8,06%),
FEDER 253 (6,80%), Servicios de farmacia hospitalaria por medicamen-
tos huérfanos 178 (4,78%), Centro de desarrollo infantil de Extremadu-
ra 172 (4,62%), Registro de mortalidad 20 (0,54%), Consultas de aten-
cién especializada 10 (0,27%), Registro de cancer 1(0,03%). Ademas de
estas fuentes, se ha detectado un total de 333 casos (8,95%) directa-
mente a través de afectados que tuvieron conocimiento de la existencia
del registro, 292 casos (7,85%) la mayor parte a raiz del estudio de cali-
dad de vida en pacientes con ER realizado en 2005 y 2006.
Conclusiones: Las fuentes de informacién mas sensibles son los CA-
DEX, hecho esperable al ser los centros que conceden el nivel de disca-
pacidad y aparecer ésta frecuentemente en ER; la consulta de genética,
al tener este origen la mayoria de la ER, y los médicos de primaria, que
antes o después atienden a los pacientes por dolencias comunes. Llama
la atencién los relativamente pocos casos detectados a través de FEDER
y especialmente a través de los médicos de especializada.
Financiacion propia del SES.

822. EVALUACI()N DEL CRIBADO DE DIAGNOSTICO PRECOZ
DE FIBROSIS QUISTICA EN RECIEN NACIDOS EN CANARIAS

Grupo de Trabajo de Cribado Neonatal Universal de Fibrosis Quistica

Servicio de Genética y Pediatria del CHUMI (GC), HNSC y HUC (TF);
Servicio de Andlisis Clinicos del HNSC (TF); Gerencias de Atencion
Primaria (GCy TF); Servicio de Deteccion de EM, Servicio de Evaluacion
v Planificacion del SCS, DG de Programas Asistenciales.

Antecedentes/Objetivos: Evaluar los efectos de la introduccién en
nuestra comunidad del protocolo de cribado neonatal universal de fi-
brosis quistica (FQ) en la deteccién y tratamiento precoz de la misma,
asi como conocer la prevalencia de FQ en nuestra comunidad. Este pro-
tocolo se incorpora a los ya existentes en hipotiroidismo y fenilcetonu-
ria.

Métodos: El protocolo de actuacion se elabora por un grupo de ex-
pertos basandose en la evidencia cientifica. Tras la recogida de las
muestras en tiempo y forma se realiza la medicién de la tripsina-inmu-
no-reactiva (TIR) mediante inmunofluorescencia indirecta. En los ni-
flos con resultado de cribado positivo, se realiza ademas un test del
sudor cuantitativo de iontoforesis con pilocarpina (determinandose la
concentraciéon de cloro, exclusivamente por medio de un cloridémetro
para micromuestras mediante “coulometria” o “coulombimetria”), y el
estudio genético de las 36 mutaciones convenidas. La cobertura del
programa se estima cercana al 99%.

Resultados: Durante 2009 se crib6 con la determinacion de la TIR a
18.845 RN, de los que en 301 casos se encontro elevacion (> 55 ng/ml),
lo que supone el 1,59%, porcentaje similar al referido para otras comu-
nidades. Pero s6lo en 53 casos se encontré una elevacion > 40 ng/ml en
la segunda muestra tomada a los 21 dias de vida, lo que supone el 0,28%
de los RN en nuestra comunidad y que fueron estudiados genética-
mente y determinado el cloro en sudor. Durante 2010 se cribd a 18.448
RN, de los que en 253 casos se encontré una elevaciéon > 55 ng/ml,
(1,6%, porcentaje similar al referido para otras comunidades). Pero s6lo
en 48 casos se encontré una elevacion > 40 ng/ml en la segunda mues-
tra tomada a los 21 dias de vida, lo que supone el 0,26% de los RN en
nuestra comunidad y que fueron estudiados genéticamente y determi-
nado el cloro en sudor. Una vez realizado el estudio genético encontra-
mos, en 2009, 4 enfermos y 1 portador frente a 4 enfermos en 2010.

Conclusiones: En 2010 se encontraron 48 casos con elevacion de la
TIR > 40 ng/ml de sangre en segunda muestra, lo que supone el 0,26%
de los RN cribados para FQ frente al 0,28% del afio anterior. Esta cifra es
mas baja que la que refieren otros paises y otras comunidades en nues-
tro pais utilizando otro algoritmo, por lo que se ha disminuido el estrés
y la incertidumbre que sobre las familias ocasiona la sospecha de un
nifio con FQ. En estos 2 afios se han diagnosticado 8 nifios (0,021% del
total cribado) con la enfermedad y 1 (0,002%) portador.



