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Las enfermedades raras (ER) constituyen un amplio conjunto de
patologias que se caracterizan por su baja prevalencia en la poblacién’
(inferior a 5 por 10.000 habitantes) y por reducir de forma significativa
la esperanza de vida y/o la calidad de vida?. Aunque de forma aislada
cada enfermedad rara afecta a un reducido nimero de personas, en
conjunto representan una elevada cifra de poblaciéon afectada, que se
estima entre un 6% y 8%?3. Por ello, las ER constituyen un problema de
salud publica, y en los ultimos afios se han desarrollado iniciativas a
nivel europeo, nacional y regional, orientadas a ofrecer una respuesta
adecuada a las necesidades de las personas con ER%.

Con el objetivo de mejorar el conocimiento sobre las ER, se cred el
Sistema de Informacién sobre Enfermedades Raras de la Regién de
Murcia (SIERrm), un registro de base poblacional que integra toda la
informacién disponible en diversas fuentes sobre estos pacientes y cuyo
objetivo es el estudio e identificacion de ER, sus determinantes y su
evolucién®.

En este documento se sintetizan los principales resultados de una
monografia especifica®, donde se analiza la prevalencia global y por
grupos de enfermedades raras, ademas de una aproximacioén al grado de
discapacidad asociado a ellas a partir de los datos recogidos en el SIERrm.

Se plantea un estudio observacional y descriptivo que analiza los
casos de ER en personas vivas residentes en la Regiéon de Murcia, con
diagnostico confirmado o de sospecha y registradas en SIERrm a fecha
31 de diciembre de 2013. En personas con mas de un diagnoéstico de ER
se contabilizan tantos casos como ER distintas se hayan identificado.
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El diagnostico de ER se establece a partir de
un listado de 1088 codigos elaborado por el
proyecto Spain Rare Diseases Registries Research
Network (SpainRDR)” extraidos de la Clasificaciéon
Internacional de Enfermedades, 9° Revisidn,
Modificacion Clinica (CIE9-MC)® y ampliado con
codigos propios del SIERrm. No se incluyen los
tumores considerados raros por estar recogidos
en el Registro Regional de Cancer.

La fuente de informacion es el SIERrm, que registra
los casos a partir de 43 fuentes diferentes, entre
las que se incluyen otros registros preexistentes,
informacién aportada por diferentes unidades
clinicas y por asociaciones de pacientes. También
incluye informacion sobre discapacidad, extraida
de la Base de Datos de Personas con Discapacidad
de la Regién de Murcia.

Se analiza el nimero de casos prevalentes, la
prevalencia por 10.000 habitantes y la carga de
discapacidad asociada. Los datos se estratifican
por sexo, edad y grupo de ER. Para el calculo de la
prevalencia, se utiliza la poblacién a 1 de enero de
2014 del Padrén Municipal de Habitantes, la mas
cercana a la fecha corte. Las ER se han agrupado
siguiendo las categorias de la CCS (Clinical
Classification Software)°.

Para el anélisis de la discapacidad se ha calculado
el porcentaje de personas con ER que tienen
reconocida dicha condicién, que requiere un
grado de discapacidad igual o superior al 33%, y
su distribuciéon porcentual por tramos del grado
de discapacidad: grado 3 (33%-64%), grado 4
(65%-74%) y grado 5 (igual o superior al 75%).

El nimero de ER registradas en SIERrm a 31
de diciembre de 2013 fue de 75.570, con una
prevalencia de 515,2 casos por 10.000 habitantes.
Afectan a 65.125 personas vivas residentes en la
Region de Murcia (4,4% de la poblacién), con un
ratio de 1,16 enfermedades por persona.

Las distribucion entre hombres y mujeres es
homogénea (50,0%; 49,9% respectivamente)
siendo la prevalencia también similar (513,6; 516,1
respectivamente). Respecto a la edad, en varones el
mayor numero de casos se da entre los 5-9 afos y
en mujeres entre 75-79 afios. Sin embargo, tanto en
varones como mujeres la prevalencia mas elevada se
registra en los grupos de edad avanzada (Tabla 1).

Por grupos de enfermedad, la categoria de
anomalias congénitas es la mas frecuente con un

Tabla 1. Enfermedades raras segun sexo y grupos de edad. NUmero de casos prevalentes y prevalencia

por 10.000 habitantes. Regién de Murcia, 2013.

Varones Total

<1 aho 617,49
1-4 afos 1.517 450,94
5-9 afnos 2.064 465,34
10-14 afnos 1.472 363,99
15-19 afos 1.143 301,48
20-24 anos 1.319 319,05
25-29 anos 1.681 364,36
30-34 afnos 2.306 401,80
35-39 afos 2.710 431,74
40-44 anos 2.481 422,03
45-49 anos 2.365 420,17
50-54 anos 2.199 456,41
55-59 anos 2.059 516,13
60-64 afnos 2.105 616,40
65-69 afnos 2.252 696,76
70-74 anos 2.219 879,09
75-79 anos 2.794 1.124,35
80-84 anos 2.614 1.242,22
85y + afios 1.950 1.052,46
Total 37.723 516,10

*El total incluye los casos en que el sexo es desconocido.

804,01 1.122 713,20

2.049 568,90 3.566 511,93
3.075 652,53 5.139 561,77
1.921 451,60 3.393 408,90
1.236 307,84 2.379 304,75
1.258 291,62 2.577 305,05
1.234 260,73 2.915 311,88
1.607 257,96 3.913 326,93
1.875 264,24 4.585 342,86
2.052 319,41 4.533 368,44
2.309 390,06 4.674 404,73
2.228 453,92 4.427 455,16
2.326 593,14 4.385 554,31
2.557 793,48 4.662 702,37
2.573 886,05 4.825 786,34
2.443 1.119,87 4.662 990,71
2.841 1.454,61 5.656* 1.274,42
2.204 1.551,89 4.836* 1.372,11
1.357 1.396,95 3.321* 1.175,91
37.794 513,58 75.570* 515,20



26.0% de los casos, seguida de las enfermedades
endocrinas, de la nutricibn metabdlica y de
inmunidad (16,1%). En tercer lugar aparecen, en
mujeres las enfermedades de la sangre (11.6%) y
en varones las enfermedades del sistema nervioso

(11,5%) (Tabla 2).

El 33,8% de las personas con ER tienen el
reconocimiento oficial de la
discapacidad (34% mujeres, 33,5% varones) vy,

condicion de

de ellos, el 46,8 % se incluyen en el grado 3; un
28,7 % presentan el grado 4y el 24,5% el grado
5. En los primeros grupos de edad, la mayor
proporciéon de personas con ER y reconocimiento
de discapacidad tienen un grado 3, y a medida que
aumenta la edad se incrementa el peso relativo
de quienes presentan un grado de discapacidad 4

o 5 (Grafico 1).

identificado 75.570 casos de ER a
partir de un elevado numero de fuentes de

Se han

informacién distintas. Las anomalias congénitas
son el grupo de enfermedades que genera un
mayor numero de casos, dato que coincide con
el analisis de Mazzucato', y una de cada tres
personas ha obtenido el reconocimiento oficial de
discapacidad.

Teniendo en cuenta que los tumores raros no se
incluyen en SIERrm, la poblaciéon afectada por ER
corresponde a un 4,4% de la poblacion de la Regién
de Murcia, cifra que se aproxima bastante a la
estimacion habitual de entre un 6% y un 8%?3“. Sin
embargo, el hecho de incluir los casos sospechosos
puede dar lugar a cifras sobredimensionadas, dado

Tabla 2. Enfermedades raras segun sexo y grupo de enfermedad. NuUmero de casos prevalentes,
distribucion porcentual (%) y prevalencia por 10.000 habitantes. Regién de Murcia, 2013.

Varones Total

1. Enf. infecciosas y parasitarias (0,7) 3,4

2. Neoplasias 410 (1,1) 5,6

3. Enf. endocrinas, de la nutricion

y metabdlicas y trastornos de la 7.013 (18,6) 95,9

inmunidad

ﬁ. Enf. de Ia’se'mgre y los érganos 4384 (11,6) 60,0
ematopoyeéticos

5. Trastornos mentales 1.078 (2,9) 14,7

6. Er]f. del sistema nervioso y de 4160 (11,0) 56,9

los 6rganos de los sentidos

7. Enf. del sistema circulatorio 2.697 7,1) 36,9

8. Enf. del sistema respiratorio 789 (2,1) 10,8

9. Enf. del aparato digestivo 2.611 (6,9) 35,7

10. Enf. del sistema genitourinario  1.360 (3,6) 18,6

12. Enf: de la piel y del tejido 794 @.1) 10,9

subcutaneo

13. Enf. del sistema

musculoesquelético y del tejido 2.565 (6,8) 35,1

conjuntivo

14. Anomalias congénitas 9.442 (25,0) 129,2

Otros y no clasificados 174  (0,5) 2,4

Total 37.723 (100,0) 516,1

*El total incluye los casos en que el sexo es desconocido.

197  (0,5) 2,7 443 (0,6) 3,0
440 (1,2) 6,0 853* (1,1) 58
5.124 (13,6) 69,6 12.138* (16,1) 82,8
3.808 (10,1) 51,7 8.197* (10,8) 55,9

968  (2,6) 13,2 2.046 (2,7) 13,9

4360 (11,5) 59,2 8.525* (11,3) 58,1

4.024 (10,6) 54,7 6.734* (8,9) 45,9

1.348 (3,6) 18,3 2.143* (2,8) 14,6
2972 (7,9 40,4 5.591* (7,4) 38,1
1.964 (5,2) 26,7 3.325* (4,4) 22,7

755  (2,0) 10,3 1.552* (2,1) 10,6

1.625 (4,3) 22,1 4.191* (5.5) 28,6

10.183 (26,9) 138,4 19.632* (26,0) 133,8
26 (0,1) 0,4 200 (0,3) 1.4
37.794 (100,0) 513,6 75.570*  (100,0) 515,2
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que cabe esperar que una proporcion de ellos se
descarten una vez sometidos a validacién. Por otro
lado los resultados de este analisis coinciden con
los obtenidos en el estudio piloto del proyecto
SpainRDR™.

Aunque la prevalencia global es similar para
mujeres y hombres se observan diferencias por
sexo en la mayoria de grupos de enfermedad, lo
que requiere un nivel de analisis mas detallado.

Una de cada tres personas son discapacitadas vy,
de ellas, una de cada cuatro presenta el grado
maximo (igual o superior al 75%). No obstante
toda esta carga de discapacidad no puede ser
atribuible solamente a las ER, siendo imposible
con la metodologia empleada conocer el impacto
que tienen otras patologias sobre ella.

Entre las dificultades para la obtencién de datos
epidemioldgicos de ER, destacan las relativas
a la definicion de las enfermedades que son
objeto de registro y con la identificacion de estas
enfermedades en los sistemas de clasificaciéon y
codificacién utilizados'®, pudiendo dar lugar a
una gran diferencia en los resultados obtenidos.

Este trabajo permite una aproximacion a la
magnitud de la carga de enfermedad que
generan las ER, no estando exento de problemas
metodolégicos en gran medida debidos a la
enorme complejidad inherente a estas patologias.

-

En cualquier caso, los registros, a pesar de sus
limitaciones, aportan una informacién hasta
ahora no disponible, que no solo es necesaria
para la planificacion de las politicas publicas, sino
que también puede facilitar el desarrollo de la
investigacion sobre estas patologias.
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NOTICIAS BREVES

RESISTENCIA A LOS ANTIBIOTICOS. RECOMENDACIONES DEL ECDC

¢ _J Recientemente, la comisiéon europea anuncié el Nuevo Plan de Accién para la lucha

contra la Resistencia Microbiana a los Antibioticos (http://europa.eu/rapid/press-

release_IP-16-3805_en.htm). Los ultimos datos de la red de vigilancia del European

Center for Disease Prevention and Control (ECDC) muestran que el porcentaje

de aislamientos con resistencia a antibiéticos tiene una gran heterogeneidad,

e C pero que fueron mayores entre los paises del Sur de Europa y que, en promedio,

las resistencias han crecido desde el afio 2012 (http://fecdc.europa.eu/en/eaad/
Documents/antibiotics-EARS-Net-summary-2016.pdf).

En Espafa, entre 2010y 2015, el porcentaje de aislamientos de E. coli multirresistente se ha mantenido constante,

mientras que estos mismos porcentajes han presentado un incremento constante para el caso de P. aeruginosa
multirresistente y de K. pneumoniae multirresistente.

Por otra parte, la aparicion y propagacién de bacterias resistentes a los antibiéticos de ultima linea como
carbapenemes y colistina, se estd advirtiendo como una seria amenaza para los pacientes y con importantes
implicaciones de salud publica.

A raiz de estos resultados, los ECDC han publicado unas recomendaciones para la implementacién de estrategias
dirigidas al control y prevencion de la resistencia a los antibiéticos:

1. Creacién de comités de expertos a nivel nacional encargados de la recogida de datos, la instauracion de
politicas y con posibilidad de intervencién cuando sea necesario a nivel nacional o de hospital.

2. Asegurar que los hospitales tengan un ratio adecuado entre especialistas en el control y prevencién de
la infeccién y el nUmero de camas (1 cada 250 camas).

3. Despistaje activo, al ingreso hospitalario, en los pacientes de riesgo elevado para ser portadores de
gérmenes multirresistentes.

4. Aislamiento hospitalario de los pacientes que son portadores de bacterias resistentes en habituaciones
individuales o aislamiento de cohorte.

5. Promocién y aplicacion en los hospitales de politicas activas de higiene de manos.

(http://ecdc.europa.eu/en/publications/Publications/antibiotic-resistance-policy-briefing.pdf)

) INFORME SOBRE LA SALUD EN EUROPA 2015
MAS ALLA DE LOS OBJETIVOS: HACIA NUEVAS FRONTERAS
PARA LA EVIDENCIA

El informe es una publicacién trienal de la Oficina Regional de la OMS para
Europa. El informe de 2012 establecié las mediciones de referencia de 2010 para el
v seguimiento de los objetivos de Salud 2020. Los objetivos abarcan la reduccién de
e M BN |a mortalidad prematura, el aumento de la esperanza de vida, la reduccién de las
S inequidades, la mejora del bienestar, la cobertura universal de la salud y la fijacion
T cde AR Y freacting de metas nacionales por los paises. El informe de 2015 presenta las tendencias y los
ST avances hacia esos objetivos, la politica sanitaria europea, y revela algunas lagunas,

> desigualdades y areas donde hay que actuar.

El informe de 2015 muestra que contintan las mejoras en salud en toda la region
europea, y que algunas de las desigualdades entre paises, especialmente en la
esperanza de vida y la mortalidad infantil, han disminuido en los ultimos afos.
Sin embargo, las diferencias absolutas siguen siendo inaceptablemente grandes,
especialmente para los indicadores relacionados con los determinantes sociales de la
salud. Ademas, el informe muestra claramente que la regién europea sigue teniendo
las mayores tasas de consumo de alcohol y tabaco en el mundo. También destaca el aumento de sobrepeso y
obesidad.

El informe europeo de salud de 2012 identificé los desafios en la medicidény la presentacién de informes sobre los
progresos hacia la salud 2020, en particular en relacién con la medicién del bienestar. Este informe presenta una
actualizacion de ese trabajo, junto con propuestas para nuevas fuentes de evidencia cualitativa para describir y
monitorizar el bienestar.

http://www.euro.who.int/en/publications/abstracts/european-health-report-2015-the.-targets-and-beyond-
reaching-new-frontiers-in-evidence
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