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Resumen

Introduccion: La Hemofilia (ORPHA:448) es una enfermedad hemorragica hereditaria de trasmisién
recesiva ligada al cromosoma X, cuya incidencia estimada es de 1 caso por cada 5.000 hombres nacidos.
Este trastorno asocia una disminucién del factor VIII o IX de la coagulacién y se manifiesta
principalmente con hemorragias recurrentes, cuya severidad y frecuencia se relacionan con dicho
déficit. El objetivo de este estudio es estimar la prevalencia de personas con Hemofilia en la Regidn de
Murcia (RM) y conocer sus principales caracteristicas demograficas, genéticas, y grado de discapacidad y
dependencia.

Métodos: Se realiza un estudio descriptivo a partir de los datos del Sistema de Informacion sobre
Enfermedades Raras de la Region de Murcia (SIERrm). La poblacién de estudio comprende las personas
registradas en el SIERrm con un diagndstico confirmado de Hemofilia A y B (cédigos 286.0 y 286.1 de la
Clasificacion Internacional de Enfermedades 92 Revision Modificacidn Clinica o cédigos D66 y D67 de la
CIE10-ES) a 31 de diciembre del afio 2019. Se excluyen del estudio aquellos que a esta fecha hayan
fallecido o no residan en la RM, asi como las mujeres portadoras de la enfermedad. Se revisa la historia
clinica electrénica de los pacientes para la confirmacién del diagndstico y completar la informacién de
las variables de interés.

Resultados: El numero de personas registradas en el SIERrm con un diagndstico confirmado de
Hemofilia es de 93 (tasa de prevalencia de 12,3 casos por 100.000 hombres), de los cuales el 81,7%
corresponden a Hemofilia A (HA) y 18,3% a Hemofilia B (HB). La edad media de todos los pacientes es de
35,9 afios y en el momento de la deteccion de la enfermedad de 13,2 afios. La forma mas comun de HA
es la leve (47,3% de los casos en los que consta esta informacidn), mientras que en la HB es la grave
(47,1%). La mutacion genética detectada con mayor frecuencia es la tipo missense (56,2% de aquellos
en los que se disponia de este dato), y en mas del 57% de los pacientes existe constancia de historia
familiar de afectos por la enfermedad. Por ultimo, el 60,2% de los casos analizados tienen reconocida la
situacion de discapacidad, siendo mayor este porcentaje en las formas graves o moderadas de la
enfermedad frente a las leves, y el 6,5% tienen reconocida alglin grado de dependencia.
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Abreviaturas

CIE9-MC: Clasificacidn Internacional de Enfermedades 92 Revisién Modificacion Clinica
CIE10-ES: Clasificacidn Internacional de Enfermedades 102 Revision, Modificacidn Clinica. Edicidn Espafiola. 22 edicidn
CREM: Centro Regional de Estadistica de Murcia

DE: Desviacién Estandar

ER: Enfermedad/es Rara/s

FVIII: Factor de coagulacion Vil

FIX: Factor de coagulacién IX

HA: Hemofilia A

HAG: Hemofilia A grave

HAL: Hemofilia A leve

HAM: Hemofilia A moderada

HB: Hemofilia B

HBG: Hemofilia B grave

HBL: Hemofilia B leve

HBM: Hemofilia B moderada

RM: Regién de Murcia

SIERrm: Sistema de Informacidn sobre Enfermedades Raras de la Region de Murcia
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1. Introduccion

La Hemofilia (ORPHA:448) es un trastorno hemorrdgico hereditario en el que existe un déficit
del factor VIII de coagulacion (FVIII) en el caso de la Hemofilia A (HA), o del factor IX (FIX) en la
Hemofilia B (HB)™*.

Estas enfermedades estan producidas por mutaciones en el gen F8 (Xq28) o en el gen F9 (Xq27),
localizados ambos en el brazo largo del cromosoma X, que codifican para el FVIII y FIX
respectivamente®™. El patréon de herencia es recesiva ligada al cromosoma X, por lo que las
mujeres pueden transmitir la enfermedad, siendo poco frecuente que la padezcan®3%’, Ademas,
cabe sefialar que alrededor de un tercio de los casos surgen por mutaciones de novo, por lo que
carecen de antecedentes familiares previos de la enfermedad®*>.

Respecto a su incidencia, se situa alrededor de 1 caso por cada 5.000 hombres nacidos vivos,
siendo de 1/5.000-1/10.000 en el caso de la HA y de 1/30.000 para la HB, representando el
primero de ellos alrededor del 80-85% de todos los casos de Hemofilia®*7™,

En cuanto a la clinica, se basa principalmente en sangrados recurrentes, siendo el hemartros o
sangrado articular junto con los hematomas los mdas comunes, aunque pueden implicar
cualquier localizacion después de un traumatismo o lesion™>°. La edad de aparicién, asi como la
frecuencia y gravedad de las manifestaciones se relacionan con la cantidad de factor de
coagulacién existente, lo que determina su clasificacion en 3 tipos: Hemofilia leve si los niveles
son superiores al 5% e inferiores al 40% (>0.05-<0.40 Ul/ml), moderada si se encuentra entre el
1-5% (0.01 y 0.05 Ul/ml), y grave si son inferiores al 1% del nivel normal (<0.01 Ul/ml) 15511,

La deteccidon de la enfermedad suele realizarse en la infancia, sobre todo en las formas mas
severas, no obstante, las formas leves o en ausencia de historia familiar pueden ser detectadas a
edades mas avanzadas. El diagndstico incluye la cuantificacién del factor de coagulacién, siendo

también posible la deteccidn de la enfermedad en la etapa prenatal y preimplantacional*>1%13,

Respecto al tratamiento, se basa en la reposicion del factor de coagulacién deficiente, con la
aparicion de anticuerpos dirigidos contra el factor administrado como complicacion mas comun.
El tratamiento inadecuado de los hematomas y hemartrosis recurrentes puede conducir a una
discapacidad motora asociada a rigidez y deformacién articular. Sin embargo, los enfoques
actuales de tratamiento han permitido reducir estas complicaciones y obtener prondsticos mas

favorables en las personas afectadas®™?.

Este informe tiene como objetivo conocer la prevalencia y principales caracteristicas
demograficas y genéticas de aquellas personas diagnosticadas de Hemofilia en la RM, asi como
la discapacidad y dependencia reconocida a partir de los datos del Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de la Regidn de Murcia (SIERrm).
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2. Metodologia

Fecha de estudio / fecha de prevalencia: 31/12/2019

Poblacion de estudio: Personas registradas en el SIERrm con un diagnéstico confirmado de
Hemofilia Ay B (codigos 286.0 y 286.1 de la Clasificacidn Internacional de Enfermedades 92 Revision
Modificacién Clinica -CIESMC-, cédigos D66 y D67 de la 102 revision en Espafiol-CIE10-ES-, ORPHA
98878 y 98879, OMIM 306700 y 306900, SNOMED 28293008 y 41788008), y cuya fecha de deteccién
de la enfermedad sea igual o anterior al 31 de diciembre del 2019.

Criterios de exclusion: Personas fallecidas o no residentes en la RM en la fecha de estudio. Tampoco
se incluyen en el andlisis las mujeres portadoras de la enfermedad, ya sean sintomaticas (ORPHA
177926 y 177929) o asintomaticas.

Funcionamiento del SIERrm: Constituye un registro de base poblacional sobre enfermedades raras
(ER) en la RM. Entre sus objetivos estad estimar la magnitud de personas con alguna de estas
enfermedades, su distribucién espacio-temporal, asi como conocer el impacto que tienen en su
calidad de vida.

Para la deteccidon de casos sospechosos, el SIERrm cuenta con cerca de 50 fuentes de informacién y
un listado de cédigos de la CIE9-MC (hasta el afio 2016) y su equivalencia de cédigos CIE10-ES (a
partir del 1 de enero de 2016). Las fuentes que aportan informacion especificamente para este
analisis se recogen en el apartado de resultados.

Tras la incorporacién de los casos sospechosos, éstos se someten a un proceso de validacidén a partir
de la revisidn de la historia clinica electrénica del paciente, en el que la ER puede ser descartada o
confirmada. Para este informe, la revisién de la historia clinica permitié tanto la confirmacion del

diagndstico como completar algunas de las variables de andlisis.

Variables de andlisis: Sexo, edad (en el momento de la deteccion de la enfermedad y a 31 de
diciembre de 2019), pais de nacimiento, area de salud de residencia, gravedad de la enfermedad,
antecedentes familiares, alteracién genética implicada, y porcentaje y grado de discapacidad y
dependencia reconocida a la fecha de estudio.

Discapacidad y dependencia: Consideramos discapacidad reconocida cuando la valoracion
efectuada alcanza un resultado igual o superior al 33%'*%, diferenciando entre grado 3 (del 33% al
64%), grado 4 (entre el 65% y el 74%) y grado 5 (= al 75%). Para la dependencia, se considera
reconocida dicha situaciéon cuando el resultado de la valoracion es de grado 1 (dependencia
moderada), grado 2 (dependencia severa), o grado 3 (gran dependencia)®®.

Andlisis estadistico: Para el célculo de las tasas de prevalencia por 100.000 se ha utilizado la
poblacién a 1 de enero de 2020 del Padrén Municipal de Habitantes, publicado por el Centro
Regional de Estadistica de Murcia (CREM)Y’. Para los analisis se emplea el paquete estadistico SPSS
versiéon 25.0 (IBM Corporation, Armonk, Nueva York, EE.UU.).
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3. Resultados

3.1. Prevalencia. Andlisis por edad y area de salud de residencia.

A 31 de diciembre del 2019, las personas vivas y residentes en la RM con un diagndstico
confirmado de Hemofilia son 93, lo que supone una tasa de 12,3 casos por cada 100.000
hombres. En el 84,9% de ellos el pais de nacimiento es Espafia, y la media de edad de 35,9 afos
y 13,2 en el momento de la deteccién de la enfermedad (Tabla 1).

El 81,7% de las personas estudiadas tienen un diagndstico de Hemofilia A (HA) y el 18,3%
Hemofilia B (HB), con tasas de prevalencia de 10,0 y 2,2 respectivamente (ratio HA: HB de 4,5:1).
La edad media de los afectados por HA es de 36,8 y 13,7 anos a la deteccidn, siendo de 31,8 y
10,7 afios en aquellos con HB.

Tabla 1. Caracteristicas de las personas con diagndstico de Hemofilia.
Region de Murcia, 2019.

Hemofilia A Hemofilia B Total

Ne de casos (%) 76 (81,7) 17 (18,3) 93 (100,0)
Tasa prevalencia* 10,0 2,2 12,3
Pais nacimiento Espafia (%) 65 (85,5) 14 (82,4) 79 (84,9)
Edad (afios) a la deteccién

Media + DE 13,7+17,4 10,7+16,5 13,2+17,2

Mediana (25-75) 3,0 (1,0-23,7) 3,0 (0,0-14,5) 3,0 (0,5-22,5)
Edad (afios) a 31/12/2019

Media + DE 36,8%£20,0 31,8417,9 35,9+£19,7

Mediana (25-75) 36,0 (19,0-50,5)  30,0(17,0-47,0) 35,0 (19,0-50,0)

*Casos/100.000 hombres
DE = Desviacidn estandar; 25-75=Percentil 25-75.
Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacién Sanitaria

La distribucion segun el area de salud de residencia (tabla 2) muestra un mayor nimero de casos
en Cartagena, Murcia Este, y Murcia Oeste, que se encuentran entre las dreas de salud con
mayor poblacidn. No obstante, la tasa de prevalencia mas alta se registra en el drea de Altiplano
(38,6 casos por 100.000 hombres), con tasas de 32,2 en la HA y 6,4 en la HB. No obstante, hay
gue tener precaucion con la interpretacidn de estos datos dado el pequefio nimero de casos.
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Tabla 2. Distribucion de las personas con diagndstico de Hemofilia por areas de salud
de residencia. Region de Murcia, 2019.

Hemofilia A Hemofilia B Total
N2 casos Tasa . N2 casos Tasa . N2 casos Tasa .
prevalencia* prevalencia* prevalencia*
Area |: Murcia Oeste 11 8,2 3 2,2 14 10,4
Area Il: Cartagena 16 11,1 2 1,4 18 12,4
Area llI: Lorca 6 6,5 3 3,3 9 9,8
Area IV: Noroeste 3 8,5 2 5,7 5 14,2
Area V: Altiplano 10 32,2 2 6,4 12 38,6
Area VI: Vega Media 13 9,7 0 0,0 13 9,7
Area VII: Murcia Este 14 13,8 1 1,0 15 14,8
Area VIII: Mar Menor 3 5,4 4 7,2 7 12,5
Area IX: Vega Alta 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Total 76 10,0 17 2,2 93 12,3

*Casos/100.000 hombres
Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacidén y Financiacidn Sanitaria

3.2. Distribucién segun tipo y gravedad de hemofilia.

En el 97,8% de las personas analizadas existe informacién sobre la gravedad de la enfermedad.
De ellas, el grupo mayoritario esta constituido por Hemofilia A leve (HAL) en el 38,4% de los
casos, seguido de las personas con Hemofilia A grave (HAG) con el 33,0% (Figura 1).

Figura 1. Distribucion de las personas con Hemofilia segun tipo y gravedad.
Regién de Murcia, 2019.

Fuente: Historia clinica electrénica y SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacion Sanitaria

Al estudiarlo por subtipo se observa que, de aquellos con HA, el porcentaje de formas graves y
leves es similar, con un ligero predominio de estos ultimos (47,3% frente al 40,5%),
constituyendo en su conjunto cerca del 88% de todos los pacientes en los que se disponia de
esta informacién (Tabla 3). En cuanto a la distribucién de los afectados por HB, el grupo
predominante lo constituyen los casos graves con el 47,1%, seguido por las formas leves con el
35,3%.
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Tabla 3. Distribucién de los afectados por Hemofilia segtn tipo y gravedad de la enfermedad.
Regién de Murcia, 2019.

% sobre casos

Tipo y gravedad de la enfermedad N2 pacientes % sobre total

gravedad conocida

Grave (HAG) 30 39,5 40,5
Moderada (HAM) 9 11,8 12,2
Hemofilia A (HA) Leve (HAL) 35 46,1 47,3
Sin informacion 2 2,6 -
Total HA 76 100,0 100,0
Grave (HBG) 47,1 47,1
Moderada (HBM) 3 17,6 17,6
Hemofilia B (HB) Leve (HBL) 6 35,3 35,3
Sin informacion 0 0,0 0,0
Total HB 17 100,0 100,0
Grave (HG) 38 40,9 41,8
Moderada (HM) 12 12,9 13,2
Total
Leve (HL) 41 44,1 45,0
Sin informacion 2 2,1 -
Total Hemofilia 93 100,0 100,0

Fuente: Historia clinica electrénica y SIERrm. Servicio de Planificacidn y Financiacidn Sanitaria

3.3. Antecedentes familiares e informacion genética.

En el 86,0% de las personas incluidas en el analisis se cuenta con informacion sobre
antecedentes familiares, existiendo constancia de historia de afectos por la enfermedad en el
57,5% de ellos.

Respecto a las mutaciones implicadas, en el 68,8% de los casos (n=64) se dispone de este dato,
siendo el tipo missense la mas frecuente de éstos (56,2%), seguida por la inversion del intrén 22
(15,6%) (Tabla 4). Esta ultima constituye el tipo de mutacién predominante en aquellos con HAG
que cuentan con esta informacién (n=23), estando implicada en el 43,5% de ellos.

Tabla 4. Alteraciones genéticas implicadas. Region de Murcia, 2019.

Hemofilia A Hemofilia B
Tipo de mutacién Ne % sobre % sob‘r'e N¢ % sobre % sob'r’e
pacientes total mutac‘lon pacientes total mutac‘|0n
conocida conocida
Missense 27 35,5 51,9 9 53,0 75,0
Inversion intrén 22 10 13,2 19,2 0 0,0 0,0
Splicing 3 3,9 5,8 3 17,6 25,0
STOP/nonsense 4 5,3 7,7 0 0,0 0,0
Inversion intrén 1 2 2,6 3,8 0 0,0 0,0
Delecion parcial 2 2,6 3,8 0 0,0 0,0
Polimorfismos 2 2,6 3,8 0 0,0 0,0
Grandes deleciones 1 1,3 1,9 0 0,0 0,0
Duplicacién 1 1,3 1,9 0 0,0 0,0
Sin informacién 24 31,6 - 5 29,4 -
Total 76 100,0 100,0 17 100,0 100,0

Fuente: Historia clinica electrénica y SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacion Sanitaria
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3.4. Grado de discapacidad y dependencia reconocida.

Del total de casos estudiados, el 60,2% tienen reconocimiento oficial de discapacidad. De ellos,
el 78,6% presentan un grado 3 (entre el 33-64%), el 8,9% un grado 4 (entre el 65-74%) y el 12,5%
el grado 5 o maximo de discapacidad (>275%). Tal como muestra la figura 2, la proporcion de
personas con discapacidad reconocida en las personas con HA es ligeramente superior respecto
a los de HB. Sin embargo, entre aquellos con reconocimiento de discapacidad, el porcentaje con
grados mayores (4 y 5) es algo mayor en estos ultimos (pacientes con HB).

Figura 2. Porcentaje de personas con discapacidad reconocida y grado segun tipo de
Hemofilia. Regién de Murcia, 2019.

Hemofilia A (n = 76) HemofiliaB (n=17)
j 20,0%
13,0% 10,0%

® Sin discapacidad reconocida Con discapacidad reconocida

W Grado 3 discapacidad = Grado 4 discapacidad =~ Grado 5 discapacidad

Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacion y Financiacidn Sanitaria.

Al estudiar esta informacion en funcién de la gravedad de la Hemofilia, observamos que el
porcentaje de afectados con discapacidad reconocida oscila entre el 48,8% en aquellos con
Hemofilia leve (HAL y HBL) y el 73,7% de las personas con Hemofilia grave o severa (HAG y HBG)
(figura 3). No se incluyen 2 casos de HA para los que no se disponia de informacion sobre la
gravedad de la enfermedad.
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Figura 3. Porcentaje de personas con discapacidad reconocida segtn gravedad de la Hemofilia.
Region de Murcia, 2019.

Hemofilia grave (n=38) Hemofilia moderada (n=12)
21,4% 12,5%

Hemofilia leve (n=41)

di

10,0%

® Sin discapacidad reconocida Con discapacidad reconocida

W Grado 3 discapacidad © Grado 4 discapacidad = Grado 5 discapacidad

Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacion y Financiacidn Sanitaria.

Respecto a la situacién de dependencia, el 6,5% disponen de reconocimiento oficial, dentro de
los cuales el 16,7% presenta un grado 1 o dependencia moderada, el 33,3% grado 2 o
dependencia severa y el 50,0% grado 3 o gran dependencia.

Para la correcta interpretacién de los datos expuestos en este apartado cabe tener en cuenta el
hecho de que a la fecha de prevalencia la evolucién de la enfermedad es diferente entre los
pacientes. De igual manera, hay que tener cautela con la interpretacién de los datos dado el
reducido tamafio de la poblacién estudiada. Ademas, en este trabajo no se ha discriminado en
qué medida el grado de discapacidad y dependencia reconocida es atribuible a la ER a estudio.
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3.5. Fuentes de informacion.

Las principales fuentes que aportan informacién sobre Hemofilia se muestran en la tabla 5. Hay
que sefialar que un mismo caso puede ser notificado por varias fuentes (tabla 6), asi como que
existen otras que, aunque facilitan informacion de interés tales como el grado de discapacidad o
bien ayudan en la validacidn (historia clinica electrénica), no incorporan casos sospechosos al
registro.

Tabla 5. Aportacidn de casos por fuentes de informacién. Regién de Murcia, 2019.

Fuente de informacion Numero de casos

Registro del Conjunto Minimo Basico de Datos Hospitalarios (CMBD) 90

Unidad de Hemostasia y Trombosis (UHT). Servicio de Hematologia y

Hemoterapia. Hospital Clinico Universitario Virgen Arrixaca (HCUVA) 1
Base de datos de dispensacién de hemoderivados* 66
Base de datos de Personas con Dependencia Regidn de Murcia (BDPD)** 6
Seccidn de Genética Médica (SGM). Servicio de Pediatria. HCUVA. 4
Servicio de Hematologia. Hospital Virgen del Castillo (HVC) 2
Registro de derivacion de pacientes a otras CCAA 2
Base de datos de dispensaciéon de medicamentos huérfanos 2
Servicio de Hematologia. Hospital General Universitario Santa Lucia (HSL) 1

. . L . No incorpora casos
Base de datos de Personas con Discapacidad Regién de Murcia .p )
aporta discapacidad
No incorpora casos,
aporta informacion clinica

*Incluye los casos aportados por el Servicio de Gestion Farmacéutica del SMS y del Servicio de Farmacia del HCUVA
**Incorpora casos y aporta informacidn sobre dependencia reconocida.
Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacidn y Financiacién Sanitaria

Historia clinica electrdnica

El 91,4% de los casos se han aportado por mas de una fuente de informacién, mientras que 8 de
las personas estudiadas se han incorporado por una sola de ellas (tabla 6).
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Tabla 6. Aportacidén de casos por combinaciones de fuentes de informacién.
Region de Murcia, 2019.

N2 de f N2
CIACL T Nombre de la fuente de informacion (Fl) e
(N€ casos) personas
1 Conjunto Minimo Basico de Datos Hospitalarios (CMBD) 5
(8 casos) Hemoderivados 3
CMBD y Unidad de Hemostasia y Trombosis (UHT) del Servicio de 17
Hematologia y Hemoterapia HCUVA
2 CMBD y Hemoderivados 9
(28 casos) o 3
CMBD y Servicio de Hematologia HSL
CMBD y Servicio de Hematologia HVC 1
CMBD, UHT - HCUVA y Hemoderivados 43
CMBD, UHT y SGM del HCUVA 2
3 CMBD, Servicio de Hematologia HVC y Hemoderivados 1
(49 casos) CMBD, UHT - HCUVA y BDPD 1
CMBD, Hemoderivados y BD dispensacién medicamentos huérfanos 1
CMBD, Hemoderivados y SGM-HCUVA 1
CMBD, UHT - HCUVA, Hemoderivados y BDPD 4
4 CMBD, UHT - HCUVA, Hemoderivados y Registro de derivacion de )
(7 casos) pacientes a otras CCAA
CMBD, UHT - HCUVA, Hemoderivados y BD dispensacién medicamentos 1
huérfanos
> CMBD, UHT - HCUVA , Hemoderivados, BDPD y SGM 1
(1 caso)

Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacidén y Financiacién Sanitaria
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4. Discusion

Este informe tiene como finalidad ofrecer informacion sobre la situacion de la Hemofilia en la Region
de Murcia, aportando una descripcidon de las principales caracteristicas y una aproximacion a la
calidad de vida de los afectados a partir de un registro de base poblacional como es el SIERrm.

Al 31 de diciembre de 2019, la prevalencia de personas con la enfermedad fue de 12,3 por 100.000
varones (10,0 y 2,2 para la Hemofilia A y B respectivamente). Estos datos son similares a diferentes
publicaciones que la sittian en torno a 7-13 casos por cada 100.000 hombres®18, aunque inferiores a
trabajos recientes que estiman la prevalencia de la HA en 17 casos por cada 100.000 hombres y 3,8
para la HBY. Ademds, el 81,7% de todas las personas que analizamos se correspondieron con HA,
ratio HA: HB de 4,5:1, coincidiendo con lo descrito por numerosas autores*81820,

En relacién con la distribucion de la enfermedad segun su gravedad, en la HA se observd un ligero
predominio de los casos leves, con porcentajes proximos a los mostrado por otros estudios estatales
e internacionales?®?!, De igual manera, la proporcidn de casos graves (40,5% en HA y 47,1% en HB)
fue compatible con la bibliografia consultada, donde la sitdan alrededor del 40% en ambos casos?%23,

Respecto a la informacidon genética, la alteraciéon detectada con mayor frecuencia fue la tipo
missense en el 56,2% de los pacientes en los que contdbamos con esta informacidn, no obstante, en
la HA grave la inversidn del intron 22 representé el grupo mayoritario con el 43,5% de los casos, lo
que coincide con lo reportado por otros autores®?*2>, Ademas, en mas del 57% de las personas habia
constancia de antecedentes familiares de personas afectadas, inferior al 70% recogido por otros
autores'™?6, No obstante, cabe tener en cuenta que en el 14% de los estudiados no se contaba con
esta informacidn, y en el resto de los casos ésta pudo ser incompleta.

Por otra parte, analizar cdmo influye la enfermedad en la calidad de vida de los diagnosticados por
Hemofilia fue también uno de los objetivos de este trabajo. Existen publicaciones que han empleado
para para ello instrumentos genéricos como el SF-36 o EuroQuol, y otros especificos como Hemo-Qol,
o la Hemofilia-Qol?”-3°, Sin embargo, en este trabajo se ha realizado una aproximacién a la evaluacion
de la calidad de vida a partir del grado de discapacidad y dependencia reconocido.

Entre los resultados obtenidos, el 60,2% de los pacientes tiene reconocimiento oficial de
discapacidad, cifra muy superior al 6,8% para poblacién general a nivel nacional, o el 10,9% en el
total de la Regién en la ultima fecha de la que se dispone de estos datos'®. De igual manera, la cifra
de dependencia reconocida en este informe (6,5%), es mayor a las publicadas tanto a nivel regional
como estatal, alrededor del 2% en ambos casos3!.

Ademas, también se observé que aquellos con Hemofilia grave presentaron un porcentaje mayor de
discapacidad respecto a los de gravedad moderada o leve, lo cual puede ser explicado por una mayor
afectacion articular, entre otros3>3*. No obstante, tal como se ha comentado previamente en este
documento, conviene interpretar estos datos con cautela dado el reducido tamafio de la poblaciéon
estudiada. Ademas, cabe tener en cuenta que en el andlisis de este trabajo no se ha discriminado en
qué medida el grado de discapacidad y dependencia reconocida es atribuible a la ER a estudio.
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