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1. Puntos clave

e El 23 de julio de 2022 la Organizacion Mundial de la Salud (OMS) declard que el brote de mpox
constituia una emergencia de salud publica de importancia internacional (ESPII). En la Comunidad
de Madrid (CM), entre el 17 de mayo y el 31 de diciembre de 2022 se notificaron al Area de
Vigilancia y Control de Enfermedades Transmisibles 4025 casos de mpox, de los cuales se
confirmaron 2500.

e Lafecha de inicio de sintomas del primer caso confirmado fue el 26 de abril. EI 98,7% de los casos
se produjeron en hombres (segun el sexo registral) y el mecanismo de transmision identificado
con mas frecuencia, en un 90,5% de las ocasiones, fue el contacto estrecho entre personas en el
contexto de relaciones sexuales. El 86,3% de los casos confirmados mantuvieron relaciones
sexuales de riesgo.

e Las manifestaciones clinicas mds frecuentes, ademas del exantema, fueron la presencia de
linfadenopatias (61,3%), siendo la mayoria de localizacién inguinal, y la fiebre (60,2%). En el 94,6%
de los casos el exantema se presentd en los primeros 5 dias de evolucion de la enfermedad.

e EI5,1% de los casos presentd alguna complicacidn, siendo la mas frecuente la Ulcera bucal, y el
2,5% requirid ingreso hospitalario como consecuencia de la infeccién por mpox. No hubo
fallecimientos relacionados con el mpox.

2. Introduccion

El 14 de mayo de 2022, la Agencia de Seguridad Sanitaria del Reino Unido (UKHSA) informé sobre la
identificacidn de dos casos en el Reino Unido de mpox! sin antecedentes recientes de viajes y sin contacto
con un caso importado informado previamente el 7 de mayo. El 16 de mayo UKHSA confirmé otros cuatro
casos sin antecedentes de viajes recientes a areas endémicas y sin contacto conocido con los casos
anteriores. Desde entonces, numerosos paises de Europa fueron comunicando casos confirmados o en
investigacion, en su mayoria en hombres que tuvieron sexo con otros hombres (HSH) [1]. En Espafia los
primeros casos se notificaron el 17 de mayo desde la Comunidad de Madrid (CM).

Hasta 2022 se describia como una enfermedad zoondtica viral poco frecuente. Los primeros casos
humanos se identificaron en la Republica Democratica del Congo en 1970, documentdndose en ese pais
la mayoria de los casos ocurridos. En la tltima década han aumentado los casos en otros paises de Africa
Occidental y Central. Previamente al brote actual se habian documentado casos de infecciones humanas
por mpox fuera de Africa, en Estados Unidos, Reino Unido, Israel y Singapur, todos ellos casos importados
o vinculados a casos humanos o animales de areas endémicas [2].

En el brote de 2022 en la CM se evidencid la transmisidon de la infeccidn en dreas sin casos previos, con
cadenas de transmisién sin vinculos epidemiolégicos conocidos con Africa Occidental o Central y a través
de mecanismos de transmisidon no descritos en las areas endémicas, centrandose en los contextos de
relaciones sexuales y afectando en su gran mayoria a HSH [3].

El 23 de julio de 2022 la Organizacion Mundial de la Salud (OMS) declaré que este evento constituia una
Emergencia de Salud Publica de Importancia Internacional (ESPII) y tras mantenerse una cuarta reunion
del Comité de Emergencia del Reglamento Sanitario Internacional (RSI) el 9 de febrero 2023, se considerd
gue continda siendo una ESPII [4,5]. En este informe se presenta la evolucién del brote de mpox en la CM
y se describen las caracteristicas sociodemograficas, clinicas y diagndsticas de los casos confirmados en la
CM en 2022.

1 El 28 de noviembre de 2022 la Organizacion Mundial de la Salud establece mpox como nuevo nombre para designar a esta
enfermedad conocida previamente como viruela del mono, simica o monkeypox en inglés.
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3. Caracteristicas de mpox

3.1. Agente

El agente responsable de la infeccion por mpox pertenece al género Orthopoxvirus, de la familia
Poxviridae. Actualmente es el orthopoxvirus mas importante a nivel global, tras la erradicacién de la
viruela en 1980y la interrupcion de la vacunacién contra la viruela. El clado identificado en el brote actual
es el de Africa Occidental, que es el de menor virulencia.

3.2. Caracteristicas clinicas

El periodo de incubacidn de la enfermedad puede oscilar entre 5 y 21 dias, siendo el promedio de 7 a 10
dias en distintas series de casos estudiados. Aunque en la mayoria de las infecciones se produce una
enfermedad autolimitada con recuperacién en varias semanas, también se han descrito casos de
enfermedad grave, mds frecuente en nifos, embarazadas, adultos jovenes y personas
inmunocomprometidas. El cuadro inicial puede presentarse con fiebre, cefalea, mialgias, astenia o
linfadenopatias y la afectacidon cutdnea aparece entre 1 y 5 dias después del desarrollo de la fiebre. Las
lesiones evolucionan secuencialmente de maculas a papulas, vesiculas, pustulas y costras que se secany
se caen. Las complicaciones mas frecuentemente documentadas han sido las sobreinfecciones
bacterianas, bronconeumonia, lesiones faringeas que comprometen total o parcialmente la via aérea,
sepsis, encefalitis e infeccidn de la cérnea que puede producir pérdida de vision.

3.3. Transmision

Previamente al brote de 2022, el mecanismo de transmisién mas frecuente era por contacto con animales
infectados en zonas endémicas. En el contexto del brote actual la transmisién entre personas se ha
producido tras contacto fisico estrecho y directo con lesiones cutaneas o con fluidos corporales (saliva,
semen, exudado nasofaringeo, exudado rectal, etc.) de una persona infectada, principalmente en el
contexto de las relaciones sexuales u otras situaciones de contacto fisico estrecho y directo. Aunque existe
incertidumbre sobre cuando se inicia la transmisibilidad, se considera que comienza con la aparicidn de
los primeros sintomas prodréomicos (que suelen preceder al exantema) o el dia previo a la aparicién del
exantema si este es el primer sintoma. El periodo de transmisién se prolonga hasta que las lesiones estén
cicatrizadas, se hayan caido las costras y se haya formado una nueva capa de piel, lo que puede llevar
varias semanas.

4. Material y métodos

4.1. Poblacion de estudio

Se incluyen los casos confirmados de mpox notificados al Area de Vigilancia y Control de Enfermedades
Transmisibles de la CM en el afio 2022, de quienes se dispone informacion epidemioldgica. Las encuestas
de los casos fueron realizadas por epidemidlogos de la CM siguiendo los criterios clinicos, epidemiolégicos
y de laboratorio recogidos en el Protocolo para la deteccidn precoz y manejo de casos de viruela de los
monos (monkeypox) [6] (tabla 1).
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Tabla 1. Definiciones para los criterios de mpox.

Definicion

Criterio clinico Una persona con un cuadro clinico altamente sugestivo de infeccidon por mpox* en la que se han
descartado o el diagnostico diferencial indica que hay muy baja sospecha de otras patologias.

*Exantema vesicular o pustular (especialmente si es umbilicado) en cualquier parte del cuerpo con
uno o mas de los siguientes: fiebre (>38.52C), dolor de cabeza intenso, mialgia, artralgia, dolor de
espalda, linfadenopatia

Criterio Si en los 21 dias antes del inicio de sintomas cumple uno de los siguientes:
epidemioldgico . .
— Ha tenido un contacto estrecho con un caso confirmado o probable de mpox
— Ha mantenido relaciones en contextos sexuales de riesgo

— Tiene historia de viaje a zonas endémicas de Africa Occidental o Central en los que se ha
identificado circulacién del virus

Criterio de | Deteccidn de genoma de virus MPX (MPXV) mediante PCR especifica o genérica para Orthopoxvirus
laboratorio en muestra clinica

Caso confirmado Cumplir el criterio de laboratorio

Caso probable Cumplir el criterio clinico y el epidemiolégico

Caso sospechoso Cumplir el criterio clinico

La confirmacién se realiz6 mediante RT-PCR especifica y las muestras de eleccién fueron las lesiones
dérmicas: liquido vesicular, frotis del fondo de la lesién vesicular, exudados o costras. El procesamiento de
otras muestras se llevd a cabo, tras la valoracién individualizada de los casos, por los responsables del
diagndstico en los laboratorios de red y/o Salud Pdblica como se indicaba en el protocolo.

Si bien inicialmente las pruebas diagndsticas se realizaron en el Centro Nacional de Microbiologia (CNM),
muy poco después se establecié un circuito de derivacién de muestras en la CM y fueron el Hospital
Universitario 12 de Octubre, el Hospital Universitario Ramoén y Cajal, el Hospital Universitario La Paz y el
Hospital General Universitario Gregorio Marafon, asi como el Laboratorio Regional de Salud Publica los
encargados de procesar la mayoria de las muestras recogidas [7]. Posteriormente se adhirieron al
procedimiento otros hospitales publicos y privados de la CM.

4.2. Deteccion de casos y encuesta epidemioldgica

Los profesionales sanitarios de los diferentes niveles asistenciales notificaron a Salud Publica los casos
sospechosos, probables y confirmados, y los profesionales de Salud Publica del Area de Vigilancia y Control
de Enfermedades Transmisibles ademas de realizar la encuesta epidemiolégica de los casos y registrar la
informacion, participaron en la busqueda activa de nuevos casos y en la deteccidn de sus contactos.

La encuesta epidemioldgica de los casos notificados se realizé telefénicamente. Tras contactar con el caso,
los epidemidlogos obtuvieron informacion clinica (fecha de inicio de sintomas, sintomas, evolucion y
complicaciones), microbioldgica (tipo de muestra, resultado), relativa a exposiciones de riesgo, e
informacion de sus contactos estrechos (fecha desde el ultimo contacto, tipo de contacto, datos de
identificacidon de los contactos). Tras la obtencidn de estos datos se facilitdé a los casos recomendaciones
para evitar la transmision de la enfermedad (aislamiento hasta la completa curacidn de las lesiones
cutaneas, uso de mascarilla al interaccionar con otras personas, evitar el transporte publico) y se realizé
seguimiento telefénico hasta la curacion.
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En la encuesta epidemioldgica a los casos confirmados se preguntd por los contactos estrechos, aquellas
personas que hubieran estado en contacto con el caso desde el momento de aparicidon de los primeros
sintomas prodrémicos o en caso de debutar con exantema, desde el dia previo a su aparicién, en las
siguientes circunstancias:

- Contacto cercano y prolongado (inferior a 1 metro en la misma habitacién) con un caso confirmado, en
el ambito laboral sanitario sin EPI (o con incidencias en su utilizacién). Referido a convivientes, el personal
sanitario que ha atendido al paciente, contactos en el dmbito laboral y social; y especialmente las personas
gue hayan mantenido relaciones sexuales con el caso.

- Contacto directo con ropas, ropa de cama o fomites usados por un caso confirmado de mpox durante el
periodo infeccioso, sin el EPI adecuado (o con incidencias en su utilizacién).

- Herida percutanea (por ejemplo, con una aguja) o exposicion de las mucosas a fluidos corporales, tejidos,
0 muestras de laboratorio de un caso confirmado.

- Manejo de muestras de un caso confirmado por personal de laboratorio sin el EPI apropiado (o con
incidencias en la utilizacién del mismo).

- Contacto con el cadaver de una persona fallecida por mpox o con ropa o fomites del caddver, sin el EPI
apropiado (o con incidencias en su utilizacidn).

La identificacion de contactos tenia como objetivo poder hacer el seguimiento durante los 21 dias del
periodo maximo de incubacion, darles recomendaciones de actuacién en caso de aparicidon de sintomas
compatibles con la enfermedad y ofertar la vacunacidn postexposicion a los contactos que cumplian con
los criterios establecidos a nivel nacional [8]. Para ello, se recogieron sus datos de filiacion, fecha de
exposicién al caso y tipo de contacto.

4.3. Variables a estudio

Las variables recogidas en la encuesta epidemioldgica se basaron en el cuestionario establecido. En el
presente informe se estudian las siguientes:

- Variables sociodemograficas: sexo registral (hombre o mujer), identidad de género (cis o trans),
edad, pais de nacimiento, region OMS del pais de nacimiento y distrito de residencia en la CM.

- Variables relacionadas con el paciente: infeccion por VIH previa o concomitante (si o no),
diagnéstico de otra inmunodeficiencia (si 0 no), tomar Profilaxis preexposicion para el VIH (VIH-
PrEP) (si 0 no), vacunacion para la viruela en la infancia documentada o autoreferida (si 0 no).

- Variables relacionadas con la exposicién: mecanismo de transmision mas probable (sexual,
persona a persona, desconocido), historia sexual reciente (HSH, hombre heterosexual (HTX),
mujer HTX, mujer que tiene sexo con mujeres, otros, desconocido), relaciones sexuales de riesgo
(si o noy tipo), asistencia a sesiones chemsex (si 0 no), contacto con casos confirmados mpox (si
0 no), tipo de contacto con un caso confirmado mpox (sexual, persona a persona, desconocido),
viajes nacionales o internacionales en el periodo de incubacidn con exposiciones de riesgo en los
mismos (si o no), lugar de destino de los viajes.

- Variables relacionadas con la clinica: fecha de inicio de sintomas, sintomas presentados,
linfadenopatias (si o no y localizacidn), exantema (localizacion), fecha de inicio de exantema, dias
para la aparicién del exantema, complicaciones (si o no y tipo), hospitalizaciéon (si o no), dias de
ingreso, estancia en UCI (si 0 no), éxitus (si 0 no).

- Variables relacionadas con el diagndstico: clasificacion del caso (sospechoso, probable,
confirmado o descartado), fecha de muestra diagnodstica, nivel asistencial notificador (hospital,
primaria, centro monografico), muestra solicitada (tipo), muestra diagndstica (tipo).

- Variables relacionadas con el estudio de contactos: contactos identificados (nUmero y tipo).
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4.4. Resultados

En la CM se activo la alerta sanitaria el 17 de mayo y desde entonces hasta el 31 de diciembre de 2022 se
notificaron al Area de Vigilancia y Control de Enfermedades Transmisibles 4025 casos de mpox, de los
cuales se confirmaron 2500 (62,1%), se descartaron 1503 (37,3%), 21 (0,5%) se clasificaron como
sospechosos y uno como probable (0,02%). La investigacion epidemioldgica de los primeros casos
notificados determind que el primer caso confirmado, un hombre, debutd con sintomas el 26 de abril y la
primera mujer el 18 de mayo. La figura 1 muestra la fecha de inicio de sintomas de los casos confirmados,
donde se observa que los primeros detectados iniciaron sintomas a finales de abril (26 y 27 abril), y 58
casos habian manifestado sintomas antes de que se activara la alerta (17 de mayo). Por fecha de inicio de
sintomas se alcanzé el mayor nimero de casos el dia 1 de julio, con 48 casos y por fecha de diagndstico,
el 4 de julio se confirmaron 73 muestras. En el resto del informe se hace referencia siempre a casos

confirmados.
La evolucién de los casos a lo largo del afio 2022 se representa en la figura 1.

Figura 1. Curva epidémica de casos mpox por fecha de inicio de sintomas en CM, 2022.
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Segun el sexo registral, 2468 (98,7%) fueron hombres y 32 (1,3%) mujeres. Respecto a la identidad de
género se identificaron 2464 hombres cis (98,6%), 32 mujeres cis (1,3%), 3 mujeres trans (0,1%) y un 1
hombre trans (0,04%). Los siguientes resultados muestran los datos de forma global y desagregados por

sexo registral.

La mediana de edad fue de 36,3 afios (rango intercuartilico: 12,5) y el rango de edades abarcé entre los 7
meses y los 82 afios en hombres y entre los 19 y los 55 afios en mujeres. El grupo mayoritario fue el de
hombres de 30 a 39 afios, con 1006 casos (40,2% del total). La distribucidén por grupos de edad se puede
ver en la figura 2 y tabla 2. Hubo 12 casos en menores de 20 afios (11 hombres y una mujer), siendo solo
dos de estos casos infantiles, en nifios de 7 y 13 meses de edad, en los que la transmisidon se produjo
persona a persona por contacto con familiares. Los otros 10 casos fueron jovenes mayores de 16 afios

sexualmente activos.
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Figura 2. Casos mpox por grupos de edad y sexo en CM, 2022.
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Tabla 2. Grupos de edad de los casos mpox en CM, 2022.
Hombres (N=2468) Mujeres (N=32) Total (N=2500)
Edad
n % n % n %
Edad mediana
36,3 (12,5) - 35,0 (13,6) - 36,3 (12,5) -
(Rango Intercuartilico)
Menos de 20 afos 11 0,4 1 3,1 12 0,5
20 a 29 afios 548 22,2 6 18,8 554 22,2
30 a 39 afos 1006 40,8 14 43,8 1020 40,8
40 a 49 aios 664 26,9 8 25,0 672 26,9
50 a 59 afos 202 8,2 3 9,4 205 8,2
60 0 mas afios 37 1,5 0 0,0 37 1,5

Respecto a la zona geografica de nacimiento, se han agrupado los paises segun las regiones de la OMS y
se dispone de informacién en 2430 casos (97,2%). De los casos confirmados, 1154 (46,2%) nacieron en
Espaia, 1085 (43,4%) en la Regién de las Américas y 140 (5,6%) en el resto de la Regidn de Europa. Los
paises de procedencia mayoritarios, ademas de Espaifa, fueron Venezuela con 333 casos (13,3%),
Colombia con 219 (8,8%) y Peru con 104 (4,2%). La distribucidn por pais o region de origen se refleja con
mas detalle en la figura 3 y tabla 3.
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Figura 3. Casos mpox por pais o region de origen en CM, 2022.
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Tabla 3. Pais o regién de origen de los casos mpox en CM, 2022.
Hombres (N=2468) Mujeres (N=32) Total (N=2500)
Pais o region de origen
n % n % n %
Espafa 1139 46,2 15 46,9 1154 46,2
América 1072 43,4 13 40,6 1085 43,4
Resto de Europa 139 5,6 1 3,1 140 5,6
Mediterraneo Oriental 26 1,1 1 3,1 27 1,1
Pacifico occidental 13 0,5 0 0,0 13 0,5
Africa 8 0,3 1 31 9 0,4
Asia sudoriental 2 0,1 0 0,0 2 0,1
No consta 69 2,8 1 3,1 70 2,8

Se conoce el lugar de residencia al diagndstico de 2374 casos (95,0%) siendo los distritos con mayor
numero de casos: Centro con 669 (26,8%), Carabanchel con 153 (6,1%) y Vallecas con 143 (5,7%). El listado
completo puede verse en la tabla 4.
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Tabla 4. Distrito de residencia de los casos mpox en CM, 2022.

Hombres (N=2468) Mujeres (N=32) Total (N=2500)
Distrito
n % n % n %
Centro 668 27,1 1 3,1 669 26,8
Carabanchel 149 6,0 4 12,5 153 6,1
Vallecas 141 5,7 2 6,3 143 5,7
Latina 132 5,3 3 9,4 135 5,4
Arganzuela 126 51 0 0,0 126 5,0
Chamberi 114 4,6 1 3,1 115 4,6
Tetuan 102 4,1 2 6,3 104 4,2
Salamanca 96 3,9 2 6,3 98 3,9
Usera 72 2,9 2 6,3 74 3,0
Ciudad Lineal 64 2,6 0 0,0 64 2,6
Moncloa 53 2,1 0 0,0 53 2,1
Moratalaz 50 2,0 1 3,1 51 2,0
Retiro 45 1,8 0 0,0 45 1,8
Hortaleza 45 1,8 0 0,0 45 1,8
San Blas 44 1,8 0 0,0 44 1,8
Alcobendas 40 1,6 1 3,1 41 1,6
Fuencarral 39 1,6 1 3,1 40 1,6
Majadahonda 37 1,5 3 9,4 40 1,6
Villaverde 39 1,6 0 0,0 39 1,6
Méstoles 34 1,4 0 0,0 34 1,4
Alcorcén 29 1,2 1 3,1 30 1,2
Leganés 27 1,1 1 3,1 28 1,1
Fuenlabrada 25 1,0 1 3,1 26 1,0
Chamartin 25 1,0 0 0,0 25 1,0
Collado Villalba 22 0,9 1 3,1 23 0,9
Aranjuez 20 0,8 3 9,4 23 0,9
Arganda 21 0,9 1 3,1 22 0,9
Getafe 21 0,9 0 0,0 21 0,8
Parla 16 0,6 0 0,0 16 0,6
Alcald de Henares 15 0,6 1 3,1 16 0,6
Coslada 9 0,4 0 0,0 9 0,4
Navalcarnero 8 0,3 0 0,0 8 0,3
Torrejon de Ardoz 7 0,3 0 0,0 7 0,3
Colmenar Viejo 7 0,3 0 0,0 7 0,3
No consta 126 51 0 0,0 126 5,0
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En relacidon a antecedentes personales de interés, 1098 casos (43,9%) tenian diagndstico previo o
concomitante de VIH, 424 (17,0%) referian estar tomando VIH-PrEP o tenian prescrita la profilaxis en los
tres meses anteriores al diagndstico de mpox. Respecto a la vacunacion para la viruela, se registraron 531
casos (21,2%) que referian haber recibido la vacuna para la viruela en la infancia. Puede verse mas
informacion en la tabla 5.

Tabla 5. Antecedentes personales en los casos mpox en CM, 2022.

Hombres (N=2468) Mujeres (N=32) Total (N=2500)
Antecedente
n % n % n %
VIH 1097 44,4 1 3,1 1098 43,9
Otras inmunodeficiencias 7 0,3 1 3,1 8 0,3
VIH-PreP 424 17,2 0 0,0 424 17,0
Vacuna viruela en infancia 524 21,2 7 21,9 531 21,2

Se parte del concepto de transmisidon sexual como aquella que se da en el contexto de cualquier tipo de
practica sexual, siempre que haya un contacto directo entre piel lesionada o mucosas con lesiones
cutaneas o zonas mucoepiteliales potencialmente afectadas de mpox (mucosa oral, anal y genital).

No existe una definicidn estandarizada del concepto “relacién sexual de riesgo”, pero se entiende que es
aquella relacidn con comportamientos que puedan suponer un aumento del riesgo de desarrollar eventos
negativos relacionados con la salud y el bienestar [9]. En el contexto del mpox en la CM se ha entendido
como relaciones sexuales de riesgo aquellas que: a) se dan sin uso de métodos de barrera (excepto en
relaciones estables por decision de las personas implicadas); b) se mantienen con personas desconocidas
o sin conocimiento del estado de salud de la persona; c) se mantienen bajo el uso de drogas o d) aquellas
relaciones que se dan en lugares o contextos que favorecen los encuentros multiples, frecuentes y/o con
personas desconocida (saunas, locales de sexo o zonas de cruising).

En 476 casos (19,0%) se identificé contacto estrecho con un caso confirmado de mpox en los 21 dias
previos al inicio de sintomas. En el 71,6% (341/476) de ellos en el contexto de una relacién sexual y
transmision persona a persona por contacto con un conviviente o familiar en el 13,4% de ellos (64/476).
En la figura 4 se presentan estos porcentajes segun sexo.
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Figura 4. Tipo de contacto con casos confirmados mpox en CM, 2022.
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Un mismo caso pudo haber tenido varias exposiciones de riesgo durante el periodo de incubacion de la
enfermedad. Hubo 53 casos que tenian un familiar o conviviente diagnosticado de mpox y 37 con otro tipo
de relacién social con personas diagnosticadas de mpox y que mantuvieron a la vez relaciones sexuales de
riesgo con otras personas en los 21 dias previos al inicio de sintomas. En estos casos se priorizé como
posible mecanismo de transmision la relacién sexual.

La transmision en el contexto de una relacién sexual se identificd en 2262 casos (90,5%) y un total de 2157
casos (86,3%) tuvieron relaciones sexuales de riesgo en el periodo de incubacién (en los 21 dias previos a
la fecha de inicio de sintomas o exantema). En cuanto a la identificacidon de la relacion de riesgo, 1995
casos refirieron no utilizar métodos de barrera (79,8%), 961 (38,4%) mantuvieron relaciones con personas
desconocidas y 75 (3,0%) acudieron a sesiones chemsex. En cuanto al lugar en el que se mantuvieron
relaciones de riesgo, en 301 casos (12,0%) se identificé la asistencia a locales de sexo, saunas o zonas de
cruising, y 1302 casos (52,1%) mantuvieron relaciones sexuales de riesgo en domicilios o habitaciones de
hotel.

En relacién a la historia sexual reciente y las exposiciones de riesgo, teniendo en cuenta la identidad de
género, 2225 fueron hombres (cis y trans) que tuvieron sexo con hombres (89,0%), siendo el grupo
poblacional mas afectado en el brote.

De las 32 mujeres cis (1,3%), se considerd como transmision mas probable encuentros heterosexuales
(HTX) en 24 de ellas (75,0% de las mujeres cis), siendo relaciones sexuales de riesgo en 18 casos (56,3%
de las mujeres cis). Las mujeres mencionaron la falta de medidas de proteccién durante la relacién en 17
casos (43,8% de las mujeres cis) y relaciones con desconocidos en 7 ocasiones (21,9% de las mujeres cis).
Ninguna tuvo relaciones en sesiones chemsex ni en locales de sexo, saunas o zonas de cruising y 13 (40,6%
de las mujeres cis) tuvieron las relaciones de riesgo en domicilios.

En las 3 mujeres trans afectadas se asignd la transmisién a encuentros HTX sin proteccidon como la via mas
probable, siendo en 2 casos con desconocidos y 2 en domicilios.
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De los 32 hombres cis HTX (1,3%), se pudo asignar la transmision mas probable a encuentros sexuales en
26 de ellos (81,3% de hombres HTX), siendo relaciones sexuales de riesgo en 20 casos (62,5% de hombres
HTX). Los hombres mencionaron la falta de medidas de proteccion durante la relacién en 20 casos (62,5%
de hombres HTX) y relaciones con desconocidas en 9 ocasiones (28,1% de hombres HTX). Ninguno tuvo
relaciones en sesiones chemsex ni en locales de sexo, saunas o zonas de cruising y 17 (53,1%) tuvieron las
relaciones de riesgo en domicilios.

Respecto a viajes realizados durante el periodo de incubacion que tuvieran la posibilidad de haber sido el
lugar de transmisién de la infeccién, por ser a fiestas del Orgullo en mayo y junio de 2022, eventos
multitudinarios o con mencion a posibles exposiciones, hubo 114 casos (4,6%) con viajes internacionales
cuyos principales destinos fueron Portugal (18 casos) y Alemania (15 casos). En estos viajes se identificaron
relaciones sexuales de riesgo en 47 casos (1,9%). Hubo 240 casos (9,6%) con viajes a otras comunidades
auténomas cuyos principales destinos fueron Andalucia (64 casos) y Canarias (53 casos). En estos viajes
nacionales se identificaron relaciones sexuales de riesgo en 109 casos (4,4%). La tabla 6 recoge la
informacion sobre las variables relacionadas con la exposicidn en el periodo de incubacién.

Tabla 6. Exposiciones de riesgo en los casos mpox en CM, 2022.

Hombres (N=2468) Mujeres (N=32) Total (N=2500)
Exposiciones de riesgo
n % n % n %
Contacto con caso confirmado mpox 466 18,9 10 31,3 476 19,0
Mecanismo probable de transmision
Transmision sexual 2238 90,7 24 75,0 2262 90,5
Relaciones sexuales de riesgo 2139 86,7 18 56,3 2157 86,3
. Sin proteccion 1978 80,1 17 53,1 1995 79,8
- Con personas desconocidas 954 38,7 7 219 961 38,4
- Bajo consumo de drogas y/o 75 3,0 0 0,0 75 3,0
chemsex
- Asistencia a saunas, locales de 301 12,2 0 0,0 301 12,0
sexo o zonas de cruising
Persona a persona 65 2,6 2 6,3 67 2,7
Desconocido o no consta 165 6,7 6 18,8 171 6,8
Viajes en el periodo de incubacion
Viaje internacional 112 4,5 2 6,3 114 4,6
- Relaciones de riesgo en el viaje 46 1,9 1 31 47 1,9
internacional
Viaje nacional 238 9,6 2 6,3 240 9,6
- Relaciones de riesgo en el viaje 109 4,4 0 0,0 109 4,4
nacional

Presentaron alguna sintomatologia (aparte del exantema) 2211 casos (88,4%), siendo la presencia de
linfadenopatias y la fiebre los sintomas mas frecuentes (61,3% y 60,2% respectivamente entre el total de
casos confirmados). Las linfadenopatias se presentaron de forma localizada en la mayoria de ellos (1264
casos, 82,5% de los pacientes con linfadenopatias) y la zona inguinal fue la ubicacién mas frecuente (1088
casos, 71,0% de los pacientes con linfadenopatias). En 2001 casos (94,6%) el exantema aparecio en los
primeros 5 dias desde el inicio de sintomas, coincidiendo con el curso clinico descrito para el mpox, en
1282 de ellos (60,6%) debuté el mismo dia que el resto de sintomas. El exantema se presentd en zona
anogenital en 1119 casos (44,8%) y en zona oral en 242 (9,7%). La frecuencia de los sintomas presentados
puede verse con mas detalle en la tabla 7.

SG Vigilancia en Salud Publica. Direccion General de Salud Publica 15

CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Boletin Epidemioldgico de la Comunidad de Madrid. N2 5. Volumen 28. Mayo 2023

Tabla 7. Sintomas en los casos mpox en CM, 2022.

Hombres (N=2468) Mujeres (N=32) Total (N=2500)
Sintomas
n % n % n %
Presencia de algun sintoma 2184 88,5 27 84,4 2211 88,4
Fiebre 1489 60,3 15 46,9 1504 60,2
Astenia 859 34,8 13 40,6 872 34,9
Mialgias y/o artralgias 732 29,7 9 28,1 741 29,6
Odinofagia 666 27,0 10 31,3 676 27,0
Cefalea 631 25,6 10 31,3 641 25,6
Proctitis / proctalgia / rectorragia 391 15,8 0 0,0 391 15,6
Malestar general 185 7,5 5 15,6 190 7,6
Diarrea 69 2,8 2 6,3 71 2,8
Febricula/distermia 62 2,5 0 0,0 62 2,5
Tos 54 2,2 1 3,1 55 2,2
Uretritis y/o clinica urinaria 47 1,9 0 0,0 47 1,9
Prurito 34 1,4 0,0 34 1,4
Nauseas y/o vémitos 28 1,1 2 6,3 30 1,2
Sintomas catarrales 21 0,9 0 0,0 21 0,8
Sintomas genitales o perianales 21 0,9 1 3,1 22 0,9
Linfadenopatias
Presencia de linfadenopatias 1512 61,3 20 62,5 1532 61,3
- Localizadas 1251 50,7 13 40,6 1264 50,6
- Generalizadas 224 9,1 5 15,6 229 9,2
Ubicacion de las linfadenopatias
Inguinales 1077 43,6 11 34,4 1088 43,5
Cervicales 333 13,5 9 28,1 342 13,7
Submandibulares 241 9,8 3 9,4 244 9,8
Retroauriculares 34 1,4 1 3,1 35 1,4
Axilares 30 1,2 0 0,0 30 1,2
Otras 9 0,4 0 0,0 9 0,4
No consta 37 1,5 2 6,3 39 1,6
Exantema
Exantema anogenital 1107 44,9 12 37,5 1119 44,8
Exantema oral 239 9,7 3 9,4 242 9,7
Exantema en otras localizaciones 1094 44,3 14 43,8 1108 44,3
No exantema 17 0,7 0 0,0 17 0,7
No consta 83 3,4 1 3,1 84 3,4
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Se registraron las complicaciones existentes en el momento de realizacion de la encuesta epidemioldgica
o encontradas en el seguimiento posterior del caso. Un mismo individuo, puede presentar varias
complicaciones. Un total de 127 casos (5,1%) presentaron alguna complicacidn en la evolucion de la
enfermedad, siendo la mas frecuente la ulcera oral, apareciendo en 73 casos (57,5% de quienes
presentaron complicaciones y 2,9% del total de casos confirmados). Fueron hospitalizados por motivo del
mpox o por confluencia de otras situaciones cuya evolucidn podia estar relacionada con el mpox 62 casos
(2,5%). Los motivos de ingreso mas frecuentes fueron por cuadros de mpox severos pero sin presentar
complicaciones (30 casos, 1,2%), presencia de abscesos (7 casos, 0,3%), celulitis (6 casos, 0,2%) y
sobreinfeccidn bacteriana de las lesiones (5 casos, 0,2%). Hubo tres ingresos por causa social (0,1%) y otros
tres (0,1%) para el seguimiento conjunto de mpox y VIH. La mediana de dias de ingreso hospitalario fue
de cuatro dias (Rango intercuartilico: 5,8 dias) siendo el ingreso mds largo de 83 dias debido a varias
complicaciones derivadas del mpox junto con antecedentes personales de inmunodepresidon. No hubo
pacientes ingresados en UCI ni ningun fallecimiento relacionado con el mpox. La frecuencia de las
complicaciones puede verse con mas detalle en la tabla 8.

Tabla 8. Complicaciones en los casos mpox en CM, 2022.

Hombres (N=2468) Mujeres (N=32) Total (N=2500)

Complicacion
n % n % n %
Presencia de alguna complicacién 124 5,0 3 9,4 127 51
Ulcera bucal 72 2,9 1 31 73 2,9
Sobreinfeccion bacteriana 31 1,3 2 6,3 33 1,3
Infeccién de cornea 10 0,4 0 0,0 10 0,4
Abscesos periamigdalinos 5 0,2 0 0,0 5 0,2
Fascitis / celulitis 3 0,1 1 3,1 4 0,2
Desepitelizacidn por cidofovir 2 0,1 0 0,0 2 0,1
Bronconeumonia 1 0,0 1 3,1 2 0,1
Otra 8 0,3 0 0,0 8 0,3

La mediana de dias entre la fecha de inicio de sintomas y la toma de la muestra para el diagnéstico fue de
5 dias (Rango intercuartilico: 5). El rango de dias abarca entre 0 y 163 dias. Este mayor retraso diagnédstico
ocurrié en un caso con infeccidn corneal en quien no se sospechd mpox hasta pasados unos meses, ya que
el exantema inicial se valoré como un herpes simple sin tomar una muestra en su momento. Teniendo en
cuenta la fecha de inicio del exantema, el retraso diagndstico tuvo una mediana de cuatro dias (rango
intercuartilico: 5). Los detalles del retraso diagndstico pueden verse en la tabla 9.
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Tabla 9. Retraso diagndstico en dias en los casos mpox en CM, 2022.

Retraso diagndstico Hombres Mujeres Total
Desde la fecha de inicio de sintomas generales

Minimo 0 1 0
Mdéximo 163 44 163
Mediana 5 7 5
Rango intercuartilico 5 7 5
Desde la fecha de inicio de exantema

Minimo 0 1 0
Maéximo 163 44 163
Mediana 4 5 4
Rango intercuartilico 4 5 5

Los casos fueron confirmados por PCR, pudiendo tener cada paciente una o mas muestras positivas. El
numero total de muestras tomadas a los casos confirmados fue 2935, siendo 2742 de ellas positivas. Entre
estas positivas, las mas frecuentes fueron las procedentes de lesiones cutaneas o el liquido vesicular, 2442
(89,1% del total de muestras positivas). En 2287 casos (91,5%) el diagndstico se obtuvo con una sola
muestra positiva, en 142 casos (5,7%) con dos muestras, en 24 casos (1,0%) con tres muestras y en 24
casos (1,0%) con cuatro o mas. En la tabla 10 se muestra mas informacién sobre las muestras procesadas.

Tabla 10. Muestras diagnodsticas en los casos mpox en CM, 2022.

Hombres (N=2468) Mujeres (N=32) Total (N=2500)

Muestras diagndsticas
n % n % n %
Lesion cutanea / vesicular 2411 97,7 31 96,9 2442 97,7
Exudado faringeo 147 6,0 4 12,5 151 6,0
Suero 62 2,5 2 6,3 64 2,6
Exudado rectal 52 2,1 1 3,1 53 2,1
Orina 9 0,4 1 31 10 0,4
Otra 20 0,8 2 6,3 22 0,9
N2 de muestras positivas al diagndstico
Una 2260 91,6 27 84,4 2287 91,5
Dos 139 5,6 3 9,4 142 5,6
Tres 23 0,9 1 31 24 1,0
Cuatro o mas 23 0,9 1 3,1 24 1,0
No consta 23 0,9 0 0,0 23 0,9
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Segun niveles asistenciales, los casos fueron notificados por: Atencién Especializada 1975 (79,0%),
Atencion Primaria 16 (0,6%), Centros ITS 450 (18,0%) y otros notificadores 59 (2,4%).

Al realizar la encuesta epidemiolégica los casos comunicaron 1810 contactos sexuales desconocidos, 957
contactos sexuales conocidos, 1771 contactos familiares o convivientes y 59 contactos en el ambito
sociosanitario. Facilitaron datos que permitieron el seguimiento de solo 744, de los que 396 fueron
contactos sexuales, 275 familiares o convivientes, 40 contactos sociales de diferentes ambitos y 33
sociosanitarios.

5. Posibles reinfecciones

Cuatro casos han tenido una segunda muestra positiva meses después de su primer diagndstico y con
remision clinica de la enfermedad, planteando la posibilidad de reinfeccién, reactivacién o persistencia del
virus en las muestras. A lo largo del brote no se tomaron muestras para seguimiento o comprobacion de
su negativizacion.

Dos de estos casos finalmente fueron descartados porque, aunque las muestras se informaron como
positivas, la presencia de material genético se considerd posiblemente residual, no activo o en cantidad
insuficiente para considerarse infeccién activa. Los otros dos casos estan en investigacion a la fecha de
realizacidn de este informe.
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RESUMEN

Introduccidén: La Consejeria de Sanidad de la Comunidad de Madrid (CM) realiza la vigilancia de las
Enterobacterias Productoras de Carbapenemasas (EPC) siguiendo las directrices del Plan de Prevencion y
Control frente a la infeccion por EPC en la CM. Su objetivo es reducir el impacto de las infecciones por EPC
en la salud de la poblacidn y establecer la vigilancia epidemioldgica en todos los hospitales de la CM. Esta
vigilancia establecio la declaracion obligatoria de los casos confirmados de infeccion y colonizacion por
EPC.

En el presente informe se recogen los datos del periodo de vigilancia 2020-2022.

Objetivos: describir la incidencia y las caracteristicas epidemioldgicas de los casos incidentes de EPC en la
CM en el periodo 2020-2022.

Metodologia: Los datos proceden del sistema de informacién de Vigilancia de las Infecciones
Relacionadas con la Asistencia Sanitaria (VIRAS), en el médulo de multirresistencias. Los casos proceden
de hospitales publicos y privados de la CM asi como otros datos comunitarios introducidos en el sistema
por el Area de Vigilancia y Control de Enfermedades Transmisibles de la Subdireccién General de Vigilancia
en Salud Publica de la CM.

Poblacion de estudio: casos incidentes confirmados de infeccién o colonizacion por EPC registrados en el
sistema de informacidn VIRAS-Madrid durante el periodo 2020-2022.

Resultados: El nimero de casos incidentes de pacientes infectados y/o colonizados por EPC registrados
en el sistema de informacion VIRAS-Madrid en el periodo 2020-2022 es de 4980 casos. El 49,7% de estos
casos fueron pacientes infectados, el 48,1% colonizados y se desconoce esta variable en el 2,1%.

La media de la edad de los casos fue de 68 afnos (DS 20,1). El 57,6% de los casos fueron hombres.

Por la primera muestra obtenida positiva a EPC el 41,9% son exudados rectales y el 30,2% orinas.

Los microorganismos mas frecuentemente aislados son Klebsiella pneumoniae (66,6%), Enterobacter
cloacae (12,7%) y Escherichia coli (6,6%). El tipo de carbapenemasa caracterizada mas frecuentemente es
la OXA-48 con un 37,4%, seguida de la KPC con 10,2%, y VIM con 10,1%.

La mayoria de casos en el periodo 2020-2022 se detectan en hospitales de alta complejidad (69,9%).

1. INTRODUCCION

La prevalencia de enterobacterias productoras de carbapenemasas (EPC) ha experimentado un aumento
importante en Europa en los ultimos afios®. La Consejeria de Sanidad de la CM en el afio 2013 establecié
la vigilancia de las EPC siguiendo el Plan de Prevencion y Control frente a la infeccion por EPC en la CM?,
el objetivo de este plan es reducir el impacto de las infecciones por EPC en la salud de la poblacion de la
CM vy establecer la vigilancia epidemioldgica de las EPC, para implementar cuanto antes las medidas de
control de la infeccién y de este modo poder reducir su transmisiéon. A nivel nacional la vigilancia de
diferentes microorganismos multirresistentes o de especial relevancia clinico-epidemioldgica viene
regulada por el Protocolo de vigilancia y control de microorganismos multirresistentes o de especial
relevancia clinico-epidemioldgica (Protocolo-MMR)3,

Las estrategias de intervencidn en la CM para prevenir la introduccién y la transmisidn de la infeccién por
EPC se basan en tres principios fundamentales: la vigilancia activa, para la deteccién precoz de los
pacientes infectados o colonizados, el cumplimiento estricto de las medidas de control de la infeccion y
el control de su diseminacidon mediante el adecuado manejo de los casos y sus contactos.

En octubre de 2013, con la puesta en marcha del Plan, se establecid la declaracién obligatoria de los casos
confirmados de infeccién y colonizacién por EPCy de los brotes de forma urgente.

El objetivo del presente informe es describir la incidencia y las caracteristicas epidemioldgicas de los casos
incidentes de EPC en la CM en el periodo 2020-2022.
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2. METODOLOGIA

Los datos proceden del sistema de informacion de Vigilancia de las Infecciones Relacionadas con la
Asistencia Sanitaria (VIRAS), en el médulo de multirresistencias. Estos datos son introducidos por los
servicios de Medicina Preventiva de los hospitales publicos y privados, o en su defecto por los equipos de
vigilancia de las infecciones relacionadas con la asistencia sanitaria del hospital. Aquellos datos
procedentes de centros que no disponen del programa VIRAS o de estudios de brotes en residencias son
registrados en el sistema por el Programa de IRAS del Area de vigilancia y control de enfermedades
transmisibles de la CM.

Poblacidn de estudio: casos incidentes confirmados de infeccién o colonizacion por EPC registrados en el
sistema de informacidn VIRAS-Madrid.

3. RESULTADOS

El nimero de casos incidentes de pacientes infectados y/o colonizados por EPC registrados en el sistema
de informacion VIRAS en el periodo comprendido entre el 1 de enero de 2020 y el 31 de diciembre de
2022 es de 4980 casos procedentes de 45 hospitales publicos y privados de la CM y del Laboratorio
Regional de Salud Publica de la CM.

Los datos de la vigilancia de EPC presentados pueden verse afectados por los afios de pandemia por SARS-
CoV-2, principalmente 2020 y 2021.

3.1 Descripcion casos incidentes de infeccidn y colonizacién por EPC

Entre los afios 2020 a 2022 se han registrado en la CM un total de 4980 casos nuevos de pacientes
infectados y/o colonizados por EPC. Se registraron 2477 (49,7% del total) infecciones, 2398 (47,6% del
total) colonizaciones y en 105 (2,1%) se desconocia el estado de portador (Tabla 1).

En 2022 se observa un ligero incremento de infecciones con respecto a afios anteriores donde
permanecen mas estables los datos de infecciones y colonizaciones, predominando las colonizaciones en
2020y 2021.

Tabla 1. Casos incidentes de infeccidn y colonizacién por EPC. CM. Afios 2020-2022.

2020 2021 2022 Total
n=1596 n=1760 n=1624 n=4980

Infectados 738 851 888 2477
46,2% 48,3% 54,7% 49,7%

Colonizados 813 877 708 2398
50,9% 49,8% 43,6% 48,1%

Desconocidos 45 32 28 105

2,8% 1,8% 1,7% 2,1%

Fuente: Sistema de informacion de Vigilancia de las Infecciones Relacionadas con la Asistencia Sanitaria (VIRAS). Plan de
Prevencion y control frente a la infeccion por EPC en la Comunidad de Madrid.

3.2 Distribucion por edad y sexo

La media de la edad entre 2020 y 2022 de los pacientes fue de 68 afios (DS: 20,1). Siguiendo la distribucion
por sexo, 2871 son hombres (57,6%) y 2109 son mujeres (42,4%) (Tabla 2).

En los tres afios se observa que el mayor nimero de casos se produce en hombres (57,6%).
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Tabla 2. Distribucién por sexo.

2020 2021 2022 Total |
n=1596 n=1760 n=1624 n=4980
Hombres 952 1014 905 2871
59,6% 57,6% 55,7% 57,6%
Mujeres 644 746 719 2109
40,4% 42,4% 44,3% 42,4%

Fuente: Sistema de informacion de Vigilancia de las Infecciones Relacionadas con la Asistencia Sanitaria (VIRAS).
Plan de Prevencion y control frente a la infeccion por EPC en la Comunidad de Madrid.

3.3 Distribucion por tipo de muestra

El tipo de muestra realizada en primera instancia a los pacientes colonizados y/o infectados por EPC mas
frecuente es el exudado rectal con 2088 muestras (41,9%), seguida por 1504 muestras de orina (30,2%)
(Tabla 3).

En los tres afios las muestras de exudado rectal y orinas son las dos mas frecuentes, pero es llamativo
como ha crecido el nimero de muestras de orina en 2022, siendo casi similar en niumero a las muestras
de exudados rectales, esto puede ser lo que justifique el incremento de infecciones de 2022, aunque
muchas orinas solo estan colonizadas por EPC, el numero de infecciones también ha crecido.

Tabla 3. Tipo de muestra.

n=1596 n=1760 n=1624 n=4980

Exudado Rectal 718 776 594 2088
45% 44,1% 36,6% 41,9%
Orinas 411 510 583 1504
25,7% 29% 35,9% 30,2%

Heces 0 4 15 19
0% 0,2% 0,9% 0,4%

Heridas 99 127 123 349

6,2% 7,2% 7,6% 7%

Respiratorias 98 99 78 275
6,1% 5,6% 4,8% 5,5%

Sangre 76 68 65 209
4,8% 3,9% 4% 4,2%

Dispositivos 10 9 7 26
0,6% 0,5% 0,4% 0,5%

Biopsias 6 11 14 31
0,4% 0,6% 0,9% 0,6%

Liquidos estériles 20 16 23 59
1,2% 0,9% 1,4% 1,2%

Otros 48 44 33 125
3% 2,5% 2% 2,5%

Desconocidos 110 96 89 295
6,9% 5,4% 5,5% 5,9%

Fuente: Sistema de informacion de Vigilancia de las Infecciones Relacionadas con la Asistencia Sanitaria (VIRAS). Plan de
Prevencion y control frente a la infeccion por EPC en la Comunidad de Madrid.
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3.4 Distribucién por tipo de microorganismo

Segln tipo de microorganismo aislado en los pacientes, Klebsiella pneumoniae es el primer
microorganismo aislado con 3314 aislamientos (66,6%), seguido por Enterobacter cloacae con 634
aislamientos (12,7%) y en tercer lugar se aisla Escherichia coli, con 329 casos (6,6%) (Tabla 4).

No se han observado cambios en la distribucién de los microorganismos mas frecuentes durante los 3
afios revisados.

Tabla 4. Tipo de microorganismo.

. 200 22 | 2022 | Total

n=1596 n=1760 n=1624 n=4980
Klebsiella pneumoniae 1091 1210 1013 3314
P 68,4% 68,8% 62,4% 66,6%
Enterobacter cloacae 193 201 240 634
12,1% 11,4% 14,8% 12,7%
B . 100 99 130 329
Escherichia coli 6,3% 5 6% 3% 6,6%
3 57 60 73 190
Klebsiella oxytoca 3.6% 3.4% 4,5% 3,8%
. .. 52 69 60 181
Citrobacter freundii 3.39% 3.9% 3.7% 3.6%
Serratia marcescens o4 26 45 155
3,4% 3,2% 2,8% 3,1%
; 12 15 21 48
Klebsiella spp. 0,8% 0,9% 13% 1%
Enterobacter 7 17 9 33
aerogenes 0,4% 1% 0,6% 0,7%
Enterobacter s 6 H / 24
Pp- 0,4% 0,6% 0,4% 0,5%
Otros 24 22 26 72
1,5% 1,3% 1,6% 1,4%

Fuente: Sistema de informacion de Vigilancia de las Infecciones Relacionadas con la Asistencia Sanitaria (VIRAS). Plan de
Prevencion y control frente a la infeccion por EPC en la Comunidad de Madrid.

Analizado el tipo de microorganismo identificado entre pacientes infectados y colonizados el primer
microorganismo aislado mas frecuentemente es Klebsiella pneumoniae tanto en colonizados 1542 casos
(64,3%) como en infectados, 1699 casos (68,6%) (Tabla 5).

La distribucion de tipos de microorganismos por colonizacién e infecciéon se mantiene durante los tres
afios del periodo de seguimiento, en primer lugar Klebsiella pneumoniae (66,5%), seguida de Enterobacter
cloacae (12,7%) y de Escherichia Coli (6,6%) como tercer microorganismo.
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Tabla 5. Tipo de microorganismo por colonizados/infectados en 2020-2022.

n=2398 n=2477 n=105 n=4980
Klebsiella pneumoniae 1542 1699 73 3314
64,3% 68,6% 69,5% 66,5%
Enterobacter cloacae 329 291 14 634
13,7% 11,8% 13,3% 12,7%
Escherichia coli 151 171 7 329
6,3% 6,9% 6,7% 6,6%
Klebsiella oxytoca 105 80 5 190
4,4% 3,2% 4,8% 3,8%
Citrobacter freundii 116 63 2 181
4,8% 2,5% 1,9% 3,6%
Serratia marcescens 64 89 2 155
2,7% 3,6% 1,9% 3,1%
Klebsiella spp. 21 26 1 48
0,9% 1,1% 0,9% 1%
Enterobacter 17 15 1 33
aerogenes 0,7% 0,6% 0,9% 0,7%
Enterobacter spp. 18 6 0 24
0,8% 0,2% 0% 0,5%
Otros 35 37 0 72
1,5% 1,5% 0% 1,4%

Fuente: Sistema de informacion de Vigilancia de las Infecciones Relacionadas con la Asistencia Sanitaria (VIRAS). Plan de
Prevencion y control frente a la infeccion por EPC en la Comunidad de Madrid.

3.5 Distribucion por tipo de carbapenemasa

Por tipo de carbapenemasa caracterizada en los primeros microorganismos aislados en los pacientes
incidentes en la CM, la mas frecuente es la OXA-48, confirmada en 1861 casos (37,4%) (Tabla 6).

Existe un dato llamativo, el alto porcentaje de muestra no tipadas, o en las cuales no se ha registrado el
tipaje, 1981 muestras (39,8%) (Tabla 6).

Durante estos tres afios se observa un incremento progresivo de KPC, que desde 2021 es el segundo tipo
de resistencia mas frecuente.

Tabla 6. Tipo de carbapenemasa.

2020 ) 20 | 2022 | Total |

n=1596 n=1760 n=1624 n=4980
OXA-48 548 621 692 1.861
34,3% 35,3% 42,6% 37,4%
KPC 114 192 203 509
7,1% 10,9% 12,5% 10,2%
ViMm 127 183 195 505
8% 10,4% 12% 10,1%
NDM 11 5 33 49
0,7% 0,3% 2% 1%
Otros’ 35 13 27 75
2,2% 0,7% 1,7% 1,5%
No tipado? 761 746 474 1981
47,7% 42,4% 29,2% 39,8%

Fuente: Sistema de informacion de Vigilancia de las Infecciones Relacionadas con la Asistencia Sanitaria (VIRAS).

Plan de Prevencion y control frente a la infeccion por EPC en la Comunidad de Madrid.
' Otros: tipo de carbapenemasa declarada como otros y no especificada posteriormente o en un pequefio porcentaje corresponde a

combinaciones de varios tipos de carbapenemasas (oxa-48+VIM; VIM+KPC...).
2 No tipado: muestras no enviadas para su tipaje, o bien, muestras en las que el hospital conoce el tipo pero no se ha registrado en el sistema

VIRAS.
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El tipo de carbapenemasa detectado en primer lugar es la OXA-48, tanto en colonizados con 878 casos
(36,6%) como en infectados 983 (39,7%).

Tabla 7. Tipo de carbapenemasa por colonizado/infectado.

n=2398 n=2477 n=105 n=4980
878 983 0 1861
OXA-48
36,6% 39,7% 0% 37,4%
325 180 0 505
ViIM
13,6% 7,3% 0% 10,1%
292 217 0 509
KPC
12,2% 8,8% 0% 10,2%
25 24 0 49
NDM
1% 0,9% 0% 1%
38 37 0 75
Otros’
1,6% 1,5% 0% 1,5%
840 1036 105 1981
No Tipados
35% 41,8% 100% 39,8%

Plan de Prevencion y control frente a la infeccion por EPC en la Comunidad de Madrid.
T Otros: tipo de carbapenemasa declarada como otros y no especificada posteriormente o en un pequefio porcentaje corresponde a

combinaciones de varios tipos de carbapenemasa (oxa-48+VIM; VIM+KPC...).
2 No tipado: muestras no enviadas para su tipaje, o bien, muestras en las que aunque el hospital conozca el tipo no se ha registrado en el sistema

VIRAS.

3.6 Distribucion de los casos por tipo de hospital

La mayoria de casos aparecen en hospitales de alta complejidad, con 3483 casos incidentes (69,9%) (Tabla
8). En los tres afios de seguimiento se repite esta distribucion.

Tabla 8. Pacientes colonizados e infectados por complejidad de hospital.

n=1596 n=1760 n=1624 n=4980

Alta Complejidad 1067 1283 1133 3483
66,9% 72,9% 69,8% 69,9%

Media Complejidad 235 248 222 705
14,7% 14,1% 13,7% 14,2%

Baja Complejidad 67 62 89 218
4,2% 3,5% 5,5% 4,4%

Otros H. publicos 14 10 34 58
0,9% 0,6% 2,1% 1,2%

Media /larga estancia 142 89 83 314
8,9% 5,1% 5,1% 6,3%

H. privados 71 68 63 202
4,5% 3,9% 3,9% 4,1%

Fuente: Sistema de informacion de Vigilancia de las Infecciones Relacionadas con la Asistencia Sanitaria (VIRAS). Plan de
Prevencion y control frente a la infeccion por EPC en la Comunidad de Madrid.
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En todos los afios el mayor nimero de casos de pacientes infectados corresponde a los hospitales de alta
complejidad, 1623 casos incidentes infectados (65,5%) (Tabla 9). La distribucién durante los tres afios de

seguimiento es similar.

Tabla 9. Pacientes Infectados.

n=738 n=851 n=888 n=2477
Alta Complejidad 482 569 572 1623
65,3% 66,9% 64,4% 65,5%
Media Complejidad 149 160 146 455
20,2% 18,8% 16,4% 18,4%
Baja Complejidad 36 41 73 150
4,9% 4,8% 8,2% 6,1%
Otros H. publicos 8 6 21 35
1,1% 0,7% 2,4% 1,4%
Media /larga estancia 21 22 21 64
2,8% 2,6% 2,4% 2,6%
H. privados 42 53 55 150
5,7% 6,2% 6,2% 6,1%

Fuente: Sistema de informacion de Vigilancia de las Infecciones Relacionadas con la Asistencia Sanitaria (VIRAS). Plan de

Prevencion y control frente a la infeccion por EPC en la Comunidad de Madrid.

3.7 Bacteriemias

Las bacteriemias son un importante indicador de infeccion por EPC. En el periodo 2020-2022 han
presentado una bacteriemia 209 pacientes. La tasa de bacteriemias sobre el total de infectados es de 7,9%

en hospitales de alta complejidad (Tabla 10).

Las tasas mas altas de bacteriemias en los tres afios se han producido en hospitales privados.

Tabla 10. Bacteriemias por complejidad de hospitales.

TIPO DE
HOSPITAL
n=76 n=68 n=65 n=209
.. 45 40 44 129
GElERlEilcas Tasa Bacteriemia/Infectados 9,3% 7% 7,7% 7,9%
Media 17 17 10 44
Complejidad Tasa Bacteriemia/Infectados 11,4% 10,6% 6,8% 9,7%
5 2 2 9
Bai ..
glacempiilead Tasa Bacteriemia/Infectados 13,9% 4,9% 2,7% 6%
Media Larga 0 2 1 3
Estancia Tasa Bacteriemia/Infectados | - 9,1% 4,8% 4,7%
L. 0 0 1 1
Qi [ T s Tasa Bacteriemia/Infectados | - 4,8% 2,9%
H. privados J / / 23
P Tasa Bacteriemia/Infectados 21,4% 13,2% 12,7% 15,3%

Fuente: Sistema de informacion de Vigilancia de las Infecciones Relacionadas con la Asistencia Sanitaria (VIRAS). Plan de

Prevencion y control frente a la infeccion por EPC en la Comunidad de Madrid.
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3.8 Evolucion estado de portador

En el siguiente grafico podemos observar la evolucién del estado de portador de EPC (infectados,
colonizados y aquellos en los que se desconoce su estado) desde el afio 2014, afio en el que la vigilancia
presenta datos consolidados. Debemos tener en cuenta que los datos de 2020 y 2021 pueden estar
infraestimados por la situacidon de pandemia por COVID-19.

En el periodo entre 2014 y 2022 se observa una tendencia descendente de casos incidentes de EPC. En
2022 por primera vez desde que se inicié la vigilancia existen mas casos incidentes de infecciones que de
colonizaciones.
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4. CONCLUSIONES

Aunque progresivamente se observa una disminucidn de los casos globales incidentes de EPC, esto esta
ocurriendo por la disminucién de los casos de colonizacidon, mas relacionados con la vigilancia activa de
las EPC. En los ultimos afios los casos incidentes de infecciones por EPC han ido aumentando
progesivamente, en 2022 por primera vez superan los casos infectados a los colonizados.
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RESUMEN

Introduccion: Segun las predicciones mundiales sobre el clima, se espera un incremento en la frecuencia
de los episodios de temperaturas extremas, cuyo efecto sobre la salud de la poblacién se ha puesto de
manifiesto en numerosas publicaciones. Ello ha llevado a implementar en la Comunidad de Madrid desde
2017 el plan de Vigilancia y Control de los Efectos del Frio en la Salud, con el objetivo final de disminuir la
morbilidad grave y la mortalidad asociadas. Una de las actividades del plan es la vigilancia de la mortalidad
y morbilidad diarias y su relacion con las temperaturas.

Metodologia: Los efectos de las bajas temperaturas se monitorizan desde el 1 de diciembre de 2022
(semana 48) hasta el 31 de marzo de 2023 (semana 13). La mortalidad diaria procede de los Registros
Civiles informatizados (Sistema MoMo) y la morbilidad del Sistema de Vigilancia de gripe EDO y de las
urgencias totales y por asma atendidas en el Hospital General Universitario Gregorio Maraidn. Las
temperaturas son las registradas por la Agencia Espafiola de Meteorologia. Mediante modelos de
regresion de Poisson se calculan valores medios de mortalidad diaria esperada y limites de confianza con
una seguridad del 99%, (£3DE), a partir de la serie histérica de 5 afios anteriores a la llegada del SARS-
CoV-2.

Resultados: En la temporada de vigilancia 2022-2023, la mortalidad total observada es menor que la
esperada en un 1,1%. No se observan dias con superaciéon del nimero maximo de fallecimientos
esperados (+3DE) y en relacién con la temperatura minima registrada para el mismo dia, no se aprecia
asociacion estadisticamente significativa con la mortalidad. La incidencia de gripe y las urgencias totales
y por asma no se asocian a las temperaturas minimas.

Conclusiones: Con circulacién del virus de la gripe en toda la temporada en una distribucidon temporal
atipica, no se observa exceso de mortalidad en los meses de invierno ni asociacion significativa con las
temperaturas minimas del mismo dia.

1. INTRODUCCION

Segun las investigaciones sobre el clima, en el contexto del cambio climatico global y de incremento de la
temperatura media de la Tierra, se ha observado y se espera para el futuro, una mayor frecuencia e
intensidad de episodios de temperaturas extremas (1). Concretamente Espafia, en los ultimos 60 afios ha
experimentado un incremento de 1,32C su temperatura media y de 0,732C en la Ultima década (2).

El efecto de las temperaturas extremas sobre la salud es un tema de interés creciente evidenciado en el
numero de publicaciones cientificas que se ha multiplicado por ocho en la Gltima década. La preocupacién
a nivel global, ha llevado a la elaboracién de indicadores que monitorizan los efectos en la salud humana
y del planeta, y a intervenciones comprometidas por los gobiernos (3).

En Espafia, las estimaciones para el periodo 2000-2009 de la mortalidad por causas naturales atribuible a
las temperaturas extremas, definidas estas con criterios epidemiolégicos, cifran en un 11,5% la mortalidad
por bajas temperaturas y es previsible que, con el incremento de las temperaturas medias, los efectos
sobre la salud de las bajas temperaturas desciendan (4)

Ademas de los eventos puntuales de temperaturas extremas que pueden afectar a la salud, es conocido
qgue los meses de invierno presentan una mayor mortalidad.

Los sistemas de monitorizacién diaria en Espafia, han permitido identificar la principal poblacion
vulnerable, los mayores de 65 afios y atribuir la mayor parte del exceso de mortalidad de los meses de
invierno a las infecciones viricas, como la gripe (5).
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Propiciado por el cambio climatico, factores meteoroldgicos, contaminantes atmosféricos y alérgenos
interaccionan de modo complejo y se asocian a un mayor desarrollo y severidad de enfermedades
respiratorias alérgicas (6). En la Comunidad de Madrid (CM) la especial climatologia en invierno y la
abundante emisién de contaminantes al aire pueden ocasionar un aumento en los ingresos hospitalarios
por crisis asmaticas, dado que esta patologia se asocia positivamente con la mala calidad del aire
respirado, aun ajustando por niveles de polen, e infecciones respiratorias (7).

Desde 2017 la Comunidad de Madrid cuenta con el Plan de Vigilancia y Control de los Efectos del Frio en
la Salud que, junto al Sistema de Vigilancia y control de los efectos de las altas temperaturas, pretenden
disminuir la morbilidad grave y la mortalidad asociadas, mediante la coordinacién de actividades
preventivas de distintas instituciones. Una de las actividades es la vigilancia de la mortalidad diaria y de la
morbilidad y su relacién con las temperaturas inusuales (8).

El objetivo de este doble informe es describir el efecto sobre la salud observado por las bajas
temperaturas en la temporada de vigilancia del invierno 2022-2023.

2. METODOLOGIA
2.1. Fuentes de informacion

Mortalidad

La obtencidn de datos de mortalidad reciente es dificil. No hay sistemas de informacion disefiados para
este fin y existe una gran variabilidad en la disposicidon de esta informacion. Por considerarse la fuente
mas fiable, accesible y actualizada, se utiliza desde el afio 2003 la de Registros Civiles (9). A partir de los
datos del Registro General de Registros Civiles y Notarios del Ministerio de Justicia, se nos facilitan por el
Instituto de Salud Carlos lll, concretamente el Centro Nacional de Epidemiologia, los datos diarios de
mortalidad de aquellos municipios que lo tienen informatizado (Sistema de Monitorizacion de la
Mortalidad Diaria, MoMo (10). Esta fuente recoge los fallecimientos ocurridos en cada municipio,
independientemente de que el fallecido tuviese residencia en la regiéon madrileia, y supone tener vigilada
con minimo retraso al 82,4% de toda la poblacién y al 98% de todos los fallecimientos de la Comunidad.
Los municipios de la CM que aportan datos figuran en la tabla siguiente.

Tabla 1. Municipios cuyos registros civiles aportan datos de fallecimientos.

1 ALCALA DE HENARES 12 MADRID
2 ALCOBENDAS 13 MAJADAHONDA
3 ALCORCON 14 MOSTOLES
4 ARANJUEZ 15 NAVALCARNERO
5 ARGANDA DEL REY 16 PARLA
6 COLLADO VILLALBA 17 POZUELO DE ALARCON
7 COLMENAR VIEJO 18 SAN LORENZO DE EL ESCORIAL
8 COSLADA 19 TORREJON DE ARDOZ
9 FUENLABRADA 20 TORRELAGUNA
10 GETAFE 21 VALDEMORO
11 LEGANES
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Gripe
La incidencia de gripe se ha vigilado a través del Sistema de Vigilancia EDO.
Urgencias totales y por asma

Se vigila la demanda de asistencia sanitaria diaria en el servicio de urgencias hospitalarias del Hospital
General Universitario Gregorio Marandn, del total de las urgencias y de las urgencias por asma.

Temperaturas

Las temperaturas proceden de la Agencia Espafiola de Meteorologia (AEMET), cedidas por el Area de
Vigilancia de Riesgos Ambientales en Salud de la Direccidn General de Salud Publica.

2.2. Analisis
Estimacion de valores medios esperados de mortalidad diaria y limites de confianza
El nimero de eventos diarios esperados se calcula en funcion de los observados durante los 5 afios previos
a la pandemia de COVID-19 (de 2015 a 2019) mediante modelos de regresién de Poisson ajustando por
tendencia y estacionalidad. Se obtiene un valor medio de fallecimientos esperados cada dia y valores
extremos: limite superior y limite inferior (+-3DE). En el caso de la vigilancia de los efectos del frio se
realiza para la mortalidad total.
Relacién entre mortalidad y temperatura
Se calcula el coeficiente de correlacién lineal de Pearson entre mortalidad diaria y temperatura minima
del mismo dia y su significacion estadistica para toda la temporada y mediante modelos de regresién se
estima la asociacién de la temperatura con la mortalidad teniendo en cuenta los casos de gripe.

2.3. Periodo de estudio

Se vigilan los cuatro meses desde el 1 de diciembre de 2021 al 31 de marzo de 2022, desde la semana 48
de 2022 a la semana 13 de 2023 (121 dias).

2.4. Temperatura de alerta
La temperatura de umbral de alerta es de -2,02C tomando como referencia la temperatura minima diaria
registrada por la AEMET en los observatorios de Barajas, Cuatro Vientos, Getafe y Retiro.
3. RESULTADOS
Mortalidad

El nimero de fallecimientos observados en toda la Comunidad de Madrid en el periodo de vigilancia fue
de 16152, un 1,1% inferior a lo esperado, 16337, 185 fallecimientos. El valor medio diario fue de 133,5,
con rango de 94 a 180 (DE 14,2). El 47,7% fueron hombres y el 72,6% de 75 o mas afios. En mayores de
74 afios la mortalidad observada fue un 2,3% menor a la esperada (Tabla 2).
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Tabla 2. Mortalidad observada y esperada por todas las causas para la Comunidad de Madrid del 1 de diciembre
de 2022 a 31 de marzo de 2023.

Observada Esperada* Diferencia %** Media diaria
Total 16152 16337 -185 -1,13 133,5

>74 afios 11724 12000 -276 -2,3 96,9

*Esperada mediante modelos de regresion ajustando por tendencia y estacionalidad
**9% = (Observada-esperada) / esperada) *100

Grafico 1. Mortalidad total diaria observada y esperada, Comunidad de Madrid, del 1 de diciembre de 2022 a 31
de marzo de 2023.
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Durante toda la temporada no se aprecian dias con superacién del nimero mdaximo de fallecidos
esperados (valor medio diario +3 DE).

En cuanto a la relacién con las bajas temperaturas, observamos correlacién negativa (-0,0329) entre
temperatura y mortalidad total sin alcanzar la significacion estadistica (p=0,7201). No se aprecia
incremento de la mortalidad en los 6 dias que se alcanzaron temperaturas inferiores a -22C (media de
fallecimientos de 97) (Grafico 2). De forma similar se observa al estudiar la mortalidad en mayores de 74
afios.

Grafico 2. Mortalidad total diaria observada, temperatura minima observada del dia anterior y temperatura de
alerta (-22C), Comunidad de Madrid, del 1 de diciembre de 2022 a 31 de marzo de 2023.
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Fuente datos: Sistema MoMo y Area de Vigilancia de Riesgos Ambientales en Salud. Elaboracién propia.
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Gripe

En el inicio de la vigilancia de los efectos del frio, en la semana 48, la gripe ya habia superado el umbral
epidémico estimado a partir de 10 temporadas anteriores a la llegada de la COVID-19. La evolucién de su
incidencia (Sistema EDO), muestra retraso respecto a las temporadas previas a la llegada de la COVID-19,
(11) con un pico en la semana 10 (del 6 al 11 de marzo) para descender hasta la semana 13 a valores
inferiores al umbral (12). No se aprecia correlacién lineal significativa ni asociacion entre los casos de gripe
y las temperaturas minimas, tampoco con la mortalidad diaria.

Urgencias totales y por asma

Se atendieron a en la temporada de vigilancia una media de 634 urgencias diarias y de 16 urgencias por
asma. No se aprecia asociacion significativa entre las urgencias diarias totales o por asmay la temperatura
minima del mismo dia.

4. ACTIVIDAD INFORMATIVA

En la temporada de vigilancia, se emitieron un total de 18 informes publicados en el Informe
Epidemioldgico Semanal.

5. CONCLUSIONES

e Desde el 1 dediciembre del 2022 al 31 de marzo del 2023, se observé un 1,1% menos
mortalidad de la esperada (N=185).

e Ningun dia presenta superacion del nimero maximo de fallecimientos esperados de +3DE
respecto al valor medio.

e Se aprecia asociacidn inversa entre la temperatura minima y la mortalidad total diaria, sin
alcanzar la significacidn estadistica.

e la configuracidn de la curva de mortalidad diaria indica un comportamiento similar a los afios
previos a la pandemia de COVID-19, sin superacién de limites maximos esperados y menor
asociacion de la mortalidad con la temperatura minima del mismo dia, a pesar de los 6 dias que
presentaron temperaturas menores a los -22C y en un contexto de circulacién del virus gripal
con distribucion temporal atipica.
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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 Informaciéon 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 informacidn epidemiolégica sobre las EPF en la Comunidad de Madrid.

Metodologia: El registro poblacional SIERMA utiliza fuentes de informacidn sanitaria para la captacién de
casos. Con algunas de ellas los casos ya estan validados (ya que el diagndstico estd normalizado y/o
codificado con ORPHA) y con otras se requiere validacion (investigacion del diagndstico y asignacion de
cddigo ORPHA) mediante revisidn de historia clinica. La validacion 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 analisis 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 afos, con tasas bastante similares en hombres
y mujeres; en la poblacidn infantil son mas 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 Mioténica 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 Mioténica 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. El SIERMA esta permitiendo avanzar en el conocimiento
epidemioldgico de las EPF en la Comunidad de Madrid.
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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
diagnésticas y de seguimiento; por lo que requieren de una clara coordinacién 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 cred 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®. EI 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 elaboracién de este informe.

No existe una lista totalmente consensuada de EPF a nivel internacional. Inicialmente el SIERMA utilizé el
listado de la Red Espafiola de Registros para la Investigacion de Enfermedades Raras (Grupo Spain-RDR),
ademas del listado de las EPF priorizadas en la Consejeria de Sanidad de la Comunidad de Madrid.
Posteriormente los listados se actualizan 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 informacién 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 informacion 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 notificacidon de consumo de los medicamentos huérfanos (Subdireccidon General de
Farmacia y Productos Sanitarios), los datos del programa de cribado neonatal de enfermedades
endocrinometabdlicas, el registro de pacientes del Instituto de Investigacidon 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 informacion de la base de datos
de Tarjeta Sanitaria Individualizada (CIBELES) y del sistema de informacidn de salud publica (SISPAL).

Los datos de poblacidn, para el calculo de las tasas, se han obtenido del padrdn de habitantes.
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2.2.- Notificacidn, captaciéon automatica y validacion

En algunas notificaciones de EPF al SIERMA (registros clinicos, IIER, cribado neonatal o formulario EPF en
HCE) el diagndstico de la enfermedad estd normalizado y/o codificado con ORPHA, por lo que no necesita
validacién adicional. Los casos procedentes de las demds fuentes de informaciéon 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 revisidon de historia clinica y se asignan los codigos
ORPHA y SNOMED-CT correspondientes. Este procedimiento de validacion 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.- Poblacién 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 ano 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 poblacidn 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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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 segun sexo y grupos de edad. Nimero de personas y tasas
por 10 mil habitantes a 1 enero de 2022. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon 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 55.407 448,9 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 proporcién de
casos por sexo y edad segun los capitulos de la CIE-10-ES, destacando la progresién 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 afos 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 afo, a un 13,4% de los casos en el grupo de 65 afios y
mas.

SG Vigilancia en Salud Publica. Direccion General de Salud Publica 41

CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Boletin Epidemioldgico de la Comunidad de Madrid. N2 5. Volumen 28. Mayo 2023

Tabla 2. Morbilidad segun sexo y capitulo de la CIE-10-ES a 1 de enero de 2022. Comunidad de Madrid: Sistema
de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Capitulos CIE-10-ES Hombres Mujeres Total
N (%) N (%) N (%)
IIl. 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 drganos de los 16.530(9,4) 19.868 (9,3) 36.398 (9,4)
sentidos

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)
XIl. Piel 5.265 (3,0) 9.362 (4,4) 14.627 (3,8)

XIll.  Osteomusculares y del tejido
conjuntivo

10.615 (6,1)

25.576 (12,0)

36.191(9,3)

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 seguin sexo y capitulo de la CIE-10-ES a 1 de enero de 2022.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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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 anos) 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 segin SIERMA.

Tabla 3. Mortalidad en 2021 seguin sexo y grupos de edad (todas las causas de muerte). Numero 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 478 | 942,7 23,2 4691 | 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 oncolégicas (27,2%,
30,3% en hombres y 23,9% en mujeres), siendo el cancer de pulmon 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 infeccidn 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.
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Tabla 4. Mortalidad en 2021 segin 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 (%)

. Infecciosas 80(1,5) 99 (2,0) 179 (1,7)
Il. Oncolégicas 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) 1.173 (23,4) 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)
XII. 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)
XVIIL. 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 seguin sexo y capitulo de la CIE-10 (todas las causas de muerte). Comunidad de
Madrid: Sistema de Informacidn de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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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 seglin sexo y razén
Hombres: Mujeres (H:M). Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la

Comunidad de Madrid (SIERMA).

Enfermedad Hombres Mujeres N Total Razon
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 Amiotrofica 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 4,3:1
TOTAL 3.265 (55,0) 2.673 (45,0) 5.938 1,2:1

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

Enfermedad Hombres Mujeres Total

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

25-7 25-7
5-75 25.75 5-75
Ataxia de Friedreich 44,4 44,0 32,0-56,0 42,4 43,0 32,0-51,0 43,5 43,5 32,0-54,0
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  Esclerosis 32,3 34,0 15,0-48,0 38,3 39,0 23,0-52,0 35,2 37,0 18,0-49,0
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 Miotdnica de 43,5 44,0 32,0-54,0 47,1 48,0 38,0-58,0 45,4 46,0 36,0-57,0
Steinert
Enfermedad de Fabry 45,4 44,0 37,0-53,0 47,6 55,0 33,5-60,5 46,6 47,0 35,0-59,0
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 Rendu- 49,8 52,0 38,0-62,0 54,7 56,5 45,0-68,0 52,6 55,0 41,0-66,0
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
Amiotroéfica
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 Beckwith | 10,8 9,5 4,0-17,0 14,3 12,0 7,0-17,0 12,5 11,0 6,0-17,0
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 Marfan 34,5 35,0 21,0-46,0 38,0 40,0 24,0-50,0 36,2 36,0 23,0-48,0
Sindrome de Prader 18,9 18,0 8,5-25,5 21,3 17,5 6,5-36,0 20,2 18,0 7,0-32,0
Willi
Sindrome de X Fragil 25,9 23,5 14,0-34,0 23,4 21,0 12,0-29,0 25,4 22,0 14,0-34,0
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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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 hombresy 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 0,91y 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 afios con una prevalencia de 1,27 casos por 10 mil y que la Hemofilia A destaca en el grupo de 15-39
afios y en el grupo de 40-64 afios con 1,18 y 0,84 casos por 10 mil. En el grupo de 15-39 aios y 40-64 aiios
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 Amiotréfica con
0,79 casos por 10 mil. En el grupo de 65 y mas afios destacan las ya mencionadas Distrofia Miotdnica de
Steinert (0,93 casos por 10 mil), la Esclerosis Lateral Amiotrdfica (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, segtin 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 Miotdnica 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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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 Amiotrofica 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 afios 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. Niumero y distribucion porcentual de casos de enfermedades ReeR fallecidos entre el 1 de enero de 2010
y el 31 de diciembre de 2019, seguin sexo y mediana de edad. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién 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(33;3) 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(24) 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 i 33,0 33,0
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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3.2.1. Ataxia de Friedreich
En la figura 4 se observa la distribucidn 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 arios.

Figura 4. Numero de casos de Ataxia de Friedreich 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 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 afio de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.2.2. Atrofia Muscular Espinal Proximal

En la figura 6 se observa la distribucidon 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 afios.

Figura 6. Numero de casos de Atrofia muscular espinal proximal 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 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 afo de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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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 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 y 31/12/2019 se muestra en 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 aio de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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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
a 1 deenero de 2020 en la Comunidad de Madrid. EI 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 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 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 aio de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.2.5. Distrofia Miotodnica 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 Informacion 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 afo de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.2.6. Enfermedad de Fabry
En la figura 14 se observa la distribucién 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 anos.

Figura 14. Numero de casos de Enfermedad de Fabry 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 15.
Figura 15. Numero de casos de Enfermedad de Fabry 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 Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.2.7. Enfermedad de Gaucher

En la figura 16 se observa la distribucién 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 aino de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.2.8. 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 anos.

Figura 18. Numero de casos de Enfermedad de Huntington 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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En el periodo del 01/01/2010 al 31/12/2019 han fallecido de 10 a 24 casos por afio (figura 19).
Figura 19. Nimero 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 aiio de defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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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 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 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).
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3.2.10. Enfermedad Rendu-Osler

En la figura 22 se observa la distribucidn 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 afos.

Figura 22. Nimero de casos de Enfermedad de Rendu-Osler 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 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 defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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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 arios.

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 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 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 afo de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Enfermedad de Wilson

T2 =

=

= T = xE

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

=

=

o
=
M
w
IS
w

Ne de fallecidos

SG Vigilancia en Salud Publica. Direccion General de Salud Publica 59

CONSEJERIA DE SANIDAD — COMUNIDAD DE MADRID



Boletin Epidemioldgico de la Comunidad de Madrid. N2 5. Volumen 28. Mayo 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 Amiotrofica
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 Amiotréfica 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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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 Amiotrofica 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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3.2.13. Fenilcetonuria

En la figura 28 se observa la distribucidn por sexo y edad de los 252 casos de Fenilcetonuria prevalentes a
1 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. Nimero de casos de Fenilcetonuria fallecidos por todas las causas entre el 1 de enero de 2010y el 31

de diciembre de 2019 por afno de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informaciéon de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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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
afios.

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 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 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 aino de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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3.2.15. Hemofilia A

En la figura 32 se observa la distribucidn 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 defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades
Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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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 afios.

Figura 34. Numero de casos de Osteogénesis Imperfecta 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 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 afio de defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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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 afios.

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 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 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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3.2.18. Sindrome de Beckwith Wiedemann

En la figura 38 se observa la distribuciéon 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 aiios.

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 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 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 defuncion y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de
Informacion 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 distribucidn 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 0 mas.

Figura 40. Numero de casos de Sindrome de Goodpasture a 1 de enero de 2020 seguin grupos de edad y sexo.
Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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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 Informacién
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).
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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 defuncién y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién 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 afos.

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 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 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 distribucién 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 afos.

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 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 47.

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

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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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 mas altas corresponden a los mayores de 64 afos, 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 pronéstico
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 region
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 mas altas que las de los nifios, muy
similar a la distribucion de mortalidad por sexo y edad en la poblacidn 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 analisis global de la causa basica de defuncidn se aprecia una
tendencia parecida a la de la poblacién general, con las causas oncoldgicas 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
Miotdnica 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 identificaciéon 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 més 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 afos 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 diagndstico 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 pequeno de las EPF han sido validadas (principalmente enfermedades ReeR),
el resto de casos incluidos en el SIERMA a partir de la captacidon automatica permite aproximarnos a la
estimacion de la prevalencia y las caracteristicas epidemioldgicas basicas de las EPF en nuestro medio con
datos normalizados (con identificacion nominal y codificacién de enfermedad), con uso eficiente de
recursos. Otra limitacién de la captacién 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 inicid la implantacion en la historia clinica electrénica de hospitales de un formulario especifico para
favorecer la notificacién 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 incorporacidn
automatica a SIERMA de los datos de casos con seguimiento en un CSUR.

En conclusién, la informacidon 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 validacidn especifica de todos los casos,
contribuird a ir ampliando este conocimiento.
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6.- ANEXO

Tabla Al. Distribucién proporcional segin 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 de 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
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 seglin grupo de edad y sexo, de la mortalidad por capitulos de CIE-10 en el aino 2021. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacion 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, segtin grupos de edad y sexo. Comunidad de Madrid: Sistema de Informacién
de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

0 1-14 15-39 40-64 65 y mas
Enfermedades Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total Hombre Mujer Total | Homb | Mujer Total | Homb | Mujer Total
re re
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 Proximal 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
Complejo Esclerosis Tuberosa 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
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 Mioténica de Steinert 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
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 Pick 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
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 Amiotrdfica 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
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 Wiedemann 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
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. Distribucidn porcentual de casos de enfermedades ReeR 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).

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 proximal 1,5 0,0 1,5 22,4 13,4 35,8 13,4 16,4 29,9 14,9 9,0 23,9 45 4,5 9,0
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 Steinert 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
Enfermedad de Fabry 0,0 0,0 0,0 1,7 3,4 52 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 11,1 111 22,2 11,1 111 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 5,1 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 | 479 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 Wiedermann 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
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 | 445 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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Es posible realizar la suscripcion electronica al Boletin Epidemiolagico
de la Comunidad de Madrid desde su misma pagina web:

http://www.comunidad.madrid/servicios/salud/boletin-epidemiologico

El Boletin Epidemiologico esta disponible en el catalogo de
publicaciones de la Comunidad de Madrid: Publicamadrid
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