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1.INTRODUCCION:

En Europa, se define enfermedad rara (ER) o poco frecuente como aquella que, con peligro
de muerte o invalidez crénica, tiene una prevalencia menor de 5 casos por cada 10.000

habitantes (1).

Los registros de enfermedades raras (RER) son herramientas epidemioldgicas basadas en
métodos observacionales. Utilizan la recogida sistemdtica de datos sobre el comienzo y
desarrollo de la enfermedad, con el objetivo de conocer sus principales caracteristicas
epidemioldgicas y de este modo favorecer la investigacion etioldgica y clinica, y estudiar sus
principales indicadores epidemioldgicos. Al mismo tiempo, los RER contribuyen a Ia
planificacion de los recursos que los servicios de salud y los servicios sociales deben proveer

para la atencion de familias y pacientes.

El 24 de diciembre de 2015 se publicé en el BOE el Real Decreto 1091/2015, de 4 de
diciembre, por el que se crea y regula el Registro Estatal de Enfermedades Raras. Este registro

depende de la Direccién General de Salud Publica, del Ministerio de Sanidad (2).

En Extremadura, se publica la orden de 14 de mayo de 2004 (DOE num. 61, de 25 de mayo
de 2004)}, de la entonces Consejeria de Sanidad y Consumo. Se crea el Sistema de Informacion
sobre Enfermedades Raras de Extremadura, incluido como un sistema de informacion especial
dentro de la Red de Vigilancia Epidemioldgica de Extremadura. El Sistema de informacién
sobre las enfermedades raras queda sometido a la Ley 14/86, de 25 de Abril y 11-1-e de la Ley
10/2001, de 28 de junio, de Salud de Extremadura, garantizando la confidencialidad de los
datos y asegurando ademas que su uso sea estrictamente sanitario, segun lo dispuesto en la
Ley Organica 15/1999, de 13 de diciembre, de Proteccion de Datos de caracter Personal y el
Real Decreto 994/1999, de 11 de junio, que aprueba el Reglamento de medidas de seguridad

de los Ficheros automatizados que contengan datos de caracter personal.
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2.OBJETIVOS (2,3):

Objetivo general:

e Proporcionar informaciéon epidemioldgica sobre las enfermedades raras en la

Comunidad Auténoma de Extremadura.

Objetivos especificos:

e Facilitar la informacidn necesaria para orientar la planificacion y gestidn sanitaria y la
evaluacién de las actividades preventivas y asistenciales en el dmbito de las
enfermedades raras.

e Proveer los indicadores basicos sobre enfermedades raras que permitan la
comparacién entre las Areas de Salud de la Comunidad Auténoma de Extremadura,

con otras Comunidades Auténomas y con la situacién a nivel nacional.
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3. METODOLOGIA

Se realiza un estudio descriptivo observacional retrospectivo de la distribucion del nimero
de casos vivos y fallecidos por cualquier causa segun sexo, grupo de edad y enfermedad. El
periodo de estudio desde el 1 de enero de 2016 al 31 de diciembre de 2020. Por ultimo, se
completa con la distribucién por enfermedad de los vivos y los fallecidos segln sexo y Area de

Salud de residencial.

Los datos se extraen de la aplicacidn informatica del sistema de Registro en Extremadura,
REVISA, de Enfermedades Raras. El sistema queda incluido como un sistema de informacién
especial dentro de la Red de vigilancia epidemiolédgica de Extremadura, ajustdndose en todo

momento a los protocolos vigentes.

Se consideran los casos captados a partir de las bases de datos del Conjunto Minimo de
Datos Basiscos, CMBD, y del Centro Regional de Cribado Neonatal de Extremadura distribuidos

en las diferentes Areas de Salud de la Comunidad de Extremadura.

DEFINICION DE CASO:

Enfermedad rara diagnosticada en una persona, de cualquier sexo y edad, que cumpla con

los criterios establecidos a continuacion.

Para aquellas personas con mas de un diagndstico de enfermedad rara, se contabilizan

tantos casos como enfermedades raras distintas se hayan identificado.

a) CRITERIOS RELATIVOS A LA PERSONA:

Diagndstico de enfermedad rara cumpliento los criterios establecidos y tener su residencia

habitual en Extremadura en el momento de su inclusion en el registro autonédmico.

Estar viva o que su fecha de fallecimiento sea posterior al 31 de diciembre de 2009.

1 | a distribucién de los casos fallecidos entre los afios 2016 y 2020, se realiza considerando el momento de su defuncidn,

por tanto, aquellos registros en los que no se indica la fecha de fallecimiento se asumen como vivos en este informe.
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Haber sido diagnosticada de alguna de las enfermedades incluidas en el listado del Registro

Estatal de Enfermedades Raras, ReeR, que se revisa periddicamente y se ird ampliando de

manera progresiva.

En este informe sobre la “Situacion de las Enfermedades Raras en Extremadura 2023”, los

resultados se distribuyen para las siguientes 24 Enfermedades Raras (4,5):

Ataxia de Friedreich

Atrofia muscular espinal proximal
Complejo Esclerosis Tuberosa
Displasia Renal

Distrofia miotdnica de Steinert
Enfermedad de Fabry
Enfermedad de Gaucher
Enfermedad de Huntington
Enfermedad de Niemann Pick
Enfermedad de Rendu Osler
Enfermedad de Wilson

Esclerosis lateral amiotroéfica
Fenilcetonuria

Fibrosis quistica

Hemofilia A

Osteogénesis imperfecta
Retinosis Pigmentaria y Retinosis Pigmentaria Sindrémicas
Sindrome de Angelman
Sindrome de Beckwith Wiedemann
Sindrome de Goodpasture
Sindrome de Marfan

Sindrome de Prader Willi

Sindrome de Williams
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e Sindrome de X fragil

Sélo se incluyen casos con clinica excluyéndose los diagndsticos prenatales de no natos,

los portadores asintomaticos y los presintomaticos.

c) CRITERIOS RELATIVOS A LA VALIDACION:

Se considerara validado un caso cuando cumpla los criterios de la ficha de validacién de la
enfermedad acordados por el grupo de trabajo del Registro Estatal de Enfermedades Raras,

ReeR.

d) INDICADORES:

Se presentan los siguientes indicadores:

e Numero de casos registrados vivos a 31 de diciembre de 2020y fallecidos por cualquier
causa hasta el 31 de diciembre del 2020.
e Calculo de la prevalencia puntual por cada 10.000 habitantes, por enfermedad y Area

de Salud de residencia:

Para el calculo de la prevalencia se ha tenido en cuenta el nimero absoluto de casos
registrados vivos a 31 de diciembre de 2020 y se han utilizado como denominadores las
estimaciones de datos de poblacién a 1 de enero del afio siguiente del Instituto Nacional de

Estadistica (INE)2.

En este informe se aportan los datos de prevalencia de cada una de las Enfermedades
Rarasy de las 8 Areas de Salud de la Comunidad de Extremadura. No se incluyen en el célculo
de la prevalencia los casos diagnosticados en otra C.A, por no disponer de la informacién

completa

2 http://www.ine.es/inebaseDYN/cp30321/docs/meto cifras_pobla.pdf
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4. RESULTADOS

4.1.- DATOS GENERALES

En la Comunidad Auténoma de Extremadura, segun los casos detectados por el Conjunto
Minimo de Base de Datos del sistema JARA y registrados en la herramienta informatica REVISA,
se han registrado un total de 728 casos en el periodo de estudio. De los cuales, 490 casos su
ultimo estado vital es vivos con enfermedad rara, 262 son hombres y 228 son mujeres (Tabla
1). Ademas, hay 238 personas que han fallecido con alguna de las 24 enfermedades raras

incluidas en el informe (Tabla 2).

Dentro de su baja frecuencia, las patologias que presentan un mayor nimero de casos en
nuestro sistema de registro de Enfermedades Raras son: Esclerosis Lateral Amiotréfica con 127
casos, la Enfermedad de Huntington con 75 casos y la Distrofia miotdnica de Steinert con 71
casos. Por el contrario, de algunas enfermedades sdlo se ha identificado uno o dos casos en toda

la Comunidad Auténoma, como ocurre con la Enfermedad de Niemann-Pick.

Tabla 1. N.2 Casos vivos y distribucidon por sexo. Numero absolutos. Extremadura.

#

Ataxia de Friedreich 12 12 24
Atrofia muscular proximal espinal 3 4 7
Displasia renal 19 21 40
Distrofia miotdnica de Steinert 29 28 57
Enfermedad de Fabry 2 1 3
Enfermedad de Gaucher 3 1 4
Enfermedad de Huntington 20 11 31
Enfermedad de Niemann-Pick 0 0 0
Enfermedad de Rendu Osler Weber 20 13 33
Enfermedad de Wilson 7 4 11
Esclerosis lateral amiotroéfica 15 15 30
Esclerosis tuberosa 12 17 29
Fenilcetonuria cldsica 6 15 21
Fibrosis quistica 17 25 42
Hemofilia A 43 5 48
Osteogénesis imperfecta 5 10 15
Retinosis Pigmentaria y Retinosis Pigmentaria Sindrémicas 13 21 34
Sindrome de Angelman 4 3 7
Sindrome de Beckwith-Wiedemann 4 2 6
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#

Sindrome de Goodpasture 6 6 12
Sindrome de Marfan 10 6 16
Sindrome de Prader-Willi 4 3 7
Sindrome de Williams 6 3 9
Sindrome de X fragil 2 2 4
Total 262 228 490

Tabla 2. N.2 Casos fallecidos y distribucion por sexo. Nimero absolutos. Extremadura.

#

Ataxia de Friedreich 8 5 13
Atrofia muscular proximal espinal 0 0 0
Displasia renal 6 1 7
Distrofia miotdnica de Steinert 8 6 14
Enfermedad de Fabry 1 0 1
Enfermedad de Gaucher 0 0 0
Enfermedad de Huntington 26 18 44
Enfermedad de Niemann-Pick 1 0 1
Enfermedad de Rendu Osler Weber 3 7 10
Enfermedad de Wilson 0 0 0
Esclerosis lateral amiotroéfica 57 40 97
Esclerosis tuberosa 1 3 4
Fenilcetonuria clasica 3 1 4
Fibrosis quistica 1 4 5
Hemofilia A 5 0 5
Osteogénesis imperfecta 0 0 0
Retinosis Pigmentaria y Retinosis Pigmentaria Sindrémicas 8 8 16
Sindrome de Angelman 0 0 0
Sindrome de Beckwith-Wiedemann 1 0 1
Sindrome de Goodpasture 10 2 12
Sindrome de Marfan 0 1 1
Sindrome de Prader-Willi 2 0 2
Sindrome de Williams 0 0 0
Sindrome de X fragil 0 1 1
Total 141 97 238
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Tabla 3. N.2 casos vivos por grupos de edad. Nimero absolutos. Extremadura.

Ataxia de Friedreich 0 1 10 4 5 4 24
Atrofia muscular proximal espinal 2 0 2 1 0 0 7
Displasia renal 29 1 2 2 3 3 0 40
Distrofia miotdnica de Steinert 5 2 4 31 14 1 0 57
Enfermedad de Fabry 0 0 0 1 0 1 3
Enfermedad de Gaucher 1 0 1 2 0 0 0
Enfermedad de Huntington 0 0 0 14 12 4 1 31
Enfermedad de Rendu Osler Weber 0 0 0 9 17 6 1 33
Enfermedad de Wilson 0 1 2 5 3 0 0 11
Esclerosis lateral amiotréfica 0 0 0 3 12 15 0 30
Esclerosis tuberosa 7 6 8 7 1 0 0 29
Fenilcetonuria clasica 141 0 3 1 0 2 1 21
Fibrosis quistica 19 | 10 3 7 2 0 42
Hemofilia A 9 10 9 10 5 0 48
Osteogénesis imperfecta 6 1 1 7 0 0 0 15
e ey o]0 |6 |12 |1 | s o]
Sindrome de Angelman 0 3 3 1 0 0 0
Sindrome de Beckwith-Wiedemann 1 2 2 1 0 0 0
Sindrome de Goodpasture 0 0 0 4 1 6 1 12
Sindrome de Marfan 0 0 3 10 3 0 0 16
Sindrome de Prader-Willi 1 2 1 0 0 0
Sindrome de Williams 0 6 1 0 0 0
Sindrome de X fragil 1 2 0 0 0 0

Total 91 | 47 | 51 | 144 93 55 9 490

14/12/2023 Pagina 11 de 31 SDirEpi



Servicio
Extremefio
de Salud

Consejeria de Salud y Servicios Sociales

,’ JUNTA DE EXTREMADURA
=

Subdireccién de Epidemiologia Direccion General de Salud Publica

Tabla 4. N.2 casos fallecidos por grupos de edad. Numero absolutos. Extremadura.

Ataxia de Friedreich 0 0 0 3 6 4 0 13
Displasia renal 0 0 0 0 2 4 1 7
Distrofia miotdnica de Steinert 1 0 0 7 5 0 1 14
Enfermedad de Fabry 0 0 0 1 0 0 0 1
Enfermedad de Huntington 0 0 0 12 21 7 4 44
Enfermedad de Niemann-Pick 0 0 0 1 0 0 0 1
Enfermedad de Rendu Osler Weber 0 0 0 0 2 6 2 10
Esclerosis lateral amiotroéfica 0 0 0 5 37 45 10 97
Esclerosis tuberosa 0 0 0 3 0 1 0 4
Fenilcetonuria clasica 2 0 0 0 0 0 2 4
Fibrosis quistica 1 1 0 2 0 0 1 5
Hemofilia A 0 0 1 1 1 0 2 5
Rfat|n05|s P.|grr.1entz?r|§ y Retinosis 0 0 0 ) ) 3 4 16
Pigmentaria Sindréomicas
Sindrome de Beckwith-Wiedemann 0 0 0 1 0 0 0 1
Sindrome de Goodpasture 0 0 0 0 1 7 4 12
Sindrome de Marfan 1 0 0 0 0 0 0 1
Sindrome de Prader-Willi 0 0 0 2 0 0 0 2
Sindrome de X fragil 0 0 0 0 0 1 0 1
Total 5 1 1 40 77 83 31 238
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4.1.- DATOS POR ENFERMEDAD

Tabla 5. N.2 casos de Ataxia de Friedreich. Ntiimero absolutos. Areas de Salud. Extremadura.

BADAJOZ 3 3 6 1 2 3 9
CACERES 2 4 6 3 2 5 11
DON BENITO-VILLANUEVA 0 1 1 1 0 1 2
LLERENA-ZAFRA 0 1 1 1 0 1 2
MERIDA 6 2 8 1 1 2 10
NAVALMORAL DE LA MATA 1 0 1 1 0 1 2
PLASENCIA 0 1 1 0 0 0 1

Total 12 12 24 8 5 13 37

Tabla 6. N.2 casos de Atrofia muscular proximal espinal. Niimero absolutos. Areas de Salud.

Extremadura.
BADAJOZ 2 1 3
CACERES 0 1 1
LLERENA-ZAFRA 1 0 1
PLASENCIA 0 2 2
Total 3 4 7

Tabla 7. N.2 casos de Displasia renal. Nimero absolutos. Areas de Salud. Extremadura.

BADAJOZ 10 4 14 1 0 1 15
CACERES 2 0 2 0 0 0 2
DON BENITO-VILLANUEVA 0 4 4 0 0 0 4
LLERENA-ZAFRA 1 3 4 0 0 0 4
MERIDA 4 5 9 3 1 4 13
NAVALMORAL DE LA MATA 1 1 2 1 0 1 3
PLASENCIA 1 4 5 1 0 1 6

Total 19 21 40 6 1 7 a7
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Tabla 8. N.2 casos de Distrofia mioténica de Steinert. Nimero absolutos. Areas de Salud.

Extremadura.

BADAJOZ 10 9 19 1 2 3 22
CACERES 3 3 6 2 2 4 10
DON BENITO-VILLANUEVA 3 1 4 2 0 2 6
LLERENA-ZAFRA 0 3 3 2 1 3 6
MERIDA 8 9 17 1 1 2 19
PLASENCIA 5 3 8 0 0 0 8

Total 29 28 57 8 6 14 | 71

Tabla 9. N.2 casos de Enfermedad de Fabry. Nimero absolutos. Areas de Salud.

Extremadura.
BADAJOZ 2 0 2 0 0 0 2
DON BENITO-VILLANUEVA 0 1 1 0 0 0 1
MERIDA 0 0 0 1 0 1 1
Total 2 1 3 1 0 1 4

Tabla 10. N.2 casos de Enfermedad de Gaucher. Niimero absolutos. Areas de Salud. Extremadura.

BADAJOZ 2 0 2

CACERES 0 1 1

MERIDA 1 0 1

Total 3 1 4

Tabla 11. N.2 casos de Enfermedad de Huntington. Nimero absolutos.
Areas de Salud. Extremadura.

BADAJOZ 5 5 10 6 5 11 21
CACERES 5 2 7 6 3 9 16
CORIA 0 0 0 2 0 2 2
DON BENITO-VILLANUEVA 0 2 2 2 0 2 4
MERIDA 5 1 6 7 6 13 19
NAVALMORAL DE LA MATA 1 0 1 1 1 2 3
PLASENCIA 4 1 5 2 3 5 10
Total 20 11 31 26 18 44 75
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Tabla 12. N.2 casos de Enfermedad de Niemann-Pick. Niimero absolutos. Areas de Salud.

Extremadura.
PLASENCIA 1 0 1
Total 1 0 1

Tabla 13. N.2 casos de Enfermedad de Rendu Osler Weber. Niimero absolutos. Areas de Salud.

Extremadura.
BADAJOZ 4 5 9 1 0 1 10
CACERES 3 1 4 0 0 0 4
CORIA 1 1 2 0 0 0 2
DON BENITO-VILLANUEVA 4 5 9 0 2 2 11
LLERENA-ZAFRA 2 0 2 1 1 2 4
MERIDA 2 0 2 0 1 1 3
NAVALMORAL DE LA MATA 2 0 2 1 0 1 3
PLASENCIA 2 1 3 0 3 3 6
Total 20 13 33 3 7 10 43
Tabla 14. N.2 casos de Enfermedad de Wilson. Nimero absolutos. Extremadura.
BADAJOZ 3 0 3
CORIA 1 1 2
LLERENA-ZAFRA 1 1 2
MERIDA 0 1 1
PLASENCIA 2 1 3
Total 7 4 11
Tabla 15. N.2 casos de Esclerosis Lateral Amiotréfica. NUmero absolutos. Extremadura.
BADAJOZ 4 2 6 7 9 16 22
CACERES 2 5 7 7 8 15 22
CORIA 1 2 3 1 1 2 5
DON BENITO-VILLANUEVA 3 1 4 10 6 16 20
LLERENA-ZAFRA 2 2 4 10 2 12 16
MERIDA 2 1 3 9 7 16 19
NAVALMORAL DE LA MATA 1 1 2 4 4 8 10
PLASENCIA 0 1 1 9 3 12 13
Total 15 15 30 57 40 97 127
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Tabla 16. N.2 casos de Esclerosis Tuberosa. Niumero absolutos. Areas de Salud. Extremadura.

BADAJOZ 3 10 13 0 1 1 14
CACERES 2 4 6 0 0 0 6
DON BENITO-VILLANUEVA 4 0 4 1 0 1 5
LLERENA-ZAFRA 0 1 1 0 1 1 2
MERIDA 3 1 4 0 0 0 4
PLASENCIA 0 1 1 0 1 1 2

Total 12 17 29 1 3 4 33

Tabla 17. N.2 casos de Fenilcetonuria Clasica. NUmero absolutos. Areas de Salud. Extremadura.

BADAJOZ 1 4 5 0 0 0 5
CACERES 1 0 1 0 0 0 1
DON BENITO-VILLANUEVA 2 3 5 1 0 1 6
LLERENA-ZAFRA 0 1 1 1 0 1 2
MERIDA 0 4 4 0 0 0 4
NAVALMORAL DE LA MATA 0 1 1 0 0 0 1
PLASENCIA 2 2 4 1 1 2 6
Total 6 15 21 3 1 4 25
Tabla 18. N.2 casos de Fibrosis Quistica. NUmero absolutos. Areas de Salud. Extremadura.
BADAJOZ 1 7 8 0 1 1 9
CACERES 4 10 14 0 2 2 16
CORIA 3 0 3 0 1 1 4
DON BENITO-VILLANUEVA 4 2 6 0 0 0 6
LLERENA-ZAFRA 0 2 2 1 0 1 3
MERIDA 2 3 5 0 0 0 5
NAVALMORAL DE LA MATA 0 1 1 0 0 0 1
PLASENCIA 3 0 3 0 0 0 3
Total 17 25 42 1 4 5 47
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Tabla 19. N.2 casos de Hemofilia A. Nimero absolutos. Areas de Salud. Extremadura.

BADAJOZ 11 1 12 2 0 2 14
CACERES 12 4 16 3 0 3 19
CORIA 2 0 2 0 0 0 2
DON BENITO-VILLANUEVA 2 0 2 0 0 0 2
LLERENA-ZAFRA 1 0 1 0 0 0 1
MERIDA 10 0 10 0 0 0 10
PLASENCIA 5 0 5 0 0 0 5

Total 43 5 48 5 0 5 53

Tabla 20. N.2 casos de Osteogénesis Imperfecta. Nimero absolutos. Areas de Salud. Extremadura.

BADAJOZ 1 1 2

DON BENITO-VILLANUEVA 1 4 5

LLERENA-ZAFRA 0 2 2

MERIDA 2 3 5

NAVALMORAL DE LA MATA 1 0 1

Total 5 10 15

Tabla 21. N.2 casos de Retinosis Pigmentaria y Retinosis Pigmentaria Sindrémicas.
Numero absolutos. Areas de Salud. Extremadura.

BADAJOZ 3 6 9 1 2 3 12
CACERES 2 4 6 1 2 3 9
CORIA 0 1 1 1 0 1 2
DON BENITO-VILLANUEVA 0 4 4 2 2 4 8
LLERENA-ZAFRA 0 1 1 0 0 0 1
MERIDA 5 2 7 1 1 2 9
NAVALMORAL DE LA MATA 2 2 4 0 0 0 4
PLASENCIA 1 1 2 2 1 3 5
Total 13 21 34 8 8 16 50
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Tabla 22. N.2 casos de Sindrome de Angelman. Niimero absolutos. Areas de Salud.

Extremadura.
BADAJOZ 3 1 4
DON BENITO-VILLANUEVA 1 0 1
LLERENA-ZAFRA 0 1 1
NAVALMORAL DE LA MATA 0 1 1
Total 4 3 7

Tabla 23. N.2 casos de Sindrome de Beckwith-Wiedemann. Nimero absolutos. Areas de Salud.

Extremadura.
BADAJOZ 1 1 2 0 0 0 2
CACERES 1 0 1 0 0 0 1
MERIDA 1 1 2 0 0 0 2
PLASENCIA 1 0 1 1 0 1 2
Total 4 2 6 1 0 1 7

Tabla 24. N.2 casos de Sindrome de Goodpasture. Niimero absolutos. Areas de Salud.
Extremadura.

BADAJOZ 0 1 1 0 1 1 2
CACERES 0 1 1 0 0 0 1
CORIA 1 0 1 0 0 0 1
DON BENITO-VILLANUEVA 1 1 2 5 0 5 7
LLERENA-ZAFRA 2 0 2 0 0 0 2
MERIDA 1 3 4 4 1 5 9
PLASENCIA 1 0 1 1 0 1 2

Total 6 6 12 10 2 12 | 24

Tabla 25. N.2 casos de Sindrome de Marfan. Niumero absolutos. Areas de Salud. Extremadura.

BADAJOZ 1 1 2 0 0 0 2
CACERES 5 2 7 0 0 0 7
DON BENITO-VILLANUEVA 1 0 1 0 0 0 1
LLERENA-ZAFRA 1 1 2 0 0 0 2
MERIDA 2 2 4 0 1 1 5

Total 10 6 16 0 1 1 17
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Tabla 26. N.2 casos de Sindrome de Prader-Willi. Nimero absolutos. Areas de Salud.

Extremadura.
BADAJOZ 1 1 2 1 0 1 3
CACERES 1 0 1 0 0 0 1
DON BENITO-VILLANUEVA 0 1 1 0 0 0 1
MERIDA 2 1 3 1 0 1 4
Total 4 3 7 2 0 2 9

Tabla 27. N.2 casos de Sindrome de Williams. Niimero absolutos. Areas de Salud. Extremadura.

BADAJOZ

DON BENITO-VILLANUEVA
LLERENA-ZAFRA

MERIDA

DL IN|RLN
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Total

Tabla 28. N.2 casos de Sindrome de X Fragil. NUmero absolutos. Areas de Salud. Extremadura.

BADAJOZ 2 1 3 0 1 1 4
DON BENITO-VILLANUEVA 0 1 1 0 0 0 1
Total 2 2 4 0 1 1 5
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4.2.- DATOS DE PREVALENCIA POR ENFERMEDAD

Tabla 29. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes, por
enfermedad y sexo en Extremadura.

Ataxia De Friedreich 12 12 24 0,23 0,22 | 0,23
Atrofia Muscular Proximal Espinal 3 4 7 0,06 0,07 | 0,07
Displasia Renal 19 21 40 0,36 0,39 | 0,38
Distrofia Miotdnica De Steinert 29 28 57 0,55 0,52 | 0,54
Enfermedad De Fabry 2 1 3 0,04 0,02 | 0,03
Enfermedad De Gaucher 3 1 4 0,06 0,02 | 0,04
Enfermedad De Huntington 20 11 31 0,38 0,21 | 0,29
Enfermedad De Rendu Osler Weber 20 13 33 0,38 0,24 | 0,31
Enfermedad De Wilson 7 4 11 0,13 0,07 | 0,10
Esclerosis Lateral Amiotrofica 15 15 30 0,29 0,28 | 0,28
Esclerosis Tuberosa 12 17 29 0,23 0,32 | 0,27
Fenilcetonuria Clasica 6 15 21 0,11 0,28 | 0,20
Fibrosis Quistica 17 25 42 0,32 0,47 | 0,40
Hemofilia A 43 5 48 0,82 0,09 | 0,45
Osteogénesis Imperfecta 5 10 15 0,10 0,19 | 0,14

Retinosis Pigmentaria Y Retinosis

. e . 13 21 34 0,25 0,39 | 0,32

Pigmentaria Sindromicas
Sindrome De Angelan 4 3 7 0,08 0,06 | 0,07
Sindrome De Beckwith-Wiedemann 4 2 6 0,08 0,04 | 0,06
Sindrome De Goodpasture 6 6 12 0,11 0,11 | 0,11
Sindrome De Marfan 10 6 16 0,19 0,11 | 0,15
Sindrome De Prader-Willi 4 3 7 0,08 0,06 | 0,07
Sindrome de Williams 6 3 9 0,11 0,06 | 0,08
Sindrome de X fragil 2 2 4 0,04 0,04 | 0,04
Total 262 228 490 5,00 4,26 | 4,62

Tabla 30. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Ataxia de
Friedreich, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 3 3 6 0,23 0,22 |0,22
CACERES 2 4 6 0,22 0,42 | 0,32
DON BENITO-VILLANUEVA 0 1 1 0,00 0,15 | 0,07
LLERENA-ZAFRA 0 1 1 0,00 0,20 | 0,10
MERIDA 6 2 8 0,73 0,24 | 0,48
NAVALMORAL DE LA MATA 1 0 1 0,38 0,00 | 0,19
PLASENCIA 0 1 1 0,00 0,19 | 0,09

Total 12 12 24 0,23 0,22 | 0,23
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Tabla 31. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Atrofia
Muscular Proximal Espinal, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 2 1 3 0,40 | 0,07 | 0,11
CACERES 0 1 1 0,00 | 0,10 | 0,05
LLERENA-ZAFRA 1 0 1 0,20 | 0,00 | 0,10
PLASENCIA 0 2 2 0,00 | 0,38 | 0,19

Total 3 4 7 0,06 | 0,07 | 0,07

Tabla 32. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Displasia
renal, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 10 4 14 0,75 0,29 | 0,52
CACERES 2 0 2 0,22 0,00 | 0,11
DON BENITO-VILLANUEVA 0 4 4 0,00 0,59 | 0,30
LLERENA-ZAFRA 1 3 4 0,20 0,60 | 0,40
MERIDA 4 5 9 0,49 0,60 | 0,54
NAVALMORAL DE LA MATA 1 1 2 0,38 0,39 | 0,38
PLASENCIA 1 4 5 0,19 0,75 | 0,47

Total 19 21 40 0,36 0,39 | 0,38

Tabla 33. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Distrofia
miotdnica de Steinert, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 10 9 19 0,75 0,66 0,70
CACERES 3 3 6 0,33 0,31 0,32
DON BENITO-VILLANUEVA 3 1 4 0,45 0,15 0,30
LLERENA-ZAFRA 0 3 3 0,00 0,60 0,30
MERIDA 8 9 17 0,97 1,07 1,02
PLASENCIA 5 3 8 0,95 0,56 0,75

Total 29 28 57 0,55 0,52 0,54

Tabla 34. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de
Enfermedad de Fabry, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 2 0 2 0,15 0,00 0,07
DON BENITO-VILLANUEVA 0 1 1 0,00 0,15 0,07
Total 2 1 3 0,04 0,02 0,03
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Tabla 35. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de
Enfermedad de Gaucher, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 2 0 2 0,15 0,00 0,07
CACERES 0 1 1 0,00 0,10 0,05
MERIDA 1 0 1 0,12 0,00 0,06

Total 3 1 4 0,06 0,02 0,04

Tabla 36. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de
Enfermedad de Huntington, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 5 5 10 0,38 0,36 | 0,37
CACERES 5 2 7 0,54 0,21 | 0,37
DON BENITO-VILLANUEVA 0 2 2 0,00 0,30 | 0,15
MERIDA 5 1 6 0,61 0,12 | 0,36
NAVALMORAL DE LA MATA 1 0 1 0,38 0,00 | 0,19
PLASENCIA 4 1 5 0,76 0,19 | 0,47

Total 20 11 31 0,38 0,21 | 0,29

Tabla 37. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de
Enfermedad de Rendu Osler Weber, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 4 5 9 0,30 0,36 | 0,33
CACERES 3 1 4 0,33 0,10 | 0,21
CORIA 1 1 2 0,47 0,46 | 0,47
DON BENITO-VILLANUEVA 4 5 9 0,60 0,74 | 0,67
LLERENA-ZAFRA 2 0 2 0,40 0,00 | 0,20
MERIDA 2 0 2 0,24 0,00 | 0,12
NAVALMORAL DE LA MATA 2 0 2 0,75 0,00 | 0,38
PLASENCIA 2 1 3 0,38 0,19 | 0,28

Total 20 13 33 0,38 0,24 | 0,31

Tabla 38. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de
Enfermedad de Wilson, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 3 0 3 0,23 0,00 | 0,11
CORIA 1 1 2 0,47 0,46 | 0,47
LLERENA-ZAFRA 1 1 2 0,20 0,20 | 0,20
MERIDA 0 1 1 0,00 0,12 | 0,06
PLASENCIA 2 1 3 0,38 0,19 | 0,28

Total 7 4 11 0,13 0,07 | 0,10
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Tabla 39. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Esclerosis
lateral Amiotrofica, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 4 2 6 0,30 0,15 0,22
CACERES 2 5 7 0,22 0,52 0,37
CORIA 1 2 3 0,47 0,93 0,70
DON BENITO-VILLANUEVA 3 1 4 0,45 0,15 0,30
LLERENA-ZAFRA 2 2 4 0,40 0,40 0,40
MERIDA 2 1 3 0,24 0,12 0,18
NAVALMORAL DE LA MATA 1 1 2 0,38 0,39 0,38
PLASENCIA 0 1 1 0,00 0,19 0,09

Total 15 15 30 0,29 0,28 0,28

Tabla 40. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Esclerosis
Tuberosa, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 3 10 13 0,23 0,73 | 0,48
CACERES 2 4 6 0,22 0,42 | 0,32
DON BENITO-VILLANUEVA 4 0 4 0,60 0,00 | 0,30
LLERENA-ZAFRA 0 1 1 0,00 0,20 | 0,10
MERIDA 3 1 4 0,37 0,12 | 0,24
PLASENCIA 0 1 1 0,00 0,19 | 0,09

Total 12 17 29 0,23 0,32 | 0,27

Tabla 41. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de
Fenilcetonuria Clasica, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 1 4 5 0,08 | 0,29 | 0,19
CACERES 1 0 1 0,11 | 0,00 | 0,05
DON BENITO-VILLANUEVA 2 3 5 0,30 | 0,44 | 0,37
LLERENA-ZAFRA 0 1 1 0,00 | 0,20 | 0,10
MERIDA 0 4 4 0,00 0,48 | 0,24
NAVALMORAL DE LA MATA 0 1 1 0,00 | 0,39 | 0,19
PLASENCIA 2 2 4 0,38 | 0,37 | 0,38
6

Total 15 21 0,11 0,28 | 0,20
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Tabla 42. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Fibrosis
Quistica, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 1 7 8 0,08 | 0,51 0,30
CACERES 4 10 14 0,43 | 1,04 0,75
CORIA 3 0 3 1,40 | 0,00 0,70
DON BENITO-VILLANUEVA 4 2 6 0,60 | 0,30 0,45
LLERENA-ZAFRA 0 2 2 0,00 | 0,40 0,20
MERIDA 2 3 5 0,24 | 0,36 0,30
NAVALMORAL DE LA MATA 0 1 1 0,00 | 0,39 0,19
PLASENCIA 3 0 3 0,57 | 0,00 0,28

Total 17 25 42 0,32 | 0,47 0,40

Tabla 43. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Hemofilia
A, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 11 1 12 0,83 0,07 | 0,44
CACERES 12 4 16 1,30 0,42 | 0,85
CORIA 2 0 2 0,93 0,00 | 0,47
DON BENITO-VILLANUEVA 2 0 2 0,30 0,00 | 0,15
LLERENA-ZAFRA 1 0 1 0,20 0,00 | 0,10
MERIDA 10 0 10 1,22 0,00 | 0,60
PLASENCIA 5 0 5 0,95 0,00 | 0,47

Total 43 5 48 0,82 0,09 | 0,45

Tabla 44. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de
Osteogénesis Imperfecta, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 1 1 2 0,08 | 0,07 | 0,07

DON BENITO-VILLANUEVA 1 4 5 0,15 | 0,59 | 0,37

LLERENA-ZAFRA 0 2 2 0,00 | 0,40 | 0,20

MERIDA 2 3 5 0,24 | 0,36 | 0,30

NAVALMORAL DE LA MATA 1 0 1 0,38 | 0,00 | 0,19
5

Total 10 15 0,10 0,19 | 0,14
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Tabla 45. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Retinosis
Pigmentaria y Retinosis Pigmentaria Sindrémicas, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 3 6 9 0,23 0,44 | 0,33
CACERES 2 4 6 0,22 0,42 | 0,32
CORIA 0 1 1 0,00 0,46 | 0,23
DON BENITO-VILLANUEVA 0 4 4 0,00 0,59 | 0,30
LLERENA-ZAFRA 0 1 1 0,00 0,20 | 0,10
MERIDA 5 2 7 0,61 0,24 | 0,42
NAVALMORAL DE LA MATA 2 2 4 0,75 0,77 | 0,76
PLASENCIA 1 1 2 0,19 0,19 | 0,19

Total 13 21 34 0,25 0,39 | 0,32

Tabla 46. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Sindrome
de Angelman, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 0,23 0,07 | 0,15
DON BENITO-VILLANUEVA 0,15 0,00 | 0,07
LLERENA-ZAFRA 0,00 0,20 | 0,10
NAVALMORAL DE LA MATA 0,00 0,39 | 0,19

Total 0,08 0,06 | 0,07
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Tabla 47. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Sindrome
de Beckwith-Wiedemann, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 1 1 2 0,08 | 0,07 | 0,07
CACERES 1 0 1 0,11 | 0,00 | 0,05
MERIDA 1 1 2 0,12 0,12 | 0,12
PLASENCIA 1 0 1 0,19 | 0,00 | 0,09

Total 4 2 6 0,08 | 0,04 | 0,06
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Tabla 48. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Sindrome
de Goodpasture, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 0 1 1 0,00 | 0,07 | 0,04
CACERES 0 1 1 0,00 | 0,10 | 0,05
CORIA 1 0 1 0,47 | 0,00 | 0,23
DON BENITO-VILLANUEVA 1 1 2 0,15 | 0,15 | 0,15
LLERENA-ZAFRA 2 0 2 0,40 | 0,00 | 0,20
MERIDA 1 3 4 0,12 0,36 | 0,24
PLASENCIA 1 0 1 0,19 | 0,00 | 0,09
6 6

Total 12 0,11 0,11 | 0,11

Tabla 49. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Sindrome
de Marfan, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 1 1 2 0,08 0,07 | 0,07
CACERES 5 2 7 0,54 0,21 | 0,37
DON BENITO-VILLANUEVA 1 0 1 0,15 0,00 | 0,07
LLERENA-ZAFRA 1 1 2 0,20 0,20 | 0,20
MERIDA 2 2 4 0,24 0,24 | 0,24

Total 10 6 16 0,19 0,11 | 0,15

Tabla 50. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Sindrome
de Prader Willi, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 1 1 2 0,08 0,07 | 0,07
CACERES 1 0 1 0,11 0,00 | 0,05
DON BENITO-VILLANUEVA 0 1 1 0,00 0,15 | 0,07
MERIDA 2 1 3 0,24 0,12 | 0,18

Total 4 3 7 0,08 0,06 | 0,07

Tabla 51. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Sindrome
de Williams, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ
DON BENITO-VILLANUEVA
LLERENA-ZAFRA

MERIDA

0,15 0,00 | 0,07
0,15 0,00 | 0,07
0,40 0,20 | 0,30
0,12 0,24 | 0,18
0,11 0,06 | 0,08
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Tabla 52. Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2020 por cada 10.000 habitantes de Sindrome
de X Fragil, por sexo, total y Areas de Salud.

BADAJOZ 2 1 3 0,15 0,07 | 0,11
DON BENITO-VILLANUEVA 0,00 0,15 | 0,07
Total 2 2 4 0,04 0,04 | 0,04
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5. CONCLUSIONES:

Por primera vez, desde el inicio del ReeR, la comunidad auténoma de Extremadura ha
participado en la notificaciéon de casos, como asi se recoge en el tercer informe epidemioldgico
ReeR 2023. En todo momento, se han seguido los criterios establecidos a nivel nacional para la
validaciéon y posterior notificacion de casos y se ha trabajado de manera coordinada con el
Registro Estatal de Enfermedades Raras, participando activamente en todas las reuniones de

trabajo organizadas.

El trabajo realizado a partir del afio 2022 ha permitido la actualizacion del sistema de
informacién de enfermedades raras de Extremadura y la puesta en marcha efectiva de un
registro autondmico de enfermedades raras. Este hecho, supone un avance muy importante
para el conocimiento de la situacién epidemioldgica de las enfermedades raras en Extremadura.
Al mismo tiempo, contribuye a un mejor conocimiento de la situacién epidemiolégica de estas

enfermedades a nivel nacional.

Desde la subdireccion de epidemiologia de la Direccion General de Salud Publica, junto con
las direcciones de salud de las 8 areas de salud de nuestra comunidad auténoma, se continua
trabajando para mejorar las limitaciones, relativas fundamentalmente a las fuentes de
informacidn y avanzar hacia la mejor aproximacién a la realidad de la situacidn epidemioldgica

de este grupo de enfermedades en Extremadura y Espaia.
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6. GLOSARIO DE TERMINOS

» Caso captado: Aquel proveniente de alguna de las fuentes de captacion y que es

potencialmente susceptible de incluirse en el registro, tras la validacion

correspondiente.

» Caso validado: Caso captado que cumple con los criterios de validacion acordados en
la ficha correspondiente, que permiten considerar que se trata de un caso de

enfermedad rara y que, por tanto, debe ser comunicado al ReeR.

» Enfermedad Rara (ER): En el ambito de la Union Europea, el programa de accién

comunitaria sobre las enfermedades raras (1999-2003) adopté la actual definicion de
enfermedades raras o poco frecuentes como aquellas que, con peligro de muerte o
invalidez crénica, tienen una prevalencia menor de 5 casos por cada 10.000 habitantes.
Dicha definicion ha sido asumida en la Estrategia Nacional de Enfermedades Raras del
Sistema Nacional de Salud, tanto en su primera edicién del afio 2009 como en la
actualizacion del 2014, y por lo tanto es aplicable a todo el dmbito de actuacién de las

enfermedades raras en Espaiia, incluido el Registro Estatal de Enfermedades Raras.

» Ficha de validacién: Documento consensuado de enfermedades seleccionadas para su

registro en el ReeR, que especifica el procedimiento que se debe seguir para que un

caso se considere validado.

» Fuente de captacion: Fuente de informacion utilizada para identificar posibles casos

de enfermedades raras. Puede variar de una C. A. a otra dependiendo de su

disponibilidad y accesibilidad.

» Listado de Enfermedades Raras del ReeR: Conjunto de enfermedades raras

consensuadas para su captura, validacién e inclusion en el ReeR.

> Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR): El ReeR es la base de datos en la que

se auna la informacidn de los pacientes con alguna enfermedad rara comunicada por

los registros autondmicos de enfermedades raras y de las ciudades autonomas de
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Ceuta y Melilla, en consonancia con lo establecido en el Real Decreto 1091/2015. Es
de naturaleza poblacional y recoge la informacidn que le permite cubrir los objetivos

que la normativa (RD 1091/2015) fija para este registro.

> Registros Autonémicos de Enfermedades Raras (RAER): los sistemas de informacién y

registros de enfermedades raras autonédmicos y de las ciudades con Estatuto de
Autonomia forman el ReeR, al que transmiten sus datos, en consonancia con lo

establecido en el Real Decreto 1091/2015.
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