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. Qué es un registro?

Archivo o fichero de datos

Todos los casos de una enfermedad

particular, o a otras condiciones relevantes
de salud

En una poblacion definida, de manera tal

que los casos puedan ser relacionados a la
poblacidon base

Con seguimiento de los casos
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Registros
de ER

Dificultades

El concepto de ER (la definicidn)
Incidencia vs Prevalencia
Fuente de datos: multiple
Invisibilidad: la codificacion
Numeros pequefios: el analisis
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El concepto de ER (la definicion)
Incidencia vs Prevalencia

. . sy Fuente de datos: maltiple
DefInICIOn de ER Invisibilidad: la codificacién

Numeros pequefios: el analisis

Prevalencia < 5 por 10.000 habitantes

Prevalencia: proporcion de la poblacion que tiene una
enfermedad en un punto especifico en el tiempo

DECISION No 1295/1999/EC OF THE EUROPEAN PARLIAMENT AND OF
THE COUNCIL

of 29 April 1999

adopting a programme of Community action on rare diseases within the frame-
work for action in the field of public health (1999 to 2003)

ER: factor comun,... la prevalencia
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El concepto de ER (la definicién)
Incidencia vs Prevalencia
Fuente de datos: maltiple
Invisibilidad: la codificacién
Numeros pequefios: el andlisis

5.129.266 de habitantes (en 2012)
en un momento dado
2.565 personas padecen una determinada enfermedad

la prevalencia sera:

2

Yoo 4
2.565
----------------- = 0,05%
5.129.266
0,05% =5 por 10.000 habitantes
Seria, por tanto, una enfermedad rara
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El concepto de ER (la definicidn)

I nCidenCia VS PrevalenCia Incidencia vs Prevalencia

Fuente de datos: multiple
Invisibilidad: la codificacion
Numeros pequefios: el analisis

Identificacion en el momento del nacimiento o en etapas
precoces de la vida

Tumores raros: alfas tasas de mortalidad = baja prevalencia

Prevalencia al nacimiento

Incidencia
SOCENERALITAT o rormssones JAgENcIA
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El concepto de ER (la definicidn)

F U e nteS EStru Ctu ral eS Incidencia vs Prevalencia
= Fuente de datos: multiple
(S pal n RDR) Invisibilidad: la codifichién
Numeros pequefios: el analisis
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El concepto de ER (la definicién)

La. i nVi Si bi I id a_d d e IaS Incidencia vs Prevalencia

Fuente de datos: maltiple

enfermedades S
Entidad nosoldgica establecida:

puede asignarsele un cédigo parareconocerla como una entidad
diferenciada

combinacion de signos que tiene un ; — | Procedamientos |
determinado valor dentro de un v
sistema establecido =
Nomenciatura
ad  Internacional
Enlund\:dodu

Sistema en el que se basa la
clasificacion de enfermedades

Clastficaciones
erivada
i
Derivadas

Clasificaciones de
Referencia
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El concepto de ER (la definicidn)

No tiene c6digo especifico  nwmsreme

Fuente de datos: multiple

en una CIaSIflcaCIOn Invisibilidad: la codificacion

Numeros pequefios: el analisis

No tiene reconocimiento “oficial”

Es mas dificil:
ecOnoOCer su prevalencia
*su estudio epidemioldgico

o . 300 ER identificadas con un
la vigilancia c6digo Gnico

La enfermedad es “invisible” 1370 ER: dentro de grupos

Los sistemas automatizados
tienen que trabajar con coédigos
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E 70.2: Trastornos del metabolismo de la tirosina
*Alcaptonuria
*Tirosinemia
*Tirosinosis

*Hipertirosinemia
*Ocronosis

Alcaptonuriay tirosinemia:
codificadas con respecto a la causa
los fenotipos son bastante diferentes

1
.

*Alcaptonuria: trastornos de la pigmentacion, sintomas
musculo-esqueléticos, artropatias... o asintomaticos

*Tirosinemia: Necrosis hepatocelular grave (formas
precoces), tubulopatia renal (formas tardias)
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Numeros pequeios

El concepto de ER (la definicidn)
Incidencia vs Prevalencia
Fuente de datos: multiple
Invisibilidad: la codificacion
Numeros pequefios: el anélisis

Hy

1 de 50 = 2% 1 de 4 = 25%
(0,051-10,647) (0,631-80,588)

Se incrementa la variabilidad de las
medidas: disminuye la precision
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o ™~ El concepto de ER (Ia definicion)
N u m e rOS p eq u e n OS Incidencia vs Prevalencia
Fuente de datos: multiple

Invisibilidad: la codificacion
Numeros pequefios: el analisis

Tasas basadas en pocas observaciones

Es mas dificil distinguir variaciones aleatorias
de cambios verdaderos

Las comparaciones en el tiempo y en el espacio
pueden llevar a conclusiones erréneas o
falsas, sobre diferencias en el riesgo
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Registros ER: historia espanola
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Analisis espacial de ER a
nivel nacional

Datos CMBD: procedencia CCAA (Nodos REpIER: 11) y Mtrio.
Sanidad.

Unidad de estudio: provincia
Periodo 1999-2003

Atlas Nacional Provincial
de Enfermedades Raras

National-Provincial
Atlas of Rare Diseases

! p— - 1999-2003
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Anemias hereditarias
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Registros ER: historia espanola

B Con normativa anterior a 2012
[[] Sin normativa hasta 2012 o posterior
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& VALENCIANA

Objetivo de un registro

c Conseguir datos relevantes y fiables

Hacer estimaciones especificas sobre la
cpoblaclon diana

Plantear acciones de prevencion, control o
Investigacion en el ambito de dichas
enfermedades

- Sistema de
Registro mmp Informacion

CONSELLERIA DE SAMNITAT DE SALUT
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SIER - CV

¢

W\W
b 9305

Num6748!04'042012 DE LA COMUNITAT VALENCIANA
Conselleria de Sanitat Conselleria de Sanidad
ORDE 4/2012, de 7 de marg, de la Conselleria de Sanitat, ORDEN 4/2012, de 7 de marzo, de la Conselleria de
per la qual es crea el Sistema d’Informacio de Malalties Sanidad, por la que se crea el Sistema de Informacion
Rares de la Comunitat Valenciana. [2012/3283] de Enfermedades Raras de la Comunitat Valenciana.
[2012/3283]

[ FoX X |
r A
Instituto ~
| -
giﬁ;:lﬂ SpﬂinRDR Spanish Rare Diseases Registries Research Network

IRDIRC

L THOHAL
RARE DIRCASES ROESLARCH
CONSOHTILR
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Analisis Espacial de Enfermedades Raras en
la C. Valenciana

Datos CMBD

Unidad de estudio: municipio

Periodo 1999-2003

Agrupaciones de Enfermedades Raras (44 grupos)

INFORMES DE SALUD

APROXIMACION A LAS
ENFERMEDADES RARAS EN
LA COMUNIDAD VALENCIANA
PERIODO 1999-2003

N*91

\g GENERALITAT VALENCIANA
% CONSELL

ER DE SANITAT

GENERALITAT VALENCIANA VALENCTANA

CONSELLERIA DE SAMNITAT DE SALUT
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Anemias hereditarias

Razon de Morbilidad Estandarizada Suavizada Probabilidad de Razén de Morbilidad
Comunidad Valenciana 1999-2003 Estandarizada Suavizada superior a 100
Comunidad Valenciana 1999-2003

Esferocitosis;
Talasemias; Anemia
Drepanocitica,
Anemia aplastica
constitucional
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Nacional ‘
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.. Qué enfermedades raras estan
Incluidas en el SIER-CV?

SIER-CV incluye:

— 934 cddigos CIE9MC

— 37 codigos de enfermedades renales raras
— 1370 codigos de la CIE10

— 175 cabdigos de tumores raros (CIEO-3)

— Cadigos de correspondencia CIE9-CIE10
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SIER-CV (Fuente CMBD)

o 48.429 ingresos por ER en hospitales publicos de la CV
(anos 2010-2011): aprox. 6,6% ingresos totales

e 40.441 personas afectadas por una Enfermedad Rara
han sido ingresadas durante estos dos anos.

« Se han identificado 664 Enfermedades Raras
responsables de estos ingresos.
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ER con mayor nimero de pacientes afectados que

han necesitado ingreso

nospitalario (2010-2011)

LUPUS ERITEMATOSO DISEMINADO

POLIMIALGIA REUMATICA

OTRAS ANEMIAS APLASICAS ESPECIFICADAS

RETRASO MENTAL DE GRADO NO ESPECIFICADO

OTROS DEFECTOS DE LACOAGULACION Y LOS NO ESPECIFICADOS
PANCITOPENIA

OTROS TRANSTORNOS METABOL. PROTEINAS DEL PLASMA
OTRATALASEMIA

NEFRITISINEFROPATIA(NO AGUDANI CRON.) EN OTRA ENFERMEDAD
FIBROSIS PULMONAR POSINFLAMATORIA

COLANGITIS

OTRAS CARDIOMIOPATIAS PRIMARIAS

0

CENTRO SUPERIOR DE
INVESTIGACION EN
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& VALENCIANA |
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SIER-CV (Fuente REMRENAL)
Afos 2010-2011

« Existen 233 pacientes afectados por alguna ER renal
gue han pasado a necesitar algun tipo de tratamiento
sustitutivo renal.

e 27 son las ER renales identificadas y las mas
frecuentes son:

* RiNnones poliquisticos (tipo adulto) (29% de todas
las ER renales)

e Glomerulonefritis (13%)
* Nefropatia por IgA (11%)
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SIER-CV (Fuente Registro de Mortalidad)

Anos 2010-2011

1485 muertes por enfermedades raras

(aproximadamente 2% del total de defunciones).

Causadas por 204 enfermedades raras diferentes.

Caracteristicas de las personas fallecidas:
52% de mujeres; 48% de hombres.
Rango de edad muy amplio.
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Rango de Edad de los fallecidos con ER
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Frecuencia de mortalidad. Enf. Raras. 2010-2011

N° de fallecimientos

ANOMALIA CONGENITA MULTIPLE
MIASTENIA GRAVIS

DISTROFIA MUSCULAR (DUCHENNE)
COREA DE HUNTINGTON

SINDROME DE DOWN

AMILOIDOSIS LOCALIZADA

MALFORMA CIONES CONGENITAS DEL CORAZON
PARALISIS CEREBRAL

ENFERMEDA D PULMONAR INTERSTICIAL
COLANGITIS ESCLEROSANTE

ANEMIA APLASICA

ENFERMEDA DES DEGENERATIVAS DEL SN

CARDIOMIOPATIA HIPERTROFICA NO OBSTRUCTIVA

ELA / ATROFIA MUSCULAR ESPINAL

FIBROSIS PULMONAR DIFUSA O IDIOPATICA

0 100 200 300 400 500
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Enfermedad Rara con mayor porcentaje de
mortalidad por grupos de edad. 2010-2011
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Registro de
Anomalias
Congenitas de
la C. Valenciana

Ure

uropean surveillance of
ongenital anomalies
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Map of EUROCAT Full and Associate Member Registries e

NETHERLANDS
Northern Netherlands

Sk,

UNITED KINGDOM

Wessex
Thames Valley
E Mid & S York
Northern England
South West England
Wales

Central Registry
Belfast

IRELAND
Dublin
South East Ireland
Cork & Kerry

BELGIUM
Antwerp
Hainaut-Namur

FRANCE
Paris

. Full Member
O Associate Member

Size of Circle

Strasbourg
Rhone-Alps
lie de la Reunion
French West Indies

® 10,000 births per year PORTUGAL
South Portugal
SPAIN
Barcelona
Basque Country
Valencia Region
Spain Hospital
Network

. 10,000 - 40,000 births per year

. >40,000 births per year

C. Valenciana 2007-2010?§>
4.097 < 1 afo con al menos una AC
Prevalencia global: 233,5 por 10.000 nacidos.
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EUROCAT Prevalence Data Tables

Prevalence per 10,000 births of All Anomalies, for the following registries: Valencia Region {Spain), Basque Country {Spain), Asturias
(Spain), from 1980 - 2010 -
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Anomalias congénitas por grandes grupos
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EUROCAT Prevalence Data Tables

Prevalence per 10,000 births of Congenital heart defects, for the following registries: Valencia Region (Spain), Basque Country (Spain),
Asturias (Spain), from 1980 - 2010
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Anomalias
congénitas cardiacas

Razon d_e
Prevalencias

1999-2008

RPs
<70
71-90
[ 91-110

M 111-140

W >140
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Ulises
La Odisea
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 Creacion del SIER-CV
 Registro Anomalias Congénitas CV

« Empezamos a disponer de datos
comparables

Estamos en el camino
Todavia no hemos llegado ....
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Gracias por su atencion

zurriaga_osc@gva.es

I Jornada de
Medicamentos Huérfanos
y Enfermedades Raras

Hospital Universitari i Politécnic la Fe. Salén de Actos.
VALENCIA.

Servicio de Farmacia.
Hospital Universitari i Politécnic la Fe.

FE HA 11, 12 y 13 de abril de 2013.
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