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ENFERMEDADES RARAS EN LAS ILLES BALEARS
2010-2016

INTRODUCCION

Las enfermedades raras, también denominadas poco comunes o minoritarias, incluyen
un conjunto de patologias con una prevalencia menor a los 5 casos por cada 10.000
personas. La necesidad de abordar desde Salud Publica las enfermedades raras con el
objetivo de conocer la presencia de las mismas en la poblacién hace imprescindible la
implantacion de un Registro Poblacional de Enfermedades Raras, que permita el estudio
de las caracteristicas epidemiolégicas del conjunto de enfermedades definidas como

raras y de cada una de ellas.

A nivel nacional el Proyecto SpainRDR' (Spanish Rare Diseases Registries Research Network)
es un proyecto desarrollado en red entre el Instituto de Investigaciéon de Enfermedades
Raras del Instituto de Salud Carlos III (ISCIII) y todas las Comunidades Autbnomas (CCAA)
para crear un registro de enfermedades raras de ambito poblacional en todo el
territorio, apoyado desde las CCAA. Para ello es necesario que cada Comunidad

Autdénoma disponga de su propio registro poblacional de enfermedades raras.

El proceso de creacién del registro poblacional de enfermedades raras de las Illes
Balears hasta el afio 2014 lo coordiné el Proyecto SpainRDR del Instituto de Salud Carlos
III. En la actualidad esta coordinado por la Subdireccién General de Calidad e Innovacion
Direccion General de Salud Publica, Calidad e Innovacion del Ministerio de Sanidad,
Servicios Sociales e Igualdad, y forma parte del Registro Estatal de Enfermedades Raras
(ReeR). La coordinacién nacional ha permitido consensuar un manual de procedimiento

comun para todas las CCAA para la creacion de sus registros.

El Registro Poblacional de Enfermedades Raras de las Illes Balears, adscrito a la Direccion
General de Salud Publica i Participacié de la Conselleria de Salut cre6 bajo un marco
legislativo, la Orden? del Conseller de Salut, Familia i Benestar Social del 18 de enero de

2013 en la cual se crea el Registro Poblacional de Enfermedades Raras de la Comunidad

5



Auténoma de las Illes Balears, y donde establece el Registro como un sistema especifico
de vigilancia epidemioldgica, de acuerdo con el Decreto 15/1997, de 23 de enero, que
crea y regula la Red de Vigilancia Epidemioldgica en la Comunidad Auténoma de las Illes

Balears.

OBJETIVO

El objetivo general del Registro Poblacional de Enfermedades Raras es el de
proporcionar la informacion necesaria para facilitar la implementacion de politicas
sociales y sanitarias orientadas a las enfermedades raras, asi como la promocion de la

investigacion.
Los objetivos especificos son:
- Proporcionar datos epidemiolégicos de las enfermedades raras.
- Ser un instrumento clave en la planificacion de la atencién sanitaria y

sociosanitaria.

METODOLOGIA

MANUAL DE PROCEDIMIENTO

Para la creacion del Registro se elaboré un manual de procedimiento en el que se han

establecido entre otras las siguientes definiciones:

— Definiciéon de caso

Se incluyen en el registro aquellas enfermedades o patologias cuya prevalencia sea
inferior a 5 casos por cada 10.000 habitantes. Un paciente puede constar en el registro

para mas de una enfermedad.



— Criterios de inclusién de casos al reqgistro

Para que un caso pueda ser incluido en el Registro Poblacional de Enfermedades Raras

debe cumplir los siguientes requisitos:

¥v' Haber sido diagnosticado de, al menos, una de las patologias incluidas en la
version vigente en ese momento del listado oficial de enfermedades raras de la

Red Espafiola de registros para la investigaciéon de enfermedades raras.

v' Tratarse de un caso diagnosticado de una enfermedad rara en cualquier

momento y que no hubiera fallecido antes del 1/1/2010.

v Residir en las Illes Balears.

- Enfermedades raras a reqistrar

Se han establecido 600 codigos de la Clasificacion Internacional de las
Enfermedades CIE-9 correspondientes a enfermedades raras. No obstante, los
registros de las comunidades autonomas pueden registrar enfermedades no
incluidas en el listado general y que, por alguna razoén, seran de interés para la
comunidad.

Para entender la metodologia y algunos de los resultados debe tenerse en cuenta
que no todos los cédigos corresponden a enfermedades, sino que en muchos
casos se trata de manifestaciones clinicas. Algunas veces estas manifestaciones
clinicas con coédigo propio corresponden a una misma enfermedad, que cuenta
ademas con un cddigo genérico sin especificacién clinica (Ejemplo: 277.0 Fibrosis
quistica, 277.02 Fibrosis quistica con manifestaciones pulmonares; 277.03 Fibrosis

quistica con manifestaciones gastrointestinales).

- Variables reqgistradas

¥v' Variables administrativas: Niumero de tarjeta sanitaria autonémica (CIP),

DNI/NIF, pais de nacimiento.



¥v' Variables del paciente: Nombre y apellidos, edad, sexo, lugar de residencia.

¥v' Variables de la enfermedad: Cédigo y nombre de la enfermedad, fecha de

diagnéstico, fecha de deteccion, defuncién y fecha.

FUENTES DE INFORMACION

Las fuentes de informacion utilizadas para recoger los casos del registro poblacional de

enfermedades raras de las Illes Balears en los afios 2010-2016 han sido las siguientes:

- El conjunto minimo basico de datos (CMBD) de las altas hospitalarias de los
hospitales publicos de las Illes Balears: Son Espases, Son Llatzer (datos 2010-2015),
Hospital de Inca, Hospital de Manacor, Mateu Orfila, Can Misses y Formentera.

- El registro de las metabolopatias de las Illes Balears, que recoge la fibrosis quistica,
el hipotiroidismo congénito y la fenilcetonuria de todos los nacidos en los
hospitales publicos y privados de las Illes Balears.

- El registro de mortalidad de las Illes Balears.

Uno de los objetivos es ir incorporando fuentes de informacién a medida que se vayan

consolidando las utilizadas en este momento.

RECOGIDA DE DATOS

De cada una de las fuentes de informacion que nutren al registro poblacional de
enfermedades raras se han extraido los casos que corresponden a las enfermedades
raras seleccionadas.

Se extrajeron los casos de los siguientes afios:

- CMBD, periodo 2010-2016. El hospital de Son LLatzer participa con los datos del
CMBD de los afios 2010-2015. Se seleccionaron aquellos registros en los que
consta algun codigo del listado de enfermedades raras en cualquier de las 13
posiciones diagndsticas del CMBD.

- Registro de metabolopatias: periodo 2010-2016.

- Registro de mortalidad: periodo 2010 y 2016.



DEPURACION DE LOS DATOS Y ELIMINACION DE DUPLICADOS

Para cada cédigo de enfermedad se han seleccionado posibles duplicados utilizando
nombre y apellidos y fecha de nacimiento, numero CIP (nimero de la tarjeta sanitaria de
los usuarios del Sistema Nacional de Salud), nUmero de historia clinica, hospital y DNIL.

De los duplicados identificados se ha eliminado siempre el registro de fecha posterior.

ANALISIS DE LOS DATOS

Se han analizado los registros para cada una de las enfermedades raras o cdédigos
especificos de manifestaciones clinicas seleccionadas como raras.

Se analizan los casos de personas vivas residentes en las Illes Balears con un diagnéstico
de ER confirmado o de sospecha registrados.

Se analiza el numero de casos y la prevalencia por 10.000 habitantes. Las variables de
analisis son sexo, edad y enfermedad rara.

Para el calculo de las tasas, se ha utilizado la poblaciéon a 1 de enero de 2017 del Padrén

poblacional de les Illes Balears>.



POBLACION

Se han recogido las poblaciones de los afios del padrén poblacional de las Illes Balears® y

de cada una de las islas, segun grupos de edad y sexo. Las islas de Eivissa y Formentera

se han reagrupado en islas PitiUses.

v Poblacion llles Balears afio 2017.

N° habitantes segiin sexo y grupo de edad
Illes Balears. Afio 2017

EDAD HOMBRE MUJER TOTAL
<1 5.131 4.875 10.006
1-4 22.572 21.541 44.113
5-14 61.092 57.585 118.677

15-24 56.467 54.833 111.300

25-34 77.773 78.943 156.716

35-44 104.625 97.607 202.232

45-54 88.350 84.987 173.337

55-64 63.313 65.202 128.515

65-74 44.623 48.595 93.218
275 30.979 46.906 77.885

Total 554.925 561.074 | 1.115.999

N° habitantes Illes Balears segun sexo e isla de residencia

ISLA

MALLORCA

MENORCA

PITIUSES

Total

Aio 2017
HOMBRE MUJER
429.677 439.016
45.300 45.870
79.948 76.188
554.925 561.074

TOTAL

868.693

91.170

156.136

1.115.999
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RESULTADOS GENERALES

Las personas registradas a 31 de diciembre de 2016 fueron 14.380 personas, de ellas
4.601 - 32% - fallecieron en el periodo 2010-2016.

El nimero de personas vivas residentes en las Illes Balears afectadas de al menos una
enfermedad rara es de 9.779 personas y el numero de registros de enfermedades raras
es 10.915 obteniéndose una tasa de prevalencia global de 97,80 casos por 10.000

habitantes.
Los resultados de los registros de enfermedades raras segun el sexo reflejan que el 52,2
% de los casos son mujeres y el 47,8 % hombres. La tasa de prevalencia segun el sexo es

mayor en las mujeres, 101,63 por 10.000 mujeres versus 93,94 en hombres.

N° de casos, % y prevalencia de enfermedades raras seguin sexo

Sexo N° % Poblacién Prevalencia
Hombre 5.213 47,8 554.925 93,94

Mujer 5.702 52,2 561.074 101,63

Total 10.915 100 1.115.999 97,80

Segun los grupos de edad el mayor nimero de casos se presenta en mayores de 74 afos

(23,8%) y el de menor frecuencia en menores de 1 afio, sequido por el de 15-24 afos.

N° de casos y % de enfermedades raras segin grupo de edad

Grupo Edad N° % Poblacién Prevalencia
<1 36 0,3 10.006 35,98
1-4 720 6,6 44113 163,22

5-14 929 8,5 118.677 78,28
15-24 497 4,6 111.300 44,65
25-34 624 57 156.716 39,82
35-44 1.132 10,4 202.232 55,98
45-54 1.249 11,4 173.337 72,06
55-64 1.453 13,3 128.515 113,06
65-74 1.677 15,4 93.218 179,90

275 2.598 23,8 77.885 333,57
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La mayor tasa de prevalencia, 333,57 por 10.000, se presenta en los mayores de 74 afos,

seguida por el grupo de edad de 65-74 afiosy el de 1 a 4 afios.

Prevalencia de EERR segun grupo de edad

350
300
250

200

Prevalencia

150

100

50

<1 1-4 5-14 15-24 25-34 35-44 45-54 55-64 65-74 =75
Grupos de edad

En la grafica se puede apreciar la prevalencia segun el sexo del paciente y el grupo de
edad. En ambos sexos en menores de 4 afios se observa una prevalencia alta y mayor en
los varones, seqguido de un descenso de las prevalencias hasta los 34 afios y a partir de
esta edad se inicia un incremento de la prevalencia que llega a su maximo en los

mayores de 74 aflos y con prevalencia mayor en hombres.

400,0 - Prevalencia seglin sexo y grupos de edad
350,0
300,0 -
250,0 -

200,0 - <o+ Hombre

Prevalencia

=l \ujer
150,0 -

100,0 -

50,0 -
TR

0,0 T T T T T T T T T 1
<1 1-4  5-14 15-24 25-34 35-44 45-54 55-64 65-74 =75

Grupos de edad
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Se conoce la isla de residencia en 10.899 de los casos registrados, el 99,9% de los

registros. En nimeros absolutos, el mayor nimero de casos corresponde a residentes en

Mallorca, seguido de las PitiUses. En el analisis de prevalencia la mayor tasa se da en

Menorca.

N° de casos y prevalencia segun isla de residencia

ISLA N° % Poblaciones | Prevalencia
Mallorca 8.661 79,5 868.693 99,70
Menorca 956 8,8 91.170 104,86
Pitilises 1.282 11,8 156.136 82,11

Segun la isla de residencia y el sexo de los casos registrados, la mayor prevalencia es en

las mujeres residentes en Menorca, seguida de las mujeres residentes en Mallorca.

N° de casos y prevalencia segun sexo e isla de residencia

Isla Hombre Mujer
Residencia N° Poblacion | Prevalencia N° Poblaciéon | Prevalencia
Mallorca 4.196 429.677 97,65 4.465 439.016 101,70
Menorca 400 45.300 88,30 556 45.870 121,21
Pitilises 608 79.948 76,05 674 76.188 88,47
140,0 - . . . .
Prevalencia de EERR segun sexo e isla de residencia
120,0 -
100,0
§ 20,0 -
%l Hombres
g 60,0 M Mujer
40,0 -
20,0 -
Mallorca Menorca Pititises
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Segun los grupos de edad e isla de residencia, el mayor niumero de casos se localizan en

los mayores de 74 afios en Mallorca.

NP° de casos por grupos de edad e isla de residencia

Grupos Islas Baleares
Edad " Total
Mallorca Menorca Pitilises
<1 28 3 5 36
14 586 50 84 720
5-14 728 92 108 928
15-24 404 46 47 497
25-34 499 40 83 622
35-44 873 102 156 1.131
45-54 993 113 141 1.247
55-64 1.118 124 209 1.451
65-74 1.326 154 191 1.671
275 2.106 232 258 2.596
Total 8.661 956 1.282 10.899

Se desconoce el pais de nacimiento de 45 de los casos registrados (0,4%). El mayor

porcentaje de los casos registrados son nacidos en Espafa (86,82%), seguidos de

Marruecos y el Reino Unido.
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N°y % de registros segtn el pais de nacimiento del caso

Pais de Nacimiento N° %
Espafia 9.437 86,82
Marruecos 187 1,72
Reino Unido 143 1,32
Alemania 132 1,21
Argentina 112 1,03
Ecuador 85 0,78
Colombia 73 0,67
Uruguay 46 0,42
Francia 42 0,39
Chile 41 0,38
Bulgaria 39 0,36
Rumania 38 0,35
Bolivia 33 0,30
Brasil 32 0,29
Republica Dominicana 32 0,29
Cuba 31 0,29
Senegal 29 0,27
Italia 27 0,25
China 23 0,21
Peru 23 0,21
Nigeria 22 0,20
India 19 0,17
Paises Bajos 19 0,17
Portugal 16 0,15
Venezuela 13 0,12
Filipinas 12 0,11
Guinea Ecuatorial 11 0,10
Rusia 11 0,10
Finlandia 10 0,09
Pakistan 10 0,09
Paraguay 10 0,09
Suecia 9 0,08
Suiza 9 0,08
Bélgica 8 0,07
Polonia 7 0,06
Argelia 6 0,06
México 6 0,06
Ucrania 6 0,06
Austria 5 0,05
36 paises con menos de 5 casos 56 0,52
Total 10.870 100,00
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Por grandes grupos de enfermedades las Anomalias congénitas son las mas frecuentes
con 2.439 casos registrados y con una prevalencia total de 21,85 casos por 10.000
habitantes. Seguidas por el grupo de las Enf. Endocrinas, de la nutricion y metabdlicas y
trastornos de la inmunidad, con 2.351 casos registrados. Y las de menor nimero de
casos los trastornos mentales, grupo en el que tan solo se registra una patologia, la

enfermedad de Tourette.

N° de casos de EERR y prevalencia segiin Grandes grupos de enfermedades.

Grupos de Enfermedades segtin el CIE 9 N° de casos Prevalencia

Enfermedades varias” 170 1,52
Neoplasias 51 0,46
Enf. endocrinas, de la nutricion y metabdlicas y trastornos de la inmunidad 2.351 21,07
Enf. de la sangre y los érganos hematopoyéticos 1.029 9,22
Trastornos mentales™ 18 0,16
Enf. del sistema nervioso y de los érganos de los sentidos 1.056 9,46
Enf. del sistema circulatorio 1.374 12,31
Enf. del sistema respiratorio 423 3,79
Enf. del aparato digestivo 291 2,61
Enf. del sistema genitourinario 257 2,30
Enf. de la piel y del tejido subcutaneo 289 2,59
Enf. del sistema musculoesquelético y del tejido conjuntivo 1.167 10,46
Anomalias congénitas 2.439 21,85

Total 10.915 97,80

*Enfermedades varias: Enf. Reiter, Sarcoidosis, Sd de Behcet.

“Transtornos mentales: Enfermedad de Tourette.
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Se han seleccionado las 20 enfermedades raras mas frecuentes que incluyen el 38,4 %
del total de los registros. El mayor niumero de casos corresponde a la Taquicardia
ventricular paroxistica, con una tasa de prevalencia de 5,97 por 10.000 habitantes

seguida por la Polimialgia reumatica, tasa de prevalencia 3,59 por 10.000.

N° enfermedades raras mas frecuentes, % del total de casos y Tasa prevalencia

CIE-9 EERR N° % Prevalencia
427.1 Taquicardia ventricular paroxistica 666 6,1 5,97
725 Polimialgia reumatica 401 3,7 3,59
710.0 Lupus eritematoso diseminado 288 2,6 2,58
287.31 Purpura trombocitopénica inmune 274 2,5 2,46
286.3 CDj;’;cLT;\cciiZn congénita de otros factores de la 239 22 214
746.4 Insuficiencia congénita de la valvula aortica 228 2,1 2,04
710.2 Enfermedad de Sjogren 227 2,1 2,03
331.82 Demencia con cuerpos de Lewi 203 1,9 1,82
745.4 Comunicacién interventricular 183 1,7 1,64
516.8 Otra neumonia alveolar parietoalveolar 165 1,5 1,48
2713 aDin;:(Ceirécri]as de las disacaridasas intest y mala 163 15 146
275.3 Trastornos del metabolismo del fosforo 162 1,5 1,45
747.81 Anomalias cerebrovasculares 137 1,3 1,23
446.5 Arteritis de células gigantes 132 1,2 1,18
358.00 Miastenia grave sin exacerbacién (aguda) 123 1.1 1,10
252.00 Hiperparatiroidismo, no especificado 122 1,1 1,09
135 Sarcoidosis 121 1,1 1,08
272.6 Lipodistrofia 120 1.1 1,08
255.41 Deficiencia glucocorticoide 119 1.1 1,07
425.11 Miocardiopatia obstructiva hipertréfica 114 1,0 1,02

Total 4.187 38,4 37,52
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En las 20 enfermedades raras mas frecuentes segun el sexo, los hombres incluyen el

39,3% de los casos. La ER mas frecuente en los hombres y con una mayor tasa de

prevalencia, 8,99 por 10.000, es la Taquicardia ventricular paroxistica, seguida por la

Insuficiencia congénita de la valvula aortica con tasa de prevalencia de 2,85 por 10.000.

N° de Enfermedades raras mas frecuentes en los hombres, % del total y

Tasa de prevalencia por 10.000

CIE9 Las 20 EERR mas frecuentes en los hombres N° Casos % | Prevalencia
4271 Taquicardia ventricular paroxistica 499 9,6 8,99
746.4 Insuficiencia congénita de la valvula aortica 158 3,0 2,85
725 Polimialgia reumatica 156 3,0 2,81
287.31 Purpura trombocitopenica inmune 117 2,2 2,11
286.3 Deficiencia congénita de otros factores de la coagulacion 115 2,2 2,07
275.3 Trastornos del metabolismo del fosforo 92 1,8 1,66
516.8 Otra neumonia alveolar parietoalveolar 84 1,6 1,51
331.82 Demencia con cuerpos de Lewi 82 1,6 1,48
745.4 Comunicacién interventricular 81 1,6 1,46
747.81 | Anomalias cerebrovasculares 81 1,6 1,46
358.00 | Miastenia grave sin exacerbacién (aguda) 70 1.3 1,26
271.3 Deficiencias de las disacaridasas intest y mala absorcion 67 1,3 1,21
270.4 Alteraciones del metabolismo de los aminoacidos azufrados 65 1,2 1,17
255.41 Deficiencia glucocorticoide 63 1,2 1,14
756.0 Anomalias oseas del crdneo y de la cara congénitas 60 1,2 1,08
272.6 Lipodistrofia 55 1,1 0,99
582.9 Glomerulonefritis crénica con lesion renal sin especificacion 53 1,0 0,96
530.0 Acalasia y cardiospasmo 51 1,0 0,92
279.00 |Hipogammaglobulinemia no especificadas 49 0,9 0,88
446.29 | Angeitis por hipersensibilidad, especificada 49 0,9 0,88

Total 2.047 39,3 36,89
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En las mujeres las 20 enfermedades raras mas frecuentes incluyen el 40,8% de los casos.
La ER mas frecuente en las mujeres es el Lupus eritematoso diseminado con una
prevalencia de 4,47 por 10.000, seguida de la Polimialgia reumatica con tasa de

prevalencia de 4,37 por 10.000.

N° de Enfermedades raras mas frecuentes en las mujeres, % del total y
Tasa de prevalencia por 10.000.

CIE9 EERR N° Casos % Prevalencia
710.0 Lupus eritematoso diseminado 251 4,4 4,47
725 Polimialgia reumatica 245 4,3 4,37
710.2 Enfermedad de Sjogren 208 3,6 3,71
4271 Taquicardia ventricular paroxistica 167 2,9 2,98
287.31 Purpura trombocitopenica inmune 157 2,8 2,80
286.3 Deficiencia congénita de otros factores de la coagulacién 124 2,2 2,21
331.82 | Demencia con cuerpos de Lewi 121 2,1 2,16
745.4 Comunicacién interventricular 102 1,8 1,82
253.1 Otras formas de hiperfuncion de la hip&fisis anterior 97 1,7 1,73
271.3 Deficiencias de las disacaridasas intest y mala absorcién 96 1,7 1,71
446.5 Arteritis de células gigantes 84 1,5 1,50
710.1 Escleroderma generalizado 84 1,5 1,50
516.8 Otra neumonia alveolar parietoalveolar 81 1,4 1,44
135 Sarcoidosis 80 1,4 1,43
252.00 | Hiperparatiroidismo, no especificado 80 1,4 1,43
425.11 | Miocardiopatia obstructiva hipertréfica 73 1,3 1,30
571.42 Hepatitis autoinmune 72 1,3 1,28
275.3 Trastornos del metabolismo del fosforo 70 1,2 1,25
746.4 Insuficiencia congénita de la valvula aortica 70 1,2 1,25
272.6 Lipodistrofia 65 1,1 1,16

Total 2.327 40,8 41,47
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Se han analizado las 5 enfermedades mas frecuentes segun los grupos de edad y sexo.

En los grupos de 0 a 14 afios y en ambos sexos las Anomalias congénitas son las mas

frecuentes.

En el grupo de edad de 15 a 24 afios en los hombres la Deficiencia congénita de otros
factores de la coagulacion es la mas frecuente, y en las mujeres la Purpura

trombocitopénica inmune.

En los grupos de edad de 25 a 54 afos, en los hombres predominan la Taquicardia
ventricular paroxistica y las anomalias cerebrovasculares, y en las mujeres el Lupus
eritematoso diseminado, seqguido de Otras formas de hiperfuncién de la hipdfisis

anterior.
En los grupos de mayor edad, a partir de 55 afios en los hombres predomina la

Taquicardia ventricular paroxistica, sequida de la Polimialgia reumatica, y en las mujeres

la Polimialgia reumatica, sequida del Sindrome de Sjogren.
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Las 5 Enfermedades raras mas frecuentes en hombres segtin grupos de edad,

Numero de registros y Tasa de prevalencia.

Sexo | Afos | CIE-9 EERR NP preI::eancia

742.4  Otras anomalias especificadas del encéfalo 2 3,90

745.4 Comunicacién interventricular 2 3,90

<1 750.3 Fistula traqueo esofégica, atresia y estenosis esofa.congenita 2 3,90
243 Hipotiroidismo congénito 1 1,95

277.0 Fibrosis quistica 1 1,95
745.4  Comunicacioén interventricular 44 19,49
756.0  Anomalias oseas del craneo y de la cara congénitas 29 12,85

1-4 742.4 Otras anomalias especificadas del encéfalo 18 7,97
748.5  Agenesia, hipoplasia y displasia del pulmén congénitas 16 7,09

243 Hipotiroidismo congénito 10 4,43

756.0  Anomalias oseas del craneo y de la cara congénitas 21 3,44

287.31  Purpura trombocitopenica inmune 20 3,27

5-14 | 745.4 Comunicacién interventricular 19 3,11
446.1 Kawasaki 16 2,62

743.61 Ptosis congénita 14 2,29

286.3 Deficiencia congénita de otros factores de la coagulaciéon 12 2,13

307.23 Trastorno de Tourette 9 1,59

15-24 | 271.3 Deficiencias de las disacaridasas intest y mala absorcién 8 1,42
257.2 Otra hipofuncién testicular 7 1,24

277.0 Fibrosis quistica 7 1,24

286.3 Deficiencia congénita de otros factores de la coagulaciéon 11 1,41

747.81  Anomalias cerebrovasculares 10 1,29

25-34 | 4271 Taquicardia ventricular paroxistica 9 1,16
253.5 Diabetes insipida 8 1,03

359.21 Distrofia muscular hipoténica 7 0,90

HOMBRES - - - -

427.1 Taquicardia ventricular paroxistica 21 2,01

287.31 Purpura trombocitopenica inmune 17 1,62

35-44 | 746.4 Insuficiencia congénita de la valvula aortica 17 1,62
747.81  Anomalias cerebrovasculares 12 1,15

253.2 Panhipopituitarismo 11 1,05

4271 Taquicardia ventricular paroxistica 54 6,11

272.6 Lipodistrofia 26 2,94

45-54 | 270.4 Alteraciones del metabolismo de los aminoacidos azufrados 20 2,26
746.4  Insuficiencia congénita de la valvula aortica 18 2,04

747.81 Anomalias cerebrovasculares 17 1,92
4271 Taquicardia ventricular paroxistica 101 15,95

746.4  Insuficiencia congénita de la valvula aortica 42 6,63

55-64 | 286.3 Deficiencia congénita de otros factores de la coagulacion 22 3,47
270.4  Alteraciones del metabolismo de los aminoacidos azufrados 19 3,00

747.81 Anomalias cerebrovasculares 17 2,69
4271 Taquicardia ventricular paroxistica 140 31,37
746.4  Insuficiencia congénita de la valvula aortica 51 11,43

65-74 | 516.8 Otra neumonia alveolar parietoalveolar 22 4,93
725 Polimialgia reumatica 21 4,71

255.41 Deficiencia glucocorticoide 17 3,81

4271 Taquicardia ventricular paroxistica 167 53,91
725 Polimialgia reumatica 125 40,35
>75 331.82 Demencia con cuerpos de Lewi 67 21,63
358.00 Miastenia grave sin exacerbacién (aguda) 36 11,62
446.5  Arteritis de células gigantes 36 11,62
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Las 5 Enfermedades raras mas frecuentes en mujeres segun grupos de edad,

Numero de registros y tasa de prevalencia

Sexo | Afios | CIE-9 EERR Ne Tasa
prevalencia

243 Hipotiroidismo congénito 2 4,10

745.12  Transposicion corregida de grandes vasos 2 4,10

<1 756.0  Anomalias oseas del craneo y de la cara congénitas 2 4,10
270.7 Otras alt. del metabolismo de los AAs de cadena no ramificada 1 2,05

530.0 Acalasiay cardiospasmo 1 2,05
745.4 Comunicacién interventricular 52 24,14

756.0  Anomalias oseas del craneo y de la cara congénitas 21 9,75

1-4 | 243 Hipotiroidismo congénito 16 7,43
754.0  Anomalias del craneo, de la caray de los maxilares congénita 11 5,11

742.2 Deformidades por reduccién del encéfalo 10 4,64

745.4 Comunicacién interventricular 25 4,34

271.3 Deficiencias de las disacaridasas intest y mala absorciéon 16 2,78

5-14 | 287.31 Purpura trombocitopenica inmune 14 2,43
7421 Microcefalia 11 1,91

742.2 Deformidades por reduccién del encéfalo 10 1,74

287.31 Purpura trombocitopenica inmune 12 2,19

714.30  Artritis reumat juv poliart, crénica o no especificada 11 2,01

15-24 | 286.3 Deficiencia congénita de otros factores de la coagulacion 9 1,64
253.1 Otras formas de hiperfuncién de la hipéfisis anterior 6 1,09

571.42 Hepatitis autoinmune 6 1,09

710.0 Lupus eritematoso diseminado 29 3,67

253.1 Otras formas de hiperfuncién de la hipéfisis anterior 22 2,79

25-34 | 286.3 Deficiencia congénita de otros factores de la coagulacion 20 2,53
287.31 Purpura trombocitopenica inmune 19 2,41
MUJERES 271.3 Deficiencias de las disacaridasas intest y mala absorciéon 13 1,65
710.0 Lupus eritematoso diseminado 71 7,27

253.1 Otras formas de hiperfuncién de la hipéfisis anterior 42 4,30

35-44 | 286.3 Deficiencia congénita de otros factores de la coagulacion 41 4,20
287.31 Purpura trombocitopenica inmune 29 2,97

695.4 Lupus eritematoso 18 1,84

710.0 Lupus eritematoso diseminado 47 5,53

710.2 Enfermedad de Sjogren 22 2,59

45-54 | 272.6 Lipodistrofia 19 2,24
4271 Taquicardia ventricular paroxistica 19 2,24

253.1 Otras formas de hiperfuncion de la hipofisis anterior 17 2,00

710.0 Lupus eritematoso diseminado 42 6,44

427.1 Taquicardia ventricular paroxistica 32 4,91

55-64 | 710.2 Enfermedad de Sjogren 29 4,45
255.0  Sindrome de Cushing 19 2,91

710.1 Escleroderma generalizado 18 2,76

710.2 Enfermedad de Sjogren 53 10,91

725 Polimialgia reumatica 38 7,82

65-74 | 710.0 Lupus eritematoso diseminado 34 7,00
4271 Taquicardia ventricular paroxistica 27 5,56

252.00 Hiperparatiroidismo, no especificado 23 4,73
725 Polimialgia reumatica 188 40,08
331.82 Demencia con cuerpos de Lewi 113 24,09
>75 | 710.2 Enfermedad de Sjogren 88 18,76
4271 Taquicardia ventricular paroxistica 67 14,28
446.5  Arteritis de células gigantes 56 11,94
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N° DE CASOS, PREVALENCIA TOTAL Y PREVALENCIA SEGUN SEXO Y MEDIA DE EDAD

Se han registrado 373 cédigos CIE-9 correspondientes a enfermedades raras, se ha

analizado la prevalencia total y la prevalencia segun el sexo de los casos registrados, y se

ha calculado la media de edad y su desviacién tipica (DT).

PREVALENCIA EDAD
CIE9 ENFERMEDADES RARAS N°
Total | Hombre | Mujer | Media | DT
Enfermedades varias
099.3 | Enfermedad de Reiter 16 0,14 0,23 0,05 51,9 20,8
135 Sarcoidosis 121 1,08 0,74 1,43 60,2 | 15,7
136.1 | Sindrome de Behget 33 0,30 0,27 0,32 47,5| 16,6
Neoplasias
202.50 Enfermedapl de Letter’er-Slwe, S|’t|‘o no especificado, 4 0,04 0,05 0,02 16.8| 18.2
extraganglionar y de 6rganos sélidos
23771 Neurgﬂbromatoss, tipo I (Enfermedad de Von 45 0,40 0,40 0,41 392 21,7
Recklinghausen)
237.72 | Neurofibromatosis tipo II (Neurofibromatosis acustica) 2 0,02 0,04 35,0| 25,5
Enfermedades endocrinas, de la nutricion, metabélicas y de la inmunidad
Enfermedades endocrinas
Trastorno glandula tiroidea
243 Hipotiroidismo congénito 56 0,50 0,38 0,62 12,11 17,0
Trastornos de secrecién interna pancreatica
251.5 | Anomalia de la secrecién de gastrina 1 0,01 0,02| 82,0
Trastorno glandula paratiroidea
252.00 | Hiperparatiroidismo, no especificado 122 1,09 0,76 1,43 69,3| 14,8
Trastornos de la glandula pituitaria
253.0 | Acromegaliay gigantismo 39 0,35 0,32 037| 556|239
253.1 | Otras formas de hiperfuncion de la hipo6fisis anterior 111 0,99 0,25 1,73 42,5| 13,6
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PREVALENCIA EDAD
CIE9 ENFERMEDADES RARAS N°
Total | Hombre | Mujer | Media | DT

253.2 | Panhipopituitarismo 85 0,76 0,85 0,68 52,6 | 22,4
253.3 | Enanismo hipofisario 12 0,11 0,07| 0,14 273]| 24,6
253.5 | Diabetes insipida 91 0,82 0,72 0,91 47,31 18,3
Trastornos de la glandula adrenales
255.0 |Sindrome de Cushing 84 0,75 0,56| 094| 524 20,0
255.13 | Sindrome de Bartter 6 0,05 0,09 0,02 48,3 13,7
255.2 | Trastornos adrenogenitales 22 0,20 0,09 0,30 23,5| 16,8
255.41 | Deficiencia glucocorticoide 119 1,07 1,14 1,00 60,0| 21,2
Trastornos de las glandulas endocrinas
257.2 | Otra hipofuncién testicular 33 0,30 0,59 47,8 | 23,0
259.4 | Enanismo, no clasificado en otra parte 2 0,02 0,04 90| 8,5
Enfermedades raras por deficiencia de nutricion
265.2 | Pelagra 7 0,06 0,07 0,05 56,7| 6,0
Enfermedades raras metabélicas
Trastornos del transporte y metabolismo de los aminoacidos
270.0 | Alteraciones del transporte de los aminoacidos 13 0,12 0,14 0,09 452|244
270.1 | Fenilcetonuria 16 0,14 0,14 0,14 911 12,7
2702 Otras,a!teraaones del metabolismo de los AAs 8 0,07 0,07 0,07 349|315

aromaticos
2703 AIteragones del metabolismo de los AAs de cadena 5 0,02 0,02 0,02 40| 0,0

ramificada
270.4 | Alteraciones del metabolismo de los AAs azufrados 98 0,88 1,17 0,59 53,6| 17,8
270.6 | Trastornos del ciclo del metabolismo ureico 14 0,13 0,13 0,12 13,9 17,7
270.7 Otras alteraaoru.es del metabolismo de los AAs de 9 0,08 0,09 0,07 281 31.4

cadena no ramificada
270.8 | Otros alteraciones transp. metabolismo de los AAs. 3 0,03 0,02 0,04 93| 5,5
270.9 |Trastornos transporte metabo. AAs sin especificacién 3 0,03 0,04 0,02 50( 1,0

Trastornos del transporte y metabolismo de los carbohidrato
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PREVALENCIA EDAD
CIE9 ENFERMEDADES RARAS N°
Total | Hombre | Mujer | Media | DT

271.0 | Glicogenosis 12 0,11 0,14 0,07 29,8 22,2
271.1 | Galactosemia 1 0,01 0,02 29,0
271.2 |Intolerancia hereditaria a la fructosa 7 0,06 0,05 0,07 37,3| 31,8
2713 Def|C|e.nIC|as de las disacaridasas intest y mala 163 146 121 171 45,5 29,7

absorcién
2718 Otros trastornos transporte metabolismo 15 013 0.14 012 45,7 27,7

carbohidratos
Trastornos del metabolismo de los lipidos
272.5 | Deficiencias de las lipoproteinas 15 0,13 0,18 0,09| 585| 24,5
272.6 | Lipodistrofia 120 1,08 0,99 1,16 51,71 15,3
272.7 |Lipidosis 15 0,13 0,14 0,12 52,1| 25,2
272.8 | Otros trastornos metabolismo lipidos 77 0,69 0,86 0,52 596|174
Trastornos del metabolismo de las proteinas plasmaticas
273.2 | Otras paraproteinemias 101 0,91 0,83 098| 619]| 16,3
273.4 | Deficiencia de alfa-1-antitripsina 6 0,05 0,04 0,07 53,8| 18,1
Trastornos del metabolismo mineral
275.01 | Hemocromatosis hereditaria 14 0,13 0,22 0,04 66,2 12,5
275.1 | Déficit de cobre 3 0,03 0,02 0,04 67,7| 3,2
275.1 | Enfermedad de Wilson 10 0,09 0,13 0,05 31,3| 16,3
275.3 | Trastornos del metabolismo del fosforo 162 1,45 1,66 1,25 53,6 | 26,5
Otros trastornos del metabolismo
277.0 | Fibrosis quistica 42 0,38 0,31 0,45 19,7 12,9
277.1 | Trastorno metabolismo de porfirina 56 0,50 0,50 0,50( 56,1174
2772 O.tros. trastornos del metab de las purinas y de las 5 0,02 0,02 0,02 740| 57

pirimidinas
277.30 | Amiloidosis, no especificada 48 0,43 0,40 0,46 67,8| 13,9
277.31 | Fiebre mediterrdnea familiar 16 0,14 0,11 0,18 48,6 | 26,5
277.39 | Otra amiloidosis 53 0,47 0,47 0,48 70,6 | 15,4
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PREVALENCIA EDAD
CIE9 ENFERMEDADES RARAS N°
Total | Hombre | Mujer | Media | DT
277.39 | Sindrome de Andrade 31 0,28 0,34 0,21 58,6 | 14,8
277.5 | Mucopolisacaridosis 7 0,06 0,04| 0,09| 203]| 16,0
277.6 | Otras deficiencias de las enzimas circulantes 8 0,07 0,02 0,12 37,5| 21,8
277.85 | Trastornos de la oxidacién de acidos grasos 11 0,10 0,14 0,05 76| 4,6
277.86 | Trastornos peroxisémicos 4 0,04 0,07 85| 44
277.87 | Trastornos del metabolismo mitocondrial 14 0,13 0,11 0,14 26,4 | 23,2
277.89 | Otros trastornos especificados del metabolismo 52 0,47 0,56 0,37 408|229
Trastornos mecanismo inmunitario
279.00 | Hipogammaglobulinemia no especificadas 112 1,00 0,88 1,12 64,8] 19,8
279.01 | Inmunodeficiencia IgA selectiva 46 0,41 0,38| 045| 384] 26,1
279.02 | Inmunodeficiencia IgM selectiva 13 0,12 0,11 0,12 64,9| 17,5
279.03 | Otras deficiencias de inmunoglobulina selectiva 47 0,42 0,32 0,52 618|175
279.04 | Hipogammaglobulinemia congénita 5 0,04 0,07 0,02 18,2 13,9
279.05 | Inmunodeficiencia con aumento de IgM 2 0,02 0,04 88,0 11,3
279.06 | Inmunodeficiencia variable comun 34 0,30 0,23 037| 636|184
27910 Inmupgdeficiencia con carencia células-T, no 1 0,01 0,02 68.0
especificada
279.11 | Sindrome de di George 11 0,10 0,11 0,09 11,6 9,6
279.12 | Sindrome de Wiskott-Aldrich 2 0,02 0,04 21,0| 18,4
279.2 | Inmunodeficiencia combinada 4 0,04 0,04| 004| 298|314
279.3 | Inmunodeficiencia, no especificada 1 0,01 0,02 31,0
279.4 | Enfermedad autoinmune, no clasificada en otra parte 38 0,34 0,29 039 603|224
279.41 | Sindrome linfoproliferativo autoinmune 14 0,13 0,09 0,16 72,9 171
Enfermedades de la sangre y de los 6rganos hematopoyéticos
281.0 | Anemia perniciosa 88 0,79 0,50 1,07 73,6| 17,3

Anemias hereditarias
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PREVALENCIA EDAD
CIE9 ENFERMEDADES RARAS N°
Total | Hombre | Mujer | Media | DT

282.0 | Esferocitosis hereditaria 29 0,26 0,25 0,27 35,7 | 26,2
282.2 Anem!z? debida a trastornos del metabolismo del 31 0,28 0,29 0,27 553 24,7

glutatiéon
282.43 | Talasemia Alfa 5 0,04 0,09 49,2 28,5
282.44 | Beta talasemia 27 0,24 0,23 0,25 51,9| 25,7
282.62 | Enfermedad Hb-SS con crisis 31 0,28 0,32 0,23 16,9 11,2
282.64 | Enfermedad drepanocitica /Hb-C con crisis 1 0,01 0,02 33,0
282.69 | Otra enfermedad drepanocitica con crisis 1 0,01 0,02 47,0
282.9 | Anemias hemoliticas hereditarias sin especificacion 16 0,14 0,13 0,16 45,6 | 32,9
283.0 | Anemias hemoliticas autoinmunes 58 0,52 0,45 0,59 62,3 21,6
283.11 | Sindrome hemolitico urémico 25 0,22 0,20 0,25 27,71 17,8
283.2 | Hemoglobinuria debida a hemolisis por causa externa 3 0,03 0,05 25,7 | 12,7
Anemias aplasicas y otros sindromes de insuficiencia medular
284.01 | Aplasia de glébulos rojos constitucional 7 0,06 0,07 0,05 38,0] 36,8
284.81 Apla5|a de glébulos rojos (adquirida) (adulto) (con 20 0,18 0,25 0,11 555 14,9

timoma)
Defecto de coagulacién
286.0 | Hemofilia A 19 0,17 0,29 0,05 20,5| 23,3
286.1 | Hemofilia B 5 0,04 0,09 31,4| 18,8
286.2 | Hemofilia C 4 0,04 0,05 0,02 61,5| 22,0
286.3 Def|C|enc.|¢:;1 congénita de otros factores de la 239 214 207 221 47.7| 22,2

coagulacion
286.4 | Enfermedad de Von Willebrand 44 0,39 0,25 0,53 39,0| 19,3
286.53 | Anticuerpo antifosfolipido con trastorno hemorragico 4 0,04 0,07 420| 55
Purpuray otras patologias hemorragicas
287.1 | Defectos cualitativos de las plaquetas 16 0,14 0,14 0,14 49,3 | 27,1
287.31 | Purpura trombocitopénica inmune 274 2,46 2,11 2,80 47,5| 26,7
287.32 | Sindrome de Evans 6 0,05 0,05 0,05 61,8 21,1




PREVALENCIA EDAD
CIE9 ENFERMEDADES RARAS N°
Total | Hombre | Mujer | Media | DT
287.33 | Purpura trombocitopénica congénita y hereditaria 5 0,04 0,02 0,07 33,8 | 36,7
Enfermedades de los glébulos blancos
288.01 | Neutropenia congénita 20 0,18 0,18 0,18 22,2 | 26,7
288.02 | Neutropenia ciclica 10 0,09 0,04 0,14 51,3 29,9
288.1 Trast()lrr\os funcionales de los polimorfonucleares 9 0,08 0,05 0,11 46,4| 19.0
neutréfilos
288.2 | Anomalias genéticas de los leucocitos 13 0,12 0,14 0,09 43,6 | 32,1
288.4 | Sindromes hemofagociticos 16 0,14 0,22| 0,07| 304 21,3
Otras enfermedades de la sangre y hematopoyéticas
289.6 | Policitemia familiar 3 0,03 0,04 0,02 627|122
Trastornos mentales
307.23 | Trastorno de Tourette 18 0,16 0,27 0,05 28,1| 15,3
Enfermedades del sistema nervioso y de los 6rganos de los sentidos
Trastornos organicos del suefio
32725 Slndrf)me de hipoventilacion alveolar central 3 0,03 0,04 0,02 137] 06
congénito
Enfermedades hereditarias y degenerativas del SNC
Degeneracién cerebral
330.0 |Leucodistrofia 7 0,06 0,04| 0,09| 193] 19,3
330.1 | Lipidosis cerebral 1 0,01 0,02 43,0
3308 Qtras Fiegenerauones cerebrales especificadas de la 1 0,01 0,02 16,0
infancia
Otras degeneraciones cerebrales
331.11 | Enfermedad de Pick 6 0,05 0,05 0,05 890| 37
331.81 | Sindrome de Reye 2 0,02 0,04 62,0 31,1
331.82 | Demencia con cuerpos de Lewi 203 1,82 1,48 2,16 82,6| 7,3
Otra enfermedad extrapiramidal y con movimientos anormales
333.0 I(ztl;aass::nfermedades degenerativas de los nucleos de 20 018 0,22 014| 742| 89
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PREVALENCIA EDAD
CIE9 ENFERMEDADES RARAS N°
Total | Hombre | Mujer | Media | DT
333.4 | Enfermedad de Huntington 21 0,19 0,18 0,20 60,0| 17,8
333.6 | Distonia de torsién idiopatica 16 0,14 0,11 0,18| 36,4| 18,9
333.71 | Parélisis cerebral atetoide 1 0,01 0,02 12,0
Enfermedades espinocerebelosa
334.0 | Ataxia de Friedreich 4 0,04 0,02 0,05| 46,8| 29,9
334.1 | Paraplejia espastica hereditaria 9 0,08 0,09 0,07 48,1 | 28,6
334.2 | Degeneracién cerebelosa primaria 10 0,09 0,11 0,07 597|211
334.3 | Otra ataxia cerebelosa 24 0,22 0,32 0,11 56,4| 20,0
334.8 |Otras enfermedades medulocerebelosas 4 0,04 0,04 0,04 570|229
Enfermedades de las células del asta anterior
335.0 |Enfermedad de Werdnig-Hoffmann 4 0,04 0,04 0,04 11,0 5,0
335.20 | Esclerosis lateral amiotréfica 14 0,13 0,18 0,07 63,1]| 133
335.21 | Atrofia muscular progresiva 4 0,04 0,04 0,04 62,3| 9,0
335.22 | Paralisis bulbar progresiva 4 0,04 0,05 0,02 38,8| 32,3
335.24 | Esclerosis lateral primaria 1 0,01 0,02 39,0
Otras enfermedades de la medula
336.0 |Siringomieliay siringobulbia 51 0,46 0,36 0,55 49,9 19,5
Trastornos del sistema nervioso autdbnomo
337.20 | Distrofia simpaética refleja no especificada 4 0,04 0,07 520|144
Otros trastornos del sistema nervioso central
341.0 | Neuromielitis éptica 27 0,24 0,13 0,36 41,2 10,2
341.1 | Enfermedad de Schilder 3 0,03 0,05| 83,0| 21,0
341.22 | Mielitis transversa idiopatica 6 0,05 0,05 0,05 37,5| 19,5
Cataplexia y narcolepsia
347.00 | Narcolepsia sin cataplejia 31 0,28 0,31 025| 4453|176
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PREVALENCIA EDAD
CIE9 ENFERMEDADES RARAS N°
Total | Hombre | Mujer | Media | DT
347.01 | Narcolepsia con cataplejia 5 0,04 0,04 0,05 57,6 | 21,2
Neuropatia periférica hereditaria e idiopatica
356.0 | Neuropatia periférica hereditaria 2 0,02 0,02 0,02 76,0 0,0
356.1 |Atrofia muscular peroneal 32 0,29 0,29 0,29| 46,7| 23,3
356.2 | Neuropatia sensorial hereditaria 57 0,51 0,58| 045| 655|181
356.3 | Enfermedad de Refsum 1 0,01 0,02 57,0
Neuropatias inflamatorias y téxicas
357.81 | Polineuritis desmielinizantes inflamatoria crénica 52 0,47 0,59 0,34 60,3| 18,3
Trastornos mioneurales
358.00 | Miastenia grave sin exacerbacion (aguda) 123 1,10 1,26 0,94 66,4 | 18,8
358.01 | Miastenia grave con exacerbacién (aguda) 39 0,35 0,36 0,34 67,6| 18,5
358.30 | Sindrome de Lambert-Eaton no especificado 2 0,02 0,04 71,5| 3,5
Distrofia muscular y otras miopatias
359 Distrofia muscular 2 0,02 0,02 0,02 12,0 11,3
359.0 | Distrofia muscular congénita hereditaria 7 0,06 0,07 0,05 22,1| 14,7
359.1 | Distrofia muscular progresiva hereditaria 29 0,26 0,31 0,21 47,0| 21,1
359.21 | Distrofia muscular mioténica 47 0,42 0,58 0,27 44,3 | 16,0
359.22 | Miotonia congénita 2 0,02 0,04 69,0 99
359.23 | Condrodistrofia mioténica 1 0,01 0,02 8,0
359.29 | Otro trastorno miotdnico especificado 4 0,04 0,05 0,02 61,5| 13,0
359.71 | Miositis por cuerpos de inclusién 1 0,01 0,02 60,0
359.9 | Miopatia no especificada 2 0,02 0,04 19,5 17,7
Trastornos oculares
Retinianos
362.18 | Vasculitis retiniana 12 0,11 0,13 0,09 46,8 | 23,7
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PREVALENCIA EDAD

CIE9 ENFERMEDADES RARAS N°

Total | Hombre | Mujer | Media | DT
362.70 | Distrofia retiniana hereditaria no especificada 2 0,02 0,04 67,0| 12,7
362.74 | Distrofia retiniana pigmentaria 35 0,31 0,31 032 624|198
362.75 | Otras distrofias retiniana sensorial (Enf de Stargardt) 2 0,02 0,04 56,0 4,2
Iris
364.21 | Ciclitis heterocrémica de Fuchs 1 0,01 0,02| 420
365.14 | Glaucoma de infancia 9 0,08 0,05 0,11 33,1| 16,0
Cérnea
371.51 | Distrofia epitelial juvenil de la cornea 2 0,02 0,04 780 7.1
371.53 | Distrofia granular de la cornea 2 0,02 0,02| 0,02| 485] 20,5
371.54 | Distrofia reticular de la cornea 1 0,01 0,02 52,0
371.55 | Distrofia macular de la cornea 1 0,01 0,02 48,0
371.57 | Distrofia endotelial de la cornea 79 0,71 0,36 1,05 741 11,0
371.58 | Otras distrofias posteriores de la cornea 2 0,02 0,02 0,02| 815| 0,7
Otros trastornos oculares
377.16 | Atrofia 6ptica hereditaria 2 0,02 0,02 0,02 59,0 21,2
378.71 | Sindrome de Duane 17 0,15 0,14| 0,96 155|154
Enfermedades sistema circulatorio
De la circulacién pulmonar
416.0 |Hipertensién pulmonar primaria 71 0,64 0,40 0,87 66,5| 22,2
417.1 | Aneurisma de la arteria pulmonar 8 0,07 0,05 0,09 65,9| 14,7
Otras formas de enfermedad cardiaca
425.0 | Fibrosis endomiocardica 1 0,01 0,02| 80,0
425.11 | Miocardiopatia obstructiva hipertréfica 114 1,02 0,74 1,30 71,3| 14,9
425.3 | Fibroelastosis endocardica 7 0,06 0,09 0,04| 51,4 333
426.81 | Sindrome de Lown-Ganong-Levine 4 0,04 0,04 0,04| 455| 53
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426.82 | Sindrome del intervalo QT prolongado 46 0,41 0,38 0,45 66,4 | 24,2
427.1 | Taquicardia ventricular paroxistica 666 5,97 899| 298| 66,7| 16,0
Otras enfermedades cerebrovasculares
437.5 | Enfermedad Moyamoya 7 0,06 0,07 0,05 48,91 211
443.1 | Tromboangeitis obliterante (Enfermedad de Buerger) 41 0,37 0,59| 0,14| 522|146
443.82 | Eritromelalgia 5 0,04 0,05| 0,04| 578|271
446.0 | Poliarteritis nodosa 23 0,21 0,23 0,18| 66,4| 159
446.1 | Kawasaki 32 0,29 045| 0,12 6,0 2,8
446.20 | Angeitis por hipersensibilidad,no especificada 1 0,01 0,02 83,0
446.21 | Angeitis por hipersensibilidad 3 0,03 0,04 0,02 66,0| 28,8
446.29 | Angeitis por hipersensibilidad, especificada 93 0,83 0,88 0,78 57,8| 22,6
446.4 | Granulomatosis de Wegener 23 0,21 0,22 0,20 559] 15,2
446.4 | Sindrome Churg-Strauss 14 0,13 0,11 014 671|125
446.5 | Arteritis de células gigantes 132 1,18 0,86 1,50 78,7| 10,7
446.6 | Microangiopatia trombética 20 0,18 0,11 0,25| 44,6| 17,9
446.7 | Enfermedad de Takayasu 18 0,16 0,02 0,30 40,1| 18,2
Otras enfermedades del sistema circulatorio
448.0 Telangiectasia hemorragica hereditaria (Enf Rendu 28 0,25 0,22 029| 559|150
Osler)
453.0 |Sindrome de Budd-Chiari 17 0,15 0,18 0,12| 51,9 18,0
Enfermedades del aparato respiratorio
Alveolitis alérgicas extrinsecas
495.0 | Pulmén del granjero 2 0,02 0,02 0,02 83,0| 42
495.2 | Pulmon del ornitéfilo 9 0,08 0,13| 0,04| 62,1 26,8
495.9 | Alveolitis y neumonitis alérgicas no especificadas 22 0,20 0,18 0,21 62,2 21,1

Neumoconiosis y otras enfermedades pulmonares ocasionadas por agentes
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500 Antracosilicosis 9 0,08 0,16 65,8 | 15,1
501 Asbestosis 9 0,08 0,13 0,04 80,8 | 5,1
502 Neumoconiosis debida a otro tipo de silice o silicatos 22 0,20 0,40 74,41 14,1
503 Neumoconiosis debida a otro polvo inorganico 3 0,03 0,05 75,3| 4,0
Otras enfermedades del aparato respiratorio
516.0 | Proteinosis alveolar pulmonar 1 0,01 0,02 43,0
516.31 | Fibrosis pulmonar idiopatica 54 0,48 0,63 034 745|111
516.32 | Neumonitis intersticial inespecifica idiopatica 3 0,03 0,05 86,7| 5,7
516.33 | Neumonitis intersticial aguda 1 0,01 0,02 72,0
516.36 | Neumonia organizada criptégena 8 0,07 0,04| 0,11 72,3| 13,9
516.4 | Linfangioleiomiomatosis 1 0,01 0,02 45,0
516.5 gésj:focitosis pulmonar de células de Langerhans del 7 0,06 0,07 0.05| 447|196
516.8 | Otra neumonia alveolar parietoalveolar 165 1,48 1,51 144| 684|172
516.9 | Neuropatia alveolar parietoalveolar sin especificacion 48 0,43 0,40 0,46 69,3| 15,9
518.3 | Eosinofilia pulmonar 59 0,53 0,58 0,48| 610|193
Enfermedades del aparato digestivo
Enfermedades del es6fago, estomago y duodeno
530.0 |Acalasiay cardiospasmo 101 0,91 0,92 0,89 632|204
535.70 | Gastritis eosinofilica, sin mencién de hemorragia 1 0,01 0,02 3,0
Enteritis y colitis no infecciosa
558.41 | Gastroenteritis eosinofilica 11 0,10 0,14 0,05 48,6 | 28,0
558.42 | Colitis eosinofilica 9 0,08 0,05 0,11 12,71 15,0
Otras enfermedades del sistema digestivo
571.42 | Hepatitis autoinmune 97 0,87 0,45 1,28 54,0| 21,6
571.6 | Cirrosis biliar 72 0,65 0,16 1,12 66,1| 16,4
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Enfermedades del aparato genitourinario

Sindrome nefroético

5811 Sindrome nefrggco con histopatologia de 27 0,24 036| 012] 533182
glomerulonefritis membranosa

5812 Sindrome nefrotlcq Fon histopatologia .de . 18 0,16 020 012] 602/ 188
glomerulonelonefritis membrano- proliferativa

Glomerulonefritis crénica

582.1 Glomeru.cro con histopa. de glomerulonefritis 4 0,38 054| 0,21 508/ 16,3
membranosa

5822 Glomeru.cro cor.1 hlst(?pa. de glomerulonefritis 21 0,19 020| 018 587|140
membrano-proliferativa

5829 Glomgr'uloh’e:frltls crénica con lesién renal sin 85 0,76 0,96 057 57.9| 16,4
especificacion

Nefritis y nefropatia

583.4 N’ef.rlt. y nefropa. con.hlstopa. de glomerulo. 4 0,04 007| essl| 137
répidamente progresiva

583.89 Sindrome nefrlltl.co no gspeaﬂcado con 1 0,01 0,02 67,0
glomerulonefritis semilunar difusa

Otros trastornos renales

588.1 | Diabetes insipida nefrogénica 17 0,15 0,14| 0,96 558/ 19,9

595.1 | Cistitis intersticial crénica 42 0,38 0,23 0,52 64,3| 14,2

Enfermedades de la piel y el tejido subcutaneo

694.0 | Dermatitis herpetiforme 4 0,04 0,07 373|278

694.1 | Dermatosis pustulosa subcorneal 4 0,04 0,07 70,8| 13,5

694.4 | Pénfigo 16 0,14 0,14 0,14 62,3| 18,4

694.5 | Penfigoide 29 0,26 0,29 0,23 794|153

694.60 .Penf‘lgm'dle benigno membrana mucosa-sin 2 0,02 0,02 0,02 80,0| 42
implicacién ocular

694.61 !Denfllgm.dle benigno membrana mucosa-con 5 0,02 0.04| 775| 78
implicacion ocular

695.13 | Sindrome de Stevens-Johnson 10 0,09 0,13 0,05 58,3| 23,9

695.14 Slndr’o'rr?e mllxt,o Slpdromg de Stevens-Johnson - 3 0,03 0,02 004| 470|375
necrolisis epidérmica toxica

695.15 | Necrélisis epidérmica toxica 8 0,07 0,09 0,05| 61,1| 98

695.4 | Lupus eritematoso 65 0,58 0,18 0,98 54,1| 15,6
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697.0 |Liquen plano 49 0,44 0,45 0,43 62,3 17,9
701.0 | Escleroderma circunscrito 97 0,87 0,79 0,94 598 19,9
Enfermedades del sistema osteo-muscular y tejido conjuntivo
Enfermedades difusas del tejido conjuntivo
710.0 | Lupus eritematoso diseminado 288 2,58 0,67| 4,47| 512|164
710.1 | Escleroderma generalizado 99 0,89 0,27 1,50 64,3 | 15,8
710.2 | Enfermedad de Sjogren 227 2,03 0,34 3,71 68,6 | 14,3
710.3 | Dermatomiositis 25 0,22 0,09 0,36 52,41 17,8
710.4 | Polimiositis 17 0,15 0,07| 023| 568 16,5
710.8 | Otras enfermedades difusas del tejido conjuntivo 8 0,07 0,14 50,0| 16,6
Artropatias
714.1 | Sindrome de Felty 2 0,02 0,02 0,02 75,5| 7.8
714.30 | Artritis reumat juv poliart., crénica o no especificada 52 0,47 0,36 0,57 32,41 19,2
714.31 | Artritis reumat juv poliarticular aguda 9 0,08 0,09 0,07 16,2 13,0
714.32 | Artritis reumat juvenil oligoarticular o pauciarticular 12 0,11 0,07 0,14 15,3| 15,0
714.33 | Artritis reumat juv monoartritis 4 0,04 0,02 0,05 73| 54
Otras enfermedades osteomioarticulares
725 Polimialgia reumatica 401 3,59 2,81 4,37| 80,6| 10,3
728.11 | Miositis osificante progresivo 3 0,03 0,02 0,04 35,3| 29,8
733.7 | Algoneurodistrofia 20 0,18 0,05 0,30 56,0 16,1
Anomalias congénitas
Anomalia congénita del sistema nervioso
741 Sindroma de Arnold-Chiari con espina bifida 1 0,01 0,02 1,0
741.0 |Sindrome de Arnold-Chiari con hidrocefalia 2 0,02 0,02 0,02 55| 7.8
741.00 | Espina bifida e hidrocefalia regién no especificada 34 0,30 0,23 037 442|179
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741.01 | Espina bifida e hidrocefalia-region cervical 4 0,04 0,05 0,02 54,8| 11,5
741.02 | Espina bifida e hidrocefalia-regién dorsal 3 0,03 0,02| 0,04 313|232
741.03 | Espina bifida e hidrocefalia-regiéon lumbar 11 0,10 0,11 0,09 19,5| 11,0
7419 Sllndrome .de Arnold-Chiari sin espina bifida o 4 0,04 007| 313|123
hidrocefalia
241.90 Esplnz? bifida sin mencién de hidrocefalia-region no 2 0,38 0,31 045 448|213
especif.
241,91 Esp||.'1a bifida sin mencion de hidrocefalia-region 5 0,02 0,04 220| 240
cervical
741.92 | Espina bifida sin mencién de hidrocefalia-regién dorsal 2 0,02 0,02| 0,02 45| 0,7
241.93 Espina bifida sin mencién de hidrocefalia-regién 14 0,13 0,13 012| 261/ 16,2
lumbar
742.0 |Encefalocele 11 0,10 0,04 0,16| 457] 26,9
742.1 | Microcefalia 50 0,45 0,41 048 11,3| 155
742.2 | Deformidades por reduccién del encéfalo 62 0,56 0,61 0,50 13,9| 16,5
742.3 | Hidrocéfalo congénito 64 0,57 0,74| 0,41 33,9| 30,5
742.4 | Otras anomalias especificadas del encéfalo 66 0,59 0,76 0,43| 17,4 21,6
742.53 | Hidromielia 5 0,04 0,04 0,05 35,4| 20,6
742.59 | Otras anomalias de la medula espinal 1 0,01 0,02 80,0
742.8 | Otras anomalias especificadas del sistema nervioso 4 0,04 0,04 0,04 80| 74
Anomalia congénita del ojo
743.00 | Anoftalmia clinica no especificado 3 0,03 0,04 0,02 34,0]| 31,6
743.10 | Microftalmia no especificado 8 0,07 0,04 0,11 59| 41
743.34 | Catarata congénita total y subtotal 3 0,03 0,05 28,7| 41,0
743.44 Anom.espeuf. camara anterior, angulo y estructuras 5 0,02 0.02| 002 65| 5.0
relacionadas del ojo
743.45 | Aniridia 11 0,10 0,07 0,12 40,2 | 28,5
743.51 | Anomalias vitreo 1 0,01 0,02 8,0
743.57 | Anomalias especificadas disco 6ptico 4 0,04 0,05 0,02 26,0| 22,6
743.61 | Ptosis congénita 39 0,35 0,50 0,20 25,5| 23,6
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Anomalia congénita del oido
244.02 Oltras anomalias de oido externo con deterioro del 1 0,01 0,02 2.0
oido
744.04 | Anomalias huesecillos oido 7 0,06 0,07 0,05 49,4| 6,8
744.21 | Ausencia congénito de I6bulo de la oreja 3 0,03 0,05 30,7| 1,5
744.46 | Fistula/quiste preauricular 32 0,29 0,31 0,27| 19,0| 144
Anomalia congénita del aparato circulatorio
745.0 | Tronco arterioso 13 0,12 0,16 0,07 16,6 | 22,6
745.10 | Transposicién completa de grandes vasos 7 0,06 0,05 0,07 17,6 | 18,9
745.12 | Transposicién corregida de grandes vasos 6 0,05 0,02 0,09 19,2| 25,4
745.2 |Tetralogia de Fallot 29 0,26 0,20 032| 184192
745.3 | Ventriculo comun 4 0,04 0,07 83| 10,0
745.4 | Comunicacién interventricular 183 1,64 1,46 1,82 14,0 21,2
745.61 | Defecto Ostium Primum 18 0,16 0,14 0,18 11,2 | 14,7
745.69 | Defecto eminencia endocardica ncoc 8 0,07 0,02 0,12 14,3 | 23,5
746.01 | Atresia congénito valvula pulmonar 4 0,04 0,02 005| 105| 7.3
746.02 | Estenosis congénita valvula pulmonar 20 0,18 0,18 0,18| 13,4| 18,5
746.1 | Atresiay estenosis tricuspides congénitas 2 0,02 0,02 0,02 22,5| 20,5
746.2 | Anomalia de Ebstein 11 0,10 0,05| 0,14 52,7| 11,2
746.3 | Estenosis congénita de la valvula aortica 15 0,13 0,16| 0,11 36,4| 24,4
746.4 |Insuficiencia congénita de la valvula aortica 228 2,04 2,85 1,25 59,1 17,6
746.5 | Estenosis mitral congénita 1 0,01 0,02 4,0
746.6 | Insuficiencia mitral congénita 21 0,19 0,14 0,23 13,1] 154
746.7 | Sindrome de hipoplasia del corazén izquierdo 1 0,01 0,02 21,0
746.81 | Estenosis subadrtica congénito 9 0,08 0,05 0,11 57,7 21,2
746.82 | Corazon triauricular 2 0,02 0,02 0,02| 780| 57
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746.83 | Estenosis infundibular pulmonar 5 0,04 0,05 0,04 43,0 24,8
746.86 | Bloqueo cardiaco congénito 17 0,15 0,11 0,20 31,9]| 20,6
746.87 | Malposicién cardiaca, vértice o punta 7 0,06 0,07 0,05 35,0| 22,8
747.10 | Coartacion aortica (preductal) (postductal) 29 0,26 0,29 0,23 17,21 19,6
747.41 | Conexién anémala total de venas pulmonares 6 0,05 0,05| 0,05| 310|327
747.42 | Conexién anémala parcial de venas pulmonares 2 0,02 0,02 0,02 36,5| 44,5
747.81 | Anomalias cerebrovasculares 137 1,23 1,46 1,00 525|189
Anomalia congénita del aparato respiratorio
748.0 | Atresia de las coanas 27 0,24 0,23 0,25 96| 14,6
748.4 | Pulmoén quistico congénito 19 0,17 0,14| 0,20 9,7 131
748.5 | Agenesia, hipoplasia y displasia del pulmén congénitas 42 0,38 047| 029 12,0 189
748.61 | Bronquiectasia congénita 2 0,02 0,04| 43,0] 127
Anomalia congénita del aparato digestivo
749.03 | Fisura paladar bilateral-completa 2 0,02 0,04 25| 0,7
749.23 | Fisura paladar con labio leporino bilateral-completa 5 0,04 0,07 0,02 15,0| 16,0
750.12 | Adherencias congénitas de la lengua 2 0,02 0,04 140| 8,5
7503 Flstulla t'raqueoesofaglca, atresia y estenosis esofa. 48 0,43 0,52 034| 423|344

congénita
751.0 | Diverticulo de Meckel congénito 59 0,53 0,63| 0,43| 443] 26,8
751.1 | Atresiay estenosis del intestino delgado congénitas 20 0,18 0,18 0,18 98| 18,8
751 2 Atre5|la y estenosis del intestino grueso, recto y ano 23 0,21 029 012 66| 80

congénita
7513 Enfermedad de Hirschsprung y otros trast cong. 28 0,25 040| 0,11 121 14,7

funcionales de colon
751.61 | Atresia biliar 7 0,06 0,05| 0,07 173|140
751.62 | Enfermedad quistica congénita de higado 89 0,80 0,63 0,96 60,4| 14,5
751.7 | Anomalias congénitas del pancreas 25 0,22 0,25 0,20 51,0| 241

Anomalia congénita de los érganos genitales
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752.45 | Agenesia vaginal 3 0,03 0,05 23,71 25
752.62 | Epispadias 2 0,02 0,04 32,0| 39,6
7527 Seuthgrmafrodltlsmo y sexo indeterminado 9 0,08 0,00 007 102132
congénito
752.81 | Transposicién escrotal 8 0,07 0,14 96| 6,0
Anomalia congénita del aparato urinario
753.11 | Quiste renal individual congénito 3 0,03 0,02 0,04 31,7| 24,0
753.13 | Rifién poliquistico, autosémico dominante 64 0,57 0,56| 0,59| 56,8| 13,6
753.14 | Rifidn poliquistico, autosémico recesivo 3 0,03 0,05 19,3| 31,8
753.15 | Displasia renal 20 0,18 0,20 0,16 6,8 63
753.16 | Rifidn quistico medular 1 0,01 0,02| 19,0
753.5 | Extrofia de la vejiga congénita 5 0,04 0,04 0,05 21,8| 23,4
753.6 Atres[a y estenosis de la uretra y del cuello vejiga 15 013 0,27 15.8| 21.0
congénita
753.7 | Anomalias congénitas del uraco 14 0,13 0,13| 0,12 31,1 31,5
Anomalias congénitas del sistema osteoarticular
754.0 Anomlalllas del craneo, de la cara y de los maxilares 45 0,40 0,31 0,50 168 233
congénita
754.2 | Anomalias congénitas de la columna vertebral 25 0,22 0,16| 0,29| 308|225
Anomalias congénitas de miembros
755.00 | Polidactilia no especificado 4 0,04 0,04 0,04 25| 1,7
755.12 | Sindactilia dedos de la mano con fusién de hueso 3 0,03 0,05 471 29
755.21 | Deficiencia transversal de miembro superior 6 0,05 0,07 0,04 37,5| 26,0
755.24 | Defic.longit. humero compl. o parcial 1 0,01 0,02 20,0
755.26 | Defic.longit. radio completa o parcial 3 0,03 0,04 0,02 13,3 10,7
5598 Deﬂc'.longlt. carpianos o metacarpianos completa o 5 0,02 0,04 19,5| 26,2
parcial
755.29 | Defic.longit. falanges, completa o parcial 7 0,06 0,09 0,04 11,4] 122
755.31 | Deficiencia transversal de miembro inferior 2 0,02 0,04 22,0| 22,6
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75533 Peﬁc. longit. combinada implicacién pierna (compl. o 1 0,01 0,02 16,0
incompl)
755.34 | Defic. longit. fémur completa o parcial 8 0,07 0,07| 0,07| 206/ 139
755.35 | Defic. longit. tibioperoneal completa o parcial 2 0,02 0,02 0,02 10,0| 5,7
755.36 | Defic. longit. tibia completa o parcial 6 0,05 0,05 0,05 16,2 10,5
755.38 | Defic. longit. tarsos o metatarsos completa o parcial 3 0,03 0,02| 0,04| 250/ 11,5
755.52 | Elevacién congénita de la escapula 1 0,01 0,02 6,0
755.55 | Acrocefalosindactilia 2 0,02 0,04 6,0 42
755.58 | Mano hendida congénita 1 0,01 0,02 9,0
Otras anomalias congénitas del sistema osteoarticular
756.0 | Anomalias 6seas del craneo y de la cara congénitas 95 0,85 1,08| 0,62 82| 11,9
756.16 | Sindrome Klippel-Feil 7 0,06 0,04 0,09 33,3| 27,3
756.4 | Condrodistrofia 41 0,37 043| 030| 230|204
756.51 | Osteogénesis imperfecta 10 0,09 0,13| 0,05| 21,1| 18,7
756.52 | Osteopetrosis 3 0,03 0,05 38,0 9,5
756.54 | Displasia fibrosa poliostética de hueso 1 0,01 0,02 49,0
756.56 | Displasia epifisaria multiple 2 0,02 0,04 16,01 9,9
756.59 | Otra osteodistrofia -otros no codificados 13 0,12 0,13 0,11 37,4| 19,4
756.6 | Anomalias del diafragma congénita 28 0,25 0,31 0,20| 463|324
756.71 | Sindrome "Vientre de ciruela pasa" 1 0,01 0,02 46,0
756.72 | Onfalocele 3 0,03 0,04 0,02 1,01 0,0
756.73 | Gastrosquisis 5 0,04 0,02| 0,07 6,2| 10,0
756.83 | Sindrome Ehlers-Danlos 20 0,18 0,14 0,21 36,2 | 18,4
Otras anomalias congénitas del tegumento
757.0 | Edema hereditario de las piernas 6 0,05 0,04 0,07 588 32,5
757.1 | Ictiosis congénita 17 0,15 0,14 0,16 34,1| 25,9
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757.39 | Otras anomalias especificadas de la piel 28 0,25 0,31 0,20 37,3 | 30,7
Anomalias congénitas cromosémicas
758.1 | Sindrome de Patau 4 0,04 0,07 28,0| 14,9
758.2 | Sindrome de Edwards 8 0,07 0,14 394| 39
758.31 | Sindrome Cri-du-chat 1 0,01 0,02 50,0
758.32 | Sindrome velo-cardio-facial 7 0,06 0,07 0,05 13,7 6,3
758.33 | Otras microdeleciones 2 0,02 0,04 12,5| 13,4
758.39 | Otras deleciones autosémicas 11 0,10 0,09 0,11 13,3| 16,6
758.6 | Disgenesia gonadal congénita 15 0,13 0,05 0,21 23,3 16,7
758,81 Otras afecciones debidas a anomalias de los g 0,07 0,11 0,04 17.8| 16.0
cromosomas sexuales

759.0 | Anomalias del bazo congénitas 21 0,19 0,23 0,14 34,0| 28,5
759.5 | Complejo esclerosis tuberosa 25 0,22 0,22 0,23 29,1| 20,0
759.6 | Otras hamartosis no clasificadas en otro lugar 72 0,65 0,67 0,62 482|240
759.81 | Sindrome de Noonan 2 0,02 0,02 0,02 10,5| 14,8
759.81 | Sindrome de Prader Willi 8 0,07 0,04 0,11 13,3| 13,6
759.82 | Sindrome de Beals-Hetch 2 0,02 0,04 50| 2.8
759.82 | Sindrome de Marfan 11 0,10 0,13 0,07 38,7| 17,2
759.83 | Sindrome de Fragilidad X 3 0,03 0,05 20,7 12,6
759.89 | Otras anomalias congénitas especificadas 9 0,08 0,07 13,7 14,7
759.89 | Sindrome Cornelia de Lange 1 0,01 35,0
759.89 | Sindrome de Alport 1 0,01 0,02 35,0

TOTAL | 10.915| 97,80 93,94|101,63| 51,7| 26,8

ncoc: No clasificado bajo otros conceptos

41




42
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MORTALIDAD REGISTRO DE ENFERMEDADES RARAS DE LAS ILLES BALEARS
Periodo 2010-2016

Se cruzaron los casos del Registro poblacional de enfermedades raras con el Registro de
mortalidad de las Illes Balears de los afios 2010-2016, y se identificaron 4.601 pacientes
gue fallecieron por cualquier causa basica de defuncion en el periodo estudiado, el 54,9

% de los fallecidos eran varones.

N°y % de fallecidos segin sexo
Sexo N° %
Hombre 2.526 54,9
Mujer 2.075 45,1

Total 4.601 100,0

El mayor numero de fallecimientos es en hombres y mujeres mayores de 74 afios.

N°y % de fallecidos segtin grupo de edad y sexo

Grupo edad Hombre Mujer

N° % N° %

<1 18 0,7 11 0,5
1-4 8 0,3 17 0,8
5-14 9 04 7 03
15-24 13 0,5 3 0.1
25-34 21 0,8 16 0,8
35-44 67 2,7 28 1,3
45-54 148 5,9 81 3,9
55-64 285 11,3 153 7,4
65-74 507 20,1 306 14,7
275 1.450 57,4 1.453 70,0
Total 2.526 100 2.075 100
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MORTALIDAD POR ENFERMEDAD RARA

Los pacientes registrados en el periodo 2010-2016 cuya causa basica de defuncion fue

una enfermedad rara fueron 652 personas (el 14,2 % de los 4.601 fallecidos e incluidos

en el Registro de enfermedades raras de las Illes Balears).

N°y % de fallecidos por una
enfermedad rara segin sexo

Sexo N° %
Hombre 311 47,7
Mujer 341 52,3

Total 652 100

El mayor namero de fallecimientos por una enfermedad rara se da en las mujeres

mayores de 74 afios, el 58,7% de las mujeres.

N°y % de fallecidos por una enfermedad rara segun sexo y

grupo de edad
Hombre Mujer
Grupo de edad

Ne° % Ne° %

<1 5 1,6 6 1.8
1-4 4 1,3 11 3,2
5-14 5 1,6 3 0,9
15-24 5 1,6 2 0,6
25-34 5 1,6 7 2,1
35-44 17 5,5 8 2,3
45-54 30 9,6 12 3,5
55-64 41 13,2 31 9,1
65-74 57 18,3 61 17,9
275 142 45,7 200 58,7
Total 311 100 341 100
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El 92,6 % de los fallecidos nacieron en Espafia, el 1,2% en el Reino Unido, y el 1,1% en

Marruecos.

N°y % de fallecidos por una enfermedad rara seguin
Pais de nacimiento

Paises Ne %
Espafia 604 92,6
Reino Unido 8 1,2
Marruecos 7 1,1
Argentina 4 0,6
Italia 4 0,6
Desconocido 4 0,6
Otros paises 21 3,2
Total 652 100

El 80,5% de los fallecidos por una enfermedad rara residia en Mallorca.

N°y % de fallecidos por una enfermedad rara segun
Isla de nacimiento

Islas N° %
Mallorca 525 80,5
Menorca 63 9,7
Pitilises 62 9,5
Desconocido 2 0,3
Total 652 100
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Mortalidad por enfermedad rara segun codificacién CIE-10 y sexo

a Sexo
CODIGO CIE10 Y LITERAL Total
Hombre | Mujer
D58.9 Anemia hemolitica hereditaria, sin otra especificacién 2 1 3
D59.1 Otras anemias hemoliticas autoinmunes 1 2 3
D61.9 Anemia aplasica, no especificada 3 3 6
D64.0 Anemia sideroblastica hereditaria 1 1
D68.6 Otros estados de hipercoagulabilidad 1 1
D69.3 Purpura trombocitopénica idiopatica 1 4 5
D76.3 Otros sindromes histiociticos 1 1
D86.3 Sarcoidosis de la piel 1 1
D86.9 Sarcoidosis de sitio no especificado 1 2 3
D89.1 Crioglobulinemia 1 1
E22.2 Sindrome de secrecién inapropiada de hormona antidiurética 1 4 5
E23.0 Hipopituitarismo 1 1
E23.2 Diabetes insipida 2 2
E24.9 Sindrome de Cushing, no especificado 1 1
E27.1 Insuficiencia corticosuprarrenal primaria 3 3
E34.3 Enanismo, no clasificado en otra parte 1 1
E51.2 Encefalopatia de Wernicke 3 3
E71.3 Trastornos del metabolismo de los acidos grasos 1 1
E72.0 Trastornos del transporte de los aminoacidos 1 1
E75.0 Gangliosidosis GM2 1 1
E75.2 Otras esfingolipidosis 3 1 4
E76.3 Mucopolisacaridosis no especificada 1 1
E77.8 Otros trastornos del metabolismo de las glucoproteinas 1 1
E83.0 Trastornos del metabolismo del cobre 1 1
E83.1 Trastornos del metabolismo del hierro 1 1
E83.5 Trastornos del metabolismo del calcio 1 1
E84.0 Fibrosis quistica con manifestaciones pulmonares 1 1
E84.8 Fibrosis quistica con otras manifestaciones 1 1 2
E85.1 Amiloidosis heredofamiliar neuropatica 1 4 5
E85.3 Amiloidosis sistémica secundaria 2 2 4
E85.4 Amiloidosis limitada a un 6érgano 10 8 18
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Sexo

CODIGO CIE10 Y LITERAL Total
Hombre | Mujer

E85.9 Amiloidosis, no especificada 14 8 22
E88.8 Otros trastornos especificados del metabolismo 1 1
F84.2 Sindrome de Rett 2 2
G10 Enfermedad de Huntington 5 12 17
G11.1 Ataxia cerebelosa de iniciacion temprana 2 2
G11.9 Ataxia hereditaria, no especificada 1 1 2
G12.0 Atrofia muscular espinal infantil, Tipo I (Werdnig-Hoffman) 1 4 5
G12.2 Enfermedades de las neuronas motoras 50 40 90
G12.9 Atrofia muscular espinal, sin otra especificacion 1 1
G21.0 Sindrome neuroléptico maligno 2 2
G23.0 Enfermedad de Hallervorden-Spatz 1 1
G23.1 Oftalmoplejia supranuclear progresiva (Steele-Richardson-Olszewski) 12 10 22
G23.8 Otras enfermedades degenerativas especificas de los nlcleos de la base 1 1
G31.0 Atrofia cerebral circunscrita 1 3 4
G31.8 Otras enfermedades degenerativas especificadas del sistema nervioso 29 44 73
G31.9 Degeneracion cerebral no especificada 1 3 4
G37.2 Mielindlisis central pontina 1 1
G37.8 Otras enfermedades desmielinizantes del sistema nervioso central, 1 1
especificadas

G60.0 Neuropatia hereditaria motora y sensorial 1 1
G61.0 Sindrome de Guillain-Barré 3 3
G70.0 Miastenia gravis 5 4 9
G70.2 Miastenia congénita o del desarrollo 1 1
G71.0 Distrofia muscular 4 4
G71.1 Trastornos mioténicos 6 6 12
G71.3 Miopatia mitocdndrica, no clasificada en otra parte 2 1 3
G72.4 Miopatia inflamatoria, no clasificada en otra parte 2 2
G80.9 Paralisis cerebral infantil, sin otra especificaciéon 15 5 20
G90.3 Degeneracion de sistemas multiples 2 1 3
G93.2 Hipertensién intracraneal benigna 3 2 5
G95.0 Siringomielia y siringobulbia 2 2
100 Fiebre reumatica sin mencion de complicacién cardiaca 1 1
101.1 Endocarditis reumatica aguda 2 2

49




Sexo

CODIGO CIE10 Y LITERAL Total
Hombre | Mujer
110 Hipertensién esencial primaria 12 15 27
127.0 Hipertensién pulmonar primaria 4 11 15
I31.1 Pericarditis constrictiva crénica 3 3
142.5 Otras cardiomiopatias restrictivas 3 1 4
173.1 Tromboangeitis obliterante (Enfermedad de Buerger) 1 1
178.0 Telangiectasia hemorragica hereditaria 2 2
182.0 Sindrome de Budd-Chiari 1 1 2
]62.8 Neumoconiosis debida a otros polvos que contienen silice 2 2
J64 Neumoconiosis no especificada 3 3
J84.1 Otras enfermedades pulmonares intersticiales con fibrosis 16 20 36
J84.8 Otras enfermedades pulmonares intersticiales especificadas 2 2
J84.9 Enfermedad pulmonar intersticial, no especificada 19 19 38
K22.0 Acalasia del cardias 4 4 8
K55.2 Angiodisplasia del colon 2 2
K74.3 Cirrosis biliar primaria 1 1
K75.4 Hepatitis autoinmune 1 1
L10.9 Pénfigo, no especificado 1 1
L12.0 Penfigoide flictenular 2 2
M31.0 Angiitis debida a hipersensibilidad 1 1
M31.1 Microangiopatia trombdtica 1 1
M31.3 Granulomatosis de Wegener 2 2
M31.6 Otras arteritis de células gigantes 2 2
M31.7 Poliangiitis microscépica 1 1
M31.8 Otras vasculopatias necrotizantes especificadas 2 2
M32.1 Lupus eritematoso sistémico con compromiso de érganos o sistemas 1 7 8
M32.9 Lupus eritematoso sistémico, sin otra especificacion 1 4 5
M34.8 Otras formas de esclerosis sistémica 2 11 13
M34.9 Esclerosis sistémica, no especificada 1 3 4
M35.3 Polimialgia reumatica 3 2 5
M72.6 Fascitis necrotizante 6 4 10
N03.5 Glomerulonefritis mesangiocapilar difusa 1 1
N03.9 Sindrome nefritico cronico con cambios morfolégicos no especificados 2 2 4
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Sexo

CODIGO CIE10 Y LITERAL Total
Hombre | Mujer
Q02 Microcefalia 1 1 2
Q03.9 Hidrocéfalo congénito, no especificado 2 2
Q07.0 Sindrome de Arnold-Chiari 1 1
Q20.3 Discordancia de la conexién ventriculoarterial 1 1 2
Q21.2 Defecto del tabique auriculoventricular 1 1
Q21.3 Tetralogia de Fallot 2 2
Q23.0 Estenosis congénita de la valvula aértica 1 1
Q24.4 Estenosis subadrtica congénita 1 1
Q24.9 Malformacion congénita del corazén, no especificada 3 2 5
Q27.9 Malformacién congénita del sistema vascular periférico, no especificada 1 1 2
Q28.2 Malformacién arteriovenosa de los vasos cerebrales 2 2
Q28.3 Otras malformaciones de los vasos cerebrales 1 1
Q30.0 Atresia de las coanas 1 1
Q33.6 Hipoplasiay displasia pulmonar 1 1
Q34.9 Malformacion congénita del sistema respiratorio, no especificada 1 1
Q43.9 Malformacion congénita del intestino, no especificada 1 1
Q44.2 Atresia de los conductos biliares 2 2
Q44.6 Enfermedad quistica del higado 1 1
Q61.2 RifAdN poliquistico, autosémico dominante 1 1
Q61.3 RifAdn poliquistico, tipo no especificado 1 1 2
Q75.9 Malformacion congénita no especificada de los huesos del craneo y de la cara 1 1
Q79.0 Hernia diafragmatica congénita 1 1
Q85.0 Neurofibromatosis no maligna 1 1 2
Q85.1 Esclerosis tuberosa 1 1
Q89.7 Malformaciones congénitas multiples, no clasificadas en otra parte 1 1 2
Q91.3 Sindrome de Edwards, no especificado 2 2
Total 311 341 652
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Grupos
edad

<1

1-4

15-24

25-34

35-44

Mortalidad por enfermedad rara segun codificacién CIE-10 y grupos de edad

LITERAL CIE 10

Atrofia muscular espinal infantil, Tipo I (Werdnig-Hoffman)
Miastenia congénita o del desarrollo

Fascitis necrotizante

Malformacién congénita del corazén, no especificada
Atresia de las coanas

Malformacién congénita del sistema respiratorio, no especificada

Malformacién congénita no especificada de los huesos del craneo y de la cara

Hernia diafragmatica congénita

Sindrome de Edwards, no especificado

Trastornos del metabolismo de los acidos grasos
Otras esfingolipidosis

Atrofia muscular espinal infantil, Tipo I (Werdnig-Hoffman)
Miopatia mitocéndrica, no clasificada en otra parte
Hidrocéfalo congénito, no especificado
Malformacion congénita del corazén, no especificada
Hipoplasia y displasia pulmonar

Atresia de los conductos biliares

Malformaciones congénitas multiples, no clasificadas en otra parte
Enanismo, no clasificado en otra parte
Gangliosidosis GM2

Otros trastornos especificados del metabolismo
Sindrome de Rett

Paralisis cerebral infantil, sin otra especificacion
Hidrocéfalo congénito, no especificado

Tetralogia de Fallot

Otros estados de hipercoagulabilidad

Fibrosis quistica con manifestaciones pulmonares
Fibrosis quistica con otras manifestaciones

Distrofia muscular

Paralisis cerebral infantil, sin otra especificacién
Malformacién arteriovenosa de los vasos cerebrales
Anemia aplasica, no especificada
Mucopolisacaridosis no especificada

Sindrome de Rett

Trastornos mioténicos

Paralisis cerebral infantil, sin otra especificacion
Otras enfermedades pulmonares intersticiales especificadas
Microcefalia

Neurofibromatosis (no maligna)

Purpura trombocitopénica idiopatica

Encefalopatia de Wernicke

Otras esfingolipidosis

Trastornos del metabolismo del cobre

Amiloidosis, no especificada

NO
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9,1
9,1
9,1
18,2
9,1
9,1
9,1
9,1
18,2
6,7
6,7
26,7
6,7
6,7
13,3
6,7
13,3
13,3
12,5
12,5
12,5
12,5
12,5
12,5
25,0
14,3
14,3
14,3
14,3
28,6
14,3
8,3
8,3
8,3
16,7
25,0
8,3
8,3
16,7
4,0
4,0
4,0
4,0
4,0
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Grupos
edad

45-54

55-64

LITERAL CIE 10

Enfermedad de Huntington

Enfermedades de las neuronas motoras
Degeneracion cerebral no especificada

Distrofia muscular

Paralisis cerebral infantil, sin otra especificacion
Hipertensién intracraneal benigna

Siringomielia y siringobulbia

Hipertensién pulmonar primaria

Otras enfermedades pulmonares intersticiales con fibrosis
Lupus eritematoso sistémico, sin otra especificacién
Microcefalia

Sindrome de Arnold-Chiari
Malformacioén congénita del corazén, no especificada
Parpura trombocitopénica idiopatica

Sarcoidosis de sitio no especificado

Encefalopatia de Wernicke

Otras esfingolipidosis

Amiloidosis sistémica secundaria
Amiloidosis limitada a un 6rgano
Amiloidosis, no especificada

Enfermedad de Huntington

Ataxia cerebelosa de iniciacion temprana

Enfermedades de las neuronas motoras

Sindrome neuroléptico maligno

Oftalmoplejia supranuclear progresiva (Steele-Richardson-Olszewski)
Degeneracion cerebral no especificada

Trastornos mioténicos

Paralisis cerebral infantil, sin otra especificacion
Siringomielia y siringobulbia

Hipertension pulmonar primaria

Lupus eritematoso sistémico con compromiso de érganos o sistemas
Lupus eritematoso sistémico, sin otra especificacién
Sindrome nefritico crénico con cambios morfoldgicos no especificados
Discordancia de la conexién ventriculoarterial
Malformacion congénita del sistema vascular periférico, no especificada
Esclerosis tuberosa

Anemia hemolitica hereditaria, sin otra especificacion
Parpura trombocitopénica idiopatica

Sindrome de Cushing, no especificado

Fibrosis quistica con otras manifestaciones

Amiloidosis heredofamiliar neuropatica

Amiloidosis sistémica secundaria

Amiloidosis limitada a un 6rgano
Amiloidosis, no especificada

Enfermedad de Huntington
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8,0
8,0
4,0
8,0
12,0
8,0
4,0
8,0
4,0
4,0
4,0
4,0
4,0
2,4
2,4
2,4
2,4
4,8
2,4
2,4
9,5
2,4
28,6
4,8
2,4
2,4
4,8
7.1
2,4
2,4
2,4
2,4
2,4
2,4
2,4
2,4
1,4
1,4
1,4
1,4
4,2
1,4
2,8
2,8
2,8
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Grupos
edad

65-74

LITERAL CIE 10

Enfermedades de las neuronas motoras

Atrofia muscular espinal, sin otra especificacion

Otras enfermedades degenerativas especificadas del sistema nervioso
Miastenia gravis

Trastornos mioténicos

Miopatia inflamatoria, no clasificada en otra parte

Paralisis cerebral infantil, sin otra especificacion
Hipertensién esencial (primaria)

Pericarditis constrictiva crénica

Sindrome de Budd-Chiari

Otras enfermedades pulmonares intersticiales con fibrosis
Otras enfermedades pulmonares intersticiales especificadas
Enfermedad pulmonar intersticial, no especificada

Acalasia del cardias

Microangiopatia trombotica

Lupus eritematoso sistémico con compromiso de 6rganos o sistemas
Otras formas de esclerosis sistémica

Esclerosis sistémica, no especificada

Fascitis necrotizante

Discordancia de la conexién ventriculoarterial

Defecto del tabique auriculoventricular

Malformacién arteriovenosa de los vasos cerebrales
Sarcoidosis de la piel

Otras esfingolipidosis

Amiloidosis heredofamiliar neuropatica

Amiloidosis sistémica secundaria

Amiloidosis limitada a un 6rgano

Amiloidosis, no especificada

Enfermedad de Huntington

Ataxia cerebelosa de iniciacion temprana

Ataxia hereditaria, no especificada

Enfermedades de las neuronas motoras

Oftalmoplejia supranuclear progresiva (Steele-Richardson-Olszewski)

Otras enfermedades degenerativas especificadas del sistema nervioso

Mielindlisis central pontina

Otras enfermedades desmielinizantes del sistema nervioso central,
especificadas

Sindrome de Guillain-Barré

Distrofia muscular

Trastornos mioténicos

Miopatia mitocéndrica, no clasificada en otra parte
Miopatia inflamatoria, no clasificada en otra parte
Paralisis cerebral infantil, sin otra especificacion
Degeneracion de sistemas multiples

Hipertension intracraneal benigna
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31,9
1,4
1,4
1,4
5,6
1,4
2,8
1,4
1,4
1,4
5,6
1,4
4,2
2,8
1,4
2,8
2,8
1,4
4,2
1,4
1,4
1,4
0,8
0,8
1,7
0,8
51
59
2,5
0,8
0,8

16,9
8,5
9,3
0,8

0,8

0,8
0,8
2,5
0,8
0,8
1,7
2,5
2,5
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Grupos
edad

LITERAL CIE 10

Endocarditis reumatica aguda

Hipertensién esencial (primaria)

Hipertensién pulmonar primaria

Pericarditis constrictiva crénica

Otras enfermedades pulmonares intersticiales con fibrosis
Enfermedad pulmonar intersticial, no especificada

Angiodisplasia del colon

Cirrosis biliar primaria

Lupus eritematoso sistémico con compromiso de 6rganos o sistemas
Lupus eritematoso sistémico, sin otra especificacién

Otras formas de esclerosis sistémica

Esclerosis sistémica, no especificada

Fascitis necrotizante

Glomerulonefritis mesangiocapilar difusa

Sindrome nefritico crénico con cambios morfoldgicos no especificados
Malformacion congénita del sistema vascular periférico, no especificada
Enfermedad quistica del higado

Anemia hemolitica hereditaria, sin otra especificacién

Otras anemias hemoliticas autoinmunes

Anemia aplasica, no especificada

Anemia sideroblastica hereditaria

Parpura trombocitopénica idiopatica

Otros sindromes histiociticos

Sarcoidosis de sitio no especificado

Crioglobulinemia

Sindrome de secrecion inapropiada de hormona antidiurética
Hipopituitarismo

Diabetes insipida

Insuficiencia corticosuprarrenal primaria

Encefalopatia de Wernicke

Trastornos del transporte de los aminoacidos

Otros trastornos del metabolismo de las glucoproteinas

Trastornos del metabolismo del hierro

Trastornos del metabolismo del calcio

Amiloidosis limitada a un 6rgano

Amiloidosis, no especificada

Enfermedad de Huntington

Ataxia hereditaria, no especificada
Enfermedades de las neuronas motoras

Enfermedad de Hallervorden-Spatz

Oftalmoplejia supranuclear progresiva (Steele-Richardson-Olszewski)
Otras enfermedades degenerativas especificas de los nucleos de la base
Atrofia cerebral circunscrita

Otras enfermedades degenerativas especificadas del sistema nervioso
Degeneracion cerebral no especificada
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0,8
1,7
1,7
0,8
6,8
5,9
0,8
0,8
2,5
0,8
3,4
0,8
0,8
0,8
0,8
0,8
0,8
0,6
0,9
1,5
0,3
0,6
0,3
0,6
0,3
1,5
0,3
0,6
0,9
0,3
0,3
0,3
0,3
0,3
2,6
3,2
1,8
0,3
9,6
0,3
3,2
0,3
1,2
17,8
0,6
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Grupos
edad

LITERAL CIE 10

Neuropatia hereditaria motora y sensorial
Sindrome de Guillain-Barré

Miastenia gravis

Trastornos mioténicos

Miopatia mitocéndrica, no clasificada en otra parte
Paralisis cerebral infantil, sin otra especificacion

Fiebre reumatica sin mencién de complicacién cardiaca
Endocarditis reumatica aguda

Hipertensién esencial (primaria)

Hipertensién pulmonar primaria

Pericarditis constrictiva crénica

Otras cardiomiopatias restrictivas

Tromboangeitis obliterante (Buerger)

Telangiectasia hemorragica hereditaria

Sindrome de Budd-Chiari
Neumoconiosis debida a otros polvos que contienen silice
Neumoconiosis no especificada

Otras enfermedades pulmonares intersticiales con fibrosis
Enfermedad pulmonar intersticial, no especificada
Acalasia del cardias

Angiodisplasia del colon

Hepatitis autoinmune

Pénfigo, no especificado

Penfigoide flictenular

Angiitis debida a hipersensibilidad

Granulomatosis de Wegener

Otras arteritis de células gigantes

Poliangiitis microscépica

Otras vasculopatias necrotizantes especificadas

Lupus eritematoso sistémico con compromiso de érganos o sistemas
Lupus eritematoso sistémico, sin otra especificacién
Otras formas de esclerosis sistémica

Esclerosis sistémica, no especificada

Polimialgia reumatica

Fascitis necrotizante

Sindrome nefritico crénico con cambios morfoldgicos no especificados
Estenosis congénita de la valvula adrtica

Estenosis subadrtica congénita

Otras malformaciones de los vasos cerebrales
Malformacién congénita del intestino, no especificada
Rifién poliquistico, autosémico dominante

Rifién poliquistico, tipo no especificado
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0,3
0,6
2,3
0,3
0.3
1,2
0.3
0.3
7.0
2,9
0,3
1,2
0,3
0,6
0,3
0,6
0,9
6,7
8,2
1,8
0,3
0,3
0,3
0,6
0,3
0,6
0,6
0,3
0,6
0,6
0,6
2,0
0,6
1,5
1,5
0,6
0,3
0,3
0,3
0,3
0,3
0,6
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