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CONSIDERACIONES DESDE LAS INSTITUCIONES PARTICIPANTES

Gracias al apoyo de MERCK, nuestro interés en seguir profundizando en la identificacion de los
Recursos disponibles en investigacién y tratamiento de las ERs, se ha materializado en el afio
2011 en un nuevo proyecto. Hace cuatro afios, promovimos una primera fase sobre el estado
de la investigacion y los espacios clinicos en los que se reunia excelencia y experiencia en el
diagnostico y seguimiento de los afectados en Espana. El objetivo era ofrecer un documento de
trabajo para su consideracion en la designacion de Centros, Servicios y Unidades de Referencia.
La Ley 16/2003, de 28 de mayo, de cohesion y calidad del SNS, establece las acciones necesarias
para garantizar a los ciudadanos la equidad, calidad y participacién social en el Sistema Nacional
de Salud. En su articulo 28.2 dispone que en el seno del Consejo Interterritorial del Sistema
Nacional de Salud, se acordara la designacién de servicios de referencia, el nimero necesario
de éstos y su ubicacion estratégica dentro del Sistema Nacional de Salud, con un enfoque de
planificacion de conjunto, para la atenciéon a aquellas patologias que precisen para su atencion
una concentracion de los recursos diagnoésticos y terapéuticos a fin de garantizar la calidad, la
seguridad y la eficiencia asistenciales. El Real Decreto 1302/2006, de 10 de noviembre, establece
las bases del procedimiento para la designacion y acreditacion de los CSUR del SNS.

Encargamos estos trabajos al Instituto de Investigacién de Enfermedades Raras del Instituto de
Salud Carlos Ill. El art. 3 de la Orden de creaciéon del IIER incluye, dentro de su Plan de accién:
Identificar las unidades clinicas de referencia en el dmbito de las enfermedades raras en
colaboracién con los servicios de salud de las Comunidades Auténomas. (ORDEN SCO/3158/2003,
de 7 de noviembre). Ninguna institucion, por tanto, podria ofrecer tantas garantias de objetividad,
competencia de alcance nacional, experiencia y legitimidad para abordar este trabajo de interés
prioritario para los afectados y de utilidad general para todos los ambitos involucrados.

Los resultados de este estudio pusieron de manifiesto la necesidad de una segunda fase en
la que, por cuestiones metodoldgicas, parecié conveniente abordarla desde un criterio de
“territorialidad"y se eligié Madrid por concentrar un numeroso nimero de grupos de investigacion
y de especialistas clinicos en ERs, a la vista de los resultados obtenidos en el primer estudio
pero siempre sin ninguna desviacién del principio basico: los centros, servicios y unidades de
referencia deben ser designados de entre aquellos Hospitales de toda Espaiia que tengan mayor
experiencia en el tratamiento de enfermedades o grupos de enfermedades minoritarias. Y los
pacientes deben ser derivados alld donde esté esa experiencia y excelencia en el diagnéstico y
tratamiento.

Me complace presentarlosresultados del esfuerzoy trabajo riguroso del lIER con el agradecimiento
de Fundacién FEDER a MERCK por patrocinar el Estudio y a la Consejeria de Sanidad de la CAM
por su interés.

és Abascal Alonso
Presidente
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El trabajo Recursos Asistenciales y de Investigacion, en Enfermedades Raras, ubicados en la Co-
munidad de Madrid, pretende facilitar la toma de decisiones estratégicas en salud, en el marco
de las enfermedades raras. Incluye un analisis de los recursos sanitarios existentes en los centros
hospitalarios de la Comunidad de Madrid tanto en su vertiente asistencial, como en aquella otra
procedente de dreas de investigacién, pero que en ocasiones también sirven de soporte para el
diagnéstico de laboratorio de alguna patologia poco frecuente.

Este andlisis, debe sobre todo servir para mejorar y facilitar la calidad asistencial e impulsar la
solucion de ciertos problemas, tradicionalmente reclamados desde los foros y organizaciones
de pacientes, y también desde los documentos oficiales de la Direcciéon General de Salud y
Consumidores de la Comunidad Europea y por supuesto desde la Estrategia de Enfermedades
Raras del Sistema Nacional de Salud. Quizas también pudiera servir de base para la elaboracién
de propuestas de unidades especializadas de referencia, la creacién de grupos de recursos para
enfermedades raras y el impulso de la investigacion.

Los profesionales del Instituto de Salud Carlos I1I/ISCIII, que desempenan su funcién en el Instituto
de Investigacion de Enfermedades Raras/IIER-ISCIII, concretamente su director D. Manuel Posada y
D. Ignacio Abaitua, desarrollan una metodologia de produccién de informacién, de utilidad obvia
para otras dreas geogréficasy proyectos. Han llevado a cabo un trabajo de campo amplio, buscando
que las conclusiones fueran fruto del consenso entre todos sus interlocutores responsables de
centros sanitarios de la Comunidad de Madrid e incluyendo asimismo, las acciones que habian
sido realizadas con anterioridad por otros grupos de profesionales o por la delegacién de FEDER
de Madrid, en areas similares a las estudiadas. Adicionalmente destacan la indudable importancia
de los recursos sociales y psico-educativos, representados por el Centro de Referencia Estatal de
Atencidn a Personas con Enfermedades Raras y sus Familias/CREER, con el que el ISCIIl mantiene
una estrecha colaboracion en diversas actividades, asi como en ideas para desarrollar en un futuro.

El trabajo se sustentd en el convenio de colaboracién que el ISCIlIl mantiene con la Fundacién
FEDER Teletdn, que a su vez habia firmado un convenio de colaboracién con la Consejeria de Salud
de la Comunidad de Madrid (la Oficina del Defensor del Paciente), cuyas competencias fueron
traspasadas a la Direccion General de Atencidn al Paciente, y los laboratorios Merck. La Direccién
General de Hospitales ha sido fundamental para la organizacion y desarrollo del estudio.

Agradecer finalmente la colaboracién de todos los profesionales sanitarios involucrados en este
proyecto, sin duda han iniciado un camino que deberemos seguir haciendo juntos, para conseguir
que la igualdad de oportunidades sea un hecho en la atencién de los pacientes afectados de
enfermedades raras.

Joaquin Arenas Barbero
Director dél Instituto de Salud Carlos Il
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Feder, Federacion de Enfermedades Raras y Feder Fundacion, a través de la Delegacion de Feder
Madrid, consciente de que es la voz de muchas patologias y muy pocos pacientes por patologia,
reconoce y agradece a los profesionales sanitarios que estudian, investigan, diagnostican y
hacen el seguimiento de estos pacientes y pide a las administraciones publicas y laboratorios
privados que reconozcan y apoyen a estos profesionales.

Feder conoce y reconoce el esfuerzo, la dedicacion, el talento y la implicacion de estos profe-
sionales.

Feder deposita su confianza y su esperanza en que el intercambio, la investigacion y la
coordinacion nos acerquen cada dia un poco mas a esas respuestas que palien el dolor, que
ofrezcan una mayor calidad de vida a los pacientes y sus familiares.

No renunciamos a que, un dia, mas pronto que tarde, los cientificos logren una respuesta
definitiva a las mas de 7.000 enfermedades raras.

En la Comunidad de Madrid tenemos un nimero significativo de grupos de investigacion de-
dicados a las enfermedades de baja prevalencia asi como especialistas clinicos con experiencia
acreditada en el diagndstico y seguimiento. Esto nos anima a pedir a las administraciones sani-
tarias un mayor esfuerzo de coordinacién y de apoyo a estos grupos, embriones de unidades y
centros de referencia basados en la experiencia.

Juntos, La Direcciéon General de Atencion al Paciente de la Consejeria de Sanidad de la
Comunidad de Madrid, La delegacién de Feder Madrid, La fundacién de Feder; el Instituto de
Investigacién de Enfermedades Raras del Carlos Ill con el apoyo financiero de Merck hemos
conseguido reunir en este trabajo una guia de investigadores especialistas en Enfermedades
Raras en la Comunidad de Madrid.

Nuestra esperanza es que sea Util para todos los que estamos involucrados en el ambito de las
enfermedades raras y al mismo tiempo promueva la difusion y el intercambio de las diferentes
iniciativas.

En estos procesos tienen que estar siempre presentes los pacientes y las asociaciones que les
representan. Es su experiencia, la vivencia que tienen de su patologia, las que van a ayudar a
sentar las bases de cualquier investigacion.

Por parte de la Delegacién de Feder Madrid, junto con la Consejeria de Sanidad de la Comunidad
de Madrid, se ha elaborado el mapa de recursos que puede ser el embriéon de los futuros CSUR.
De esta experiencia queremos destacar que ha sido exitosa y muy bien recibida por parte de
las asociaciones y afectados, entre otras razones porque su elaboracién ha contado siempre
con la participacién activa por parte de las asociaciones y pacientes. Es quizas una metodologia
de trabajo a tener siempre en cuenta. La Delegacion de Feder Madrid, Feder en su conjunto
y la Fundacién Feder, fieles a nuestro compromiso de representar a todos los pacientes y
familias, seguiremos trabajando con todas las administraciones sanitarias y sociales, a cuyos
representantes agradecemos su compromiso, en la remocién de todos los obstaculos que
encontremos en el camino.




Seguiremos luchando para que la investigacion, el intercambio, la creacion de centros y
unidades de experiencia y el apoyo social se incrementen y se coordinen mejor para rentabilizar
los recursos disponibles.

Hoy los pacientes de enfermedades de baja prevalencia sufren una situacion de inequidad.
Este estudio es un paso importante hacia la equidad en el disfrute de los recursos disponibles.

Gracias a todos los que habéis hecho posible este avance.

Just: ranz Arandilla
Delegado de Feder Madrid.
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Dedicatoria de Merck para el Estudio de ERs de la CAM

El compromiso de Merck con los pacientes esta en el corazén de la filosofia de la compania y
ha acompanado su trayectoria desde su fundacion, en 1648. La apuesta por la investigacion y,
en definitiva, por mejorar la calidad de vida del paciente tiene una de sus maximas expresiones
en el area de las enfermedades raras, en la que la ausencia de marcos definidos limita la accion
directa y efectiva de los agentes sanitarios.

La existencia de mas de 7000 enfermedades raras catalogadas significa mucho mas que
numeros. Implica expectativas que demandan soluciones, familias que necesitan encontrar
respuestas, marcos sanitarios que concretar, esperanzas en un futuro mas vivible. En la visién
de Merck como compaiiia, esta el firme deseo de atender esta realidad y brindar nuestro apoyo
aaquellasiniciativas que, de una manera u otra, demuestren voluntad de solucién y apoyo a los
afectados por enfermedades raras.

Entre las iniciativas de Merck en este drea -- que se suman a otros muchos esfuerzos por divulgar
y concienciar del problema a entidades publicas y privadas--, consideramos especialmente
valiosa la realizacion del primer “Estudio de Enfermedades Raras: Investigadores y Clinicos en
la Comunidad de Madrid", que ha sido posible gracias a una amplia colaboracién institucional.
Desde centros de referencia a instituciones sanitarias, pasando por pacientes, dicho estudio
es el resumen de una estrecha colaboracion entre diferentes agentes (sanitarios, de la
administracion.... Indicar), que han trabajado con un solo objetivo comun: el de ayudar.

Ante los retos, en Merck planteamos soluciones. Nuestro firme apoyo a este acuerdo es la mas
clara expresion del compromiso de nuestra compafiia por conseguir un mafiana mejor para
quienes realmente lo necesitan: los afectados por enfermedades raras.

.--""""-_ ."I.
A a-Céspedes Montoya

Directora Corporativa de Merck en Espaia




Instrumentos administrativos de soporte

El principal instrumento que fundamento la decision de este informe
proporcionando la financiacién consistié en la firma de un convenio de
colaboracion entre Merk Espana, la Oficina del Defensor del Paciente
de la Comunidad de Madrid (ahora subrogado por la DG de Atencién
al Paciente) y la Fundacién Teleton FEDER para la Investigacion de
Enfermedades Raras.

Al mismo tiempo, el Instituto de Salud Carlos lll y la Fundacién FEDER
firmaron un convenio de colaboracién para el desarrollo de varios
objetivos entre los que se encontraba el desarrollo y la colaboracion
técnica en este informe

Agradecimientos:
Angela Almansa, Fundacién FEDER

Dra. Maria Angeles Neira, Direccién General de Hospitales, Consejeria
de Salud de la Comunidad de Madrid

Gerentes y directores médicos de los hospitales de Madrid

Editado por:

Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras, Instituto de Salud
Carlos lll

Madrid abril de 2012
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Politicas de Salud en Enfermedades Raras

Aspectos generales de Enfermedades Raras

Las Enfermedades raras (ER) son todas aquellas entidades clinicas cuya prevalencia no supera
la cifra de 5 casos por cada 10.000 habitantes en la Comunidad Europea. La mayoria de los
casos de enfermedades raras aparecen en la edad pediétrica, consecuencia directa de la alta
frecuencia de enfermedades de origen genético y de la presencia de anomalfas congénitas.
No obstante, la contribucién a las cifras de prevalencia globales para las enfermedades raras
se debe, en buena medida, a las personas en edades comprendidas en la vida adulta. Esto es
debido a la excesiva mortalidad de algunas enfermedades infantiles como malformaciones
o enfermedades genéticas graves, o bien a ciertas enfermedades cuya edad de apariciéon es
mas tardia asi como los casos de enfermedades infantiles con mejor prondstico que llegan a
la vida adulta.

Politicas y acciones europeas

La historia de las ER en Europa se remonta tan solo al 1 de diciembre de 1999, fecha enla que se
aprobd el primer Plan de Accion Comunitaria sobre las Enfermedades poco comunes, incluidas
las de origen genético. A este plan se le sumd casi de forma paralela a comienzos del afo
2000, el Reglamento de Medicamentos Huérfanos. Los sucesivos planes de Salud Publica de
la Unién Europea incluyeron acciones mas especificas, como la Creacién del Grupo de Trabajo
Operativo de Enfermedades Raras, el Comunicado de la Comision y las Recomendaciones del
Consejo de Europa y el Parlamento que han culminado, entre muchas otras acciones, con la
creacion del Comité Europeo de Expertos en Enfermedades Raras (EUCERD) y el desarrollo
del proyecto EUROPLAN. Este proyecto ha fijado recomendaciones e indicadores para el
desarrollo de planes de accién sobre ER en los Estados Miembros.

En todos estos documentos y recomendaciones europeas aparece como una de las principales
acciones el desarrollo de centros de referencia, que a nivel de la UE se han dado en denominar
Redes de Referencia Europea.

Estrategia de Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud, Ministerio
de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad (MSSSI)

Las acciones politicas europeas en el dmbito de las enfermedades raras, en cuya construccion
el Instituto de IIER tuvo un papel activo a través de los diversos grupos de trabajo del Grupo
Operativo de ER de la DG SANCO, alcanzé su culmen en el compromiso de los Estados
Miembros de contar con un Plan de ER para el afio 2013. En este sentido Espafna se adelantd
a esa fechay en el afo 2009 el Consejo Interterritorial aprobo la Estrategia de Enfermedades
Raras del Sistema Nacional de Salud. En esta estrategia, se dedica un capitulo especial al
desarrollo de centros de referencia. El desarrollo de estos centros toman su base legal en
el REAL DECRETO 1302/2006, de 10 de noviembre, por el que se establecen las bases del
procedimiento para la designacion y acreditacion de los centros, servicios y unidades de
referencia del Sistema Nacional de Salud y también en las actividades del Grupo de Trabajo
post-estrategia que desarrolla estos temas.
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Trabajos previos sobre mapas de centros y/o recursos en Enfermedades Raras

La Fundacion FEDER Teletdn, a través de una financiacion del entonces Ministerio de Sanidad
y Politica Social, consiguié desarrollar en el afo 2009 un mapa de recursos de investigacion
basadoen lacolaboraciénentrelaempresa MENSORYy el lIER. Sin embargo, este trabajo se limitd
a identificar aquellos recursos derivados fundamentalmente de la informacion proveniente
de los grupos de investigaciéon incluidos en los programas RETICs y CIBERs del Fondo de
Investigacion Sanitaria y a nivel nacional, lo que representaba una imagen incompleta incluso
de los propios recursos de investigacion disponibles en la Comunidad de Madrid.

Criterios para la designacion de los Centros de Referencia

Varias organizaciones e instituciones han elaborado diversos conjuntos de criterios para
considerar a una unidad clinica como un centro potencial de excelencia que pueda servir
de referencia para profesionales en busca de apoyos y asesoramiento y también para los
pacientes. En la siguiente tabla se pueden observar estos criterios distribuidos segun la
autoria de los mismos. Mientras que los criterios elaborados por el Grupo Operativo de ERy los
definidos por EURORDIS tienen un caracter orientador, los incluidos en el Decreto del MSSSIy
en la DG SANCO son criterios exigibles para todas aquellas unidades y centros que pretendan
acreditarse como Centros/servicios/unidades de referencia (CSUR) en Espafia o como Redes
de Referencia Europea respectivamente, por lo que en este dmbito deben adherirse a estos
criterios. En el siguiente enlace se puede encontrar todo lo referente al procedimiento y
criterios para la designacion de los CSUR en Espana.

http://www.msssi.gob.es/profesionales/CentrosDeReferencia/home.htm

Decreto Grupo Operativo de EURORDIS DG SANCO
Ministerial ER-UE
Conocimiento | Capacidad diagndstica | Definicion flexible de Centro de | Actividad suficiente en servicios
y experiencia y de manejo de los referencia (Seguin tamano del de calidad
pacientes apropiada pafs, enfermedad y nimero de
pacientes)
Volumen de Capaces de aumentar | Implicacion de los pacientes Capacidad de asesoramiento
actividad su actividad estable en el establecimiento, diagndstico
suficiente vigilancia y evaluacion
Equipo Proporcionar Criterios de calidad Aproximacién multidisciplinar
cualificadoy asesoramiento universalmente aceptados
equipamiento
acorde al
servicio a
prestar
Recursos Multidisciplinaridad Enfoque completo del Alto nivel de expertizaje
suficientes problema (Incluyendo aspectos
para prestar la psicosociales, diagndstico,
debida atencién cuidados y tratamiento)
a los pacientes
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Decreto Grupo Operativo de EURORDIS DG SANCO
Ministerial ER-UE
Contar con Alto nivel de Disponibilidad de fondos Importante contribucion a la
indicadores de | experiencia + investigacion
resultados capacidad de
investigacion
Sistema de Establecimiento de Acceso igual para todos Implicacion en la vigilancia
informacion lazos estrechos con los pacientes, incluyendo epidemiologica, registros
otros grupos externos | financiacion para
y asociaciones de desplazamientos
enfermos
Capacidad de Datos: Coleccién, intercambioy | Colaboracién con otros centros
formacion evaluacion de expertos nacionales e

internacionales y capacidad de
implicacion en redes

Establecimiento de redes de
Centros de Referencia

Colaboracion con movimientos
asociactivos

Asegurar continuidad en el
Servicio

Apropiada capacidad de referir
pacientes a otros centros

Los Centros Europeos sélo
deberian establecerse para
enfermedades muy raras

Capacidad diagndstica, de
manejo de los pacientes y de
seguimiento

En todas estas listas existen puntos bésicos coincidentes, que permiten alcanzar consensos
sobre los criterios que deben predominar a la hora de seleccionar este tipo de unidades. Entre
estos puntos de encuentro cabe destacar:

1) Experiencia en las actividades clinicas, como diagndstico, tratamiento y seguimiento de la
enfermedad para la que se actlia como referencia

2) Atencion global al paciente, incluyendo la accion coordinada entre servicios competentes
en la enfermedad

3) Cooperacién con redes nacionales o europeas

4) Capacidad de desarrollar investigacion sobre el problema, incluyendo la creacién de registros

5) Sostenibilidad econdmica a lo largo del tiempo

6) Cooperacion con asociaciones de pacientes.

iPara qué se necesitan los centros de referencia en Enfermedades Raras?

Los problemas que soportan las personas y familiares afectas de alguna enfermedad rara han
sido recogidos en varios estudios, siendo el Ultimo de ellos el trabajo desarrollado por FEDER
denominado: Estudio ENSERIio.

Uno de los principales problemas es el retraso diagndstico que conlleva, en la mayoria de
las situaciones, empeoramiento del prondstico. Este retraso tiene varios componentes tanto
de indole personal como estructural. Aunque no existen estudios completos que predigan

18




35

coémo contribuye cada uno de estos factores, es bien conocido que la falta de una sospecha
clinica adecuada y la ausencia de posibles derivaciones rapidas hacia centros de expertos,
forman parte de este tipo de restricciones que derivan en el retraso diagndstico. Los centros
y unidades de referencia o experiencia suponen la pieza clave para corregir estos problemas,
ademds de facilitar la congregacién de mas experiencia, el fomento de la investigacion, el
desarrollo de criterios y gufas de practica clinica y el adecuado seguimiento y conocimiento
de la historia natural de la enfermedad.

Antecedentes y origen de este informe

El desarrollo en Espafa de la Estrategia de ER del Sistema Nacional de Salud y la publicacion
del real decreto de centros de referencia, pusieron el marco definitivo a una iniciativa de
colaboracion firmada en el afio 2010 entre Merck Espafa, la Fundacion FEDER TELETON vy la
Oficina del Defensor del Paciente de la Comunidad de Madrid, organismo que ha pasado a
integrarse en la Direccién General de Atencion al Paciente, de la Comunidad de Madrid.

Por su parte el IIER ha acumulado experiencia de afios en el conocimiento de los problemas
de las personas con ER asi como del funcionamiento de los centros sanitarios del SNS a través,
no sélo de la accion institucional desarrollada desde el Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII),
sino también por haber sido el coordinador de la Red Epidemiolégica de Investigacion
en Enfermedades Raras (REpIER) en la que colaboraron la mayorfa de las Comunidades
Autéonomas a través de las DG de Salud Publica y/o de los propios servicios de salud. En el
trabajo que ahora se presenta, el lIER ha actuado como un organismo técnico, tal y como fuera
el encargo recibido a través del acuerdo de colaboracion entre la Fundacion FEDER Teletén,
Merck Espafa y la propia Oficina del Defensor del Paciente.

Firma del Convenio

Oficina del Defensor del Paciente-Direccion General de Atencién al Paciente
Consejeria de Salud Comunidad de Madrid

21-junio-2010

5‘{’.@ Fundacién FEDER

La Suma de Todos




Recursos Asistenciales y de Investigacion en Enfermedades Raras
Ubicados en la Comunidad de Madrid

Objetivos

El principal objetivo de este trabajo es desarrollar y poner al servicios de las administraciones
sanitarias y también de los ciudadanos, un informe sobre los centros y unidades asistenciales
y de investigacion existentes en la Comunidad de Madrid (CM), que pudieran ser de utilidad
para la planificacion de los recursos orientados al control y seguimiento de las personas con
enfermedades raras en el &mbito de esta comunidad.

No son objetivos de este informe el promocionar unidades o centros para que sean propues-
tos como futuros centros de referencia, ya que este cometido es considerado como una ma-
teria de politica sanitaria autondmica y por lo tanto las competencias estan ubicadas en la
propia Consejeria de Salud y no en el lIER. Por ello, el IIER se ha limitado a revisar la situacion,
destacando lo que, a su juicio y experiencia, puede ser de utilidad para la toma de esas de-
cisiones, y siempre dentro de un marco de consenso y colaboracién institucional entre los
centros que han participado aportando su informacién, las instituciones colaboradoras y las
instituciones ejecutoras del trabajo.

Métodos

Para lograr este objetivo ha sido crucial seleccionar las posibles fuentes de informacion,
teniendo en cuenta las limitaciones de cada una de ellas y su calidad. También se ha tenido
en cuenta el grado de solapamiento entre las distintas fuentes de informacién, pero se ha
valorado toda la informacién conseguida, incluida aquella aparentemente redundante.

Las fuentes de informacién exploradas han sido:

« Unidades asistenciales
Centros sanitarios del SERMAS (Hospitales)
Unidades de referencia ubicadas en la CM (CSUR acreditados por el MSSSI)
Unidades de Trasplantes
Otras fuentes de informacion
« Unidades de Investigacion
Proyectos de investigacion
Estructuras en red del ISCIII: Redes, CIBER y CAIBER
Institutos de Investigacion
Publicaciones
« Organizaciones
Informacién procedente de FEDER
Informacién procedente de sociedades cientificas

Para explorar la informacion procedente de los centros sanitarios, se parti¢ del catdlogo de
hospitales que figura en la informacion oficial de la pagina web del MSSSI a fecha junio de
2010, fecha de inicio del trabajo. Se descartaron los hospitales privados de este andlisis.
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El medio de contacto utilizado para los hospitales de pequefo tamafo y aquellos otros situa-
dos en las localidades de los alrededores de Madrid, consistié en una llamada telefénica y/o
el envio de una carta a través del correo electronico de las gerencias. Este método se utilizd
tras evaluar la baja eficiencia de realizar visitas “in situ”a todos esos hospitales debido a que la
mayoria de estos centros tienen un caracter asistencial general y aunque reciban enfermos con
ER, no suelen acumular una experiencia suficiente como para ser considerados unidades de
referencia.

El resto de los hospitales fueron visitados por el Dr. Ignacio Abaitua, jefe de drea del IIER y por el
Dr. Manuel Posada, Director del lIER. Todas las reuniones se desarrollaron con los equipos de las
gerencias de los centros, aunque en ocasiones era el director gerente y el director médico los
interlocutores de la reunion y en otros sélo el director médico acompanado de alguno de sus
subdirectores mas directamente implicados. En un centro la reunion se realizé con el director
de la fundacion de ese centro.

Las reuniones se desarrollaron desde el mes de agosto hasta el 23 de diciembre de 2010. El
trabajo se inicio tras la firma del convenio con el envio de una carta del Director de la Oficina
del Defensor del Paciente a todos los gerentes de los hospitales de Madrid, con fecha julio
de 2010. Con posterioridad a las reuniones, se les solicitd la informacion mediante una nota
enviada por correo electrénico, solicitud que les fue reiterada en el mes de enero de 2011.

La metodologia de la entrevista consistié en facilitarles una breve informacion relativa a los
datos demogréficos del centro, que nos daba entrada a listar una serie de ftems (anexo 1).
Dicha lista no pretendia en ningun modo recabar informacién numérica de todos y cada
uno de los puntos en ella incluidos. Lo que realmente se pretendia era facilitar la busqueda
de profesionales/unidades trabajando en ER, dado que la lista de enfermedades no estd
universalmente consensuada y los sistemas de informacion en este &mbito utilizan sistemas
de codificacion no discriminantes.

EIIERy anteriormente sus profesionales en el marco dela red REpIER, han tenido la oportunidad
de trabajar en la elaboracion de listas de ER y las relaciones entre cédigos CIE9 y CIET0 y por
ello desaconsejabamos la utilizacién de listas de enfermedades para este propdsito. No
obstante, al menos en dos ocasiones, se nos solicité una lista de ER con codigos CIE9, que les
fue facilitada a los hospitales correspondientes, no sin antes advertirles de los problemas de
usar la lista de forma generalizada para objetivos de actividad asistencial.

Durante la visita se persigui¢ que los responsables de la gestion del centro comprendiesen
el tipo de trabajo que se estaba realizando, sus objetivos y su posible alcance. A modo de
resumen, las ideas basicas que se transmitian eran las siguientes:

1.- El trabajo era de tipo técnico y no politico.

2.- El trabajo nunca podria ser considerado como decisivo a la hora de tomar decisiones sobre la
oportunidad de optar por una unidad u otra.

3.- Se buscaba objetividad, pero no basada en cifras asistenciales, sino en el conocimiento profundo,
que las gerencias de los centros tienen acerca de la verdadera actividad de sus unidades.
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4.- Se pretendia dar una visién objetiva de los hechos y no fomentar situaciones de conflicto de intereses
entre grupos de profesionales y/o grupos de pacientes.

5.-Separtia dela base, y asi se les comunicaba, de laimportancia que tenia la idea de sostenibilidad de
una unidad de referencia. Por lo tanto, la identificacion de estas unidades pasaba por una primera
fase de definicidn y apuesta por una idea/actividad, que era competencia de los centros y con
posterioridad de una designacidn que era competencia de las autoridades sanitarias de la CM. En
otras palabras, no se pretendia que este informe sefalase a ninguna unidad concreta de ningin
centro de la CM como potencialmente til para convertirla en unidad de referencia, sin antes contar
con la autorizacién de la gerencia del centro y asi se reflejaria en el informe.

6.- Finalmente se les transmitia la mdxima actitud de colaboracion y se les facilitaba un tiempo de
reflexion y analisis de la informacion.

Para completar la informaciéon procedente de las unidades de referencia ubicadas en la CM
(CSUR acreditados por el MSSSI'y unidades propias de la CM), se utilizé el dltimo informe del
MSSSI ubicado en la siguiente direccion de internet: http://www.msps.es/profesionales/Cen-
trosDeReferencia/docs/ListadoCSUR.pdf.

El archivo estd actualizado a fecha de enero de 2011. De este informe se extrajeron aquellas
unidades de referencia pertenecientes a la Comunidad de Madrid.

Las unidades de trasplantes se consideraron de relevancia para las ER al margen de que algu-
nas de estas ya habian sido designadas como centros de referencia para patologias especifi-
cas. El conjunto de unidades de trasplante de la CM y por lo tanto con posibilidad de utilizar
esta tecnologia en el marco de una enfermedad rara se obtuvo del directorio actualizado de
la Organizacion Nacional de Trasplantes (ONT), MSSSI, seleccionando aquellas unidades que
ademas de ubicarse en la Comunidad de Madrid tuvieran relacién con trasplantes de érganos
o células progenitoras en enfermedades raras.

El sistema de informacién Orphanet recoge una amplia informacién sobre ER y centros espe-
cificos clinicos y de investigacion asociados a cada enfermedad. La inclusién de estos centros
en este sistema de informacién no corresponde a las administraciones, sino a los propios in-
teresados, en este caso, profesionales que deciden declarar su actividad en este sistema de
informacion. Dada la importancia de Orphanet en el contexto de las ER a nivel europeo y tam-
bién nacional, se decidié revisar esta fuente de informacion e incluir las unidades procedentes
de la autodeclaracion de los propios profesionales pertenecientes a la Comunidad de Madrid.

El trabajo de prospeccion sobre la actividad numérica asistencial en ER desarrollada en los
hospitales de la CM, que se llevé a cabo por la Dra. Marfa Angeles Neira, Direccion General de
Hospitales, CM, ha sido incluido en este informe con autorizacién de su autora por considerar
que era un trabajo complementario a la informacién aportada en este trabajo y exhaustivo en
términos tanto de una amplia lista de enfermedades como de hospitales consultados. Se ha
respetado este informe tal y como su autora lo desarroll¢ y dada su extension, ha sido incluido
como un anexo a este informe.

Se han explorado todos los proyectos de investigacion de los Ultimos 10 afos obrantes en el
Fondo de Investigacién Sanitaria (FIS) con la etiqueta de enfermedades raras. Esta informacion
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figura en la cardtula de todas las propuestas FIS de esos afos y es el propio investigador quien
garantiza la calidad de esa informacién al marcar o no esa casilla. Se han incluido en el anélisis
tanto los proyectos aprobados como los denegados.

También se han explorado las cuatro convocatorias de la Fundacién Salud 2000, perteneciente
a Merck-Serono en su modalidad de Enfermedades Raras y por Ultimo se han seleccionado los
proyectos aprobados por la Agencia Lain Entralgo de la Comunidad de Madrid en su modali-
dad de Enfermedades Neurodegenerativas.

Todas estas convocatorias han sido filtradas por la ubicacion del investigador principal y el
centro proponente, exigiendo que dicho centro estuviera ubicado en Madrid. De todos estos
proyectos se han separado por un lado los que se desarrollaban exclusivamente en centros
hospitalarios de la comunidad y por otro los que se desarrollaban en centros propiamente de
investigacion sin componente asistencial.

También se incluye la informacién procedente de los programas de Redes Tematicas de Inves-
tigacion Cooperativa (RETIC) y de los Centros de Investigacion Biomédica en Red (CIBER) del
ISCIIl en busca de grupos de trabajo ubicados en la Comunidad de Madrid.

En esta misma linea, y partiendo de la idea de un mapa de recursos de investigacion en ER, se
ha podido contar con la informacién de los programas del ISCIII relacionados con la red CAI-
BER y la red RetBIOH (red de biobancos) en el dmbito geografico de la Comunidad de Madrid.

Dada la importancia del proyecto de acreditacion de Institutos de Investigacion, llevado a
cabo por el Instituto de Salud Carlos IIl (ISCHII) y, que gracias al mismo se estan acreditando
nuevas estructuras organizativas en los principales centros sanitarios de la CM, se decidié in-
cluir a estos institutos en el informe, no tanto por su capacidad especifica de investigar en
enfermedades raras, sino por la posibilidad de implantar colaboraciones entre las unidades
incluidas en estos institutos y las unidades clinicas de sus centros, en aquellos casos en los que
las unidades de ER no estuvieran ya incluidas en la actividad del instituto en el momento de
presentar el proyecto de acreditacién ante el ISCIII. La informacion se obtuvo de la Subdirec-
cién General de Investigacion del ISCIIL.

Se han revisado las publicaciones cientificas correspondientes a la comunidad de Madrid de
los Ultimos cinco afos en la base de datos Scopus, que permite acceder al mismo tiempo a
PubMed, EMBASE y las revistas incluidas en el Science Direct. Se ha disefiado una estrategia de
busqueda bibliografica utilizando los recursos que ofrece Scopus y que tomaba como base
los siguientes criterios:

- Todos los hospitales de la CM
- Las posibles variantes por las que estos hospitales son indexados
- La limitacion temporal a 5 afos (a partir del 1 de enero de 2005)

"o

Como criterio de palabras claves se utilizaron “rare diseases’, “inborn error metabolism”
‘congenital malformation”. No se pudieron incluir otros topicos de tipo general porque la lista
hubiera sido interminable y el objetivo era simplemente probar si esta estrategia aportaba
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algun valor afadido al resto de las fuentes de informacion seleccionadas. La estrategia de
busqueda ha sido incluida en el anexo 2 de este informe.

La Federacion Espafnola de Enfermedades Raras (FEDER) ha desarrollado su propio trabajo de
identificacién de centros/unidades con capacidad de aportar experiencia y calidad diagnés-
tica y asistencial de ciertas ER. Dado el amplio rango de enfermedades encuadradas en esta
Federacion, la delegacion de Madrid ha distribuido en diferentes fases esta tarea, consistente
en identificar unidades especializadas en el diagndstico y tratamiento de un ndmero limitado
de enfermedades vy, con posterioridad continuar en esa misma direccién, hasta alcanzar el
conjunto de ER adscritas a FEDER. La informacién ha sido elaborada a partir del conocimiento
de los propios socios de cada una de las ER objeto de este primer andlisis, y la colaboracién
de algunos profesionales mas estrechamente implicados en su tratamiento. De esta forma,
y en esta primera etapa, han sido incluidas en este informe las siguientes 17 enfermedades
o grupos de entidades: Ataxias, Enfermedad de Huntington, Craneosinostosis sindromicas,
Distonias, Epidermolisis Bullosa, Esclerodermia, Malformaciéon congénita - Complejo extrofia
vesical-epispadias, Leucodistrofias, Neurofibromatosis, Paraparesia Espéastica Familiar, Quiste
de Tarlov y relacionados (aracnoideos), Sindrome de Beckwith-Wiedemann, Sindrome de Wi-
lliams, Telangiectasia Hemorréagica Hereditaria, Osteogénesis imperfecta y Enfermedad de Von
Hippel-Lindau.

Los datos correspondientes a este trabajo, han sido proporcionados por FEDER, autorizando
su inclusion en este informe, de manera que pudiera completar la informacion aportada por
el resto de las fuentes.

También se han podido incluir en este informe los datos relativos a profesionales adscritos a
algunas sociedades cientificas, que respondieron a nuestra llamada. No obstante, esta seccion
estd incompleta debido a la ausencia de sociedades como la Asociaciéon Espafiola de Genética
Humana que se encuentra inmersa en el desarrollo de un inventario actualizado de centros
y/0 unidades. Los datos de que disponiamos de esta sociedad, al cierre de este informe, eran
los del inventario del afho 2005 y hemos considerado que esa informacion no debia ser in-
cluida dados los cambios sufridos durante estos afos tanto desde la propia evolucion de la
medicina como del desarrollo de técnicas y pruebas genéticas. A cambio, contamos con una
informacién muy detallada proporcionada por tres hospitales de Madrid que cuentan con una
amplia trayectoria en sus unidades de genética. Esta informacion, si bien cubre un aspecto
muy importante en el campo asistencial, deberfa ser completada con los datos procedentes
de laboratorios de investigacion que trabajan en ER y que en ocasiones se convierten en una
ayuda asistencial al ser en estos centros donde se desarrollan pruebas y test diagnosticos de
muchas de las ER existentes.

Los resultados se presentan en un formato meramente descriptivo utilizando las tablas por
centros consultados y por enfermedad.

En este informe se optd por no mostrar nombres de profesionales asociados a servicios y/o
entidades clinicas y en su lugar solo mostrar los nombres de las unidades donde desarrollan
su labor.
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Resultados

Descripcion de los resultados

Visitas y entrevistas realizadas a hospitales

Se han realizado un total de 13 visitas, aunque a todos los hospitales incluidos en el catdlogo
se les dié la oportunidad de informar acerca de sus dreas o unidades de interés en ER. En
la siguiente tabla, se muestran los interlocutores participantes en cada una de las visitas, asf
como la fecha de la misma.

NOMBRE CONTACTO CITA

HOSPITAL INFANTA SOFIA 13/08/2010
COMPLEJO UNIVERSITARIO LA PAZ Subdirector Gerente. 08/09/2010

HOSPITAL GENERAL UNIVERSITARIO GREGORIO . o

HOSPITAL INFANTIL UNIVERSITARIO NINO Director médico; Subdirector

JESUS médico. 25/10/2010

HOSPITAL UNIVERSITARIO PUERTA DE HIERRO

MAJADAHONDA Director médico. 10/11/2010

HOSPITAL UNIVERSITARIO PRINCIPE DE

ASTURIAS Director médico. 03/12/2010

Gerente; Director médico; Jefe
HOSPITAL UNIVERSITARIO DE LA PRINCESA de Servicio Medicina Interna y 23/12/2010
Adjuntos

Unidades asistenciales

Centros sanitarios del SERMAS (Hospitales)

Todos los centros visitados respondieron enviando las unidades/servicios junto a las enferme-
dades o enfermedad incluidas en la experiencia de dicha unidad. No se nos facilitaron datos
numéricos de actividad (no fueron requeridos) excepto en el caso de dos hospitales.
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La informacién facilitada también fue muy desigual, siendo en unos casos muy agregada
mientras que en otros la informacion era enviada con el nombre especifico de cada enfer-
medad.

A continuacion se muestran las tablas correspondientes a los Hospitales Clinico de San Carlos,
Principe de Asturias, Getafe, Nifio Jesus y Puerta de Hierro. El resto de los centros se muestran
en el anexo 3 dada la longitud de las tablas de informacién proporcionadas por esos grandes
hospitales.

HOSPITAL CLINICO SAN CARLOS

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades
Anemias Hereditarias

U. Eritropatologia

Otras Anemias

U. Hematologia Clinica Otras enfermedades raras de la sangre

Otros trastornos del SNC (aduo)

U. Cefaleas y U. Epilepsia Epilepsia y Migrana (adulto)
Otras formas de migrana

En el caso del hospital Principe de Asturias, la informacion se nos facilitd de dos maneras dife-
rentes: Mediante un listado de enfermedades y de forma compactada, tal y como se muestra
en la siguiente tabla. Se ha optado por reproducir esta parte abreviada, dado que el interés
mostrado por el hospital era no restringirse a enfermedades concretas, sino proponer la crea-
cién de una unidad de genética clinica en el drea noreste de la CM para dar cobertura a todos
los hospitales pequefios de nueva creacion.

HOSPITAL PRINCIPE DE ASTURIAS

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Tratamientos Especificos

Medicina Interna. Unidad Estudio citogenético
Técnicas de reproduccion asistida

de genética clinica Enfermedades raras de origen genético

Por su parte el hospital de Getafe cuenta con una larga experiencia muy reconocida en el
tratamiento de la osteogénesis imperfecta.
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HOSPITAL DE GETAFE

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Tratamientos Especificos

Endocrinologfa infantil y unidad genética

Traumatologfa. Unidad de genética. Osteogénesis Imperfecta Tratamiento quirdrgico

Endocrinologia Tratamiento multidisciplinar: cardiologfa,
Ginecologfa, ORL, Fisioterapia

El Hospital del Nifio Jesus menciona entre sus dreas de experiencia, servicios y enfermedades
del dmbito de la edad pediétrica, dado su dedicacion exclusiva a este estrato de poblacion.
Resaltar el hecho de que citan especificamente dos enfermedades relacionadas con la
enfermedad inflamatoria intestinal. Aunque estas dos enfermedades no son raras globalmente
consideradas, si lo son en el dmbito de la edad pedidtrica, por lo que se ha respetado su
criterio y mantenido esta informacion en la tabla.

HOSPITAL NINO JESUS

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

Sd. Neurocutaneos

Neurofibromatosis

Mucopolisacaridosis

Enfermedad de Hunter

Malformaciones congénitas del SNC

Enfermedades desmielinizantes del SNC

Neurologia p
Patologfa del neurodesarrollo

Enfermedades heredo-degenerativas del SNC
Enfermedades neuromusculares

Epilepsia y episodios paroxisticos
Cromosomopatias

Sindromes dismorficos

Oncologfa

Beta talasemia minor

Purpura trombocitopénica idiopatica
Neutropenia autoinmune

Déficit de Factor 7 leve

Hematologia Aplasia medular idiopatica
Hemoglobinopatia SS

Esferocitosis Hereditaria

Anemia de Fanconi
Hemoglobinopatia SA
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

Endocrinologia Déficit de hormona de Crecimiento

Epidermolisi Bullosa
Neumologia/Unidad de Fibrosis Quistica

Hospitales como el de Puerta de Hierro centran su actividad en enfermedades autoinmunes,
enfermedades raras que afectan al miocardio y también una enfermedad hematolégica como
la Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna. Cabe destacar, por lo inusual de encontrar expertos
en enfermedades raras cardiacas, arritmogénicas y no arritmogénicas, la actividad de este
hospital.

HOSPITAL UNIVERSITARIO CLINICA PUERTA DE HIERRO

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Enfermedad Especifica

Miocardiopatia Hipertrofica
Miocardiopatia No Compactada

Unidad de Miocardiopatfas y
cardiopatias familiares

Cardiologfa

Miocardiopatias asociadas a otras
enfermedades raras

Unidad de Enfermedades
Autoinmunes
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Enfermedad Especifica

Enfermedad mixta del tejido conectivo

Esclerosis sistémica

Enfermedad de Raynaud
Enfermedad de Takayasu

Reumatologia

Purpura de Schoenlein Henoch
Poliangeitis Microscopica
Sindrome de Felty

Unidad de Espondiloartritis — -

Hemoglobinuria Paroxistica

Hematolog
ematologla Nocturna

Como se habra podido observar en alguna de las tablas anteriores, algunos hospitales nos
informaron sobre la oportunidad de reconocer la actividad de ciertos servicios sin citar de
manera especifica ninguna patologfa.

Respecto a las tablas incluidas en el anexo 3, que hacen referencia a la actividad declarada de
manera especifica por hospitales de afios de experiencia y una gran carga asistencial, cabe
destacar el gran numero de enfermedades raras que son atendidas entre todos ellos, aunque
con evidentes solapamientos tanto de grupos de enfermedades como de enfermedades es-
pecificas, lo cual posibilita la oportunidad de establecer colaboraciones entre estas unidades.
También destacar la existencia de unidades de genética clinica en tres de estos centros, Hospi-
tal Ramon y Cajal, Hospital La Paz y Fundacion Jiménez Diaz, que les permite incluir numerosas
entidades de causa genética y muy baja prevalencia, de la que existe muy poca experiencia en
otros centros.

Estas tres unidades de genética, a las que podria sumarse el Hospital Principe de Asturias,
constituirian el nucleo de centros diagndsticos para un gran grupo de enfermedades, que
ademas de requerir una sospecha clinica rapida, también requieren de una confirmacion a
partir de pruebas genéticas.

29



Recursos Asistenciales y de Investigacion en Enfermedades Raras
Ubicados en la Comunidad de Madrid

Como informacién sumarial, se presenta en el siguiente grafico, una distribucién de las ER
declaradas por los hospitales de la CM.

Enfermedades raras por hospital
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Como informacién sumarial, se presenta en el siguiente grdfico, una distribucion de las ER declara-
das por los hospitales de la CM.

Centros, servicios y unidades de referencia del Sistema Nacional de Salud ubica-
dos en la Comunidad de Madrid para ER.

A) AREA CIRUGIA PLASTICA, ESTETICA Y REPARADORA

« Reconstruccion del pabellén auricular
Incluye defectos congénitos y lesiones adquiridas

No existen centros designados en la Comunidad de Madrid para la aplicacion de estas
técnicas

B) AREA OFTALMOLOGIA

» Glaucoma congénito y glaucoma en la infancia:

Incluye:

a/ Glaucomas congénitos primarios por anomalias en el desarrollo de las estructuras del
angulo

b/ Glaucoma asociado a otras anomalfas oculares y/o sistémicas: Sindromes con afectacion
multiorgénica como la aniridia, laanomalia de Axenfeld-Rieger, la anomalia de Peters, el
sindrome de Lowe, Sturge-Weber, las neurofibromatosis, etc.

¢/ Glaucomas secundarios a otras afecciones oculares como traumatismos, infecciones, tumores,
etc.: Acompana a otras malformaciones o alteraciones oculares, entre las que destacan:

- Glaucomas que complican la evolucién de anomalias vitreo-retinianas, displasia vi-
treo-retiniana, vitreo primario hiperplasico, retinopatia del prematuro.
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- Glaucomas como estadio final de determinadas patologias oculares como el despren-
dimiento de retina de larga evolucion, determinados traumatismos oculares, enfer-
medad de Coast, tumores oculares, etc.

- Glaucomas secundarios a uveitis sobre todo en la anterior y en la intermedia.
- Glaucomas secundarios a cirugia de la catarata.

- Glaucomas por malposicién cristaliniana en la infancia (sindrome de Marfan, Weill-
Marchesani, homocistinuria).

CSUR designados Fecha Resolucion
Complejo Hospitalario
U. de San Carlos 26-12-2008

« Alteraciones congénitas del desarrollo ocular (alteraciones del globo ocular):
Incluye:
1. Alteraciones del globo ocular: anoftalmos, microftalmos.

2. Alteraciones de los parpados: ptosis, epicantos, entropion, ectropion, triquiasis, criptof-
talmos, anquilobléfaron, coloboma, etc.

3. Alteraciones de la superficie ocular: dermoides, dermolipomas, esclerocérnea, distrofias.
4. Disgenesias de la cdmara anterior.
5. Alteraciones del iris: aniridia, coloboma, policoria, corectopia, etc.
6. Persistencia de la vascularizacion fetal: Vitreo primario hiperplasico.
CSUR designado Fecha Resolucion
Hospital Universitario La Paz ~ 26-12-2008

« Tumores extraoculares en la infancia (Rabdiomiosarcoma):
CSUR designados Fecha Resolucion
Hospital Universitario La Paz ~ 26-12-2008
« Tumores intraoculares en la infancia (Retinoblastoma):
CSUR designados Fecha Resolucion
Hospital Universitario La Paz ~ 26-12-2008
« Tumores intraoculares del adulto (Melanomas uveales):
No existen centros designados en la Comunidad de Madrid para la aplicacién de estas
técnicas
» Descompresién orbitaria en oftalmologia tiroidea:
No existen centros designados en la Comunidad de Madrid para la aplicacién de estas
técnicas
« Tumores orbitarios:
CSUR designados Fecha Resolucion
Hospital Ramdén y Cajal 26-12-2008
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« Retinopatia del prematuro avanzada
CSUR designado Fecha Resolucion
Hospital Universitario La Paz ~ 26-12-2008

« Reconstruccion de la superficie ocular compleja. Queratoprotesis
Incluye

- Enfermedades autoinmunes: pénfigos, penfigoides, sindromes de Stevens-Johnson,
sindromes de Lyell, etc.

- Traumaticas: causticaciones, accidentes, etc.
- Congénitas: ablefarias, sindrome del primer arco branquial, etc.
- Neurologicas: pardlisis faciales, anestesias trigeminales, etc.

- Infecciosas: tracoma, viriasis, etc.

CSUR designados Fecha Resolucion
Complejo Hospitalario
U. de San Carlos 26-12-2008

« Queratoplastia penetrante en niiios
Incluye

- Congénitas: Anomalias en el desarrollo ocular (las mas frecuentes son la anomalia de Pe-
ters, la distrofia polimorfa corneal y la esclerocérnea). Dentro de este grupo, se conside-
ran también incluidas las alteraciones corneales secundarias a cualquier otra patologia
ocular congénita, que en su evolucion pueda requerir la realizacion de un trasplante de
cornea (glaucoma congénito).

- Adquiridas traumaéticas: Secundarias a traumatismos con afectacién corneal.
CSUR designados Fecha Resolucion
Hospital Universitario La Paz ~ 26-12-2008

C) AREA ONCOLOGIA MEDICA Y RADIOTERAPICA

« Tratamiento de tumores germinales con quimioterapia intensiva:
CSUR designado Fecha Resolucion
Hospital 12 de Octubre 26-12-2008

« Irradiacién total con electrones en micosis fungoide:

No existen centros designados en la Comunidad de Madrid para la aplicacién de estas
técnicas

D) AREA TRASPLANTES

« Trasplante renal Infantil:
CSUR designados Fecha Resolucion
Hospital Universitario La Paz ~ 25-06-2009
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« Trasplante hepatico Infantil:

CSUR designados Fecha Resolucion
Hospital Universitario La Paz ~ 25-06-2009
Hospital 12 de Octubre 25-06-2009

« Trasplante hepatico de vivo adulto:
CSUR designados Fecha Resolucién
Hospital 12 de Octubre 26-12-2008

« Trasplante pulmonar (infantil y adulto):
CSUR designados Fecha Resolucion

Hospital U. Puerta de Hierro
(para trasplante pulmonar adulto) 25-06-2009

« Trasplante cardiopulmonar de adultos:
CSUR designados Fecha Resolucién
Hospital U. Puerta de Hierro ~ 25-06-2009

« Trasplante cardiaco infantil

CSUR designados Fecha Resolucién
Hospital General
U. Gregorio Maranon 25-06-2009

« Trasplante de pancreas:
CSUR designados Fecha Resolucion
Hospital 12 de Octubre 25-06-2009

« Trasplante de intestino (infantil y adulto):
CSUR designados Fecha Resolucion
Hospital Universitario La Paz ~ 25-06-2009
Hospital 12 de Octubre 25-06-2009

« Trasplante de progenitores hematopoyéticos alogénico infantil.
CSUR designados Fecha Resolucion

Hospital Infantil U. Nifo Jests  18-02-2010

« Trasplante renal cruzado.
CSUR designados Fecha Resolucion
Hospital 12 de Octubre 28-12-2010
Hospital Universitario La Paz ~ 28-12-2010

E) AREA DE TRAUMATOLOGIA Y ORTOPEDIA.

« Osteotomia pélvica en displasias de cadera en el adulto.

No existen centros designados en la Comunidad de Madrid para la aplicacién de estas
técnicas
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- Tratamiento de las infecciones osteoarticulares resistentes.
No existen centros designados en la Comunidad de Madrid para la aplicacion de estas
técnicas

« Ortopedia infantil

Incluye

- Malformaciones Congénitas: incluyen alteraciones como la deficiencia focal femoral
proximal o la agenesia de tibia y de peroné, que producen importantes defectos, con
acortamiento de la extremidad y alteracion articular.

- Displasias Oseas: incluyen alteraciones como la osteogénesis imperfecta, la artrogriposis
o la acondroplasia, cada una con circunstancias especificas como la fragilidad ¢sea, la
rigidez articular o el enanismo.

- Enfermedades Neuromusculares: incluyen las deformidades secundarias a paralisis cere-
bral o mielomeningocele susceptibles de tratamiento ortopédico quirdrgico.

CSUR designados Fecha Resolucién
Hospital Infantil U. Nifo Jests  18-02-2010

« Reimplantes, incluyendo la mano catastréfica
No existen centros designados en la Comunidad de Madrid para la aplicacion de estas

técnicas
F) AREA DE CARDIOLOGIA Y CIRUGIA CARDIACA:

« Asistencia integral del neonato con cardiopatia congénita y del nifiio con cardiopatia
congénita compleja

Incluye entre otras:
La atresia pulmonar (si se opera con circulacién extracorpérea)
Canal auriculoventricular completo (CAV)
Fallot, técnica de Fontén
Trasplante cardiaco
Drenaje venoso pulmonar anémalo completo
Trasposicion de las grandes arterias (TAG)
Truncus, interrupcion del arco adrtico (IAA)
Hipoplasia de las cavidades izquierdas

CSUR designados Fecha Resolucion
Hospital 12 de Octubre 28-12-2010
Hospital General U. Gregorio
Maranon 8-12-2010

« Asistencia integral del adulto con cardiopatia congénita
CSUR designados Fecha Resolucién
Hospital 12 de Octubre 28-12-2010
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Hospital General U. Gregorio

Maranén 28-12-2010
« Cirugia reparadora compleja de valvula mitral
CSUR designados Fecha Resolucién
Hospital General U. Gregorio
Maranoén 28-12-2010

» Cardiopatias familiares (incluye miocardiopatia hipertréfica)
CSUR designados Comunidad auténoma Fecha Resolucion
Hospital General
U. Gregorio Marafion Madrid 28-12-2010

G) AREA NEUROLOGIA, NEUROFISIOLOGIA CLINICA Y NEUROCIRUGIA:
« Epilepsia refractaria
CSUR designados Fecha Resolucion
Hospital Universitario la Princesa
(Designado solo para pacientes adultos) 28-12-2010

« Neuromodulacion cerebral del dolor neuropatico refractario

CSUR designados Fecha Resolucion
Hospital Universitario La Princesa 28-12-2010

« Ataxias y paraplejias hereditarias
CSUR designado Fecha Resolucion
Hospital Universitario La Paz 28-12-2010

Unidades de Trasplantes de la CM

Al margen de los centros de trasplantes acreditados por el MSSSI para patologias especificas,
es importante tener en cuenta que los trasplantes en Espafa tienen una larga trayectoria
y reconocimiento de trabajo en red y que muchos de estos centros han incluido en sus
programas a pacientes afectados por enfermedades raras. Enfermedades como el déficit
de alfa-1 antitripsina, la Fibrosis Quistica, fibrosis pulmonar y la hipertensién pulmonar
primaria, son ejemplos claros de ER que se estan beneficiando de trasplantes pulmonares.
Cardiopatias graves, malformaciones cardiacas, cirrosis biliar primaria, colangitis esclerosante
primaria, alteraciones metabdlicas, errores innatos del metabolismo, amiloidosis familiar y
enfermedad de Wilson son otros de los muchos ejemplos que se podrian citar, y que estan
siendo objeto de trasplantes de 6rganos en la actualidad en el conjunto de estas unidades de
la CM. Por eso parece necesario contar con estos recursos al margen de su reconocimiento
especifico para algun tipo de trasplante concreto. La tabla se ha agrupado por tipo de
6rgano objeto de trasplante, para de esa manera poder asociarlo a las necesidades de las
distintas enfermedades raras.
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TIPO DE ORGANO HOSPITAL

FUNDACION JIMENEZ DIAZ CAPIO CLINICA NTRA. SRA. DE LA
CONCEPCION

Pulmén

Pancreas

Trasplante de Progenitores hemopoyéticos
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TIPO DE ORGANO HOSPITAL
CLINICA MONCLOA

HOSPITAL DEL NINO JESUS

HOSPITAL PRINCIPE DE ASTURIAS

CLINICA QUIRON
HOSPITAL SANCHINARRO

Otras fuentes de informacion

Datos del estudio previo de la Dra. Maria Angeles Neira

Previamente a este trabajo, la Dra. Marfa Angeles Neira realizé una encuesta entre los princi-
pales hospitales de la Comunidad de Madrid con el objetivo de conocer el nimero de casos
de personas con enfermedades raras en edad pedidtrica y adultos que constaban en la ca-
suistica de estos centros. Para ello utilizd una lista de enfermedades raras propia que sirvio de
base para la busqueda de casos en los hospitales. Dada la extension de estos resultados, se
optd por incluirlo en este mismo informe como un anexo 4. A pesar de que no haya sido un
trabajo realizado por los autores de este informe, se ha considerado incluirlo en el mismo por
reconocimiento a otros trabajos realizados con objetivos compartidos y también porque en el
mismo se pueden observar datos numéricos acerca de la frecuencia de casos de estos centros.

Como informacién complementaria, hemos considerado el afadir unos datos estadisticos de
varios anos de evolucién sobre la carga hospitalaria de las enfermedades raras divididas por
grupos de codigos de la OMS y tomando como base la lista de enfermedades raras utilizada
por el lIER desde la época de REpIER (anexo 5).

Datos proporcionados por Orphanet

La informacién encontrada en Orphanet de aquellos centros pertenecientes a la Comunidad
de Madrid se agrupa en torno a las enfermedades y centros que se muestran en la tabla
siguiente.

Listado de centros identificados en Orphanet

ENFERMEDAD HOSPITAL

- - Centro Nacional de Investigaciones
Clinica oncogenética

Oncoldgicas (CNIO) — Hospital de Fuenlabrada
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ENFERMEDAD HOSPITAL

Esclerosis Lateral Amiotrofica

Enfermedad de Von Hippel-Lindau
Esclerosis Lateral Amiotréfica

Fundacion Jiménez Diaz

Hospital Clinico San Carlos

Leucodistrofias Hospital Infantil Universitario Nino Jesus

Malformaciones esoféagicas
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ENFERMEDAD HOSPITAL

Teratologia

Enfermedades sistémicas autoinmunes raras
Citogenética Hospital Universitario La Paz
Angioedema Hereditario

Neuropatias periféricas raras

En términos de frecuencia, el Hospital Universitario 12 de octubre es el que méas autodeclara
unidades en Orphanet conjuntamente con la Fundacion Jiménez Diaz y el Hospital Universi-
tario Infantil La Paz
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Porcentaje de Unidades Autodeclaradas en Orphanet

Hospital Ruber Internacional
Fundacién Instituto San José

Centro Nacional de | igaci Oncolégicas (CNIO) WN
1 1 ik o (= o B Lo %

ital Infantil Universitario Nifio Jesus

Hospital San Carlos
Hospital Universitario La Paz =

Hospital Universitario Ramén y Cajal
ital Infantil Universitario la Paz
Fundacién Jiménez Diaz

Hospital Universitario 12 de Octubre —

Area de Investigacion

Proyectos de investigacion

Sehanexploradolos proyectos de tres fuentes de financiacion: Fondo de Investigacion Sanitaria
(FIS), perteneciente al ISClll, Agencia Lain Entralgo y Fundacion Salud 2000, perteneciente a
Merck-Serono. La informacién se muestra de manera estratificada en grupos hospitalarios y
por lo tanto en tablas donde el investigador titular pertenece una unidad asistencial y tablas
donde el investigador titular procede de centros de investigacion no asistenciales.

Grupos Procedentes de centros hospitalarios en proyectos FIS

CENTRO DE REALIZACION DEL PROYECTO ENFERMEDAD
DISTROFIAS DE RETINA

ENFERMEDAD DE LAFORA

FUNDACION JIMENEZ DIAZ

ATAXIAS HEREDITARIAS

ENFERMEDAD INJERTO CONTRA HUESPED

CRANIOSINOSTOSIS

DEFICITS ENZIMATICOS DEL COMPLEJO CITOCROMO
BC1 DEL SISTEMA DE FOSFORILACION OXIDATIVA
MITOCONDRIAL
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CENTRO DE REALIZACION DEL PROYECTO ENFERMEDAD

ENFERMEDADES MITOCONDRIALES

ESCLERQSIS SISTEMICA

NEUROPATIAS MITOCONDRIALES INFANTILES Y DEL
ADULTO

LUPUS ERITEMATOSO SISTEMICO

HOSPITAL CLINICO SAN CARLOS

HOSPITAL DEL NINO JESUS

HOSPITAL LA PAZ
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CENTRO DE REALIZACION DEL PROYECTO

ENFERMEDAD

HOSPITAL RAMON Y CAJAL

ANEMIA DE FANCONI

DEFECTOS CONGENITOS DE LA GLICOSILACION

MASTOCITOSIS

NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2

SINDROME DE USHER

Grupos Procedentes de centros hospitalarios
en proyectos de la Fundacién Salud 2000

CENTRO DETRABAJO SERVICIO/UNIDAD ENFERMEDAD
Neurologfa Encefalopatias Epilépticas de la
Infancia
Dialisis Enfermedad de Fabry
Fundacién Jiménez Diaz Genética Amaurosis Congénita de Lebery
Retinosis Pigmentaria Autosémica
Recesiva
Nefrologia Enfermedad de Fabry
Hospital 12 de octubre Neurologfa Esclerosis Lateral Amiotrofica
) Inmunologia Esclerosis Lateral Amiotrofica
Hospital Carlos Il - - —
Unidad de ELA Esclerosis Lateral Amiotrofica
) . Hematologia a-y - talasemia
Hospital Clinico San Carlos —— - —
Neurocirugia Esclerosis Lateral Amiotrdfica
Hospital de Fuenlabrada Digestivo Enfermedad inflamatoria intestinal
. . Digestivo Enfermedad inflamatoria intestinal
Hospital de la Princesa - - —
Farmacologia Esclerosis Lateral Amiotrofica
) . » Biogufmica Clinica Sindrome de Noonan
Hospital Gregorio Marafén . ; o ”
Inmunologia Linfohistiocitosis hemofagocitica

Hospital La Paz

Genética Médica y Molecular

Sindrome de Sotos

Hemoterapia y Hematologia

Enfermedad de Behget

Inmunologfa

Angioedema hereditario

Metabolicovascular laboratorio de
Bioguimica

Sindrome de Lesch-Nyhan

Neurologia

Ataxia de Friedreich

Hospital Ramon y Cajal

Bioguimica-Investigacion

Enfermedad de Gaucher

Enfermedades Metabdlicas

Fenilcetonuria

Genética Molecular

Hipoacusias neurosensoriales
autosémicas dominantes

Neurobiologia

Ataxia de Friedreich
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Convocatorias de Enfermedades neurodegerativas 2007-2009.Agencia Lain Entralgo

CENTRO SERVICIO/UNIDAD ENFERMEDAD

Hospital Gregorio Maranén Ataxia de Friedreich
Hospital de la Princesa Farmacologia clinica Esclerosis lateral amiotrofica
Hospital La Paz Ataxia de Friedreich

Hospital Ramon y Cajal Unidad de Neurologfa Experimental | Mielinopatias hereditarias

Como se puede comprobar, la lista de enfermedades investigadas en el area clinica es corta,
pero coincidente con la unidades/servicios de experiencia declaradas por los centros.

Grupos Procedentes de centros de Investigacion en proyectos FIS

CENTRO DE REALIZACION DE PROYECTO ENFERMEDAD

DEFECTOS CONGENITOS DE GLICOSILACION
CENTRO DE BIOLOGIA MOLECULAR SEVERO OCHOA ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS
JARABE DE ARCE
ANEMIA DE FANCONI
CENTRO NACIONAL DE BIOTECNOLOGIA
MASTOCITOSIS

CENTRO NACIONAL DE TRASPLANTES Y MEDICINA
REGENERATIVA

ANEMIA DE FANCONI
EPIDERMOLISIS BULLOSA DISTROFICA
CONSEJO SUPERIOR DE INVESTIGACIONES CIENTIFICAS | SINDROME DE RETT

FACULTAD DE BIOLOGIA (UCM) ENFERMEDADES GENETICAS RECESIVAS RARAS
ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

ATROFIA MUSCULAR ESPINAL

FACULTAD DE MEDICINA (UAM)
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CENTRO DE REALIZACION DE PROYECTO ENFERMEDAD

SINDROME DE COSTELLO

SINDROME DE SECKEL

SINDROME RETT

SINDROMES COSTELLO Y NOONAN
DISQUERATOSIS CONGENITA
SINDROME DE RETT

AUTISMO

PARAPARESIA ESPASTICA HEREDITARIA
INSTITUTO DE NEUROBIOLOGIA RAMON Y CAJAL ATAXIA DE FRIEDREICH

ATAXIA DE FRIEDREICH

DEFECTOS DE LA O-GLICOSILACION DEL ALFA
DISTROGLICANO

ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS
ENFERMEDADES MITOCONDRIALES

MASTOCITOSIS

UNIVERSIDAD DE ALCALA DE HENARES DEFECTOS CONGENITOS DE LA GLUCOSILACION
UNIVERSIDAD EUROPEA DE MADRID DEFICIT DE MIOFOSFORILASA (ENFERMEDAD DE MCARDLE)

FUNDACION CENTRO NAL DE INV. ONCOLOGICAS

INSTITUTO DE INV. BIOMEDICAS MADRID

INSTITUTO DE INVESTIGACION ENFERMEDADES RARAS

UNIVERSIDAD AUTONOMA DE MADRID

Grupos Procedentes de centros de investigacion en proyectos de la Fundacion Salud 2000

CENTRO DE TRABAJO SERVICIO/UNIDAD ENFERMEDAD
Desarrollo y Diferenciacion Sindrome de Usher y otras sorderas
; ) hereditarias
e et B il el bl Biologia Molecular Sindrome de distonia-sordera
Severo Ochoa .
Mohr-Tranebjaerg
Neurobiologia Niemann Pick tipo A
Centro de Investigaciones Fisiopatologfa Celulary Molecular | Telangiectasia hemorragica
Bioldgicas Humana hereditaria
Cancer Endocrino Hereditario Feocromocitomas y
Centro Nacional de Investigaciones Paragangliomas
Oncolégicas Epigenética del Cancer Sindrome Rett
Oncologfa Molecular Sindrome de Seckel
CIEMAT-CIBERER u714 Medicina Regenerativa Epidermolisis Bullosa Distrofica
Consejo Superior de Instituto de Quimica-Fisica Sindrome de Gerstmann-Stralssler-
Investigaciones Cientificas Rocasolano Scheinker
Facultad de Medicina de la UAM Anatomia, Histologia y Narcolepsia
Neurociencia
Bioguimica y Biologia Molecular Ataxias espinocerebelosas
Facultad de Medicina de la UCM Dpto. de Bioguimica y Biologfa Ataxias espinocerebelosas
Molecular
Fundacién Espafiola de Unidad de Investigacién Espondiloartritis juveniles
Reumatologia
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CENTRO DE TRABAJO
Instituto Cajal

Instituto de Investigaciones
Biomédicas Alberto Sols

Universidad Complutense de
Madrid

SERVICIO/UNIDAD
Neurobiologia

Modelos experimentales de
enfermedades humanas

Bioguimica y Biologia Molecular

ENFERMEDAD
Ataxia de Friedreich
Osteogénesis imperfecta

Acondroplasia

Estructuras en red del ISCIlI: Redes, CIBER y CAIBER

La informacion de los grupos de investigacion incluidos en las estructuras de investigacion
del ISCIII de investigacion, principalmente CIBER y Redes temdticas se han separado en tablas

correspondientes a unidades hospitalarias y centros de investigacion.

Grupos incluidos en CIBERs y Redes y correspondientes a unidades asistenciales

HOSPITAL/ SERVICIO/
CENTRO/ LABORATORIO CIBER REDES ENFERMEDAD
UNIVERSIDAD UNIDAD
CENTRO DE
HISTOCOMPATIBILIDAD Y CARACTERIZACION DE ALTERACIONES
TRANSFUSIONES DE | o'~y CIBERER CROMOSOMICAS
MADRID
CENTRO NACIONAL
DE TRASPLANTES
¥ MEDICINA HEMATOLOGIA CIBERER | RETIC | ANEMIA DE FANCONI
REGENERATIVA
FUNDACION
HOSPITAL NEUROLOGIA CIBERER ENF?E\EMEDLSEE/ZRA NESOS
ALCORCON
EPILEPSIA (NEUROLOGIA) ENFERMEDAD DE LAROFA
GENETICA AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER
DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES
DISTROFIA HEREDITARIA DE RETINA
ENFERMEDAD DE STARGARDT
FUNDACION CBERER | RETIC | INERGEN(NSTITUTO DE INVESTIGACION
JMENEZ DIAZ DE ENFERMEDADES RARAS DE BASE
GENETICA)
MECANISMOS DE PREDISPOSICION A LA
INFERTILIDAD
RED EPIDEMIOLOGICA DE INVESTIGACION
INENOHO €l DE ENFERMEDADES RARAS (REPIER)
HOSPITALCLINICO | ALERGOLOGIA — ALERGIA A ALIMENTOS NO MEDIADA POR
UNIVERSITARIO SAN IGE EN LA INFANCIA
CARLOS HEMATOLOGIA RETIC | ANEMIA DE FANCONI
ggi\R‘NOLAR‘NGO’ RETIC | TRASTORNOS DE LA AUDICION
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HOSPITAL/ SERVICIO/
CENTRO/ LABORATORIO CIBER REDES ENFERMEDAD

UNIVERSIDAD UNIDAD
CIBERER

GENETICA RETIC

INTEGRACION DE LA INVESTIGACION
BASICA, CLINICA'Y TRASLACIONAL EN
GENETICA HUMANA. CONVERGENCIA DE
LAS REDES RECGEN E INERGEN

INMUNOLOGIA CIBERER

ANEMIA DE FANCONI

HEMATOONCOLOGIA

PEDIATRICA CIBERER RETIC ANEMIA DE FANCONI

OTORRINOLARINGO-

HOSPITAL MADRID LOCIA

RETIC TRASTORNOS DE LA AUDICION

CENTRO DE INVESTI-

GACION CIBERER SINDROME DE LEIGH

HOSPITAL
UNIVERSITARIO 12
DE OCTUBRE

INVESTIGACION CBERER | | ENFERMEDADES MITOCONDRIALES
REUMATOLOGIA CBERER | | ESCLEROSIS SISTEMICA

HOSPITAL
UNIVERSITARIO DE
LA PRINCESA

NEUMOLOGIA FIBROSIS QUISTICA

CIBERER RETIC ENFERMEDAD METABOLICA HEREDITARIA

CIBERER RETIC MIOCARDIOPATIA HIPERTROFICA

BIOQUIMICA CLINICA

CARDIOLOGIA PEDIA-
TRICA
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HOSPITAL/ SERVICIO/
CENTRO/ LABORATORIO CIBER REDES ENFERMEDAD
UNIVERSIDAD (V] \\[[):\p]
CIRUGIA EXPERIMENTAL | CIBERER NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2
CIRUGIA PEDIATRICA CIBERER EPIDERMOLISIS BULLOSA
CARACTERIZACION DE ALTERACIONES
GENETICA MEDICA RETIC CROMOSOMICAS
CIBERER CARDIOPATIA CONGENITA AISLADA O
SINDROMICA
RETRASO MENTAL IDIOPATICO
GENETICA MEDICAY
e CIBERER SINDROME DE SOBRECRECIMIENTO
HOSPITAL ANGIOEDEMA
UNIVERSITARIO LA | INMUNOLOGIA
oAz CIBERER GLOMERULONEFRITIS
MEMBRANOPROLIFERATIVA
COLESTASIS INTRAHEPATICA FAMILIAR
INVESTIGACION CIBERER PROGRESIVA
SINDROME HEMOLITICO-UREMICO
NEUROLOGIA RETIC ATAXIA CEREBELOSA
OTORRONILARINGOLO-
Ginvoroneuroloc: R SCHWANNOMA VESTIBULAR
REUMATOLOGIA CIBERER ARTRITIS IDIOPATICA JUVENIL
PEDIATRICA DISLIPEMIA
HOSPITAL
UNIVERSITARIO OTORRINOLARINGO-
SRINCIPE DE oGin RETIC TRASTORNOS DE LA AUDICION
ASTURIAS
oL BIOQUIMICA CLINICA CIBERER ENFERMEDADES MITOCONDRIALES
e ;:\gzg;iglfom CIBERER MIOCARDIOPATIA HIPERTROFICA
PUERTA DE HIERRO
o RETIC ENFERMEDAD METABOLICA HEREDITARIA
ALERGIA A ALIMENTOS NO MEDIADA POR
ALERGOLOGIA CIBERER i,
INERGEN(INSTITUTO DE INVESTIGACION
EDT/%%?EéNP(ELDCI)gQ g " RETIC DE ENFERMEDADES RARAS DE BASE
HOSPITAL GENETICA)
UNIVERSITARIO GASTROENTEROLOGIA
RAMON Y CAJAL PEDIATRICA Y FIBROSIS RETIC FIBROSIS QUISTICA
QUISTICA
ARRITMIAS ASOCIADAS A ALTERACIONES
GENETICA CIBERER DE LOS CANALES IONICOS

MIOCARDIOPATIA HIPERTROFICA
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HOSPITAL/ SERVICIO/
CENTRO/ LABORATORIO REDES ENFERMEDAD
UNIVERSIDAD UNIDAD
ANEMIA DE FANCONI
GENETICA MEDICA CIBERER RETIC NODISYUNCION CROMOSOMICA EN
PROGENITORES DE ANEUPLOIDIAS
SINDROME CROMOSOMICO DE NOVO
HIPOACUSIA NEUROSENSORIAL
AUTOSOMICA DOMINANTE
HIPOACUSIA NO SINDROMICA DE
U({\}HSVPE\;/;FARD GENETICA MOLECULAR | CIBERER RETIC HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA O
RAMONYY CAJAL HOADAALK
TRASTORNOS DE LA AUDICION
HEMATOLOGIA RETIC MASTOCITOSIS
NEUROLOGIA EXPERI-
MENTAL RETIC TRASTORNOS DE LA AUDICION
E)OTgliR‘NOLAR‘NGoi RETIC TRASTORNOS DE LA AUDICION
PSIQUIATRIA RETIC ENFERMEDAD MENTAL

Grupos incluidos en CIBERs y Redes y correspondientes a centros de investigacion

SERVICIO/
HOSPITAL/CENTRO/ | xgorATORIO CIBER  REDES ENFERMEDAD
UNIVERSIDAD
UNIDAD

ACIDEMIA ORGANICA
ATAXIA CEREBELOSA
DEFECTOS CONGENITOS DE
GLICOSILACION (CDG)

CENTRO DE BIOLOGIA ENFERMEDAD DE JARABE DE ARCE

MOLECULAR SEVERO BIOLOGIA MOLECULAR CIBERER | RETIC
ENFERMEDAD METABOLICA

OCHOA
HEREDITARIA
ENFERMEDAD MITOCONDRIAL
ENFERMEDAD NEUROGENETICA
SINDROME DE MOHR-TRANEBJAERG
DESARROLLO FETAL HUMANO Y
CRECIMIENTO INTRAUTERINO
MECANISMOS DE DIAGNOSTICO

CENTRO DE PRENATAL

INVESTIGACION DE USO DE PARACETAMOL, ACIDO

ANOMALIAS CONGENITAS. | CITOGENETICA CIBERER RETIC ACETILSALICILICOY OTROS

INSTITUTO DE SALUD ANTIINFLAMATORIOS NO

CARLOS Il ESTEROIDEOS DURANTE LA
GESTACION Y CONSECUENCIAS PARA
EL DESARROLLO EMBRIONARIO/
FETAL HUMANO.
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HOSPITAL/CENTRO/ Sdildio)

UNIVERSIDAD UNIDAD

METABOLISMO Y

PATOLOGIA MOLECULAR | CBERER

CENTRO NACIONAL DE
BIOTECNOLOGIA

CARDIOLOGIA
REGENERATIVA

CIBERER

ONCOLOGIA MOLECULAR

CENTRO NACIONAL CIBERER

DE MICROBIOLOGIA.
INSTITUTO DE SALUD
CARLOS Il

INMUNOLOGIA

CIBERER

BIOMEDICINA EPITELIAL

TERAPIA GENICA CIBERER

LABORATORIO CIBER

ENFERMEDAD

ENFERMEDAD MITOCONDRIAL

DEFICIENCIA DEL FACTOR XIIl DE LA
COAGULACION SANGUINEA
ENFERMEDAD DE ALZHEIMER

SINDROME DE BERNARD-SOULIER

TROMBOASTENIA DE GLANZMANN

ENFERMEDAD DE ALZHEIMER
FAMILIAR

MECANISMOS DE PREDISPOSICION
GENETICA AL CANCER

SINDROME DE NOONAN

ENFERMEDAD RARA NEURO-
OFTALMOLOGICA

ENFERMEDAD METABOLICA
HEREDITARIA

ENFERMEDAD METABOLICA
HEREDITARIA

MECANISMOS DE PREDISPOSICION
GENETICA AL CANCER

MECANISMOS DE TRATAMIENTO DE
ENFERMEDADES CUTANEAS
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SERVICIO/
LABORATORIO CIBER  REDES ENFERMEDAD
UNIDAD

HOSPITAL/CENTRO/
UNIVERSIDAD

INSTITUTO DE

] ATAA

INVESTIGACION

ENFERMEDADES RARAS.

INSTITUTO DE SALUD ] ENFERMEDAD DE GAUCHER
CARLOS Il

TRASTORNOS DE LA AUDICION

BIOLOGIA MOLECULAR
Y CELULAR DE LA
TRANSDUCCION DE
SENALES

TRASTORNOS DE LA AUDICION

HIPOTIRODISMO CONGENITO

ENDOCRINOLOGIA
MOLECULAR

CIBERER

CIBERER SINDROME DE RETT

DISQUERATOSIS CONGENITAY
ANEMIA APLASICA

MODELOS

EXPERIMENTALES
DE ENFERMEDADES SINDROME DE ELLIS-VAN CREVELD
HUMANAS

MECANISMOS DE PREDISPOSICION
GENETICA AL CANCER

INSTITUTO DE NEUROBIOLOGIA DEL
NEUROBIOLOGIA RAMON | DESARROLLO
Y CAJAL

CIBERER RETIC | ATAXIA CEREBELOSA

BIOLOGIA MOLECULAR

UNIVERSIDAD
COMPLUTENSE DE
MADRID. ESCUELA
UNIVERSITARIA DE
ENFERMERIA, FISIOTERAPIA
Y PODOLOGIA (UCM)

CIBERER DISTROFIA MIOTONICA
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SERVICIO/

O e LABORATORIO CIBER  REDES ENFERMEDAD
UNIVERSIDAD
UNIDAD
UNIVERSIDAD
COMPLUTENSE DE ZOOLOGIAY CIBERER ENFERMEDAD GENETICA RECESIVA
MADRID. FACULTAD DE ANTROPOLOGIA FISICA ASOCIADA A CONSANGUINEIDAD
BIOLOGIA
UNIVERSIDAD
COMPLUTENSE DE MICROBIOLOGIA
MADRID. FACULTAD DE (INMUNOLOGIA) CIBERER FISIOPATOLOGIA DEL TCR/CD3
MEDICINA (UCM)

Se ha incluido en este informe la red nacional de biobancos (RetBIOH), red especifica de
recursos de investigacion. En la siguiente tabla se destacan los recursos operativos ubicados
en la Comunidad de Madrid, mostrando tan solo aquellos recursos propios de enfermedades
raras o que pueden incluir informacion y/o recursos Utiles para el estudio y la investigacion
de las mismas.

Resultados de centros incluidos en la Red Nacional de Biobancos (RetBIOH) con
potencial utilidad para la investigacion en Enfermedades Raras

CENTRO AREAS DE TRABAJO

Biobanco de Genémica.

Hospital de Getafe Biobanco de tejido pulmonar.

Biobanco de microvasos
Hospital Ramon y Cajal Banco de Tumores
Banco de Tumores.

Colecciones de muestras biolégicas diversas asociadas a:
Hospital La Paz - inmunopatologia del complemento,

Colecciones de muestras del Instituto de Genética Médica y Molecular
(INGEMM) asociadas a enfermedades genéticas y cromosdmicas.

Fundacién MD Anderson

: . Banco de Tumores.
Internacional Espara

Fundacién Jiménez Diaz Colecciones de tejido la realizacion de estudios anatomo-patologicos.

Colecciones de muestras biolégicas diversas relacionadas con:
- Procesos geneticos,

Biobanco de muestras sélidas (tejidos/tumores).

Biobanco de muestras liquidas, lineas celulares y células madre/troncales.
Colecciones de muestras bioldgicas relacionadas con:

- anatomia patoldgica,

- materno-fetal,

Hospital Clinico San Carlos

Hospital Gregorio Maraién

- pediatrfa,
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CENTRO AREAS DE TRABAJO
Colecciones de muestras procedentes de fluidos (sangre, Suero, otros).

Hospital de Fuenlabrada
Instituto de Investigaciéon de
Enfermedades Raras ~IIER —(ISClll) Colecciones asociadas a enfermedades raras

La plataforma CAIBER, creada por el Instituto de Salud Carlos Ill, es la primera plataforma
espafola de ensayos clinicos, que estd unida a la infraestructura Europea denominada ECRIN
(European Clinical Infrastructure Network) y que pone a disposicion de los investigadores, su
organizacion y sus recursos para promover la realizaciéon de ensayos clinicos multicéntricos
seguros, rigurosos, controlados y con garantias que preserven la calidad del estudio, la
seguridad de los pacientes y la fiabilidad de los datos.

Se ha querido resaltar en este informe la existencia de este tipo de plataformas porque los
ensayos clinicos son muy importantes para las enfermedades raras. La baja prevalencia de
estas enfermedades precisa de grandes plataformas en red que retinan casos suficientes para
el desarrollo de este tipo de estudios clinicos.

En concreto los centros de la Comunidad de Madrid que cuentan con una unidad CAIBER son:

Madrid Hospital Puerta de Hierro

Fundacion Jiménez Diaz

Madrid Hospital Gregorio Marafén

Institutos de Investigacion

En el momento de la elaboracion de este informe, la Comunidad de Madrid cuenta con cinco
institutos de investigacion acreditados y estan preparando los proyectos para la acreditacion
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de dos nuevos institutos de investigacion pertenecientes al Hospital Universitario Gregorio
Marafidn y al Hospital Universitario Clinico San Carlos.

Institutos de Investigacion Acreditados
- Hospital Universitario La Paz

« Hospital Universitario La Princesa

+ Hospital Universitario 12 de Octubre

« Hospital Universitario Ramon y Cajal

- Fundacion Jiménez Diaz

Publicaciones

Las busquedas bibliograficas siguiendo la estrategia descrita en los métodos y desarrollada
con exhaustividad en el anexo 2, ha dado como resultado tan solo la presencia de 270

publicaciones correspondientes a las palabras claves “error inborn metabolism’, “rare disease”y
‘congenital malformation” durante los dltimos 5 afos.

El andlisis de estas publicaciones no ha aportado ningun valor afadido a todos los datos
procedentes del resto de fuentes de informacién, por lo que no se ha considerado un andlisis
especifico y detallado de esta fuente de informacion. La abundancia de palabras claves que
deberfan haberse utilizado para acoger el total de las publicaciones posibles en ER hubiera
tenido que ser objeto de un trabajo especifico con fines diferentes a los de este informe. Por
el contrario, las palabras claves utilizadas en la estrategia de busqueda utilizada son buenos
predictores de publicaciones de ER aunque limitadas a estas areas especificas.

Aunque PubMed introdujo en el glosario de términos de indexacién (MESH) el concepto de
“rare disease”en el aflo 2004, este término suele ser utilizado en las publicaciones de caracter
general, pero no en las especificas de una enfermedad rara, por lo que no es Util para detectar
todas las publicaciones de esta drea de la medicina.

Organizaciones

Informacion procedente de FEDER

A continuacién se muestran los resultados ofrecidos por el trabajo de la Federacion Espafnola
de Enfermedades Raras (FEDER) enrelacién a 17 enfermedades o grupos de entidades clinicas.
Las tablas muestran hasta 3 posibles unidades ubicadas en hospitales de la CM, y dentro de
los mismos, las especialidades implicadas en el sequimiento y control tanto de la enfermedad
de base como de sus posibles complicaciones y comorbilidades. También se muestran datos
numeéricos sobre pacientes atendidos y distribuidos en dos grandes estratos de edad: Adultos
y nifos (fuente de la informacién: Delegacion FEDER de Madrid, 2011).
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Informacion procedente de sociedades cientificas

Algunas sociedades médicas han contribuido a este informe aportando su informacion co-
rrespondiente a profesionales de la CM y/o unidades especializadas en ER concretas.

Sociedad Espariola de Neumologia y Cirugia Tordcica (SEPAR)

- Servicio de Neumologia del H. Clinico, unidad de enfermedades respiratorias raras acreditada
por la comunidad de Madrid

- Servicio de Neumologia del Hospital de la Princesa, Experiencia en Linfagioleomiomatosis (LAM).

« Hospital de La Paz, Centro de referencia para cribado de fibrosis quistica.

- Servicio de pediatria del Hospital Universitario 12 de Octubre. Unidad de fibrosis quistica y cola-
bora con el grupo de Déficit de Alfa-1 Antitripsina (AAT).

- Hospital de Henares, experiencia en Linfagioleomiomatosis (LAM).

« Hospital Universitario Puerta de Hierro, unidad de trasplante de pulmén en diversas patologias
raras.

Grupo de Neurologia Pedidtrica de Madrid y Zona Centro
Servicios y/o unidades de Neuropediatria en la Comunidad de Madrid

- Hospital Universitario Severo Ochoa

- Hospital Universitario Ramén y Cajal

- Hospital Universitario Principe de Asturias
- Hospital Universitario Nifio Jesus

- Hospital Universitario De Mdstoles

- Hospital Universitario La Paz

- Hospital General Universitario Gregorio Marafidon
- Hospital Universitario de Getafe

- Hospital Universitario de Fuenlabrada

- Hospital Clinico San Carlos

- Hospital Universitario 12 de Octubre

- Hospital Universitario Fundacion Alcorcén
- Hospital Del Sureste

- Hospital Infanta Leonor

- Hospital Infanta Elena

- Hospital Infanta Cristina

- Hospital Universitario Puerta De Hierro

- Fundacion Jiménez Diaz

- Hospitales De Madrid Monteprincipe, Torrelodones Sanchinarro.
- Hospital Universitario Quirén Madrid

- Hospital San Rafael

Asociacion Espanola de Pediatria. Pediatras acreditados para Enfermedades Raras

La asociacion Espafola de Pediatria ha desarrollado criterios propios para acreditar a los pro-
fesionales de esta especialidad como expertos en enfermedades raras. La lista de profesio-
nales que trabajan en Madrid se compone de 4 pediatras que trabajan, dos en la Unidad de
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nutricion infantil, Hospital Infantil la Paz, uno en la U. Enfermedades Mitocondriales y enfer-
medades Metabdlicas Hereditarias del Hospital Universitario 12 de Octubre y un cuarto en el
Hospital Infantil Universitario “Nifio Jesus”

Sociedad Espanola de Medicina Interna (SEMI). Grupo de Estudio de Enfermedades Autoin-
munes (GEAS)

Hospital Universitario Gregorio Marafién.

Unidad Enfermedades Sistémicas. Medicina Interna 2 A
Vasculitis
Sarcoidosis

Hospital Universitario Principe de Asturias.

Servicio de Enfermedades del Sistema Inmune y Oncologia
Lupus eritematoso sistémico
Uveitis
Espondiloartropatias

Hospital Universitario la Paz
Medicina Interna
Vasculitis

Asociacion Espanola de Cribado Neonatal (AECNE)

Esta asociacion publica en su pagina web (http://aecne.es/centros.htm) la lista de centros y
las personas implicadas en el programa de cribado neonatal en Espafia. En la misma se puede
observar como en Madrid el centro coordinador del cribado estd ubicado en el Laboratorio de
Cribado Neonatal del Hospital Universitario Gregorio Marafidn. También se muestra la relacion
de centros participantes en dicho programa segun afios de inicio del mismo y enfermedad:

« Hipotiroidismo congénito desde 1978, Unidad de Metabolismo, Dpto. de Pediatria del Hospital
Universitario Gregorio Maranon.

- Fenilcetonuria desde 1976, Servicio de Pediatria. Hospital Ramon y Cajal.

« Hiperplasia Suprarrenal Congénita, desde 1990, Unidad de Metabolismo, Dpto. de Pediatria del
Hospital Universitario Gregorio Marafén.

- Enfermedad de células falciformes, desde 2003. Servicio de Oncohematologia, Dpto. de Pediatria
del Hospital Universitario Gregorio Marafon.

- Fibrosis quistica, desde julio 2009. Unidad de Fibrosis Quistica, Hospital Ramén y Cajal y Unidad
de Fibrosis Quistica, Hospital Universitario 12 de octubre.

Discusion
Este es el primer informe que ha podido reunir la mayor parte de los recursos sanitarios y
de investigacion utiles para el sistema de salud de la Comunidad de Madrid en el ambito de

las ER, y también es el primero que se desarrolla en el Sistema Nacional de Salud partiendo
del abordaje y recopilacion de multiples fuentes de informacion. Por lo tanto, tiene el valor
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y el potencial de haber reunido en un mismo documento todo lo que gestores sanitarios,
profesionales de la salud, investigadores y asociaciones de pacientes han sugerido y aportado.

La base fundamental de este trabajo radica en hacer visibles los recursos sanitarios y aquellos
mas propios de laboratorios de investigacién no ubicados en centros asistenciales, que pue-
den proporcionar y aportar capacidades de deteccidn, diagnéstico, seguimiento, tratamiento
e investigacién al conjunto de las personas afectadas por alguna de las miles de enfermeda-
des raras descritas en la actualidad. Esta ingente cantidad de recursos, no necesariamente
bien identificados ni creados para este campo de actuacion especifico, permiten tener una
primera visién global de las posibilidades existentes de cara a planificar y seleccionar unidades
potencialmente convertibles en centros de referencia a nivel autondmico y estatal para ER.

El término centros de referencia no siempre es bien acogido por todas las partes, dado que se
mezclan disposiciones legales con circunstancias que pueden implicar la provision de recursos
extras en un momento en el que las circunstancias econémicas no son muy favorables. Este
informe no pretende entrar en el término ni en su significado administrativo, pero si en la ne-
cesidad intuitiva de la funcion que se demanda. Por esa razén, aunque a lo largo del informe
se han venido intercambiando términos como referencia, experiencia, capacitacion u otros, el
objetivo que subyace en este informe es el de recursos existentes y potencialmente Utiles para
los pacientes y sus familias y por lo tanto para las administraciones. Lo contrario no siempre es
correcto. Decir que algo Util para las administraciones serd siempre de utilidad para los pacientes,
es cuando menos aventurar que la eficacia de las decisiones esta garantizada por el hecho de
haber sido adoptadas aun cuando su utilidad real no haya sido contratada. En este sentido, el
informe ofrece una primera vision, que de entrada permite tener un mapa de recursos amplio
en cuanto a unidades y servicios que trabajan en un amplio nimero de ER. De esta manera se
aportan medios para la toma de decisiones que eviten sesgos de identificacion de los recursos.

Hasta ahora, la designacién de estos centros se rige por criterios especificos que han sido
elaborados por el MSSSI, pero las propuestas se gestionan e inician desde las Comunidades
Auténomas. El lograr un mayor conocimiento de las capacidades de una Comunidad Auté-
noma, sin sesgos, situaciones de oportunidad o conflictos de intereses, constituyen un impe-
rativo que sélo puede lograrse desde la base del conocimiento profundo de la situacién. Este
intento de lograr informacién sobre unidades/servicios y actividad en enfermedades raras no
es nuevo. Con anterioridad se utilizé el criterio numérico para valorar la experiencia de cada
unidad, de tal manera que a mayor nimero de casos, se atribufa a la unidad un mayor rango
de experiencia. También se han utilizado criterios basados en indicadores més propios de in-
vestigacion, tales como publicaciones con sus indices bibliométricos, la actividad innovadora
y la capacidad investigadora demostrada por el nimero de proyectos de investigacion pre-
sentados y desarrollados. Estos grupos de indicadores muestran un cuerpo de conocimientos
que nos ensefan parte de la realidad de la unidad que los ostentan y presuponen una buena
calidad clinica aunque no siempre se dé esta correlacion. No obstante, la realidad de las en-
fermedades raras rompe ciertos criterios tradicionales, otrora validos para las enfermedades
de alta prevalencia. Las enfermedades raras son muchas y de baja prevalencia, por lo que
no siempre es facil demostrar ni la experiencia necesaria ni la capacidad investigadora y sin
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embargo, la realidad nos demuestra que los pacientes siguen siendo atendidos por profesio-
nales implicados en la vida y el estado de salud de sus pacientes con alto nivel de interés en
el transcursos de sus padecimientos diarios. Desaprovechar estos recursos humanos bajo el
prisma de indicadores no totalmente validados para patologias de baja y muy baja prevalen-
cia, es cuando menos un riesgo que impedird ganar el futuro de un marco asistencial global
para las enfermedades raras, que deberfan aplicar los mismos niveles de calidad que los que se
aplican hoy en dfa en nuestro sistema de salud a las enfermedades frecuentes. Conocer y dar
oportunidades a los profesionales que muestran interés, uniendo las capacidades existentes
y demostradas con otras de comienzo mas reciente, son sin duda los retos de un sistema de
salud que mira hacia el futuro de la atenciéon de calidad de las personas con enfermedades
raras y sus familias.

Limitaciones del trabajo

A pesar de la cantidad de informacion que se ha podido reunir en estos meses de trabajo,
parece necesario destacar las limitaciones encontradas y como éstas podrian influir en las
conclusiones del informe y en el uso futuro de la informacion.

El objetivo de este trabajo partia de que aquellas unidades que pudieran ser sefialadas y/o
propuestas por los diferentes gestores consultados, deberian ser sostenibles en el tiempoy en
el marco del sistema de salud de la CM. La multiplicidad de fuentes de informacién revisadas
permitirfa ver un mapa de recursos completo, aunque no exhaustivo porque a priori se era
consciente de que la informacién sobre ER no era completa. Al mismo tiempo, este aborda-
je nos dejarfa ver posibles contradicciones entre fuentes de informacion, sin duda debidas
al sistema que cada una de ellas utiliza para su desarrollo y gestion. Con estas premisas, la
primera fuente de limitaciones surge de la propia idiosincrasia existente en el mundo de las
enfermedades raras. No existen cédigos adecuados para cada enfermedad que nos permi-
tan identificar de manera concreta y Unica cada entidad y el uso de literales siempre entrafna
complejidad por la abundancia de sindbnimos. En la practica, esta limitacién se ha traducido en
que cada fuente ha suministrado la informacion denominando a las enfermedades de manera
muy diferente y lo ha hecho sin un patrén concreto (ej: enfermedad se utiliza como sinénimo
de sindrome; el nombre que se da a la enfermedad no siempre es el utilizado regularmente;
se agrupan enfermedades bajo términos globales o por el contrario, describen enfermedades
pertenecientes a un mismo grupo de manera muy especifica, etc). La solucién a estos proble-
mas pasarfa por la codificacion de todas las enfermedades bajo cédigos Unicos, lo cual no es
posible en el momento actual, siendo ademas imposible en aquellos casos en los que la in-
formacion se suministré de manera agregada (ej: Enfermedades neuromusculares vs distrofia
escapulo-humeral).

El segundo grupo de limitaciones parte de la idea de que muchas enfermedades tienen com-
ponentes sistémicos y evolutivos diferentes, lo que hace que en un mismo centro se haya
facilitado informacién sobre la misma enfermedad, pero desde la perspectiva de distintos
servicios. A priori, esta informacion es importante, pero desconocemos cémo ha sido colec-
cionada y si realmente estos servicios que declaran experiencia en una misma entidad clinica
realmente desarrollan una labor en coordinacién entre ellos.
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El tercer bloque de limitaciones se refiere a la variedad de situaciones y prestaciones
sanitarias que requieren estos pacientes, desde pruebas genéticas y bioquimicas, pasando
por la atencion clinica y alcanzando unidades de alta especializaciéon. La combinacion de
situaciones que se pueden producir ante una necesidad objetiva de una persona con una
enfermedad rara es muy amplia y esta variedad ha visto su reflejo en la forma en la que se
suministrd la informacion. En unos casos ha sido ordenada por servicios, en otros por unidades
especiales y en otros por unidades de alta especializacion y tecnologia. La fusion de todas
estas circunstancias bajo un mismo epigrafe o entidad requeriria un andlisis detallado de cada
una de ellas y en la mayoria de las ocasiones una busqueda mas profunda de informacion
especifica de cada una de esas actividades y por cada entidad clinica.

Finalmente, comentar que la informacién tiene un caracter descriptivo y no analitico, y que
por lo tanto respeta los criterios bajo los cuales se ha recibido la informacion.

Propuestas y sugerencias

El andlisis inicial de toda esta informacién ofrece un panorama global de lo que el sistema
de salud de la Comunidad de Madrid proporciona a las personas con enfermedades raras
residentes en la misma. Pero mas alld de la parte descriptiva, se considera que es posible cerrar
esta primera fase del andlisis de estos datos con propuestas/sugerencias sobre areas en las
que existe un campo concreto de actuacion para la ordenacion de la asistencia sanitaria de
las enfermedades raras en la Comunidad de Madrid y por extension el interés de su posible
contribucion a la red de centros de referencia de Espana.

En este sentido, el propio director del Centro de Referencia Estatal de Personas con
Enfermedades Raras y sus Familias (CREER), el Sr. D. Miguel Angel Ruiz Carabias, sugirié en
una de sus recientes conferencias, plantear la estrategia de definicién de recursos para estas
personas como un conjunto mixto de recursos donde se encontrasen la parte social, la
asistencial y la investigadora.

POSIBLE MODELO EN RED DE RECURSOS

+ Red de Centros, Servicios y Unidades de Referencia en el diagnéstico y tratamiento.

+ Red de Centros, Servicios y Unidades de investigacion clinica.

+ Red de Centros de Informacion y Apoyo a familias y asociaciones.

- Red de Centros de Rehabilitacion-Atencion enfermedades raras

N

»--
Créiyr

Red de Centros de Formacion? st ot s o
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Este esquema, constituye una apuesta formal realizada desde la persona del director de un
centro (CREER) altamente reconocido en Espafia en el marco de las ER, que permite a las
administraciones aportar a los ciudadanos muchos mas recursos y al mismo tiempo promueve
la salud integral en el campo de las enfermedades raras.

Definicion de unidades en red

Es obvio, que del andlisis de toda esta informacion se deduce que existen multiples recursos
para muchas de las ER existentes, pero también que existen muchos de estos recursos
repartidos por los distintos centros sanitarios y de investigacion de nuestra comunidad. A
continuacion se presentan ordenados por grupos de la CIE-10y por enfermedad, los hospitales
y sus servicios/unidades destacando esa actividad.

Informacion de las capacidades de los servicios y unidades de los hospitales de la
Comunidad de Madrid distribuidos por capitulos de las CIE-10 y por enfermedad

CAPITULO I- Ciertas enfermedades infecciosas y parasitarias (A00-B99)
CAPITULO II- Tumores [neoplasias] (C00-D48)

Cdodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Neurofisiologia

Cistcercoss cerebra

La Paz Endocrinologia
de La Princesa Genética clinica

C18.9780.0 Sindrome de Lynch

Melanoma de Coroides La Paz Oncologfa radioterdpica
Melanoma familiar de La Princesa Genética clinica

Tumor de Wilms Endocrinologia
C69.6 Ramén y Cajal Oftalmologia

C71.8 Glioblastoma Endocrinologia

C73 D34 - La Paz Endocrinologia
Tumor de tiroides - - - -
D44.0 Ramon y Cajal Endocrinologfa
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Caodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades
Tumor adrenal La Paz Endocrinologfa
C74 Tumores neuroendocrinos La Paz Oncologia
tumores suprarrenales Ramon y Cajal Endocrinologia
Gregorio Marafién Nefrologia
) Endocrinologia
C74.1 C755 D350 | Feocromocitoma . : : .
D356 Ramdn y Cajal Endocrinologia
La Paz Endocrinologia
Feocromocitoma Familiar de La Princesa Genética clinica
C75.1 TSHomas La Paz Endocrinologfa
C81 Enfermedad de Hodgkin La Paz Endocrinologia
83 Linfoma No Hodgkin LaPaz Endocrinologia
0 Macrog\obﬂu\inemia de de La Princesa U. Hematologfa Clinica
Waldenstrom La Paz Endocrinologfa
i Mieloma Atipicos: IgE e Ig D de La Princesa U. Hematologia Clinica
Mieloma multiple La Paz Endocrinologia
C944 Tumores GIST La Paz Oncologia

CAPITULO llI- Enfermedades de la sangre y de los 6rganos hematopoyéticos, y ciertos
trastornos que afectan el mecanismo de la inmunidad. (D50-D89)

Cdodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades
o . - Ramon y Cajal Genética Médica
D126 Poliposis coldnica familiar - — —
de La Princesa Genética clinica
D22 El:g;)l Dl B0 Gk s Fundacién Alcorcén Neuropediatria
D329 Meningioma La Paz Endocrinologia
D35.0 Adenoma adrenocortical La Paz Endocrinologia
Adenoma hipofisario La Paz Endocrinologia
D352 i i
fAder.mma peiisere e Gregorio Marafién Endocrinologfa
uncionante
D35.2E22.1 Prolactinomas Gregorio Marafion Endocrinologfa
’ ) La Paz Endocrinologia
D36.9 Sindrome de Gorlin - — —
de La Princesa Genética clinica
D384 Tumores endocrinoldgicos La Paz Oncologfa
Gregorio Marafién Endocrinologia
o Neurologfa
D44.4 Craneofaringioma - - - -
Ramon y Cajal Endocrinologia
La Paz Endocrinologia
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Cdodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Delecion 5 en smd Ramon y Caja
D47.2 Gammapatia monoclonal Endocrinologia
D55 D56 D57 Clinico San Carlos U. Eritropatologia

L Gregorio Marafién Hematologia
Beta talasemia minor — - -
e Nifio Jesus Hematologia
; Gregorio Marafén Endocrinologia

Talasemia Mayor

La Paz Endocrinologia
o L La Paz Endocrinologfa
D58.0 Esferocitosis hereditaria — - -
Nifo Jesus Hematologia
5560 Sindrome hemolitico urémico Gregorio Maranon Nefrologia

atipico con mutaciones genéticas | |a Paz Nefrologfa infantil

Gregorio Marafién Hematologia
D595 Hemoglobinuria paroxistica Puerta de Hierro Hematologia
’ nocturna La Paz Endocrinologfa
de La Princesa U. Hematologfa Clinica

D643 | Anemias sideroblasticas

Hemofilia Fundacion Jiménez Diaz MedEC}na Iéeatic/
D66 D67 Genética
Hemofilia A/ Hemofilia B Gregorio Maranén Hematologia
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La Paz Endocrinologia
Enfermedad de von Willebrand Gregorio Marafién Hematologia
Ramon y Cajal Oftalmologia

Hemofila adquirida
D68.7 Sindrome antifosfolipido Endocrinologfa

Doble heterocigosis para factor V Gregorio Mararin Hematologia
de Leyden

Anomalias de adhesion

D69.1 : La Paz Endocrinologia
plaguetaria
PUrpura trombocitopénica LaPaz Endocrinologia
D69.3 idiopética Nifio JesUs Hematologia

Trombocitopenia Primaria Ramon y Cajal Genética Médica

Histiocitosis X, endrocrinopatias
secundarias a

D76 Gregorio Marafién Endocrinologfa

D80.0 Agammaglobulinemia ligada al La Paz Endocrinologfa
Cromosoma X

D82.0 Sindrome de Di George Ramon y Cajal




Recursos Asistenciales y de Investigacion en Enfermedades Raras

Ubicados en la Comunidad de Madrid

Caodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

D824 Sindrome de Hiper IgE La Paz Endocrinologia
Gregorio Maranon Neurologfa
D83 Inmunodeficiencia variable comun 9 - 9 -
La Paz Endocrinologia
Angioedema por deficit de .
DiczH] complemento? inhibidor el Aisislog)k
Neurosarcoidosis La Paz Endocrinologfa
D86 o 12 de Octubre Neumologia
Sarcoidosis : ;
de La Princesa Reumatologia
D89.1 Crioglobulinemias de La Princesa Nefrologia

CAPITULO IV - Enfermedades endocrinas, nutricionales y metabélicas. (E00-E90)

Codigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades
Gregorio Marafién Endocrinologia
EO0 E03.0 E03.1 | Hipotiroidismo congénito Lap Endocrinologia
a Paz
Neonatologia
Endocrinologfa
E07.1 Sindrome de Pendred Gregorio Marandn - 2
Neurologfa
Leprechaunismo Fundacion Jiménez Diaz T@umatologla/[Clrugla
Pléstica/ y Genética
E116 Sindrome de Donohue (exones y P
; e . Traumatologia/Cirugfa
del gen del Receptor de la Insulina | Fundacién Jiménez Diaz lasti o
InsR) Plastica/ y Genética
E11.8 Sindrome MODY La Paz Endocrinologia
E13E28.2 Sindrome de HAIRAN La Paz Endocrinologia
E16.1 H|pqg|ucem|a mECIEE| La Paz Neonatologfa
persistente
: ) . Gregorio Maranon Endocrinologia
E164 Sindrome de Zollinger Ellison - -
La Paz Endocrinologia
E20.0 Hipoparatiroidismo idiopatico La Paz Endocrinologia
Pseudohipoparatiroidismo
E20.1 (Osteodistrofia hereditaria de La Paz Endocrinologia
Albright)
Adenoma paratiroideo familiar La Paz Endocrinologfa
E21.0 i iroidismo-
H|perparat|r0|d|smo tumor La Paz Endocrinologia
mandibular
Gregorio Marafén Endocrinologia
E22.0 Acromegalia Ramén y Cajal Endocrinologia
La Paz Endocrinologia
E22.8 Pubertad precoz central Gregorio Marandn Endocrinologia




Cddigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Gregorio Marafién Endocrinologfa
Gregorio Marafién Endocrinologfa

Deficiencia aislada de hormona de
crecimiento

Déficit de crecimiento (de todos
los tipos)

Hipogonadismo hipogonadotropo

E23.0

Panhipopituitarismo

Hiperplasia macronodular
suprarrenal ACTH-independiente

Endocrinologia
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Cdodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades
Hiperplasia adrenal congénita por
déficit de 17 alfa hidroxilasa

Hiperplasia adrenal congénita por
déficit de 3 beta-hidroxiesteroide-
deshidrogenasa

Endocrinologfa

Hiperplasia suprarrenal congénita
no clasica por déficit de 21
hidroxilasa

Aldosteronismo primario La Paz Endocrinologia
Gregorio Marandn Nefrologia
Ramon y Cajal Endocrinologia

Hiperaldosteronismo

La Paz Endocrinologfa
Ramén y Cajal Endocrinologia

E31.0 S'”dTome palgeneLler Endocrinologia
autoinmune

Sindrome de Resistencia a
Andrégenos (Sd. de Morris/Gen Ginecologfa/genética
AR)

Algunas formas de CMT 12 de Octubre
£60.0
Pediatria/Genética

Enfermedad de Addison

Aminoacidopatias
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Cddigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Albinismo Ocular Ligado al

Cromosoma X Oftalmologia/Genética

£703 Albinismo Oculocutaneo (Tipos |y
I, OCA1/OCA2)

Sindrome de Hermasky Pudlack

E713

12 de Octubre
741 Intolerancia hereditaria a la
fructosa
Hiperoxaluria primaria

Nefrologia infantil

E72.0

Defectos del ciclo de urea (OTC)
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Caodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

G o Marand
Enfermedad de Fabry LI HEETEN

Nefrologia

Puerta de Hierro Cardiologia

| Endocinologa

Fundacién Jiménez Diaz Digestivo/Genética
Enfermedad de Niemann Pick Gregorio Marafndn
Enfermedad de Pelizaeus Gregorio Marafndn
Leucodistrofia (Kizbbe)
E754 Enfermedad de Batten Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética
E76.1 Enfermedad de Hunter

Enfermedad de Wilson GiEgIoio MElEion

de La Princesa Digestivo
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Cdédigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Endocrinologia

Fundacién Alcorcén Nefrologia

Ramén y Cajal Pediatria/Neumologfa/

. . Neumologia/Unidad de

12de Octubre

Fundacién Jiménez Diaz

Gregorio Marafién

Raquitismo hipofosfatémico
familiar

La Paz

Hipomagnesemia (Ex. 1B gen
CLDN19, Claudina)

Hipomagnesemia con
hipercalciuria

Sindrome de Gitelman

Hipercalcemia hipocalcitrica
familiar

Agenesia de Vasos Deferentes
(Fibrosis Quistica)

Fibrosis Quistica

Fibrosis Quistica del Adulto

Pancreatitis recidivante (Fibrosis

Gl Digestivo/Genética

Nefrologia

Cardiologfa

Amiloidosis

Amiloidosis Cardiaca Puerta de Hierro

U. Hematologia Clinica

Amiloidosis Primaria AL

E854 P ™
Amiloidosis Primaria Familiar
E88.0 Déficit de alfa 1 antitripsina Endocr]no|og|’a
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Cédigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades
o de La Princesa Nefrologia
E88.1 Lipodistrofia - — -
Gregorio Maranén Nefrologia
E88.8 Lipomatosis familiar La Paz Endocrinologfa

CAPITULOV - Trastornos mentales y del comportamiento (FO0-F99)
CAPITULO VI - Enfermedades del sistema nervioso (G00-G99)

Caodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades
F80.3 Sindrome de Landau Kleffner Fundacién Alcorcon Neuropediatria
: Gregorio Marafién Psiquiatria
Autismo - " —
F84.0 Fundacion Alcorcon Neuropediatria
Autismo de Kanner Gregorio Marafién Neurologfa
Fundacion Jiménez Diaz Pediatrfa/Genética
Psiquiatria
F84.2 Sindrome de Rett Gregorio Marafion il p
Neurologfa
Fundacion Alcorcon Neuropediatria
Psiquiatria
Gregorio Marafién Neurologfa
F95.2 Sindrome de Gilles de la Tourette 9 — g
Psiquiatria
La Paz Endocrinologia

G044 Encefalitis aguda diseminada Gregorio Maranén Neurologfa
Sind deR
G04.8 m_ rome € Rassmusen Gregorio Maranén Neurologfa
Kojewnikov
G05.1 Encefalitis por herpes simplex 2 Gregorio Maranén Neurologfa
. Fundacién Jiménez Diaz Neurologia/Genética
G10 Corea de Huntington — ——
Clinico San Carlos U. Extrapiramidal

Enfermedad de Huntington

G100 G io Marafo Neurolog
infantil (Corea de Huntington) SRR R
Ataxi belosa tipo Il d
axwé cerebeiosatipo T ae La Paz Endocrinologia
Harding
La Paz Endocrinologia
G111 Ataxia de Friedeich Gregorio Marafién Neurologfa
Puerta de Hierro Cardiologia
Ataxia de Friedreich (Déficit d
.axwa. e Friedreich (Déficit de Fundacion Jiménez Diaz Neurologia/Genética
Vitamina D)
G113 Sindrome de Nijmegen Ramén y Cajal Genética Médica
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Cddigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Paraparesia espastica familiar Endocrinologia

Endocrinologia

La Paz

Gregorio Maranon

La Paz

G11.8 . -
Neurologia/Genética

Gregorio Maranon Neurologia

Gregorio Maranon Neurologia

G121

Ramon y Cajal Genética Molecular

Nefrologfa y Medicina
Interna

G12.8 Sindrome de McLeod Gregorio Maraidén

Parkinsonismo infanto juvenil Gregorio Marafién

Calambre del escribano . »
G24 - - - Gregorio Marafién
Distonia espasmodica

Gregorio Marafién

Distonia de torsion

Distonia mioclénica

Distonia con fluctuaciones
perédicas de Segawa
Distonia laringea

Gregorio Maranén Neurologia

G24.8

Gregorio Marafién Neurologia
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Cdodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Encefalopatia mioclénica - . o
P ) Fundacién Alcorcon Neuropediatria
temprana con burts-suppression

Enfermedad de Lofor
Epilepsia mioclénica severa Fundacién Alcorcon
EPOCS Fundacion Alcorcon

G403

G474 Narcolepsia cataplejia

. Gregorio Marafién
Enfermedad de Charcot Marie

Tooth 12 de Octubre
G600 | Neuropatia periferica de Charcot-
Marie-Tooth tipo 1

Neuropatias hereditaria por
sensibilidad a la presion
Neuropatias Tomacular
Neuropatias hereditarias sensitivo
autonémicas

Gregorio Maranon

Neurologfa
Neurologia

G60.8 Gregorio Marafién
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Cddigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

G610 | Enceflis de tronco

Gregorio Marafién g
Miastenia gravis
g La Paz Endocrinologia
Miastenias congénitas
G710 | Ausencia de disferina

Déficit de calpaina
Distrofi escapulohumeral . [Neumoogn |

Distrofia muscular de Duchenne Fundacion Jiménez Diaz Neurologia/Genética
Distrofia muscular de Duchenne- | Fundacion Jiménez Diaz Neurologia/Genética

Becker

12 de Octubre 2

Gregorio Marafion
Endocrinologia/Genética

Distrofinopatias Becker

Distrofinopatfas Miocardiopatia +
P P Gregorio Marafién Neurologia
CPKalta
Gamma . q
) ) : : Gregorio Maranén Neurologia
sarcoglicanoptias(miopatias)

Miopatia facioescapulohumeral Gregorio Maraidn Neurologia

Distrofia 6culo-faringea
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Cédigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades
Endocrinologia
. » Neurologfa
Gregorio Maranon - .
Cardiologfa
i Distrofia miotdnica de Steinert Neurologfa
Fundacion Jiménez Diaz Neurologia/Genética
La Paz Endocrinologia
12 de Octubre Neumologia
Miotonia congénita (Thomsen) Gregorio Marafién Neurologfa
Distrofia muscular congenita Gregorio Marafién Neurologfa
Miopatia multiminicore La Paz Endocrinologia
Miopatia nemalinica Gregorio Maranon Neurologia
G712 Miopatias congénitas Gregorio Marandén Neurologia
Miopatias Congénitas (Nemalinica,
Central Core, Distrofia Miotonica, La Paz Neonatologia
etc), otros hipotonias congénitas
Déficit de CPT 12 de Octubre Neurologfa
3 Sindrome de MELAS Ramén y Cajal Oftalmologia
Pardlisis Hipocalémica Fundacién Jiménez Diaz Nefrologia/Genética
Paralisis periodicas Gregorio Marafién Neurologfa
G838 Pérali‘s.is cerebral infantil asociada a Gregorio Marafién Neurologia
diplejia espastica
G90.2 Sindrome de Bernard-Horner Gregorio Marafién Neurologfa
G93.0 Quiste aracnoideo La Paz Endocrinologia
Gregorio Maranon Neurologfa
G932 Pseudotumor cerebral - - -
Ramon y Cajal Oftalmologfa
» o Gregorio Maranén Neurologfa
G95.0 Siringomielia - .
La Paz Endocrinologia

CAPITULO VIII - Enfermedades del oido y de la ap6fisis mastoides (H60-H95)
CAPITULO IX - Enfermedades del sistema circulatorio (100-199)

Cédigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades
Distrofia C | Autosémi
H18.5 s r(? aomeal Autosomica Fundacion Jiménez Diaz Oftalmologfa/Genética
Dominante
. Coroideremia Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética
: Distrofia Coroidal Areolar Central Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética
H33.1 Sindrome de Goldman-Favre Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética
) o Fundacion Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética
H33.1Q14.1 Retinosquisis - - -
Ramon y Cajal Oftalmologia
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Cdédigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Endocrinologia
VitreoRetinopatia Exudativa
Familiar Autosémica Dominante
Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética
Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética

Endocrinologia

Amaurosis congénita de leber

Amaurosis retiniana congénita
de leber

Gregorio Marafién

Ramon y Cajal Oftalmologia

Distrofia de Conos
Ramon y Cajal Oftalmologia

Ramon y Cajal Oftalmologia
Distrofia Macular Autosémica
Dominante Ramon y Cajal Oftalmologia
Ramon y Cajal Oftalmologia
Distrofia Macular de Best
Ramon y Cajal Oftalmologia
Ramon y Cajal Oftalmologia
Distrofia Macular en Ojo de Buey . - .
Ramon y Cajal Oftalmologia

Distrofia macular viteliforme Ramon y Cajal Oftalmologia

Retinopatia de Bietti Fundacion Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética

Sordera asociada a Sindrome de o . Otorrinolaringologfa/
Fundacion Jiménez Diaz -
Usher Genética
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Caodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Sindrome de Duane Ramon y Cajal Oftalmologia
H53.5

Ceguera Nocturna Estacionaria P , ., »
J - Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética
Congénita

f)jwdeerra CESSE RIS e Fundacion Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética

Otorrinolaringologfa/
Genética

Atrofia ptica

Sordera Recesiva (conexina)
Ramén y Cajal Genética Molecular

100101 Endocrinologia

Endocrinologia
Nefrologia

Hipertension Pulmonar
Secundaria

Miocardiopatia hipertrofica y

Miocardiopatia hipertrofica
familiar/muerte subita
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Cddigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

145.8 Sindrome de QT Largo —— . — —
Fundacion Jiménez Diaz Cardiologfa/Genética

149.0 Sindrome de Brugada Cardiologia
780 | Sindriome de Rendu-Osler

Endocrinologia

CAPITULO X - Enfermedades del sistema respiratorio J00-J99)
CAPITULO XI - Enfermedades del sistema digestivo (K00-K93)

CAPITULO XII - Enfermedades de la piel y del tejido subcutaneo (L00-L99)
Cdédigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

J670 | Alveolits alergica extrinseca
184, Fibrosis Pulmonar Idioptica
Esofagitis eosinofilica Alergologia

Endocrinologia

Hepatitis autoinmune formas
p . - u EndocrmOI()gl’a
mixtas
Medicina A
Colestasis intrahepatica BSEP 12 de Octubre ‘edla.na parato
Digestivo

Penfigoide Bulloso Endocrinologfa

Artritis psoridsica

Gregorio Marafién Endocrinologia
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Caodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Hipomelanosis de Ito Fundacién Alcorcon
Incontinencia Pigmenti — - - —
Fundacién Jiménez Diaz Dermatologia/Genética
[958 M31.0 | Vasculitis Cutanea Puerta de Hierro Reumatologia

CAPITULO XIIl - Enfermedades del sistema osteomuscular y del tejido conjuntivo
(M00-M99)

CAPITULO XIV - Enfermedades del sistema genitourinario (NO0-N99)
Cddigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Enfermedad de Still del adulto

Nefrologia

Vasculitis de pequeno/mediano ) .
) de La Princesa Reumatologia
vasos y asociadas a ANCA

. » Nefrologia
) Gregorio Maranén
Granulomatosis de Wegener

Puerta de Hierro Reumatologia

Arteritis de células gigantes
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Cddigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades
LED Endocrinologia
. - Nefrologfa
M32 Gregorio Maranén
Lupus eritematoso sistémico - .
Puerta de Hierro
Nefrologla nfanti
Nefiologia
M34 Esclerodermia
Endocrinologia
, Nefiologla
M35.0 Sindrome de Sjogren
Endocrinologia
Endocrinologia
Nefiologia
M35.2 Enfermedad de Behget

Endocrinologia

12de Octubre
N02 R76.8 Nefropatia por depdsito IgA Endocrinologfa

Sindrome nefrético familiar Nefrologia
Nefronoptisis juvenil Nefrologia

Policondritis

M94.1
Policondritis recidivante

N11.8

Fundacién Alcorcén Nefrologia
Nefrologia

Nefrologfa

Diabetes insipida nefrogénica

Gregorio Maranon

N25.8 Acidosis tubular renal Gregorio Maraidn
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Caodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

N25.9 A'cidosi's tubular renal (proximal, La Paz Nefrologia infantil
distal, tipo IV)

N39.8 Enfermedad de Dent La Paz Nefrologia infantil

N46 Esterilidad (deleciones del Y) Fundacion Jiménez Diaz Urologia/Genética

N48.6 Sindrome de Peyronie La Paz Endocrinologia

P70.2 Diabetes neonatal La Paz Neonatologfa

CAPITULO XVII - Malformaciones congénitas, deformidades y anomalias

cromosémicas (Q00-Q99)

Cédigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades
Q00 Anencefalia La Paz Neonatologia
Q01 Encefalocele, Lisencefalia, La Paz Neonatologia
Q02 Afalangia sindactilia microcefalia | La Paz Endocrinologia
Q03.1 Quiste de la bolsa de Rathke La Paz Endocrinologfa
) Gregorio Marainon Neurologia
Agenesia del cuerpo calloso - -

Q04.0 La Paz Endocrinologia
Sindrome de Aicardi Gregorio Maranon Neurologfa
Holoprosencefalia La Paz Neonatologfa

Q04.2 Traumatologfa/Cirugfa
Holoprosencefalia tipo |l Fundacion Jiménez Diaz . 9 . 9

Plastica/ y Genética
, Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologfa/Genética
Sindrome de Joubert ) . ”
Gregorio Maranon Neurologfa
Q04.3

Sindrome de Miller Diecker

Ramoén y Cajal

Genética Médica

Fundacion Jiménez Diaz

Pediatria/Genética

Bebé Colodion, Epidermolisis

Q04.3 Q81 Q80 ) . La Paz Neonatologfa
ampollosa, Eritrodermias
Q048 Displasia septo 6ptica La Paz Endocrinologfa
: Sindrome de Morsier Ramon y Cajal Oftalmologfa
. . La Paz Neonatologia
Q05.9 Mielomeningocele — .
La Paz Nefrologia infantil
Qo6 Malformaciones medulares (otras) | Gregorio Maranén Neurologfa
Q07.0 Anomalia de Chiari tipo | Gregorio Marandn Neurologia
Q07.0 Malformacion de Arnold-Chiari La Paz Endocrinologia
Q07.8 Sindrome de Marcus Gunn Ramoén y Cajal Oftalmologfa
o . Fundacion Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética
Qn Anoftalmia Microftalmia 5 - .
Ramon y Cajal Oftalmologfa
Gregorio Maranoén Neurologia
Q131 Aniridia Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologfa/Genética
Ramon y Cajal Oftalmologfa
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Cddigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Q138 Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética
_ Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética

Glaucoma Congénito

Q158 Fundacion Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética
Transposicion de Grandes Vasos

interauricular

Q232
Estenosis Subadrtica Fija Cardiologia

Q25.1
Endocrinologia

Neonztologia
Aneurismas cerebrales ; . ”
Cavernomatosis cerebral Endocrinologia

Poliquistosis hepatorrenal Neonatologfa

Sindrome de Alagill
Déficit de 5A reductora Endocrinologia

Neurinoma del Acustico Gregorio Maranén Neurologfa

Sindrome de Potter Neonatologia
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Caodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

o - Nefiologia
Poliquistosis renal autosémica
dominante - - —
Ramoén y Cajal Genética Molecular
Endocrinologia

Enfermedad poliqufsti
. ern,we -a po K_WIS ca La Paz Nefrologia infantil
autosémica dominante
Nefrologia nfanti
Braquidactilia Endocrinologia
Q68.1
Ramdn y Cajl Oftalmologa
Ramon y Cajal Oftalmologia
Retinosis pigmentaria autosémica
recesiva Ramoén y Cajal Oftalmologia
Ramoén y Cajal Oftalmologia
Retinosis pigmentaria ligada al X
Ramdn y Cajol Oftalmologa
Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologfa/Genética

Retinosis pigmentaria sin
clasificar Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética

Nefrologfa/Genética
Craneosinostosis
Traumatologia/Cirugfa
Fundacion Jiménez Diaz . 9 . 9
Plastica/ y Genética

Craneosinostosis (Sindrome de
Crouzon, de Pfeiffer, de Muenke)
FGFR2

Fundacion Jiménez Diaz Pediatria/Genética
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Caodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Sindrome de Treacher- Collns
Q77.1

12de Octubre

Acondroplasia

Pediatria/Genética

Fundacion Jiménez Diaz

Hipocondroplasia Endocrinologfa

Q776 Sindrome de Ellis Van Creveld
Fundacion Jiménez Diaz
i tologia/Cirug
Pseudoacondroplasia rzlaurﬁa ° ogla/’ |Tug|a
Plastica/ y Genética

Fundacion Jiménez Diaz

Pediatria/Genética
Pediatria/Genética

Endocrinologia

Traumatologfa y Cirugfa
Ortopédica

Q78.1 Displasia fibrosa poliostética

Gregorio Marafién

Q786 Exostosis Multiple Endocrinologfa

Endocrinologia
Sindrome de Ehler-Danlos - — J
Gregorio Marafnoén
Neonatologfa

Sindrome de Poland La Paz
Fundacién Jiménez Diaz Oftalmologia/Genética

Epidermolisis Bullosa (diagnéstico
pFr)enataI) I (diag Fundacién Jiménez Diaz Dermatologfa/Genética
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Codigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Genética Molecular
Oftalmologia

Endocrinologfa
Fundacioén Alcorcon

de La Princesa ——
Genética clinica

Fundacién Jiménez Diaz Neurocirugia

Medicina Interna/
Genética

Endocrinologia

Genética clinica

Esclerosis tuberosa con Nefrologfa
afectacion renal La Paz
Nefrologia

Oftalmologfa

Ramoén y Cajal

Q85.0 Neurofibromatosis

Complejo Esclerosis Tuberosa (ex.
6 del genTSC1)

Fundacion Jiménez Diaz

Ramon y Cajal
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Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Plastica/ y Genética

Sindrome de Moebius expandido

Caodigo CIE10

Sindrome de Sturge Weber

Q85.8

Q86.0 Sindrome alcohdlico fetal

Sindrome de Apert

87



Recursos Asistenciales y de Investigacion en Enfermedades Raras
Ubicados en la Comunidad de Madrid

Codigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Hipoplasia adrenal congénita
con hipogonadismo
hipogonadotropo (DAX-1)

Endocrinologia

Plastica/ y Genética

Nefrologia

Sindrome de Noonan

Gregorio Maranoén

Q87.1

Sindrome de Prader Willi

Fundacion Jiménez Diaz

Gregorio Marafén

Sindrome de Smith Lemli Opitz

Talla Baja Idiopatica (Shox)

Sindrome de Holt-Oram

Fundacién Jiménez Diaz

Fundacion Jiménez Diaz

Sindrome de Vater

Q87.2

VACTER (13) defectos vertebrales,
atresia anal, fistula traqueo
esofagica con atresia esofdgica,
malformaciones renales,
cardiopatias congénitas,

y displasia radial de las
extremidades

Nefrologia infantil
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Caodigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Gregorio Maranon
Endocrinologia

Pediatria/Genética
Fundacion Jiménez Diaz

Endocrinologia
Fundacion Jiménez Diaz
Pediatria/Genética

Degeneracién macular - .
Endocrinologia

Displasia oculodentodigital Ramoén y Cajal Oftalmologia

Hiperferritinemia hereditaria con

cataratas congénitas

Sindrome de Bardet Bied|

Sindrome de Johanson Blizzard La Paz

Ramon y Cajal

Sindrome de Proteus

Q874 Sindrome de Marfan

La Paz

Endocrinologfa

Fundacién Jiménez Diaz

Q878

La Paz
Sindrome de Williams

Fundacion Jiménez Diaz

Sndrome de Beuren-Williams
trisomia 12 en lic Ramon y Cajal
Tetrasomia 48 XXYY

Sindrome delecion 22q

Cardiologia

Neonatologia
Genética Médica

Psiquiatria

Ramoén y Cajal
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Codigo CIE10 Enfermedades Hospital Servicios/Unidades

Q933 Pediatria/Genética
) . Fundacién Jiménez Diaz
Sindrome de maullido de gato y
93.5
Fundacion Jiménez Diaz Pediatria/Genética
Sindrome de Turner Endocrinologia
Q%63 Endocrinologia
Disgenesia gonadal
Fundacién Jiménez Diaz Ginecologia/genética
Q97.0
46 x del(x)(p11,4) Nefrologia
Q97.4 46 x del(x)(p11,4) Endocrinologfa

Q980 Sindrome XXY Endocrinologfa

Varon XX Fundacién Alcorcén Endocrinologfa

Gregorio Maranén Neurologfa

Sindrome de X Fragil . - ”
Ramon y Cajal Genética Molecular

X Fragil (FMR1) Sind del
régil ) Sindrome de Fundacion Jiménez Diaz Pediatria/Genética
Cromosoma

i o 12 de Octubre Neumologia
Sindrome del aceite tdxico
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Interaccion con otras CCAA, Europa y otros consorcios internacionales

Aungue no es un objetivo de este informe, existe una oportunidad a medio plazo de que
las unidades de la CM se incorporen a un dmbito mas amplio de colaboraciones en red con
otros centros de otras CCAA, pero sobre todo en el dmbito europeo e incluso internacio-
nal. El presente consorcio internacional de investigacion en enfermedades raras (IRDIRC)
firmado por los NIH, de los EEUU, la DG Research de la Union Europea (UE), Canada, Japén 'y
algunos de los Estados Miembros de la UE, entre los que se encuentra Espafa, constituyen la
mejor de las oportunidades para que las unidades de la CM, una vez reconocidas y apoyadas
institucionalmente, se alineen con otras estructuras de nivel europeo y aporten sus posibili-
dades a este tipo de consorcios. Las redes CAIBER y RetBIOH son algunos de estos ejemplos
de estrategias globalmente disefiadas y pensadas desde el Instituto de Salud Carlos Ill para
su integracion en los programas de su mismo campo dentro del drea de infraestructuras de
investigacion de la UE.

Ahora queda la participacion de cada una de estas unidades o redes de unidades dedicadas
a enfermedades raras mds concretas, y no tanto a tareas transversales, como ocurre en
los ejemplos anteriormente mencionados. Algunas de estas unidades ya participan en
CONSOrcios europeos, pero la estrategia a seguir en el marco de las ER debe ser de mucha
mayor cooperacion e integracion en el marco de colaboraciones internacionales que se
estan diseflando. Un buen ejemplo de este tipo de colaboraciones acaba de producirse con
la incorporacion de la Consejeria de Sanidad de la CM al proyecto de Registro Nacional de ER
(SpainRDR), liderado por el lIER y enmarcado en el consorcio internacional IRDIRC.

Conclusiones y resumen sumarial

El presente trabajo surge de un acuerdo de colaboracion entre la Consejeria de Salud de
la Comunidad de Madrid, originalmente a través de la Oficina del Defensor del Paciente
y con posterioridad de la Direccién General de Atencién al Paciente y Direccion General
de Hospitales, junto a Merck Espafa y a la Fundaciéon FEDER Teletén. Este acuerdo se
marcé como objetivos el desarrollar y poner al servicio de las administraciones sanitarias
y también de los ciudadanos, un informe sobre los centros y unidades asistenciales y de
investigacion existentes en la Comunidad de Madrid (CM), que pudieran ser de utilidad
para la planificacién de los recursos orientados al control y seguimiento de las personas
con enfermedades raras en el dmbito de esta comunidad auténoma. Para el desarrollo
del trabajo y elaboracién del informe se contd con el Instituto de Investigacion de
Enfermedades Raras, perteneciente al Instituto de Salud Carlos lll, encargo que fue realizado
por la Fundaciéon FEDER Teletdn a través de un convenio marco de colaboraciéon existente
entre ambas organizaciones.
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El abordaje del trabajo se basé en entrevistas “in situ” con los responsables médicos y de
gestion de los hospitales de la CM donde se les explicaba el objetivo del trabajo y se les
requerfa una informacioén inicial sobre las unidades existentes en sus centros con capacidad
de ser apoyadas por la propia direccion del hospital para ser unidades de referencia en un
futuro. Al mismo tiempo, se revisaron tanto la literatura cientifica como las bases de datos
de proyectos europeos, del FIS y de la CM para incluir aquellos recursos mas ligados a la
investigaciéon de las enfermedades raras. También se tuvieron en consideracion tanto los
trabajos previos que habian sido realizados en este mismo campo por la propia Fundacién
FEDER Teletdn, la DG de Hospitales de la CM, incluyendo aquellas unidades de referencia ya
designadas por el organismo competente en el tema. Por Ultimo, se asumieron los criterios
de la Federacién Espafola de Enfermedades Raras (FEDER) en el trabajo que habian venido
desarrollando con la propia DG de Atencién al Paciente de la CM y cuya informacién se
puede encontrar en la direccion siguiente:
http://enfpocofrecuentes.sanidadmadrid.org/Enfermedades/BusquedaEnfermedad.aspx.

La colaboracién mostrada por parte de todos los que intervinieron en este arduo trabajo
fue excelente aunque el nivel de detalle facilitado por cada uno de los centros fue desigual.
Por ello, el informe tuvo que ser disehado de manera descriptiva, lo que ha posibilitado
la obtencion de un mapa més completo de los recursos disponibles en la CM, tanto en
descripcion de servicios en el marco de la asistencia clinica como en unidades de apoyo por
parte de centros de investigacion para las enfermedades raras.

Es obvio que como trabajo inicial su alcance se limita a ese conocimiento general y
transversal, pero tiene una serie de valores afladidos que convendria destacar:

1) En primer lugar supone la aplicacion de una metodologia uniforme para todos los centros,
de manera que no se incurre en sesgos de identificacion por parte de los observadores y
autores del trabajo. Obviamente, pueden existir esos sesgos por parte de las direcciones
de los centros, pero ese tipo de decisiones estratégicas forman parte de su labor y
responsabilidades como gestores de los mismos.

2) El método es laborioso, pero reproducible en otras comunidades autbnomas y tiene el valor
de que la propia entrevista conlleva més implicacién y una mayor tasa de respuestas que el
desarrollar un sistema similar a través de un cuestionario escrito.

3) La unién de diversas fuentes de informacién complementa la que los propios centros
proporcionan y en algunos casos matiza y perfila de forma mds adecuada la informacion.

4) La participacion y cooperacion de organizaciones de pacientes le da un valor afadido a los
resultados del mismo, ya que incorpora el consenso entre las diferentes opiniones que a
veces emanan desde los distintos dmbitos de actuacion.
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5)También cabe destacar el valor afadido que conlleva el que se haya alcanzado una
cooperaciéon publico-privada en un tema meramente de competencias asistenciales, como
es el interés por identificar unidades especializadas en enfermedades raras.

6) Este sistema permite ahondar con mas perspectiva en la definiciéon de estrategias de
provision de recursos asistenciales para las enfermedades raras y al mismo tiempo facilita el
analisis de la actividad concreta de una unidad especifica en un tiempo futuro.

En resumen, como mecanismo de gestion de las Consejerias de Salud a la hora de ejecutar
sus propuestas para convertir sus unidades en CSUR para todo el Sistema de Salud,
consideramos esta aproximacion como mas adecuada, pertinente y ajena de conflictos de
intereses.
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Anexo 1

Hoja de informacion asociada a la entrevista con los responsables de los
hospitales de Madrid

NOMBRE DEL HOSPITAL

1. INFORMACION PREVIA.
Afo de comienzo:
Tipo de Hospital: ;nivel?.
Area de Influencia:
Datos de poblacion:
Cartera de servicios: Ver informacion anexa.
Pardmetros asistenciales: n® de camas.
Servicios: n° de profesionales. Ver informacién anexa.
Cifras de asistencia en afo: consultas externas: ###t#t#. Ingresos: ###. Urgencias: ##t#tit i,
Investigacion: Ver informacion anexa.

2. INFORMACION A RECABAR.
2.1 Sistemas de informacion y codificacion.
- CMBD
- Consultas
- Urgencias
2.2 Datos de actividad en Enfermedades Raras.
- Derivaciones diagndsticas
Clinicas
De laboratorio
Genéticas
Bioguimicas

3. ANALISIS POR SERVICIOS.
- Obstetricia: Malformaciones: pre y postparto
- Traumatologfa: cirugia reparadora
- Bioquimica propia del hospital
- Medicina Interna
- Pediatria
- Farmacia hospitalaria. Medicamentos huérfanos.
4, UNIDADES ESPECIFICAS
5. PROFESIONALES CONCRETOS
6. UNIDADES DE INVESTIGACION Y PROYECTOS
7. REGISTRO. BIOBANCO
Adjunto a esta informacion se les facilitaba la lista de proyectos firmados por investigadores prin-
cipales de su hospital y presentados en los uUltimos 5 afos ante el FIS
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Anexo 2

Estrategias de busquedas bibliograficas en Scopus

((TITLE-ABS-KEY(“rare disease” OR “inborn error metabolism” OR “congenital
malformation”) AND PUBYEAR AFT 2004)

A la que se anaden las estrategias de busqueda para cada uno de los hospitales segun el
siguiente esquema:

1. ((AF-ID(“Hospital Clinico San Carlos de Madrid”60032461) OR AF-ID(“Hospital
Clinico San Carlos. Madrid.” 101374485) OR AF-ID(“Hospital Universitario
San Carlos” 100367332) OR AF-ID(“Hospital Clinico San Carlos” 100452330)
OR AF-ID(“Nutricion. Hospital Clinico San Carlos. Madrid.” 107003532)
OR AF-ID(“Ginecologia. Hospital Clinico San Carlos. Madrid.” 107019463)
OR AF-ID(“Hospital Clinico San Carlos” 100538303) OR AF-ID(“Hospital
Clinico San Carlos” 101014826) OR AF-ID(“Hospital Clinico Universitario
San Carlos” 100768740) OR AF-ID(“Hospital Clinico Universitario San
Carlos de Madrid” 105676600) OR AF-ID(“Instituto Cardiovascular. Hospital
Clinico San Carlos. Madrid.” 108228979) OR AF-ID(“Servicio de Cardiologia.
Instituto Cardiovascular. Hospital Clinico San Carlos. Madrid.” 108137806)
OR AF-ID(“Servicio de Psiquiatria del Hospital Universitario de San Carlos”
100688748) OR AF-ID(“Servicio de Urgencias. Hospital Clinico San Carlos.
Madrid.” 108135612)))

2. ((AF-ID("Hospital General Universitario Gregorio Marafion” 60033237))
3. ((AF-ID(“Fundacion Jimenez Diaz” 60019290))

4. ((AF-ID(“Hospital 12 Octubre” 60004024) OR AF-ID(“12 de Octubre Children’s
Hospital” 105185442) OR AF-ID(“Hospital 12 de Octubre” 100373976) OR AF-
ID(“Hospital Universitario 12 de Octubre” 100469957) OR AF-ID(“University
Hospital 2 de Octubre” 106920403) OR AF-ID(“Hospital 12 de Octubre” 106220148)
OR AF-ID(“Hospital Universitario 12 de Octubre” 106290276)))

5. ((AF-ID(“Hospital Universitario Puerta de Hierro” 60025844) OR AF-ID(“University
Hospital Puerta de Hierro” 107904757) OR AF-ID(“University Hospital Puerta
de Hierro-Majadahonda” 107857994) OR AF-ID("Hospital Puerta de Hierro”
100486872) OR AF-ID(“Puerta de Hierro” 106937274) OR AF-ID(“Puerta de Hierro
Majadahonda University Hospital” 108798331) OR AF-ID(“Clinica Puerta de
Hierro” 100499567) OR AF-ID(“Clinica Puerta de Hierro Madrid” 100441613)))
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6. ((AF-ID(“"Hospital Ramon y Cajal” 60021609) OR AF-ID(“Ramodn y Cajal
University Hospital” 105809288) OR AF-ID(“Ramon y Cajal University
Hospital” 100553054) OR AF-ID(“Hopital Ramon y Cajal” 100454721)
OR AF-ID(“Hospital Universitario Ramén y Cajal” 106733151) OR AF-
ID(“Hospital Universitario Ramon y Cajal” 100506841) OR AF-ID(“Ramén y
Cajal Hospital” 100764012) OR AF-ID(“Ramon y Cajal Hospital” 100729586)
OR AF-ID(“Ramon y Cajal Public Hospital” 109643431) OR AF-ID(“Ramon
y Cajal University Hospital” 108870282) OR AF-ID(“Hospital Dr. Santiago
Ramon Y Cajal del ISSSTE” 101615069) OR AF-ID(“Hospital Ramdn y Cajal”
100599089) OR AF-ID(“Hospital Universitario Ramon Y Cajal” 101150678) OR
AF-ID(“Ramén Y Cajal University Hospital” 110035019) OR AF-ID(“Servicio
de Gastroenterologia. Hospital Universitario Ramén y Cajal. Madrid”
106964803)))

7. ((AF-ID(“Hospital Severo Ochoa” 60032541))
8. ((AF-ID("Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus de Madrid” 60026312))
9. ((AF-ID(“Hospital Universitario de Getafe” 60004199))

10. ((AF-ID(“Hospital de Mostoles” 60012634) OR AF-ID(“Hospital Universitario de
Méstoles” 106580707))

11.((AF-ID(“Fundacion Hospital Alcorcon” 60016262) OR AF-ID(“Fundacion
Hospital Alcorcon” 100346407) OR AF-ID(“Hospital de Alcorc6n” 106217733)
OR AF-ID(“Hospital Universitario Fundacion de Alcorcon” 108402050) OR AF-
ID(“Fundacién Hospital Alcorcon” 101418402) OR AF-ID(“Fundacion Hospital
de Alcorcon” 100580100) OR AF-ID(“Hospital Fundacion de Alcorcén”
106401021) OR AF-ID(“Fundacion Hospital de Alcorcon” 105888014) OR AF-
ID(“Fundacién Hospital de Alcorcon” 106220169)))

12.((AF-ID(“Hospital Universitario de la Princesa” 60024257) OR AF-ID("Hosp.
Princesa” 109100008) OR AF-ID(“Hospital de la Princesa” 100548089) OR AF-
ID(“Princesa University Hospital” 101446080))

13.((AF-ID(“Hospital El Escorial de Madrid” 60101744) OR AF-ID(“Hospital de El
Escorial” 101502363) OR AF-ID(“Hospital El Escorial” 100855326))

14.((AF-ID(“Hospital Universitario La Paz” 60028162) OR AF-ID(“Hospital
Infantil La Paz” 60016890) OR AF-ID(“Hospital La Paz” 100350148) OR AF-
ID(“Hospital LaPaz Madrid”100406178) OR AF-ID(“La Paz Maternal University
Hospital” 101846061) OR AF-ID(“University Hospital La Paz” 100438592)
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16.

17.

18.
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OR AF-ID(“Hospital Universiatrio La Paz” 106997371) OR AF-ID(“La Paz
Hospital” 101617453) OR AF-ID(“University of La Paz” 101521138) OR AF-
ID(“Hospital Cantoblanco-La Paz” 106924506) OR AF-ID(“Centro Medico La
Paz” 107138176) OR AF-ID(“H.U. la Paz” 108138394) OR AF-ID(“Hospital la
Paz” 108321562) OR AF-ID(“Hospital Maternal La Paz” 100704766) OR AF-
ID(“Hospital Maternal Universitario La Paz” 106674071) OR AF-ID(“Hospital
Univeritario La Paz” 108232496) OR AF-ID(“Hospital Universitario Maternal
La Paz” 101228807) OR AF-ID(“La Paz General Hospital Madrid” 101250248)
OR AF-ID(“Nuestra Seiora de La Paz Hospital” 101535045)))

((AF-ID(“Hospital de Fuenlabrada” 60021046) OR AF-ID(“Hospital Universitario
de Fuenlabrada” 101779348) OR AF-ID("Hospital Universitario de Fuenlabrada”
101945263))

((AF-ID(“Hospital Infanta Leonor” 60101757) OR AF-ID(“Infanta Leonor Hospital”
107901734) OR AF-ID(“Infanta Leonor Hospital” 108296478) OR AF-ID(“Hospital
Infantal Leonor” 105934937))

((AF-ID(“Hospital Infanta Sofia” 60101754) OR AF-ID(“San Sebastian de los Reyes”
100465666))

((AF-ID(“Hospital Universitari Principe de Asturias” 60025651) OR AF-ID(“Principe
de Asturias Hospital” 100520303) OR AF-ID(“Principe de Asturias Univ. Hospital”
106440461) OR AF-ID("H.U. Principe de Asturias” 100767878) OR AF-ID(“Principe
de Asturias Hospital. Alcald de Henares” 101420058))
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Anexo 3

Lista de Enfermedades raras por hospitales de Madrid (cont)
HOSPITAL DE LA PRINCESA

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Enfermedad Especifica

U. Hematologia Clinica Gammaproteinas monoclonales atipicas | Macroglobulinema de Waldestrom
1 | MielomaAtipicos:lgEelgD
histocitosisX I

_ Tesaurismosis o0 enfermedad del Enfermedad de Gaucher
deposito

| |Sindromesdetrombofiliasatipicas | |

| (MEN 1)

1 | Enfermedadde VonHippellindau
1 | Poliposiscolonicafamiliar
[ [lifraumeni |

1  [Sindomedelynch |

1  |SindomedeGorin |

|  |EsclerosisTuberosa |

| | Anomaliascongénitas [ |

s
Cromosdmicos

| | uastomoscongénitosydeldesarrollo | |

I U
reproduccion

| lpoliguistoss [ |

| | Agunasglomerulonefitis [ |

. ldstnuas ! |
| [amiloidosis |
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Enfermedad Especifica

| | esclerosis tuberosa
| |Sindromede Sjégren

1 | policondritis

1 | sarcoidosis

asociadas a ANCA

| | Uveitisyafectacién comeal autoinmune | |
1 | Displasiafibrosa poliostética

1 | Osteomalaciassecundarias |
| |enfermedadesautoimunes | Cirrosis Biliar Primaria__________|
[ _ [SdDubinJohnson |

Enfermedades pulmonares intersticiales | Fibrosis Pulmonar Idiopatica
difusas

1 | Deficitalfal antitripsina
1 | Poliomieli
| |FEsclerosisMultple

HOSPITAL UNIVERSITARIO 12 DE OCTUBRE

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Enfermedad Especifica

Enfermedades mitocondriales I
| | Enfermedadeslisosomales I

. |Mopaths ! |
| | Neuropatias hereditarias I
| ] sindromologia/Dismorfologia I

Déficit de x-1 antitripsina Déficit de x-1 antitripsina

101



Recursos Asistenciales y de Investigacion en Enfermedades Raras
Ubicados en la Comunidad de Madrid

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Enfermedad Especifica

| |EnfermedaddeGaucher | Enfermedadde Gaucher |
| IsindomeAlgileadultos | |
. |Diswofiesdecnturas | |
. JfkH ! |
| |DéfcitdecPT _ [DéficitdeCPT |

Neumonia intersticial idiopética no _
fibrosis pulmonar idiopética
| |linfangioleiomiomatosis [ |
| |Neumonfalipoidea | |
| | Neumonfaeosinofficacrénica | |
| | Micobacteriasnotuberculosas | |
| | Mediastinitisflbrosa | |
| |policondritisrecidivante [ |
Enfermedades neuromusculares

con atencion neumoldgica por
insuficiencia ventilatoria

1 |EnfermedaddeDuchenne |
1 |Distofiaescapulohumeral |
!  JEA |
1 |Sindomepostpoio |
1 |EnfermedaddeSteinert |
| | Miopatiaorigenincierto |
1 |Miopatlametabdlica |

1 |SindromedeOndina

Paralisis diafragmética con alteracion
ventilatoria secundaria
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Enfermedad Especifica

1 | Atogriposis

1 | -Hipertensin pumonar
|| Hipertension arterial pulmonar I

Urologfa pediétrica | |Extrofiavesical

HOSPITAL LA PAZ

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

. |Miocadiopaths |
| |Tumoresneuroendocrinos |
. |Cincerdeano |
.| litiasis Renal (Hiperoxalurias primarias) y del Calcio

. |Awencefih__ |
| | BebeéColodion, Epidermolisis ampoliosa, Eritrodermias |
|  |Coagulopatiascongénitas |
. |Défdtdeorc |
. |EnanismoDisplasiaséseass |
| | Encefalopatia mioclonica, Convulsiones Neonatales |
_ Estenosis tragueal congénita, hipoplasia de laringe,

malformaciones complejas de via aérea.

| |HemiaDiafragmatica congenita
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

| |Hipoglucemianeonatal persistente |
. |Hooposencefda |
|| Malformaciones craneofaciales complejas |
. |Miocardiopatiahipertréficay dilatadacongénia. |

| |Poliquistosishepatorenal |
. lSameses |
| |SdDeComeliadelange |
| |sdDeMoebiusexpandido |
. lsdDePower |
| |Tombocitopeniaaloinmune |
_ Tumores (otras localizaciones (neuroblastoma, teratoma, etc.)

| |Tumoresdelsistemanerviosocentral |
. lAcomega |
| |Adenomahipofsao |
| | Adrenoleucodistiofialigada a X (adrenomieloneuropatia) |
| | Agammaglobulinemialigadaal CromosomaX |
| | Adosteronismoprimaio |
. |Ateitisdecélulasgigantes |
| |Auwitsconicajovendl |
. lAwodtoma |
| |AaxiadeFriedeich |
. lAwoosperma |
| |Céncerdetioides |
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

_ Cardiopatias congénitas
.| colangitis primaria esclerosante
_ Craneofaringioma

. | Déficitdealfa 1 antitripsina
.| Défcitdeprimariosinmunitaros |
| |Degeneraciénmacular |
. |Diatadoénaotica |
. |Displasiafibosamonostética |
. |Displasiaseptodptica |
| |EnfermedaddeAddison |
. |EnfermedadCeflaca |
| |EnfermedaddeFales |
| |EnfermedaddeMeniere |
| |EnfermedaddeRaynad |
| |EnfermedaddeVonWilleband |
| |EnfermedadMixtadeltejdoconectvo |
. J|Esdeoderni@ |
. |Esclerosistberosa |
. lEpinabfida |
. |Fiebrereumdtica |
| | Gammapatiamonoclonal designificadoinciertro |
| |Hemocomatss |
| |Hemoglobinuriaparoxisicanoctuna |
. |Hdocefa |

Hiperferritinemia hereditaria con cataratas congénitas
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

_ Hiperplasia adrenal congénita por déficit de 11 beta hidroxilasa

_ Hiperplasia adrenal congénita por déficit de 21 hidroxilasa, forma
clasica
Hiperplasia adrenal congénita por déficit de 3 beta-
hidroxiesteroide-deshidrogenasa

| |tipertensionpumonar |
| | Hipogonadismohipogonadotropp |
_ Hipoplasia adrenal congénita con hipogonadismo
hipogonadotropo (DAX-1)

. |Hpoputaiimo |
. | Hipotiroidismo por resistencia periférica a hormonas tiroideas
| |inmunodeficienciavariablecoman |
| linleranciahereditariaalafructosa |
| |leucemialinfiticacronica |
| llinfomaNoHodgkin |
| |MalformaciéndeAmold-Chiari |
. IMENy |
. |MiasteniaGravs |
. |Mielomamditiple |
. |MosaicodXYYAEXY |
. |Neumoniaintersticiallinfocitaria |
| |Neuosarcoidoss |
| INewusggante |

Panhipopituitarismo
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

.| PenfigoideBulloso
| | Poliendocrinopatias autoinmunes
_ Poliquistosis renal autosémica recesiva

. |Postttisconica |
. lQuistearacnoideo |
. |Quistedelconductotiogloso |
. Isndacti____________|
. |sindomedeAmoldChari |
. [|sindomedeBeckwith-Wiedemann |
. |sindomedeCowden |
. |sindomedeCushing |
. |sindomedeDuchenne |
. [|sindomedeEhlerDanlos |
. |sindomedeGilesdelaTourette |
. |sindomedeHarAn |
. |sindromede hipogonadismo hipergonadotropo-cataratas |
. |sindomedeKallman |
. |sindomedelenz |
. |sindomedeMafan |
. |sindomedePeyronie |
. [|sindomedePostPoio |
. |sindomedePraderwii |
. |sindomedeSjégrenprimaio |
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

| |SindomedeTumer |
| |SindomedeZollingerflison |
. |sindomemony |
. |Sirngomiea |
. |Talasemiaminor |
. |Tetasomfa48Xxyy |
|  |Tagueomalacacongénita |
. lTumoradepa |
. |TumordeWims |
. lviigo |
| | Enfermedad poliquistica autosémicadominante |
. |sindomedefanconi |
| |Sinddelowe |
. |Glucogenoss |
| |Diabetesinsipidanefiogénica |
. ] Acidosis tubular renal (proximal, distal, tipo IV)

| |SinddeBater |
| | -Hipomagnesemiaconhipercalciuria |
| | Nefronoptisis juvenil aislada o asociada a otras patologias. |
. |Tipofinlandés |
|  |SindomedeDenysDrash |
. |familar____ |
| | Esclerosistuberosaconafectacionrenal |
| |Reflujovesicoureteral famiiar |

Sind de Lesch-Nyham
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

Sind de Shrincke

Purpura de Schoenlein Henoch

Sind de Williams

Sindrome Ochoa

Vasculitis

Lupus eritematoso sistémico

Sind de aorta media

AUXOPATIAS CON AFECTACION RENAL
Displasia/Hipoplasia asociada a sindromes malformativos
Extrofia vesical

Mielomeningocele

VACTER defectos vertebrales, atresia anal, fistula traqueo esofé-
gica con atresia esofdgica, malformaciones renales, cardiopatias
congénitas, y displasia radial de las extremidades

Atresia anal
Urologia pedidtrica Extrofia vesical
Hepatologia infantil
Hematologia

Medicina Interna
Medicina Fisica y RHB

HOSPITAL RAMONY CAJAL

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades o Enfermedades Especificas

Neurologia Enfermedades raras del sistema nervioso y musculo
Neuropediatria Neuromusculares

Desmielinizantes

Epilepsia

Neurodegenerativas

Trastornos del movimiento

Genética Molecular Sorderas neurosensoriales sindromicas y no sindrémicas
Facomatosis: NF-1y NF-2

Sd. X- fragil

Enfermedades de la neurona motora

Amiotrofia espinal

Enfermedad de Werdnig-Hoffmann

Enfermedad de Kugelberg-Welander

Otras amiotrofias espinales

Poliquistosis Renal del Adulto Autosémica Dominante (Tipo 1

2)
Pediatria/Neumologia/ Fibrosis Quistica
Genética Médica Trombocitopenia Primaria

Reordenamiento bcr/abl

Fusion de los Genes PML/RARA

fusion de los genes aml1/eto

trisomia 8 y monosomia 7 smd

inversion del cromosoma 16

reordenamiento del oncogén bcl-2 en linfomas foliculares
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades o Enfermedades Especificas

| |reordenamientobdienlinfomademanto |
. ldelecionps3enllc |
| ldelecnsgensmd |
. Imuaconjkr |
|| quimerismopostrasplante hematopoyético |
| |reordenamientobd6enlinfomas |
. Juwsomial2enlle |
| |defectosdereparaciondeDNA |
. |sindomedeNjmegen |
. |sindomedediGeorge |
e 2
| |sindomedeSmithMagens |
. |sindomedeMillerDieker |
. lpoliposiscolénicafamilar |
| lanemiadefanconi |
. lcaneofaringioma |
| |dabetesinsipidacental |
| lenfermedadesgraves |
| lhperaldosteronismo |
| |hipogonadismohipogonadotopo |
| linsuficienciacorticosuprarrenal |
. |sindomedeAddson |
| lwmoressuprarenales |
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades o Enfermedades Especificas

Patologia lipidica

. Hipercolesterolemia familiar homocigdtica

. ] albinismo oculocutaneo (tipo i-ii-ocal-oca2)

| | amaurosis congénita de Leber

| lamaurosisunilatera |
| laneursmascerebrales |
| |anoftamiamicoftamia______________|
| |degeneraciénmacylar |
| |distofiadeconosbastones |
| |diswofiamacularautosémicadominante |
. |disuofiamaculardeBest |
| |disuofiamacularencjodebuey |
| |distoflamacularvitelforme |
| |enfermedaddevonHippellindau |
| lesclerosismdiipe |
. lneurofibromatoss |
| lneuofibromatosiscentral |
| lneurofibromatosistipp2 |
| locuodentodigtal |
| |pseudotumorcerebral |
| | retinosis pigmentaria autosomica dominante |
| | retinosispigmentaria esporddicaprecor |
| | retinosispigmentariasinclasificar |
| |retinosispunctataalbescens |

sindrome de Axenfeld- Rieger
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades o Enfermedades Especificas

. |sindomedeDuane |
| |sindomedeesclerosistuberosa |
. |sindomedeMarcusGunn |
. |sindomedeMorsier |
| |sindomedeSturgeWeber |
. |sindomedeWeilMarchesani |
. |sindromeneurofibromatosistipoll |
| lomiopatiadeGravesBasedow |
. linflamaciénorbitariaidiopdtica |
. lfloppyeyeid |

FUNDACION JIMENEZ DIAZ

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Enfermedad Especifica
” Enfermedades genéticas mendelianas con Diagndstico Genético
Genética - : . ; . )
mutacion previamente conocida Preimplantatorio* — 30 ciclos
[ | DiagndsticoPrenatal

- . - : ) Determinacion de sexo fetal en
Obstetricia/Genética Diagndstico prenatal no invasivo
sangre materna

| [Rhfenl
Ginecologia/genética | Disgenesiagonadal | |

| |Esteriidad I

Translocaciones cromosémicas (riesgo
personalizado)

Alstrom Sindrome de
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Enfermedad Especifica

| |ApertSindomede |

| |BeckwithWiedemannSindromede | |
| |DiGeorgeoVelo-CardiofacialSindromede | |
| |DiscondrosteosisdeleriWeil | |
| |KalmannSindomede | |
| |MillerDiekerSindomede | |
| |RetasoMentaldeposiblecausagenética [ SdRet |
| |RubinsteinTaybiSindomede | |
| |sindromesPolimalformativos | |
| |sowosSindomede | |
| |WiliamsSindomede | |
_ X Fragil (FMR1) Sindrome del Cromosoma _
Ataxia de Friedreich (Déficit de Vitamina D) _

| [CoreadeHuntingon | |
| __ |Distonjadetosion | |
| |DistofiamusculardeDuchenne | |
_ Distrofia oculo-faringea (gen PABP2) _

| |Epilepsialafora (EMP2Ay EMP2B) I
| [KennedyEnfermedad de |

| |New
| |EsdiosFarmacogenéticos | |
| [NFIyNR2 |
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Enfermedad Especifica

Endo‘c'rinologla/ Beckwith Wiedemann Sindrome de _
Genética

| |Distroflaoculo-faringea (gen PABP2) |

|| KallmannSindrome de I
| [TellaBajaldiopatica (SHOX) |
Oftalmologia/Genética | Acromatopsa | |

_ Albinismo Oculocutaneo (Tipos |y I, OCA1/ _
OCA2)

_ Amaurosis Congénita de Leber (12 genes, _

mutaciones descritas)

| [Anoftalmia//Microftalmia [ |
|  [Auofalptica ! |
| |BatenEnfermedadde [ |
| |BlefarofimosisSindomede [ |
| |CegueraNoctumaEstacionariaCongénita | |
| |Cooideewip ! |
| |DistofiaCoroidal AreclarCentral [ |
| |DistofiadeConos>Bastones | |
| |DistiofiaMacularAsociadaalafdad | |
| |DistiofiaMacular AutosomicaRecesva | |

| |DiswofiaMaculardeStargardt [ |
| |DistofiaMacularenOjodeBuey [ |
| lFoweosquss ] |
| |GodmannFavreSindromede | |
| |keamsSayreSindomede | |

Norrie Enfermedad de
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Enfermedad Especifica

| |Retinosis Pigmentaria Autosdrica Dominante _|

| |RetinosisPigmentariaEsporédicaprecoz | |
| |RetinosisPigmentariasSindrémicas | |
| |RetinosisPunctataAlbescens | |
| lsSeniorloken | |
| | Usher(Tipos1,2,3yatipico) Sindromede | |

| | Vitreoretinopatia Exudativa Familiar Ligadaalx | |
| |HoltOmamSindomede | |
| | Qrlargo] Sindrome de (LOT1) ]
| | Alteracionesdelatricispide [ |
| |Esterilidad(delecionesdely) [ |
| Dermatologia/Genética_| IncontinentiaPigmenti [ |
| | Epidermolisis Bullosa (diagndstico prenatal) ]
| Digestivo/Genética____| Gaucher Enfermedadde | |
| | Pancreatitisrecidiante (FibrosisQuistica) | |
e |emm———
Plastica/ y Genética Acondroplasia/1 Osteocondromatosis
| |Caneosinostoss [ |
_ Craneosinostosis (Sindrome de Crouzon, de _
Pfeiffer, de Muenke) FGFR3
| |DiscondrosteosisdeleriWeil | |
_ Donohue Sindrome de (exones y del gen del _
Receptor de la Insulina InsR)
| |Holoprosencefaliatipo [ |
| |MuerkeSindomede [ |

‘115



Recursos Asistenciales y de Investigacion en Enfermedades Raras
Ubicados en la Comunidad de Madrid

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades Enfermedad Especifica

| | SADDANSindromede |
| |TallaBajaldiopatica (SHOX) I

Medl’c.lna Iriceiey/ Estudio de trombofilia
Genética
| | Fiebre Mediterrénea Familiar |
Estudios Farmacogenéticos (Ver
Farmacogenética)
Nefrologia/Genética | Seniorloken | |
|| Pardlisis Hipocalémica |

| |SorderaasociadaaSindromedeUsher | |
_ Sordera Recesiva (conexina) _
| JdeMaa ] |
| [MeduaTioideo | |
. ledypcaht ] |

oo FAMILIA CYP 450 (genes CYP1AT, CYP1A2,
S CYP2B6, CYP2C19, CYP2C8, CYP2C9, CYP2DS,
9 CYP3A4, CYP3AS)

| | FAMILATransportadores (genes MRD1,SCL6A4) | |
FAMILIA Varios (genes ADD1, AGT, APOE, BCHE,
COMT, TYMS, VKORC1, IL10, MTHFR, TNF, XRCC1)

HOSPITAL UNIVERSITARIO GREGORIO MARANON

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

Alveolitis alérgica extrinseca
. |D¢ficitAlfal Antitripsina

| | Hipertensién Pulmonar Primaria o Idiopatica
| |HistiocitosisX
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

Sindrome de Churg Strauss
_ Linfangioleiomiomatosis

46 x delX)(p11,4)

| [Agenesiarenal

. Idcstoua____ |
| [Dibeteslsipidanefrogénica |
. |EnfermedaddeCacchifici |
. |Enfermedaddefabry |
| |Esclerosistuberosaconafectacionrenal |
| |GranulomatosisdeWegener |
. |Hperoalurapriimaia |
. llupusErimatosoSistmico |
| [Nefonoptisisjuvent |
| [PoliquistosisRenal Autosomicadominante |
. |sSindomedeBater |
| |SindromedeEsclerosistuberosa |
| [SindomedeGitelman |
| [SindomedeSjsgrenPrimaio |
. [sSindomedeVonHippellindau |
. [SindromeNefréticofamniliar |
. lAnemiadefancon |
| | Anemiahemoliticainmune por anticuerpos calientes |
| |Anemisssideroblasticas |
. |Betatllasemiaminor |
. [Défictfacorx |

Doble heterocigosis para factor V de Leyden
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

| |EnfermedaddeVonWilleband |
. |Hemoflaadqurida |
| |Hemoglobinuriaparoxisticanocturna |
! |
. |Hemoflaadqurida |
| |Hemoglobinuriaparoxisicanoctuna |
| |DistofamiotonicadeSteinet |
. lEstenosisSubaorticafjp |
. |SindomedeBeurenWiliams |
. JAtsmo_________________________|
| |Discapacidadprimariaparalalectua |
. |EnfermedaddeNiemannpPick |
| |Epilepsageneralizadasecundara |
. lEsclerosistuberosa |
| |Nacokpsacataplef |
| |Retrasomentaldeposiblecausagenética |
. |Sindome2qnil |
. |SindomedeAsperger |
. |SindomedeGilesdelaTourete |
| |SindomedePraderwili |
| |SindomedeSmithMagens |
. |SindomedeTreacher-Collrs |
| |Tsomogenenlizadodeldesarollo |
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

| | Trastorno por déficit de atencion hiperactividad

46 x delX)(p11,4)

I e

| | Adrenoleucodistrofia

. [AwitisPsoridsica |
. |Cacnode |
| |Colitisulcerosay EnfermedaddeCrohn |
| | Deficienciaaislada de hormona de crecimiento |
| |DéficitdeSAreductora |
| | Dibetesinsipidacentral |
|  |Disgenesiagonadal |
| | Endocrinopatias secundarias a histiocitosisX |
|  |EnfermedaddeGaucher |
|  |feocomodtoma |
. [Hiperinsulinismo |
| | Hipocondroplasia |
. |Hipopituitaismo |
. |Histiocitossx |
. [Muerdbx |
| [NeurofibomatosisTipol |
| |Panhipopituitaismo |
| |Poffriaagudaintermitente |
. [Polactnomas |
| |sindromedeBeckwithWiedemann |
. |SindomedeMafan |

Sindrome de Pendred

119



Recursos Asistenciales y de Investigacion en Enfermedades Raras
Ubicados en la Comunidad de Madrid

Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

| |sindomedeSilverRussell |
| |sindomedeSotos |
| |sindomedeVonHippellindau |
|  |SindomePoligandularautoinmune |
. |TalasemiaMayor |
. |ACVAnoperinatal |
| |Afasiaadquiridaepiléptica |
| [Amaurosisunilateral |
| [AneurismadevenadeGalenro |
| | Angomacerebeloso |
| |AnomaliadeChiaritipol |
| |Aneritisdecélulasgigantes |
| |AwaxiadeFriedreich |
. |AwdaDominante |
| | Ataxiaespinocerebelosask3 |
|| Ataxiaolivopontocerebelosa (ASM)

| |AtaxiasPeriodicas |
| |Auofiasespinales |
. |Awencas |
| | Betasarcoglicanopatias (Miopatias)

| |Calambredelescribao |
| | dCisticercosiscerebral |
| [ComplejoEsclerosisTuberosa |
. |Corareumdtica |
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

|| Craneofaringioma

|| Defectos del ciclo de urea (OTC)

| | Déficit glucosa 6 fosfato deshidrogenasa
| |Diabetesinsipida central

|  |Displasacorticalfocal |
| | Distoniaconfluctuaciones periédicasde Segawa |
|  |Distoniaespasmédica |
| |DistoniafocalporACVA |
| |Distoniamiocénica |
| |DistoflaMioténica |
| |Distofiamuscularcongénita |
| |Distiofiamuscular Duchenne-Becker |
| |DistofinopatiasBecker |
| | Distrofinopatias Miocardiopatia + CPKalta |
. [|Encefalitisdetonco |
| |Encefalitisporvirusneurotropos |
| |Encefalopatiapostreversile |
| |EnfermedaddeBehcet |
| |Enfermedaddefabry |
| | Enfermedad deHuntington infantil (Corea de Huntington) |
|  lEnfermedaddeleigh |
| |EnfermedaddeNiemannPick |
| |EnfermedaddeSchider |
| |EnfermedaddeTakayasu |
| |Enfermedad GranulomatosaCrénica |

Esclerosis lateral amiotréfica
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

| |EsclerosisMdltipleinfantil |
| | FormaFisher (Guillain-Barre) (Enf. Autoinmune)
| |GranulomatosisdeWegener |
. lleucodswofa |
| lleucodistrofia(Krabbe) |
| | Malformacionesarteriovenosas |
|| Malformaciones medulares (otras)

| [MAvangiomasmedulares |
| |Miasteniascongénitas |
| |Migafahemipléjicafamiiar |
| | Mioclonfasperiorales conausencias |
| |MiopatiaNemalinica |
| | MiopatiascongénitaNemalinicas |
| |MiopatiasMetabolicas |
| |Miotoniacongénita(homsen) |
. [Nacolepsa |
| [Neuropatiamotoramultifocal |
| | Neuropatias hereditarias por sensibilidad ala presion |
| ] Neuropatias periféricas (Hereditarias-Adquiridas)

| | NeuropatiasToxicas medicamentosas |
| |Ofalmoplegiaexternaprogresiva |
. lOuasmiopats |
.| Pardlisis cerebral infantil asociada a diplejia espastica
| |Pardlisisperiodicas |
| | Paraparesiaespasticahereditaria |
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Servicios/Unidades Grupo Enfermedades

| | Ppolineuropatia Desmielinizante
| | pseudotumor cerebral

| | Retraso mental de posible causa genética
| | sindrome de Angelman

| |sindomedefhlersDanlos |
| [sindomedeGilesdelaTourette |
| |sindomedeHallervordenSpatz |
| |sindomedeKearnsSaye |
| |sindomedelennoxGastaut |
| [sindomedeMaulidodeGato |
| |sindomedeMoyamoya |
| |sindomedeRenduOsler |
| [sindomedeSturgeWeber |
. [lsiingomiela |
| [NeuinomadelAcisico |
| |sindomedeCushing |
| [sindomedePended |
... |sindomedeWaardenburg . |
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Recursos Asistenciales y de Investigacion en Enfermedades Raras

Ubicados en la Comunidad de Madri
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