undamento
y Objetivos:

Resultados:

1. Mortalidad por ER Hematologicas: Evolucion en el Tiempo: Castilla-La Mancha

Humero de Casos en Castilla-La Mancha

Poblackon Mllones Habltantes

175 1.81|1.80 [ 1.87

2
| R0 SO0 | S005 | SO0 | SN0S
1

CAPITULD M:ENFERM.DE LA SANGRE Y ORG HEMATOPOYET.Y CIERTOS TRAST. MEC INMUNE{DS0-DE3)
D51.0 Anemia por deficit de vitamina B12 por déficit de factor intrinseco

D51.1 Anemia por deficit de vitamina B12 por malabsorcion selectiva de la vitamina B12 con proteinuria

D51.2 Anemia por deficit de vitamina B12 por déficit de transcobalamina |1

D52.8 Ofras anemias por deficit de acido folico

D53.0 Anemia por deficit proteico

D53.1 Ofras anemias megaloblasticas no clasificadas en otro lugar

D55  Anemia por eftroenzimopatias

DE6.0 Anemia por déficit de Glucosa-§-Fosfato-Deshidrogenasa
D561 Anemia por otros trastormos del metabolismo glutation
D55.2 Anemia por trastomios de enzimas glucoliticas

D55.3 Anemia por trastomios del metabolismo de los nucledtidos

D55.8 Ohras anemias por trastomos enzimaticos
056.0 Talasemia alfa
D56.1 Talasemia beta
D57  Drépanocitosis
D58.0 Esferocitosis hereditana
D58.1 Eliptocitosis hereditaria
D582 Otras hemoglobinopatias
D58.8 Otras anemias hemoliticas hereditarias especificas
D50.1 Ofras anemias hemaoliticas autcinmunes
D50.2 Anemia hemolitica inducida por farmacos no autoinmunes
D50.3 Sindrome hemolitico-urémico
D50.5 Hemoglobinuria paroxistica nocturma
D0 Eritroblastopenia, aplasia pura de la serne roja adquirida
DB0.1 Aplasia pura de |a sere roja adquirida transitoria
D81.0 Anemia aplasica constitucional
Aplasia pura de la serie roja primaria, congenita
Sindrome de Blackfan-Diamond
Anemia de Fanconi
Anemia hipoplasica familiar
Pancitopenia con malformaciones
DB1.3 Anemia aplisica idiopatica
DE4.0 Anemia sideroblastica hereditaria
D84.3 Otras anemias sideroblasticas
D84.4 Anemia diseritropoyetica congenita
Diag Deficit hereditario del Factor VIII
Dar Deficit hereditario del Factor [X
DE8.0 Enfermedad de von Willebrand

Himero de Casos en Castilla-La Mancha
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DE8.1 Deficit hereditario del Factor XI

DE8.2 Deficit hereditario de otros factores de la coagulacion

DE8.3 Diatesis hemomagica secundaria a inhibidores
DE8.8 OMros defecios especificos de la coagulacion

DGa.a Defecto de la coagulacion, no especificado
D601 Trombocitopatias
Sindrome de Bemard-Soulier
Tromboastenia de Glanzmann

Sindrome de las plaguetas grises
Tromboastenia (hemormagica) [hereditaria)

Trombocitopatia
Excluye Enferrmedad de von Willebrand
DE8.2 OMras purpuras no trombocitopénicas
DE8.3 Purpura Trombocitopénica Idiopatica, sindrome de Evans
Ca5.4 CHras trombocitopenias pimarias
D74.0 Metahemoglobinemia congénita
D75.0 Eritrocitosis familiar
0752 Trombocitosis esencial (excluye trombocitemnia esencial)
CBZ2.0 Sindrome de Wiskott-Aldrich

CAPITULO IV: TRASTORNOS ENDOCRINOGS, NUTRICIOMALES Y METABOLICOS

ET0-90 Trastomos Metabolicos

Ef2 Trastornos del metabolismo de los aminoacidos
EF2.1 Trastomos del metabolismo de los aminoscidos sulfurados: Homaocistinuria. .

Excluye el déficit de transcobalamina Il

EBD Trastomos del metabolismo de la porfirina y bilirmulbina

EBD.O Porfiria ertropoyética hereditaria

EBD.2 Criras porfirias

E&3 Trastomos del metabolismo mineral

E83.1 Trastomos del metabolismo del hiermo: hemocromatosis

EBs Amiloidosis
EEE Ovros trastornos metabolicos

E8s.0 Trastomos del metabolismo de las proteinas plasmaticas, no clasific en otro lugar
CAPITULO XII: TRAST. DEL SIST. MUSCULOESQUELET ¥ DEL TEJ. CONECTIVG (MOO-M9349)

M31 Oifras vasculopatias necrotizantes

M31.1 Microangiopatia tromboftica, Purpura Trombotica Trombocitopenica

CAPITULO XV- EMBARAZD, PARTO ¥ PUERPERIO [O00-099)
043 Trastormos placentarios

3.0 Sindromes transfusionales placent.: gemelo a gemelo, matemo-fetal, feto-matemna
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CAPITULD XVI: CIERTOS TRASTORNOS DE ORIGEMN PERINATAL (PDOD-Po6)
P50-PE1 Trastomos hemormagicos y hematologicos del feto y del recién nacido

Trombocitopenia transitoria neonatal

CAPITULO XVIi: MALFORMACIONES CONGENITAS Y CROMOSOMOPATIAS (@00-G93)
R80-QB9 Otras Malf ) g

Mastocitosis, urticaria pi I
Excluye mastocitosis maligna

Malformaciones congénitas que incluyen principalmente las extremidades:

incluye el Sindrome TAR: trombocitopenia con ausencia del radio

CAPITULO I CIERTAS ENFERMEDADES INFECCIOSAS Y PARASITARIAS (ADO-B99)
B21 Enfermedad por VIH resultando en necplasias malignas

Linfoma Mo-Hodgkin de ofros tipos asociado a infeccion por VIH

CAPITULD Il: NEOPLASIAS (CO0-D4E)
C81-C9& Meoplasias malignas del tejido linfoide, hematopoyetico y relacionado

Linfoma de Hodgkin

Cei0 Predominio linfocitico
cB81.1 Esclerosis Modular
ca1.2 Celularidad Mixta
ca1.3 Deplecion linfoide
CB1.7 Ofra

caig Mo ecpecificado

Linfioma Mo Hodgkin Folicular

Linfoma Mo Hodgkin Difuso

Ca3T Linfoma de Burkitt

Micosis Fungoide

Sindrome de Sézary

Linfoma T Periférico

HMros Linfomas T y no especificados

Otros tipos de Linforna Mo Hodghkin y no especificados
Ca5.1 Linfoma B no especificado

Cas54 LMH mo especificado
Macroglobulinemia de Waldenstrom

Enfermedad de las cadenas pesadas alfa

Enfermedad de las cadenas pesadas gamma: enfermedad de Franklin
Enfermedad inmunoproliferativa del intesting delgado
Oiras enfermedades inmunoproliferativas malignas
Migloma Multiple

Plasmaocitoma extramedular
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ENFERMEDADES RARAS HEMATOLOGICAS EN ESPANA:
UN ANALISIS DE MORTALIDAD

Muchas de las enfermedades hematologicas son raras, cumplen los criterios de Enfermedades Raras (ER) definidos por la Unidn Europea: aquéllas con
una prevalencia inferior a 1 caso por cada 2000 personas en la poblacion general, y con un alto riesgo de mortalidad y/o debilitamiento/invalidez
cronica. Las causas ultimas de las enfermedades no son conocidas en la mayoria de ellas, la baja frecuencia de las ER puede ser mas sensible a
variaciones en el espacio y en el tiempo que permitan extrapolar posibles etiologias. El objetivo de este estudio es la estimacion de los diagndsticos de
mortalidad por ER hematoldgicas, su evolucion en diferentes afios y en diferentes Areas de Espaiia, intentando inferir desde esos datos posibles causas.

En este trabajo se ha utilizado el Registro Anonimizado de Defunciones con Causa de Muerte del Instituto Nacional de Estadistica correspondientes a
los afios 2001 a 2008, ambos incluidos. Se ha realizado un primer analisis global en Espana, y un ulterior analisis de patologias representativas
seleccionando para la obtencidon de datos Comunidades Auténomas de diferentes zonas geograficas (Castilla-La Mancha, Cataluia, Galicia, Madnd, y
Ceuta y Melilla) referenciando los resultados a la poblacion censada en las mismas. Para la relacion de ER Hematoldgicas se utiliza la lista descrita en
Orphanet con las correspondencias en la Clasificacion Internacional de Enfermedades (CIE)

En este trabajo se expone la relacion de diagnosticos de mortalidad por ER hematoldgicas en Espaila en diferentes regiones y afios. Con las
limitaciones de la sistematica de estudio utilizada, y de correcta identificacién de ER en la CIE, se observa una marcada diferencia ya entre las diversas
ER, sélo parcialmente justificada por las distintas gravedad y frecuencias de las mismas: mientras algunas de las patologias hematologicas son
rapidamente 1dentificadas, otras adolecen de muchos de los problemas de las ER, uno de los mas importantes la elevada dificultad en el diagnostico.
Extraer informacion definitiva sobre las posibles causas desde las diferencias por areas y evolucidon en el tiempo no ha sido posible con el analisis
par cial efectuado. (Las casillas en blanco corresponden a ausencia de casos registrados)

Ce1.0
ce11
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D470
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Leucemia Linfoblastica Aguda
Leucemia Linfatica Cronica
Leucemia Prolinfocitica
Tricoleucemia
Leucemiaflinfoma T del adulto
Leucemia Miskide Aguda
Leucemia Miekide Cronica
Sarcoma Misloide
Leucemia Aguda Mislomonocitica
(Hras leucemias miekides
Leucemia mieloide no especificada
Leucemia monoblastica aguda
Leucemia mislomonocitica cronica
Eritroleucemia
Leucemia aguda megacanocitica
Panmislosis aguda
Leucemia aguda sin especificar tipo
Enfermedad de Letterer-Shwe
Histiocitosis maligna
Tumores mastocitarios malignos
Excluye leucemia de mastocitos y mastocitoma cutaneo
Meoplasias de comportamiento incierto o desconocido

Paoliciternia Vera

Sindromes Miekdisplasicos

D480 Anemia Refractarna Simple

D481 Anemia Refractaria Sideroblastica

D482 Anemia Refractana con exceso de blastos

D463 Anemia Refractaria con exceso de blastos en transformacian
D464 Anemia Refractaria, no especificada

D467 OMros Sindromes Mielodisplasicos

D46.9 Sindrome Mielodisplasico, no especificado

Tumores de mastocitos e histiocitos no cdasificados en otro lugar

Sindrome Mieloproliferativo Cronico

Miglcfibrosis y mieloesclerosis megacariocitica con metaplasia mieloide

SMPc mo especificado

Trombocitemnia esencial (hemoragica)

Otras neoplasias especificas del tejido linfoide, hematopoyetico y relacionado
Otras neoplasias no especificadas del tejido linfoide, hematopoyético y relacionado

i. Mortalidad por ER Hematologicas: Diferencias Geogrdficas 2008: Castilla-La Mancha, Cataluiia, Galicia, Madrid, Melilla y Ceuta
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CAPITULO M:ENFERM.DE LA SANGRE Y ORG.HEMATOPOYET.Y CIERTOS TRAST. MEC INMUNE{DS0-D23)
D51.0 Anemia por deficit de vitamina B12 por déficit de factor intrinseco

D51.1 Anemia por deficit de vitamina B12 por malabsorcion selectiva de la vitamina B12 con proteinuria

D51.2 Anemia por deficit de vitamina B12 por déficit de transcobalamina 11

D52.8 Otras anemias por déficit de acido folico

D53.0 Anemia por deficit proteico

D53.1 Otras anemias megaloblasticas no clasificadas en otro lugar

D55  Anemia por ertroenzimopatias

D50 Anemia por déficit de Glucosa-G-Fosfato-Deshidrogenasa
D551 Anemia por otros trastomos del metabolismo glutation
D55.2 Anemia por trastomios de enzimas glucoliticas

D55.3 Anemia por trastomios del metabolismo de los nucledtidos

D55.8 Ofras anemias por trastormos enzdimaticos
D58.0 Talasemia alfa
D58.1 Talasemia beta
D57  Drépanocitosis
D58.0 Esferocitosis hereditana
D5E.1 Eliptocitosis hereditaria
DSE.2 Ofras hemoglobinopatias
D58.8 Ofras amemias hemaoliticas hereditarias especificas
D50.1 Ofras anemias hemoliticas autocinmunes
D50.2 Anemia hemoltica inducida por farmmacos no autoinmune
D50.3 Sindrome hemolitico-urémico
D50.5 Hemoglobimuria paroxistica noctuma
DB0  Entroblastopenia, aplasia pura de la sene roja adquirida
DB0.1 Aplasia pura de la serie roja adguirida transitoria
D81.0 Anemia aplasica constitucional
Aplasia pura de la serie roja primaria, congenita
Sindrome de Blackfan-Diamaond
Amemia de Fanconi
Anemia hipoplasica familiar
FPancitopenia con malformaciones
DB1.3 Anemia aplisica idiopatica
DE4.0 Anemia sideroblastica hereditaria
DE4.3 Otras anemias sideroblasticas
D644 Anemia diseritropoyética congénita
Das Deaficit hereditario del Factor Will
Dar Deficit hereditaro del Factor X
DE8.0 Enfermedad de von Willebrand

GESTION, EPIDEMIOLOGIA Y MISCELANEA.
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D681 Daficit hereditario del Factar X

DGa.2 Deficit hereditario de otros factores de la coagulacion
D68.3 Diatesis hemormragica secundaria a inhibidores
DE8.8 Diros defecios especificos de la coagulacion
D689 Defecto de la coagulacion, no especificado
D601 Trombocitopatias

Sindrome de Bermard-Soulier

Tromboastenia de Glanzmann

Sindrome de las plaguetas grises
Tromboastenia (hemomagica) (hereditaria)

Trombocitopatia
Excluye Enfermedad de won Willebrand
D682 Oiras purpuras no trombocitopénicas
DE0.3 Purpura Trombocitopénica Idiopatica, sindrome de Evans
OG04 Oiras trombocitopenias primarias
D74.0 Metahemoglobinemia congénita
OT5.0 Eritrocitosis familiar
0752 Trombeocitosis esencial (excluye trombocitemia esencial)
CE2.0 Sindrome de Wiskott-Aldrich

CAPITULO IV: TRASTORMNOS ENDOCRINOS, NUTRICIONALES Y METABOLICOS

ET0-90 Trastormos Metabolicos

EfZ Trastomos del metabolismo de los aminoacidos
EF2.1 Trastomos del metabolismo de los aminoacidos sulfurados: Homocistinuria. ..

Excluye el déficit de transcobalamina 11

EBD Trastomos del metabolismo de la porfirina y bilirmubina

EBD.O Porfiria ertropoyética hereditaria

EBD.2 Oiras porfirias

E&3 Trastomos del metabolismo mineral

EB3A1 Trastomos del metabolismo del hiemmo: hemocromatosis

E&5 Amiloidosis
EE8 iros trastornos metabolicos

EB2.0 Trastomos del metabolismo de las proteinas plasmaticas, no clasific en ofro lugar
CAPITULO XHlI: TRAST. DEL SIST. MUSCULOESQUELET Y DEL TEJ. CONECTIVO (M00-M39)

M31 Oiras vasculopatias necrotizantes

M31.1 Microangiopatia trombofica, Plrpura Trombotica Trombocitopenica

CAPITULO XV: EMBARAZO, PARTO ¥ PUERPERIO [O00-053)
043 Trastomos placentarios

0430 Sindromes transfusionales placent.: gemelo a gemelo, matemo-fetal, feto-materna

DOI: 10.3252/pso.es.53sehh.2011
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CAPITULD XVI: CIERTDS TRASTORNOS DE ORIGEN PERINATAL (PO0-F36)
P50-PE1 Trastomos hemorragicos y hematologicos del feto y del recién nacido

Trombocitopenia transitona necnatal

CAPITULD XVIi: MALFORMACIONES CONGENITAS Y CROMOSOMOPATIAS [(Q00-G99)
i ——— ) : i

Mastocitosis, urticaria pi ;
Excluye masiocitosis maligna

Malformaciones congénitas que incluyen principalmente las extremidades:

incluye el Sindrome TAR: trombocitopenia con ausencia del radio

CAPITULO I: CIERTAS ENFERMEDADES INFECCIOSAS Y PARASITARIAS (ADD-B99)
BZ1 Enfermedad por VIH resultando en neoplasias malignas

Linfoma Mo-Hodgkin de ofros tipos asocado a infeccion por VIH

CAPITULD I: NEOPLASIAS (CoD-D48)
CB1-C96 Meoplasias malignas del tejido linfoide, hematopoyético y relacionado

Linfoma de Hodgkin

c81.0 Predominio linfocitico
ca1.1 Esclerosis Modular
cai2 Celularidad Mixta
c81.3 Deplecion linfoide
ca1.7 Ofra

cain Mo especificado

Linfoma Mo Hodgkin Folicular

Linfioma Mo Hedgkin Difuso

ca3y Linfoma de Burkitt

Micosis Fungoide

Sindrome de Sazary

Linfoma T Periférico

Ortros Linfomas T y no especificados

{Hros tipos de Linforna Mo Hodgkin y no especificados
cas1 Linfoma B no especificado

cas5.hm LHH mo especificado
Macroglobulinemia de Waldenstrom

Enfermedad de las cadenas pesadas alfa

Enfermedad de las cadenas pesadas gamma: enfermedad de Franklin
Enfermedad inmunaproliferativa del imtesting delgado
(Hras enfermedades inmunoproliferativas malignas
Migloma Multiple

Plasmocitoma extramedular
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Da7-D48

D470
(o T |

D473
D477
D47 .8

La mortalidad registrada en Espafa por ER Hematoldgicas es significativa, con una variedad amplia por diagndsticos y areas. Para intentar avanzar en
el conocimiento de la Naturaleza intima de las ER Hematoldgicas, y por consiguiente en el tratamiento-disminucion del sufrimiento de las personas
que las padecen, es necesario mejorar la 1dentificacion de las mismas y técnicas diagnosticas, asi como los registros estadisticos y el analisis
exhaustivo de los mismos. A destacar en este ultimo punto el interés en la creacion de Registros Especificos de Enfermedades Raras, tales como el
recientemente creado Registro de Enfermedades Raras de Castilla-La Mancha, en el que nos integramos, y del propio Registro del Instituto de
Investigacion de Enfermedades Raras.

*INE. Registro de defunciones con causa de muerte. Datos Poblacionales por Comunidades Autonomas. Anos 2001 a 2008. Instituto Nacional de Estadistica. *Orphanet, Rare Diseases, Orphanet classification

of rare hematological diseases. Available at: http://www.orpha.net. *CIE Organizacion Mundial de la Salud,(WHO). International Statistical Classification of diseases and related health problems, 10% revision,
ICD-10. World Health Organization, Geneva.

Leucemia Linfoblastica Aguda
Leucemia Linfatica Cronica
Leucemia Prolinfocitica
Tricoleucemia
Leucemiallinfoma T del adulto
Leucemia Miekide Aguda
Leucemia Mieloide Cronica
Sarcoma Mieloide
Leucemia Aguda Mielomonocitica
Oiras leucemias miekides
Leucemia misloide no especificada
Leucemia monoblastica aguda
Leucemia mielomonocitica cronica
Eritroleucemia
Leucemia aguda megacariocitica
Panmielosis aguda
Leucemia aguda sin especificar tipo
Enfermedad de Letterer-Shae
Histiocitosis maligna
Tumores mastocitaros malignos
Excluye leucemia de mastocitos y mastocitoma cutaneo
Heoplasias de comportamiento incierto o desconocido

Policiternia Vera

Sindromes Mislodisplasicos

D48.0 Amnemia Refractara Simple

D481 Anemia Refractaria Sideroblastica

D462 Anemia Refractana con exceso de blastos

D483 Anemia Refractaria con exceso de blastos en transformacion
D404 Anemia Refractaria, no especificada

D467 Otros Sindromes Mielodisplasicos

D46.9 Sindrome Mielodisplasico, no especificado

Tumores de mastociios e histiocitos no clasificados en otro lugar

Sindrome Mieloproliferativo Cronico

Mislofibrosis y mieloesclerosis megacaniocitica con metaplasia miskide

SMPz mo especificado

Trombocitemia esencial (hemoragica)

Ofras neoplasias especificas del tejido linfoide, hematopoyetico y relacionado
Ofras neoplasias no especificadas del tejido linfoide, hematopoyético y relacionado
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