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Fundamento y objetivos: Muchas de las enfermedades hematoldgicas son raras, cumplen los
criterios de Enfermedades Raras (ER) definidos por la Unién Europea: aquéllas con una prevalencia
inferiora 1 caso por cada 2000 personas en la poblacién general, y con un alto riesgo de mortalidad
y/o debilitamiento/invalidez crénica. Las causas dltimas de las enfermedades no son conocidas en
la mayoria de ellas, la baja frecuencia de las ER puede ser mds sensible a variaciones en el espacio
y en el tiempo que permitan extrapolar posibles etiologias. El objetivo de este estudio es la estima-
cién de los diagnésticos de mortalidad por ER hematoldgicas, su evolucion en diferentes aos y en
diferentes areas de Espana, intentando inferir desde esos datos posibles causas.

Métodos: 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 andlisis global en Espafa, y un ulterior analisis de patologias
representativas seleccionando para la obtencién de datos comunidades auténomas de diferentes
zonas geograficas (Castilla-La Mancha, Catalufia, Galicia, Madrid, y Ceuta y Melilla) referencian-
do los resultados a la poblacién censada en las mismas. Para la relacién de ER Hematoldgicas se
utiliza la lista descrita en Orphanet con las correspondencias en la Clasificacion Internacional de
Enfermedades (CIE).

Resultados: En este trabajo se expone la relacion de diagnésticos de mortalidad por ER hemato-
légicas en Espaiia 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 hematoldgicas son rapidamente identificadas, otras adolecen de
muchos de los problemas de las ER, uno de los mas importantes la elevada dificultad en el diag-
nostico. Extraer informacion definitiva sobre las posibles causas desde las diferencias por areas y
evolucién en el tiempo no ha sido posible con el analisis parcial efectuado.

Conclusiones: La mortalidad registrada en Espafia por ER Hematoldgicas es significativa, con una
variedad amplia por diagnésticos y areas. Para intentar avanzar en el conocimiento de la Naturaleza
intima de las ER Hematoldgicas, y por consiguiente en el tratamiento-disminucioén del sufrimiento
de las personas que las padecen, es necesario mejorar la identificacién de las mismas y técnicas
diagnésticas, asi como los registros estadisticos y el analisis exhaustivo de los mismos. A destacar
en este Gltimo 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 Investigacién de Enfermedades Raras.



