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INTRODUCCIO

Les malalties rares (MR), també denominades poc comunes o minoritaries, inclouen un
conjunt ampli i heterogeni de patologies amb una prevalenca, cadascuna, menor als 5
casos per cada 10.000 habitants. Labordatge d'aquestes malalties des de la salut publica,
amb l'objectiu de conéixer-ne la distribucio i estimar-ne la prevalenca en la poblacio,
requereix disposar d’'un registre poblacional especific. Aquest tipus de registre permet
I'estudi de les caracteristiques epidemiologiques tant del conjunt de les MR com de
cadascuna d'elles de manera individual. A 'ambit estatal, SpainRDR (Spanish Rare
Diseases Research Network) va ser un projecte desenvolupat entre I'Institut
d'Investigacio de Malalties Rares de I'Institut de Salut Carlos III (ISCIII) i totes les
comunitats autdonomes amb l'objectiu de crear un registre de malalties rares dambit
poblacional a tot el territori. Per a aix0, va ser necessari que cada comunitat autdbnoma
disposas del seu propi registre.

El procés de creacié del Registre Poblacional de Malalties Rares de les Illes Balears
(ReRIB) va ser coordinat pel projecte SpainRDR de I'ISCIII fins a 'any 2014. Posteriorment,
la coordinacio va passar a la Direccié General de Salut Publica, Qualitat i Innovacio del
Ministeri de Sanitat i, des de I'any 2023, correspon al Centre Coordinador d'’Alertes i
Emergéncies Sanitaries (CCAES) de la Direccié General de Salut Publica del Ministeri de
Sanitat. El ReRIB s'integra dins la Xarxa Estatal de Vigilancia en Salut Publica,
concretament en el Sistema de Vigilancia de Malalties No Transmissibles, i forma part del
Registre Estatal de Malalties Rares (ReeR). La coordinacié nacional ha permés
consensuar un manual de procediments comu per a totes les comunitats autonomes per
tal de facilitar la creacio i el funcionament dels seus registres.

El ReRIB, actualment adscrit a la Direccié General de Salut Publica de la Conselleria de
Salut, es va crear dins un marc legislatiu especific: 'Ordre del conseller de Salut, Familia i
Benestar Social de 18 de gener de 2013, mitjancant la qual es constitueix el Registre
Poblacional de Malalties Rares de la Comunitat Autonoma de les Illes Balears. Aquesta
norma estableix el Registre com un sistema especific de vigilancia epidemiologica,
d'acord amb el Decret 15/1997, de 23 de gener, pel qual es crea i es regula la Xarxa de
Vigilancia Epidemiologica de la Comunitat Autonoma de les Illes Balears.

OBJECTIU

L'objectiu general del Registre Poblacional de Malalties Rares és el de proporcionar la
informaci6 necessaria per facilitar la implementacio de politiques socials i sanitaries
orientades a les malalties rares, aixi com la promocié de la investigacio.

Els objectius especifics son:
— Proporcionar dades epidemioldgiques fiables i actualitzades sobre les malalties
rares.

— Constituir-se en un instrument clau per a la planificacié i I'avaluacié de I'atencio
sanitaria i sociosanitaria destinada a les persones afectades.
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METODOLOGIA
Manual de procediment

Per a la creacio del Registre es va elaborar un manual de procediments en el qual es van
establir, entre d'altres, els acords seguents:

— Definicié de malaltia rara: les malalties amb una prevalenca inferior a 5 casos per
cada 10.000 habitants.

— Criteris d'inclusié de casos al registre:

Perqué un cas es pugui incloure en el Registre Poblacional de Malalties Rares ha
de complir els requisits seguents:

- Malaltia rara diagnosticada en una persona, de qualsevol sexe i edat, que
tengui la residéncia a les Illes Balears en el periode d'analisi.

- Estar viva o que la seva data de mort sigui posterior al 31/12/2009.

— Malalties rares per enregistrar.

S’ha prioritzat incloure les malalties seleccionades pel Registre Estatal, que
anualment es van ampliant, i altres malalties rares d'interés a les Balears.

Les malalties rares registrares a les Illes Balears han estat les llistades en l'annex 1.

D’entre aquestes, les noves malalties que el ReeR ha incorporat a la vigilancia a partir de
I'any 2025 son les seguents: anemia falciforme i malalties relacionades; malaltia
d'emmagatzematge de glicogen per deficit de maltasa acida; grup depidermolisi
ampullar hereditaria; miasténia gravis; mucopolisacaridosi de tipus 2, i tirosinémia de
tipus 1.

L'any 2025, el ReeR va incorporar 'anémia falciforme i les malalties relacionades com a
nova entitat objecte de vigilancia. Tot i que a les Illes Balears s’ha iniciat el procés de
captacié dels possibles casos corresponents al periode d'estudi, no se n’ha pogut
completar la validacié dins el termini d'elaboracié d'aquest informe. Aquesta situacio es
deu principalment a incidéncies relacionades amb la codificacié diagnostica en algunes
de les fonts de captacid, que han generat un volum molt elevat de possibles casos amb
baixa especificitat diagnostica i, en consequencia, una necessitat important de revisio
individualitzada. Ates que el registre només incorpora casos confirmats, la informacié
definitiva d'aquesta malaltia s'incloura en lI'informe de 'any seguent.
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Fonts de captacio

Les fonts de captacio utilitzades per recollir els possibles casos del registre poblacional
de malalties rares de les Illes Balears han estat les seguents:

— El conjunt minim basic de dades (CMBD) de les altes hospitalaries dels hospitals
publics de les Illes Balears: I'Hospital Universitari Son Espases, I'Hospital Son
Llatzer, 'Hospital Comarcal d'Inca, 'Hospital de Manacor, I'Hospital Mateu Orfila,
I'Hospital Can Misses i I'Hospital de Formentera.

— Atencié primaria.

— El Servei de Genetica de Son Espases.

— El Servei de Pneumologia de Son Espases.

— El Servei de Cardiologia de Son Llatzer.

— El Registre de les metabolopaties i cribratge neonatal de les Illes Balears.

— El Registre de mortalitat de les Illes Balears.

Recollida de dades

Les fonts de captacio ens han facilitat els possibles casos de malalties rares que
constaven a les respectives bases de dades. Durant I'any 2025, s’han rebut les dades
seguents:

— Casos corresponents a I'any 2023 de les malalties rares ja incloses préviament en
el sistema de vigilancia.

— Casos del periode 2010-2023 de les sis noves malalties rares incorporades a la
vigilancia el 2025. Durant el 2025, s'han registrat els casos validats del periode
2010-2023, amb I'excepcié de 'anemia falciforme. En aquest cas, no ha estat
possible completar el procés de validacié a causa d'incidéncies relacionades amb
errors de codificacié en les fonts de captacio i per l'elevat volum de possibles
casos identificats. Aquestes limitacions no s’han pogut resoldre dins el termini de
I'informe, motiu pel qual aquesta malaltia s'incloura en I'informe de I'any seguent.

Reordenacio de les dades i eliminacié de duplicats

En el marc de les actuacions de reforg de la vigilancia en salut publica, i gracies al
financament rebut 'any 2025 per part del Ministeri de Sanitat, s'ha establert una
coHaboracié amb I'IdISBa per a I'any 2026. Aquesta té com a objectiu donar suport al
tractament i analisi de les dades del registre, aixi com a l'elaboraci6 dels informes. En
aquest context, s'ha pogut avancar en la reordenaci6 de les dades i la detecci6 de
duplicats; tot i abans fer una comprovacié manual de cada registre per evitar-los, la
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collaboracié amb I'TdISBa ha permes dur a terme un processament massiu dels possibles
duplicats.

Validacio dels registres

Els possibles casos identificats a partir de les diferents fonts de captacio s6n sotmesos a
un procés de validacio per confirmar el diagnostic. Aquesta validacié s'efectua
mitjancant criteris especifics definits per a cada malaltia rara, sequint les directrius del
ReeR. Com a resultat d'aquest procés, una part important dels casos inicialment
identificats és descartada. Per a cada cas validat es registren variables administratives,
variables sociodemografiques del pacient i variables de la malaltia (denominacio i
codificacié Orpha i SNOMED-CT, data de diagnostic, data de captacié i periode de
prevalenca a la comunitat autonoma).

Analisi de les dades

El periode d'estudi compren del 2010 al 2023. La prevalenca puntual s’ha calculat amb
data d'1 de gener de 2024, mitjancant I'analisi dels casos de persones vives residents a
les Illes Balears amb un diagnostic confirmat de la malaltia. Per al calcul, s'ha considerat
el nombre de casos vius al final del periode per cada 10.000 habitants, utilitzant com a
denominadors les estimacions de poblacio intercensal de les Illes Balears I'l de gener de
2024, proporcionades per IBESTAT. Les variables analitzades sén: sexe, edat i illa de
residéncia.

En relacié amb la mortalitat, s'ha calculat com el nombre de defuncions registrades per
cada malaltia, independentment de la causa de mort. La taxa de letalitat s’ha determinat
com la proporci6 entre el nombre de persones que moren per una determinada malaltia
i el nombre total de persones diagnosticades d'aquesta mateixa malaltia.

Poblacié de les Illes Balears
S’han tingut en compte les poblacions intercensals amb data d'1 de gener de 2024 de les
Illes Balears, segons sexe, grups d'edat i illes de residéncia.

Les illes d’Eivissa i Formentera s’han agrupat sota la denominacio6 de Pitilises per motius
de proteccié de dades.

TAULA 1. Poblacié segons el sexe

Sexe Nre.
Dones 617.858
Homes 613.910
TOTAL 1.231.768
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TAULA 2. Poblacié segons el grup d'edat

Grups d'edat

Nre.

0-4
5-14
15-29
30-44
45-59
60-74
>75
TOTAL

47.757
119.032
211.335
280.045
294.980
182.887
95.732
1.231.768

TAULA 3. Poblacié segons l'illa de residéncia

Illa

Nre.

Mallorca
Menorca
Pititises
TOTAL

957.726
101.074
172.968
1.231.768

RESULTATS GENERALS 2010-2023

Dades agregades

El 31 de desembre de 2023, el nombre total de casos registrats acumulats és de 2.964,
incloent-hi tant persones vives com difuntes. D'aquests, el 51,18 % corresponen a homes

i el 48,82 % a dones.

TAULA 4. Casos registrats segons el sexe

Sexe Nre. %
Homes 1.517 51,18
Dones 1.447 48,82
TOTAL 2.964 100,00

Segons el grup d'edat, el nombre més gran de casos correspon al grup d’edat de > 75.

TAULA 5. Poblacid segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. %

0-4 122 4,12
5-14 306 10,32
15-29 274 9,24
30-44 312 10,53
45-59 563 18,99
60-74 669 22,57
>75 717 24,19
ToTAL 2.963 100,00
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Es a I'llla de Mallorca on hi ha un nombre més alt de registres, sequida de les Pitilises.

TAULA 6. Poblacié segons l'illa

Illa Nre. %
Mallorca 2.461 83,03
Menorca 227 7,66
Pititises 276 9,31
TOTAL 2.964 100,00
Menorca
7,66%
Percentatge
Mallorca 83,03
83,03% .
41,52
Pitilises 0,00
9,31%

FIGURA 1. Distribucié d’'MR per illes

La base de dades d'MR conté 2.964 registres, amb 2.957 identificadors unics.
S’han detectat 7 individus amb dues MR.

Resultats per malaltia rara

S’han seleccionat 44 malalties rares (MR) per al periode 2010-2023 a les Illes Balears.

L'MR registrada amb el nombre més elevat de casos és la miasténia gravis, amb 714
registres i amb una presencia més elevada en homes (52,94 %), seguida per l'esclerosi
lateral amiotrofica, amb 356 registres, la majoria dels quals sén homes (60,11 %).

Durant el periode 2010-2023 van morir 901 persones registrades, que representen el
30,4 % dels casos registrats.

No va morir cap persona registrada amb els diagnostics d'artrogriposi multiple congeénita
distal, deficiencia de glutaril-CoA deshidrogenasa, fenilcetonudria, homocistinuria
classica, malaltia de Kawasaki, malaltia de I'orina amb olor de xarop d'erable, neuropatia
optica hereditaria de Leber, sindrome de Beckwith-Wiedemann, sindrome de Williams.
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La miasténia gravis, que és 'MR amb el nombre més elevat de casos registrats, presenta
237 defuncions durant el periode 2010-2023, 32 de les quals moriren per la mateixa

malaltia.

Distribucié de casos per sexe

La taula seguent recull el nombre de casos registrats per cada malaltia rara durant el
periode 2010-2023 a les Illes Balears, desglossats per sexe i amb el percentatge que
representa cada grup sobre el total de casos de la malaltia.

TAULA 7. Nombre i percentatge de casos amb MR segons el sexe

MR

Homes Nre. ( %)

Dones Nre. ( %)

TOTAL

Artrogriposi multiple congenita
Artrogriposi multiple congénita distal
Ataxia de Friedreich

Atrofia muscular espinal proximal
Colangitis biliar primaria
Complex d'esclerosi tuberosa
Deficiéncia de glutaril-CoA
deshidrogenasa

Displasia renal

Distrofia miotdnica de Steinert
Distrofia muscular de Becker
Distrofia muscular de Duchenne
Esclerosi lateral amiotrofica
Febre mediterrania familiar
Fenilcetonuria

Fibrosi quistica

Grup d’epidermolisi ampuHar
hereditaria

Hemofilia A

Hipotiroidisme congénit
Homocistindria classica

Malaltia d’Andrade

Malaltia demmagatzematge de
glicogen per deficiencia de maltasa
acida

Malaltia de Fabry

Malaltia de Gaucher

Malaltia de Huntington

Malaltia de Kawasaki

Malaltia de l'orina amb olor de xarop
d'erable

Malaltia de Niemann-Pick
Malaltia de Rendu-Osler

Malaltia de Wilson

Malaltia per anticossos anti
membrana basal glomerular
Miasténia gravis
Mucopolisacaridosi de tipus 2
Neuropatia optica hereditaria de
Leber

Osteogenesi imperfecta

Retinosi pigmentaria i sindrome
d'Usher

Sindrome d’Angelman

Sindrome de Beckwith-Wiedemann

(50)
12 (46,2)
34(14,8)
25 (49)
3(50)

42 (64,6)
72(57,1)
7 (63,6)
29(96,7)
214 (60,1)
7 (36,8)
31(57.4)
46 (45,5)
1(20)

57 (95)
88 (40,2)
2(66,7)
63 (63,6)
2 (40)

20 (60,6)
3(42,9)
51 (46,8)
18 (75)
0(0)

0(0)
25(38,5)
19 (67,9)
3(37.,5)

378 (52,9)
1(100)
1(100)

12 (44,4)
85(47,2)

5(55,6)
4 (80)

11

3(75)
0(0)

7 (50)
14 (54)
196 (85)
26 (51)
3(50)

23(35)
54 (43)
4 (36)
1(3)
142 (40)
12 (63)
23 (43)
55 (54)
4 (80)

3(5)
131 (60)
1(33)
36 (36)
3(60)

13 (39)
4(57)
58 (53)
6 (25)
1 (100)

0(0)
40 (62)
9(32)
5(62)

336 (47)
0(0)
0(0)

4
2
14
26
230
51
6

65
126
11
30
356
19
54
101
5

60
219
3
99
5

33

109
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TAULA 7. Nombre i percentatge de casos amb MR segons el sexe (continued)

MR Homes Nre. (%) Dones Nre. (%) TOTAL
Sindrome de I'X fragil 36 (72) 14 (28) 50
Sindrome de Marfan 14 (37,8) 23 (62) 37
Sindrome de McCune-Albright 0(0) 1(100) 1
Sindrome de Prader-Willi 13(59,1) 9(41) 22
Sindrome de Williams 2 (25) 6 (75) 8
Tetralogia de Fallot 82 (55,4) 66 (45) 148
Tirosinemia de tipus 1 0(0) 0(0) 0
TOTAL 1.517(51,2) 1.447 (48,8) 2.964

Estat vital per malaltia rara

La taula seguent presenta el nombre i percentatge de persones vives i mortes per cada
malaltia rara durant el periode 2010-2023.

TAuLA 8. Nombre i percentatge de vius i morts per MR

MR Vius Nre. (%) Morts Nre. (%) ToTAL
Artrogriposi multiple congénita 3(75) 1(25) 4
Artrogriposi multiple congénita distal 2(100) 0(0) 2
Ataxia de Friedreich 8(57,1) 6 (43) 14
Atrofia muscular espinal proximal 18 (69,2) 8(31) 26
Colanagitis biliar primaria 164 (71,3) 66 (29) 230
Complex d'esclerosi tuberosa 44 (86,3) 7 (14) 51
Deficiéncia de glutaril-CoA 6(100) 0(0) 6
deshidrogenasa

Displasia renal 60 (92,3) 5(8) 65
Distrofia miotonica de Steinert 71 (56,3) 55 (44) 126
Distrofia muscular de Becker 10(90,9) 1(9) 11
Distrofia muscular de Duchenne 23(76,7) 7 (23) 30
Esclerosi lateral amiotrofica 50(14) 306 (86) 356
Febre mediterrania familiar 14 (73,7) 5(26) 19
Fenilcetonuria 54 (100) 0(0) 54
Fibrosi quistica 95 (94,1) 6 (6) 101
Grup d'epidermalisi ampular 2 (40) 3 (60) 5
hereditaria

Hemofilia A 54 (90) 6(10) 60
Hipotiroidisme congenit 213 (97,3) 6(3) 219
Homocistinuria classica 3(100) 0(0) 3
Malaltia dAndrade 49 (49,5) 50 (51) 99
Malaltia demmagatzematge de 4 (80) 1(20) 5
glicogen per deficiencia de maltasa

acida

Malaltia de Fabry 31(93,9) 2 (6) 33
Malaltia de Gaucher 6(85,7) 1(14) 7
Malaltia de Huntington 55 (50,5) 54 (50) 109
Malaltia de Kawasaki 24 (100) 0(0) 24
Malaltia de l'orina amb olor de xarop 1(100) 0(0) 1
d'erable

Malaltia de Niemann-Pick 0(0) 0(0) 0
Malaltia de Rendu-Osler 52 (80) 13 (20) 65
Malaltia de Wilson 25(89,3) 3(11) 28
Malaltia per anticossos anti 3(37,5) 5(62) 8
membrana basal glomerular

Miasténia gravis 477 (66,8) 237 (33) 714
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TAuLA 8. Nombre i percentatge de vius i morts per MR (continued)

MR Vius Nre. (%) Morts Nre. (%) ToOTAL
Mucopolisacaridosi de tipus 2 0(0) 1(100) 1
Neuropatia Optica hereditaria de 1(100) 0(0) 1
Leber

Osteogenesi imperfecta 25(92,6) 2(7) 27
Retinosi pigmentaria i sindrome 153 (85) 27 (15) 180
d'Usher

Sindrome d’Angelman 7(77,8) 2(22) 9
Sindrome de Beckwith-Wiedemann 5(100) 0(0) 5
Sindrome de I’X fragil 48 (96) 2(4) 50
Sindrome de Marfan 34 (91,9) 3(8) 37
Sindrome de McCune-Albright 0(0) 1(100) 1
Sindrome de Prader-Willi 20(90,9) 2(9) 22
Sindrome de Williams 8(100) 0(0) 8
Tetralogia de Fallot 141 (95,3) 7 (5) 148
Tirosinemia de tipus 1 0(0) 0(0) 0
TOTAL 2.063 (69,6) 901 (30,4) 2.964

Prevalenca

Per a cadascuna de les MR registrades al ReRIB, se n'analitza la prevalenca amb data d'1
de gener de 2024. La prevalenca es calcula amb els casos de persones vives residents a
les Illes Balears amb un diagnostic de la malaltia rara confirmada mitjancant la validacio.
Les analisis s’han efectuat sobre els casos registrats en el periode 2010-2023.

Les taxes més altes de prevalenca corresponen a les de la miastenia gravis, amb una
prevalenca de 3,87 per 10.000 habitants, seguida de I'hipotiroidisme congénit, amb una
prevalenca d'1,73 (en revisid per errors de validacio detectats recentment en relacié amb
errors en la font de captacio), i la colangitis biliar primaria, amb una prevalenca d’1,33.

Entre les malalties amb prevalenca estimable, les taxes més baixes corresponen a les de
la malaltia de lI'orina amb olor de xarop d’erable, amb una prevalenca de 0,01 per 10.000
habitants, seguida de la neuropatia optica hereditaria de Leber, amb una prevalenca de
0,01, i l'artrogriposi multiple congeénita distal, amb una prevalenca de 0,02.

Per a la malaltia de Niemann-Pick, la mucopolisacaridosi de tipus 2, la sindrome de
McCune-Albright i la tirosinémia de tipus 1, tot i estar incloses en el sistema de vigilancia
i haver-se fet una cerca activa de possibles casos, no s’han identificat casos que
compleixin els criteris de registre durant el periode analitzat. Per aquest motiu, no ha
estat possible calcular-ne la prevalenca i se’ls ha assignat un valor de 0.

TAULA 9. Prevalenca d’'MR

MR Prevalenca
Artrogriposi multiple congénita 0,02
Artrogriposi multiple congenita distal 0,02
Atrofia muscular espinal proximal 0,15
Ataxia de Friedreich 0,06
Colangitis biliar primaria 1,33
Complex d'esclerosi tuberosa 0,36
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TAULA 9. Prevalenca d'MR (continued)

MR Prevalenca
Deficiéncia de glutaril-CoA 0,05
deshidrogenasa

Displasia renal 0,49
Distrofia miotonica de Steinert 0,58
Distrofia muscular de Becker 0,08
Distrofia muscular de Duchenne 0,19
Esclerosi lateral amiotrofica 0,41
Febre mediterrania familiar 0,11
Fenilcetondria 0,44
Fibrosi quistica 0,77
Grup d'epidermolisi ampuHar 0,02
hereditaria

Hemofilia A 0,44
Hipotiroidisme congenit 1,73
Homocistindria classica 0,02
Malaltia de Fabry 0,25
Malaltia de Gaucher 0,05
Malaltia de Huntington 0,45
Malaltia de Kawasaki 0,19
Malaltia de Niemann-Pick 0,00
Malaltia de Rendu-Osler 0,42
Malaltia de Wilson 0,20
Malaltia de I'orina amb olor de xarop 0,01
d'erable

Malaltia d’Andrade 0,40
Malaltia d'emmagatzematge de 0,03
glicogen per deficiencia de maltasa

acida

Malaltia per anticossos anti 0,02
membrana basal glomerular

Miasténia gravis 3,87
Mucopolisacaridosi de tipus 2 0,00
Neuropatia optica hereditaria de 0,01
Leber

Osteogenesi imperfecta 0,20
Retinosi pigmentaria i sindrome 1,24
d'Usher

Sindrome de Beckwith-Wiedemann 0,04
Sindrome de Marfan 0,28
Sindrome de McCune-Albright 0,00
Sindrome de Prader-Willi 0,16
Sindrome de Williams 0,06
Sindrome de I'X fragil 0,39
Sindrome d’Angelman 0,06
Tetralogia de Fallot 1,14
Tirosinemia de tipus 1 0,00
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FIGURA 2. Prevalenca total per MR

Pel que fa a la prevalenca per sexe, les malalties amb una prevalenca més alta en homes
son la miasténia gravis, amb una prevalenca de 3,96 per 10.000 habitants, seguida de
I'hipotiroidisme congénit, amb una prevalenca d'1,42, i la tetralogia de Fallot, amb una

prevalenca d’1,27.

En canvi, les malalties amb una prevalenca més alta en dones sén la miasténia gravis,
amb una prevalenca de 3,79 per 10.000 habitants, sequida de la colangitis biliar primaria,
amb una prevalenca de 2,31, i I'hipotiroidisme congénit, amb una prevalenca de 2,04.
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TAauLA 10. Prevalences d'MR segons el sexe

MR

Homes Nre. (Prevalenca)

Dones Nre. (Prevalenga)

Artrogriposi multiple congénita
Artrogriposi multiple congénita distal
Atrofia muscular espinal proximal
Ataxia de Friedreich

Colanagitis biliar primaria
Complex d'esclerosi tuberosa
Deficiencia de glutaril-CoA
deshidrogenasa

Displasia renal

Distrofia miotonica de Steinert
Distrofia muscular de Becker
Distrofia muscular de Duchenne
Esclerosi lateral amiotrofica
Febre mediterrania familiar
Fenilcetondria

Fibrosi quistica

Grup d'epidermalisi ampuHar
hereditaria

Hemofilia A

Hipotiroidisme congénit
Homocistindria classica

Malaltia de Fabry

Malaltia de Gaucher

Malaltia de Huntington

Malaltia de Kawasaki

Malaltia de Niemann-Pick
Malaltia de Rendu-Osler

Malaltia de Wilson

Malaltia de l'orina amb olor de xarop
d'erable

Malaltia d’Andrade

Malaltia demmagatzematge de
glicogen per deficiéncia de maltasa
acida

Malaltia per anticossos anti
membrana basal glomerular
Miasténia gravis
Mucopolisacaridosi de tipus 2
Neuropatia Optica hereditaria de
Leber

Osteogenesi imperfecta

Retinosi pigmentaria i sindrome
d'Usher

Sindrome de Beckwith-Wiedemann
Sindrome de Marfan

Sindrome de McCune-Albright
Sindrome de Prader-Willi
Sindrome de Williams

Sindrome de I'X fragil

Sindrome d’Angelman
Tetralogia de Fallot

Tirosinemia de tipus 1

1(0,02)
2(0,03)
12(0,16)
7(0,07)
34 (0,34)
25(0,34)
3(0,05)

42 (0,6)
72 (0,65)
7(0,11)
29 (0,36)
214 (0,46)
7(0,08)
31(0,5)
46 (0,73)
0(0)

57(0,83)
88(1,42)
2(0,03)
20(0,31)
3(0,03)
51(0,39)
18(0,29)
0(0,0)
25(0,34)
19(0,28)
0(0)

63 (0,46)
2(0,03)

3(0,03)

378 (3,96)
0(0,0)
1(0,02)

12(0,2)
85(1,22)

4(0,07)
14 (0,2)
0(0,0)
13(0,2)
2(0,03)
36 (0,55)
5(0,07)
82(1,27)
0(0,0)

3(0,03)
0(0)

14 (0,13)
7 (0,06)
196 (2,31)
26(0,37)
3(0,05)

23(0,37)
54(0,5)
4(0,05)
1(0,02)
142 (0,36)
12 (0,15)
23(0,37)
55(0,81)
4(0,03)

3(0,05)
131 (2,04)
1(0,02)
13(0,19)
4(0,06)
58 (0,5)
6(0,1)
0(0,0)
40(0,5)
9(0,13)
1(0,02)

36 (0,34)
3(0,03)

5(0,02)

336 (3,79)
0(0,0)
0(0)

15(0,21)
95 (1,26)

1(0,02)
23(0,36)
0(0,0)
9(0,13)
6(0,1)
14 (0,23)
4(0,05)
66 (1,02)
0(0,0
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FIGURA 3. Prevalenca per MR segons el sexe

Després de I'encreuament dels registres amb el Registre de mortalitat, s'ha actualitzat
l'estat vital dels casos registrats i s’han obtingut les causes basiques de defuncio.

En 33 de les MR registrades, ha mort almenys 1 persona amb la MR que patia. Lesclerosi
lateral amiotrofica és la malaltia amb un nombre més elevat de persones mortes, 306, la

majoria de les quals s6n homes (60,8 %).
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En segon terme, es troba la miasténia gravis amb 237 de persones mortes, la majoria de
les quals sén homes (57 %). A continuacié hi ha la colangitis biliar primaria amb 66 de
persones mortes, la majoria de les quals sén dones (80,3 %). No s'han registrat
defuncions entre els homes amb artrogriposi multiple congeénita, distrofia muscular de
Becker, malaltia demmagatzematge de glicogen per deficiencia de maltasa acida,
osteogeénesi imperfecta ni sindrome de McCune-Albright, ni entre les dones amb
displasia renal, distrofia muscular de Duchenne, hemofilia A, malaltia de Gaucher,
mucopolisacaridosi de tipus 2 ni sindrome de I'X fragil, durant el periode analitzat.

TAuLA 11. Mortalitat segons la malaltia rara i el sexe

MR Homes Nre. (%) Dones Nre. (%) TOTAL
Artrogriposi multiple congénita 0 (0 %) 1 (100 %) 1
Ataxia de Friedreich 3 (50 %) 3 (50 %) 6
Atrofia muscular espinal proximal 2 (20 %) 6 (80 %) 8
Colangitis biliar primaria 13 (20 %) 53 (80 %) 66
Complex d'esclerosi tuberosa 4 (60 %) 3 (40 %) 7
Displasia renal 5 (100 %) 0 (0 %) 5
Distrofia miotonica de Steinert 32 (60 %) 23 (40 %) 55
Distrofia muscular de Becker 0 (0 %) 1(100 %) 1
Distrofia muscular de Duchenne 7 (100 %) 0 (0 %) 7
Esclerosi lateral amiotrofica 186 (60 %) 120 (40 %) 306
Febre mediterrania familiar 2 (40 %) 3 (60 %) 5
Fibrosi quistica 1(20 %) 5 (80 %) 6
Grup d'epidermolisi ampullar 1 (30 %) 2 (70 %) 3
hereditaria

Hemofilia A 6 (100 %) 0 (0 %) 6
Hipotiroidisme congeénit 1(20 %) 5 (80 %) 6
Malaltia d/Andrade 35 (70 %) 15 (30 %) 50
Malaltia d'emmagatzematge de 0 (0 %) 1(100 %) 1
glicogen per deficiencia de maltasa

acida

Malaltia de Fabry 1 (50 %) 1 (50 %) 2
Malaltia de Gaucher 1 (100 %) 0 (0 %) 1
Malaltia de Huntington 27 (50 %) 27 (50 %) 54
Malaltia de Rendu-Osler 4 (30 %) 9 (70 %) 13
Malaltia de Wilson 2 (70 %) 1 (30 %)

Malaltia per anticossos anti 1(20 %) 4 (80 %) 5
membrana basal glomerular

Miasténia gravis 135 (60 %) 102 (40 %) 237
Mucopolisacaridosi de tipus 2 1 (100 %) 0 (0 %) 1
Osteogenesi imperfecta 0 (0 %) 2 (100 %) 2
Retinosi pigmentaria i sindrome 10 (40 %) 17 (60 %) 27
d'Usher

Sindrome d’Angelman 1 (50 %) 1 (50 %) 2
Sindrome de I’X fragil 2 (100 %) 0 (0 %) 2
Sindrome de Marfan 2 (70 %) 1 (30 %) 3
Sindrome de McCune-Albright 0 (0 %) 1 (100 %) 1
Sindrome de Prader-Willi 1 (50 %) 1 (50 %) 2
Tetralogia de Fallot 4 (60 %) 3 (40 %) 7
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Esclerosi lateral amiotrofica 1 306
Miasténia gravis 1 1 237
Colangitis biliar primaria I 66
Distrofia miotonica de Steinert I 55
Malaltia de Huntington I 54
Malaltia d'Andrade I 50
Retinosi pigmentaria i sindrome ... 27
Malaltia de Rendu-Osler 4 13
Atrofia muscular espinal proximal 4 g
Tetralogia de Fallot 7
Distrofia muscular de Duchenne A -7
Complex d'esclerosi tuberosa 1 7
Hipotiroidisme congeénit 4 6
Hemofilia A w6
Fibrosi quistica 1 w6
Ataxia de Friedreich { w6
Malaltia per anticossos anti mem... ms
Febre mediterrania familiar { w5
Displasia renal { w5
Sindrome de Marfan u3
Malaltia de Wilson 4 u3
Grup d'epidermolisi ampul-lar he... u3
Sindrome de Prader-Willi{ 2
Sindrome de I'X fragil { 2
Sindrome d'Angelman 4 2
Osteogenesi imperfecta 02
Malaltia de Fabry A 2
Sindrome de McCune-Albright 11
Mucopolisacaridosi de tipus 2 11
Malaltia de Gaucher { 11
Malaltia d'emmagatzematge de gli... 11
Distrofia muscular de Becker { 11
Artrogriposi multiple congénita 11
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FIGURA 4. Nombre de defuncions per MR

Letalitat

La taxa de letalitat més elevada correspon a l'esclerosi lateral amiotrofica (70,22 % )i a la
malaltia de Huntington (33,94 %), sequides de l'artrogriposi multiple congénita (25 %).

La letalitat més elevada en homes s'observa en els casos afectats per I esclerosi lateral
amiotrofica (71,03 %), la malaltia per anticossos anti membrana basal glomerular (33,33
%) i la malaltia de Huntington (31,37 %). Pel que fa a les dones, les malalties en les quals

19



\||| Govern de les
|V llles Balears
Conselleria de Salut

presenten una taxa de letalitat més alta sén la esclerosi lateral amiotrofica (69,01 %), la
malaltia de Huntington (36,21 %) i I'atrofia muscular espinal proximal (35,71 %).

TAULA 12. Letalitat per malaltia rara segons el sexe

Homes Dones Total

Nre. Letalitat Nre. Letalitat Nre. Letalitat
Artrogriposi multiple congénita 0 0,0 1 333 1 25,0
Ataxia de Friedreich 1 14,3 1 14,3 2 14,3
Atrofia muscular espinal proximal 1 8,3 5 35,7 6 23,1
Colangitis biliar primaria 3 8,8 13 6,6 16 7.0
Complex d'esclerosi tuberosa 1 4,0 0 0,0 1 2,0
Displasia renal 1 2,4 0 0,0 1 1,5
Distrofia miotonica de Steinert (N 15,3 5 9,3 16 12,7
Distrofia muscular de Becker 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Distrofia muscular de Duchenne 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Esclerosi lateral amiotrofica 152 71,0 98 69,0 250 70,2
Febre mediterrania familiar 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Fibrosi quistica 1 2,2 3 5,5 4 4,0
Grup d'epidermalisi ampullar 0 0,0 0 0,0 0 0,0
hereditaria
Hemofilia A 2 3,5 0 0,0 2 33
Hipotiroidisme congénit 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Malaltia d’Andrade 12 19,0 3 8,3 15 15,2
Malaltia demmagatzematge de 0 0,0 1 333 1 20,0
glicogen per deficiencia de maltasa
acida
Malaltia de Fabry 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Malaltia de Gaucher 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Malaltia de Huntington 16 31,4 21 36,2 37 33,9
Malaltia de Rendu-Osler 1 4,0 2 5,0 3 4,6
Malaltia de Wilson 1 53 0 0,0 1 3,6
Malaltia per anticossos anti 1 333 1 20,0 2 25,0
membrana basal glomerular
Miasténia gravis 19 50 13 39 32 4,5
Mucopolisacaridosi de tipus 2 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Osteogénesi imperfecta 0 0,0 1 6,7 1 3,7
Retinosi pigmentaria i sindrome 0 0,0 0 0,0 0 0,0
d'Usher
Sindrome d’Angelman 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Sindrome de I’X fragil 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Sindrome de Marfan 2 14,3 0 0,0 2 54
Sindrome de McCune-Albright 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Sindrome de Prader-Willi 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Tetralogia de Fallot 1 1,2 0 0,0 1 0,7
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FIGURA 5. Taxa de letalitat per MR

Fitxes per malaltia rara

Per cadascuna de les MR registrades es presenten les prevalences seguents:

— Prevalenca segons el sexe.

— Prevalenca segons el grup d'edat.

— Prevalenca segons l'illa de residéncia.
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— Letalitat.

— Defuncions.
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Artrogriposi multiple congénita

L'artrogriposi multiple congenita (AMC) és un grup heterogeni de trastorns de gravetat
variable caracteritzats per contractures congenites de les extremitats. Es manifesta en
néixer com una limitacié del moviment de les articulacions de diverses extremitats que,
generalment, no és progressiva i pot incloure debilitat muscular i fibrosi. Tot i que pot
deure's a multiples causes (neurogéniques en la majoria dels casos, alteracions del teixit
conjuntiu 0 mecanismes mixts —neurologics, musculars i estructurals—), el mecanisme
fisiopatologic final és la disminucié del moviment fetal intrauteri, que deriva
secundariament en contractures.

La majoria dels casos d’AMC sén esporadics, tot i que en un 30 % de les persones
afectades es pot identificar una causa genética, incloses anomalies cromosomiques o
mutacions en alguns gens. Segons la causa genética, 'heréncia pot ser autosomica
dominant, autosomica recessiva o recessiva lligada I'X.

TAauLA 13. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 1 0,02
Dones 2 0,03
TOTAL 3 0,02

TAULA 14. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 1 0,21
5-14 1 0,08
15-29 0 0,00
30-44 0 0,00
45-59 1 0,03
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
ToTAL 3 0,02

TAULA 15. Nombre de casos i prevalenca segons lilla de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 2 0,12
Menorca 1 0,06
Pititises 0 0,00
ToTAL 3 0,02

TAULA 16. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Homes 0 0,0
Dones 1 333
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TAULA 16. Defuncions i letalitat (continued)

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

TOTAL 1 25,0
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FIGURA 6. Distribucio6 de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 7. Distribucio de la prevalenca segons el grup d'edat
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Artrogriposi multiple congénita distal

Es tracta d'un grup de sindromes d'artrogriposi poc frequents i de gravetat variable que
es caracteritzen per contractures congénites de dues zones del cos o més (principalment
mans i peus), perod generalment sense afeccié de les articulacions proximals, i amb
abséncia de malaltia neurologica o muscular primaria que afecti la funci6 de les
extremitats. Les caracteristiques diagnostiques inclouen camptodactilia o
pseudocamptodactilia, abséncia o hipoplasia de plecs de flexié, dits dominants,
desviaci6 cubital del canell, talipes equinovar, deformitats calcaneovalg, astragal vertical

i metatars var.

TAULA 17. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe

Nre. Prevalenca

Homes
Dones
TOTAL

2 0,03
0 0,00
2 0,02

TAULA 18. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat

Nre. Prevalenga

0-4
5-14
15-29
30-44
45-59
60-74
>75
TOTAL

0,00
0,08
0,05
0,00
0,00
0,00
0,00
0,02

NOOOO—= -0

TAuLA 19. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa

Nre. Prevalenca

Mallorca
Menorca
Pitiises
TOTAL

1 0,06
0 0,00
1 0,06
2 0,02

No se n’ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 20. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Homes
Dones
TOTAL

0 0
0 0
0 0
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FIGURA 11. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 12. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d'edat
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FIGURA 13. Prevalenca per illes
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Total 0%

FIGURA 14 i FIGURA 15. Letalitat i defuncions
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Ataxia de Friedreich

L'ataxia de Friedreich (FRDA) és un trastorn neurodegeneratiu multisistemic d’herencia
autosomica recessiva caracteritzat per una ataxia progressiva de la marxa, disartria,
disfagia, disfuncié oculomotora, perdua dels reflexos tendinosos profunds, signes
d'afeccié del tracte piramidal i escoliosi. Es freqiient la preséncia de miocardiopatia
hipertrofica i, en alguns casos, diabetis mellitus, pérdua visual o auditiva. La majoria dels
casos es deuen a una expansio del triplet GAA situat a lI'intré 1 del gen FXN
(9921.11-9g21.13), que ocasiona una reduccié en l'expressié de la proteina frataxina. La
gravetat i la velocitat de progressio sén variables, i és més greu la malaltia associada a
un nombre major de repeticions GAA. El diagnostic es confirma mitjancant estudi
genetic molecular del gen FXN. El consell genetic esta indicat i el diagnostic prenatal és
possible en families amb mutacions identificades.

TAuLA 21. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 4 0,07
Dones 4 0,06
TOTAL 8 0,06

TAuLA 22. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d’edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 0 0,00
15-29 3 0,14
30-44 1 0,04
45-59 2 0,07
60-74 2 0,11
>75 0 0,00
TOTAL 8 0,06

TAULA 23. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 7 0,40
Menorca 0 0,00
Pitiises 1 0,06
TOTAL 8 0,06

TAULA 24. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 1 14,3
Dones 1 14,3
TOTAL 2 14,3
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FIGURA 16. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 17. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d'edat
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FIGURA 18. Prevalenca per illes

Homes I14,3%
Dones I14,3%
Total I14,3%
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Atrofia muscular espinal proximal

Les atrofies musculars espinals proximals sén un grup de trastorns d'origen genetic
caracteritzats per la debilitat i atrofia muscular progressives degudes a la degeneracio i
pérdua de les neurones motores inferiors de la medulla espinal i dels nuclis del tronc
cerebral. La cognicié no es veu afectada. La malaltia és produida per mutacions
biaHeliques (95 % delecions) en el gen SMNT1 i esta modulada pel nombre de copies del
gen SMN2. L'heréncia és autosomica recessiva i la prevalenca s'estima en
aproximadament 1/30.000.

Els subtipus dAME sén:

— Atrofia muscular espinal proximal de tipus 0, d'inici prenatal.

— Atrofia muscular espinal proximal de tipus I o atrofia muscular espinal infantil o
malaltia de Werdnig-Hoffmann.

— Atrofia muscular espinal proximal de tipus II.
— Atrofia muscular espinal proximal de tipus III o malaltia de Kugelberg-Welander.

— Atrofia muscular espinal proximal de tipus IV o atrofia muscular espinal de I'adult.

TAULA 25. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenga
Homes 10 0,16
Dones 8 0,13
TOTAL 18 0,15

TAULA 26. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenga
0-4 3 0,63
5-14 5 0,42
15-29 6 0,28
30-44 1 0,04
45-59 3 0,10
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
TOTAL 18 0,15

TAULA 27. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 17 0,98
Menorca 1 0,06
Pitilises 0 0,00
TOTAL 18 0,15
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TAULA 28. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Homes
Dones
TOTAL

1 8,3
5 35,7
6 23,1
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FIGURA 21. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 22. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d’'edat
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FIGURA 23. Prevalenca per illes
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Colangitis biliar primaria

Es una malaltia hepatica colestatica autoimmune caracteritzada per un dany mediat per
célules T dels petits conductes biliars intrahepatics, que condueix a coléstasi, fibrosi i
possible cirrosi. Linici es produeix entre la quarta i la sisena decada de la vida. Afecta
predominantment les dones, amb una proporcié de 9:1. Les primeres manifestacions
inclouen cansament (80 %) i prurit (20-70 %). En fases més avancades poden
desenvolupar-se xantomes i xantelasmes, osteopénia i osteoporosi amb risc de
fractures, hiperlipémia, hipercolesterolémia i déficits vitaminics.

Les complicacions relacionades amb la cirrosi inclouen hipertensio portal,
esplenomegalia, edema periféric, pérdua de massa muscular i hepatocarcinoma, aixi
com manifestacions neurologiques com problemes de concentracié i memoria i
trastorns del son. Sén frequents els trastorns autoimmunitaris concomitants (sindrome
de Sjogren, sindrome CREST, malaltia tiroidal autoimmune, artritis reumatoide, malaltia
celiaca, malaltia inflamatoria intestinal i sindrome de Raynaud).

Es d’heréncia multigénica o multifactorial o desconeguda.

TAULA 29. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 21 0,34
Dones 143 2,31
TOTAL 164 1,33

TauLA 30. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d’edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 0 0,00
15-29 0 0,00
30-44 1 0,39
45-59 50 1,70
60-74 61 3,34
>75 42 4,39
ToTAL 164 1,33

TAULA 31. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 146 8,44
Menorca 5 0,29
Pititises 13 0,75
TOTAL 164 1,33
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TAULA 32. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)

Letalitat ( %)

Homes
Dones
TOTAL

3
13
16

8,8
6,6
7.0
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FIGURA 26. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 27. Distribucié de la prevalenca segons el grup d'edat
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FIGURA 28. Prevalenca per illes
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Complex d’esclerosi tuberosa

L'esclerosi tuberosa (ET) és un trastorn neurocutani poc frequent caracteritzat per
hamartomes multisistemics que afecten majoritariament la pell, el cervell, els ronyons,
els pulmons, els ulls i el cor. S'associa a epilépsia d'inici precog i trastorns
neuropsiquiatrics. La causa és genetica, per mutacions en TSC7 o TSC2. L'herencia és
autosomica dominant, tot i que dues terceres parts dels casos es deuen a variants
patogeniques de novo. La prevalenca del complex d'esclerosi tuberosa (CET) en néixer
s’ha estimat en 1/6.000.

TAauLA 33. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 21 0,34
Dones 23 0,37
TOTAL 44 0,36

TAULA 34. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d’edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 3 0,63
5-14 8 0,67
15-29 9 0,43
30-44 15 0,54
45-59 7 0,24
60-74 1 0,05
>75 1 0,10
ToTAL 44 0,36

TAULA 35. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 41 2,37
Menorca 0 0,00
Pitilises 3 0,17
TOTAL 44 0,36

TAULA 36. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 1 4
Dones 0 0
TOTAL 1 2
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FIGURA 31. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 32. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d'edat
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Deficiéncia de glutaril-CoA deshidrogenasa

El deficit de glutaril-CoA deshidrogenasa, o aciduria glutarica de tipus 1, és un trastorn
neurometabolic d’heréncia autosomica recessiva caracteritzat clinicament per crisis
encefalopatiques que donen lloc a lesions del cos estriat i a trastorns del moviment
distonics-discinétics greus. La prevalenca mundial s'estima en 1/100.000 naixements. La
detecci6 presimptomatica és possible mitjancant programes de cribratge neonatal. El
pronostic depén d'un diagnostic precog i d'un maneig i un tractament adequats.

TAuLA 37. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe

Nre. Prevalenca

Homes
Dones
TOTAL

3 0,05
3 0,05
6 0,05

TAauLA 38. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat

Nre. Prevalenca

0-4
5-14
15-29
30-44
45-59
60-74
>75
TOTAL

0,21
0,25
0,00
0,04
0,03
0,00
0,00
0,05

o000 - =0Ww-=

TAULA 39. Nombre de casos i prevalenca segons lilla de residéncia

Illa

Nre. Prevalenca

Mallorca
Menorca
Pititises
TOTAL

5 0,29
1 0,06
0 0,00
6 0,05

No se n'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 40. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Homes
Dones
TOTAL

0 0
0 0
0 0
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FIGURA 36. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 37. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d'edat
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FIGURA 38. Prevalenca per illes
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Displasia renal

Malformacié congenita caracteritzada per un desenvolupament anomal del paréenquima
renal, amb alteraci6 de l'arquitectura histologica normal i preséncia d'estructures
embrionaries persistents, com conductes primitius envoltats de colls mesenquimatics,
aixi com teixit metaplastic o indiferenciat. Pot ser unilateral o bilateral, difusa o
segmentaria, i de gravetat variable, amb aplasia renal com a situaci6 extrema. Els
ronyons poden ser funcionals o anulats. Sovint s'associa a altres anomalies
nefrourologiques congénites (CAKUT).

Quan s'associa a quists sanomena displasia quistica, i si hi predominen els quists,
displasia multiquistica. Si no s'associa a quists, sol ser un rony6 de mida petita,
anomenat hipodisplasia renal, i es diferencia de la hipoplasia renal, que presenta una
estructura histologica normal, amb reduccié del nombre de nefrones, pero amb bona
organitzacié i diferenciacio.

L'etiologia és multifactorial. Pot presentar-se de manera aillada o formar part de diverses
sindromes poc frequents, sigui per una alteracié primaria en el desenvolupament dels
teixits nefrogénics o a consequencia d'una obstruccié urinaria durant la vida fetal. Tot i
que s’han identificat diversos gens associats a la displasia renal, els mecanismes
moleculars subjacents sovint s6n complexos i heterogenis. S’han descrit casos familiars
de displasia renal aillada associats a mutacions concretes. Altres formes s’han associat a
farmacs embriotoxics com els inhibidors de I'enzim convertidor d'angiotensina, o a
factors que alteren la programacié fetal, com la hipoxia o la diabetis materna.

La prevalenca i incidencia exactes es desconeixen per la variabilitat clinica i I'existéncia de
casos unilaterals asimptomatics. A Europa, s'estima una prevalenca al naixement
d'aproximadament 1/2.300. El grup fenotipic displasia/hipoplasia/aplasia és una de les
causes més frequents d'insuficiencia renal cronica al moén i constitueix la patologia més
habitual en infants que requereixen terapia de reemplacament renal (13,5 %).

1. Kohl S, Avni FE, Boor P, Capone V, Clapp WL, De Palma D, et al. Definition, diagnosis
and clinical management of non-obstructive kidney dysplasia: a consensus
statement by the ERKNet Working Group on Kidney Malformations. Nephrol Dial
Transplant [Internet]. 2022;37(12):2351-62. Disponible en:
http://dx.doi.org/10.1093/ndt/gfac207

2. ERKNet. Displasia renal [Internet]. Orphanet. juliol 2020. Disponible en:
https://www.orpha.net/es/disease/detail/93108?name=displasia %20renal&mode=name

TAULA 41. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 37 0,60
Dones 23 0,37
ToTAL 60 0,49
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TAULA 42. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre.  Prevalenca
0-4 13 2,72
5-14 32 2,69
15-29 7 0,33
30-44 3 0,11
45-59 0 0,00
60-74 4 0,22
>75 1 0,10
ToTAL 60 0,49

TAULA 43. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 51 2,95
Menorca 4 0,23
Pititises 5 0,29
TOTAL 60 0,49

TAULA 44. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat (%)

Homes 1 2,4
Dones 0 0,0
TOTAL 1 1,5
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FIGURA 41. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 42. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d'edat
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Distrofia miotonica de Steinert

Trastorn multisistemic d’herencia autosomica dominant caracteritzat per graus diversos
de debilitat muscular progressiva, especialment distal i facial, miotonia i afeccio
multisistémica, com arritmies cardiaques i altres trastorns cardiacs, cataractes,
resisténcia a la insulina, diabetis, restrenyiment, fatiga cronica i trastorns del son. Es la
distrofia muscular d’aparicié en l'edat adulta més frequent.

La causa és geneética, per expansio6 del triplet CTG a la regi6 no traduida del gen DMPK. El
pronostic i el curs de la malaltia varien segons el tipus i el nombre de repeticions CTG.
L'esperanca de vida es redueix per 'augment de la mortalitat associada a complicacions
pulmonars i cardiaques.

TAULA 45. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenga
Homes 40 0,65
Dones 31 0,50
ToTAL 71 0,58

TAULA 46. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 1 0,21
5-14 1 0,08
15-29 8 0,38
30-44 20 0,71
45-59 35 1,19
60-74 5 0,27
>75 1 0,10
ToTAL 71 0,58

TAuLA 47. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 57 3,30
Menorca 5 0,29
Pitilises 9 0,52
TOTAL 71 0,58

TAULA 48. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 11 15,3
Dones 5 9,3
TOTAL 16 12,7
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FIGURA 46. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 47. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d'edat
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FIGURA 48. Prevalenca per illes
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Distrofia muscular de Becker

La distrofia muscular de Becker forma part del grup de les distrofinopaties, juntament
amb la distrofia muscular de Duchenne, amb la qual comparteix base genética i
mecanisme fisiopatologic.

Es una distrofia muscular genética poc frequient caracteritzada per atrofia i debilitat
muscular progressives degudes a la degeneracié del muscul esqueletic, llis i cardiac.
S'inicia habitualment en la infancia, generalment després dels set anys, encara que pot
debutar molt més tard.

Les manifestacions infantils inclouen caminar de puntes o rampes induides per l'exercici
amb mioglobinuria o sense. En edats més avancades, la miocardiopatia pot ser la forma
de presentacio inicial. La debilitat muscular és progressiva, simétrica i predominantment
proximal, amb més afeccié de les extremitats inferiors, cosa que comporta dificultats
funcionals, problemes per pujar escales o per aixecar-se d’'una cadira.

Pot desenvolupar-se insuficiencia respiratoria restrictiva per afeccié dels musculs
respiratoris i miocardiopatia dilatada, de vegades més greu que I'afeccié del muscul
esqueletic.

Es una malaltia autosdmica recessiva lligada al cromosoma X, i per aixd afecta
principalment els homes. La prevalenca estimada a Europa és d'1/16.700-1/18.500
infants nascuts. El consell genétic esta recomanat.

TAULA 49. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 7 0,11
Dones 3 0,05
TOTAL 10 0,08

TauLA 50. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d’edat

Grup d'edat Nre.  Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 1 0,08
15-29 2 0,09
30-44 2 0,07
45-59 3 0,10
60-74 1 0,05
>75 1 0,10
ToTAL 10 0,08

TAULA 51. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre.  Prevalenca
Mallorca 8 0,46
Menorca 1 0,06
Pititises 1 0,06
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TAuLA 51. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia (continued)

Illa Nre.  Prevalenca

TOTAL 10 0,08

No se n’ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 52. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat (%)

Homes 0 0
Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 51. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 52. Distribucié de la prevalenca segons el grup d'edat
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Distrofia muscular de Duchenne

La distrofia muscular de Duchenne forma part del grup de les distrofinopaties,
juntament amb la distrofia muscular de Becker, amb la qual comparteix base genética i
mecanisme fisiopatologic.

Es una distrofia muscular genética caracteritzada per debilitat i atrofia muscular
rapidament progressives degudes a la degeneraci6 del muscul esquelétic, llis i cardiac.
El dany muscular és causat per 'abséncia completa de la proteina distrofina, expressada
al sarcolemma, com a resultat de variants al gen DMD (Xp21.2).

Es manifesta en la primera infancia, sovint amb retard en l'inici de la deambulacié
(després dels divuit mesos) acompanyat de retard del llenguatge o del desenvolupament
psicomotor global. S6n frequents els trastorns del neurodesenvolupament i de conducta,
com TDAH, ansietat, trets de I'espectre autista i trastorn obsessivocompulsiu.

Sense tractament, la pérdua de la marxa independent es produeix entre els sis i tretze
anys. Posteriorment apareixen contractures i escoliosi preco¢. Sense tractament,
I'evolucié condueix a la mort al final de l'adolescéncia o a la segona década de vida,
generalment per insuficiéncia respiratoria o miocardiopatia.

Es d’heréncia autosdmica recessiva lligada al cromosoma X. Afecta principalment homes,
amb una prevalenca estimada d'1/3.500-1/9.300 infants nascuts. El consell genetic és
altament recomanat.

TAauLA 53. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 22 0,36
Dones 1 0,02
TOTAL 23 0,19

TAULA 54. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d’edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 6 0,50
15-29 12 0,57
30-44 4 0,14
45-59 1 0,03
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
ToTAL 23 0,19

TAULA 55. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 20 1,16
Menorca 0 0,00
Pititises 3 0,17
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TAuLA 55. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia (continued)

Illa Nre.  Prevalenca

TOTAL 23 0,19

No se n’ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 56. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat (%)

Homes 0 0
Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 56. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 57. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d'edat
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FIGURA 58. Prevalenca per illes

Homes 0%
Dones 0% 0
Total 0%

FIGURA 59 i FIGURA 60. Letalitat i defuncions
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Esclerosi lateral amiotrofica

Malaltia neurodegenerativa amb paralisi muscular progressiva per degeneraci6 de
neurones motores del cortex motor, tractes corticoespinals, tronc cerebral i medula.

Els signes inicials son: debilitat focal a extremitats, atrofia, fasciculacions i rampes. Un
terc dels casos presenta un inici bulbar (parla/deglucié). També apareix deteriorament
cognitiu i conductual frequent.

La majoria dels casos sén esporadics. Entre el 5% i el 10 % sén familiars d’heréncia
autosomica dominant. La incidencia anual és d'1/50.000, i la prevalenca, d1/20.000.

TAuLA 57. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 28 0,46
Dones 22 0,36
TOTAL 50 0,41

TAUuLA 58. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 0 0,00
15-29 0 0,00
30-44 2 0,07
45-59 5 0,17
60-74 25 1,37
>75 18 1,88
ToTAL 50 0,41

TAULA 59. Nombre de casos i prevalenca segons lilla de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 32 1,85
Menorca 11 0,64
Pititises 7 0,40
TOTAL 50 0,41
TAULA 60. Defuncions i letalitat
Morts (Nre.)  Letalitat ( %)
Homes 152 71,0
Dones 98 69,0
TOTAL 250 70,2
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FIGURA 61. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 62. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d'edat
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FIGURA 63. Prevalenca per illes

Homes 71%
Dones 69%
Total 70,2%

FIGURA 64 i FIGURA 65. Letalitat i defuncions
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Febre mediterrania familiar

Es una sindrome autoinflamatoria caracteritzada per episodis recurrents i breus de febre
i serositis que provoquen dolor abdominal, toracic, articular i muscular.

Es d’heréncia autosdmica recessiva, causada per variants patdgenes bialéliques en el
gen MEFV, amb més de quatre-centes variants descrites. La prevalenca és d'1-5/10.000, i
és molt més alta al sud-est de la Mediterrania (fins a 1/200-1/1.000).

TAuLA 61. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 5 0,08
Dones 9 0,15
ToTAL 14 0,11

TAULA 62. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 1 0,08
15-29 2 0,09
30-44 3 0,11
45-59 3 0,10
60-74 3 0,16
>75 2 0,21
ToTAL 14 0,11

TAULA 63. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 12 0,69
Menorca 2 0,12
Pititises 0 0,00
TOTAL 14 0,11

No se n'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 64. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Homes 0 0
Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 66. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 67. Distribucié de la prevalenca segons el grup d'edat
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FIGURA 68. Prevalenca per illes

Homes 0%
Dones 0% 0
Total 0%

FIGURA 69 i FIGURA 70. Letalitat i defuncions
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Fenilcetonduria

Es un error congénit del metabolisme caracteritzat per hiperfenilalaninémia per déficit
de fenilalanina hidroxilasa, detectat habitualment en el cribratge neonatal.

Sense diagnostic precog, els simptomes apareixen al cap de pocs mesos: retard
psicomotor, microcefalia, convulsions, tremolors, éczema, vomits i olor corporal de
floridura.

Es d’heréncia autosdmica recessiva. La prevalenca a Europa és d'1/10.000 (amb
variacions regionals importants).

TAULA 65. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 31 0,50
Dones 23 0,37
TOTAL 54 0,44

TAULA 66. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 8 1,68
5-14 20 1,68
15-29 15 0,71
30-44 5 0,18
45-59 6 0,20
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
ToTAL 54 0,44

TAULA 67. Nombre de casos i prevalenca segons lilla de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 44 2,54
Menorca 1 0,06
Pititises 9 0,52
ToTAL 54 0,44

No se n'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 68. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Homes 0 0
Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 71. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 72. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d'edat
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FIGURA 73. Prevalenca per illes

Homes 0%
Dones 0% 0
Total 0%

FIGURA 74 i FIGURA 75. Letalitat i defuncions
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Fibrosi quistica

Es una malaltia cronica i progressiva multisistémica caracteritzada per suor amb
concentracio elevada de clorur i secrecions mucoses espesses. Afecta principalment:

— Pulmons: infeccions recurrents, bronquiectasi.
— Pancrees: insuficiéncia exocrina, diabetis relacionada, pancreatitis ocasional.
— Intesti: ili meconial, obstruccio distal.
— Fetge: hepatopatia cronica i cirrosi.
Causada per mutacions al gen CFTR, amb heréncia autosomica recessiva, té una

prevalenca al naixement a Europa d'1/5.000.

TAULA 69. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenga
Homes 45 0,73
Dones 50 0,81
ToTAL 95 0,77

TAULA 70. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenga
0-4 11 2,30
5-14 23 1,93
15-29 28 1,32
30-44 20 0,71
45-59 11 0,37
60-74 2 0,11
>75 0 0,00
TOTAL 95 0,77

TAauLA 71. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 67 3,87
Menorca 17 0,98
Pitilises 11 0,64
TOTAL 95 0,77

TAULA 72. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)

Homes 1
Dones 3
TOTAL 4
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FIGURA 76. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 77. Distribucié de la prevalenca segons el grup d'edat
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FIGURA 78. Prevalenca per illes
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Grup d’epidermolisi ampul-lar hereditaria

L'epidermolisi ampular hereditaria (EA) agrupa una serie de trastorns caracteritzats per
la formacio recurrent de butllofes com a resultat d'una fragilitat estructural de la pell i
d‘altres teixits seleccionats. Pot apareixer a qualsevol edat i la prevalencga és
d’1-9/1.000.000.

S’han identificat quatre tipus principals d’EA: EA simple (EAS), EA juntural (EAJ), EA
distrofica (EAD, cada un d'aquests constitueix un «subgrup» amb nombrosos tipus de
nivell de trastorn (alguns dels quals també presenten subtipus), i la sindrome de Kindler.
La forma més comuna és I'EA simple sequida de I'EAD. El tractament és multidisciplinari i
esta orientat a la proteccio de la pell, un estil de vida adaptat per minimitzar el risc de
traumatismes i a la prevencié de complicacions.

TAauLA 73. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 0 0,00
Dones 2 0,03
TOTAL 2 0,02

TAULA 74. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 1 0,21
5-14 1 0,08
15-29 0 0,00
30-44 0 0,00
45-59 0 0,00
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
ToTAL 2 0,02

TAULA 75. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 1 0,06
Menorca 0 0,00
Pititises 1 0,06
TOTAL 2 0,02

No se n'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 76. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Homes 0 0
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TAULA 76. Defuncions i letalitat (continued)

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 81. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 82. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d'edat
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FIGURA 83. Prevalenca per illes
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FIGURA 84 i FIGURA 85. Letalitat i defuncions
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Hemofilia A

Es un trastorn causat per la deficiéncia genética del factor VIII de coagulacié, que
provoca hemorragies espontanies o prolongades, sovint després de traumatismes lleus.
La gravetat depen del nivell de factor VIII.

Es d’heréncia recessiva lligada a I’X. La prevalenca és d'1/6.000 en homes. Algunes dones
portadores en poden ser simptomatiques.

TAULA 77. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 51 0,83
Dones 3 0,05
ToTAL 54 0,44

TAuLA 78. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenga
0-4 3 0,63
5-14 15 1,26
15-29 14 0,66
30-44 8 0,29
45-59 8 0,27
60-74 5 0,27
>75 1 0,10
ToTAL 54 0,44

TAULA 79. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 46 2,66
Menorca 4 0,23
Pititises 4 0,23
TOTAL 54 0,44

TAULA 80. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 2 35
Dones 0 0,0
TOTAL 2 33
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FIGURA 86. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 87. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d’'edat
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Hipotiroidisme congénit

Es la deficiencia d’hormones tiroidals presents des del naixement. Pot passar
desapercebut pero evoluciona cap a retard del creixement i discapacitat intellectual greu
Si no es tracta.

Els simptomes més habituals sén: letargia, dificultat per alimentar-se, restrenyiment,
ictericia prolongada, fontanelles grans, macroglossia, distensié abdominal amb hernia
umbilical i hipotonia.

Les causes s6n multiples: disgenesia tiroidal, defectes en la sintesi hormonal, formes
centrals... La prevalenca és d'1/2.000-1/4.000 i un tractament preco¢ en garanteix un
bon pronostic.

TAULA 81. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 87 1,42
Dones 126 2,04
TOTAL 213 1,73

TAULA 82. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 52 10,89
5-14 86 7,22
15-29 23 1,09
30-44 21 0,75
45-59 22 0,75
60-74 9 0,49
>75 0 0,00
ToTAL 213 1,73

TAauLA 83. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 188 10,87
Menorca 14 0,81
Pititises 11 0,64
TOTAL 213 1,73

No se n’'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 84. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat (%)

Homes 0 0
Dones 0 0
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TAULA 84. Defuncions i letalitat (continued)

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

TOTAL 0 0
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FIGURA 91. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 92. Distribucié de la prevalenca segons el grup d'edat
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Homocistinuria classica

Es un trastorn metabolic poc freqiient del catabolisme de la metionina caracteritzat per
'augment d’homocisteina en sang i orina, amb afeccié ocular, esquelética, vascular i
neurologica.

D’heréncia autosomica recessiva, amb una prevalenca d'1-9/100.000 (variabilitat étnica
important).

TAULA 85. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 2 0,03
Dones 1 0,02
ToTAL 3 0,02

TAuLA 86. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenga
0-4 0 0,00
5-14 1 0,08
15-29 1 0,05
30-44 0 0,00
45-59 0 0,00
60-74 1 0,05
>75 0 0,00
ToTAL 3 0,02

TAuLA 87. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 3 0,17
Menorca 0 0,00
Pititises 0 0,00
TOTAL 3 0,02

No se n’ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 88. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.) Letalitat (%)

Homes 0 0
Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 96. Distribucio de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 97. Distribuci6 de la prevalenca segons el grup d'edat
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FIGURA 98. Prevalenca per illes
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Malaltia d’/Andrade

L'amiloidosi ATTR hereditaria és una malaltia genetica d’herencia autosomica dominant i
afeccié multisistemica, causada pel diposit extracelular d'amiloide en diversos organs i
teixits a consequéencia de mutacions en el gen de la transtiretina (TTR).

Sol iniciar-se en l'edat adulta i clinicament es manifesta per:

— Neuropatia sensitivomotora i autonomica progressiva.

— Primeres manifestacions habituals: polineuropatia sensitiva amb parestésies,
dolor, pérdua sensitiva (especialment dolor i temperatura), lesions trofiques als
peus.

— Posterior afeccié motora.
— Trastorns gastrointestinals i perdua de pes.

— Miocardiopatia infiltrativa amb arritmies i insuficiéncia cardiaca.

També pot presentar complicacions oculars, renals, digestives i del sistema nerviés
central. S’han descrit més de 140 mutacions en TTR, cosa que explica la gran variabilitat
clinica.

Afecta més de deu mil persones al mén, i Mallorca és una de les zones endémiques amb
meés prevalenca a escala mundial.

TAuLA 89. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 28 0,46
Dones 21 0,34
ToTAL 49 0,40

TAuLA 90. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 0 0,00
15-29 0 0,00
30-44 4 0,14
45-59 24 0,81
60-74 11 0,60
>75 10 1,04
ToTAL 49 0,40

TAULA 91. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 48 2,78
Menorca 1 0,06
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TAULA 91. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia (continued)

Illa Nre.  Prevalenca
Pititises 0 0,00
ToTAL 49 0,40

TAULA 92. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 12 19,0
Dones 3 8,3
TOTAL 15 15,2
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FIGURA 101. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 102. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 103. Prevalenca per illes
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Malaltia demmagatzematge de glicogen per deficiéncia de maltasa acida

Es una malaltia demmagatzematge lisosdmic poc freqiient caracteritzada per
I'acumulacié lisosomica de glicogen, particularment en el muscul esquelétic, cardiac i
respiratori, aixi com en el fetge i el sistema nervids, a causa de la deficiencia de maltasa
acida. Lespectre clinic compren des d'un debut durant la lactancia com a miocardiopatia
hipertrofica greu, debilitat muscular generalitzada, problemes d'alimentacid, retard de
creixement i insuficiéncia respiratoria, a un debut tarda que es manifesta abans o
després dels dotze mesos d’edat sense cardiopatia, amb debilitat muscular proximal i
insuficieéncia respiratoria. La forma d'inici en la lactancia és la forma més greu i la d'inici
tarda (posterior a un any de vida) és de predomini en el muscul esqueletic.

TAULA 93. Nombre de casos i prevalencga segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenga
Homes 2 0,03
Dones 2 0,03
TOTAL 4 0,03

TAULA 94. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d’edat

Grup d'edat Nre.  Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 0 0,00
15-29 1 0,05
30-44 0 0,00
45-59 3 0,10
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
ToTAL 4 0,03

TAULA 95. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 2 0,12
Menorca 2 0,12
Pitiises 0 0,00
ToTAL 4 0,03

TAULA 96. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 0 0,0
Dones 1 333
TOTAL 1 20,0
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FIGURA 106. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 107. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 108. Prevalenca per illes
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Malaltia de Fabry

Malaltia lisosomica hereditaria de caracter multisistémic, caracteritzada per
manifestacions neurologiques, cutanies, renals, cardiovasculars, cocleovestibulars i
cerebrovasculars. La gravetat és variable: els homes amb la forma classica solen
presentar simptomes des de la infancia, mentre que en les dones l'expressio clinica és
molt heterogenia. També existeixen formes d'inici tarda amb predomini cardiac.

Esta causada per mutacions en el gen GLA, situat al cromosoma X. L'heréencia pot ser
autosomica dominant o recessiva lligada al cromosoma X, segons la mutacio.

La prevalenca estimada al naixement és d’'1/15.000, probablement infraestimada.

TAULA 97. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenga
Homes 19 0,31
Dones 12 0,19
TOTAL 31 0,25

TAULA 98. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 1 0,08
15-29 5 0,24
30-44 7 0,25
45-59 6 0,20
60-74 8 0,44
>75 4 0,42
ToTAL 31 0,25

TAULA 99. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 30 1,73
Menorca 0 0,00
Pitiiises 1 0,06
TOTAL 31 0,25

No se n'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 100. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 0 0
Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 111. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 112. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 113. Prevalenca per illes
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Malaltia de Gaucher

Es una malaltia lisosémica caracteritzada per I'acumulacié de glucosilceramida (per
déficit de beta-glucocerebrosidasa) a les célules del sistema reticuloendotelial del fetge,
la melsa i la medula ossia. Les manifestacions cliniques i la gravetat varien molt segons
el subtipus.

Es d’heréncia autosdmica recessiva. La prevalenca estimada és d'1/100.000.

TAuLA 101. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 2 0,03
Dones 4 0,06
ToTAL 6 0,05

TAuLA 102. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenga
0-4 0 0,00
5-14 1 0,08
15-29 0 0,00
30-44 2 0,07
45-59 3 0,10
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
ToTAL 6 0,05

TAauLA 103. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 3 0,17
Menorca 0 0,00
Pititises 3 0,17
TOTAL 6 0,05

No se n’ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 104. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.) Letalitat (%)

Homes 0 0
Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 116. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 117. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 118. Prevalenca per illes
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Malaltia de Huntington

La malaltia de Huntington (EH) és un trastorn neurodegeneratiu del sistema nerviés
central caracteritzat per moviments coreics involuntaris, trastorns conductuals i
psiquiatrics i demeéncia. Ledat mitjana d'aparicio és entre els trenta i els cinquanta
anys.

Esta causada per una expansié del triplet CAG en el gen de la huntingtina, situat al brag
curt del cromosoma 4. Un nombre més elevat de repeticions CAG s'associa a un inici més
precog. Es d’herencia autosdomica dominant.

TAULA 105. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 24 0,39
Dones 31 0,50
ToTAL 55 0,45

TAULA 106. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenga
0-4 0 0,00
5-14 0 0,00
15-29 0 0,00
30-44 11 0,39
45-59 21 0,71
60-74 14 0,77
>75 9 0,94
ToTAL 55 0,45

TAauLA 107. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 43 2,49
Menorca 3 0,17
Pitiises 9 0,52
TOTAL 55 0,45
TAULA 108. Defuncions i letalitat
Morts (Nre.) Letalitat (%)
Homes 31,4
Dones 36,2
TOTAL 33,9
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FIGURA 121. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 122. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 123. Prevalenca per illes
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Malaltia de Kawasaki

Es una malaltia inflamatoria

i febril caracteritzada per vasculitis primaria aguda de vasos

de calibre mitja, sistémica i autolimitada, que afecta sobretot infants petits. Ledat
mitjana d'inici és als dos anys.

Frequentment causa arteritis coronaria aguda i aneurismes de l'artéria coronaria,

potencialment mortals si no

es tracta.

Es de causa desconeguda, perd la genética sembla tenir-hi un paper important, i és més
freqUent en poblacio asiatica.

La incidéncia anual a Europa en menors de cinc anys és d'1/6.500-1/20.500. Es la
principal causa de cardiopatia adquirida infantil als paisos desenvolupats.

TAuLA 109. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe

Nre. Prevalenca

Homes
Dones
TOTAL

18 0,29
6 0,10
24 0,19

TAuLA 110. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 1 0,21
5-14 17 1,43
15-29 6 0,28
30-44 0 0,00
45-59 0 0,00
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
ToTAL 24 0,19

TAULA 111. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 22 1,27
Menorca 1 0,06
Pititises 1 0,06
TOTAL 24 0,19

No se n'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 112. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Homes

0 0
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TAULA 112. Defuncions i letalitat (continued)

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 126. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 127. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 128. Prevalenca per illes
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Malaltia de I'orina amb olor de xarop d’erable

Es un trastorn hereditari poc freqiient del metabolisme dels aminoacids de cadena
ramificada. Es caracteritza classicament per rebuig alimentari, letargia, vomits i olor de
xarop d'erable a la cera de l'oida (i posteriorment a l'orina). Si no es tracta, evoluciona
rapidament cap a encefalopatia progressiva i insuficiencia respiratoria central.

N’hi ha quatre subtipus fenotipics: classica, intermédia, intermitent i sensible a
tiamina.

Es d’heréncia autosdmica recessiva, i la prevalenca estimada és d'1/150.000
naixements.

TAULA 113. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenga
Homes 0 0,00
Dones 1 0,02
TOTAL 1 0,01

TAULA 114. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 1 0,08
15-29 0 0,00
30-44 0 0,00
45-59 0 0,00
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
TOTAL 1 0,01

TAULA 115. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 1 0,06
Menorca 0 0,00
Pitilses 0 0,00
TOTAL 1 0,01

No se n'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 116. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 0 0
Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 131. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 132. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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Malaltia de Niemann-Pick
Inclou dos grans grups:

1. Deficiéncia d’esfingomielinasa acida (ASMD):

— Tipus A, Bi A/B, d’heréncia autosomica recessiva.

— Tipus A: forma infantil neurovisceral greu (hepatosplenomegalia, hipotonia,
retard motor, mort abans dels tres anys).

— Tipus B: forma cronica visceral (afeccié hepatica, pulmonar i hematologica).

— Tipus A/B: forma intermedia.
2. Malaltia de Niemann-Pick de tipus C (NPC):

— Actualment considerada una entitat diferent de TASMD. Causada per mutacions
en NPCT o NPC2.

— Causa alteracié del transport intracetular de colesterol i altres lipids (acumulacié
lisosomica).

— Afecci6 neurovisceral amb hepatosplenomegalia i neurodegeneracié progressiva.

Es d’heréncia autosdmica recessiva. La prevalenca és baixa i variable segons la
poblacio.

La malaltia Malaltia de Niemann-Pick esta inclosa en el sistema de vigilancia de malalties
rares de les Illes Balears; no obstant aixo, fins ara no s'han identificat casos que
compleixin els criteris per inscriure’ls.
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Malaltia de Rendu-Osler

Es tracta d'un trastorn hereditari de I'angiogenesi que provoca dilatacions arteriovenoses
amb telangiéctasis mucocutanies hemorragiques i malformacions arteriovenoses
viscerals (cervell, pulmo, fetge). Les telangiectasis nasals i gastrointestinals poden
causar epistaxis i hemorragies recurrents, amb anémia ferropenica.

Es d’heréncia autosdmica dominant i té una prevalenca d’'1/6000.

TAULA 117. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 21 0,34
Dones 31 0,50
ToTAL 52 0,42

TAuLA 118. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenga
0-4 1 0,21
5-14 1 0,08
15-29 4 0,19
30-44 7 0,25
45-59 18 0,61
60-74 15 0,82
>75 6 0,63
ToTAL 52 0,42

TAULA 119. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 44 2,54
Menorca 6 0,35
Pititises 2 0,12
TOTAL 52 0,42

TAULA 120. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 1 4,0
Dones 2 5,0
TOTAL 3 4,6
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FIGURA 136. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 137. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 138. Prevalenca per illes
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Malaltia de Wilson

Es un trastorn genétic del metabolisme del coure per mutacions al gen ATP7B, que
produeixen acumulacié toxica de coure, principalment al fetge i posteriorment al
sistema nervids central i altres organs.

La presentacié és molt variable: simptomes hepatics, neurologics, psiquiatrics o
oftalmolodgics. El diagnostic es basa en els signes clinics, les anomalies bioquimiquesii la
deteccié de mutacions.

El tractament es basa en quelants del coure o zinc. El trasplantament hepatic esta indicat
en casos d’hepatitis fulminant o de progressié malgrat el tractament.

Es d’heréncia autosdmica recessiva i té una prevalenca estimada d'entre
1/30.000-1/110.000.

TAuLA 121. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 17 0,28
Dones 8 0,13
TOTAL 25 0,20

TAULA 122. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenga
0-4 0 0,00
5-14 2 0,17
15-29 10 0,47
30-44 5 0,18
45-59 7 0,24
60-74 1 0,05
>75 0 0,00
TOTAL 25 0,20

TAULA 123. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 24 1,39
Menorca 1 0,06
Pitilises 0 0,00
ToTAL 25 0,20

TAULA 124. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 1 53
Dones 0 0,0
TOTAL 1 3,6
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FIGURA 141. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 142. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 143. Prevalenca per illes
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FIGURA 144 i FIGURA 145. Letalitat i defuncions

89

Prevalen%a
1,3

0,69

B Homes

[ Dones



\||| Govern de les
|V llles Balears
Conselleria de Salut

Malaltia per anticossos anti membrana basal glomerular

Vasculitis de petits vasos potencialment fulminant, que afecta capillars renals i
pulmonars, caracteritzada per anticossos anti-MBG i, en formes completes, anti-MBA.

Pot manifestar-se com glomerulonefritis rapidament progressiva, o sindrome
pulmonar-renal amb hemorragia pulmonar greu.

La incidencia anual a Europa és de 0,5-1 cas/milid, sent més frequent en poblacié
caucasica i en homes.

TAuLA 125. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 2 0,03
Dones 1 0,02
TOTAL 3 0,02

TAULA 126. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 0 0,00
15-29 0 0,00
30-44 1 0,04
45-59 0 0,00
60-74 0 0,00
>75 2 0,21
TOTAL 3 0,02

TAULA 127. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 3 0,17
Menorca 0 0,00
Pitilises 0 0,00
TOTAL 3 0,02

TAULA 128. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 1 33,3
Dones 1 20,0
TOTAL 2 25,0
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FIGURA 146. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 147. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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Miasténia gravis

La miastenia gravis (MG) és un trastorn de la unié neuromuscular autoimmune rara, que
es caracteritza per una debilitat i fatiga dels musculs voluntaris. La seva presentacio
clinica és heterogénia, i pot afectar els musculs oculars, bulbars, de les extremitats i del
coll. Els pacients presenten debilitat fluctuant amb empitjorament al llarg del dia, amb
activitats repetitives, amb la calor o amb l'estres, i milloren amb el repos.

La MG es relaciona amb la circulacié d'anticossos davant el receptor d'acetilcolina (AChR)
o contra el receptor tirosina-quinasa especifica del muscul (MuSK). També s’han
identificat anticossos contra altres proteines presents en la unié neuromuscular, com la
proteina 4 associada al receptor de lipoproteines de baixa densitat (LPR4). Afecta tant
dones com homes, a qualsevol edat, pero és més frequent en dones abans dels
quaranta anys i en homes després dels cinquanta anys. En la miasténia juvenil, l'inici es
produeix abans dels divuit anys.

TAULA 129. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 243 3,96
Dones 234 3,79
TOTAL 477 3,87

TAuLA 130. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 1 0,08
15-29 8 0,38
30-44 47 1,68
45-59 96 3,25
60-74 152 8,31
>75 173 18,07
ToTAL 477 3,87

TAuLA 131. Nombre de casos i prevalenca segons lilla de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 373 21,56
Menorca 57 3,30
Pititises 47 2,72
TOTAL 477 3,87

TAULA 132. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Homes 19 5,0
Dones 13 3,9
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TAULA 132. Defuncions i letalitat (continued)

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

TOTAL 32 4,5
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FIGURA 151. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 152. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 153. Prevalenca per illes
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FIGURA 154 i FIGURA 155. Letalitat i defuncions
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Mucopolisacaridosi de tipus 2

Es una malaltia de diposit lisosdmic amb afeccié multisistémica que condueix a una
acumulacié massiva de glicosaminoglicans i una amplia varietat de simptomes que
inclouen trets facials toscs distintius, talla baixa, afecci6 cardiorespiratoria i anomalies
esqueletiques. Es manifesta com un continu clinic que varia des d'una forma greu amb
neurodegeneracio fins a una forma atenuada sense afeccié neuronal.

Tot i que consten casos registrats d'aquesta malaltia, no se n'ha calculat la prevalenca
perque no n’'hi ha casos vius residents a les Illes Balears en la data de referéncia.
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Neuropatia optica hereditaria de Leber

Es una neuropatia optica hereditaria poc freqiient caracteritzada per pérdua subaguda i
indolora de la visié central bilateral, deguda a la pérdua de célules ganglionars de la
retina i atrofia optica. Pot afectar tots dos ulls simultaniament o de manera sequencial.

S'inicia tipicament en l'adolescéncia o I'edat adulta jove, tot i que pot aparéixer més tard.
Les manifestacions extraoculars (alteracions motores, distonia, tremolor postural o
ataxia cerebelosa) son infrequents. Quan apareixen, sanomena forma «Leber plus».

Es d’heréncia mitocondrial. Les dones portadores transmeten la mutacié a tota la
descendéncia. Els homes portadors no la transmeten.

La prevalenca a Europa és d'1/27.000-1/54.000. Afecta predominantment els homes
(amb un risc 4-5 vegades superior).

TAULA 133. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenga
Homes 1 0,02
Dones 0 0,00
TOTAL 1 0,01

TAULA 134. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenga
0-4 0 0,00
5-14 0 0,00
15-29 0 0,00
30-44 0 0,00
45-59 1 0,03
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
ToTAL 1 0,01

TAULA 135. Nombre de casos i prevalenca segons lilla de residencia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 1 0,06
Menorca 0 0,00
Pitilises 0 0,00
TOTAL 1 0,01

No se n'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.
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TAULA 136. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)

Letalitat ( %)

Homes
Dones
TOTAL

0
0
0

0
0
0
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FIGURA 156. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 157. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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Osteogénesi imperfecta

Es un grup de trastorns genétics caracteritzats per fragilitat dssia, baixa densitat mineral
i fractures recurrents. Els tipus principals sén:

— I lleu

— IViV: moderats
— III: greu

— IL: letal

Pot incloure deformitats, hipermobilitat articular, dentinogenesi imperfecta i
esclerotiques blaves.

L'heréncia principalment és autosomica dominant, perd també pot presentar formes
recessives i lligades a I'X.

La prevalenca és d'1/10.000-1/20.000 naixements.

TAULA 137. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenga
Homes 12 0,20
Dones 13 0,21
TOTAL 25 0,20

TAauLA 138. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 1 0,21
5-14 3 0,25
15-29 10 0,47
30-44 2 0,07
45-59 7 0,24
60-74 2 0,11
>75 0 0,00
TOTAL 25 0,20

TAULA 139. Nombre de casos i prevalenca segons lilla de residencia

Illa Nre.  Prevalenca
Mallorca 19 1,10
Menorca 4 0,23
Pitilises 2 0,12
TOTAL 25 0,20
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TAULA 140. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)

Letalitat ( %)

Homes
Dones
TOTAL

0
1
1

0,0
6,7
3,7
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FIGURA 161. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 162. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat

Menorca
y 0,23

I
Mallorca Prevalenca
1,10
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FIGURA 163. Prevalenca per illes

Homes 0%
Dones I6,7% = gznm::
Total |3,7%

FIGURA 164 i FIGURA 165. Letalitat i defuncions
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Retinosi pigmentaria i sindrome d'Usher

La retinosi pigmentaria (RP) és una distrofia de la retina externa causada per la mort
progressiva dels fotoreceptors, inicialment dels bastons i posteriorment també dels
cons. Es manifesta primer amb ceguesa nocturna i pérdua del camp visual periferic,
mantenint-se la visioé central fins a fases avancades. Presenta una gran heterogeneitat
geneética i pot adoptar formes tipiques, atipiques, localitzades, segmentaries o
sindromiques.

Entre el 15 % i el 20 % dels casos sén sindromics, i la sindrome d'Usher —una ciliopatia
caracteritzada per hipoacusia neurosensorial congenita o d'inici infantil i RP progressiva,
d’heréncia autosomica recessiva— n'és la més frequent.

Pot originar-se per multiples mutacions en diversos gens. S’han descrit més de tres mil
mutacions en més de 57 gens o /oci diferents com a causa d'RP no sindromica.

Una mateixa mutacié pot provocar simptomes diferents en persones diferents i una
mateixa sindrome pot ser causada per mutacions diverses. El patré hereditari pot ser
autosomic dominant —habitualment associat a formes menys severes—, autosomic
recessiu, recessiu lligat al cromosoma X, de transmissié mitocondrial, o bé correspondre
a casos dominants per mutacions de novo o de penetrancia incompleta.

La prevalenca mundial s'estima entre 1/3.000 i 1/5.000.

TAULA 141. Nombre de casos i prevalenga segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 75 1,22
Dones 78 1,26
TOTAL 153 1,24

TAULA 142. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 1 0,08
15-29 7 0,33
30-44 28 1,00
45-59 46 1,56
60-74 45 2,46
>75 26 2,72
ToTAL 153 1,24

TAULA 143. Nombre de casos i prevalenca segons lilla de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 116 6,71
Menorca 10 0,58
Pititises 27 1,56
ToTAL 153 1,24
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No se n’ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 144. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat (%)

Homes 0 0
Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 166. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 167. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 168. Prevalenca per illes

Homes 0%
Dones 0% 0
Total 0%

FIGURA 169 i FIGURA 170. Letalitat i defuncions
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Sindrome d’Angelman

Es un trastorn neurogenétic caracteritzat per discapacitat intelectual greu, trets
dismorfics facials distintius i un fenotip conductual caracteristic, tipicament amb
abséncia de parla, esclats de rialles amb aleteig de mans, microcefalia, macrostomia,
hipoplasia maxilar i problemes neurologics com marxa tipus «titella», ataxia i crisis
epiléptiques.

Esta causat per 'abséncia de la copia materna del gen UBE3A. Diferents mecanismes
genetics poden causar aquesta abséncia: delecié de la regid critica 15911.2-q13 (60 %
-75 %), disomia uniparental paterna (2-5 %), defectes d'impressio (2-5 %), o mutacions en
UBE3A (10 %).

La prevalenca mundial s'estima entre 1/10.000 i 1/20.000.

TAULA 145. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 4 0,07
Dones 3 0,05
TOTAL 7 0,06

TAULA 146. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 1 0,21
5-14 3 0,25
15-29 2 0,09
30-44 1 0,04
45-59 0 0,00
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
TOTAL 7 0,06

TAULA 147. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 6 0,35
Menorca 0 0,00
Pitiises 1 0,06
TOTAL 7 0,06

No se n'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 148. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 0 0
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TAULA 148. Defuncions i letalitat (continued)

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 171. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 172. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 173. Prevalenca per illes

Homes 0%
Dones 0% 0
Total 0%

FIGURA 174 i FIGURA 175. Letalitat i defuncions
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Sindrome de Beckwith-Wiedemann

La sindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) és un trastorn geneétic caracteritzat per
sobrecreixement (macroglossia, hemihiperplasia, visceromegalia), predisposicié tumoral
i malformacions congeénites. Els infants tendeixen a créixer a un ritme més elevat durant
la segona meitat de I'embaras i els primers anys de vida; l'alcada adulta sol situar-se dins
la normalitat. Es freqiient un fenotip facial reconeixible. Les malformacions cardiaques
son presents en el 9 % - 34 % dels casos.

La SBW esta causada per diverses alteracions genetiques o epigenétiques que
desregulen els gens impresos del cromosoma 11p15.5. La majoria dels casos sén
esporadics (85 %), perd en un 15 % es descriu per transmissio familiar, habitualment
autosomica dominant.

Es una malaltia panétnica amb una prevalenca estimada d’'1/13.700. La incidéncia és
igual en homes i dones, excepte en bessons monozigotics (majoritariament dones).

TAULA 149. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 4 0,07
Dones 1 0,02
TOTAL 5 0,04

TAauLA 150. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 1 0,21
5-14 4 0,34
15-29 0 0,00
30-44 0 0,00
45-59 0 0,00
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
TOTAL 5 0,04

TAULA 151. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 5 0,29
Menorca 0 0,00
Pitilises 0 0,00
TOTAL 5 0,04

No se n'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.
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TAULA 152. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)

Letalitat ( %)

Homes
Dones
TOTAL

0
0
0

0
0
0
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FIGURA 176. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 177. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 178. Prevalenca per illes

Homes 0%
Dones 0% 0
Total 0%

FIGURA 179 i FIGURA 180. Letalitat i defuncions
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Sindrome de I’X fragil

La sindrome de I’X fragil (SXF) és un trastorn genetic hereditari dominant lligat al
cromosoma X, causat per I'expansio del triplet CGG en el gen FMR1, que en provoca el
silenciament. Afecta principalment els homes i es caracteritza per discapacitat
intelectual de grau variable (és la causa hereditaria més frequent de discapacitat
inteHectual), retard del desenvolupament psicomotor, conductes de l'espectre autista,
deficit d'atencié i hiperactivitat, aixi com alteracions de conducta i ansietat.

També poden observar-se trets fisics caracteristics com front ample, orelles grans i
prominents, hiperextensibilitat articular dels dits o peus plans amb pronacio.

El patré d’herencia és dominant lligat al cromosoma X, amb expressivitat variable i
penetrancia incompleta. La prevalenca estimada és d'aproximadament 1/2.500-4.000 en
homes i 1/4.000-6.000 en dones a escala mundial.

TAULA 153. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenga
Homes 34 0,55
Dones 14 0,23
TOTAL 48 0,39

TAULA 154. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 2 0,42
5-14 15 1,26
15-29 15 0,71
30-44 12 0,43
45-59 2 0,07
60-74 2 0,11
>75 0 0,00
ToTAL 48 0,39

TAULA 155. Nombre de casos i prevalenca segons lilla de residencia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 43 2,49
Menorca 1 0,06
Pitilises 4 0,23
TOTAL 48 0,39

No se n'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.
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TAULA 156. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)

Letalitat ( %)

Homes
Dones
TOTAL

0
0
0

0
0
0
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FIGURA 181. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 182. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 183. Prevalenca per illes

Homes 0%
Dones 0% 0
Total 0%

FIGURA 184 i FIGURA 185. Letalitat i defuncions
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Sindrome de Marfan

Es una malaltia sistémica del teixit connectiu caracteritzada per una combinacié variable
de manifestacions, que poden ser:

— Cardiovasculars: dilatacié progressiva de l'aorta, insuficiencia mitral.

— Musculoesquelétiques: extremitats llargues, alcada elevada, aracnodactilia,
hipermobilitat articular, entre d'altres.

— Oculars: miopia axial, ectopia o luxacié del cristalli.

— Pulmonars: diverses alteracions.

La majoria dels casos es deuen a mutacions en el gen FBN7 (15g21), que codifica la
fibrilina-1, una proteina essencial del teixit connectiu.

Es d’heréncia autosdmica dominant, encara que també s’han descrit casos esporadics.
La prevalenca estimada és d’1/5.000, i afecta per igual homes i dones.

TAuLA 157. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 12 0,20
Dones 22 0,36
TOTAL 34 0,28

TAuLA 158. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 1 0,21
5-14 8 0,67
15-29 5 0,24
30-44 8 0,29
45-59 9 0,31
60-74 2 0,11
>75 1 0,10
ToTAL 34 0,28

TAULA 159. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenga
Mallorca 30 1,73
Menorca 2 0,12
Pitilises 2 0,12
TOTAL 34 0,28
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TAULA 160. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

Homes
Dones
TOTAL

2 14,3
0 0,0
2 5,4
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FIGURA 186. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 187. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 188. Prevalenca per illes

Homes I 14,3%

Dones 0%

Total I 5,4%

FIGURA 189 i FIGURA 190. Letalitat i defuncions
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Sindrome de McCune-Albright

Es una sindrome per mosaicisme caracteritzada per la combinacié de dos o més dels
signes seguents:

— Displasia fibrosa o0ssia.
— Macules hiperpigmentades («taques color café amb llet»).

— Endocrinopaties hiperfuncionants (pubertat precog, hipertiroidisme, excés
d’hormona del creixement, sindrome de Cushing endogen).

Es una malaltia poc freqiient, amb una prevalenca estimada entre 1/100.000 i
1/1.000.000.

Tot i que consten casos registrats d'aquesta malaltia, no se n'ha calculat la prevalenca
perque no n'hi ha casos vius residents a les Illes Balears en la data de referéncia.
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Sindrome de Prader-Willi

Es una sindrome genética del neurodesenvolupament caracteritzada per alteracions
hipotalamiques-hipofitiques. Es manifesta amb hipotonia greu durant el periode
neonatal i els primers dos anys, hiperfagia posterior amb alt risc d'obesitat morbida,
dificultats d'aprenentatge o problemes de conducta i trastorns psiquiatrics greus.

En la majoria dels casos es deu a una delecié de la regié 15q11-q13 en el cromosoma
patern, a una disomia uniparental materna o a alteracions del mecanisme d'impressié en
aquesta mateixa regio.

La majoria dels casos son esporadics; en pocs casos hi pot haver transmissié dominant.
La prevalenca al naixement és d'1/15.000-1/30.000.

TAUuLA 161. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 12 0,20
Dones 8 0,13
ToTAL 20 0,16

TAULA 162. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 0 0,00
5-14 9 0,76
15-29 7 0,33
30-44 3 0,11
45-59 1 0,03
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
ToTAL 20 0,16

TAauLA 163. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéncia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 14 0,81
Menorca 2 0,12
Pititises 4 0,23
ToTAL 20 0,16

No se n’'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 164. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat (%)

Homes 0 0
Dones 0 0
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TAULA 164. Defuncions i letalitat (continued)

Morts (Nre.) Letalitat ( %)

TOTAL 0 0

119



'll Govern de les
[ Illes Balears

Conselleria de Salut

@ Homes # Dones

FIGURA 191. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 192. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 193. Prevalenca per illes

Homes 0%
Dones 0% 0
Total 0%

FIGURA 194 i FIGURA 195. Letalitat i defuncions
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Sindrome de Williams

Es un trastorn multisistémic i del neurodesenvolupament d'origen genétic. Es
caracteritza per una aparenca facial caracteristica, anomalies cardiaques (en qué
I'estenosi adrtica supravalvular n'és la més comuna), anomalies cognitives, del
desenvolupament i del teixit connectiu (com la laxitud articular).

Es deu a una microdeleci6 al cromosoma 7q11.23, una regié que conté entre 26 i 28
gens, inclos el gen ELN. Uheréncia és autosomica dominant, encara que la majoria dels
casos son esporadics. La prevalenca és d'aproximadament 1/7.500, sense diferencies
entre sexes.

TAULA 165. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenca
Homes 2 0,03
Dones 6 0,10
ToTAL 8 0,06

TAULA 166. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 2 0,42
5-14 2 0,17
15-29 1 0,05
30-44 3 0,11
45-59 0 0,00
60-74 0 0,00
>75 0 0,00
ToTAL 8 0,06

TAULA 167. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéencia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 7 0,40
Menorca 0 0,00
Pititises 1 0,06
ToTAL 8 0,06

No se n'ha calculat la letalitat, ja que no consten defuncions atribuibles a aquesta
malaltia entre els casos registrats durant el periode analitzat.

TAULA 168. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)  Letalitat ( %)

Homes 0 0
Dones 0 0
TOTAL 0 0
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FIGURA 196. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 197. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 198. Prevalenca per illes

Homes 0%
Dones 0% 0
Total 0%

FIGURA 199 i FIGURA 200. Letalitat i defuncions
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Tetralogia de Fallot

La tetralogia de Fallot (TF) és una malformacié cardiaca congenita que consisteix en la
preséncia de quatre lesions principals:

1. Comunicacio interventricular.
2. Obstruccio del tracte de sortida del ventricle dret.
3. Encavalcament de la valvula adrtica sobre el septe interventricular.

4. Hipertrofia del ventricle dret.

Letiologia és multifactorial. Entre les associacions descrites s'hi inclouen la diabetis
materna no tractada, fenilcetonuria o ingesta d'acid retinoic.

En un 20 % dels casos, la TF forma part d'una sindrome geneética. Les anomalies
cromosomiques associades poden incloure les trisomies 21, 18 i 13, i microdeleci6 del
cromosoma 22. El risc de recurréncia familiar és del 3 %.

La majoria dels casos son esporadics i de base multifactorial, tot i que en alguns casos
pot presentar-se en el context de sindromes genetiques amb heréncia autosomica
dominant (com la microdelecié 22q11). La incidéncia és d'1/35.000-1/30.000 naixements,
i representa el 7 % - 10 % de totes les cardiopaties congenites.

TAULA 169. Nombre de casos i prevalenca segons el sexe

Sexe Nre. Prevalenga
Homes 78 1,27
Dones 63 1,02
TOTAL 141 1,14

TAULA 170. Nombre de casos i prevalenca segons el grup d'edat

Grup d'edat Nre. Prevalenca
0-4 8 1,68
5-14 27 2,27
15-29 45 2,13
30-44 26 0,93
45-59 25 0,85
60-74 10 0,55
>75 0 0,00
ToTAL 141 1,14

TAuLA 171. Nombre de casos i prevalenca segons l'illa de residéencia

Illa Nre. Prevalenca
Mallorca 104 6,01
Menorca 12 0,69
Pitilises 25 1,45
TOTAL 141 1,14
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TAULA 172. Defuncions i letalitat

Morts (Nre.)

Letalitat ( %)

Homes
Dones
TOTAL

1
0
1

1,2
0,0
0,7
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FIGURA 201. Distribucié de la prevalenca segons el sexe

FIGURA 202. Distribucié de la prevalenca segons el grup d’edat
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FIGURA 203. Prevalenca per illes
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FIGURA 204 i FIGURA 205. Letalitat i defuncions
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Tirosinémia de tipus 1

Es tracta d'un error congénit del catabolisme de la tirosina poc frequent, caracteritzat per
malaltia hepatica progressiva, disfuncioé tubular renal, crisis similars a la porfiria i una
millora dramatica en el pronostic després del tractament amb nitisinona.

La malaltia és clinicament heterogenia. Els simptomes poden comencar durant els
primers mesos de vida (de tipus agut), en la segona meitat del primer any (de tipus
subagut) o en els anys seguents fins a I'edat adulta (de tipus cronic). Tots els pacients
presenten un risc elevat de desenvolupar carcinoma hepatocelular (CHC). La deficiéncia
de fumarilacetat hidrolasa, FAH(15923-g25), causa el cimul de
fumaril-maleil-acetoacetat i els seus derivats, succil-acetona (SA) i succil-acetoacetat
(SAA), que causen dany hepatorenal.

La malaltia Tirosinémia de tipus 1 esta inclosa en el sistema de vigilancia de malalties
rares de les Illes Balears; no obstant aixo, fins ara no s’han identificat casos que
compleixin els criteris per inscriure’ls.

126



N\l Govern de les
|V llles Balears
Conselleria de Salut

LIMITACIONS ReRIB

Per a la interpretacié de les dades del Registre Autonomic de Malalties Rares de les Illes
Balears cal tenir en compte diverses limitacions que poden afectar I'exhaustivitatii la
qualitat de la informacié. Una part important d'aquestes limitacions esta relacionada
amb el funcionament i el desenvolupament de la plataforma informatica del registre,
que durant anys no ha disposat de les actualitzacions ni del suport técnic necessari.
Aquesta situacié ha limitat la implementacié de determinades funcionalitats clau per a la
gestio de la informacio i ha obligat a efectuar manualment processos com la identificacié
de possibles duplicats, la carrega de dades massives, la revisi6 o la modificacié de
variables, amb l'augment corresponent de la carrega de treball i del risc d’errors.

Aquestes limitacions s’han vist accentuades per la disponibilitat limitada de recursos
humans. Des de la creaci6 del Registre I'any 2013, la gestié ha recaigut practicament en
una sola persona que, des de finals de 2024, ha hagut de compaginar amb altres
tasques de vigilancia epidemiologica. No ha estat fins al darrer trimestre de 2025 que
s'hi ha incorporat una nova professional per reforcar-ne la gesti, tot i no disposar
encara de suport informatic especialitzat.

Finalment, la disponibilitat i el nivell de detall de les dades procedents de les diferents
fonts de captacié és molt variable. A més, moltes de les fonts utilitzades per a la
identificacio de possibles casos empren sistemes de codificacié diagnostica poc
especifics per a moltes malalties rares, com és el cas del CMBD o de l'atencié primaria
(CIE10i CIE 9, respectivament). Aquest fet pot comportar la identificacié d'un nombre
elevat de possibles casos que, posteriorment, en el procés de validacid, acaben
descartant-se com a cas.

En aquest context, cal tenir en compte que el Registre de Malalties Rares és un registre
epidemiologic poblacional, amb l'objectiu d'identificar i validar els casos existents a la
poblaci6 de les Illes Balears de les malalties per registrar, per tal d'estimar indicadors
epidemiologics com la prevalenca. Aquest tipus de registre té una finalitat i una
metodologia diferents de les dels registres hospitalaris o clinics, que sovint recullen
informacio sobre pacients atesos en determinats centres o serveis i que no sempre tenen
cobertura poblacional completa. Per aquest motiu, la integracié d'informacié procedent
de diverses fonts és essencial per garantir la qualitat i 'exhaustivitat del registre.

Amb l'objectiu de millorar aquests aspectes, el Servei de Vigilancia en Salut Publica ha
iniciat durant I'any 2026 diverses actuacions orientades a reforgar el funcionament del
registre, incloent-hi el refor¢ dels recursos humans, la promocié de la collaboracié amb
les fonts de captacié de dades, la collaboracié amb equips i entitats de suport, com
I'TdISBa, per al tractament de les dades i, a mitja termini, la millora de la plataforma
informatica.
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AGRAIMENTS

Volem expressar el nostre sincer agraiment a totes les persones i institucions que han fet
possible I'elaboracié d'aquest informe anual del Registre de Malalties Rares. En especial,
volem reconéixer la collaboracio i el suport de I'TdISBa, imprescindible per a la gestid i
I'analisi de les dades, que ha permeés avancar en la generacié de coneixement, reforcar la
vigilancia epidemiologica i contribuir a un sistema sanitari més equitatiu i orientat a les
necessitats de les persones afectades i les seves families.

Agraim igualment la colaboracié de totes les entitats que han facilitat informaci6 de que
disposen: la Subdireccié de la Dada (que proporciona CMBD i les dades d'atencié
primaria), els laboratoris clinics, els programes de cribratge neonatal i els diversos
especialistes implicats, entre daltres, que ens ha facilitat la captacié de casos. La seva
cooperacio ha estat fonamental per garantir la qualitat, la fiabilitat i I'exhaustivitat del
registre.

128



N\l Govern de les
|V llles Balears
Conselleria de Salut

BIBLIOGRAFIA

— Orphanet [Internet]. Orpha.net. [citat el 26 de febrer de 2026]. Disponible en:
https://www.orpha.net/es

— Grup de Treball del Registre Estatal de Malalties Rares. Annex II. Fichas de
validacion de las enfermedades objeto de inclusion en el ReeR. En: de Sanidad M.,
editor. Manual de procedimientos del registro estatal de enfermedades raras 2025
[Internet]. 2025. Disponible en:
https://www.sanidad.gob.es/areas/alertasEmergenciasSanitarias/vigilancia/docs/
ManualProcedimientos_ReeR_12_2024.pdf

— Servei d’Epidemiologia. Direccié General de Salut Publica, Govern de les Illes
Balears. Registre poblacional de malal-
tiesrares alesIlles Balears. Periode 2010-2022 [Internet]. Feb-2025. Disponible en:
https://www.caib.es/sites/epidemiologia/ca/butlletins_de_la_xarxa_espanyola_de_malalties_rares-
71341/archivopub.do?ctrl=MCRST33721496015&id=496015

129



\||| Govern de les
|V llles Balears
Conselleria de Salut

ANNEX 1

A continuacié es presenta la llista de les malalties rares objecte d’estudi, amb els codis de
classificacié corresponents segons els sistemes CIE-9-MC, CIE-10, CIE-10-ES i
CIE-10-BPA.

MR CIE9-MC  CIE-10  CIE-10-ES  CIE-10-BPA
Anemia falciforme 282.62 D57.0 D57.0

Anémia falciforme 282.60 D57.1 D57.1

Anéemia falciforme 282.61 D57.8 D57.4

Anémia falciforme 282.41 D57.2  D57.2

Anéemia falciforme 282.42 D56.4  D57.8

Anémia falciforme 282.64

Anémia falciforme 282.63

Anémia falciforme 282.69

Anémia falciforme 282.68

Artrogriposi multiple congénita 756.89 Q79.8 Q79.8 Q74.3
Artrogriposi multiple congénita 754.89 Q743 Q743
Artrogriposi multiple congénita 759.89 Q87.8 Q87.89
Artrogriposi multiple congénita 759.7 Q89.7 Q87.8
Artrogriposi multiple congénita 756.9 Q68.8 Q89.7
Artrogriposi multiple congénita 759.90 Q87.2 Q68.8
Artrogriposi multiple congénita 756.0 Q87.0 Q87.2
Artrogriposi multiple congénita Q87.0
Artrogriposi multiple congénita distal ~ 756.9 Q68.8 Q68.8 Q74.3
Artrogriposi multiple congénita distal ~ 756.0 Q87.0 Q68.8 Q74.3
Artrogriposi multiple congénita distal Q748 Q87.0
Artrogriposi multiple congénita distal Q74.8

Ataxia de Friedreich 3340 G111 G11.1
Ataxia de Friedreich G11.11
Atrofia muscular espinal proximal 335.10 G121 G121

Atrofia muscular espinal proximal 335.19 G120 G120

Atrofia muscular espinal proximal 335.11

Atrofia muscular espinal proximal 335.0

Colangitis biliar primaria 571.6 K743 K743

Complex d'esclerosi tuberosa 759.5 Q85.1 Q85.1 Q85.1
Deficiéncia de glutaril-CoA 270.7 E72.3 E72.3
deshidrogenasa

Displasia renal 753.15 Q61.4 Q61.4 Q61.4
Displasia renal Q61.48
Displasia renal Q61.41
Displasia renal Q61.40
Distrofia miotdnica de Steinert 359.21 G711 G71.11

Distrofia muscular de Becker 359.1 G71.0 G71.01

Distrofia muscular de Becker 359.22

Malaltia demmagatzematge de 271.0 E74.0 E74.02

glicogen per deficiencia de maltasa

acida

Malaltia de Fabry 272.7 E75.2 E75.21

Malaltia de Gaucher 272.7 E75.2 E75.22

Malaltia de Huntington 3334 G10 G10

Malaltia de l'orina amb olor de xarop 270.3 E71.0 E71.0

d'erable

Malaltia de Niemann-Pick 272.7 E75.2 E75.24

Malaltia de Niemann-Pick E75.248

Malaltia de Niemann-Pick E75.249

Malaltia de Niemann-Pick E75.242

Malaltia de Niemann-Pick E75.240

Malaltia de Niemann-Pick E75.244

Malaltia de Niemann-Pick E75.241
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(continued)
MR CIE9-MC  CIE-10 CIE-10-ES  CIE-10-BPA
Malaltia de Rendu-Osler 448.0 178.0 178.0
Malaltia de Wilson 275.1 E83.0 E83.01
Malaltia per anticossos anti 446.21 M31.0 M31.0
membrana basal glomerular
Malaltia per anticossos anti N08.5
membrana basal glomerular
Esclerosi lateral amiotrofica 335.20 G122  G12.21
Fenilcetonuria 270.1 E70.0 E70.1
Fenilcetonuria E70.1 E70.0
Fibrosi quistica 277.0 E84.9 E84.9
Fibrosi quistica 277.03 E84 E84
Fibrosi quistica 277.02 E84.1 E84.1
Fibrosi quistica 277.09 E84.0 E84.0
Fibrosi quistica 277.00 E84.8 E84.8
Fibrosi quistica 277.01 E84.19
Fibrosi quistica E84.11
Grup d'epidermolisi ampuHar 757.39 Q81.8 Q81.8 Q81.8
hereditaria
Grup d'epidermolisi ampuHar Q81.2 Q81.2 Q81.2
hereditaria
Grup d'epidermolisi ampuHar Q81.9 Q81.9 Q81.9
hereditaria
Grup d'epidermolisi ampuHar Q81.1 Q81.1 Q81.1
hereditaria
Grup d'epidermolisi ampuHar Q81.0 Q81.0 Q81.0
hereditaria
Hemofilia A 286.0 D66 D66
Hipotiroidisme congénit 243 E03.1 E03.1
Hipotiroidisme congénit E03.0 E03.0
Hipotiroidisme congénit E00.9 E00.9
Hipotiroidisme congénit E00.1 E00.1
Hipotiroidisme congenit E00.2 E00.2
Hipotiroidisme congénit E00.0 E00.0
Homocistinuria classica 270.4 E72.1 E72.11
Miasténia gravis 358.01 G70.0 G70.01
Miasténia gravis 358.00 G70.0
Miasténia gravis 358.0 G70.00
Mucopolisacaridosi de tipus 2 277.5 E76.1 E76.1
Osteogénesi imperfecta 756.51 Q78.0 Q78.0 Q78.08
Osteogénesi imperfecta Q78.0
Osteogénesi imperfecta Q78.00
Retinosi pigmentaria i sindrome 362.74 H35.5 H35.52
d'Usher
Sindrome d’Angelman 759.89 Q93,5 Q93.51 Q87.85
Sindrome de Beckwith-Wiedemann 759.89 Q87.3 Q873 Q87.30
Sindrome de Marfan 759.82 Q87.4 Q87.4 Q87.4
Sindrome de Marfan Q87.40
Sindrome de Marfan Q87.418
Sindrome de Marfan Q87.41
Sindrome de Marfan Q87.410
Sindrome de Marfan Q87.42
Sindrome de Marfan Q87.43
Sindrome de Prader-Willi 759.81 Q87.1 Q87.11 Q87.15
Sindrome de Prader-Willi Q87.1
Sindrome de Williams 759.89 Q93.8 Q93.82 Q87.84
Sindrome de I'X fragil 759.83 Q99.2 Q99.2 Q99.2
Tetralogia de Fallot 745.2 Q213 Q21.3 Q21.3
Tirosinémia de tipus 1 270.2 E70.2 E70.21
Malaltia dAndrade 277.39 E85.1
Febre mediterrania familiar 277.31 MO04.1
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(continued)
MR CIE9-MC  CIE-10 CIE-10-ES  CIE-10-BPA
Malaltia de Kawasaki 446.1 M30.3
Neuropatia Optica hereditaria de 377.16 H47.2  H47.22
Leber
Sindrome de McCune-Albright 756.54 Q78.1
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