Criterios revisados, acordados por el Consejo It¢eritorial, que deben cumplir los CSUR para serdgignados como de referencia del Sistema
Nacional de Salud, actualizados segun los criterfaamologados por el Consejo Interterritorial

52.SINDROMES NEUROCUTANEOS GENETICOS (FACOMATOSIS)

Bajo el término de sindromes neurocutaneos gemséffaoomatosis) se presenta un grupo heterogémeag frecuente y la mayoria de ellos
hereditarios que se caracterizan por una afectamidtisistémica destacando la presencia de lesiom@seas y lesiones tumorales benignas o
malignas principalmente del sistema nervioso cegtpeeriférico. Estas lesiones pueden disminuifatena significativa la calidad de vida de
los pacientes y familiares y su atencién requigngalticipacion coordinada de diversos especialdthsistema de salud.

Dentro de este grupo de sindromes, destacan laigisigs por su frecuencia y repercusion clinica:

1. Las Neurofibromatosis, incluyendo laNeurofibromatosis tipo | (NF1), tipo Il (NF2) y la Schwannomatosis (SCHWA) que tienen en
comun que se manifiestan con tumoraciones entehsisnervioso periférico y central formados a pasila célula de Schwann, que cubre los
axones neuronales. Estas enfermedades presentaatron de herencia autosémico dominante. TantaaedHL como en la NF2, el 50%
aproximadamente de los pacientes presentan unecignutale novo”, es decir, no presentan antecedeetesu familia. Sus principales
complicaciones son: problemas de crecimiento, wWtides de aprendizaje, desfiguracion, epilepsiablemas 6seos, tumores cerebrales,
sordera, ceguera, problemas psicolégicos riesgenmntado de tumores malignos. Muchas de estaegia® son causantes de discapacidad y
actualmente son incurables.
m La Neurofibromatosis tipo 1 (NF1)se relaciona con la alteracion del gen de la mdemminacion, localizado en el cromosoma 17. Se
manifiesta clinicamente en multiples 6rganos y apar precisando los pacientes la asistencia desvaspecialidades médicas vy
quirdrgicas, a lo largo de su vida, que globalmesté acortada por la incidencia de neoplasiagbasio malignas del sistema nervioso
central, y malignas de otros aparates.la infanciaaparecen las manifestaciones pigmentarias cutdmsashas café con leche y efélides
presentes en el 99% de pacientes), hamartomasaesshhidrocefalia, gliomas en nervios épticos2@e pacientes en edad pediatrica),
manifestaciones neuropsicoldgicas (20-50% de ptsgndefectos 6seos (7% de pacientes afectospfiramas plexiformes cutaneos
(presentes en el 25% de pacient&s).la adolescencia-juventude presentan caracteristicamente los neurofibraoiaseos en cualquier
parte del cuerpo (en el 90% de pacientes), a mhetla pubertad y aditivamente a lo largo de la\ddl paciente. A partir de esa edad los
neurofibromas plexiformes requieren atencion pocrsgimiento tumoral benigno y, en un 5% de losgrdes desde ese momento hasta el
final de su vida, por riesgo de malignizacion adumaligno de las vainas nerviosas (10% de padeafextos), neurofibromas raquideos
(aproximadamente 5% de los pacientes), gliomasf@ites (8% de pacientes), displasia vascular, lupertension arterial y accidentes
cerebrovasculare€n la edad adultasiguen presentandose adicionales manifestaciondgsdsintomas y neoplasias ya mencionados,



afiadiéndose otras neoplasias como los feocromaa#td@¥ de pacientes) y mayor predisposicion a ogaplasias malignas (4 veces mas
frecuentes que en la poblacion general).

Hasta un 20% de los pacientes pueden presentarfestaciones complejas (gliomas, neurofibromas fuexies deformantes,
neurofibromas raquideos, alteraciones Oseas gnaviesnores infrecuentes, ...), tanto desde el puntovid&a diagndstico como de
tratamiento, que requieren la participacion de @apistas altamente cualificados y con amplia eepeia en el manejo de estas
manifestaciones infrecuentes.

m La Neurofibromatosis tipo 2 (NF2)se relaciona con la alteracion del gen NF2, laadlb en el cromosoma 22. A pesar de su caracter
genético, su expresion clinica es muy infrecuentdaeedad pediatrica, siendo la edad media de camisintomético de 20 afios. La
expresion caracteristica de la enfermedad es einuento de neoplasias en el sistema nervioso aemttracraneales (schwannomas en
pares craneales en el 98% y meningiomas en el $5&Guideos (schwannomas radiculares, meningionegeydimomas intramedulares en
el 70-90% de pacientes), y menos frecuentementemios periféricos (schwannomas) y piel (schwarampiexiformes) en el 65% de los
pacientes en conjunto, junto al desarrollo de @jzait®s corneales (cataratas) en edades juvenig@sj@ampre asintomaticas pero que forman
parte de los marcadores diagnosticos de la enfertinéd neoplasia mas caracteristica es el schwamnestibular bilateral, sincronico o
metacronico, que afecta la audicion y el equililwitto a sintomas neuroldgicos.

m La Schwannomatosis (SCHWA se relaciona con la alteracion del gen INI1, gregispone al desarrollo de schwannomas en cualquie
localizacion no intracraneal mediante la facilifecide la inactivacion adquirida del gen NF2. Lares@n se limita a schwannomas en
raices raquideas y nervios periféricos, que proddoéor intenso y déficits neuroldgicos. El deskoreintomatico es tardio, en edad media
de la vida, presentandose raramente de forma gamilobablemente por tratarse de pacientes cotaaf@s en mosaico.

2. La Esclerosis tuberosaes un trastorno neurocutaneo hereditario y msiésiico, de expresion clinica muy variable. Seataraa por
neoplasias benignas (hamartomas) que afectanedroeretina, rindn y la piel, aunque con menocdexncia también pueden verse afectados
corazén, pulmdn, higado, testiculos vy tiroidesfrEsuente que debute en la infancia como epilefasiaacorresistente y retraso mental. La
transmision es autosdmica dominante, aunque sOltensip de los casos son familiares, dada la poisete mutaciones espontaneas o
mosaicismo.

Todos los pacientes presentaanifestaciones dermatologicaas principales son angiofiboromas (70%-80% depasientes), que aparecen
entre los 2 y 6 aflos; maculas hipomelanéticas (@Q4lde los pacientes); hamartomas o nevus debtefidectivo (20-40% de los pacientes) y
fibromas periungueales, subungueales o gingiv8les.frecuentes lawanifestaciones neurologicas forma de convulsiones (en 80%-90% de
los pacientes), especialmente tonico-clonicas assps infantiles, retraso mental (casi siemprei@so@ convulsiones) y tumores del sistema
nervioso central: tubérculos corticales, correspmids a hamartomas de la substancia gris, hepgmstde células gigantes en la substancia
blanca, nddulos subependimarios (90%) que protrgrerios ventriculos, ocasionalmente intraventrimday casi siempre calcificados, y
astrocitomas subependimarios (6%-15%) capacesudarchidrocefalia obstructiva. La principahnifestacion renason los angiomiolipomas
(70%), cuya incidencia aumenta con la edad; hdhier@e son pequefios y benignos, multiples y baser aunque pueden complicarse
(ruptura y sangrado); también pueden detectarssteguirenales multiples (20%) que pueden causartéisen o insuficiencia renal;
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representan la segunda causa de muerte (27,5%)@npacientes. Entre las posibbesanifestaciones cardiaca® incluyen los rabdomiomas
(58% de los recién nacidos, 18% de los adultos)pgreelen causar insuficiencia cardiaca en la indarg® presentamanifestaciones oculares,
habitualmente asintomaticas, en el 50% de los p&sey pueden corresponder a facomas (gliomasjamds o del nervio optico. Ldssiones
pulmonaresse presentan raramente en forma de quistes (puéngpanal) y linfangioleiomiomatosis, que pueden Idgar a disnea, cor
pulmonale y neumotorax espontaneo.

3. La enfermedad de Von-Hippel Lindaues una enfermedad congénita y hereditaria, emdaagarecen hemangioblastomas en el sistema
nervioso central (con preferencia por cerebeladnocerebral y médula) y retinas. Pueden aparedsteg y tumores, benignos o malignos, a
otros niveles (cistoadenomas serosos y tumoreo@edocrinos pancreaticos, carcinoma renal de séliaas y quistes renales, tumores de
saco endolinfatico, feocromocitomas y paraganglmnyacistoadenomas del epididimo y ligamento ancbdhos quistes y tumores van
apareciendo a lo largo de la vida del individuo.désherencia autosémica dominante. La gran diidufiara el diagnostico surge cuando el
paciente es el primer caso de la enfermedad ddatl® familia, mutacién “de novo”.

Las primeras manifestaciones de la enfermedad putalse a cualquier edad, habitualmente con sistomaroldgicos o defectos del campo
visual (escotomas). A nivel cerebeloso, cuandouator ha alcanzado un tamafio que compromete elotgjictundante, comienza la
sintomatologia, consistente en cefaleas diariassaas, vomitos y alteraciones del equilibrio eviitgrles en la exploracion neuroldgica. Los
hemangioblastomas retinianos llegan a alcanzar gmasafio, produciendo desprendimientos de retina paasiones hemorragias, con la
consiguiente pérdida de vision. Otro de los grarmmeblemas es el cancer renal, que aparece alnededins 30 afios. Una vez hecho el
diagnéstico, el paciente ha de seguir controleggieos rigurosos durante toda su vida, pues ehgstico depende en gran medida de la
deteccion temprana de los tumores y de la expesigiet especialista en las cirugias subsiguientes.

En el grupo de los sindromes neurocutaneos geaséfiaoomatosis) o enfermedades caracterizadas phiplkes lesiones del ectoderma y
neuroectoderma, algunas malformativas tisularegas dumorales, pueden incluirse también sindromeekereditarios como el Sindrome de
Sturge-Weber. Existen otras enfermedades raraprgsentan entre sus manifestaciones fenotipicagrésnibenignos o malignos del sistema
nervioso central (p.e. sindrome de Cowden, Sindaerig-Fraumeni, Sindrome de Turcot, etc.).

La existencia de centros de referencia con espéethtacion al diagnéstico y manejo de estos sindsgoermite afrontar un diagnéstico global,
clinico y genético, en familias concretas, oriesiare el manejo y cribado adecuado, los posibd¢anientos actuales y futuros y facilitar el
consejo genético. Centros de ambito nacional poedrtduar como consultores en los casos con maffoultid diagndstica o terapéutica o de
necesidad de consejo genético.

A. Justificacion de la propuesta

| » Datos epidemiolégico de los sindromesNeurofibromatosis tipo 1 (NF1: se presenta con una prevalencia de 25/100.000 $egin
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neurocutaneos  genéticos (incidencia
prevalencia).

Qrphanet.
Neurofibromatosis tipo 2 (NF2) se presenta con una prevalencia de 0,5/100.G§i(n:
Orphanet.

Schwannomatosis (SCHWA) se desconoce la incidencia o prevalencia en mu
entorno.

Esclerosis tuberosapresenta una prevalencia de 8,8/100.000 segUma@ep.
Enfermedad de von Hippel-Lindau tiene una prevalencia estimada de 1,9/100
segun Orphanet

Del Sindrome de Sturge-Webeise desconoce la prevalen@anque segun Orphanet,

e

U7

est

000

se

estima una incidencia de 1:50.000.

B. Criterios que deben cumplir los Centros, ServiciosUnidades para ser designados como de referen@eafda
atencion de los sindromes neurocutaneos genéticos

» Experiencia del CSUR

- Actividad:

* Numero de pacientes que deben30 pacientes nuevos diagnosticados con sindrom@®cutaneos genéti¢oatendidos

atenderse al afio para garantizar

atencion adecuada de sindromes * De estos, al menos el 30% (9 pacientes)xdd@dnanos.

neurocutaneos genéticos:

uea el afio, de media en los 3 ultimos afios.

- 60 pacientes en seguimiento con sindromes netdmeos genéticdsatendidos en el af
de media en los 3 ultimos afios.
» De estos, al menos el 20% (12 pacientesxddmiios.

* Unicamente se contabilizaran en los dos casos @més los pacientes que cumplan
siguientes criterios:
- Formas graves de la NF1: aquellas que presentdiomgs sintomaticos
neurofibromas plexiformes deformantes, neurofibremaquideos, alteracione
Oseas graves y tumores infrecuentes.
- Neurofibromatosis tipo 2 (NF2).
- Schwannomatosis (SCHWA).
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- Otros datos: investigacion en esta mater
actividad docente  postgrado, formac
continuada, publicaciones, sesiof
multidisciplinares, etc.:

- Esclerosis tuberosa.
- Enfermedad de Von Hippel-Lindau.
- Sindrome de Sturge-Weber.

- 5 intervenciones de tumores complejos del SNChW@&onomas, neurofibroma
hemangioblastomas y esclerosis tuberosa) realizadakafio en el centro, de media en
3 ultimos afios.

&, Docencia postgrado acreditada: el centro cuentaunidades docentes o dispositi
aocentes acreditados para neurologia, pediatniaad@logia y neurocirugia.
ned.a Unidad participa en proyectos de investiga@ireste campo.
= El centro dispone de un Instituto de Investigaca@meditado por el Institut
Carlos Il con el que colabora la Unidad.
- La Unidad participa en publicaciones en este @amp
- La Unidad realiza sesiones clinicas multidiso@tes, al menos mensuales, que incly
todas las Unidades implicadas en la atencion dpdogntes con sindromes neurocutar
genéticos para la toma conjunta de decisiones ydow@xion y planificacion dg
tratamientos.
= Cuando la Unidad atiende nifios y adultos al meealzara dos sesiones anud
conjuntas con los profesionales que atienden arifms de pacientes.
» El CSUR debe garantizar la presentacion de toakgdcientes de la unidad
sesion clinica multidisciplinar.
= La Unidad recoge en las Historias Clinicas dephisentes la fecha, conclusion
y actuaciones derivadas del estudio de cada cdsoclen la sesidon clinic
multidisciplinar.
- La Unidad tiene un Programa de formaciéon contiauan sindromes neurocutang
genéticos.para los profesionales de la Unidad @atemado y autorizado por la direcci
del centro.
- La Unidad tiene un Programa de formacion en simds neurocutaneos geneétic
autorizado por la direccién del centro, dirigidopeofesionales sanitarios del prog
hospital, de otros hospitales y de atencién priaari

- La Unidad tiene un Programa de formacion en simds neurocutdneos genéti¢
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personal médico y de enfermeria (charlas, tallgonesadas de dialogo,...).

» Recursos especificos del CSU

- Recursos humanos necesarios para
adecuada atencidon de sindromes neurocutd
geneticos:

- El CSUR debe garantizar la continuidad de laafencuando el paciente infantil pasa a

ser adulto mediante un acuerdo de colaboraciéraflonpor el Gerente/s de/los centro
los coordinadores de las unidades pediatricasayldios.

(Aquellos CSUR que atiendan a poblacion en edadapesh, para la derivacion de

pacientes de la unidad, deberan estar coordinadwsrecursos similares de atencion
adultos. Aquellos CSUR que atiendan a poblacion ltaduleben garantizar Iz
accesibilidad a la unidad desde cualquier otra aaigediatrica)
= El acuerdo de colaboracion incluye un protocolboazado por el Gerente/s
de/los centro/s y los coordinadores de las unidpddstricas y de adultos que
garantiza la continuidad de la atencion cuand@eilepte infantil pasa a ser adult
ocurra esto en el mismo o en diferente hospitadtg ta Unidad a ser CSUR para
atencién de nifios o de adultos o de ambos.

- El hospital cuenta con un Comité de Tumores cmtquimientos normalizados (
trabajo (PNT), basados en la evidencia cientifqpae se reune periddicamente y (
acredita sus decisiones mediante las actas pddsien
= La Unidad recoge en las Historias Clinicas dephisentes la fecha, conclusion
y actuaciones derivadas del estudio de cada casoocén el citado Comité.

- El CSUR para la atencién de los pacientes codr@imes neurocutaneos genétiq
(facomatosis) tendra caracter multidisciplinar yaes formado por una Unidad basica
diversas Unidades que colaboran en la atenciérstide pacientes que actuaran de fo
coordinada.

d.a Unidad multidisciplinar basica estara formada, como minimo, por el sigui€
mesrsonal:

- Un coordinador asistencial, que garantizara lardinacion de la atencion de |
pacientes y familias por parte del equipo cliniedalUnidad béasica y el resto de Unida
que colaboran en la atencidon de estos pacientemdatiinador sera uno de los miemb
de la Unidad.
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= 1 neurdlogo.

= 1 neurdlogo o pediatra con dedicacion a la atendénifios.
= 1 facultativo con amplia experiencia en el asea@ato genético de enfermedades
hereditarias incluidas los sindromes neurocutagenéticos (facomatosis).
= 1 dermatdlogo.

= 1 neurocirujano a tiempo parcial.

= Personal de enfermeria.

= Personal administrativo.

- Formacion basica de los miembroslel | - El coordinador de la Unidad debe tener una e&pei@ minima de 5 afios en el manejo
equipo™ de pacientes y familias con sindromes neurocutargm®ticos y habilidades de
comunicacion y trabajo en equipo.
- Los miembros de la Unidad multidisciplinar basiedoeran tener una experiencia minima
de 3 afios en la atencién de pacientes con sindnoenescutdneos genéticos.
- El neurocirujano, ademas, con amplia experiemtiael manejo de los tumores dque
aparecen en sindromes neurocutaneos genéticos.
- Personal de enfermeria con experiencia en laciagterde pacientes con sindromes
neurocutaneos genéticos.

- Equipamiento especificonecesario para la- Consulta especifica de sindromes neurocutanedsiges para adultos y para nifios.
adecuada atencion de sindromes neurocutgndosponibilidad de hospitalizacion para adultasijos.

genéticos: - Accesibilidad directa de los pacientes y de lestos donde habitualmente tratan al
paciente a los recursos de la Unidad, medianteeldBnica, e-mail o similar.

- Recursos de otras unidades o servicio€l hospital donde estd ubicada la Unidad debe d&pode los siguientgs
ademas de los del propio CSURhecesarios Servicios/Unidades con experiencia en la atenciénpdcientes, adultos y nifios, don
para la adecuada atencion de sindropgsdromes neurocutaneos genéticos (facomatosis):
neurocutaneos genétichs - Servicio/Unidad de neurologia.

- Servicio/Unidad de pediatria.

- Servicio/Unidad de neurocirugia.

- Servicio/Unidad de dermatologia.

- Servicio/Unidad de cirugia plastica y reparadora.
- Servicio/Unidad de cirugia oral y maxilofacial.




- Servicio/Unidad de oftalmologia, con experieneia la atencion de pacientes ¢
sindromes neurocutaneos genéticos, destacandmejardel hemangioblastoma retiniar
y experiencia en el manejo del glioma Optico ydasacidades lenticulares bilaterales
edad precoz.
= Hemangioblastoma retiniano: 4 procedimientos/a@aredia en los 3 dltimag
afnos.
- Servicio/Unidad de otorrinolaringologia, con es@ecia minima de cinco afios en
manejo quirdrgico de pacientes con sindromes naté&oeos genéticos (facomatosis).
- Servicio/Unidad de traumatologia y ortopedia, @nmenos un traumatélogo c
experiencia en la atencibn de pacientes con sirefromeurocutaneos genétiq
(facomatosis), que haya realizado un minimo de:
= 4 cirugias mayores anuales, de media en los Basgtiafios, de correccion
escoliosis y/o pseudoartrosis en pacientes con NF1.
- Servicio/Unidad de urologia.
- Servicio/Unidad de anestesia y reanimacion.
- Servicio/Unidad de cuidados intensivos.
- Servicio/Unidad de diagnostico por la imagen, queuya radidlogos con experieng
minima de dos afios en neurorradiologia (RM, TA@gsoestudios de neuroimagen).
- Servicio/Unidad de neurofisiologia.
- Servicio/Unidad de psiquiatria y/o psicologianida.
- Servicio/Unidad de medicina interna.
- Servicio/Unidad de endocrinologia.
- Servicio/Unidad de oncologia médica con expergean el manejo de lesiones tumora
en pacientes con sindromes neurocutaneos gen@ticomatosis).
- Servicio/Unidad de oncologia radioterapica copegiencia en el manejo de lesior
tumorales en pacientes con sindromes neurocutgeeésicos (facomatosis).
- Servicio/Unidad de rehabilitacion con, al mengs fisioterapeuta dedicado a la ateng
de pacientes con sindromes neurocutdneos gen@tcomatosis).
- Servicio/Unidad de anatomia patoldgica con expeia en el diagndstico de las lesio
concurrentes en pacientes con sindromes neuroostgeeéticos (facomatosis).
- Area de laboratorios:
- La Unidad que realice la obtencion, procesad@&stign de muestras bioldgic
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(ADN, ARN, proteinas, linfocitos, etc.) debe cumpé legislacion vigente (Le




14/2007, de Investigacion Biomédica, de 3 de juliopn procedimientos

actualizados, escritpgonocidos y utilizados por el personal, que garantla
trazabilidad y calidad del proceso.

- Unidad/Servicio de genética: Los estudios geonstapdran realizarse en el propio
Servicio/Unidad de Genética asociado al CSUR oters daboratorios externos, de

acuerdo con la legislacion vigente (Ley 14/2007 3dee julio, de Investigacion

Biomédica; Real Decreto 1716/2011, de 18 de nowviengmor el que se establec
los requisitos basicos de autorizacion y funciomauta de los biobancos con fin

en
S

de investigacion biomédica y del tratamiento dentagestras bioldgicas de origen

humano, y se regula el funcionamiento y organizaciél Registro Nacional

e

Biobancos para investigacion biomédica), debiendoualquier caso haber pasado

los controles de calidad de la EMQEuropean Molecular Genetics Quali
Networkpara los procedimientos que dispongan de estdsotes
- El/llos laboratorio/os han de tener un protocadwapel envio de muestras (
refleje como se han de recepcionar, preparar, &naacy custodiar las muestr
gue se envien y se haga un seguimiento de las msidBhgrotocolo debe est
actualizado y ser conocido y utilizado por el peedalel laboratorio/os.
En el caso de envio de muestras a otros paiséss @boratorio/os debers
cumplir los trdmites y permisos necesarios de aoueon la normativa vigent
(Real Decreto 65/2006, de 30 de enero, por el guestablecen requisitos para
importacion y exportacion de muestras biologicasal®ecreto 1301/2006, de
de noviembre, por el que se establecen las normaslitiad y seguridad para
donacion, la obtencion, la evaluacién, el procesatnj la preservacion,
almacenamiento y la distribucion de células y tgithumanos y se aprueban
normas de coordinacion y funcionamiento para stendaumanos).

- Servicio/Unidad de trabajadores sociales

» Seguridad del pacient

La seguridad del paciente es uno de
componentes fundamentales de la gestidon d
calidad. Mas alla de la obligacion de tog
profesional de no hacer dafio con 9
actuaciones, la Unidad debe poner en mar

losLa Unidad tiene establecido un procedimiento dentificacion inequivoca de Ig
gegsonas atendidas en la misma, que se realizapprofesionales de la unidad de for
jprevia al uso de medicamentos de alto riesgo,zexafin de procedimientos invasivos
u¥uebas diagnosticas.

chd-a Unidad cuenta con dispositivos con preparatkdase alcohdlica en el punto

iniciativas y estrategias para identificar
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minimizar los riesgos para los pacientes que
inherentes a la atencién que reatiza

spicontrolar las infecciones asociadas a la asistesanitaria. EI Centro realiza observac
de la higiene de manos con preparados de basedhbeglsiguiendo la metodologia de

- La Unidad conoce, tiene acceso y participa esistéma de notificacion de inciden
relacionados con la seguridad del paciente de spitab El hospital realiza analisis de
incidentes, especialmente aquellos con alto ridegaroducir dafio.

- La Unidad tiene implantado un programa de preencde bacteriemia por catét
venoso central (BCV) (aplicable en caso de dispdeeunidad de cuidados intensivos
criticos).

- La Unidad tiene implantado un programa de preiddende neumonia asociada a
ventilacion mecanica (NAV) (aplicable en caso dspdner de unidad de cuidad
intensivos o criticos).

- La Unidad tiene implantado el programa de pren@nde infeccion urinaria por catét
(ITU-SU).

- La Unidad tiene implantada una lista de verifiacde practicas quirdrgicas segu
(aplicable en caso de unidades con actividad aqyiad).

- La Unidad tiene implantado un procedimiento pagerantizar el uso seguro
medicamentos de alto riesgo.

- La Unidad tiene implantado un protocolo de preiw@mde Ulceras de decubito (aplica
en caso de que la unidad atienda pacientes dmp)ies

OMS, con objeto de prevenir y controlar las infeoeis asociadas a la asistencia sanitT
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» Existencia de un sistema de informacior
adecuado:

(Tipo de datos que debe contener el sistem
informacion para permitir el conocimiento de
actividad y la evaluacion de la calidad de |
servicios prestadgs

n- El hospital, incluida la Unidad de referenciabelé codificar con la CIE.10.ES e inic
la recogida de datos del registro de altas de dougro establecido en el Real Decr

n6@¢2015, de 6 de febrero, por el que se reguleegitro de Actividad de Atencig
|&anitaria Especializada (RAE-CMBD).

0S = Cumplimentacion del RAE-CMBD de alta hospitalaasu totalidad.

- La Unidad dispone de wuegistro de pacienteson sindromes neurocutaneos genéti(
que al menos debe contar con:

- Cédigo de Identificacion Personal.

- NO historia clinica.

- Fecha nacimiento.

- Sexo.

ar
eto
n

COS,
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- Pais de nacimiento.

- Cédigo postal y municipio del domicilio habitud#l paciente.

- Régimen de financiacion.

- Fecha y hora de inicio de la atencion.

- Fecha y hora de la orden de ingreso.

- Tipo de contacto (Hospitalizacién, Hospitalizacié@ domicilio, Hospital de dig

meédico, Cirugia ambulatoria, Procedimiento ambulatde especial complejida

Urgencias).

- Tipo de visita (Contacto inicial, Contacto suge}i

- Procedencia (atencién primaria; servicios delpjarchospital; otros servicios;

servicios de otro hospital/centro sanitario; irtive@ del paciente; emergencias

médicas ajenas a los servicios; centro sociosanitaden judicial).

- Circunstancias de la atencion (No programadogiaroado).

- Servicio responsable de la atencion.

- Fecha y hora de finalizacion de la atencion.

- Tipo de alta (Domicilio, Traslado a otro hospitlta voluntaria, Exitus, Traslado

a centro sociosanitario).

- Dispositivo de continuidad asistencial (No pracikgreso en hospitalizacion en

el propio hospital, Hospitalizaciéon a domicilio, $fatal de dia médico, Urgencias,

Consultas).

- Fecha y hora de intervencion.

- Ingreso en UCI.

- Dias de estancia en UCI.

- Diagnéstico principal (CIE 10 ES).

- Marcador POAL del diagnostico principal.

- Diagndsticos secundarios (CIE 10 ES).

- Marcador POA2 de los diagnésticos secundarios.

- Procedimientos realizados en el centro (CIE 10 ES
- Procedimientos diagnosticos: tipo de procedinnignecha de realizacion.
- Procedimientos terapéuticos: tipo de procedimigrfecha de realizacion.

- Procedimientos realizados en otros centros (OIES).

- Cadigos de Morfologia de las neoplasias (CIE $0. E

- Complicaciones (CIE 10 ES).

j=m
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- Seguimiento del paciente.

La unidad debe disponer de los datos precisos gekeda remitir a la Secretaria de
Comité de Designacion de CSUR del Sistema NaciahalSalud para el seguimiento
anual de la unidad de referencia.

» Indicadores de procedimiento y resultados Los indicadores se concretaran con las Unidades dgsadas.
clinicos del CSUR:
- La Unidad dispone de los siguienpgstocolos y procedimientos
= Protocolos, actualizados y conocidos por todosriasmbros de la Unidad, que
incluyan procedimientos diagnosticos y terapéutig@gguimiento para cada uho
de los sindromes neurocutaneos genéticos.
* Procedimiento para medir la atencion recibida s/ pooblemas percibidos por
pacientes y familiares (cuestionario de controtiio).

- La Unidad mide los siguientes indicadores:
= % pacientes con sindromes neurocutaneos gené&mrosomplicaciones post-
quirargicas: Pacientes con sindromes neurocutégedticos con complicaciones
post-quirdrgicas / Pacientes con sindromes newineat geneéticos intervenidos.
= % pacientes con neurofiboromatosis tipo 2 intemdesi Pacientes cgn
neurofibromatosis tipo 2 intervenidos / Pacientea oeurofibromatosis tipo
atendidos.

N

& Experiencia avalada mediante certificado del gésedel hospital.

®| os estandares de resultados clinicos, consensuaoios! grupo de expertos, se valoraran, en priripor el Comité de Designacion, en
tanto son validados segun se vaya obteniendo ni@sriacion de los CSUR. Una vez validados por el i@de Designacion se acreditara su
cumplimiento, como el resto de criterios, por |1&Sde Calidad e Innovacion.
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