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

69. SINDROMES DE FALLO MEDULAR CONGENITO

Laspatologias objeto de atencidon de este tipo de CSWH&n: Anemia de Fanconi, Disqueratosis congénitalr8me de Shwachman Diamond,
Neutropenia congénita grave, Anemia de Blackfanmmdiad, Trombocitopenia amegacariocitica Diseritr@sig/ congénita.
Los sindromes de fallo medular congénitgSFMC) constituyen un grupo de enfermedades gengtienotipicamente muy heterogéneas que
asocian una produccion inadecuada de células swag)i malformaciones constitucionales y predispsial cancer (leucemia aguda
mieloblastica, sindromes mielodisplasicos y camia® escamosos principalmente de cabeza y cuelioegadgicos). A nivel de la médula
Osea pueden afectar a todas las lineas hematamsydanemia de Fanconi, disqueratosis congénitsglectivamente a alguna de éstas
(neutropenia congénita grave, anemia de Blackfaambnd, sindrome de Shwachman Diamond, trombocitapemegacariocitica). Tienen
alteraciones en vias biologicas importantes paceeeimiento y la division celular. Lo comudn a teddlas es la activacion de p53 que conduce a
paro del ciclo celular, envejecimiento y muerteulzel Se han identificado mutaciones en mas de é8tesy Eldiagnostico precoz es
fundamental para asegurar el tratamiento y manggecumdo del paciente, minimizando la toxicidadjriter el consejo genético e iniciar
precozmente estrategias de prevencion y vigilaselizancer. Estos sindromes se diagnostican gerertd en la edad pediatrica y son tratados
por los pediatras, pero los nifios crecen y reguisee seguidos y tratados por especialistas déoadul
El tratamiento de estos pacientes constituye un reto. Se inicidaeedad pediatrica, en adultos es importanter terperiencia en las
complicaciones a largo plazo de la enfermedad.uRarparte el tratamiento del fallo medular, poa @k tratamiento de las malformaciones
constitucionales y manifestaciones extrahemataddgic finalmente el tratamiento del cancer. Paremahejo adecuado de los pacientes se
precisa de un grupo multidisciplinar de especediston gran experiencia en estas patologias.

- Tratamiento del fallo medular: algunos pacientes se pueden beneficiar del tratéon con androgenos, otros con factores de

crecimiento hematopoyético, otros del tratamierda corticoides y todos del soporte transfusiondguAos pacientes pueden ser

candidatos a trasplante alogénico de progenit@smtopoyéticos, hasta ahora el Unico tratamiemnttica de estas enfermedades. En el

futuro algunos de estos pacientes se podran beweadi la terapia génica.

- Tratamiento de las malformaciones constitucionalesse requieren multiples especialistas. El sopmites pacientes incluye cirugia

de sus malformaciones esqueléticas, malformacicaediacas congénitas y algunas malformaciones redesby génito-urinarias.

También el tratamiento adecuado de las alteracieméscrinologicas, cutaneas y digestivas.

- Tratamiento del cancer el tratamiento de la leucemia y el sindrome ndiisloiasico secundario constituye también un resdmfsmo

los pacientes con Anemia de Fanconi y disqueratmsigénita tienen riesgo de desarrollar carcinogsgamosos de cabeza, cuello y



ginecolégicos. Los pacientes no toleran la quinnagiia ni la radioterapia por lo que el tratamiewi® estos carcinomas es

extremadamente dificil. La cirugia es para estaseptes el tratamiento de eleccidn, pero para geelgn ser tratados Unicamente con
cirugia es necesario detectar el tumor muy precotenéor lo tanto es fundamental instaurar esgficede prevencion y deteccion

precoz del cancer.

A. Justificacion de la propuesta

» Datos epidemiolégicos de los sindromes de| Las prevalencias son:

fallo medular congénito (incidencia y - Anemia de Fanconi: 1-9 casos/1.000.000 de habgan

prevalencia). - Disqueratosis congénita: 1-9 casos/1.000.00(abédntes.

- Sindrome de Shwachman Diamond: 1-9 casos/1.00@@babitantes.
- Neutropenia congénita grave: 1-1,7 casos/33habiantes.

- No hay datos sobre las prevalencias de la Andmilackfan Diamond y de la
Trombocitopenia amegagacariocitica.

Las incidencias estimadas de las diferentes ermglaohn:

- Anemia de Fanconi: 1 caso/160.000-200.000 rataéidos afio.

- Neutropenia congénita grave 1/250.000 reciéndoscario.

- Sindrome de Shwachman Diamond 1/250.000 reciédamano.

- Anemia de Blackfan Diamond: 1 caso/160.000-20D@@ién nacidos afo.

- No hay datos sobre incidencia de Disqueratosig@&aita y Trombocitopenia
amegacariocitica.




B. Criterios que deben cumplir los Centros, Serogio Unidades para ser designados como de refeeeipara la
atencion de los sindromes de fallo medular congeénit

» Experiencia del CSUR: El CSUR debe atender nifios y adultos.
- Actividad:
* Numero de pacientes que deben - 15 pacientes en seguimiento activo tratados émidad en el afio, de media gn

atenderse o procedimientos que deben los 3 dltimos afios.
realizarse al afio para garantizar una | - 2 pacientes nuevos atendidos en la Unidad eficelde media en los ultimos|5
atencién de los sindromes de fallo anos.
medular congénito: - 5 trasplantes de progenitores hematopoyéticgmeientes con esta patologialen
los 3 ultimos afios.
En los criterios de actividad se contabilizaran
los pacientes con las siguientes patologias
menos prevalentes: Fanconi, Disqueratosis
congénita, Swachman Diamond y Blackfan

Diamond. Se excluye la neutropenia congénita.

- Otros datos: investigacion en esta materia, |- Docencia postgrado acreditada: participacionadgridad en el programa MIR

actividad docente postgrado, formacion del Centro.

continuada, publicaciones, sesiones El centro cuenta con unidades docentes o dispositiwcentes acreditados para

multidisciplinares, etc.: pediatria, hematologia, traumatologia y ortopedanatomia patologica,
otorrinolaringologia, oncologia meédica, nefrologiaeirugia maxilofacial
ginecologia.

- La Unidad participa en proyectos de investiga@nreste campo.
= El centro dispone de un Instituto de Investigacammeditado por €
Instituto Carlos Il con el que colabora la Unidad.
- La Unidad participa en publicaciones en este @amp
- La Unidad realiza sesiones clinicas multidisoigtes, al menos mensuales,|en
las que participan todas las Unidades implicadas erencion de los sindromes




con fallo medular congénito, para la toma conjulgalecisiones y coordinacion
planificacion de tratamientos.

= Cuando la Unidad atiende nifios y adultos al mesalizara dos sesionés
anuales conjuntas con los profesionales que ateraebos tipos de

pacientes.
= EI CSUR debe garantizar la presentacion de todepéacientes de |
unidad en sesion clinica multidisciplinar.

= La Unidad recoge en las Historias Clinicas depasientes la fecha,

conclusiones y actuaciones derivadas del estudoada caso clinico en
sesion clinica multidisciplinar.
- La Unidad tiene un programa de formacion contilauan sindromes con fal

medular complejo para los profesionales de la Whelandarizado y autorizagdo

por la direccién del centro.
- La Unidad tiene un programa de formacion en simés con fallo medulg
complejo, autorizado por la direccion del centratigitlo a profesionale
sanitarios del propio hospital, de otros hospitglde atencion primaria.

- La Unidad tiene un programa de formacion en simes con fallo medulg
complejo dirigido a pacientes y familias, parai@mtacion en las diferentes fas
de la enfermedad, autorizado por la direccion éetro, impartido por person
médico y de enfermeria (charlas, talleres, jornaeadialogo,...).

» Recursos especificos del CSUR:

- EI CSUR debe tener un area pediatrica y un aeeldlItos.

- El CSUR debe garantizar la continuidad de la afencuando el pacient

infantil pasa a ser adulto mediante un acuerdoadgboracion firmado por e

Gerente/s de/los centro/s y los coordinadores sleutadades pediatricas y
adultos.

(Aquellos CSUR que atiendan a poblacién en edadapedh, para la derivacion de

pacientes de la unidad, deberén estar coordinadwsrecursos similares de atencion
adultos. Aquellos CSUR que atiendan a poblacion ltadadeben garantizar g
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= El acuerdo de colaboracion incluye un protocaltboazado por el
Gerente/s de/los centro/s y los coordinadoresgderalades pediatricas
de adultos que garantiza la continuidad de la &irrauando el paciente
infantil pasa a ser adulto, ocurra esto en el misran diferente hospital y
opte la Unidad a ser CSUR para la atencion de mitesadultos o de
ambos.

- El hospital cuenta con un Comité de Trasplantprdgenitores hematopoyétic
con procedimientos normalizados de trabajo, basados evidencia cientifica
qgue se reune periddicamente y que acredita susial®es mediante las act
pertinentes.
= El CSUR debe garantizar la presentacion de loeipis de la unidad €
el Comité de Trasplante de progenitores hematopogat
= La Unidad recoge en las Historias Clinicas depasientes la fecha
conclusiones y actuaciones derivadas del estudoada caso clinico en
citado Comité.

- El hospital cuenta con un Comité de Tumores gorquimientos normalizaddg
de trabajo (PNT), basados en la evidencia cieatificie se retne peridodicame
y que acredita sus decisiones mediante las actsqrees.
» EI CSUR debe garantizar la presentacion de todegpacientes de |
unidad en el Comité de tumores.
= La Unidad recoge en las Historias Clinicas depasientes la fecha
conclusiones y actuaciones derivadas del estudoada caso clinico en
citado Comité.

- EI CSUR tendra caracter multidisciplinar y estéwémado por una Unida
basica y diversas Unidades que colaboraran en daciah, diagnostico
tratamiento de los pacientes y actuaran de forraedotada.
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- Recursos humano necesarios para
adecuada atencion de los sindromes de
medular congénito:

d_a Unidad basica estara formada, como minimo, psigaiente personal:

de los miembros de la Unidad.

dedicacion parcial:
= 1 hematdlogo con dedicacién a la hematologia wolégica.

hematopoyéticos.

= 1 oncélogo.

= 1 otorrinolaringologo.

= 1 traumatologo.

= 1 cirujano maxilofacial.
= 1 ginecodlogo y obstetra.
= 1 nefrélogo.

= 1 endocrinélogo.

total a la hematologia pediatrica.
parcial al trasplante alogénico de progenitoresdtepoyéticos.

atencion pediatrica en :
- 1 en otorrinolaringologia.
- 1 en traumatologia.
- 1 en nefrologia pediatrica.
- 1 en endocrinologia pediatrica.
- 1 asesor genético con dedicacion parcial.

falldn coordinador asistencial, que garantizara tadioacion de la atencion de |
pacientes y familias por parte del equipo cliniedalUnidad béasica y el resto
Unidades que colaboran en la atencidon de estosrasi El coordinador sera u

- Si la Unidad atiende pacientes >14 afios tendyailguientes facultativos cq

= 1 hematologo con dedicacion al trasplante alogétécprogenitores

- Si la Unidad atiende paciente$4 afios tendra los siguientes facultativos:
= 1 hematdlogo o pediatra formado en oncohematotmygialedicacion

= 1 hematdlogo o pediatra formado en oncohematotmgialedicacion

= Los siguientes facultativos con dedicacion pargiakperiencia en la

DS
de




Formacion basica de los miembros del-El coordinador de la Unidad debe tener una expeiaeminima de 5 afios en el

equipo™

- Equipamiento especificonecesario para |
adecuada atencion de los sindromes de
medular congénito:

» Recursos de otras unidades o servicio€El centro donde estd ubicada la Unidad dispone dg siguientes
ademas de los del propio CSURhecesarios Servicios/Unidades con experiencia en la atencién pdcientes adultos
para la adecuada atencidén de los sindromesirdentiles:

fallo medular congénitd

manejo de pacientes adultos y nifios con sindroméalld medular congénito.

- Todos los miembros de la Unidad multidisciplibasica deberan tener como
minimo una experiencia de 3 afios en la atencigradientes adultos y nifios co
sindrome de fallo medular congénito.

- Consulta especifica de Hematologia adultos.

fall@onsulta especifica de Hematologia pediéatrica.

- Hospitalizacion de adultos.

- Hospitalizacién pediétrica.

- Hospital de Dia de adultos.

- Hospital de Dia pediatrico.

- Unidad de adultos de trasplante alogénico degmitgyes hematopoyéticos
acreditada JACIE.

- Unidad infantil de trasplante alogénico de progeas hematopoyéticos
designada CSUR.

- Accesibilidad directa de los pacientes y de E#ios que habitualmente

o similar:

- Servicio/Unidad de hematologia.

- Servicio/Unidad de transfusion.

- Servicio/Unidad de obtencion, manipulacion y preservacion de progenitore
hematopoyéticos.

- Servicio de ginecologia y obstetricia.

- Servicio/Unidad de oncologia.

atienden a los pacientes a los recursos de la Umidaiante via telefénica, emai

D
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- Servicio/Unidad de endocrinologia.




- Servicio/Unidad de neumologia.

- Servicio/Unidad de hepatologia.

- Servicio/Unidad de cirugia maxilofacial o estoolagjia.

- Servicio/Unidad de dermatologia.

- Servicio/Unidad de neurocirugia.

- Servicio/Unidad de otorrinolaringologia.

- Servicio/Unidad de psiquiatria/psicologia clingoen experiencia en dar soport

a los pacientes y familias con enfermedades heauitals congénitas complejas.

- Servicio/Unidad de farmacia.

- Servicio/Unidad de anatomia patolégica con expeia en biopsia de médula

Osea.

- Disponibilidad de laboratorio de diagndstico ncolar con experiencia en el

diagndstico de los sindromes de fallo medular coibgé

El laboratorio debe realizar en pacientes con fakalular congénito 20 estudios

al afo, de media en los 3 dltimos afos.
= El laboratorio tiene que tener un protocolo paengio de muestras que
refleje como se han de recepcionar, preparar, @naag/ custodiar las
muestras que se envien y se haga un seguimietdas gdesmas. El
protocolo debe estar actualizado y ser conocidiligado por el personal
del laboratorio.
= El laboratorio debe disponer de la acreditaciéntt a la norma UNE-
EN ISO 15189 otorgada por un organismo nacionalcdeditacion que se
haya sometido con éxito al sistema de evaluaciopa@s previsto en el
Reglamento (CE) n° 765/2008 del Parlamento Eurgpmes Consejo, de
de julio de 2008.

- Servicio/Unidad de trabajadores sociales.

D

O

Si la Unidadatiende nifios ademas el centro dispondra de:
- Servicio/Unidad de pediatria, cuenta con hemgtalpediatrica con al menos 3
pediatras que lleven trabajando 5 afios con totdicdeién a la atencion de




pacientes con patologia hematoldgica.

- Servicio/Unidad de gastroenterologia pediatrica.

- Servicio/Unidad de cirugia pediatrica.

- Servicio/Unidad de traumatologia y cirugia oriip@ con experiencia en el
tratamiento de malformaciones congénitas.

» Seguridad del pacient

La seguridad del paciente es uno de
componentes fundamentales de la gestion d
calidad. Mas alla de la obligacion de tog
profesional de no hacer dafio con
actuaciones, la Unidad debe poner en mar
iniciativas y estrategias para identificar
minimizar los riesgos para los pacientes que
inherentes a la atencidn que reatiza

q

pe

lod-a Unidad tiene establecido un procedimientodaéatificacion inequivoca de |
gefsonas atendidas en la misma, que se realiZ@gpprofesionales de la unids
jele forma previa al uso de medicamentos de altogajesealizacion dé
uyyocedimientos invasivos y pruebas diagndsticas.
cha-a Unidad cuenta con dispositivos con preparaidosase alcohdlica en el pur]
yle atencion y personal formado y entrenado en seata utilizacion, con objet
sd@ prevenir y controlar las infecciones asociadasaaistencia sanitaria. EI Cent

siguiendo la metodologia de la OMS, con objeto devenir y controlar la
infecciones asociadas a la asistencia sanitaria.

- La Unidad conoce, tiene acceso y participa esigtema de notificacion d
incidentes relacionados con la seguridad del pteida su hospital. El hospit
realiza andlisis de los incidentes, especialmenigelbps con alto riesgo d
producir dafio.
- La Unidad tiene implantado un programa de prevdende bacteriemia pa
catéter venoso central (BCV) (aplicable en casdisigoner de unidad de cuidad
intensivos o criticos).
- La Unidad tiene implantado un programa de preidende neumonia asociada
la ventilacibn mecanica (NAV) (aplicable en caso disponer de unidad o
cuidados intensivos o criticos).
- La Unidad tiene implantado el programa de pren@nde infeccion urinaria pa
catéter (ITU-SU).

realiza observacion de la higiene de manos conapdps de base alcohdli¢
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- La Unidad tiene implantada una lista de verifi6acde practicas quirdrgica
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seguras (aplicable en caso de unidades con actigigiairgica).
- La Unidad tiene implantado un procedimiento pgaigantizar el uso seguro
medicamentos de alto riesgo.

(aplicable en caso de que la unidad atienda pesiel® riesgo).

- La Unidad tiene implantado un protocolo de preu@m de Ulceras de decubi

e

» 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

|Actividad de Atencion Sanitaria Especializada (RBEBD).
0S - Cumplimentacién del RAE-CMBD de alta hospitalatasu totalidad.

congénitq que al menos debe contar con:
- Cédigo de Identificacion Personal.
- N° historia clinica.
- Fecha nacimiento.
- Sexo.
- 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 (Hospitalizacion, Hospitalizaci@& domicilio, Hospital dé
dia meédico, Cirugia ambulatoria, Procedimiento datbtio de especig
complejidad, Urgencias).
- Tipo de visita (Contacto inicial, Contacto suge}i

cirugia ambulatoria, hospital de dia médico, hafipdcion, hospitalizacion

n- El hospital, incluida la Unidad de referenciabei& codificar con la CIE.10.ES
iniciar la recogida de datos del registro de altasacuerdo a lo establecido en
ARkl Decreto 69/2015, de 6 de febrero, por el quaegula el registro d

- La Unidad dispone de uegistro de pacientes caindromes de fallo medula

- Procedencia (atencion primaria; servicios delprohospital: urgencias

domicilio, procedimientos ambulatorios de especwamnplejidad, consultas;

=
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otros servicios; servicios de otro hospital/cenganitario; iniciativa de
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paciente; emergencias medicas ajenas a los sexvioBmtro sociosanitarid
orden 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 hospitalta voluntaria, Exitus
Traslado a centro sociosanitario).

- Dispositivo de continuidad asistencial (No pracisigreso en hospitalizacic
en el propio hospital, Hospitalizacion a domicilldpspital de dia médicq
Urgencias, Consultas).

- Fecha y hora de intervencion.

- Ingreso en UCI.

- Dias de estancia en UCI.

- Diagnéstico principal (CIE 10 ES).

- Marcador POAL del diagnaostico principal.

- Diagndsticos secundarios (CIE 10 ES).

- Marcador POA2 de los diagnésticos secundarios.

- Procedimientos diagnésticos realizados al paei@DIE 10 ES).

- Procedimientos terapéuticos realizados al paei@iE 10 ES):

- Complicaciones (CIE 10 ES).

- Seguimiento del paciente.

La unidad debe disponer de los datos precisos qelgeda remitir a la Secretaris
del Comité de Designacion de CSUR del Sistema Naiale Salud para e
seguimiento anual de la unidad de referencia.

N
)

» Indicadores de procedimiento y resultados
clinicos del CSUR:

5 Los indicadores se concretaran con las Unidades dgsadas.

La Unidad mide los siguientes indicadores:

- Mortalidad relacionada con el trasplante.

11



- % revisiones multidisplinares.
- % de registro de los pacientes con Anemia de dfanen el Registro
Nacional de pacientes con anemia de Fanconi (fitatta union de Red
Anemia de Fanconi, SEHOP y CIBERER).

& Experiencia avalada mediante certificado del gésedel hospital.
b P ;. , e . oz . .,

Los estandares de resultados clinicos, consensuaolosl grupo de expertos, se valoraran, en prifipor 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 |&Sde Calidad y Cohesion.
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