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Criterios revisados, acordados por el Consejo Interterritorial, que deben cumplir los CSUR para ser designados como de referencia del Sistema 
Nacional de Salud, actualizados según los criterios homologados por el Consejo Interterritorial 
 
 
51R1. ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES RARAS 
(Propuesta de revisión de criterios de designación realizada por el SubGrupo de Expertos de Enfermedades Neurológicas Raras, con el VºBº 
del Grupo de Expertos de Neurociencias y aprobada en el Comité de Designación de CSUR) 
 
Las enfermedades neuromusculares (ENM) son un conjunto heterogéneo de entidades, individualmente raras por su prevalencia e incidencia, 
pero que en su conjunto afectan a un porcentaje significativo de la población. A pesar de su heterogeneidad clínica y genética comparten una 
serie de características generales que hacen que las habilidades clínicas precisas y las técnicas complementarias para su diagnóstico sean 
comunes a todas ellas, siendo por el contrario las estrategias terapéuticas cada vez más complejas y específicas. Son enfermedades hereditarias 
que se pueden iniciar tanto en la infancia como en la edad adulta. El cuadro clínico se caracteriza por la pérdida de fuerza progresiva o 
intermitente, la fatigabilidad o la atrofia muscular, aisladas o simultáneas, y pueden aparecer otros signos y síntomas como la miotonía, la 
fatigabilidad, los calambres y contracturas, las alteraciones sensitivas o autonómicas, las manifestaciones derivadas de la afectación del músculo 
cardíaco (arritmias, trastornos de la conducción o insuficiencia cardíaca), del músculo liso visceral, o manifestaciones a nivel del sistema 
nervioso central o de otros órganos y sistemas. La topografía, edad de inicio, curso evolutivo y grado de discapacidad inducida varían de unas 
enfermedades a otras y casi todas ellas tienen un carácter subagudo o crónico y progresivo, aunque en algún caso la sintomatología puede ser 
aguda o intermitente o ser desencadenada por diversos estímulos.  
El diagnóstico de las ENM precisa de un conjunto de habilidades clínicas y de técnicas diagnósticas, comunes a todas ellas a pesar de su 
heterogeneidad, para la adecuada valoración de los síntomas y signos, la edad de inicio y topografía de los mismos, la valoración de las pruebas 
complementarias de apoyo, tanto electrofisiológicas como de imagen con RM/TAC, neuropatológicas a partir de la biopsia de músculo, nervio, 
piel u otros tejidos y de las inmunológicas y moleculares. 
El abordaje terapéutico frecuentemente debe ser multidisciplinar con equipos en los que se integran diferentes profesionales como neurólogos, 
biólogos, patólogos, expertos en genética, cirujanos ortopedas, rehabilitadores, neumólogos, especialistas en nutrición, ginecólogos con 
experiencia en reproducción, etc. 
Aunque una gran mayoría de entidades no disponen a fecha de hoy de tratamientos etiológicos eficaces, sí son susceptibles de ser tratadas con 
terapias de control de la sintomatología, de prevención de complicaciones como eventos cardiovasculares graves o letales, medidas de soporte 
ventilatorio o nutritivo, fisioterapia dirigida o de corrección ortopédica de secuelas, que pueden ser fundamentales para la calidad de vida y la 
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supervivencia de los pacientes. En los casos infantiles, además es necesario establecer pautas compensatorias de los déficits motores y 
neuropsicológicos y en casi todas ellas es preciso establecer un pronóstico de morbimortalidad y efectuar un consejo genético y reproductivo.  
La rareza de estas entidades y la complejidad y coste de su diagnóstico y tratamiento, constituyen razones suficientes para justificar la existencia 
de los CSUR de ENM raras donde se puedan concentrar la experiencia y los recursos necesarios para su atención. Con carácter general y para 
asegurar la continuidad de los cuidados deberán acreditarse como unidades con capacidad de atender pacientes pediátricos y adultos. Sin 
embargo, dado que muchas patologías neuromusculares raras se inician con posterioridad a la etapa pediátrica, se podrán acreditar unidades que 
atiendan sólo pacientes mayores de 14 años, donde también podrán atenderse pacientes con debut anterior transferidos desde las unidades 
pediátricas. Es recomendable que en el proceso de acreditación de las CSUR-ENM raras se recojan las áreas de competencia específica más 
desarrolladas en cada CSUR  para facilitar una derivación inteligente de los casos.  
Enfermedades susceptibles de ser atendidas en los CSUR de ENM raras que por su complejidad diagnóstica o refractariedad a los 
tratamientos convencionales precisen una orientación más especializada para un correcto manejo clínico: 

• Las enfermedades que afectan a la motoneurona espinal de origen hereditario (atrofias espinales) y esclerosis lateral amiotrófica (ELA). 
• Las enfermedades que afectan a la placa motora de origen genético (síndromes miasténicos congénitos) o adquirido.  
• Las neuropatías sensitivo-motoras y/o autonómicas hereditarias (enfermedad de Charcot-Marie-Tooth, neuropatías hereditarias sensitivas 

y autonómicas, neuropatías hereditarias motoras distales y neuropatía amiloidótica familiar) y adquiridas raras de origen disinmune 
(poliradiculoneuropatía inflamatoria crónica desmielinizante, neuropatías motoras multifocales, asociadas a gammapatías monoclonales, 
etc.) o de otro origen. 

• Las enfermedades musculares hereditarias (distrofias musculares y otras miopatías de causa genética) o adquiridas (miopatías 
inflamatorias, tóxicas o de otro origen). 

• Las ENM multisistémicas de origen mitocondrial, con participación predominante a nivel neuromuscular. 
De manera resumida, los CSUR estarían dirigidos a: realizar el diagnóstico preciso de la enfermedad cuando no se hubiese alcanzado 
previamente, reforzar a los centros de origen en la prevención primaria y secundaria (diagnóstico precoz y/o presintomático) cuando fuese 
posible, la asesoría psicológica y/o neuropsicológica experta, el tratamiento multidisciplinar que desborde las posibilidades del centro asistencial 
de origen, el consejo genético y/o reproductivo orientado a la prevención de estos trastornos y el seguimiento asistencial cuando fuese necesario. 
Además y aunque no sea el objetivo principal, estas unidades tienen también un objetivo docente y servirán para dar apoyo a la investigación en 
enfermedades raras. 
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A. Justificación de la propuesta  
 
► Datos epidemiológicos de las enfermedades 
neuromusculares raras (incidencia y 
prevalencia). 
 

Dentro de las ENM se integran entidades relativamente frecuentes como las 
polineuropatías adquiridas, otras menos frecuentes como la miastenia gravis o la distrofia 
miotónica, otras con prevalencias cercanas a 5 casos por 100.000 habitantes como la ELA 
o la distrofia de Duchenne y finalmente otras son muy raras con prevalencias que pueden 
rondar 1 caso por 100.000 habitantes como las neuropatías inmunomediadas (CIDP, 
NMM) o las miopatías congénitas.  
 
No existen datos epidemiológicos directos fiables de prevalencia de las enfermedades 
neuromusculares, aunque hay datos para las más frecuentes: distrofia miotónica, 5 
casos/105 habitantes; neuropatías hereditarias, 40 casos/105 habitantes y distrofia de 
Duchenne, 5 casos/105 varones. En el caso de la ELA su incidencia es de 1-2 casos nuevos 
por 100.000 habitantes con una prevalencia estimada de 5,2 casos/100.000 habitantes, 
aunque el envejecimiento de la población así como la mejora de los cuidados tendentes a 
aumentar la supervivencia puede estar empujando ambas cifras al alza. La prevalencia 
general de la miastenia gravis es de 20/105 pero asciende a 60/105 en enfermos de > 60 
años.  
(Fuente: Orphanet, noviembre 2013). 
 

 
B. Criterios que deben cumplir los Centros, Servicios o Unidades para ser designados como de referencia para la 
atención de las enfermedades neuromusculares raras 
 
► Experiencia del CSUR: 
 
- Actividad:  

• Número de pacientes que deben 
atenderse al año para garantizar una 
atención adecuada de las enfermedades 

 
 
 
- 160 pacientes nuevos, diagnosticados de alguna de las enfermedades neuromusculares 
raras y muy raras recogidas en el anexo, atendidos en la Unidad en el año, de media en 
los 3 últimos años.  
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neuromusculares raras: 
 
Enfermedades que se deben 
contabilizar para validar los criterios 
de designación referidos a actividad 
(ver Anexo al final de la ficha) 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

- Otros datos: investigación en esta materia, 
actividad docente postgrado, formación 
continuada, publicaciones, sesiones 
multidisciplinares, etc.: 
 
 

▪ Del total de pacientes nuevos, atendidos en la Unidad en el año, al menos 120 
están diagnosticados de enfermedades neuromusculares raras y muy raras 
distintas de ELA.  
▪ Si la Unidad atiende niños y adultos, del total de pacientes nuevos 
diagnosticados de enfermedades neuromusculares raras y muy raras atendidos 
en la Unidad en el año, al menos 25 pacientes son ≤14 años.  

- 650 pacientes en seguimiento, diagnosticados de las enfermedades neuromusculares 
raras y muy raras recogidas en el anexo, atendidos en la Unidad en el año, de media en 
los 3 últimos años. 

▪ Si la Unidad atiende niños y adultos, del total de pacientes en seguimiento 
diagnosticados de las enfermedades neuromusculares raras y muy raras, 
atendidos en la Unidad en el año, al menos 80 pacientes son ≤14 años.  
▪ Del total de pacientes en seguimiento, diagnosticados de las enfermedades 
neuromusculares raras y muy raras, atendidos en la Unidad en el año, al menos 
deberán corresponder a: 

- Enfermedades de motoneurona: 50  
- Síndromes miasténicos congénitos: 5  
- Distrofias musculares y otras miopatías de causa genética: 250  
- Neuropatías sensitivo-motoras y/o autonómicas hereditarias: 120  
- Miastenias autoinmunes: 100 

 
- Docencia postgrado acreditada: participación de la Unidad en el programa MIR del 
propio centro y de otros centros con programa MIR acreditado.  
El centro cuenta con unidades docentes o dispositivos docentes acreditados para 
neurología y si atiende niños para pediatría. 
- La Unidad participa en proyectos de investigación en este campo.  

▪ El centro dispone de un Instituto de Investigación acreditado por el Instituto 
Carlos III con el que colabora la Unidad. 

- La Unidad participa en publicaciones en este campo. 
- La Unidad realiza sesiones clínicas multidisciplinares, al menos mensuales, que 
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incluyan todas las Unidades implicadas en la atención de los pacientes con 
enfermedades neuromusculares raras para la toma conjunta de decisiones y 
coordinación y planificación de tratamientos. 

▪ Cuando la Unidad atiende niños y adultos al menos realizará dos sesiones 
anuales conjuntas con los profesionales que atienden ambos tipos de pacientes.  
▪ El CSUR debe garantizar la presentación de todos los pacientes de la unidad 
en sesión clínica multidisciplinar. 
▪ La Unidad recoge en las Historias Clínicas de los pacientes la fecha, 
conclusiones y actuaciones derivadas del estudio de cada caso clínico en la 
sesión clínica multidisciplinar. 

- La Unidad y las Unidades que colaboran en la atención de los pacientes con 
enfermedades neuromusculares raras tienen un Programa de formación continuada,  
estandarizado y autorizado por la dirección del centro. 
- La Unidad tiene un Programa de formación en enfermedades neuromusculares raras, 
autorizado por la dirección del centro, dirigido a profesionales sanitarios del propio 
hospital, de otros hospitales y de atención primaria.  
- La Unidad tiene un Programa de formación en enfermedades neuromusculares raras 
dirigido a pacientes y familias, autorizado por la dirección del centro e impartido por 
personal médico y de enfermería (charlas, talleres, jornadas de diálogo,…). 
 

► Recursos específicos del CSUR: 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

- El CSUR debe garantizar la continuidad de la atención cuando el paciente infantil 
pasa a ser adulto mediante un acuerdo de colaboración firmado por el Gerente/s de/los 
centro/s y los coordinadores de las unidades pediátricas y de adultos. 
(Aquellos CSUR que atiendan a población en edad pediátrica, para la derivación de pacientes 
de la unidad, deberán estar coordinados con recursos similares de atención de adultos. 
Aquellos CSUR que atiendan a población adulta deben garantizar la accesibilidad a la unidad 
desde cualquier otra unidad pediátrica) 

▪ El acuerdo de colaboración incluye un protocolo, autorizado por el Gerente/s 
de/los centro/s y los coordinadores de las unidades pediátricas y de adultos que 
garantiza la continuidad de la atención cuando el paciente infantil pasa a ser 
adulto, ocurra esto en el mismo o en diferente hospital y opte la Unidad a ser 
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- Recursos humanos necesarios para la 
adecuada atención de las enfermedades 
neuromusculares raras: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 

- Formación básica de los miembros del 
equipo a. 

 
 

CSUR para la atención de niños o de adultos o de ambos. 
 
- El CSUR tendrá carácter multidisciplinar y estará formado por una Unidad básica y 
diversas Unidades que colaboraran en la atención, diagnóstico y tratamiento de los 
pacientes y actuarán de forma coordinada. 
 
La Unidad básica estará formada, como mínimo, por el siguiente personal: 
- Un coordinador asistencial, que garantizará la coordinación de la atención de los 
pacientes y familias por parte del equipo clínico de la Unidad básica y el resto de 
Unidades que colaboran en la atención de estos pacientes. El coordinador será uno de 
los miembros de la Unidad. 
- Atención continuada de neurología y pediatría las 24 horas los 365 días del año. 

▪ El centro cuenta con un protocolo, consensuado por la Unidad y el Servicio de 
Urgencias y autorizado por la Dirección del centro, de la actuación coordinada 
de ambos cuando acude a Urgencias un paciente con una enfermedad 
neuromuscular. 

- Resto personal de la Unidad: 
▪ 3 neurólogos, con dedicación preferente a la atención de adultos. 
▪ 2 neurólogos o pediatras, con dedicación preferente a la atención de niños en 
las Unidades que atienden ≤14 años. 
▪ 1 facultativo con experiencia en el asesoramiento genético de enfermedades 
neuromusculares raras. 
▪ Personal de enfermería con experiencia y dedicación específica a la patología 
neuromuscular. 
▪ Un gestor de casos que será uno de los miembros del equipo. 

 
- El coordinador de la Unidad deberá ser un médico especialista en neurología o 
pediatría con experiencia de 5 años de trabajo efectivo con pacientes con enfermedades 
neuromusculares raras.  
- Los miembros de la Unidad multidisciplinar básica deberán tener una experiencia 
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- Equipamiento específico necesario para la 
adecuada atención de las enfermedades 
neuromusculares raras. 
 
 
 
 
- Recursos de otras unidades o servicios 
además de los del propio CSUR necesarios 
para la adecuada atención de las enfermedades 
neuromusculares raras a: 
 
 
 
 
 

 

mínima de 3 años en la atención de enfermedades neuromusculares raras.  
- El personal de enfermería tendrá experiencia en el manejo de pacientes con 
enfermedades neuromusculares raras. 
 
- Consultas específica de enfermedades neuromusculares, para adultos y para niños, si 
la Unidad atiende pacientes ≤14 años.  
- Disponibilidad de hospitalización para adultos y para niños, si la Unidad atiende 
pacientes ≤14 años. 
- Accesibilidad directa de los pacientes y de los centros que habitualmente atienden a 
los pacientes a los recursos de la Unidad mediante vía telefónica, email o similar. 
 
Si la Unidad atiende niños, todos los Servicios o Unidades deberán tener experiencia 
en la atención del paciente pediátrico con patología neuromuscular.  
El hospital donde está ubicada la Unidad debe disponer de los siguientes 
Servicios/Unidades:  
- Servicio/Unidad de neurología. 
- Servicio/Unidad de pediatría. 
- Unidad de toma de biopsias de nervio periférico y músculo:  

▪ La Unidad realiza, al menos, 35 tomas para biopsias de nervio y/o músculo 
anuales, de media en los 3 últimos años.  

- Servicio/Unidad de neurofisiología: 
▪ Cuenta al menos con 2 facultativos dedicados preferentemente al estudio de 
enfermedades neuromusculares y capaces de realizar todas las técnicas 
neurofisiológicas aplicables (electromiografía, electroneurografía, fibra 
aislada).  
▪ La Unidad debe haber realizado a pacientes con patología neuromuscular al 
menos 1.000 pruebas neurofisiológicas anuales en adultos y 100 en niños, si la 
Unidad atiende pacientes ≤14 años, de media en los tres últimos años. 

- Servicio/Unidad de Psiquiatría y/o Psicología clínica: 
▪ Cuenta al menos con uno de los facultativos con experiencia de 3 años en la 
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realización de diagnóstico neuropsicológico y valoración psicológica en 
pacientes con enfermedades neuromusculares.  

- Servicio/Unidad de diagnóstico por imagen: 
▪ Cuenta, al menos, con un radiólogo con experiencia en el diagnóstico por 
imagen de enfermedades neuromusculares.  
▪ Dispone, al menos, de un equipo RM de 1,5 o 3 Teslas y un equipo de TAC 
para aquellos pacientes que por diversas causas no se les pueda realizar una 
RM.  
▪ Realiza a pacientes con enfermedades neuromusculares un mínimo de 50 RM 
o TAC musculares en adultos y 10 en niños, si la Unidad atiende pacientes ≤14 
años, anuales de media en los tres últimos años.  

- Servicio/Unidad de neumología, con experiencia en la atención de pacientes con 
enfermedades neuromusculares y en la ventilación mecánica de pacientes con 
enfermedades neuromusculares: 

▪ Dispone de asistencia domiciliaria capaz de ofrecer soporte a los pacientes 
ventilados y con graves problemas de desplazamiento. 

- Servicio/Unidad de cirugía general y digestivo o de endoscopia digestiva o radiología 
intervencionista, con experiencia en PEG, PRG u otras técnicas de gastrostomía 
percutánea en pacientes con enfermedades neuromusculares en los que esté indicada 
alimentación enteral.  
- Servicio/Unidad de cardiología con experiencia en la atención de pacientes con 
enfermedades neuromusculares. 
- Servicio/Unidad de traumatología y cirugía ortopédica con experiencia en la atención 
de pacientes con enfermedades neuromusculares. 
- Servicio/Unidad de hematología con capacidad para poder realizar procedimientos de 
extracción y trasplante de médula ósea, tanto en adultos como en niños, si la Unidad 
atiende a pacientes ≤14 años.  
- Servicio/Unidad de nefrología.   
- El Servicio/Unidad de hematología o nefrología con capacidad para realizar 
procedimientos de plasmaféresis, tanto en adultos como en niños, si la Unidad atiende 



9 
 

a pacientes ≤14 años. 
- Servicio/Unidad de rehabilitación, con experiencia mínima de 3 años en la atención 
de enfermedades neuromusculares, con, al menos, un fisioterapeuta con dedicación 
preferente a estos pacientes y un logopeda con experiencia en la atención de 
enfermedades neuromusculares. 
- Servicio/Unidad de ginecología y obstetricia que pueda proporcionar asesoramiento 
sobre técnicas de reproducción asistida, diagnóstico prenatal y preimplantacional. 
- Servicio/Unidad de oftalmología con experiencia en la atención de pacientes con 
enfermedades neuromusculares.  
- Servicio/Unidad de otorrinolaringología con experiencia en la atención de pacientes 
con enfermedades neuromusculares.  
- Servicio/Unidad de endocrinología y nutrición con experiencia en la atención de 
pacientes con enfermedades neuromusculares. 
- Servicio/Unidad de cuidados intensivos. 
- Servicio/Unidad de anestesia y reanimación. 
- Servicio/Unidad de trabajadores sociales.  
- Servicio/Unidad de anatomía patológica: 

▪ Cuenta, al menos, con un patólogo con experiencia en el estudio morfológico 
de las enfermedades neuromusculares (biopsias de músculo y nervio) que 
procesa un mínimo de 50 biopsias musculares y/o nervio anuales de media en 
los tres últimos años.  
▪ Tiene disponibilidad de un laboratorio, propio o contratado, para realizar 
marcaje histoquímico, inmunohistoquímico, microscopía óptica, electrónica y 
análisis de semifinos y estudio de proteínas mediante Western Blot y molecular 
sobre tejidos con acceso a microscopia confocal y electrónica.  

- Área de laboratorios: 
▪ La Unidad que realice la obtención, procesado y gestión de muestras 
biológicas (ADN, ARN, proteínas, linfocitos, etc.) debe cumplir la legislación 
vigente (Ley 14/2007, de Investigación Biomédica, de 3 de julio), con 
procedimientos actualizados, escritos, conocidos y utilizados por el personal, 
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que garanticen la trazabilidad y calidad del proceso. 
▪ Servicio/Unidad de Genética: los estudios genéticos podrán realizarse en el 
propio Servicio/Unidad de Genética asociado al CSUR o en otros laboratorios 
externos, de acuerdo con la legislación vigente (Ley 14/2007, de 3 de julio, de 
Investigación Biomédica; Real Decreto 1716/2011, de 18 de noviembre, por el 
que se establecen los requisitos básicos de autorización y funcionamiento de los 
biobancos con fines de investigación biomédica y del tratamiento de las 
muestras biológicas de origen humano, y se regula el funcionamiento y 
organización del Registro Nacional de Biobancos para investigación 
biomédica), debiendo en cualquier caso haber pasado los controles de calidad 
de la EMQN, European Molecular Genetics Quality Network para los 
procedimientos que dispongan de estos controles. 
▪ Servicio/Unidad de inmunología para la realización de estudios inmunológicos 
específicos para las enfermedades neuromusculares autoinmunes (Anticuerpos 
antirreceptor de acetil-colina, anti-MusK, antigangliósidos y antineuronales) 
siguiendo procedimientos y protocolos estandarizados.  
▪ Unidad de cultivos celulares para extracción y conservación de mioblastos o 
fibroblastos procedentes de biopsias musculares.  

En el caso de envío de muestras a otros países, el/los laboratorio/os deberán cumplir los 
trámites y permisos necesarios de acuerdo con la normativa vigente (Real Decreto 
65/2006, de 30 de enero, por el que se establecen requisitos para la importación y 
exportación de muestras biológicas; Real Decreto 1301/2006, de 10 de noviembre, por 
el que se establecen las normas de calidad y seguridad para la donación, la obtención, 
la evaluación, el procesamiento, la preservación, el almacenamiento y la distribución 
de células y tejidos humanos y se aprueban las normas de coordinación y 
funcionamiento para su uso en humanos).  

► Seguridad del paciente 
La seguridad del paciente es uno de los 
componentes fundamentales de la gestión de la 
calidad. Más allá de la obligación de todo 

- La Unidad tiene establecido un procedimiento de identificación inequívoca de las 
personas atendidas en la misma, que se realiza por los profesionales de la unidad de 
forma previa al uso de medicamentos de alto riesgo, realización de procedimientos 
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profesional de no hacer daño con sus 
actuaciones, la Unidad debe poner en marcha 
iniciativas y estrategias para identificar y 
minimizar los riesgos para los pacientes que son 
inherentes a la atención que realiza: 

invasivos y pruebas diagnósticas. 
- La Unidad cuenta con dispositivos con preparados de base alcohólica en el punto de 
atención y personal formado y entrenado en su correcta utilización, con objeto de 
prevenir y controlar las infecciones asociadas a la asistencia sanitaria. El Centro realiza 
observación de la higiene de manos con preparados de base alcohólica, siguiendo la 
metodología de la OMS, con objeto de prevenir y controlar las infecciones asociadas a 
la asistencia sanitaria.  
- La Unidad conoce, tiene acceso y participa en el sistema de notificación de incidentes 
relacionados con la seguridad del paciente de su hospital. El hospital realiza análisis de 
los incidentes, especialmente aquellos con alto riesgo de producir daño.  
- La Unidad tiene implantado un programa de prevención de bacteriemia por catéter 
venoso central (BCV) (aplicable en caso de disponer de unidad de cuidados intensivos 
o críticos). 
- La Unidad tiene implantado un programa de prevención de neumonía asociada a la 
ventilación mecánica (NAV) (aplicable en caso de disponer de unidad de cuidados 
intensivos o críticos). 
- La Unidad tiene implantado el programa de prevención de infección urinaria por 
catéter (ITU-SU). 
- La Unidad tiene implantada una lista de verificación de prácticas quirúrgicas seguras 
(aplicable en caso de unidades con actividad quirúrgica).  
- La Unidad tiene implantado un procedimiento para garantizar el uso seguro de 
medicamentos de alto riesgo. 
- La Unidad tiene implantado un protocolo de prevención de úlceras de decúbito 
(aplicable en caso de que  la unidad atienda pacientes de riesgo). 

► Existencia de un sistema de información 
adecuado: 
(Tipo de datos que debe contener el sistema de 
información para permitir el conocimiento de la 
actividad y la evaluación de la calidad de los 
servicios prestados) 

- El hospital, incluida la Unidad de referencia, deberá codificar con la CIE.10.ES e 
iniciar la recogida de datos del registro de altas de acuerdo a lo establecido en el Real 
Decreto 69/2015, de 6 de febrero, por el que se regula el registro de Actividad de 
Atención Sanitaria Especializada (RAE-CMBD). 

▪ Cumplimentación del RAE-CMBD de alta hospitalaria en su totalidad. 
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- La Unidad dispone de un registro de pacientes con enfermedades neuromusculares 
raras, que al menos debe contar con: 

- Código de Identificación Personal. 
- Nº historia clínica.  
- Fecha nacimiento.  
- Sexo.  
- País de nacimiento.  
- Código postal y municipio del domicilio habitual del paciente.  
- Régimen de financiación. 
- Fecha y hora de inicio de la atención.  
- Fecha y hora de la orden de ingreso.  
- Tipo de contacto (Hospitalización, Hospitalización a domicilio, Hospital de 
día médico, Cirugía ambulatoria, Procedimiento ambulatorio de especial 
complejidad, Urgencias). 
- Tipo de visita (Contacto inicial, Contacto sucesivo). 
- Procedencia (atención primaria; servicios del propio hospital; otros servicios; 
servicios de otro hospital/centro sanitario; iniciativa del paciente; emergencias 
médicas ajenas a los servicios; centro sociosanitario; orden judicial). 
- Circunstancias de la atención (No programado, Programado). 
- Servicio responsable de la atención.  
- Consultas: fecha/s consulta/s, servicio/unidad responsable. 
- Fecha y hora de finalización de la atención.  
- Conjunto mínimo de datos específico para cada patología. 
- Tipo de alta (Domicilio, Traslado a otro hospital, Alta voluntaria, Exitus, 
Traslado a centro sociosanitario). 
- Dispositivo de continuidad asistencial (No precisa, Ingreso en hospitalización 
en el propio hospital, Hospitalización a domicilio, Hospital de día médico, 
Urgencias, Consultas). 
- Fecha y hora de intervención.  
- Ingreso en UCI.  
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- Días de estancia en UCI.  
- Diagnóstico principal (CIE 10 ES, ORPHANET, OMIM). 
- Marcador POA1 del diagnóstico principal.  
- Diagnósticos secundarios (CIE 10 ES).  
- Marcador POA2 de los diagnósticos secundarios.  
- Procedimientos realizados en el centro (CIE 10 ES): 

- Procedimientos diagnósticos: tipo de procedimiento y fecha de 
realización. 
- Procedimientos terapéuticos: tipo de procedimiento y fecha de 
realización. 

- Procedimientos realizados en otros centros (CIE 10 ES).  
- Códigos de Morfología de las neoplasias (CIE 10 ES).  
- Complicaciones (CIE 10 ES). 
- Seguimiento del paciente: aplicación de soporte ventilatorio, gastrostomía, 
cirugía correctora. 

 
La unidad debe disponer de los datos precisos que deberá remitir a la Secretaría 
del Comité de Designación de CSUR del Sistema Nacional de Salud para el 
seguimiento anual de la unidad de referencia. 
 

► Indicadores de procedimiento y resultados 
clínicos del CSUR b: 
 

Los indicadores se concretarán con las Unidades designadas. 
 
- La Unidad dispone de los siguientes protocolos y procedimientos: 

▪ Protocolo de atención urgente de las enfermedades neuromusculares escrito, 
actualizado, conocido y utilizado por todos los miembros de la Unidad y 
coordinado con el sistema de atención urgente de los Servicios de neurología y 
pediatría. 
▪ Protocolos escritos, actualizados, conocidos y utilizados por todos los 
miembros de la Unidad para la atención de los pacientes con enfermedades 
neuromusculares y ELA. 
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▪ Procedimiento para medir la calidad percibida por el paciente (medida 
mediante Sickness Impact Profile (SIP), the Health Index (HI), or the Sense of 
Coherence (SOC) scale). 

- El/los laboratorio/os disponen de protocolos escritos, actualizados, conocidos y 
utilizados por todo el personal del laboratorio/os para el envío de muestras que refleje 
cómo se han de recepcionar, preparar, almacenar y custodiar las muestras que se envíen 
y se haga un seguimiento de las mismas.  
 
- La Unidad mide los siguientes indicadores: 

▪ % pacientes nuevos diagnosticados de enfermedades neuromusculares raras y 
muy raras: Pacientes nuevos diagnosticados con enfermedades neuromusculares 
raras y muy raras / Pacientes nuevos atendidos en el año. 
▪ % biopsias de nervio y/o músculo con diagnóstico morfológico: Biopsias de 
nervio y/o músculo con diagnóstico morfológico / Biopsias procesadas de 
nervio y/o músculo. 
▪ % biopsias de nervio y/o músculo con diagnóstico morfológico concordante 
con diagnóstico molecular: Biopsias con diagnóstico morfológico concordante 
con diagnóstico molecular / Biopsias procesadas de nervio y/o músculo 
▪ % pacientes con ELA con tratamiento ventilatorio y/o gastrostomía: Pacientes 
con ELA con tratamiento ventilatorio y/o gastrostomía / Pacientes con ELA 
atendidos en el año. 

 
a Experiencia avalada mediante certificado del gerente del hospital. 
b Los estándares de resultados clínicos, consensuados por el grupo de expertos, se valorarán, en principio por el Comité de Designación, en 
tanto son validados según se vaya obteniendo más información de los CSUR. Una vez validados por el Comité de Designación se acreditará su 
cumplimiento, como el resto de criterios, por la S.G. de Calidad e Innovación.  

 
ANEXO  
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ENFERMEDADES QUE SE DEBEN CONTABILIZAR PARA VALIDAR  LOS CRITERIOS DE DESIGNACIÓN 
REFERIDOS A ACTIVIDAD   
 

• Enfermedades que afectan a la motoneurona espinal de origen hereditario (atrofias espinales) y ELA: 
- Amiotrofias espinales: amiotrofia espinal infantil tipo I (enfermedad de Werdnig-Hoffmann), amiotrofia espinal infantil tipo I b, 
amiotrofia espinal infantil tipo II, amiotrofia espinal infantil tipo III (Enfermedad de Kugelberg-Welander), amiotrofia espinal del adulto 
tipo IV.  
- Esclerosis lateral amiotrófica (ELA). 

• Enfermedades que afectan a la placa motora de origen genético (síndromes miasténicos congénitos) o adquirido (miastenias 
autoinmunes):  
- Miastenia gravis.  
- Síndromes miasténicos congénitos: déficit de acetilcolinesterasa, déficit en receptor de acetilcolina (RACh), miastenia infantil familiar, 
síndrome del canal lento. 

• Neuropatías sensitivo-motoras y/o autonómicas hereditarias (enfermedad de Charcot-Marie-Tooth, neuropatías hereditarias 
sensitivas y autonómicas, neuropatías hereditarias motoras distales y  neuropatía amiloidótica familiar) y adquiridas raras de 
origen disinmune (poliradiculoneuropatía inflamatoria crónica desmielinizante, neuropatías motoras multifocales, asociadas a 
gammapatías monoclonales): 
- Enfermedades de Charcot Marie-Tooth: formas demielinizantes, formas axonales, formas espinales (amiotrofia distal neuropática), 
formas complejas asociadas a otras anomalías sensoriales. 
- Neuropatía hereditaria por vulnerabilidad excesiva a la presión. 
- Polineuropatías amiloidóticas familiares. 
- Neuropatías sensitivas y disautonómicas hereditarias. 
- Neuropatías sensitivo-motoras y/o autonómicas adquiridas raras de origen disinmune: poliradiculoneuropatía inflamatoria crónica 
desmielinizante, neuropatías motoras multifocales, asociadas a gammapatías monoclonales. 

• Enfermedades musculares hereditarias (distrofias musculares y otras miopatías de causa genética) o adquiridas (miopatías 
inflamatorias, tóxicas): 
- Distrofias musculares: distrofia muscular de Duchenne, distrofia muscular de Becker, otras distrofinopatías, distrofia muscular con 
déficit de adhalina o de alfasarcoglicano,  distrofia muscular con déficit en betasarcoglicano,  distrofia muscular con déficit en 
gammasarcoglicano, distrofia muscular con déficit en deltasarcoglicano y otras, distrofias musculares de cinturas dominantes y recesivas, 
distrofia muscular facioescapulo-humeral (distrofia de Landouzy-Déjérine) tipo 1 y 2, distrofia muscular de Emery-Dreifuss ligada al 
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cromosoma X, miopatía de Bethlem-Ullrich, distrofia muscular congénita con déficit de merosina, distrofia muscular congénita de tipo 
Fukuyama, síndrome de Walker-Warburg, síndrome MEB (Músculo-Ojo-Cerebro o enfermedad de Santavuori), distrofia muscular 
oculofaríngea. 
- Miopatías distales: miopatía distal de tipo Welander, miopatía distal de tipo Markesbery-Griggs, miopatía distal de tipo Miyoshi, 
miopatía distal de tipo Nonaka, miopatía por cuerpos de inclusión (Inclusion Body Myopathy). 
- Miopatías congénitas: miopatía congénita nemalínica, miopatía congénita central core, miopatía congénita centronuclear, miopatía 
congénita miotubular, miopatía congénita con minicores. 
- Distrofia miotónica de Steinert tipo 1 y 2. 
- Miotonías congénitas (Miotonía congénita de Thomsen, Miotonía congénita de Becker, Miotonía condrodistrófica (síndrome de 
Schwartz-Jampel)). 
- Parálisis periódicas familiares: parálisis periódicas hipocaliémica (enfermedad de Westphal), parálisis periódica hipercaliémica 
(adinamia episódica de Gamstorp), paramiotonía de Eulenburg. 
- Enfermedades musculares inflamatorias: polimiositis adquiridas, dermatomiositis adquiridas, miositis por cuerpos de inclusión 
esporádica, miositis osificante progresiva. 

• ENM o multisistémicas de origen mitocondrial, con participación predominante a nivel neuromuscular: 
- Síndrome de Kearns-Sayre. 
- Síndrome de Pearson. 
- Síndrome de la encefalopatía neurogastrointestinal mitocondrial (MNGIE). 
- Miopatía por depleción de DNA mitocondrial. 
- Síndrome de Leigh. 
- Neuropatía óptica hereditaria de Leber. 
- Sindrome MELAS o encefalomiopatía mitocondrial. 
- Miopatías mitocondriales. 
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