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

62. TRASTORNOS HEREDITARIOS DE LA QUERATINIZACION

La queratinizacién es un proceso imprescindible pge nuestra piel funcione de forma adecuada.dEsteso es complejo y culmina con la
produccion de una capa cornea compacta, impermepldenos protege de la pérdida de agua, del masdtedntes y microorganismos. Existen
una serie de trastornos hereditarios derivadosstie ateracion de la funcion barrera con manifégmt@s clinicas caracteristicas que se
denominan trastornos de la queratinizacion. Elgmgas representativo dentro de ellos es el detiasis.

Las ictiosis son un grupo de trastornos de la queratinizaceneditarios y complejos de muy baja prevalenciachmplejidad reside en el
diagndstico, pues hay un numero importante de osadiferentes, cada uno de ellos debido a mutasienegenes que intervienen en el
complejo proceso de la queratinizacion y difereridmmepidérmica.

Se distinguen dos grandes grupos de ictiosis:

- Ictiosis no sindrémicas, en las que la piel asnédo 6rgano afectado.

- Ictiosis sindrémicas, con afectacion sistémicas firecuentemente neuroldgica, pero también de ststemas como 6rganos de los sentidos,
intestino, etc.

El momento critico de los pacientes con ictiosiglggeriodo neonatal, ya que en este periodo @eurnd barrera cutanea integra y funcional es
fundamental para la supervivencia.

Por tanto, la existencia de unidades especializeslagcesaria para el diagnéstico tanto cliniccocgemético, para el manejo del neonato y del
paciente con ictiosis y sus complicaciones cutat@agpollas, infeccidn, prurito, dolor, alopeciaraiaomas, etc...) y sistémicas (nutricionales,
otoldgicas, oftalmoldgicas, neuroldgicas, alérgiess.).

De esto se deduce que ademas del dermatbélogognetigta, el manejo multidisciplinar es fundameat#d largo de todos los periodos de la
vida de los pacientes con ictiosis.

Ademas, existewtros trastornos hereditarios de la queratinizacioninfrecuentescomo las queratodermias palmoplantares, la paiguian
congénita, las eritroqueratodermias o la enfermettadDarier. Todos estos procesos son de aparicié® tardia que las ictiosis y su
caracterizacion genética puede ser muy complejalalebsu rareza, al dificil acceso a los laboratode diagnéstico molecular y a que incluso
en algunos casos (eritroqueratodermias) todavée mispone de una caracterizacion genética dedniti

En las enfermedades raras la experiencia es fundalnpero esta experiencia sélo se puede adguilis profesionales atienden a un nimero
significativo de pacientes. En un estudio recigmiblicado en la revista espafiola de dermatologiaybservé que la gran mayoria de los
pacientes (53 de los 72 individuos consultados)ictiwsis eran atendidos por un dermatélogo que t&lia 1 paciente con ictiosis a su cargo.



En resumen, la existencia de CSUR para la aterd@olos enfermos con trastornos hereditarios deu@atjnizacion es fundamental para
facilitar el acceso de los pacientes a todas lpscgidades involucradas en su atencion y a ltartientos mas eficaces y las terapias mas
avanzadas y, por tanto, para mejorar su calidateasial y, en consecuencia, su calidad de vida.

A. Justificacion de la propuesta

» Datos epidemioldgico de los trastornos
hereditarios de la queratinizacion (incidencia \
prevalencia).

En Espafia la prevalencia lds ictiosis autosomicas recesiv (la formamas frecuenfese
estima en aproximadamente 7.2 individuos por mitlérabitantes, lo cual significa que
existen aproximadamente urZ®4 personas afectadas en Espafi& esta cifra habria que
sumar un namero indeterminado pero aun mas peqieedtvas formas mas raras.

No existen datos epidemiologicos sobre la prevadeel resto de los trastornos heredita
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de la queratinizaciéon. Son, en general, procesog inftecuentes cuyo diagndstico puede

demorarse si no se sospechan o si no se tieneoaackss laboratorios de diagnosti
molecular.
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B. Criterios que deben cumplir los Centros, Servids o Unidades para ser designados como de referenpara la
atencion de los trastornos hereditarios de la quetimizacion

» Experiencia del CSUR:

- Actividad:
* Nimero minimo de pacientes que del
atenderse o procedimientos que deben
realizarse al afio para garantizar una
atencion adecuada de los trastornos
hereditarios de la queratinizacion:

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

Si el CSUR va dirigido a la atencién de nifios yltad esto debera reflejarse en los critef
de actividad.

erl0-20 pacientes, adultos y nifios, nuevos diagraakis al afio de cualquier tipo de ictig
hereditariasgxceptuando ictiosis vulggy otros trastornos hereditarios de la queratoidra
(como queratodermias palmoplantares, paquioniquiagémita, eritroqueratodermias
enfermedad de Darigatendidos en la Unidad en el afio, de media eB (d8mos afios.

- 25-50 pacientes en seguimiento, adultos y niéms,todos los tipos de ictiosis hereditar
(exceptuando ictiosis vulgaly otros trastornos hereditarios de la queratgida (Como
gueratodermias palmoplantares, paquioniquia conténi eritroqueratodermias
enfermedad de Darigatendidos en la Unidad en el afio, de media e® (d8mos afios.

- Docencia postgrado acreditada: participacioradériidad en el programa MIR del Centr
El centro cuenta con unidades docentes o dispositidocentes acreditados ps
dermatologia y pediatria.
- La Unidad participa en proyectos de investiga@nreste campo.
= El centro dispone de un Instituto de Investiga@oéreditado por el Instituto Carl
lll con el que colabora la Unidad.
- La Unidad participa en publicaciones en este camp
- La Unidad tiene un Programa de formacion contiauan trastornos hereditarios de
queratinizacion de los profesionales de la Unidadralarizado y autorizado por la direcc
del centro.
- La Unidad realiza sesiones clinicas multidisoigtes, al menos mensuales, que incly
todas las Unidades implicadas en la atencion dpdogntes con trastornos hereditariog
la queratinizacion.
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- La Unidad realiza sesiones clinicas multidisoigtes, al menos mensuales, que incly




todas las Unidades implicadas en la atencién dedogntes con trastornos hereditarios
la gueratinizacion para la toma conjunta de demé&sioy coordinacién y planificacion ¢
tratamientos.
= Cuando la Unidad atiende nifios y adultos al meeakzara dos sesiones anua
conjuntas con los profesionales que atienden ammsde pacientes.
= El CSUR debe garantizar la presentacion de tooegpacientes de la unidad
sesion clinica multidisciplinar.
= La Unidad recoge en las Historias Clinicas degksentes la fecha, conclusione
actuaciones derivadas del estudio de cada casaoclien la sesion clinic
multidisciplinar.
- La Unidad tiene un Programa de formacion endrast hereditarios de la queratinizaci
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autorizado por la direccién del centro, dirigidprafesionales sanitarios del propio hospital,

de otros hospitales y de atencion primaria.

- La Unidad tiene un Programa de formacion endrass hereditarios de la queratinizac
dirigido a pacientes y familias, autorizado podileccion del centro, impartido por perso
médico y de enfermeria (charlas, talleres, jornaeadialogo, ...).

» Recursos especificos del CSUR:

- EI CSUR debe garantizar la continuidad de la@afencuando el paciente infantil pasg
ser adulto mediante un acuerdo de colaboraciéraflorpor el Gerente/s de/los centro/,
los coordinadores de las unidades pediatricasagdios.

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

pacientes de la unidad, deberan estar coordinadws recursos similares de atencién

adultos. Aquellos CSUR que atiendan a poblacioritadieben garantizar la accesibilidg

a la unidad desde cualquier otra unidad pediatrica)
= El acuerdo de colaboracion incluye un protocalbg@azado por el Gerente/s de/lg
centro/s y los coordinadores de las unidades padigaty de adultos que garantiza
continuidad de la atencion cuando el paciente titffaasa a ser adulto, ocurra esto
el mismo o en diferente hospital y opte la Unidag@aCSUR para la atencién de
nifos o de adultos o de ambos.
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- Recursos humanosecesarios para la
adecuada atencioén de los trastornos hereditar
de la queratinizacion:

Formacion basica de los miembros del
equipo®:

- Equipamiento especificanecesario para la
adecuada atencioén de los trastornos hereditar
de la queratinizacion:

- El CSUR para la atencion de pacientes con tnassohereditarios de la queratinizac
tendra un caracter multidisciplinar y estara formmgmbr una Unidad basica y divers
Unidades que colaboraran en la atencion, diagmostitratamiento de estos paciente
actuaran de forma coordinada.

La Unidad basica estara formada, como minimo, ppgigaiente personal a tiempo parcialf

iedJn coordinador asistencial, que garantizara tadioacion de la atencion de los pacier
y familias por parte del equipo clinico de la Unidadsica y el resto de Unidades ¢
colaboran en la atencion de estos pacientes. Etlic@olor sera uno de los miembros dé
Unidad.

- 2 dermatélogos.

- 1 pediatra

- 1 facultativo con experiencia en nutricion.

- 1 oftalmdlogo.

- 1 otorrinolaringdlogo.

- 1 psicologo.

- Personal de enfermeria.

- Coordinador con experiencia de al menos 5 afida atencion de pacientes con trastor
hereditarios de la queratinizacion.

- Facultativos de la Unidad con experiencia de @hos 5 afios en la atencion de pacie
con trastornos hereditarios de la queratinizacion.

- Personal de enfermeria, con experiencia en elejpade pacientes con trastorn
hereditarios de la queratinizacion.

- Area de consulta, que incluya una zona que panpnéservar la intimidad del paciente p
ioestirse y desvestirse, asi como para explorarle.

- Disponibilidad, si fuera necesario, de hospitaigan de adultos y nifios, como en
formas sindrOmicas raras.

- Accesibilidad directa de los pacientes y de leatios donde habitualmente tratan
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» Recursos de otras unidades o servicios
ademas de los del propio CSURecesarios
para la adecuada atencion de los trastornos
hereditarios de la queratinizaci@in

paciente a los recursos de la Unidad medianteeigéohica, e-mail o similar.

El centro donde esta ubicada la Unidad dispone de:
- Servicio/Unidad de dermatologia.

- Servicio/Unidad de pediatria.

- Servicio/Unidad de neonatologia, con experieenida atencién de pacientes con
trastornos hereditarios de la queratinizacion.

- Servicio/Unidad de cuidados intensivos pediagico
- Servicio/Unidad de cuidados intensivos adultos.

- Servicio/Unidad de nutricion y dietética.

- Servicio/Unidad de oftalmologia.

- Servicio/Unidad de otorrinolaringologia.

- Servicio/Unidad de endocrino.

- Servicio/Unidad de cirugia plastica.

- Servicio/Unidad de anestesiologia.

- Servicio/Unidad de diagndstico por imagen.

- Servicio/Unidad de microbiologia.

- Servicio/Unidad de anatomia patoldgica con expeia en la atencién de este tipo
pacientes.

- Servicio/Unidad de psiquiatria/psicologia clinica

- Servicio/Unidad de genética.

- Acceso al laboratorio de genética y molecular.

- Servicio/Unidad de trabajadores sociales.

» Seguridad del pacient

La seguridad del paciente es uno de los
componentes fundamentales de la gestion de
calidad. Méas alla de la obligacion de todo
profesional de no hacer dafio con sus
actuaciones, la Unidad debe poner en marchg

- La Unidad tiene establecido un procedimientoddmtificacion inequivoca de las persot
|atendidas en la misma, que se realiza por los gicofales de la unidad de forma previg
uso de medicamentos de alto riesgo, realizaciéprdeedimientos invasivos y prueb
diagndsticas.

- La Unidad cuenta con dispositivos con preparatdidysase alcohdlica en el punto

iniciativas y estrategias para identificar y

atencion y personal formado y entrenado en su @artdilizacién, con objeto de prevenir
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minimizar los riesgos para los pacientes que S
inherentes a la atencién que reatiza

saontrolar las infecciones asociadas a la asistesasidaria. EI Centro realiza observacion
la higiene de manos con preparados de base alcahsifjuiendo la metodologia de la OM
con objeto de prevenir y controlar las infeccioagsciadas a la asistencia sanitaria.

- La Unidad conoce, tiene acceso y participa esigtema de notificacion de incident
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 preidéende bacteriemia por catéter veng
central (BCV) (aplicable en caso de disponer ddathde cuidados intensivos o criticos).
- La Unidad tiene implantado un programa de preddencle neumonia asociada a
ventilacion mecanica (NAV) (aplicable en caso dgpdner de unidad de cuidados intensi
o criticos).

- La Unidad tiene implantado el programa de preignde infeccion urinaria por catét
(ITU-SV).

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

- La Unidad tiene implantado un procedimiento p@arantizar el uso seguro
medicamentos de alto riesgo.

- La Unidad tiene implantado un protocolo de preu@m de Ulceras de decubito (aplica
en caso de que la unidad atienda pacientes d@Yiesg
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» Existencia de un sistema de informaciéon
adecuado:

- El hospital, incluida la Unidad de referencia, dbera codificar con la CIE.10.ES €
iniciar la recogida de datos del registro de altade acuerdo a lo establecido en el Re
Decreto 69/2015, de 6 de febrero, por el que se vdg el registro de Actividad de
Atencién Sanitaria Especializada (RAE-CMBD).

- Cumplimentacion del RAE-CMBD de alta hospitalatasu totalidad.
- La Unidad debe disponer de wegistro de pacientes con trastornos hereditaries|a

gueratinizaciongue al menos debe contar con:
- Cédigo de Identificacion Personal.

al

- 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 (Hospitalizacién, Hospitalizaciéa domicilio, Hospital de diag
meédico, Cirugia ambulatoria, Procedimiento ambulatde especial complejida
Urgencias).

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

- Procedencia (atencién primaria; servicios delpjrchospital: urgencias, cirugja
ambulatoria, hospital de dia médico, hospitalizacidospitalizacion a domicilig
procedimientos ambulatorios de especial complejidamhsultas; otros servicio
servicios de otro hospital/centro sanitario; iriee 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 hospitalta voluntaria, Exitus, Trasladoja
centro sociosanitario).
- Dispositivo de continuidad asistencial (No pracimgreso en hospitalizacién en| el
propio hospital, Hospitalizacion a domicilio, Haspide 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 diagnaostico principal.
- Diagnosticos secundarios (CIE 10 ES).
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- Marcador POA2 de los diagnésticos secundarios.

- Procedimientos realizados en el centro (CIE 10 ES
- Procedimientos realizados en otros centros (OIES).
- Complicaciones (CIE 10 ES).

- Seguimiento del paciente.

La unidad debe disponer de los datos precisos quelnera remitir a la Secretaria del
Comité de Designacion de CSUR del Sistema Naciormid Salud 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 mide los siguientes indicadores:
- % de pacientes con diagndéstico molecular de ooafiion respecto al total de
pacientes diagnosticados clinicamente.
- % de pacientes diagnosticados con buen contrtraético de su enfermedad
genética (pendiente de definir), ya sea cutaneaairds érganos afectados, respecto
al total de pacientes diagnosticados.
- % de pacientes que presentan complicacionesgy(peadientes de determinar)
respecto al total de pacientes diagnosticadosatimsis en el afio en la Unidad.

& Experiencia avalada mediante certificado del gésedel hospital.

PLos estandares de resultados clinicos, consensysmtosl grupo de expertos, se concretaran con la&lates que se designen. Segin se vaya
obteniendo informacién de los CSUR en los priméragios de designacion se validaran y una vez vddisae acreditara su cumplimiento en
las redesignaciones, como el resto de criterios |p&G de Calidad y Cohesion.
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