Criterios revisados, acordados por el Consejo Itgeritorial, que deben cumplir los CSUR para sergignados como de referencia del Sistema
Nacional de Saludactualizados segun los criterios homologados po€ehsejo Interterritorial

51R1. ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES RARAS
(Propuesta de revision de criterios de designaciéalizada por el SubGrupo de Expertos de Enfermedaleuroldgicas Raras, con el V°B°
del Grupo de Expertos de Neurociencias y aprobadakComité de Designacion de CSYR

Las enfermedades neuromusculares (ENM) son un mmnheterogéneo de entidades, individualmente @oasu prevalencia e incidencia,
pero que en su conjunto afectan a un porcentajgfisagivo de la poblacion. A pesar de su hetereggad clinica y genética comparten una
serie de caracteristicas generales que hacen gquiealilidades clinicas precisas y las técnicas mmgntarias para su diagnodstico sean
comunes a todas ellas, siendo por el contrariedastegias terapéuticas cada vez mas complejggegiicas. Son enfermedades hereditarias
gue se pueden iniciar tanto en la infancia comdaeadad adulta. El cuadro clinico se caracterizalp@érdida de fuerza progresiva o
intermitente, la fatigabilidad o la atrofia musaulaisladas o simultaneas, y pueden aparecer sigo®s y sintomas como la miotonia, la
fatigabilidad, los calambres y contracturas, lésrationes sensitivas o autondmicas, las manifesiex derivadas de la afectacion del masculo
cardiaco (arritmias, trastornos de la conduccidmsoficiencia cardiaca), del musculo liso viscemlmanifestaciones a nivel del sistema
nervioso central o de otros 6rganos y sistemagopagrafia, edad de inicio, curso evolutivo y gral@odiscapacidad inducida varian de unas
enfermedades a otras y casi todas ellas tienemndcter subagudo o crénico y progresivo, aunqualgdim caso la sintomatologia puede ser
aguda o intermitente o ser desencadenada por dsvessimulos.

El diagndstico de las ENM precisa de un conjuntchdkilidades clinicas y de técnicas diagndésticamunes a todas ellas a pesar de su
heterogeneidad, para la adecuada valoracion daritmmas y signos, la edad de inicio y topogragidod mismos, la valoracion de las pruebas
complementarias de apoyo, tanto electrofisiolégaamo de imagen con RM/TAC, neuropatoldgicas arpdetla biopsia de musculo, nervio,
piel u otros tejidos y de las inmunoldgicas y molaces.

El abordaje terapéutico frecuentemente debe seidisalplinar con equipos en los que se integrdareintes profesionales como neurdlogos,
bidlogos, patdlogos, expertos en genética, cirngaadopedas, rehabilitadores, neumoélogos, esp&eiglien nutricion, ginecdlogos con
experiencia en reproduccion, etc.

Aunque una gran mayoria de entidades no disporiecha de hoy de tratamientos etioldgicos eficagiespn susceptibles de ser tratadas con
terapias de control de la sintomatologia, de preiéande complicaciones como eventos cardiovasallgraves o letales, medidas de soporte
ventilatorio o nutritivo, fisioterapia dirigida cedcorreccion ortopédica de secuelas, que puedersgamentales para la calidad de vida y la



supervivencia de los pacientes. En los casos ildantademas es necesario establecer pautas catpéas de los déficits motores y
neuropsicoldgicos y en casi todas ellas es prestblecer un pronostico de morbimortalidad y eBeain consejo genético y reproductivo.
La rareza de estas entidades y la complejidad tg dessu diagnostico y tratamiento, constituyeomag suficientes para justificar la existencia
de los CSUR de ENM raras donde se puedan concdatexperiencia y l0s recursos necesarios paraesician. Con caracter general y para
asegurar la continuidad de los cuidados deberaedid@rse como unidades con capacidad de atendenpesc pediatricos y adultos. Sin
embargo, dado que muchas patologias neuromuscuaiassse inician con posterioridad a la etapadpeéch, se podran acreditar unidades que
atiendan soOlo pacientes mayores de 14 afos, damdaién podran atenderse pacientes con debut anteisferidos desde las unidades
pediatricas. Es recomendable que en el procesaraditacion de las CSUR-ENM raras se recojan laasdde competencia especifica mas
desarrolladas en cada CSUR para facilitar unaagan inteligente de los casos.
Enfermedades susceptibles de ser atendidas en loSWR de ENM raras que por su complejidad diagnostica o refractadedalos
tratamientos convencionales precisen una orientanis especializada para un correcto manejo clinico
» Las enfermedades que afectan a la motoneuronaaédpinrigen hereditario (atrofias espinales) yegssis lateral amiotréfica (ELA).
» Las enfermedades que afectan a la placa motoragdma@enético (sindromes miasténicos congénitasiqoirido.
» Las neuropatias sensitivo-motoras y/o autondmieaaditarias (enfermedad de Charcot-Marie-Toothrapatias hereditarias sensitivas
y autondémicas, neuropatias hereditarias motordalelisy neuropatia amiloidética familiar) y adoiés raras de origen disinmune
(poliradiculoneuropatia inflamatoria cronica dedmigante, neuropatias motoras multifocales, astasaa gammapatias monoclonales,
etc.) o de otro origen.
 Las enfermedades musculares hereditarias (disrofiasculares y otras miopatias de causa genéticajlqairidas (miopatias
inflamatorias, toxicas o de otro origen).
* Las ENM multisistémicas de origen mitocondrial, pamticipacién predominante a nivel neuromuscular.
De manera resumiddgs CSUR estarian dirigidos a realizar el diagnéstico preciso de la enfermedadndo no se hubiese alcanzado
previamente, reforzar a los centros de origen epréaencion primaria y secundaria (diagndstico ggeg/o presintomatico) cuando fuese
posible, la asesoria psicoldgica y/o neuropsicobgkperta, el tratamiento multidisciplinar quebadede las posibilidades del centro asistencial
de origen, el consejo genético y/o reproductiverdado a la prevencion de estos trastornos y alre@nto asistencial cuando fuese necesario.
Ademas y aunque no sea el objetivo principal, astédades tienen también un objetivo docente yirgarpara dar apoyo a la investigacion en
enfermedades raras.



A. Justificacion de la propuesta

» Datos epidemioldgica de las enfermedade
neuromusculares raras (incidencia
prevalencia).

2Pentro de las ENM se integran entidades relativaenefriecuentes como las
polineuropatias adquiridas, otras menos frecuerte® la miastenia gravis o la distrofia
miotdnica, otras con prevalencias cercanas a 5q@®0100.000 habitantes como la ELA
o la distrofia de Duchenne y finalmente otras say maras con prevalencias que pueden

rondar 1 caso por 100.000 habitantes como las patias inmunomediadas (CIDP,

NMM) o las miopatias congénitas.

No existen datos epidemioldgicos directos fiablespdevalencia de las enfermedades

neuromusculares, aunque hay datos para las mageiftes: distrofia miotdnica,

casos/10 habitantes; neuropatias hereditarias, 40 casbdiabitantes y distrofia de
Duchenne, 5 casosPQarones. En el caso de la ELA su incidencia eb-8&asos nuevas
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por 100.000 habitantes con una prevalencia estindad&,2 casos/100.000 habitantes,
aunque el envejecimiento de la poblacion asi canmdjora de los cuidados tendentes a

aumentar la supervivencia puede estar empujand@asmifras al alza. La prevalencia
general de la miastenia gravis es de 20pEbo asciende a 602@n enfermos de > 60

anos.
(Fuente: Orphanet, noviembre 2013

B. Criterios que deben cumplir los Centros, Servicm$/nidades para ser designados como de referenaia [a
atencion de las enfermedades neuromusculares raras

» Experiencia del CSUR

- Actividad:

* Numero de pacientes que deberl60 pacientes nuevos, diagnosticados de alguresdmfermedades neuromusculg

atenderse al afo para garantizar uraas y muy raras recogidas en el anexo, atendidds Unidad en el afio, de mediajen

atencion adecuada de las enfermedadies 3 Ultimos anos.

\res



neuromusculares raras: = Del total de pacientes nuevos, atendidos en ldadhen el afio, al menos 120
estan diagnosticados de enfermedades neuromuscuiares y muy raras

Enfermedades que se deben distintas de ELA.

contabilizar para validar los criterios = Si la Unidad atiende nifilos y adultos, del total pEcientes nuevos
de designacion referidos a actividad diagnosticados de enfermedades neuromuscularesyaraly raras atendidos
(ver Anexo al final de la ficha en la Unidad en el afo, al menos 25 pacientessérafios.

- 650 pacientes en seguimiento, diagnosticadosiglerfermedades neuromusculares
raras y muy raras recogidas en el anexo, atenéilds Unidad en el afio, de mediajen
los 3 dltimos afos.
= Si la Unidad atiende nifios y adultos, del totalpdeientes en seguimiento
diagnosticados de las enfermedades neuromuscutaras y muy raras,
atendidos en la Unidad en el afio, al menos 80 mpasisorxl14 afos.
= Del total de pacientes en seguimiento, diagnasteade las enfermedades
neuromusculares raras y muy raras, atendidos €nitiad en el afo, al menos
deberan corresponder a:
- Enfermedades de motoneurona: 50
- Sindromes miasténicos congeénitos: 5
- Distrofias musculares y otras miopatias de causétiga: 250
- Neuropatias sensitivo-motoras y/o autondmicas ftarexs: 120
- Miastenias autoinmunes: 100

- Otros datos: investigacion en esta materja, Docencia postgrado acreditada: participacionad&nidad en el programa MIR del
actividad docente postgrado, formacidoropio centro y de otros centros con programa Mifeditado.
continuada, publicaciones, sesion&d centro cuenta con unidades docentes o dispositdocentes acreditados para
multidisciplinares, etc.: neurologia y si atiende nifios para pediatria.
- La Unidad participa en proyectos de investiga@nreste campo.
= El centro dispone de un Instituto de Investiga@déreditado por el Institut
Carlos Il con el que colabora la Unidad.
- La Unidad participa en publicaciones en este @amp
- La Unidad realiza sesiones clinicas multidisoi@tes, al menos mensuales, que

@]




incluyan todas las Unidades implicadas en la abendile los pacientes cc
enfermedades neuromusculares raras para la tomantonde decisiones
coordinacion y planificacion de tratamientos.

= Cuando la Unidad atiende nifios y adultos al maerafizara dos sesiones
anuales conjuntas con los profesionales que atieaohos tipos de pacientes.

= El CSUR debe garantizar la presentacion de taoogacientes de la unids
en sesion clinica multidisciplinar.
 La Unidad recoge en las Historias Clinicas de pasientes la fechd
conclusiones y actuaciones derivadas del estudioada caso clinico en
sesion clinica multidisciplinar.
- La Unidad y las Unidades que colaboran en laca&iande los pacientes cc
enfermedades neuromusculares raras tienen un Rragie formacion continuad
estandarizado y autorizado por la direccion detroen
- La Unidad tiene un Programa de formacion en enféates neuromusculares rar
autorizado por la direccion del centro, dirigidgpfesionales sanitarios del prof
hospital, de otros hospitales y de atencién priaari
- La Unidad tiene un Programa de formacion en emédades neuromusculares ra
dirigido a pacientes y familias, autorizado podieeccion del centro e impartido p
personal médico y de enfermeria (charlas, tallgnesadas de dialogo,...).
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» Recursos especificos del CSU

- EI CSUR debe garantizar la continuidad de la@fencuando el paciente infantil

pasa a ser adulto mediante un acuerdo de colaborfiehado por el Gerente/s de/l

centro/s y los coordinadores de las unidades pedigty de adultos.

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

de la unidad, deberan estar coordinados con reairsimilares de atencién de adultq

Aquellos CSUR que atiendan a poblacion adulta defaeantizar la accesibilidad a la unida

desde cualquier otra unidad pediéatrica)
= El acuerdo de colaboracion incluye un protocalbg@zado por el Gerente/s
de/los centro/s y los coordinadores de las unidpddsitricas y de adultos qu
garantiza la continuidad de la atencion cuand@aeignte infantil pasa a ser
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adulto, ocurra esto en el mismo o en diferente itedgpopte la Unidad a ser




- Recursos humanos necesarios para

adecuada atencion de las enfermedadedn coordinador asistencial, que garantizara lardioacion de la atencién de |

neuromusculares raras:

- Formacién basica de los miembrosel
equipo®.

CSUR para la atencion de nifios o de adultos o d®sm

- EI CSUR tendra caracter multidisciplinar y estimémado por una Unidad basica
diversas Unidades que colaboraran en la atencidgndistico y tratamiento de Ig
pacientes y actuaran de forma coordinada.

d.a Unidad basica estara formada, como minimo, psigeiente personal:

pacientes y familias por parte del equipo clinieola Unidad basica y el resto
Unidades que colaboran en la atencién de estosriasi El coordinador sera uno
los miembros de la Unidad.
- Atencion continuada de neurologia y pediatri2kasioras los 365 dias del afio.
= El centro cuenta con un protocolo, consensuaddéapgdnidad y el Servicio dé
Urgencias y autorizado por la Direccion del centi]a actuacion coordinadd
de ambos cuando acude a Urgencias un pacientenecenfermedad
neuromuscular.
- Resto personal de la Unidad:
= 3 neurélogos, con dedicacién preferente a la aiprae adultos.

= 2 neurdlogos o pediatras, con dedicacion preferana atencion de nifios en

las Unidades que atiendeh4 afos.
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= 1 facultativo con experiencia en el asesoramigetrético de enfermedades

neuromusculares raras.

= Personal de enfermeria con experiencia y dedicaspecifica a la patologja

neuromuscular.
= Un gestor de casos que sera uno de los miembiresguio.

- El coordinador de la Unidad deberd ser un méeispecialista en neurologia

pediatria con experiencia de 5 afios de trabajdiedemon pacientes con enfermedades

neuromusculares raras.

- Los miembros de la Unidad multidisciplinar basaeberan tener una experiencia




- Equipamiento especifico necesario para |
adecuada atencibn de las enfermed
neuromusculares raras.

Recursos de otras unidades 0 servicic
ademas de los del propio CSURhecesariog
para la adecuada atencién de las enfermeo
neuromusculares raras

minima de 3 afios en la atencion de enfermedadesmesculares raras.
- El personal de enfermeria tendra experiencia lemamnejo de pacientes con
enfermedades neuromusculares raras.
- Consultas especifica de enfermedades neuromussufara adultos y para nifios| si
de$nidad atiende pacientet4 anos.
- Disponibilidad de hospitalizacion para adultopara nifios, si la Unidad atiende
pacientes<14 afos.
- Accesibilidad directa de los pacientes y de lestos que habitualmente atienden a
los pacientes a los recursos de la Unidad medidatielefonica, email o similar.
sSi la Unidad atiende nifios, todos los Serviciosnidaldes deberan tener experiencia
5 en la atencion del paciente pediatrico con pataloguromuscular.
deleshospital donde estd ubicada la Unidad debe depode los siguientes
Servicios/Unidades:
- Servicio/Unidad de neurologia.
- Servicio/Unidad de pediatria.
- Unidad de toma de biopsias de nervio periféricodgculo:
= La Unidad realiza, al menos, 35 tomas para bispdéanervio y/o musculp
anuales, de media en los 3 ultimos afios.
- Servicio/Unidad de neurofisiologia:
= Cuenta al menos con 2 facultativos dedicados mmetiemente al estudio de
enfermedades neuromusculares y capaces de reatidas las técnicas
neurofisiolégicas aplicables (electromiografia, celeneurografia, fibra
aislada).
» La Unidad debe haber realizado a pacientes cariog& neuromuscular al
menos 1.000 pruebas neurofisiologicas anuales @toads 100 en nifios, si |la
Unidad atiende paciented4 afios, de media en los tres ultimos afos.
- Servicio/Unidad dé@siquiatria y/o Psicologia clinica:
= Cuenta al menos con uno de los facultativos cqemencia de 3 afos en |la




realizacion de diagnostico neuropsicologico y \aed@n psicologica e
pacientes con enfermedades neuromusculares.

- Servicio/Unidad de diagndstico por imagen:
= Cuenta, al menos, con un radiélogo con experieanial diagndstico pg
imagen de enfermedades neuromusculares.
= Dispone, al menos, de un equipo RM de 1,5 o 3afeglun equipo de TA(

para aquellos pacientes que por diversas causae s pueda realizar upa

RM.

» Realiza a pacientes con enfermedades neuromusswarminimo de 50 RM

0 TAC musculares en adultos y 10 en nifios, si l@l&thatiende paciented4
afos, anuales de media en los tres dltimos afos.

-
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- Servicio/Unidad de neumologia, con experiencialeemtencién de pacientes cpn

enfermedades neuromusculares y en la ventilaciooamea de pacientes con

enfermedades neuromusculares:

= Dispone de asistencia domiciliaria capaz de ofreoporte a los pacientes

ventilados y con graves problemas de desplazamiento

- Servicio/Unidad de cirugia general y digestivdeoendoscopia digestiva o radiologia
intervencionista, con experiencia en PEG, PRG asotécnicas de gastrostomia

percutanea en pacientes con enfermedades neurdarescean los que esté indica
alimentacion enteral.
- Servicio/Unidad de cardiologia con experiencial@natencion de pacientes ¢
enfermedades neuromusculares.

- Servicio/Unidad de traumatologia y cirugia ortdip@con experiencia en la atenci
de pacientes con enfermedades neuromusculares.

- Servicio/Unidad de hematologia con capacidad pader realizar procedimientos
extraccion y trasplante de médula désea, tanto aliogdcomo en nifios, si la Unidg
atiende a paciented4 afnos.

- Servicio/Unidad de nefrologia.
- El Servicio/lUnidad de hematologia o nefrologian coapacidad para realiz
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procedimientos de plasmaféresis, tanto en adutto®cen nifios, si la Unidad atien

de




a pacientes14 afios.
- Servicio/Unidad de rehabilitaciéon, con experienaiinima de 3 afios en la atencjon
de enfermedades neuromusculares, con, al menoBsioterapeuta con dedicacion
preferente a estos pacientes y un logopeda conrierp@ en la atencion de
enfermedades neuromusculares.
- Servicio/Unidad de ginecologia y obstetricia queeda proporcionar asesoramiento
sobre técnicas de reproduccion asistida, diagmptienatal y preimplantacional.
- Servicio/Unidad de oftalmologia con experienciala atencién de pacientes con
enfermedades neuromusculares.
- Servicio/Unidad de otorrinolaringologia con exercia en la atencién de pacientes
con enfermedades neuromusculares.
- Servicio/Unidad de endocrinologia y nutricion cexperiencia en la atencion e
pacientes con enfermedades neuromusculares.
- Servicio/Unidad de cuidados intensivos.
- Servicio/Unidad de anestesia y reanimacion.
- Servicio/Unidad de trabajadores sociales.
- Servicio/Unidad de anatomia patoldgica:
= Cuenta, al menos, con un patélogo con experiatial estudio morfoldgic
de las enfermedades neuromusculares (biopsias d@eutoly nervio) que
procesa un minimo de 50 biopsias musculares yAdinanuales de media en
los tres dltimos afos.
= Tiene disponibilidad de un laboratorio, propio enttatado, para realizar
marcaje histoquimico, inmunohistoquimico, microsaopptica, electronica
analisis de semifinos y estudio de proteinas méslidfestern Blot y molecular
sobre tejidos con acceso a microscopia confockdogrénica.
- Area de laboratorios:
= La Unidad que realice la obtencion, procesado stigge de muestra
biolégicas (ADN, ARN, proteinas, linfocitos, etcdgbe cumplir la legislacié
vigente (Ley 14/2007, de Investigacion Biomédic& 8 de julio), con
procedimientos actualizados, escrjtosnocidos y utilizados por el personal,
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que garanticen la trazabilidad y calidad del proces

= Servicio/Unidad de Genética: los estudios gengtpodran realizarse en el
propio Servicio/Unidad de Genética asociado al CRUgh otros laboratorigs
externos, de acuerdo con la legislacion vigentg (142007, de 3 de julio, de

Investigacion Biomédica; Real Decreto 1716/201118eale noviembre, por
gue se establecen lomuisitos basicos de autorizacion y funcionamielgdos
biobancos con fines de investigacion biomédica ¥ tdsamiento de la
muestras biolégicas de origen humano, y se reguléureionamiento
organizacion del Registro Nacional de Biobancos a panvestigacio
biomédica), debiendo en cualquier caso haber pasadoontroles de calid
de la EMQN, European Molecular Genetics Quality Netwopara los
procedimientos que dispongan de estos controles.
= Servicio/Unidad de inmunologia para la realizadérestudios inmunoldgica
especificos para las enfermedades neuromuscular@sraunes (Anticuerpo
antirreceptor de acetil-colina, anti-MusK, antigidgjdos y antineuronales
siguiendo procedimientos y protocolos estandarigado
= Unidad de cultivos celulares para extraccion yseovacion de mioblastos
fibroblastos procedentes de biopsias musculares.
En el caso de envio de muestras a otros paides,latioratorio/os deberan cumplir |
trAmites y permisos necesarios de acuerdo con riaativa vigente (Real Decre
65/2006, de 30 de enero, por el que se establepnsitos para la importacion
exportacion de muestras bioldgicas; Real Decre@d /2806, de 10 de noviembre, [

el que se establecen las normas de calidad y degupara la donacion, la obtenci@

la evaluacién, el procesamiento, la preservacibalneacenamiento y la distribucid
de células y tejidos humanos y se aprueban las asorde coordinacion
funcionamiento para su uso en humanos).
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» Seguridad del pacient
La seguridad del paciente es uno de
componentes fundamentales de la gestion d

loska Unidad tiene establecido un procedimiento ainfificacion inequivoca de |
gggsonas atendidas en la misma, que se realizlbp@rofesionales de la unidad

calidad. Mas alla de la obligacion de tog
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jdorma previa al uso de medicamentos de alto riesgglizacion de procedimiente
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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 atencidén que reatiza

chd a Unidad cuenta con dispositivos con preparatdobase alcohdlica en el punto

sprevenir y controlar las infecciones asociadasasistencia sanitaria. EI Centro real

usvasivos y pruebas diagndsticas.
yatencion y personal formado y entrenado en su aarnetilizacion, con objeto d

observacion de la higiene de manos con preparagldmse alcoholica, siguiendo
metodologia de la OMS, con objeto de prevenir ytrober las infecciones asociadas
la asistencia sanitaria.
- La Unidad conoce, tiene acceso y participa esisedma de notificacion de incident
relacionados con la seguridad del paciente de spitat El hospital realiza analisis
los incidentes, especialmente aquellos con alsgoiele producir dafo.

- La Unidad tiene implantado un programa de prevende bacteriemia por catét
venoso central (BCV) (aplicable en caso de dispdeannidad de cuidados intensiy
0 criticos).
- La Unidad tiene implantado un programa de preidende neumonia asociada a
ventilacion mecéanica (NAV) (aplicable en caso dspdner de unidad de cuidad
intensivos o criticos).
- La Unidad tiene implantado el programa de prevende infeccion urinaria pa
catéter (ITU-SU).

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

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

- La Unidad tiene implantado un protocolo de preuw@m de Ulceras de decubi
(aplicable en caso de que la unidad atienda p@siele riesgo).
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» Existencia de un sistema de informaciot
adecuado:

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

- El hospital, incluida la Unidad de referenciapeié codificar con la CIE.10.ES
iniciar la recogida de datos del registro de altasicuerdo a lo establecido en el R

alkrreto 69/2015, de 6 de febrero, por el que saelaegl registro de Actividad de

|&Atencion Sanitaria Especializada (RAE-CMBD).
0S = Cumplimentacion del RAE-CMBD de alta hospitalamasu totalidad.

e
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servicios prestadQs
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- La Unidad dispone de urgistro de pacienteson enfermedades neuromusculares

raras, que al menos debe contar con:
- Cddigo de Identificacion Personal.
- N° historia clinica.
- Fecha nacimiento.
- Sexo.
- Pais de nacimiento.
- Cédigo postal y municipio del domicilio habituddl paciente.
- Régimen de financiacion.
- Fecha y hora de inicio de la atencion.
- Fecha y hora de la orden de ingreso.
- Tipo de contacto (Hospitalizacion, Hospitalizacié domicilio, Hospital dé
dia meédico, Cirugia ambulatoria, Procedimiento datbtio de especia
complejidad, Urgencias).
- Tipo de visita (Contacto inicial, Contacto sugesi

- Procedencia (atencidn primaria; servicios depmrdiospital; otros servicios;

servicios de otro hospital/centro sanitario; irtigi@ del paciente; emergenci
médicas ajenas a los servicios; centro sociosamitzden judicial).

- Circunstancias de la atencion (No programadagiaroado).

- Servicio responsable de la atencién.

- Consultas: fecha/s consulta/s, servicio/unidagaasable.

- Fecha y hora de finalizacién de la atencion.

- Conjunto minimo de datos especifico para cadalquzit.

- Tipo de alta (Domicilio, Traslado a otro hospitalta voluntaria, Exitus
Traslado a centro sociosanitario).

- Dispositivo de continuidad asistencial (No pracigmgreso en hospitalizacid
en el propio hospital, Hospitalizacion a domicilidpspital de dia médicc
Urgencias, Consultas).

- Fecha y hora de intervencion.

A\ %4

as

N
D

- Ingreso en UCI.
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- Dias de estancia en UCI.

- Diagnostico principal (CIE 10 ES, ORPHANET, OMIM)

- Marcador POAL del diagndstico principal.

- Diagnosticos secundarios (CIE 10 ES).

- Marcador POA2 de los diagnésticos secundarios.

- Procedimientos realizados en el centro (CIE 10 ES
- Procedimientos diagnosticos: tipo de procedinoient fecha de
realizacion.
- Procedimientos terapéuticos: tipo de procedimiegt fecha de
realizacion.

- Procedimientos realizados en otros centros (OIES).

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

- Complicaciones (CIE 10 ES).

- Seguimiento del paciente: aplicacion de sopodstilatorio, gastrostomia

cirugia correctora.

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

124

» Indicadores deprocedimiento y resultados
clinicos del CSUR":

Los indicadores se concretaran con las Unidades dgsadas.

- La Unidad dispone de los siguienpgstocolos y procedimientos
= Protocolo de atencién urgente de las enfermedael@®musculares escrit
actualizado, conocido y utilizado por todos los mideos de la Unidad
coordinado con el sistema de atencidén urgentesi&édovicios de neurologia
pediatria.
= Protocolos escritos, actualizados, conocidos Vizatios por todos lo
miembros de la Unidad para la atencion de los ptesecon enfermedad

< O

y

eS

neuromusculares y ELA.

13



= Procedimiento para medir la calidad percibida pbrpaciente (medid
medianteSickness Impact Profile (SIP), the Health Index)(ldr the Sense @
Coherence (SOC) scale).
- El/los laboratorio/os disponen dwotocolos escritos, actualizados, conocidos y
utilizados por todo el personal del laboratorigdasa el envio de muestras que refleje
coémo se han de recepcionar, preparar, almacenstgdiar las muestras que se envien
y se haga un seguimiento de las mismas.

— D

- La Unidad mide los siguientes indicadores:
= % pacientes nuevos diagnosticados de enfermedadesmusculares raras|y
muy raras: Pacientes nuevos diagnosticados comeedades neuromusculares
raras y muy raras / Pacientes nuevos atendidosagio e
» % biopsias de nervio y/o musculo con diagnéstiarfohdgico: Biopsias de
nervio y/o musculo con diagnéstico morfoldégico /opsias procesadas de
nervio y/o masculo.
= % biopsias de nervio y/o musculo con diagnéstiasfohdgico concordants
con diagnostico molecular: Biopsias con diagnoésticmfolégico concordant
con diagndstico molecular / Biopsias procesadaseddo y/o masculo
» % pacientes con ELA con tratamiento ventilatorio gastrostomia: Pacientes
con ELA con tratamiento ventilatorio y/o gastrostam Pacientes con ELA
atendidos en el afo.

M

@ Experiencia avalada mediante certificado del gésedel hospital.

P Los estandares de resultados clinicos, consensupolos! grupo de expertos, se valoraran, en priftcipor el Comité de Designacion, en
tanto son validados segun se vaya obteniendo nidsriacion de los CSUR. Una vez validados por el i@de Designacion se acreditara su
cumplimiento, como el resto de criterios, por I1&de Calidad e Innovacion.

ANEXO

14



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

Enfermedades que afectan a la motoneurona espinat @rigen hereditario (atrofias espinales) y ELA:

- Amiotrofias espinales: amiotrofia espinal infarttpo | (enfermedad de Werdnig-Hoffmann), amio@og&spinal infantil tipo | b,
amiotrofia espinal infantil tipo I, amiotrofia es@l infantil tipo Il (Enfermedad de Kugelberg-Véelder), amiotrofia espinal del adulto
tipo IV.

- Esclerosis lateral amiotréfica (ELA).

Enfermedades que afectan a la placa motora de origegenético (sindromes miasténicos congénitos) o adgdo (miastenias
autoinmunes):

- Miastenia gravis.

- Sindromes miasténicos congénitos: déficit deilaokhesterasa, déficit en receptor de acetil@RAChH), miastenia infantil familiar,
sindrome del canal lento.

Neuropatias sensitivo-motoras y/o autonOmicas heridrias (enfermedad de Charcot-Marie-Tooth, neuropéias hereditarias
sensitivas y autonémicas, neuropatias hereditariawotoras distales y neuropatia amiloidética familig) y adquiridas raras de
origen disinmune (poliradiculoneuropatia inflamatoria crénica desmielinizante, neuropatias motoras mtifocales, asociadas a
gammapatias monoclonales):

- Enfermedades de Charcot Marie-Tooth: formas damzantes, formas axonales, formas espinales (anfi@ distal neuropatica),
formas complejas asociadas a otras anomalias sdasor

- Neuropatia hereditaria por vulnerabilidad excasiva presion.

- Polineuropatias amiloidoticas familiares.

- Neuropatias sensitivas y disautonémicas hergastar

- Neuropatias sensitivo-motoras y/o autondmicasuiadgs raras de origen disinmune: poliradiculooeatia inflamatoria crénica
desmielinizante, neuropatias motoras multifocaesciadas a gammapatias monoclonales.

Enfermedades musculares hereditarias (distrofias nsculares y otras miopatias de causa genética) o ailidas (miopatias
inflamatorias, toxicas):

- Distrofias musculares: distrofia muscular de Darofe, distrofia muscular de Becker, otras distogfatias, distrofia muscular con
deéficit de adhalina o de alfasarcoglicano, disgrahuscular con déficit en betasarcoglicano, dlistr muscular con déficit en
gammasarcoglicano, distrofia muscular con défititleltasarcoglicano y otras, distrofias musculdeesinturas dominantes y recesivas,
distrofia muscular facioescapulo-humeral (distrafea Landouzy-Déjérine) tipo 1 y 2, distrofia musculle Emery-Dreifuss ligada al
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cromosoma X, miopatia de Bethlem-Ullrich, distrafascular congénita con déficit de merosina, distnmuscular congénita de tipo
Fukuyama, sindrome de Walker-Warburg, sindrome MEBSsculo-Ojo-Cerebro o enfermedad de Santavuoigtrafia muscular
oculofaringea.
- Miopatias distales: miopatia distal de tipo Wdkm miopatia distal de tipo Markesbery-Griggs, paita distal de tipo Miyoshi,
miopatia distal de tipo Nonaka, miopatia por cugm®inclusion (Inclusion Body Myopathy).
- Miopatias congénitas: miopatia congénita nentjnmiopatia congénita central core, miopatia coitgéentronuclear, miopatia
congénita miotubular, miopatia congénita con mir@so
- Distrofia miotonica de Steinert tipo 1y 2.
- Miotonias congénitas (Miotonia congénita de ThemsMiotonia congénita de Becker, Miotonia condstrdfica (sindrome de
Schwartz-Jampel)).
- Paralisis periddicas familiares: paralisis peigad hipocaliémica (enfermedad de Westphal), msalperiddica hipercaliémica
(adinamia episddica de Gamstorp), paramiotoniautienBurg.
- Enfermedades musculares inflamatorias: polim®sitdquiridas, dermatomiositis adquiridas, miosfier cuerpos de inclusion
esporédica, miositis osificante progresiva.

* ENM o multisistémicas de origen mitocondrial, con prticipacion predominante a nivel neuromuscular:
- Sindrome de Kearns-Sayre.
- Sindrome de Pearson.
- Sindrome de la encefalopatia neurogastrointéstiitacondrial (MNGIE).
- Miopatia por deplecion de DNA mitocondrial.
- Sindrome de Leigh.
- Neuropatia 6ptica hereditaria de Leber.
- Sindrome MELAS o encefalomiopatia mitocondrial.
- Miopatias mitocondriales.

Bibliografia

1. Aslan |, Fischer M, Laser KT, Haas NA. Eosinophitigocarditis in an adolescent: a case report avidweof the literature. Cardiol Young.
2013; 23(2): 277-83.

2. Argov Z, de Visser M. What we do not know aboutgor@ncy in hereditary neuromuscular disorders. Nauszul Disord 2009; 19: 675-9.

3. Beghi E, Logroscino G, Chio A, Hardinan O, MitchBl] Swingler R et al. The epidemiology of ALS arm trole of population based
registries. Biochim et Biophys Acta 2006;1762: 1150

16



4. Belsh JM, Schiffman PL. The amyotrophic lateraksasis (ALS) patient perspective of misdiagnosid @s repercussions. J Neurol Sci

1996; 139: 110-6.

Berciano J. Peripheral neuropathies: Molecularrbags of Charcot-MarieTooth disease. Nat Rev Ne20dll; 7: 305-6.

Bourke SC, Tomlinson M, Williams TL, Bullock RE, 8h PJ, Gibson GJ. Effect of non-invasive ventilatom survival and quality-of-life

in patients with amyotrophic lateral sclerosisaadomised controlled trial. Lancet Neurol 2006;9474.

7. Brooks BR. Risk factors in the early diagnosis &fSA North American epidemiological studies ASL CAREIdy Group. Amyotrophic
Lateral Scler Other Motor Neuron Disord 2000; 19%6.

8. Burns TM. History of outcome measures for myastagmavis. Muscle Nerve 2010; 42: 5-13.

9. Carr AS, Cardwell CR, McCarron PO, McConville Jsystematic review of population based epidemiokigstudies in Myasthenia Gravis.
BMC Neurol 2010; 10: 46.

10.Cellura E, et al. Factors affecting the diagnostadelay in amyotrophic lateral sclerosis. Clin  NeurdWeurosurg
doi:10.1016/j.clineuro.2011.11.026.

11.Chancellor AM, Warlow CP. Adult onset motor neurdisease: worldwide mortality, incidence and disttibn since 1950. J Neurol
Neurosurg Psychiatry 1992; 55: 1106-15.

12.Chio A, Mora G, Leone M, Mazzini L, Cocito D, Gi@ada MT, et al. Early symptom progression rate lated to ALS outcome. A
prospective population-based study. Neurology 260299-103.

13.Cronin S, Hardiman O, Traylor BJ. Ethnic variatiarthe incidence of ALS. Neurology 2007; 68:1002-7.

14.Cox S, Limaye V, Hill C, Blumbergs P, Roberts-ThamsP. Idiopathic inflammatory myopathies: diagnostriteria, classification and
epidemiological features. Int J Rheum Dis 2010;1113-24.

15.Darin N, Tulinius M. Neuromuscular disorders inldhbod: a descriptive epidemiological study fromaféen Sweden. Neuromuscul Disord
2000; 10: 1-9.

16.Debray FG, Lambert M, Chevalier |, Robitaille Y, &eie JC, Shoubridge EA, Robinson BH, Mitchell GAng-term outcome and clinical
spectrum of 73 pediatric patients with mitochonldiliaeases. Pediatrics 2007; 119: 722-33.

17.De Pedro J, Litvan I. Epidemiology of Motor Neurdisease. En Neuroepidemiology, a tribute a Brute®berg. Ed. DW Anderson. CRC
Press, Boca-Raton, 1991, pp 265-96.

18.Dimachkie MM, Barohn RJ. Idiopathic inflammatory apathies. Semin Neurol 2012; 32(3): 227-36.

19.DiMauro S, Tanji K, Schon EA. The many clinical éscof cytochrome ¢ oxidase deficiency. Adv Exp NBgal 2012; 748: 341-57.

20.DiMauro S, Spiegel R. Progress and problems in fauggcogenoses. Acta Myol 2011; 30(2):96-102.

21.Evoli A. Acquired myasthenia gravis in childhoodir€Opin Neurol 2010; 23: 536-40.

o g

17



22.Federico A. Rare neurological diseases: a Pandooa'$or neurology (an European and Italian perspec Rev Neurol 2013; 169 Suppl 1:
S12-7.

23.Gagnon C, Chouinard MC, Laberge L, Veillette S, iB&g, Breton R, Jean S, Brisson D, Gaudet D, MatlieDMI Expert Panel. Health
supervision and anticipatory guidance in adult magat dystrophy type 1. Neuromuscul Disord 2010;&07-51.

24.Gazzerro E, Andreu AL, Bruno C. Neuromuscular disos of glycogen metabolism. Curr Neurol Neurossp R2013; 13(3): 333.

25.Hoppitt T, Pall H, Calvert M, Gill P, Yao G, RamsdyJames G, Conduit J, Sackley C. A systematiewewf the incidence and prevalence
of long-term neurological conditions in the UK. Meepidemiology 2011; 36: 19-28.

26.Huber AM. Idiopathic inflammatory myopathies in lciiood: current concepts. Pediatr Clin North Am 2089(2):365-80.

27.lannaccone ST, Castro D. Congenital muscular dyktes and congenital myopathies. Continuum (Minridam) 2013; 19: 1509-34.

28.lhlebaek C, Brage S, Natvig B, Bruusgaard D. [Ommnre of musculoskeletal disorders in Norway]. $kisNor Laegeforen 2010; 130:
2365-8.

29.Kaplan JC, Hamroun D. The 2014 version of the gab& of monogenic neuromuscular disorders (hucdeaome). Neuromuscul Disord.
2013; 12: 1081-111.

30.Klein CJ, Duan X, Shy ME. Inherited neuropathidsiical overview and update. Muscle Nerve 2013;438604-22.

31.Kraya T, Zierz S. Distal myopathies: from clinicdssification to molecular understanding. J Netlirahsm 2013; 120: S3-7.

32.Laberge AM, Michaud J, Richter A, Lemyre E, LambdrtBrais B, Mitchell GA. Population history and itmpact on medical genetics in
Quebec. Clin Genet 2005; 68: 287-301.

33.L6pez-Vega JM, Calleja J, Combarros O, Polo JMcBeo J. Motor neuron disease in Cantabria. ActardléScand 1988; 77: 1-5.

34.Matias-Guiu J, Garcia-Ramos G, Galan L, Vela A,r&ure A. Epidemiologia analitica de la escleroatsrial amiotréfica. Neurologia 2008;
23: 168-78.

35.Matias-Guiu J, Galan L, Garcia-Ramos R, Vela A, e A. Epidemiologia descriptiva de la esclerdateral amiotrofica. Neurologia
Neurologia 2007; 22: 368-80.

36.Mikell CB, Chan AK, Stein GE, Tanji K, Winfree CBuscle and nerve biopsies: techniques for the negisi and neurosurgeon. Clin
Neurol Neurosurg 2013; 115(8): 1206-14.

37.Neilson S, Robinson |, de Pedro-Cuesta J, VeigaaGalDecline and rise of mortality from motor neumisease in Spain, 1960-1989:
demographic, environmental and competitive inflemndNeuroepidemiology 1996; 15: 180-91.

38.Nelson LM. Epidemiology of ALS. Clin Neurosci 1998;327-31.

39.Norwood FL, Harling C, Chinnery PF, Eagle M, BushfyStraub V. Prevalence of genetic muscle dis@adéorthern England: in-depth
analysis of a muscle clinic population. Brain 20092: 3175-86.

40.Orrell RW. Facioscapulohumeral dystrophy and sagperoneal syndromes. Handb Clin Neurol 2011; 167:80.

18



41.Orphanet. Prevalencia de las enfermedades rarags Dibliograficos. Lista por orden alfabético ddeemedades raras. Noviembre 2010,
Numero 1. www.orphanet.es.

42.Rodriguez de Rivera FJ, Grande M, Garcia-Caballekufioz-Blanco J, Mora J, Esteban J, 28. GueAeMatias-Guiu J, de Andrés-Colsa
R, Buey C, Diez-Tejedor E. Development of a clihmathway for the attention of patients with amypeptnic lateral sclerosis in a regional
network. ALS Assistance Network-Comunidad de Madxdurologia 2007; 22: 354-61.

43.Roman GC. Neuroepidemiology of amyotrophic lateseerosis: clues to aetiology and pathogenesiseudrdll Neurosurg Psychiatry
1996;61:131-7.

44.Rosen DR, Siddique T, Patterson D, Figlewicz DAaktMutations in Cu/Zn superoxide dismutase gere associated with familiar
amyotrophic lateral sclerosis. Nature 1993; 362839-

45.Spataro R, Ficano L, Piccoli F, La Bella V. Perogiaus endoscopic gastrostomy in amyotrophic lasstrosis: effect on survival. J
Neurol Sci 2011; 304: 44-8.

46. Srinivasan J, Scala S, Jones HR, Saleh F, Rus$eippropriate surgeries resulting from misdiagnos$ early amyotrophic lateral sclerosis.
Muscle Nerve 2006; 34: 359-60.

47.Statland JM, Barohn RJ. Muscle channelopathiesntdralystrophic myotonias and periodic paralysesiti@oum (Minneap Minn) 2013;
19: 1598-614.

48.Teener JW. Inflammatory and toxic myopathy. Semauiél 2012; 32(5):491-9.

49.Turner M, Scaber J, Goodfellow JA, Lord ME, MardsgnTalbot K. The diagnostic pathway and prognasibulbar-onset amyotrophic
lateral sclerosis. J Neurol Sci 2010; 294: 81-5.

50. Vallat JM, Funalot B. [Charcot-Marie-Tooth (CMT)seiase: an update]. Med Sci (Paris) 2010; 10: 842-7.

51.Veiga-Cabo J, Almazéan-Isla J, Sendra-Gutiérrezddv/Redro-Cuesta J. Differential features of moéuran disease mortality in Spain. Int J
Epidemiol 1997; 26: 1024-32.

52.Volanti P, Cibella F, Sarva M, De Cicco D, Spankvél, Mora G, et al. Predictors of on-invasive \ktton tolerance in amyotrophic
lateral sclerosis. J Neurol Sci 2011; 303: 114-8.

53.Zaplinski A, Yen AA, Simpson EP, Appel SH. Sloweiseéhse progression and prolonged survival in copbeany patients with
amyotrophic lateral sclerosis. Is the natural misttd amyotrophic lateral sclerosis changing? Akgurol 2006; 63: 1139-43.

19



