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RESUMEN

FUNDAMENTOS // La Telangiectasia Hemorrdgica Hereditaria (THH) es una enfermedad de baja prevalencia, que se presenta con sig-
nos y sintomas muy heterogéneos y de la que apenas se dispone de estudios epidemioldgicos de base poblacional. Los objetivos de
este estudio fueron describir las caracterfsticas sociodemograficas de las personas afectadas por THH en la Comunitat Valenciana (CV),
determinar su prevalencia y mortalidad, y analizar las fuentes de captacion y pruebas de verificacion utilizadas por el Sistema de Informacion
de Enfermedades Raras de la CV (SIER-CV).

METODOS // Se realizé un estudio epidemioldgico observacional transversal de casos prevalentes de THH durante 2010-2019 en el SIER-CV.
Se determind la distribucidn de las caracteristicas sociodemograficas y clinicas, la prevalencia y mortalidad, y se analizaron las fuentes de
captacion y pruebas de verificacion utilizadas por SIER-CV. El andlisis estadistico de los datos se realizé mediante el programa Stata (version
161) y Microsoft Excel Office.

RESULTADOS // Durante 2010-2019 se identificaron doscientos casos, de los que el 555% eran mujeres. Las edades medias fueron: de cap-
tacion 56,8 afios, y de diagndstico 509 afios. EI 48,4% fueron diagnosticados entre los treinta y seis, y los sesenta y cuatro afios. Fallecieron
el 25,5%, con 76,6 afios de edad media, identificandose diferencias estadisticamente significativas en mayores de sesenta y cuatro afios. La
prevalencia fue 39,6 por cada millén de habitantes y la tasa cruda de mortalidad de 10,1 por cada millén de habitantes. EI 95,5% se captaron por
el Conjunto Minimo Basico de Datos y la prueba de verificacion mas frecuente fue la base clinica (45,7%).

CONCLUSIONES // La tendencia ascendente de Ia prevalencia coincide con un mejor conocimiento de la THH, que facilita la deteccion de
casos, y también con fallecimientos en edades avanzadas. Describir la situacion de la THH en la CV facilita su manejo sanitario y contribuye
al establecimiento de las politicas sanitarias correspondientes. Se muestra la necesidad de favorecer el diagndstico genético e incorporar la
Historia de Atencién Primaria como fuente de captacion en los registros poblacionales.

PALABRAS CLAVE // Telangiectasia Hemorrdgica Hereditaria; Sistemas de informacion; Enfermedades raras; Epidemiologfa; Prevalencia;
Mortalidad.

ABSTRACT

BACKGROUND // The Hereditary Haemorrhagic Telangiectasia (HHT) is a low prevalence disease which presents heterogeneous signs and
symptoms and just few population-based epidemiological studies are available. The aims of this paper were to describe the sociodemographic
characteristics of people affected by HHT in the Valencian Region (VR), to determine its prevalence and mortality rate, and to analyse the
sources of recruitment and verification tests used by the Rare Diseases Information System of the VR (SIER-CV).

METHODS // Cross-sectional observational epidemiological study of HHT prevalent cases between 2010-2019 in SIER-CV was performed. The
distribution of sociodemographic and clinical characteristics were determined, the prevalence and mortality rates, and the sources of recruitment
and verification tests used by SIER-CV were analysed. Statistical analysis was performed using Stata (version 16.1) and Microsoft Excel Office.

RESULTS // During 2010-2019, two hundred cases were identified, 55.5% were female. The mean ages were: 56.8 years at recruitment and
509 years at diagnosis. 48.4% of cases were diagnosed between thirty-six/sixty-four years of age. 25.5% died, with a mean age of 76.6 years,
identifying statistically significant differences above the age of 64. The prevalence was 39.6/1,000,000 inhabitants and the crude mortality rate
was 101/1,000,000 inhabitants. 95.5% of cases were recruited from the Hospital discharges database and the most frequent verification test
was the clinical basis (45.7%).

CONCLUSIONS // The increasing trend in prevalence coincides with a better knowledge of HHT, which favours its detection, and also with
dying at older ages. To describe the situation of HHT in the VR facilitates its health management and contributes to the establishment of the
relevant health policies for the HHT. The need to promote genetic diagnosis and to incorporate the Primary Care Clinical History as a source of
recruitment in the population-based registries has been shown.

KEYWORDS // Hereditary Haemorrhagic Telangiectasia; Information systems; Rare diseases; Epidemiology; Prevalence; Mortality.
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INTRODUCCION

T

LA UNION EUROPEA DEFINE A LAS ENFER-
medades raras (EERR) como aquellas que
afectan a cinco personas, o menos, por cada
diez mil habitantes y que conllevan un ele-
vado peligro de muerte o discapacidad cro-
nica (). Por lo general, se caracterizan por ser
enfermedades complejas, con dificultades
para establecer un diagnoéstico y que, ademas,
evolucionan hacia la cronicidad, generando
una importante morbilidad y mortalidad. La
escasa informacioén e investigaciéon de la que
se dispone genera una demora diagnoéstica
que complica ain mas la situacién de las per-
sonas afectadas por EERR y de su entorno(1,2).

El Plan de Salud Publica de la Unién Euro-
pea contempla a las EERR como objetivo priori-
tario; por ello, en Espafia se puso en marcha en
2009, la Estrategia de EERR del Sistema Nacio-
nal de Salud. En ella se recogen diversas lineas
de actuacion, destacando la necesidad de cono-
cer la situacion de las EERR en Espaiia, consi-
derando a los registros de EERR instrumentos
clave para el avance en la investigacion (3). Con
esa finalidad, en 2015 se cre6 el Registro Estatal
de EERR (ReeR), siendo el érgano responsable
de la organizaci6n, elaboracién y coordinacion
de los sistemas de informacion y registros auto-
némicos de EERR (4,5).

La Comunitat Valenciana (CV) es una de las
diecisiete comunidades auténomas que confor-
man Espafia, con una poblacién de mas de cinco
millones de habitantes. En la CV existe desde
2012 el Sistema de Informacion de EERR de la
CV (SIER-CV), integrado con el resto de registros
autonémicos en el ReeR. Tiene como objetivo
abordar las necesidades de informacion epide-
miolbgica de las EERR, incluyendo las anoma-
lias congénitas, con la finalidad de proporcio-
nar informacién contrastada y de validez sobre
EERR para permitir la comparacién con otros
territorios y establecer politicas sanitarias (6).

Actualmente, el SIER-CV recoge 8.667
casos de 384 EERR diferentes, de las cuales

veintisiete son vigiladas sistematicamente,
siguiendo los estandares de proceso y calidad
que emplea el ReeR (7). Una de las EERR vigi-
ladas sistematicamente es la Telangiectasia
Hemorragica Hereditaria (THH) o sindrome de
Rendu-Osler-Weber (8).

La THH es una ER de caracter genético con
herencia autosémica dominante no ligada al
sexo. Segun el portal de referencia Orphanet,
su prevalencia se estima entre uno y cinco
casos por cada 10.000 habitantes(9). Hasta
el momento se han descrito diversas muta-
ciones, la mayoria localizadas en los genes
ENG del cromosoma 9 y ACVRL1 del cromo-
soma 12, relacionados con las proteinas endo-
glina y activina respectivamente, que influ-
yen en la regulacion de la angiogénesis vascu-
lar. Sus alteraciones provocan un crecimiento
andmalo y excesivo de los vasos sanguineos,
generando comunicaciones directas entre los
vasos arteriales y los venosos, eludiendo los
capilares, que se conocen como telangiecta-
sias(9,10). Estas comunicaciones suelen locali-
zarse en las cavidades bucales o nasales, pal-
mas de las manos, pabellones auriculares,
lecho ungueal y en la cara(in. No obstante,
mas del 90% de personas afectadas presentan
lesiones en la cavidad nasal, siendo la epista-
xis el signo mas frecuente en THH, que suelen
aparecer a edades tempranas y suponen una
alta morbilidad asociada (12).

A pesar de ser una enfermedad genética en
la que estan identificados los genes implica-
dos, su diagnostico se realiza habitualmente
a través de las manifestaciones clinicas. Por
ello, en el afio 2000 se publicaron los crite-
rios de Curacgao(13), proporcionando un sis-
tema diagnostico estandarizado y especifico
de la enfermedad, que actualmente siguen
en vigor. Ademas, el analisis genético puede
permitir la confirmaciéon del diagnéstico
cuando las manifestaciones clinicas no son
concluyentes (14).

Dada la baja prevalencia de la enfermedad
y la variabilidad en los patrones de presen-



tacion clinica, ademas de la escasez de estu-
dios epidemiolégicos de base poblacional de
la THH en la CV, el objetivo del presente estu-
dio fue describir las caracteristicas sociode-
mograficas de las personas afectadas por THH
en la CV y determinar su prevalencia y morta-
lidad durante el periodo 2010-2019, asi como
analizar las fuentes de captacioén y las prue-
bas de verificacion utilizadas por el SIER-CV
en la THH.

MATERIAL Y METODOS
T

SE REALIZO UN ESTUDIO EPIDEMIOLOGICO
observacional transversal con los casos con-
firmados de THH incluidos en SIER-CV para el
periodo 2010-2019.

Se utiliz6 el SIER-CV como fuente de infor-
macion, que a su vez emplea como fuentes de
captacion para la THH el Conjunto Minimo
Bésico de Datos (CMBD), que contiene los
informes de las altas hospitalarias, mediante
el codigo 448.0 de la 92 revision de la Clasi-
ficacién Internacional de Enfermedades (CIE)
modificacion clinica y el codigo 178.0 de la 102
revision de la CIE version espafiola, asi como
el Registro de Mortalidad de la CV (RMCV)
mediante el codigo 178.0 de la 10 revision de
la CIE. Se incluyeron los casos captados por el
SIER-CV desde 2004 a 2019, excluyendo a los
no residentes en la CV, a los fallecidos antes
del 1 de enero de 2010 y a todos aquellos con
diagnostico de THH no confirmado tras el pro-
ceso de verificacion realizado mediante la revi-
sion de la documentacion clinica disponible.

Para cada caso confirmado, las varia-
bles analizadas fueron: sexo; pais de naci-
miento; fecha de nacimiento; fecha de cap-
tacion (fecha de inclusién en SIER-CV); fecha
de diagnostico; fecha de defuncién; pro-
vincia de residencia; fuentes de captacion
(CMBD y RMCV); y el criterio de verificacion
que emplea SIER-CV, siguiendo con lo estable-
cido en la metodologia del ReeR(5) para vali-
dar los casos de THH, en concreto, a través de
la identificacién en la historia clinica disponi-

ble de al menos uno de los siguientes criterios:
descriptor o literal de la enfermedad, prueba
hematolégica, prueba de imagen, prueba bio-
quimica, prueba genética, prueba histolégica,
entre otras.

Para el analisis de las caracteristicas socio-
demograficas se calcul6 la distribucién por-
centual seglin sexo, provincia de residencia y
pais de nacimiento. Se obtuvo la edad media
de captacion y la edad media de diagnostico,
y para cada sexo. Se distribuyeron por gru-
pos de edad de captacion y de diagnostico, y
segiin sexo. Ademas, se identificé la propor-
cion de casos fallecidos y para cada sexo, asi
como la edad media de defuncién y su dis-
tribucién por grupos de edad, y segiin sexo.
Los intervalos de confianza al 95% (IC95%)
se determinaron segin el método de Wilson
y los grupos de edad fueron distribuidos en:
menor de un afo, de uno a catorce, de quince
a treinta y cinco, de treinta y seis a sesenta y
cuatro, y mayor de sesenta y cuatro afos.

Se calcul6 la prevalencia de THH por cada
millon de habitantes, cruda y ajustada segin
la poblacién estandar europea en 2013, con
sus 1C95%, para cada afio y para el periodo
2010-2019 en la CV, por provincia de residen-
cia y seglin sexo. La prevalencia se calcul6
segln el afio de diagnostico, y si este era des-
conocido, siguiendo la metodologia estable-
cida por el ReeR(5), se utilizo el ano de cap-
tacion. Ademas, se obtuvo la tasa de mortali-
dad de la THH por cada millén de habitantes,
cruda y ajustada segln la poblaciéon estan-
dar europea en 2013, con sus 1C95%, para el
periodo 2010-2019 en la CV, por provincia de
residencia y por sexo.

Para el calculo de las tasas crudas se utiliza-
ron los datos de poblacion del Instituto Nacio-
nal de Estadistica, asignandose a cada afio la
poblacion a 1 de enero del afio siguiente. Para
los calculos de periodo se utilizo el promedio
de poblacién anual. Para la prevalencia y tasa
de mortalidad ajustadas por poblacion estan-

dar europea en 2013 se utiliz6 la informacién
>
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de Eurostat (The Statistical Office of the Euro-
pean Union).

Ademas, se distribuyeron los casos segiin
la fuente de captacion y el criterio de verifica-
cion utilizado por SIER-CV. El analisis fue rea-
lizado mediante el programa estadistico Stata
(version 16.1) y Microsoft Excel Office.

Conforme las directrices establecidas por
la Declaracién de Helsinki, y siguiendo con
lo establecido en el apartado 2, letra d, de la
Disposicion adicional decimoséptima, de la
Ley Organica 3/25018, de 5 de diciembre, de
Proteccion de Datos Personales y garantias
de los derechos digitales: los autores decla-
ran que se abstuvieron de obtener el consen-
timiento informado para la experimentacién
con sujetos humanos, ya que se trata de un
estudio observacional en el que no participa-
ron sujetos humanos y no se manejaron datos
de caracter personal identificativos. Ademas,
siguiendo con el procedimiento establecido
para la solicitud de datos de informacion al
SIER-CV (6), su propio personal seleccioné la
poblacién de interés siguiendo la metodolo-
gia del estudio y proporcioné los datos seu-
donimizados al equipo investigador. De esta
forma, no fue posible por ningiin medio cono-
cer la identidad de los sujetos por parte de los
investigadores que analizaron los datos.

RESULTADOS

I

DURANTE EL PERIODO 2010-2019 SE IDENTI-
ficaron doscientos casos confirmados de THH
en el SIER-CV, de los que el 55,5% eran muje-
res y el 44,5% eran hombres, siendo el 89%
de nacionalidad espafiola. No se encontraron
diferencias estadisticamente significativas en
la proporcion de casos ni entre sexos ni por
provincia de residencia.

La edad media de captacion fue de 56,8
afios (IC95%: 54,2-59,5), 57,7 afios (IC95%:
54,1-61,3) en mujeres y 55,8 afios (IC95%: 51,9-
59,7) en hombres, no encontrandose diferen-
cias. Segtn grupos de edad, el 2,5% (IC95%:

1,1-5,7) tenian entre uno y catorce afos, el 12%
(IC95%: 8,2-17,2) entre quince y treinta y cinco
afios, el 49% (IC95%: 42,2-55,9) entre treinta y
seis y sesenta y cuatro afios y el 36,5% (IC95%:
30,1-43,4) eran mayores de sesenta y cuatro
anos; no fue captado ningin caso menor de
un afio. Ademas, en la distribucién segiin gru-
pos de edad de captacion, no se identificaron
diferencias estadisticamente significativas
entre sexos [Ficura 1].

En el 61% de los casos se disponia de
fecha de diagnostico, siendo la edad media
de diagnéstico de 50,9 afnos (IC95%: 47,2-
54,5), 51,6 afos (IC95%: 46,8-56,4) en muje-
res y 49,9 anos (IC95%: 44,1-55,7) en hom-
bres. Por grupos de edad, el 6,5% (IC95%: 3,4-
12,4) de los casos tenian entre uno y catorce
afios, el 16,4% (IC95%: 10,9-24,0) entre quince
y treinta y cinco afios, el 48,4% (I1C95%: 39,7-
57,1) entre treinta y seis y sesenta y cuatro
afos y el 28,7% (IC95%: 21,4-37,3) eran mayo-
res de sesenta y cuatro afos; no se identifico
ningtn caso diagnosticado antes del primer
afno de vida. Tampoco se identificaron diferen-
cias estadisticamente significativas en la dis-
tribucién por grupos de edad de diagnostico
segiin el sexo [Ficura 2].

Entre 2010 y 2019, el 25,5% de los casos
fallecieron, el 51% mujeres y el 49% hombres.
La edad media de defuncion fue de 76,6 afios
(IC95%: 73,1-80,2), 80,4 afios (1C95%: 76,8-
84,1) en mujeres y 72,7 anos (IC95%: 66,6-78,7)
en hombres. De los casos fallecidos, se obtuvo
que la mayoria tenian una edad superior a
sesenta y cuatro afios cuando fallecieron
(86,3% [IC95%: 74,3-93,2]), identificandose
diferencias estadisticamente significativas
con el resto de grupos de edad. Ninguno de los
casos falleci6 antes de los quince afios. En la
distribucion por grupos de edad de defuncién
y sexo no se identificaron diferencias estadis-
ticamente significativas [Ficura 3].

La prevalencia de THH en la CV fue de
30,8 por cada millén de habitantes (IC95%:
26,4-36,1) en 2019, y de 39,6 por cada millon



Figura 1 RF
Distribucion porcentual del nimero de casos de Telangiectasia Hemorrdgica Hereditaria, SO
y sus intervalos de confianza al 95%, segiin sexo y grupo de edad de captacion,

en la Comunitat Valenciana, periodo 2010-2019.
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Distribucion porcentual del nimero de casos de Telangiectasia Hemorragica Hereditaria,
y sus intervalos de confianza al 95%, segun sexo y grupo de edad de diagndstico,

en la Comunitat Valenciana, periodo 2010-2019.

LM
;E‘ a0 Hombies
= = Mujeres
g 80 g
70
]
= 49.3%
2 G (IC95%: 37.8-60.8) Prevalencia de
B la Telangiectasia
E 47.21% Hemorrdgica
C04%; 54, 4-60, Hereditaria:
a2 30 fee " 1904 estudio de base
= poblacional
_g 40 (0% 19, i) ) en la Comunitat
= Valenciana
g 17.4%% 218,3% (Espafia)
= 3 ! [ICO88E 16.0-41.6)
= S gIERII.ﬁMNATIVIDAD
E 20 A Sl PALOMARES
(FC95% 4,1-20,3) (ICo5¥4: 7.8-27.1 etal.
10 4.3%%
(TC99%: 1.5412.0)
0 - Rev Esp Salud Publica
S PR P R — Volumen 97
- 15/11/2023
1-14 15-35 36-64 =64 ez
Grupe de edad de diagnistico (afios) 5

IC95%: Intervalo de confianza al 95%.



Prevalencia de
la Telangiectasia
Hemorrdagica
Hereditaria:
estudio de base
poblacional

en la Comunitat
Valenciana
(Espafia)

MIRIAM

DE LA NATIVIDAD
PALOMARES
etal.

Rev Esp Salud Publica
Volumen 97
15/11/2023
202311096

6

Figura 3

Distribucion porcentual del nimero de casos de Telangiectasia Hemorrdgica Hereditaria,
y sus intervalos de confianza al 95%, segln sexo y grupo de edad de defuncidn,

en la Comunitat Valenciana, periodo 2010-2019.
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(IC95%: 34,5-45,5) en el periodo 2010-2019.
Por provincia de residencia, la prevalencia
de periodo fue 41 por cada millén de habitan-
tes (IC95%: 32,8-51,2) en Alicante, 41 por cada
millén (IC95%: 33,9-49,6) en Valencia y 28,9
por cada millén (IC95%: 18,1-46,3) en Cas-
tellon, no identificAindose diferencias esta-
disticamente significativas. La prevalencia
estandarizada por poblacidn europea para el
2019 fue de 31,4 por cada millén de habitan-
tes (IC95%: 26,8-36,7) y para el periodo 2010-
2019 fue de 40,1 por cada millon (IC95%:
34,9-46,0).

Por sexos, la prevalencia de periodo fue
superior en mujeres (43,7 por cada millén de
habitantes [IC95%: 36,3-52,6]) que en hom-
bres (35,4 por cada millén [IC95%: 28,7-43,6]),
pero sin diferencias. En ambos sexos, se iden-
tificé una tendencia ascendente a lo largo del
periodo de estudio, manteniéndose siempre
por encima la prevalencia en mujeres e inten-
sificandose la diferencia al final del periodo
de estudio, pero sin diferencias estadistica-
mente significativas [Ficura 4].

La tasa cruda de mortalidad fue de 10,1
por cada millén de habitantes (IC95%: 7,7
13,3), 10,2 por cada millén (IC95%: 7,0-15,0)
en mujeres y 10,1 por cada millén (IC95%: 6,8-
14,9) en hombres, sin diferencias entre sexos.
Por provincia de residencia, la tasa de mor-
talidad del periodo fue 12,8 por cada millon
de habitantes (IC95%: 8,6-19,0) en Alicante,
11,9 por cada millén (IC95%: 5,8-24,6) en Cas-
tellén y 7,8 por cada millén (IC95%: 5,1-12,1)
en Valencia, no identificAndose diferencias
estadisticamente significativas. En el periodo
2010-2019 la tasa de mortalidad estandarizada
por poblacion europea fue de 10,3 por cada
millén de habitantes (1C95%: 7,8-13,5).

La captacion de casos de THH por el
SIER-CV fue mayoritariamente a través del
CMBD (96%) y en menor medida por el RMCV
(0,5%). El resto (3,5%) fueron captados por
mas de una fuente, en concreto por el CMBD
y el RMCV.

Por dltimo, los criterios de verificaciéon que
se emplearon por el SIER-CV permitieron con-



Figura 4

Evolucién anual de la prevalencia por millon de habitantes de la Telangiectasia Hemorragica
Hereditaria en la Comunitat Valenciana, y segun el sexo, periodo 2010-2019.
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firmar doscientos casos de THH. Cada caso
de enfermedad pudo confirmarse con uno o
mas criterios de verificacién. Entre los crite-
rios utilizados, la identificaciéon del descrip-
tor de la enfermedad se emple6 con una fre-
cuencia del 45,7%, la prueba hematoldgica
del 14,3%, la prueba de imagen del 13,1%, la
prueba bioquimica del 12,4%, la prueba gené-
tica del 8%, la prueba histoldgica del 1,4%, y
en el 5,1% se empled el criterio otras pruebas
no especificadas.

DISCUSION

I

A NUESTRO CONOCIMIENTO, SE HA REALI-
zado el primer estudio epidemioldgico de la
THH en la CV que permite identificar la situa-
cion de esta enfermedad durante el periodo
2010-2019 a partir de un registro poblacional.

La distribucién de la THH en la CV, en rela-
cion con el sexo, la provincia de residencia y la
nacionalidad, resulta ser homogénea a pesar
de tratarse de una enfermedad de transmisién
genética con herencia autosémica dominante.

2014

2015

2016 2017 2018 2019

Afio

El proceso de captacién por el SIER-CV
parece adecuado para esta enfermedad, ya
que la diferencia entre la edad media de diag-
nostico y de captacion esta sobre los seis afios,
y no hay diferencias estadisticamente signifi-
cativas entre ellas, situandose mayoritaria-
mente entre los treinta y seis y cuarenta y cinco
afnos. Ademas, en otros registros de pacientes
existentes en Espafa, como el RiHHTa (15), un
registro clinico no poblacional, los pacientes
son incluidos a una edad media de 51,2 aflos
y su diagndstico se produce a los 42,1 afios de
media, edades similares a las identificadas en
la CV mediante el registro poblacional.

También se observa, tanto en la CV como
en RiHHTa, que el diagnostico se produce a
partir de la 4° década de vida y se diagnos-
tican mas casos en mujeres, posiblemente
debido a que suelen desarrollar manifestacio-
nes clinicas mas graves que requieren mayor
asistencia sanitaria(16). Ademas, en la CV no
se encuentran diferencias estadisticamente
significativas entre sexos, tal vez debido al

numero de casos incluidos en este estudio,
>
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limitado por tratarse de una enfermedad de
baja prevalencia.

La prevalencia de la THH identificada en
la CV es inferior al rango estimado por Orpha-
net(9). La comparaciéon de la prevalencia con
otros territorios, tanto a nivel nacional como
internacional, es desafiante, ya que existen
diferencias en el disefio o en los criterios de
inclusion, principalmente debido a que son
estudios desarrollados en geografias muy
concretas (i7), o con casos captados a través de
unidades hospitalarias de referencia (18), o por
el uso de criterios diagnoésticos menos espe-
cificos que los de Curacao, aplicados en estu-
dios anteriores al afio 2000 (19).

Dicha variabilidad también se refleja en el
informe provisional que el ReeR publicd en
2022 sobre la situacién de las EERR en 2010-
2019 (20), mostrando cifras heterogéneas entre
comunidades auténomas a pesar de apli-
car la misma definicién de caso. Esto podria
explicarse por las distintas fuentes y perio-
dos de captacion disponibles en cada registro
autonémico, como se puede apreciar en los
datos de la CV, donde la prevalencia es infe-
rior a la obtenida en este estudio por tener un
periodo de captacion mas corto. Asi lo refle-
jan también otras publicaciones; por ejem-
plo: en Asturias(2n se obtuvo una prevalen-
cia de 39,1 por cada millon de habitantes en
el periodo 1996-2013, a través de las mismas
fuentes de captaciéon que SIER-CV; y en Casti-
lla y Le6n (22) se obtuvo una prevalencia supe-
rior (49,2 por cada millén de habitantes) posi-
blemente debido a la inclusion de la Historia
Clinica de Atencion Primaria como fuente de
captacion.

La tendencia de la prevalencia en la CV es
ascendente en todo el periodo, pero sin dife-
rencias estadisticamente significativas, aun-
que cabe destacar que se observa un incre-
mento de la diferencia de prevalencia entre
sexos en los ultimos anos del periodo. Dicho
aumento podria deberse a un mayor conoci-
miento de la THH por parte del personal sani-

tario y a las mejoras en las técnicas diagnosti-
cas, que a su vez permiten un incremento en
la deteccion de los casos y que también se ha
identificado en otros estudios (23).

Los resultados relativos a la mortalidad en
la CV muestran que los fallecimientos se pro-
ducen de forma significativa a partir de los
sesenta y cuatro anos. También, de forma no
significativa, parece indicar que los hombres,
aunque son diagnosticados a edades mas tem-
pranas, fallecen antes. Sin embargo, un estu-
dio sobre la mortalidad atribuida a THH en
Espafia (24) afirma que la evolucion natural de
la enfermedad hace poco probable tanto falle-
cer por THH antes de los cuarenta afios como
que la edad de fallecimiento por THH sea mas
temprana que en la poblaciéon general. Tam-
bién identifican que a nivel nacional el riesgo
de muerte por THH no es diferente segln
sexo. Aunque si identifican un menor riesgo
de muerte atribuida a THH en la provincia de
Alicante, que no se confirma en los resultados
del presente estudio.

El CMBD es la principal fuente de capta-
cion, coincidiendo con el hecho de que la THH
se diagnostica cuando aparecen manifesta-
ciones de mayor gravedad y, por tanto, preci-
san asistencia sanitaria hospitalaria (12). Ade-
mas, la captaciéon de un pequefio porcentaje
de casos exclusivamente a través del RMCV
muestra que la mayoria son captados en vida.
Aun asi, debido a la naturaleza de la enfer-
medad, podria ser que algunas personas que
no requieran atencién hospitalaria durante
el transcurso de la enfermedad no sean cap-
tadas por el SIER-CV con las actuales fuentes
disponibles.

Por otro lado, la utilizacion de la base cli-
nica en la verificaciéon de la THH en casi la
mitad de los casos demuestra que a pesar
de que las manifestaciones clinicas inicia-
les puedan confundirse con procesos coti-
dianos de otras enfermedades(25), el conoci-
miento de la THH entre los profesionales sani-
tarios permite su diagnostico. Como reflejo de



la idiosincrasia del proceso diagnoéstico de la
THH, se podria destacar que, a pesar de ser
una enfermedad de transmisién genética, la
prueba genética no parece ser la prueba diag-
nostica mas empleada para verificar los casos.

Por lo mencionado anteriormente, una
limitacién del presente estudio podria ser el
hecho de que el SIER-CV no disponga de la
Historia Clinica de Atenciéon Primaria como
fuente de captacidn, ya que como muestra un
estudio de las fuentes de captacion usadas por
los registros de EERR en Espaiia(26), la inclu-
si6n de la Historia Clinica de Atencién Prima-
ria permitiria un incremento cuantitativo y
cualitativo en la captaciéon de casos de EERR.
Por otro lado, la escasez de publicaciones de
estudios epidemioldgicos a través de registros
poblacionales hasta la fecha dificulta la com-
paracion de resultados, pero refuerza la nece-
sidad y utilidad del presente estudio. Y, aiin
mas, cuando se ha realizado con casos verifi-
cados (tras la revisién exhaustiva de la docu-
mentacioén clinica disponible) y siguiendo la

metodologia establecida por el ReeR, por lo
que permitira comparar los resultados presen-
tados con futuras publicaciones del ReeR o de
otros registros autonémicos.

En conclusién, a través de este trabajo se
presenta la situaciéon de la THH en la CV y se
destaca la importancia de la vigilancia sistema-
tica de las enfermedades con baja prevalencia
a través de registros poblacionales. También se
muestra que disponer de informacién sobre las
caracteristicas sociodemograficas y la situa-
cion epidemiolégica de la THH contribuira a la
mejora de protocolos diagndsticos y actuacio-
nes sanitarias, con el fin de reducir la morbi-
lidad y aumentar la eficiencia de los recursos
del sistema sanitario para esta enfermedad. En
definitiva, este estudio proporciona informa-
cion de validez de la THH en la CV, con el obje-
tivo de aumentar el conocimiento de la THH
entre los profesionales sanitarios, mejorar las
politicas sanitarias establecidas y contribuir a
la mejora de la calidad de vida de las personas
afectadas y sus familiares. @
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