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Patrones de las enfermedades raras congénitas en pacientes 
ingresados en un hospital regional

Patterns of rare congenital diseases in patients admitted 
to a regional hospital

M.c. Martínez cirre1, M. M. rodríguez del Águila2, a. Fernández valdivia1, 
M. Peña taveras1, J. Martínez tapias1

resuMen

Fundamento. Describir el patrón de pacientes ingresa-
dos por enfermedades raras correspondientes a ano-
malías congénitas en un hospital regional.

Métodos. Estudio transversal retrospectivo. Se consi-
deraron las altas de hospitalización de los años 2009-
2012 con diagnóstico principal entre los códigos CIE 9R 
MC 740-759. La fuente de información fue el Conjunto 
Mínimo Básico de Datos. Se analizaron variables socio-
demográficas y clínicas.

resultados. Ingresan en el hospital por enfermedades 
raras congénitas un 1,6% de la población Un 58,5% 
fueron varones, con edad media de 21,4 ± 21,5 años. 
Las Categorías Diagnósticas Mayores más frecuentes 
fueron Enfermedades del sistema nervioso (86,9%), En-
fermedades del aparato circulatorio (51,7%) y Sistema 
músculo-esquelético (50,3%). El 18% de las hospitaliza-
ciones correspondieron a reingresos de pacientes. El 
servicio con mayor número de episodios fue Cirugía 
Pediátrica, 29%, seguido de Neurocirugía, 20%.

conclusiones. El patrón de enfermedad rara congénita 
en el hospital Universitario Virgen de las Nieves corres-
ponde a un paciente joven, con una enfermedad per-
teneciente al grupo de la Categoría Diagnóstica Mayor 
Enfermedad del sistema nervioso tratada quirúrgica-
mente y un porcentaje de reingresos no elevado.

Palabras clave. Enfermedades raras. Anomalías con-
génitas. Conjunto Mínimo Básico de Datos. Asistencia 
hospitalaria

abstract

background. To describe the pattern of patients admit-
ted due to rare diseases corresponding to congenital 
anomalies in a regional hospital.

Methods. Retrospective transversal study. We consi-
dered hospital discharges for the years 2009-2012 with 
principal diagnosis between codes CIE 9R MC 740-759. 
The source of information was the Basic Minimum Data 
Set. Socio-demographic and clinical variables were 
analyzed.

results. One point six percent (1.6%) of the population 
was admitted to hospital due to rare congenital disea-
ses. Fifty-eight point five percent (58.5%) were male, with 
average age 21.4 ± 21.5 years. The major diagnostic cate-
gories were: diseases of the nervous system (86.9%), cir-
culatory systems diseases (51.7%) and musculoskeletal 
system diseases (50.3%). Eighteen percent (18%) of hos-
pital admissions corresponded to patient readmissions. 
The service with the greatest number of episodes was 
Pediatric Surgery, 29%, followed by Neurosurgery, 20%.

conclusions. The pattern of rare congenital disease 
in the “Virgen de Nieves” University Hospital corres-
ponds to a young patient, with a disease belonging to 
the diseases of the nervous system group of the major 
diagnostic categories, treated surgically, and with a low 
percentage of readmissions.

Key words. Rare disease. Congenital abnormalities. Set 
minimum basic of clinical data. Hospital care.
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introducciÓn
El concepto de Enfermedad Rara (ER) 

se pone en circulación por primera vez a 
mediados de los años 80 en Estados Uni-
dos y siempre estrechamente relacionado 
con el concepto de medicamentos huér-
fanos. Ambos términos se desarrollan en 
paralelo y se dirigen a dar solución a los 
problemas que tienen las enfermedades de 
baja prevalencia. Engloban a un grupo de 
enfermedades muy diversas, la mayoría de 
ellas con base genética y baja prevalencia, 
aunque no debemos excluir el componente 
ambiental. Por lo general, tienen una evo-
lución crónica y muy severa, con múltiples 
deficiencias motoras, sensoriales y cogni-
tivas, por lo que suelen presentar un alto 
nivel de complejidad clínica que dificulta 
su diagnóstico y tratamiento1.

Se define como ER aquella entidad clínica 
cuya prevalencia no supera la cifra de 5 ca-
sos por cada 10.000 habitantes en la Comuni-
dad Europea. La mayoría de los casos de ER 
aparecen en la edad pediátrica; esto es de-
bido a la alta frecuencia de las de origen ge-
nético. Sin embargo, la mayor prevalencia en 
la edad adulta se debe, fundamentalmente, a 
un elevado índice de mortalidad en las enfer-
medades infantiles y a las diagnosticadas de 
forma tardía y no demasiado severas2.

Se calcula que existen, aproximadamen-
te, entre 5.000 y 8.000 enfermedades que 
pueden ser catalogadas como ER que afec-
tan al 6 u 8% de la población, es decir, entre 
24 y 36 millones de personas; de los cuales 
tres millones, residen en España1.

En la actualidad las ER se clasifican en 
congénitas y no congénitas, correspon-
diendo la gran mayoría al primer grupo. 
Las últimas estimaciones acerca del por-
centaje de enfermedades genéticas inclui-
das bajo esta definición informan de que al 
menos un 75% de las ER tendrían este ori-
gen3. Sin embargo, esta cifra hay que mane-
jarla con cuidado, porque dada la eclosión 
de nuevos hallazgos y variantes genéticas, 
no es extraño que se ofrezcan cifras de has-
ta 8.000 enfermedades diferentes y que de 
forma grosera se pueda hablar de que un 
6 % de la población total de la UE estaría 
afectada en algún momento de su vida por 
una de estas enfermedades4.

La investigación de las ER requiere la 
colaboración entre equipos de diversas dis-
ciplinas y el acceso a datos y material bioló-
gico recogido en toda la UE, para alcanzar 
un tamaño adecuado de la muestra. Los pro-
yectos de investigación conjunta y de coor-
dinación son de particular interés en este 
ámbito, como también crear infraestructu-
ras compartidas: registros, bases de datos, 
depósitos y plataformas técnicas5.

En base a estos antecedentes, el obje-
tivo de este estudio fue realizar una des-
cripción transversal retrospectiva de la 
enfermedades raras hospitalizadas que 
pertenecen al grupo de Anomalías Con-
génitas clasificadas en la Clasificación In-
ternacional de Enfermedades, 9ª Revisión 
Modificación Clínica6 (CIE 9R MC) entre los 
códigos 740-759 en el Hospital Virgen de las 
Nieves de Granada desde el año 2009 hasta 
el primer semestre del año 2012.

Material Y MÉtodos

Para la consecución del objetivo se 
llevó a cabo un estudio transversal retros-
pectivo. La población de estudio estuvo 
formada por las altas de hospitalización 
producidas en el hospital Virgen de las Nie-
ves de Granada, situado entre los grandes 
hospitales del Sistema Sanitario Público de 
Andalucía, con un área de influencia en las 
provincias de Granada, Jaén y Almería y 
con una población de referencia de 442.523 
habitantes. Está dotado de una cartera de 
servicios de alta complejidad y destaca por 
la incorporación a sus servicios de tecno-
logías de última generación. El estudio se 
realizó durante los años 2009-2011 y primer 
semestre de 2012. Como criterio de inclu-
sión se tomó todos los episodios de hospi-
talización cuyo diagnóstico principal fuera 
alguna de las enfermedades raras congéni-
tas que figuran en el listado de enfermeda-
des raras de la Consejería de Salud de la 
Junta de Andalucía7 y cuyo código según la 
Clasificación Internacional de Enfermeda-
des CIE 9R MC estaba comprendido entre 
740 y 759 y que corresponde a la clasifica-
ción de Anomalías congénitas. La fuente de 
información considerada fue el Conjunto 
Mínimo Básico de Datos al alta (CMBD). 
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El diagnóstico principal contenido en esta 
base de datos se obtuvo fundamentalmen-
te del informe de alta, hoja operatoria e 
informe de anatomía patológica de la histo-
ria clínica, y fue codificado según la CIE 9R 
MC. Se realizó una agrupación de las altas 
hospitalarias por el programa clinos info 
mediante el All Patient GRD 278.

Las variables analizadas fueron: edad del 
paciente, sexo, provincia de residencia, cir-
cunstancia de admisión (urgente/programa-
do), motivo de alta (solo se analizó el exitus), 
días de estancia, clasificación y diagnóstico 
principal según código CIE 9R MC, y Cate-
goría Diagnóstica Mayor (CDM). Existen 25 
grandes capítulos o categorías diagnósticas 
mayores que se construyen a través de la 
agrupación de las altas hospitalarias median-
te el sistema anteriormente descrito y que se 
forman siguiendo un algoritmo que tiene en 
cuenta como primera secuencia el diagnós-
tico principal9, muchas de ellas se ajustan a 
los grandes aparatos o sistemas corporales. 
Reingreso del paciente en el periodo anali-
zado (sí/no) y servicio de alta. La variable 
dependiente fueron los días de estancia y 
como variables independientes se tomaron 
las restantes. La CDM 15 contiene todas las 
enfermedades congénitas correspondientes 
a niños con edad inferior a 28 días en el mo-
mento del ingreso.

Se realizó un análisis de pacientes y otro 
de episodios de hospitalización. Los pacien-
tes que causaron varias altas se contabiliza-
ron una única vez. Los datos se resumieron 
en torno a frecuencias y porcentajes para 
las variables cualitativas y medias y des-
viaciones para las variables cuantitativas. 
Se aplicó el test t de Student y Análisis de 
la Varianza para la comparación de medias. 

Con las altas hospitalarias que cumplían las 
condiciones de nuestro estudio, se procedió 
a la disociación de la información confiden-
cial del paciente, cumpliendo así con la Ley 
Orgánica 15/1999.

resultados

Durante el periodo analizado se hospi-
talizaron 1.534 pacientes con diagnóstico 
principal de ER clasificadas como ano-
malías congénitas, causando 1.866 altas 
hospitalarias (promedio de 1,2 episodios/
paciente). El porcentaje de estos episodios 
supone 1,6% del total del hospital.

La edad media de estos pacientes exclu-
yendo la patología perinatal era de 21,4 ± 
21,5 años. Un 58,5% del total fueron varo-
nes. El 78% ingresaron de forma programa-
da y un 1% tuvieron como motivo de alta el 
fallecimiento. Un 73% de los episodios pro-
ceden de la provincia de Granada, le siguen 
Jaén y Almería con un 10% y 8%. La Catego-
ría Diagnóstica Mayor (CDM) más frecuen-
te fue la de Enfermedades del sistema ner-
vioso (86%), seguida de las Enfermedades 
del aparato circulatorio con un 51,7% y las 
Enfermedades del sistema músculo-esque-
lético perinatales con un 50,3%.

El 18% de las altas hospitalarias corres-
pondieron a reingresos de pacientes; el ser-
vicio con mayor número de altas fue Cirugía 
Pediátrica con un 29%, seguido del servicio 
de Neurocirugía, alcanzando un 20%.

Analizando la distribución según CDM 
por sexo y edad (Tabla 1) se observan por-
centajes similares en mujeres y varones ex-
cepto para la categoría 03, donde hay una 
menor frecuencia de mujeres (39,6%).

tabla 1. Distribución de pacientes con anomalías congénitas por edad y sexo en las cinco categorías 
diagnósticas mayores más frecuentes

categoría diagnóstica Mayor edad en años* % Mujeres % varones n

01 Sistema nervioso 39,3 ± 19,7 50,7 49,3 274

03 Oído, nariz, boca y faringe 13,6 ± 16,0 39,6 60,4 192

05 Aparato circulatorio 24,7 ± 22,6 47,3 52,7 292

08 Sistema músculo-esquelético 10,3 ± 13,9 43,6 56,4 195

15 Patología perinatal 0,0 ± 0,0** 44,1 55,9 202

*Media (desviación típica); **recién nacidos con edad inferior a 28 días.
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Gran parte de las CDM agrupan los ca-
sos en torno a una clasificación mayor de 
códigos CIE 9R MC, siendo las más frecuen-
tes: Anomalías congénitas del aparato cir-
culatorio, para la categoría diagnóstica ma-
yor 01 con un 86,9%; Anomalías del bulbo 
arterioso y del cierre septal cardiaco, para 
la categoría 05 Aparato Circulatorio, con el 
51,7%; Ciertas deformidades músculo es-

queléticas congénitas, para la categoría 08 
Sistema músculo esquelético con el 50,3%; 
Fisura del paladar y labio leporino para la 
categoría 03 Oído, nariz, boca y faringe, 
con un 44,8% y Otras anomalías del aparato 
circulatorio y anomalías del aparato urina-
rio, con un 12,4% y 11,4% respectivamen-
te, para la categoría 15 Patología perinatal 
(Tabla 2).

tabla 2. Categorías diagnósticas mayores más frecuentes en pacientes y su distribución según clasifi-
cación CIE 9R MC y diagnóstico más frecuente. Los porcentajes de cada celda se refieren al total de su 
grupo correspondiente

categoría diagnóstica 
Mayor

clasificación cie 9r Mc 
más frecuente (%)

diagnóstico 
más frecuente (%)

01 Sistema nervioso 747 Anomalías congénitas del ap. 
circulatorio (86,9%)

747.81 Anomalías del sistema 
cerebrovascular (85,4%)

03 Oído, nariz, boca y 
faringe

749 Fisura del paladar y labio 
leporino (44,8%)

749.20 Fisura palatina junto labio 
leporino (20,8%)

05  Ap. circulatorio 745 Anomalías de bulbo arterioso 
y del cierre septal cardiaco 
(51,7%)

745.5 Defecto del tabique 
auricular tipo ostium 
secundum (37,0%)

08 Sistema músculo-
esquelético

754 Ciertas deformidades músculo-
esqueléticas congénitas (50,3%)

754.51 Talipes equinovaro (13,8%)

15 Patología perinatal 747 Otras anomalías del ap. 
circulatorio (12,4%) y 753 
anomalías del ap. urinario (11,4%)

747.0 Conducto arterioso 
permeable (48,0%)

Dentro de las anomalías congénitas del 
Aparato Circulatorio, que es la que más 
casos presenta, el diagnóstico que mas 
aparece corresponde a las Anomalías del 
sistema cerebrovascular con un 85,4% (Ta-
bla 2). El diagnóstico más frecuente en la 
Patología Perinatal es la Estenosis pilórica 
hipertrófica congénita, con una diferencia 
evidente respecto a las mujeres (87,8% 
frente a 12,2%).

La estancia media para las ER con-
génitas es de 6,3 días, siendo la CDM de 

Patología Perinatal la que tiene estancias 
mayores. Se observan diferencias signifi-
cativas según la circunstancia de admisión 
en cuanto a los días de estancia, siendo la 
media superior cuando el ingreso fue ur-
gente que programado (15,2±24,1 frente 
a 5,7±11,3, p<0,001). Por grupos de edad 
también se observan diferencias, siendo 
los menores de un año los que causan en 
promedio mayor número de estancias. No 
existen diferencias entre varones y mujeres 
ni según el año de alta (Tabla 3).
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tabla 3. Relación de los días de estancia respecto a variables sociodemográ-
ficas y de admisión del paciente

variable n Media ± desviación p

sexo
Varón
Mujer

898
636

7,8 ± 17,1
7,7 ± 13,2

ns

grupos de edad
≤1 año
2-14 años
15-40 años
≥41 años

405
509
318
302

13,4 ± 23,9
3,7± 4,5

6,4 ± 11,8
8,7 ± 14,9

<0,001

circunstancia de admisión
Urgente
Programado

339
1195

15,2 ± 24,1
5,7 ± 11,3

<0,001

año de alta
2009
2010
2011
2012

502
439
377
216

7,7 ± 15,8
8,2 ± 16,8
8,2 ± 13,6
6,3 ± 15,8

ns

ns: no significativo

discusiÓn

Las anomalías congénitas más frecuen-
tes durante el periodo comprendido entre 
2009 y primer semestre de 2012 hospitaliza-
das por ese motivo en el hospital Virgen de 
las Nieves corresponden a anomalías en el 
sistema cardiovascular: corazón y sistema 
cerebrovascular. Aunque la categoría diag-
nóstica mayor con más casos corresponde a 
la 01 Enfermedades del sistema nervioso, el 
diagnóstico más frecuente dentro de esta ca-
tegoría es la anomalía de los vasos cerebro-
vasculares (aneurismas o malformaciones 
arteriovenosas). Esto es totalmente plausi-
ble, ya que corazón y vasos sanguíneos tie-
nen el mismo desarrollo embriológico.

No podemos descartar la inclusión de 
malformaciones vasculares cerebrales no 
congénitas en los resultados. Esto se debe 
a la poca especificidad que tiene el informe 
de alta sobre la etiología de esta patología. 
Es verdad que a veces el clínico tampoco 
puede asegurar definitivamente si son con-
génitas10. También hemos descartado en 
el estudio los episodios asistenciales cuyo 
diagnóstico principal es un aneurisma ce-

rebral roto11; esta patología se clasifica con 
el diagnóstico principal de Hemorragia 
Subaracnoidea según las normas de codi-
ficación en CIE 9R MC y dicho código no 
está incluido en la lista de enfermedades 
congénitas; ello conlleva a que puede ha-
ber más aneurismas cerebrales congénitos 
de los que se presentan en este estudio. 
La alta prevalencia de este tipo de anoma-
lías se da fundamentalmente en personas 
adultas. Ello puede ser debido al éxito del 
tratamiento en estas afecciones y a un ele-
vado número de ingresos por paciente para 
control y seguimiento.

El defecto en el tabique auricular tipo 
Ostium Secundum es el segundo diagnósti-
co más frecuente en patologías congénitas 
que causan ingreso. En estos casos está 
clara la etiología congénita, puesto que la 
mayoría de estos pacientes lo hacen en la 
edad pediátrica12.

La categoría 15 Patología perinatal me-
rece una mención especial ya que en ella se 
recogen cualquier anomalía congénita que 
se produce en neonatos, es decir, en niños 
ingresados que tienen una edad en días in-
ferior o igual a 28. Si el estudio se realiza de 
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forma clasificatoria de diagnósticos, las más 
frecuentes serían las Anomalías del Apara-
to Circulatorio13, igual que la aparición en 
otras edades, o Anomalías en Aparato Uri-
nario. Si el estudio lo realizamos por diag-
nóstico, el más frecuente es la Estenosis 
Pilórica Hipertrófica y con una clara diferen-
cia de frecuencia, predominante en el sexo 
masculino, aunque esto es bien conocido en 
la etiopatogenia de esta anomalía14.

Es coherente que el servicio hospitala-
rio con más ingresos sea el de Cirugía Pe-
diátrica, puesto que la mayoría de las ano-
malías congénitas tiene como tratamiento 
la cirugía y las edades de los pacientes son 
fundamentalmente pediátricas. Al ser este 
hospital de tercer nivel y siendo el servicio 
de Neurocirugía de referencia para otras 
poblaciones distintas del área hospitalaria, 
es fácil entender que sea el segundo en in-
gresos hospitalarios.

La mortalidad producida en las ano-
malías congénitas clasificadas entre los 
códigos CIE 9R MC 740-759, es inferior a la 
media hospitalaria para este mismo perio-
do de tiempo (4,73%). Llama la atención la 
baja mortalidad para este grupo de pato-
logías, que podría ser debido a la efectivi-
dad en los tratamientos quirúrgicos y/o a la 
prevención antes del nacimiento (abortos).

Se ha observado que la estancia media 
por estas patologías es inferior a la media del 
hospital (7,97 días), no encontrando eviden-
cias que justifiquen dicho resultado, excep-
tuando la edad del paciente (al ser pacientes 
más jóvenes, no son pluripatológicos).

Como conclusión se puede afirmar que 
el campo de las enfermedades raras es un 
área de investigación aún por explorar. Este 
estudio es pionero en la descripción de los 
patrones de enfermedades raras congénitas 
en pacientes hospitalizados. Se necesitan re-
gistros de información clínica de calidad en 
ER que confirmen los resultados obtenidos.

Las patologías analizadas correspon-
den a una parte de las anomalías congé-
nitas, casi todas ellas con un tratamiento 
quirúrgico. Quedan por estudiar las enfer-
medades raras congénitas de tipo metabó-
lico que están recogidas en otro apartado 
de la lista de ER, cuyo código CIE 9R MC 
está fuera del rango evaluado.
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