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41 ENFERMEDADES RARAS DE VIGILANCIA SISTEMATICA

CASOS PREVALENTES POR ENFERMEDAD EN LA COMUNITAT VALENCIANA A 31/12/2023
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Cirrosis biliar primaria

Fibrosis quistica

Hipotiroidismo congénito

Displasia renal

Steinert

Miastenia gravis

Tetralogia de Fallot

Hemofilia A

Retinosis Pigmentaria

Marfan

Osteogénesis imperfecta

Esclerosis lateral amiotréfica

Huntington

Rendu-osler

Esclerosis tuberosa

Turner*

Wilson

Fenilcetonuria

Anemia falciforme

Duchenne Y Becker

Atrofia musc. espinal proximal

Fabry

X fragil

Ataxia de Friedreich

Prader-Willi

Artrogriposis multiple congénita

Rett*

Sindrome de anti-MBG

Williams

Angelman

Gaucher Bl 30

| N Eeckwith-Wieder['lar!n ol Miastenia gravis

Epidermalisis ampollosa hereditaria Bl = Tirosinemia tipo I ReeR
Acidemia glutarica tipo 1 e rioeh

Mucopolisacaridosis tipo 2

Tirosinemia tipo 1

Pompe

Artrogriposis multiple congenita distal

Enf. de la orina con olor a jarabe de arce

Miemann-Pick

Homocistinuria clasica

509 OTRAS ENFERMEDADES RARAS IDENTIFICADAS

e ANOMALIAS CONGENITAS 40,1%
o APARATO MUSCULOESQUELETICO 27,7% '
ENFERMEDADES DE LA SANGRE Y TRASTORNOS INMUNOLOGICOS 9,9%

O

Cirrosis biliar primaria  Fibrosis quistica

(20 por 100.000) (11,5 por 100.000)

Anemia falciforme nuevas enfermedades
Enfermedad de Pompe v incorporadas a la
Epidermolisis bullosa Vigi[ancia en 2025, en
Mucopolisacaridosis tipo 2 consenso con el
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*Vigiladas de forma sistematica en la Comunitat Valenciana pero no
incluidas actualmente en el Registro Estatal de Enfermedades Raras

Servicio de estudios epidemiologicos y vigilancia de
enfermedades No transmisibles. Subdireccion general de
epidemiologia, vigilancia de la salud y sanidad

ambiental. Direccion general de salud publica. % GENERALITAT :; Fundacio '
\ VALENCIANA Fisabio

Con la colaboracion del Area de Investigacion en
Enfermedades Raras de la Fundacio per al Foment de la

\ ) www.san.gva.es DEESPANA  DE SANIDAD

] epidemiologiant@gva.es

Investigacio Sanitaria i Biomeédica de la Comunitat
Valenciana (Fisabio).
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