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La vigilancia de las enfermedades raras en la Comunitat Valenciana se realiza a través del Sistema de 

Información de Enfermedades Raras de la Comunitat Valenciana (SIER-CV), que es un registro poblacional 

de enfermedades raras, incluyendo las anomalías congénitas, y que está integrado junto con el resto de los 

registros autonómicos en el Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR). 

En este informe se analiza la situación de las enfermedades raras en la Comunitat Valenciana a 31 de 

diciembre de 2023. 

 

Sistema de Información de Enfermedades Raras de la Comunitat Valenciana 
Servicio de estudios epidemiológicos y vigilancia de enfermedades No transmisibles 
Subdirección general de epidemiología, vigilancia de la salud y sanidad ambiental 
Dirección General de Salud Pública 

Contacto:  epidemiologiant@gva.es 
 

Con la colaboración del Área de Investigación de Enfermedades Raras de la Fundación para el Fomento de 

la Investigación Sanitaria y Biomédica de la Comunitat Valenciana (Fisabio). 
 
 
 
Financiado por la Generalitat Valenciana y el Ministerio de Sanidad 
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Mensajes clave 

1. En Europa, se define enfermedad rara o poco frecuente como aquella que, con peligro de 

muerte o invalidez crónica, tiene una prevalencia menor de 5 casos por cada 10.000 

habitantes.  

2. El SIER-CV considera caso cualquier enfermedad rara, incluyendo las anomalías congénitas, 

diagnosticada en una persona con residencia habitual en la Comunitat Valenciana. 

3. El SIER-CV tiene datos disponibles desde el 2010. Desde entonces, ha registrado un total de 

12.842 personas en las que se han diagnosticado 654 enfermedades raras distintas. La ELA 

es la enfermedad que acumula mayor número de casos. 

4. En este informe se presentan los datos de prevalencia a 31 de diciembre de 2023. Se 

entiende por prevalencia el número de personas con alguna enfermedad rara diagnosticada, 

vivas y empadronadas en la Comunitat Valenciana por 100.000 habitantes. 

 

5. A 31 de diciembre de 2023, en la Comunitat Valenciana había 8.296 personas con al menos 

una enfermedad rara diagnosticada, de las cuales el 53,7% eran mujeres y el 46,3% hombres, 

con una mediana de edad de 46 y 36 años, respectivamente. 

6. En total, se han registrado 550 enfermedades raras diferentes en estas personas.  

7. De las 550 enfermedades raras registradas, 41 se vigilan de forma sistemática siguiendo 

los criterios del Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR):  

– De estas 41 enfermedades, las más prevalentes son la fibrosis quística en hombres 

(11,5 casos por 100.000) y la cirrosis biliar primaria en mujeres (20 casos por 

100.000). 

– Seis de estas enfermedades (anemia falciforme, enfermedad de Pompe, 

epidermólisis bullosa, mucopolisacaridosis tipo 2, miastenia gravis y tirosinemia 

tipo I) se incorporaron a la vigilancia durante 2025, en consenso con el ReeR. 

– El síndrome de Rett y el síndrome de Turner son vigiladas sistemáticamente por la 

Comunitat Valenciana, aunque actualmente no están incluidas en el ReeR. 

8. Del resto de enfermedades raras que no están vigiladas de forma sistemática (509), el 78% 

de los casos corresponden a anomalías congénitas, enfermedades del aparato 

musculoesquelético, enfermedades de la sangre y trastornos inmunológicos. 

9. El Registro Poblacional de Anomalías Congénitas de la Comunitat Valenciana, en 2023, ha 

identificado 856 menores de un año de vida con al menos una anomalía congénita mayor. 

10. Los grupos de anomalías congénitas con mayor prevalencia han sido los defectos 

cardíacos congénitos (70 casos por 10.000 nacimientos) y los desórdenes genéticos (68 

casos por 10.000 nacimientos). 

https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/rare-diseases_es
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Sistema de Información de Enfermedades Raras (SIER-CV) 

El SIER-CV identifica casos posibles de enfermedad rara (ER) (excluyendo tumores y 

enfermedades transmisibles) a partir de fuentes de captación clínico administrativas, como el 

Conjunto Mínimo Básico de Datos (CMBD), el Registro de Mortalidad de la Comunitat Valenciana, 

el Registro Poblacional de Anomalías Congénitas (RPAC-CV), el Sistema de Información del 

Programa de Cribado Neonatal y el Registro de enfermos renales de la Comunitat Valenciana 

(CV), entre otras. Posteriormente, se confirman los datos demográficos en el Sistema de 

Información Poblacional (SIP) y se valida el diagnóstico con la información disponible en la 

historia clínica electrónica. 

 

Resultados globales  

Desde el 2010, el SIER-CV ha registrado en la CV 12.842 personas en las que se han 

diagnosticado un total de 654 ER distintas. La ER con mayor número de casos registrados es la 

ELA, seguida de la cirrosis biliar primaria y la fibrosis quística.  

Resultados a 31 de diciembre de 2023 

De las 12.842 personas registradas en SIER-CV, a 31 de diciembre de 2023 hay 8.296 personas, 

de las que el 53,7% son mujeres y el 46,3% hombres, con una mediana de edad de 46 y 36 años, 

respectivamente. En estas personas se han diagnosticado 550 ER distintas. 

Enfermedades raras de vigilancia sistemática  

Por vigilancia sistemática se entiende la búsqueda de casos de manera continua y estructurada, 

utilizando las fuentes de captación empleadas por el SIER-CV. De las 41 ER vigiladas 

sistemáticamente, 39 son enviadas anualmente al ReeR. 

Enfermedades raras vigiladas de forma sistemática por el SIER-CV. 2025 

Acidemia glutárica tipo 1 Fenilcetonuria 
Anemia falciforme Fibrosis quística 
Artrogriposis múltiple congénita Hemofilia A 
Artrogriposis múltiple congénita distal Hipotiroidismo congénito 
Ataxia de Friedreich Homocistinuria clásica 
Atrofia muscular espinal proximal Miastenia gravis 
Cirrosis biliar primaria Mucopolisacaridosis tipo 2 
Complejo esclerosis tuberosa Osteogénesis imperfecta 
Displasia renal Retinosis pigmentaria 
Distrofia miotónica de Steinert Síndrome de Angelman 
Distrofia muscular de Duchenne y Becker Síndrome de anti-MBG 
Enfermedad de Fabry Síndrome de Beckwith-Wiedemann 
Enfermedad de Gaucher Síndrome de Marfan 
Enfermedad de Huntington Síndrome de Prader-Willi 
Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce Síndrome de Rett 
Enfermedad de Niemann-Pick Síndrome de Turner 
Enfermedad de Pompe Síndrome de Williams 
Enfermedad de Wilson Síndrome de X frágil 
Enfermedad Rendu-Osler Tetralogía de Fallot 
Epidermólisis ampollosa hereditaria Tirosinemia tipo 1 
Esclerosis lateral amiotrófica  

En verde las enfermedades incorporadas a la vigilancia sistemática durante 2025. En azul las enfermedades raras vigiladas por la 

Comunitat Valenciana no incluidas actualmente en el Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR) 

Fuente: Sistema de Información de Enfermedades Raras de la Comunitat Valenciana (SIER-CV)
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Número de casos prevalentes de las enfermedades raras vigiladas de forma sistemática por el 
SIER-CV, por sexo. Comunitat Valenciana, 31/12/2023 

 

* Enfermedades raras vigiladas por la Comunitat Valenciana no incluidas actualmente en el Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR) 

Fuente: Sistema de Información de Enfermedades Raras de la Comunitat Valenciana (SIER-CV) 
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Prevalencia de las enfermedades raras vigiladas de forma sistemática por el SIER-CV, por sexo. 
Comunitat Valenciana, 31/12/2023 

 Hombres Mujeres 

Enfermedad 
N.º 

casos 
Prevalencia 

(IC 95%) 
Edad  

(P₂₅–P₇₅) 
N.º 

casos 
Prevalencia  

(IC 95%) 
Edad  

(P₂₅–P₇₅) 

Acidemia glutárica tipo 1 5 
0,19 

(0,06–0,45) 
8 

(6-18) 
10 

0,38 
(0,18–0,69) 

6 
(3-18) 

Anemia falciforme y otras 
relacionadas 

33 
1,29 

(0,89–1,81) 
12 

(3-36) 
61 

2,30 
(1,76–2,96) 

19 
(12-35) 

Artrogriposis múltiple 
congénita 

23 
0,90 

(0,57–1,34) 
22 

(10-34) 
29 

1,09 
(0,73–1,57) 

25 
(11-41) 

Artrogriposis múltiple 
congénita distal 

5 
0,19 

(0,06–0,45) 
14 

(9-20) 
4 

0,15 
(0,04–0,39) 

32 
(14-49) 

Ataxia de Friedreich 29 
1,13 

(0,76–1,62) 
48 

(40-59) 
24 

0,91 
(0,58–1,35) 

57 
(47-67) 

Atrofia muscular espinal 
proximal 

34 
1,33 

(0,92–1,85) 
30 

(16-58) 
48 

1,81 
(1,34–2,40) 

20 
(10-42) 

Cirrosis biliar primaria 63 
2,46 

(1,89–3,14) 
72 

(62-80) 
530 

20,00 
(18,33–21,78) 

67 
(59-76) 

Complejo esclerosis tuberosa 69 
2,69 

(2,09–3,40) 
22 

(11-43) 
88 

3,32 
(2,66–4,09) 

38 
(18-54) 

Displasia renal 221 
8,61 

(7,51–9,83) 
12 

(7-17) 
131 

4,94 
(4,13–5,87) 

12 
(7-17) 

Distrofia miotónica de Steinert 166 
6,47 

(5,52–7,53) 
49 

(41-56) 
184 

6,94 
(5,98–8,02) 

48 
(42-57) 

Distrofia muscular de 
Duchenne y Becker 

81 
3,16 

(2,51–3,92) 
27 

(17-42) 
5 

0,19 
(0,06–0,44) 

43 
(33-50) 

Enfermedad de Fabry 31 
1,21 

(0,82–1,71) 
56 

(42-64) 
29 

1,09 
(0,73–1,57) 

52 
(44-65) 

Enfermedad de Gaucher 15 
0,58 

(0,33–0,96) 
57 

(43-60) 
15 

0,57 
(0,32–0,93) 

51 
(34-62) 

Enfermedad de Huntington 72 
2,81 

(2,20–3,53) 
58 

(48-69) 
113 

4,26 
(3,51–5,13) 

60 
(49-72) 

Enfermedad de la orina con 
olor a jarabe de arce 

5 
0,19 

(0,06–0,45) 
1 

(1-26) 
1 

0,04 
(0,00–0,21) 

55 
(55-55) 

Enfermedad de Niemann-Pick 2 
0,08 

(0,01–0,28) 
25 

(22-28) 
3 

0,11 
(0,02–0,33) 

16 
(14-20) 

Enfermedad de Pompe 4 
0,16 

(0,04–0,40) 
46 

(24-68) 
5 

0,19 
(0,06–0,44) 

37 
(37-57) 

Enfermedad de Wilson 70 
2,73 

(2,13–3,45) 
40 

(20-52) 
46 

1,74 
(1,27–2,32) 

42 
(33-52) 

Enfermedad Rendu-Osler 78 
3,04 

(2,40–3,79) 
56 

(39-68) 
99 

3,74 
(3,04–4,55) 

59 
(40-70) 

ELA 116 
4,52 

(3,74–5,42) 
67 

(55-73) 
75 

2,83 
(2,23–3,55) 

65 
(57-74) 

Fenilcetonuria 57 
2,22 

(1,68–2,88) 
14 

(9-19) 
50 

1,89 
(1,40–2,49) 

13 
(9-20) 

Fibrosis quística 294 
11,46 

(10,19–12,85) 
11 

(8-30) 
291 

10,98 
(9,75–12,32) 

10 
(8-29) 

Grupo de epidermólisis 
ampollosa hereditaria 

11 
0,43 

(0,21–0,77) 
13 

(10-25) 
16 

0,60 
(0,35–0,98) 

20 
(4-41) 

Hemofilia A 271 
10,56 

(9,34–11,90) 
33 

(16-53) 
12 

0,45 
(0,23–0,79) 

42 
(34-65) 

Hipotiroidismo congénito 187 
7,29 

(6,28–8,41) 
9 

(5-13) 
274 

10,34 
(9,15–11,64) 

10 
(5-16) 

Homocistinuria clásica 0 
0,0 

(0,0–0,0) 
0,0 

(0,0–0,0) 
1 

0,04 
(0,00–0,21) 

42 
(42-42) 

Miastenia gravis 188 
7,33 

(6,32–8,45) 
73 

(65-80) 
137 

5,17 
(4,34–6,11) 

70 
(50-79) 

Mucopolisacaridosis tipo 2 10 
0,39 

(0,19–0,72) 
16 

(13-30) 
1 

0,04 
(0,00–0,21) 

12 
(12-12) 

Osteogénesis Imperfecta 91 
3,55 

(2,86–4,35) 
35 

(19-53) 
114 

4,30 
(3,55–5,17) 

41 
(21-60) 

Retinosis Pigmentaria 122 
4,75 

(3,95–5,68) 
63 

(51-75) 
116 

4,38 
(3,62–5,25) 

64 
(45-77) 
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 Hombres Mujeres 

Enfermedad 
N.º 

casos 
Prevalencia 

(IC 95%) 
Edad  

(P₂₅–P₇₅) 
N.º 

casos 
Prevalencia  

(IC 95%) 
Edad  

(P₂₅–P₇₅) 

Síndrome de Angelman 19 
0,74 

(0,45–1,16) 
18 

(12-20) 
12 

0,45 
(0,23–0,79) 

18 
(13-30) 

Síndrome de anti-membrana 
basal glomerular 

18 
0,70 

(0,42–1,11) 
52 

(37-66) 
16 

0,60 
(0,35–0,98) 

62 
(54-68) 

Síndrome de Beckwith-
Wiedemann 

15 
0,58 

(0,33–0,96) 
13 

(2-16) 
12 

0,45 
(0,23–0,79) 

7 
(4-12) 

Síndrome de Marfan 104 
4,05 

(3,31–4,91) 
42 

(26-55) 
110 

4,15 
(3,41–5,00) 

44 
(32-55) 

Síndrome de Prader-Willi 35 
1,36 

(0,95–1,90) 
14 

(10-28) 
17 

0,64 
(0,37–1,03) 

16 
(9-38) 

Síndrome de Rett 0 
0,0 

(0,0–0,0) 
0,0 

(0,0–0,0) 
46 

1,74 
(1,27–2,32) 

17 
(12-26) 

Síndrome de Turner 3 
0,12 

(0,02–0,34) 
13 

(10-14) 
149 

5,62 
(4,76–6,60) 

39 
(22-49) 

Síndrome de Williams 17 
0,66 

(0,39–1,06) 
15 

(11-34) 
16 

0,60 
(0,35–0,98) 

20 
(10-28) 

Síndrome de X frágil 44 
1,71 

(1,25–2,30) 
21 

(14-31) 
12 

0,45 
(0,23–0,79) 

26 
(20-40) 

Tetralogía de Fallot 172 
6,70 

(5,74–7,78) 
17 

(11-40) 
130 

4,91 
(4,10–5,82) 

17 
(8-35) 

Tirosinemia tipo 1 6 
0,23 

(0,09–0,51) 
14 

(8-17) 
4 

0,15 
(0,04–0,39) 

14 
(8-24) 

Prevalencia por 100.000 habitantes. (IC 95%): Intervalos de confianza al 95%. Edad mediana a 31/12/2023, en años (percentil 25-75) 
Fuente: Sistema de Información de Enfermedades Raras de la Comunitat Valenciana 

 

Otras enfermedades raras identificadas 

De las otras 509 enfermedades identificadas, aproximadamente el 78% de los casos 

corresponden a ER comprendidas en los capítulos de la CIE-10-ES: 

▪ Malformaciones congénitas, deformidades y anomalías cromosómicas (40,1%) 

▪ Enfermedades del aparato musculoesquelético y del tejido conectivo (27,7%) 

▪ Enfermedades de la sangre y órganos hematopoyéticos y ciertos trastornos que afectan 

al mecanismo inmunológico (9,9%) 
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Registro Poblacional de Anomalías Congénitas de la 

Comunitat Valenciana (RPAC-CV) 

El SIER-CV incluye al Registro Poblacional de Anomalías Congénitas de la Comunitat Valenciana 

(RPAC-CV), gestionado y mantenido por el Área de Investigación en Enfermedades Raras de la 

Fundación para el Fomento de la Investigación Sanitaria y Biomédica de la Comunitat Valenciana 

(Fundación Fisabio) en colaboración con la Dirección General de Salud Pública.  

Se trata de uno de los registros miembros de pleno derecho de la red europea de registros 

poblacionales para la vigilancia de anomalías congénitas (EUROCAT) (https://eu-rd-

platform.jrc.ec.europa.eu/eurocat_en), siendo el de la Comunitat Valenciana uno de los de mayor 

cobertura en Europa por el número de nacimientos vigilados. 

Los últimos datos disponibles (que corresponden a los embarazos finalizados en 2023) indican 

que se han identificado en la Comunitat Valenciana 1351 nuevos casos de anomalías congénitas 

diagnosticadas en un total de 856 menores de 1 año. La prevalencia global para el año 2023 ha 

sido de 240,4 casos por 10.000 nacimientos. Los grupos con mayor prevalencia han sido los 

defectos cardíacos congénitos con 70 casos por 10.000 nacimientos y los desórdenes genéticos 

con 68 casos por 10.000 nacimientos. 

Un informe más detallado de los casos del RPAC-CV se puede encontrar en la web del Área de 

Investigación en Enfermedades Raras (http://fisabio.san.gva.es/enfermedades-raras). 

 

Proyectos de investigación 

Los proyectos de investigación en los que se han utilizado datos de SIER-CV (que incluye el RPAC-

CV) durante 2024 y en los que la Dirección general de salud pública colabora con la Fundación 

FISABIO que participa como socio, han sido: 

▪ ConcePTION: Building an ecosystem for better monitoring and communicating of 

medication safety in pregnancy and breastfeeding: validated and regulatory endorsed 

workflows for fast, optimised evidence generation. 

▪ ADEPT-Use of antiepileptics. Estudio Observacional de uso de antiepilépticos y viabilidad 

de estudios sobre la asociación entre la exposición materna y paterna a antiepilépticos 

y el riesgo de resultados adversos en el embarazo el neonato y el niño. 

 

También, en los estudios multicéntricos propuestos por las redes de vigilancia: 

▪ EUROCAT: European Surveillance of Congenital Anomalies. 

▪ EUROmediCAT: Medication Safety in Pregnancy. 

 

 

 

 

 

 

 

 

https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/eurocat_en
https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/eurocat_en
http://fisabio.san.gva.es/enfermedades-raras
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Y, por último, se están desarrollando actualmente las siguientes líneas de investigación en el 

programa de doctorado de Medicina: 

▪ Línea de Investigación: Salud Pública, Higiene y Sanidad Ambiental, Facultat de Medicina, 

Universitat de València. 

– Gestación y anomalías congénitas. 

– Aspectos epidemiológicos y clínicos de las lipidosis 

 

▪ Línea de investigación: Utilización de medicamentos 

– Anomalías congénitas y uso de medicamentos en el embarazo 

 

Además, la Dirección general de salud pública y la Fundación Fisabio son miembros integrantes 

de la Alianza de Investigación Traslacional de Enfermedades Raras de la Comunitat Valenciana 

(AITER), creada en el 2015 y cuyo objeto es establecer una alianza entre la Conselleria de Sanitat 

de la Generalitat Valenciana, todas las fundaciones de investigación sanitaria vinculadas a ella, 

las Universidades valencianas y otros centros de investigación, para el desarrollo de una 

estrategia de investigación que permita avanzar en el conocimiento de estas enfermedades. 

 


