Criterios homologados, acordados por el Consejo Interterritorial, que deben cumplir los CSUR para ser designados como de referencia del Sistema
Nacional de Salud

93. ENFERMEDADES MINORITARIAS EN ADULTOS QUE CURSAN CON TRASTORNOS COGNITIVOS

Las enfermedades minoritarias que cursan con trastornos cognitivos suponen un reto diagnostico y el manejo suele ser complejo. Estas "formas
atipicas™ de demencia pueden serlo debido a su edad de presentacion o por la atipicidad de las manifestaciones clinicas (1,2).

En un 5% de los casos de enfermedad de Alzheimer (EA) la sintomatologia se manifiesta ya con un impacto funcional antes de los 65 afios (edad
arbitraria que define la enfermedad de Alzheimer precoz). Esta minoria de pacientes suponen un reto medico y un manejo complejo. Los pacientes
se encuentran en edad laboral, en muchos casos con una unidad familiar que comprende hijos menores de edad y los pacientes afectos no suelen
tener otras comorbilidades asociadas por lo que el impacto socio-familiar es muy elevado. Estos pacientes no suelen tener una clinica similar a los
pacientes con EA tradicional. Es habitual la presentacion con déficit en algun dominio cognitivo especifico (afasia progresiva, apraxia progresiva,
agnosia progresiva) con preservacion del resto, lo que dificulta la evaluacion médica (que es muy dispar en cuanto a rendimientos cognitivos, lo
que puede confundir el diagnostico y orientarlo a un problema psicolégico transitorio) y también las terapias de estimulacidn cognitiva (que pueden
ser poco efectivas si se centran en dominios cognitivos no afectos) (3).

La EA puede tener formas clinicas de presentacion atipicas que dificultan su evaluacion y reconocimiento. Actualmente, se reconocen 4 formas
clinicas de presentacion atipica de la EA: 1) Atrofia cortical posterior (ACP) en las que hay un predominio de las alteraciones visuoespaciales y
visuoconstructivas; 2) Afasia logopénica con afectacion casi exclusiva de la comunicacion con predominio de dificultades de nominacion y de la
estructura relacional de oraciones; 3) Sindrome corticobasal (SCB) con afectacion de la coordinacion motorica cortical y 4) Variante frontal de
Alzheimer en las que predominan las alteraciones conductuales.

Estos cuadros atipicos precisan de una evaluacion clinica y neuropsicolégica mas precisa y del uso sistematico de biomarcadores, asi como de
exploraciones complementarias especificas. Este novedoso campo de los biomarcadores (entre los que se encuentran biomarcadores de liquido
cefalorraquideo -LCR- y de tomografia de emision de positrones -PET-) requiere de un nivel alto de experiencia ya que cada una de las
determinaciones tiene unos valores de sensibilidad y especificidad determinados y una serie de criterios de uso clinico (7) que deben de ser aplicados
a cada caso tras una rigurosa valoracion.

Ademas, en los trastornos que se inician antes de los 65 afios suelen manifestarse otras enfermedades neurodegenerativas que cursan con deterioro
cognitivo-conductual que colectivamente se agrupan bajo el epigrafe de "demencias no-Alzheimer”. Estas comprenden las degeneraciones
lobulares frontotemporales (variante conductual, afasias progresivas primarias no fluentes y demencia semantica), enfermedades producidas por
priones y leucoencefalopatias hereditarias (CADASIL y otras). La causa Ultima de estas enfermedades es desconocida, pero en este grupo de



aparicion precoz las etiologias genéticas conocidas (mutacion puntual, duplicacion genética o expansion de nucleétidos) estan sobrerrepresentadas,
estimandose en un 30% de total de casos. El diagndstico de una mutacion patogénica permite por una parte sentar un diagnostico definitivo de la
enfermedad causal y abre la posibilidad a un consejo genético a sus familiares. Este aspecto también incrementa la complejidad del manejo médico
de estos pacientes.

El CSUR en enfermedades minoritarias en adultos que cursan con trastornos cognitivos tiene dos objetivos fundamentales. En primer lugar,
establecer un diagndstico de precision en pacientes jovenes con trastornos cognitivos (inferior a 65 afios) o en aquellos cuya presentacion es atipica
por clinica o resultados en neuroimagen (leucoencefalopatia) u otros biomarcadores. Este grupo de pacientes suele requerir de centros con
prolongada experiencia en trastornos cognitivos para poder establecer un diagnostico fiable. Y como segundo objetivo, establecer un enfoque
terapéutico integral que incluya intervenciones farmacoldgicas, no farmacolégicas y sociales. Los pacientes jévenes o con formas atipicas requieren
de una terapia farmacologica y no farmacoldgica especifica, que asocien una coordinacion con los servicios sociales para solventar los graves
problemas socio-sanitarios generados por el problema neurolégico.

A. Justificacion de la propuesta

» Datos epidemioldgicos de los trastornos | - Demencia en sujetos con edad inferior a 65 afios: una incidencia entre 7-12 casos
cognitivos y de algunas enfermedades minoritarias | nuevos/100.000 habitantes/afio y una prevalencia de entre 60-100 personas /100.000
que cursan con dichos sintomas habitantes (4,6)

- La enfermedad de Alzheimer hereditaria autosémica dominante se da en el 0.5-1% de los
casos.

- La degeneracion lobar fronto-temporal se presenta en 15-20 casos/100000 habitantes. De
ellos se estima que la mitad son hereditarios.

- Entre el 20 y el 40 % de las degeneraciones lobares frontotemporales se presentan en
forma de afasia primaria progresiva.

- Las leuconecenfalopatias hereditarias del adulto de tipo leucodistrofia que cursan con
deterioro cognitivo son muy infrecuentes y no se dispone de datos fiables de epidemiologia.
EL trastorno mas frecuente CADASIL vy trastornos relacionados la prevalencia es de 2-5
€as0s/100000 habitantes.




B. Criterios que deben cumplir los Centros, Servicios o Unidades para ser designados como de referencia para la
atencidn de pacientes adultos con enfermedades minoritarias que cursan con trastornos cognitivos

» Experiencia del CSUR:
- Actividad:

* Numero de pacientes atendidos para | - 2000 pacientes >14 afios totales, nuevos y en seguimiento, con trastornos cognitivos,
garantizar una atencion adecuada: atendidos en el afio en la Unidad, de media en los 3 altimos afios.

- 200 pacientes nuevos >14 afios con trastornos cognitivos atendidos en el afio en la Unidad,
de media en los 3 ultimos afios.

- 20 pacientes >14 afios con diagndstico y tratamiento de patologias neurodegenerativas
infrecuentes con parkinsonismo y deterioro cognitivo como paralisis supranuclear
progresiva (PSP), degeneracion corticobasa (DCB), atrofia multisistémica (AMS),
parkinsonismos no clasicos con deterioro cognitivo y Enfermedad de Huntington, en el afio
en la Unidad de media en los altimos 3 afios.

- 10 pacientes >14 afios con diagnostico de leucoencefalopatias hereditarias que cursan con
trastornos cognitivos, en el afio en la Unidad de media en los Gltimos 3 afios.

- 20 pacientes >14 afios con diagnostico de afasia progresiva neurodegenerativa, nuevos y
en seguimiento, atendidos en el afio en la Unidad, de media en los 3 Gltimos afios.

- 20 pacientes >14 afios con diagnéstico de degeneracion fronto-temporal variante
conductual, nuevos y en seguimiento, atendidos en el afio en la Unidad, de media en los 3
altimos afos.

- 35 pacientes en >14 afios con diagndstico de enfermedad de cuerpos de Lewy, nuevos y
en seguimiento, atendidos en el afio en la Unidad, de media en los 3 ultimos afios.

- 75 pacientes con diagndstico de enfermedad de Alzheimer precoz con edad inicio
primeros sintomas inferior a 65 afios, nuevos y en seguimiento, atendidos en el afio en la
Unidad, de media en los 3 ultimos afios.




- Otros datos: investigacion en esta materia,
actividad  docente  postgrado,  formacion
continuada, publicaciones, sesiones
multidisciplinares, etc.:

- 10 pacientes >14 afios con trastornos cognitivos / demencias hereditarias asociada a
trastornos genéticos confirmados, nuevos y en seguimiento, atendidos en el afio en la
Unidad, de media en los 3 ultimos afios.

- 4 necropsias de pacientes que han sido seguidos en la Unidad realizadas en el afio, de
media en los 3 ultimos afos.

- Procedimientos a pacientes >14 afios con trastornos cognitivos realizados en la Unidad en
el afio, de media en los 3 dltimos afos:

* 40 punciones lumbares para analisis de LCR

* 300 RM encefalicas/medulares

= 800 evaluaciones neuropsicologicas completas

= 100 pruebas de medicina nuclear (PET o SPECT)

* 100 estudios genéticas

- Docencia postgrado acreditada: el centro cuenta con unidades docentes o dispositivos
docentes acreditados para neurologia y psicologia clinica, psiquiatria y radiodiagndstico.
- La Unidad participa en proyectos de investigacion en este campo
= El centro dispone de un Instituto de Investigacion acreditado por el Instituto Carlos
I11 con el que colabora la Unidad.
= La Unidad participa en ensayos clinicos en el campo de los trastornos cognitivos.
- Al menos 10 pacientes, nuevos y en seguimiento, participan en algln
ensayo clinico en el afio en la Unidad, de media en los 3 Gltimos afios.
- La Unidad realiza publicaciones en este campo en congresos nacionales e internacionales
y en revistas cientificas relacionadas.
- La Unidad realiza sesiones clinicas multidisciplinares, al menos mensuales, que incluyan
todas las Unidades implicadas en la atencion de los pacientes con trastornos cognitivos para
la toma conjunta de decisiones y coordinacion y planificacion de tratamientos.
= E1 CSUR debe garantizar la presentacion de todos los pacientes de la unidad en
sesion clinica multidisciplinar, quedando reflejado en las correspondientes actas.




= La Unidad recoge en las Historias Clinicas de los pacientes la fecha, conclusiones
y actuaciones derivadas del estudio de cada caso clinico en la sesion clinica
multidisciplinar.
- La Unidad tiene un programa de formacién continuada en trastornos cognitivos para los
profesionales de la Unidad estandarizado y autorizado por la direccién del centro.
- La Unidad tiene un programa de formacion en trastornos cognitivos, autorizado por la
direccion del centro, dirigido a profesionales sanitarios del propio hospital, de otros
hospitales y de atencion primaria.
- La Unidad tiene un programa de formacion / educaciéon para la salud en trastornos
cognitivos dirigido a pacientes y familias, autorizado por la direccién del centro, impartido
por personal médico y de enfermeria (charlas, talleres, jornadas de didlogo...).

» Recursos especificos del CSUR:

- Recursos humanos necesarios para la adecuada
atencion:

- ElI CSUR tendré caréacter multidisciplinar y estarda formado por una Unidad baésica y
diversas Unidades que colaboran en la atencion, diagnéstico y tratamiento de los pacientes
y actuaran de forma coordinada.

La Unidad basica estara formada, como minimo, por el siguiente personal:
- Un coordinador asistencial, que garantizara la coordinacion de la atencidn de los pacientes
y familias por parte del equipo clinico de la Unidad bésica y el resto de Unidades que
colaboran en la atencion de estos pacientes. El coordinador serd uno de los miembros de la
Unidad.
- Atencion continuada de neurologia las 24 horas los 365 dias del afio.
= El centro cuenta con un protocolo, consensuado por la Unidad y el Servicio de
Urgencias, autorizado por la Direccion del centro, de la actuacién coordinada de ambos
cuando acude a Urgencias un paciente con trastornos cognitivos.

- Resto personal de la Unidad:
= 2 neurdlogos que participen al menos un 50% de su jornada laboral en la asistencia
de la Unidad especifica cubriendo la asistencia durante todo el afio
= Psiquiatra




- Formacion basica de los miembros del
equipo &:

- Equipamiento especifico necesario para la
adecuada atencion:

= Psicologo clinico

= Radiologo

= Personal de enfermeria
» Gestor de casos

- Coordinador con, al menos, 5 afios de experiencia en la evaluacion y tratamiento de
pacientes con trastornos cognitivos

- Neurdlogos con experiencia de, al menos, 3 afios en la atencion de pacientes con trastornos
cognitivos. Experiencia tedrica y clinica suficiente para el diagndstico de causas atipicas y
el manejo de tratamientos sintomaticos complejos, especialmente en el control de sintomas
neuropsiquiatricos.

- Psiquiatra con experiencia de, al menos, 3 afios en patologia neurodegenerativa y
trastornos cognitivos.

- Psicologo clinico con experiencia de, al menos, 3 afios en neuropsicologia clinica,
patologia neurodegenerativa y trastornos cognitivos.

- Radidlogo con, al menos, 3 afios de experiencia en neuroradiologia

- Personal de enfermeria con experiencia en trastornos cognitivos y enfermedades
neurodegenerativas en la atencion de pacientes con esta patologia, que permita una
coordinacion integral de los pacientes (atencion continuada y especializada, educacion
sanitaria en los diferentes tratamientos especificos, seguimiento estrecho de los pacientes,
extraccion de analiticas especificas simultaneas a la consulta médica, administracion de
tratamientos, asistencia médica en procedimientos llevados a cabo en la consulta, asi como
estrategias especificas de prevencion y promocion de la salud).

- Hospital de dia adultos integrado en la unidad o disponible en el centro.

- Disponibilidad de hospitalizacion de adultos.

- Local para extracciones y manipulacion de fluidos corporales (sangre, LCR).
- Una consulta externa de trastornos cognitivos exclusiva de la Unidad.




» Recursos de otras unidades o servicios ademas
de los del propio CSUR necesarios para la adecuada
atencion de los trastornos cognitivos

- Disponibilidad de test neuropsicoldgicos especificos con los que evaluar los diferentes
dominios cognitivos: atencién, funcién ejecutiva, memoria episddica, lenguaje, funcién
visuoespacial, cognicion social.

- Disponibilidad de escalas neuropsiquiatricas y de funcionalidad.

- Consulta externa de enfermeria.

- Unidad de ensayos clinicos.

- Accesibilidad directa de los pacientes y de los centros que habitualmente atienden a los
pacientes a los recursos de la Unidad mediante via telefénica, email o similar.

El hospital donde estd ubicada la Unidad debe disponer de los siguientes
Servicios/Unidades:
- Servicio/Unidad de neurologia
- Servicio/Unidad de psiquiatria/psicologia clinica
- Servicio/Unidad de radiodiagnostico, que cuente con:
= Neurorradidlogos expertos en enfermedades neurodegenerativas que participen de
forma activa en la docencia y formacion del personal del centro, y que tengan
experiencia en la interpretacion de imagenes, imprescindible en el proceso del
diagnostico diferencial.
= Equipos de RM de al menos 1,5 teslas.
= Técnicos de imagen con conocimiento y experiencia en la adquisicién de
secuencias especificas para enfermedades neurodegenerativas.
= Capacidad de realizacion de andlisis de cuantificacion de volimenes cerebrales
- Servicio/Unidad de rehabilitacion
- Unidad de estimulacién cognitiva y del lenguaje.
- Servicio/Unidad de laboratorio con acceso a la determinacion de biomarcadores en
LCR/plasma para enfermedades neurodegenerativas. Al menos se podran determinar b-
amiloide, proteina Tau y Fosfo-tau.
- Servicio/Unidad de genética, con posibilidad de guardar muestras de DNA para estudios
geneticos y determinacion de panel de enfermedades hereditarias que cursan con trastornos
cognitivos o demencias.




- Servicio/Unidad de neurocirugia.

- Servicio/Unidad de medicina nuclear equipada con PET-TAC. El servicio debe tener
experiencia en la realizacion e interpretacion de PET en patologia neurodegenerativa y
experiencia para analisis semi-cuantitativos de la imagen.

- Disponiblidad de biobanco con posibilidad de guardar muestras bioldgicas.

- Servicio/Unidad de anatomia patologica con capacidad de necropsia de tejidos
neurologicos con neuropatélogo con experiencia en patologia neurodegenerativa
preferentemente asociado a un Banco de tejidos.

- Servicio/Unidad de trabajadores sociales.

» Seguridad del paciente

- La Unidad tiene establecido un procedimiento de identificacion inequivoca de las
personas atendidas en la misma, que se realiza por los profesionales de la unidad de forma
previa al uso de medicamentos de alto riesgo, realizacion de procedimientos invasivos y
pruebas diagndsticas.

- La Unidad cuenta con dispositivos con preparados de base alcohdlica en el punto de
atencion y personal formado y entrenado en su correcta utilizacion, con objeto de prevenir
y controlar las infecciones asociadas a la asistencia sanitaria. EI Centro realiza observacion
de la higiene de manos con preparados de base alcohdlica, siguiendo la metodologia de la
OMS, con objeto de prevenir y controlar las infecciones asociadas a la asistencia sanitaria.
- La Unidad conoce, tiene acceso y participa en el sistema de notificacion de incidentes
relacionados con la seguridad del paciente de su hospital. EI hospital realiza analisis de los
incidentes, especialmente aquellos con alto riesgo de producir dafio.

- La Unidad tiene implantado un programa de prevencion de bacteriemia por catéter venoso
central (BCV) (aplicable en caso de disponer de unidad de cuidados intensivos o criticos).
- La Unidad tiene implantado un programa de prevencion de neumonia asociada a la
ventilacién mecanica (NAV) (aplicable en caso de disponer de unidad de cuidados
intensivos o criticos).

- La Unidad tiene implantado el programa de prevencion de infeccion urinaria por catéter
(ITU-SU).




- La Unidad tiene implantada una lista de verificacion de practicas quirurgicas seguras
(aplicable en caso de unidades con actividad quirargica).

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

- La Unidad tiene implantado un protocolo de prevencion de Glceras de decubito (aplicable
en caso de que la unidad atienda pacientes de riesgo para ello).

» Existencia de un sistema de informacion
adecuado:

- El hospital, incluida la Unidad de referencia, debera codificar con la CIE.10.ES e iniciar
la recogida de datos del registro de altas de acuerdo a lo establecido en el Real Decreto
69/2015, de 6 de febrero, por el que se regula el registro de Actividad de Atencion Sanitaria
Especializada (RAE-CMBD).
» La Unidad tiene codificado el RAE-CMBD de alta hospitalaria en el 100% de los
casos.

- La Unidad dispone de un registro de pacientes con trastornos cognitivos, que al menos
debe contar con los datos recogidos en el RAE-CMBD.

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

» Indicadores de procedimiento y resultados
clinicos del CSUR®:

- La Unidad dispone de un protocolo estandarizado de diagndéstico y continuidad de la
atencion de los pacientes con trastornos cognitivos. con otros niveles asistenciales y
sociales.
- La Unidad, ademas de los datos correspondientes a los criterios de designacion referidos
a actividad, mide los siguientes datos:

= Total pacientes nuevos y en seguimiento, con trastornos cognitivos atendidos en

el afo.

= Pacientes nuevos con trastornos cognitivos atendidos en el afio.

= Pacientes en seguimiento con trastornos cognitivos atendidos en el afio.




- La Unidad mide los siguientes indicadores:
= % pacientes nuevos respecto al total de pacientes evaluados anualmente.
= % pacientes en seguimiento por lo menos con una visita semestral.
* % pacientes que participan en algun ensayo clinico o estudio investigacion
respecto al total de pacientes en seguimiento activo.

2 Experiencia avalada mediante certificado del gerente del hospital.

b |_os estandares de resultados clinicos, consensuados por el grupo de expertos, se valoraran, en principio por el Comité de Designacion, en tanto
son validados segln se vaya obteniendo mas informacion de los CSUR. Una vez validados por el Comité de Designacion se acreditara su
cumplimiento, como el resto de criterios, por la S.G. de Calidad Asistencial.
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