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Resumen

Objetivos: La esclerosis lateral amiotrófica (ELA) es una enfermedad fatal, con causas mayormente
desconocidas y sin tratamientos efectivos. La epidemiología, historia natural y genética de la ELA en
España ha sido escasamente descrita. El Registro Nacional de ELA, iniciado en 2024, busca superar
estas limitaciones y promover investigación colaborativa para el estudio de sus causas y el desarrollo
de terapias personalizadas.

Material y métodos: El Registro está formado por profesionales sanitarios, investigadores y
representantes de pacientes, coordinados por grupos de trabajo y un comité científico. Desde
septiembre de 2024, recoge datos epidemiológicos, clínicos, terapéuticos, genéticos, y
biomarcadores mediante una plataforma estandarizada. Es interoperable con registros
internacionales como Precision ALS y vincula los datos a muestras biológicas. El corte analizado fue
el 25 de mayo de 2025.
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Resultados: Se incluyeron 516 pacientes (58% hombres; mediana de edad: 68,9 años). El 87%
presentó ELA clásica, con inicio espinal (65%). El 92% recibió tratamiento farmacológico (98%
riluzol, 5% tofersén). La tasa media de progresión fue de 0,56; 47% con progresión lenta y 31%
rápida. El 67% fueron casos esporádicos y el 33% familiares. De 247 pacientes con resultados
genéticos, el 35% mostró variantes: SOD1 (38%), C9orf72 (31%), TARDBP (6%) y FUS (5%).

Conclusión: El Registro Nacional incluye actualmente 39 hospitales que atienden aproximadamente
800 nuevos casos anuales de ELA, cubriendo > 80% de nuevos diagnósticos en España, y permitirá
fenotipar y genotipar a los pacientes e investigar el papel de los factores genéticos, ambientales y
socioeconómicos en la enfermedad, lo que ayudará al desarrollo de terapias personalizadas.


