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METODOLOGIA

Orphanet fornisce un elenco esaustivo delle malattie
rare in Europa, che rende disponibile online due volte
| 6anno.

Le malattie rare presenti in Orphanet sono definite
secondo due criteri:

Raccolta dati

LOoel enc o alatlee ratee di @rphanet viene

i mpl ement ato di par.i pas s
conoscenze scientifiche, mediante il regolare
inserimento/aggiornamento delle malattie in relazione a
due fonti non esclusive: fonti documentate e/o parere

, o - .. esperto.
1 Ogni malattia e definita dalla sua omogeneita

clinica, indipendentemeptnoddd 'sehtfidnd 'vBr@dnd mdnitofate!

numero di geni responsabili identificati; mediante:

f La rarita & definita in base alla normativa
eumpea, che stabilisce una prevalenza soglia
non superiore a 5 persone affette ogni 10.000
(Regolamento (CE) N°141/2000 del Parlamento
Europeo e del Consiglio del 16 dicembre 1999
Iseu;.europrgéeddzgc?gl orfani hitp:/feur T Léinterrogazione mensil

content/IT/ALL/?uri=CELEX:32000R0141 seguente  algoritmo:  (nosology[Title] ~OR
9 classification[Title] OR nomenclature[Title] OR

terminology[Title]) AND (rare disease* OR
syndrome* OR disorder*);

T Undanali si bi mensile di
riviste scientifiche internazionali sottoposte a
peerreview, che trattano le diverse aree
mediche rappresentate in Orphanet;

Le malattie rare presenti sono state descritte nella
letteratura scientifica internazionale (articoli sottoposti a

peerreview), con almeno due casi chenfeyrmano - _ o o _
| 6associazione non casual e % eSpecificheinterrogazionijdigedine, in segyitp ¢ g

sono presenti anche alcune malattie con un solo caso a richieste” da parte di esperti, utenti del

riportato, per rendere piu esaustiva una specifica database o per 60 mpl e

classificazione (come, ad esempio, la classificazione dei servizi registrati in Orphanet (test diagnostico,

difetti congeniti del metabisimo). centro di riferimento/presidio, associazione di
pazienti).

Le malattie rare presenti in Orphanet sono definite da un

nome principale e da eventuali sinonimi. A ciascuna L0aggi ornamento dell 6el enc
malattia  viene attribuito  automaticamente un  SVolto mendimente da un comitato medico e scientifico

identificativo unico, il numero ORPHA. Tale numero  interno ad Orphanet e, successivamente, validato da

non pud essere riassegnato, al fine diagéme la consulenti esperti.
stabilita nel tempo. . .
La nomenclatura delle malattie rare di Orphanet &

| numeri ORPHA utilizzati in passato potrebbero non realizzata in inglese e successivamente tradotta in
essere presenti in questa HWPOsdgln deamy edi| Orehantiplia. o Aina ¢ a u
del Il 6inseri mento dei t er mi
T Dell 6obsol escenza dei &%)tpwbbl'c(aﬁlr?gel ngtoa]deéno %l Qr t]ar?etcdgq]c%to,,

malattie non piu rare); a loro traduzione e sempre sottoposta alla validazione

’ di un medico esperto.

9 Della deprecazione dei dati, che avvienengica
una malattia non € pio definita in un

determinato modo, ma € riconosciuta come | i principali .. imi delle alatti
entita altra. In tal caso, le informazioni relative nomi principall e I sinonimi delle alattie sono

al dato deprecato vengono spostate e gli utenti elen_cati _in ordine alfabetico e corredati del
reindirizzati verso il dato piti mirato. corrispettivo numero ORPHA.

Presentazione dei dati
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Le malattie deprecate sono associate al numero ORPHA

in us o, preceduto dal simbolo AY @A. La tabell a i
allegato mostra il nome della malattia rara e |l

corrispettivo numero ORPHA in uso, associati alla

malattia e al numero ORPHA deprecati.

L6 el enc oprende i datt absoleti. Nel caso di
duplicati, alle malattie rare present.i nell el enco
aggiunta la nomenclatura del dato obsoleto.
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Malattle rare e sinoni NS’:EE;O Nomedella malattia N(;rrgsgo Nomedella malattia
N ord|ne alfabet|CO 2 AC|de_m_|am_et|Imann|cacon 02041 AC|d03|tL_1buIare re_naledlstale_ .
s omocistinuria autosomicarecessivacon sordita
Orpha Nomedellamalattia 70282 Acidemiametilmalonicacon Acidositubulare renaledistale
P = = = ——— omocistinuria,tipo cbIC MA02041lautosomicarecessivesenzaperdita
976 2,8-diidrossiadeninaurolitiasi Acidemiametiimalonicacon di udito
X i ilalicinuri 79283 B - - -
§ | 3-mefilcrotonilglicinuria : omocistinuria, tipo cblD My02041| ACidOSitubulare renale distale
250977 |>-@mino-4-imidazokcarbossamide o284 | Acidemiametiimalonicacon autosomicarecessivasenzasordita
ribosiduria : omocistinuria, tipo chlF 93610 |Acidositubulare renaledistale con
90794 ]21-OHDCAHclassica 369955 |Acidemiametilmalonicacon anemia
99329 [48,XYYY omocistinuria, tipo cblJ 02041 | ACIdositubulare renale distale, tipo
99330 149 XYYYY 369967 | Acidemiametilmalonicacon 1b
96147 199STDS omocistinuria, tipo chIX 102041 Acidositubulare renale distale, tipo
567 122911DS 308425 | Acidemiametimalonicada deficit 1c
100055 | AAE2 di metilmalonil-CoAepimerasi 47159 | Acidositubulare renale prossimale
100055 | AAEII 289504 Acidemiametilmalonicae malonicg 93607 Acidositubulare renale prossimale
284460 | AAOR combinata autosomicarecessiva
63273 | ABDfilaminopatia distale 289916 Acidemiametilmalonicarefrattaria Acidositubulare renale prossimale
14 Abetalipoproteinemia allavitamina B12,tipo mut0 93607 [con a_n_omalieocularie deficit
920 | Ablefaria- macrostomia 27 Acidemiametilmalonicaresistente cognitivo
1164 | ABPA allavitaminaB12 18  |Acidositubulare renale,tipo 1
69739 | ABSD 70312 Acid.emia}metilmallonicaresistente 47159 | Acidositubulare renale, tipo 2
930 |Acalasiadel cardias allavitamina B12,tipo mut- 10154 |Aciduria2-aminoadipica2-
930 | Acalasiadiopatia dell'esofago 28 AC|d§m|§metllmann|casen5|blle os;oaci_lplca __ __
930 | Acalasiadiopatica allavitaminaB12 391417 | Aciduria2-metil-3-idrossibutirrica
930 | Acalasigprimitiva 79310 Acidemiametilmalonicasensibile 391428 Aciduria2-metil-3-idrossibutirril-
- alla vitamina B12,tipo cblA CoAdeidrogenasiforma classica
300504 | Acantomadella matrice ungueale - - - - — —— — ————
926 | Acatalasemia 79311 Acidemiametilmalonicasensibile 391428 Aciduria2-metil-3-idrossibutirril-
A - " s alla vitamina B12,tipo cbIB CoAdeidrogenasiforma infantile
2391 Iecgzgﬁgfonsgggr%igligee 308442 Acidemiametilmalonicasensibile 79157 | Aciduria2-metilbutirrica
A?:corciamentdizomelicocon alla vitamina B12,tipo cbIDv2 20 | Aciduria3-idrossi3-metilglutarica
1453 . . Acidemiametilmalonica,tipo iduria 3-i i s
difetto della clavicola 280183 ohiR p 939 ﬁc?gur!ag |dr0ﬁs|Hsobut|.rr|ca
T ciduria3-metilglutaconicacon
1416 (ﬁiglljcr?owoeredltano di plrofosfato 280183 Acidemiametilmalonica,tipo TCDbIH 352328 |sordita - encefa|0patia_ sindrome
— — 79189 | Acidemiapipecolica Leighsimile
Accumulofamiliare di pirofosfato - - — = - —
1416 i calcio 35 Acidemiapropionica 505208 | Aciduria3-metilglutaconicatipo 8
1114 |ACCY 609 | Acidemiasuccinica 505216 | Aciduria3-metilglutaconicatipo 9
210122 | ACDMPV 70472 |Acidosilattica congenita,tipo 67046 | Aciduria3-metilglutaconicatipo 1
48818 | Aceruloplasminemia Saguenayl acSaintJean 111 | Aciduria3-metilglutaconica.tipo 2
294983 | Acheiria 17 A(?IdO-S"attl(?a Infan.tlle fatale con 67047 Acidurias_meti|g|utaconica,tipo 3
931 |Acheiropodia acu.:iurla_lme.tllmalonlca 67048 | Aciduria3-metilglutaconica,tipo 4
49382 | ACHM 397503 |Acidosilattica neonatalegraveda ™ 66634 | Aciduria3-metilglutaconica,tipo 5
Aciderm —— deficit del complessoNFSUSD11 7725038 [Acidurias-metilglutaconica,tipo 7
cldemiacombinatal)-2- 18 | Acidosiprimtiva distale familiare . FR——
356978 lidrossiglutaricae L-2- P 22 | Aciduria4-idrossibutirrica
X '9 X 18 Acidosirenaletubulare distale — . —
idrossiglutarica 55 Acdosiibal — 79154 | Aciduriaalfa-aminoadipica
- - - - - cidositubolare renale mista —— : ;
356978 | AcidemiaD,L-2-idrossiglutarica Acidositubolare renale prossimale 134 Ac?dur!aalfq-metlIaceFogcetlca
79315 | AcidemiaD-2-idrossiglutarica 314889 | - omicadominante 23 |Aciduriaargininosuccinica
i i i —— - Aciduriachetonica- ritardo
329942 t':‘;r']‘iﬁg'izgl?;g”zca”eonatale 2785 | Acidositubolare renale, tipo 3 1399 | entale - atassia- sordita
- — — Acidositubulare renale distale — "
25 Acidemiaglutarica,tipo 1 93608 - Utosomicadominante _AC|du.r|acon_1b|nataD2-
26791 | Acidemiaglutarica,tipo 2 —— - 356978 |idrossiglutaricae L-2-
- - — Acidositubulare renale distale ; ; ;
402041 - ! idrossiglutarica
35706 | Acidemiaglutarica,tipo 3 autosomicarecessiva — - - -
33 Acidemiaisovalerica — ' 356978 | AciduriaD,l-2-idrossiglutarica
— . ; Acidositubulare renaledistale 79315 |AciduriaD-2-idrossiglutarica
79314 | Acidemial-2-idrossiglutarica M¥02041[autosomicarecessivacon perdita di 937 | AciduriaDoalicer
308425 | Acidemiametilamalonicada deficit udito cldunal>xgrcerica :
di metilmalonil-CoAracemasi 51208 | Aciduriaformiminoglutamica
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
24 Aciduriafumarica 93299 | Acondrogenesitipo 1A 444316 | Acroosteolisifalangeaidiopatica
22 Aciduriagammaidrossibutirrica 93298 | Acondrogenesitipo 1B 217059 | Acropachiacongenitaisolata
93598 | Aciduriaglicolica 93296 | Acondrogenesitipo 2 41 Acropigmentazionedi Dohi
329942 Aciduriaglutaricaneonatale 93299 | Acondrogenesitipo HoustontHarrig 178307 Acropigmentazionereticolata di
transitoria, tipo 2 93296 | Acondrogenesitipo LangerSalding Kitamura
25 Aciduriaglutarica,tipo 1 93298 Acondrogenesitipo Parenti 1240 |Acroscifodisplasianetafisaria
26791 | Aciduriaglutarica,tipo 2 Fraccaro 36 ACS
35706 | Aciduriaglutarica,tipo 3 15 Acondroplasia 87 ACSL
79159 | Aciduriaisobutirrica 85165 Acondroplasiagrave- ritardo dello 710 |ACS
79314 | Acidurial-2-idrossiglutarica sviluppo- acanthosisnigricans 794 |ACS3
943 Aciduriamalonica 65759 |ACPS2 457095 | Actinomicosi
88639 | Aciduriametacrilica 65798 |ACPS4 566393 | Acute mastcellleukemia
26 Aciduriametilmalonicacon 945 | Acrania 137754 |ACY1D
lomocistinuria Acro-osteolisicon osteoporosie 169189 | AD-CNM
79282 |Aciduriametilmalonicacon 955 Jalterazionidel cranioe della 1810 |ADHED
omocistinuria, tipo chIC mandibola 2314 |ADHIES
79283 Aciduriametilmalonicacon 444316 | Acro-osteolisifalangeaidiopatica 447753 | AD-SPG9A
omocistinuria, tipo cblD 970 | Acro-osteolisineurogena 447757 | ADSPGOB
79284 |Aciduriametiimalonicacon 955 | Acro-osteolisi,tipo dominante 55881 | Adamantinoma
omocistinuria,tipo cblF 63440 | Acrocefalia 88619 | ADANE
360955 |Aciduriametiimalonicacon 221054 | Acrocefalopolidattilia 973 | Adattilia unilaterale dellamano
omocistinuria,tipo cblJ 221054 | Acrocefalopolidattiliadisplasica ["372202 [ADCADN
369962 |Aciduriametimalonicacon 65759 | Acrocefalopolisindattiliatipo 2 90348 |ADCL
omocistinuria,tipo cbiX 65798 | Acrocefalopolisindattiliatipo 4 86814 |ADCME
308425 Acigiuriam.etilmalonlicadaQeficitdi 87 | Acrocefalosindattiliatipo 1 101046 | ADEAF
?iiﬂ?r?ﬁ?etfn::lz?::aeézsc;eficit i [ Acrocetalosindattlia,fpo 3 83597 | ADEM
308425 metiimalonil-CoAracemasi 710 Acrocefalosmdatt!l|a,t|po5 220084 Adenocarcinoidea cellule
— - - - Acrocheratodermigpuntata con calciformi
280183 | Aciduriametilmalonicada difetto 99710 pigmentazioneefelide-simile 319575 [ ad - T
del.recgttore glellatrgnscobalamina 3% | Acrocheratoslasiosdi Costa Ad::gzzz::gmz gzllzlzghgz
289504 g(ilndbl:;]l:getllmalomcaemalonlca 166113 | Acrocheratosdi Bazex 398971 ellovaio
308442 Acidgriametilmalqnicarefrattaria 1726115113 ﬁi:222E:Zﬁg:ﬁ:{iﬁ%ﬁ:ﬁ?&?i0f 319287 Ade_nocarc!nomaaceIIuIechlare
alla vitamina B12, tipo cblDv2 _ : P multiloculari
289916 Aciduriametilmalonicarefrattaria 163931 ;?Jcroderr_natlt_econtlnua 319276 Ac_ienocarcmomaaceIIuIerenall
alla vitamina B12,tipo mut0 ppuratwa@ Hallopeau. chiare
Aciduriametilmalonicaresistente 37__| Acrodermatite enteropatica 319287 |Adenocarcinomaa cellulerenali
27 allavitamina B12 247165 | Acrodiniainfantile chiaremultiloculari
Aciduriametiimalonicaresistente 950 |Acrodisostosi 319287 Adt_anocarci_nomaa(_:eIIuIerenaIi
79312 alla vitamina B12,tipo mut- 280651 Acrodisostosiconresistenza cistichemultiloculari
Aciduriametiimalonicasensibile multipla agliormoni 213772 | Adenocarcinomecervicale
28 alla vitamina B12 245 | Acrodisostospreassiale 319303 Adenocarcinomacromofobodelle
Aciduriametilmalonicasensibile 950 [Acrodisplasia cellulerenali
79310 allavitamina B12,tipo chlA 2956 | Acrodisplasia scoliosi 424016 | Adenocarcinomadel canaleanale
79311 |Aciduriametilmalonicasensibile 2500 | Acrogeria 424943 | Adenocarcinomadel fegatoe delle
alla vitamina B12,tipo cblB 2500 |Acrogeriatipo Gottron VBI
29 | Aciduriamevalonica 49382 | Acromatopsia 424943 |Adenocarcinomael fegatoe delle
30 | Aciduriaorotica ereditaria 16 | Acromatopsiaatipicalegataall'’X vie biliari int'raepatiche
31 | Adduria ossoglutarica 16 |Acromatopsiaincompletalegata 398053 Adenocarc!nomajel pene
32 Aciduriapiroglutammica all'x 213772 Atde_nocarcmomajellacerwce
35 | Aciduriapropionica 963 | Acromegalia Lenna__ —
210128 | Aciduriaurocanica 99725 |Acromegaliaforme infantili e 424991 (fe?l‘zrl?ézrc'nomaje”aC'S'ﬂfe”eae
79155 | Aciduriaxanturenica giovanili
941 | AciedmiaD glicerica 39 Acromelanosi 424991 Adenc_;car_ginpmajellaci_stifelleae
532 | Acondrogenesi 2500 | Acrometageria delle vie biliari extraepatiche
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Numero

Nomedellamalattia

Numero

Nomedellamalattia

Numero

Nomedellamalattia

Orpha Orpha Orpha
99976 | Adenocarcinomalell'esofago 91347 | Adenomaipofisario TSHsecernentg urogenitale-intestinale
enocarcinomalell'intestino enomalattotropo alangia- sindattilia - microcefalial
104075 Ad aell'intest 2965 |Ad lattot 1113 | Afal dattil fal
tenue 2965 | Adenomalattotropo ipofisario 220460 | AFAP
99976 | Adenocarcinomasofageo 93292 | Adenomapancreatico 401911 | AFAPAXIN2correlata
26106 Adenocarcinomagastricodiffuso 99877 | Adenomaparatiroideo 247798 | AFAPegataa MUTYH
ereditario 454821 |Adenomapleomorfo delle 247806 | AFAPlegataad APC
314022 Adenocarcinomagastricoe poliposi ghiandolesalivari 98818 | Afasiaepilettica acquisita
prossimaledello stomaco Adenomaproducentealdosterone [ [ Afasiaprimitiva progressiva
391723 Adenocarcinomanmucinoso 369929 |conmalattia neuromuscolare logopenica
appendlcolgre : complessa 100069 Afasiaprimitiva progressiva
391723 Adenocarcinomamucinoso Adenomasecernenteadolsterone semantica
dell'appendice 369929 |conmalattia neuromuscolare 250831 | Afasiaprogressivaogopenica
398961 Adenogarcmomamucmoso complessa 100070 | Afasiaprogressivanon fluente
dell'ovaio 404 | Adenomasurrenalefamiliare 98880 | Afibrinogenemiafamiliare
398961 | Adenocarcinomanucinosoovaricoll 91347 | Adenomatireotropo 243367 | AFLP
213504 | Adenocarcinomaovarico 91347 | Adenomatireotropo ipofisario Afonia- sordita - distrofia retinica -
- - —— 324540 S . o
398971 AqlenocarcmomanvancoaceIIuIe 26790 | Adenomucinosi alluci bifidi - deficit cognitivo
chiare 213792 | Adenosarcomaervicale Afonia - sordita - distrofia retinica -
319208 |Adenocarcinomepapillare delle 213600 | Adenosarcomadel corpouterino 324540 |duplicazionedegli alluci- deficit
ceIIuIerenaI_l _ 213792 | Adenosarcomalella cerviceuterinal cognitivo
363478 | Adenocarcinomaparatesticolare {89465 | Adermatoglifiacongenitaisolata || 398147 [AFP
363478 Adenocarc!noma:)argtestlcolare 137686 | Adesioniintrauterine 33110 | Agammaglobulinemiautosomica
398053 Adenocarc!nomapenleno 89937 |ADHR 229717 | Agammaglobulinemidsolata
284395 | Adenocarcinomepolmonarefetale 682 | Adinamiaepisodicadi Gamstorp 47 | Agammaglobulinemidegataall’X
differenziato 682 | Adinamiaepisodicaereditaria 47 | Agammaglobulinemiatipo Bruton
213528 Adenoc;’:llrcmomaaro della 36397 | Adiposidolorosa 33110 Agammaglobulinemiatipo non-
mammera | — 99027 |ADLD Bruton
422526 ;g;lf:ﬁgiﬁggmae“aeered'ta”o 101046 | ADLTE 388 | Aganglionosintestinale congenita
- 178464 | ADMERE 48 Agenesiabilaterale congenitadei
494454 | Adenocarcinomavulvare idef ti
95512 | Adenoipofisite 28787 |ADNFLE ——
p 329211 | ADNIV Agenesiacomplessadel corpo
96253 | Adenomacorticotropo ipofisario 1497
— poip 306588 | ADOS callosolegataall'X
Adenomadel pancreas 2924 |ADPCLD 99129 Agenesiacompletacongenitadel
Adenomadi Conncon malatti i i
369929 denomad ICo coI alattia 101046 | ADPEAF perlcard!o :
neuromuscolarecomplessa Agenesiecompletaisolatadel
254892 |adPEO 269206
54272 | Adenomaepatocellulare =30 1ADPKD verme cerebellare
91348 | Adenomagonadotropofunzionant - - 324353 | Agenesiacongenitadel chiasma
d dot S ofisar 85138 | Adrenaliteautoimmune - -
91348 enomagonadotropoipofisario - - - 2805 | Agenesiacongenitadel pancreas
funzionante 43 Adrenoleucodistrofialegataall’X - -
Adrenoleucodistrofidlegataall X 495879 | Agenesiacongenitadello scroto
Adenomaipofisario co-secernente || 139396 ’ i _
314769 o PR torma cerebrale 50 Ageneslajel'corpo_calloso
__ ) Adrenol Jistrof atal anomaliecorioretiniche
Adenomaipofisario co-secernente enoleucodistrofianeonatale Agenesiadel corpo calloso-
314769 |'ormone della crescitae la 139399 ] Adrenomieloneuropatia 3338 |blefarofimosi- sequenzadi Pierre
prolattina 977 | Adrenomiodistrofia Robin
314777 | Adenomaipofisarioisolato 22523 ADSA 1495 |Agenesiadel corpocalloso-
familiare ADSD microcefalia- bassastatura
91349 |Adenomaipofisarionon 3086 |ADVIRC 1496 |Agenesiadel corpo calloso-
funzionante 37 AE neuropatia
314790 Adenomaipofisarionullo 281139 | AEI Agenesiaje|corp0ca||oso_
2965 | Adenomaipofisario PREsecernentd] 163703 | AERRPS 1553 polisindattilia
91347 Adenomaipofisario secernente 363549 | AESD 1134 | Agenesiadel naso
I'ormone stimolante la tiroide 178345 | AEXS 93321 |Agenesiadel raggioradiale
2065 Adengma|pof|sar|osecernente 37 AEZ 981 |Agenesiadella carotideinterna
prolattlna. _ 83461 | Afachiacongenitaprimitiva 988 | Agenesiadellatibia - polidattilia
314786 | Adenomaipofisariosilente 1112 | Afalangia- emivertebre- disgenesiil 3328 |Agenesiadellatibia - polidattilia -
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Aumero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
cisti aracnoidea 90036 | AIHAmista 98841 | ALClsistemicoprimitivo
3346 |Agenesiadellatrachea 398109 | AIHAneonatale 43 ALD
99062 | Agenesiadellavalvolamitrale 86886 |AILT 43 ALDlegataall'’X
Agenesiadellavalvolapolmonare- || 103919 | AIP 403 Aldosteronismoglucocorticoide
99048 [difetto del setto ventricolare- dotto|| 280302 |AIP,tipo 1 rimediabile
arterioso pervio 280315 | AIP,tipo 2 33355 | Aleucocitosicongenita
Agenesiadellavalvolapolmonare- || 439175 | AlSdell'infanzia 846 | Alfatalassemia
101206 tetralogiaQi Fallot- assenzadel 439175 | AlSpediatrico 163596 | Alfa talassemia- idrope fetale
dotto arterioso 75564 | AISA 231401 Alfatalassemia- sindrome
95457 | Agenesiadellavalvolatricuspide 38 AKE mielodisplastica
99114 |AgenesiadellaVCS 91416 | Alacrimiacongenita 93616 | Alfatalassemiaintermedia
99114 | Agenesiadellavenacavasuperiore 998 | Albinismo- sordita 163596 | Alfa talassemiamajor
945 [Agenesiadellavolta cranica Albinismocutaneo, fenotipo 163596 | Alfa talassemiaomozigote
980 | Agenesiadell'arteria polmonare 999 1o imellino 100025 | Alfa-HCD
2140 | Agenesiadiaframmatica Albinismooculare- sordita 309282 | Alfa-mannosidasiforma infantile
180142 Age_nesiae aplasiadel corpo 1000 sensorialetardiva 61 Alfa-mannosidosi
lj:\zrel:ce)siasolatadelverme 352740 AIbinismooc.uIareconsprdita 309288 AIf?-mannosidosi,forma
269203 neurosensorialecongenita dell'adulto
cerebellare 54 |Albinismoocularerecessivdegato 62 | Alfa-sarcoglicanopatia
440987 | Agenesiasolatadellacistifellea all'x 79327 |ALG1CDG
65288 | Agenesigpancreaticae cerebellarefl 54 | Albinismooculare, tipo 1 79326 |ALG2CDG
2805 | Agenesigpancreaticaparziale 178333 |Albinismooculare tipo Forsius 79321 [ALG3CDG
99130 Ag.enes?aparzialecongenitadel Eriksson 79320 |ALGBCDG
perlcardfo . 54 Albinismooculare,tipo Nettleship- 79325 |ALGE8CDG
2805 Agenes?aparz?ale.del pancreas Falls 79328 |ALGI9CDG
269209 Agenesigparzialeisolatadel verme 350734 Albinismochlocut.aneocon 280071 |ALG11CDG
cerebellgre — p|gmgntom|n|mo,t|p01 . 79324 |ALG12CDG
96269 \/Aa%?::swpamaelso atadella 79433 i:g!n!smooculocutaneod! Rufous ™ 352222 [ALG12CDG
: : 79433 inismooculocutaneodi 60039 | Algiadel pudendo
49 Agenesigoeniena Xanthous . .
- — . 99995 | Algodistrofia
984 | Agenesigpolmonare 79434 | Albinismooculocutaneogiallo 300895 | ALKALCL
411709 | Agenesiarenal ini i
ge es.ae ale ' 79434 | Albinismooculocutaneoplatino 364043 | ALKALBCL
1848 | Agenesiarenalebilaterale 79433 | Albinismooculocutaneorosso 300903 |ALK ALCL
93100} Agenesiarenale unilaterale 352737 Albinismooculocutaneo Alloimmunizzaziondetomaterna
99798 | Agenesiaselettivadei denti termosensibile tipo 1 69063 - .
325124 | Agenesidesticolare Albinismooculocutaneotirosinask conglomerl.JIopa'tleprenatall -
— - 79431 . Alloimmunizzazionanaternaanti-
294973 | Agenesia/ipoplasiadell'omero negativo 275944 1 il
1987 | Agenesia/ipoplasidemorale 352731 Alb!nfsmooculocutaneo,t!po 1 Allucevaro- polisindattilia
293173 | AGEP 79431 | Albinismooculocutaneo tipo 1A 2110 preassiale
990 _Agnatia- oloprosencefalia- situs 79434 Alb!n?smooculocutaneo,t!po 1B 1006 | Alopecia- deficitimmunitario
inversus 79432 | Albinismooculocutaneoitipo 2 2574 | Alopecia- epilessia- oligofrenia
99749 | Agranulocitosiinfantile 79433 Alb!nfsmo00U|00Utane°1t!p0 3 2850 | Alopecia- ritardo mentale
398109 | AHANneonatale 79435 Alb!n?smooculocutaneo,t!po 4 700 | Alopeciaareatatotale
2131 |AHC 370091 Alb!n?smooculocutaneo,t!po S 1003 | Alopeciacircoscritta- polidattilia
59 AHDS 370097 | Albinismooculocutaneo tipo 6 Alopeciacongenitae cheratodermad
2134 |aHUS 352745 | Albinismooculocutaneo tipo 7 1010 [palmoplantareautosomico
93581 | aHUSconanticorpi anti-fattore H 79434 Albinismooculocutaneo,tipo dominante
357008 |aHUScondeficit di DGKE Amish Alopeciacongenitae cheratoderma
250977 | AICAribosiduria 3g1  |Albinismoparziale- 1366  [palmoplantareautosomico
98916 |AIDP immunodeficienza recessivo
178333 [AIED Alcalosiipokaliemicatubulare Alopeciacongenitae ipercheratosi
363549 | AIEF 112 Jrenalenormotensivacon 1010 |palmoplantareautosomica
90033 | AIHAcalda lpercalciuria dominante
90037 | AlNAfarmacoindota 56 | Alcaptonuria 1366 | Alopeciacongenitae ipercheratosi
98841 |ALCL
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
palmoplantareautosomica 100031 Amelogenesimperfetta, tipo 137810 | Amiloidosicutaneanodulare
recessiva ipoplasico 238269 | Amiloidosida apolipoproteinaA-ll
254492 | Alopeciafibrosante frontale 268868 | Amieliaisolata 439232 | Amiloidosida apolipoproteina A-IV
701 | Alopeciauniversale 93562 | Amiloidoisi AFib 93560 | Amiloidosida apolipoproteinaA-l
3261 |ALPS 85443 | Amiloidosia catenaleggera 93562 Amiloidosida catenaalfa del
275517 | ALPSoninfezionivirali ricorrenti 85445 | AmiloidosiAA fibrinogeno A
436159 | ALPSla aploinsufficienzadi CTLA4|| 93560 | AmiloidosiAApoAl 442582 | Amiloidosida catenepesanti
268114 | ALPStipo 4 238269 | AmiloidosiAApoAll 100008 | Amiloidosida cistatina
436159 | ALPStipo 5 439232 | Amiloidosi AApoAIV 439224 Amiloidosida fattore chemiotattico|
268114 | ALPStipo IV Amiloidosi ABeta2microglobulinica 2 leucocitario
85446 | . — -
436159 | ALPStipo V wild-type 85448 | Amiloidosidagelsolina
357043 | ALS4 85446 | AmiloidosiABeta2Mwild-type 93561 | Amiloidosidalisozima
86815 |ALSG 85446 | AmiloidosiABeta2Mwt 85453 | Amiloidosidi Partington
313808 |ALSP 324723 | AmiloidosiAbeta, tipo artico 85446 | Amiloidosidialisi-correlata
90971 |ALT 324708 | AmiloidosiABeta,tipo lowa 85450 Amiloidosiereditariacon
329191 Alta statura - scoliosi- 324713 | AmiloidosiAbeta, tipo italiano coinvolgimentorenale primitivo
macrodattilia deglialluci 100006 | AmiloidosiAbeta, tipo olandese gsa4g |Amiloidosiereditaria, tipo
99907 |Alveolite allergicadomestica 324718 | AmiloidosiABetaA21G finlandese
2032 | Alveolite fibrosante criptogenetica || 324718 | AmiloidosiABetaA21Gcorrelata g9g957 |Amiloidosifamiliare primitiva della
98918 | AMAN 324708 | AmiloidosiABetaD23N corqea} _ .
672 Amartoblastomaipotalamico- 324723 | AmiloidosiABetaE22G 85448 Am|I0|d05|fam|I|are,t|po
polidattilia 324713 | AmiloidosiABetaE22K finlandese_ -
386 | Amartomabiliare 100006 | AmiloidosiABetaE22Q 314709 IAm||I.0|dot5||mmunoglobulln|ca
386 | Amartomacisticoepatico 324703 | AmiloidosiABetal 34V 35245 oca_llz.zaa“ & -
440727 Amartomacombinatodellaretina el] 324703 | Amiloidosi ABetal. 34\correlata Am!o?dos!m lammatoria
dell'epitelio pigmentato retinico 97345 | Amiloidosi ABri 439254 Am!lo!dos!ITMZB
440727 | Amartomacombinatodellaretina el 100008 | AmiloidosiACys 439254 Am!lo?dos!ITMZIBcorreI.atg.
dellEPR 97346 | Amiloidosi ADan 314709 | Amiloidosilocalizzataprimitiva
263435 Amartomacongenitodelmuscolo 85448 | AmiloidosiAGel 137814 ﬁm!:ogos!me:jcullare t
liscio : 442582 | AmiloidosiAH 137810 Iogn‘;'zaots”:ﬁm‘:ij;ecu anea
2611 | Amartomalineare . 85443 | AmiloidosiAL — Amiloido:)primitiva
386 Amartomamesenchimaledel 314709 | AmiloidosiALlocalizzata — -
fegato —— - - 85445 | Amiloidosireattiva
Amartomatosicisticapolmone- 314701 | AmiloidosiALsistemica Amiloidosirenale ereditariada
iloi i 93561 . . )
2111 rene 23392624 Am!lo?dos!ALECTZ variante del lisozima
180188 | Amastiacongenitaisolata °61 Am!lo?dos!ALys - Amiloidosirenale ereditariada
65 | Amaurosicongenitadi Leber 330001 | AmiloidosiATTRwild-type 93562 |variante della catenaalfa del
319332 | AMCassociatoa SYNE1 ?;35Z(;01 ﬁm!:o?gos!ﬁilic\flr;ezl?twﬂd type f'b“f‘oge”‘_’A —
410332 | AMCmiogenicoautosomico miloidosi 93560 Amll0|d05lrenale_eredltar_lada
recessivo 85451 | AmiloidosiATTRV122torrelata variante dell'apolipoproteina A-l
68 | Amebiasiconamebelibere :22:; Am!lo?dos!ATTRvsoM 238269 Amiloidosir?nalgereditariada
67 Amebiasida Entamoebahistolytica - Am!lo?dos!ATTRVSOM:orreIata _ varlz_mtede_llapollpopr_qtelnaA-II
1027 | Ameliaautosomicarecessiva 228821 Am!lo!dos!ATTth 85450 Am!lo?dos!renalefaml.ll.are
294969 | Ameliadegliarti inferiori Am!lo?dos!ATTRWtF:orreIata_- 93561 Ar:_1|Ig{dc55||r|§nalt_a;amlllareda
294967 | Ameliadegliarti superiori 31465 |AMiloidosibeta2-microglobulinica ranane cel ISoama
- autosomicadominante Amiloidosirenalefamiliare da
294971 | Ameliatotale — - - - - 93560 . ) . .
324718 | Amiloidosibeta, tipo flammingo \variante dell'apolipoproteina A-|
314419 | Ameloblastoma — - - Fryeyrp— o
88661 | Amelogenesimperfetta 324703 | Amiloidosibeta, tipo piemontese 238269 Amiloidosirenalefamiliare da
Amelogenasimperiotia mmatora|l-E345L_[Amiloidosicardiacalegataalla TTR variante dell'apolipoproteina Al
100034 | 9 P . 100008 | AmiloidosiCST&orrelata 85445 |Amiloidosisecondaria
ipoplasicaassociataa taurodontia — - - — - —
- - 319635 | Amiloidosicutaneadiscromica 314701 | Amiloidosisistemicaprimitiva
00033 Amelogenesimperfetta, tipo — — 397606 | AmiloidosisistemicaPrP
1 immaturo 85453 | Amiloidosicutaneafamiliare miloidosisistemicarr
- - iloidosi - 330001 iloidosisistemi i
o032 | Amelogenesimpertetta, tipo 85453 | Amiloidosicutanealegataall’X Amiloidosisistemicasenile
ipocalcificato 353200 | AMiloidosicutanealocalizzata ggg57 |Amiloidosisubepitelialedella
primitiva familiare cornea
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi

I Quaderni di Orphanet- Elenco delle malattie rare e sinonimi in ordine alfabetie&sennaio2020
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/IT/Elenco_malattie rare in_ordine alfabetico.pdf



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/IT/Elenco_malattie_rare_in_ordine_alfabetico.pdf

Aumero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
314652 | Amiloidosivariante ABeta2M 300557 | Ampulloma legataall'’X contrombocitopenia
85450 | Amiloidosi,tipo Ostertag 98917 | AMSAN 293825 Anemiadiseritropoieticacongenita
367 | Amilopectinosi 1040 | Anadisplasianetafisaria damutazionedi KLF1
1032 | Aminoaciduriabibasica tipo 1 86816 | Analbuminemiacongenita 08869 Anemiadiseritropoieticacongenita
470 | Aminoaciduriabibasica/tipo 2 31150 | Analfalipoproteinemia tipo 1
2116 | Aminoaciduria,tipo Hartnup 453510 |Analgesiacongenitacondisabilita 9gg73 |Anemiadiseritropoieticacongenita
488586 | Amioplasiacongenita cognitivagrave fipo 2
1154 | Amioplasiaoculomelica 217399 | Analgesiacongenitaconiperidrosi || gggzg |AneMiadiseritropoieticacongenita
481 | Amiotrofia bulbospinalelegataall| 1041 [Anasarcdetale Lok R— .
65684 | Amiotrofia focale benigna ssaaan Anastomosiarterovenosa 203825 Anemlad|ser|trop0|et|cacongenlta
65684 | Amiotrofia monomelica congenitadellaretina ot _________ .
2901 | Amiotrofia nevralgica 353334 | An@stomosiarterovenosaretinica || 98869 tAneIm|ad|ser|trop0|et|cacongenlta
2901 | Amiotrofia nevralgicadella spalla congenita__ : :EO T ——— -
Amiotrofia scapoloperoneale »ag621 | Anastomosileoanaleconreservoirll ogg73 |’ nemiadiseritropoieticacongenita
431255 | eurogenafipo New England associataa incontinenzafecale poll :
55 TAVKL ! ot Anchiloblefaron- anomalie 98870 AnelrlTlad|ser|trop0|et|cacongenlta
329469 | AMKLNonDS ectodermiche- labiopalatoschisi t:’: PP — —
98831 | AMLconanomalie11g23 1072 222:::8E:gg;g:;i:;hr'zzﬁf|at'na 293825 tipoelva Seritropoieticacongenita
86845 AA'\IC/:LCOHdISp!aSﬁmU}z;“ﬂeﬁ}re 1074 imperforazioneanale Anemiadiseritropoieticalegata
' coneosinofili midollari - — - 363727 [all'’X conanomaliadelle piastrinee
98829 lanomali,associatea 91397 i,:;zt;goblefaronflllforme congenit neutropenia i
inv(16)(p13922p t(16;16)(p13;922 —— . Anemiaemoliticaautoimmune da
AMLconinv3(p21;926.2)p Anchll_osmor_lgenlta 90033 toanti i caldi
402020 . 210576 |dell'articolazione autoanticorpi caldi
1(3:3)(p21:926.2) __ temporomandibolare 1959 |Anemiaemoliticaautoimmunee
402026 AML conmutazionisomatichedi 1078 rﬁ;;:;(;lor:;dnet;ﬁ)glhu-brachldattllla- 444463 [trombocitopenia autoimmune con
NPM1 Anchilosidella siaffa associatm immunodeficienzaprimitiva
402014 |'AML cont(6;9)(p23;g34)' 140917 oIIiciIecsjiltadeiS iedilaishil 90037 |Anemiaemoliticaautoimmune
402017 |'AML cont(9;11)(p22q23)’ T T e g farmacoindotta
- Anchilosidentale - — -
AML con 121163 | Anchilosial a0 398109 Anemiaemolitica autoimmune
520  [t(15;17)(q22;q12);(PML/RARalphd nchilosiglossopalatina neonatale
e varianti' 3235 | Anchilosistapediovestibolare Anemiaemolitica autoimmune
. - 78 | Anchilostomiasi 90036 | " . ’
370026 AML contraslocazione tipo misto
t(8;16)(p11;p13) 79262 |ANCL 86817 Anemiaemolitica da deficit di
102724 | AML contraslocazione 99916 Andr_oblastoma adenilato chinasi
t(8;21)(g22;022) 263524 | ANEisolata 114 |Anemiaemolitica da deficit di
102379 AMLe sindromimielodisplastiche || 263524 | ANEC difosfogliceratomutasi
associatead un agentealchilante 99059 Anello sottovalvolaremitralico 11 Anemiaemolitica da deficit di
AML e sindromi mielodisplastiche congenito glucosiofosfato isomerasi
102381 |associateall'inibitore della 1450 Anello/marcatore 8 90030 Anemiaemolitica da deficit di
topoisomerasitipo 2 sovrannumerario glutatione reduttasi
164726 AML e sindromimielodisplastiche, 1450 Anello/marcatore derivato dal 35120 Anemiaemolitica da deficit di
associatea radiazioni Cromosomas sovrannumerario pirimidina 5' nucleotidasi
319465 | AMLereditaria 232 | Anemiaa cellulefalciformi 266 Anemiaemolitica da deficit di
319465 | AMLfamiliare 314399 Anemiaaplasticae mielodisplasia piruvato chinasineglieritrociti
319465 | AML familiare pura autosomichedominanti 99138 |Anemiaemoliticada eccessali
98832 |AMLMO 88 | Anemiaaplasticaidiopatica adenosinadeaminasinegli eritrociti
98833 [AMLM1 397692 | Anemiaaplasticaisolataereditaria 90035 Anemiaemoliticadi Donath-
98834 | AMLM?2 124 | Anemiadi BlackfarDiamond Landsteiner
402023 'AML megacarioblasticzon 231214 | Anemiadi Cooley 1046 Angmi_aemoliticaletale-anomalie
t(1;22)(p13;q13)’ 84 | Anemiadi Fanconi genitali
514 |AML-M5 67044 |Anemiadiseritropoieiticacongenitg| gg03; |Anemiaemoliticanon sferociticada
318 | AML-M6 contrombocitopenia deficit di esochinasi
251663 | aMOA 67044 | Anemiadiseritropoieitica congenitg] 300298 | Anemiaipocromicacongenitagrave
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
consideroblastiad anello cognitivo IANGPTXonC1lInhnormale
124 Anemiaipoplasticacongenitatipo || 228277 | Anetodermaereditario 537072 Angioedemaereditario correlato a
BlackfanDiamond 228277 | Anetodermafamiliare PLGcon Clinhnormale
231214 | Anemiamediterranea 228272 | Anetodermaprimitivo 100050 | Angioedemaereditario, tipo 1
Anemiamegaloblastica 91387 Aneurismaaortico toracico 100051 | Angioedemaereditario, tipo 2
319651 |costituzionalecon malattia familiare 100054 | Angioedemeereditario, tipo 3
neurologicagrave 2038 Aneurismaarterovenoso 100054 Angioedemaestrogencassociato
35858 | Anemiamegaloblasticafamiliare polmonare ereditario
Anemiqmegaloplgsticagiovanile 99072 |Aneurismacongenitodel dotto 100054 |Angioedemaestrogenodipendente
332 [ereditariada deficit del fattore arterioso pervio ereditario
intrinseco 95491 Aneurismacongenitodella 458768 Angioendoteliomaintralinfatico
Anemiamegaloblasticasensibile coronaria primitivo
49827 lallatiamina condiabete mellito e 1054 | Aneurismadel senodi Valsalva 98839 | Angioendoteliomatosimaligna
sordltgnegrose.n.sonale : 99107 | Aneurismadel setto interatriale 98839 Angioendoteliomatosiproliferante
83642 |Anemiamicrociticaassociataa Aneurismadel setto sistemica
sovrac.caricae.p.aticodi ferrg 99092 L terventricolare 289596 | Angiofibromanasofaringeo
332__| Anemiaperniciosacongenita 1053 | Aneurismadellavenadi Galeno giovanile
98826 Anem!arefrattar!a _ 86 Aneurismadell'aorta addominale, 889 | Angioite cutanealeucocitoclastica
geg3g |Anemiarefrattaria coneccessali forma familiare 889 __[Angioiteipersensibile
blasti 494424 | Aneurismadellarteria carotide 140989 |Angioiteisolatadel sistema
168960 | Anemiarefrattaria coneccessdi extracranica nervosocentrale
blastiin trasformazione 2pg  |Aneurismadisseccanteamiliare 140989 | Angioite primitiva del sistema
100019 Aner_n_iarefrattariaconeccessmli dell'aorta nervosocentrale
blasti tipo 1 : : 91387 |Aneurismae dissezioneaortico/a 199279 | Angiolipomatosifamiliare
100020 Anel:nl.arefrattarlaCOﬂeCCQSSCdl toracico/a familiare 1063 Angiomaaciuffi
b|aStl,t.IIO02 : : J| 231160 [ Aneurismafamiliare a bacca 221061 |ANgiomacavernosocerebrale
75564 |ANemiarefrattaria consideroblasti 1055 |Aneurismafetale del ventricolo ereditario
adane_llo_ . sinistro 221061 | ANgiomacavernosecerebrale
101096 {Anemiarigenerativa _ 190 | Aneurismamiliare di Leber familiare
75564 |Anemiasideroblasticaacquisita 95484 |Aneurismao dilatazionedellaorta | 137935 | Angiomalaringotracheale
prlmltl\_/a —— : ascendente 95429 | Angiomaserpiginoso
260305 Aneml_aS| eroblasticaautosomica 2311 Aneurismasaccularecerebrale 569164 | Angiomatoidfibrous histiocytoma
recessiva 31160 L iliar . . —
— . . amiliare go2 |Angiomatosicerebelloretinica
255132 |Anemiasideroblasticaautosomica 231160 |Aneurismasaccularentracranico familiare
recessivaa esordionell'eta adulta 31160 | miliare Angiomatosicerebelioretinica
260305 | Anemiasideroblasticacongenita 324 | Angiocheratomacorporisdiffusum || 92 |amiliare
255132 Aner|n|f15|deroblastlcaGLRX5 324 | Angiocheratomadiffuso 28 Angiomatosicistica- sindromedi
correga_ — - 75508 Angiodisplasiaosteo-ipoplasica Seip
75564 Aner_n_nasnderobIastlcadlopatlca flebectasica Angiomatosidi SturgeWeber
pcquista Angioedemaacquisitocondeficitdi| 20> [krabb
bl — . 28663 gioedemaacquisitocon defic abbe
300208 |Anemiasideroblasticapocromica > Clinh 3205 | Angiomatosiencefalofacciale
congenitagrave . —— - - - -
75563 | Anemiasideroblastical % 100056 | Angioedemaacquisito, tipo 1 3205 | Angiomatosiencefalotrigeminale
nemiasideroblastic egataal 100055 | Angioedemaacquisito, tipo 2 Angiomatosineurocutanea
2802 Anem|as_|deroblast|ca|egataa||x Angioedemadainibitori del 1062 ereditaria
conatassia : : 100057 [sistemarenina-angiotensina 430254 | Angiopatiaamiloide cerebrale
2802 Anemla5|derobIastlcalegataallXe aldosterone ITM2Bcorrelata
atassia__ : : 100057 | Angioedemadainibitori di RAAS 100008 | Angiopatiaamiloide ereditaria da
209981 Anemiasideropenicarefrattaria al (93375 Angioedemada vibrazioni cistatinaC
frattamento conferro Angioedemaereditario conC1 263413 | Angiosarcoma
i ia 528647 | .
1048 Anencefal.la/ei(ence.fal|asolata inibitore normale o Angiostrongilosi
Anendocrinosintestinale Angioedemaereditario conC1inh 76 | Anguilluliasi
83620 |congenitada diminuzionedelle 528647 | male 76 TAnauilulos
cellulegangliarienteriche Angioedemaereditario condeficit ngw U'OSI i i
Anestesiacongenitadel nervo 528623 i C1inh 468666 Ar.1|dr05|genergllzzatasolatgcon
231013 rigemino 1C1In ghiandolesudoriparenormali
_ — —| 537891 | Angioedemaereditario correlatoa i i i
1051 | Anestesiacorneale- sordita - deficit] g 199282 | Anidrosisegmentaleisolata
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
progressiva 91483 | Anomaliadi AxenfeldRieger cardiopatia
1064 Aqiridia- agenesiarenale- ritardo 50817 Anqma}liadi Duane- miopatia - Mes7s Anomaliergnali, genitali e
psicomotorio scoliosi dell'orecchiomedio
1067 Aniridia - ptosi - ritardo mentale- || MbL82050] Anomaliadi May-Hegglin 2091 ]| Anomalietiroide-rene-dita
obesita 99078 | Anomaliadi Neuhauser Mp21061 Anomalietrasversalidegliarti -
250923 | Aniridiaisolata 708 | Anomaliadi Peters emangioma
1070 | Anisakidosi 209 Anomaliadi Peterscon nanismoad 1094 | Anonichia- microcefalia
86873 | ANKCL arti corti 90390 | Anonichia- onicodistrofia
857 Anoimpe_rforf_;\tq cqnanomalie _ 91483 | Anomaliadi Rieger _Anonic_hia— onicodistrofiacon _
delle mani, dei piedi e dell'orecchio 3181 | Anomaliadi Sprengel 1487 [lipoplasiao assenzalelle falangi
399096 | Anoctaminopatiadistale 3403 | Anomaliadi Uhl distali
99797 | Anodontia 141209 | Anomalialinfatica generalizzata 69125 Anonich.iacon.pigmentazionedelle
rgaro |Anoftaimia- anomaliecardiachee Anomalieauricolari- labioschisi pieghedi flessione _
polmonari- ritardo mentale 77300 |cono senzapalatoschisi- anomalie || 79143 |Anonichiacongenitaisolata
Mp157 Anoftalmia - insufficienza oculari 94150 | Anonichiacongenitatotale
ipotalamo-ipofisaria 137628 | Anomaliecardiache- eterotassia 79143 | Anonichiaisolata
2470 | Anoftalmia- ipoplasiapolmonare Anomaliecongenitemultiple - 325124 | Anorchiabilaterale
1101 Anoftalmia - megalocornea 404448 disabilita cognitiva- disturbo dello 525738 | Anoressianervosaprepuberale
cardiopatia- anomaliescheletriche spettro autistico, da mutazionidi 88620 | Anosmiacongenitaisolata
27208 | Anoftalmia/microftalmia - atresia ADNP 93976 |Anotia
esofagea 280633 _Anom_alieco_ngeljitemultiple - Anterior maxillary protrusion-
1133 Anomaliaacrorenale- displasia ipotonia - epilessia 562559 [strabismusintellectual disability
ectodemica- diabete Anomaliecongenitemultiple da syndrome
464760 | Anomaliacavitariafamiliare del 254519 [difetto di espressionedei geni 1190 [AO1
discoottico materniin 14932.2 56305 |AO3
95507 | Anomaliacongenitadellavena 2492 | Anomaliedegliarti - cardiopatia 1168 |AOA
epatica 2487 .Anomalliedegliarti inferiori - 99000 | AOFMD
3294 |Anomaliadei tendini estensori ipospadia ____ __ 1190 |AOI
delle dlta} — . 2489 An_or_nalledegllartl superiori- 56305 | AOI
1388 Anqmallade!dlto indice - sindromey deficit oguloaur |cqlare - 449400 | Aortite IgG4correlata
di PierreRobin 974 Anqmahedegllartl, delcranioe del 282984 | AOS
sg3p |Anomaliadella palpebrasuperiore- cuoio capelluto 529 |A0SD
assenzalelle ciglia 1408 Anomali_et_jgi‘cape_lli.- L APAconmalattia neuromuscolare
g7g |Anomaliadellapigmentazione- fotosensibilita - deficit cognitivo 369929 ompl
I : - — plessa
ectrodattilia - ipodontia 2491 Anoma_lledel QOtt_o muilleriano - 331625 | APAGRUIO
141013 |Anomaliadella prima schisi anomaliedegliarti =+ TapAp
branchiale 1834 | Anomaliedella blastogenesi
- — . —— 206583 | APBD
141037 Anomglladellaquartasch|5| Mp6o7 _Anome}lledelle vie biliari - 397595 1APDS
branchiale insufficienzarenale
141022 |Anomaliadellasecondaschisi 79107 |Anomaliedello sviluppo- sordita - 324530 APLA_lD — :
branchiale distonia 98872 Aplas!a_acut_aacqu|S|tadegI|
Anomaliadella terzaschisi Anomaliedello sviluppo eritrociti puri
141030 i 494344 ) s : :
branchiale neurologicocorrelate a RERE 4g |Aplasiabilaterale congenitadeivas
1880 |Anomaliadellavalvolatricuspidedifl ..., [Anomaliedelossificazione ritardo deferent _
Ebstein dello sviluppo psicomotorio 1117 | Aplasiacutanea- miopia
Anomaliadell'apparato Anomaliedigitali - deficit cognitivo Aplasiacutaneacongenita-
101932 sottovalvolaremﬁfralico roi01973) bassastatu?a ° %% dermoidi epibulbari
1110 |Anomaliadelarcoaortico - Anomaliedigitali conrime 1116 |Aplasiacutaneacongenita-
dismorfismi- ritardo mentale 1305 |palpebralicorte e atresia linfangectasiaintestinale
99055 Anomaliadelle cordedellavalvola dell'esofagoo del duodeno 1116 Aplasiac_utaneaco_ngenita
tricuspide Anomaliedigitali conrime autosomicarecessiva
Anomaliadelle mani simile 391641 [palpebrali corte e atresia 79133 Aplasiacutaneacongenita
1144 [all'artrogriposi- sordita dell'esofagoo del duodeno,tipo 1 bitemporale
neurosensoriale 3324 |Anomaliegenetichedella 1114 | Aplasiacutis congenita
98978 | Anomaliadi Axenfeld trombomodulina 1114 | Aplasiacutis congenitaverticis
2725 | Anomalieoculari- aracnodattilia- 1397 | Aplasiadel cervelletto - idrocefalo
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha

2639 | Aplasiadel perone- brachidattilia 3143 |APS2 99916 |Arrenoblastoma

1118 | Aplasiadel perone- ectrodattilia 227982 |APS3 260305 | ARSA

1509 Aplasiadellarotula - coxavara- 227990 |APS4 98 ARSACS
sinostosidel tarso 398097 | APSheonatale 314603 | ARSAL

3329 | Aplasiadellatibia - ectrodattilia 3453 | APStipo 1 99049 Arteria polmonarechenascedal
3383 | Aplasiadellatrocleadell'omero 3143 | APStipo 2 dotto arteriosopervio

86815 Apllas[adelle ghiandolelacrimalie 227982 | APStipo 3 99050 Artferla polmonarechenasce
salivari 227990 | APStipo 4 dall'aorta

180145 Aplasiae agenesiadel collo 99048 | APV/PDAtipo non-Fallot 99050 A_\rte_rig polmqnaredestrao sinistra
dell'utero M#02041] ARARTAcon perdita di udito di origine aortica

93322 Aplasiae displas_iacongenitadella M#02041| ARJRTAcon sordita L Arte_riopatiace_rebrqleautoso_mic_a
tibia cgn perlone |.ntatt0. MA02041| ARART Asenzaperdita di udito lde(ijrgéréanrlt:fgcl): |2Iiz;rt| subcorticalie

314399 |APlasiae mielodisplasia M#02041] ARARTAsenzasordita encetaop _
autosomichedominanti - - Arteriopatia cerebraleautosomica

———— - 90119 | ARCMT2conacrodistrofia . ; . L
124 | Aplasiaeritrocitaria pura congenita] - - 199354 [recessiveconinfarti subcorticalie
— 90118 |ARCMT2 tipo Ouvrier .

247768 | APIasiamullerianae 98856 | ARCMT2B1 ucoencelaopaa
iperandrogenismo 1103 51608 | Arteriopatia infantile idiopatica
Aplasiamiillerianaunilaterale ARCMT2C 51608 | Arteriopatia obliterante idiopatica

p p p

180074 completa 443950 JARCMT2T 51608 | Arteriosclerosiinfantile
Aplasiamullerianaunilaterale 169186 } ARCNM 397 | Arterite acellule giganti

180079 |. 248 ARHED : :
incompleta 3287 | Arterite di Takayasu

98871 Aplasiapura acquisitatransitoria 88616 ) ARNSID 397 | Arterite temporale
deglieritrociti 447760 AR'SPGQB__ : 26137 | Arterite temporale giovanile

1121 | Aplasiaradiale - aplasiatibiale 1129 c:ﬁrl‘;:llcno_cfll_attll|_a- anc_;macljlla | o137 Arterite temporale granulomatosa

83471 |Aplasiatimica ellossificazione ritardo mentale non a cellule giganti con eosinofilia

180074 Aplasiaunilaterale completadel 1130 Qrifnr?id?;?“a' ritardo mentale - 85438 | Artrite associataa entesite
dotto miilleriano e Asrac?woiiiite MP0340 | Artrite granulomatosadell'infanzia

180079 |APlasiaunilateraleincompletadel — i MP0340 | Artrite granulomatosapediatrica
dotto miilleriano 137817 | Aracnoiditeadesiva e idiopaticaai 7

i d — — - 85414 Artrite idiopaticagiovanilea
2379 |Aplasialipoplasiadegliarti e del ;Zii; Aracnoiditecronica esordiosistemico
bacino ARANNM 91140 |Artrite idiopaticagiovanilenon

141074 | APlasiavipoplasiadel canaleuditivoll 88644 [ARCA1 classificata
esternF) . . 139485 | ARCA2 90340 Artrite infammatoria

86789 | Aplasia/ipoplasiadellarotula 90349 |ARCL1 granulomatosa- dermatite - uveite

86789 Aplasia/ipoplasiafamiliare della 357074 | ARCLZjpo classico 85410 |Artrite oligoarticolaregiovanile
rotula. _ : : 357074 ARCLZ;{PO Debré : 247839 | Artrite oligoarticolaregiovanilecon

180188 |APlasia/ipoplasiamammaria 357064 | ARCL2tipo progeroide anticorpi antinucleari
congenitaisolata 357058 | ARCL2A 247846 Artrite oligoarticolare giovanile

436159 |APloinsufficienzadi CTLA4 con 357064 | ARCL2B senzaanticorpi antinucleari
malatttia infiltrativa autoimmune [™374442 [ARCMTNM 85410 |Artrite pauciarticolarecronica

99981 | Apneadel prematuro 101097 |ARCMT2K »47839 | ATtrite pauciarticolarecronicacon

70590 | Apneadellinfanzia 99079 |Arcoaortico cervicale anticorpi antinucleari

70590 Apneglnfantlle 99081 | Arcoaortico destro 247846 |Artrite pauciarticolarecronica

294986 | Apodia _ 99075 | Arcoaortico doppio circolare senzaanticorpi antinucleari

95613 | Apoplessiapofisaria 70587 | ARDSlel bambino 69126 |ATtrite piogenica- pioderma

1123 | Appendicecaudale- sordita 70578 | ARDSlell'adulto gangrenosc acne
1125 | Aprassiaoculomotoria,tipo Cogan 85436 | Artrite psoriasicagiovanile
p p g 512103 | AREI L 2t

314566 Aprassiqorogressivaprimitiva del 90 Argininemia 29207 | Artrite reattiva

linguaggio _ . 60014 | Argiria 69126 | Artrite ricorrente familiare
1126 Aprosencefalia disgenesia 289176 | ARHR 29207 | Artrite uretritica
cerebellare 268936 | Arinencefaliaisolata 29207 |[Artrite venerea

566857 Aprosencep:a:y/ | — 1134 | Arinia gog |Artro-oftaimoplegiaereditaria

566847 Aprosencephaly/atelencephaly 3 Arinia - atresiadelle coane- progres.swa_ - -
spectrum 35 1 eroftalmia 2697 | Artrogriposi- disfunzionerenale-

3453 |APS1 254886 |arPEO colestasi
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Numero

Orpha

Nomedellamalattia

Numero
Orpha

Nomedellamalattia

Numero
Orpha

Nomedellamalattia

3200 Artrogriposi- displasiaectodermica 54251 Ascessasetticisensibiliai ciglia- ritardo mentale
- altre anomalie corticosteroidi 453510 Assenzali dolore congenitacon
1485 Artrogriposi- ipercheratosi,forma 54251 | Ascessasetticisistemici disabilita cognitivagrave
letale 1160 | Ascitechilosa 204988 Assenzalipoplasiaongenitadel
65720 | Artrogriposi- scoliosigrave 26790 [Ascitegelatinosa pollice
Artrogriposiconlimitazione 1478 |ASD 973 Assenzalipoplasiaongenitadelle
1154  |oculomotoriaed anomalie 352490 | ASDda deficit di AUTS2 dita delle mani, esclusail pollice
dell‘atti\_/ita glettrica Qellargtina 137577 | Asfissiaperinatale 138 | AssociazioneHARGE
1143 Artrogr|p05|congenltamultlpla, 276198 | Asidan 63862 | Associaziondra schisi
tipo neu_rogt.en.o 93 Aspartilglucosaminuria 97286 | AssociaziondsIST- paragangliomal
1154 Af\trtrlogrlplos!dlstalecon 1163 | Aspergillosi 2578 |AssociaziondMURCS
(?A?mOP eg'IZ' ——— 1164 | Aspergillosiallergica 887 |Associazion&/ACTERL
329457 ftrrlogr|p05| Istalelipo 5 senza 1164 |Aspergillosibroncopolmonare 887 |Associazione/ACTERL/VATER
ofta mopare.sdll — allergica 887 |Associazion&/ATER
329457 :}:{;iﬁ;g’lgzza'ga etipo 5senza 101351 | Aspleniacongenitaisolatafamiliarelf 251679 | Astroblastoma
— - 221120 251589 | Astrocitomaanaplastico
1146 | Artrogriposidistale,tipo 1 ASSA - - - - . .
2053 | Artrogriposidistale. fipo 2A 4 |Assenzailaterale congenitadei 251595 | Astrocitomadiffuso
. vasideferenti 251601 | Astrocitomafibrillare
376 | Artrogriposidistale,tipo 2A - - - . —
1rog .pos.d.sta e,t.po Assenzaongenitacombinatadella | 251604 | Astrocitomagemistocitico
1147 | Artrogriposidistale, tipo 2B 294981 gambae del piede 251612 | Astrocitomapilocitico
376 Artrogr!pos?d?stale,t!po 3 294979 Assenzaongenitacombinata 251615 | Astrocitomapilomixoide
65720 | Artrogriposidistale, tipo 4 dell'avambraccioe dellamano i i
57 T Arroarioos dietale oo 5 . . . 251598 | Astrocitomaprotoplasmatico
grposiaistaS,ap ges1s |ASsenzaongenitadei punti Astrocitomasubependimalea
329457 | Artrogriposi distale, tipo 5D lacrimalie delle ghiandolesalivai | 2°1%%8 [.ojie giganti
1144 Artrogr!pos!d!Stale‘t!po 6 Assenzaongenitadel braccioe Astrocitoma/ganglioglioma
3377 | Artrogriposidistale, tipo 7 294975 |dell'avambracciocon presenzadella 251940 desmoplasticanfantile
65743 | Artrogriposidistale, tipo 8 mano 647 |ATV1
115 Artrogr!pos!d!stale,t!po 9 294977 Assenza:ongemtadellacosma_e as33g | Alassia- aprassia ritardo mentale
251515 | Artrogriposidistale, tipo 10 dellagambacon presenzadel piede legatoall'’X
1154 [ Artrogriposidistale, tipo I1B 93322_| Assenzaongenitadella tibia 1168 | Atassia- aprassiaoculomotoria
65720_| Artrogriposidistale, tipo 11D _ 96269 | Assenzacongenitadellavagina s4753 | Atassia- aprassiaoculomotoria,
53606 |Artrogriposiletale conmalattia 289465 |ASSenzaongenitadelleimpronte tipo 2 (AOA2)
delle celluledelle cornaanteriori digitali Atassia- atrofia ottica - sordita -
1150 |Artrogriposimultipla congenita- 294983 | Assenzacongenitadelle mani Y87 etalita
facciada fischiatore 2879 Assenzaongenitadell'ulna e del 8 Atassia- degenerazione
994 Artrogriposimultipla congenita- perone 17 tapetoretinica
ipoplasiapolmonare 217399 Assenzaongenitadi dolore con 1997 Atassia- diabete - gozzo-
31933 | Artrogriposimultipla congenita iperidrosi insufficienzagonadica
associatea SYNE1 247775 | Assenzacongenitadi utero e vaging 1184 Atassia- fotosensibilita - bassa
1145 Artrogriposimultipla congenita 1658 Assenzalei dermatoglifi - milia statura
distale legataall'’X congenita 1180 |Atassia-ipogonadismo- distrofia
319332 Artrogriposimultipla congenita 294986 | Assenzalei piedi coroideale
miogenicaautosomicarecessiva 99112 Assenzalel tronco venoso 2585 | Atassia- pancitopenia
Artrogriposi ml_JItipIa con_genitanon anonimo 137639 Atassia- ritardo della dentizione-
498693 [letale autosomicarecessiva 96269 |Assenzalellavagina ipomielinizzazione
correlataa MYBPC1 Assenzalellavalvolapolmonare- 100 |Atassia- telangectasia
85446 | Artropatia dialisi-correlata 99048 [difetto del setto ventricolare- dotto 647 |Atassia- telangectasiayariante 1
85169 Artr_c_)patia digitale - brachidattilia arterioso pervio s0485 | Atassiaautosomicarecessivada
familiare 99114 |AssenzalellaVCS 139485 | eficit del coenzimaQ10
1159 Artropati_a pseudpreumatoide 99114 |Assenzalellavenacavasuperiore 247815 Atassiaautosomicarecessivada
progressivanfantile 922 Assenzalelle ciglianasali,forma deficit di PEX10
217656 ARVQsoIatafaml'Il_are familiare 139485 Atassiaautosomicarecessivada
217656 | ARVDisolatafamiliare 1658 Assenzalelle impronte digitali - deficit di ubichinone
231466 |ASAN milia congenita 88644 |Atassiaautosomicarecessivatipo
54251 | Ascessasetticidisseminati 2985 | Assenzalelle sopraccigliae delle Beauce
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedellamalattia NUmero Nomedellamalattia NUmero Nomedellamalattia

Orpha Orpha Orpha
Atassiacerebellare- areflessia- MGLURL1 2572 | Atassiaspastica- distrofia corneale

1171  |piede cavo- atrofia ottica - sordita 512260 | Atassiacerebellarecongenitada 557056 | Atassiaspasticaassociatea
neurosensoriale mutazionidi RNU12 disartria da deficit di glutaminasi
Atassiacerebellare- deficit Atassiacerebellareidiopaticaa Atassiaspasticaautosomica

83472 |cognitivo- atrofia ottica - anomalie 247234 esordiotardivo 251282 dominante
cutanee 1766 Atassiacerebellarenon progressiva 254343 Atassiaspasticaautosomica
Atassiacerebellare- displasia - deficit cognitivo recessivat

1174 :
ectodermica Atassiacerebellarenon progressivg Atassiaspasticaautosomica
1173 | Atassiacerebellare- ipogonadismol| 14647 disabilita iti 313772 iveb
! p 9. condisabilita cognitiva recessiv.
Atassiacerebellareassociataa Atassiacerebellarenon progressivg Atassiaspasticaautosomica
; . . 314978 . 254343 . . . ; .

504476 |neuropatiae areflessiavestibolare legataall'X recessiva atrofia ottica - disartria
bilaterale 1177 |Atassiacerebellareprecocecon 314603 | Atassiaspasticaautosomica

95433 Atassiacerebellareautosomica conservazionalei riflessitendinei recessivacon leucoencefalopatia
recessiva cecita- sordita 1175 Atassiacerebellareprogressiva 98 Atassiaspasticaautosomica

352403 Atass[acerebgl.lareaut.qsomlca legataall'X recessivadi CharlevoixSaguenay
recessiva deficit cognitivo 139485 | Atassiacerebellarerecessivatipo 2 314603 Atassiaspasticaautosomica

95434 Atassigcerebellgreautosom!ca 88644 Atassiacerebellare autosomica recessia, tipo 3
recessiva intrusione saccadica recessivafipo 1 1182 Atassiaspasticacon miosi

284271 Atassiacerebellareautosomica 94122 | Atassiacerebellare tipo Cayman congenita
recessiva ritardo psicomotorio 3008 |Atassiaconacidosilattica, tipo 2 2074 |Atassiaspinocerebellare-

2ga2gg |Alassiacerebellareautosomica 3008 [ Atassiaconacidosilattica, tipo |1 amiotrofia - sordita
recessivaa esordionell'eta adulta 450033 | Atassiaconaprassicoculomotoria || 115 |Atassiaspinocerebellare

352403 | Atassiacerebellareautosomica tipo 4 dismorfismi
recessivaassociataalla spettrina 96 [Atassiacondeficit dellavitaminaE [ 11g5 [At@ssiaspinocerebellarea esordio

352003 [ocosshmssorisimlaspetiins, | o6 |\ eSseEondefciisoato del e -
kipo 1 p , vitamina E 94124 Atassms_mnocereblell_areassomataa
R —————— 94147 | Atassiaconretinopatia pigmentos neuropatiaassonalefipo 1

ssiacer utosomi " - iaspi i

352641 |recessiveconspasticitaa esordio 88628 Atassiadel cordoneposteriore- 64753 Atassms{_plnocerebleIII_aree;ssomataa

. retinite pigmentosa neuropataassonalelipo
tardivo : _ —
Atassiacerebellareautosomica Atassiadel cordoneposteriore - 284332 Atassms_pmocerek_)ellare

412057 _ o 88628 [retinite pigmentosa,autosomica autosomicarecessives

recessivada deficit di CHIP recessiva Atassiaspinocerebellare
- - 284324 h .

453521 AtaSS|_acerebeI_Ia_rea_utosomlca 95 Aassiadi Friedreich autosomicarecessivar
recessivada deficit di CWF19L1 — - iaspi
Atassiacerebellareautosomica 1177 | Atassiadi Harding 139485 Atassms_plnocerek_)ellare

352641 - o Atassiaepisodica- vertigini - tinnito autosomicarecessived
recessivada deficit di GBA2 79135 . L Atassiaspinocerebellare

- - - miochimia 284289 P
Atassiacerebellareautosomica Y ——— T - autosomicarecessival0

284332 [recessivanon progressivaa esordio || 401953 tass[aeplso caconiinguaggio iaspi
v farfugliato 2gaz71 |Atassiaspinocerebellare
infantile i i
ABSS] boll " - 37612 | Atassiaepisodicacon miochimia autosomicarecessival 1

88644 assiacerebellareautosomica o0 — Atassiaspinocerebellare
recessivatipo 1 Atassiaepisodica.tipo 1 284282 Utosomicarecessival?

: 97 Atassiaepisodica.tipo 2 ——
zroes | permiasdeficit sogritvo || 79135 | Atassisepisodica ipo 3 saszs [ MaSSasprocereholare
P - i 79136 |Atassiae isodica’ti 04 autosomicarecessivaly
Atas&ac_erebellan_econgen|_tq laepisodica ip Atassiaspinocerebellare

30426 [Autosomicarecessivada deficit del 211067 | Atassiaepisodicajtipo 5 aUtosomicarecessivaa
recettore metabotropicodel 209967 | Atassiaepisodica,ipo 6 284324 | rogressiondenta e a esordio
glutammato 1 209970 | Atassiaepisodicatipo 7 infantile
Atassiac_erebeIIargcongeni_tg 401953 | Atassiaepisodica.tipo 8 324262 Atassiaspinocerebellare

363432 autosomlca_rgcesswadadef|C|t 96 AtassiaFriedreichsimile autosomicarecessivatipo 13
_della sub_unlta delta-2 del recettore ‘Atassiainfantile con 252403 Atassiaspinocerebellare
ionotropico del glutammato 135  [ipomielinizzazionddiffusadel autosomicarecessivatipo 14

s63432 Atassiacerebellarecongenita sistemanervosocentrale 4os4so | Atassiaspinocerebellare
guécl’écz’m'caf ecessivada deficit di 97 | Atassiaparossisticadamiliare autosomicarecessivatipo 15
yS T - 280620 Atassiaprogressivada mioclono 412057 Atassiaspinocerebellare

304262 | lASSIacerene art_ac;)dngotlanfl_a} i GOSRZorrelata autosomicarecessivafipo 16
autosomicarecessivada deficit di 2572 | Atassiaspastica- anomalieoculari || 453521 [ Atassiaspinocerebellare
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Aumero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
autosomicarecessivafipo 17 211017 | Atassiaspinocerebellaretipo 30 1203 | Atresiaduodenale
397709 Atassias.pinoceret.)elle.\re 217012 | Atassiaspinocerebellarefipo 31 1199 |Atresiaesofagea
autosomicarecessivatipo 20 276183 | Atassiaspinocerebellaretipo 32 2300 | Atresiaintestinale multipla
Atassiaspinocerebellarecon 1955 | Atassiaspinocerebellarefipo 34 1202 | Atresialaringea
363710 [alterazionedei movimenti oculari 276193 | Atassiaspinocerebellaretipo 35 1207 |Atresiapolmonare- difetto del
Verthé“ . 276198 | Atassiaspinocerebellaretipo 36 setto interventricolare
o54gg1 |Atassiaspinocerebellarecon 363710 | Atassiaspinocerebellaretipo 37 1008 |Atresiapolmonare- setto
epilessia_ 423296 | Atassiaspinocerebellaretipo 38 ventricolareintegro
1955 QFSZEE‘:P;?:;::;F’;”WGM 423275 | Atassiaspinocerebellarefipo 40 105 | Atresiaureterale
frocnera ' 76241 |Atassiaspinocerebellarefipo 65681 | Atresiavaginale
85297 Al\lt;ss_las;:;nocerebellardegata Thomas 86819 | Atrichia con lesionipapulose
fj‘m ,11po 3 e 247734 | Atassiasporadicaa eziologianon 86819 | Atrichia papulosa
85292 a”;szlasp;lmocere cllareegata nota e a esordionell'etad adulta 99098 | Atrio destrodiviso
A . po - ol 79136 Atassiavestibolocerebellare 99099 | Atrio sinistrodiviso
254881 | Alassiaspinocerebellare periodica 86813 | Atrofia aerata
mitocondriale con epilessia — -
Atassiaspinocerebellarenon 94122 | Atassiatipo Cayman 75377 | Atrofia areolaremaculare
208513 . . 2953 i itari
brogressivacongenita — Q;L?esn —— 649 Atrof!a bulbare erednanal .
Atassiaspinocerebellaretipo 3, tipo 97249 Atrofia c_ereb ellarecon microcefalig
276238 Joseph 566852 | Atelencephaly progressiva
276244 Atassiaspinocerebellaretipo 3, tipo 51;39(?4 ﬁte:os:eogenesg 247198 Sgg::;\sgievraebellocereb rale
Machado elosteogenes
458798 | Atassiaspinocerebellaretipo 41 56305 Atelosteoger‘lesmp.oxlll . 363969 Atroflq cerebraleautosomica
458803 | Atassiaspinocerebellaretipo 42 1192 |Aterosclerosk sordita - diabete - rice?SNa - i
497764 | Atassiaspinocerebellardipo 43 epilessia- nefropatia . tro ia cerebrocerebellare
— L 95713 | Atireosi 402364 |infantile conmicrocefalia
98755 | Atassiaspinocerebellaretipo 1 ;
il - 251347 |ATLD progressivapostnatale
98756 | Atassiaspinocerebellarefipo 2 Atrofi ioretinicabifocal
sl o - 86875 |ATLL 75373 rofia corioretinicabifocale
98757 | Atassiaspinocerebellarefipo 3 i
— . 231401 | ATMDS progressiva
98765 | Atassiaspinocerebellaretipo 4 357107 |ATOS 86813 | Atrofia corioretinicadi Sveinsson
98766 | Atassiaspinocerebellaretipo 5 ; i i
—— - 1195 | Atransferrinemiacongenita 54247 | Atrofia corticale posteriore
98758 | Atassiaspinocerebellarefipo 6 30391 | Aresiabil 79100 |Atrofia cutaneavermicolare
94147 | Atassiaspinocerebellarefipo 7 tres?a I ?are - - 1433 | Atrofia della coroide - alopecia
—— - Atresiabiliare associataa sindrome - ‘
98760 | Atassiaspinocerebellaretipo 8 244283 . : Atrofia dentato-rubro-pallido-
— . da malformazionesplenica 101 p
98761 | Atassiaspinocerebellarefipo 10 — - luisiana
98767 | Atassiaspinocerebellarefipo 11 Atresiabiliare extraepaticae - - - -
1aspl P Mp93864|duodenale- ipoplasiadel pancreas || 1214 | Atrofia emifaccialeprogressiva
98762 Atass!asp!nocerebellaret!po 12 malrotazioneintestinale 98981 | Atrofia essenzialaell'iride
g:;gi Atassiaspinocerebellarefipo 13 30391 | Atresiabiliare non sindromica 414 |Atrofia giratadellacoroidee della
Atassiaspinocerebellaretipo 14 137920 | Atresiacoanalebilaterale retina __
98769 |Atassiaspinocerebellarefipo so1a1 | Atresiacoanaleposteriore - 221142 | Atrofia maculareConfetti-simile
15/16 — - sindromedalinfedema 228277 | Atrofia maculareereditaria
rpP8769 Atass!asp!nocerebellareI!pO 16 137917 | Atresiacoanaleunilaterale 228272 | Atrofia maculareprimitiva
98759_| Atassiaspinocerebellarefipo 17 30391 | Atresiadei dotti biliari 2290 | Atrofia microvillare congenita
98771 Atass!asp!nocerebellaret!po 18 1198 | Atresiadel colon 102 | Atrofia multisistemica
98772 lAgt;aZSZSIasplnocerebellaretlpo 1201 | Atresiadel digiuno 227510 | Atrofia multisistemica,tipo
TEEETR NPTy e 1201 | Atresiadel piccolointestino cerebellare
— Atass!asp! oce ebe”a eI!IOo = 99118 | Atresiadel senocoronarico 98933 Atro_fla ml_JIt|S|stem|ca,t|po
e ette 2 o0 Tvesncetamiae AT
! p_ I.p 1209 | Atresiadella tricuspide 2579 Atrofla musco_larc—,L ata55|_a- retinite
101108 | Atassiaspinocerebellaretipo 23 - - pigmentosa- diabete mellito
— - 95448 | Atresiadellavalvolaaortica - -
101111 | Atassiaspinocerebellaretipo 25 - Atrofia muscolarebulbospinale
—— - 137914 | Atresiadelle coane 481 \
101112 | Atassiaspinocerebellaretipo 26 . - . legataall’X
98764 | Atassiaspinocerebellaretipo 27 1483 [AUresiadelie orecchie- anomalie Atrofia muscolaredei cingolida
- p' .p congenitemultiple - ritardo mentalgl| 34515 o
101109 | Atassiaspinocerebellaretipo 28 - ; deficit di FKRP
208513 iasDi i 119 | Atresiadellesofago Atrofia muscolarediaframmatica
Atassiaspinocerebellaretipo 29 105 | Atresiadelluretra 404521 o 2 )
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Numero . Numero . Numero .
- Nomedella malattia - Nomedella malattia . Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
65684 Atr9f|a mu_sc:‘olaredl_stale giovanile 206580 Atrofla muscolarespinaledistale, 1145 Atrofia muscolarespinale SMAX2
dell'estremita superiore tipo 4 correlata
65684 Atr9f|a musco_lareglovanlledlstale 139536 Atrofla muscolarespinaledistale, 83420 Atrlofla muscolarespinale,forma
dell'arto superiore tipo 5 dell'adulto
404521 Atrofia muscolarelegataall’X con 481 Atrofia muscolarespinalee bulbare 481 Atrofia muscolarespinobulbare
distressrespiratorio legataall'X SMAXtcorrelata
454706 | Atrofia muscolareprogressiva 83419 | Atrofia muscolarespinalegiovanile|| 227510 | Atrofia olivo-ponto-cerebellare
2590 Atrofia muscolarespinale - 83330 | Atrofia muscolarespinaleinfantile 2732 Atrofia olivo-ponto-cerebellare-
epilessiamioclonicaprogressiva 83418 Atrofia muscolarespinaleinfantile sordita
Atrofia muscolarespinale- cronica 215 Atrofia ottica - oftalmoplegia- ptosi
73245 |malformazionedi DandyWalker - 1145 Atrofia muscolarespinaleinfantile - sordita - miopatia
cataratte legataall'X 1215 Atrofia ottica - sordita -
Atrofia muscolarespinalea esordio 83418 Atrofia muscolarespinale polineuropatia- miopatia
486811 |prenataleconfratture ossee intermedia 98890 Atrofia ottica a esordioprecoce,
congenite 1145 |Atrofia muscolarespinalelegata tipo non-Leber
Atrofia muscolarespinale all'x, tipo 2 215 Atrofia ottica autosomica
98920 |autosomicarecessivacondistress 1216 Atrofia muscolarespinalenon dominante - sordita congenita
respiratorio progressivacongenita Atrofia ottica autosomica
1216 Atrofia muscolarespinalebenigna ; Atrofia muscolarespinale 250932 |dominante conneuropatia
congenitacon contratture 0 prossimale periferica
1216 Atrofia muscolarespinalebenigna, Atrofia muscolarespinale 98673 Atrofia ottica autosomica
congenitaautosomicadominante 209335 [prossimale,autosomicadominante, dominante, forma classica
1145 |Atrofia muscolarespinalecon a esordionell'eta adulta 67036 |Atrofia ottica autosomica
artrogriposi Atrofia muscolarespinale dominante, tipo 3
98920 Atrofia muscolarespinalecon 363447 |prossimale autosomicadominante, 98673 Atrofia ottica autosomica
distressrespiratorio, tipo 1 a esordionell'infanzia dominante, tipo Kjer
204521 Atrofia muscolarespinalecon Atrofia muscolarespinale 67047 Atrofia ottica autosomicarecessivg
distressrespiratorio, tipo 2 363454 |Prossimale autosomicadominante, tipo 3
83418 | Atrofia muscolarespinalecronica a esordionell'infanzia,con 297976 Atrofia ottica autosomicarecessivg
98920 Atrofia muscolarespinale contratture tipo OPA7
diaframmatica Atrofia muscolarespinale 98673 | Atrofia ottica di Kjer
13955 | Atrofia muscolarespinaledistale 209341 [Prossimaleautosomicadominante,ff 104 [ Atrofia ottica di Leber
autosomicarecessivatipo 2 a esordionellinfanzia,senza 7036 Atrofia ottica e cataratta,
1016 |Atrofia muscolarespinaledistale contratture autosomicadominante
benigna,autosomicadominante Atrofia muscolarespinale 67047 |Atrofia ottica infantile concoreae
139589 Atrofia muscolarespinaledistale 363447 prossmale,a_utosomlcadom|nante, paraplegiaspastica
con paralisidelle cordevocali con coinvolgimentoprevalentedeg 98800 |Atrofia ottica isolatalegataall’X a
Atrofia muscolarespinaledistale arti inferiori : esordioprecoce
139518 |giovanile, autosomicadominante, Atrofia muscolarespinale Atrofia ottica isolata, autosomica
tipo 1 363454 |Prossimaleautosomicadominante, (| 98676 | . o
39 Atrofia muscolarespinaledistale concoinvolgimentoprevalente degli—ge==—170 - ~em S tipo 1
139557 leqataall’X. tioo 3 arti inferiori, concontratture ———
g up ‘Atrofia muscolarespinale 98890 | Atrofia ottica, tipo 2
Atrofia muscolarespinaledistale : : ;
139557 prossimale autosomicadominante,|| 1433 Atrofla_ regionaledellacoroidee
SMAX3correlata 209341 involai i lentedeal alopecia
" : : con coinvolgimentoprevalente deg - - -
98020 |Atrofia muscolarespinaledistale, i farior Atrofia retinocoroideaparavenosa
. I arti inferiori, senzacontratture 251295
autosomicarecessivatipo 1 - - pigmentata
Atrofia muscolarespinaledistale, 83330 Atrofl_a muspolaresplnale 102 | Atrofia sistemicamultipla
139547 : S prossimale tipo 1 P
autosomicarecessivatipo 3 . - Atrofi inale- oftaimonleai
- - - Atrofia muscolarespinale 1217 Olla spinale- otalmoplegia-
Atrofia muscolarespinaledistale, 83418 . . sindromepiramidale
206580 autosomicarecessivatipo 4 prossimale fipo 2 . ; : :
: a _ Atrofia muscolarespinale 140933 | Atrofodermalineare di Moulin
Atrofia muscolarespinaledistale, 83419 . ) : :
314485 . L prossimale tipo 3 Atrofodermia follicolare -
lautosomicarecessivatipo 5 k ! : 79459 . ab Il
Atrofia muscolarespinaledistale 83420 Atrofia muscolarespinale B e
139525 ipo 2 P ’ prossimale tipo 4 113 Atrofodermiafollicolare e
- - . Atrofia muscolarespinalescapolo carcinomibasocellulari
139547 t%tcr)ogla muscolarespinaledistale, 431255 neroneale 09966 |ATRT
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Ngrmpﬁgo Nomedella malattia NS’:EE;O Nomedella malattia N(;rrgsgo Nomedella malattia
3342 |ATS Bartonellabacilliformis 1945 | BECRS
86818 |ATSMR 50839 Bartonellosidovuta ainfezioneda 1945 |BECTS
97, |Attivita continuadelle fibre Bartonellahenselae 322 |BEEC
muscolari,forma ereditaria 64694 Bartonellosidovutaa infezioneda 133 |Berilliosi
06599 |AUmentoasintomaticoisolato dei Bartonellaquintana 133 |Berilliosicronica
livelli di creatinfosfochinasi Bassastatura - anomaliedell'ipofisi Bestrofinopatiaautosomica
My94 | Aurocefalosindattilia 85442 le del cervelletto - sellaturcica 139455 recessiva
137911 | Autismo- nevovinosofacciale piccola 848 |Betatalassemia
199627 | Autismoatipico Bassastatura - anomaliefaccialie ("133364 | Betatalassemia tricotiodistrofia
563576 | Autoimmune hepatitis type 1 2332 scheletriche- deficit cognitivo- Betatalassemia- trombocitopenia
563581 | Autoimmune hepatitis type 2 macrodontia — - — 231393 legataall'X
562538 Autosomalrecessiveextra-oral 2994 _I?assastgturg-dlf(.ettllcranlofacc|al| 231296 Betatalassemiacon corpi di
halitosis poplasiadei genitali inclusione
9% |AVED Bassastatura - eta ossearitardata [™537556 | Betatalassemiadominante
99000 | AVMD 171706 dadef'.ct'.t “%: metabolismodegli 231222 | Betatalassemiaintermedia
399307 | AVNidiopatica oé:szr;tg?l:r:[ ossawormiane - 231214 | Betatalassemiamajor
399180 | AVNnon traumaticasecondaria 2863 destrocardia 118 |Betamannosidasi
399175 | AVNtraumatica : Bassastatura - pterigio del collo - 119 |Betasarcoglicanopatia
217064 | Avvelenamentoda 5-fluorouracile || 2865 |-, giopatia 306 |BFIE
306682 | Avvelenamentoda manganese J866 | Bassastatura- sordita - anomalia 306 |BFIS
330021 | Avvelenamentoda mercurio dei neutrofili 127 |BFLS
449285 |Avvelenamentodamorsodi ,geg | BasSSatatura- valvulopatia 1949 |BFNS
serpente cardiaca- faciescaratteristica 99771 |Bifidita dell'ugola
330015 | Avvelenamentoda piombo Bassastatura da deficit del 1247 |Bilharziosi
466677 Awe!enamentoda punturadi 314811 [recettore secretagogalell'ormone 285 |BJHS
scorpione della crescita 64742 | Blastomapleuropolmonare
247165 Avvele.namentoinfantile da 314811 | Bassastatura da deficit di GHSR 99933 |Blastomapleuropolmonare,tipo 1
mercurio Bassastatura da deficit isolato 99934 | Blastomapleuropolmonare,tipo 2
90069 |Avvelenamentosistemicoda 632 dell'ormone dellacrescitaassociatoff 99935 | Blastomapleuropolmonare . tipo 3
monocloroacetato aipogammaglobulinemidegata 64741 | Blastomapolmonare
58 AxD all'xX 50045 |BLC
363717 | AxD,tipo | 314802 Bass&taturaldadeficit parzialed_el 1229 | BLGPMG
363722 | AxD, tipo Il recettore dell ormone .dellac.resu.ta 519390 | Blefarocalasisolata
284454 | AZOOR 314802 Basszstatura da deficit parzialedi Blefarofimosi- epicantoinverso-
3471 Azoqspermia infezionipolmonari- GHR S— 126 ptosi
sinusite 140941 | BassEtaturadadeficit primitivo »61579 | Blefarofimosi- epicantoinverso-
M399805 Azoosp_ermlajaarrestodella deIIasubunltaaud.olablle 157 ptosi da espansionedi polyA
maturazione Basszstatura de} difetto Blefarofimosi- epicantoinverso-
M399805 Az_oos_permlajadlfetto della 629 quant.lttatlvo dell'ormone della 261559 btosi da riarrangiamento3q23
meiosi crescria - Blefarofimosi- epicantoinverso-
79332 |BAGALTLDG g3z [|Bassmtawradaresistenza 261572 ptosi, da mutazionepuntiforme
75496 |BAGALTCDG allormone dellacrescita Blefarofimosi- ptos - esotropia-
99860 |B-ALL Bassastatura primitiva - ) 2057 sindattilia - bassastatura
B-cellimmunodeficiencylimb 637 mlcrodon_tla- denti opalescanti Blefarofimosi- tlelecanto-
567502 [abnormalitiesurogenital senzaradice 1968 microstomia
malformationssyndrome 314795 | Bassastatura SHOXcorrelata Blefarofimositipi 162 da
67038 |BCLL 2867 |Bassastatura,tipo Bruxelles 261579 espansionedi polyA
404560 | B-Kmole syndrome 3286 Batt_iti prgmaturi ventricolari Blefarofimositipi 1 e 2da
86852 |B-PLL multifocali 261572 | tazionepuntiforme
108 |Babesiosi 6?5{?4 BBGD 126 | Blefarofimosi,tipi 1 e 2
86814 |BAFME IRl ZESD 1259 Blefaroptosi- miopia - ectopiadel
1223 | Balantidiasi cristallino
1223 | Balantidiosi 312 |BCIE Blefarospasmo distonia
93964 P
64692 | Bartonellosidovuta a infezioneda ||—= 222 |BDC oromandibolare
113 |BDCS
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Aumero Nomedella malattia umero Nomedella malattia humero Nomedellamalattia
Orpha Orpha Orpha
1344 | Bloccoatriale 178475 Botulismotossinomediato della M48242] Brachiolmiadi Hobaek tipo 1
60041 |Bloccoatrioventricolare congenito cute MA48242] Brachiolmiadi Toledo,tipo 1
60041 |Bloccocardiacocongenito 329284 |BPAN 93302 | Brachiolmia,tipo 2
871 | Bloccocardiacodi brancaereditariof| 70589 |BPD 93304 |Brachiolmia,tipo 3
871 Bloccocardiacofamiliare 86870 |BPDCN 93302 | Brachiolmia,tipo Maroteaux
progressivo 1272 Brachicefalia- sordita - cataratta- 448242 | Brachiolmia,tipo recessivo
75567 | Bloccomotorio primitivo ritardo mentale 1095 | Brachitelefalangia dismorfismi-
progressivo 35099 |Brachicefaliasolata sindromedi Kallmann
319205 | BMAH 2150 | Brachidattialiadi Hirschsprung 75374 | Bradiopsia
1243 |BMD 579500 Brachidattilia- assenzalellefalangl] 1945 |BRE
293707 | BMRStipo Maat-Kievit-Brunner distali 65682 |BRIC
293707 | BMRStipo MKB 1001 |Brachidattilia- deficit cognitivo 99960 |BRIC1
2728 |BMRStipo Ohdo 1275 Brachidattilia- displasiadel gomito || 99961 |BRIC2
293725 | BMRStipo V e del polso 99960 |BRICtipo 1
293725 [ BMRStipo Verloes 1275 Br_achlde_ittll_la- displasiadelle 99961 |BRICHipo 2
353253 [BMS articolazioni : 60033 | Bronchiectasiadiopatica
1297 |BOFS 1246 Brra%h'ﬁartt'“a' nistagmo- atassia  (™r3471 | Bronchiectasieligospermia
1303 |BOOP CBe e r?‘dat?r ————— 1303 [Bronchiolite costrittiva
91546 |Borreliosidi Lyme 2956 carra(i: dattiia- scoliosi- fusione del 1302 |Bronchiolite obliterante -
128 | Botriocefalosi 2 —— — polmonite organizzata
- 93409 |Brachidattilia- sindattilia, tipo Zha — - -
1267 |Botulismo 3168 |Brachidatiia- snfalanai 1303 Bronchiolite obliterante condifetto
228371 | Botulismoalimentare e rachf attflfa' .s'n.la.ang'smo polmonare ostruttivo
178475 | Botulismocutaneotossinomediatof———— Brach!gatt!l!ag! B! glntﬁlr.an 1303 | Bronchiolite obliterativa
178481 | BOtulismoda colonizzazione 55502 Brachidattiliadi Pitt-Willlams 79127 |Bronchioliterespiratoria-
intestinale 9860 Brach?datt!l?adl Sugarman _ pneumopatiainterstiziale
178475 | Botulismoda ferita 1277 BrachlldattlIl.:-llfmesomall_c& rét_ardho 439881 | Bronchitecrupale
254504 Bo’[u"smodainalazione menta.e-n?? OrmaZI.onlcar lache 439881 BrOnChiteﬁbrinosa
178475 | Botulismodainoculazione 1278 Virracl)chldattlllapreassmle alluce 439881 | Bronchiteplastica
228371 | Botulismodaintossicazione —— ——| 439881 | Bronchitepseudomembranosa
- — - 93395 |Brachidattilia,tipi B ed Ecombinati
178481 | Botulismoda tossiemiaintestinale —— 99829 |BronzeJohn
- 93388 | Brachidattilia, tipo Al
Botulismodell'adulto da —— 109 |BRRS
178487 . o ) 93396 |Brachidattilia,tipo A2
colonizzazionéntestinale 93394 |Brachidatiia ino A4 2353 |BRSS
Botulismodell'adulto da tossiemia rac I a !?a, ?po 1304 | Brucellosi
178487 ntestinale 93389 |Brachidattilia,tipo A5 528 |BSCL
254509 | Botulismoiatrogeno 93382 Brach?datt!l?a,t?po A6 481 BSMAlegataall'’X
178478 | Botulismoinfantile 93397 | Brachidattilia, tipo A7 1980 |BSPDC
178478 Botulismoinfantile datossiemia 93383 Brach?datt!l?a,t?po B 125 |BSyn
intestinale 140908 |Brachidattilia,tipo B2 65284 |BTBGD
178487 | Botulismoinfantile-simile 93384 | Brachidattilia,tipo C 111 |BTHS
178475 | Botulismoinfettivo cutaneo 93387 Brach?datt!lfa,tfpo E 98976 |Buftalmo
178475 | Botulismoinfettivo dellacute 1276 s?;?fgf}ggﬁgﬁ?oﬁ'econ bassa 275864 |bv-FTD
Botulismoinfettivo tossina 1243
230800 | iato 93388 |Brachidattilia,tipo Farabee 6 EwgD
- . - 93396 |Brachidattilia,tipo Mohr-Wriedt
178481 | Botulismointestinale — ICattina, tip 231242 | G beta talassemia
178487 | Botulismointestinale dell'adulto Brachidattilia, tipo Smorgasbord _f—--=- CALCLorimitivo
- . ; 93394 | Brachidattilia,tipo Temtamy p
178478 | Botulismointestinale neonatale . 75377 |CACD
- . - : 93394 | Brachimesofalangidl eV — -
178481 |BOtUlismointestinale tossino- —— gEer - 1672 | Cachessialiencefalica
mediato Brachimorfismo- onicodisplasia — —
: : : : 1292 distalanaismo 1672 | Cachessiaiencefalicadi Russell
178487 |BOtulismointestinale tossino- 9 56425 |CAD
mediato dell'adulto 2899 | Brachiolmia- amelogenesi —
- : - - imperfetta 36382 | CADereditaria
178478 Botulismointestinale tossino- p 36382 | CADamil
mediato infantile 93304 |Brachiolmiaautosomicadominante amiiare
254509 | Botulismoinvolontario 448242 Brachiolmiaautosomicarecessiva, 448010 | CADCDG
- tipo Hobaek/Toledo 136 | CADASIL
178478 | Botulismoneonatale p
369942 | CADDS
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi

I Quaderni di Orphanet- Elenco delle malattie rare e sinonimi in ordine alfabetie&sennaio2020
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/IT/Elenco_malattie rare in_ordine alfabetico.pdf



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/IT/Elenco_malattie_rare_in_ordine_alfabetico.pdf

Aumero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
436174 | CAGSSS 376 Camptodattilia- palatoschist piedi Leydig
315306 CAHclassicada 21-OHD forma con torti 70573 | Cancropolmonarea piccolecellule
perdita di sali 1325 | Camptodattilia- taurinuria 180242 | Cancratubarico
315311 CAHclassicada 21-OHD forma 295016 | Camptodattiliadelle dita delle man§l 206489 | Cancrovaginalea cellule germinali
virilizzantesemplice 1321 | Camptodattiliadi Goodman 1334 | Candidiastronicamucocutanea
90791 CAHda deficit di 3-beta- 488434 Camptodattiliadi Guadalajaraipo 75327 |CAPED
idrossisteroidodeidrogenasi 3 33364 | Capellifragili - ritardo mentale
90795 | CAHdadeficit di 11-beta-idrossilasy 1397 Camptodattiliadi Guadalajaratipo Capellimpettinabili - distrofia
90793 | CAHdadeficit di 17-alfa-idrossilasi 1 1264 |retinica pigmentosa- anomalie
99429 |CAIS 1326 Camptodattiliadi Guadalajaratipo dentali - brachidattilia
51608 Calcificazionearteriosa 2 170 | Capellilanosi
generalizzatadell'infanzia 1325 Cgmptodattiliafamiliare con Capellilanosi- cheratoderma
51608 Calcificazionerteriosainfantile aminoaciduria 65282 [palmoplantare- cardiomiopatia
idiopatica 1323 | Camptodattiliasindromicadi Rozin dilatativa
1229 Calcificaziondilaterale a banda 141194 | CAMS1 Capellilanosi- ipotricosi - labbro
conpolimicrogiria 53719 |CAMS2 ML70 linferiore rovesciatoall'esterno-
178506 | Calcificazioneerebrale tipo Rajabjl 141199 |CAMS3 orecchieprominenti
Calcificazionealel sistemanervoso 3319 |CAMT 79132 Capelliradi - bassastatura -
3240 [centrale- sordita - acidositubolare -f 1329 [ Canaleatrioventricolare completo anomaliecutanee
anemia 1329 | Canaleatrioventricolare comune 2456 | Capezzolsoprannumerarifamiliari
289601 Calcificagioneielle articolazionie 1330 | Canaleatrioventricolare parziale 264691 | Capillaritepolmonareisolata
dellearterie : Cancroa cellule germinalidel corpolf 199354 | CARASIL
1980 | Calcificazionediopaticadeigangli | 213751 |0, 213605 | Carcinofibromadel corpo uterino
basali Cancraa cellule germinalidella 329984 | Carcinoidea cellule calciformi
1313 | Célcificaziondel plessocoroideo, 213837 | erviceuterina 424046 | Carcinomaa cellule acinosedel
forma infantile Cancroa piccolecellule della pancreas
1314 (_:alcificgziontalamiche 284400 vescica 329984 | Carcinomaa cellule calciformi
simmetriche 213837 | Cancrocervicalea cellulegerminalill 5.0 |Carcinomaa cellule chiare
280062 | Calcifilassi Cancrocervicaleneuroectodermico multiloculari
280065 | Calcifilasstutanea 213812 periferico 99915 | Carcinomaa celluledellagranulosa
280068 | Calcifilassviscerale 70567 |Cancrodeidotti biliari 20140 | Carcinomaa celluledi Merkel
1980 (_Zalcinos'striopallidodentata Cancrodellamammella, tipo (MCC)
bilaterale 213557 ghiandolasalivare 319276 | Carcinomaa cellulerenali chiare
53715 |Calcinostumorale familiare 1331 |Cancradellaprostata, forma 319287 | Carcinomaa cellulerenali chiare
306661 |Calcinostumorale ipercalcemica familiare multiloculari
306658 | C@lcinosiumorale Cancrodelle celluledellateca 310087 | Carcinomaa cellulerenali cistiche
normofosfatemicafamiliare 99917 |(steroido-producenti),non multiloculari
3467 | Calcolosikantinica altrimenti specificato 424019 Carcinomaa cellule squamosedel
289601 | CALJA 180242 | Cancradelle tube di Falloppio canaleanale
79141 | Callositadoloroseereditarie 36273 | Cancrodello stomacotipo 423994 | Carcinomaa cellule squamosedel
565909 Calpain3-related limb-girdle Bormann4 colon
musculardystrophy D4 289385 | Cancrodiagnosticatoin gravidanza 213716 Carcinomaa cellule squamosedel
267 Calpainopatigprimitiva 99912 Cancrodisgerminalea cellule corpouterino
1318 | Campomeliatipo Cumming germinali 424975 Carcinomaa cellule squamosedel
1319 | Camptobrachidattilia 227535 | Cancroereditario dellamammella fegatoe delle VBI
1320 | Camptocormiadiopatica 227535 | Cancrofamiliare dellamammella Carcinomaa cellule squamosedel
1320 | Camptocormismddiopatico 213610 | CaNcromulleriano misto del corpo || 424975 fegato e delle vie biliari
gs164 | Camptodatilia- bassastatura - uterino Intraepatiche
scoliosi- perdita dell'udito »13630 | Cancraneuroectodermico 502366 | Carcinomaa cellule squamosedel
Camptodattilia- contratture periferico del corpo uterino labbro
1323 larticolari - anomaliefaccialie 213812 | Cancroneuroectodermico 424039 |Carcinomaa cellule squamosedel
scheletriche periferico della cerviceuterina pancreas
1321 | Camptodattilia- displasiaossea 206538 | Cancronon disgerminomatosoa 308058 | Carcinomaa cellule squamosedel
3447 | Camptodattilia- iperaccrescimentd cellulegerminali pene
- dismorfismi 99916 |Cancroovaricoa celluledel Sertoli ||_423968 | Carcinomaa cellule squamosedel
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Numero . Numero . Numero .

Orpha Nomedella malattia Orpha Nomedella malattia Orpha Nomedella malattia
piccolointestino 213767 Carcinomacervicalea cellule differenziato dell'endometrio

424002 Carcinomaa cellule squamosedel squamose 454723 Carcinomaendometrioide
retto 213777 Carcinomacervicaleendocrino dell'ovaio

500464 Carcinomaa cellule squamosedella scarsamentedifferenziato 500852 Carcinomaepatocellulare-
cavitanasalee dei seniparanasali 213817 | Carcinomecervicalepapillare colangiocarcinomaombinato

502363 Carcinomaa cellule squamosedella 440437 Carcinomacolorettale familiare, 33402 Carcinomaepatocellularea esordio
cavitaorale tipo X nell'infanzia

213767 Carcinomaa cellule squamosedella 231625 Carcinomacortico-surrenalicocon 210159 Carcinomaepatocellulare
cerviceuterina ipersecrezionedi aldosteronepuro dell'adulto

424996 Carcinomaa cellule squamosedella 231625 Carcinomacortico-surrenalico 401920 Carcinomaepatocellulare
cistifelleae delle VBE producentealdosteronepuro fibrolamellare
Carcinomaa cellule squamosedellal 231625 Carcinomacortico-surrenalico 33402 Carcinomaepatocellulare

424996 |[cistifelleae delle vie biliari secernentealdosteronepuro pediatrico
extraepatiche 319303 Carcinomacromofobodelle cellule || 99977 | Carcinomaepidermoideesofageo

494550 Carcinomaa cellule squamosedella renal 27535 Carcinomaereditario della
laringe 79140 Carcinomacutaneo mammella

500481 Carcinomaa cellule squamosedelle neuroendocrino 99977 Carcinomaesofageoa cellule
ghiandolesalivari 319308 | Carcinomadatraslocazione squamose

213716 Carcinomaa cellule squamose 247203 | Carcinomadei dotti collettori 418951 Carcinomaesofageonon
dell'endometrio 247203 | Carcinomadei dotti di Bellini differnziato

99977 Carcinomaa cellule squamose 1333 Carcinomadel pancreasforma 418945 Carcinomaesofageoipo ghiandola
dell'esofago familiare salivare

423968 | Carcinomaa cellulesquamose 251899 | Carcinomadel plessocorioideo 1333 | cCarcinomaamiliare del pancreas
dell'intestino tenue 99868 |Carcinomadel timo 297535 Carcinomdamiliare della

a94547 | Carcinomaa cellulesquamose 443167 | Carcinomadellalinea medianaNUT} mammella
dellipofaringe 513557 | Carcinomadellamammelia,tipo 319487 | Carcinomatamiliare puro non

418959 Carcinomaa cellule squamosedello ghiandolasalivare midollare della tiroide
Stomaco 319319 [Carcinomadellamidollarerenale || 319457 | C@rcinomdollicolare o papillare

500478 d(:er?ll'rcc)lrr;(f)erlrr]iiac;ellulesquamose 180247 | Carcinomadellavagina famlllgredellatlrglde
CarcinomaagcelIuIetransizionaIideI 300557 | Carcinomadell'ampolladi Vater 418959 | Carcinomagastricoa cellule

213746 oo UterinG 404514 Carcinomadelle cellulerenali squamose - -
= o etansional associatoa malattia renaleacquisitg| 313920 | Carcinomagastricoassociatoal

arcinomaa celluletransizionali - -

213746 . : 319308 | Carcinomadelle cellulerenalida V'rUS(_jl EpStelnBarr -
dell'endometrio raslocazione 313920 |CarcinomagastricoEBVassociato
Carcinomaa celluletransizionali - - i i

209989 non papillare dellavescica 418945 Carcinomade|l'esofago,tipo 423786 C_:arcmor_nagastrlconon
Carrc)in[;maacellulevitree della ghiandolasalivare dlﬁer§n2|at9 isari

213833 euteri 370396 | Carcinomadell'ovaio a piccole 300385 | Carcinomapofisario
cerviceuternna cellule 213531 | Carcinomametaplasticodella

284400 Carc_lnomaaplccolecelluledella 227203 | Carcinomadi Bellini mammella
vescica : Carcinomadifferenziato della 1332 | Carcinomanmidollare dellatiroide

284400 | Carcinomaapiccolecelluledella 146 L cide 90361 | Carcinomamidollare familiare della|
vescicaurinaria - - tiroide
Carcinomeadenodebasale 180226 | Carcinomaembrionale = . -

213828 | © o 48736 | Carcinomaembrionaledel sistema || 424058 ‘Carcinomamucinosopapillare

nervosocentrale intraduttale del pancreas
Carcinomaadenoidebasaledella ; ;

213828 ) . 48736 |Carcinomeembrionaledel SNC 319322 Carcinomamucinosotubulare a
cerviceuterina - - cellule fusiformi
Carcinomaadenoidecistico Carcinomaembrionalenon ; ;

213823 | i le 289362 [localizzatonel sistemanervoso 150 ] Carcinomanasofaringeo

‘ I centrale 06098 Carcinomaneuroendocrinodel
Carcinomaadenoidecisticodella - - 5 ancreas
213823 | ' tering 289362 | Carcinomaembrionalenon P
“ - localizzatonel SNC 99869 Carcinomaneuroendocrinodel

314422 | Carcinomaameloblastico - - timo

300557 | Carcnomaampoliare 213731 Carcinomaendocrinoscarsamente i :

Carc po- " differenziato del corpo uterino Carcinomaneuroendocrino

319308 | Z@fcinomaassociaioa Carcinomaendocrinoscarsamente|| 284400 [scarsamentadifferenziato della
traslocazime MITF/TFE 213777 | . . ; vescica
Carcnomzben dif o dell differenziatodella cervice uterina - E—

146 | -Arcinomabendiierenzialodelia 513731 [Carcinomeendocrinoscarsamente|| 263331 | Carcinomaneuroendocrinotimico
tiroide ben differenziato
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Aumero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
263335 Carcinomaneuroendocrinotimico del pancreas atassia
moderatamentedifferenziato 319276 | Carcinomaenalea cellule chiare 154 | Cardiomiopatiadilatativa familiare
263339 Carcinomanegroendc_lcrinotimico 429506 | Carcinomarenaleereditario a Cardiomiopatiadilatativa familiare
scarsamentdifferenziato cellule chiare 300751 |condifetto di conduzioneda
213721 | Carcinomanon differenziato del 404511 | Carcinomaenalepapillarea cellule mutazionein LMNA
corpo uterino chiare 800751 Cardiomippatigdilatativa gravecon
424970 Carcinomanon differenziatodel 424002 Carcinomarettale acellule 0 senzamiopatia
fegatoe delle VBI sguamose 800751 Cardiomiopatiadilatativa graveda
Carcinomanon differenziato del Carcinomasierosoperitoneale mutazionedi lamina A/C
L 168829 | .7 . —— — -
424970 [fegatoe delle vie biliari primitivo 439854 Cardiomiopatiaipertrofica
intraepatiche Carcinomasieroso/papillare congenitaletale da glicogenosi
Carcinomanon differenziato del 398980 peritoneale primitivo 439854 | Cardiomiopatiaipertrofica
424080 [pancreasconcellulegigantisimiliad| 289682 Carcinomasimil-linfoepiteliale congenitaletale da GSD
osteoclasti 319325 | Carcinomaubulocistico Cardiomiopatiaipertrofica
213721 | C@rcinomanon differenziato 209989 | Carcinomauroteliale non papillare || 439854 |congenitaletale dovutaamalattia
dell'endometrio 194418 | Carcinomavulvare da depositodi glicogeno
418951 Ca'rcinoma’lon differenziato 494451 | Carcinomavulvarea cellulebasali || 217601 Cardiomiopatiajpert_roficada
dell e§ofago _ _ Carcinomavulvarea cellule aIIene}me.ntoat.Ie.tlco |nt§nso
423786 | Carcinomanon differenziato dello 494448 squamose Cardlqmlopatlgjpertroflcae
stomgco - - 213512 | Carcinosarcomalell'ovaio 324525 malatt!a dei .IUb'“ renali, da
370396 Carc!nomaovarlcoa.plccolocelIuIe Cardioencefalomiopatianfantile mutazllon.edl mtpNA .
424046 Cgrcmomapancreatlcoa cellule 1561 |letale da deficit di citocromo C Cardlpmlopatlajpertrofl_cae
acinose bssidasi 324525 malatt!a deitubuli rer!all,da _
424039 Carcinomapancreaticoa cellule Cardiomiopatia- cataratta- mutazllon.edel DN Amltolcor.wdrlalg
squamose . . 1345 malattia spondilo-pelvica 352563 Cardlpmlqpatlajpertroflca infantile
424058 Carcmomapancreahcomumnoso Cardiomiopatia- ipotonia - acidosi dadeﬁc't.d ! MRF.)LM -
papillare intraduttale 91130 lattica Cardlomlgpatlajpertroflcg ‘
Carcinomapancreaticonon Cardiomiopatia- perdita dell'udito, 314637 Imitocondriale conacidosilattica da
424080 [differenziato con cellule giganti 1349 { o NALYScorrelate deficit di MTO1
simili ad osteoclasti — - — 137675 | Cardiomiopatiaistiocitoide
- - Cardiomiopatia- perdita di udito, a — - —
424065 Carcmomepancree_ltlco 1349 trasmissionematerna 137675 Card?om?opat?aonc_outlca
pseudopaplllar_esolldo Cardiomiopatia- sordita, a 563 Card?om?opat?aperlparto
213726 Car_cmomaaaplllaredel corpo 1349 trasmissionematerna 563 Card|om!opat?apostpa}rto
utering : : 66529 | Cardiomiopatiaad ampolla 75249 |CArdiomiopatiarestittiva
213817 Car_cmomepaplllaredellacervnce 85451 Cardiomiopatiaamiloide familiare |d|op§t|c§ofamlllare_ —
uterlqa : legataalla transtiretina 75249 Car_c_ilomlopatlarestrlttlva isolata
319298 Carc_lnomaaaplllaredelle cellule Cardiomiopatiaamiloide legataalla famlllgre. - -
renali 85451 L-p 217656 | Cardiomiopatiaventricolare
213726 Ca'rcmomapa_plllare 217656 Cardiomiopatiaartimogenaisolata antmggepalsqlatafarplllare
dellendometrio — familiare del ventricolo destro Cardiomiopatiaventricolare
47044 Carcmomzpapﬂlgreeredltarlo Cardiomiopatizatriale conbloc® 293910 antmog(_analsolata familiare con
delle cellulerenali 1344 ardiaco predominanzaa destra
Qa_rcmomqagpﬂlarefamlllz_are della 57777 | Cardiomiopatiacirrotica C_ard|om|opat|aventr|qqlare
97290 [tiroide associatoa neoplasia — - - - 293888 [aritmogenaisolatafamiliare con
papillarerenale 70474 Ca_rc_ilor_nlc_)patlacon |potqn|a Qa predominanzaa sinistra
- - - deficit di citocromo Cossidasi — - -

146 Carcinomepapillare o follicolare Cardiomiopatiacon miopatia da Cardiomiopatiaventricolare
dellatiroide 70474 deficit di COX 293899 aritmogenlaisolatafamiliare,forma
Carcinomgpapillare superficiale — - biventricolare

168829 sieroso 85451 Card!om!opat!adaﬁ_\TTR_ Cardiomiopatiaventricolare
398058 Carcinomgpenienoacellule 222;2 gard?om?opat?adarlgonflamento 293910 aritmpgenaisolatafamiliare,forma
squamose ardfomfopat!adgstress classica
168829 | Carcinomaperitoneale primitivo 66529 Card?om!opat?ad! TakoTsubo 137675 | Cardiomiopatiaxantomatosa
168809 | Carcinomaperitoneale primitivo 66529 | Cardiomiopatiadi Takotsubo infantile _ _
extra-ovarico 2009 | Cardiomiopatiadilatativa - 1355 | Cardiopatia- facciarotonda -
499182 | Carcinomapilomatricale |pogo.nad.lsma.pe.rgonfidotropo ritardo congenitodello sviluppo
424065 | Carcinomapseudopapillaresolido |L_66634 | Cardiomiopatiadilatativa con 85451 | Cardiopatiaamiloide da
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Numero Numero Numero

ol Nomedellamalattia SrdE Nomedella malattia ot Nomedellamalattia
transtiretina 08938 Catarattapolare anteriore a 98869 | CDAI
1354 | Cardiopatiacongenita- arti corti esordioprecoce 293825 | CDAN4
401996 | Cariomegalissistemica 98993 Catarattapolare posteriorea 247203 |CDC
1361 [ Carnosinemia esordioprecoce 79318 |CDG1A
56425 |CAS 98984 | Catarattapolverosa 79319 |CDG1B
1366 |Cataratta- alopecia- sclerodattilia || 98984 | Catarattapulverulenta 79320 [CDG1C
1368 | Cataratta- atassia- sordita 08938 Catar_attasubcapsuIareanterlore all 79321 |CcDG1D
1373 | Cataratta- frenuli orali - ritardo esordioprecoce : 79322 |CDGIE
dellacrescita 441447 | Catarattasubcapsulareposterioreall™ 79323 [CDG1F
1375 | Cataratta- ipertricosi- ritardo esordioprecoce : 79324 |CDGIG
mentale ggggs | Catarattasuturaleaesordio 79325 |CDG1H
s | Cataratta- microcefalia- precoce : 79326 |CDGLI
artrogriposi- cifosi 98994 | Catarattatotale a esordloprecoce 86309 |CDGLI
ryaee | Catavatta- microcefalia- difetto di f| 9goos Catarattazonularea esordio 79327 |CDG1K
crescita- cifoscoliosi precoce 79328 |CDGIL
Cataratta- microftalmia - 567 |CATCH2 91131 [CDGIM
2712 |radiculomegalia- difetto del setto 99994 |Causalgia 244310 |CDGIN
cardiaco 1329 |CAVC 263494 [CDG10
1380 Cataratta- nefropatia - 99067 | CAVG ipoplasiaventricolare 280071 |CDG1P
encefalopatia 99066 CAVG ostruzionedellaparte 324737 |CDG1L
Cataratta- ritardo mentale - atresig| sinistradel cuore Q
1381 - — 300536 |CDGI1R
anale- uropatia 99068 |CAVG tetralogiadi Fallot
Cataratta- ritardo mentale - 221061 | Cavernomacerebraleereditario 324422 1CDG1S
1387 | . p 319646 |CDGI1T
ipogonadismo 221061 | Cavernomacerebralefamiliare
1383 | Cataratta- sordita - ipogonadismo 1416 |CCereditaria 329178 |CDG1U
Catarattaa esordioprecocecon 1416 |CCfamiliare 370921 |CDG1W
98985 \s
opacitalungole suturea Y 70567 |CCA 370924 |CDG1X
98989 |Catarattacerulea 99978 |CCAlare 370927 |CDG1Y
98989 | Catarattacon punti blu 2444 | CCAM 448010 |CDG1Z
Catarattacongenita- 280832 | CCAMIipo 1 79329 |CDG2A
1369 cqrd|o?1|op_z;1tla|pzrt'rolflca - 280840 | CCAM{ipo 2 79330 |CDG2B
rglopa ia mitocon _rla; — 280847 | CCAMIipo 3 99843 |CDG2C
4ga31 | Catarattacongenita- dismorfismi 468684 | CCDCLIEDG 79332 |CDG2D
facciali- neuropatia 98972 |CCDE 79333 |CDG2E
Catarattacongenita- ipotonia 25431 |CCFDN 238459 |CDG2F
330054 |muscolareprogressiva ipoacusia- 263508
; ; 99827 |CCHF > CDG2G
ritardo dello sviluppo 95428 |CDG2H
- : 661 CCHS
Catarattacongenita- ipotonia 263487 |CDG2I
i WA 289499 |CCMCO
330054 |muscolareprogressiva sordita 263501 |CDG2)
ritardo dello sviluppo 319276 |CCRCC 312667 |CDG2k
»80499 | Catarattacongenitacon 2505 |CCSF 356961 |CDG2M
microcorneae opacitacorneale 280779 |CCV 5318
98984 | CatarattaCoppocksimile 398063 | CDrefrattaria ;9319 CDGla
98990 | Catarattacoralliforme 293825 | CDAda mutazionedi KLF1 CDGlb
247794 Catarattagiovanile- microcornea- || 98873 | CDAll 79320 |CDGIc
glicosuriarenale 98870 |CDAll 79321 1CDGId
98995 | Catarattalamellare 293825 | CDAIV 79322 1CDGle
Catarattalamellarea esordio 98869 |CDAtipo 1 79323 |CDGIf
441452 - 79324 |CDGI
precoce 98873 | CDAipo 2 J
Catarattanon sindromicaa esordiofl 98870 |CDAtipo 3 79325 |CDGlh
91492 1Ip -
precoce 293825 | CDAfipo 4 79326 |CDGIi
9g991 | Catarattanuclearea esordio 98869 | CDA/ipo | 79329 |CDGlla
precoce 98873 [CDAtipo II 79330 }CDGIIb
98992 Catarattaparzialea esordio 98870 | CDAfipo III 99843 |CDGlIc
precoce 293825 | CDAfipo IV 79332 |CDGIid
Y Questa malattia ~ stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
79333 |CDGlle 49382 | Cecitapingelapese 2334 | Cheratiteautosomicadominante
238459 |CDGlIf 49382 | Cecitatotale ai colori 67043 | Cheratiteda Acantamoeba
263508 |CDGlIg 1515 |CED 137593 | Cheratiteepiteliale infettiva
95428 |CDGIllh 275517 |CEDS 2334 | Cheratiteereditaria
263487 | CDGlli Cefaleaconattacchinevralgiformi 314017 Cheratiteinterstizialelineare
263501 | CDGllj 57145 [monolateralidibreveduratacon idiopatica
314667 |CDGIIK iniezionecongiuntivalee 519930 | Cheratitemicotica
356961 [CDGIIm lacrimazione 137599 | Cheratitestromale
86309 |CDGIj 276429 | Cefaleaipnica 411777 | Cheratoacantomaruttivo
79327 |CDGIK 217017 CelfaIO(:.eI.eoccplta.Ieatreglco- [generalizzato
79328 |CDGIL faciesatipica- piedigrandi 493 | Cheratoacantomdamiliare
91131 |CDGim 1459 Cellc’;c;l& epilessia- calcificazioni 65748 Cheratoacar_\tomanultiplo, tipo
244310 [CDGIn T Cg“l? rh'_ — FergusorSmith
63494 |CDGIo eliachiare ratt'arla” 411777 | Cheratoacantomeruttivi
260071 | CDGIp 901 | Celluliteda eosinofili generalizzatidi Grzybowski
324737 |CDGIq 345 Cellulitedisseccanteadel cuoio 447777 Cheratocistio.donlto.gena :
capelluto 163934 | Cheratocongiuntiviteatopica
300536 |CDGIr - - ——
2017 | Celosomigoracica Cheratocongiuntivitelimbica
324422 |CDGlIs - 88633 .
CELSRfelated late-onsetprimary superiore
319646 |CDGIt 569816 | ———
ymphedema Cheratocongiuntivitelimbica
329178 | CDGlu 88633 . .
79277 |CEP superioredi Theodore
370921 |CDGlw - - - — - -
370924 | CDGIx 168486 Ceroidolipofuscinosheuronale 70476 | Cheratocongiuntiviteprimaverile
570927 congenita 70476 | CheratocongiuntiviteVernal
25000 232:32/ 70262 Ceroidolipofuscinosheuronale Cheratoconcautosomico
dell'adulto 293936 [dominante con cataratte polari
2140 | CDH 1 Ceroidolipofuscinosheuronale anteriori a esordioprecoce
68491 ; : .
1529 |CDHS dellinfanziatardiva 593036 | Cheratocondamiliare con
178029 | CDI 79264 Ceroidolipofuscinosneuronale cataratta
95626 | CDlacquisito giovanile Cheratoderma- dermatosi
30925 |CDlereditario 79263 Ceroidolipofuscinosneuronale 79395 |ittiosiforme - aumentodi beta-
1490 |cDPD infantile glucuronidasi
35173 |CDPX2 1947 Ceroidolipofuscinosheuronale, Cheratoderma- dermatosi
35173 |CDPXD variante epilessianordica 79395 |ittiosiforme - beta-glucuronidasi
158 CDSP 195 CES elevata
CEBP#ssociated 2032 |CFA 34217 |Cheratodermaconcapeliilanosi,
566067 [oUtoInflammation- 1520 |CFND ipo |
immunodeficiencyneutrophil 1520 |CFNS 420686 Cheratodermacon capellilanosi,
dysfunctionsyndrome 379 |CGD tipo IV
1459 |CEC 242 |CGD46,XY 79395 Cheratodermada anomaliedella
171844 | Cecita- scoliosi- aracnodattilia 2026 |CGHT loricrina
88629 | Cecitaai colori - tritan 2388 |ChAC 530838 Cherato_de_r_madlffuso non
o Cecitaai colori, tipo 307766 |CHACS epidermiolitico corrglato aKRT1
monocromaticodei coniblu 436159 | CHAI 2000 | Cheratodermagengivalee
88629 | Cecitaal blu 280288 Chaperonopatianitocondriale palmoplantarefoca!e -
403> | Cecitacompletao incompletaai HSP60 494 |Cheratodermamutilante di
colori 168577 | CHCtipo 2 Vohwinkel . _
1389 | Cecitécorticale- ritardo mentale- [T98975 |CHEDL 494 | Cheratodermamutilante e sordita
polidattilia 293603 | CHED2 86919 Cigg;&:tct’iizrmwa'mOp'a”tare'
649 | Cecitadi Episkopi _ 98975 | CHEDautosomicadominante Cheratodermapalmoplantare-
1390 |Cecitanotturna - anomalie 293603 | CHEDautosomicarecessiva inversionesessualeX-
scheletriche- dismorfismi 98975 |CHEDI 85112 : . .
Cecitanotturna permanente predisposizioneal carcinomaa
75382 o i 293603 | CHEDII cellule squamose
congenita,tipo Oguchi 1221 — -
— —— Cheiliteghiandolare Cheratodermapalmoplantare-
Cecitanotturna stazionaria - - - - . .
215 congenita 99647 [Cheirospondilo-encondromatosi 50944 [palpebrecistiche- ipodontia -
101106 | Chemodectomanon secernente ipotricosi
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
2342 Cheratodermapalmoplantare- 308013 Cheratodermapalmoplantare 95486 Chiusuraprematuradel dotto
periodontopatia- onicogriposi puntato tipo 3, senzaelastoidosi arterioso pervio
498359 Cheratodgrma)almoplantare 79501 Cheratoderma)almoplantare 180 |CHM
acquagenico puntato, tipo 1 94087 |CHP
34217 Cheratodermgpalmoplantarecon 79502 Cheratodermapalmoplantare 566396 | Chronicmastcellleukemia
cardiomiopatiaaritmogena puntato, tipo 2 Cianosie anemianeonatali
M2199 Cheratodermagpalmoplantarecon 38 Cheratodermagpalmoplantare 280615 [transitorie da emoglobinaToms
cheratinatonotubulare puntato, tipo 3 River
Mp199 Cheratodermagpalmoplantaredi 50942 Cheratodermepalmoplantare 90080 Cicatrizzaziongostchirurgicadel
ThostUnna striato glaucoma
Cheratodermapalmoplantare 87503 Cheratodermapalmoplantare 210 |Ciclosporosi
2337 |diffuso autosomicodominante, tipo transgrediensdi Siemens ClDconespansionedelle cellule T
231154
Norrbotten 495 Cheratodermapalmoplantare deltagamma
369999 Cheratodermapalmoplantare transgrediense progrediens 217390 | CIDda deficit di DOCKS
diffuso confessuredolorose 140966 | Cheratodermapaimoplantare,tipo [[7317473 | CiDda deficit di ikaros
495 C_:heratodermaoglmoplantare Nagashlma. . 445018 | CIDda deficit di LRBA
diffuso progressivo 137596 | Cheratopatianeurotrofica 317476 | CIDda deficit di MAGT1
1010 cl:heraitOderzmar?ﬁITioplasntta\:er? S| 59406 Cheratopatiapuntata superficiale (317228 | ClDda deficit di ORAIL
e go e e S B e di Thygeson_ 243811 | CIDda deficit di PGM3
1366 a|o§é2i§c§;g$gar?%%6\lj\]/ ;lrge 218 | Cheratosiollicolare 157949 | CIDda deficit di RAGL/2
Cheratodermapah%oplantaree 2339 C;P eﬂr atosrlfotl)lrlcrlare - nanisme- 317430 | ClDdadeficit di STIM1
659 o] alrofia cereora’e : 314689 | CIDda deficit di STK4
periorinziale 2340 Cheratosifollicolare spinulosa CIDT+B+dadeficit parzialedi
2199 Cheratodermapalmoplantare decalvantedi Siemens 231154 RAGL P
epidermolitico Cheratosiineare- ittiosi congenita
281201 436252 i
2199 |Cheratodermepalmoplantare - cheratodermasclerosante o5 S:EII\D/IIA/IBDaesordloprecoce
epidermolitico di Voerner Cheratosipalmoplantare- distrofia
Cheratodermapal lant 28378 79394 [CIE
2199 gpalmoplantare corneale
epidermolitico di Vorner i 294422 |CIF
p 50944 Cheratosipalmoplantare- palpebre] — - — -
86923 |Cheratodermapaimoplantare cistiche- ipodontia - ipotricosi 3135 |Cifosigiovanilefamiliare di
ereditario, t|p0 GamborgNieIsen 678 Cheratosipa|mop|antare_ Scheuermann
»199 | Cheratodermapalmoplantare periodontopatia 1390 |Cifosilombare progressiva
eritrodermico difoSO, t|p0 Voerner 2342 Cheratosipalmoplantare_ |d|0pat|ca
o199 |Cheratodermapalmoplantare periodontopatia - onicogriposi 3363 _ | Ciglialunghe- ritardo mentale
eritrodermico diffuso, tipo Vorner 34217 Cheratosipalmoplantarecon 211 Cilindromatosifamiliare
Cheratodermapalmoplantare cardiomiopatiaaritmogena 2475 Ciocchedi papelli bianchi-
370002 [focale concheratosia livello delle 50942 [Cheratosipalmoplantarestriata malformazioni
articolazioni 5004 | Cheratosipalmoplantarestriata e 2978 |CIPO
Cheratodermapalmoplantare areata 779 Cirrosibiliare primitiva e
402003 focalenopeplde_rmolltlco, 2019 Cherubinismo- fibromatosi sc!eroq.ezr.mlas.lstemlca
autosomlcodonjlnante,con gengivale- ritardo mentale 209919 | Cirrosiidiopaticadarame
vescicheplantari 184 | Cherubismo 168533 | Cirrosiinfantile ereditaria degli
Chgratodermaoalmoplantare _ Chetoacidostla deficit del In(_jlg.nld.eINord Amer_lcg
659 Imutilante con placchecheratosichefl 435475 trasportatore 1 dei 155838 | Cisitio fistola del padiglione
periorifiziali monocarbossilati 157820 | CISS
2937 | Cheratodermapaimoplantarenon 511 | Chetoaciduriza catenaramificata_|| 4,495, | CiStadenocarcinomalelle vie biliari
epidermolitico 72 |cHHS intraepatiche
Me199 ;?gé?rf;%rgaoalmoplamarenon 324625 | Chikungunya 424053 | Cistadenocarcinomanucinosodel
Cheratodermgpalmoplantarenon || 530849 Chilomicronemigfamiliare a pgncreas : :
448264 | . ermap P esordionell'eta adulta 424053 Cistadenocarcinomanucinoso
epidermolitico focaleisolato - - ancreatico
Cheratodermaalmoniantare 264688 | Chilotoracecongenito pa : :
79141 aummulare ® P 199310 | Chimerismo46,XX/46,XY 206470 :lﬁta?enqmanucmosoo sieroso
- - - ell'infanzia
Cheratodermgpalmoplantare 199310 g?mensmdetragargeltl(;:o 212 | Cistationinuria
79501 |papuloso,tipo BuschkeFischer 95486 lusurgprematuradel dotto — -
Brauer arterioso 2356 C!st?aracnmdee
2357 | Cistibroncogene
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Aumero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
141071 | Cistidaduplicazionedellalingua 37202 | Cistiteinterstiziale epilessiagrave
100047 | Cistida duplicazioneesofagea 424982 | Cistoadenocarcinomailiare 370980 | CMDsenzadeficit cognitivo
480501 | Cistidel coledoco 424073 C_:istoadenocarcinom@ancreatico 370959 |CMDCRB
93953 | Cistidel condotto tireoglosso, SIeroso 370968 |CMDMR
forma familiare 424073 Cistoadenocarcinomaierosodel 370980 | CMDno MR
141083 | Cistidel dotto nasolacrimale pancreas 371007 | CMDH
141013 | Cistidella prima schisibranchiale || ,,,z-4 | Citrulinemiaaesordionell'eta 521 |CML
141037 | Cistidella quarta schisibranchiale adulta, tipo 1 86830 |CMPDBU
141022 | Cistidellasecondaschisibranchialdl| 47555 | Citrullinemiaa esordionell'eta 71 [CMRD
98922 | Cistidellatascadi Blake adulta, tipo 2 590 |CMS
141030 | Cistidellaterzaschisibranchiale 247573 | Citrullinemiaa esordionell'eta 101082 |CMT1B
488 |Cistidell'uraco adulta, tipo | : i 101083 [CMT1C
141046 | Cistidermoide cervicale 247585 | Citrullinemiaaesordionelleta 101084 | CMTLD
— - - adulta, tipo Il
141051 | Cistidermoidedel viso — - - - - 90658 |CMT1E
141103 | Cistidermoide nasale 247573 1C|tru|||nem|aaesordlotardwo,t|p0 101085 |CMTI1F
530033 (_:istidermoideo epidermoidedel Citrullinemiaa esordiotardivo, tipo 101075 ]CMTI1X
sistemanervosocentrale 247573 | 521414 | CMT2ATP1A1icorrelata
65250 C?st?di'.l'arlov‘ . _ 247525 | Cirullinemiaclassica 401964 | CMT2conassonigiganti
91351 ig(';itgr’i'sermo'd'edermo'd' 247546 | Citrullinemiaclassicalipo 1 22‘5‘21; gmggamutaz?onegiﬁ:liesA
269197 | Cistiglioependimale/ependimale 247546 |Citrullinemiaclassicatipo | amutaz!one I
=2 . Citrullinemianeonataleacuta, tipo ||_*32387 | CMT2damutazionedi VCP
141124 | Cistilaringeacongenita 247546 1 99946 |CMT2A1
97366 _| Cistimultiloculare delrene Citrullinemianeonataleacuta, tipo [|__99947 |CMT2A2
268865 | Cistineuroenterica 247546 | 99936 |CMT2B
490 |Cistionfalo-mesenterica ___ I™547555 [Citrullinemia, tipo 1 99937 |CMT2C
1647 Clstlorb!tarla con malformazmnl 247585 | Citrullinemia, tipo 2 99938 |CcMT2D
S e —— |2 [t o
480553 | Cistiosseaaneurismatica 247585 C|truII|ngm|§1,t|po ! e S
= 2k 282166 | Clereditaria 99940 |CMT2F
83468 C?st?osseasoll.tarla . 204 | CJDsporadica 99941 |CMT2G
313906 Cfst? pancreaticacongenita 90790 |CLAR 09942 |CMT2I
313006 rgstr'lgf‘ar;grea“caconge”'ta 325524 | CLAHCIassica 99943 [CMT2J
— - - 325529 | CLAHhon classica 99944 |CMT2K
313906 | Cistipancreaticacongenitavera
65250 | Cistiperineurale 3728 CI.'AM — — odb JeMTAL
Cistiperitoneale mulioculare da 295014 | Clinodattiliaisolatafamiliare delle 228179 [CMT2M
168816 inclusione dita delle mani 228174 |CMT2N
— - - 284448 | CLIPPERS 284232 |CMT20
99131 | Cistipleuro-pericardica
— - 67038 |CLL 300319 |CMT2P
97366 | Cistirenale multiloculare
— —— - - 86850 |Cloroma 329258 [CMT2Q
93111 Clstlr_enall - dlabett_eglovanllea 512017 |CLPINK 397968 |CMT2R
esordionella maturita
492 | Cistitrichilemmale proliferativa 3253 1CLPED1 443073 ) CMT2S
1560 |Cisticercosi 192 |CLS 443950 [CMT2T
513 Cistinosi 85136 |CLWM 397735 |CMT2U
411641 | Cistinosia esordionell'etd adulta 137667 |CMAVM 247964 |CMT2V
411634 | Cistinosigiovanile 289504 |CMAMMA 101076 |CMT2X
411634 | Cistinosiintermedia 1334 1CMC 101077 | CMTSX
411634 | Cistinosinefropaticagiovanile 258 _|CMDIA 391351 | CMTASURFEorrelata
411629 | Cistinosinefropaticainfantile 98893 |CMD1B 99948 |CMT4A
411641 | Cistinosinon nefropatica [5370953) CMD1C - - 2995 |CMTAB1
411641 | Cistinosioculare 370959 CMECﬁncomvolglmento 99956 |CMT4B2
214 | Cistinuria 370968 CC?I(/‘IEDsoirdeeficit cognitivo 3;969392331 Emgg
93612 | Cistinuria,ipo A 329178 | CMDcon deficit cognitivoed 98856 | CMT4C Rssonaleautosomica
93613 | Cistinuria,tipo B
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi

| Quaderni di Orphanet- Elenco delle nalattie rare e sinonimi in ordine alfabetico Gennaio2020

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/IT/Elenco_malattie rare in_ordine alfatmefidf



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/IT/Elenco_malattie_rare_in_ordine_alfabetico.pdf

Aumero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
recessiva isolata 98942 | Colobomacorioretinico
101102 CMT4Cassonaleautosomica 171 | Colangitesclerosanteprimitiva 98943 | Colobomadel cristallino
recessiva 447774 | Colangitesclerosantesecondaria 1475 Colobomadel nervo ottico con
101101 | EMT4C&ssonaleautosomica sose3 | Colelitiasidamutazionedel gene malattia renale
recessiva IABCB4 155889 | Colobomadella palpebrainferiore
101097 | CMT4C&ssonaleautosomica 173 | Colera 155884 | Colobomadella palpebrasuperiore
recessiva 97282 | Colerapancreatico 98947 | Colobomadella papilla ottica
99950 |CMT4D Colestast retinopatia pigmentosa-|| 98946 | Colobomadelle palpebre
1415 g . —
99952 |CMTA4F schisipalatina 98944 | Colobomadell'iride
99954 |CMT4H 69665 | Colestasassociataallagravidanza || 98945 |Colobomamaculare
139515 |CMT4J 69665 Colestasintraepaticadella 1471 Colobomamaculare- brachidattilia
391351 | CMT4K lgravidanza tipo B
101078 | CMT4X 480491 Colestagintraepaticafamiliare 155889 | Colobomapalpebraleinferiore
99014 |CMT5X progressivecorrelataa MYO5B 155884 | Colobomapalpebralesuperiore
90120 |cMmT6 480483 Colestasintraepaticafamiliare 60014 [Colorazioneargento
352675 [CMT6X progressivatipo 4 Combinedoxidative
1556 [cmTC 480476 | COlEStasintraepaticafamiliare 265624 phosphorylationdefecttype 39
100043 |CMTDIA progressivtipo 5 _ _ ComplementHyperactivation-
100044 |CMTDIB 79306 Colestas_lntr_aepatlcafamll|are 566175 [angiopathicthrombosisand
100045 |CMTDIC progressivafipo 1 Protein-losingenteropathy
100046 |CMTDID 79304 Colestas_lntrgepatlcafam|I|are 86818 | Compless”AMME
93114 |CMTDIE progressivafipo 2_ _ 1359 | Complessali Carney
352670 |CMTDIE 70305 Colestaglntrgepgtlcafam|I|are 1986 | Complessali Gollop-Wolfgang
101075 | CMTX1 e progressivalipo 3 _ 99063_| Complessali Shone
101076 oM Colestas!ntraepat?cagrawdlca w2 Compless@strofiavescicale
01077 oM 247508 dCcf;_Ie_tstdq&_r:t_raepatlcaneonataleda epispadiaestrofia della cloaca
01078 [ovTxa enctdicirina 2019 | Complessdemore-fibula-ulna
Colestasintraepaticaneonatale
99014 |CMTX5 247598 ool 2019 |Complessd~FU
dovuta a deficit di citrina 2369 | Complessalimb body wall”
352675 |CMTX6 Colestasintraepaticaricorrente
65682 . 93929 | ComplessdEIS
512017 |CNKL benigna
- — 90020 i
319160 |CNM4 99960 Colestasintraepaticaricorrente CompIessdDarklngondemenzaSLﬁ
436169 | Coagulopatial HBDcorrelata benigna,tipo 1 90020 Co_mpli_s scsclelzpsuate_arale
Coagulopatiarombomodulina- Colestasintraepaticaricorrente amiotrofica-parkinsonismoe
436169 99961 . . demenza
correlata benigna,tipo 2 C ] 3 - n
1456 | Coartazioneatipicadell'aorta Colestasintraepaticaricorrente 220295 | YOMPIesSXerodermapigmentose
- - 69665 : sindromedi Cockayne
1457 | Coartazionedell'aorta dellagravidanza 520295 | ComplessOKP/CS
1455 Coartazionedell'aorta a 172 Colestasprogressivafamiliare 268316 |C pl' —— Jialisi
trasmissionedominante intraepatica omp !caz?onefn £mo -|a sl
1456 | Coartazionedell'aorta addominale || 402035 | Colite eosinofila 306644 tggﬂ'{gﬁ'g??ﬂ?eg“'toa
228123 | Coccidioidomicosi 103920 | Cdite indeterminata Cpm ey g eroven
263508 | COGICDG 53296 | Collagenomautaneofamiliare 353334 | Comunicazion@rierovenosa
- congenitadellaretina
435934 | COG2CDG 228264 | Collagenomeeruttivo —
263501 |COGACDG Collagenosieattiva perforante 353334 | COMunicazionarterovenosa
TRYTY, 79147 familigre P retinica congenita
424314?13 e Collassaravecongenitodelle vie 1478 | Comunicazionénteratriale
COGECGD 95430 ‘oS iratc()?ie 9 Condensazion@rematuradei
79333 |COGYCDG pirat Mp512 |cromosomi- microcefalia- ritardo
95428 |COGECDG 281127 | Collodionbaby acralecon mentale
70567 | Colangiocarcinoma regress_ionspontanea - Condrocalcinosarticolare
99978 | Colangiocarcinomaare 281127 | Collodionbaby conregressione 1416 | ditaria
186 Colangitebiliare primitiva scp:)olntsnea 5 I = 1416 |Condrocalcinosarticolare familiare
300552 | Colangitefollicare e pancreatite 1473 r'tor(cj) OnTa;tal lopalatoschisk 166272 Condrodisplasia dentinogenesi
ColangitesclerosantelgG4 fargo me a.e - imperfetta - lassitaarticolare
447764 Coloboma- microftalmia - - —
correlata ML38 ardiopatia- sordita 1422 Condrodisplasia disturbo dello
480556 | Colangitesclerosanteneonatale P svilupposessuale
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
1422 Condrodisplasia congenita mentale
pseudoermafroditismo 800 | Condrodistrofiamiotonica 1949 Gonvulsionineonatalifamiliari
1190 | Condrodisplasia cellule giganti 1428 | Condromalacigatellare familiare benigne
3144 Ct.)ndr.odlsplaswconbacmoa 99646 C‘_)ndfomat(?smet?f'sa“?co” 203181 Colr.1vuI5|o.npar2|aI|mlgrantl
chiocciola aciduriaD-2-idrossiglutarica dell'infanzia
263463 Condrodisplasiaondislocazioni 55880 |Condrosarcoma 293181 Convulsioniparzialimigranti
articolari congenite,tipo CHST3 209916 Condrosarcomanixoide malignedell'infanzia
280586 Condrodisplasiaondislocazioni extrascheletrico 79096 Convulsionisensibilial piridossal
articolari, tipo gPAPP 556192 | CONgenitalutosmalrecessive fosfato
166272 | Condrodisplasiali Goldblatt smallplatelet thrombocytopenia 79097 Convulsionisensibiliall'acido
163966 | Condrodisplasialominantelegata Congenitalimbs-face contractures folinico
all'X - idrocefalia- microftalmia 562528 |hypotonia-developmentaldelay 397725 [CoPAN
163966 Condrodisplasialominante legata syndrome 79273 | Coproporfiriaereditaria
all'x, tipo Chassaing.acombe 569821 | COngenitaiprimary lymphedemaof (| 99098 | Cortriatriatum dexter
Condrodisplasidetale autosomica Gordon 99098 | Cortriatriatum dextrum
1842 |recessivatipo epifisiinferiore del 1482 | Congiuntivitegonococcica 99099 | Cortriatriatum sinister
femore ro.tonda_ _ 97231 | Congiuntivitelignea 99099 | Cortriatriatum sinistrum
50045 | Condrodisplasidetale di Connessionatrioventricoalri criss 178 |Cordoma
Blomstrand 1461 - — "
d ' ' Cross 494541 | COreabenignaaesordioinfantile
1423 Condrod!splas!AetaIe.recgsswa 1461 | Connessionatrioventricolari coninteressamentostriatale
166035 | Condrodisplasianetafisaria- alterate 248111 | Coreadi Huntington giovanile
retinite pigmentosa 216694 | CONNessionientricolo-arteriosee (306731 | Coreadi Sydenham
175 | Condrodisplasianetafisaria atrioventricolari discordanti 1429 | Coreaereditariabenigna
autosomicarecessiva 90002 | Connettivite indifferenziata 1429 | Coreafamiliare benigna
33067 | Condrodisplasianetafisaria,tipo 809 [ Connettivite mista 83467 | Coreafibrillare di Morvan
Jansen : _ 99121 |Continuazioneazygosdella|VC 2388 | Coreaacantocitosi
166038 | COndrodisplasianetafisaria,tipo 251515 | Contratturain flessioneplantare Coreatetosichinesigenica
Kaitila - - — 1484 Contratture - displasiaectodermical 98809 parossistica
175 | Condrodisplasianetafisaria,tipo - labiopalatoschisi Coreatetosinon chinesigenica
'\éCKZS";K TP — 79156 Convulsioni deficit cognitivoda 98810 parossistica
ondrodisplasianetafisaria,tipo ; isinuri —
174 Schmid P P idrossilisinuria 2388 | Coreoacantocitosi
Convulsiont ritardo mentale da i ; ot
Condrodisplasianetafisaria, tipo 79156 [ ossilisinuria 53583 | COreoatetosulistonicaparossistica
2501 Spahr con atassiaepisodicae spasticita
Convulsionk- sordita 53583 |Coreoatetosi/spasticitéepisodi
. . i ) o pasticitéepisodiche
79345 | Condrodisplasipuntata 199343 |neurosensoriale atassia- deficit Corocarcinomalel sistema
brachitelefalangica cognitivo - squilibrio elettrolitico 252015 | osocentrale
Condrodisplasiguntata 16641 oniaudi ;
35173 ! 66415 | Convulsioniaudiogeniche Cori : ellovai
dominante legataall'X C Sionbenianafamiiarn 289356 | —orocarcinomaieliovaionon
- - 0927 | Convulsionibenignefamiliari gestazionaleprimitivo
Condrodisplasiguntata legata 14 neonatalkinfantili _ . :
35173 [ % {ipo 2 TR LS — —— 99926 | Coriocarcinomagestazionale
J onvulsionida assunziondli cibo . - .
177 | Condrodisplasigpuntata rizomelical FET ; 289356 Coriocarcinomaovariconon
Convulsionidipendenti dal ; it
. . . - 79096 |- gestazionaleprimitivo
Condrodisplasiguntata rizomelical iridossalfosfato — -
468717 tipo 5 FE: e 179 | Corioretinite "birdshot"
- - - - onvulsionidipendentidalla — e .
309789 | COndrodisplasiguntata rizomelica) 3006 f o minaB6 179 | Corioretinopatia“birdshot
tipo 1 — - - Corioretinopatia- microcefalia,
: : : _ 64545 | Convulsionidiopatiche neonatali 2526 L utosomicadominante
309796 Condrodisplasiguntata rizomelical benigne
tipo 2 — 443079 | Corioretinopatiasierosacentrale
' ' ' ' 166433 | Convulsionindotte dallalettura 53691 | Corneapianacongenita
309803 Qondrodlsplasmuntatar|zome||ca 166430 | Convulsionindotte dallaminzione - -
tipo 3 — - 180 | Coroideremia
- - - 166421 | Convulsioniindotte dall'orgasmo - - — —
Condrodisplasiguntata, tipo — — - 1435 | Coroideremia- obesita- sordita
79346 | .7 Convulsioninfantili benigne — —
tibiale-metacarpale 166305 . . 35686 | Coroiditeserpiginosa
Condrodisplasiguntata, tipo associatea gastroenteritemoderata 179 | Coroiditevitiliginosa
79347 . plasip 1P 31709 | Convulsioninfantili e coreoatetosi - - g —
Toriello — — — Coroidopatiageograficaelicoidale
- — Convulsioniinfantili familiari 35686 L
50945 | Condrodisplasiatipo Blomstrand 306 penigne peripapillare
2098 | Condrodisplasiatipo Grebe - — 2318 |CORS
- - — 166424 | Convulsioniegateall'attivita -
35173 | Condrodistrofiacalcificante 1501 |Corticosurrenaloma
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
1263 Costecorte - craniosinostost 228308 | CPTllforma sistemicaletale arterovenosa- nevo epidermico
polisindattilia 3286 |CPVT 281190 |CRIE
1506 Costesaottili - dismorfismi- ossa 35173 |CPXD 91138 |Crioglobulinemiaessenziale
tubulari 93067 | Cranioatrifoglio - anomalie 91138 | Crioglobulinemiamista
781 | Coxiellosi congenitemultiple 91138 |Crioglobulinemiamistaessenziale
254920 |COXPD2 93274 Cranioatrifoglio - displasiaossea 93554 | Crioglobulinemiamista, tipo Il
254925 | COXPD4 micromelica 93555 | Crioglobulinemiamista, tipo |11
137908 | COXPD5 100978 Cranioatrifoglio - displasiatoracicdl 91138 | Crioglobulinemiaprimitiva
254930 | COXPD7 asfissiante 91139 [ Crioglobulinemiasemplice
319504 | COXPDS8 60015 Cranfoblfldo ered'taf'_o 91139 [ Crioglobulinemiatipo 1
319509 | COXPD9 1525 | Cranioosteo-artropatia 168577 | Crioidrocitosicondeficit di
314637 | COXPD10 54595 |Craniofaringioma stomatina
324535 [COXPD11 63260 | Craniorachischisi 16857+ | Crioidrocitosiereditariacon
314051 |COXPD12 157832 | Craniorinia riduzionedella stomatina
319514 |COXPD13 1532 Craniosinostost alopecia- 398088 Crioidrocitosiereditaria con
319519 [COXPD14 anomaliacerebrale stomatinanormale
319524 | COXPD15 85199 Craniosinostost anomalieanali- 168577 | Crioidrocitosiereditaria, tipo 2
352563 | COXPD16 porocheratosi 1546 | Criptococcosi
369913 | COXPD17 1533 | Craniosinostost aplasiadel perone|| 98949 Criptoftalmia completa
420728 | COXPD20 1225 | Craniosinostost aplasiaradiale 91396 | Criptoftalmiaisolata
420733 |COXPD21 %3271 Craniosinostost bl’aChIdattllla 98950 Cr|ptofta|m|a parziale
444013 | COXPD23 50054 | Craniosinostost calcificazioni 1545 | Criptorchidismo- aracnodatilia-
444458 |COXPD24 intracraniche ritardo mentale
247954 |COXPD25 2872 _Cranlosmostos+ cardiopatia- 1549 | Criptosporidiosi
2444 |CPAM ritardo mentale _ 357329 | Criptosporidiosi- colangitecronica
280827 | CPAMipo 0 Cranlosmqstos+_|dro_ce_falo_- _ - epatopatia
280832 [CPAMfipo 1 171839 mal_forma2|oned| Chiaril - sinostosil[™ 95409 | Crisiaddisoniana
280840 | CPAM fipo 2 rad'ol_i'“?fe _ : 95409 | Crisiadrenocorticale
- Craniosinostost ipoplasiadella Crisifocale beni
280847 | CPAM{ipo 3 . . L 1544 risifocale benigna
1540 |parte mediadel viso- anomaliedei dell'adolescente
280854 | CPAM(ipo 4 iedi
17 pie '_ - - - - 1544 | Crisifocali benignedell'adolescenz
5 |CPDV 1538 Craniosinostost malformazone di Crisigelasticheassociatead
329336 CPE@esordionell'eta adulta con DandyWalker - idrocefalo 86906 gelas o
; o i ; — — - amartomiipotalamici
miopatia mitocondriale 2145 | Craniosinostosili HerrmannOpitz 306 | Crisinfantil familiar berion
663 | CPE@ trasmissionematerna 97340 | Craniosinostosili Hunter-McAlpine SITant Tamiar benigne
— - - - 1949 | Crisineonatalifamiliari benigne
300564 | CPFE 284149 | Craniosinostose anomaliedentali — ,
— - - 95409 | Crisisurrenalica
e e 10030 | Craniosinostosmarfanoide Critptomicrotia - brachidattilia
759 CPP — - - icrt - lia -
12416 |CPPDamilare 3366 Qrgn|os_|nostosmetop|canon 1547 leccessdli disegniad arcosui
47 [cPsiD Sin rc.Jml.ca — polpastrelli
—— — — 1541 Cran?osmostos?t?po B.oston. 313838 | CRMCC
228302 forma a esordionell'eta 1527 Cranfos?nostosﬂ;?po Filadelfia 324964 |CRMO
adulta 1541 |Craniosinostositipo Warman 182 |Cromoblastomicosi
CPT2forma epato-cardio- i Bagi R i i
228305 f p Cran|o§tenc_)ssag|ttale cardiopatig™ 735 [Cromomicosi
muscolare 2872 |congenita- ritardo mentale - | 2 adanel
228305 | CPT2forma infantile grave anchilosimandibolare — romosomadl ad anello
228302 | CPT2forma miopatica Craniosynostosis 22172 Cromosoma? ad anello
228308 | CPT2forma neonatale 565858 |microretrognathiaseveral CromosomzB ad anello
228308 | CPT2forma sistemicaletale intellectual disability syndrome 1447 | Cromosomat ad anello
228302 | CPTIformaaesordionell'eta 184 |CRBM 251043 | Cromosomsb ad anello
adulta 71 CRD 1448 | Cromosomseb ad anello
228305 | CPTlIforma epato-cardio- Crescitdimitata - aminoaciduria- 1449 |Cromosomar ad anello
muscolare 53693 [colestasi- sovraccaricai ferro - 1450 | CromosomeB ad anello
228305 | CPTlIforma infantile grave morte prematura 96173 | Cromosoméd ad anello
228302 [ CPTIlforma miopatica 137608 | Crescitasegmentariaeccessiva 1438 | Cromosomal0ad anello
228308 | CPTIlforma neonatale lipomatosi - malformazione 96175 | Cromosomalladanello
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
1439 | Cromosomal2adanello tipo 1 231568 | DDEByeneralizzata
96176 |Cromosomal3adanello 357058 Cutislaxaautosomicarecessiva, 231568 DDEBtipi Pasinie Cockayne
1440 |Cromosomal4adanello tipo 2A Touraine
96177 | Cromosomal5 ad anello 357064 Cutislaxaautosomicarecessiva, MP31568| DDEBtipo CockayneTouraine
96178 |Cromosomal6adanello tipo 2B M231568| DDEBYipo Pasini
1441 | Cromosomal? ad anello 90349 Cutislaxaautosomicarecessiva, 231568 | DDERgen
1442 | Cromosomal8ad anello tipo enfisema polmonare 99970 |DDLS
1443 | Cromosomal9adanello 198 Cut!slaxalegataall'x : 300536 | DDOSTCDG
1444 CromosomaR0 ad ane”o 1556 CUt|Sm-armOratatelangectaslca 99015 Deambu|azi0n3pa3ticalipo 2
1445 | Cromosoma21ad anello congenita_ : 158673 | DEBacrale
1446 | Cromosoma22 ad anello Mp57225 .Cu.tésver.tlngyrata- allpla5|adella 158676 | DEBesclusivamentaingueale
261529 | Cromosomay ad anello tlcr:0|t.e . rltt.a.r 9 minta et. - 79410 |DEBpretibiale
utisverticisgyrata- retinite —
290 - : - 89843 | DEBpruriginosa
CRS M357225|pigmentosa- perdita dell'udito Bprurig
411527 |CRVO h 158673 | DERac
51068 Tosco neurosensoriale 75411 | DEBBDN
1 Cutisverticisgyrata- retinite 156575 |DEB
443079 |CSCR MB57225[pigmentosa- sordita L
35122 [CSID neurosensoriale 89843 | DEBPr
306436 | CSlIDonintolleranzaall'amido 05| Cultisverticis gyrata- ritardo 79410 | DEBPt
306474 | CSIDEON intolleranzaallamidoeal || | 2>/ 22° mentale 644 Debolezzanuscolareneurogena-
lattosio Cutisverticis gyrataessenziale atassia- retinite pigmentosa
ievel 357220 | o i 169095 | Deficit "winged helix"
306446 | CS!onlieveintolleranza pritimitiva 9
all'amido Cutisverticis gyratanon essenzialel] 26348 | Deficit acquisitodel fattore I
- 357225 L 2634 — — -
306486 CSIDsen_zalntoIIeranzaaI primitiva 6349 | Deficitacquisitodellaproteina S
saccarosio 171719 | Cutixlaxa- sindromemarfanoide 254864 | Deficit benignodi COX
306462 | CSIBsenzaintolleranzaall'amido 90038 |D+HUS 268145 | Deficit classicadi BCKD
1465 |CSS 356978 |D L-2-HGA Deficit cognitivo- alacrimia-
! 289483 .
329217 |CSVT 79315 |D-2-HGA acalasia
725 |CSWS 2134 |D-HUS 171860 | Deficit cognitivo - cataratta- cifosi
247525 | CTLN1 93581 | D-HUSconanticorpianti-fattore H [l 24737 Deficit cognitivo - cataratta -
247585 | CTLN2 357008 | D-HUScon deficit di DGKE coloboma- cifosi
158 |CUD 1146 |DA1 329224 Defl_cnt cognltlvo-_ dlsmo_rfl_smo
1461 | Cuorecrisscross 1146 |DALA craniofacciale- criptorchidismo
95443 | Cuoremediano 329457 | DASD Deficit cognitivo - enteropatia -
55060 Cuoremonoventricolarecon 551515 | DALO 171851 _sqrd|_ta- neuropatia periferica-
valvolaatrio-ventricolaresingola . T n ittiosi - cheratoderma
Dacrioadenitee sialoadenite — — - -
1464 | Cuoreuniventricolare 79078 1 oniche 127 Def|C|t|(':ogn(|jtlvo_- epilessia-
" — anomalieendocrine
1555 Cutisgyrata- acanthosisnigricans- 79078 Dacrioadenitee sialoadenitelgG4 Dofic — TP
craniosinostosi orrelate 2139 eficit cognitivo- epilessia- naso
Cutislaxa- anomaliegravi 141083 | Dacriocele ngotf)p _sto P ——
221145 |polmonari, gastrointestinalie delle T ——— 356996 |DPeficitcognitivo-ipotonia -
e Lrinario 1562 Dacr!oc?stlte osteopoichilosi spasticita- disturbo del sonno
: S 141083 | Dacriocistocele Deficit cognitivo - obesita-
2962 Cutislaxa- opacitacorneale- 275523 |DALD gniti :
ritardo mentale 352530 |malformazionicerebrali-
- — Dannocerebraleipossicoe i ismi iali
228285 | Cutislaxaacquisita 137577 | hemi | P t dlsmqrflsmlf_qcoall —
90348 | Cutislaxaautosomicadominante SETIENe neqna > . Deficit cognitivo- obesitadel
Coial . : 137577 |P@nnocerebraleischemicoe 75858 [tronco - distrofia retinica -
90349 l_Jtls ax_aautosqmlca{ecesswacon ipossiconeonatale micropene
coinvolgimentosistemico 1775 |DC — — - -
Cutislaxa autosomicarecessiva 100973 Deficit cognitivoassociatoa sito
357074 |. . ) 79456 |DCM fragile FRAXE
tipo 2, tipo classico 580785 — — -
Cutislaxaautosomicarecessiva DCMbollosa 352530 Deficit cognitivoautosomico
357074 ipo 2. tipo Debré 280794 | DCMinfiltrativa a piccolevescicole recessivada deficit di TRAPPC9
— - - 280794 | DCMpseudoxantomatosa 100973 | Deficit cognitivo FRAXE
357064 Cutislaxaautosomicarecessiva 75381 |DCMD Deficit cognitivogravee paraplegial
tipo 2, tipo progeroide - 280763 i 9 9 parapleg
90349 | Cutislaxaautosomicarecessiva, 653 |DD spa§ |.caprog_r.e Shva
99789 |DDH 324410 | Deficit cognitivolegatoall'X -
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Ngrmpﬁfrio Nomedella malattia Ng::;ﬁgo Nomedella malattia N(;rrgsgo Nomedella malattia
cardiomegalia insufficienza aldeide ossidasitipo A Deficit congenitodi saccarosie
cardiacacongestizia Deficit combinatodi solfito 306436 lisomaltasiconintolleranza

2958 Deficit cognitivolegatoall'X - 308393 |ossidasixantinadeidrogenasie all'amido
dismorfismi- atrofia cerebrale aldeide ossidasitipo B Deficit congenitodi sacarosio
Deficit cognitivolegatoall'X - Deficit combinatodi solfito 306474 lisomaltasiconintolleranza
85278 |dismorfismicraniofacciali- epilessig| 308400 |ossidasixantinaossidasie aldeide all'amido e al lattosio
- oftalmoplegia- atrofia cerebellare ossidasitipo C Deficit congenitodi saccarosie

137831 Deficit cognitivolegatoall'X - Deficit combinatoereditario dei 306446 isoma.ltasiconlieveintolleranza

ipoplasiacerebellare 98434 [fattori dellacoagulazionedipedenti all'amido

59 Deficit cognitivolegatoall'X - dallavitamina K _Deficit co_ngenit(_)di saccarosio
ipotonia 98434 |Deficitcombinatoereditario dei 306486 |soma|ta§|senzantolleranzaal
Deficit cognitivolegatoall'X - fattori Il, VII, IXe X saccarosio

163937 |microcefalia- ipoplasia Deficit combinatonon acquisito Deficit congenitodi saccarosie
pontocerebellare 231720 |dell'ormone ipofisario conanomaligf| 306462 [isomaltasisenzaintolleranza

776 Deficit cognitivolegatoall'’X con dellacolonnavertebrale aII'arn_ido ___ .
habitus marfanoide 510 | Deficitcompletodi HPRT 35122 .DefICItcolngenltodl sucrasi

364028 Deficit cognitivolegatoall'X da 510 Deficit completo di ipoxantina '30”_161_“33' _
anomaliedi GRIA3 guaninafosforibosiltransferasi 631 |Deficitcongenitoisolato

163937 DeficitcognitivoIegatoaII‘X,tipo 79293 | Deficit completodi LCAT dell'pr_monedel.la.crescna.

Najm 289916 | Deficitcompletodi metilmalonil- 199296 | Deficit congenitoisolatodi ACTH
gs27g | Deficitcognitivolegatoall’X, tipo CoAmutasi 432 DeflCltCongenltOIsolatOdl
sudafricano g |Deficitcompletodi mevalonato gonz.aqlotrop.lne : :
88616 Deficit cognitivo non sindromico chinasi 327 DefICItCOSFIIUZIOnaledI
autosomicorecessivo 331 | Deficit congenitodel fattore XIII proconvertina

101685 Deficitgogpitivorarosenza 330 Deficit congenitodel fattore di Deficit(.jegllianticorpi.PLCGQ
dismorfismi Hageman 300359 |correlati e disregolazione
Deficit cognitivorecessivo a0g | Deficitcongenitodel fattore di immlw.witar.ia :

280384 |disfunzionemotoria - contratture Stuart 721 l?eflc!tdelgranullalfa delle
articolari multiple 325 [ Deficit congenitodel fattore |1 piastrine :

528084 | Deficitcognitivosindromiconon- 3, | Deficitcongenitodelfattore 734 |Deficitdei granulialfa e delta
specificato intrinseco 734 | Deficitdei granulialfa e densi

324737 Deficit cognitivo, tipo Kahrizi 326 | Deficit congenitodel fattore V 169142 Deficit dei granulispecificidei

95494 | Deficitcombinatidellormone 327 | Deficit congenitodel fattore VII neutrofili

ipofisario, forme genetiche 328 | Deficit congenitodel fattore X 71277 Deficit_de_i trasportatori del
35909 |Deficitcombinatodel fattore Ve 329 | Deficitcongenitodel fattore XI gluc_oglo,tlpo 1

del fattore VIl 330 |Deficit congenitodel fattore XlI 255182 | Deficit del complessa2-oxo-

478029 Deflc_ltcc_)mblnatc?del_la . Deficit congenitodell'inibitore glutgr_ato
fosforilazione ossidativatipo 29 465  |delrattivatore del plasminogeno, Def|C|td_eI cor_nplessode_lla

478042 Defic?thmbinatc_)del_la _ tipo 1 255182 chet_qaudodmdrogenasacatena
fosfc.)r?Iazmngossdatnvatlpo 30 93583 | Deficit congenitodi ADAMTSL3 raml.flf:ata .

444013 Deflc!thmblnatqdel_la _ Deficit congenitodi alfa-2- 765 DgflCltdeIcqmplessodellaplruvato
fosforilazioneossidativa,tipo 23 79 antiplasmina deld.rggena5| -

444458 Defic?thmbinatc')del_la _ Deficit congenitodi alfafeto- 3129 D(_aflcudelco_mplessosarcosma
fosforilazioneossidativa,tipo 24 168612 proteina deld.rc_)gena5| .
Def|C|tcpmblnz_atode_zll'msghna,deI Deficit congenitodi chininogenoad 329 Deffc!tdelfattore d? Rosenthal

1979 fattore di cresu_taepld_ermlco(_EGF] 483 alto pesomolecolare 328 Def?c!tdelfattore .dl S_tuart—Prower
zi%eillg?ltg)lr:el)l di crescitainsulino- 168601 | Deficit congenitodi enterochinasi 92239 Be?c!t ge: :attore :r;(trlnseco
Deficit combinatodi 17- 103910 Defi.citconge_r_ﬂtodieparansolfato Def?c!:delfa:‘iore tabili tel
90793 idrossilasi/17,20liasi negli enterociti 331 ﬁb?irl-l(; eriatiore stabllizzaniea
35909 | Deficit combinatodi FVe FVIII o1 {Deficit congenitodi estrogent 95578 | Deficiidel fatiore Vil
Deficit combinatodi lipasi-colipasi 335 __ | Deficitcongenitodi fibrinogeno 502318 | Deficit del nervococleare

i pancreatica 23090 |Deficitcongenitod lattas Deficit del pool di riservadei

139406 | Deficit combinatodi prosaposina 465 | Deficitcongenitodi PAHL_ 21 granulialfap

308386 | Deficitcombinatodi solfito ;4213 Be?c!tcongen?tog! plasmlll.nogfano 565 | Deficit del ramelegatoall’X
pssidasixantinadeidrogenase elicltcongenttod! precaticreina I 31asiz Deficit del recettore dellagrelina
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
633 Deficit del recettore dell'ormone deidrogenasi 309246 Deficit dell'attivatore di
della crescita Deficit dellacomponenteE3del esosaminidasi
633 | Deficitdel recettore di GH 255182 |complessadellapiruvato 103908 | Deficitdell'attivita di scambioNa-H
36355 | Deficitdel recettore piastrinicodi deidrogenasi 183675 | Deficit delle catenekappa
ADPP2Y12 255182 Deficit dellacomponenteproteicaX 228423 Deficit delle cellule dendritiche,
co |Deficitdeltrasportatore 8 dei dellapiruvato deidrogenasi monocitiche, B e NK, linfoidi
monocarbossilati Deficit della diidrolipoamide 171673 Deficit delle cellule staminali
31150 |Deficitdel rasportatore acassettaf| ;9544 [acetiltransferasicomponentedel limbiche
legante ATP complessodella piruvato Deficit delle cellule T TCRalfa-
— ; ; 397959
31150 Deficitdel trasportatore a cassetta deidrogenasi beta+
legantel'adenosinatrifosfato Al 716 | Deficit dellafenilalaninaidrossilasi Deficit delle cellule T TCRalfa-beta-
— — - —| 397959 "
158 Deficit del trasportatore della 284426 | Deficitdellalattato deidrogenasiA positive
carnitina 284435 | Deficitdellalattato deidrogenasB || 169095 | Deficit dell'elice alata
Deficit del trasportatore della 23 Deficit dellaliasidell'acido 300 | Deficitdell'enzimabifunzionale
158 |carnitinadellamembrana argininosuccinico 459353 | Deficit dell'inibitore C1
plasmatica 275761 | Deficit dellalipasiacidalisosomiale) . Deficit dell'inibitore dell'alfa-1-
213 I_De_ficitdel trasportatore della 79246 | Deficit della PDHfosfatasi proteinasi
cistina 79243 | Deficit della piruvato decarbossilag 1173 Deficit dell'ormone rilasciante
Deficit del trasportatore della 765 | Deficit della piruvato deidrogenasi I'ormone luteinizzantecon atassia
79284 [cobalaminanellamembrana Deficitdella piruvato deidrogenasi || 289157 | Deficit di 1-alfa-idrossilasi
Ilso§om|ale 79246 fosfatasi 431361 | Deficitdi 2,4-dienoil-CoAreduttasi
50503 | Peficitdel trasportatore della Deficit della proteina associataalla Deficit di 2-chetoacido
creatina 911 511 - . -
— catenazeta-70 deidrogenasi catenaramificata
52503 | Deficitdel trasportatore della Deficit della proteina di ~o141, | DEficitdi 2-metil-3-idrossibutirri-
creatinalegatoall’ __ 79506 [trasferimento degliesteridel CoAdeidrogenasi
238459 g&f":c'?dl?' trasportatore delacido colesterolo ~o1425 | Deficitdi 2-meti-3-idrossibutirril-
~Sialico 55182 | Deficitdellaproteina Ldel sistema CoAdeidrogenasiforma classica
415 | Deficitdel rasportatore di clivaggiodellaglicina Deficitdi 2-metil-3-idrossibutirril-
dell'ornitina : o558 | Deficitdellaproteina legante E3 391428 CoAdeidrogenasiforma infantile
97229 |Deficitdeltrasportatore di della piruvato deidrogenasi Deficit di 2-metil-3-idrossibutirril-
riboflavina 2967 | Deficitdellaproteina R 391457 CoAdeidrogenasiforma neonatale
447784 | DEficit del trasportatore 746 | Defidt dellaproteina trifunzionale [~ [Deficitdi 2-metilbutirril -CoA
mlto.cc.)ndrlale del piruvato mitocondriale deidrogenasi
Deficit del trasportatore Deficit della sottoclassedelle IgG 134 | Deficitdi 3-chetotiolasi
353217 FT:I'[OCOHdrIa|edI aspartato- 183675 [associatoa deficit della sottoclasse Deficitdi 3-fosfoglicerato
glutammato1 : delle IgA 79351 [deidrogenasiforma
268184 th_ecfilcndella_2-chetoa0|do_f_ Deficit della subunitaalfa della infantile/giovanile
eldrogenasa catenaramificata 79243 [componenteE1ldella piruvato Deficit di 3-fosfoglicerato
iamina-sensibile deidrogenasi 2671 deidrogenasiforma neonatale
Deficit della2-chetoacido Deficit dellasubunitabetadella || 79350 | Deficit di 3-fosfoserinafosfotas
268145 ?eldrcl)genasa catenaramificata, 255138 |componenteEldel complessadella Deficitdi 3-idrossi-3-metilglutaril-
ipo classico ; ; ; 35701 . )
— - piruvato deidrogenasi CoA(HMG-CoA)sintetasi
Deficit della2-chetoacido 284435 | Deficit dellasubunitdH-LDH Defict di 3-idrossi3-metilglutaril-
268162 qe|d_rogenas§1catenaramlflcata, 284426 | Deficitdella subunitaM-LDH 20 CoAliasi
[ipo intermedio Deficit dellaviaterminale del icit di 3-i iaci
Deficit della 2-chetoacido 169150 complemento 5 dD?;'C'td' 3-|d_r055|a0|+ICoA
268173 |deidrogenasia catenaramificata, — ; - - eidrogenasi catenalunga
L . Deficit dell'acetiltransferasidel Deficit di 3-metilcrotonil-CoA
tipo Intermittente residuodi diidrolipoilisina 6 ilasi
Deficit della catenaalfa del 79244 i carbossilasi
1691M ; . componentedel complessadella Deficit di 3-metilglutaconiFCoA
recettore dell'interleuchina-2 piruvato deidrogenasi 67046 dratasi
Deficit della catenapesante — ; : — - -
169110 dell‘immunoglobulina 210115 Def|C|tdeIIaqtagonlsta(_jel 134 Deficit di 3-ossotiolasi
— recettore dell'interleuchina-1 67046 | Deficitdi 3MG CoAidratasi
280133 | Peficitdellacomponente3 del 404546 | Deficit dell'antagonistadi IL-36R S oA
complemento — 9 - 211 | Deficitdi 4-alfa-idrossifenilpiruvato
— Deficit dell'antecedenteplasmaticol idrossilasi
79244 |DeficitdellacomponenteE2del 329 dellatromboplastina (PTA) AT o
complessadella piruvato — s —— - 33572 | Deficitdi 5-oxoprolinasi
391376 | Deficit dell'asparaginasintentasi
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
99135 Dgflcndl6-fc_)sfogluconato tipo .III. . 309263 D_ef|C|t_d| arilsulfatasiA, forma
deidrogenasi 35704 |Deficitdi AGAT giovanile
13 Deficit di 6-piruvoil- 101089 | Deficit di AID 309256 Deficit di arilsulfatasiA, forma
tetraidropterina-sintasi 33355 | Deficitdi AK2 infantile tardiva
Deficit di 7-deidrocolesterolo Deficitdi alaninagliossilato 583 | Deficitdi arilsulfatasiB
818 : 93598 : ) . . — .
reduttasi aminotransferasiperossisomiale 276223 Deficit di arilsulfatasiB, a
168588 | Deficitdi 11-beta-idrossisteroido 816 | Deficit di aldeidedeidrogenasi progressiondenta
deidrogenasifipo 1 Deficit di alfa chetoglutarato 276212 |Peficitdi arilsulfatasiB, a
320 Deficit di 11-beta-idrossisteroido 31 deidrogenasi progressionerapida
deidrogenasitipo 2 365 | Deficitdi alfa-1,4-glucosidasacida 91 Deficit di aromatasi
759 D(_éflCltdl 17-_b(_ata-|dr053|ster0|do 203552 | Deficitdi alfa-1,4-glucosidasacida 583 Def?c?td? ARSB
deidrogenasitipo 3 a esordioinfantile 23 | Deficitdi ASA
752 | Deficitdi 17-chetoreduttasi 120429 Deficitdi alfa-1,4-glucosidasacida, 583 | Deficitdi ASB
750 | Deficitdi 17-cheto-steroido a esordiotardivo 447997 | Deficitdi ASCT1
reduttasi 60 | Deficitdi alfa-1-antitripsina 23 | Deficitdi ASL
35708 Def?c?td! AADC 300288 Deficit di alfa-D-mannosidasi 93 Deficit di aspartilglucosaminidasi
42 Def!c!td! ACADM lisosomiale forma dell'adulto 141 | Deficit di aspartoacilasi
26792 Def!c!td!AQADS _ _ 309287 | Deficitdi alfa-D-mannosidasi 247525 | Deficitdi ASS
247525 I.Deflc[tdl acidoargininosuccinico lisosomiale formainfantile 250977 | Deficitdi ATIC
sintasi _ _ 61 |Deficitdialfa-D-mannosidosi 511 |Deficitdi BCKD
247525 '?‘etf'i'W' acidoargininosuccinico “303_0_”7'?'9 — 268184 | Deficitdi BCKDiamina-sensibile
Sintetast _ 324 | Deficit di alfa-galattosidasiA 511 | Deficitdi BCKDH
355 Deficit di acidobeta-glucosidasi 349 Deficit di alfa-L-fucosidasi Deficitdi betal 4
773 Deﬂc?td? acidofitanico ossidasi 579 | Deficitdi alfa-L-iduronidasi 79332 9 alattosiltransferasi
2066 :n?'frllcolt)dlt?ﬁ::dootg:r:nzg'na . 134 peflgltdl alfa-metil-acetoacetitCoA| 65287 |Deficitdi beta-alaninasintasi
w555 1o 'f_ _t(l;_'r I'd Ir' sami tstl : iolasi__ 134 | Deficit di beta-chetotiolasi
D:f:i:t d:zg: dgéprfécc;?tri;?css' 3137 |DeficitdialfaN- 309310 | Deficit di beta-D-galattosidasi
56 ossidasi 9 ace‘_"ga'?‘ttosam'”'das' 354 | Deficit di beta-galattosidasil
= . . Deficitdialfa-N- _ 584 | Deficitdi beta-glucuronidasi
26792 Deficitdi aciFCoAdeidrogenasia 79280 |acetilgalattosaminidasia esordio Deficitdi betamannosidasi
catenacorta nell'adulto 118 | -c"chdl belamannosidas
Deficit di aciFCoAdeidrogenasia Deficit di alfa-N lisosomiale
79157 . 79279 ) o 65287 icit di -urei i i
catenacorta/ramificata acetilgalattosaminidasitipo 1 Depc!t? E_?ta s.reldopégplonaa
Deficit di aciFCoAdeidrogenasia Deficit di alfa-N- 205 pe icitdi bilirubina undina- .
42 ; 79280 . S difosfato glucuronosiltransferasi
catenamedia acetilgalattosaminidasitipo 2 ficitdi bilirab: i
26793 Deficit di aciFCoAdeidrogenasia 79281 Deficit di alfa-N- 79234 d[‘)fe I?tt ! II rubina urllt |na-f .
catenamolto lunga acetilgalattosaminidasitipo 3 tilpgsla 0 glucuronosiftransterast,
Deficit di acitCoAdeidrogenasi, 366 icit di amilo- idasi ———— —
99901 tipo o 9 i Bepcftgf am?lo 1,Etr|g|ui2(:03|da5| Deficit di bilirubina uridina-
— — eficitdi aminoacilasiz_ 79235 |difosfato glucuronosiltransferasi,
43115 [ Deficit di aconitasi 2785 | Deficit di anidrasicarbonica2 ipo 2
;‘; ge?c':g'ﬁgzz 300359 | Deficitdi anticorpi e disregolaziong™ 205 [ Deficitdi bilirubina-UGT
— Deffcftd! T ImMmunitaria associata PLCG2 79234_| Deficitdi bilirubina-UGT tipo 1
Do e 3006} Deficitdi antiquitina 79235_| Deficitdi bilrubina-UGT {ipo 2
S 309020 | DeficitdiapoGll___ 79241 | Deficitdi biotinidasi
976 fo:féi:bolsﬁtrzgg?asi 425 Def?c!t d? apolipoproteina A-l 201874 | Deficitdi BOLA3
il : — 976 | Deficitdi APRT _ 79304 | Deficitdi BSEP
277 | Deficitdi adenosinadeaminasi 90 Deficit di arginasi —
— - 79241 | Deficitdi BTD
Deficit di adenosinamonofosfato 23 Deficit di argininosuccinasi —
45 deaminasi = YT T 47 Deficitdi BTK
eficit di argininosuccinatdiasi e .
2968 | Deficit di adesioneleucocitaria 247525 | Deficit di argininosuccinatasintasi 132 Def!c!td? butirril -colinesterasi
Deficit di adesioneleucocitaria it di g“ i 280133 | Deficitdi C3
99842 Lino | ' 247525 S?rife"t:gs‘?' argininosuccinato 401948 | Deficitdi CAVA
— - — 159 | Deficitdi CACT
99843 | Deficitdi adesioneleucocitaria, 512 | Deficit di arilsulfatasiA Soficid carbamiTosTato Snietas
ipo Deficit di arilsulfatasiA, forma 147 elicttdi carbamiriostato sintetast
99844 | Deficit di adesioneleucocitaria, 309271 14 Iradulto 1
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
147 Deficit di carbamilfosfato sintetasi|| 437552 | Deficitdi CD16 1675 Deficit di diidropirimidina
I 238505 | Deficitdi CD27 deidrogenasi
147 |Deficitdi carbamoitfosfatosintasi || 79506 | Deficitdi CEPT 38874 | Deficitdi diidropirimidinasi
1 333 | Deficitdi ceramidasi 226 | Deficitdi diidropteridina reduttasi
147 I?eficito!icarbamoilfosfato 502444 | Deficitdi ceramidasialcalina3 243343 Deficit di dimetilglicina
sintetas| : 169079 | Deficitdi Cernunnos deidrogenasi
147 | Deficitdi carbamoitfosfato 169079 | Deficit di CernunnosXLFE 2394 | Deficitdi DLD
sintetasil 79155 | Deficitdi chinureninasi 243343 | Deficitdi DMGdeidrogenasi
4o dD(?.ﬂ(.:tltdc.hcg[gtlgzs%condarlog 212 | Deficitdi cistationasi 243343 | Deficitdi DMGDH
et'C' 'ag'. oAdeldrogenasia 394 | Deficit di cistationinabeta-sintasi |f__99812 | Deficitdi DNAligasilV
cg t?nirg_e a = —— 212 |Deficit di cistationinagammatliasi [|_447737 | Deficitdi DOCK2
159 eticitdi carnitina-aciicarnitina Deficit di citidina deaminasiindottall 79322 | Deficitdi DolP-mannosiltransferag
traslocasi 101089 T ————
Deficit di carnitina-palmitoil daattivazione 86309 Deficitdi dolichil-fosfato N-
156 : P Deficit di citocromo Cossidasi acetilgalattosaminafosfotransferas
transferasilA 1561 | . ’ ————— —
Y P TP ———— infantile letale 91131 |Deficitdi dolicol chinasi
157 ransferasi2 P 20472 Deficit di citocromo Cossidasiipo 230 | Deficitdi dopaminabeta-idrossilasi
Deficitdi camitinapalmitol frangchngdese _ 79243 De_3f|<:|td| El-glfadellaplruvato
156 | onsferasilA 2047, | Deficitdi citocromo ossidasidi deidrogenasi
— — — SaguenaylacSt.Jean Deficit di EX:beta della piruvato
Deficitdi carnitina-palmitoil — — 255138 | )
228302 [transferasill, forma a esordio 70472 Deficitdi citocromo ossidasifipo deidrogenasi
nell'eta adul'éa SaguenayLacSaintJean 79244 Deficitdi E2della piruvato
Deficit di carnitina-palmitoil 247585 Deficitdi citrina a esordionell'eta deidrogenasi
228305 |transferasill, forma epato-cardio- adul.ta} - - - 2394 D?f'C'td' ESQeIIaplruvato
muscolare a3 |Deficitdi CoAdeidrogenasi deidrogenasi
Deficitdi carnitina-palmitoil dell'acidoisovalerico 99849 | Deficitdi enolasimuscolare
228305 ; N igasidegliacidi
transferasill, forma infantile grave || 276066 ta?f"?'tcg_fc‘t)tA“gali'de%'a‘_:'d' 79271 Dlef|C|td| ?P:;a\lnalf"’}['_lt oras
298302 Deficit di carnitina-palmitoil 5353 [')'af.” '(tad'l ¢ t? I = ,am(': azione ~5560 gDuipiiimlnl 'aCTf' rggs gra3|
transferasill, forma miopatica eficit di cobalaminal eficit di eparansulfamidasi
728303 Deficitdi carnitina-palmitoil 79283 | Deficitdi cobalaminaD 845 | Deficitdi esosaminidasiA
transferasill, forma neonatale 79284 | Deficitdi cobalaminaF 796 | Deficitdi esosaminidasiA e B
st P T 369955 | Deficit di cobalaminal Deficitdi esosaminidasiA e B,
228308 | Peficitdi camitina-palmitoil 309169
transferasill, forma sistemicaletale || 309108 | Deficit di colipasipancreatica forma dell'adulto
Deficit di carnitina-palmitoil 1561 | Deficitdi COXjnfantile letale 309162 Deficitdi esosaminidasAe B,
228302 [transferasitipo 2, formaaesordio |[ . [Deficitdi COXtipo franco- forma giovanile
nell'eta adulta canadese Deficitdi esosaminidasA e B,
309155 . .
Deficit di carnitina-palmitoil 147 | Deficitdi CPS1 forma infantile
228305 [transferasitipo 2, forma infantile 156 | Deficitdi CPTLA 309192 | Deficitdi esosaminidash, forma
grave 90795 | Deficitdi CYP11B1 delladulto
228302 Deficit di (‘ta.rnitina-palmito-il . 941 Deficit di D-gliceratochinasi 309185 DIEfiCit.di esosaminidasi, forma
ransferasitipo 2, forma miopatica || 93599 | Deficit di D-gliceratodeidrogenasi giovanile —
228308 | Peficitdi carnitina-palmitoil Deficit di decarbossilastlegliL- 30017g | Deficitdi esosaminidasi, forma
transferasitipo 2, formaneonatale f| 35708 [ . idiaromatici infantile
Deficitdi caritina-palmitoil  1™437361 | Deficitdi DECRoniperlisinemia_|| 309239 [Deficitdi esosaminidash, variante
228308 [transferasitipo 2, forma sistemica 1578 | Deficitdi deidratasi Bl
— — 882 icitdi
IeDtafI.e. I — mitol 79101 Deficit di deltal-pirrolina-5- 261 Be?qtg? Eﬁg
228305 | elcf't |c_?rnlt|2n?pam|tot| g carbossilatodeidrogenasi - eficitdi
r;alljr;sc(()el;sel ipo 2, tipo epato-cardio “co0s | Deficitdl delta-L-pirrolina 5- 9306 Def!c!td? FIC1 _
351 TDeficitd — carbossilatosintetasi 26791 | Deficitdi flavoproteina
- Def?c?td!catrnlo&.nag 319651 | Deficitdi DHER traqurtqtrlcedl eletj[ronl
e ICI !caaa§| 255182 | Deficitdi diaforasi Def|C|td|fI_avoprote|na _
228337 | Deficit di catepsinaD — - 26791 [trasportatrice di elettroni
— 319651 | Deficit di diidrofolato reduttasi T . .
79282 | Deficitdi CbIC —— - ubichinoneossidoreduttasi
79283 | Deficitdi CblD 2394 Deficit i diidrolipoamide Deficit di formiminotransferasi
79284 | Deficitdi CbIF deidrogenas| >1208 i clodeaminasi
eficitdi — -
255182 — —
369955 | Daficit di CODJ Deficit di diidrolipoil deidrogenasi 35121 | Deficitdi fosfatasiacida
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Aumero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
534 Deficit di fosfatildilinositolo 4,5 neuromuscolaredell'adulto 67041 | Deficitdi ialuronidasi
bifosfato S-fosfatasi 308608 | Deficitdi GBEforma 508476 | Deficit di ialuronidasi2
2880 Deficit di fosfoenolpiruvato neuromuscolarenfantile 363424 | Deficitdi IBA57
carbossichinasi 366 | Deficitdi GDE 217085 | Deficitdiiduronato 2-solfatasi,tipo
97234 Deficit di fosfogliceratomutasi 354 | Deficitdi GLB1 A
muscolare 261476 Deficit di glicerolochinasi- 217093 Deficit di iduronato 2-solfatasi,tipo
M319646| Deficit di fosfoglucomutasil sindromedei genicontingui B
79318 | Deficit di fosfomannomutasi2 24414 | Deficitdiglicerolochinasi 73272 | Deficit di IGF1
79319 | Deficit di fosfomannosicisomerasi dell'adulto 404546 | Deficitdi IL-36Ra
369 | Deficitdi fosforilasiepatica 289891 | Deficit di glicinaN-metiltransferasi || 98886 | Deficit di integrina alfa2-betal
284417 De_ficitdi fosfose_rina 369 Deficit di glicogenofosforilasidel 29233 Deficit di ipoxantinaguanina
aminotransferasi fegato fosforibosil transferasi,gradol
2056 | Deficitdi fruttochinasi 369 Defi_citdi glicogenofosforilasi 510 Deficit di ipoxantinaguanina
348 | Deficitdi fruttosio 1,6-difosfatasi epatica fosforibosiltransferasigradolV
51208 | Deficitdi FTCD 98885 | Deficitdi glicoproteinaVI 70592 | Deficit di IRAK4
24 Deficitdi fumarasi 79272 Deficitcﬁ glucosaminaN-acetil-6- 29159 Deficit di isobutirril-CoA
882 | Deficitdi fumaril acetoacetasi sulfatasi deidrogenasi
ggy | Deficitdi fumaril acetoacetato 79330 Deficitdi glucosidasﬂ . 2157 | Deficit di istidasi
idrolasi 79320 | Deficitdi glucosiltransferasiL 2157 | Deficit di istidina ammonic-liasi
364 | Deficitdi G6P 79325 | Deficitdi glucosiltransferasp 35704 | DEficitdi-Arginina:glicina
79259 | Deficitdi G6Ptraslocasi 466026 Deficit di glucosio6-fosfato amidinotransferasi
79258 | Deficitdi G6P tipo a deidrogenasiclassel 156 | Deficitdi L-CPT1
79259 | Deficitdi G6P tipo b 51008 |Deficitdi glutammato 156 | Deficitdi L-CPTI
79259 |Deficitdi G6PT formiminotransferasi 440731 [ Deficit di L-ferritina
2066 | Deficit di GABAtransaminasi 33574 | Deficit di glutammato-cisteinaligas|f 275761 | Deficitdi LAL
487 | Deficit di galattocerebrosidasi 25 | Deficitdi glutaril-CoAdeidrogenasilf 650 | Deficitdi LCAT
79237 | Deficitdi galattochinasi 35706 | Deficitdi glutaril-CoAossidasi 5 Deficit di LCHAD
309297 | Deficit di galattosamina6-solfatasi o5 | Deficitdiglutaril-CoenzimaA 2364 | Deficitdi LDH
487 | Deficit di galattosilceramidasi deidrogenasi : 50 | Deficitdi lecitina-colesterolo
75496 | Deficit di galattosiltransferasil 32 |Deficitdiglutatione sintetasi aciltransferasi
79238 | Deficit di galattosioepimerasi 28984 | Deficitdi glutatione sintetasicon - 79507 |Deficitdileucotriene C4(LTCA4)
Deficit di galattosioepimerasinegli oxoprolinuria sintasi
308473 [ —cheitdlg P 9 Deficit di glutatione sintetasisenzal| 255182 | Deficit di i i i i
eritrociti 289849 giute eficit di lipoamide deidrogenasi
Deficit di galattosio-1-fosfato 5-0X0 prqllnurla —— 401862 | Deficit di lipoil transferasil
79239 uridiltransferasi 101006 | Deficitdi GM2sintasi 447795 | Deficit di lipoil transferasi2
487 | Deficitdi GALC 79272 | Deficitdi GNS 203 | Deficitdilisinaalfa-chetoglutarato
79238 | Deficitdi GALE 280586 | Deficitdi gPAPP reduttasi
308473 | Deficitdi GALEhegli eritrocit 2102} Deficitdi GTReicloidrolasil 309015 | Deficitdi LPL
79237 | Deficitdi GALK 2102 | Deficitdi GTPCH 26791 | Deficitdi MAD
309297 | Deficitdi GALNS 382 Def_icit di guani_dinoacetato 943 Deficit di malonil-CoA
79239 | Deficitdi GALT metl.ltr_an.sfera5| decarbossilasi
212 | Deficitdi gammacistationasi 729125771 Bz:z::g: :gI_SNAT 103907 De:icitgi maltas'rlgIucoamilasiI
icit di i Deficitdi Man5GIcNAcZPRDo
ST | onepopiasi 83639 | Deficitdi HIBCH “H5™ ippasi
Deficitdi gammagiutamilcisteina || —2.—>/ | Deficitdi HIS — 79327 |Deficitdi mannosiltransferasil
33574 | tetasi 20 |Deficitdi HMGCoAliasi 79326 [ Deficit di mannosiltransferas®
382 | Deficitdi GAMT 329173 | Deficitdi HOIL1 79321 | Deficit di mannosiltransferasib
208638 Deficit di GBEforma epaticanon 79233 | Deficitdi HPRTgradol 79328 | Deficit di mannosiltransferasi7-9
progressiva 510 |Deficitdi HPRTgradolV 79324 | Deficit di mannosiltransferasB
308621 Deficit di GBEforma epatica 391417 Defic?tdi HSD10 _ 168598 | Deficitdi MAT
progressiva 85295 | Deficitdi HSD10forma atipica 168598 | Deficitdi MAT /111
308670 Deficit di GBEforma 391428 | Deficitdi HSD10forma classica 71529 |Deficitdi MC4R
neuromuscolarecongenita 391428 | Deficitdi HSD10forma infantile 42 Deficit di MCAD
308712 | Deficitdi GBEforma 391457 | Deficitdi HSD10forma neonatale 6 Deficitdi MCC
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Aumero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
308425 | Deficitdi MCEE 664 | Deficitdi OCT 217335 | Deficitdi RIN2
59 Deficitdi MCT8 79242 | Deficitdi olocarbossilassintetasi 420741 | Deficitdi RNF168
622 | Deficitdi metilcobalamina 822 | Deficit di omocarnosinasi 3124 | Deficitdi saccaropinaleidrogenasi
308380 Deficit di metilcobalamina,tipo 414 | Deficitdi ornitina aminotransferasif| 79157 | Deficitdi SBCAD
cbiDv1 664 Deficit di ornitina 26792 | Deficitdi SCAD
2169 Deficit di metilcobalamina,tipo carbamoiltransferasi 832 | Deficitdi SCOT
cblE 664 | Deficitdi ornitina transcarbamilasiff 70594 | Deficit di sepiapterinareduttasi
2170 Deficit di metilcobalamina,tipo 415 Deficitdi ORNT1 52503 | Deficitdi SLC6A8
cblG 30 |Deficitdi orotidilico decarbossilasilf 70472 |Deficit di SLSCOX
395 |Deficitdi metilene-tetraidrofolato 664 | Deficitdi OTC 461 | Deficit di solfatasisteroidea
reduttasi______ 832__ | Deficitdi OXCT1 Deficit di solfito ossidasida deficit
168508 | DEficitdi metionina 36355 | Deficitdi P2Y12 99732 |16l cofattore molibdeno
adenosiltransferasi 35664_| Deficitdi P5CS Deficit di solfito ossidasida deficit
391417 | Deficitdi MHBD 35120 | Deficitdi PSN 308386 del cofattore molibdeno, tipo A
391428 | Deficitdi MHBD,forma classica 716 | Deficitdi PAH 308393 Deficit di solfito ossidasida deficit
391428 | Deficitdi MHBD,forma infantile 71528 |Deficitdi PCI del cofattore molibdeno, tipo B
391457 | Deficit di MHBD,forma neonatale 2880 | Deficitdi PEPCK 308400 Deficit di solfito ossicasida deficit
2587 | Deficit di mieloperossidasi Deficitdi piridossaminasfosfato del cofattore molibdeno, tipo C
368 | Deficit di miofosforilasi 7909 | cidasi 70594 | Deficitdi SPR
3057 | Deficitdi monoaminaossidasiA 79096 | Deficitdi piridossaminas'-ossidasi 22 Deficitdi SSADH
2587 Deficitdi MPO 3008 Deficitdi piruvato carbossilasi 391311 | Deficitdi STAT1
395 Deficitdi MTHFR Deficit di piruvato carbossilasi, 2314 | Deficitdi STAT3
183713 | Deficit di MyD88 353308 forma infantile 3196 Deficit di steroido deidrogenask
508542 | Deficitdi MYSM1 353308 | Deficitdi piruvato carbossilasitipo anomaliedentali
79270 Deficit di N-acetil-alfa- A 753 | Deficit di steroido-5-alfa-reduttasi
glucosaminidasi Deficitdi piruvato carbossilasitipo 909 | Deficitdi sterolo 27-idrossilasi
— - - 353314 —— -
583 Deficit di N-acetilgalattosaminad- B 46059 | Deficitdi sterolo C5desaturasi
sulfatasi 353320 | Deficitdi piruvato carbossilasitipo ,,  |Deficitdi succinicasemialdeide
309297 Deficit di N-acetilgalattosamina6- benigno deidrogenasi
solfato solfatasi 353320 | Deficitdi piruvato carbossilasitipo || oo, | Deficitdi succinitCoAacetoacetato
576 Deficit di N-acetilglucosaminal- C transferasi
fosfotransferasi 353314 Deficit di piruvato carbossilasitipo 832 Deficit di succinitCoA:3chetoacido
79329 Deficitdi N- neonatalegrave CoAtransferasi
acetilglucosaminiltransferas? 266 | Deficitdi piruvato chinasinegli g3o | Deficitdi succinitCoA:3oxoacido
137754 | Deficitdi N-acitL-aminoacido eritrociti CoAtransferasi
amidoidrolasi 722 | Deficitdi plasminogenotipo 1 134 | Deficitdi T2
555402 | Deficitdi NAD(P)HXleidratasi 760 | Deficitdi PNP 746 | Deficitdi TFP
555407 | Deficitdi NAD(P)HXpimerasi 760 | Deficitdi PNPasi MB00 | Deficitdi tiolasi
3137 | Deficitdi NAGA 79096 | Deficitdi PNPO 101150 | Deficit di tirosina idrossilasi
79279 | Deficitdi NAGAtipo 1 71526 | Deficitdi POMC 101028 | Deficit di transaldolasi
79280 | Deficitdi NAGAt{ipo 2 95699 | Deficitdi POR 488618 | Deficitdi transchetolasi
79281 | Deficitdi NAGAipo 3 326 Deficit di proaccelerina 859 Deficitdi transcobalamina
927 Deficitdi NAGS 742 Deficit di prolidasi 859 Deficit di transcobalaminadl
351 | Deficitdi neuraminidasibeta- 419 | Deficit di prolina ossidasi 199247 | Deficit di transcortina
galattosidasi 2966 | Deficitdi properdina 309037 | Deficitdi triacilglicerololipasi
351 | Deficitdi neuraminidasie beta- 35 | Deficitdi propionil-CoAcarbossilas pancreatica
galattosidasi Deficitdi protoporfirinogeno 868 | Deficit di trioso fosfato-isomerasi
529980 | Deficitdi NFAT5 79473 | sidasi ~ozss | Deficitdi UDRgalattosiod-
401869 | Deficitdi NFU1 325 | Deficitdi protrombina epimerasi
404454 | Deficitdi NGLY1 284417 | Deficitdi PSAT 308473 Deficit di UDRgalattosio-4-
169079 | Deficitdi NHEJ1 citdi puri i i inegli eritrociti
Deficit di purina nucleoside epimerasineg
447731 | Deficitdi NIK 760 L sforilasi 205 | Deficitdi UGT
230 | Deficitdi noradrenalina 240760 | Deficitdi RAD50 79234 | Deficitdi UGT tipo 1
230 | Deficitdi norepinefrina 440706 | Deficit di ribosio-5-Pisomerasi 79235 | Deficitdi UGT tipo 2
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Ngrmpﬁgo Nomedella malattia NS’:EE;O Nomedella malattia N(;rrgsgo Nomedella malattia
35120 |Deficitdi UMPH1 2169 Deficit funzionaledi metionina Deficitisolato del complessoV
481665 | Deficitdi UPS18 sintasi,tipo cblE 254913 [della catenarespiratoria
20238 Deficit di uridina difosfato 2170 l_)efici_tfynzionaledi metionina mito_ct_)rjdriale _
galattosio-4-epimerasi sintasi,tipo cblG 238670 Def|C|_t |solato_del fattore di rilascio
Deficit di uridina difosfato 332 Deficit gastricodel fattore dellatireotropina
308473 |galattosio-4-epimerasinegli intrinseco 238670 l?eficit isolato del fattore di rilascio
eritrociti 308487 Dgficit ggneralizzatodi galattosio di TSH : .
35120 Deficit di uridina-5'-monofosfato epimerasi 254905 Deflcn |§olato dellacitocromoC
idrolasi 308487 | Deficit generalizzatadi GALE ossidasi
30 |Deficitdi uridina-monofosfato 308457 | Peficitgeneralizzatedi UDR 183675 | Deficitisolato dellasottoclasse
sintasi galattosio-4-epimerasi delle IgG
26793 | Deficitdi VLCAD 308487 | Deficitgeneralizzatadi uridina 96 | Deficitisolato della vitamina E
247768 | Deficitdi WNT4 disfofato galattosio-4-epimerasi 254913 | Deficitisolato dell' ATPsintasi
93601 | Deficitdi xantinadeidrogenasi 284411 | Deficit giovaniledi glicerolochinasi 631 Defic.it isolato deI.I'(.)rmone della
93601 | Deficitdi xantina ossidasi 2879 | Deficitgravedegliarti crescitanon acquisito
93601 | Deficit di xantinaossidoreduttasi 169793 | Deficit gravedel fattore IX 231662 Defic.it isplato dell'ormone della
93601 | Deficit di XDH 169802 | Deficit gravedel fattore VIII crescita,tipo 1A
75496 | Deficitdi XGPT 1572 Deficitidiopatico di 231671 Defic.it isplato dell'ormone della
2843 | Deficitdi xilitolo deidrogenasi immunoglobuline crescita,tipo 18
Deficitdi xilosilproteina 4-beta- 284408 | Deficitinfantile di glicerolochinasi || 531679 | DEficitisolato delformone della
75496 galattosiltransferasi 268162 | Deficitintermedio di BCKD crescitatipo 2
93601 | Deficitdi XO Deficitintermittente della 231692 | PEficitisolato dell'ormone della
93601 | Deficitdi XOR 268173 [chetoacidodeidrogenasia catena crescita,tipo 3
Deficit doppio di xantina ramificata 23g670 | Deficitisolato delformone i
93602 |deidrogenasie xantinaaldeide 268173 | Deficitintermittente di BCKD r|Ias.C|.o.deIIat|reotfop|na :
ossidasi 91354 peficit ipofisario associgtoalla 52001 [t)_eflcllt |stola|£osc|i_|ell ormone follicolo-
156 | Deficitepaticodi carnitina- sindromedella sellaturcicavuota simozan e (FSH) :
palmitoil transferasil 91350 |Peficitipofisariodacistidellatascall 90674 [t)'eﬂcllt 'St°||at(t’_d?g ormone
156 Deficit epaticodi carnitina- di Rathke S |m.o.a.n eI a |:jq| e .
palmitoil transferasil 95619 | Deficitipofisarioiatrogenicoo 199299 |Deficitisolato di ACTHa esordio
37 | Deficit ereditario dello zinco traumatico tard|.v9. : :
48818 | Deficit ereditario di ceruloplasming| 231662 | DEficitisolato congenito 1460 | Deficitisolatodi coenzimaQ-
Deficit ereditario di fruttosio-1- dellormone della crescita,tipo 1A citocromo Creduttasi
469 tostato aldolasi Sa1671 Deficitisolato congenito 254905 | Deficitisolato di COX
Deficit ereditario di glutamina dell'ormone della crescita tipo 1B 408 [ Deficitisolato di glicerolo-chinasi
71278 | tetasi Sa1679 | Deficitisolato congenito 609 | Deficitisolato di NADHCoenzimaQ
71278 | Deficitereditario di GS del'ormone della crescita,tipo 2 reduttasi
Deficit ereditario di 231602 | Peficitisolato congenito 2609 | Deficitisolatodi NADHCOQ
859 | anscobalamina dell'ormone dellacrescita,tipo 3 reduttasi
1551 | Deficit familiare benignodi rame || 231662 | PEficitisolato congenitodi GH.tipoll - 2609 Deficitisolato di NADHubichinone
Deficit familiare del fattore 1 di 1A redgtt_ag - —
535453 | aturazionedella lipasi 531671 | Deficitisolato congenitodi GH,tipo | 238670 | Deficitisolatodi protirelina
425 | Deficitfamiliare di apoAl 1B 238670 Defic?t isolato di protireoliberi.na
309020 | Deficitfamiliare di apolipoproteinalf 231679 Deficitisolato congenitodi GH,tipo | 444715 | Deficitisolato di sedoeptolosio
Gl 2 chinasi
169085 | Deficit familiare di CD8 231602 | Deficitisolato congenitodi GH tipo | 410723 1 Deficitisolatodi SHPK _
— — - — 3 99731 | Deficitisolato di solfito ossidasi
361 | Deficitfamiliare di glucocorticoidi 2609 | Deficitisolato del complessd Deficitisolato di succinate
535458 | Deficit familiare di GPIHBP1 — 3208 . .
79293 | Deficitfamiliare di LCAT 2609 | Deficitisolatodel complessa della coenzimeQ reduttas
Deficit familiare di lipoproteina cate.ngr.esplratorlamltocondrlale 3208 Deflcms_olato di succinateCoQ
309015 lipasi 3208 Def|C|t|soI§to de_I cor_nplessd] della| redLJ_ttf?l_Sl : :
Sefici forzionaledi metionina catenarespiratoriamitocondriale 3208 Dgfl(:_lt isolato di suqcmato
622 |iniasi Deficit isolato del complessdV ubichinonereduttasi
— - - — 254905 |della catenarespiratoria 238670 | Deficitisolato di tireoliberina
308380 S?r?tgcs'ifzfp”;fbr;g'\?f' metionina mitocondriale 238670 | Deficitisolato di TRF
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
238670 | Deficitisolatodi TRH 412206 Deficit primitivo dell'eruzionedei tardivo, autosomicadominante
397685 Deficitisolato familiare del denti 3177 Degenerazionespinocerebellare-
recettore della prolattina 1572 | Deficit primitivo di anticorpi distrofia corneale
9% Deficitisolato familiare della 158 Deficit primitivo sistemicodi 141 Degenerazionepongiosadel
vitamina E carnitina cervello
231692 Deflcmsolato IegatoaII.X 254864 Def|C|trevgr5|bllglnfantlle della 91496 I;)egepgrazmnentreoreﬂnlcaa
dell'ormone dellacrescita catenarespiratoria fiocchidi neve
169799 | Deficit lieve del fattore IX 254864 Deficit reversibileinfantile della 893 Degenerazioneitreoretinica di
169808 | Deficit lieve del fattore VIII citocromaCossidasi \Wagner
411712 | Deficit materno di riboflavina 183675 Deficit selettivo della sottoclasse 1627 |Del(5)(q35)
134 Deficit mitocondriale di acetoacetit lgG 1627 |Del(5)(qter)
CoenzimaAtiolasi 331235 Deficit selettivo delle 254525 | Del(14)(q32.2)paterna
169706 | Deficitmoderatamentegravedel immunoglobulineM 401986 |Del(1)(p31p32)
fattore 1X 331235 | Deficit selettivo di IgM 456298 | Del(1)(p35.2)
169805 Deficit moderatamentegravedel 447788 Deﬁc?tv?s?vocergbrale 1606 | Del(1)(p36)
fattore VIII 447788 | Deficit visivocorticale 250989 | Del(1)(g21)
95494 ‘Def‘icitl.*nultipli dell'ormone 631 | Deficiti congenitodi GHisolato 250999 |Del(1)(g41942)
|pof|§gr|o, fqrme gengtlche 425 | Deficiti di ApoA 238769 | Del(1)(q44)
26791 Dgf|C|tmuIt|pIo di aci-CoA 295221 Defomitagn lv.ladelungu.nilaFergle 293948 [Del(1)p(21.3)
deidrogenasi 1907 |Deformazionidelle manie piedi- (363680 |Del(2)(p13.2)
394532 DgflCltmuItlplg dlgcﬂ-CoA facc|ap|§tFa _ 261349 | Del(2)(p15p16.1)
deidrogenasitipo lieve 2440 | Deformita a cheladi aragosta 163693 | Del(2)(p21)
Deficitmultiplo di aci-CoA 1335 |Deformitadi C I —
394529 | - eformitadi Cantre 369881 | Del(2)(p21)senzacistinuria
deidrogenasitipo neonatalegrave I~ 35688 | Deformitadi Madelung 228402 | Del(2)(q23.1)
Deficit multiplo di carbossilasa T ; -
79241 ol " 295223 | Deformita di Madelungbilaterale 1617 | Del(2)(q24)
esordiogiovanie Degenerazioneerebellareretinica
Deficit multiplo di carbossilasa 313850 | .~~~ 251014 [Del(2)(q31.1)
79242 : infantile 251019 | Del(2)(q32
esordioprecoce S - | | el(2)(932)
— ‘ - — 233 egenerazioneocleosacculare 251019 | Del(2)(q32q33)
Deficit multiplo di carbossilasa 3
79241 ' ' cataratta
esordiotardivo D - —r 251028 | Del(2)(q33.1)
P - ges13 | cdenerazioneorioretinica 1001 | Del(2)(q37)
585 Def?c?tmult?plo dlsgl_fataS{ peripapillare elicoidale 57 1 oei51(013
35909 | Deficitmultiplo familiare di un Ja7905 | Degenerazios dei ganglibasalia el(3)(q13)
fattqrg dellgcoagulazmne . esordioinfantile 356947 | Del(3)(q26927)
79242 | Peficitmultiplo neonataledi 905 |Degenerazionepatolenticolare 397695 1 Del(3)(927.3)
carbossilasi 178493 | Degenerazionenacularemiopica_||—cco_| Del(3)(q29)
329942 Deflc_ltmulél_plo_fgogzta_lgz _ o3 Degenerazionenaculare 435638 | Del(3)p(25.3)
tran§|t.or|o i acil-Co .EI rog(_ena5| vitelliforme polimorfica 238750 | Del(4)(q21)
329942 '\Iizgcnneonataletransﬂono di 519410 | Degenerazionenarginaledi Terrie 228384 1 Del(5)(914.3)
— — 137672 | Degenerazionenarginalepellucidalf 314695 [ Del(5)(q31.3)
79233 | Deficit parzialedi HPRT - 251046 | Del(6)(p22)
79233 | Deficit parzialedi HPRTL Degenerazionaeuronale
ICit parzia'edi ! : 726  |progressivadell'infanziaassociataa || 171829 | Del(6)(q16)
79233 Deflc_ltpar2|al_ed| |poxant|na _ malatia epatica 251056 | Del(6)(q25)
guaninafosforibosiltransferasi og757 |Degenerazionaigro-spinodentataf| 254351 | Del(7)(q11.23}istale
79033 | Deficitparzialediipoxantina con oftalmoplegianucleare 251061 |Del(7)(q31)
guampafosfpnbo_sﬂtransferasn 98757 Degenerazionaigrostriatale 251066 |Del(8)(p11.2)
79292 Def?c!tparz?aled! LCAT : autosomicadominante 251071 [Del(8)(p23.1)
79312 | Peficitparzialedi metilmalonil-CoA 25154 | DEYENErazionigrostriatale 284160 |Del(8)(q21.11)
mutasi infantile familiare 508488 | Del(8)(q24.3)
343 |Deficitparzialedi mevalonato ao5147 | DEYENErazionmigrostriatale 2496 |Del(8)q(13)
chinasi infantile sporadica 324313 Del(9)(p13)
Deficit perossisomialedi acitCoA : e
2971 ossidasi 1574 D_egenera_zmneetlnlca 352665 | Del(9)(q21)
— microftalmia - glaucoma 401923 | Del(9)(g31.1931.3)
169464 | Deficit primario di CD59 : i ; 9322052
oo pnd : 67042 Degenerazioneetinica a esordio 284169 | Del(10)(p1L.21p12.31)
Deficit primitivo del fattore di di pl-.22poc.
73272 HMILVO G ardivo 276413 | Del(10)(q22.3¢23.3
crescta insulino simile 67042 | Degenerazioneetinica a esordio el(10)(q22.323.3)
444002 | Del(11)(g22.2922.3)
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Ngrmpﬁgo Nomedellamalattia NS’:EE;O Nomedella malattia N(;rrgsgo Nomedellamalattia
2308 |Del(11)(g23.3) 65286 |Delezione3qgter 96123 |Delezione22
2308 |Del(11)(qter) 280 |Delezionedp distale 280325 | Delezionedistale 12p

313884 | Del(12)(p12.1) 280 |Delezionedptelomerica 1646 Delezioneparzialedel cromosoma
280325 | Del(12)(p13.33) 96145 | Delezionedq distale Y
94063 |Del(12)(ql4) 96145 | Delezionedq telomerica 231237 | Deltarbeta talassemia

289513 | Del(12)(q15)(q21.1) 281 [Delezione5p 219 | Delta-sarcoglicanopatia

412035 [ Del(13)(q12.3) 1627 | Delezione5q distale 97353 | Demenzadel pugile
1587 |Del(13)(q14) 1627 | Delezione5qtelomerica 97345 | Demenzdamiliare, tipo britannico
96168 |Del(13)(q34) 1627 | Delezione5q35 97346 |Demenzdamiliare, tipo danese
261120 |Del(14)(q11.2) 96125 |Delezione6p distale 313808 | Demenzaamiliare, tipo Neumann
261144 | Del(14)(q12) 96126 |Delezione7p distale 275872 Demenzarontotemporale con
264200 | Del(14)(q22q23) 96126 |Delezione7p telomerica malattia dei motoneuroni

401935 | Del(14)(q24.1q24.3) 904 |Delezione7q11.23 275872 Demenzafrontotemporale con
254528 | Del(14)(g32.2)naterna 1636 | Delezione7q36distale sclerosilaterale amiotrofica
261183 | Del(15)(q11.2) 1636 | Delezione7g36telomerica Demenzdrontotemporale,
109318 | Del(15)(q13.3) 284160 | DelezioneBq21.11 293848 |variante dell'atrofia temporale
261190 | Del(15)(q14) 502 | Delezione8g24.1 — dDe;Eranzain —
94065 | Del(15)(g24) 508488 | Delezione8g24.3 —

261222 | Del(16)(p1l.2)listale 1642 | Delezione9p distale 136 eDr:(rj?tzrrl;amultl -infartuale

261197 | Del(16)(p11.2prossimale 1642 | Delezione9p telomerica Demenzaneurodegenerativa
261211 | Del(16)(p11.2p12.2) 1580 |DelezionelOpdistale 412066 |PRKAR1Borrelatacon filamenti
261236 | Del(16)(p13.11) 1580 | DelezionelOptelomerica intermedi

352629 | Del(16)(q24.1) 284169 | DelezionelOp11.21p12.31 Demenzaprogressivacon corpi
261250 | Del(16)(q24.3) 96148 |DelezionelOqdistale 530303 inclusidi neuroserpina

319171 | Del(17)(p13.1yistale 1581 | DelezionelOgnon distale 97353 | Demenzgugilistica

261257 | Del(17)(p13.3}istale 96148 | DelezionelOgtelomerica 100069 | Demenzasemantica
97685 DeI(17)(q11) 276413 Delez|0ne10q223q233 Demielinizzazioneerebraleda
261265 | Del(17)(q12) 52022 |Delezionellpl1l.2 168598 |deficit di metioninaadenosil
363958 | Del(17)(q21.31) 893 |Delezionellpl3 transferasi

261279 | Del(17)(g23.1g23.2) 2308 |Delezionellqdistale 228165 | Demielinizzazione€oncentrica
254346 | Del(19)(p13.12) 2308 |Delezionellqgtelomerica 283 | Demodecia

357001 | Del(19)(p13.13) 96149 | Delezionel2qdistale 166260 | Dentidi Capdepont

217346 | Del(19)(g13.11) 96160 | Delezionel2gnon distale 83450 | Dentifantasma

261295 | Del(20)(p12.3) 96149 |Delezionel2qtelomerica 49042 | Denti opalescentisenzaOl

313781 | Del(20)(p13) 94063 |Delezionel2ql4 49042 Denti opalescentisenza

444051 | Del(20)(q11.2) 289513 | Delezionel2q15¢21.1 osteogenesimperfetta

261304 | Del(20)(q13)paterna 1590 | Delezionel3qdistale 49042 | Dentinogenesimperfetta

261311 | Del(20)(q13.33) 1590 | Delezionel3qtelomerica 71067 |Pentinogenesimperfetta - bassa
261323 [Del(21)(q22.11q22.12) 1590 |Delezionel3q32 statura - ipoacusia- ritardo mentale
268261 | Del(21)(q22.13¢22.2) 96168 |Delezionel3g34distale 49042 | Dentinogenesimperfetta non
96123 | Del(22) 96168 | Delezionel3q34subtelomerica sindromica

261330 | Del(22)(qLL.2)listale 96150 | Delezionel4qdistale ag042 | Dentinogenesimperfetta senza
261476 | Del(X)(p21) 96150 | Delezionel4qtelomerica osteogenesimperfetta
1643 | Del(X)(p23) 531 | Delezionel7ptelomerica 166260 Dent!nogenes!mperfetta, t?po 2
456298 | Delezionelp3s.2 1597 |Delezionel7qdistale 166265 | Dentinogenesimperfetta, tipo 3
1606 |Delezionelp36 1597 | Delezionel7qtelomerica 166265 De_ntlnogene5|mperfetta, tipo
1606 |Delezionelp36subtelomerica 1600 |Delezionel8q =205 S[)h;ilt((j)iucoencefalopatia
1606 |Delezionelpter 96129 |Delezionel9pdistale - - -
36367 |Delezionelqdistale 96129 |Delezionel9ptelomerica 69736 dDeTllpi);%rzentazmnd)lIaterale acuta
36367 Delez!onelq telomerica 52 Delez!one20p1.1.2 369950 | Der(8)i(8.12)
1001} Delezione2q37 96152} Delezione20qdistale Derivati milleriani - linfangectasia-
1001 | Delezione2q37-gter 96164 | Delezione20gnon distale 1655 polidattilia
1620 | Delezione3p distale 96152 | Delezione20qtelomerica 2856 | Derivatimulleriani persistenti
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Numero

Orpha

Nomedellamalattia

Numero
Orpha

Nomedellamalattia

Numero
Orpha

Nomedellamalattia

330064 | Dermatite actinicacronica parossisticabenignainfantile degli e cerebellare
330064 | Dermatite cronicada fotosensibilitd] occhiconatassia g9sge | Piabetemellito neonatale
79099 | Dermatite di Ackerman 99828 |DF transitorio
1656 | Dermatite erpetiforme MP0625 | DFNX2 225 | Diabetemitocondriale
79099 Dermatite granulomatosa 49042 |DGI 99885 | Diabetemonogenicodell'infanzia
interstiziale conartrite 49042 | DGlInon sindromica Diabeteneonatale- ipotiroidismo
289347 Dermatite infettiva associataa 49042 | DGlsenzaOl 79118 |congenito- glaucomacongenito-
HTLV1 166260 | DGI2 fibrosi epatica- rene policistico
289347 Dermatite infettiva associataa 373 |DGSX 97286 |Diadedi Carney
virus T-linfotropico umanotipo 1 139518 |dHMN1 97286 |Diadedi CarneyStratakis
289347 Dermatite infettiva associataa 139525 |dHMN2 66637 | Diafanospondilodsostosi
virus T-linfotropico umanotipo | 139547 | dHMN3e dHMN4 97282 |DPiarreaacquosa ipokaliemia-
48377 [ Dermatite pustolosasubcorneale ™ 139536 [dHMNS acloridria
168606 Dermatitesinjil-s.,eborlroicacon 100998 | dHMNGB 103909 Diarregconvomito da deficit di
elementi psoriasiformi 98920 |dHMNG trealasi
l1627 Dermatoostgoll§|,t_|po Kirghizi 139589 | dHMN7 103908 nl?;?;reicg.nn%:mto%(;c;nocj.o
39436 | Dermatoartrite lipoide 314485 | dHMNa esordionel giovaneadulto [————— rrss ! In o SI rl -
31112 Dermatofibrosarcomadi Darier dHMN consegnidel motoneurone .a eaco ge adac o.u _
Ferrand 357043 superiore 1670 | Diarreacronicaconatrofia dei villi
1306 D(termat.ofllqplroslldlssemlnatacon 139557 | dHMNlegataall X, tipo 3 397606 D!arreacron?cacon HSAN .
oDs eopcilcf.tl o§| | t 139552 |dAMIND 397606 Dlﬁrreagronlcaconn_elljropag_lfl _
397587 |Dermatofitosigranulomatosa 75376 |DHRD au_ onomlcag sensoria gere i ar.la
disseminata 29022 |DI Diarreacronicacongenitaassociatd
397587 | Dermatofitosi profonda 166260 D12 329242 [ad enteropatia con perdita di
1659 | Dermatoleucodistrofia 99106 |DIAT - - proteine
221 Dermatomiosite 99105 DIA’?pO ostium primum 329242 Diarreacronicacongenitacon
93672 | Dermatomiositegiovanile o 1o A}éﬁ’g SeNovenoso enteropatia essudativa
398117 | Dermatomiositeneonatale - - - — 103907 Diarreacronicada deficit di
— Diabete- ipogonadismo- sordita - glucoamilasi
86920 Dermatopatiareticolare 3464 itardo mentale ' : :
pigmentosa S = — 314373 Dlgrr?acronlcadgecce_ssail_
46488 | Dermatosilineare dalgA 225 m:tlerenz- sorditaafrasmissione attivita dellaguanilatociclasi2C
3243 | Dermatosineutrofila acutafebbrile Diabetegiovaniea esordionella 84064 D!arreafenotlplc_a :
Dermatosipustolosaerosivadel 552 -t 137622 Diarreaintrattabile - atresiadelle
222 - maturita coane- anomalieoculari
cuoio capelluto 178029 | Diabeteinsipido centrale ; ; ; i
48377 | Dermatosipustolosasubcorneale - — — Diarreaintrattabile congenita
— - 95626 | Diabeteinsipidocentraleacquisito | 92050 [familiare associataad anomalie
Dermatosivescicolareed erosiva - — — LS ™
231573 ) 30925 |Diabeteinsipido centrale ereditario epiteliali o dell'epitelio
congenita 223 |Diabetensinidone’ - p - p
o Dermatostomatite fpo Stevens !a e e?ns!p? one rogen!co 84064 D!arreasmdr_omlca
Johnson 3145 D'Iag?te'f‘S'P!d? nefrogenico- 2004 D!astemalarlngtracheoesofageo
1660 | Dermo-odonto-displasia 5575 c;c;)lctazirl]or;eiz ricrzarnlcan 1671 |Diastematomielia N
91481 |Dermoideanularedellacornea Diabeteinsipido neurogeno 73071 | Piatesiemorragicada deficit dei
1661 | Dermoidecornealelegatoall’X 95626 acguiziteo sipidoneurogeno recettori delcollagene
79411 | DermolisibollosaDEBdel neonato - —— 220443 I?late§|em0rraglcadadef|C|tdl
— — Diabeteinsipido neurogeno sintesidel trombossano
Dermolisibollosatransitoria del 30925 ditari — -
79411 heonato ereditario 370046 | Didimosiaplasticosebacea
— - 528 | Diabetelipoatrofico 227 |Difallia
137617 | Dermopatiafibrosante nefrogenical - - - —
- — 79086 | Diabetelipoatrofico acquisito Difetto atrioventricolare -
1662 | Dermopatiarestrittiva - - - — 1352 ) C e o .
- — Diabetemellito - diabete insipido - blefarofimosi- difetti radiali e anali
1662 | Dermopatiarestrittiva letale 3463 S s = :
55505 | Desrinonat atrofia ottica - sordita 477684 | Difetto combinatodella
esminopata_ Diabetemeliito a esordioprecoce- fosforilazioneossidativatipo 26
35107 |Desmosterolosi 1667 | . i : . .
= displasiaepifisariamultipla J— Difetto combinatodella
f::e Destrinosilimite 90sgs | Diabetemeliito neonatale fosforilazioneossidativatipo 27
Destrocard?a : : permanente 254920 |Difetto combinatodella
Mpad I_Dest_rocardla- bronchiectasia- o588 | Piabetemeliito neonatale fosforilazioneossidativa,tipo 2
smus.lte. _ - permanente- agenesigpancreaticaj| 254925 [ Difetto combinatodella
1179 | Deviazionesuperioretonica
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
fosforilazioneossidativa,tipo 4 acidibiliari, tipo 2 1756 |Dipigo
Difetto combinatodella Difetto congenitodella sintesideqgli 485 | Diplasiadi Kniest
137908 R o . 79302 e - - - -
fosforilazioneossidatva, tipo 5 acidibiliari, tipo 3 570 | Diplegiacongenitafacciale
254930 leettp ccl)mblnatgde.lla . 79095 lefe.ttglcqngenltodellaS|nteS|degI| 480701 D!pleg!afac_czlalec.;on parestesie
fosforilazioneossidativa,tipo 7 acidibiliari, tipo 4 »oag | DiPlegiafaciofaringo-glosse
319504 Difetto combinatodella 93320 Difetto congenitolongitudinale masticatoria
fogforilazione_ossidativa,tipo 8 de_II'uIna . 1681 |Diprosopia
319509 Difetto combinatodella 88639 Difetto del metabolismodella 210115 |DIRA
fogforiIazione_ossidativa,tipo 9 va_lina : : 166291 | Dirofilariosi
314637 flefett_(l) C(_)mblnat%d?_lla 010 2847 d[_)lffetto del pericardioe del 94064 |DIS
ostorifazioneossidativa,ipo — laframma : 85198 | Disspondiloencondromatosi
324535 flefett_cl) cc_)mblnat_c;d?_lla tino 11 D!fetto delsetto atr!ale - Disabilitacognitivagrave- epilessig
O? ori a2|0ne955| atva,upo 99103 leetto del setto atriale, tipo 94066 |- anomalieanali- ipoplasiadelle
314051 Difetto combinatodella ostium secundum falangidistali
fo§f0r|IaZ|oneQSS|dat|va,t|po 12 171690 | Difetto deltrasportatore del lattato ~oss_ | DisabilitacognitivalegataallX -
319514 leettp cgmblnatp de.lla . ne_gllerltrocm __ bassastatura - obesita
fosforilazioneossidativa,tipo 13 75496 | Difetto dellabiosintesidel 26 | Disabilitacognitivalegataall’X, tipo
319519 Difetto combinatodella proteodermatansolfato ot Lubs
fo§fonlaz|one_035|dat|va,t|po 14 1507 |Difetto dellasegmentazione 457040 | Disabilitaintellettiva - bassa
319524 leettp cc.)mblnat.ode.lla . co.stovert.ebrale- mesomella _ statura - sovrappesdegataall’X
fo§fonlaz|one_035|dat|va,t|po 15 158 D!fetto d! captazionedella carnitinaf Disabilitaintellettiva - cataratta-
350563 | Difetto combinatodella 444092 | Difetto di COPA 3042 [calcificazionedel padiglione
fogforllaz|one_035|dat|va,t|po 16 99095 | Difetto di Gerbode dell'orecchio- miopatia
3609013 [Pifetto combinatodella g71 |Difetto familiare progressivadella ||, I Disabilitaintellettiva correlataa
fosforilazioneossidativa,tipo 17 conduzionecardiaca DYRK1A
42072¢ |Pifetto combinatodella 1479 |Difetto interatriale condifetto di |~~~ Disabilitaintellettiva correlataa
fosforilazioneossidativa,tipo 20 conduzione SIN3A
420733 |Pifetto combinatodella 248340 | Difetto isolato del pool di deposito ||, -~ Disabiltaintellettiva correlataa
fosforilazioneossidativa,tipo 21 dei granulidelta TBCK
447954 | Difetto combinatodella 548340 | Difetto isolato del pool di deposito Disabilitaintellettiva correlataa
fosforilazioneossidativa,tipo 25 dei granulidensi 488642 [TELOZssociataad anomaliedello
Difetto combinatodellasintesi 93323 | Difetto longitudinale congenitodel svilupponeurologico
26 |delladenosilcobalamina della perone co0166 | Dibilita intellettiva damutazione
metilcobalamina _ 93321 |Difetto longitudinale congenitodel puntiforme di SIN3A
Difetto combinatodellasintesi radio 464311 | Disabilitaintellettiva damutazione
79282 dell'adenosilcobalaminz della 93325 |Difetto longitudinale congerito puntiforme in DYRK1A
m(.atllcobalam'lna,tlpo cbIQ : dellatibia 485350 | Disabilitaintellettiva legataall’X
0283 le'etto combinatodellasintesi s057 | Difetto preassiale- polidattilia correlataa CLCN4
79283 |delladenosilcobalamina della postassiale- ipospadia Disabilitaintellettiva legataall X,
m(.atllcobalam'lna,tlpo Cb"_j - 52056 Difetto ulna-fibula con 3056 tipo Brooks
D|f'etto combinatodella sintesi brachidattilia Disabilitaintellettiva legataall’X,
79284 |dell'adenosilcobalamina della 128 | Difilobotriasi 93952 tipo Hedera
metilcobalamina,tipo cbiF 1679 | Difterite Disabilitaintellettiva legataall X
i i i i 163956 |. . '
le'etto com_blnatodel_la5|nte5| 38874 | Dildropinmidinuria tipo Nascimento
369955 |dell'adenosilcobalaminz Dil i ica-i bilita Disabilitaintellettiva sindromica
metilcobalamina,tipo cblJ rpi3gy | Dllatazioneaortica- ipermobilita 85295 o
- - — articolare - tortuosita delle arterie legataall'X, tipo 10
Difetto combinatodellasintesi Dil ionebiliare ind dall Disabilitaintellettiva, tipo Buenos
369962 |dell'adenosilcobalaminae 293807 " |tata_2|one lliare indotta dalla 3079 Aires 1P
metilcobalaminaipo cbiX e‘ amm'a idi i ' i 1764 | Disautonomiafamiliare
220 Difetto completodel setto 1676 DlllatazmneldlopatlcadeIIartena = o
atrioventricolare pO_ mon_are — - — 314381 coﬁt?gifunrgmla amifiare con
Difetto congenitodel setto aorto- 1677 Dilatazioneidiopatica dell'atrio - -
2037 polmonare destro 441 | Disautonomiapura
930 Difetto congenitodella sintesidegli 231111 D!LE - - - 412 D!sbetal|poprote|.nem|afam|Ilare
79301 acidibiliari, tipo 1 1757 D!mellaperoneaIeTdlpl_opodlg 69745 D!scheratoma‘olllcolare
79303 | Difetto congenitodellasintesidegli_289157 | DipendenzedallavitaminaD,tipo | || 69745 | Discheratomaverrucoso
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi

I Quaderni di Orphanet- Elenco delle malattie rare e sinonimi in ordine alfabetie&sennaio2020
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/IT/Elenco_malattie rare in_ordine alfabetico.pdf



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/IT/Elenco_malattie_rare_in_ordine_alfabetico.pdf

Numero

Orpha

Nomedellamalattia

Numero
Orpha

Nomedella malattia

Numero
Orpha

Nomedellamalattia

1775 | Discheratosicongenita Robin,tipo neonatale 251510 Disgenesidesticolareparziale
Discheratosicongenitacon Disfunzionefamiliare del sero 46,XY
3088 . . L 166282 - — — —
retinopatia essudativabilaterale malato 169095 | Disgenesidimica cisticaalinfoide
352657 Discheratosintraepiteliale benignd Disfunzioneimmunitaria dovuta a 3033 | Disgenesiaubulare renale
ereditaria 169090 [inattivazionedeilinfociti Tda 99912 | Disgerminomapvaricomaligno
352657 Discheratosintraepiteliale difetto di ingestionedel calcio 467166 | Disgiriaassociataa tubulinopatia
cornealebenignaereditaria 93111 Disfur]zionerenale- diabetea 2808 Disgiunzionefamiliare delle corde
98809 Discinesiachinesigenica esordiopreoce vocali
parossistica 90635 Disfunzionevestibolo-cocleare 412 | Dislipidemia,tipo 3
31709 |Discinesiechinesigenica progressivafamiliare 41> | Dislipoproteinemiadabandabeta
parossisticae convulsioniinfantili 957 | Disgenesiacro-toraco-vertebrale ampia
98809 Discint_es?a:hine_s_,igenica 1768 | Disgenesiaaudalefamiliare 205297 Dislocazionecongenitabilaterale
parossisticafamiliare 71278 Disgenesiaerebralecongenitada del gomito
244 | Discinesieciliare primitiva deficit di glutaminasintetasi 205034 Dislocazionecongenitadel
247522 Discinesiailiare primitiva - retinite Disgenesiaorticaleconipoplasia lginocchio
pigmentosa 300570 pontocel‘ebellareda mutazionein 295032 Dis|ocazion&0ngenitade| gomito
Mpas |Discinesiailiare primitiva, tipo TUBB3 : 295036 | Dislocazionecongenitadellarotula
Kartagener — 3033 |Disgenesialei tubuli renali 295030 | Dislocazionecongenitadellaspalla
324588 Dlsc_:lneswfamlllareemlochlmla 97369 D_|sgene5|a1¢_e|tubull renalicon 105032 Dislocazionecongenitadellatesta
fagugle . . . originegenetica : del radio
Dlscmesmen_erallzzataa esordio 97367 Dlsgelje3|aje| tubuli renalida 205225 Dislocazionecongenitaunilaterale
494526 |neonataleconinteressamento trasfusionegemellogemello del gomito
orofacciale — 9736 |Disgenesialei tubuli renali Dislacazioniarticolari multiple -
98810 Dlscmgs!mon chinesigenica farmacocc?rrelata 284130 bassastatura - dismorfismi
parossistica np1s7 |Pisgenesialel corpocalloso- craniofacciali- cardiopatie
98811 Discinesigparossisticaindotta da ipc.intuitari.smo . congenite
sforzo _ . 5193gg | Pisgenesialel segmentoanteriore ,g3g | Dismorfiadella pelvi/dei calici-
IP8784 | Discinesigparossisticapnagogica dell'occhioautosomicarecessiva sordita
IP8784 | Discinesigparossisticapnogena 1770 Disgenesizgonadica— anomalie 9282 Dismorfismi- bassastatura -
8784 | Discinesigparossisticanotturna multiple sordita - pseudoermafroditismo
296 | Discondroplasia 243 | Disgenesigjonadicad6,XX 1780 | Dismorfismi- malformazioni
240 | Discondrosteosi 168563 |Disgenesigonadicad6,XY- multiple
1765 | Discondrosteost nefrite neuropatiasensitivomotoria 2104 Dismorfismi- pectuscarenatum-
2406 | Disconnessioneerebromidollo- 243 | Pisgenesigonadicacompleta lassitaarticolare
spinale 46,XX »g9553 | Dismorfismi- sordita di conduziong
gso | Discordanzaventricolo-arteriosa 242 | Pisgenesigonadicacompleta - cardiopatia
con concordanzaatrioventricolare 46, XY Dismorfismicraniofacciali-
Discordanzaventricolo-arteriosae || 177, |Pisgenesigonadicamista 1777  coloboma- agenesiadel corpo
216694 1 i i 45,X/46, XY
atrioventricolare , , calloso
gso | Discordanzaventricolo-arteriosa 1772 | Disgenesigonadicamista Dismorfismifacciali- deficit
isolata 45,X0/46,XY 2588 [cognitivo- bassastatura - perdita
41 Discromatosisimmetricaereditaria 243 Disgenesi@lonadicane||e femmine dell'udito
241 Discromatosuniversale XX Mp157 Dismorfismifacciali- genitali
353253 | Disestesizorale 251510 | Disgenesiggonadicaparziale46,XY lambigui- ipopituitarismo - arti corti
99082 | Disfagialusoria 243 | Disgenesigjonadicapura 46,XX _Dismorfismif_acciali-_
54028 | Disfagiasideropenica 242 D!sgenes!agonad?capura46,XY 352712 ITTunodeflmenza-I|vedo-bassa
1799 |Disfasiaassociataa FOXP2 2855 DlsggneS|agonad|cat|po XX- ng ura emitacoral :
1190 [Dstascongentatamiss ol e e e
98881 | Disfibrinogenemiafamiliare 243 Dlsgenesmpergonadotrop|cadelle - - —
- - - - ovaie Dismorfismo- palatoschisi cute
505395 | Disfunzionedel diaframmaindotta S . —r— 1779 | dondante
dalla ventilazionemeccanica gge32 [-'>geneslanesenchima ?m' lare - - —
- - . del segmentoanteriore dell'occhio 1146 | Dismorfismodigitotalare
Disfunzionedel nodo senoatrialee - - - - - - -
324321 sordita 243 | Disgenesiavarica46,XX Dismorfismofacciale- macrocefalig
- - ; et 1970 |- miopia - malformazionedi Dand
137929 Disfunzionedel tronco cerebrale 333%9 D!sgenes!aetlcolare. Walkzr y
associataa sequenzadi Pierre- MBo27 | Disgenesigacrococcigea > —
51009 | Disomiauniparentale maternadel
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Numero . . .
Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
cromosomal 95716 | Disormonogenesiiroidea familiare ipospadia- deficit cognitivo
Disomiauniparentalematernadel 1782 | Disostosclerosi Disostosispondilocostle -
96179 94095
cromosoma?2 97360 Disostosiacralecon anomalie malformazionianali e urogenitali
96180 Disomiauniparentale maternadel faccialie genitali 1797 Disostosispondilocostale
cromosomad 949 Disostosiacro-cranio-facciale autosomicadominante
96181 Disomiauniparentalematernadel 1784 |Disostosiacro-fronto-facio-nasale 2311 Disostosispondilocostale
cromosomat 2911 | Disostosiacrofronto-facio-nasale, autosomicarecessiva
96183 Disomiauniparentalematernadel tipo 2 1856 Disostosispondiloperiferica- cubito)
cromosoma9 952 | Disostosiacrodentaledi Weyers corto
97678 Disomiauniparentale maternadel 245 | Disostosiacrofaccialedi Nager 1798 | Disostositipo Stanescu
crgmo;omgls 952 | Disostosiacrofaccialedi Weyers 63446 | Displasiaacro-capito-femorale
96184 |Disomiauniparentalematernadel 246 | Disostosiacrofaccialepostassiale 955 | Displasiaacro-dento-ossea
cromosomald 1786 | Disostosiacrofaccialefipo Catania[| 2911 |Displasiaacrotoracorenale
96185 |Disomiauniparentalematernadel 246 | Disostosiacrofaccialefipo Genee 957 |Displasiaacrotoraco-vertebrale
crgmo;omglﬁ \Wiedmann 2098 Displasiaacromesomelicatipo
96186 Disomiauniparentale maternadel s15i2 Disostosiacrofaccialefipo Grebe
crgmos_ongO KennedyTeebi 968 Displasiaacromesomelicatipo
96187 Disomiauniparentale maternadel 7 Disostosiacrofaccialefipo Hunter-Thompson
crgmos_ongl Palagonia 40 |Displasisacromesomelicatipo
96188 Disomiauniparentalematernadel 7e8 Disostosiacrofaccialefipo Maroteaux
crgmos_ongZ Rodriguez 969 |Displasiaacromicrica
261519 ?.srgm.aumna:?(arentalematernadel 952 | Disostosiacrofaccialetipo Weyers|l 2,4, |Displasisadali d'angelodelle
CDC_’ osoma T —— 1452 | Disostosicleidocranica epifisi falangeali
251004 |som|aun£aren alepaternade 179 |Disostosicraniofacciale- iperplasia Displasiaalveolo-capillarecon
cromosoma diafisaria 210122 [difetto di allineamentodei vasi
96190 Dlsomlaunlgarentalepaternadel 207 | Disostosicraniofaccialedi Crouzon polmonari :
cromosana Disostosiencondrale Displasiaalveolo-capillarecon
Disomiauniparentale paternadel 800 T i i alli
96191 p p metaepifisaria,tipo CatefHempel 210122 |difetto di allineamentodelle vene
cromosomab - — - polmonari
- — % Disostosifaciocraniale - 2 -
96192 Disomiauniparentale paternadel 17 ipomandibolare 210122 Displasiaalveolo-capillare
cromosoma’ - - - i
Disomiauniparentale paternadel 2019 _ | Disostosifemore-fibula-uina A7 CO_ngenl_ta i
116 nial ) 85200 | Disostosiischiospinale 93347 | Displasiaanauxetica
cromosomall, tipo in mosaico - - - - 101043 | Displasiaaorticavalvolare
. — Disostosimandibolo-faccialecon
96193 |DPisomiauniparentalepaternadel 443995 i Displasiaaritmogenaisolata
S . alopecia 217656 P 9
cromosomall, tipo in mosaico - - - - familiare del ventricolo destro
- — 861 | Disostosimandibolofacciale
116 Disomiauniparentale paternadel - - - - Displasiaarterio-epaticada
cromosomal, tipo mosaico 357158 Dlsostosmand|bolofaCC|a_Ie 261600 monosomia20p12
: — macroblefaro- macrostomia
o4 Disomiauniparentale paternadel - - - - Displasiaarterio-epaticada
993 Disostosimandibolofaccialecon 261619 : X i
cromosomal3 245 : o mutazionepuntiforme di JAG1
" — anomaliepreassialidegliarti
96334 Disomiauniparentale paternadel - : - - Displasiaarterio-epaticada
cromosomald 11 Disostosimandibolofaccialdegata || 261629 . . .
3L Lirx mutazionepuntiforme di NOTCH2
Disomiauniparentale paternadel ; ; ; ;
96194 Disostosimandibolofaccialdegata 52__|Displasicarterioepatica
cromosoma20 1131 - - 955 | Displasiaartro-dento-ossea
Di y— talepat del all'X senzadifetti degliarti P
96195 Isomiauniparentaiepaterna de ; p ; Slati Displasiaatipicadelladentinada
Disostosimandibolofaccialetipo 314721
cromosomaZ2l 79113 . . deficit di SMOC2
26152 Disomiauniparentale paternadel GL_uor‘rAIn_welda_ - - 392 Displasiaatriodigital
1524 1 - omosomax Disostosimandibolofaccialefipo ISplasiaatriodigitale
— Toriello 1342 | Displasiaatriodigitale, tipo 3
320813 | Disomiauniparentalepaterna - o —— 168796 | Displasiaatriodigitale, tipo sloveno
genomewide in mosaico 2502 Dlsost05|meta}f[sarla- ritardo = pl - h'g - I,frpnt
" T " " " " - I | | -
512017 Disordinelinfoproliferativo cronico mgntale _sordlta - - 1519 nazzlzs achicetalotronto
delle cellule natural killer 1794 | Disostosioculo-maxillo-facciale S —————
" T T " " " i i i I | | - Il
510017 | Disordinelinfoproliferativo cronico M263463) Disostosiomero-spinale 1296 SP a}s anchiaie-rrardo
delle cellule NK r263463| Disostosiomerospinale mentale - ernia
- - - - — — : PPy 70589 i i
510017 | Disordineproliferativo dei linfociti 1795 |Disostosiperiferica 20 B!sp:as?d)roncopollr.nonare
granularidellalineadelle celluleNK|| 2839 | Disostosiscapoloiliaca Spasiacampomenca
95716 [Disormonogenesiiroidea 329252 | Disostosispondilocostale- 3027 | Displasiacaudale
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Ngrmpﬁgo Nomedellamalattia NS’:EE;O Nomedella malattia N(;rrgsgo Nomedellamalattia
137678 | Displasiaceca,tipo metatarsico 85184 DispIasiacrani_ometafisaria,tipo Mp036 Displasi_aectodermica— cisti
1532 Displasiacerebellotrigemino- conossawormiane surrenali
dermica 1528 | Displasiacraniotelencefalica Displasiaectodermica- disabilita
1394 | Displasiacerebrofacio-toracica 269229 | Displasiadel tegmento pontino 1812 [intellettiva - malformazionidel
1801 | Displasiacifomelica 909 Displasiadel tessutoconnettivo, sis.temarjervoso cer?trale
1452 | Displasiacleidocranica tipo Spellacy 1897 Dlsplasu_a_ectod_ermu_:a-
347, | Displasiecleidocranica- 1653 | Displasiadella dentina ectrodattilia - distrofia maculare
micrognatia- agenesiadei pollici 997> |Displasiadelladentina- ossa 238468 D!splas?aectoderm!caan?drot?ca
502305 | Displasiacocleovestibolare sclerotiche 1810 |Displasiaectodermicaanidrotica
313855 | Displasiaconincurvamentodelle 314721 D.isplasiaqelladentingtipo lcon au_tosonycadommapte _
ossaFGFRzorrelata microdontiae anomalienellaforma 248 DlspIaSI_aectoderm|caan|drot|ca
313855 Displasiaconincurvamentodelle 99789 | Displasiadella dentina, tipo | aqtosomlcarece55|ya _
ossaletale perinatale 99791 [Displasiadelladentina, tipo |1 98813 Dlspla5|aectod<_er_m|caan|drot|ca
2763 | Displasiacon ossagracili 319192 | Displasiadellagiunzione co.nlmmlunodenuer.wza _
289 [ Displasiacondroectodermica mesencefalediencefalica 191 |Displasiaectodermicaanidrotica
319195 | Displasiacondroectodermicacon 2840 | Displasiadellapelvi- 'egataa'! X : :
cecitanotturna pseudoartrogriposi Displasiaectodermicaautosomica
£s5g74 | DisPlasiacongenitadella valvola 228379 | Displasiadella pilomatrice 300576 d?ég'izaggz_;:g&zsgi
tricuspide 168621 | Displasiadellatestadel femore, predispo . -
420794 | Displasiacono-spondilare tipo Meyer 69084 | Pisplasieectodermicacapell
163681 | Displasiacorticale- epilessiafocale 2114 | Displasiadelle anche,tipo Beukes un.ghle , : :
sindromica 398166 | Displasiadermicafaccialefocale 69083 Dlspla}3|aectoderm|cacon denti da
65683 | Displasiacorticalefocaleisolata Displasiadermicafaccialefocale 2, Iat.te, tlpg Turnpenrlly -
- - - - 398173 |. - Displasiaectodermicadell'isola
268994 Displasiacorticalefocaleisolata, tipo BrauerSetleis 3253 Margarita
tipo 2 1807 I_I)isplasiadermicafaccialefocale3, 5592 | Disolas - - -
- - - - isplasiaectodermicaeuidrotica
268961 Displasiacorticalefocaleisolata, tipo Setleis - - e
tipo | 398189 | Displasiadermicafaccialefocale4 189 |Displasiaectodermicaidrotica
2689 Displasiacorticalefocaleisolata, Displasiadermicafaccialefocale, 1808 D|3_p Ig&aectodermlcaldrotlca, tipo
73 tipo Ia 398173 tipo I ChristiansorFourie
268980 Displasiacorticalefocaleisolata, Displasiadermicafaccialefocale, 1809 Displasiaectodermicaidrotica, tipo
- 1807 |. Halal
tipo Ib tipo 111 : : S—
-680g7 | Displasiacorticalefocaleisolata, || ,g01 04 |Displasiadermicafaccialefocale, 238468 B!splas?aectoderm?ca!po!drot!ca
tipo Ic tipo IV 1882 | 'Splé}s!aectode_rmlcajpmq_rotlca-
268994 | DisPlasiacorticalefocaleisolata, || 4050 |DisPlasiadi alto gradonei pazienti Ipotiroidismo - discinesiaciliare
tipo 11 affetti da esofagodi Barrett 1810 Dlspla5|_aectode_rm|ca1p0|drot|ca
269001 Displasiecorticalefocaleisolata, 56304 |Displasiadi Dela Chapelle aDu'tosorr?lcadomlna.nte. _ -
tipo lla 1426 | Displasiadi Greenberg 248 |spIaS|<’_9ectoderrr_1|ca|p0|drot|ca
269008 Displasiacorticalefocaleisolata, 1952 | Displasiadi Pacman aDu'tosorr?lcarecessn./a. - -
tipo I1b M51263 | Displasiadi Piepkorn 98813 |spIaS|aectod'er'm|ca|p0|drot|ca
268994 | Displasiacorticale,tipo Taylor 3144 |Displasiadi Schneckenbecken c[())'mrlnm.unotd Zﬁmer.]za ot
2053 | Displasiacranio-carpotarsale 85191 |Displasiadi SingletonMerten 181 |eész§;§||§w ermicaipoidrotica
7 Displasiacranio-cerebellocardiacal|| 178355 | Displasiadi Smith-McCort = - -
1520 | Displasiacranio-fronto-nasale 3206 Disg|asia-ji StuveWiedemann 1811 n?ilsrrzlisrlgtijczetg;lermIcaodonto-
1521 | Displasiacraniofronto-nasale- 1802 | Displasiadiafisaria- anemia Displasiaectodermicapura dei
anomaliadi Poland 1426 | Displasiadiafisariamaculare 69084 - apeliie delle unghie
228200 | e e [ 28| Displasiadiafisariaprogressiva__|[™ 7616 | Displasiasctodermicayipo Bern
: - . - 628 | Displasiadiastrofica Displasiaectodermica.tipo onico-
1519 Dlspl_aswcranl(}fronto-nasale,tlpo Displasiadissegmentaria 1818 rico-dentale
Tgebl - - - roerst glaucoma Displasiaectodermicajtipo Rapp
50814 D?splas!acran?(}Ignt.lcul.o-suturale Displasiadissegmentariafipo mlo7i Hodgkin ’
113 _|{Displasiacraniodiafisaria Loeret RollandDesbuquois 1802 | Displasiaemato-diafisariadi Ghosa
1515 |Displasiacranioectodermica Loos | Displasiadissegmentariafipo Displasieepifisaria- microcefalia-
5168 | Pisplasiecraniofacciale- epifisia SilvermanHandmaker 1824 nistagmo
cono__ . — 2616 | Displasiadolicospondilica Displasiaepifisaria- sordita -
1522 | Displasiecraniometafisaria 1806 | Displasiaectodermica- cecita 1825 | jismorfismi
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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Aumero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
1822 | Displasiaepifisariaemimelica 53697 |Displasiagnatodiafisaria difetti dellalinea medianadel
166024 Displasieepifisariamultipla - 1830 |Displasiaimmuno-osseadi Schimkd cranio
macrocefalia- faciescaratteristica nys2 Displasiairidea - ipertelorismo - o723 | Displasieodonto-tricomelica:
166011 Displasiaepifisariamultipla - sordita ipoidrotica
miopia - sordita 85200 |[Displasiaischiovertebrale 67039 Displasiaodontomascellare
93307 Displasiaepifisariamultipla 2347 |DisplasiaKniestsimile,forma letale segmentale
autosomicarecessiva 313855 Displasidetale perinatale con 2741 Displasiaoftalmo-mandibolo
166029 Displasiaepifisariamultipla con incurvamentodelle ossa melica
displasiafemorale prossimalegrave|l 2457 | Displasianandiboloacrale 85182 D.isplasiaossear fibrosarcoma
166016 | Pisplasieepifisariamultipla con 90153 |Displasiamandiboloacralecon midollare _
fenotipo Robin lipodistrofia, tipo A 2370 Displasisossealarsensimile -
166032 | Displasiaepifisariamultipla con 90154 |Displasiamandiboloacralecon hanismo :
miniepifisi lipodistrofia, tipo B 1842 Displasiaosseadletale, tipo
166002 | Pisplasiaepifisariamultipla da 1248 | Displasiamaxillonasale fipo Binder Holmgren
anomaliadel collagene9 289 | Displasiamesodermica 56304 | Displasiapsseaneonatalel
93308 D?splas?aep?f?sar?amult?pla, t?po 1 1834 | Displasiamesodermicaassiale 75325 .Displgsiaosseast.:lerosante ittiosi -
93307 | Displasiaepifisariamultipla, tipo 4 85170 Displasiamesomelicacon peroni |ns_»ufflmgnzaovar|caprecocg :
93311 |Displasiaepifisariamultipla, tipo 5 assentie tibie triangolari 88630 Dlsplell5|aosseat.erm|nale - difetti
166024 | Pisplasieepifisariamultipla, tipo Al o496 | DisPlasiamesomelicaconsinostosi dellapigmentazione
Gazall acrali,tipo VerloesDavid-Pfeiffer 114 | Displasicosteoauricolare
166011 | Pisplasieepifisariamultipla, tipo 1836 | Displasiamesomelicadi Kantaputrd| gs17, |Displasiaosteodisplastica
Beighton Displasiamesomelicadi Reinhardt ml.croce.fallca,tlp.o SaulWilson
166016 | PiSPlasieepifisariamultipla, tipo 2634 Pfeiffer 488265 D!splas?aosteoflbrosa.
qury _ _ o107 Displasiamesomeliaisolata 1832 D|slpla5|aosteosclerotlcdetale
92050 | Displasiaepiteliale intestinale dell'avanbraccio dell'osso
79133 Di§plasiafaccialefocaledel derma 1836 | Displasiamesomelicafipo 1427 Displasi.a.oto-.spondilo
1, tipo Brauer Kantaputra megaepifisaria
79133 |Displasiafaccialefocaledelderma, || 2632 | Displasiamesomelicatipo Langer || ryi66100 Displasieoto-spondilo-
tipo 1 Displasianesomelicafipo mc_agaeplflsarlaeteromgote
79133 pisplasiafaccialefocale del derma, || 85170 Savarirayan 2791 D!spIaSHaotodenta!e .
tlp.O | _ : 1836 | Displasiamesomelicatipo Thai 443995 | Displasiaotomandibolarebilaterale
308189 | Displasiafaccialefocale o504 | DisPlasiametafisaria- ipoplasia € simmetricaconalopecia
preauricolare mascellare- brachidattilia 2892 | Displasiapilodentale
374 Displas?a‘ac?oauricolovertebrale 3005 |Displasiametafisariadi Pyle 85166 Displasiaplatispondilica,tipo
915 |Displasiafaciogenitale Displasiametafisaria To_rrancg - S—
249 | Displasidfibrosadell'osso 500548 osteosclerotica 85166 Displasiaplatispondilica,tipo
93277 | Displasigfibrosamonostotica 1040 |Displasiametafisariaregressiva Torranceluton
93276 | Displasiafibrosapoliostotica Displasiametafisariasenza 93308 | Displasiapoliepifisaria,tipo 1
83451 | Displasiaflorida cemento-ossea rot7s ipotricosi 93307 | Displasiapoliepifisaria, tipo 4
83451 | Displasiaflorida ossea 85188 Displasiametafisaria, tipo Braur 93311 D?splas?aooI?epifis.aria,tipo 5
83451 |Displasiafocale cementoossea Tinschert g5195 |Displasigpoliostotica osteolitica
1791 |Displasiafronto-facio-nasale 1837 |Displasiametafisariacubitale espansiveereditaria
1826 | Displasiafrontometafisaria 2635 | Displasiametatropica 750 _ | Displasiapseudoacondroplasica
228390 | Pisplasiafrontonasale- alopecia- 93329 |Displasiamicromelica- dislocazion 85174 D!splas?apse.udod|astrof|ca :
anomaliadei genitali del radio 99789 |Displasiaradicolaredelladentina
1827 |Displasiafrontonasaleacromelica || 1839 |Displasiamucoepitelialeereditaria || 93108 | Displasiarenale
306542 | DiSPlasiafrontonasaleALXt 3474 | Displasianeuroectodermicafipo 3404 |Displasiarenale-anomaliedegli
correlata CHIME arti
391474 | Displasiafrontonasale ALX3- 374 |DisplasiaDAV 3156 | Displasiarenale- aplasiaretinica
correlata 374 | Displasieoculo-auricolovertebrale | 3404 |DisPlasiarenale-fusione
228390 | DisPlasiafrontonasaleconalopeciall 2710 | Displasiaoculo-dento-digitale mt_asomgllcaradlo-.omerale
e anomaliegenitali [ 2710 |Displasiaoculo-dento-ossea 93173 | Displasiarenale bilaterale
488437 | Displasiafrontonasalecorrelataa || 5200 | Displasiaoculo-oto-faciale 1851 |Displasiarenale multicistica
SIX2 [ 2721 |Displasiaodonto-onico-dermica 97364 |Displasiarenale multicistica
2623 | Displasiageleofisica | m»036 |Displasiaodonto-onico-ipoidrotica, bilaterale
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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humero Nomedella malattia Aumero Nomedella malattia humero Nomedella malattia
Orpha Orpha Orpha
97363 Di_splasiarenalemulticistica tipo Kohn tipo Irapa
unilaterale Displasiaspondiloepifisariatardiva, Displasiaspondiloepimetafisaria,
- - - 163668 |. 370015 |. .
93172 |Displasiarenale unilaterale tipo MacDermot tipo Isidor
294415 Dlspla3|§renaleepatlco 93284 Displasiaspondiloepifisariatipo 156728 !Dlspla5|§§pond|Ioep|metaf|sar|a,
pancreatica Byers tipo matrilin-3
3032 Dlspla3|§rena!egpatlco 163654 Displasiaspondiloepifisariatipo 93347 !Dlspla5|aspond|Ioep|metaf|sar|a,
pancreatica- cisti di DandyWalker Cantu tipo Menger
294415 | Displasiareno-epato-pancreatica 93283 Displasiaspondiloepifisariatipo 93356 Displasiaspondiloepimetafisaria,
1852 | Displasiaretinica legataall'X Kimberley tipo Missouri
2831 Displasiarizomelicadi Patterson 263482 Displasiaspondiloepifisaria tipo 163649 I_DlSpIgSlgspond|Ioep|metaf|sar|a,
Lowry Maroteaux tipo Nishimura
2831 Displasiarizomelica,tipo Pattersory 63463 Displasiaspondiloepifisaria tipo 93282 plsplasw_spond|Ioep|metaf|sar|a,
Lowry Oman tipo pachistano
2839 | Displasiascapolabacino 163662 Displasiaspondiloepifisaria tipo 93352 Displasiaspondiloepimetafisata,
2565 | Displasiascheletrica- brachidattilia Reardon tipo Shohat
1436 Disp]gsiascheletrica— deficit 459051 SIiilsplasmspond|Ioep|f|sar|a,t|po 93357 plspla3|asp0|jd|Ioep|metaf|sar|a,
cognitivo anescu tipo Sponastrime
1858 Displasi&che|etrica_ ep”essia_ 168451 DISplas‘IaSpondIloe.pl.metaflsal’la- 228387 DISp|6}SIa - ) . |
bassastatura anomaliedella dentizione spondilomegaepifisaria/metafisarig
1436 Displasiascheletrica- ritardo 168443 .Dlspla5|§spond|Ioeplmetaflsan& 93357 plspla5|asporjd|Iometaep|f|sar|a,
mentale ipotricosi tipo Sponastrime
Displasiascheletricaad arti corti Displasiaspondiloepimetafisaria Displasiaspondilometafisaria-
935 conSCID 93358 |conarti corti e anomala 168552 lavambraccincurvati - dismorfismi
263463 | Displasiascheletricaassociatea calcificazione _ facciali_ _ _
CHST3 93360 Displasiaspondiloepimetafisaria 85167 Displasiaspondilometafisaria-
Displasiascheletricaconarti corti e condislocazionimultiple distrofia dei coni e dei bastoncelli
935 immunodeficierzacombinatagrave|l 93360 Displasiaspondiloepimetafisaria 163668 Displasiaspondilometafisaria-
Displasiascheletricacon ossa condislocazionimultiple, tipo Hall miopia - sordita neurosensoriale
166277 |wormiane - fratture multiple - 93359 Displasiaspondiloepimetafisaia 168549 Displasiaspondilomeafisaria
dentinogenesimperfetta conlassitaarticolare assiale
800 | Displasiascheletricadi Burton 93359 Displasiaspondiloepimetafisaria Displasiaspondilometafisaria
Displasiascheletricaletale conlassitaarticolare, tipo 1 401979 [autosomicarecessivatipo
464366 | - elataa NEKO 93360 |DisPlasiaspondiloepimetafisaria Mégarbané
Displasiascheletricaplatispondilical con lassitaarticolare, tipo 2 1855 Displasiaspondilometafisariacon
85166 letale, tipo Torrance 93360 Displasiaspondiloepimetafisaria alterazioniencondromatose
Displasiascheletricaipo conlassitaarticolare, tipo Hall 93316 Displasiaspondilometafisariacon
1426 Greenberg Displasiaspondiloepimetafisaria ginocchiovalgograve
3157 | Displasiasetto-ottica 93360 |[conlassitaarticolare, tipo MH1855 Displasiaspondilometafisariacon
466695 | Displasiasopraapicaledel naso leptodattilico immunodeficienzacombinata
93357 | DisplasiaSPONASTRIME 93346 Displasiaspondiloepimetafisaria 168544 Displasiaspondilometafisaria
- - - congenita,tipo Strudwick legataall'X
1190 | Displasiaspondilo-omero-femorale - - - - — - - - —
- - - — Displasiaspondiloepimetafisaria Displasiaspondilometafisaria
Displasiaspondiloepifisaria- 93349 ) 448267 .
1159 . h legataall’X regressiva
artropatia progressiva - - - - — - - - —
Displasiaspondiloepifisaria 93356 Displasiaspondiloepimetafisaria, 168555 Displasiaspondilometafisariatipo
o - . tipo 2 A4
163649 [craniosinostost palatoschisi - - - - — - - - —
cataratta - deficit cognitivo 171866 Displasiaspondiloepimetafisaria, 93316 Displasiaspondilometafisariatipo
- - - — tipo aggrecano algerino
Displasiaspondiloepifisaria- - - - - — - - - —
353298 |distrofia retinica - 93347 Dlsplaswspc_)nd|Ioep|metaf|sar|a, 370019 Dlsplasuasppnd|Iometaf|sar|a,t|po
immunodeficienza tlp'o ana.uxetlco. . __ Cz_arnyRata]czgk _
Displasiaspondiloepifisaria 83629 Displasiaspondiloepimetafisaria, 93315 Displasiaspondilometafisariatipo
94068 congenita tipo Bieganski frattura angolata
o Displasiaspondiloepifisaria 168454 I_Z)lspCI;asmspond|Ioep|metaf|sar|a, 168544 Clia)lslglaswspond|Iometaf|sar|a,t|po
pseudoacondroplasica tlp'O er?eweve. - — (_) en. - —
93284 | Displasiespondiloepifisariatardiva | 99642 I_Z)lspIaS|as_pond|Ioep|metaf|sar|a, 93314 DlspIaS|a§pond|Iometaf|sar|a,t|po
- - - — - tipo Handigodu Kozlowski
163665 | Displasiaspondiloepifisariatardiva, - - - - — - - - —
93351 |Displasiaspondiloepimetafisaria, 93316 |Displasiaspondilometafisariatipo
Y Questa malattia stata definita con un altro termine (vedi
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