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METODOLOGIA  

Orphanet fornisce un elenco esaustivo delle malattie 

rare in Europa, che rende disponibile online due volte 

lôanno. 
Le malattie rare presenti in Orphanet sono definite 

secondo due criteri: 

¶ Ogni malattia è definita dalla sua omogeneità 

clinica, indipendentemente dallôeziologia o dal 

numero di geni responsabili identificati; 

¶ La rarità è definita in base alla normativa 

europea, 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 

sui medicinali orfani http://eur-

lex.europa.eu/legal-

content/IT/ALL/?uri=CELEX:32000R0141). 

Le malattie rare presenti sono state descritte nella 

letteratura scientifica internazionale (articoli sottoposti a 

peer-review), con almeno due casi che confermano 

lôassociazione non casuale dei segni clinici. Tuttavia, 

sono presenti anche alcune malattie con un solo caso 

riportato, per rendere più esaustiva una specifica 

classificazione (come, ad esempio, la classificazione dei 

difetti congeniti del metabolismo).  

Le malattie rare presenti in Orphanet sono definite da un 

nome principale e da eventuali sinonimi. A ciascuna 

malattia viene attribuito automaticamente un 

identificativo unico, il numero ORPHA. Tale numero 

non può essere riassegnato, al fine di garantirne la 

stabilità nel tempo. 

I numeri ORPHA utilizzati in passato potrebbero non 

essere presenti in questa versione dellôelenco a causa: 

¶ Dellôobsolescenza dei dati (malattie duplicate, 
malattie non più rare); 

¶ Della deprecazione dei dati, che avviene quando 

una malattia non è più definita in un 

determinato modo, ma è riconosciuta come 

entità altra. In tal caso, le informazioni relative 

al dato deprecato vengono spostate e gli utenti 

reindirizzati verso il dato più mirato.  

 

Raccolta dati 

Lôelenco delle malattie rare di Orphanet viene 

implementato di pari passo con lôavanzare delle 

conoscenze scientifiche, mediante il regolare 

inserimento/aggiornamento delle malattie in relazione a 

due fonti non esclusive: fonti documentate e/o parere 

esperto. 

Le conoscenze scientifiche vengono monitorate 

mediante: 

¶ Unôanalisi bimensile di una rassegna definita di 
riviste scientifiche internazionali sottoposte a 

peer-review, che trattano le diverse aree 

mediche rappresentate in Orphanet; 

¶ Lôinterrogazione mensile di Medline tramite il 
seguente algoritmo: (nosology[Title] OR 

classification[Title] OR nomenclature[Title] OR 

terminology[Title]) AND (rare disease* OR 

syndrome* OR disorder*); 

¶ Specifiche interrogazioni di Medline, in seguito 

a richieste da parte di esperti, utenti del 

database o per lôimplementazione di nuovi 

servizi registrati in Orphanet (test diagnostico, 

centro di riferimento/presidio, associazione di 

pazienti). 

Lôaggiornamento dellôelenco delle malattie rare viene 

svolto mensilmente da un comitato medico e scientifico 

interno ad Orphanet e, successivamente, validato da 

consulenti esperti. 

La nomenclatura delle malattie rare di Orphanet è 

realizzata in inglese e successivamente tradotta in 

italiano dal team di Orphanet-Italia. Prima 

dellôinserimento dei termini nel database, e quindi della 

loro pubblicazione nel Quaderno di Orphanet dedicato, 

la loro traduzione è sempre sottoposta alla validazione 

di un medico esperto. 

Presentazione dei dati 

I nomi principali e i sinonimi delle malattie sono 

elencati in ordine alfabetico e corredati del 

corrispettivo numero ORPHA. 
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Le malattie deprecate sono associate al numero ORPHA 

in uso, preceduto dal simbolo ñŸ ñ. La tabella in 

allegato mostra il nome della malattia rara e il 

corrispettivo numero ORPHA in uso, associati alla 

malattia e al numero ORPHA deprecati. 

Lôelenco non comprende i dati obsoleti. Nel caso di 

duplicati, alle malattie rare presenti nellôelenco ¯ stata 

aggiunta la nomenclatura del dato obsoleto. 
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Malattie rare e sinonimi 

in ordine alfabetico 
Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

976  2,8-diidrossiadenina urolitiasi 
6  3-metilcrotonilglicinuria 

250977  5-amino-4-imidazol-carbossamide 
ribosiduria 

90794  21-OHD CAH classica 
99329  48,XYYY 
99330  49,XYYYY 
96147  9qSTDS 
567  22q11DS 

100055  AAE 2 
100055  AAE II 
284460  AAOR 
63273  ABD-filaminopatia distale 

14  Abetalipoproteinemia 
920  Ablefaria - macrostomia 
1164  ABPA 
69739  ABSD 
930  Acalasia del cardias 
930  Acalasia idiopatia dell'esofago 
930  Acalasia idiopatica 
930  Acalasia primitiva 

300504  Acantoma della matrice ungueale 
926  Acatalasemia 

2391  Accorciamento congenito del 
legamento costocoracoide 

1453  Accorciamento rizomelico con 
difetto della clavicola 

1416  Accumulo ereditario di pirofosfato 
di calcio 

1416  Accumulo familiare di pirofosfato 
di calcio 

1114  ACCV 
210122  ACDMPV 
48818  Aceruloplasminemia 
294983  Acheiria 

931  Acheiropodia 
49382  ACHM 

356978 
 Acidemia combinata D-2-
idrossiglutarica e L-2-
idrossiglutarica 

356978  Acidemia D,L-2-idrossiglutarica 
79315  Acidemia D-2-idrossiglutarica 

329942  Acidemia glutarica neonatale 
transitoria, tipo 2 

25  Acidemia glutarica, tipo 1 
26791  Acidemia glutarica, tipo 2 
35706  Acidemia glutarica, tipo 3 

33  Acidemia isovalerica 
79314  Acidemia L-2-idrossiglutarica 

308425  Acidemia metilamalonica da deficit 
di metilmalonil-CoA racemasi 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

26  Acidemia metilmalonica con 
omocistinuria 

79282  Acidemia metilmalonica con 
omocistinuria, tipo cblC 

79283  Acidemia metilmalonica con 
omocistinuria, tipo cblD 

79284  Acidemia metilmalonica con 
omocistinuria, tipo cblF 

369955  Acidemia metilmalonica con 
omocistinuria, tipo cblJ 

369962  Acidemia metilmalonica con 
omocistinuria, tipo cblX 

308425  Acidemia metilmalonica da deficit 
di metilmalonil-CoA epimerasi 

289504  Acidemia metilmalonica e malonica 
combinata 

289916  Acidemia metilmalonica refrattaria 
alla vitamina B12, tipo mut0 

27  Acidemia metilmalonica resistente 
alla vitamina B12 

79312  Acidemia metilmalonica resistente 
alla vitamina B12, tipo mut- 

28  Acidemia metilmalonica sensibile 
alla vitamina B12 

79310  Acidemia metilmalonica sensibile 
alla vitamina B12, tipo cblA 

79311  Acidemia metilmalonica sensibile 
alla vitamina B12, tipo cblB 

308442  Acidemia metilmalonica sensibile 
alla vitamina B12, tipo cblDv2 

280183  Acidemia metilmalonica, tipo 
TCb1R 

280183  Acidemia metilmalonica, tipo TCbIR 
Ҧ79189  Acidemia pipecolica 

35  Acidemia propionica 
Ҧ2609  Acidemia succinica 

70472  Acidosi lattica congenita, tipo 
Saguenay-Lac-Saint-Jean 

17  Acidosi lattica infantile fatale con 
aciduria metilmalonica 

397593  Acidosi lattica neonatale grave da 
deficit del complesso NFS1-ISD11 

18  Acidosi primtiva distale familiare 
18  Acidosi renale tubulare distale 

2785  Acidosi tubolare renale mista 

314889  Acidosi tubolare renale prossimale 
autosomica dominante 

2785  Acidosi tubolare renale, tipo 3 

93608  Acidosi tubulare renale distale 
autosomica dominante 

402041  Acidosi tubulare renale distale 
autosomica recessiva 

Ҧ402041 
 Acidosi tubulare renale distale 
autosomica recessiva con perdita di 
udito 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

Ҧ402041  Acidosi tubulare renale distale 
autosomica recessiva con sordità 

Ҧ402041 
 Acidosi tubulare renale distale 
autosomica recessiva senza perdita 
di udito 

Ҧ402041  Acidosi tubulare renale distale 
autosomica recessiva senza sordità 

93610  Acidosi tubulare renale distale con 
anemia 

Ҧ402041  Acidosi tubulare renale distale, tipo 
1b 

Ҧ402041  Acidosi tubulare renale distale, tipo 
1c 

47159  Acidosi tubulare renale prossimale 

93607  Acidosi tubulare renale prossimale 
autosomica recessiva 

93607 
 Acidosi tubulare renale prossimale 
con anomalie oculari e deficit 
cognitivo 

18  Acidosi tubulare renale, tipo 1 
47159  Acidosi tubulare renale, tipo 2 

79154  Aciduria 2-aminoadipica 2-
ossoadipica 

391417  Aciduria 2-metil-3-idrossibutirrica 

391428  Aciduria 2-metil-3-idrossibutirril-
CoA deidrogenasi, forma classica 

391428  Aciduria 2-metil-3-idrossibutirril-
CoA deidrogenasi, forma infantile 

79157  Aciduria 2-metilbutirrica 
20  Aciduria 3-idrossi-3-metilglutarica 
939  Aciduria 3-idrossi-isobutirrica 

352328 
 Aciduria 3-metilglutaconica con 
sordità - encefalopatia - sindrome 
Leigh-simile 

505208  Aciduria 3-metilglutaconica tipo 8 
505216  Aciduria 3-metilglutaconica tipo 9 
67046  Aciduria 3-metilglutaconica, tipo 1 
111  Aciduria 3-metilglutaconica, tipo 2 

67047  Aciduria 3-metilglutaconica, tipo 3 
67048  Aciduria 3-metilglutaconica, tipo 4 
66634  Aciduria 3-metilglutaconica, tipo 5 
445038  Aciduria 3-metilglutaconica, tipo 7 

22  Aciduria 4-idrossibutirrica 
79154  Aciduria alfa-aminoadipica 
134  Aciduria alfa-metilacetoacetica 
23  Aciduria argininosuccinica 

1399  Aciduria chetonica - ritardo 
mentale - atassia - sordità 

356978 
 Aciduria combinata D-2-
idrossiglutarica e L-2-
idrossiglutarica 

356978  Aciduria D,L-2-idrossiglutarica 
79315  Aciduria D-2-idrossiglutarica 
941  Aciduria D-glicerica 

51208  Aciduria formiminoglutamica 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

24  Aciduria fumarica 
22  Aciduria gamma-idrossibutirrica 

93598  Aciduria glicolica 

329942  Aciduria glutarica neonatale 
transitoria, tipo 2 

25  Aciduria glutarica, tipo 1 
26791  Aciduria glutarica, tipo 2 
35706  Aciduria glutarica, tipo 3 
79159  Aciduria isobutirrica 
79314  Aciduria L-2-idrossiglutarica 
943  Aciduria malonica 

88639  Aciduria metacrilica 

26  Aciduria metilmalonica con 
omocistinuria 

79282  Aciduria metilmalonica con 
omocistinuria, tipo cblC 

79283  Aciduria metilmalonica con 
omocistinuria, tipo cblD 

79284  Aciduria metilmalonica con 
omocistinuria, tipo cblF 

369955  Aciduria metilmalonica con 
omocistinuria, tipo cblJ 

369962  Aciduria metilmalonica con 
omocistinuria, tipo cblX 

308425  Aciduria metilmalonica da deficit di 
metilmalonil-CoA epimerasi 

308425  Aciduria metilmalonica da deficit di 
metilmalonil-CoA racemasi 

280183  Aciduria metilmalonica da difetto  
del recettore della transcobalamina 

289504  Aciduria metilmalonica e malonica 
combinata 

308442  Aciduria metilmalonica refrattaria 
alla vitamina B12, tipo cblDv2 

289916  Aciduria metilmalonica refrattaria 
alla vitamina B12, tipo mut0 

27  Aciduria metilmalonica resistente 
alla vitamina B12 

79312  Aciduria metilmalonica resistente 
alla vitamina B12, tipo mut- 

28  Aciduria metilmalonica sensibile 
alla vitamina B12 

79310  Aciduria metilmalonica sensibile 
alla vitamina B12, tipo cblA 

79311  Aciduria metilmalonica sensibile 
alla vitamina B12, tipo cblB 

29  Aciduria mevalonica 
30  Aciduria orotica ereditaria 
31  Aciduria ossoglutarica 
32  Aciduria piroglutammica 
35  Aciduria propionica 

210128  Aciduria urocanica 
79155  Aciduria xanturenica 
941  Aciedmia D-glicerica 
932  Acondrogenesi 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

93299  Acondrogenesi, tipo 1A 
93298  Acondrogenesi, tipo 1B 
93296  Acondrogenesi, tipo 2 
93299  Acondrogenesi, tipo Houston-Harris 
93296  Acondrogenesi, tipo Langer-Saldino 

93298  Acondrogenesi, tipo Parenti-
Fraccaro 

15  Acondroplasia 

85165  Acondroplasia grave - ritardo dello 
sviluppo - acanthosis nigricans 

65759  ACPS2 
65798  ACPS4 
945  Acrania 

955 
 Acro-osteolisi con osteoporosi e 
alterazioni del cranio e della 
mandibola 

444316  Acro-osteolisi falangea idiopatica 
970  Acro-osteolisi neurogena 
955  Acro-osteolisi, tipo dominante 

63440  Acrocefalia 
221054  Acrocefalopolidattilia 
221054  Acrocefalopolidattilia displasica 
65759  Acrocefalopolisindattilia, tipo 2 
65798  Acrocefalopolisindattilia, tipo 4 

87  Acrocefalosindattilia, tipo 1 
794  Acrocefalosindattilia, tipo 3 
710  Acrocefalosindattilia, tipo 5 

99710  Acrocheratodermia puntata con 
pigmentazione efelide-simile 

38  Acrocheratoelastosi di Costa 
166113  Acrocheratosi di Bazex 
166113  Acrocheratosi paraneoplastica 
79151  Acrocheratosi verruciforme di Hopf 

163931  Acrodermatite continua 
suppurativa di Hallopeau 

37  Acrodermatite enteropatica 
247165  Acrodinia infantile 

950  Acrodisostosi 

280651  Acrodisostosi con resistenza 
multipla agli ormoni 

245  Acrodisostosi preassiale 
950  Acrodisplasia 
2956  Acrodisplasia - scoliosi 
2500  Acrogeria 
2500  Acrogeria, tipo Gottron 
49382  Acromatopsia 

16  Acromatopsia atipica legata all'X 

16  Acromatopsia incompleta legata 
all'X 

963  Acromegalia 

99725  Acromegalia, forme infantili  e 
giovanili 

39  Acromelanosi 
2500  Acrometageria 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

444316  Acroosteolisi falangea idiopatica 
217059  Acropachia congenita isolata 

41  Acropigmentazione di Dohi 

178307  Acropigmentazione reticolata di 
Kitamura 

1240  Acroscifodisplasia metafisaria 
36  ACS 
87  ACS 1 
710  ACS 5 
794  ACS3 

457095  Actinomicosi 
566393  Acute mast cell leukemia 
137754  ACY1D 
169189  AD-CNM 
1810  AD-HED 
2314  AD-HIES 

447753  AD-SPG9A 
447757  AD-SPG9B 
55881  Adamantinoma 
88619  ADANE 
973  Adattilia unilaterale della mano 

314404  ADCA-DN 
90348  ADCL 
86814  ADCME 
101046  ADEAF 
83597  ADEM 

329984  Adenocarcinoide a cellule 
calciformi 

319276  Adenocarcinoma a cellule chiare 

398971  Adenocarcinoma a cellule chiare 
dell'ovaio 

319287  Adenocarcinoma a cellule chiare 
multiloculari 

319276  Adenocarcinoma a cellule renali 
chiare 

319287  Adenocarcinoma a cellule renali 
chiare multiloculari 

319287  Adenocarcinoma a cellule renali 
cistiche multiloculari 

213772  Adenocarcinoma cervicale 

319303  Adenocarcinoma cromofobo delle 
cellule renali 

424016  Adenocarcinoma del canale anale 

424943  Adenocarcinoma del fegato e delle 
VBI 

424943  Adenocarcinoma del fegato e delle 
vie biliari intraepatiche 

398053  Adenocarcinoma del pene 

213772  Adenocarcinoma della cervice 
uterina 

424991  Adenocarcinoma della cistifellea e 
delle VBE 

424991  Adenocarcinoma della cistifellea e 
delle vie biliari extraepatiche 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

99976  Adenocarcinoma dell'esofago 

104075  Adenocarcinoma dell'intestino 
tenue 

99976  Adenocarcinoma esofageo 

26106  Adenocarcinoma gastrico diffuso 
ereditario 

314022  Adenocarcinoma gastrico e poliposi 
prossimale dello stomaco 

391723  Adenocarcinoma mucinoso 
appendicolare 

391723  Adenocarcinoma mucinoso 
dell'appendice 

398961  Adenocarcinoma mucinoso 
dell'ovaio 

398961  Adenocarcinoma mucinoso ovarico 
213504  Adenocarcinoma ovarico 

398971  Adenocarcinoma ovarico a cellule 
chiare 

319298  Adenocarcinoma papillare delle 
cellule renali 

363478  Adenocarcinoma paratesticolare 
363478  Adenocarcinoma paratesticolare 
398053  Adenocarcinoma penieno 

284395  Adenocarcinoma polmonare fetale 
differenziato 

213528  Adenocarcinoma raro della 
mammella 

422526  Adenocarcinoma renale ereditario 
a cellule chiare 

494454  Adenocarcinoma vulvare 
95512  Adenoipofisite 
96253  Adenoma corticotropo ipofisario 
93292  Adenoma del pancreas 

369929  Adenoma di Conn con malattia 
neuromuscolare complessa 

54272  Adenoma epatocellulare 
91348  Adenoma gonadotropo funzionante 

91348  Adenoma gonadotropo ipofisario 
funzionante 

314769  Adenoma ipofisario co-secernente 
GH e PRL 

314769 
 Adenoma ipofisario co-secernente 
l'ormone della crescita e la 
prolattina 

314777  Adenoma ipofisario isolato 
familiare 

91349  Adenoma ipofisario non 
funzionante 

314790  Adenoma ipofisario nullo 
2965  Adenoma ipofisario PRL-secernente 

91347  Adenoma ipofisario secernente 
l'ormone stimolante la tiroide 

2965  Adenoma ipofisario secernente 
prolattina 

314786  Adenoma ipofisario silente 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

91347  Adenoma ipofisario TSH-secernente 
2965  Adenoma lattotropo  
2965  Adenoma lattotropo ipofisario 
93292  Adenoma pancreatico 
99877  Adenoma paratiroideo 

454821  Adenoma pleomorfo delle 
ghiandole salivari 

369929 
 Adenoma producente aldosterone 
con malattia neuromuscolare 
complessa 

369929 
 Adenoma secernente adolsterone 
con malattia neuromuscolare 
complessa 

404  Adenoma surrenale familiare 
91347  Adenoma tireotropo 
91347  Adenoma tireotropo ipofisario 
26790  Adenomucinosi 
213792  Adenosarcoma cervicale 
213600  Adenosarcoma del corpo uterino 
213792  Adenosarcoma della cervice uterina 
289465  Adermatoglifia congenita isolata 
137686  Adesioni intrauterine 
89937  ADHR 
682  Adinamia episodica di Gamstorp 
682  Adinamia episodica ereditaria 

36397  Adiposi dolorosa 
99027  ADLD 
101046  ADLTE 
178464  ADMERF 
98784  ADNFLE 
329211  ADNIV 
306588  ADOS 
2924  ADPCLD 

101046  ADPEAF 
254892  adPEO 

730  ADPKD 
85138  Adrenalite autoimmune 

43  Adrenoleucodistrofia legata all'X 

139396  Adrenoleucodistrofia legata all'X, 
forma cerebrale 

44  Adrenoleucodistrofia neonatale 
139399  Adrenomieloneuropatia 

977  Adrenomiodistrofia 
251282  ADSA 
228169  ADSD 
3086  ADVIRC 
37  AE 

281139  AEI 
163703  AERRPS 
363549  AESD 
178345  AEXS 

37  AEZ 
83461  Afachia congenita primitiva 
1112  Afalangia - emivertebre - disgenesia 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

urogenitale-intestinale 
1113  Afalangia - sindattilia - microcefalia 

220460  AFAP 
401911  AFAP AXIN2-correlata 
247798  AFAP legata a MUTYH 
247806  AFAP legata ad APC 
98818  Afasia epilettica acquisita 

250831  Afasia primitiva progressiva 
logopenica 

100069  Afasia primitiva progressiva 
semantica 

250831  Afasia progressiva logopenica 
100070  Afasia progressiva non fluente 
98880  Afibrinogenemia familiare 
243367  AFLP 

324540  Afonia - sordità - distrofia retinica - 
alluci bifidi - deficit cognitivo 

324540 
 Afonia - sordità - distrofia retinica - 
duplicazione degli alluci - deficit 
cognitivo 

398147  AFP 
33110  Agammaglobulinemia autosomica 
229717  Agammaglobulinemia isolata 

47  Agammaglobulinemia legata all'X 
47  Agammaglobulinemia, tipo Bruton 

33110  Agammaglobulinemia, tipo non-
Bruton 

388  Aganglionosi intestinale congenita 

48  Agenesia bilaterale congenita dei 
vasi deferenti 

1497  Agenesia complessa del corpo 
calloso legata all'X 

99129  Agenesia completa congenita del 
pericardio 

269206  Agenesia completa isolata del 
verme cerebellare 

324353  Agenesia congenita del chiasma 
2805  Agenesia congenita del pancreas 

495879  Agenesia congenita dello scroto 

50  Agenesia del corpo calloso - 
anomalie corioretiniche 

3338 
 Agenesia del corpo calloso - 
blefarofimosi - sequenza di Pierre 
Robin 

1495  Agenesia del corpo calloso - 
microcefalia - bassa statura 

1496  Agenesia del corpo calloso - 
neuropatia 

1553  Agenesia del corpo calloso - 
polisindattilia 

1134  Agenesia del naso 
93321  Agenesia del raggio radiale 
981  Agenesia della carotide interna 
988  Agenesia della tibia - polidattilia 
3328  Agenesia della tibia - polidattilia - 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

cisti aracnoidea 
3346  Agenesia della trachea 
99062  Agenesia della valvola mitrale 

99048 
 Agenesia della valvola polmonare - 
difetto del setto ventricolare - dotto 
arterioso pervio 

101206 
 Agenesia della valvola polmonare - 
tetralogia di Fallot - assenza del 
dotto arterioso 

95457  Agenesia della valvola tricuspide 
99114  Agenesia della VCS 
99114  Agenesia della vena cava superiore 
945  Agenesia della volta cranica 
980  Agenesia dell'arteria polmonare 
2140  Agenesia diaframmatica 

180142  Agenesia e aplasia del corpo 
uterino 

269203  Agenesia isolata del verme 
cerebellare 

440987  Agenesia isolata della cistifellea 
65288  Agenesia pancreatica e cerebellare 
2805  Agenesia pancreatica parziale 

99130  Agenesia parziale congenita del 
pericardio 

2805  Agenesia parziale del pancreas 

269209  Agenesia parziale isolata del verme 
cerebellare 

96269  Agenesia parziale isolata della 
vagina 

49  Agenesia peniena 
984  Agenesia polmonare 

411709  Agenesia renale 
1848  Agenesia renale bilaterale 
93100  Agenesia renale unilaterale 
99798  Agenesia selettiva dei denti 
325124  Agenesia testicolare 
294973  Agenesia/ipoplasia dell'omero 
1987  Agenesia/ipoplasia femorale 

293173  AGEP 

990  Agnatia - oloprosencefalia - situs 
inversus 

99749  Agranulocitosi infantile 
398109  AHA neonatale 
2131  AHC 
59  AHDS 

2134  aHUS 
93581  aHUS con anticorpi anti-fattore H 
357008  aHUS con deficit di DGKE 
250977  AICA-ribosiduria 
98916  AIDP 
178333  AIED 
363549  AIEF 
90033  AIHA calda 
90037  AIHA farmaco-indotta 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

90036  AIHA mista 
398109  AIHA neonatale 
86886  AILT 
103919  AIP 
280302  AIP, tipo 1 
280315  AIP, tipo 2 
439175  AIS dell'infanzia 
439175  AIS pediatrico 
75564  AISA 

38  AKE 
91416  Alacrimia congenita 
998  Albinismo - sordità 

999  Albinismo cutaneo, fenotipo 
ermellino 

1000  Albinismo oculare - sordità 
sensoriale tardiva 

352740  Albinismo oculare con sordità 
neurosensoriale congenita 

54  Albinismo oculare recessivo legato 
all'X 

54  Albinismo oculare, tipo 1 

178333  Albinismo oculare, tipo Forsius-
Eriksson 

54  Albinismo oculare, tipo Nettleship-
Falls 

352734  Albinismo oculocutaneo con 
pigmento minimo, tipo 1 

79433  Albinismo oculocutaneo di Rufous 

79433  Albinismo oculocutaneo di 
Xanthous 

79434  Albinismo oculocutaneo giallo 
79434  Albinismo oculocutaneo platino 
79433  Albinismo oculocutaneo rosso 

352737  Albinismo oculocutaneo 
termosensibile, tipo 1 

79431  Albinismo oculocutaneo tirosinasi-
negativo 

352731  Albinismo oculocutaneo, tipo 1 
79431  Albinismo oculocutaneo, tipo 1A 
79434  Albinismo oculocutaneo, tipo 1B 
79432  Albinismo oculocutaneo, tipo 2 
79433  Albinismo oculocutaneo, tipo 3 
79435  Albinismo oculocutaneo, tipo 4 
370091  Albinismo oculocutaneo, tipo 5 
370097  Albinismo oculocutaneo, tipo 6 
352745  Albinismo oculocutaneo, tipo 7 

79434  Albinismo oculocutaneo, tipo 
Amish 

381  Albinismo parziale - 
immunodeficienza 

112 
 Alcalosi ipokaliemica tubulare 
renale normotensiva con 
ipercalciuria 

56  Alcaptonuria 
98841  ALCL 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

98841  ALCL sistemico primitivo 
43  ALD 
43  ALD legata all'X 

403  Aldosteronismo glucocorticoide-
rimediabile 

33355  Aleucocitosi congenita 
846  Alfa talassemia 

163596  Alfa talassemia - idrope fetale 

231401  Alfa talassemia - sindrome 
mielodisplastica 

93616  Alfa talassemia intermedia 
163596  Alfa talassemia major 
163596  Alfa talassemia omozigote 
100025  Alfa-HCD 
309282  Alfa-mannosidasi, forma infantile 

61  Alfa-mannosidosi 

309288  Alfa-mannosidosi, forma 
dell'adulto 

62  Alfa-sarcoglicanopatia 
79327  ALG1-CDG 
79326  ALG2-CDG 
79321  ALG3-CDG 
79320  ALG6-CDG 
79325  ALG8-CDG 
79328  ALG9-CDG 
280071  ALG11-CDG 
79324  ALG12-CDG 
324422  ALG13-CDG 
60039  Algia del pudendo 
99995  Algodistrofia 
300895  ALK+ ALCL 
364043  ALK+ LBCL 
300903  ALK- ALCL 

69063  Alloimmunizzazione fetomaterna 
con glomerulopatie prenatali 

275944  Alloimmunizzazione materna anti-
Kell 

2110  Alluce varo - polisindattilia 
preassiale 

1006  Alopecia - deficit immunitario 
2574  Alopecia - epilessia - oligofrenia 
2850  Alopecia - ritardo mentale 
700  Alopecia areata totale 
1003  Alopecia circoscritta - polidattilia 

1010 
 Alopecia congenita e cheratoderma 
palmoplantare autosomico 
dominante 

1366 
 Alopecia congenita e cheratoderma 
palmoplantare autosomico 
recessivo 

1010 
 Alopecia congenita e ipercheratosi 
palmoplantare autosomica 
dominante 

1366  Alopecia congenita e ipercheratosi 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

palmoplantare autosomica 
recessiva 

254492  Alopecia fibrosante frontale 
701  Alopecia universale 
3261  ALPS 

275517  ALPS con infezioni virali ricorrenti 
436159  ALPS da aploinsufficienza di CTLA4 
268114  ALPS, tipo 4 
436159  ALPS, tipo 5 
268114  ALPS, tipo IV 
436159  ALPS, tipo V 
357043  ALS4 
86815  ALSG 
313808  ALSP 
99971  ALT 

329191  Alta statura - scoliosi - 
macrodattilia degli alluci 

99907  Alveolite allergica domestica 
2032  Alveolite fibrosante criptogenetica 
98918  AMAN 

672  Amartoblastoma ipotalamico - 
polidattilia 

386  Amartoma biliare 
386  Amartoma cistico epatico 

440727  Amartoma combinato della retina e 
dell'epitelio pigmentato retinico 

440727  Amartoma combinato della retina e 
dell'EPR 

263435  Amartoma congenito del muscolo 
liscio 

2611  Amartoma lineare 

386  Amartoma mesenchimale del 
fegato 

2111  Amartomatosi cistica polmone-
rene 

180188  Amastia congenita isolata 
65  Amaurosi congenita di Leber 

319332  AMC associato a SYNE1 

319332  AMC miogenico autosomico 
recessivo 

68  Amebiasi con amebe libere 
67  Amebiasi da Entamoeba histolytica 

1027  Amelia autosomica recessiva 
294969  Amelia degli arti inferiori 
294967  Amelia degli arti superiori 
294971  Amelia totale 
314419  Ameloblastoma 
88661  Amelogenesi imperfetta 

100034  Amelogenesi imperfetta immatura-
ipoplasica associata a taurodontia 

100033  Amelogenesi imperfetta, tipo 
immaturo 

100032  Amelogenesi imperfetta, tipo 
ipocalcificato 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

100031  Amelogenesi imperfetta, tipo 
ipoplasico 

268868  Amielia isolata 
93562  Amiloidoisi AFib 
85443  Amiloidosi a catena leggera 
85445  Amiloidosi AA 
93560  Amiloidosi AApoAI 
238269  Amiloidosi AApoAII 
439232  Amiloidosi AApoAIV 

85446  Amiloidosi ABeta2-microglobulinica 
wild-type 

85446  Amiloidosi ABeta2M wild-type 
85446  Amiloidosi ABeta2Mwt 
324723  Amiloidosi Abeta, tipo artico 
324708  Amiloidosi ABeta, tipo Iowa 
324713  Amiloidosi Abeta, tipo italiano 
100006  Amiloidosi Abeta, tipo olandese 
324718  Amiloidosi ABetaA21G 
324718  Amiloidosi ABetaA21G-correlata 
324708  Amiloidosi ABetaD23N 
324723  Amiloidosi ABetaE22G 
324713  Amiloidosi ABetaE22K 
100006  Amiloidosi ABetaE22Q 
324703  Amiloidosi ABetaL34V 
324703  Amiloidosi ABetaL34V-correlata 
97345  Amiloidosi ABri 
100008  Amiloidosi ACys 
97346  Amiloidosi ADan 
85448  Amiloidosi AGel 
442582  Amiloidosi AH 
85443  Amiloidosi AL 
314709  Amiloidosi AL localizzata 
314701  Amiloidosi AL sistemica 
439224  Amiloidosi ALECT2 
93561  Amiloidosi ALys 
330001  Amiloidosi ATTR wild-type 
330001  Amiloidosi ATTR-correlat wild-type 
85451  Amiloidosi ATTRV122I 
85451  Amiloidosi ATTRV122I-correlata 
85447  Amiloidosi ATTRV30M 
85447  Amiloidosi ATTRV30M-correlata 
330001  Amiloidosi ATTRwt 
330001  Amiloidosi ATTRwt-correlata 

314652  Amiloidosi beta2-microglobulinica 
autosomica dominante 

324718  Amiloidosi beta, tipo fiammingo 
324703  Amiloidosi beta, tipo piemontese 
85451  Amiloidosi cardiaca legata alla TTR 
100008  Amiloidosi CST3-correlata 
319635  Amiloidosi cutanea discromica 
85453  Amiloidosi cutanea familiare 
85453  Amiloidosi cutanea legata all'X 

353220  Amiloidosi cutanea localizzata 
primitiva familiare 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

137810  Amiloidosi cutanea nodulare 
238269  Amiloidosi da apolipoproteina A-II 
439232  Amiloidosi da apolipoproteina A-IV 
93560  Amiloidosi da apolipoproteina A-l 

93562  Amiloidosi da catena alfa del 
fibrinogeno A 

442582  Amiloidosi da catene pesanti 
100008  Amiloidosi da cistatina 

439224  Amiloidosi da fattore chemiotattico 
2 leucocitario 

85448  Amiloidosi da gelsolina 
93561  Amiloidosi da lisozima 
85453  Amiloidosi di Partington 
85446  Amiloidosi dialisi-correlata 

85450  Amiloidosi ereditaria con 
coinvolgimento renale primitivo 

85448  Amiloidosi ereditaria, tipo 
finlandese 

98957  Amiloidosi familiare primitiva della 
cornea 

85448  Amiloidosi familiare, tipo 
finlandese 

314709  Amiloidosi immunoglobulinica 
localizzata 

85445  Amiloidosi infiammatoria 
439254  Amiloidosi ITM2B 
439254  Amiloidosi ITM2B-correlata 
314709  Amiloidosi localizzata primitiva 
137814  Amiloidosi maculare 

137810  Amiloidosi nodulare cutanea 
localizzata primitiva 

85443  Amiloidosi primitiva 
85445  Amiloidosi reattiva 

93561  Amiloidosi renale ereditaria da 
variante del lisozima 

93562 
 Amiloidosi renale ereditaria da 
variante della catena alfa del 
fibrinogeno A 

93560  Amiloidosi renale ereditaria da 
variante dell'apolipoproteina A-I 

238269  Amiloidosi renale ereditaria da 
variante dell'apolipoproteina A-II 

85450  Amiloidosi renale familiare 

93561  Amiloidosi renale familiare da 
variante del lisozima 

93560  Amiloidosi renale familiare da 
variante dell'apolipoproteina A-I 

238269  Amiloidosi renale familiare da 
variante dell'apolipoproteina A-II 

85445  Amiloidosi secondaria 
314701  Amiloidosi sistemica primitiva 
397606  Amiloidosi sistemica PrP 
330001  Amiloidosi sistemica senile 

98957  Amiloidosi subepiteliale della 
cornea 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

314652  Amiloidosi variante ABeta2M 
85450  Amiloidosi, tipo Ostertag 
367  Amilopectinosi 
1032  Aminoaciduria bibasica, tipo 1 
470  Aminoaciduria bibasica, tipo 2 
2116  Aminoaciduria, tipo Hartnup 

488586  Amioplasia congenita 
1154  Amioplasia oculomelica 
481  Amiotrofia bulbospinale legata all'X 

65684  Amiotrofia focale benigna 
65684  Amiotrofia monomelica 
2901  Amiotrofia nevralgica 
2901  Amiotrofia nevralgica della spalla 

431255  Amiotrofia scapolo-peroneale 
neurogena, tipo New England 

518  AMKL 
329469  AMKL non-DS 
98831  AML con anomalie 11q23 
86845  AML con displasia multilineare 

98829 
 'AML con eosinofili midollari 
anomali, associata a 
inv(16)(p13q22) o t(16;16)(p13;q22)' 

402020  'AML con inv3(p21;q26.2) o 
t(3;3)(p21;q26.2)' 

319480  AML con mutazioni somatiche di 
CEBPA 

402026  AML con mutazioni somatiche di 
NPM1 

402014  'AML con t(6;9)(p23;q34)' 
402017  'AML con t(9;11)(p22;q23)' 

520 
 'AML con 
t(15;17)(q22;q12);(PML/RARalpha) 
e varianti' 

370026  'AML con traslocazione 
t(8;16)(p11;p13) ' 

102724  'AML con traslocazione 
t(8;21)(q22;q22) ' 

102379  AML e sindromi mielodisplastiche 
associate ad un agente alchilante 

102381 
 AML e sindromi mielodisplastiche 
associate all'inibitore della 
topoisomerasi tipo 2 

164726  AML e sindromi mielodisplastiche, 
associate a radiazioni 

319465  AML ereditaria 
319465  AML familiare 
319465  AML familiare pura 
98832  AML M0 
98833  AML M1 
98834  AML M2 

402023  'AML megacarioblastica con 
t(1;22)(p13;q13)' 

514  AML-M5 
318  AML-M6 

251663  aMOA 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

300557  Ampulloma 
98917  AMSAN 
1040  Anadisplasia metafisaria 
86816  Analbuminemia congenita 
31150  Analfalipoproteinemia 

453510  Analgesia congenita con disabilità 
cognitiva grave 

217399  Analgesia congenita con iperidrosi 
1041  Anasarca fetale 

353334  Anastomosi arterovenosa 
congenita della retina 

353334  Anastomosi arterovenosa retinica 
congenita 

238621  Anastomosi ileoanale con reservoir 
associata a incontinenza fecale 

1071  Anchiloblefaron - anomalie 
ectodermiche - labiopalatoschisi 

1072  Anchiloblefaron - schisi palatina 

1074  Anchiloblefaron filifo rme - 
imperforazione anale 

91397  Anchiloblefaron filiforme congenito 
isolato 

210576 
 Anchilosi congenita 
dell'articolazione 
temporomandibolare 

1077  Anchilosi dei denti 

1078  Anchilosi dei pollici - brachidattilia - 
ritardo mentale 

140917  Anchilosi della staffa associata a 
pollici e dita dei piedi larghi 

1077  Anchilosi dentale 
141163  Anchilosi glossopalatina 
3235  Anchilosi stapediovestibolare 
78  Anchilostomiasi 

79262  ANCL 
99916  Androblastoma 
263524  ANE isolata 
263524  ANEC 

99059  Anello sottovalvolare mitralico 
congenito 

1450  Anello/marcatore 8 
sovrannumerario 

1450  Anello/marcatore derivato dal 
cromosoma 8 sovrannumerario 

232  Anemia a cellule falciformi 

314399  Anemia aplastica e mielodisplasia 
autosomiche dominanti 

88  Anemia aplastica idiopatica 
397692  Anemia aplastica isolata ereditaria 

124  Anemia di Blackfan-Diamond 
231214  Anemia di Cooley 

84  Anemia di Fanconi 

67044  Anemia diseritropoieitica congenita 
con trombocitopenia 

67044  Anemia diseritropoieitica congenita 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

legata all'X con trombocitopenia 

293825  Anemia diseritropoietica congenita 
da mutazione di KLF1 

98869  Anemia diseritropoietica congenita, 
tipo 1 

98873  Anemia diseritropoietica congenita, 
tipo 2 

98870  Anemia diseritropoietica congenita, 
tipo 3 

293825  Anemia diseritropoietica congenita, 
tipo 4 

98869  Anemia diseritropoietica congenita, 
tipo I 

98873  Anemia diseritropoietica congenita, 
tipo II 

98870  Anemia diseritropoietica congenita, 
tipo III 

293825  Anemia diseritropoietica congenita, 
tipo IV 

363727 
 Anemia diseritropoietica legata 
all'X con anomalia delle piastrine e 
neutropenia 

90033  Anemia emolitica autoimmune da 
autoanticorpi caldi 

1959  Anemia emolitica autoimmune e 
trombocitopenia autoimmune 

444463 
 Anemia emolitica autoimmune e 
trombocitopenia autoimmune con 
immunodeficienza primitiva 

90037  Anemia emolitica autoimmune 
farmaco-indotta 

398109  Anemia emolitica autoimmune 
neonatale 

90036  Anemia emolitica autoimmune, 
tipo misto 

86817  Anemia emolitica da deficit di 
adenilato chinasi 

714  Anemia emolitica da deficit di 
difosfoglicerato mutasi 

712  Anemia emolitica da deficit di 
glucosio-fosfato isomerasi 

90030  Anemia emolitica da deficit di 
glutatione reduttasi 

35120  Anemia emolitica da deficit di 
pirimidina 5' nucleotidasi 

766  Anemia emolitica da deficit di 
piruvato chinasi negli eritrociti 

99138  Anemia emolitica da eccesso di 
adenosina deaminasi negli eritrociti 

90035  Anemia emolitica di Donath-
Landsteiner 

1046  Anemia emolitica letale - anomalie 
genitali 

90031  Anemia emolitica non sferocitica da 
deficit di esochinasi 

300298  Anemia ipocromica congenita grave 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

con sideroblasti ad anello 

124  Anemia ipoplastica congenita, tipo 
Blackfan-Diamond 

231214  Anemia mediterranea 

319651 
 Anemia megaloblastica 
costituzionale con malattia 
neurologica grave 

35858  Anemia megaloblastica familiare 

332 
 Anemia megaloblastica giovanile 
ereditaria da deficit del fattore 
intrinseco 

49827 
 Anemia megaloblastica sensibile 
alla tiamina con diabete mellito e 
sordità neurosensoriale 

83642  Anemia microcitica associata a 
sovraccarico epatico di ferro 

332  Anemia perniciosa congenita 
98826  Anemia refrattaria 

86839  Anemia refrattaria con eccesso di 
blasti 

168960  Anemia refrattaria con eccesso di 
blasti in trasformazione 

100019  Anemia refrattaria con eccesso di 
blasti tipo 1 

100020  Anemia refrattaria con eccesso di 
blasti, tipo 2 

75564  Anemia refrattaria con sideroblasti 
ad anello 

101096  Anemia rigenerativa 

75564  Anemia sideroblastica acquisita 
primitiva 

260305  Anemia sideroblastica autosomica 
recessiva 

255132  Anemia sideroblastica autosomica 
recessiva a esordio nell'età adulta 

260305  Anemia sideroblastica congenita 

255132  Anemia sideroblastica GLRX5-
correlata 

75564  Anemia sideroblastica idiopatica 
acquisita 

300298  Anemia sideroblastica ipocromica 
congenita grave 

75563  Anemia sideroblastica legata all'X 

2802  Anemia sideroblastica legata all'X 
con atassia 

2802  Anemia sideroblastica legata all'X e 
atassia 

209981  Anemia sideropenica refrattaria al 
trattamento con ferro 

1048  Anencefalia/exencefalia isolata 

83620 
 Anendocrinosi intestinale 
congenita da diminuzione delle 
cellule gangliari enteriche 

231013  Anestesia congenita del nervo 
trigemino 

1051  Anestesia corneale - sordità - deficit 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

cognitivo 
228277  Anetoderma ereditario 
228277  Anetoderma familiare 
228272  Anetoderma primitivo 

91387  Aneurisma aortico toracico 
familiare 

2038  Aneurisma arterovenoso 
polmonare 

99072  Aneurisma congenito del dotto 
arterioso pervio 

95491  Aneurisma congenito della 
coronaria 

1054  Aneurisma del seno di Valsalva 
99107  Aneurisma del setto interatriale 

99092  Aneurisma del setto 
interventricolare 

1053  Aneurisma della vena di Galeno 

86  Aneurisma dell'aorta addominale, 
forma familiare 

494424  Aneurisma dell'arteria carotide 
extracranica 

229  Aneurisma disseccante familiare 
dell'aorta 

91387  Aneurisma e dissezione aortico/a 
toracico/a familiare 

231160  Aneurisma familiare a bacca 

1055  Aneurisma fetale del ventricolo 
sinistro 

190  Aneurisma miliare di Leber 

95484  Aneurisma o dilatazione dell'aorta 
ascendente 

231160  Aneurisma sacculare cerebrale 
familiare 

231160  Aneurisma sacculare intracranico 
familiare 

324  Angiocheratoma corporis diffusum 
324  Angiocheratoma diffuso 

75508  Angiodisplasia osteo-ipoplasica 
flebectasica 

528663  Angioedema acquisito con deficit di 
C1Inh 

100056  Angioedema acquisito, tipo 1 
100055  Angioedema acquisito, tipo 2 

100057 
 Angioedema da inibitori  del 
sistema renina-angiotensina-
aldosterone 

100057  Angioedema da inibitori  di RAAS 
493348  Angioedema da vibrazioni 

528647  Angioedema ereditario con C1 
inibitore normale 

528647  Angioedema ereditario con C1Inh 
normale 

528623  Angioedema ereditario con deficit 
di C1Inh 

537891  Angioedema ereditario correlato a 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

ANGPT1 con C1Inh normale 

537072  Angioedema ereditario correlato a 
PLG con C1Inh normale 

100050  Angioedema ereditario, tipo 1 
100051  Angioedema ereditario, tipo 2 
100054  Angioedema ereditario, tipo 3 

100054  Angioedema estrogeno-associato 
ereditario 

100054  Angioedema estrogeno-dipendente 
ereditario 

458768  Angioendotelioma intralinfatico 
primitivo 

98839  Angioendoteliomatosi maligna 

98839  Angioendoteliomatosi proliferante 
sistemica 

289596  Angiofibroma nasofaringeo 
giovanile 

889  Angioite cutanea leucocitoclastica 
889  Angioite ipersensibile 

140989  Angioite isolata del sistema 
nervoso centrale 

140989  Angioite primitiva del sistema 
nervoso centrale 

199279  Angiolipomatosi familiare 
1063  Angioma a ciuffi 

221061  Angioma cavernoso cerebrale 
ereditario 

221061  Angioma cavernoso cerebrale 
familiare 

137935  Angioma laringotracheale 
95429  Angioma serpiginoso 
569164  Angiomatoid fibrous histiocytoma 

892  Angiomatosi cerebello-retinica 
familiare 

892  Angiomatosi cerebelloretinica 
familiare 

Ҧ528  Angiomatosi cistica - sindrome di 
Seip 

3205  Angiomatosi di Sturge-Weber-
Krabbe 

3205  Angiomatosi encefalofacciale 
3205  Angiomatosi encefalotrigeminale 

1062  Angiomatosi neurocutanea 
ereditaria 

439254  Angiopatia amiloide cerebrale 
ITM2B-correlata 

100008  Angiopatia amiloide ereditaria da 
cistatina C 

263413  Angiosarcoma 
74  Angiostrongilosi 
76  Anguilluliasi 
76  Anguillulosi 

468666  Anidrosi generalizzata isolata con 
ghiandole sudoripare normali 

199282  Anidrosi segmentale isolata 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

progressiva 

1064  Aniridia - agenesia renale - ritardo 
psicomotorio 

1067  Aniridia - ptosi - ritardo mentale - 
obesità 

250923  Aniridia isolata 
1070  Anisakidosi 
86873  ANKCL 

857  Ano imperforato con anomalie 
delle mani, dei piedi e dell'orecchio 

399096  Anoctaminopatia distale 
99797  Anodontia 

Ҧ2470  Anoftalmia - anomalie cardiache e 
polmonari - ritardo mentale 

Ҧ3157  Anoftalmia - insufficienza 
ipotalamo-ipofisaria 

2470  Anoftalmia - ipoplasia polmonare 

1101  Anoftalmia - megalocornea - 
cardiopatia - anomalie scheletriche 

77298  Anoftalmia/microftalmia - atresia 
esofagea 

1133  Anomalia acrorenale - displasia 
ectodermica - diabete 

464760  Anomalia cavitaria familiare del 
disco ottico 

95507  Anomalia congenita della vena 
epatica 

3294  Anomalia dei tendini estensori 
delle dita 

1388  Anomalia del dito indice - sindrome 
di Pierre Robin 

2832  Anomalia della palpebra superiore - 
assenza delle ciglia 

978  Anomalia della pigmentazione - 
ectrodattilia - ipodontia 

141013  Anomalia della prima schisi 
branchiale 

141037  Anomalia della quarta schisi 
branchiale 

141022  Anomalia della seconda schisi 
branchiale 

141030  Anomalia della terza schisi 
branchiale 

1880  Anomalia della valvola tricuspide di 
Ebstein 

101932  Anomalia dell'apparato 
sottovalvolare mitralico 

1110  Anomalia dell'arco aortico - 
dismorfismi - ritardo mentale 

99055  Anomalia delle corde della valvola 
tricuspide 

1144 
 Anomalia delle mani simile 
all'artrogriposi - sordità 
neurosensoriale 

98978  Anomalia di Axenfeld 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

91483  Anomalia di Axenfeld-Rieger 

50817  Anomalia di Duane - miopatia - 
scoliosi 

Ҧ182050  Anomalia di May-Hegglin 
99078  Anomalia di Neuhauser 
708  Anomalia di Peters 

709  Anomalia di Peters con nanismo ad 
arti corti 

91483  Anomalia di Rieger 
3181  Anomalia di Sprengel 
3403  Anomalia di Uhl 

141209  Anomalia linfatica generalizzata 

77300 
 Anomalie auricolari - labioschisi 
con o senza palatoschisi - anomalie 
oculari 

137628  Anomalie cardiache - eterotassia 

404448 

 Anomalie congenite multiple - 
disabilità cognitiva - disturbo dello 
spettro autistico, da mutazioni di 
ADNP 

280633  Anomalie congenite multiple - 
ipotonia - epilessia 

254519 
 Anomalie congenite multiple da 
difetto di espressione dei geni 
materni in 14q32.2 

2492  Anomalie degli arti - cardiopatia 

2487  Anomalie degli arti inferiori - 
ipospadia 

2489  Anomalie degli arti superiori - 
deficit oculoauricolare 

974  Anomalie degli arti, del cranio e del 
cuoio capelluto 

1408  Anomalie dei capelli - 
fotosensibilità - deficit cognitivo 

2491  Anomalie del dotto mülleriano - 
anomalie degli arti 

1834  Anomalie della blastogenesi 

Ҧ2697  Anomalie delle vie biliari - 
insufficienza renale 

79107  Anomalie dello sviluppo - sordità - 
distonia 

494344  Anomalie dello sviluppo 
neurologico correlate a RERE 

73230  Anomalie dell'ossificazione - ritardo 
dello sviluppo psicomotorio 

Ҧ401973  Anomalie digitali - deficit cognitivo 
- bassa statura 

1305 
 Anomalie digitali con rime 
palpebrali corte e atresia 
dell'esofago o del duodeno 

391641 
 Anomalie digitali con rime 
palpebrali corte e atresia 
dell'esofago o del duodeno, tipo 1 

3324  Anomalie genetiche della 
trombomodulina 

2725  Anomalie oculari - aracnodattilia - 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

cardiopatia 

Ҧ2578  Anomalie renali, genitali e 
dell'orecchio medio 

2091  Anomalie tiroide-rene-dita 

Ҧ221061  Anomalie trasversali degli arti - 
emangioma 

1094  Anonichia - microcefalia 
90390  Anonichia - onicodistrofia 

1487 
 Anonichia - onicodistrofia con 
ipoplasia o assenza delle falangi 
distali 

69125  Anonichia con pigmentazione delle 
pieghe di flessione 

79143  Anonichia congenita isolata 
94150  Anonichia congenita totale 
79143  Anonichia isolata 
325124  Anorchia bilaterale 
525738  Anoressia nervosa prepuberale 
88620  Anosmia congenita isolata 
93976  Anotia 

562559 
 Anterior maxillary protrusion-
strabismus-intellectual disability 
syndrome 

1190  AO1 
56305  AO3 
1168  AOA 
99000  AOFMD 
1190  AOI 
56305  AOIII 
449400  Aortite IgG4-correlata 
284984  AOS 

829  AOSD 

369929  APA con malattia neuromuscolare 
complessa 

231625  APAC puro 
747  aPAP 

206583  APBD 
397596  APDS 
324530  APLAID 

98872  Aplasia acuta acquisita degli 
eritrociti  puri 

48  Aplasia bilaterale congenita dei vasi 
deferenti 

1117  Aplasia cutanea - miopia 

3339  Aplasia cutanea congenita - 
dermoidi epibulbari 

1116  Aplasia cutanea congenita - 
linfangectasia intestinale 

1116  Aplasia cutanea congenita 
autosomica recessiva 

79133  Aplasia cutanea congenita 
bitemporale 

1114  Aplasia cutis congenita 
1114  Aplasia cutis congenita verticis 
1397  Aplasia del cervelletto - idrocefalo 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

2639  Aplasia del perone - brachidattilia 
1118  Aplasia del perone - ectrodattilia 

Ҧ1509  Aplasia della rotula - coxa vara - 
sinostosi del tarso 

3329  Aplasia della tibia - ectrodattilia 
3383  Aplasia della troclea dell'omero 

86815  Aplasia delle ghiandole lacrimali e 
salivari 

180145  Aplasia e agenesia del collo 
dell'utero 

93322  Aplasia e displasia congenita della 
tibia con perone intatto  

314399  Aplasia e mielodisplasia 
autosomiche dominanti 

124  Aplasia eritrocitaria pura congenita 

247768  Aplasia mülleriana e 
iperandrogenismo 

180074  Aplasia mülleriana unilaterale 
completa 

180079  Aplasia mülleriana unilaterale 
incompleta 

98871  Aplasia pura acquisita transitoria 
degli eritrociti 

1121  Aplasia radiale - aplasia tibiale 
83471  Aplasia timica 

180074  Aplasia unilaterale completa del 
dotto mülleriano 

180079  Aplasia unilaterale incompleta del 
dotto mülleriano 

2879  Aplasia/ipoplasia degli arti e del 
bacino 

141074  Aplasia/ipoplasia del canale uditivo 
esterno 

86789  Aplasia/ipoplasia della rotula 

86789  Aplasia/ipoplasia familiare della 
rotula 

180188  Aplasia/ipoplasia mammaria 
congenita isolata 

436159  Aploinsufficienza di CTLA-4 con 
malatttia infiltrativa  autoimmune 

99981  Apnea del prematuro 
70590  Apnea dell'infanzia 
70590  Apnea infantile 
294986  Apodia 
95613  Apoplessia ipofisaria 
1123  Appendice caudale - sordità 
1125  Aprassia oculomotoria, tipo Cogan 

314566  Aprassia progressiva primitiva del 
linguaggio 

1126  Aprosencefalia - disgenesia 
cerebellare 

566857  Aprosencephaly 

566847  Aprosencephaly/atelencephaly 
spectrum 

3453  APS1 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

3143  APS2 
227982  APS3 
227990  APS4 
398097  APS neonatale 
3453  APS, tipo 1 
3143  APS, tipo 2 

227982  APS, tipo 3 
227990  APS, tipo 4 
99048  APV/PDA, tipo non-Fallot 
Ҧ402041  AR dRTA con perdita di udito 
Ҧ402041  AR dRTA con sordità 
Ҧ402041  AR dRTA senza perdita di udito 
Ҧ402041  AR dRTA senza sordità 

90119  AR-CMT2 con acrodistrofia 
90118  AR-CMT2, tipo Ouvrier 
98856  AR-CMT2B1 
101102  AR-CMT2C 
443950  AR-CMT2T 
169186  AR-CNM 

248  AR-HED 
88616  AR-NSID 
447760  AR-SPG9B 

1129  Aracnodattilia - anomalia 
dell'ossificazione - ritardo mentale 

1130  Aracnodattilia - ritardo mentale - 
dismorfismi 

137817  Aracnoidite 
137817  Aracnoidite adesiva 
137817  Aracnoidite cronica 
324442  ARAN-NM 
88644  ARCA1 
139485  ARCA2 
90349  ARCL1 
357074  ARCL2, tipo classico 
357074  ARCL2, tipo Debré 
357064  ARCL2, tipo progeroide 
357058  ARCL2A 
357064  ARCL2B 
324442  ARCMT2-NM 
101097  ARCMT2K 
99079  Arco aortico cervicale 
99081  Arco aortico destro 
99075  Arco aortico doppio circolare 
70587  ARDS del bambino 
70578  ARDS dell'adulto 
512103  AREI 

90  Argininemia 
60014  Argiria 
289176  ARHR 
268936  Arinencefalia isolata 
1134  Arinia 

1135  Arinia - atresia delle coane - 
microftalmia 

254886  arPEO 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

99916  Arrenoblastoma 
260305  ARSA 

98  ARSACS 
314603  ARSAL 

99049  Arteria polmonare che nasce dal 
dotto arterioso pervio 

99050  Arteria polmonare che nasce 
dall'aorta 

99050  Arteria polmonare destra o sinistra 
di origine aortica 

136 
 Arteriopatia cerebrale autosomica 
dominante con infarti  subcorticali e 
leucoencefalopatia 

199354 
 Arteriopatia cerebrale autosomica 
recessiva con infarti  subcorticali e 
leucoencefalopatia 

51608  Arteriopatia infantile idiopatica 
51608  Arteriopatia obliterante idiopatica 
51608  Arteriosclerosi infantile 
397  Arterite a cellule giganti 
3287  Arterite di Takayasu 
397  Arterite temporale 

26137  Arterite temporale giovanile 

26137  Arterite temporale granulomatosa 
non a cellule giganti con eosinofilia 

85438  Artrite associata a entesite 
Ҧ90340  Artrite granulomatosa dell'infanzia 
Ҧ90340  Artrite granulomatosa pediatrica 

85414  Artrite idiopatica giovanile a 
esordio sistemico 

91140  Artrite idiopatica giovanile non 
classificata 

Ҧ90340  Artrite infiammatoria 
granulomatosa - dermatite - uveite 

85410  Artrite oligoarticolare giovanile 

247839  Artrite oligoarticolare giovanile con 
anticorpi antinucleari 

247846  Artrite oligoarticolare giovanile 
senza anticorpi antinucleari 

85410  Artrite pauciarticolare cronica 

247839  Artrite pauciarticolare cronica con 
anticorpi antinucleari 

247846  Artrite pauciarticolare cronica 
senza anticorpi antinucleari 

69126  Artrite piogenica - pioderma 
gangrenoso - acne 

85436  Artrite psoriasica giovanile 
29207  Artrite reattiva 
69126  Artrite ricorrente familiare 
29207  Artrite uretritica 
29207  Artrite venerea 

828  Artro-oftalmoplegia ereditaria 
progressiva 

2697  Artrogriposi - disfunzione renale - 
colestasi 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

3200  Artrogriposi - displasia ectodermica 
- altre anomalie 

1485  Artrogriposi - ipercheratosi, forma 
letale 

65720  Artrogriposi - scoliosi grave 

1154 
 Artrogriposi con limitazione 
oculomotoria ed anomalie 
dell'attività  elettrica della retina 

1143  Artrogriposi congenita multipla, 
tipo neurogeno 

1154  Artrogriposi distale con 
oftalmoplegia 

329457  Artrogriposi distale tipo 5 senza 
oftalmoparesi 

329457  Artrogriposi distale tipo 5 senza 
oftalmoplegia 

1146  Artrogriposi distale, tipo 1 
2053  Artrogriposi distale, tipo 2A 
376  Artrogriposi distale, tipo 2A 
1147  Artrogriposi distale, tipo 2B 
376  Artrogriposi distale, tipo 3 

65720  Artrogriposi distale, tipo 4 
1154  Artrogriposi distale, tipo 5 

329457  Artrogriposi distale, tipo 5D 
1144  Artrogriposi distale, tipo 6 
3377  Artrogriposi distale, tipo 7 
65743  Artrogriposi distale, tipo 8 
115  Artrogriposi distale, tipo 9 

251515  Artrogriposi distale, tipo 10 
1154  Artrogriposi distale, tipo IIB 
65720  Artrogriposi distale, tipo IID 

53696  Artrogriposi letale con malattia 
delle cellule delle corna anteriori 

1150  Artrogriposi multipla congenita - 
faccia da fischiatore 

994  Artrogriposi multipla congenita - 
ipoplasia polmonare 

319332  Artrogriposi multipla congenita 
associata a SYNE1 

1145  Artrogriposi multipla congenita 
distale legata all'X 

319332  Artrogriposi multipla congenita 
miogenica autosomica recessiva 

498693 
 Artrogriposi multipla congenita non 
letale autosomica recessiva 
correlata a MYBPC1 

85446  Artropatia dialisi-correlata 

85169  Artropatia digitale - brachidattilia 
familiare 

1159  Artropatia pseudoreumatoide 
progressiva infantile 

217656  ARVC isolata familiare 
217656  ARVD isolata familiare 
231466  ASAN 
54251  Ascessi asettici disseminati 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

54251  Ascessi asettici sensibili ai 
corticosteroidi 

54251  Ascessi asettici sistemici 
1160  Ascite chilosa 
26790  Ascite gelatinosa 
1478  ASD 

352490  ASD da deficit di AUTS2 
137577  Asfissia perinatale 
276198  Asidan 

93  Aspartilglucosaminuria 
1163  Aspergillosi 
1164  Aspergillosi allergica 

1164  Aspergillosi broncopolmonare 
allergica 

101351  Asplenia congenita isolata familiare 
221120  ASSA 

48  Assenza bilaterale congenita dei 
vasi deferenti 

294981  Assenza congenita combinata della 
gamba e del piede 

294979  Assenza congenita combinata 
dell'avambraccio e della mano 

86815  Assenza congenita dei punti 
lacrimali e delle ghiandole salivari 

294975 
 Assenza congenita del braccio e 
dell'avambraccio con presenza della 
mano 

294977  Assenza congenita della coscia e 
della gamba con presenza del piede 

93322  Assenza congenita della tibia 
96269  Assenza congenita della vagina 

289465  Assenza congenita delle impronte 
digitali 

294983  Assenza congenita delle mani 

2879  Assenza congenita dell'ulna e del 
perone 

217399  Assenza congenita di dolore con 
iperidrosi 

247775  Assenza congenita di utero e vagina 

1658  Assenza dei dermatoglifi - milia 
congenita 

294986  Assenza dei piedi 

99112  Assenza del tronco venoso 
anonimo 

96269  Assenza della vagina 

99048 
 Assenza della valvola polmonare - 
difetto del setto ventricolare - dotto 
arterioso pervio 

99114  Assenza della VCS 
99114  Assenza della vena cava superiore 

922  Assenza delle ciglia nasali, forma 
familiare 

1658  Assenza delle impronte digitali - 
milia congenita 

2985  Assenza delle sopracciglia e delle 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

ciglia - ritardo mentale 

453510  Assenza di dolore congenita con 
disabilità cognitiva grave 

294988  Assenza/ipoplasia congenita del 
pollice 

973  Assenza/ipoplasia congenita delle 
dita delle mani, escluso il pollice 

138  Associazione CHARGE 
63862  Associazione fra schisi 
97286  Associazione GIST - paraganglioma 
2578  Associazione MURCS 
887  Associazione VACTERL 
887  Associazione VACTERL/VATER 
887  Associazione VATER 

251679  Astroblastoma 
251589  Astrocitoma anaplastico 
251595  Astrocitoma diffuso 
251601  Astrocitoma fibrillare 
251604  Astrocitoma gemistocitico 
251612  Astrocitoma pilocitico 
251615  Astrocitoma pilomixoide 
251598  Astrocitoma protoplasmatico 

251618  Astrocitoma subependimale a 
cellule giganti 

251940  Astrocitoma/ganglioglioma 
desmoplastico infantile 

647  AT V1 

85338  Atassia - aprassia - ritardo mentale 
legato all'X 

1168  Atassia - aprassia oculomotoria 

64753  Atassia - aprassia oculomotoria, 
tipo 2 (AOA2) 

1187  Atassia - atrofia ottica - sordità - 
letalità 

1178  Atassia - degenerazione 
tapetoretinica 

1227  Atassia - diabete - gozzo - 
insufficienza gonadica 

1184  Atassia - fotosensibilità - bassa 
statura 

1180  Atassia - ipogonadismo - distrofia 
coroideale 

2585  Atassia - pancitopenia 

137639  Atassia - ritardo della dentizione - 
ipomielinizzazione 

100  Atassia - telangectasia 
647  Atassia - telangectasia, variante 1 

139485  Atassia autosomica recessiva da 
deficit del coenzima Q10 

247815  Atassia autosomica recessiva da 
deficit di PEX10 

139485  Atassia autosomica recessiva da 
deficit di ubichinone 

88644  Atassia autosomica recessiva, tipo 
Beauce 

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


 

 
Ÿ Questa malattia ¯ stata definita con un altro termine (vedi allegato) ed ¯ stata associata al numero ORPHA indicato.  
I Quaderni di Orphanet - Elenco delle malattie rare e sinonimi in ordine alfabetico - Gennaio 2020 
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/IT/Elenco_malattie_rare_in_ordine_alfabetico.pdf 14 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

1171 
 Atassia cerebellare - areflessia - 
piede cavo - atrofia ottica - sordità 
neurosensoriale 

83472 
 Atassia cerebellare - deficit 
cognitivo - atrofia ottica - anomalie 
cutanee 

1174  Atassia cerebellare - displasia 
ectodermica 

1173  Atassia cerebellare - ipogonadismo 

504476 
 Atassia cerebellare associata a 
neuropatia e areflessia vestibolare 
bilaterale 

95433  Atassia cerebellare autosomica 
recessiva - cecità - sordità 

352403  Atassia cerebellare autosomica 
recessiva - deficit cognitivo 

95434  Atassia cerebellare autosomica 
recessiva - intrusione saccadica 

284271  Atassia cerebellare autosomica 
recessiva - ritardo psicomotorio 

284289  Atassia cerebellare autosomica 
recessiva a esordio nell'età adulta 

352403  Atassia cerebellare autosomica 
recessiva associata alla spettrina 

352403 
 Atassia cerebellare autosomica 
recessiva associata alla spettrina, 
tipo 1 

352641 
 Atassia cerebellare autosomica 
recessiva con spasticità a esordio 
tardivo 

412057  Atassia cerebellare autosomica 
recessiva da deficit di CHIP 

453521  Atassia cerebellare autosomica 
recessiva da deficit di CWF19L1 

352641  Atassia cerebellare autosomica 
recessiva da deficit di GBA2 

284332 
 Atassia cerebellare autosomica 
recessiva non progressiva a esordio 
infantile 

88644  Atassia cerebellare autosomica 
recessiva, tipo 1 

276183  Atassia cerebellare con 
azoospermia e deficit cognitivo 

324262 

 Atassia cerebellare congenita 
autosomica recessiva da deficit del 
recettore metabotropico del 
glutammato 1 

363432 

 Atassia cerebellare congenita 
autosomica recessiva da deficit 
della subunità delta-2 del recettore 
ionotropico del glutammato 

363432 
 Atassia cerebellare congenita 
autosomica recessiva da deficit di 
GRID2 

324262  Atassia cerebellare congenita 
autosomica recessiva da deficit di 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

MGLUR1 

512260  Atassia cerebellare congenita da 
mutazioni di RNU12 

247234  Atassia cerebellare idiopatica a 
esordio tardivo 

1766  Atassia cerebellare non progressiva 
- deficit cognitivo 

314647  Atassia cerebellare non progressiva 
con disabilità cognitiva 

314978  Atassia cerebellare non progressiva 
legata all'X 

1177  Atassia cerebellare precoce con 
conservazione dei riflessi tendinei 

1175  Atassia cerebellare progressiva 
legata all'X 

139485  Atassia cerebellare recessiva, tipo 2 

88644  Atassia cerebellare, autosomica 
recessiva, tipo 1 

94122  Atassia cerebellare, tipo Cayman 
3008  Atassia con acidosi lattica, tipo 2 
3008  Atassia con acidosi lattica, tipo II 

459033  Atassia con aprassia oculomotoria 
tipo 4 

96  Atassia con deficit della vitamina E 

96  Atassia con deficit isolato della 
vitamina E 

94147  Atassia con retinopatia pigmentosa 

88628  Atassia del cordone posteriore - 
retinite pigmentosa 

88628 
 Atassia del cordone posteriore - 
retinite pigmentosa, autosomica 
recessiva 

95  Atassia di Friedreich 
1177  Atassia di Harding 

79135  Atassia episodica - vertigini - tinnito  
- miochimia 

401953  Atassia episodica con linguaggio 
farfugliato 

37612  Atassia episodica con miochimia 
37612  Atassia episodica, tipo 1 

97  Atassia episodica, tipo 2 
79135  Atassia episodica, tipo 3 
79136  Atassia episodica, tipo 4 
211067  Atassia episodica, tipo 5 
209967  Atassia episodica, tipo 6 
209970  Atassia episodica, tipo 7 
401953  Atassia episodica, tipo 8 

96  Atassia Friedreich-simile 

135 
 Atassia infantile con 
ipomielinizzazione diffusa del 
sistema nervoso centrale 

97  Atassia parossistica familiare 

280620  Atassia progressiva da mioclono 
GOSR2-correlata 

2572  Atassia spastica - anomalie oculari 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

2572  Atassia spastica - distrofia corneale 

557056  Atassia spastica associata a 
disartria da deficit di glutaminasi 

251282  Atassia spastica autosomica 
dominante 

254343  Atassia spastica autosomica 
recessiva 4 

313772  Atassia spastica autosomica 
recessiva 5 

254343  Atassia spastica autosomica 
recessiva - atrofia ottica - disartria 

314603  Atassia spastica autosomica 
recessiva con leucoencefalopatia 

98  Atassia spastica autosomica 
recessiva di Charlevoix-Saguenay 

314603  Atassia spastica autosomica 
recessiva, tipo 3 

1182  Atassia spastica con miosi 
congenita 

2074  Atassia spinocerebellare - 
amiotrofia - sordità 

1185  Atassia spinocerebellare - 
dismorfismi 

1186  Atassia spinocerebellare a esordio 
infantile 

94124  Atassia spinocerebellare associata a 
neuropatia assonale, tipo 1 

64753  Atassia spinocerebellare associata a 
neuropatia assonale, tipo 2 

284332  Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva 6 

284324  Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva 7 

139485  Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva 9 

284289  Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva 10 

284271  Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva 11 

284282  Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva 12 

448251  Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva 19 

284324 

 Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva a 
progressione lenta e a esordio 
infantile 

324262  Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva, tipo 13 

352403  Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva, tipo 14 

404499  Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva, tipo 15 

412057  Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva, tipo 16 

453521  Atassia spinocerebellare 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

autosomica recessiva, tipo 17 

397709  Atassia spinocerebellare 
autosomica recessiva, tipo 20 

363710 
 Atassia spinocerebellare con 
alterazione dei movimenti oculari 
verticali 

254881  Atassia spinocerebellare con 
epilessia 

1955  Atassia spinocerebellare ed 
eritrocheratodermia 

85297  Atassia spinocerebellare legata 
all'X, tipo 3 

85292  Atassia spinocerebellare legata 
all'X, tipo 4 

254881  Atassia spinocerebellare 
mitocondriale con epilessia 

208513  Atassia spinocerebellare non 
progressiva congenita 

276238  Atassia spinocerebellare tipo 3, tipo 
Joseph 

276244  Atassia spinocerebellare tipo 3, tipo 
Machado 

458798  Atassia spinocerebellare tipo 41 
458803  Atassia spinocerebellare tipo 42 
497764  Atassia spinocerebellare tipo 43 
98755  Atassia spinocerebellare, tipo 1 
98756  Atassia spinocerebellare, tipo 2 
98757  Atassia spinocerebellare, tipo 3 
98765  Atassia spinocerebellare, tipo 4 
98766  Atassia spinocerebellare, tipo 5 
98758  Atassia spinocerebellare, tipo 6 
94147  Atassia spinocerebellare, tipo 7 
98760  Atassia spinocerebellare, tipo 8 
98761  Atassia spinocerebellare, tipo 10 
98767  Atassia spinocerebellare, tipo 11 
98762  Atassia spinocerebellare, tipo 12 
98768  Atassia spinocerebellare, tipo 13 
98763  Atassia spinocerebellare, tipo 14 

98769  Atassia spinocerebellare, tipo 
15/16 

Ҧ98769  Atassia spinocerebellare, tipo 16 
98759  Atassia spinocerebellare, tipo 17 
98771  Atassia spinocerebellare, tipo 18 

98772  Atassia spinocerebellare, tipo 
19/22 

101110  Atassia spinocerebellare, tipo 20 
98773  Atassia spinocerebellare, tipo 21 
Ҧ98772  Atassia spinocerebellare, tipo 22 
101108  Atassia spinocerebellare, tipo 23 
101111  Atassia spinocerebellare, tipo 25 
101112  Atassia spinocerebellare, tipo 26 
98764  Atassia spinocerebellare, tipo 27 
101109  Atassia spinocerebellare, tipo 28 
208513  Atassia spinocerebellare, tipo 29 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

211017  Atassia spinocerebellare, tipo 30 
217012  Atassia spinocerebellare, tipo 31 
276183  Atassia spinocerebellare, tipo 32 
1955  Atassia spinocerebellare, tipo 34 

276193  Atassia spinocerebellare, tipo 35 
276198  Atassia spinocerebellare, tipo 36 
363710  Atassia spinocerebellare, tipo 37 
423296  Atassia spinocerebellare, tipo 38 
423275  Atassia spinocerebellare, tipo 40 

276241  Atassia spinocerebellare, tipo 
Thomas 

247234  Atassia sporadica a eziologia non 
nota e a esordio nell'età adulta 

79136  Atassia vestibolocerebellare 
periodica 

94122  Atassia, tipo Cayman 
2953  ATCS 
3469  Atelencefalia 

566852  Atelencephaly 
1190  Atelosteogenesi 1 
56304  Atelosteogenesi 2 
56305  Atelosteogenesi, tipo III 

1192  Aterosclerosi - sordità - diabete - 
epilessia - nefropatia 

95713  Atireosi 
251347  ATLD 
86875  ATLL 
231401  ATMDS 
357107  ATOS 
1195  Atransferrinemia congenita 
30391  Atresia biliare 

244283  Atresia biliare associata a sindrome 
da malformazione splenica 

Ҧ293864 
 Atresia biliare extraepatica e 
duodenale - ipoplasia del pancreas - 
malrotazione intestinale 

30391  Atresia biliare non sindromica 
137920  Atresia coanale bilaterale 

99141  Atresia coanale posteriore - 
sindrome da linfedema 

137917  Atresia coanale unilaterale 
30391  Atresia dei dotti  biliari 
1198  Atresia del colon 
1201  Atresia del digiuno 
1201  Atresia del piccolo intestino 
99118  Atresia del seno coronarico 
1205  Atresia della mitrale 
1209  Atresia della tricuspide 
95448  Atresia della valvola aortica 
137914  Atresia delle coane 

1488  Atresia delle orecchie - anomalie 
congenite multiple - ritardo mentale 

1199  Atresia dell'esofago 
105  Atresia dell'uretra 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

1203  Atresia duodenale 
1199  Atresia esofagea 
2300  Atresia intestinale multipla 
1202  Atresia laringea 

1207  Atresia polmonare - difetto del 
setto interventricolare 

1208  Atresia polmonare - setto 
ventricolare integro 

105  Atresia ureterale 
65681  Atresia vaginale 
86819  Atrichia con lesioni papulose 
86819  Atrichia papulosa 
99098  Atrio destro diviso 
99099  Atrio sinistro diviso 
86813  Atrofia aerata 
75377  Atrofia areolare maculare 
649  Atrofia bulbare ereditaria 

97249  Atrofia cerebellare con microcefalia 
progressiva 

247198  Atrofia cerebello-cerebrale 
progressiva 

363969  Atrofia cerebrale autosomica 
recessiva 

402364 
 Atrofia cerebro-cerebellare 
infantile con microcefalia 
progressiva postnatale 

75373  Atrofia corioretinica bifocale 
progressiva 

86813  Atrofia corioretinica di Sveinsson 
54247  Atrofia corticale posteriore 
79100  Atrofia cutanea vermicolare 
1433  Atrofia della coroide - alopecia 

101  Atrofia dentato-rubro-pallido-
luisiana 

1214  Atrofia emifacciale progressiva 
98981  Atrofia essenziale dell'iride 

414  Atrofia girata della coroide e della 
retina 

221142  Atrofia maculare Confetti-simile 
228277  Atrofia maculare ereditaria 
228272  Atrofia maculare primitiva 
2290  Atrofia microvillare congenita 
102  Atrofia multisistemica 

227510  Atrofia multisistemica, tipo 
cerebellare 

98933  Atrofia multisistemica, tipo 
parkinsoniano 

2579  Atrofia muscolare - atassia - retinite 
pigmentosa - diabete mellito 

481  Atrofia muscolare bulbospinale 
legata all'X 

34515  Atrofia muscolare dei cingoli da 
deficit di FKRP 

404521  Atrofia muscolare diaframmatica, 
tipo 2 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

65684  Atrofia muscolare distale giovanile 
dell'estremità superiore 

65684  Atrofia muscolare giovanile distale 
dell'arto superiore 

404521  Atrofia muscolare legata all'X con 
distress respiratorio 

454706  Atrofia muscolare progressiva 

2590  Atrofia muscolare spinale - 
epilessia mioclonica progressiva 

73245 
 Atrofia muscolare spinale - 
malformazione di Dandy-Walker - 
cataratte 

486811 
 Atrofia muscolare spinale a esordio 
prenatale con fratture ossee 
congenite 

98920 
 Atrofia muscolare spinale 
autosomica recessiva con distress 
respiratorio 

1216  Atrofia muscolare spinale benigna 
congenita con contratture 

1216  Atrofia muscolare spinale benigna, 
congenita autosomica dominante 

1145  Atrofia muscolare spinale con 
artrogriposi 

98920  Atrofia muscolare spinale con 
distress respiratorio, tipo 1 

404521  Atrofia muscolare spinale con 
distress respiratorio, tipo 2 

83418  Atrofia muscolare spinale cronica 

98920  Atrofia muscolare spinale 
diaframmatica 

139552  Atrofia muscolare spinale distale 
autosomica recessiva, tipo 2 

1216  Atrofia muscolare spinale distale 
benigna, autosomica dominante 

139589  Atrofia muscolare spinale distale 
con paralisi delle corde vocali 

139518 
 Atrofia muscolare spinale distale 
giovanile, autosomica dominante, 
tipo 1 

139557  Atrofia muscolare spinale distale 
legata all'X, tipo 3 

139557  Atrofia muscolare spinale distale 
SMAX3-correlata 

98920  Atrofia muscolare spinale distale, 
autosomica recessiva, tipo 1 

139547  Atrofia muscolare spinale distale, 
autosomica recessiva, tipo 3 

206580  Atrofia muscolare spinale distale, 
autosomica recessiva, tipo 4 

314485  Atrofia muscolare spinale distale, 
autosomica recessiva, tipo 5 

139525  Atrofia muscolare spinale distale, 
tipo 2 

139547  Atrofia muscolare spinale distale, 
tipo 3 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

206580  Atrofia muscolare spinale distale, 
tipo 4 

139536  Atrofia muscolare spinale distale, 
tipo 5 

481  Atrofia muscolare spinale e bulbare 
legata all'X 

83419  Atrofia muscolare spinale giovanile 
83330  Atrofia muscolare spinale infantile 

83418  Atrofia muscolare spinale infantile 
cronica 

1145  Atrofia muscolare spinale infantile 
legata all'X 

83418  Atrofia muscolare spinale 
intermedia 

1145  Atrofia muscolare spinale legata 
all'X, tipo 2 

1216  Atrofia muscolare spinale non 
progressiva congenita 

70  Atrofia muscolare spinale 
prossimale 

209335 
 Atrofia muscolare spinale 
prossimale, autosomica dominante, 
a esordio nell'età adulta 

363447 
 Atrofia muscolare spinale 
prossimale, autosomica dominante, 
a esordio nell'infanzia 

363454 

 Atrofia muscolare spinale 
prossimale, autosomica dominante, 
a esordio nell'infanzia, con 
contratture 

209341 

 Atrofia muscolare spinale 
prossimale, autosomica dominante, 
a esordio nell'infanzia, senza 
contratture 

363447 

 Atrofia muscolare spinale 
prossimale, autosomica dominante, 
con coinvolgimento prevalente degli 
arti inferiori 

363454 

 Atrofia muscolare spinale 
prossimale, autosomica dominante, 
con coinvolgimento prevalente degli 
arti inferiori, con contratture 

209341 

 Atrofia muscolare spinale 
prossimale, autosomica dominante, 
con coinvolgimento prevalente degli 
arti inferiori, senza contratture 

83330  Atrofia muscolare spinale 
prossimale, tipo 1 

83418  Atrofia muscolare spinale 
prossimale, tipo 2 

83419  Atrofia muscolare spinale 
prossimale, tipo 3 

83420  Atrofia muscolare spinale 
prossimale, tipo 4 

431255  Atrofia muscolare spinale scapolo-
peroneale 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

1145  Atrofia muscolare spinale SMAX2-
correlata 

83420  Atrofia muscolare spinale, forma 
dell'adulto 

481  Atrofia muscolare spinobulbare 
SMAX1-correlata 

227510  Atrofia olivo-ponto-cerebellare 

2732  Atrofia olivo-ponto-cerebellare - 
sordità 

Ҧ1215  Atrofia ottica - oftalmoplegia - ptosi 
- sordità - miopatia 

1215  Atrofia ottica - sordità - 
polineuropatia - miopatia 

98890  Atrofia ottica a esordio precoce, 
tipo non-Leber 

Ҧ1215  Atrofia ottica autosomica 
dominante - sordità congenita 

250932 
 Atrofia ottica autosomica 
dominante con neuropatia 
periferica 

98673  Atrofia ottica autosomica 
dominante, forma classica 

67036  Atrofia ottica autosomica 
dominante, tipo 3 

98673  Atrofia ottica autosomica 
dominante, tipo Kjer 

67047  Atrofia ottica autosomica recessiva, 
tipo 3 

227976  Atrofia ottica autosomica recessiva, 
tipo OPA7 

98673  Atrofia ottica di Kjer 
104  Atrofia ottica di Leber 

67036  Atrofia ottica e cataratta, 
autosomica dominante 

67047  Atrofia ottica infantile con corea e 
paraplegia spastica 

98890  Atrofia ottica isolata legata all'X a 
esordio precoce 

98676  Atrofia ottica isolata, autosomica 
recessiva 

98673  Atrofia ottica, tipo 1 
98890  Atrofia ottica, tipo 2 

1433  Atrofia regionale della coroide e 
alopecia 

251295  Atrofia retinocoroidea paravenosa 
pigmentata 

102  Atrofia sistemica multipla 

1217  Atrofia spinale - oftalmoplegia - 
sindrome piramidale 

140933  Atrofoderma lineare di Moulin 

79459  Atrofodermia follicolare - 
carcinoma basocellulare 

113  Atrofodermia follicolare e 
carcinomi basocellulari 

99966  ATRT 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

3342  ATS 
86818  ATS-MR 

972  Attività continua delle fibre 
muscolari, forma ereditaria 

206599  Aumento asintomatico isolato dei 
livelli di creatinfosfochinasi 

Ҧ794  Aurocefalosindattilia 
137911  Autismo - nevo vinoso facciale 
199627  Autismo atipico 
563576  Autoimmune hepatitis type 1 
563581  Autoimmune hepatitis type 2 

562538  Autosomal recessive extra-oral 
halitosis 

96  AVED 
99000  AVMD 
399307  AVN idiopatica 
399180  AVN non traumatica secondaria 
399175  AVN traumatica 
217064  Avvelenamento da 5-fluorouracile 
306682  Avvelenamento da manganese 
330021  Avvelenamento da mercurio 

449285  Avvelenamento da morso di 
serpente 

330015  Avvelenamento da piombo 

466677  Avvelenamento da puntura di 
scorpione 

247165  Avvelenamento infantile da 
mercurio 

90069  Avvelenamento sistemico da 
monocloroacetato 

58  AxD 
363717  AxD, tipo I 
363722  AxD, tipo II 
284454  AZOOR 

3471  Azoospermia - infezioni polmonari - 
sinusite 

Ҧ399805  Azoospermia da arresto della 
maturazione 

Ҧ399805  Azoospermia da difetto della 
meiosi 

79332  B4GALT1-CDG 
75496  B4GALT7-CDG 
99860  B-ALL 

567502 
 B-cell immunodeficiency-limb 
abnormalities-urogenital 
malformations syndrome 

67038  B-CLL 
404560  B-K mole syndrome 
86852  B-PLL 
108  Babesiosi 

86814  BAFME 
1223  Balantidiasi 
1223  Balantidiosi 
64692  Bartonellosi dovuta a infezione da 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

Bartonella bacilliformis 

50839  Bartonellosi dovuta a infezione da 
Bartonella henselae 

64694  Bartonellosi dovuta a infezione da 
Bartonella quintana 

85442 
 Bassa statura - anomalie dell'ipofisi 
e del cervelletto - sella turcica 
piccola 

2332 
 Bassa statura - anomalie facciali e 
scheletriche - deficit cognitivo - 
macrodontia 

2994  Bassa statura - difetti  craniofacciali 
- ipoplasia dei genitali 

171706 
 Bassa statura - età ossea ritardata 
da deficit nel metabolismo degli 
ormoni tiroidei 

2863  Bassa statura - ossa wormiane - 
destrocardia 

2865  Bassa statura - pterigio del collo - 
cardiopatia 

2866  Bassa statura - sordità - anomalia 
dei neutrofili 

2868  Bassa statura - valvulopatia 
cardiaca - facies caratteristica 

314811 
 Bassa statura da deficit del 
recettore secretagogo dell'ormone 
della crescita 

314811  Bassa statura da deficit di GHSR 

632 

 Bassa statura da deficit isolato 
dell'ormone della crescita associato 
a ipogammaglobulinemia legata 
all'X 

314802  Bassa statura da deficit parziale del 
recettore dell'ormone della crescita 

314802  Bassa statura da deficit parziale di 
GHR 

140941  Bassa statura da deficit primitivo 
della subunità acido-labile 

629 
 Bassa statura da difetto  
quantitativo dell'ormone della 
crescita 

633  Bassa statura da resistenza 
all'ormone della crescita 

Ҧ2637 
 Bassa statura primitiva - 
microdontia - denti opalescenti 
senza radice 

314795  Bassa statura SHOX-correlata 
2867  Bassa statura, tipo Bruxelles 

3286  Battiti  prematuri ventricolari 
multifocali 

65284  BBGD 
110  BBS 

41751  BCD 
312  BCIE 

247203  BDC 
113  BDCS 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

1945  BECRS 
1945  BECTS 
322  BEEC 
133  Berilliosi 
133  Berilliosi cronica 

139455  Bestrofinopatia autosomica 
recessiva 

848  Beta talassemia 
Ҧ33364  Beta talassemia - tricotiodistrofia 

231393  Beta talassemia - trombocitopenia 
legata all'X 

231226  Beta talassemia con corpi di 
inclusione 

231226  Beta talassemia dominante 
231222  Beta talassemia intermedia 
231214  Beta talassemia major 

118  Beta-mannosidasi 
119  Beta-sarcoglicanopatia 
306  BFIE 
306  BFIS 
127  BFLS 
1949  BFNS 
99771  Bifidità dell'ugola 
1247  Bilharziosi 
285  BJHS 

64742  Blastoma pleuropolmonare 
99933  Blastoma pleuropolmonare, tipo 1 
99934  Blastoma pleuropolmonare, tipo 2 
99935  Blastoma pleuropolmonare, tipo 3 
64741  Blastoma polmonare 
50945  BLC 
1229  BLC-PMG 

519390  Blefarocalasi isolata 

126  Blefarofimosi - epicanto inverso - 
ptosi 

261579  Blefarofimosi - epicanto inverso - 
ptosi da espansione di polyA 

261559  Blefarofimosi - epicanto inverso - 
ptosi da riarrangiamento 3q23 

261572  Blefarofimosi - epicanto inverso - 
ptosi, da mutazione puntiforme 

2057  Blefarofimosi - ptosi - esotropia - 
sindattilia - bassa statura 

1968  Blefarofimosi - telecanto - 
microstomia 

261579  Blefarofimosi tipi  1 e 2 da 
espansione di polyA 

261572  Blefarofimosi tipi  1 e 2 da 
mutazione puntiforme 

126  Blefarofimosi, tipi  1 e 2 

1259  Blefaroptosi - miopia - ectopia del 
cristallino 

93964  Blefarospasmo - distonia 
oromandibolare 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

1344  Blocco atriale 
60041  Blocco atrioventricolare congenito 
60041  Blocco cardiaco congenito 
871  Blocco cardiaco di branca ereditario 

871  Blocco cardiaco familiare 
progressivo 

75567  Blocco motorio primitivo 
progressivo 

319205  BMAH 
1243  BMD 

293707  BMRS, tipo Maat-Kievit-Brunner 
293707  BMRS, tipo MKB 
2728  BMRS, tipo Ohdo 

293725  BMRS, tipo V 
293725  BMRS, tipo Verloes 
353253  BMS 
1297  BOFS 
1303  BOOP 
91546  Borreliosi di Lyme 
128  Botriocefalosi 
1267  Botulismo 

228371  Botulismo alimentare 
178475  Botulismo cutaneo tossino-mediato 

178481  Botulismo da colonizzazione 
intestinale 

178475  Botulismo da ferita 
254504  Botulismo da inalazione 
178475  Botulismo da inoculazione 
228371  Botulismo da intossicazione 
178481  Botulismo da tossiemia intestinale 

178487  Botulismo dell'adulto da 
colonizzazione intestinale 

178487  Botulismo dell'adulto da tossiemia 
intestinale 

254509  Botulismo iatrogeno 
178478  Botulismo infantile 

178478  Botulismo infantile da tossiemia 
intestinale 

178487  Botulismo infantile-simile 
178475  Botulismo infettivo cutaneo 
178475  Botulismo infettivo della cute 

230800  Botulismo infettivo tossina-
mediato 

178481  Botulismo intestinale 
178487  Botulismo intestinale dell'adulto 
178478  Botulismo intestinale neonatale 

178481  Botulismo intestinale tossino-
mediato 

178487  Botulismo intestinale tossino-
mediato dell'adulto 

178478  Botulismo intestinale tossino-
mediato infantile 

254509  Botulismo involontario 
178478  Botulismo neonatale 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

178475  Botulismo tossino-mediato della 
cute 

329284  BPAN 
70589  BPD 
86870  BPDCN 

1272  Brachicefalia - sordità - cataratta - 
ritardo mentale 

35099  Brachicefalia isolata 
2150  Brachidattialia di Hirschsprung 

Ҧ79500  Brachidattilia - assenza delle falangi 
distali 

1001  Brachidattilia - deficit cognitivo 

1275  Brachidattilia - displasia del gomito 
e del polso 

1275  Brachidattilia - displasia delle 
articolazioni 

1246  Brachidattilia - nistagmo - atassia 
cerebellare 

2956  Brachidattilia - scoliosi - fusione dei 
carpi 

93409  Brachidattilia - sindattilia, tipo Zhao 
3168  Brachidattilia - sinfalangismo 
1276  Brachidattilia di Bilginturan 
93395  Brachidattilia di Pitt-Williams 
498602  Brachidattilia di Sugarman 

1277  Brachidattilia mesomalica - ritardo 
mentale - malformazioni cardiache 

1278  Brachidattilia preassiale - alluce 
varo 

93395  Brachidattilia, tipi  B ed E combinati 
93388  Brachidattilia, tipo A1 
93396  Brachidattilia, tipo A2 
93394  Brachidattilia, tipo A4 
93389  Brachidattilia, tipo A5 
93382  Brachidattilia, tipo A6 
93397  Brachidattilia, tipo A7 
93383  Brachidattilia, tipo B 
140908  Brachidattilia, tipo B2 
93384  Brachidattilia, tipo C 
93387  Brachidattilia, tipo E 

1276  Brachidattilia, tipo E, con bassa 
statura e ipertensione 

93388  Brachidattilia, tipo Farabee 
93396  Brachidattilia, tipo Mohr-Wriedt 
93397  Brachidattilia, tipo Smorgasbord 
93394  Brachidattilia, tipo Temtamy 
93394  Brachimesofalangia II eV 

1292  Brachimorfismo - onicodisplasia - 
disfalangismo 

2899  Brachiolmia - amelogenesi 
imperfetta 

93304  Brachiolmia autosomica dominante 

448242  Brachiolmia autosomica recessiva, 
tipo Hobaek/Toledo 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

Ҧ448242  Brachiolmia di Hobaek, tipo 1 
Ҧ448242  Brachiolmia di Toledo, tipo 1 

93302  Brachiolmia, tipo 2 
93304  Brachiolmia, tipo 3 
93302  Brachiolmia, tipo Maroteaux 
448242  Brachiolmia, tipo recessivo 

1295  Brachitelefalangia - dismorfismi - 
sindrome di Kallmann 

75374  Bradiopsia 
1945  BRE 
65682  BRIC 
99960  BRIC1 
99961  BRIC2 
99960  BRIC, tipo 1 
99961  BRIC, tipo 2 
60033  Bronchiectasia idiopatica 
Ҧ3471  Bronchiectasia oligospermia 
1303  Bronchiolite costrittiva 

1302  Bronchiolite obliterante - 
polmonite organizzata 

1303  Bronchiolite obliterante con difetto 
polmonare ostruttivo 

1303  Bronchiolite obliterativa 

79127  Bronchiolite respiratoria - 
pneumopatia interstiziale 

439881  Bronchite crupale 
439881  Bronchite fibrinosa 
439881  Bronchite plastica 
439881  Bronchite pseudo-membranosa 
99829  Bronze John 
109  BRRS 
2353  BRSS 
1304  Brucellosi 
528  BSCL 
481  BSMA legata all'X 
1980  BSPDC 
125  BSyn 

65284  BTBGD 
111  BTHS 

98976  Buftalmo 
275864  bv-FTD 
1243  BVMD 
116  BWS 

231242  C- beta talassemia 
300865  C-ALCL primitivo 
75377  CACD 
1672  Cachessia diencefalica 
1672  Cachessia diencefalica di Russell 
56425  CAD 
36382  CAD ereditaria 
36382  CAD familiare 
448010  CAD-CDG 

136  CADASIL 
369942  CADDS 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

436174  CAGSSS 

315306  CAH classica da 21-OHD, forma con 
perdita di sali 

315311  CAH classica da 21-OHD, forma 
virilizzante semplice 

90791  CAH da deficit di 3-beta-
idrossisteroido deidrogenasi 

90795  CAH da deficit di 11-beta-idrossilasi 
90793  CAH da deficit di 17-alfa-idrossilasi 
99429  CAIS 

51608  Calcificazione arteriosa 
generalizzata dell'infanzia 

51608  Calcificazione arteriosa infantile 
idiopatica 

1229  Calcificazione bilaterale a banda 
con polimicrogiria 

178506  Calcificazione cerebrale, tipo Rajab 

3240 
 Calcificazione del sistema nervoso 
centrale - sordità - acidosi tubolare - 
anemia 

289601  Calcificazione delle articolazioni e 
delle arterie 

1980  Calcificazione idiopatica dei gangli 
basali 

1313  Calcificazioni del plesso coroideo, 
forma infantile 

1314  Calcificazioni talamiche 
simmetriche 

280062  Calcifilassi 
280065  Calcifilassi cutanea 
280068  Calcifilassi viscerale 

1980  Calcinosi striopallidodentata 
bilaterale 

53715  Calcinosi tumorale familiare 
306661  Calcinosi tumorale ipercalcemica 

306658  Calcinosi tumorale 
normofosfatemica familiare 

3467  Calcolosi xantinica 
289601  CALJA 
79141  Callosità dolorose ereditarie 

565909  Calpain-3-related limb-girdle 
muscular dystrophy D4 

267  Calpainopatia primitiva 
1318  Campomelia, tipo Cumming 
1319  Camptobrachidattilia 
1320  Camptocormia idiopatica 
1320  Camptocormismo idiopatico 

85164  Camptodattilia - bassa statura - 
scoliosi - perdita dell'udito 

1323 
 Camptodattilia - contratture 
articolari - anomalie facciali e 
scheletriche 

1321  Camptodattilia - displasia ossea 

3447  Camptodattilia - iperaccrescimento 
- dismorfismi 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

376  Camptodattilia - palatoschisi - piedi 
torti  

1325  Camptodattilia - taurinuria 
295016  Camptodattilia delle dita delle mani 
1321  Camptodattilia di Goodman 

488434  Camptodattilia di Guadalajara tipo 
3 

1327  Camptodattilia di Guadalajara, tipo 
1 

1326  Camptodattilia di Guadalajara, tipo 
2 

1325  Camptodattilia familiare con 
aminoaciduria 

1323  Camptodattilia sindromica di Rozin 
141194  CAMS1 
53719  CAMS2 
141199  CAMS3 
3319  CAMT 
1329  Canale atrioventricolare completo 
1329  Canale atrioventricolare comune 
1330  Canale atrioventricolare parziale 

213751  Cancro a cellule germinali del corpo 
uterino 

213837  Cancro a cellule germinali della 
cervice uterina 

284400  Cancro a piccole cellule della 
vescica 

213837  Cancro cervicale a cellule germinali 

213812  Cancro cervicale neuroectodermico 
periferico 

70567  Cancro dei dotti  biliari 

213557  Cancro della mammella, tipo 
ghiandola salivare 

1331  Cancro della prostata, forma 
familiare 

99917 
 Cancro delle cellule della teca 
(steroido-producenti), non 
altrimenti specificato 

180242  Cancro delle tube di Falloppio 

36273  Cancro dello stomaco, tipo 
Bormann 4 

289385  Cancro diagnosticato in gravidanza 

99912  Cancro disgerminale a cellule 
germinali 

227535  Cancro ereditario della mammella 
227535  Cancro familiare della mammella 

213610  Cancro mülleriano misto del corpo 
uterino 

213630  Cancro neuroectodermico 
periferico del corpo uterino 

213812  Cancro neuroectodermico 
periferico della cervice uterina 

206538  Cancro non disgerminomatoso a 
cellule germinali 

99916  Cancro ovarico a cellule del Sertoli-

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

Leydig 
70573  Cancro polmonare a piccole cellule 
180242  Cancro tubarico 
206489  Cancro vaginale a cellule germinali 
1334  Candidiasi cronica mucocutanea 
75327  CAPED 
Ҧ33364  Capelli fragili - ritardo mentale 

1264 
 Capelli impettinabili - distrofia 
retinica pigmentosa - anomalie 
dentali - brachidattilia 

170  Capelli lanosi 

65282 
 Capelli lanosi - cheratoderma 
palmoplantare - cardiomiopatia 
dilatativa 

Ҧ170 
 Capelli lanosi - ipotricosi - labbro 
inferiore rovesciato all'esterno - 
orecchie prominenti 

79132  Capelli radi - bassa statura - 
anomalie cutanee 

2456  Capezzoli soprannumerari familiari 
264691  Capillarite polmonare isolata 
199354  CARASIL 
213605  Carcinofibroma del corpo uterino 
329984  Carcinoide a cellule calciformi 

424046  Carcinoma a cellule acinose del 
pancreas 

329984  Carcinoma a cellule calciformi 

319287  Carcinoma a cellule chiare 
multiloculari 

99915  Carcinoma a cellule della granulosa 

79140  Carcinoma a cellule di Merkel 
(MCC) 

319276  Carcinoma a cellule renali chiare 

319287  Carcinoma a cellule renali chiare 
multiloculari 

319287  Carcinoma a cellule renali cistiche 
multiloculari 

424019  Carcinoma a cellule squamose del 
canale anale 

423994  Carcinoma a cellule squamose del 
colon 

213716  Carcinoma a cellule squamose del 
corpo uterino 

424975  Carcinoma a cellule squamose del 
fegato e delle VBI 

424975 
 Carcinoma a cellule squamose del 
fegato e delle vie biliari 
intraepatiche 

502366  Carcinoma a cellule squamose del 
labbro 

424039  Carcinoma a cellule squamose del 
pancreas 

398058  Carcinoma a cellule squamose del 
pene 

423968  Carcinoma a cellule squamose del 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

piccolo intestino 

424002  Carcinoma a cellule squamose del 
retto 

500464  Carcinoma a cellule squamose della 
cavità nasale e dei seni paranasali 

502363  Carcinoma a cellule squamose della 
cavità orale 

213767  Carcinoma a cellule squamose della 
cervice uterina 

424996  Carcinoma a cellule squamose della 
cistifellea e delle VBE 

424996 
 Carcinoma a cellule squamose della 
cistifellea e delle vie biliari 
extraepatiche 

494550  Carcinoma a cellule squamose della 
laringe 

500481  Carcinoma a cellule squamose delle 
ghiandole salivari 

213716  Carcinoma a cellule squamose 
dell'endometrio 

99977  Carcinoma a cellule squamose 
dell'esofago 

423968  Carcinoma a cellule squamose 
dell'intestino tenue 

494547  Carcinoma a cellule squamose 
dell'ipofaringe 

418959  Carcinoma a cellule squamose dello 
stomaco 

500478  Carcinoma a cellule squamose 
dell'orofaringe 

213746  Carcinoma a cellule transizionali del 
corpo uterino 

213746  Carcinoma a cellule transizionali 
dell'endometrio 

209989  Carcinoma a cellule transizionali 
non papillare della vescica 

213833  Carcinoma a cellule vitree della 
cervice uterina 

284400  Carcinoma a piccole cellule della 
vescica 

284400  Carcinoma a piccole cellule della 
vescica urinaria 

213828  Carcinoma adenoide basale 
cervicale 

213828  Carcinoma adenoide basale della 
cervice uterina 

213823  Carcinoma adenoide cistico 
cervicale 

213823  Carcinoma adenoide cistico della 
cervice uterina 

314422  Carcinoma ameloblastico 
300557  Carcinoma ampollare 

319308  Carcinoma associato a 
traslocazione MITF/TFE 

146  Carcinoma ben differenziato della 
tiroide 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

213767  Carcinoma cervicale a cellule 
squamose 

213777  Carcinoma cervicale endocrino 
scarsamente differenziato 

213817  Carcinoma cervicale papillare 

440437  Carcinoma colorettale familiare, 
tipo X 

231625  Carcinoma cortico-surrenalico con 
ipersecrezione di aldosterone puro 

231625  Carcinoma cortico-surrenalico 
producente aldosterone puro 

231625  Carcinoma cortico-surrenalico 
secernente aldosterone puro 

319303  Carcinoma cromofobo delle cellule 
renali 

79140  Carcinoma cutaneo 
neuroendocrino 

319308  Carcinoma da traslocazione 
247203  Carcinoma dei dotti  collettori 
247203  Carcinoma dei dotti  di Bellini 

1333  Carcinoma del pancreas, forma 
familiare 

251899  Carcinoma del plesso corioideo 
99868  Carcinoma del timo 
443167  Carcinoma della linea mediana NUT 

213557  Carcinoma della mammella, tipo 
ghiandola salivare 

319319  Carcinoma della midollare renale 
180247  Carcinoma della vagina 
300557  Carcinoma dell'ampolla di Vater 

404514  Carcinoma delle cellule renali 
associato a malattia renale acquisita 

319308  Carcinoma delle cellule renali da 
traslocazione 

418945  Carcinoma dell'esofago, tipo 
ghiandola salivare 

370396  Carcinoma dell'ovaio a piccole 
cellule 

247203  Carcinoma di Bellini 

146  Carcinoma differenziato della 
tiroide 

180226  Carcinoma embrionale 

48736  Carcinoma embrionale del sistema 
nervoso centrale 

48736  Carcinoma embrionale del SNC 

289362 
 Carcinoma embrionale non 
localizzato nel sistema nervoso 
centrale 

289362  Carcinoma embrionale non 
localizzato nel SNC 

213731  Carcinoma endocrino scarsamente 
differenziato del corpo uterino 

213777  Carcinoma endocrino scarsamente 
differenziato della cervice uterina 

213731  Carcinoma endocrino scarsamente 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

differenziato dell'endometrio 

454723  Carcinoma endometrioide 
dell'ovaio 

529852  Carcinoma epatocellulare - 
colangiocarcinoma combinato 

33402  Carcinoma epatocellulare a esordio 
nell'infanzia 

210159  Carcinoma epatocellulare 
dell'adulto 

401920  Carcinoma epatocellulare 
fibrolamellare 

33402  Carcinoma epatocellulare 
pediatrico 

99977  Carcinoma epidermoide esofageo 

227535  Carcinoma ereditario della 
mammella 

99977  Carcinoma esofageo a cellule 
squamose 

418951  Carcinoma esofageo non 
differnziato 

418945  Carcinoma esofageo, tipo ghiandola 
salivare 

1333  Carcinoma familiare del pancreas 

227535  Carcinoma familiare della 
mammella 

319487  Carcinoma familiare puro non 
midollare della tiroide 

319487  Carcinoma follicolare o papillare 
familiare della tiroide 

418959  Carcinoma gastrico a cellule 
squamose 

313920  Carcinoma gastrico associato al 
virus di Epstein-Barr 

313920  Carcinoma gastrico EBV-associato 

423786  Carcinoma gastrico non 
differenziato 

300385  Carcinoma ipofisario 

213531  Carcinoma metaplastico della 
mammella 

1332  Carcinoma midollare della tiroide 

99361  Carcinoma midollare familiare della 
tiroide 

424058  Carcinoma mucinoso papillare 
intraduttale del pancreas 

319322  Carcinoma mucinoso tubulare a 
cellule fusiformi 

150  Carcinoma nasofaringeo 

506098  Carcinoma neuroendocrino del 
pancreas 

99869  Carcinoma neuroendocrino del 
timo 

284400 
 Carcinoma neuroendocrino 
scarsamente differenziato della 
vescica 

263331  Carcinoma neuroendocrino timico 
ben differenziato 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

263335  Carcinoma neuroendocrino timico 
moderatamente differenziato 

263339  Carcinoma neuroendocrino timico 
scarsamente differenziato 

213721  Carcinoma non differenziato del 
corpo uterino 

424970  Carcinoma non differenziato del 
fegato e delle VBI 

424970 
 Carcinoma non differenziato del 
fegato e delle vie biliari 
intraepatiche 

424080 
 Carcinoma non differenziato del 
pancreas con cellule giganti simili ad 
osteoclasti 

213721  Carcinoma non differenziato 
dell'endometrio 

418951  Carcinoma non differenziato 
dell'esofago 

423786  Carcinoma non differenziato dello 
stomaco 

370396  Carcinoma ovarico a piccolo cellule 

424046  Carcinoma pancreatico a cellule 
acinose 

424039  Carcinoma pancreatico a cellule 
squamose 

424058  Carcinoma pancreatico mucinoso 
papillare intraduttale 

424080 
 Carcinoma pancreatico non 
differenziato con cellule giganti 
simili ad osteoclasti 

424065  Carcinoma pancreatico 
pseudopapillare solido 

213726  Carcinoma papillare del corpo 
uterino 

213817  Carcinoma papillare della cervice 
uterina 

319298  Carcinoma papillare delle cellule 
renali 

213726  Carcinoma papillare 
dell'endometrio 

47044  Carcinoma papillare ereditario 
delle cellule renali 

97290 
 Carcinoma papillare familiare della 
tiroide associato a neoplasia 
papillare renale 

146  Carcinoma papillare o follicolare 
della tiroide 

168829  Carcinoma papillare superficiale 
sieroso 

398058  Carcinoma penieno a cellule 
squamose 

168829  Carcinoma peritoneale primitivo 

168829  Carcinoma peritoneale primitivo 
extra-ovarico 

499182  Carcinoma pilomatricale 
424065  Carcinoma pseudopapillare solido 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

del pancreas 
319276  Carcinoma renale a cellule chiare 

422526  Carcinoma renale ereditario a 
cellule chiare 

404511  Carcinoma renale papillare a cellule 
chiare 

424002  Carcinoma rettale a cellule 
squamose 

168829  Carcinoma sieroso peritoneale 
primitivo 

398980  Carcinoma sieroso/papillare 
peritoneale primitivo 

289682  Carcinoma simil-linfoepiteliale 
319325  Carcinoma tubulocistico 
209989  Carcinoma uroteliale non papillare 
494418  Carcinoma vulvare 
494451  Carcinoma vulvare a cellule basali 

494448  Carcinoma vulvare a cellule 
squamose 

213512  Carcinosarcoma dell'ovaio 

1561 
 Cardioencefalomiopatia infantile 
letale da deficit di citocromo C 
ossidasi 

1345  Cardiomiopatia - cataratta - 
malattia spondilo-pelvica 

91130  Cardiomiopatia - ipotonia - acidosi 
lattica 

1349  Cardiomiopatia - perdita dell'udito, 
tRNA-LYS-correlate 

1349  Cardiomiopatia - perdita di udito, a 
trasmissione materna 

1349  Cardiomiopatia - sordità, a 
trasmissione materna 

66529  Cardiomiopatia ad ampolla 

85451  Cardiomiopatia amiloide familiare 
legata alla transtiretina 

85451  Cardiomiopatia amiloide legata alla 
TTR 

217656  Cardiomiopatia artimogena isolata 
familiare del ventricolo destro 

1344  Cardiomiopatia atriale con blocco 
cardiaco 

57777  Cardiomiopatia cirrotica 

70474  Cardiomiopatia con ipotonia da 
deficit di citocromo C ossidasi 

70474  Cardiomiopatia con miopatia da 
deficit di COX 

85451  Cardiomiopatia da ATTR 
66529  Cardiomiopatia da rigonfiamento 
66529  Cardiomiopatia da stress 
66529  Cardiomiopatia di Tako-Tsubo 
66529  Cardiomiopatia di Takotsubo 

2229  Cardiomiopatia dilatativa - 
ipogonadismo ipergonadotropo 

66634  Cardiomiopatia dilatativa con 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

atassia 
154  Cardiomiopatia dilatativa familiare 

300751 
 Cardiomiopatia dilatativa familiare 
con difetto  di conduzione da 
mutazione in LMNA 

Ҧ300751  Cardiomiopatia dilatativa grave con 
o senza miopatia 

Ҧ300751  Cardiomiopatia dilatativa grave da 
mutazione di lamina A/C 

439854  Cardiomiopatia ipertrofica 
congenita letale da glicogenosi 

439854  Cardiomiopatia ipertrofica 
congenita letale da GSD 

439854 
 Cardiomiopatia ipertrofica 
congenita letale dovuta a malattia 
da deposito di glicogeno 

217601  Cardiomiopatia ipertrofica da 
allenamento atletico intenso 

324525 
 Cardiomiopatia ipertrofica e 
malattia dei tubili  renali, da 
mutazione di mtDNA 

324525 
 Cardiomiopatia ipertrofica e 
malattia dei tubuli renali, da 
mutazione del DNA mitocondriale 

352563  Cardiomiopatia ipertrofica infantile 
da deficit di MRPL44 

314637 
 Cardiomiopatia ipertrofica 
mitocondriale con acidosi lattica da 
deficit di MTO1 

137675  Cardiomiopatia istiocitoide 
137675  Cardiomiopatia oncocitica 

563  Cardiomiopatia periparto 
563  Cardiomiopatia postparto 

75249  Cardiomiopatia restrittiva 
idiopatica o familiare 

75249  Cardiomiopatia restrittiva isolata 
familiare 

217656  Cardiomiopatia ventricolare 
aritmogena isolata familiare 

293910 
 Cardiomiopatia ventricolare 
aritmogena isolata familiare con 
predominanza a destra 

293888 
 Cardiomiopatia ventricolare 
aritmogena isolata familiare con 
predominanza a sinistra 

293899 
 Cardiomiopatia ventricolare 
aritmogena isolata familiare, forma 
biventricolare 

293910 
 Cardiomiopatia ventricolare 
aritmogena isolata familiare, forma 
classica 

137675  Cardiomiopatia xantomatosa 
infantile 

1355  Cardiopatia - faccia rotonda - 
ritardo congenito dello sviluppo 

85451  Cardiopatia amiloide da 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

transtiretina 
1354  Cardiopatia congenita - arti corti 

401996  Cariomegalia sistemica 
1361  Carnosinemia 
56425  CAS 
1366  Cataratta - alopecia - sclerodattilia 
1368  Cataratta - atassia - sordità 

1373  Cataratta - frenuli orali - ritardo 
della crescita 

1375  Cataratta - ipertricosi - ritardo 
mentale 

Ҧ1466  Cataratta - microcefalia - 
artrogriposi - cifosi 

Ҧ1466  Cataratta - microcefalia - difetto  di 
crescita - cifoscoliosi 

2712 
 Cataratta - microftalmia - 
radiculomegalia - difetto del setto 
cardiaco 

1380  Cataratta - nefropatia - 
encefalopatia 

1381  Cataratta - ritardo mentale - atresia 
anale - uropatia 

1387  Cataratta - ritardo mentale - 
ipogonadismo 

1383  Cataratta - sordità - ipogonadismo 

98985  Cataratta a esordio precoce con 
opacità lungo le suture a Y 

98989  Cataratta cerulea 
98989  Cataratta con punti blu 

1369 
 Cataratta congenita - 
cardiomiopatia ipertrofica - 
miopatia mitocondriale 

48431  Cataratta congenita - dismorfismi 
facciali - neuropatia 

330054 
 Cataratta congenita - ipotonia 
muscolare progressiva - ipoacusia - 
ritardo dello sviluppo 

330054 
 Cataratta congenita - ipotonia 
muscolare progressiva - sordità - 
ritardo dello sviluppo 

289499  Cataratta congenita con 
microcornea e opacità corneale 

98984  Cataratta Coppock-simile 
98990  Cataratta coralliforme 

247794  Cataratta giovanile - microcornea - 
glicosuria renale 

98995  Cataratta lamellare 

441452  Cataratta lamellare a esordio 
precoce 

91492  Cataratta non sindromica a esordio 
precoce 

98991  Cataratta nucleare a esordio 
precoce 

98992  Cataratta parziale a esordio 
precoce 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

98988  Cataratta polare anteriore a 
esordio precoce 

98993  Cataratta polare posteriore a 
esordio precoce 

98984  Cataratta polverosa 
98984  Cataratta pulverulenta 

98988  Cataratta subcapsulare anteriore a 
esordio precoce 

441447  Cataratta subcapsulare posteriore a 
esordio precoce 

98985  Cataratta suturale a esordio 
precoce 

98994  Cataratta totale a esordio precoce 

98995  Cataratta zonulare a esordio 
precoce 

567  CATCH 22 
99994  Causalgia 
1329  CAVC 
99067  CAVC - ipoplasia ventricolare 

99066  CAVC - ostruzione della parte 
sinistra del cuore 

99068  CAVC - tetralogia di Fallot 
221061  Cavernoma cerebrale ereditario 
221061  Cavernoma cerebrale familiare 
1416  CC ereditaria 
1416  CC familiare 
70567  CCA 
99978  CCA ilare 
2444  CCAM 

280832  CCAM, tipo 1 
280840  CCAM, tipo 2 
280847  CCAM, tipo 3 
468684  CCDC115-CDG 
98972  CCDF 
48431  CCFDN 
99827  CCHF 
661  CCHS 

289499  CCMCO 
319276  CCRCC 
2505  CCSF 

280779  CCV 
398063  CD refrattaria 
293825  CDA da mutazione di KLF1 
98873  CDA II 
98870  CDA III 
293825  CDA IV 
98869  CDA, tipo 1 
98873  CDA, tipo 2 
98870  CDA, tipo 3 
293825  CDA, tipo 4 
98869  CDA, tipo I 
98873  CDA, tipo II 
98870  CDA, tipo III 
293825  CDA, tipo IV 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

98869  CDAI 
293825  CDAN4 
247203  CDC 
79318  CDG1A 
79319  CDG1B 
79320  CDG1C 
79321  CDG1D 
79322  CDG1E 
79323  CDG1F 
79324  CDG1G 
79325  CDG1H 
79326  CDG1I 
86309  CDG1J 
79327  CDG1K 
79328  CDG1L 
91131  CDG1M 
244310  CDG1N 
263494  CDG1O 
280071  CDG1P 
324737  CDG1Q 
300536  CDG1R 
324422  CDG1S 
319646  CDG1T 
329178  CDG1U 
370921  CDG1W 
370924  CDG1X 
370927  CDG1Y 
448010  CDG1Z 
79329  CDG2A 
79330  CDG2B 
99843  CDG2C 
79332  CDG2D 
79333  CDG2E 
238459  CDG2F 
263508  CDG2G 
95428  CDG2H 
263487  CDG2I 
263501  CDG2J 
314667  CDG2k 
356961  CDG2M 
79318  CDG-Ia 
79319  CDG-Ib 
79320  CDG-Ic 
79321  CDG-Id 
79322  CDG-Ie 
79323  CDG-If 
79324  CDG-Ig 
79325  CDG-Ih 
79326  CDG-Ii 
79329  CDG-IIa 
79330  CDG-IIb 
99843  CDG-IIc 
79332  CDG-IId 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

79333  CDG-IIe 
238459  CDG-IIf 
263508  CDG-IIg 
95428  CDG-IIh 
263487  CDG-IIi 
263501  CDG-IIj 
314667  CDG-IIk 
356961  CDG-IIm 
86309  CDG-Ij 
79327  CDG-Ik 
79328  CDG-IL 
91131  CDG-Im 
244310  CDG-In 
263494  CDG-Io 
280071  CDG-Ip 
324737  CDG-Iq 
300536  CDG-Ir 
324422  CDG-Is 
319646  CDG-It 
329178  CDG-Iu 
370921  CDG-Iw 
370924  CDG-Ix 
370927  CDG-Iy 
448010  CDG-IZ 
2140  CDH 
1529  CDHS 

178029  CDI 
95626  CDI acquisito 
30925  CDI ereditario 
1490  CDPD 
35173  CDPX2 
35173  CDPXD 
158  CDSP 

566067 

 CEBPE-associated 
autoinflammation-
immunodeficiency-neutrophil 
dysfunction syndrome 

1459  CEC 
171844  Cecità - scoliosi - aracnodattilia 
88629  Cecità ai colori - tritan  

16  Cecità ai colori, tipo 
monocromatico dei coni blu 

88629  Cecità al blu 

49382  Cecità completa o incompleta ai 
colori 

1389  Cecità corticale - ritardo mentale - 
polidattilia 

649  Cecità di Episkopi 

1390  Cecità notturna - anomalie 
scheletriche - dismorfismi 

75382  Cecità notturna permanente 
congenita, tipo Oguchi 

215  Cecità notturna stazionaria 
congenita 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

49382  Cecità pingelapese 
49382  Cecità totale ai colori 
1515  CED 

275517  CEDS 

57145 

 Cefalea con attacchi nevralgiformi 
monolaterali di breve durata con 
iniezione congiuntivale e 
lacrimazione 

276429  Cefalea ipnica 

217017  Cefalocele occipitale atresico - 
facies atipica - piedi grandi 

1459  Celiachia - epilessia - calcificazioni 
cerebrali 

398063  Celiachia refrattaria 
901  Cellulite da eosinofili 

345  Cellulite disseccante del cuoio 
capelluto 

2017  Celosomia toracica 

569816  CELSR1-related late-onset primary 
lymphedema 

79277  CEP 

168486  Ceroidolipofuscinosi neuronale 
congenita 

79262  Ceroidolipofuscinosi neuronale 
dell'adulto 

168491  Ceroidolipofuscinosi neuronale 
dell'infanzia tardiva 

79264  Ceroidolipofuscinosi neuronale 
giovanile 

79263  Ceroidolipofuscinosi neuronale 
infantile 

1947  Ceroidolipofuscinosi neuronale, 
variante epilessia nordica 

195  CES 
2032  CFA 
1520  CFND 
1520  CFNS 
379  CGD 
242  CGD 46,XY 
2026  CGHT 
2388  ChAc 

307766  CHACS 
436159  CHAI 

280288  Chaperonopatia mitocondriale 
HSP60 

168577  CHC, tipo 2 
98975  CHED1 
293603  CHED2 
98975  CHED autosomica dominante 
293603  CHED autosomica recessiva 
98975  CHEDI 
293603  CHEDII 
1221  Cheilite ghiandolare 
99647  Cheiro-spondilo-encondromatosi 
101106  Chemodectoma non secernente 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

2334  Cheratite autosomica dominante 
67043  Cheratite da Acantamoeba 
137593  Cheratite epiteliale infettiva 
2334  Cheratite ereditaria 

314017  Cheratite interstiziale lineare 
idiopatica 

519930  Cheratite micotica 
137599  Cheratite stromale 

411777  Cheratoacantoma eruttivo 
generalizzato 

493  Cheratoacantoma familiare 

65748  Cheratoacantoma multiplo, tipo 
Ferguson-Smith 

411777  Cheratoacantomi eruttivi  
generalizzati di Grzybowski 

447777  Cheratocisti odontogena 
163934  Cheratocongiuntivite atopica 

88633  Cheratocongiuntivite limbica 
superiore 

88633  Cheratocongiuntivite limbica 
superiore di Theodore 

70476  Cheratocongiuntivite primaverile 
70476  Cheratocongiuntivite Vernal 

293936 
 Cheratocono autosomico 
dominante con cataratte polari 
anteriori a esordio precoce 

293936  Cheratocono familiare con 
cataratta 

79395 
 Cheratoderma - dermatosi 
ittiosiforme - aumento di beta-
glucuronidasi 

79395 
 Cheratoderma - dermatosi 
ittiosiforme - beta-glucuronidasi 
elevata 

34217  Cheratoderma con capelli lanosi, 
tipo I 

420686  Cheratoderma con capelli lanosi, 
tipo IV 

79395  Cheratoderma da anomalie della 
loricrina 

530838  Cheratoderma diffuso non 
epidermiolitico correlato a KRT1 

2200  Cheratoderma gengivale e 
palmoplantare focale 

494  Cheratoderma mutilante di 
Vohwinkel 

494  Cheratoderma mutilante e sordità 

86919  Cheratoderma palmoplantare - 
clinodattilia 

85112 

 Cheratoderma palmoplantare - 
inversione sessuale XX - 
predisposizione al carcinoma a 
cellule squamose 

50944 
 Cheratoderma palmoplantare - 
palpebre cistiche - ipodontia - 
ipotricosi 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

2342  Cheratoderma palmoplantare - 
periodontopatia - onicogriposi 

498359  Cheratoderma palmoplantare 
acquagenico 

34217  Cheratoderma palmoplantare con 
cardiomiopatia aritmogena 

Ҧ2199  Cheratoderma palmoplantare con 
cheratina tonotubulare 

Ҧ2199  Cheratoderma palmoplantare di 
Thost-Unna 

2337 
 Cheratoderma palmoplantare 
diffuso autosomico dominante, tipo 
Norrbotten 

369999  Cheratoderma palmoplantare 
diffuso con fessure dolorose 

495  Cheratoderma palmoplantare 
diffuso progressivo 

1010  Cheratoderma palmoplantare e 
alopecia congenita, tipo Stevanovic 

1366  Cheratoderma palmoplantare e 
alopecia congenita, tipo Wallis 

659  Cheratoderma palmoplantare e 
periorifiziale 

2199  Cheratoderma palmoplantare 
epidermolitico 

2199  Cheratoderma palmoplantare 
epidermolitico di Voerner 

2199  Cheratoderma palmoplantare 
epidermolitico di Vörner 

86923  Cheratoderma palmoplantare 
ereditario, tipo Gamborg-Nielsen 

2199  Cheratoderma palmoplantare 
eritrodermico diffuso, tipo Voerner 

2199  Cheratoderma palmoplantare 
eritrodermico diffuso, tipo Vörner 

370002 
 Cheratoderma palmoplantare 
focale con cheratosi a livello delle 
articolazioni 

402003 

 Cheratoderma palmoplantare 
focale non epidermolitico, 
autosomico dominante, con 
vesciche plantari 

659 
 Cheratoderma palmoplantare 
mutilante con placche cheratosiche 
periorifiziali 

2337  Cheratoderma palmoplantare non 
epidermolitico 

Ҧ2199  Cheratoderma palmoplantare non 
epidermolitico 

448264  Cheratoderma palmoplantare non 
epidermolitico focale isolato 

79141  Cheratoderma palmoplantare 
nummulare 

79501 
 Cheratoderma palmoplantare 
papuloso, tipo Buschke-Fischer-
Brauer 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

308013  Cheratoderma palmoplantare 
puntato tipo 3, senza elastoidosi 

79501  Cheratoderma palmoplantare 
puntato, tipo 1 

79502  Cheratoderma palmoplantare 
puntato, tipo 2 

38  Cheratoderma palmoplantare 
puntato, tipo 3 

50942  Cheratoderma palmoplantare 
striato 

87503  Cheratoderma palmoplantare 
transgrediens di Siemens 

495  Cheratoderma palmoplantare 
transgrediens e progrediens 

140966  Cheratoderma palmoplantare, tipo 
Nagashima 

137596  Cheratopatia neurotrofica 

519406  Cheratopatia puntata superficiale 
di Thygeson 

218  Cheratosi follicolare 

2339  Cheratosi follicolare - nanismo - 
atrofia cerebrale 

2340  Cheratosi follicolare spinulosa 
decalvante di Siemens 

281201  Cheratosi lineare - ittiosi congenita 
- cheratoderma sclerosante 

28378  Cheratosi palmoplantare - distrofia 
corneale 

50944  Cheratosi palmoplantare - palpebre 
cistiche - ipodontia - ipotricosi 

678  Cheratosi palmoplantare - 
periodontopatia 

2342  Cheratosi palmoplantare - 
periodontopatia - onicogriposi 

34217  Cheratosi palmoplantare con 
cardiomiopatia aritmogena 

50942  Cheratosi palmoplantare striata 

50942  Cheratosi palmoplantare striata e 
areata 

3019  Cherubinismo - fibromatosi 
gengivale - ritardo mentale 

184  Cherubismo 

438075 
 Chetoacidosi da deficit del 
trasportatore 1 dei 
monocarbossilati 

511  Chetoaciduria a catena ramificata 
Ҧ672  CHHS 

324625  Chikungunya 

530849  Chilomicronemia familiare a 
esordio nell'età adulta 

264688  Chilotorace congenito 
199310  Chimerismo 46,XX/46,XY 
199310  Chimerismo tetragametico 

95486  Chiusura prematura del dotto 
arterioso 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

95486  Chiusura prematura del dotto 
arterioso pervio 

180  CHM 
94087  CHP 
566396  Chronic mast cell leukemia 

280615 
 Cianosi e anemia neonatali 
transitorie da emoglobina Toms 
River 

90080  Cicatrizzazione postchirurgica del 
glaucoma 

210  Ciclosporosi 

231154  CID con espansione delle cellule T 
delta gamma 

217390  CID da deficit di DOCK8 
317473  CID da deficit di ikaros 
445018  CID da deficit di LRBA 
317476  CID da deficit di MAGT1 
317428  CID da deficit di ORAI1 
443811  CID da deficit di PGM3 
157949  CID da deficit di RAG 1/2 
317430  CID da deficit di STIM1 
314689  CID da deficit di STK4 

231154  CID T+ B+ da deficit parziale di 
RAG1 

436252  CID-MIA/IBD a esordio precoce 
2932  CIDP 
79394  CIE 
294422  CIF 

3135  Cifosi giovanile familiare di 
Scheuermann 

1320  Cifosi lombare progressiva 
idiopatica 

3363  Ciglia lunghe - ritardo mentale 
211  Cilindromatosi familiare 

2475  Ciocche di capelli bianchi - 
malformazioni 

2978  CIPO 

779  Cirrosi biliare primitiva e 
sclerodermia sistemica 

209919  Cirrosi idiopatica da rame 

168583  Cirrosi infantile ereditaria degli 
Indiani del Nord America 

155838  Cisiti o fistola del padiglione 
157820  CISS 

424982  Cistadenocarcinoma delle vie biliari 
intraepatiche 

424053  Cistadenocarcinoma mucinoso del 
pancreas 

424053  Cistadenocarcinoma mucinoso 
pancreatico 

206470  Cistadenoma mucinoso o sieroso 
dell'infanzia 

212  Cistationinuria 
2356  Cisti aracnoidee 
2357  Cisti broncogene 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

141071  Cisti da duplicazione della lingua 
100047  Cisti da duplicazione esofagea 
480501  Cisti del coledoco 

93953  Cisti del condotto tireoglosso, 
forma familiare 

141083  Cisti del dotto nasolacrimale 
141013  Cisti della prima schisi branchiale 
141037  Cisti della quarta schisi branchiale 
141022  Cisti della seconda schisi branchiale 
98922  Cisti della tasca di Blake 
141030  Cisti della terza schisi branchiale 

488  Cisti dell'uraco 
141046  Cisti dermoide cervicale 
141051  Cisti dermoide del viso 
141103  Cisti dermoide nasale 

530033  Cisti dermoide o epidermoide del 
sistema nervoso centrale 

65250  Cisti di Tarlov 

91351  Cisti epidermoidi e dermoidi 
ipofisarie 

269197  Cisti glioependimale/ependimale 
141124  Cisti laringea congenita 
97366  Cisti multiloculare del rene 
268865  Cisti neuroenterica 

490  Cisti onfalo-mesenterica 

1647  Cisti orbitaria con malformazioni 
cerebrali e cutanee focali 

83468  Cisti ossea a camera unica 
480553  Cisti ossea aneurismatica 
83468  Cisti ossea solitaria 
313906  Cisti pancreatica congenita 

313906  Cisti pancreatica congenita 
neonatale 

313906  Cisti pancreatica congenita vera 
65250  Cisti perineurale 

168816  Cisti peritoneale multioculare da 
inclusione 

99131  Cisti pleuro-pericardica 
97366  Cisti renale multiloculare 

93111  Cisti renali - diabete giovanile a 
esordio nella maturità 

492  Cisti trichilemmale proliferativa 
1560  Cisticercosi 
213  Cistinosi 

411641  Cistinosi a esordio nell'età adulta 
411634  Cistinosi giovanile 
411634  Cistinosi intermedia 
411634  Cistinosi nefropatica giovanile 
411629  Cistinosi nefropatica infantile 
411641  Cistinosi non nefropatica 
411641  Cistinosi oculare 

214  Cistinuria 
93612  Cistinuria, tipo A 
93613  Cistinuria, tipo B 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

37202  Cistite interstiziale 
424982  Cistoadenocarcinoma biliare 

424073  Cistoadenocarcinoma pancreatico 
sieroso 

424073  Cistoadenocarcinoma sieroso del 
pancreas 

247573  Citrullinemia a esordio nell'età 
adulta, tipo 1 

247585  Citrullinemia a esordio nell'età 
adulta, tipo 2 

247573  Citrullinemia a esordio nell'età 
adulta, tipo I 

247585  Citrullinemia a esordio nell'età 
adulta, tipo II 

247573  Citrullinemia a esordio tardivo, tipo 
1 

247573  Citrullinemia a esordio tardivo, tipo 
I 

247525  Citrullinemia classica 
247546  Citrullinemia classica, tipo 1 
247546  Citrullinemia classica, tipo I 

247546  Citrullinemia neonatale acuta, tipo 
1 

247546  Citrullinemia neonatale acuta, tipo 
I 

247525  Citrullinemia, tipo 1 
247585  Citrullinemia, tipo 2 
247525  Citrullinemia, tipo I 
247585  Citrullinemia, tipo II 
282166  CJD ereditaria 

204  CJD sporadica 
90790  CLAH 
325524  CLAH classica 
325529  CLAH non classica 
97249  CLAM 

295014  Clinodattilia isolata familiare delle 
dita delle mani 

284448  CLIPPERS 
67038  CLL 
86850  Cloroma 
512017  CLPD-NK 
3253  CLPED1 
192  CLS 

85136  CLWM 
137667  CM-AVM 
289504  CMAMMA 
1334  CMC 
258  CMD1A 

98893  CMD1B 
Ҧ370953  CMD1C 

370959  CMD con coinvolgimento 
cerebellare 

370968  CMD con deficit cognitivo 
329178  CMD con deficit cognitivo ed 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

epilessia grave 
370980  CMD senza deficit cognitivo 
370959  CMD-CRB 
370968  CMD-MR 
370980  CMD-no MR 
371007  CMDH 

521  CML 
86830  CMPD-U 

71  CMRD 
590  CMS 

101082  CMT1B 
101083  CMT1C 
101084  CMT1D 
90658  CMT1E 
101085  CMT1F 
101075  CMT1X 
521414  CMT2 ATP1A1-correlata 
401964  CMT2 con assoni giganti 
324611  CMT2 da mutazione di KIF5A 
435819  CMT2 da mutazione di TFG 
435387  CMT2 da mutazione di VCP 
99946  CMT2A1 
99947  CMT2A2 
99936  CMT2B 
99937  CMT2C 
99938  CMT2D 
521414  CMT2DD 
99939  CMT2E 
99940  CMT2F 
99941  CMT2G 
99942  CMT2I 
99943  CMT2J 
99944  CMT2K 
99945  CMT2L 
228179  CMT2M 
228174  CMT2N 
284232  CMT2O 
300319  CMT2P 
329258  CMT2Q 
397968  CMT2R 
443073  CMT2S 
443950  CMT2T 
397735  CMT2U 
447964  CMT2V 
101076  CMT2X 
101077  CMT3X 
391351  CMT4 SURF1-correlata 
99948  CMT4A 
99955  CMT4B1 
99956  CMT4B2 
363981  CMT4B3 
99949  CMT4C 
98856  CMT4C1 assonale autosomica 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

recessiva 

101102  CMT4C2 assonale autosomica 
recessiva 

101101  CMT4C3 assonale autosomica 
recessiva 

101097  CMT4C4 assonale autosomica 
recessiva 

99950  CMT4D 
99952  CMT4F 
99954  CMT4H 
139515  CMT4J 
391351  CMT4K 
101078  CMT4X 
99014  CMT5X 
90120  CMT6 
352675  CMT6X 
1556  CMTC 

100043  CMTDIA 
100044  CMTDIB 
100045  CMTDIC 
100046  CMTDID 
93114  CMTDIE 
352670  CMTDIF 
101075  CMTX1 
101076  CMTX2 
101077  CMTX3 
101078  CMTX4 
99014  CMTX5 
352675  CMTX6 
512017  CNKL 
319160  CNM4 
436169  Coagulopatia THBD-correlata 

436169  Coagulopatia trombomodulina-
correlata 

1456  Coartazione atipica dell'aorta 
1457  Coartazione dell'aorta 

1455  Coartazione dell'aorta a 
trasmissione dominante 

1456  Coartazione dell'aorta addominale 
228123  Coccidioidomicosi 
263508  COG1-CDG 
435934  COG2-CDG 
263501  COG4-CDG 
263487  COG5-CDG 
464443  COG6-CGD 
79333  COG7-CDG 
95428  COG8-CDG 
70567  Colangiocarcinoma 
99978  Colangiocarcinoma ilare 
186  Colangite biliare primitiva 

300552  Colangite follicare e pancreatite 

447764  Colangite sclerosante IgG4-
correlata 

480556  Colangite sclerosante neonatale 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

isolata 
171  Colangite sclerosante primitiva 

447774  Colangite sclerosante secondaria 

69663  Colelitiasi da mutazione del gene 
ABCB4 

173  Colera 
97282  Colera pancreatico 

1415  Colestasi - retinopatia pigmentosa - 
schisi palatina 

69665  Colestasi associata alla gravidanza 

69665  Colestasi intraepatica della 
gravidanza 

480491  Colestasi intraepatica familiare 
progressiva correlata a MYO5B 

480483  Colestasi intraepatica familiare 
progressiva tipo 4 

480476  Colestasi intraepatica familiare 
progressiva tipo 5 

79306  Colestasi intraepatica familiare 
progressiva, tipo 1 

79304  Colestasi intraepatica familiare 
progressiva, tipo 2 

79305  Colestasi intraepatica familiare 
progressiva, tipo 3 

69665  Colestasi intraepatica gravidica 

247598  Colestasi intraepatica neonatale da 
deficit di citrina 

247598  Colestasi intraepatica neonatale 
dovuta a deficit di citrina 

65682  Colestasi intraepatica ricorrente 
benigna 

99960  Colestasi intraepatica ricorrente 
benigna, tipo 1 

99961  Colestasi intraepatica ricorrente 
benigna, tipo 2 

69665  Colestasi intraepatica ricorrente 
della gravidanza 

172  Colestasi progressiva familiare 
intraepatica 

402035  Colite eosinofila 
103920  Colite indeterminata 
53296  Collagenoma cutaneo familiare 
228264  Collagenoma eruttivo 

79147  Collagenosi reattiva perforante 
familiare 

95430  Collasso grave congenito delle vie 
respiratorie 

281127  Collodion baby acrale con 
regressione spontanea 

281122  Collodion baby con regressione 
spontanea 

1473  Coloboma - labiopalatoschisi - 
ritardo mentale 

Ҧ138  Coloboma - microftalmia - 
cardiopatia - sordità 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

98942  Coloboma corioretinico 
98943  Coloboma del cristallino 

1475  Coloboma del nervo ottico con 
malattia renale 

155889  Coloboma della palpebra inferiore 
155884  Coloboma della palpebra superiore 
98947  Coloboma della papilla ottica 
98946  Coloboma delle palpebre 
98944  Coloboma dell'iride 
98945  Coloboma maculare 

1471  Coloboma maculare - brachidattilia 
tipo B 

155889  Coloboma palpebrale inferiore 
155884  Coloboma palpebrale superiore 
60014  Colorazione argento 

565624  Combined oxidative 
phosphorylation defect type 39 

566175 
 Complement Hyperactivation - 
angiopathic thrombosis and 
Protein-losing enteropathy 

86818  Complesso AMME 
1359  Complesso di Carney 
1986  Complesso di Gollop-Wolfgang 
99063  Complesso di Shone 

322  Complesso estrofia vescicale-
epispadia-estrofia della cloaca 

2019  Complesso femore-fibula-ulna 
2019  Complesso FFU 
2369  Complesso ''limb body wall'' 
93929  Complesso OEIS 
90020  Complesso Parkinson-demenza-SLA 

90020 
 Complesso sclerosi laterale 
amiotrofica-parkinsonismo-
demenza 

220295  Complesso xeroderma pigmentoso-
sindrome di Cockayne 

220295  Complesso XP/CS 
268316  Complicazione in emodialisi 

306644  Complicazione in seguito a 
trapianto di organi 

353334  Comunicazione arterovenosa 
congenita della retina 

353334  Comunicazione arterovenosa 
retinica congenita 

1478  Comunicazione interatriale 

Ҧ2512 
 Condensazione prematura dei 
cromosomi - microcefalia - ritardo 
mentale 

1416  Condrocalcinosi articolare 
ereditaria 

1416  Condrocalcinosi articolare familiare 

166272  Condrodisplasia - dentinogenesi 
imperfetta - lassità articolare 

1422  Condrodisplasia - disturbo dello 
sviluppo sessuale 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

1422  Condrodisplasia - 
pseudoermafroditismo 

1190  Condrodisplasia a cellule giganti 

3144  Condrodisplasia con bacino a 
chiocciola 

263463  Condrodisplasia con dislocazioni 
articolari congenite, tipo CHST3 

280586  Condrodisplasia con dislocazioni 
articolari, tipo gPAPP 

166272  Condrodisplasia di Goldblatt 

163966  Condrodisplasia dominante legata 
all'X - idrocefalia - microftalmia 

163966  Condrodisplasia dominante legata 
all'X, tipo Chassaing-Lacombe 

1842 
 Condrodisplasia letale autosomica 
recessiva, tipo epifisi inferiore del 
femore rotonda 

50945  Condrodisplasia letale di 
Blomstrand 

1423  Condrodisplasia letale recessiva 

166035  Condrodisplasia metafisaria - 
retinite pigmentosa 

175  Condrodisplasia metafisaria 
autosomica recessiva 

33067  Condrodisplasia metafisaria, tipo 
Jansen 

166038  Condrodisplasia metafisaria, tipo 
Kaitila 

175  Condrodisplasia metafisaria, tipo 
McKusick 

174  Condrodisplasia metafisaria, tipo 
Schmid 

2501  Condrodisplasia metafisaria, tipo 
Spahr 

79345  Condrodisplasia puntata 
brachitelefalangica 

35173  Condrodisplasia puntata 
dominante legata all'X 

35173  Condrodisplasia puntata legata 
all'X, tipo 2 

177  Condrodisplasia puntata rizomelica 

468717  Condrodisplasia puntata rizomelica 
tipo 5 

309789  Condrodisplasia puntata rizomelica, 
tipo 1 

309796  Condrodisplasia puntata rizomelica, 
tipo 2 

309803  Condrodisplasia puntata rizomelica, 
tipo 3 

79346  Condrodisplasia puntata, tipo 
tibiale-metacarpale 

79347  Condrodisplasia puntata, tipo 
Toriello 

50945  Condrodisplasia, tipo Blomstrand 
2098  Condrodisplasia, tipo Grebe 
35173  Condrodistrofia calcificante 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

congenita 
800  Condrodistrofia miotonica 
1428  Condromalacia patellare familiare 

99646  Condromatosi metafisaria con 
aciduria D-2-idrossiglutarica 

55880  Condrosarcoma 

209916  Condrosarcoma mixoide 
extrascheletrico 

566192  Congenital autosmal recessive 
small-platelet thrombocytopenia 

562528 
 Congenital limbs-face contractures-
hypotonia-developmental delay 
syndrome 

569821  Congenital primary lymphedema of 
Gordon 

1482  Congiuntivite gonococcica 
97231  Congiuntivite lignea 

1461  Connessioni atrioventricoalri criss-
cross 

1461  Connessioni atrioventricolari 
alterate 

216694  Connessioni ventricolo-arteriose e 
atrioventricolari discordanti 

90002  Connettivite indifferenziata 
809  Connettivite mista 

99121  Continuazione azygos della IVC 
251515  Contrattura in flessione plantare 

1484  Contratture - displasia ectodermica 
- labiopalatoschisi 

79156  Convulsioni - deficit cognitivo da 
idrossilisinuria 

79156  Convulsioni - ritardo mentale da 
idrossilisinuria 

199343 
 Convulsioni - sordità 
neurosensoriale - atassia - deficit 
cognitivo - squilibrio elettrolitico  

166415  Convulsioni audiogeniche 

140927  Convulsioni benigne familiari 
neonatali-infantili  

166418  Convulsioni da assunzione di cibo 

79096  Convulsioni dipendenti dal 
piridossal fosfato 

3006  Convulsioni dipendenti dalla 
vitamina B6 

64545  Convulsioni idiopatiche neonatali 
benigne 

166433  Convulsioni indotte dalla lettura 
166430  Convulsioni indotte dalla minzione 
166421  Convulsioni indotte dall'orgasmo 

166305  Convulsioni infantili  benigne 
associate a gastroenterite moderata 

31709  Convulsioni infantili  e coreoatetosi 

306  Convulsioni infantili  familiari 
benigne 

166424  Convulsioni legate all'attività  

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

mentale 

1949  Convulsioni neonatali familiari 
benigne 

293181  Convulsioni parziali migranti 
dell'infanzia 

293181  Convulsioni parziali migranti 
maligne dell'infanzia 

79096  Convulsioni sensibili al piridossal 
fosfato 

79097  Convulsioni sensibili all'acido 
folinico 

397725  CoPAN 
79273  Coproporfiria ereditaria 
99098  Cor triatriatum  dexter 
99098  Cor triatriatum  dextrum 
99099  Cor triatriatum  sinister 
99099  Cor triatriatum  sinistrum 
178  Cordoma 

494541  Corea benigna a esordio infantile 
con interessamento striatale 

248111  Corea di Huntington giovanile 
306731  Corea di Sydenham 
1429  Corea ereditaria benigna 
1429  Corea familiare benigna 
83467  Corea fibrillare di Morvan 
2388  Corea-acantocitosi 

98809  Coreatetosi chinesigenica 
parossistica 

98810  Coreatetosi non chinesigenica 
parossistica 

2388  Coreoacantocitosi 

53583  Coreoatetosi distonica parossistica 
con atassia episodica e spasticità 

53583  Coreoatetosi/spasticità episodiche 

252015  Coriocarcinoma del sistema 
nervoso centrale 

289356  Coriocarcinoma dell'ovaio non 
gestazionale primitivo 

99926  Coriocarcinoma gestazionale 

289356  Coriocarcinoma ovarico non 
gestazionale primitivo 

179  Corioretinite ''birdshot''  
179  Corioretinopatia "birdshot"  

Ҧ2526  Corioretinopatia - microcefalia, 
autosomica dominante 

443079  Corioretinopatia sierosa centrale 
53691  Cornea piana congenita 
180  Coroideremia 
1435  Coroideremia - obesità - sordità 
35686  Coroidite serpiginosa 
179  Coroidite vitiliginosa 

35686  Coroidopatia geografica elicoidale 
peripapillare 

2318  CORS 
1501  Corticosurrenaloma 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

Ҧ1263  Coste corte - craniosinostosi - 
polisindattilia 

1506  Coste sottili  - dismorfismi - ossa 
tubulari 

781  Coxiellosi 
254920  COXPD2 
254925  COXPD4 
137908  COXPD5 
254930  COXPD7 
319504  COXPD8 
319509  COXPD9 
314637  COXPD10 
324535  COXPD11 
314051  COXPD12 
319514  COXPD13 
319519  COXPD14 
319524  COXPD15 
352563  COXPD16 
369913  COXPD17 
420728  COXPD20 
420733  COXPD21 
444013  COXPD23 
444458  COXPD24 
447954  COXPD25 
2444  CPAM 

280827  CPAM, tipo 0 
280832  CPAM, tipo 1 
280840  CPAM, tipo 2 
280847  CPAM, tipo 3 
280854  CPAM, tipo 4 

475  CPD IV 

329336  CPEO a esordio nell'età adulta con 
miopatia mitocondriale 

663  CPEO a trasmissione materna 
300564  CPFE 
91359  CPI 
759  CPP 
1416  CPPD familiare 
147  CPS1D 

228302  CPT2, forma a esordio nell'età 
adulta 

228305  CPT2, forma epato-cardio-
muscolare 

228305  CPT2, forma infantile grave 
228302  CPT2, forma miopatica 
228308  CPT2, forma neonatale 
228308  CPT2, forma sistemica letale 

228302  CPTII, forma a esordio nell'età 
adulta 

228305  CPTII, forma epato-cardio-
muscolare 

228305  CPTII, forma infantile grave 
228302  CPTII, forma miopatica 
228308  CPTII, forma neonatale 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

228308  CPTII, forma sistemica letale 
3286  CPVT 
35173  CPXD 

93267  Cranio a trifoglio - anomalie 
congenite multiple 

93274  Cranio a trifoglio - displasia ossea 
micromelica 

100978  Cranio a trifoglio - displasia toracica 
asfissiante 

60015  Cranio bifido ereditario 
1525  Cranio-osteo-artropatia 
54595  Craniofaringioma 
63260  Craniorachischisi 
157832  Craniorinia 

1532  Craniosinostosi - alopecia - 
anomalia cerebrale 

85199  Craniosinostosi - anomalie anali - 
porocheratosi 

1533  Craniosinostosi - aplasia del perone 
1225  Craniosinostosi - aplasia radiale 
Ҧ53271  Craniosinostosi - brachidattilia 

52054  Craniosinostosi - calcificazioni 
intracraniche 

2872  Craniosinostosi - cardiopatia - 
ritardo mentale 

171839 
 Craniosinostosi - idrocefalo - 
malformazione di Chiari I - sinostosi 
radioulnare 

1540 
 Craniosinostosi - ipoplasia della 
parte media del viso - anomalie dei 
piedi 

1538  Craniosinostosi - malformazione di 
Dandy-Walker - idrocefalo 

2145  Craniosinostosi di Herrmann-Opitz 
97340  Craniosinostosi di Hunter-McAlpine 
284149  Craniosinostosi e anomalie dentali 
Ҧ60030  Craniosinostosi marfanoide 

3366  Craniosinostosi metopica non 
sindromica 

1541  Craniosinostosi, tipo Boston 
1527  Craniosinostosi, tipo Filadelfia 
1541  Craniosinostosi, tipo Warman 

2872 
 Craniostenosi sagittale - cardiopatia 
congenita - ritardo mentale - 
anchilosi mandibolare 

565858 
 Craniosynostosis-
microretrognathia-several 
intellectual disability syndrome 

184  CRBM 
71  CRD 

53693 
 Crescita limitata - aminoaciduria - 
colestasi - sovraccarico di ferro - 
morte prematura 

137608  Crescita segmentaria eccessiva - 
lipomatosi - malformazione 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

arterovenosa - nevo epidermico 
281190  CRIE 
91138  Crioglobulinemia essenziale 
91138  Crioglobulinemia mista 
91138  Crioglobulinemia mista essenziale 
93554  Crioglobulinemia mista, tipo II 
93555  Crioglobulinemia mista, tipo III 
91138  Crioglobulinemia primitiva 
91139  Crioglobulinemia semplice 
91139  Crioglobulinemia, tipo 1 

168577  Crioidrocitosi con deficit di 
stomatina 

168577  Crioidrocitosi ereditaria con 
riduzione della stomatina 

398088  Crioidrocitosi ereditaria con 
stomatina normale 

168577  Crioidrocitosi ereditaria, tipo 2 
1546  Criptococcosi 
98949  Criptoftalmia completa 
91396  Criptoftalmia isolata 
98950  Criptoftalmia parziale 

1548  Criptorchidismo - aracnodattilia - 
ritardo mentale 

1549  Criptosporidiosi 

357329  Criptosporidiosi - colangite cronica 
- epatopatia 

95409  Crisi addisoniana 
95409  Crisi adrenocorticale 

1544  Crisi focale benigna 
dell'adolescente 

1544  Crisi focali benigne dell'adolescenza 

86906  Crisi gelastiche associate ad 
amartomi ipotalamici 

306  Crisi infantili  familiari benigne 
1949  Crisi neonatali familiari benigne 
95409  Crisi surrenalica 

1547 
 Critptomicrotia - brachidattilia - 
eccesso di disegni ad arco sui 
polpastrelli 

313838  CRMCC 
324964  CRMO 

182  Cromoblastomicosi 
182  Cromomicosi 
1437  Cromosoma 1 ad anello 
96171  Cromosoma 2 ad anello 
96172  Cromosoma 3 ad anello 
1447  Cromosoma 4 ad anello 

251043  Cromosoma 5 ad anello 
1448  Cromosoma 6 ad anello 
1449  Cromosoma 7 ad anello 
1450  Cromosoma 8 ad anello 
96173  Cromosoma 9 ad anello 
1438  Cromosoma 10 ad anello 
96175  Cromosoma 11 ad anello 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

1439  Cromosoma 12 ad anello 
96176  Cromosoma 13 ad anello 
1440  Cromosoma 14 ad anello 
96177  Cromosoma 15 ad anello 
96178  Cromosoma 16 ad anello 
1441  Cromosoma 17 ad anello 
1442  Cromosoma 18 ad anello 
1443  Cromosoma 19 ad anello 
1444  Cromosoma 20 ad anello 
1445  Cromosoma 21 ad anello 
1446  Cromosoma 22 ad anello 

261529  Cromosoma Y ad anello 
290  CRS 

411527  CRVO 
101068  CSCD 
443079  CSCR 
35122  CSID 
306436  CSID con intolleranza all'amido 

306474  CSID con intolleranza all'amido e al 
lattosio 

306446  CSID con lieve intolleranza 
all'amido 

306486  CSID senza intolleranza al 
saccarosio 

306462  CSID senza intolleranza all'amido 
1465  CSS 

329217  CSVT 
725  CSWS 

247525  CTLN1 
247585  CTLN2 

158  CUD 
1461  Cuore criss-cross 
95443  Cuore mediano 

99069  Cuore monoventricolare con 
valvola atrio-ventricolare singola 

1464  Cuore univentricolare 

1555  Cutis gyrata - acanthosis nigricans - 
craniosinostosi 

221145 
 Cutis laxa - anomalie gravi 
polmonari, gastrointestinali e delle 
vie urinarie 

2962  Cutis laxa - opacità corneale - 
ritardo mentale 

228285  Cutis laxa acquisita 
90348  Cutis laxa autosomica dominante 

90349  Cutis laxa autosomica recessiva con 
coinvolgimento sistemico 

357074  Cutis laxa autosomica recessiva 
tipo 2, tipo classico 

357074  Cutis laxa autosomica recessiva 
tipo 2, tipo Debré 

357064  Cutis laxa autosomica recessiva 
tipo 2, tipo progeroide 

90349  Cutis laxa autosomica recessiva, 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

tipo 1 

357058  Cutis laxa autosomica recessiva, 
tipo 2A 

357064  Cutis laxa autosomica recessiva, 
tipo 2B 

90349  Cutis laxa autosomica recessiva, 
tipo enfisema polmonare 

198  Cutis laxa legata all'X 

1556  Cutis marmorata telangectasica 
congenita 

Ҧ357225  Cutis verticis gyrata - aplasia della 
tiroide - ritardo mentale 

Ҧ357225 
 Cutis verticis gyrata - retinite 
pigmentosa - perdita dell'udito 
neurosensoriale 

Ҧ357225 
 Cutis verticis gyrata - retinite 
pigmentosa - sordità 
neurosensoriale 

Ҧ357225  Cutis verticis gyrata - ritardo 
mentale 

357220  Cutis verticis gyrata essenziale 
pritimitiva  

357225  Cutis verticis gyrata non essenziale 
primitiva 

171719  Cutix laxa - sindrome marfanoide 
90038  D+HUS 
356978  D,L-2-HGA 
79315  D-2-HGA 
2134  D-HUS 
93581  D-HUS con anticorpi anti-fattore H 
357008  D-HUS con deficit di DGKE 
1146  DA1 
1146  DA1A 

329457  DA5D 
251515  DA10 

79078  Dacrioadenite e sialoadenite 
croniche 

79078  Dacrioadenite e sialoadenite IgG4-
correlate 

141083  Dacriocele 
1562  Dacriocistite - osteopoichilosi 

141083  Dacriocistocele 
275523  DALD 

137577  Danno cerebrale ipossico e 
ischemico nel neonato 

137577  Danno cerebrale ischemico e 
ipossico neonatale 

1775  DC 
79456  DCM 
280785  DCM bollosa 
280794  DCM infiltrativa  a piccole vescicole 
280794  DCM pseudoxantomatosa 
75381  DCMD 
1653  DD 
99789  DD-I 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

231568  DDEB generalizzata 

231568  DDEB, tipi  Pasini e Cockayne-
Touraine 

Ҧ231568  DDEB, tipo Cockayne-Touraine 
Ҧ231568  DDEB, tipo Pasini 
231568  DDEB-gen 
99970  DDLS 
300536  DDOST-CDG 
99015  Deambulazione spastica, tipo 2 
158673  DEB acrale 
158676  DEB esclusivamente ungueale 
79410  DEB pretibiale 
89843  DEB pruriginosa 
158673  DEB-ac 
79411  DEB-BDN 
158676  DEB-na 
89843  DEB-Pr 
79410  DEB-Pt 

644  Debolezza muscolare neurogena - 
atassia - retinite pigmentosa 

169095  Deficit "winged helix" 
26348  Deficit acquisito del fattore II 
26349  Deficit acquisito della proteina S 
254864  Deficit benigno di COX 
268145  Deficit classico di BCKD 

289483  Deficit cognitivo - alacrimia - 
acalasia 

171860  Deficit cognitivo - cataratta - cifosi 

Ҧ324737  Deficit cognitivo - cataratta - 
coloboma - cifosi 

329224  Deficit cognitivo - dismorfismo 
craniofacciale - criptorchidismo 

171851 
 Deficit cognitivo - enteropatia - 
sordità - neuropatia periferica - 
ittiosi - cheratoderma 

127  Deficit cognitivo - epilessia - 
anomalie endocrine 

2139  Deficit cognitivo - epilessia - naso 
globoso 

356996  Deficit cognitivo - ipotonia - 
spasticità - disturbo del sonno 

352530 
 Deficit cognitivo - obesità - 
malformazioni cerebrali - 
dismorfismi facciali 

75858 
 Deficit cognitivo - obesità del 
tronco - distrofia retinica - 
micropene 

100973  Deficit cognitivo associato a sito 
fragile FRAXE 

352530  Deficit cognitivo autosomico 
recessivo da deficit di TRAPPC9 

100973  Deficit cognitivo FRAXE 

280763  Deficit cognitivo grave e paraplegia 
spastica progressiva 

324410  Deficit cognitivo legato all'X - 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

cardiomegalia - insufficienza 
cardiaca congestizia 

2958  Deficit cognitivo legato all'X - 
dismorfismi - atrofia cerebrale 

85278 
 Deficit cognitivo legato all'X - 
dismorfismi craniofacciali - epilessia 
- oftalmoplegia - atrofia cerebellare 

137831  Deficit cognitivo legato all'X - 
ipoplasia cerebellare 

59  Deficit cognitivo legato all'X - 
ipotonia 

163937 
 Deficit cognitivo legato all'X - 
microcefalia - ipoplasia 
pontocerebellare 

776  Deficit cognitivo legato all'X con 
habitus marfanoide 

364028  Deficit cognitivo legato all'X da 
anomalie di GRIA3 

163937  Deficit cognitivo legato all'X, tipo 
Najm 

85278  Deficit cognitivo legato all'X, tipo 
sudafricano 

88616  Deficit cognitivo non sindromico 
autosomico recessivo 

101685  Deficit cognitivo raro senza 
dismorfismi 

280384 
 Deficit cognitivo recessivo - 
disfunzione motoria - contratture 
articolari multiple 

528084  Deficit cognitivo sindromico non-
specificato 

Ҧ324737  Deficit cognitivo, tipo Kahrizi 

95494  Deficit combinati dell'ormone 
ipofisario, forme genetiche 

35909  Deficit combinato del fattore V e 
del fattore VIII 

478029  Deficit combinato della 
fosforilazione ossidativa tipo 29 

478042  Deficit combinato della 
fosforilazione ossidativa tipo 30 

444013  Deficit combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 23 

444458  Deficit combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 24 

1979 

 Deficit combinato dell'insulina, del 
fattore di crescita epidermico (EGF) 
e del fattore 1 di crescita insulino-
simile (IGF1) 

90793  Deficit combinato di 17-
idrossilasi/17,20-liasi 

35909  Deficit combinato di FV e FVIII 

309111  Deficit combinato di lipasi-colipasi 
pancreatica 

139406  Deficit combinato di prosaposina 

308386  Deficit combinato di solfito 
ossidasi, xantina deidrogenasi e 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

aldeide ossidasi, tipo A 

308393 
 Deficit combinato di solfito 
ossidasi, xantina deidrogenasi e 
aldeide ossidasi, tipo B 

308400 
 Deficit combinato di solfito 
ossidasi, xantina ossidasi e aldeide 
ossidasi, tipo C 

98434 
 Deficit combinato ereditario dei 
fattori  della coagulazione dipedenti 
dalla vitamina K 

98434  Deficit combinato ereditario dei 
fattori  II, VII, IX e X 

231720 
 Deficit combinato non acquisito 
dell'ormone ipofisario con anomalie 
della colonna vertebrale 

510  Deficit completo di HPRT 

510  Deficit completo di ipoxantina 
guanina fosforibosiltransferasi 

79293  Deficit completo di LCAT 

289916  Deficit completo di metilmalonil-
CoA mutasi 

29  Deficit completo di mevalonato 
chinasi 

331  Deficit congenito del fattore XIII 

330  Deficit congenito del fattore di 
Hageman 

328  Deficit congenito del fattore di 
Stuart 

325  Deficit congenito del fattore II 

332  Deficit congenito del fattore 
intrinseco 

326  Deficit congenito del fattore V 
327  Deficit congenito del fattore VII 
328  Deficit congenito del fattore X 
329  Deficit congenito del fattore XI 
330  Deficit congenito del fattore XII 

465 
 Deficit congenito dell'inibitore 
dell'attivatore del plasminogeno, 
tipo 1 

93583  Deficit congenito di ADAMTS-13 

79  Deficit congenito di alfa-2-
antiplasmina 

168612  Deficit congenito di alfa-feto-
proteina 

483  Deficit congenito di chininogeno ad 
alto peso molecolare 

168601  Deficit congenito di enterochinasi 

103910  Deficit congenito di eparansolfato 
negli enterociti 

91  Deficit congenito di estrogeni 
335  Deficit congenito di fibrinogeno 

53690  Deficit congenito di lattasi 
465  Deficit congenito di PAI-1 
722  Deficit congenito di plasminogeno 
749  Deficit congenito di precallicreina 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

306436 
 Deficit congenito di saccarosio-
isomaltasi con intolleranza 
all'amido 

306474 
 Deficit congenito di saccarosio-
isomaltasi con intolleranza 
all'amido e al lattosio 

306446 
 Deficit congenito di saccarosio-
isomaltasi con lieve intolleranza 
all'amido 

306486 
 Deficit congenito di saccarosio-
isomaltasi senza intolleranza al 
saccarosio 

306462 
 Deficit congenito di saccarosio-
isomaltasi senza intolleranza 
all'amido 

35122  Deficit congenito di sucrasi-
isomaltasi 

631  Deficit congenito isolato 
dell'ormone della crescita 

199296  Deficit congenito isolato di ACTH 

432  Deficit congenito isolato di 
gonadotropine 

327  Deficit costituzionale di 
proconvertina 

300359 
 Deficit degli anticorpi PLCG2-
correlati e disregolazione 
immunitaria 

721  Deficit dei granuli alfa delle 
piastrine 

734  Deficit dei granuli alfa e delta 
734  Deficit dei granuli alfa e densi 

169142  Deficit dei granuli specifici dei 
neutrofili 

71277  Deficit dei trasportatori del 
glucosio, tipo 1 

255182  Deficit del complesso 2-oxo-
glutarato 

255182 
 Deficit del complesso della 
chetoacido deidrogenasi a catena 
ramificata 

765  Deficit del complesso della piruvato 
deidrogenasi 

3129  Deficit del complesso sarcosina 
deidrogenasi 

329  Deficit del fattore di Rosenthal 
328  Deficit del fattore di Stuart-Prower 
332  Deficit del fattore intrinseco 

98879  Deficit del fattore IX 

331  Deficit del fattore stabilizzante la 
fibrina 

98878  Deficit del fattore VIII 
502318  Deficit del nervo cocleare 

721  Deficit del pool di riserva dei 
granuli alfa 

565  Deficit del rame legato all'X 
314811  Deficit del recettore della grelina 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

633  Deficit del recettore dell'ormone 
della crescita 

633  Deficit del recettore di GH 

36355  Deficit del recettore piastrinico di 
ADP P2Y12 

59  Deficit del trasportatore 8 dei 
monocarbossilati 

31150  Deficit del trasportatore a cassetta 
legante ATP 

31150  Deficit del trasportatore a cassetta 
legante l'adenosina trifosfato A1 

158  Deficit del trasportatore della 
carnitina 

158 
 Deficit del trasportatore della 
carnitina della membrana 
plasmatica 

213  Deficit del trasportatore della 
cistina 

79284 
 Deficit del trasportatore della 
cobalamina nella membrana 
lisosomiale 

52503  Deficit del trasportatore della 
creatina 

52503  Deficit del trasportatore della 
creatina legato all'X 

238459  Deficit del trasportatore dell'acido 
CMP-sialico 

415  Deficit del trasportatore 
dell'ornitina 

97229  Deficit del trasportatore di 
riboflavina 

447784  Deficit del trasportatore 
mitocondriale del piruvato 

353217 
 Deficit del trasportatore 
mitocondriale di aspartato-
glutammato 1 

268184 
 Deficit della 2-chetoacido 
deidrogenasi a catena ramificata 
tiamina-sensibile 

268145 
 Deficit della 2-chetoacido 
deidrogenasi a catena ramificata, 
tipo classico 

268162 
 Deficit della 2-chetoacido 
deidrogenasi a catena ramificata, 
tipo intermedio 

268173 
 Deficit della 2-chetoacido 
deidrogenasi a catena ramificata, 
tipo intermittente  

169100  Deficit della catena alfa del 
recettore dell'interleuchina-2 

169110  Deficit della catena pesante 
dell'immunoglobulina 

280133  Deficit della componente 3 del 
complemento 

79244  Deficit della componente E2 del 
complesso della piruvato 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

deidrogenasi 

255182 
 Deficit della componente E3 del 
complesso della piruvato 
deidrogenasi 

255182  Deficit della componente proteica X 
della piruvato deidrogenasi 

79244 

 Deficit della diidrolipoamide 
acetiltransferasi, componente del 
complesso della piruvato 
deidrogenasi 

716  Deficit della fenilalanina idrossilasi 
284426  Deficit della lattato deidrogenasi A 
284435  Deficit della lattato deidrogenasi B 

23  Deficit della liasi dell'acido 
argininosuccinico 

275761  Deficit della lipasi acida lisosomiale 
79246  Deficit della PDH fosfatasi 
79243  Deficit della piruvato decarbossilasi 
765  Deficit della piruvato deidrogenasi 

79246  Deficit della piruvato deidrogenasi 
fosfatasi 

911  Deficit della proteina associata alla 
catena zeta-70 

79506 
 Deficit della proteina di 
trasferimento degli esteri del 
colesterolo 

255182  Deficit della proteina L del sistema 
di clivaggio della glicina 

255182  Deficit della proteina legante E3 
della piruvato deidrogenasi 

2967  Deficit della proteina R 

746  Deficit  della proteina trifunzionale 
mitocondriale 

183675 
 Deficit della sottoclasse delle IgG 
associato a deficit della sottoclasse 
delle IgA 

79243 
 Deficit della subunità alfa della 
componente E1 della piruvato 
deidrogenasi 

255138 
 Deficit della subunità beta della 
componente E1 del complesso della 
piruvato deidrogenasi 

284435  Deficit della subunità H-LDH 
284426  Deficit della subunità M-LDH 

169150  Deficit della via terminale del 
complemento 

79244 

 Deficit dell'acetiltransferasi del 
residuo di diidrolipoilisina, 
componente del complesso della 
piruvato deidrogenasi 

210115  Deficit dell'antagonista del 
recettore dell'interleuchina-1 

404546  Deficit dell'antagonista di IL-36R 

329  Deficit dell'antecedente plasmatico 
della tromboplastina (PTA) 

391376  Deficit dell'asparagina sintentasi 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

309246  Deficit dell'attivatore di 
esosaminidasi 

103908  Deficit dell'attività  di scambio Na-H 
183675  Deficit delle catene kappa 

228423  Deficit delle cellule dendritiche, 
monocitiche, B e NK, linfoidi 

171673  Deficit delle cellule staminali 
limbiche 

397959  Deficit delle cellule T TCR-alfa-
beta+ 

397959  Deficit delle cellule T TCR-alfa-beta-
positive 

169095  Deficit dell'elice alata 
300  Deficit dell'enzima bifunzionale 

459353  Deficit dell'inibitore C1 

60  Deficit dell'inibitore dell'alfa-1-
proteinasi 

1173  Deficit dell'ormone rilasciante 
l'ormone luteinizzante con atassia 

289157  Deficit di 1-alfa-idrossilasi 
431361  Deficit di 2,4-dienoil-CoA reduttasi 

511  Deficit di 2-chetoacido 
deidrogenasi a catena ramificata 

391417  Deficit di 2-metil-3-idrossibutirril-
CoA deidrogenasi 

391428  Deficit di 2-metil-3-idrossibutirril-
CoA deidrogenasi, forma classica 

391428  Deficit di 2-metil-3-idrossibutirril-
CoA deidrogenasi, forma infantile 

391457  Deficit di 2-metil-3-idrossibutirril-
CoA deidrogenasi, forma neonatale 

79157  Deficit di 2-metilbutirril -CoA 
deidrogenasi 

134  Deficit di 3-chetotiolasi 

79351 
 Deficit di 3-fosfoglicerato 
deidrogenasi, forma 
infantile/giovanile 

2671  Deficit di 3-fosfoglicerato 
deidrogenasi, forma neonatale 

79350  Deficit di 3-fosfoserina-fosfotasi 

35701  Deficit di 3-idrossi-3-metilglutaril-
CoA (HMG-CoA) sintetasi 

20  Deficit di 3-idrossi-3-metilglutaril-
CoA liasi 

5  Deficit di 3-idrossiacil-CoA 
deidrogenasi a catena lunga 

6  Deficit di 3-metilcrotonil-CoA 
carbossilasi 

67046  Deficit di 3-metilglutaconil-CoA 
idratasi 

134  Deficit di 3-ossotiolasi 
67046  Deficit di 3MG-CoA idratasi 

2118  Deficit di 4-alfa-idrossifenilpiruvato 
idrossilasi 

33572  Deficit di 5-oxoprolinasi 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

99135  Deficit di 6-fosfogluconato 
deidrogenasi 

13  Deficit di 6-piruvoil-
tetraidropterina-sintasi 

818  Deficit di 7-deidrocolesterolo 
reduttasi 

168588  Deficit di 11-beta-idrossisteroido 
deidrogenasi, tipo 1 

320  Deficit di 11-beta-idrossisteroido 
deidrogenasi, tipo 2 

752  Deficit di 17-beta-idrossisteroido 
deidrogenasi, tipo 3 

752  Deficit di 17-cheto reduttasi 

752  Deficit di 17-cheto-steroido 
reduttasi 

35708  Deficit di AADC 
42  Deficit di ACADM 

26792  Deficit di ACADS 

247525  Deficit di acido argininosuccinico 
sintasi 

247525  Deficit di acido argininosuccinico 
sintetasi 

355  Deficit di acido beta-glucosidasi 
773  Deficit di acido fitanico ossidasi 

2066  Deficit di acido gamma-
aminobutirrico transaminasi 

401859  Deficit di acido lipoico sintetasi 

56  Deficit di acido omogentisico 
ossidasi 

26792  Deficit di acil-CoA deidrogenasi a 
catena corta 

79157  Deficit di acil-CoA deidrogenasi a 
catena corta/ramificata 

42  Deficit di acil-CoA deidrogenasi a 
catena media 

26793  Deficit di acil-CoA deidrogenasi a 
catena molto lunga 

99901  Deficit di acil-CoA deidrogenasi, 
tipo 9 

43115  Deficit di aconitasi 
141  Deficit di ACY2 
277  Deficit di ADA 
46  Deficit di adenilsuccinasi 
46  Deficit di adenilsuccinato liasi 

976  Deficit di adenina 
fosforibosiltrasferasi 

277  Deficit di adenosina deaminasi 

45  Deficit di adenosina monofosfato 
deaminasi 

2968  Deficit di adesione leucocitaria 

99842  Deficit di adesione leucocitaria, 
tipo I 

99843  Deficit di adesione leucocitaria, 
tipo II 

99844  Deficit di adesione leucocitaria, 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

tipo III 
35704  Deficit di AGAT 
101089  Deficit di AID 
33355  Deficit di AK2 

93598  Deficit di alanina-gliossilato 
aminotransferasi perossisomiale 

816  Deficit di aldeide deidrogenasi 

31  Deficit di alfa chetoglutarato 
deidrogenasi 

365  Deficit di alfa-1,4-glucosidasi acida 

308552  Deficit di alfa-1,4-glucosidasi acida 
a esordio infantile 

420429  Deficit di alfa-1,4-glucosidasi acida, 
a esordio tardivo 

60  Deficit di alfa-1-antitripsina 

309288  Deficit di alfa-D-mannosidasi 
lisosomiale, forma dell'adulto 

309282  Deficit di alfa-D-mannosidasi 
lisosomiale, forma infantile 

61  Deficit di alfa-D-mannosidosi 
lisosomiale 

324  Deficit di alfa-galattosidasi A 
349  Deficit di alfa-L-fucosidasi 
579  Deficit di alfa-L-iduronidasi 

134  Deficit di alfa-metil-acetoacetil-CoA 
tiolasi 

3137  Deficit di alfa-N-
acetilgalattosaminidasi 

79280 
 Deficit di alfa-N-
acetilgalattosaminidasi, a esordio 
nell'adulto 

79279  Deficit di alfa-N-
acetilgalattosaminidasi, tipo 1 

79280  Deficit di alfa-N-
acetilgalattosaminidasi, tipo 2 

79281  Deficit di alfa-N-
acetilgalattosaminidasi, tipo 3 

366  Deficit di amilo-1,6-glucosidasi 
141  Deficit di aminoacilasi 2 
2785  Deficit di anidrasi carbonica 2 

300359  Deficit di anticorpi e disregolazione 
immunitaria associati a PLCG2 

3006  Deficit di antiquitina 
309020  Deficit di apoC-II 

425  Deficit di apolipoproteina A-I 
976  Deficit di APRT 
90  Deficit di arginasi 
23  Deficit di argininosuccinasi 
23  Deficit di argininosuccinato liasi 

247525  Deficit di argininosuccinato sintasi 

247525  Deficit di argininosuccinato 
sintetasi 

512  Deficit di arilsulfatasi A 

309271  Deficit di arilsulfatasi A, forma 
dell'adulto 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

309263  Deficit di arilsulfatasi A, forma 
giovanile 

309256  Deficit di arilsulfatasi A, forma 
infantile tardiva 

583  Deficit di arilsulfatasi B 

276223  Deficit di arilsulfatasi B, a 
progressione lenta 

276212  Deficit di arilsulfatasi B, a 
progressione rapida 

91  Deficit di aromatasi 
583  Deficit di ARSB 
23  Deficit di ASA 
583  Deficit di ASB 

447997  Deficit di ASCT1 
23  Deficit di ASL 
93  Deficit di aspartilglucosaminidasi 
141  Deficit di aspartoacilasi 

247525  Deficit di ASS 
250977  Deficit di ATIC 

511  Deficit di BCKD 
268184  Deficit di BCKD tiamina-sensibile 

511  Deficit di BCKDH 

79332  Deficit di beta-1,4-
galattosiltransferasi 

65287  Deficit di beta-alanina sintasi 
134  Deficit di beta-chetotiolasi 

309310  Deficit di beta-D-galattosidasi 
354  Deficit di beta-galattosidasi-1 
584  Deficit di beta-glucuronidasi 

118  Deficit di beta-mannosidasi 
lisosomiale 

65287  Deficit di beta-ureidopropionasi 

205  Deficit di bilirubina uridina-
difosfato glucuronosiltransferasi 

79234 
 Deficit di bilirubina uridina-
difosfato glucuronosiltransferasi, 
tipo 1 

79235 
 Deficit di bilirubina uridina-
difosfato glucuronosiltransferasi, 
tipo 2 

205  Deficit di bilirubina-UGT 
79234  Deficit di bilirubina-UGT, tipo 1 
79235  Deficit di bilirubina-UGT, tipo 2 
79241  Deficit di biotinidasi 
401874  Deficit di BOLA3 
79304  Deficit di BSEP 
79241  Deficit di BTD 

47  Deficit di BTK 
132  Deficit di butirril -colinesterasi 

280133  Deficit di C3 
401948  Deficit di CA-VA 

159  Deficit di CACT 

147  Deficit di carbamil-fosfato sintetasi 
1 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

147  Deficit di carbamil-fosfato sintetasi 
I 

147  Deficit di carbamoil-fosfato sintasi 
1 

147  Deficit di carbamoil-fosfato 
sintetasi 

147  Deficit di carbamoil-fosfato 
sintetasi 1 

42 
 Deficit di carnitina secondario a 
deficit di acil-CoA deidrogenasi a 
catena media 

159  Deficit di carnitina-acilcarnitina 
traslocasi 

156  Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi 1A 

157  Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi 2 

156  Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi IA 

228302 
 Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi II, forma a esordio 
nell'età adulta 

228305 
 Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi II, forma epato-cardio-
muscolare 

228305  Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi II, forma infantile grave 

228302  Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi II, forma miopatica 

228308  Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi II, forma neonatale 

228308  Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi II, forma sistemica letale 

228302 
 Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi tipo 2, forma a esordio 
nell'età adulta 

228305 
 Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi tipo 2, forma infantile 
grave 

228302  Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi tipo 2, forma miopatica 

228308  Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi tipo 2, forma neonatale 

228308 
 Deficit di carnitina-palmitoil 
transferasi tipo 2, forma sistemica 
letale 

228305 
 Deficit di carnitina-palmitoil  
transferasi tipo 2, tipo epato-cardio-
muscolare 

1361  Deficit di carnosinasi 
926  Deficit di catalasi 

228337  Deficit di catepsina D 
79282  Deficit di CblC 
79283  Deficit di CblD 
79284  Deficit di CblF 
369955  Deficit di CblJ 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

437552  Deficit di CD16 
238505  Deficit di CD27 
79506  Deficit di CEPT 
333  Deficit di ceramidasi 

502444  Deficit di ceramidasi alcalina 3 
169079  Deficit di Cernunnos 
169079  Deficit di Cernunnos-XLF 
79155  Deficit di chinureninasi 
212  Deficit di cistationasi 
394  Deficit di cistationina beta-sintasi 
212  Deficit di cistationina gamma-liasi 

101089  Deficit di citidina deaminasi indotta 
da attivazione 

1561  Deficit di citocromo C ossidasi, 
infantile letale 

70472  Deficit di citocromo C ossidasi, tipo 
franco-canadese 

70472  Deficit di citocromo ossidasi di 
Saguenay-Lac-St. Jean 

70472  Deficit di citocromo ossidasi, tipo 
Saguenay-Lac-Saint-Jean 

247585  Deficit di citrina a esordio nell'età 
adulta 

33  Deficit di CoA deidrogenasi 
dell'acido isovalerico 

276066  Deficit di CoA ligasi degli acidi 
biliari e difetto dell'amidazione 

79282  Deficit di cobalamina C 
79283  Deficit di cobalamina D 
79284  Deficit di cobalamina F 
369955  Deficit di cobalamina J 
309108  Deficit di colipasi pancreatica 
1561  Deficit di COX, infantile letale 

70472  Deficit di COX, tipo franco-
canadese 

147  Deficit di CPS1 
156  Deficit di CPT-1A 

90795  Deficit di CYP11B1 
941  Deficit di D-glicerato chinasi 

93599  Deficit di D-glicerato deidrogenasi 

35708  Deficit di decarbossilasi degli L-
aminoacidi aromatici 

431361  Deficit di DECR con iperlisinemia 
1578  Deficit di deidratasi 

79101  Deficit di delta1-pirrolina-5-
carbossilato deidrogenasi 

35664  Deficit di delta-1-pirrolina 5-
carbossilato sintetasi 

319651  Deficit di DHFR 
255182  Deficit di diaforasi 
319651  Deficit di diidrofolato reduttasi 

2394  Deficit di diidrolipoamide 
deidrogenasi 

255182  Deficit di diidrolipoil deidrogenasi 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

1675  Deficit di diidropirimidina 
deidrogenasi 

38874  Deficit di diidropirimidinasi 
226  Deficit di diidropteridina reduttasi 

243343  Deficit di dimetilglicina 
deidrogenasi 

2394  Deficit di DLD 
243343  Deficit di DMG deidrogenasi 
243343  Deficit di DMGDH 
99812  Deficit di DNA ligasi IV 
447737  Deficit di DOCK2 
79322  Deficit di Dol-P-mannosiltransferasi 

86309  Deficit di dolichil-fosfato N-
acetilgalattosamina fosfotransferasi 

91131  Deficit di dolicol chinasi 
230  Deficit di dopamina beta-idrossilasi 

79243  Deficit di E1-alfa della piruvato 
deidrogenasi 

255138  Deficit di E1-beta della piruvato 
deidrogenasi 

79244  Deficit di E2 della piruvato 
deidrogenasi 

2394  Deficit di E3 della piruvato 
deidrogenasi 

99849  Deficit di enolasi muscolare 

79271  Deficit di eparan-alfa-
glucosaminide N-acetiltransferasi 

79269  Deficit di eparan-sulfamidasi 
845  Deficit di esosaminidasi A 
796  Deficit di esosaminidasi A e B 

309169  Deficit di esosaminidasi A e B, 
forma dell'adulto 

309162  Deficit di esosaminidasi A e B, 
forma giovanile 

309155  Deficit di esosaminidasi A e B, 
forma infantile 

309192  Deficit di esosaminidasi A, forma 
dell'adulto 

309185  Deficit di esosaminidasi A, forma 
giovanile 

309178  Deficit di esosaminidasi A, forma 
infantile 

309239  Deficit di esosaminidasi A, variante 
B1 

882  Deficit di FAH 
3261  Deficit di FAS 
79306  Deficit di FIC1 

26791  Deficit di flavoproteina 
trasportatrice di elettroni 

26791 
 Deficit di flavoproteina 
trasportatrice di elettroni 
ubichinone ossidoreduttasi 

51208  Deficit di formiminotransferasi 
ciclodeaminasi 

35121  Deficit di fosfatasi acida 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

534  Deficit di fosfatildilinositolo 4,5-
bifosfato 5-fosfatasi 

2880  Deficit di fosfoenolpiruvato 
carbossichinasi 

97234  Deficit di fosfoglicerato mutasi 
muscolare 

Ҧ319646  Deficit di fosfoglucomutasi 1 
79318  Deficit di fosfomannomutasi 2 
79319  Deficit di fosfomannosio isomerasi 
369  Deficit di fosforilasi epatica 

284417  Deficit di fosfoserina 
aminotransferasi 

2056  Deficit di fruttochinasi 
348  Deficit di fruttosio 1,6-difosfatasi 

51208  Deficit di FTCD 
24  Deficit di fumarasi 
882  Deficit di fumaril acetoacetasi 

882  Deficit di fumaril acetoacetato 
idrolasi 

364  Deficit di G6P 
79259  Deficit di G6P traslocasi 
79258  Deficit di G6P, tipo a 
79259  Deficit di G6P, tipo b 
79259  Deficit di G6PT 
2066  Deficit di GABA transaminasi 
487  Deficit di galattocerebrosidasi 

79237  Deficit di galattochinasi 
309297  Deficit di galattosamina-6-solfatasi 

487  Deficit di galattosilceramidasi 
75496  Deficit di galattosiltransferasi I 
79238  Deficit di galattosio epimerasi 

308473  Deficit di galattosio epimerasi negli 
eritrociti 

79239  Deficit di galattosio-1-fosfato 
uridiltransferasi 

487  Deficit di GALC 
79238  Deficit di GALE 
308473  Deficit di GALE negli eritrociti 
79237  Deficit di GALK 
309297  Deficit di GALNS 
79239  Deficit di GALT 
212  Deficit di gamma-cistationasi 

33573  Deficit di gamma-glutamil 
transpeptidasi 

33574  Deficit di gamma-glutamilcisteina 
sintetasi 

382  Deficit di GAMT 

308638  Deficit di GBE, forma epatica non 
progressiva 

308621  Deficit di GBE, forma epatica 
progressiva 

308670  Deficit di GBE, forma 
neuromuscolare congenita 

308712  Deficit di GBE, forma 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

neuromuscolare dell'adulto 

308698  Deficit di GBE, forma 
neuromuscolare infantile 

366  Deficit di GDE 
354  Deficit di GLB1 

261476  Deficit di glicerolo chinasi - 
sindrome dei geni contingui 

284414  Deficit di glicerolo chinasi 
dell'adulto 

289891  Deficit di glicina N-metiltransferasi 

369  Deficit di glicogeno fosforilasi del 
fegato 

369  Deficit di glicogeno fosforilasi 
epatica 

98885  Deficit di glicoproteina VI 

79272  Deficit di glucosamina N-acetil-6-
sulfatasi 

79330  Deficit di glucosidasi 1 
79320  Deficit di glucosiltransferasi 1 
79325  Deficit di glucosiltransferasi 2 

466026  Deficit di glucosio-6-fosfato 
deidrogenasi classe I 

51208  Deficit di glutammato 
formiminotransferasi 

33574  Deficit di glutammato-cisteina ligasi 
25  Deficit di glutaril-CoA deidrogenasi 

35706  Deficit di glutaril-CoA ossidasi 

25  Deficit di glutaril-Coenzima A 
deidrogenasi 

32  Deficit di glutatione sintetasi 

289846  Deficit di glutatione sintetasi con 5-
oxoprolinuria 

289849  Deficit di glutatione sintetasi senza 
5-oxoprolinuria 

101006  Deficit di GM2 sintasi 
79272  Deficit di GNS 
280586  Deficit di gPAPP 
2102  Deficit di GTP cicloidrolasi 1 
2102  Deficit di GTPCH 

382  Deficit di guanidinoacetato 
metiltransferasi 

2157  Deficit di HAL 
79271  Deficit di HGSNAT 
88639  Deficit di HIBCH 
2157  Deficit di HIS 
20  Deficit di HMG-CoA liasi 

329173  Deficit di HOIL1 
79233  Deficit di HPRT, grado I 
510  Deficit di HPRT, grado IV 

391417  Deficit di HSD10 
85295  Deficit di HSD10, forma atipica 
391428  Deficit di HSD10, forma classica 
391428  Deficit di HSD10, forma infantile 
391457  Deficit di HSD10, forma neonatale 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

67041  Deficit di ialuronidasi 
508476  Deficit di ialuronidasi 2 
363424  Deficit di IBA57 

217085  Deficit di iduronato 2-solfatasi, tipo 
A 

217093  Deficit di iduronato 2-solfatasi, tipo 
B 

73272  Deficit di IGF-1 
404546  Deficit di IL-36Ra 
98886  Deficit di integrina alfa2-beta1 

79233  Deficit di ipoxantina guanina 
fosforibosil transferasi, grado I 

510  Deficit di ipoxantina guanina 
fosforibosiltransferasi, grado IV 

70592  Deficit di IRAK4 

79159  Deficit di isobutirril-CoA 
deidrogenasi 

2157  Deficit di istidasi 
2157  Deficit di istidina ammonio-liasi 

35704  Deficit di l-Arginina:glicina 
amidinotransferasi 

156  Deficit di L-CPT1 
156  Deficit di L-CPTI 

440731  Deficit di L-ferritina 
275761  Deficit di LAL 

650  Deficit di LCAT 
5  Deficit di LCHAD 

2364  Deficit di LDH 

650  Deficit di lecitina-colesterolo-
aciltransferasi 

79507  Deficit di leucotriene C4 (LTC4) 
sintasi 

255182  Deficit di lipoamide deidrogenasi 
401862  Deficit di lipoil transferasi 1 
447795  Deficit di lipoil transferasi 2 

2203  Deficit di lisina alfa-chetoglutarato 
reduttasi 

309015  Deficit di LPL 
26791  Deficit di MAD 

943  Deficit di malonil-CoA 
decarbossilasi 

103907  Deficit di maltasi-glucoamilasi 

244310  Deficit di Man5GlcNAc2-PP-Dol 
flippasi 

79327  Deficit di mannosiltransferasi 1 
79326  Deficit di mannosiltransferasi 2 
79321  Deficit di mannosiltransferasi 6 
79328  Deficit di mannosiltransferasi 7-9 
79324  Deficit di mannosiltransferasi 8 
168598  Deficit di MAT 
168598  Deficit di MAT I/III  
71529  Deficit di MC4R 

42  Deficit di MCAD 
6  Deficit di MCC 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

308425  Deficit di MCEE 
59  Deficit di MCT8 
622  Deficit di metilcobalamina 

308380  Deficit di metilcobalamina, tipo 
cblDv1 

2169  Deficit di metilcobalamina, tipo 
cblE 

2170  Deficit di metilcobalamina, tipo 
cblG 

395  Deficit di metilene-tetraidrofolato 
reduttasi 

168598  Deficit di metionina 
adenosiltransferasi 

391417  Deficit di MHBD 
391428  Deficit di MHBD, forma classica 
391428  Deficit di MHBD, forma infantile 
391457  Deficit di MHBD, forma neonatale 
2587  Deficit di mieloperossidasi 
368  Deficit di miofosforilasi 
3057  Deficit di monoamina-ossidasi A 
2587  Deficit di MPO 
395  Deficit di MTHFR 

183713  Deficit di MyD88 
508542  Deficit di MYSM1 

79270  Deficit di N-acetil-alfa-
glucosaminidasi 

583  Deficit di N-acetilgalattosamina 4-
sulfatasi 

309297  Deficit di N-acetilgalattosamina-6-
solfato solfatasi 

576  Deficit di N-acetilglucosamina-1-
fosfotransferasi 

79329  Deficit di N-
acetilglucosaminiltransferasi 2 

137754  Deficit di N-acil-L-aminoacido-
amidoidrolasi 

555402  Deficit di NAD(P)HX deidratasi 
555407  Deficit di NAD(P)HX epimerasi 
3137  Deficit di NAGA 
79279  Deficit di NAGA, tipo 1 
79280  Deficit di NAGA, tipo 2 
79281  Deficit di NAGA, tipo 3 
927  Deficit di NAGS 

351  Deficit di neuraminidasi beta-
galattosidasi 

351  Deficit di neuraminidasi e beta-
galattosidasi 

529980  Deficit di NFAT5 
401869  Deficit di NFU1 
404454  Deficit di NGLY1 
169079  Deficit di NHEJ1 
447731  Deficit di NIK 

230  Deficit di noradrenalina 
230  Deficit di norepinefrina 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

664  Deficit di OCT 
79242  Deficit di olocarbossilasi sintetasi 
Ҧ2822  Deficit di omocarnosinasi 

414  Deficit di ornitina aminotransferasi 

664  Deficit di ornitina 
carbamoiltransferasi 

664  Deficit di ornitina transcarbamilasi 
415  Deficit di ORNT1 
30  Deficit di orotidilico decarbossilasi 
664  Deficit di OTC 
832  Deficit di OXCT1 

36355  Deficit di P2Y12 
35664  Deficit di P5CS 
35120  Deficit di P5N 
716  Deficit di PAH 

71528  Deficit di PCI 
2880  Deficit di PEPCK 

79096  Deficit di piridossamina 5'-fosfato 
ossidasi 

79096  Deficit di piridossamina 5'-ossidasi 
3008  Deficit di piruvato carbossilasi 

353308  Deficit di piruvato carbossilasi, 
forma infantile 

353308  Deficit di piruvato carbossilasi, tipo 
A 

353314  Deficit di piruvato carbossilasi, tipo 
B 

353320  Deficit di piruvato carbossilasi, tipo 
benigno 

353320  Deficit di piruvato carbossilasi, tipo 
C 

353314  Deficit di piruvato carbossilasi, tipo 
neonatale grave 

766  Deficit di piruvato chinasi negli 
eritrociti 

722  Deficit di plasminogeno, tipo 1 
760  Deficit di PNP 
760  Deficit di PNPasi 

79096  Deficit di PNPO 
71526  Deficit di POMC 
95699  Deficit di POR 
326  Deficit di proaccelerina 
742  Deficit di prolidasi 
419  Deficit di prolina ossidasi 
2966  Deficit di properdina 
35  Deficit di propionil-CoA carbossilasi 

79473  Deficit di protoporfirinogeno 
ossidasi 

325  Deficit di protrombina 
284417  Deficit di PSAT 

760  Deficit di purina nucleoside 
fosforilasi 

240760  Deficit di RAD50 
440706  Deficit di ribosio-5-P isomerasi 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

217335  Deficit di RIN2 
420741  Deficit di RNF168 
3124  Deficit di saccaropina deidrogenasi 
79157  Deficit di SBCAD 
26792  Deficit di SCAD 
832  Deficit di SCOT 

70594  Deficit di sepiapterina reduttasi 
52503  Deficit di SLC6A8 
70472  Deficit di SLSJ-COX 
461  Deficit di solfatasi steroidea 

99732  Deficit di solfito ossidasi da deficit 
del cofattore molibdeno 

308386  Deficit di solfito ossidasi da deficit 
del cofattore molibdeno, tipo A 

308393  Deficit di solfito ossidasi da deficit 
del cofattore molibdeno, tipo B 

308400  Deficit di solfito ossidasi da deficit 
del cofattore molibdeno, tipo C 

70594  Deficit di SPR 
22  Deficit di SSADH 

391311  Deficit di STAT1 
2314  Deficit di STAT3 

3196  Deficit di steroido deidrogenasi - 
anomalie dentali 

753  Deficit di steroido-5-alfa-reduttasi 
909  Deficit di sterolo 27-idrossilasi 

46059  Deficit di sterolo C5-desaturasi 

22  Deficit di succinico semialdeide 
deidrogenasi 

832  Deficit di succinil-CoA acetoacetato 
transferasi 

832  Deficit di succinil-CoA:3-chetoacido 
CoA transferasi 

832  Deficit di succinil-CoA:3-oxoacido 
CoA transferasi 

134  Deficit di T2 
746  Deficit di TFP 
Ҧ300  Deficit di tiolasi 

101150  Deficit di tirosina idrossilasi 
101028  Deficit di transaldolasi 
488618  Deficit di transchetolasi 

859  Deficit di transcobalamina 
859  Deficit di transcobalamina II 

199247  Deficit di transcortina 

309031  Deficit di triacilglicerolo lipasi 
pancreatica 

868  Deficit di trioso fosfato-isomerasi 

79238  Deficit di UDP-galattosio-4-
epimerasi 

308473  Deficit di UDP-galattosio-4-
epimerasi negli eritrociti  

205  Deficit di UGT 
79234  Deficit di UGT, tipo 1 
79235  Deficit di UGT, tipo 2 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

35120  Deficit di UMPH1 
481665  Deficit di UPS18 

79238  Deficit di uridina difosfato 
galattosio-4-epimerasi 

308473 
 Deficit di uridina difosfato 
galattosio-4-epimerasi negli 
eritrociti 

35120  Deficit di uridina-5'-monofosfato 
idrolasi 

30  Deficit di uridina-monofosfato 
sintasi 

26793  Deficit di VLCAD 
247768  Deficit di WNT4 
93601  Deficit di xantina deidrogenasi 
93601  Deficit di xantina ossidasi 
93601  Deficit di xantina ossidoreduttasi 
93601  Deficit di XDH 
75496  Deficit di XGPT 
2843  Deficit di xilitolo deidrogenasi 

75496  Deficit di xilosilproteina 4-beta-
galattosiltransferasi 

93601  Deficit di XO 
93601  Deficit di XOR 

93602 
 Deficit doppio di xantina 
deidrogenasi e xantina aldeide 
ossidasi 

156  Deficit epatico di carnitina-
palmitoil transferasi 1 

156  Deficit epatico di carnitina-
palmitoil transferasi I 

37  Deficit ereditario dello zinco 
48818  Deficit ereditario di ceruloplasmina 

469  Deficit ereditario di fruttosio-1-
fosfato aldolasi 

71278  Deficit ereditario di glutamina 
sintetasi 

71278  Deficit ereditario di GS 

859  Deficit ereditario di 
transcobalamina 

1551  Deficit familiare benigno di rame 

535453  Deficit familiare del fattore 1 di 
maturazione della lipasi 

425  Deficit familiare di apoA-I 

309020  Deficit familiare di apolipoproteina 
C-II 

169085  Deficit familiare di CD8 
361  Deficit familiare di glucocorticoidi 

535458  Deficit familiare di GPIHBP1 
79293  Deficit familiare di LCAT 

309015  Deficit familiare di lipoproteina 
lipasi 

622  Deficit funzionale di metionina 
sintasi 

308380  Deficit funzionale di metionina 
sintasi, t ipo cblDv1 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

2169  Deficit funzionale di metionina 
sintasi, tipo cblE 

2170  Deficit funzionale di metionina 
sintasi, tipo cblG 

332  Deficit gastrico del fattore 
intrinseco 

308487  Deficit generalizzato di galattosio 
epimerasi 

308487  Deficit generalizzato di GALE 

308487  Deficit generalizzato di UDP-
galattosio-4-epimerasi 

308487  Deficit generalizzato di uridina 
disfofato galattosio-4-epimerasi 

284411  Deficit giovanile di glicerolo chinasi 
2879  Deficit grave degli arti 

169793  Deficit grave del fattore IX 
169802  Deficit grave del fattore VIII 

1572  Deficit idiopatico di 
immunoglobuline 

284408  Deficit infantile di glicerolo chinasi 
268162  Deficit intermedio di BCKD 

268173 
 Deficit intermittente  della 
chetoacido deidrogenasi a catena 
ramificata 

268173  Deficit intermittente  di BCKD 

91354  Deficit ipofisario associato alla 
sindrome della sella turcica vuota 

91350  Deficit ipofisario da cisti della tasca 
di Rathke 

95619  Deficit ipofisario iatrogenico o 
traumatico 

231662  Deficit isolato congenito 
dell'ormone della crescita, tipo 1A 

231671  Deficit isolato congenito 
dell'ormone della crescita, tipo 1B 

231679  Deficit isolato congenito 
dell'ormone della crescita, tipo 2 

231692  Deficit isolato congenito 
dell'ormone della crescita, tipo 3 

231662  Deficit isolato congenito di GH, tipo 
1A 

231671  Deficit isolato congenito di GH, tipo 
1B 

231679  Deficit isolato congenito di GH, tipo 
2 

231692  Deficit isolato congenito di GH, tipo 
3 

2609  Deficit isolato del complesso I 

2609  Deficit isolato del complesso I della 
catena respiratoria mitocondriale 

3208  Deficit isolato del complesso II della 
catena respiratoria mitocondriale 

254905 
 Deficit isolato del complesso IV 
della catena respiratoria 
mitocondriale 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

254913 
 Deficit isolato del complesso V 
della catena respiratoria 
mitocondriale 

238670  Deficit isolato del fattore di rilascio 
della tireotropina 

238670  Deficit isolato del fattore di rilascio 
di TSH 

254905  Deficit isolato della citocromo C 
ossidasi 

183675  Deficit isolato della sottoclasse 
delle IgG 

96  Deficit isolato della vitamina E 
254913  Deficit isolato dell'ATP sintasi 

631  Deficit isolato dell'ormone della 
crescita non acquisito 

231662  Deficit isolato dell'ormone della 
crescita, tipo 1A 

231671  Deficit isolato dell'ormone della 
crescita, tipo 1B 

231679  Deficit isolato dell'ormone della 
crescita, tipo 2 

231692  Deficit isolato dell'ormone della 
crescita, tipo 3 

238670  Deficit isolato dell'ormone di 
rilascio della tireotropina 

52901  Deficit isolato dell'ormone follicolo-
stimolante (FSH) 

90674  Deficit isolato dell'ormone 
stimolante la tiroide 

199299  Deficit isolato di ACTH a esordio 
tardivo 

1460  Deficit isolato di coenzima Q-
citocromo C reduttasi 

254905  Deficit isolato di COX 
408  Deficit isolato di glicerolo-chinasi 

2609  Deficit isolato di NADH-Coenzima Q 
reduttasi 

2609  Deficit isolato di NADH-CoQ 
reduttasi 

2609  Deficit isolato di NADH-ubichinone 
reduttasi 

238670  Deficit isolato di protirelina 
238670  Deficit isolato di protireoliberina 

440713  Deficit isolato di sedoeptolosio-
chinasi 

440713  Deficit isolato di SHPK 
99731  Deficit isolato di solfito ossidasi 

3208  Deficit isolato di succinato-
Coenzima Q reduttasi 

3208  Deficit isolato di succinato-CoQ 
reduttasi 

3208  Deficit isolato di succinato-
ubichinone reduttasi 

238670  Deficit isolato di tireoliberina 
238670  Deficit isolato di TRF 

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


 

 
Ÿ Questa malattia ¯ stata definita con un altro termine (vedi allegato) ed ¯ stata associata al numero ORPHA indicato.  
I Quaderni di Orphanet - Elenco delle malattie rare e sinonimi in ordine alfabetico - Gennaio 2020 
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/IT/Elenco_malattie_rare_in_ordine_alfabetico.pdf 37 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

238670  Deficit isolato di TRH 

397685  Deficit isolato familiare del 
recettore della prolattina 

96  Deficit isolato familiare della 
vitamina E 

231692  Deficit isolato legato all'X 
dell'ormone della crescita 

169799  Deficit lieve del fattore IX 
169808  Deficit lieve del fattore VIII 
411712  Deficit materno di riboflavina 

134  Deficit mitocondriale di acetoacetil-
Coenzima A tiolasi 

169796  Deficit moderatamente grave del 
fattore IX 

169805  Deficit moderatamente grave del 
fattore VIII 

95494  Deficit multipli  dell'ormone 
ipofisario, forme genetiche 

26791  Deficit multiplo di acil-CoA 
deidrogenasi 

394532  Deficit multiplo di acil-CoA 
deidrogenasi, tipo lieve 

394529  Deficit multiplo di acil-CoA 
deidrogenasi, tipo neonatale grave 

79241  Deficit multiplo di carbossilasi a 
esordio giovanile 

79242  Deficit multiplo di carbossilasi a 
esordio precoce 

79241  Deficit multiplo di carbossilasi a 
esordio tardivo 

585  Deficit multiplo di solfatasi 

35909  Deficit multiplo familiare di un 
fattore della coagulazione 

79242  Deficit multiplo neonatale di 
carbossilasi 

329942  Deficit multiplo neonatale 
transitorio di acil-CoA deidrogenasi 

329942  Deficit neonatale transitorio di 
MAD 

79233  Deficit parziale di HPRT 
79233  Deficit parziale di HPRT1 

79233  Deficit parziale di ipoxantina 
guanina fosforibosil transferasi 

79233  Deficit parziale di ipoxantina 
guanina fosforibosil transferasi I 

79292  Deficit parziale di LCAT 

79312  Deficit parziale di metilmalonil-CoA 
mutasi 

343  Deficit parziale di mevalonato 
chinasi 

2971  Deficit perossisomiale di acil-CoA 
ossidasi 

169464  Deficit primario di CD59 

73272  Deficit primitivo del fattore di 
crescita insulino-simile 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

412206  Deficit primitivo dell'eruzione dei 
denti 

1572  Deficit primitivo di anticorpi 

158  Deficit primitivo sistemico di 
carnitina 

254864  Deficit reversibile infantile della 
catena respiratoria 

254864  Deficit reversibile infantile della 
citocroma C ossidasi 

183675  Deficit selettivo della sottoclasse 
IgG 

331235  Deficit selettivo delle 
immunoglobuline M 

331235  Deficit selettivo di IgM 
447788  Deficit visivo cerebrale 
447788  Deficit visivo corticale 

631  Deficiti congenito di GH isolato 
425  Deficiti di ApoA-I 

295221  Defomità di Madelung unilaterale 

1927  Deformazioni delle mani e piedi - 
faccia piatta 

2440  Deformità a chela di aragosta 
1335  Deformità di Cantrell 
35688  Deformità di Madelung 
295223  Deformità di Madelung bilaterale 

313850  Degenerazione cerebellare-retinica 
infantile 

3233  Degenerazione cocleosacculare - 
cataratta 

86813  Degenerazione corioretinica 
peripapillare elicoidale 

497906  Degenerazione dei gangli basali a 
esordio infantile 

905  Degenerazione epatolenticolare 
178493  Degenerazione maculare miopica 

1243  Degenerazione maculare 
vitelliforme polimorfica 

519410  Degenerazione marginale di Terrien 
137672  Degenerazione marginale pellucida 

726 
 Degenerazione neuronale 
progressiva dell'infanzia associata a 
malatia epatica 

98757  Degenerazione nigro-spino-dentata 
con oftalmoplegia nucleare 

98757  Degenerazione nigrostriatale 
autosomica dominante 

225154  Degenerazione nigrostriatale 
infantile familiare 

225147  Degenerazione nigrostriatale 
infantile sporadica 

1574  Degenerazione retinica - 
microftalmia - glaucoma 

67042  Degenerazione retinica a esordio 
tardivo 

67042  Degenerazione retinica a esordio 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

tardivo, autosomica dominante 

3177  Degenerazione spinocerebellare - 
distrofia corneale 

141  Degenerazione spongiosa del 
cervello 

91496  Degenerazione vitreoretinica a 
fiocchi di neve 

898  Degenerazione vitreoretinica di 
Wagner 

1627  Del (5)(q35) 
1627  Del (5)(qter) 

254525  Del (14)(q32.2) paterna 
401986  Del(1)(p31p32) 
456298  Del(1)(p35.2) 
1606  Del(1)(p36) 

250989  Del(1)(q21) 
250999  Del(1)(q41q42) 
238769  Del(1)(q44) 
293948  Del(1)p(21.3) 
363680  Del(2)(p13.2) 
261349  Del(2)(p15p16.1) 
163693  Del(2)(p21) 
369881  Del(2)(p21) senza cistinuria 
228402  Del(2)(q23.1) 
1617  Del(2)(q24) 

251014  Del(2)(q31.1) 
251019  Del(2)(q32) 
251019  Del(2)(q32q33) 
251028  Del(2)(q33.1) 
1001  Del(2)(q37) 
1621  Del(3)(q13) 

356947  Del(3)(q26q27) 
397695  Del(3)(q27.3) 
65286  Del(3)(q29) 
435638  Del(3)p(25.3) 
238750  Del(4)(q21) 
228384  Del(5)(q14.3) 
314655  Del(5)(q31.3) 
251046  Del(6)(p22) 
171829  Del(6)(q16) 
251056  Del(6)(q25) 
254351  Del(7)(q11.23) distale 
251061  Del(7)(q31) 
251066  Del(8)(p11.2) 
251071  Del(8)(p23.1) 
284160  Del(8)(q21.11) 
508488  Del(8)(q24.3) 
2496  Del(8)q(13) 

324313  Del(9)(p13) 
352665  Del(9)(q21) 
401923  Del(9)(q31.1q31.3) 
284169  Del(10)(p11.21p12.31) 
276413  Del(10)(q22.3q23.3) 
444002  Del(11)(q22.2q22.3) 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

2308  Del(11)(q23.3) 
2308  Del(11)(qter) 

313884  Del(12)(p12.1) 
280325  Del(12)(p13.33) 
94063  Del(12)(q14) 
289513  Del(12)(q15)(q21.1) 
412035  Del(13)(q12.3) 
1587  Del(13)(q14) 
96168  Del(13)(q34) 
261120  Del(14)(q11.2) 
261144  Del(14)(q12) 
264200  Del(14)(q22q23) 
401935  Del(14)(q24.1q24.3) 
254528  Del(14)(q32.2) materna 
261183  Del(15)(q11.2) 
199318  Del(15)(q13.3) 
261190  Del(15)(q14) 
94065  Del(15)(q24) 
261222  Del(16)(p11.2) distale 
261197  Del(16)(p11.2) prossimale 
261211  Del(16)(p11.2p12.2) 
261236  Del(16)(p13.11) 
352629  Del(16)(q24.1) 
261250  Del(16)(q24.3) 
319171  Del(17)(p13.1) distale 
261257  Del(17)(p13.3) distale 
97685  Del(17)(q11) 
261265  Del(17)(q12) 
363958  Del(17)(q21.31) 
261279  Del(17)(q23.1q23.2) 
254346  Del(19)(p13.12) 
357001  Del(19)(p13.13) 
217346  Del(19)(q13.11) 
261295  Del(20)(p12.3) 
313781  Del(20)(p13) 
444051  Del(20)(q11.2) 
261304  Del(20)(q13) paterna 
261311  Del(20)(q13.33) 
261323  Del(21)(q22.11q22.12) 
268261  Del(21)(q22.13q22.2) 
96123  Del(22) 
261330  Del(22)(q11.2) distale 
261476  Del(X)(p21) 
1643  Del(X)(p23) 

456298  Delezione 1p35.2 
1606  Delezione 1p36 
1606  Delezione 1p36 subtelomerica 
1606  Delezione 1pter 
36367  Delezione 1q distale 
36367  Delezione 1q telomerica 
1001  Delezione 2q37 
1001  Delezione 2q37-qter 
1620  Delezione 3p distale 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

65286  Delezione 3qter 
280  Delezione 4p distale 
280  Delezione 4p telomerica 

96145  Delezione 4q distale 
96145  Delezione 4q telomerica 
281  Delezione 5p 
1627  Delezione 5q distale 
1627  Delezione 5q telomerica 
1627  Delezione 5q35 
96125  Delezione 6p distale 
96126  Delezione 7p distale 
96126  Delezione 7p telomerica 
904  Delezione 7q11.23 
1636  Delezione 7q36 distale 
1636  Delezione 7q36 telomerica 

284160  Delezione 8q21.11 
502  Delezione 8q24.1 

508488  Delezione 8q24.3 
1642  Delezione 9p distale 
1642  Delezione 9p telomerica 
1580  Delezione 10p distale 
1580  Delezione 10p telomerica 

284169  Delezione 10p11.21p12.31 
96148  Delezione 10q distale 
1581  Delezione 10q non distale 
96148  Delezione 10q telomerica 
276413  Delezione 10q22.3q23.3 
52022  Delezione 11p11.2 
893  Delezione 11p13 
2308  Delezione 11q distale 
2308  Delezione 11q telomerica 
96149  Delezione 12q distale 
96160  Delezione 12q non distale 
96149  Delezione 12q telomerica 
94063  Delezione 12q14 
289513  Delezione 12q15q21.1 
1590  Delezione 13q distale 
1590  Delezione 13q telomerica 
1590  Delezione 13q32 
96168  Delezione 13q34 distale 
96168  Delezione 13q34 subtelomerica 
96150  Delezione 14q distale 
96150  Delezione 14q telomerica 
531  Delezione 17p telomerica 
1597  Delezione 17q distale 
1597  Delezione 17q telomerica 
1600  Delezione 18q 
96129  Delezione 19p distale 
96129  Delezione 19p telomerica 

52  Delezione 20p11.2 
96152  Delezione 20q distale 
96164  Delezione 20q non distale 
96152  Delezione 20q telomerica 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

96123  Delezione 22 
280325  Delezione distale 12p 

1646  Delezione parziale del cromosoma 
Y 

231237  Delta-beta talassemia 
219  Delta-sarcoglicanopatia 

97353  Demenza del pugile 
97345  Demenza familiare, tipo britannico 
97346  Demenza familiare, tipo danese 
313808  Demenza familiare, tipo Neumann 

275872  Demenza frontotemporale con 
malattia dei motoneuroni 

275872  Demenza frontotemporale con 
sclerosi laterale amiotrofica 

293848 
 Demenza frontotemporale, 
variante dell'atrofia temporale 
destra 

168782  Demenza infantile 

136  Demenza multi-infartuale 
ereditaria 

412066 
 Demenza neurodegenerativa 
PRKAR1B-correlata con filamenti 
intermedi 

530303  Demenza progressiva con corpi 
inclusi di neuroserpina 

97353  Demenza pugilistica 
100069  Demenza semantica 

168598 
 Demielinizzazione cerebrale da 
deficit di metionina adenosil 
transferasi 

228165  Demielinizzazione concentrica 
283  Demodecia 

166260  Denti di Capdepont 
83450  Denti fantasma 
49042  Denti opalescenti senza OI 

49042  Denti opalescenti senza 
osteogenesi imperfetta 

49042  Dentinogenesi imperfetta 

71267  Dentinogenesi imperfetta - bassa 
statura - ipoacusia - ritardo mentale 

49042  Dentinogenesi imperfetta non 
sindromica 

49042  Dentinogenesi imperfetta senza 
osteogenesi imperfetta 

166260  Dentinogenesi imperfetta, tipo 2 
166265  Dentinogenesi imperfetta, tipo 3 

166265  Dentinogenesi imperfetta, tipo 
Shields 3 

77295  Dentoleucoencefalopatia 

69736  Depigmentazione bilaterale acuta 
dell'iride 

369950  Der(8)t(8;12) 

1655  Derivati mülleriani - linfangectasia - 
polidattilia 

2856  Derivati mülleriani persistenti 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

330064  Dermatite actinica cronica 
330064  Dermatite cronica da fotosensibilità 
79099  Dermatite di Ackerman 
1656  Dermatite erpetiforme 

79099  Dermatite granulomatosa 
interstiziale con artrite 

289347  Dermatite infettiva associata a 
HTLV-1 

289347  Dermatite infettiva associata a 
virus T-linfotropico umano tipo 1 

289347  Dermatite infettiva associata a 
virus T-linfotropico umano tipo I 

48377  Dermatite pustolosa subcorneale 

168606  Dermatite simil-seborroica con 
elementi psoriasiformi 

1657  Dermato-osteolisi, tipo Kirghizi 
139436  Dermatoartrite lipoide 

31112  Dermatofibrosarcoma di Darier-
Ferrand 

1306  Dermatofibrosi disseminata con 
osteopoichilosi 

397587  Dermatofitosi granulomatosa 
disseminata 

397587  Dermatofitosi profonda 
1659  Dermatoleucodistrofia 
221  Dermatomiosite 

93672  Dermatomiosite giovanile 
398117  Dermatomiosite neonatale 

86920  Dermatopatia reticolare 
pigmentosa 

46488  Dermatosi lineare da IgA 
3243  Dermatosi neutrofila acuta febbrile 

222  Dermatosi pustolosa erosiva del 
cuoio capelluto 

48377  Dermatosi pustolosa subcorneale 

231573  Dermatosi vescicolare ed erosiva 
congenita 

36426  Dermatostomatite, tipo Stevens-
Johnson 

1660  Dermo-odonto-displasia 
91481  Dermoide anulare della cornea 
1661  Dermoide corneale legato all'X 
79411  Dermolisi bollosa DEB del neonato 

79411  Dermolisi bollosa transitoria del 
neonato 

137617  Dermopatia fibrosante nefrogenica 
1662  Dermopatia restrittiva 
1662  Dermopatia restrittiva letale 
98909  Desminopatia 
35107  Desmosterolosi 
366  Destrinosi limite 
1666  Destrocardia 

Ҧ244  Destrocardia - bronchiectasia - 
sinusite 

1179  Deviazione superiore tonica 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

parossistica benigna infantile degli 
occhi con atassia 

99828  DF 
Ҧ90625  DFNX2 
49042  DGI 
49042  DGI non sindromica 
49042  DGI senza OI 
166260  DGI-2 

373  DGSX 
139518  dHMN1 
139525  dHMN2 
139547  dHMN3 e dHMN4 
139536  dHMN5 
100998  dHMN5B 
98920  dHMN6 
139589  dHMN7 
314485  dHMN a esordio nel giovane adulto 

357043  dHMN con segni del motoneurone 
superiore 

139557  dHMN legata all'X, tipo 3 
139552  dHMNJ 
75376  DHRD 
49042  DI 
166260  DI-2 
99106  DIA, tipo ostium primum 
99105  DIA, tipo seno venoso 
251940  DIA/DIG 

3464  Diabete - ipogonadismo - sordità - 
ritardo mentale 

225  Diabete - sordità a trasmissione 
materna 

552  Diabete giovanile a esordio nella 
maturità 

178029  Diabete insipido centrale 
95626  Diabete insipido centrale acquisito 
30925  Diabete insipido centrale ereditario 
223  Diabete insipido nefrogenico 

3145  Diabete insipido nefrogenico - 
calcificazione intracranica 

178029  Diabete insipido neurogeno 

95626  Diabete insipido neurogeno 
acquisito 

30925  Diabete insipido neurogeno 
ereditario 

528  Diabete lipoatrofico 
79086  Diabete lipoatrofico acquisito 

3463  Diabete mellito - diabete insipido - 
atrofia ottica - sordità 

1667  Diabete mellito a esordio precoce - 
displasia epifisaria multipla 

99885  Diabete mellito neonatale 
permanente 

65288  Diabete mellito neonatale 
permanente - agenesia pancreatica 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

e cerebellare 

99886  Diabete mellito neonatale 
transitorio 

225  Diabete mitocondriale 
99885  Diabete monogenico dell'infanzia 

79118 
 Diabete neonatale - ipotiroidismo 
congenito - glaucoma congenito - 
fibrosi epatica - rene policistico 

97286  Diade di Carney 
97286  Diade di Carney-Stratakis 
66637  Diafanospondilodisostosi 

97282  Diarrea acquosa - ipokaliemia - 
acloridria 

103909  Diarrea con vomito da deficit di 
trealasi 

103908  Diarrea congenita con 
malassorbimento del sodio 

53689  Diarrea congenita da cloruri 
1670  Diarrea cronica con atrofia dei villi 

397606  Diarrea cronica con HSAN 

397606  Diarrea cronica con neuropatia 
autonomica e sensoriale ereditaria 

329242 
 Diarrea cronica congenita associata 
ad enteropatia con perdita di 
proteine 

329242  Diarrea cronica congenita con 
enteropatia essudativa 

103907  Diarrea cronica da deficit di 
glucoamilasi 

314373  Diarrea cronica da eccesso di 
attività  della guanilato ciclasi 2C 

84064  Diarrea fenotipica 

137622  Diarrea intrattabile - atresia delle 
coane - anomalie oculari 

92050 
 Diarrea intrattabile congenita 
familiare associata ad anomalie 
epiteliali o dell'epitelio 

84064  Diarrea sindromica 
2004  Diastema laringo-tracheo-esofageo 
1671  Diastematomielia 

73271  Diatesi emorragica da deficit dei 
recettori del collagene 

220443  Diatesi emorragica da deficit di 
sintesi del trombossano 

370046  Didimosi aplastico-sebacea 
227  Difallia 

1352  Difetto atrioventricolare - 
blefarofimosi - difetti  radiali e anali 

477684  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa tipo 26 

477774  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa tipo 27 

254920  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 2 

254925  Difetto combinato della 
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Orpha 

Nome della malattia 

fosforilazione ossidativa, tipo 4 

137908  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 5 

254930  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 7 

319504  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 8 

319509  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 9 

314637  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 10 

324535  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 11 

314051  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 12 

319514  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, t ipo 13 

319519  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 14 

319524  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 15 

352563  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 16 

369913  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 17 

420728  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 20 

420733  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, tipo 21 

447954  Difetto combinato della 
fosforilazione ossidativa, t ipo 25 

26 
 Difetto combinato della sintesi 
dell'adenosilcobalamina e della 
metilcobalamina 

79282 
 Difetto combinato della sintesi 
dell'adenosilcobalamina e della 
metilcobalamina, tipo cblC 

79283 
 Difetto combinato della sintesi 
dell'adenosilcobalamina e della 
metilcobalamina, tipo cblD 

79284 
 Difetto combinato della sintesi 
dell'adenosilcobalamina e della 
metilcobalamina, tipo cblF 

369955 
 Difetto combinato della sintesi 
dell'adenosilcobalamina e 
metilcobalamina, tipo cblJ 

369962 
 Difetto combinato della sintesi 
dell'adenosilcobalamina e 
metilcobalamina, tipo cblX 

1329  Difetto completo del setto 
atrioventricolare 

2037  Difetto congenito del setto aorto-
polmonare 

79301  Difetto congenito della sintesi degli 
acidi biliari, tipo 1 

79303  Difetto congenito della sintesi degli 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

acidi biliari, tipo 2 

79302  Difetto congenito della sintesi degli 
acidi biliari, tipo 3 

79095  Difetto congenito della sintesi degli 
acidi biliari, tipo 4 

93320  Difetto congenito longitudinale 
dell'ulna 

88639  Difetto del metabolismo della 
valina 

2847  Difetto del pericardio e del 
diaframma 

1478  Difetto del setto atriale 

99103  Difetto del setto  atriale, tipo 
ostium secundum 

171690  Difetto del trasportatore del lattato 
negli eritrociti 

75496  Difetto della biosintesi del 
proteodermatan solfato 

1507  Difetto della segmentazione 
costovertebrale - mesomelia 

158  Difetto di captazione della carnitina 
444092  Difetto di COPA 
99095  Difetto di Gerbode 

871  Difetto familiare progressivo della 
conduzione cardiaca 

1479  Difetto interatriale con difetto di 
conduzione 

248340  Difetto isolato del pool di deposito 
dei granuli delta 

248340  Difetto isolato del pool di deposito 
dei granuli densi 

93323  Difetto longitudinale congenito del 
perone 

93321  Difetto longitudinale congenito del 
radio 

93322  Difetto longitudinale congenito 
della tibia 

2957  Difetto preassiale - polidattilia 
postassiale - ipospadia 

52056  Difetto ulna-fibula con 
brachidattilia 

128  Difillobotriasi 
1679  Difterite 
38874  Diidropirimidinuria 

Ҧ91387  Dilatazione aortica - ipermobilità 
articolare - tortuosità delle arterie 

293807  Dilatazione biliare indotta dalla 
ketamina 

1676  Dilatazione idiopatica dell'arteria 
polmonare 

1677  Dilatazione idiopatica dell'atrio 
destro 

231111  DILE 
1757  Dimelia peroneale - diplopodia 

289157  Dipendenza dalla vitamina D, tipo I 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

1756  Dipigo 
485  Diplasia di Kniest 
570  Diplegia congenita facciale 

480701  Diplegia facciale con parestesie 

2048  Diplegia facio-faringo-glosso-
masticatoria 

1681  Diprosopia 
210115  DIRA 
166291  Dirofilariosi 
94064  DIS 
85198  Dis-spondiloencondromatosi 

94066 
 Disabilità cognitiva grave - epilessia 
- anomalie anali - ipoplasia delle 
falangi distali 

3055  Disabilità cognitiva legata all'X - 
bassa statura - obesità 

Ҧ1762  Disabilità cognitiva legata all'X, tipo 
Lubs 

457240  Disabilità intellettiva - bassa 
statura - sovrappeso legata all'X 

3042 
 Disabilità intellettiva - cataratta - 
calcificazione del padiglione 
dell'orecchio - miopatia 

464306  Disabilità intellettiva correlata a 
DYRK1A 

500163  Disabilità intellettiva correlata a 
SIN3A 

488632  Disabilità intellettiva correlata a 
TBCK 

488642 
 Disabilità intellettiva correlata a 
TELO2 associata ad anomalie dello 
sviluppo neurologico 

500166  Disabilità intellettiva da mutazione 
puntiforme di SIN3A 

464311  Disabilità intellettiva da mutazione 
puntiforme in DYRK1A 

485350  Disabilità intellettiva legata all'X 
correlata a CLCN4 

3056  Disabilità intellettiva legata all'X, 
tipo Brooks 

93952  Disabilità intellettiva legata all'X, 
tipo Hedera 

163956  Disabilità intellettiva legata all'X, 
tipo Nascimento 

85295  Disabilità intellettiva sindromica 
legata all'X, tipo 10 

3079  Disabilità intellettiva, tipo Buenos 
Aires 

1764  Disautonomia familiare 

314381  Disautonomia familiare con 
contratture 

441  Disautonomia pura 
412  Disbetalipoproteinemia familiare 

69745  Discheratoma follicolare 
69745  Discheratoma verrucoso 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

1775  Discheratosi congenita 

3088  Discheratosi congenita con 
retinopatia essudativa bilaterale 

352657  Discheratosi intraepiteliale benigna 
ereditaria 

352657  Discheratosi intraepiteliale 
corneale benigna ereditaria 

98809  Discinesia chinesigenica 
parossistica 

31709  Discinesia chinesigenica 
parossistica e convulsioni infantili  

98809  Discinesia chinesigenica 
parossistica familiare 

244  Discinesia ciliare primitiva 

247522  Discinesia ciliare primitiva - retinite 
pigmentosa 

Ҧ244  Discinesia ciliare primitiva, tipo 
Kartagener 

324588  Discinesia familiare e miochimia 
facciale 

494526 
 Discinesia generalizzata a esordio 
neonatale con interessamento 
orofacciale 

98810  Discinesia non chinesigenica 
parossistica 

98811  Discinesia parossistica indotta da 
sforzo 

Ҧ98784  Discinesia parossistica ipnagogica 
Ҧ98784  Discinesia parossistica ipnogena 
Ҧ98784  Discinesia parossistica notturna 

296  Discondroplasia 
240  Discondrosteosi 
1765  Discondrosteosi - nefrite 

2406  Disconnessione cerebro-midollo-
spinale 

860  Discordanza ventricolo-arteriosa 
con concordanza atrioventricolare 

216694  Discordanza ventricolo-arteriosa e 
atrioventricolare 

860  Discordanza ventricolo-arteriosa 
isolata 

41  Discromatosi simmetrica ereditaria 
241  Discromatosi universale 

353253  Disestesia orale 
99082  Disfagia lusoria 
54028  Disfagia sideropenica 
1799  Disfasia associata a FOXP2 
1799  Disfasia congenita familiare 
98881  Disfibrinogenemia familiare 

505395  Disfunzione del diaframma indotta 
dalla ventilazione meccanica 

324321  Disfunzione del nodo senoatriale e 
sordità 

137929  Disfunzione del tronco cerebrale 
associata a sequenza di Pierre-

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

Robin, tipo neonatale 

166282  Disfunzione familiare del seno 
malato 

169090 
 Disfunzione immunitaria dovuta a 
inattivazione dei linfociti  T da 
difetto di ingestione del calcio 

93111  Disfunzione renale - diabete a 
esordio preoce 

Ҧ90635  Disfunzione vestibolo-cocleare 
progressiva familiare 

957  Disgenesia acro-toraco-vertebrale 
1768  Disgenesia caudale familiare 

71278  Disgenesia cerebrale congenita da 
deficit di glutamina sintetasi 

300570 
 Disgenesia corticale con ipoplasia 
pontocerebellare da mutazione in 
TUBB3 

3033  Disgenesia dei tubuli renali 

97369  Disgenesia dei tubuli renali con 
origine genetica 

97367  Disgenesia dei tubuli renali da 
trasfusione gemello-gemello 

97368  Disgenesia dei tubuli renali 
farmaco-correlata 

Ҧ3157  Disgenesia del corpo calloso - 
ipopituitarismo 

519388  Disgenesia del segmento anteriore 
dell'occhio autosomica recessiva 

1770  Disgenesia gonadica - anomalie 
multiple 

243  Disgenesia gonadica 46,XX 

168563  Disgenesia gonadica 46,XY - 
neuropatia sensitivo-motoria 

243  Disgenesia gonadica completa 
46,XX 

242  Disgenesia gonadica completa 
46,XY 

1772  Disgenesia gonadica mista 
45,X/46,XY 

1772  Disgenesia gonadica mista 
45,X0/46,XY 

243  Disgenesia gonadica nelle femmine 
XX 

251510  Disgenesia gonadica parziale 46,XY 
243  Disgenesia gonadica pura 46,XX 
242  Disgenesia gonadica pura 46,XY 

2855  Disgenesia gonadica tipo XX - 
sordità 

243  Disgenesia ipergonadotropica delle 
ovaie 

88632  Disgenesia mesenchimale familiare 
del segmento anteriore dell'occhio 

243  Disgenesia ovarica 46,XX 
33355  Disgenesia reticolare 
Ҧ3027  Disgenesia sacro-coccigea 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

251510  Disgenesia testicolare parziale 
46,XY 

169095  Disgenesia timica cistica alinfoide 
3033  Disgenesia tubulare renale 
99912  Disgerminoma ovarico maligno 
467166  Disgiria associata a tubulinopatia 

2808  Disgiunzione familiare delle corde 
vocali 

412  Dislipidemia, tipo 3 

412  Dislipoproteinemia da banda beta 
ampia 

295227  Dislocazione congenita bilaterale 
del gomito 

295034  Dislocazione congenita del 
ginocchio 

295032  Dislocazione congenita del gomito 
295036  Dislocazione congenita della rotula 
295030  Dislocazione congenita della spalla 

295032  Dislocazione congenita della testa 
del radio 

295225  Dislocazione congenita unilaterale 
del gomito 

284139 

 Dislocazioni articolari multiple - 
bassa statura - dismorfismi 
craniofacciali - cardiopatie 
congenite 

2838  Dismorfia della pelvi/dei calici - 
sordità 

2282  Dismorfismi - bassa statura - 
sordità - pseudoermafroditismo 

1780  Dismorfismi - malformazioni 
multiple 

2104  Dismorfismi - pectus carenatum - 
lassità articolare 

289553  Dismorfismi - sordità di conduzione 
- cardiopatia 

1777 
 Dismorfismi craniofacciali - 
coloboma - agenesia del corpo 
calloso 

2588 
 Dismorfismi facciali - deficit 
cognitivo - bassa statura - perdita 
dell'udito 

Ҧ3157  Dismorfismi facciali - genitali 
ambigui - ipopituitarismo - arti corti 

352712 
 Dismorfismi facciali - 
immunodeficienza - livedo - bassa 
statura 

1778  Dismorfismi facciali - scroto a 
scialle - iperlassità legamentosa 

1779  Dismorfismo - palatoschisi - cute 
ridondante 

1146  Dismorfismo digitotalare 

1970 
 Dismorfismo facciale - macrocefalia 
- miopia - malformazione di Dandy 
Walker 

251009  Disomia uniparentale materna del 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

cromosoma 1 

96179  Disomia uniparentale materna del 
cromosoma 2 

96180  Disomia uniparentale materna del 
cromosoma 4 

96181  Disomia uniparentale materna del 
cromosoma 6 

96183  Disomia uniparentale materna del 
cromosoma 9 

97678  Disomia uniparentale materna del 
cromosoma 13 

96184  Disomia uniparentale materna del 
cromosoma 14 

96185  Disomia uniparentale materna del 
cromosoma 16 

96186  Disomia uniparentale materna del 
cromosoma 20 

96187  Disomia uniparentale materna del 
cromosoma 21 

96188  Disomia uniparentale materna del 
cromosoma 22 

261519  Disomia uniparentale materna del 
cromosoma X 

251004  Disomia uniparentale paterna del 
cromosoma 1 

96190  Disomia uniparentale paterna del 
cromosoma 5 

96191  Disomia uniparentale paterna del 
cromosoma 6 

96192  Disomia uniparentale paterna del 
cromosoma 7 

116  Disomia uniparentale paterna del 
cromosoma 11, tipo in mosaico 

96193  Disomia uniparentale paterna del 
cromosoma 11, tipo in mosaico 

116  Disomia uniparentale paterna del 
cromosoma 11, tipo mosaico 

99324  Disomia uniparentale paterna del 
cromosoma 13 

96334  Disomia uniparentale paterna del 
cromosoma 14 

96194  Disomia uniparentale paterna del 
cromosoma 20 

96195  Disomia uniparentale paterna del 
cromosoma 21 

261524  Disomia uniparentale paterna del 
cromosoma X 

329813  Disomia uniparentale paterna 
genome-wide in mosaico 

512017  Disordine linfoproliferativo cronico 
delle cellule natural killer 

512017  Disordine linfoproliferativo cronico 
delle cellule NK 

512017  Disordine proliferativo dei linfociti  
granulari della linea delle cellule NK 

95716  Disormonogenesi tiroidea 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

95716  Disormonogenesi tiroidea familiare 
1782  Disostosclerosi 

97360  Disostosi acrale con anomalie 
facciali e genitali 

949  Disostosi acro-cranio-facciale 
1784  Disostosi acro-fronto-facio-nasale 

2211  Disostosi acro-fronto-facio-nasale, 
tipo 2 

952  Disostosi acrodentale di Weyers 
245  Disostosi acrofacciale di Nager 
952  Disostosi acrofacciale di Weyers 
246  Disostosi acrofacciale postassiale 
1786  Disostosi acrofacciale, tipo Catania 

246  Disostosi acrofacciale, tipo Genee-
Wiedmann 

64542  Disostosi acrofacciale, tipo 
Kennedy-Teebi 

1787  Disostosi acrofacciale, tipo 
Palagonia 

1788  Disostosi acrofacciale, tipo 
Rodríguez 

952  Disostosi acrofacciale, tipo Weyers 
1452  Disostosi cleidocranica 

1798  Disostosi craniofacciale - iperplasia 
diafisaria 

207  Disostosi craniofacciale di Crouzon 

800  Disostosi encondrale 
metaepifisaria, tipo Catel-Hempel 

1790  Disostosi faciocraniale 
ipomandibolare 

2019  Disostosi femore-fibula-ulna 
85200  Disostosi ischiospinale 

443995  Disostosi mandibolo-facciale con 
alopecia 

861  Disostosi mandibolofacciale 

357158  Disostosi mandibolofacciale - 
macroblefaro - macrostomia 

245  Disostosi mandibolofacciale con 
anomalie preassiali degli arti 

1131  Disostosi mandibolofacciale legata 
all'X 

1131  Disostosi mandibolofacciale legata 
all'X senza difetti  degli arti 

79113  Disostosi mandibolofacciale, tipo 
Guion-Almeida 

1131  Disostosi mandibolofacciale, tipo 
Toriello 

2502  Disostosi metafisaria - ritardo 
mentale - sordità 

1794  Disostosi oculo-maxillo-facciale 
Ҧ263463  Disostosi omero-spinale 
Ҧ263463  Disostosi omerospinale 

1795  Disostosi periferica 
2839  Disostosi scapoloiliaca 

329252  Disostosi spondilocostale - 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

ipospadia - deficit cognitivo 

94095  Disostosi spondilocostale - 
malformazioni anali e urogenitali 

1797  Disostosi spondilocostale 
autosomica dominante 

2311  Disostosi spondilocostale 
autosomica recessiva 

1856  Disostosi spondiloperiferica - cubito 
corto 

1798  Disostosi, tipo Stanescu 
63446  Displasia acro-capito-femorale 
955  Displasia acro-dento-ossea 
Ҧ2911  Displasia acro-toraco-renale 

957  Displasia acro-toraco-vertebrale 

2098  Displasia acromesomelica, tipo 
Grebe 

968  Displasia acromesomelica, tipo 
Hunter-Thompson 

40  Displasia acromesomelica, tipo 
Maroteaux 

969  Displasia acromicrica 

63442  Displasia ad ali d'angelo delle 
epifisi falangeali 

210122 
 Displasia alveolo-capillare con 
difetto  di allineamento dei vasi 
polmonari 

210122 
 Displasia alveolo-capillare con 
difetto di allineamento delle vene 
polmonari 

210122  Displasia alveolo-capillare 
congenita 

93347  Displasia anauxetica 
101043  Displasia aortica valvolare 

217656  Displasia aritmogena isolata 
familiare del ventricolo destro 

261600  Displasia arterio-epatica da 
monosomia 20p12 

261619  Displasia arterio-epatica da 
mutazione puntiforme di JAG1 

261629  Displasia arterio-epatica da 
mutazione puntiforme di NOTCH2 

52  Displasia arterioepatica 
955  Displasia artro-dento-ossea 

314721  Displasia atipica della dentina da 
deficit di SMOC2 

392  Displasia atriodigitale 
1342  Displasia atriodigitale, tipo 3 

168796  Displasia atriodigitale, tipo sloveno 

1519  Displasia brachicefalo-fronto-
nasale 

1296  Displasia branchiale - ritardo 
mentale - ernia 

70589  Displasia broncopolmonare 
140  Displasia campomelica 
3027  Displasia caudale 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

137678  Displasia ceca, tipo metatarsico 

1532  Displasia cerebello-trigemino-
dermica 

1394  Displasia cerebro-facio-toracica 
1801  Displasia cifomelica 
1452  Displasia cleidocranica 

3472  Displasia cleidocranica - 
micrognatia - agenesia dei pollici 

502305  Displasia cocleo-vestibolare 

313855  Displasia con incurvamento delle 
ossa FGFR2-correlata 

313855  Displasia con incurvamento delle 
ossa letale perinatale 

2763  Displasia con ossa gracili 
289  Displasia condroectodermica 

319195  Displasia condroectodermica con 
cecità notturna 

555874  Displasia congenita della valvola 
tricuspide 

420794  Displasia cono-spondilare 

163681  Displasia corticale - epilessia focale 
sindromica 

65683  Displasia corticale focale isolata 

268994  Displasia corticale focale isolata, 
tipo 2 

268961  Displasia corticale focale isolata, 
tipo I 

268973  Displasia corticale focale isolata, 
tipo Ia 

268980  Displasia corticale focale isolata, 
tipo Ib 

268987  Displasia corticale focale isolata, 
tipo Ic 

268994  Displasia corticale focale isolata, 
tipo II 

269001  Displasia corticale focale isolata, 
tipo IIa 

269008  Displasia corticale focale isolata, 
tipo IIb 

268994  Displasia corticale, tipo Taylor 
2053  Displasia cranio-carpo-tarsale 

7  Displasia cranio-cerebello-cardiaca 
1520  Displasia cranio-fronto-nasale 

1521  Displasia cranio-fronto-nasale - 
anomalia di Poland 

228390  Displasia cranio-fronto-nasale con 
alopecia e ipogonadismo 

1519  Displasia cranio-fronto-nasale, tipo 
Teebi 

50814  Displasia cranio-lenticulo-suturale 
1513  Displasia craniodiafisaria 
1515  Displasia cranioectodermica 

85168  Displasia craniofacciale - epifisi a 
cono 

1522  Displasia craniometafisaria 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

85184  Displasia craniometafisaria, tipo 
con ossa wormiane 

1528  Displasia craniotelencefalica 
269229  Displasia del tegmento pontino 

Ҧ2909  Displasia del tessuto connettivo, 
tipo Spellacy 

1653  Displasia della dentina 

99792  Displasia della dentina - ossa 
sclerotiche 

314721  Displasia della dentina tipo 1 con 
microdontia e anomalie nella forma 

99789  Displasia della dentina, tipo I 
99791  Displasia della dentina, tipo II 

319192  Displasia della giunzione 
mesencefalo-diencefalica 

2840  Displasia della pelvi - 
pseudoartrogriposi 

228379  Displasia della pilomatrice 

168621  Displasia della testa del femore, 
tipo Meyer 

2114  Displasia delle anche, tipo Beukes 
398166  Displasia dermica facciale focale 

398173  Displasia dermica facciale focale 2, 
tipo Brauer-Setleis 

1807  Displasia dermica facciale focale 3, 
tipo Setleis 

398189  Displasia dermica facciale focale 4 

398173  Displasia dermica facciale focale, 
tipo II 

1807  Displasia dermica facciale focale, 
tipo III 

398189  Displasia dermica facciale focale, 
tipo IV 

231080  Displasia di alto grado nei pazienti 
affetti  da esofago di Barrett 

56304  Displasia di De la Chapelle 
1426  Displasia di Greenberg 
1952  Displasia di Pacman 
Ҧ1263  Displasia di Piepkorn 
3144  Displasia di Schneckenbecken 
85191  Displasia di Singleton-Merten 
178355  Displasia di Smith-McCort 
3206  Displasia di Stuve-Wiedemann 
1802  Displasia diafisaria - anemia 
Ҧ1426  Displasia diafisaria maculare 
1328  Displasia diafisaria progressiva 
628  Displasia diastrofica 

Ҧ156731  Displasia dissegmentaria - 
glaucoma 

156731  Displasia dissegmentaria, tipo 
Rolland-Desbuquois 

1865  Displasia dissegmentaria, tipo 
Silverman Handmaker 

2616  Displasia dolicospondilica 
1806  Displasia ectodermica - cecità 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

Ҧ2036  Displasia ectodermica - cisti 
surrenali 

1812 
 Displasia ectodermica - disabilità 
intellettiva - malformazioni del 
sistema nervoso centrale 

1897  Displasia ectodermica - 
ectrodattilia - distrofia maculare 

238468  Displasia ectodermica anidrotica 

1810  Displasia ectodermica anidrotica 
autosomica dominante 

248  Displasia ectodermica anidrotica 
autosomica recessiva 

98813  Displasia ectodermica anidrotica 
con immunodeficienza 

181  Displasia ectodermica anidrotica 
legata all'X 

300576 
 Displasia ectodermica autosomica 
dominante - sindroma da 
predisposizione al cancro 

69084  Displasia ectodermica capelli-
unghie 

69083  Displasia ectodermica con denti da 
latte, tipo Turnpenny 

Ҧ3253  Displasia ectodermica dell'isola 
Margarita 

2892  Displasia ectodermica euidrotica 
189  Displasia ectodermica idrotica 

1808  Displasia ectodermica idrotica, tipo 
Christianson-Fourie 

1809  Displasia ectodermica idrotica, tipo 
Halal 

238468  Displasia ectodermica ipoidrotica 

1882  Displasia ectodermica ipoidrotica - 
ipotiroidismo - discinesia ciliare 

1810  Displasia ectodermica ipoidrotica 
autosomica dominante 

248  Displasia ectodermica ipoidrotica 
autosomica recessiva 

98813  Displasia ectodermica ipoidrotica 
con immunodeficienza 

181  Displasia ectodermica ipoidrotica 
legata all'X 

1811  Displasia ectodermica odonto-
micro-ungueale 

69084  Displasia ectodermica pura dei 
capelli e delle unghie 

1816  Displasia ectodermica, tipo Berlin 

1818  Displasia ectodermica, tipo onico-
trico-dentale 

Ҧ1071  Displasia ectodermica, tipo Rapp-
Hodgkin 

1802  Displasia emato-diafisaria di Ghosal 

1824  Displasia epifisaria - microcefalia - 
nistagmo 

1825  Displasia epifisaria - sordità - 
dismorfismi 
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Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

1822  Displasia epifisaria emimelica 

166024  Displasia epifisaria multipla - 
macrocefalia - facies caratteristica 

166011  Displasia epifisaria multipla - 
miopia - sordità 

93307  Displasia epifisaria multipla 
autosomica recessiva 

166029  Displasia epifisaria multipla con 
displasia femorale prossimale grave 

166016  Displasia epifisaria multipla con 
fenotipo Robin 

166032  Displasia epifisaria multipla con 
miniepifisi 

166002  Displasia epifisaria multipla da 
anomalia del collagene 9 

93308  Displasia epifisaria multipla, tipo 1 
93307  Displasia epifisaria multipla, tipo 4 
93311  Displasia epifisaria multipla, tipo 5 

166024  Displasia epifisaria multipla, tipo Al 
Gazali 

166011  Displasia epifisaria multipla, tipo 
Beighton 

166016  Displasia epifisaria multipla, tipo 
Lowry 

92050  Displasia epiteliale intestinale 

79133  Displasia facciale focale del derma 
1, tipo Brauer 

79133  Displasia facciale focale del derma, 
tipo 1 

79133  Displasia facciale focale del derma, 
tipo I 

398189  Displasia facciale focale 
preauricolare 

374  Displasia facio-auricolo-vertebrale 
915  Displasia faciogenitale 
249  Displasia fibrosa dell'osso 

93277  Displasia fibrosa monostotica 
93276  Displasia fibrosa poliostotica 
83451  Displasia florida cemento-ossea 
83451  Displasia florida ossea 
83451  Displasia focale cemento-ossea 
1791  Displasia fronto-facio-nasale 
1826  Displasia frontometafisaria 

228390  Displasia frontonasale - alopecia - 
anomalia dei genitali 

1827  Displasia frontonasale acromelica 

306542  Displasia frontonasale ALX1-
correlata 

391474  Displasia frontonasale ALX-3-
correlata 

228390  Displasia frontonasale con alopecia 
e anomalie genitali 

488437  Displasia frontonasale correlata a 
SIX2 

2623  Displasia geleofisica 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

53697  Displasia gnatodiafisaria 
1830  Displasia immuno-ossea di Schimke 

Ҧ782  Displasia iridea - ipertelorismo - 
sordità 

85200  Displasia ischiovertebrale 
2347  Displasia Kniest-simile, forma letale 

313855  Displasia letale perinatale con 
incurvamento delle ossa 

2457  Displasia mandiboloacrale 

90153  Displasia mandiboloacrale con 
lipodistrofia, tipo A 

90154  Displasia mandiboloacrale con 
lipodistrofia, tipo B 

1248  Displasia maxillonasale, tipo Binder 
289  Displasia mesodermica 
1834  Displasia mesodermica assiale 

85170  Displasia mesomelica con peroni 
assenti e tibie triangolari 

2496  Displasia mesomelica con sinostosi 
acrali, tipo Verloes-David-Pfeiffer 

1836  Displasia mesomelica di Kantaputra 

2634  Displasia mesomelica di Reinhardt-
Pfeiffer 

2497  Displasia mesomelica isolata 
dell'avanbraccio 

1836  Displasia mesomelica, tipo 
Kantaputra 

2632  Displasia mesomelica, tipo Langer 

85170  Displasia mesomelica, tipo 
Savarirayan 

1836  Displasia mesomelica, tipo Thai 

2504  Displasia metafisaria - ipoplasia 
mascellare - brachidattilia 

3005  Displasia metafisaria di Pyle 

500548  Displasia metafisaria 
osteosclerotica 

1040  Displasia metafisaria regressiva 

Ҧ175  Displasia metafisaria senza 
ipotricosi 

85188  Displasia metafisaria, tipo Braun-
Tinschert 

1837  Displasia metafisaria-cubitale 
2635  Displasia metatropica 

93329  Displasia micromelica - dislocazione 
del radio 

1839  Displasia mucoepiteliale ereditaria 

3474  Displasia neuroectodermica, tipo 
CHIME 

374  Displasia OAV 
374  Displasia oculo-auricolo-vertebrale 
2710  Displasia oculo-dento-digitale 
2710  Displasia oculo-dento-ossea 
Ҧ1200  Displasia oculo-oto-faciale 
2721  Displasia odonto-onico-dermica 
Ҧ2036  Displasia odonto-onico-ipoidrotica, 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

difetti  della linea mediana del 
cranio 

2723  Displasia odonto-tricomelica-
ipoidrotica 

67039  Displasia odontomascellare 
segmentale 

2741  Displasia oftalmo-mandibolo-
melica 

85182  Displasia ossea - fibrosarcoma 
midollare 

2370  Displasia ossea Larsen-simile - 
nanismo 

1842  Displasia ossea letale, tipo 
Holmgren 

56304  Displasia ossea neonatale 1 

75325  Displasia ossea sclerosante - ittiosi - 
insufficienza ovarica precoce 

88630  Displasia ossea terminale - difetti  
della pigmentazione 

114  Displasia osteoauricolare 

85172  Displasia osteodisplastica 
microcefalica, tipo Saul-Wilson 

488265  Displasia osteofibrosa 

1832  Displasia osteosclerotica letale 
dell'osso 

1427  Displasia oto-spondilo-
megaepifisaria 

Ҧ166100  Displasia oto-spondilo-
megaepifisaria eterozigote 

2791  Displasia otodentale 

443995  Displasia otomandibolare bilaterale 
e simmetrica con alopecia 

2892  Displasia pilodentale 

85166  Displasia platispondilica, tipo 
Torrance 

85166  Displasia platispondilica, tipo 
Torrance-Luton 

93308  Displasia poliepifisaria, tipo 1 
93307  Displasia poliepifisaria, tipo 4 
93311  Displasia poliepifisaria, tipo 5 

85195  Displasia poliostotica osteolitica 
espansiva ereditaria 

750  Displasia pseudoacondroplasica 
85174  Displasia pseudodiastrofica 
99789  Displasia radicolare della dentina 
93108  Displasia renale 

3404  Displasia renale - anomalie degli 
arti 

3156  Displasia renale - aplasia retinica 

3404  Displasia renale - fusione 
mesomelica radio-omerale 

93173  Displasia renale bilaterale 
1851  Displasia renale multicistica 

97364  Displasia renale multicistica 
bilaterale 
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97363  Displasia renale multicistica 
unilaterale 

93172  Displasia renale unilaterale 

294415  Displasia renale-epatico-
pancreatica 

3032  Displasia renale-epatico-
pancreatica - cisti di Dandy-Walker 

294415  Displasia reno-epato-pancreatica 
1852  Displasia retinica legata all'X 

2831  Displasia rizomelica di Patterson-
Lowry 

2831  Displasia rizomelica, tipo Patterson-
Lowry 

2839  Displasia scapola-bacino 
2565  Displasia scheletrica - brachidattilia 

1436  Displasia scheletrica - deficit 
cognitivo 

1858  Displasia scheletrica - epilessia - 
bassa statura 

1436  Displasia scheletrica - ritardo 
mentale 

935  Displasia scheletrica ad arti corti 
con SCID 

263463  Displasia scheletrica associata a 
CHST3 

935  Displasia scheletrica con arti corti e 
immunodeficienza combinata grave 

166277 
 Displasia scheletrica con ossa 
wormiane - fratture multiple - 
dentinogenesi imperfetta 

800  Displasia scheletrica di Burton 

464366  Displasia scheletrica letale 
correlata a NEK9 

85166  Displasia scheletrica platispondilica 
letale, tipo Torrance 

1426  Displasia scheletrica, tipo 
Greenberg 

3157  Displasia setto-ottica 
466695  Displasia sopra-apicale del naso 
93357  Displasia SPONASTRIME 
1190  Displasia spondilo-omero-femorale 

1159  Displasia spondiloepifisaria - 
artropatia progressiva 

163649 
 Displasia spondiloepifisaria - 
craniosinostosi - palatoschisi - 
cataratta - deficit cognitivo 

353298 
 Displasia spondiloepifisaria - 
distrofia retinica - 
immunodeficienza 

94068  Displasia spondiloepifisaria 
congenita 

750  Displasia spondiloepifisaria 
pseudoacondroplasica 

93284  Displasia spondiloepifisaria tardiva 
163665  Displasia spondiloepifisaria tardiva, 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

tipo Kohn 

163668  Displasia spondiloepifisaria tardiva, 
tipo MacDermot 

Ҧ93284  Displasia spondiloepifisaria, tipo 
Byers 

163654  Displasia spondiloepifisaria, tipo 
Cantu 

93283  Displasia spondiloepifisaria, tipo 
Kimberley 

263482  Displasia spondiloepifisaria, tipo 
Maroteaux 

Ҧ263463  Displasia spondiloepifisaria, tipo 
Oman 

163662  Displasia spondiloepifisaria, tipo 
Reardon 

459051  Displasia spondiloepifisaria, tipo 
Stanescu 

168451  Displasia spondiloepimetafisaria - 
anomalie della dentizione 

168443  Displasia spondiloepimetafisaria - 
ipotricosi 

93358 
 Displasia spondiloepimetafisaria 
con arti corti e anomala 
calcificazione 

93360  Displasia spondiloepimetafisaria 
con dislocazioni multiple 

93360  Displasia spondiloepimetafisaria 
con dislocazioni multiple, tipo Hall 

93359  Displasia spondiloepimetafisaria 
con lassità articolare 

93359  Displasia spondiloepimetafisaria 
con lassità articolare, tipo 1 

93360  Displasia spondiloepimetafisaria 
con lassità articolare, tipo 2 

93360  Displasia spondiloepimetafisaria 
con lassità articolare, tipo Hall 

93360 
 Displasia spondiloepimetafisaria 
con lassità articolare, tipo 
leptodattilico 

93346  Displasia spondiloepimetafisaria 
congenita, tipo Strudwick 

93349  Displasia spondiloepimetafisaria 
legata all'X 

93356  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo 2 

171866  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo aggrecano 

93347  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo anauxetico 

Ҧ83629  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo Bieganski 

168454  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo Genevieve 

99642  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo Handigodu 

93351  Displasia spondiloepimetafisaria, 

Numero 
Orpha 

Nome della malattia 

tipo Irapa 

370015  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo Isidor 

156728  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo matrilin-3 

93347  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo Menger 

93356  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo Missouri 

163649  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo Nishimura 

93282  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo pachistano 

93352  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo Shohat 

93357  Displasia spondiloepimetafisaria, 
tipo Sponastrime 

228387  Displasia 
spondilomegaepifisaria/metafisaria 

93357  Displasia spondilometaepifisaria, 
tipo Sponastrime 

168552 
 Displasia spondilometafisaria - 
avambracci incurvati - dismorfismi 
facciali 

85167  Displasia spondilometafisaria - 
distrofia dei coni e dei bastoncelli 

163668  Displasia spondilometafisaria - 
miopia - sordità neurosensoriale 

168549  Displasia spondilometafisaria 
assiale 

401979 
 Displasia spondilometafisaria 
autosomica recessiva, tipo 
Mégarbané 

1855  Displasia spondilometafisaria con 
alterazioni encondromatose 

93316  Displasia spondilometafisaria con 
ginocchio valgo grave 

Ҧ1855  Displasia spondilometafisaria con 
immunodeficienza combinata 

168544  Displasia spondilometafisaria 
legata all'X 

448267  Displasia spondilometafisaria 
regressiva 

168555  Displasia spondilometafisaria, tipo 
A4 

93316  Displasia spondilometafisaria, tipo 
algerino 

370019  Displasia spondilometafisaria, tipo 
Czarny-Ratajczak 

93315  Displasia spondilometafisaria, tipo 
frattura angolata 

168544  Displasia spondilometafisaria, tipo 
Golden 

93314  Displasia spondilometafisaria, tipo 
Kozlowski 

93316  Displasia spondilometafisaria, tipo 
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