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[REGIONE CAMPANIA]
T IR

Emergenza epidemiologica da COVID-2019
Unita di Crisi Regionale
ex Decreto P.G.R.C. n. 51 del 20.03.2020

Ai Direttori Generali dei Presidi di Riferimento Malattie Rare
.della Regione Campania

Ai Referenti Aziendali Malattie Rare

e p.c. Al Centro di Coordinamento Malattie Rare

Oggetto: Campagna Vaccinale anti SARS- COV 2/cOVID19.
Indicazioni per i E’azientl con malattia rara (ad elevata fragilita)

A modifica ed integrazione della precedente nota dell'Unita di Crisi Regionale prot. n.
456/UC del 30/4/2021, si identificano tutti i codici dell'intero Allegato 7 dei LEA del 12/01/2017 per
la selezione dei pazienti affetti da patologia rara eleggibili per I'accesso alla campagna vaccinale

- anti SARS COV 2.

Si trasmette, pertanto, la versione integrata del suddetto allegato che estende di fatto al
resto della popolazione dei malati rari campani la campagna vaccinale.

Napoli, 3/5/2021
Per I'Unita di Crisi Regione Campania

ex D.P.G.R.C. n. 51/2020

Il DinfgAnte
Dr. Trama

Il Diri te
Dr. y% E}ogno

Il D.G. Tutela S,éute e Coordinamento SSR Il Coordinatore dell'Unita di Crisi
Avv. Antonio ga?;%tignone Dot. Ital

/ !:

Centro Direzionale, Isola C3 — 80143 Napoli
tf.covid19(@regione.campania.it tf.covid19(@pec.regione.campania.it
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CODICE

S MALATTIA

RBooio
RBOD2O
RBO030
ABOO4D
RBO0S0
RBOOGD
RBODTO
RBGOLO
RBGOI0
RBGO21

RBOOTL

CODICE

[ MALATTIA

RCOO10
RCoOZO

RCGO1O

RCGO20

RCOOZY

HANSEN, MALATTIA DI

WHIFPLE, MALATTIA DI
LYME, MALATTIA DI

_f__im- ._.CraOmm.-u:_ .

 Eencoma

_ MALATTIAE/OGRUPPO

. MALATTIA E/0 GRUPPO

[ATTESTATO DI ESENZIONE RINNOVABILE DOPO § ANNI

RETINOBLASTOMA

[ATTESTATO DV ESENZIONE RINNGVABILE DOPO 5 ANNI]

CRONKHITE-CANADA, MALATTIA DI
GARDNER, SINDRCME D]
POLIPOSI FAMILIARE
LINFOANGIOLEIOMIOMATOS! I
SINDROME DEL NEVD BASOCELLULARE
WEURDFIBROMATOS)

COMPLESSO CARNEY

CANCRO NON POLIPOSICO EREDITARIO DEL COLON

MELANDMA CUTANED FAMILIARE E/O MULTIPLD

DEFICIENZA D1 ACTH
KALLMANN, SINDROME D1

IPERALDOSTERDNISMI PRIMITIVI

SINDROMI ADRENCGENITALI CONGENITE

DEFICIT CONGENITO 150LATO DI GH

| MALATIAEOGAUPPO.

LATTIE

LIPODISTAOFUA INTESTINALE

2, TUMORI

ESEMPI DI MALATTIE AFFERENTI ALGRUPPO.

SINONIM|

NEFAOBLASTORA

LINFOANGIOLEIOMATOS! POLMONARE

GOALIN-GOLTZ, SINDROME DI

LYNCH, SINDROME DI

3. MALATTIE DELLE GHIANDOLE ENDOCRINE

SINONIMI

IPOGONADISMD CON ANDSMIA
CONN, SINDROME DI

IPERALDOSTERONISMO PRIMITIVO DA IPERPLAS|A SURRENALE

IPERPLASIA ADRENALICA CONGENITA
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RC0O22

RCGO30

RCGOIL

RCOO40

RCOOSD

RCO300

RCOZBO

RFOS00

RCG16Z

RCGOS0

RCGOSD

IPOGONADISMO IPOGONADOTROPO CONGENITO
POLIENDOCRINDPATIE AUTOIMMUNI

SINDROMI DA RESISTENZA ALL'ORMONE DELLA CRESCITA

FUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA
(ESENZIONE DI DURATA PARIA 5 ANNI, RINNOVABILE]

LEPRECAUNISMO
KENNY-CAFFEY, SINDROME DI
REFETOFF, SINDROME DI
PENDRED, SINDROME DI

SINDROMI DA NEOPLASIE ENDOCRINE MULTIPLE

-€-81

L10T

SCHMIDT, SINDROME DI :

LARON, SINCROME Di RESISTENZA RECETTORIALE CONGENITA ALL'ORMONE DELLA CRESCITA

DONOHLUE, SINDROME DY
RESISTENZA CONGENITA AGLI ORMONI TIRDIDE!

SINDROME MEN, TIPO 3

SINDROME MEN, TIPD 24

SINDROME MEN, TIPC 28

4, MALATTIE DEL METABOLISMO

DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO DEL CICLO DELL'UREA E
IPERAMMONIEMIE EREDITARIE

DIFETT| CONGENITI DEL METABCLISMO E DEL TRASPORTO DEI CARBOIDRATI
ESCLUSO: DIABETE MELLITO

TRASPORTO DEGLI AMINOACIDI

FENILCHETONURIA/IPERFENILALANIN
TIROSINEMIA

ISTIDINEMIA

ALCAPTONURIA

LEUCINDSI

IPERVALINEMIA

METILMALONICO ACIDURIA
GLUTARICO ACIDURIA

MIA

MALATTIA DELLE URINE A SCIROPFO DI ACERD

ALTRE ACIDEMIE/ACIDURIE ORGANICHE PRIMITIVE DA DIFETTO DEL METABOLISMO DEGLI AMINGACIDN A CATENA RAMIFICATA
OMOCISTINURLA |

SINDROME DA MALASSORBIMENTO DI METIONINA
IPERORMNITINEMIA,

IPERC OMOCT
IFERGLICINEMIA NON CHETOTICA
IPERFROLINEMIA

ALBINISMO

HARTNUP, MALATTIA DI

CISTINURIA

INTOLLERANZA ALLE PROTEINE CON LISINURIA
QsTINGS!

SINDROME HHH

CITRULLINEMIA,

DEFICIT DI ORKNITINA CARBAMOILTRANSFERASI (OCT)
ARGININSUCCINICO ACIDURIA

DEFICIT D1 N-ACETILGLUTAMMATO SINTETASI {NAGS]
DEFICIT DI CARBAMMIL-FOSFATO SINTETASI
ARGININEMIA

AIVIOIIAN VLLEZZVD ®l[e §] U olpuipio ojuawaiddng

GLICOGENDS!

GALATTOSEMIA

INTOLLERANZA EREDITARIA AL FRUTTOSID
DEFICIT 01 FRUTTOSIO-1,6-BISFOSFATASE
DEFICIT CONGENITO DI LATTAS!

DIFETTI DEL TRASPORTO DEL GLUCTSIO
DIFETTO CONGENITO Df SACCARASIISOMALTASI
MALATTIA DA CORPI DI POLIGLUCOSANG
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RCGOBL

RCGOTO

RCGO71

RCGO72

RCGO73
RCOOBO

RCoosn

RCGO8S

RCGOBS
RCG110

RCG120

RCO160
RCOZ30

IPERINSULINISMI CONGENITI

DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO DELLE LIPOPROTEINE (Esciuso;
famitiare i tipa lla e lib; lpercolesterolemia primitiva
familiare i dl tipa 1l1j

DBIFETTI CONGENITI DELLA SINTES| DEL COLESTEROLO (le patologle sottoslencate,
pur incluse nel gruppo, sono indl s

SMITH-LEMLI-OPITZ, SINDROME DI {codice RN1200)

CONRADI-HUNERMANN-HAPPLE, SINDROME DI (codice ANGOS0)

DIFETTI CONGENITI DELLA SINTES| DEGLI ACIDI BILIAR]

CIFETTI CONGENIT! DELLA SINTES! DEI FOSFOUIPIDI E DEl GLICOSFINGDLIPIDI
UPODISTROFIA TOTALE

DERCUM, MALATTIA Dt

MALATTIE P {le logl 1! pur Inclusa nel gruppo,
song codifiests eoma Indicato tra parantesl)

ADRENCLEUCODISTROFIA (codice RFO120)
ZELLWEGER, SINDROME DI [ codice RN1760)

REFSUM MALATTIA DI {codice RFGOEO)
DIFETTIC DEL ISMO DEI ETTITORI E DEI PICCOLI
PEPTIDI

DIFETTIC DEL 1SMO DELLE F E DELL'EME

DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO DELLE PURINE E DELLE PIRIMIDINE

IFOFOSFATASIA

CALCINGSI TUMORALE

IPERINSULINISMO CONGENITD DA DEFICIT Di GLUCDCHINASI

IFERCOLESTEROLEMIA FAMILIARE OMOZIGOTE TIPO Il
[FERCOLESTERGLEMIA FAMILIARE OMOZIGOTE TIPO lib
DEFICIT FAMILIARE DI LIPAS! LIFOPROTEICA
IPOBETALIPOPROTEINEMIA

ABETAUPCPROTEINEMIA

TANGIER, MALATTIA DY

DEFICIT D4 LECITINCOLESTEROLO ACILTRANSFERASI
IPERTRIGLICERIDEMIA FAMILIARE

KXANTOMATOS! CEREBROTENDINEA
DEFICIT DI Co LIGASI DEGLI ACIDH BILIARI
SINDROME PHARC

ADRENCLEUCODISTROFIA NEONATALE
ADRENOLEUCODISTAOFIA X-LINKED

CONDRODSPLASIA PUNCTATA RIZOMELICA
ACIDEMIA PIPECOLICA

DEFICIT DI DOPAMINA BETA-IDROSSILAS
PORFIRIE
LESCH-NYHAN, MALATTIA DI

KANTINUALA

-€-81

L10z

BASSEN-KORNZWEIG, SINDROME DI
DEFICIT FAMILIARE DI ALFALIPOPAOTEINA

DEFICIT D STEROLD 27-1DROSSILASI

ADIFOSI DOLOROSA

EREDOPATIA ATATTICA POLINEURITIFORME

FOSFOETILAMINUAIA
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ROGO74

RCGOTS

RCGOTE

RCGOFT

RCGOTE

RCGO81

ALTRI DIFETTI DEL MET: ENERGETICO MITOC
AT SRACCMUSBGRGMA

D_mm._.._._ [:

i L ETASOUSHO NERGETCOMTOCONBHAE

DELLA MITOC
(ESCLUSO: SINDROME DI ZELLWEGER codice RN1750)

unn_._ ACID| og_

DIFETTI CONGENITI DELLA CHETOGENESI E DELLA CHETOLISI

DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMD DEL PIRUVATO E DEL CICLO DEGLI ACIDI
TRICARBOSSILICI

DIFETTI CONGENITI ISOLATI DI UN COMPLESSO DELLA FOSFORILAZIONE
0S5IDATIVA MITOCONDRIALE

DIFETTI CONGENITI DELLA FOSFORILAZIONE OSSIDATIVA MITOCONDRIALE DA
ALT DEL DNA MITOC {In patalogl pur Incduse
nel gruppo, sone Indicato tra p

SINDROME MELAS (codice ANOT10)
SINDROME MERRF (codice RNOT20)

ATROFIA OTTICA 01 LEBER (codice AFO300)
PEARSON, SINDHOME DI [codice RN1500)
ALPERS, MALATTIA D1 {codice RFD010)
KEARNS-SAYRE, SINDROME DI {codice RFO020)
DIFETTI DELLA FOSFORILAZIONE
DEL DNA NUCLEARE (le patclogie sottoslencate, pur incluse nal gruppe, sono
codificate come Indizato tra parentesl)

LEIGH, MALATTIA DI {codice RFO030)

SINDROMI DA DEFICIT CONGENITO D1 CREATINA

MITOC DA AL

_- -..;.AJ ..Wutxﬂm.hﬂﬁt..akﬁw\&.brﬂ\mm. ?ﬁﬁu-_

...l e e T
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DEFICIT DI ACIL-CoA DEIDROGENASI DEGLI ACIH GRASS! A CATENA CORTA [SCAD)

DEFICIT DI ACIL-CoA DEIDROGENASI DEGLI ACIDY GRASS) A CATENA MEDIA (MCAD)

DEFICIT DI 3-IDADSSIACIL-CoA DEIDROGENASI DEGLI ACIDI GRASS| A CATENA LUNGA
DEFICIT D| ACIL-CoA DEIDROGENASI DEGLI ACIDI GRASS! A CATENA MOLTO LUNGA (VLCAD)
DEFICIT DI CARNITINA-PALMITOIL TRANSFERASH

DEFICIT D ALFA METIL ACETOACETIL-COA TIOLASI
DEFICIT CONGENITO DI FIRUVATO DEIDROGENASI FOSFATAS]

DEFICIT 01 QITOCROMD C OSSIDASI

DEFICIT DI GUANIDINDACETATO-METILTRANSFERAS! (GAMT)
DEFICIT CONGENITO DEL TRASPORTATORE MITOCONDRIALE D1 ASPARTATO -GLUTAMMATO TIPS |

MIGPATIA MITOCONDRIALE -ENCEFALOPATIA-ACIDOS! LATTICA -ICTUS
EPILESSIA MICCLONICA E FIBRE ROSSE IRAEGOLARI

RCG140

RCGOSO

RCGO91

DIFETTI DA _»nn..._s:_.o D1 uPDI

MUCOPOUSACCARIDOS!

MUCOUFIDOSI

OLIGOSACCARIDOS!

FABRY, MALATTIA u_

GAUCHER, MALATTIA DI
NIEMANN-PICK TIPO &, B, MALATTIA DI
NIEMANN-PICK TIPD C, MALATTIA DI
HUALER, SINDROME Di

SCHEIE, SINDROME DI

HUNTER , SINDROME DI

SANFILIPPO, SINDROME DI
MORQUIO, MALATTIA DI
MARDTEALX-LAMY, SINDROME DI
SLY, SINDROME DI

MUCOLIPIDOSI TIPO 1l
MUCOLIPIDOS! TIPO I
MUCOLIPIDOSI TIFO IV
ALFA-MANNOSIDOSI
BETA-MANNDSIDOE

FUCOSIDOSH

MALATTIA DA ACCUMULD DI ACIDO SIALICO
SlauDos!

SCHINDLER, MALATTIA DI
GALATTOSIALIDOSI

8570000/T202/0N ‘6¥:2G:¢T T20Z/S0/E0 -ered

MUCOPOLISACCARIDOS! i-H
MUCOPOLISACCARIDOS! -5
MUCOPOLISACCARIDOS! N

MUCOPOLISACCARIDOS! Wi

MUCOPOLISACCARIDOS! IV
MUCOPOLISACCARIDOS! VI
MUCOPOLISACCARIDOS] Vil

MALATTIA O SALLA
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RFGO30 GANGLIOSIDOS]
RFGO20 CEROIDOUPOFUSCINGSE
RCG130 ALTRE MALATTIE DA ACCUMULD [la pur

Induse nel gruppo, sone codificate come Indlcato tra parentesl)
KRABBE, MALATTIA DI [codice AFGOLE)

LEUCODISTROFIA METACROMATICA (codice RFGO10)

FARBER, MALATTIA DI {codics RCD10G) 3

DIFETTI CONGENITI RESPONSIVI ALLA BIOTINA
DIFETTIC DEL

DELLA COBALAMINA E DEL FOLATO
DIFETT| CONGENITI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DELLA VITAMINA D

(le patologis sottoslencate, pur Incluse nel gruppa, sono codificats coms Indicato
tra parentesl)

DEL

EDEL

BACHITISMO IPOFOSFATEMICO VITAMINA D RESISTENTE {codice RCO170}

ALTRI DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DI VITAMINE E
COFATTORI NON PROTEICH ESCLUSO; DEFICIENZA FAMILIARE DV VITAMINA £
(codice RFGO40)

DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEL FERRO  ([le
patclogle sottoalencate, pur inclusa nel gruppe, sono codificate coma Indlcato tra
parantesl) 3 [
ACERULOPLASMINEMIA CONGENITA |codiee RED120)

ATRANSFERRINEMIA CONGENITA [codice RED130)

DIFETT| CONGENITI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DELLO ZINCO  {le
patologle sottoslencate, pur ncluse nal gruppo, sono eadificats come Indicato tra
parantesl}

RCG101

DEFICIENZA CONGENITA DI INCO | codice RCO070)

DIFETT| CONGENITI DEL METABOLISMO DEL RAME (le 1-.9_...-_- sottoslencate,

Arsios pur Incluse nel gruppe, tra 1}

/
WILSON, MALATTIA DI [codice ACO150}

RCG103 ALTRI DIFETTI CONGENITI DEL

EDEL DI METALLI

REGII0  awyiL0IDOSI SISTEMICHE )
CHIGLER-NAYAR, SINDROME DI

-81

w
e
- o

—
=

BATTEN, MALATTIA DI

KUFS, MALATTIA DI

AUSTIN, SINDROME D

WOLMAN, MALATTIA DI

DEFICIENZA DI CERAMIDAS!

DEFICIT CONGENITO DI BIOTINIDAS!

DEFICIT CONGENITO DI COBALAMINA C
%]
=
3

RACHITISMO VITAMINA D DIPENDENTE TIFO 1 w
o
=
S

DEFICIT 0 5 PIRIDOSSAMINA FOSFATO OSSIDAS m-
)
3
&
3

EMOCROMATOSI EREDITARIA

EMOCROMATOS! FAMILIARE

SINDAOME _vm:mmam.._._zga_?ﬂ)._i.:):b CONGENITA

ACRODERMATITE ENTERGPATICA

MENKES, SINDROME DI MALATTIA DEI CAPELLI CRESPI
DEGENERAZIONE LENTICOLARE FAMILIARE; DEGENERAZIONE
i E E; EPATOC
IPCH AUTOSOMICA DO CON IPOCALCIURIA

IPERMANGANESEMIA ISOLATA AUTDSOMICO RECESSIVA

dTVIOIdAN VL1AZZVD ®Bl[e €] U 014D

§9 U - ap.4aUas 21435
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RCG161

RCOZ20

RCOZ90

| cobice
CMALATTIA

ROGO10

RDOO10
RODOZO
ADGOZ0

RDGO30

RDGO3IL

5. MALATTIE DEL SISTEMA IMMUNITARIO

ANGIDEDEMA ACQUISITO DA DEFICIT DI C1 INIBITORE

CAREMZA CONGEMITA DI ALFA-1-ANTITRIPSINA
ISTIOCITOSI CRONICHE

ISTIOCITOS! A CELLULE DI LANGERHANS

IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE AGAMMAGLOBULINEMIA
DIGEORGE, SINDROME Df {ESCLUS! TUTTI GLI ALTAI SOGGETTI CON FENOTIPI DA DELEZIONE 229112, DA CERTIFICARE CON CODICE
RNGOSI)
NUMEGEN, SINDROME Dl

INDROMI IARL (ls

sottoslencate, pur Incluse nal gruppe, sone codificats come Indicato ira parentesl) FERBAE PERIODICA EREDITARIA

SINDROME CINCA
SINDAOME DA IPER gD

FEBBRE MEDITERRANEA FAMILIARE (codice ACO241)
SINDROME TRAPS (codice RCOZ43)

SINDROME DA ANTICORPI ANTIFOSFOLIPID) [FORMA PRIMITIVA)

SCHNITZLER, SINDROME DI

6, MALATTIE DEL SANGUE E DEGLI ORGANI EMATOPOIETICI

SFERDCITOS| EREDITARIA

ANEMIE EREDITARIE (ESCLUSO: DEFICIT DY GLUCOSIO-6-FOSFATO 1)
j © TALASSEMIE (ESCLUSC: TALASSEMIE MINOR)
ANEMIA A CELLULE FALCIFORMI

BLACKFAN-DIAMOND, ANEMIA DI
FANCONI, ANEMIA DI
ANEMIE SIDERDBLASTICHE

METAEMOGLOBINEMIA DA DEFICIT DI METAEMOGLOBINAREDUTTASI
SINCROME EMOUITICO UREMICA
EMOGLOBINUALA PARDSSISTICA NOTTURMA
DIFETTI EREDITARI DELLA COAGULATIONE EMOFILIA A
EMOFILIAB
VON WILLEBRAND, MALATTIA O
DEFICIENZA COMGENITA DI ALTRI FATTORI DELLA COAGULAZIONE
DIFETTI EREDITARI TROMBOFILICI
[ESCLUSO: SOGGETTI ASINTOMATICI ETEROZIGOT! PER LA SOLA MUTAZIONE G1691A DEL GENE DEL FATTORE V LEIDEN; SOGGETTI
ASINTOMATICT ETERDZIGOTI PER LA SOLA MUTAZIONE G202104 DEL GENE DELLA PROTROMBINA; SOGGETTI OMOZIGOTI PER LA
MUTAZIONE CE77T DEL GENE MTHFRI
BERNAAD-SOLILIER, SINDROME DI #
DIFETTI DEL PODL 01 DEPOSITO DELLE PIASTRINE
TROMBOASTENIA DI GLANZMANN

PLASTRINOPATIE EREDITARIE

PIASTRINDPATIE AUTOIMMUNI PRIMARIE CRONICHE

8510000/T202/0N ‘6¥:2S:2T T202/S0/€0 eled
eiuedwe) auoibay
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EDEMA ANGIONEUROTICO EREDTARID. . )
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8
DATICARIA CRONICA CON MACROGLOBULINEMIA -3
=
[~)
]
SR g
SINONIMI m
St PSS == g
=
)
=

ANEMIA CONGENITA IPOPLASTICA

FANCITOPENIA DI FANCON!

METAEMOGLOBINEMLIA CONGENITA EREDITARIA

MARCHIAFAVA-MICHEL, MALATTIA Dy

ATVIOIdAN VLLIZZVD B[ €7
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RDGO40
RDGOS0
RO0O50
RDOOSD

RDDOT0

ROO0B0

RDGOS1

RDOOSL

CODICE
| MALATTIA
RFGO10

RFOO40
RFOOS0
RFOOS0
RFOOEL
RFOOTO
RN1520
RFO080
RFGDAD

AN1450
RFDOBL
RFGO41

RFGOSO

TROMEOCITOPENIE EREDITARIE

SINDROMI MIELODISPLASTICHE
MALATTIA GRANULOMATOSA CRONICA
CHEDIAK-HIGASHI, MALATTIA DY -

ANEMIE APLASTICHE ACQUISITE (ESCLUSO; FORME MIDOLLARI APLASTICHE

TRANSITORIE)
SHWACHMAN-DIAMOND, SINDROME DI

NEUTROPENIE CONGENITE (le patologle sottaelencate, pur incluse nel gruppo,

sono Indieata tra
MNEUTROPENIA CICLICA (codice ROD0AO0)
MASTOCITOS SISTEMICA

MALATTIA £/0 GRUPPO o

RETT, SINDROME Dt

ATROFif DENTATORUBRAO-PALLIDOLUYSIANA
EPILESSIA MIOCLONICA PROGRESSIVA
DRAVET, SINDROME DI

MIDCLOND ESSENZIALE EREDITARID
LANDAU-XLEFFNER, SINDROME DI

COREA DI HUNTINGTON

MALATTIE SPINOCEREBELLARI

ISAACS, SINDROME DI
ATROFIA MULTISISTEMICA
NEURDDEGENERAZIONE CON ACCUMULD CEREBRALE DI FERRD

ATROFIE MUSCOLARI SPINALI

IPOPLASIA MEGACARIDTITICA IDIOPATICA

NEUTROPENIA CRONICA IDIDPATICA GRAVE

7. MALATTIE DEL SISTEMA NERVOSO CENTRALE E PERIFERICO

 ESEMPI DI MALATTIE AFFERENTI AL GRUPPO

CARDI-GOUTIERES, SINDROME D1
ALEXANDER, MALATTIA DI

CANAVAN, MALATTIA D1
PEUZAEUS-MERZBACHER, MALATTIA DI

SINDROME CACH

NASU-HAKOLA, SINDROME DI

ATASS1A DI FRIEDREICH
PARAPLEGIA SPASTICA EREDITARIA

ATASSIA CEREBELLARE EREDITARIA DI MARIE

DEGENERAZIONE CEREBELLARE SUBACUTA

DEGENERAZIONE PARENCHIMATOSA CORTICALE CEREBELLARE
DEGENERAZIONE SPINOCEREBELLARE O HOLMES
DISSINERGLA CEREBELLARE MIOCLONICA DI HUNT

ATASSIA PERIODICA

MARINESCO-SIGGREN, SINDROME DI

ATASSIA FRIEDREICH-LIKE

ATASSIA-TELEANGECTASIA

SINDROME CON TREMORE/ATASSIA ASSOCIATE ALL'X FRAGILE

NEURODEGENERAZIONE ASSOCIATA A PANTOTENATG CHINASE (PKAN]
DISTROFIA NEURDASSONALE INFANTILE

WERDNIG-HOFFMANN, MALATTIA DI

KUGELBERG-WELANDER, MALATTIA DI

KENNEDY, MALATTIA DI

81

CENTRALE

r.?—
N
=
—
~
DISFAGOCITOS! CRONICA

SINONIMI, Hﬂ\u

oty 5
=

3

=

I

ATASSIA INFANTILE CON IPOM) DEL SISTEMA m
=]

LEUCOENCEFALOPATIA CON SOSTANZA BIANCA EVANESCENTE o
(VANISHING WHITE MATTER} m:
OSTECDISPLASIA LIPOMEMBRANDSA POLICISTICA CON b=

LEUCOENCEFALOPATIA SCLEROSANTE =

STRUMPELL-LORRAIN, MALATTIA DI
DEGENERAZIONE CERESELLARE DIf MARIE

ATROFIA CEREBELLO OLIVARE

ATROFIA SPINODENTATA

ATASSIA VESTIBULOCEREBELLARE

GEFICIENZA FAMILIARE DI VITAMINA E

LOUIS-BAR, SINDROME Di

SEITELBERS, MALATTIA DV
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RFOI00  SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA 3
RFOI10  SCLERCSILATERALE PRIMARIA
RFOIIL  SCHILDER, MALATTIA D1
RFO130  LENNOX-GASTAUT, SINDROME DI
RFOL40  WEST, SINDROME DI
AFOISO  NARCOLESSIA
RFO310 v CEREBR 'CA CON INFARTI
CcARAY SOTTOCORTICALI £ LEUCOENCEFALOPATIA
RFOIS0  EMICRANIA EMIPLEGICA FAMILIARE
RFO360  EMIPLEGIA ALTERNANTE
RFOI70  FAMR, MALATTIADI
RFO3I0  MALATTIA DA INCLUSIONI INTRANUCLEARI NEURONALI i
RAFO390  PARALISI BULBARE PROGRESSIVA CON SORDITA' NEUROSENSORIALE BROWN-VIALETTO-VAN LAERE, SINDROME O ,..m
prosto SINGOMIELA-SIRINGOBULBIA (LUMITATAMENTE ALLE FORME &
ANATOMICAMENTE £/0 CLINICAMENTE RILEVANTI) =
wroszy  SINDROME DELLA PERSONA RIGIDA SINDROME STIFF.PERSON; 2
MOERSCH-WOLTMAN, SINGROME D1 s
RFOLEO  MELKERSSON-ROSENTHAL SINDROME OI . =
RFGOE0  NEUROPATIE EREDITARIE DEJERINE-SOTTAS, SINDROME I A ECDHIGANA i 2
NEUROPATIA CONGEMITA IPOMIELINIZZANTE =3
CHARCOT-MARIE-TOTH, MALATTIA DI ATROFIA MUSCOLARE PERONEALE )
NEUROPATIA EREDITARIA CON PREDISPOSIZIONE ALLE PARALIS| DA COMPRESSIONE POLINEUROPATIA RICORRENTE FAMILIARE; =
NEUROPATIA TOMACULARE °
NEUROPATIA SENSORIALE EREDITARIA 3
NEURDPATIA ASSONALE GIGANTE i
ROSENBERG-CHUTGRIAN, SINDROME DI o
HOUS5Y-LEVY, SINDROME DI = el
NEUROPATIA EREDITARIA SENSORIALE £0 AUTONOMICA TIPO 3 RILEY-DAY, SINDROME 01 T
RFOL70  PARALISI SOPRANUCLEARE PROGRESSIVA STEELE-AIC SZEWSK), SINDROME DI
Akvian POLINEUROPATIA CRONICA INFIAMMATORIA DEMIEUNIZZANTE m
RFOIEL  NEUROPATIA MOTORIA MULTIFOCALE H
RFOL8Z  LEWIS SUMNER, SINOROME DI m
ANISIO  SINDROME POEMS u
RFGO70  MIOPATIE CONGENITE EREDITARIE MIDPATIA CENTRAL CORE s
MIOPATIA CENTRONUCLEARE
MIDPATIA DA DIFETTI QUALITATIVI/QUANTITATIVI DELLA DESMINA c
MIDPATIA NEMALINICA ﬁ
RFGOSO DISTROFIE MUSCOLARI DISTROFIA MUSCOLARE DI BECKER =
2 DISTROFIA MUSCOLARE DI DUCHENNE 0
DISTROFIA MUSCOLARE DI ERB ~
DISTAGFIA MUSCOLARE DI LANDOUZY-DEIERINE =
DISTAOFIA MUSCOLARE OCULO-GASTROHNTESTINALE .
RFG090  DISTROFIE MIOTONICHE STEINERT, MALATTIA DI o
THOMSEN, MALATTIA DI
b VON EULENBURG, MALATTIA DI
RFGI00  PARALIS NORMOKALIEMICHE, [PO E IPERKALEMICHE
7]
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RFG160

RFO183

RFG101

RFG110

RFG120
RFOZ30
RFOZ40 :
RFO250
RFOZE0
RFOZTO
RFG130

RFGL40

RFO280
RFO290
RFO320
RFO330

CODICE

[ MALATTIA =

RCOL10
RCOZ10
RGOO10
RGOOZ0

DISTONIE PRIMARIE [lu patologle sottoslencate, pur fncluse nel ETUppO, s0n0

codificate come Indi ra parentesl)
DISTONIA DI TORSIONE IDICPATICA [codice RFOD50)

GUILLAIN-BARRAE, SINDROME DI

[LIMITATAMENTE ALLE FORME CRONICHE, GRAV) ED INVALIDANTI)

HE €t E {la

pur Incluse nel gruppe, sane codills indicato tra

EATON-LAMBERT, SINDROME D {codice RF013G)

VITREORETINGPATIA ESSUDATIVA FAMILARE
COATS, MALATTIA DI

EALES, MALATTIA DI -

BEHA, SINDROME o1

DISTROFIE RETINICHE EREDHTARIE

DISTROFIE EREDITARIE DELLA CORDIDE
IRIDOCICUTE ETERDCROMICA D4 FUCHS
ATROFIA ESSENTIALE DELL'IRIDE
EMERALOPIA CONGENITA

OGUCHI, SINDROME DI

COGAN, SINDROME DI
DEGENERAZIONI DELLA CORNEA

DISTROFIE EREDNTARIE DELLA CORNEA

CHERATCCOND
CONGIUNTIVITE LIGNEA
COROIDITE MULTIFOCALE
CORDIDITE SERPIGINOSA

| MALATTIAE/O GRUPPO.
CRIOGLOBULINEMIA MISTA
BEMCET, MALATTIA DI
ENDOCAHDITE REUMATICA

POLIANGIOITE MICROSCOPICA

MIASTENIA GRAVIS

m.§5§m0mrr.bnv»§40¢_m_<o
2  Estmrinl MALATTIE AFFERENTI ALGRUPPO

DISTROFIA VITRED-RETINICA
RETINITE FIGMENTOSA,

RETINITE PUNCTATA ALBESCENS
DISTAOFLA DEI CON|

STARGARDT, MALATTIA DY
AMAURDS! CONGENITA DI LEBER
DISTROFIA VITELLIFORME DI BEST
DISTROFIA 1ALINA DELLA RETINA

DEGENERAZIONE NODULARE e
DEGENERAZIONE MARGINALE

MEESMANN, DISTROFIA DI

COGAN, DISTROFIA B

DISTROFIA CORNEALE GRANULARE DI TIPO |

DISTROFLA CORNEALE GRANULARE DI TIPO 11l

DISTROFLA CORNEALE RETICOLARE

DISTROFIA CORNEALE MACULARE

DISTROFIE STROMALS DELLA CORNEA

CORMEA GUTTATA

DISTROFIA COMBINATA DELLA CORNEA

DISTROFIA ENDOTELIALE DI FUCHS

DISTROFIA CORNEALE ENDOTELIALE POSTERIGRE POLIMORFA

9. MALATTIE DEL SISTEMA CIRCOLATORIO

 ESEMPIDI MALATIIE AFFERENTI ALGRUPPO

SINONIMI

 CRISWICK-SCHEPENS, SINDROME DI

RETINQSCMIS! GICVANILE

DISTROFIA PIGMENTOSA RETINICA
FUNDUS ALBIPUNCTATUS

FUNDUS FLAVIMACULATUS
GOLDMANN-FAVRE, MALATTIA DI

DEGENERAZIONE NODULARE Df SALIMANN
TERRIEN, SINDROME Df

DISTROFIA CORNEALE ERITELIALE GIDVANILE
DISTROFIA CORNEALE ANTERIOAE

DiSTROFIA CORNEALE DI GROENOUW OV TIPO [
_DISTROFIA CORNEALE DI REIS-BUCKLERS
DISTRGFIA LATTICE; AMILOIDOS! CORNEALE
DiSTROFUA CORNEALE DI GROENOUW TIPO 1Y

- SINONIMI

POLIARTERITE MICROSCOPICA
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RGO030  POLIARTERITE NODOSA —_

RGOS0 GRANULOMATOSI EOSINOFILICA CON POLIANGITE CHURG-STRALISS, SINDROME DI =3

RGODSO  GOODPASTURE, SINDROME DI

RGO070  GRANULOMATOSI CON POLIANGITE GRANULOMATOS) DI WEGENER

RGOOBO  ARTERITE A CELLULE GIGANT HORTON, MALATTIA O

RGGO10  MICROANGIOPATIE TROMBOTICHE PORPORA TROMBOTICA TROMBOCITOPENICA : MOSCHCOWITZ, SINDROME DI

RG0S0 TAKAYASU, MALATTIA DI

AGD100  TELEANGECTASIA EMORRAGICA EREDITARIA RENDU-OSLER-WEBER, MALATTIA DI

RGO110  BUDD-CHIARI, SINDROME DI

RD0030  FORPORA DI HENOCH-SCHONLEIN RICORRENTE VASCULITE DA IgA

RGGO20 yNFEDEMI PRIMARI CRONICI LINFEDEMA IDIOPATICO

UNFEDEMA EREDITARIO DITIPO | LINFEDEMA DI NONNE-MILROY

UINFEDEMA PRIMITIVO AUTOSOMICO RECESSIVO

i LINFEDENA EREDITARIO DI TIPO 1l LINFEDEMA O PAEIGE

10. MALATTIE DELL'APPARATO RESPIRATORIO

CODICE S s ; 2 R 3 LR :
: [===15  MALATTIAEfOGRUPPO : MALA :

INATATTIA S e L AL R e S e S i) e L R A e - ZHONISG 5
AGOLZO IPERTENSIONE POLMOMARE ARTERIOSA IDIOPATICA

SARCOIDOS!
RHOOLL  [ESENZIONE DA RICONFERMARE DOPO | PRIMI 12 MESL, SOLO PER LE FORME

PERSISTENTI
RHGOL0  MALATTIE INTERSTIZIALI POLMONARI PRIMITIVE POLMONITE INTERSTIZIALE ACUTA = HAMMAN-RICH, SINDROME 01

_ FIBROS POLMONARE IDIOPATICA ALVECLITE FIBROSANTE CRIPTOGENETICA

RHGO1L SINDROMI GRAVI ED INVALIDANTI CON IPOVENTILAZIONE CENTRALE CONGENITA ONDINE, SINDROME DI

SINDROME ROHHAD
RHOOZ0 EMOSIDERDS! POLMONARE IDIOPATICA
RHDOZY PROTEINDS| ALVECLARE POLMONARE IIOPATICA
RHOOZ2 PAOTEINGS| ALVEOLARE POLMONARE CONGENITA
DISCINESIE CILIARI FRIMARIE (la pur

sono Indicato tra

| gruppe,

RNG110

KAATAGENER, SINDROME DI [codice ANDSSO}
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11. MALATTIE DELL'APPARATO DIGERENTE

EODICES ~  MALATTIAE/OGRUPPO. ; ESEMPI DI MALATTIE AFFERENTI AL GRUPPD i > SINONIMI
MALATTIA . Rt e PR kot e e A s Ly o s S oo s Tl i (s o i 2y hE S e L =
RIOOIO  ACALASIA ISOLATA E ACALASIA ASSOCIATA A SINDROMI ALLGROVE, SINDROME D1 =
RIOOZ0  GASTRITE IPERTROFICA GIGANTE
RIOD30  GASTROENTERITE EOSINGFILA
RIOO40  SINDROME DA PSEUDO-OSTRUZIONE INTESTINALE
RSO COLANGITE PRIMITIVA SCLEROSANTE
RIOG70  MALATTIA DA INCLUSIONE DEI MICROVILL
RIOOBD  LINFANGECTASIA INTESTINALE PRIMITIVA
RIGOA0  COLESTAS! INTRAEPATICHE PROGRESSIVE FAMILIARI . BYLER, MALATTIA DI
COLESTAS! INTRAEPATICA PROGRESSIVA FAMILIARE DI TIPO I
COLESTAS! INTRAEFATICA PROGRESSIVA FAMILIARE DI TIFD 1l W
RIG020 DIFETTI CONGENITI GRAVI ED INVALIDANTI DEL TRASPORTO INTESTINALE DIARREA CONGENITA CON MALASSORBIMENTO DEL SODIO ..W
—
DIARREA CONGENITA CON PERDITA DI CLORURI CLORIDORREA CONGENITA 3
=
12. MALATTIE DELL'APPARATO GENITO - URINARIO W
- - 2 r " o~
cODIcE e T —, 3
' i ; MALATTIA £/0 GRUPPO : | ESEMPIDIMALATTIEAFFERENTIALGRUPPO. § ol . SINONIMI =
RIOOL10 DIABETE INSIPIDO NEFROGENICO w-
0020 FIBROSIAETAOPERITONEALE =3
RIODI0 CISTITE INTERSTIZIALE ..D_
. =,
RIGO10 TUBULDPATIE PRIMITIVE DENT, SINDROME DI [~}
BARTTER, SINDROME DI =
GITELMAN, SIDROME DI Ca
RIGO20  GLOMERULOPATIE PRIMITIVE (ESCLUSO: GLOMERULOPATIA A LESIONI MINIME) 0
AN1360  ALPORT, SINDROME DI m
13. MALATTIE DELLA CUTE E DEL TESSUTO SOTTOCUTANEO G
CODICE S AL < T Y Y R B 2 = i >
S - MALATTIA E/O GRUPPO - ESEMPIDI MALATTIE AFFERENTI ALGRUPPO. SINONIMI N
.I?_.SES 3! .m’_u__po.ﬁ.-ﬂm.x..ﬁldoﬁ_nm_h_ﬂzw_._.m. Sl ol Yo iR el - - S B + A el ey TR DL ke L NI AN A e S T e e = - - o s Fods . DA 2 - 2 = ﬂ
RLOO30  PEMFIGO
RLODAD  PEMFIGOIDE BOLLOSO u
ALODSO  PEMFIGOIDE BENIGNG DELLE MUCDSE >
RLODBO  LICHEN SCLEROSUS ET ATROPHICUS
RLODT0  SINDROME MICHELIN TIRE BABY . KUINZE-RIEHM, SINDROME DI m
ALOOBO  SCLEROS| CUTANEA DIFFUSA AD ALTA GRAVITA CUNICA =
ALO0SO  PIODERMA GANGRENDSO CRONICO =
5
i
m
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RANG151

RNGOTO

RANDE00
RANG130
RNOS20
ANOS30
RNOS40
RND550
RNOSTO
RND580
RNOSSO
ANDGZO
RNOEI0
ANOB40
AN1470
RAN1560
AN1E50
ANLEE0
RN1700
ANLT710

SINDROMI CON DISPLASIA EC
nal gruppo, sono

A {le patal i pur Ineluse
come [ndicato t

ECTRODATTILIA - DISPLASIA ECTODERMICA - PALATOSCHISI (codice ANDBED)
DISCHERAT 0S| CONGENITA (cedice RNDSE0)

IPOMELANDS! Q1 ITO {codice RN14B0)

IPOPLASIA FOCALE DERMICA (codice RNDE10)

INCONTINENTIA FIGMENTI [codice m..,_om 10)

SINDROME TRICO-DENTC-OSSEA (codice RN 1680}

ITTIOSI CONGENITE (ESCLUISO: FORME NON GRAVI DI (TTIO5! VOLGARE] ™
patologle sottoslencate, pur Incluse nal gruppa, sono codificate comae Indlcato tra
parantesl]

IPERCHERATOS| EPIDERMOLITICA (coddice ANDEDD)
SINDROME KID [codice RN1500)

CUTIS LAXA

CHERATODERMIE PALMOPLANTARI EREDITARIE
XERDDERMA PIGMENTOS0

CHERATOS! FOLLICOLARE ACUMINATA

CUTE MARMORATA TELEANGECTASICA CONGENITA
DARIER, MALATTIA O

EPIDERMOLIS! BOLLOSA EREDITARA

ERITROC SIMMETRICA F
ERITROCHERATODERMIA VARIABILE
PACHIDERMOPERIOSTOS!
PSEUDOXANTOMA ELASTICOD
APLASIA CONGENITA DELLA CUTE
HAY-WELLS, SINDROME DI
NEU-LAXOWVA, SINDROME DI
SINDROME DEL MEVO DISPLASTICO y
SINDROME DEL MEVO EPIDERMICD
SIOGREN-LARSSON, SINDROME DI
TAY, SINDROME DI

DISPLASIA NELROECTODERMICA TIPO CHIME

DISPLASIA ECTODERMICA IFQIDROTICA

ITTIOS! CONGENITA

ITTIOS! A ISTRICE, TIPO CURTH-MACKLIN
ITTIOS! LAMELLARE RECESSIVA

ITTIOS! TIFO "ARLECCHING™

ITTIOS! X-LINKED

MNETHERTCN, SINDROME DI

SINDROME EEC

GOLTZ, SINDROME 01

BLOCH-SULZBERGER, MALATTIA DV

ERITRODERMA ITTIDSIFORME CONGENITO BOLLOSO |

ERITRODERMA ITTIOSIFGRME CONGENITO NON BOLLOSO
SINDROME CHERATITE-TTIOS-50RDITA"

TOURAINE-SOLENTE-GOLE, SINDROME DI
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u._n g._n._._p._u_._m DEL m_mﬂm_t.s Owl_.mOs___ USCOLARE E Um_.._.mmm_.__._-o ﬂOZZm._l_._:_D “
A TAS S oot S P SR oo e S
RMODLO DERMATOMIOSITE
RMO0Z0 POLIMIOSITE
RMO021 SINDROME DA ANTICORPI ANTISINTETAS!
RMO030 |ngzm._-___¢__qm MISTA
RMOO40 FASCITE EDSINDFILA
RAMDO50 FASCITE DIFFUSA
RMOOED POLICONDRITE RICORRENTE
RMOOTO ANGIDMATOS! CISTICA DIFFUSA DELL'OS5D
RMO0BO ETERDPLASIA OSSEA PROGRESSIVA Dhunhﬁnwa_{mﬂn_ab.uov__g
AMOC90 FIBRODISPLASIA OSSIFICANTE PROGRESSIVA MIOSITE OSSIFICANTE PROGRESSIVA m
RMO100 MELOREQSTOS| m
RMOL10 MIOSITE A CORPI INCLUSI a
AMO111 MIOSITE EQSINOFILA IDICPATICA m
RMO120 SCLEROS! SISTEMICA PROGRESSIVA Wr
RM0121 SINDROME SAPHO SINOVITE-ACNE-PUSTOLOSIPEROSTOSI-OSTEITE =]
Q
152 ?____P_-mow?__hN_OZ_ ﬁDmeZhﬂm CROMOSOMOPATIE E SINDROMI mmZm._.ﬁnxm ...WU.
 EstmpiD Esémguﬁ?%c%o SINONIMI 8
: 3

ARNOLD-CHIARIL SINDROME DI
MICROCEFALIA ISOLATA O SINDROMICA

AGENES|A CEREBELLARE

JOUBERT, SINDROME DI

RNOO50 LISSENCEFALIA ISCLATA O SINDROMICA

RANODGD OLOPROSENCEFALIA ISCLATA O SINDROMICA HARTSFIELD-BIXNLER-DEMYER, SINDROME D1

RNG150 AGENESIA/DISGENESIA DEL CORPO CALLOSO IN FORMA ISOLATA O SINDROMICA  ANDERMANN, SINDROME DI
DANDY-WALKER, SINDROME D4

RAN1340 AASE-SMITH, SINDROME DI

RN1570 NEURCACANTOCITOS!

RN1630 SINDROME ACROCALLOSA

RN1740 WALKER-WARBURG, SINDROMEDI

ALTRE SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI CON SINDROME IDROLETALE
PREVALENTE ALTERAZIONE DEL SISTEMA NERVOSO 2

RNGO11

DISPLASIA CEREBRO-FACIC-TORACICA
TORIELLO-CAREY, SINDROME DI

BEN ARI-SHUPER-MIMOUNI, SINDROME DI
BONNEMANN-MEINECKE, SINDROME D

dTVIOIAAN VLIIZZVD Ble & U

PORENCEFALIA-IPOPLASIA CEREBELLARE-MALFORMAZION! MULTIPLE
RO0010 GERSTMANN, SINDROME DI

GO U - ajpLauasd aliag
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T AR T R S M
IDROMI MA| TIVE CONGENITE CON P

T e e T e e D W 7 e &
RFG150 ANCFTALMIA/MICROFTALMIA ISOLATE O SINDROMICHE

A AT

RANOOTO FOIX-CHAVANY-MARIE, SINDROME D1
RANDOSO AXENFELD-RIEGER, ANDMALIA DI
RN1050 AXENFELD-RIEGER, SINDROME DI
RANGLOO PETERS, ANOMALIA DI

RNOL1D ANIRIDIA

COLOBOMA CONGENITO OCULARE ISOLATO O SINDROMICO (ls patologle

RANG101
| pur Incl coma Indlcato tra parentes!)

- COLOBOMA CONGENITO DEL DISCO OTTICO [codice RNO120)
RAND130 ANOMALIA “MORNING-GLORY
RANOLAD PERSISTENZA DELLA MEMBRANA PUFILLARE
RN15B0 NORRIE, MALATTIA DI
RNI720  VOGT-XOYANAGIHARADA, SINDROME DI
RNOBEQ DISPLASIA SETTO-OTTICA
RNI4ED  FRASER, SINDROME DI
RN1750 WEILL-MARCHESANI, SINDROME DI
ALTRE c GRAVIED coN

RNG111

ELL" TO VISIVD

o5l (le

Eruppo, sone codlificate coma Indleate tra parsntes!)
ACROCEFALOSINDATTILIA (codice RNGO3D)
ANTLEY-BINLER, SINDROME DI (codice ANOBOD)
BALLER-GEROLD, SINDROME DI [codice RNOB10}
CARPENTER, SINDROME DI {codice RN1350)
PFEIFFER, SINDROME D (codice RN1040)
SUMMITT, SINDROME DI [cadice AN1230)
CRANIDSINDETOS! PRIMARIA {codice RNGO4D)
CROUZON, MALATTIA DI {codice RNGD40)
DIZ05TOS! MAMILLOFACCIALE [codice RNGO40)
DISPLASIA FRONTO-FACIO-NASALE {codice RNGOA0)
CHSPLASIA MAXILLONASALE {codice RNGO4O)

" JACKSON-WEISS, SINDROME D [codice RNOS0O)

RN100O NAGER, SINDROME DI

ALTRE ANOMALIE CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI DEL CRANID EfQ DELLE
RNGO40 0554 DELLA FACCIA, DEI TEGUMENTI E DELLE MUCOSE (ESCLUSO: SCHIS! ISOLATA
. DELLUGOLA E LABIOSCHIST ISOLATA

2

! MAL C GRAVIED CON
RNG1ZL ALTERAZIONE DELLA FACCIA COME SEGND PRINCIPALE (le patologle
sottoslencate, pur Incute nel gruppo, sono codificate coma Indicato tra parantesl)

GOLDENHAR, SINDROME D (codice RND91D)
SINDROME CEFALOPOLISINDATTILIA DI GREIG {codice RNDISD)

1 %&@mﬁ :

SINDROME ANOFTALMIA FLUS

COLOBOMA CONGENITO DELL'IRIDE
COLOBOMA CONGENITO CORIORETINICO

AICARDI, SINDROME Di

BARAITSER-WINTER, SINDROME DI
SINDROME CODAS

SINDROME CEREBRO-OCULO-NASALE
NANCE-HORAN, SINDROME DI

SR IS
R LR il

-€-81

L10T

DE MORSIER, SINDROME DI

APERT, SINDROME DI
GOODMAN, SINDROME DI

SINDROMEC
HALLERMANN-STREIFF, SINDROME DI

PIERRE ROBIN, SINDROME D1
TREACHER COLLINS, SINDROME DI

DISOSTOSI ACROFACCIALE DI NAGER

PALATOSCHIS! ISOLATA O SINDROMICA

MOHR, MALATTIA DI

MOEBIUS, SINDROME DI
SCHINZEL-GIEDION, SINDROME D1

FIVIDIAAN VLLAZZVD ®l[e €] U orpuipio ojuawaiddng
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RND260
ANOZ70
RNOZH0
RNO430
AND46D

RNGOZO

RNG131

SINDROME OTO-PALATO-DIGITALE (codice RNO4TO)

FOCOMELIA '
DEFORMITA’ DI SPRENGEL

CAMPTODATTILIA FAMILIARE

POLAND, SINDROME DI

SINDROME FEMORO-FACCIALE

coN
purincluse nel gruppo,

I MULTIFLE C (L1 o i i
Indi ra

ROBEATS, SINDAOME DI [codice RN1060)

SINDROME TRISMA-PSEUDOCAMPTODATTILA (codice ANG4BO)
FREEMAN-SHELDON, SINDROME DI {codice RNDS30)
SEQUENZA DA IPOCINESIA FETALE [codice AN1110)

SINDROME DA PTERIGI MULTIPLI (codice ANIETE)

ALTRE MALF L: GRAVI ED INVALIDANTI CON
ALTERAZIONE DEGLI ARTI COME SEGND PRINCIPALE L

€8

L10T

ORD-FACIO-DIGITALE, SINDROME DI TIPD |

PAPILLON-LEAGE E PEAUME, SINDROME Dt

MARDEN-WALKER, SINDROME D1

ARACNODATTILIA CONTRATTURALE CONGENITA BEALS, SINDROME DI

CRISPONI, SINDROME DI

SINDROME DI PENA-SHOKEIR D1 TIPQ |

pur Inchise nal gruppe, sone codlficats coma Indicato tra parentasi)

SEQUENZA SIRENOMELICA (codice AND440)
ADAMS-OLIVER, SINDROME DI (codice RNO340)
SINDROME TROMBOCITOPENICA CON APLASIA DEL RADIO {codice RN1630)

RNG141

RNO150
ANO740
RN1S10

RNG1a2

SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE GRAVI ED INVALIDANT] DEL CUDRE E DE|
GRANDI VASI (ESCLUSE: DIFETTO INTERVENTRICOLARE ISOLATO; DIFETTO
INTERATRIALE ISOLATO, STENOS! ISOLATA DELLA VALVOLA POLMONARE; PERVIETA
DEL DOTTO 01 BOTALLO)

BLUE RUBBER BLEB NEVUS
IVEMARK , SINDROME D1
KLIPPEL-TRENAUNAY, SINDROME DI
ALTRE MALFC Ci
PERIFERICI

GRAVI ED INVALIDANTI DEI VAS]

| CONGENITE DEL CUORE, DEI GRANDI VASI E DFI VASI PERIFERIC -

SINDROME

LS v S e e O

SINDROME DEL CUDRE SINISTRO IPOPLASICO =

EBSTEIN, ANOMAUA DI
CUORE CRIS5-CROSS
BEAN, SINDROME DI
ASPLENIA CON ANDMALIE CARDIOVASCOLARI

SINDROME CON MALFORMAZIONE DEI CAPILLARI E Zhrnam:rnﬁzﬂ ARTEROVENOSA [CMAVIM)

SINDROME CLOVE
SINDROME METAMERICA ARTERCVENOSA CEREBROFACCIALE

AIVIDIAAN VLLAZZVO ®B[[e §] ‘U orpuipio ojuawaiddng
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 KUPPEL-FEL SINDHOME b

RND3Z0 GASTROSCHISI

RNDAZ1 SINDROME PRUNE BELLY

ANDAZ2 ONFALOCELE

ANG132 ALTRE MALFORMAZIONI CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI DELLA PARETE
ADDOMINALE

e e idm Ty T T

Wb.w:._d DIGER

Sz eelnllis D S

B S P T

L3I

ISOLATE ESINDROMICHE

SINDROME TORACC-ADDOMINALE

-81

n._?-

2

BT =
ﬂn T T T —
FyRLpleen _.rm.r_la-....r..m.m.t..q«.ma.f. ~]

MALFORMAZIONE ANC-RETTALE IN FORMA ISOLATA © SINDROMICA

RNOZ00 HIRSCHSPRUNG, MALATTIA DI
RNO201 GOLDBEAG-SHFRINTZEN, SINDROME D1
RNO210 ATRESIA BIUARE
RNO220 CARDLI, MALATTIA D
RMO230 MALATTIA DEL FEGATO POUCISTICO
DIFETTIC DELTUBO ATRESIE, FISTOLEE
RNGZ51 DUPLICAZION! (le patolagle sottoslencata, pur incluss nal gruppe, senc codificats
come Indicato tra parantes|) =
ATRESIA ESOFAGEA E/O FISTOLA TRACHEOESOFAGEA (codice RND160)
ATRESIA DEL DIGIUNO {codice AND1T0)
ATRESIA O STENDSI DUDDENALE (eodice ANO1BO)
ANGZ52 ALTRE MALFORMAZIONI CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI DELL'APPARATO

DIGERENTE

R Ry g A g AT S 2 wﬁ_..wu: T w.r.“.\. T
MALFORMAZION| CONGENITE O  GENTTO-URINARIO SOLATE E SINDROMIHE |~ 1Ll e s e
RNO2SO z.,mfmm CON Z_Ebmvcﬁzb

MALATTIA RENALE CISTICA GENETICA [ESCLUSD RENE POLICISTICO AUTOSOMICO

RNG2E1 E} [lo | gruppa, sens
comae indicato tra parantesl)
HENE POLICISTICD 0 REC! [ RIOG40)
MECKEL, SINDROME DI [cedice RNOIED)
RAN1B10 ESTROFIA VESCICALE
DIFETTI DELLD SVILUPPO SESSUALE CON AMBIGUITA' DEI GENITALI E/O
ANGZE2 DISCORDANZA CARIOTIPO/SVILUPPO GONADICO E/O FENOTIPO
(s patelogis sottaalencate, pur Incluse nal gruppo, sano n&!ﬂ-a coma Indicato
tra parantesl)
PSEUDOERMAFRODITIEMI [codice RNGDA0)
DEMNIS-DRASH, SINDROME DI [codice RN1430)
EAMAFRODITISMO VERD {eodice RND240)
ALTRI DIFETTI GRAVI ED INVALIDANTI DELLD SVILUPPO SESSUALE CON
RNG2E3 AMBIGUITA' DEI GENITALI E/O DISCORDANZA CARIOTIPO/SVILUPPO GONADICO
E/O FENOTIPO
RNG264 ALTRE MALFORMAZION! CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI DELL'APPARATO

GENITO-URINARID

CURRARING, SINDROME Di

ATRESIA ILEALE

ATRESIA COUCA

ATAESIA INTESTINALE MULTIPLA
CLOACA PERSISTENTE

CUPLICAZIONI DEL TUBO DIGERENTE
COMPLESSO OEIS

MICROGASTRIA
IPOPLASIA/APLASIA DELLA MUSCOLATURA DELLA PARETE GASTRICA

SENIOR-LOKEN, SINDROME D1

DISGENESIA GONADICA
FERRAULT, SINDROME D1

SINDACKME DA INSENSIBILITA' PARZIALE AGLI ANDROGENI

SINDROME DA INSENSIBILITA' COMPLETA AGLI ANDROGEN|

FRASIER, SINDROME DI
SINDROME SERKAL

EPISPADIA
MEGALOURETRA
AFALLIA

ESTROFIA DELLA CLOACA

1DUIP40 OJUaaddng

SINDROME RENALE-RETINICA;
NEFRONOFTISI GIGVANILE CON AMAURDS! DI LEBER;
DISPLASIA RENMALE CON APLASIA RETINICA

REIFENSTEWN, SINDROME DV

dTVIOIdAN VLLIZZVO Bj[e &f U o
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RNGOED

RNGO90

RN1330

MALFC GRAVIED
COME SEGND PREVALENTE (le patologie sottealencate, pur incluse nal gruppe,
sono codificate coma Indicato tra parentesl]
ACRODISOSTOS! {codice RNDZAD)

SINDROME DA REGRESSIONE CAUDALE

CONDRODISTROFIE CONGENITE ACONDROGENES|

ACONDROPLASIA

DISPLASIA EFIFISARLA EMIMELICA
DISTROFIA TORACICA ASFISSIANTE
OSTEOCONDROMI MULTIPU
DISPLASIA DI KNIEST

DISPLASIA METATROPICA
‘DISPLASIA CAMPOMELICA:
DESBUQUOIS, SINDROME DI
LARSEN, SINDROME DI

DISPLASIA CRANIDMETAFISARIA
OSTEOGENES! IMPERFETTA
QSTEOPETROS!

DISPLASIA FIBROSA

ELLIS-VAN CREVELD, SINDROME DI
DISPLASIA SPONDILOEPIFISARIA TARDA
FAIRBANK, MALATTIA DI
DISCONDROSTEOS!

DISPLASIA DIASTROFICA
DISPLASIA PSEUDODIASTROFICA
ENGELMANN, MALATTIA DI
MCCUNE-ALBRIGHT, SINDROME DI
SINDROME DODR

OSTEODISTROFIE CONGENITE ISOLATE O IN FORMA SINDROMICA

MAFFUCEH, SINDROME DI
DHSPLASIA SPONDILDERIFISARIA CONGENITA

DYGGVE-MELCHIOR-CLAUSEN (DMC], SINDROME D1

JARCHO-LEVIN, SINDROME DI

SINDROMI DA ANEUPLOIDIA CROMOSOMICA (ESCLUSO: TRISOMIA 21; SOGGETTI
CON CARIOTIPO 47, XXY; DEL TRIPLO X; DELDOFPFIO Y] (la
patologle sortoalencate, pur Incluse nel gruppo, sano codificate come Indlesto tra
parantesl)

TURNER, SINDROME D1 (eodice RNOGBO)
SINDROMI DA RIARRANGLAMENTI STRUTTURALI SBILANCIATI CROMOSOMICI E

lle i pur incl Eruppo, sanc codifi
oo:.-_..___n-.un-ttc_i...-._...

PALUSTER-KILLIAN, SINDROME DI [codice RN15$0)

SINDROMI DA DELEZIONE 22q11.2 (ESCLUSO: SINDROME DI DIGEORGE, DA CERTIFICARE CON CODICE RCG160 E SINDROME
CARDIOFACCIALE DI CAYLER, DA CERTIFICARE CON CODICE RN1770)

SINDROME DEL "CRI DU CHAT* [codize RNOGTD)
SINDROME WAGR {codice RN1730) :

WILLIAMS, SINDROME DI [codice RN127G)
WOLF-HIRSCHHORN, SINDROME D |codice RNOTO0)

SINDROME DEL CROMOSOMA X FRAGILE

85¥0000/T202/ON ‘6¥:2S:
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DHSPLASIA EFIFISARIA MULTIPLA ..nUu

8

OSTETE FISROSA DISSEMINATA

DISPLASIA SPONDILOCOSTALE

SINDROME DA DELENONE BRACCID CORTO CROMOSOMA 5

TUMORE DIf WILMS - ANIRIDIA - ANOMALIE GENITO-URINARIE -
RITARDO MENTALE

dTVIOIdAN VLLIZZVD ®B[|e §] i 014D

SINDROME DA DELEDONE BRACCIO CORTO CROMOSOMA 4;
PITT-ROGERS-DANKS, SINDROME O}

MARTIN-BELL, SINDROME £
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SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE CON ALTERAZIONE DEL TESSUTO

RNGO91 CONNETTIVO COME SEGNO PRINCIPALE  (le patelogie sottoslencate, pur incluss
nel gruppe, sano codiflcate come indica asl) SHPRINTZEN-GOLDBERG, SINDROME Dt
MARFAN, SINDROME DI [codice RN1320) LOEYS-DIETZ, SINDROME D4
EHLEAS-DANLOS, SINDROME DI (codice RND330)
STICKLER, SINDROME DI {codice AN1220)
SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE GRAVI ED INVALDANTI CON BASSA

RNGD9Z STATURA COME SEGNO PRINCIPALE (le patologle sattoelencate, pur Incluse nel
pruppo, sono codificats coma Indicato tra parentesl) MNANIZMO OSTECDISPLASTICO MICROCEFALICO FRIMITIVOD [MOFD)
AARSKOG, SINDROME DI {eodice RNO720) i
DUBOWITZ, SINDROME D1 {codlcs ANDBTO)
ROBINOW, SINDROME DI [codice RN1070]
RUSSELL-SILVER, SINDROME DI (cadice RN1080}
SECKEL, SINDROME DI [codice RN1100)
SHORT SINDROME ({codice RNOT30)

L10T-

MAL « GRAVI ED CARAT
RNGOS3 DA UN ACCRESCIMENTO PRECOCE ECCESSIVO (le pur CONGENITA
Ineluse nal gruppe, sono codlficats come Indicato tra parentesi)

BECKWITH-WIEDEMANN, SINDROME DI (codice ANOS20)

$OTOS, SINDROME D1 {codice RC0310) GIGANTISMO CEREBRALE
WEAVER, SINDAOME 1 {codice RNC430)

SIMPSON-GOLASI-BEHMEL, SINDROME DI {eodice RN1120}

MARSHALL-SMITH, SINDROME DI (codice RN1550)

ALTHE ANOMALIE CONGENITE MULTIPLE GRAVI ED INVALIDANTI CON RITARDD

MENTALE (LIMITATAMENTE A SINDROM! NOTE) SINDROME KBG

RN1350  ALAGILLE, SINDROME DI

RAN137D ALSTROM, SINDROME DI

AMARTOMATOS! MULTIPLE (le patologle softoslancate, pur inc
sono Indicato tra p i) COWDEN, MALATTIA DI

SCLEROS) TUBEROSA (codice RNOT50}
PEUTZ-IEGHERS, SINDROME DI {codice RNOTE0)

RANG100

RNGZO0O

. BANNAYAN-ZONANA, SINDROME DI MACHOCEFALIA- LIPOMI MULTIPLE EMANGIOMI
STURGE-WEBER, SINDROME DI (codice RND770) COMPLESSO DI VON MEYENBURG
VON HIPPEL-LINDAL, SINDROME DI [codice ANCTED)
SINDROME PROTEUS (codice AN1170)
AN1300  ANGELMAN, SINDROME DI
RN1250  ASSOCIAZIONE VACTERL/VATER
AN1380  BARDET-BIEDL, SINDROME DI LAURENCE-MOON, SINDROME DI
ANOBID  BLOOM, SINDROME O
ANOBAD  BURIESON-FORSSMAN-LEHMANN, SINDROME DI
ANLTB0  CHAR, SINDROME Di
ANDIS0  COFFIN-LOWRY, SINDROME DI
ANOIE0  COFFIN-SIRIS, SINDROME DI
ANDADL  COHEN, SINDROME DI
AN1410  COANELIA DELANGE, SINDROME DI
REO250 COSTELLO, SINDROME D1
ANIOID  NOONAN, SINDROME DI
RN1150  SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEA
AN1530 SINDROME LEOPARD -
RN1420  DE SANCTIS-CACCHIONE, MALATTIA DI
RN1440  DISPLASIA CCULO-DENTO-DIGITALE
RNDIED  FILIPPI, SINDROME D|
AN1021 SINDROME FG KELLER, SINDROME DY
RN1B20  FINE-LUBINSKY, SINDROME DI
RNO900  FRYNS, SINDROME O

HIVIDIAAN VLLIZZVD BlJe ] W 01puip4o ojuawajddng

RNOF20 HERMANSKY-PUDLAK, SINDROME D4

RNog3I0 HOLT-ORAM, SINDROME DI

AN1540 LEVY-HOLLISTER, SINDROME DI SINDROME LACRIMO-AURICOLO-DENTO-DIGITALE
REoz70 LOWE, SINDROME DI E SINDROME OCULO-CEREBRO-AENALE
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. SINDROME CONORENALE; DISPLASIA RENALE - DISTROFIA PIGMENTATA

RM1850 MAINZER-SALDING, SINDROME DI DELLA RETMVA - ATASSLA CERERELLARE - DISPLASIA SCHELETRICA

ANGSTO  MARSHALL, SINDROME DI

ANIOZ0  OFITZ, SINDROME DI SINDROME DI OFITZ G/888 TIPO 1

AN1OSO0  PALLISTER-HALL, SINDROME DI

AMO420  PALLISTER W, SINDROME DI SINDROME W DI PALLISTER

RNOESO  PARRY-ROMBERG, SINDROME DI ATAOFIA EMIFACCIALE PROGRESSIVA

RM1310 PRADER-WILLI, SINDROME D1

RN1EZD RUBINSTEIN-TAYBI, SINDROME DY

RN1130 SNDROME BRANCHIO-OCULD-FACCIALE
RN1140 SINDROME BRANCHIO-OTO-RENALE
RANITTO SINDROME CARDIOFACCIALE DI CAYLER
RNO450 SINDROME CEREBAC-COSTO-MANDIBOLARE

RAN1B40 SINDROME CEREBRO-OCULO-FACIO-SCHERETRICA SINDROME O PENA-SHOXEIR DV TIPO W
RNOB5H SINDAOME CHARGE .
RNOS40 SINDACME KABLIKI . NIKAWA-KLIAOK, SINDROME DI
ANIB30 SINDROME MEGALOCORNEA-RITARDO MENTALE NEUHAUSER, SINDROME DI
RAN1130 SINDROME MNAIL-PATELLA ool SPLASIA EREDTARIAG
SINDROME UNGHIA-ROTULA
RANI1150 SINDROME OCULD-CEREBRO-CUTANEA
e {le patologhe ! pur Incluss nal g sono
na_ani.ﬁ!-_l Indicate tra parentasi) HUTCHINSON-GILFORD, SINDROME DI
POICHILODERMA CONGENITO ROTHMUND-THOMEON, SINDROME O}
WERNER, SINDROME DI [eodice RCO0BD) CH Di

COCKAYNE, INDROME DI {codice RN1400)
AN11BO  SINDROME TRICO-RING-FALANGER
RNIZIO  SMITH-MAGENIS, SINDROME Bl
RN1280  TOWNES-BROCKS, SINDROME D
RANGOIS SINDROMI DI WAARDENBURG
RN1260 WILDERVANCK, SINDROME Di
AN1ZB0  WINCHESTER, SINDAOME DI

ANIZS0  WOLFRAM, SINDROME DI
! 16. ALCUNE nDz_v_.H_Ozﬂ MORBOSE DI ORIGINE PERINATALE

AT T e G e s BEMM UMM AT AFRERENTI AL GAURED
APOOLO EMBRIGFETORATIA AUBEOLICA

RFODZO SINDROME FETALE DA ACIDD VALRRDICD
RFOD30 SINDROME FETALE DA IDANTOINA
RPOO4D SINDROME ALCOUICA FETALE

APODED KERNITTERD

RPOOTO FIBROS EPATICA CONGENITA

RPOCBO EMBERIOPATRA DA IPERFENILALANINEMIA

ATVIOIAAN VLLIAZZVO, BIIE €] U orwuipio ojuawaiddng
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