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Introduzione

Le malattie rare sono patologie potenzialmente letali o a rischio elevato di disabilita cronica,
caratterizzate da bassa prevalenza ed elevato grado di complessita. Nelle Raccomandazioni del
Consiglio dell’Unione Europea dell' 8 giugno 2009 [1], si definisce malattia rara quella condizione che
presenta una prevalenza uguale o inferiore a 5 casi ogni 10.000 persone.

Il numero di malattie rare & elevato, le stime attualmente ne contano tra 5.000 e 8.000, che
colpiscono tra il 6 % e I'8 % della popolazione europea. Nella maggior parte dei casi, si tratta di
persone particolarmente isolate e vulnerabili che soffrono di patologie poco frequenti, ma spesso,
indipendentemente dalla eziologia, caratterizzate da bisogni socio-sanitari ed esiti di disabilita simili.

Con il Decreto Ministeriale n. 279 del 18 maggio 2001 (“Regolamento di istituzione della Rete
nazionale delle malattie rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni
sanitarie”) [2], & stata istituita la Rete Nazionale per la prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi e la
terapia delle malattie rare ed introdotta I'esenzione dalla partecipazione al costo delle relative
prestazioni sanitarie, per un primo gruppo di malattie rare. Il D.M. 279/2001, inoltre, ha dato
mandato alle Regioni d’individuare i centri per la diagnosi e la cura e, al fine di effettuare la
sorveglianza e attuare un’adeguata programmazione sanitaria, ha attivato il Registro Nazionale
presso il Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR) dell’Istituto Superiore di Sanita (ISS).

La Regione Puglia ha recepito le indicazioni contenute nel D.M. 279/2001 con alcuni provvedimenti
deliberativi della Giunta Regionale [3-9], avviando il processo di riconoscimento della rete di Centri e
Presidi. L’accordo Stato-Regioni del 10 maggio 2007 ha sancito la realizzazione di registri in ciascuna
regione: in Puglia questo compito & stato affidato al Coordinamento Malattie Rare istituito presso
I’Agenzia regionale Sanitaria (A.Re.S.) [11].

Il Coordinamento Regionale delle Malattie Rare Co.Re.Ma.R., ha valutato appropriata |'adesione al
Registro malattie rare della Regione Veneto al fine di fruire dell’esperienza e del lavoro di ricerca
compiuta non solo dal Veneto ma anche delle altre regioni che hanno aderito allo stesso registro (con
le Province autonome di Trento e Bolzano, la regione Emilia — Romagna, la Regione Liguria, la
Regione Campania e la Regione Umbria).

Il Sistema Informativo Malattie Rare della Regione Puglia (SIMaRRP), avviato con Delibera di Giunta
[12] DGR 1591/2012 e sviluppato in collaborazione con la Regione Veneto, ha permesso di realizzare
un Registro Regionale delle Malattie Rare, quale strumento di analisi epidemiologica il cui flusso di
dati, oltre ad alimentare I|'analogo Registro Nazionale presso IlIstituto Superiore di Sanita,
permettera, una volta giunto a pieno regime, una corretta programmazione sanitaria, il monitoraggio
in linea del percorso assistenziale ed una valutazione delle azioni piu efficaci in materia di malattie
rare, come dimostrano i risultati raggiunti dalle Regioni che gestiscono il Sistema con tutte le sue
funzioni.

| dati presentati nel report, estratti dal SIMaRRP, si riferiscono al periodo 31 agosto 2012 - 14 maggio
2015, estratti il 15 maggio 2015.
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Il Sistema Informativo Malattie Rare della Regione Puglia

Il SIMaRRP e un “registro di popolazione” che connette la rete verticale costituta dai Centri di
Riferimento Interregionali (CIR) e Presidi della Rete Nazionale (PRN) con la rete orizzontale costituita
dai Distretti Socio Sanitari (DSS) delle Azienda Sanitarie Locali (ASL) con un meccanismo tale da
consentire “assistenza” alla persone affetta da malattia rara. Sono inseriti nel Sistema persone con
malattia rara come da D.M. 279/2001.

Il Sistema Informativo funziona con un approccio di tipo modulare ed attualmente & stato attivato
esclusivamente il modulo che ha permesso di mettere in rete i centri autorizzati alla diagnosi
(CIR/PRN) individuati dalla DGR 1591/2012 e i servizi preposti al rilascio del certificato di esenzione
dal pagamento del ticket per le prestazioni ritenute correlabili alla specifica patologia (Distretti Socio
- Sanitari delle Aziende Sanitarie Locali della Regione Puglia).

In base a quanto previsto dal Piano Nazionale Malattie Rare 2013 — 2016 del 12/10/2014 “i Presidi
della rete dovranno rispettare i nuovi requisiti previsti dalle raccomandazioni dell’Unione Europea, in
modo tale da poter svolgere I'azione di centri di expertise e candidarsi a partecipare alle ERN. In
relazione a quanto sta avvenendo a livello europeo e all’esperienza gia maturata in Italia, la revisione
delle reti regionali dovra tendere ad individuare centri di competenza con le caratteristiche di unita
funzionali, costituite da una o piu unita organizzative/operative, all’interno delle quali sia gestito il
percorso diagnostico, volto ad individuare la malattia il pil precocemente possibile, e definito il
percorso socio-sanitario globale della persona affetta dalla MR. Per svolgere efficacemente
quest’ultimo compito, i centri di expertise dovranno essere incardinati nella rete assistenziale
regionale. Nel processo di valutazione continua della qualita dell’assistenza di tali strutture, le
Regioni potranno acquisire il parere delle Associazioni dei malati e potranno proporre programmi di
valutazione esterna di qualita anche mediante audit esterni, secondo modelli gia in atto in diversi
paesi europei”.

Con delibera di giunta [13] e stato recepito il Piano Nazionale Malattie rare e sono state definite le
Linee Guida ed Istruzioni operative in materia di assistenza ai pazienti affetti da Malattia rara. Nelle
Linee Guida sono descritti i ruoli degli operatori coinvolti all’interno della rete malattie rare pugliese
e le funzionalita del SIMaRRP.

La gestione del SIMaRRP ¢ affidato al CoReMaR. In base a quanto previsto dalla normativa vigente,
sono abilitati all’'uso del SIMaRRP i nodi della rete Regionale ovvero i Centri/PRN definiti dalla DGR
1591/2012 e i Distretti Socio Sanitari delle ASL Regionali.

E' stata effettuata attivita di formazione a medici e personale sanitario e non, individuato dal
responsabile di ciascun centro/PRN relativamente all’utilizzo del SIMaRRP; attivita analoga & stata
rivolta ai referenti amministrativi e/o medici dei Distretti Socio — Sanitari delle Aziende Sanitarie
Locali della Regione.

In ogni Ospedale sede di PRN ¢ stato individuato un Referente Malattie Rare, diretto interlocutore
del Coordinamento e tramite con le Direzioni dei Presidi di appartenenza per le attivita connesse al
Registro. Tali Referenti accedono al SIMaRRP con la possibilita di monitorare le attivita in materia di
malattie rare svolte all'interno dei PRN del proprio Ospedale.
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[ dati del SIMaRRP

Di seguito sono riportati i dati estratti dal SIMaRRP.

Sono indicate brevemente come regioni dell’Area Vasta le seguenti regioni/province autonome:
Veneto, Liguria, Campania, Umbria, Provincia autonome di Bolzano, Provincia autonome di Trento,
Emilia Romagna. Le regioni dell’Area Vasta utilizzano lo stesso sistema Informativo, per cui un
certificato di diagnosi di MR inserito da un Centro/Presidio in una qualunque di queste regioni &
direttamente accessibile alla regione/ASL di competenza del paziente.

Attivita di censimento

Si riporta nella Tabella 1 il numero di certificati inseriti nel SIMaRRP suddivisi per anno, dal
31/08/2011 al 14/05/2015, relativamente a cittadini residenti in Puglia

Data Certificato (Puglia e non)

Anno N. Certificati

2011 406
2012 1382
2013 5869
2014 4935
2015 (01/01/2015 - 14/05/2015) 1480
Totale 14072

Tabella 1 — Certificati per residenti in Puglia e fuori Puglia: registrazione dei casi per anno
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Figura 1. Certificati per residenti in Puglia e fuori Puglia: registrazione dei casi per anno
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Dall’landamento si nota come si sia verificato un elevato crescente aumento nell’attivita di
inserimento dei certificati nel tempo con un plateau di attivita nel 2013, a seguito dell’attivita di
formazione ed informazione svolta sia sul territorio che tra i centri ospedalieri certificatori.

E’ necessario sottolineare che i dati sono comprensivi di quelli relativi alla Sprue Celiaca (RI0060) che
essendo inserita come malattia rara nell’allegato 1 del DM 279/2001 & stata considerata tale
sebbene gestita anche dall’Ufficio Politiche del Farmaco della Regione Puglia relativamente alle
modalita di erogazione di alimenti presso farmacie ed esercizi commerciali abilitati.

Si e ritenuto, di concerto con il suddetto Ufficio, che il Registro Malattie Rare potesse essere un
valido strumento di controllo e gestione di un numero cosi elevato di certificati per un pil corretto
metodo di gestione delle certificazioni e prescrizioni.
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2 Le malattie rare in Puglia

2.1 Le malattie

| residenti in Puglia con diagnosi di Malattia Rara registrate nel SIMaRRP sono, alla data del presente
rapporto, 13.304. La Tabella 2 riporta le malattie rare tra i Pugliesi per macro gruppo di diagnosi, con
i dati relativi alla Sprue Celiaca in evidenza.

MACRO GRUPPO DI DIAGNOSI (21)

Sprue Celiaca/Celiachia 4.159
Malformazioni congenite 1.652
Malattie del sangue e degli organi ematopoietici 1.518
Malattie dell'apparato visivo 1.258
Malattie del sistema nervoso-SNC 705
Malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo 547
Malattie del sistema nervoso-SNP 488
Malattie delle ghiandole endocrine 457
Tumori 432
Malattie del metabolismo (aminoacidi) 431
Disturbi immunitari 320
Malattie del sistema circolatorio 304
Malattie della pelle e del tessuto sottocutaneo 196
Malattie del metabolismo (minerali) 176
Malattie del sistema digerente 156
Alcune condizioni morbose di origine perinatale 145
Malattie del metabolismo 137
Malattie dell'apparato genito-urinario 86
Malattie del metabolismo (carboidrati) 58
Malattie del metabolismo (lipidi) 53
Malattie del metabolismo (proteine) 23
Malattie infettive e parassitarie 3
Totale 13.304

Tabella 2. Elenco dei casi di malattia per macro gruppo di diagnosi, con dati Sprue celiaca/celiachia individuati
separatamente
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Figura 2. Certificati per residenti in Puglia: casi di malattia per macro gruppo di diagnosi, in rosso i dati della Sprue
celiaca/celiachia

In Allegato A: Malattie rare della popolazione pugliese é riportato il dettaglio delle malattie con
codice di esenzione. La Tabella 3 riporta le prime venti malattie maggiormente certificate in Puglia.
L’elenco completo, in ordine decrescente di casi, € riportato in Allegato B: Malattie rare in ordine
decrescente di casi della popolazione pugliese

MALATTIA RARA

SPRUE CELIACA/CELIACHIA 4159
CHERATOCONO 914
CONNETTIVITI INDIFFERENZIATE 375
SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA 248
FENILCHETONURIA 209
SINDROME DI DOWN 172
PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA 164
RETINITE PIGMENTOSA 155
NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 1 154
SINDROMI DA DUPLICAZIONE/DEFICIENZA CROMOSOMICA 151
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MALATTIA RARA

COREA DI HUNTINGTON 149
BETA TALASSEMIA OMOZIGOTE 143
APNEA INFANTILE 139
DIFETTI EREDITARI DELLA COAGULAZIONE 134
TALASSEMIA MAJOR 112
EMOCROMATOSI EREDITARIA 105
TELEANGECTASIA EMORRAGICA EREDITARIA 102
ANEMIE EREDITARIE 99
SFEROCITOSI EREDITARIA 98

Tabella 3. Elenco delle prime 20 Malattie Rare tra i residenti in Puglia

2.2 Distribuizione dei casi per ASL/provincia di residenza
La Tabella 4 riporta il numero di malati rari per provincia/ASL (in Puglia coincidenti) di residenza, la
popolazione residente in ciascuna provincia, al 1° gennaio 2014 (dati ISTAT), la percentuale di malati
rari rispetto alla popolazione

NOME ASL DI RESIDENZA N.ro MR Popolazione % di MR

ASL BR 956 401.652 0,24%
ASLTA 1.528 590.281 0,26%
ASL BAT 1.506 393.769 0,38%
ASL BA 4.451 1.261.964 0,35%
ASL FG 2.224 635.344 0,35%
ASL LE 2.639 807.256 0,33%
Totale 13.304 4.090.266 0,33%

Tabella 4. Elenco dei casi di malattia per provincia con percentuali rispetto alla popolazione residente
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Figura 3 Percentuale di MR per ASL/provincia rispetto alla popolazione residente
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Distribuzione dei casi per eta alla certificazione

La Tabella 5 riporta la distribuzione dei casi per eta alla certificazione. L’analisi di questo dato
evidenzia come la maggior parte delle diagnosi di malattia rara viene effettuata in eta pediatrica e
comungue fino ai 24 anni con picco nell’eta compresa tra i 05 — 09 anni.

ETA AL CERTIFICATO Eta
<12 mesi 297
01-04a 963
05-09a 1.526
10-14a 1.366
15-19a 1.085
20-24a 953
25-29a 876
30-34a 908
35-39a 1.001
40-44a 935
45-49a 860
50-54a 684
55-59a 566
60-64a 426
65-69a 319
70-74a 249
75-79a 160
80-84a 84
85-89a 33
90+a 13
Totale 13.304

Tabella 5. Distribuzione dei casi per eta alla certificazione
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Figura 4 Distribuzione dei casi per eta alla certificazione
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Distribuzione dei casi per eta e sesso alla certificazione

L'analisi di questo dato evidenzia la prevalenza di persone di sesso femminile con MR rispetto a

quello maschile, con la maggior parte delle diagnosi di malattia rara viene effettuata nell’eta

compresa tra i 05 — 09 anni e per le donne anche tra i34 e i 49 anni.

ETA AL SESSO Totale
CERTIFICATO
Femmina | Maschio

<12 mesi 140 157 297
01-04a 490 473 963
05-09a 859 667 | 1.526
10-14a 734 632 1.366
15-19a 563 522| 1.085
20-24a 471 482 953
25-29a 497 379 876
30-34a 537 371 908
35-39a 593 408| 1.001
40-44a 551 384 935
45-49a 540 320 860
50-54a 398 286 684
55-59a 339 227 566
60-64a 246 180 426
65-69a 171 148 319
70-74a 134 115 249
75-79a 88 72 160
80-84a 51 33 84
85-89a 20 13 33
90+a 10 3 13
Totale 7.432 5.872(13.304

Tabella 6. Distribuzione dei casi per eta e sesso alla certificazione
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Figura 5 Distribuzione dei casi per eta e sesso alla certificazione

Nella Tabella 7 di seguito riportata, invece, sono specificati i dati relativi all’eta al certificato (00-14
anni ed oltre 15 anni) suddivisi per i macrogruppi di patologie di cui al DM 279/2001 e in base alla
classificazione ICD9-CM.

Si nota che le malattie appartenti al gruppo delle patologie del metabolismo degli aminoacidi, delle
ghiandole endocrine, del sangue e degli organi ematopoietici, del Sistema Digerente insieme alle
malformazioni congenite, sono quelle maggiormente certificate nel periodo tra i 00 e 14 anni.

A partire dai 15 anni di eta si registra un aumento della certificazione relativa alle patologie
dell’apparato visivo, e, parallelalmente ai certificati emessi tra i 00 e 14 anni, si registrano casi elevati
di patologie del sangue e degli organi ematopoietici e del sistema digerente.

MACRO GRUPPO DI DIAGNOSI (21) 00-14 15+ Totale
Alcune condizioni morbose di origine
perinatale 142 3 145
Disturbi immunitari
65 255 320

Malattie del metabolismo 22 115 137
Malattie del metabolismo (aminoacidi)

243 188 431
Malattie del metabolismo (carboidrati) 31 27 58
Malattie del metabolismo (lipidi) 19 34 53
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Malattie del metabolismo (minerali) 19 157 176
Malattie del metabolismo (proteine) 0 23 23
Malattie del sangue e degli organi
ematopoietici 309 1.209 1.518
Malattie del sistema circolatorio 76 228 304
Malattie del sistema digerente 14 142 156
Malattie del sistema nervoso-SNC 72 633 705
Malattie del sistema nervoso-SNP 78 410 488
Malattie del sistema osteomuscolare e
del tessuto connettivo 21 526 547
Malattie dell'apparato genito-urinario 4 82 86
Malattie dell'apparato visivo 49 1.209 1.258
Malattie della pelle e del tessuto
sottocutaneo 3 193 196
Malattie delle ghiandole endocrine 250 207 457
Malattie infettive e parassitarie 0 3 3
Malformazioni congenite 900 752 1.652
Tumori 192 240 432
Sprue celiaca/Celiachia 1.643 2516 4.159
Totale] 4152 9.152| 13.304

Tabella 7. Eta al certificato (00-14 anni ed oltre 15 anni) suddivisi per macrogruppi di patologie
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Figura 6 Eta al certificato per macro gruppi di diagnosi, comprensivo di Sprue celiaca/Celiachia
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Malattie infettive e parassitarie

Malattie del metabolismo (proteine)

Malattie del metabolismo (lipidi)

Malattie del metabolismo (carboidrati)
Malattie dell'apparato genito-urinario
Malattie del metabolismo

Alcune condizioni morbose di origine perinatale
Malattie del sistema digerente

Malattie del metabolismo (minerali)

Malattie della pelle e del tessuto sottocutaneo
Malattie del sistema circolatorio

Disturbi immunitari

Malattie del metabolismo (aminoacidi)
Tumori

Malattie delle ghiandole endocrine

Malattie del sistema nervoso-SNP

Malattie del sistema nervoso-SNC
Malattie dell'apparato visivo
Malattie del sangue e degli organi ematopoietici

Malformazioni congenite

Malattie del sistema osteomuscolare e del...
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Figura 7 Eta al certificato per macro gruppi di diagnosi, privo di Sprue celiaca
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3 Attivita dei Presidi della rete e delle ASL

3.1

L’attivita complessiva dei presidi

La tabella Tabella 8 riporta per ciascun Presidio della Rete Nazionale il numero totale di certificazioni

effettuate e quante di queste per Sprue celiaca (cod. esen. RI0060).

PRESIDIO CERTIFICANTE N. tot. Di Certificati
Certificati | per Sprue
Celiaca/
Celiachia
I.R.C.C.S. 'E.Medea’- Ostuni (Brindisi) 19
ASL BR > Ospedale 'Umberto I' - FASANO (Brindisi) 2
ASL BR > Presidio Ospedaliero 'A. Perrino' - Brindisi 224 81
ASL TA > Presidio Ospedaliero 'SS.Annunziata' - TARANTO 177 2
ASL BAT > Presidio Ospedaliero ‘L. Bonomo' - Andria 117 71
ASL BA > Ospedale 'San Giacomo' - Monopoli (Bari) 8
ASL BA > Presidio Ospedaliero 'F. Fallacara' - Triggiano 32
ASL BA > Presidio Ospedaliero 'S. Paolo' (Bari) 55 55
ASL FG > P.O. T. Masselli - San Severo 34 34
ASL LE > P.O. F.Ferrari - Casarano 20 20
ASL LE > P.O. Sacro Cuore di Gesu - Gallipoli 111 111
ASL LE > Presidio Ospedaliero 'Santa Caterina Novella' - GALATINA (Lecce) 78 78
ASL LE > Presidio Ospedaliero 'Veris delli Ponti' - SCORRANO 115
ASL LE > Presidio Ospedaliero 'Vito Fazzi' - LECCE 13
I.R.C.C.S. 'S. De Bellis' - Castellana Grotte (Bari) 69 62
A.O. V. FAZZI > Presidio Ospedaliero "San Pio da Pietrelcina" - Campi Salentina 6 5
I.R.C.C.S. 'Casa Sollievo della Sofferenza’ - San Giovanni Rotondo (Foggia) 1.559 261
I.R.C.C.S. Fondazione Salvatore Maugeri - Cassano delle Murge (Bari) 1 0
A.O. POL. CONSORZIALE > A.O.U.Consorziale Policlinico di Bari 3.728 328
A.O. POL. CONSORZIALE > Ospedale Pediatrico 'Giovanni XXIII' - Bari 991 0
A.O. OSP. RIUNITI > A.0.Ospedali Riuniti di Foggia 803 510
Ente Ecclesiastico ‘Cardinale G. Panico' - TRICASE (Lecce) 322 120
Ente Ecclesiastico 'MIULLI' - ACQUAVIVA DELLE FONTI (Bari) 77 0
TeiEE 8.561 1.740

Tabella 8. Presidi della rete Nazionale: Certificati totali per malattia rara e certificati per Sprue celiaca
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Ente Ecclesiastico 'Cardinale G. Panico' - TRICASE (Lecce)
A.O. OSP. RIUNITI > A.O.Ospedali Riuniti di Foggia

I.R.C.CS.'S. De Bellis' - Castellana Grotte (Bari)
ASL LE > Presidio Ospedaliero 'Vito Fazzi' - LECCE

ASL LE > P.O. Sacro Cuore di Gesu - Gallipoli

ASLLE > P.O. F.Ferrari - Casarano

ASLFG >P.0.T. Masselli - San Severo

ASL BA > Presidio Ospedaliero 'S. Paolo’ (Bari)

ASL BA > Presidio Ospedaliero 'F. Fallacara' - Triggiano
ASL BA > Ospedale 'San Giacomo' - Monopoli (Bari)
ASL BAT > Presidio Ospedaliero 'L. Bonomo' - Andria

ASL BR > Presidio Ospedaliero 'A. Perrino' - Brindisi
ASL BR > Ospedale 'Umberto I' - FASANO (Brindisi)
I.R.C.C.S. 'E.Medea'- Ostuni (Brindisi)

I.R.C.C.S. Fondazione Salvatore Maugeri - Cassano delle...
I.R.C.C.S. 'Casa Sollievo della Sofferenza' - San Giovanni...

A.O.V. FAZZI > Presidio Ospedaliero "San Pio da...

Ente Ecclesiastico "MIULLI' - ACQUAVIVA DELLE FONTI...

A.O. POL. CONSORZIALE > Ospedale Pediatrico...
A.0. POL. CONSORZIALE > A.O.U.Consorziale Policlinico...

ASL LE > Presidio Ospedaliero 'Veris delli Ponti' -...
ASL LE > Presidio Ospedaliero 'Santa Caterina Novella' -...

ASL TA > Presidio Ospedaliero 'SS.Annunziata’ -...
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W Altri Certificati per MR

Figura 8 Presidi della rete Nazionale: Certificati totali per malattia rara e certificati per Sprue celiaca/Celiachia

3.2 L’attivita delle ASL

In questo paragrafo sono riportati i dati di attivita di recupero dei dati pregressi e di registrazione dei
certificati di centri fuori Area vasta effettuata dal personale amministrativo delle ASL (Ufficio
esenzioni). La Tabella 9 riporta i dati totali di certificati registrati e quanti di questi con esenzione

RI0O060 (Sprue Celiaca).

ASL CERTIFICANTE N. tot. Di | Certificati
Centificati | per Sprue
Celiaca/
Celiachia
ASL BR 280 104
ASL TA 581 308
ASL BT 710 194
ASL BA 1.478 954
ASL FG 348 144
ASLLE 1.527 720

Malattie Rare in Puglia — Analisi dei dati di attivita al 14 maggio 2015

Pag 19 di 83



Coordinamento Regionale Malattie Rare Puglia

Totale 4.924 2.424

Tabella 9. ASL: Certificati totali per malattia rara e certificati per Sprue celiaca
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Figura 9 ASL.: Certificati totali per malattia rara e certificati per Sprue celiaca/ Celiachia

3.3 Le Malattie Rare certificate in Puglia

La Tabella 10 riporta le patologie piu certificate dai centri (le prime 20)

MALATTIA RARA N.
certificati

SPRUE CELIACA/ CELICHIA 1.740
CHERATOCONO 813
CONNETTIVITI INDIFFERENZIATE 308
TELEANGECTASIA EMORRAGICA EREDITARIA 269
FENILCHETONURIA 230
PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA 150
BETA TALASSEMIA OMOZIGOTE 149
SINDROME DI DOWN 149
SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA 148
APNEA INFANTILE 141
SINDROMI DA DUPLICAZIONE/DEFICIENZA CROMOSOMICA 130
NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 1 122
COREA DI HUNTINGTON 121
ACALASIA 104
TALASSEMIA MAJOR 95
SFEROCITOSI EREDITARIA 93
DEFICIT DI FATTORE VI 88
DISORDINI EREDITARI TROMBOFILICI 85
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MALATTIA RARA N.
certificati

NEUROFIBROMATOSI 83

Totale 5.018

Tabella 10. Presidi della rete Nazionale: le malattie piu certificate

Il numero totale di certificati inseriti dai PRN & 8561, le prime venti malattie totalizzano 5018 casi.

L'analisi del dato evidenzia che le prime 20 malattie raggruppano il 58,61%% delle diagnosi effettuara
dai PRN per Malattia Rare

Attivita dei Centri e Presidi: mobilita attiva

Nel periodo di rferimento di questo rapporto, i PRN pugliesi hanno certificato 760 malattie Rre per
residenti fuori regione puglia. In Tabella 11 sono riportate le patologie piu certificate dai centri
pugliesi ad assistiti residenti fuori regione, I'elenco dettagliato e riportato in Allegato C: Attivita dei
Presidi della rete Nazionale

MALATTIA RARA N. certificati
residenti fuori Puglia
TELEANGECTASIA EMORRAGICA EREDITARIA 174
CHERATOCONO 128
ACALASIA 48
FENILCHETONURIA 31
CONNETTIVITI INDIFFERENZIATE 22
TUMORE DI WILMS 16
DISORDINI EREDITARI TROMBOFILICI 14
NEUROFIBROMATOSI 14
PORFIRIA ACUTA INTERMITTENTE (AIP) 13
NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 1 12
SPRUE CELIACA 12
SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA 11
POLIPOSI ADENOMATOSA FAMILIARE 9
DERMATOMIOSITE 8
POLIENDOCRINOPATIA AUTOIMMUNE DI TIPO i 8
PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA 8
BETA TALASSEMIA OMOZIGOTE 7
CONNETTIVITE MISTA 6
MALATTIA DI BEHCET 6
PEMFIGO VOLGARE 6
SFEROCITOSI EREDITARIA 6
SINDROME DI DOWN 6
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MALATTIA RARA N. certificati
residenti fuori Puglia

TROMBOFILIA DOVUTA AD OMOZIGOSI PER IL
FATTORE V DI LEIDEN 6

Tabella 11. Patologie maggiormente certificate dai centri pugliesi ad assistiti residenti fuori regione

TROMBOFILIA DOVUTA AD OMOZIGOSI PER IL FATTORE V...
SINDROME DI DOWN
SFEROCITOSI EREDITARIA
PEMFIGO VOLGARE
MALATTIA DI BEHCET
CONNETTIVITE MISTA
BETA TALASSEMIA OMOZIGOTE
PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA
POLIENDOCRINOPATIA AUTOIMMUNE DI TIPO I
DERMATOMIOSITE
POLIPOSI ADENOMATOSA FAMILIARE
SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA
SPRUE CELIACA
NEUROFIBROMATOSIDITIPO 1
PORFIRIA ACUTA INTERMITTENTE (AIP)
NEUROFIBROMATOSI
DISORDINI EREDITARI TROMBOFILICI
TUMORE DI WILMS
CONNETTIVITI INDIFFERENZIATE
FENILCHETONURIA
ACALASIA
CHERATOCONO
TELEANGECTASIA EMORRAGICA EREDITARIA

0 20 40 60 80 100 120 140 160 180 200

Figura 10 Patologie maggiormente certificate dai centri pugliesi ad assistiti residenti fuori regione

In Tabella 12, sono riportati i dati relativi alle Regioni di residenza dei pazienti curati presso i centri
Pugliesi. Si denota una forte migrazione dalle regioni limitrofe Campania e Basilicata, e di altre
meridionali come Calabria e Sicilia. Molto minore il flusso dalle regioni Centro - Settentrionali.

NOME REG DI RESIDENZA Fuori Pug.
- 1
Piemonte 7
Valle d'Aosta 1
Lombardia 21
Provincia Autonoma di Trento 2
Veneto 8
Friuli-Venezia Giulia 7
Liguria 2
Emilia-Romagna 7
Toscana 5
Umbria 3
Marche 23
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NOME REG DI RESIDENZA Fuori Pug.
Lazio 59
Abruzzo 36
Molise 49
Campania 192
Basilicata 193
Calabria 79
Sicilia 47
Sardegna 5
ESTERO 13

Tabella 12. Regione di residenza di pazienti certificati in Puglia
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Figura 11 Regione di residenza di pazienti certificati in Puglia
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4 Riferimenti normativi

10.

Raccomandazione del Consiglio dell’Unione Europea dell' 8 giugno 2009 su un'azione nel
settore delle malattie rare 2009/C 151/02.

Decreto Ministeriale 18 maggio 2001, n. 279 “Regolamento di istituzione della Rete nazionale
delle malattie rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni
sanitarie, ai sensi dell'articolo 5, comma 1, lettera b), del decreto legislativo 29 aprile 1998, n.
124",

Delibera di Giunta Regionale n. 2238 del 23/12/2003 “Rete regionale per la prevenzione, la
sorveglianza, la diagnosi, la terapia delle malattie rare, ai sensi del D.M. 18 maggio 2001, n.
279.”

Delibera di Giunta Regionale n. 464 del 05/04/2006 “Rete regionale per la prevenzione, la
sorveglianza, la diagnosi, la terapia delle malattie rare, ai sensi del D.M. 18 maggio 2001, n.
279 - Integrazione” del 05/04/2006;”

Delibera di Giunta Regionale n. 393 del 25/03/2008 “Rete regionale per la prevenzione, la
sorveglianza, la diagnosi, la terapia delle malattie rare, ai sensi del D.M. 18 maggio 2001,
n.279 — Deliberazioni G.R. n.2238/03, n.464/06 e n.171/08 — Integrazioni per la Sprue
Celiaca.”

Delibera di Giunta Regionale n. 434 del 24/03/2009

Delibera di Giunta Regionale n. 1833 del 04/08/2010 “Rete regionale per la prevenzione, la
sorveglianza, la diagnosi, la terapia delle malattie rare, ai sensi del D.M. 18 maggio 2001, N.
279 - Deliberazione G.R. n. 2238 del 23 dicembre 2003. Integrazione ed organizzazione centri
emofilia” del 04/08/2010;

Delibera di Giunta Regionale n. 2152 del 04/10/2010 “Integrazione Deliberazione di Giunta
Regionale n. 1833 del 04/08/2010. Rete regionale per la prevenzione, la sorveglianza, la
diagnosi, la terapia delle malattie rare, ai sensi del D.M. 18 maggio 2001, N. 279 -
Deliberazione G.R. n. 2238 del 23 dicembre 2003. Integrazione ed organizzazione Centri
Emofilia” del 04/10/2010;

Delibera di Giunta Regionale n. 1591 del 31 luglio 2012 “D.M. 18 maggio 2001, n. 279 - Rete
regionale per la prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi, la terapia delle malattie rare -
Ricognizione dei Centri interregionali di riferimento (CIR) e dei Presidi della Rete Nazionale
(PRN) di cui alla deliberazione di Giunta regionale n. 2238 del 23/12/2003 e s.m.i.

Delibera di Giunta Regionale n. 171 del 19/02/2008 “Decreto Ministeriale n. 279/01 — Rete
regionale per la prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi e la terapia delle malattie rare —
Integrazione Deliberazione di Giunta regionale n. 2238/03 — Recepimento Accordo Stato-
Regioni 10 maggio 2007.”
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11. Delibera di Giunta Regionale 15 dicembre 2009, n.2485 Malattie Rare - D.M. n. 279 del 18
maggio 2001 - Accordo Stato-Regioni del 10 maggio 2007 — Istituzione Centro di assistenza e
ricerca sovraziendale - Costituzione Coordinamento regionale.

12. DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE 7 agosto 2012, n. 1695 Art. 39 L.R. 4/2010. D.M.
279/2001. DGR n. 2283/2003 e s.m.i. DGR n. 2845/2009. Avvio del Sistema Informativo delle
Malattie Rare della Regione Puglia (SIMaRRP).

13. DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE 10 febbraio 2015, n. 158 Accordo Conferenza
Stato - Regioni del 16/10/2014 “Piano Nazionale per le Malattie Rare 2013-2016"-
Recepimento Piano Programmatico 2013-2016 del Coordinamento Regionale Malattie Rare
(CoReMaR) Puglia - Approvazione Linee Guida ed Istruzioni operative in materia di Assistenza
ai pazienti affetti da Malattia rara - Approvazione.
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Allegato A: Malattie rare per codice di esenzione della popolazione
pugliese

CODICE DI MALATTIA RARA

ESENZIONE

RA0010 MALATTIA DI HANSEN 1
Totale 1
MALATTIA DI WHIPPLE 2
Totale 2
TUMORE DI WILMS 26
Totale 26
RETINOBLASTOMA 7
Totale 7
SINDROME DI GARDNER 2
Totale 2
POLIPOSI ADENOMATOSA DEL COLON 11
POLIPOSI ADENOMATOSA FAMILIARE 68
POLIPOSI FAMILIARE 10
POLIPOSI FAMILIARE DEL COLON 4
POLIPOSI FAMILIARE MULTIPLA 1
POLIPOSI GIOVANILE 2
POLIPOSI INTESTINALE FAMILIARE 1
SINDROME EREDITARIA CON POLIPOSI INTESTINALE ADENOMATOSA 23
Totale 120
LINFANGIOLEIOMIOMATOSI 3
LINFOANGIOLEIOMATOSI POLMONARE 1
LINFOANGIOLEIOMIOMATOSI 1
Totale 5
NEUROFIBROMATOSI 94
NEUROFIBROMATOSI CENTRALE 1
NEUROFIBROMATOSI CLASSICA 2
NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 1 154
NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 2 4
NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 3 MISTA CENTRALE E PERIFERICA 3
NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 6 1
NEUROFIBROMATOSI DI VON RECKLINGHAUSEN 11
NEUROFIBROMATOSI PERIFERICA 1
SCHWANNOMATOSI 1
Totale 272
DEFICIENZA DI ACTH 4
Totale 4

RC0020 MALATTIA RARA
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CODICE DI MALATTIA RARA
ESENZIONE
IPOGONADISMO CON ANOSMIA 3
SINDROME DI KALLMANN 10
Totale 13
SINDROME DI REIFENSTEIN 1
Totale 1
PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA 164
PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA GONADOTROPINA-DIPENDENTE 59
Totale 223
DIABETE LIPOATROFICO 1
SINDROME DI BERARDINELLI-SEIP 1
Totale 2
CRIOGLOBULINEMIA MISTA 23
Totale 23
ACERULOPLASMINEMIA CONGENITA 1
Totale 1
DEGENERAZIONE DI WILSON 5
MALATTIA DI WILSON 14
Totale 19
IPOFOSFATASIA 1
IPOFOSFATASIA INFANTILE 1
Totale 2
RACHITISMO IPOFOSFATEMICO LEGATO ALL'X 3
RACHITISMO IPOFOSFATEMICO VITAMINA D-RESISTENTE 13
Totale 16
ANGIOEDEMA EREDITARIO 36
ANGIOEDEMA EREDITARIO TIPO | 2
Totale 38
CARENZA CONGENITA DI ALFA 1 ANTITRIPSINA 9
Totale 9
MALATTIA DI ADAMANTIADES-BEHCET 3
MALATTIA DI BEHCET 50
SINDROME DI BEHCET 43
Totale 96
IPERALDOSTERONISMI PRIMITIVI 22
IPERALDOSTERONISMO FAMILIARE TIPO | 1
SINDROME DI BARTTER 14
SINDROME DI BARTTER CLASSICA 2
SINDROME DI BARTTER PRENATALE 1
SINDROME DI GITELMAN 4
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CODICE DI

ESENZIONE

RCG020

RCGO030

RCG040

MALATTIA RARA

Totale

MALATTIA RARA

DEFICIT DI 17 ALFA IDROSSILASI /17 20 LIASI

DEFICIT DI 21 IDROSSILASI

DEFICIT DI 3 BETA IDROSSISTEROIDO DEIDROGENASI
IPERPLASIA ADRENALICA CONGENITA

IPERPLASIA SURRENALICA CONGENITA TIPO |
IPERPLASIA SURRENALICA CONGENITA TIPO Il
IPERPLASIA SURRENALICA CONGENITA TIPO V
IPERPLASIA SURRENALICA LIPOIDE CONGENITA
SINDROME ADRENOGENITALE CONGENITA

Totale

MALATTIA RARA

DIABETE MELLITO-MALATTIA DI ADDISON-MIXEDEMA
POLIENDOCRINOPATIA AUTOIMMUNE DI TIPO |
POLIENDOCRINOPATIA AUTOIMMUNE DI TIPO I
POLIENDOCRINOPATIA AUTOIMMUNE TIPO llI
POLIENDOCRINOPATIE AUTOIMMUNI

SINDROME DI SCHMIDT

SINDROMI AUTOIMMUNI POLIENDOCRINE

SINDROMI AUTOIMMUNI POLIGHIANDOLARI

Totale

MALATTIA RARA

ACIDEMIA GLUTARICA TIPO |

ACIDEMIA METILMALONICA E OMOCISTINURIA, TIPO CBL C
ACIDEMIA METILMALONICA, TIPO CBL B

ACIDEMIE METILMALONICHE

ACIDEMIE ORGANICHE E ACIDOSI LATTICHE PRIMITIVE
ACIDEMIE PROPIONICHE

ACIDURIA 2-IDROSSIGLUTARICA

ACIDURIA 4-IDROSSIBUTIRRICA

ACIDURIA METILMALONICA E OMOCISTINURIA
ALBINISMO

ALBINISMO OCULARE

ALBINISMO OCULARE TIPO | (OA1)

ALBINISMO OCULOCUTANEO (OCA)

ALCAPTONURIA

ATROFIA GIRATA DELLA COROIDE E DELLA RETINA
CISTINURIA

CISTINURIA DI TIPO |

CISTINURIA DI TIPO 1l

DEFICIENZA DEL COMPLESSO | MITOCONDRIALE
DEFICIT DI AMINOTRANSFERASI DEGLI AMINOACIDI A CATENA RAMIFICATA

DEFICIT DI BIOTINIDASI

DEFICIT DI METILENTETRAIDROFOLATO REDUTTASI

DEFICIT DI METILMALONIL COA MUTASI

DEFICIT DI PROLIDASI

DIFETTI DEL METABOLISMO DELLA PIRIDOSSINA

DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEGLI AMINOACIDI
EPILESSIA DIPENDENTE DALLA PIRIDOSSINA

FENILCHETONURIA
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CODICE DI MALATTIA RARA
ESENZIONE

Totale
MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA
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Coordinamento Regionale Malattie Rare Puglia

CODICE DI MALATTIA RARA
ESENZIONE

DISTURBI DEL METABOLISMO INTERMEDIO DEGLI ACIDI GRASSI E DEI MITOCONDRI

DISTURBI DELL'OSSIDAZIONE DEGLI ACIDI GRASSI

IPERCOLESTEROLEMIA FAMILIARE OMOZIGOTE TIPO IIA

IPERTRIGLICERIDEMIA FAMILIARE

IPOBETALIPOPROTEINEMIA

IPOBETALIPOPROTEINEMIA FAMILIARE

MALATTIA DA RITENZIONE DI CHILOMICRONI

Totale 28
RCG080 MALATTIA RARA

DISTURBI DA ACCUMULO DI LIPIDI

MALATTIA DI ANDERSON-FABRY

MALATTIA DI FABRY

MALATTIA DI GAUCHER

MALATTIA DI GAUCHER TIPO 1

MALATTIA DI NIEMANN PICK TIPO B

Totale 21
RCG090 MALATTIA RARA

MUCOLIPIDOSI TIPO Il 2

Totale 2
RCG100 MALATTIA RARA

ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DEL FERRO 24

EMOCROMATOSI EREDITARIA 105

EMOCROMATOSI FAMILIARE 6

EMOCROMATOSI PRIMITIVA 3

Totale 138
RCG110 MALATTIA RARA

COPROPORFIRIA EREDITARIA 6

DEFICIT DI PORFOBILINOGENO DEAMINASI 1

PORFIRIA ACUTA INTERMITTENTE (AIP) 22

PORFIRIA CUTANEA TARDA (PCT) 11

PORFIRIA VARIEGATA (VP) 9

PORFIRIE 6

Totale 55
RCG120 MALATTIA RARA

DEFICIT DI MIOADENILATO DEAMINASI

DISORDINI DEL METABOLISMO DELLE PURINE E DELLE PIRIMIDINE

MALATTIA DI LESCH-NYHAN

Totale
RCG130 MALATTIA RARA

AMILOIDOS| CEREBROARTERIOSA TIPO ISLANDESE

AMILOIDOSI FAMILIARE CUTANEA

AMILOIDOSI FAMILIARE RENALE

AMILOIDOSI FAMILIARE VISCERALE

AMILOIDOSI IX

AMILOIDOSI PRIMARIA CUTANEA

AMILOIDOSI PRIMARIE E FAMILIARI 33

AMILOIDOSI SISTEMICA NONNEUROPATICA 12

Totale 57
RCG140 MALATTIA RARA

MUCOPOLISACCARIDOSI 1

MUCOPOLISACCARIDOSI IIIA 3
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CODICE DI MALATTIA RARA
ESENZIONE

MUCOPOLISACCARIDOSI llIC
MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IH
MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IH/S
MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO 11
MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO I
MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IVA
MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IVB
MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO VI
Totale

RCG150 MALATTIA RARA
ISTIOCITOSI A CELLULE DI LANGERHANS
ISTIOCITOSI A CELLULE NON LANGERHANS
ISTIOCITOSI CRONICHE
ISTIOCITOSI MALIGNA
ISTIOCITOSI X
Totale

RCG160 MALATTIA RARA
AGAMMAGLOBULINEMIA
AGAMMAGLOBULINEMIA DI BRUTON
ALTRE IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE BEN DEFINITE
DEFICIT DI IgA
DEFICIT SELETTIVO DI IMMUNOGLOBULINE A
DEFICIT SELETTIVO DI IMMUNOGLOBULINE G
FEBBRE MEDITERRANEA FAMILIARE

IMMUNODEFICIENZA COMBINATA GRAVE LEGATA A DEFICIT DI ADENOSINA
DEAMINASI

IMMUNODEFICIENZA COMUNE VARIABILE (CVID)

IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE

IMMUNODEFICIENZE SEVERE COMBINATE (SCID)

OSTEOMIELITE MULTIFOCALE STERILE CON PERIOSTOSI E PUSTOLOSI

SINDROME CINCA
SINDROME DI DI GEORGE

SINDROME ICF (IMMUNODEFICIENZA-INSTABILITA' CENTROMERICA-ANOMALIE
FACCIALI)

SINDROME LINFOPROLIFERATIVA AUTOIMMUNE (ALPS)
Totale
RD0010 MALATTIA RARA

SINDROME EMOLITICO-UREMICA
Totale

RD0020 MALATTIA RARA
EMOGLOBINURIA PAROSSISTICA NOTTURNA
Totale

RD0030 MALATTIA RARA
MALATTIA DI HENOCH SCHOENLEIN
PORPORA ANAFILATTOIDE
PORPORA DI HENOCH
PORPORA DI HENOCH SCHOENLEIN
PORPORA DI HENOCH SCHONLEIN RICORRENTE
Totale

RDO0040 MALATTIA RARA
NEUTROPENIA CICLICA
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CODICE DI MALATTIA RARA

ESENZIONE
Totale

RD0050 MALATTIA RARA
MALATTIA GRANULOMATOSA CRONICA 11
Totale 11
ALFA TALASSEMIA 9
ANEMIA A CELLULE FALCIFORMI 7
ANEMIA CONGENITA DISERITROPOIETICA TIPO Il 1
ANEMIA CONGENITA IPOPLASICA TIPO BLACKFAN-DIAMOND 1
ANEMIA DI BLACKFAN DIAMOND 1
ANEMIA DI COOLEY 29
ANEMIA DI FANCONI 3
ANEMIA DISERITROPOIETICA TIPO HEMPAS 1
ANEMIA EMOLITICA DA DEFICIT DI GLUCOSIO FOSFATO ISOMERASI 3
ANEMIA EMOLITICA DA DEFICIT DI PIRUVATO KINASI 2
ANEMIA EREDITARIA CON ECCESSO DI FERRO 6
ANEMIA IPOPLASTICA CONGENITA 1
ANEMIA SFEROCITICA O EMOLITICA CONGENITA 3
ANEMIA SIDEROBLASTICA EREDITARIA 1
ANEMIA SIDEROBLASTICA X LINKED 1
ANEMIE EREDITARIE 99
BETA TALASSEMIA 11
BETA TALASSEMIA OMOZIGOTE 143
DEFICIT DI G-6-PD
DEFICIT DI GLUCOSIO-6-FOSFATO-DEIDROGENASI
DOPPIA ETEROZIGOSI HBE/BETA TALASSEMIA
EMOGLOBINA E TALASSEMIA
FAVISMO 93
MICRODREPANOCITOSI 1
SFEROCITOSI EREDITARIA 98
SINDROME DELL'ANEMIA MEGALOBLASTICA TIAMINA RESPONSIVA 1
SINDROME DI AASE
SINDROME TALASSEMICA INTERMEDIA
TALASSEMIA INTERMEDIA 22
TALASSEMIA MAJOR 112
TALASSEMIE 7
XEROCITOSI EREDITARIA 1
Totale 665
AFIBRINOGENEMIA CONGENITA 1
DEFICIENZA CONGENITA DEI FATTORI DELLA COAGULAZIONE 43
DEFICIT COMBINATO DI FATTORE V E FATTORE VIl
DEFICIT CONGENITO DI FIBRINOGENO
DEFICIT DI ANTITROMBINA IlI 11
DEFICIT DI FATTORE IX 18
DEFICIT DI FATTORE V 3
DEFICIT DI FATTORE VI 32
DEFICIT DI FATTORE VIl 85
DEFICIT DI FATTORE X 1
DEFICIT DI FATTORE XI 29
DEFICIT DI PLASMINOGENO 1
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CODICE DI
ESENZIONE

RDGO030

RDG040

RF0020

RF0030

RF0040

MALATTIA RARA

DEFICIT DI PROTEINA C

DEFICIT DI PROTEINA S

DIFETTI EREDITARI DELLA COAGULAZIONE
DISFIBRINOGENEMIA CONGENITA
DISORDINI EREDITARI TROMBOFILICI
EMOFILIA A

EMOFILIA B

EMOFILIA C

FORMA SINTOMATICA FEMMINILE DELL'EMOFILIA A
IPOFIBRINOGENEMIA CONGENITA
MALATTIA DI VON WILLEBRAND

MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 1
MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2
MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2A
MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2B
MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2N
MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 3

TROMBOFILIA DOVUTA A DOPPIA ETEROZIGOSI FATTORE V LEIDEN / MUTAZIONE
20210G DEL GENE DELLA PROTROMBINA

TROMBOFILIA DOVUTA AD OMOZIGOSI PER IL FATTORE V DI LEIDEN

TROMBOFILIA DOVUTA AD OMOZIGOSI PER MUTAZIONE 20210G DEL GENE DELLA
PROTROMBINA

TROMBOFILIA EREDITARIA DA ETEROZIGOSI FATTORE V LEIDEN ASSOCIATA A
DEFICIT PROTEINA S

TROMBOFILIA EREDITARIA DA ETEROZIGOSI FATTORE V LEIDEN ASSOCIATA A
DEFICIT PROTEINA C

TROMBOFILIA EREDITARIA DA MUTAZIONE 20210G DEL GENE DELLA PROTROMBINA
ASSOCIATA A DEFICIT PROTEINA S

Totale

MALATTIA RARA

PIASTRINOPATIE EREDITARIE

TROMBOASTENIA DI GLANZMANN

TROMBOASTENIA DI GLANZMANN E NAEGELI

TROMBOCITOPENIA PARIS-TROUSSEAU

Totale

MALATTIA RARA

DEFICIENZA FAMILIARE DI PIASTRINE/ANEMIA MIELOGENA ACUTA (FPD/AML)

SINDROME DI WISKOTT-ALDRICH

SINDROME EMANGIOMA-TROMBOCITOPENIA
TROMBOCITOPENIE PRIMARIE EREDITARIE
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI KEARNS SAYRE

Totale

MALATTIA RARA

ENCEFALOMIOPATIA NECROTIZZANTE SUBACUTA
MALATTIA DI LEIGH

MALATTIA DI LEIGH CLASSICA

Totale

MALATTIA RARA

AUTISMO DEMENZA ATASSIA E PERDITA DELL'USO FINALISTICO DELLA MANO NELLE
DONNE

23
23
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CODICE DI
ESENZIONE

RF0060

RF0080

RF0090

RF0100

RF0110

RF0120

RF0130

RF0140

RF0150

RF0160

RF0170

MALATTIA RARA

SINDROME DI RETT

Totale

MALATTIA RARA

EPILESSIA MIOCLONICA PROGRESSIVA
Totale

MALATTIA RARA

COREA DI HUNTINGTON

MALATTIA DI HUNTINGTON

Totale

MALATTIA RARA

DISTONIA DEFORMANTE DEI MUSCOLI
DISTONIA DI TORSIONE IDIOPATICA
Totale

MALATTIA RARA

MALATTIA DEL MOTONEURONE
MALATTIA DI CHARCOT

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA
SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA CON COINVOLGIMENTO DEL SENSORIO

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA CON PM EVIDENZA DI PALLIDO LUYSIAN NIGRAN
INV

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA E DEMENZA

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA E LINFOMA

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA TIPO ADULTO AR

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA/ATROFIA MUSCOLARE PROGRESSIVA

Totale

MALATTIA RARA

SCLEROSI LATERALE PRIMARIA

Totale

MALATTIA RARA
ADRENOLEUCODISTROFIA
ADRENOLEUCODISTROFIA X LINKED
Totale

MALATTIA RARA

EPILESSIA DI LENNOX GASTAUT
SINDROME DI LENNOX GASTAUT

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI WEST

SPASMI INFANTILI

Totale

MALATTIA RARA

NARCOLESSIA

NARCOLESSIA CATAPLESSIA

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI MELKERSSON ROSENTHAL
Totale

MALATTIA RARA

PARALISI SOPRANUCLEARE PROGRESSIVA
SINDROME DI STEELE-RICHARDSON-OLSZEWSKI

16
17
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CODICE DI MALATTIA RARA
ESENZIONE

Totale

RF0180 MALATTIA RARA
POLINEUROPATIA CRONICA INFIAMMATORIA DEMIELINIZZANTE 69
POLIRADICULONEUROPATIA CRONICA INFIAMMATORIA DEMIELINIZZANTE

Totale 74
SINDROME MIASTENICA DI LAMBERT EATON 2
Totale 2
MALATTIA DI COATS 3
VITREORETINOPATIA ESSUDATIVA FAMILIARE 2
Totale 5
MALATTIA DI EALES 3
Totale 3
CICLITE ETEROCROMICA DI FUCHS 7
Totale 7
EMERALOPIA CONGENITA 1
Totale 1
SINDROME DI COGAN 1
Totale 1
CHERATOCONO 914
Totale 914
ATROFIA OTTICA DI LEBER 15
NEUROPATIA OTTICA EREDITARIA DI LEBER 3

Totale 18
RFGO010 MALATTIA RARA
CADASIL (ARTERIOPATIA CEREBRALE AUTOSOMICO DOMINANTE CON INFARTI

SOTTOCORTICALI E LEUCOENCEFALOPATIA) 2
LEUCODISTROFIA A CELLULE GLOBOIDI 3
LEUCODISTROFIA METACROMATICA INFANTILE 1
LEUCODISTROFIA SUDANOFILICA PERINATALE 1
LEUCODISTROFIE 10
MALATTIA DI PELIZAEUS MERZBACHER CLASSICA X-LINKED 4
Totale 21
CEROIDOLIPOFUSCINOSI 1
E:ERO;DOLIPOFUSCINOSI NEURONALE TARDO INFANTILE TIPO VII VARIANTE TURCA

CLN7 1

Totale
RFG030 MALATTIA RARA
GANGLIOSIDOSI
GANGLIOSIDOSI GM1 INFANTILE (TIPO 1)
GANGLIOSIDOSI GM1 TARDO INFANTILE/GIOVANILE (TIPO 2)
MALATTIA DI SANDHOFF

N

R Rk oWw e

er

Malattie Rare in Puglia — Analisi dei dati di attivita al 14 maggio 2015 Pag 35 di 83
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CODICE DI MALATTIA RARA

ESENZIONE
RFG040 MALATTIA RARA
ATASSIA CEREBELLARE AD ESORDIO PRECOCE CON SPASTICITA
ATASSIA CEREBELLARE AUTOSOMICA DOMINANTE PURA
ATASSIA CEREBELLARE DI HOLMES
ATASSIA CEREBELLARE EREDITARIA DI MARIE
ATASSIA DI FRIEDREICH 20
ATASSIA SPINOCEREBELLARE AUTOSOMICO DOMINANTE SCA 6
ATASSIA SPINOCEREBELLARE TIPO 1 (SCAL)
ATASSIA SPINOCEREBELLARE TIPO 2 (SCA2)
ATROFIA CEREBELLO-OLIVARE
ATROFIA OLIVOPONTOCEREBELLARE EREDITARIA DOMINANTE DI MENZEL

P W N DN
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DEGENERAZIONI SPINOCEREBELLARI
MALATTIA DI STRUMPELL LORRAIN
MALATTIE SPINOCEREBELLARI 23
PARAPLEGIA SPASTICA EREDITARIA 19
SINDROME VESTIBULOCEREBELLARE FAMILIARE 1
Totale 89
RFGO050 MALATTIA RARA
ATROFIA MUSCOLARE SPINALE CON DISTRESS RESPIRATORIO
ATROFIA MUSCOLARE SPINALE DI TIPO |
ATROFIA MUSCOLARE SPINALE DI TIPO lil
ATROFIA MUSCOLARE SPINALE DI TIPO INTERMEDIO
ATROFIA MUSCOLARE SPINALE TIPO Il
ATROFIA MUSCOLARE SPINALE TIPO IV
ATROFIE MUSCOLARI SPINALI
MALATTIA DI KENNEDY
Totale
RFG060 MALATTIA RARA
INSENSIBILITA CONGENITA AL DOLORE CON ANIDROSI HSAN TIPO IV 1
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH 35
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO DOMINANTE TIPO 2 (CMT2)

N O 00O N W O b
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S

MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO DOMINANTE TIPO 2E (CMT2E)

MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPO 2 (AR-CMT2)

MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH TIPO IA 29
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH TIPO IB

MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH X LINKED (CMT-X)

MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH X-LINKED CMT1X

NEUROPATIA EREDITARIA CON PREDISPOSIZIONE A PARALISI DA PRESSIONE

3
NEUROPATIA EREDITARIA SENSITIVO MOTORIA DI TIPO lll 2
NEUROPATIA SENSORIALE ED AUTONOMICA EREDITARIA (HSAN) 2
NEUROPATIA SENSORIALE EREDITARIA PARAPLEGIA SPASTICA 1
NEUROPATIA TOMACULARE 4
NEUROPATIE EREDITARIE 30
Totale 131
DISGENESIA MUSCOLARE 1
MIOPATIA CENTRAL CORE
MIOPATIA CENTRONUCLEARE 2
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CODICE DI MALATTIA RARA
ESENZIONE

MIOPATIA CON AGGREGATI TUBULARI
MIOPATIE CONGENITE EREDITARIE
Totale
RFG080 MALATTIA RARA
DISTROFIA DI BECKER
DISTROFIA DI DUCHENNE
DISTROFIA DI EMERY DREIFUSS
DISTROFIA DI ERB
DISTROFIA DI LANDOUZY DEJERINE
DISTROFIA MUSCOLARE CLASSICA RECESSIVA LEGATA ALL'X
DISTROFIA MUSCOLARE CONGENITA
DISTROFIA MUSCOLARE FACIO SCAPOLO OMERALE
DISTROFIA MUSCOLARE GENERALIZZATA GRAVE DELL'INFANZIA
DISTROFIA MUSCOLARE GIOVANILE PSEUDOIPERTROFICA BENIGNA
DISTROFIA MUSCOLARE OCULOFARINGEA
DISTROFIA MUSCOLARE SCAPOLOPERONEALE
DISTROFIA MUSCOLARE TARDIVA
DISTROFIE MUSCOLARI
DISTROFIE MUSCOLARI DEI CINGOLI DEGLI ARTI
DISTROFIE MUSCOLARI SCAPOLO OMERALI E PELVI FEMORALI
OFTALMOPLEGIA ESTERNA PROGRESSIVA
Totale
RFG090 MALATTIA RARA
DISTROFIA MIOTONICA
DISTROFIA MIOTONICA CONGENITA
DISTROFIE MIOTONICHE
MALATTIA DI STEINERT
MIOTONIA CONGENITA
Totale
RFG100 MALATTIA RARA
PARALISI PERIODICHE IPOKALIEMICHE
Totale
RFG110 MALATTIA RARA
AMAUROSI CONGENITA DI LEBER
DISTROFIA DEI CONI
DISTROFIA PIGMENTOSA RETINICA
DISTROFIA VITELLIFORME DI BEST
DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE
FUNDUS FLAVIMACULATUS
MALATTIA DI STARGARDT
RETINITE PIGMENTOSA
RETINOSCHISI GIOVANILE
SINDROME DI USHER
SINDROME DI USHER TIPO |
SINDROME DI USHER TIPO IIA
Totale
RFG120 MALATTIA RARA
COROIDEREMIA
DISTROFIE EREDITARIE DELLA COROIDE
Totale
RFG130 MALATTIA RARA
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CODICE DI MALATTIA RARA
ESENZIONE

DEGENERAZIONE MARGINALE
DEGENERAZIONE MARGINALE PELLUCIDA
DEGENERAZIONE NODULARE DI SALZMANN
DEGENERAZIONI DELLA CORNEA
Totale

RFG140 MALATTIA RARA
CORNEA GUTTATA
DISTROFIA CORNEALE ANTERIORE
DISTROFIA CORNEALE DI GROENOUW TIPO |
DISTROFIA CORNEALE DI GROENOUW TIPO II
DISTROFIA CORNEALE ENDOTELIALE POSTERIORE POLIMORFA
DISTROFIA ENDOTELIALE DELLA CORNEA
DISTROFIA ENDOTELIALE DI FUCHS
DISTROFIA MARGINALE CRISTALLINA DI BIETTI
DISTROFIE EREDITARIE DELLA CORNEA
Totale

RG0010 MALATTIA RARA
ENDOCARDITE REUMATICA
Totale

RG0020 MALATTIA RARA
POLIANGIOITE MICROSCOPICA
Totale

RGO0030 MALATTIA RARA
PANARTERITE NODOSA
PERIARTERITE NODOSA
POLIARTERITE NODOSA
Totale

RGO0040 MALATTIA RARA
SINDROME DI KAWASAKI
SINDROME MUCOCUTANEA LINFONODALE
Totale

RGO0050 MALATTIA RARA
ANGIOITE ALLERGICA GRANULOMATOSA
GRANULOMATOSI ALLERGICA
SINDROME DI CHURG STRAUSS
Totale

RG0060 MALATTIA RARA
SINDROME DI GOODPASTURE
Totale

RGO0070 MALATTIA RARA
GRANULOMATOSI DI WEGENER
Totale

RG0080 MALATTIA RARA
ARTERITE A CELLULE GIGANTI
ARTERITE DI HORTON
Totale

RGO0090 MALATTIA RARA
ARTERITE DI TAKAYASU
MALATTIA DI TAKAYASU
Totale

RG0100 MALATTIA RARA
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CODICE DI
ESENZIONE

RG0110

RGGO010

R10010

R10030

R10040

RI10050

RI0060

R10070

RI0080

RJ0010

RJ0020

RJ0030

RL0020

MALATTIA RARA

MALATTIA DI RENDU-OSLER-WEBER
TELEANGECTASIA EMORRAGICA EREDITARIA
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI BUDD CHIARI

Totale

MALATTIA RARA

COMPLESSO PORPORA TROMBOTICA TROMBOCITOPENICA-SINDROME EMOLITICO
UREMICA

MICROANGIOPATIE TROMBOTICHE

PORPORA TROMBOTICA TROMBOCITOPENICA

Totale

MALATTIA RARA

ACALASIA

ACALASIA FAMILIARE

INSUFFICIENZA CORTICOSTEROIDEA ACALASIA DEFICIT DI PRODUZIONE LACRIMALE

SINDROME DI ALLGROVE

Totale

MALATTIA RARA

GASTROENTERITE EOSINOFILA

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DA PSEUDO-OSTRUZIONE INTESTINALE
Totale

MALATTIA RARA

COLANGITE PRIMITIVA SCLEROSANTE
Totale

MALATTIA RARA

CELIACHIA

SPRUE CELIACA

Totale

MALATTIA RARA

MALATTIA DA INCLUSIONE DEI MICROVILLI
Totale

MALATTIA RARA

LINFANGECTASIA INTESTINALE

Totale

MALATTIA RARA

DIABETE INSIPIDO NEFROGENICO
DIABETE INSIPIDO NEFROGENICO LEGATO ALL'X
Totale

MALATTIA RARA

FIBROS| RETROPERITONEALE
MALATTIA DI ORMOND

Totale

MALATTIA RARA

CISTITE INTERSTIZIALE

CISTITE SUBMUCOSA

Totale

MALATTIA RARA

DERMATITE ERPETIFORME

102
105

13
15
10
38

91

101

11
11

37
37

904
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16

17
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CODICE DI MALATTIA RARA
ESENZIONE
DERMATITE ERPETIFORME DI DUHRING 3
Totale 6
MALATTIA DI HAILEY HAILEY 1
PEMFIGO 38
PEMFIGO BENIGNO CRONICO FAMILIARE 2
PEMFIGO ERITEMATOSO 1
PEMFIGO FOLIACEO 1
PEMFIGO SUPERFICIALE 2
PEMFIGO VEGETANTE LOCALIZZATO 2
PEMFIGO VOLGARE 70
Totale 117
PEMFIGOIDE BOLLOSO 38
Totale 38
PEMFIGOIDE BENIGNO DELLE MUCOSE 7
Totale 7
LICHEN SCLEROSUS ET ATROPHICUS 28
Totale 28
DERMATOMIOSITE 38
DERMATOMUCOMIOSITE 3
Totale 41
POLIMIOSITE 43
Totale 43
CONNETTIVITE MISTA 86
Totale 86
POLICONDRITE 1
POLICONDRITE RICORRENTE 1
Totale 2
CONNETTIVITI INDIFFERENZIATE 375
Totale 375
MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI 13
MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI DI TIPO | 34
MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI DI TIPO I 4
MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI TIPO IV 1
MALFORMAZIONE DI CHIARI 2
SINDROME DI ARNOLD-CHIARI 56
Totale 110
MICROCEFALIA 17
MICROCEFALIA (AUTOSOMICA DOMINANTE) 1
MICROCEFALIA (AUTOSOMICA RECESSIVA) 1
MICROCEFALIA CON GIRIA CORTICALE SEMPLIFICATA 1
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CODICE DI MALATTIA RARA

ESENZIONE
Totale

RNO0030 MALATTIA RARA
AGENESIA CEREBELLARE 1
Totale 1
SINDROME DI JOUBERT 7
SINDROME DI JOUBERT BOLTSHAUSER 1
Totale 8
LISSENCEFALIA 1
LISSENCEFALIA (AGIRIA/PACHIGIRIA) TIPO | 3
LISSENCEFALIA X LINKED 2
SINDROME DI MILLER DIEKER 1
Totale 7
OLOPROSENCEFALIA 3
Totale 3
ANOMALIA DI AXENFELD-RIEGER 1
Totale 1
ANIRIDIA 2
Totale 2
COLOBOMA CONGENITO DEL DISCO OTTICO 5
Totale 5
ATRESIA ESOFAGEA E/O FISTOLA TRACHEOESOFAGEA 6
Totale 6
ATRESIA DEL DIGIUNO 6
Totale 6
ATRESIA O STENOSI DUODENALE 2
Totale 2
ANO IMPERFORATO 21
Totale 21
COLON AGANGLIARE 1
INTESTINO AGANGLIARE 1
MALATTIA DI HIRSCHSPRUNG 22
MEGACOLON CONGENITO 1
Totale 25
ATRESIA BILIARE 22
Totale 22
MALATTIA DI CAROLI 4
Totale 4

RNO0230 MALATTIA RARA
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CODICE DI
ESENZIONE

RN0250

RN0260

RNO0270

RN0280

RNO0300

RNO0310

RNO0330

RNO0360

RNO0410

RNO0430

RN0460

RNO0510

RNO0550

RNO0570

MALATTIA RARA

MALATTIA DEL FEGATO POLICISTICO
Totale

MALATTIA RARA

RENE CON MIDOLLARE A SPUGNA
Totale

MALATTIA RARA

FOCOMELIA

Totale

MALATTIA RARA

DEFORMITA' DI SPRENGEL

Totale

MALATTIA RARA

DISOSTOSI PERIFERICA

Totale

MALATTIA RARA

DIFETTO SACRALE CON MENINGOCELE ANTERIORE
SINDROME DA REGRESSIONE CAUDALE
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI KLIPPEL FEIL

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI EHLERS-DANLOS
SINDROME DI EHLERS-DANLOS AUTOSOMICA DOMINANTE NON SPECIFICATA

SINDROME DI EHLERS-DANLOS TIPO VASCOLARE
SINDROME DI EHLERS-DANLOS TIPO XI
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI COFFIN SIRIS

Totale

MALATTIA RARA

DISOSTOSI SPONDILOCOSTALE
SINDROME DI JARCHO-LEVIN

Totale

MALATTIA RARA

ANOMALIA DI POLAND

SINDROME DI POLAND

SINDROME DI POLAND MO(E)BIUS
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME IPOPLASIA FEMORALE-FACIES ATIPICA
Totale

MALATTIA RARA

INCONTINENTIA PIGMENTI

Totale

MALATTIA RARA

MALATTIA DI DARIER

Totale

MALATTIA RARA

EPIDERMOLISI BOLLOSA
EPIDERMOLISI BOLLOSA DISTROFICA

16

15

20

15
15

21
4
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CODICE DI MALATTIA RARA

ESENZIONE
EPIDERMOLISI BOLLOSA DISTROFICA RECESSIVA 14
Totale 39
IPERCHERATOSI EPIDERMOLITICA 2
Totale 2
IPOPLASIA FOCALE DERMICA 1
Totale 1
PACHIDERMOPERIOSTOSI 3
Totale 3
PSEUDOXANTOMA ELASTICO 5
Totale 5
SINDROME DI DOWN 172
TRISOMIA 21 7
Totale 179
MALATTIA DEL CRI DU CHAT 4
Totale 4
DISGENESIA GONADICA XO 1
SINDROME DI TURNER 71
Totale 72
DISGENESIA DEI TUBULI SEMINIFERI 1
SINDROME DI KLINEFELTER 73
Totale 74
SINDROME DI WOLF-HIRSCHHORN 5
Totale 5
MIOPATIA MITOCONDRIALE ENCEFALOPATIA ACIDOSI LATTICA ICTUS 9
SINDROME MELAS 4
Totale 13
EPILESSIA MIOCLONICA E FIBRE ROSSE IRREGOLARI 1
Totale 1
COMPLESSO SCLEROSI TUBEROSA 6
SCLEROSI TUBEROSA 21
SCLEROSI TUBEROSA DI BOURNEVILLE 6
Totale 33
SINDROME DI PEUTZ JEGHERS 5
Totale 5
SINDROME DI STURGE-WEBER 3
Totale 3

RNO780 MALATTIA RARA
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CODICE DI MALATTIA RARA

ESENZIONE
SINDROME DI VON-HIPPEL-LINDAU 9
Totale 9
SINDROME DI AARSKOG 2
Totale 2
SINDROME DI BECKWITH-WIEDEMANN 11
Totale 11
CHARGE ASSOCIAZIONE 5
Totale 5
DISPLASIA SETTO OTTICA 5
Totale 5
DISPLASIA ECTODERMICA ANIDROTICA, X-LINKED 5
DISPLASIA ECTODERMICA IPOIDROTICA, X LINKED 3
Totale 8
SINDROME DI FREEMAN-SHELDON 1
Totale 1
MICROSOMIA EMIFACCIALE 1
SINDROME DI GOLDENHAR 8
Totale 9
SINDROME DI HOLT ORAM 2
Totale 2
KABUKI SINDROME DELLA MASCHERA 5
Totale 5
DISCINESIA CILIARE PRIMARIA 4
SINDROME DI KARTAGENER 16
Totale 20
SINDROME DI MECKEL 1
Totale 1
SINDROME DI MOEBIUS 6
Totale 6
SINDROME DI NOONAN 30
Totale 30
SINDROME DI OPITZ 2
Totale 2
SINDROME DI RUSSELL SILVER 7
Totale 7

RN1120 MALATTIA RARA
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CODICE DI
ESENZIONE

RN1130

RN1140

RN1150

RN1160

RN1170

RN1180

RN1190

RN1200

RN1210

RN1220

RN1250

RN1270

RN1290

RN1300

RN1310

MALATTIA RARA

SINDROME DI SIMPSON GOLABI BEHMEL
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME BRANCHIO OCULO FACCIALE
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME BRANCHIO OTO RENALE
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME CARDIO FACIO CUTANEA
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME OCULO-CEREBRO-CUTANEA
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME PROTEO

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME TRICORINOFALANGEA TIPO Il
Totale

MALATTIA RARA
ONICOOSTEODISPLASIA EREDITARIA
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI SMITH-LEMLI-OPITZ TIPO |
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI SMITH-MAGENIS

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI STICKLER

Totale

MALATTIA RARA

ASSOCIAZIONE DI VACTERL CON IDROCEFALO (VACTERL H)
ASSOCIAZIONE DI VATER

VACTERL ASSOCIAZIONE DI

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI WILLIAMS

SINDROME DI WILLIAMS-BEUREN

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DIDMOAD (DIABETE INSIPIDO-DIABETE MELLITO-ATROFIA OTTICA-
SORDITA NEUROSENSORIALE)

Totale

MALATTIA RARA
SINDROME DI ANGELMAN
Totale

MALATTIA RARA
SINDROME DI PRADER LABHART WILLI
SINDROME DI PRADER WILLI

11

20

21

13
i3

23
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CODICE DI MALATTIA RARA
ESENZIONE

SINDROME IPOTONICO IPOGONADICA CON RITADRO MENTALE ED OBESITA

Totale 32
SINDROME DI MARFAN 34
SINDROME DI MARFAN TIPO | 3
Totale 37
SINDROME DA X FRAGILE 15
SINDROME DI MARTIN-BELL 3
Totale 18
SINDROME DI ALAGILLE 1
Totale 1
SINDROME DI ALPORT 14
SINDROME DI ALPORT X LINKED 3
Totale 17
SINDROME DI ALSTROM 2
Totale 2
SINDROME DI BARDET-BIEDL 3
SINDROME DI LAURENCE-MOON 1
Totale 4
SINDROME DI CORNELIA DE LANGE 2
Totale 2
SINDROME DI DENYS-DRASH 1
TUMORE DI WILMS E PSEUDOERMAFRODITISMO 2
Totale 3
DISPLASIA OCULO-DIGITO-DENTALE 1
Totale 1
DISPLASIA SPONDILOEPIFISARIA CONGENITA 2
Totale 2
ANCHILOBLEFARO-DIFETTO ECTODERMICO-LABIO PALATOSCHISI 1
Totale 1
IPOMELANOSI DI ITO 5
Totale 5
SINDROME DI KLIPPEL TRENAUNAY 4
SINDROME DI KLIPPEL TRENAUNAY PARKES WEBER 1
SINDROME DI KLIPPEL TRENAUNAY WEBER 5

Totale 10
RN1590 MALATTIA RARA
SINDROME DI PALLISTER-KILLIAN 1
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CODICE DI MALATTIA RARA

ESENZIONE
RN1600 MALATTIA RARA
SINDROME DI PEARSON 2
Totale 2
RN1610 MALATTIA RARA
SINDROME POEMS
Totale
RN1620 MALATTIA RARA
SINDROME DI RUBINSTEIN
SINDROME DI RUBINSTEIN TAYBI
Totale )
RN1660 MALATTIA RARA
SINDROME DEL NEVO EPIDERMALE
Totale
RN1690 MALATTIA RARA
SINDROME TROMBOCITOPENICA CON ASSENZA DI RADIO (TAR)
Totale
RN1700 MALATTIA RARA
SINDROME DI SJOGREN-LARSSON 25
Totale 25
RN1720 MALATTIA RARA
SINDROME DI VOGT-KOYANAGI-HARADA 2
Totale 2
RN1750 MALATTIA RARA
SINDROME DI WEILL-MARCHESANI
Totale
RNGO010 MALATTIA RARA
DEFICIT DI 17 BETA IDROSSISTEROIDO DEIDROGENASI 111
PSEUDOERMAFRODITISMI
SINDROME AGENESIA GONADICA XY
SINDROME DA RESISTENZA COMPLETA AGLI ANDROGENI
Totale
RNG020 MALATTIA RARA
ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA
ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA DISTALE TIPO 1
ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA DISTALE TIPO 4
Totale
RNGO030 MALATTIA RARA
ACROCEFALOSINDATTILIA
SINDROME DI APERT 3
Totale 4
RNGO040 MALATTIA RARA
ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIO E/O DELLE OSSA DELLA FACCIA
ANOMALIE CRANIOFACIALI CONGENITE
CRANIOSINOSTOSI PRIMARIA
DISOSTOSI CLEIDOCRANICA
DISPLASIA FRONTO-FACIO-NASALE
MALATTIA DI CROUZON
PALATOSCHISI IN QUADRO SINDROMICO
PALATOSCHISI NON IN QUADRO SINDROMICO
SEQUENZA DI PIERRE ROBIN
SINDROME DI CROUZON

(22 \ ST R SR ) =

AR RPN

-
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CODICE DI MALATTIA RARA
ESENZIONE

SINDROME DI FRANCESCHETTI
SINDROME DI PIERRE ROBIN
SINDROME DI SOTOS
SINDROME DI TREACHER COLLINS
Totale

RNGO050 MALATTIA RARA
ACONDROPLASIA
CONDRODISTROFIE CONGENITE
DISPLASIA EPIFISARIA EMIMELICA
ESOSTOSI MULTIPLA
ESOSTOSI MULTIPLE CARTILAGINEE
IPOCONDROPLASIA
Totale

RNG060 MALATTIA RARA
DISCONDROSTEOSI DI LERI WEILL
DISPLASIA FIBROSA DELL'OSSO
DISPLASIA FIBROSA MONOSTOTICA
DISPLASIA FIBROSA POLIOSTOTICA
OSTEODISTROFIE CONGENITE
OSTEOGENESI IMPERFETTA
OSTEOGENESI| IMPERFETTA CON SCLERE BLU
OSTEOGENESI IMPERFETTA TIPO |
OSTEOGENESI IMPERFETTA TIPO llI
OSTEOGENESI IMPERFETTA TIPO IV
OSTEOPETROSI
OSTEOPETROSI AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO |
SINDROME DI ELLIS-VAN CREVELD
SINDROME DI MCCUNE ALBRIGHT
Totale

RNGO070 MALATTIA RARA
CONDRODISPLASIA PUNCTATA
DEFICIT DI STEROIDO SOLFATASI
ERITROCHERATODERMIA VARIABILE DI TIPO GENERALIZZATO
ERITRODERMA ITTIOSIFORME CONGENITO
ERITRODERMA ITTIOSIFORME CONGENITO NON BOLLOSO

FOTOSENSIBILITA ITTIOSI FRAGILITA DEL CAPELLO RITARDO MENTALE DIMINUITA
FERTILITA BASSA STATURA (PIBIDS)

ITTIOSI CONGENITA
ITTIOSI CONGENITE
ITTIOSI LAMELLARE DOMINANTE
ITTIOSI LAMELLARE RECESSIVA
ITTIOSI X LINKED
SINDROME DI NETHERTON
Totale

RNGO080 MALATTIA RARA
SINDROME DI EDWARD
SINDROMI DA ANEUPLOIDIA CROMOSOMICA
TRISOMIA 13
Totale

RNG090 MALATTIA RARA
CROMOSOMA 1 AD ANELLO
CROMOSOMA 13 AD ANELLO
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CODICE DI MALATTIA RARA
ESENZIONE

Totale
MALATTIA RARA

Totale

MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale
Totale
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Allegato B: Malattie rare in ordine decrescente di casi della popolazione

pugliese
CODICE DI MALATTIA RARA N.ro certificati
ESENZIONE
RI0060 SPRUE CELIACA 3058
RF0280 CHERATOCONO 914
RI0060 CELIACHIA 906
RMG010 CONNETTIVITI INDIFFERENZIATE 375
RF0100 SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA 248
RCG040 FENILCHETONURIA 209
RNO0660 SINDROME DI DOWN 172
RC0040 PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA 164
RFG110 RETINITE PIGMENTOSA 155
RBGO010 NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 1 154
RNGO090 SINDROMI DA DUPLICAZIONE/DEFICIENZA CROMOSOMICA 151
RF0080 COREA DI HUNTINGTON 149
RDGO010 BETA TALASSEMIA OMOZIGOTE 143
RPO0050 APNEA INFANTILE 139
RDGO020 DIFETTI EREDITARI DELLA COAGULAZIONE 134
RDGO010 TALASSEMIA MAJOR 112
RCG100 EMOCROMATOSI EREDITARIA 105
RG0100 TELEANGECTASIA EMORRAGICA EREDITARIA 104
RDG010 ANEMIE EREDITARIE 99
RDG010 SFEROCITOSI EREDITARIA 98
RBGO010 NEUROFIBROMATOSI 94
RDG010 FAVISMO 93
R10010 ACALASIA 91
RMO0030 CONNETTIVITE MISTA 86
RDG020 DEFICIT DI FATTORE VI 85
RDG020 DISORDINI EREDITARI TROMBOFILICI 81
RNO0690 SINDROME DI KLINEFELTER 73
RNO0680 SINDROME DI TURNER 71
RLO030 PEMFIGO VOLGARE 70
RBO0050 POLIPOSI ADENOMATOSA FAMILIARE 70
RF0180 POLINEUROPATIA CRONICA INFIAMMATORIA DEMIELINIZZANTE 69
RCG020 SINDROME ADRENOGENITALE CONGENITA 69
RDGO020 EMOFILIA A 66
RJ0030 CISTITE INTERSTIZIALE 64
RC0040 PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA GONADOTROPINA-DIPENDENTE 59
RCG160 IMMUNODEFICIENZA COMUNE VARIABILE (CVID) 58
RNO0010 SINDROME DI ARNOLD-CHIARI 56
RNG100 ALTRE ANOMALIE CONGENITE MULTIPLE CON RITARDO MENTALE 51
RCO0210 MALATTIA DI BEHCET 50
RDGO020 TROMBOFILIA DOVUTA A DOPPIA ETEROZIGOSI FATTORE V LEIDEN / MUTAZIONE

20210G DEL GENE DELLA PROTROMBINA 50
RDGO020 DEFICIENZA CONGENITA DEI FATTORI DELLA COAGULAZIONE 43
RFG090 DISTROFIA MIOTONICA 43
RM0020 POLIMIOSITE 43
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CODICE DI MALATTIA RARA N.ro certificati
ESENZIONE
RCO0210 SINDROME DI BEHCET 43
RCG040 IPERFENILALANINEMIA a1
RNGO070 ITTIOSI CONGENITA a1
RMO0010 DERMATOMIOSITE 38
RLO030 PEMFIGO 38
RLO040 PEMFIGOIDE BOLLOSO 38
RI0O050 COLANGITE PRIMITIVA SCLEROSANTE 37
RFG080 DISTROFIA MUSCOLARE FACIO SCAPOLO OMERALE 37
RCO0190 ANGIOEDEMA EREDITARIO 36
RF0090 DISTONIA DI TORSIONE IDIOPATICA 36
RFG060 MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH 35
RNO010 MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI DI TIPO | 34
RN1320 SINDROME DI MARFAN 34
RCG130 AMILOIDOSI PRIMARIE E FAMILIARI 33
RFG080 DISTROFIA DI DUCHENNE 33
RDG020 DEFICIT DI FATTORE VI 32
RCG040 CISTINURIA 31
RG0070 GRANULOMATOSI DI WEGENER 31
RFG060 NEUROPATIE EREDITARIE 31
RN1010 SINDROME DI NOONAN 30
RDG010 ANEMIA DI COOLEY 29
RDGO020 DEFICIT DI FATTORE XI 29
RFG060 MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH TIPO IA 29
RLO060 LICHEN SCLEROSUS ET ATROPHICUS 28
RFG110 SINDROME DI USHER 28
RDGO020 MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 1 27
RDG040 TROMBOCITOPENIE PRIMARIE EREDITARIE 27
RDGO020 TROMBOFILIA DOVUTA AD OMOZIGOSI PER IL FATTORE V DI LEIDEN 27
RCGO030 DIABETE MELLITO-MALATTIA DI ADDISON-MIXEDEMA 26
RCG040 DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEGLI AMINOACIDI 26
RF0100 MALATTIA DEL MOTONEURONE 26
RFG110 MALATTIA DI STARGARDT 26
RG0040 SINDROME DI KAWASAKI 26
RB0010 TUMORE DI WILMS 26
RCG040 DEFICIT DI METILENTETRAIDROFOLATO REDUTTASI 25
RCG160 SINDROME DI DI GEORGE 25
RN1700 SINDROME DI SJIOGREN-LARSSON 25
RCG100 ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DEL FERRO 24
RFG080 DISTROFIE MUSCOLARI 24
RFG110 DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE 24
RCG060 DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEI CARBOIDRATI (ESCLUSO:

DIABETE MELLITO) 24
RCGO030 POLIENDOCRINOPATIA AUTOIMMUNE DI TIPO Il 24
RDG020 TROMBOFILIA DOVUTA AD OMOZIGOSI PER MUTAZIONE 20210G DEL GENE DELLA

PROTROMBINA 24
RCO0110 CRIOGLOBULINEMIA MISTA 23
RDGO020 DEFICIT DI PROTEINA C 23
RDGO020 DEFICIT DI PROTEINA S 23
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CODICE DI MALATTIA RARA N.ro certificati
ESENZIONE

RCG160 IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE 23
RDGO020 MALATTIA DI VON WILLEBRAND 23
RFG040 MALATTIE SPINOCEREBELLARI 23
RCG110 PORFIRIA ACUTA INTERMITTENTE (AIP) 23
RN1310 SINDROME DI PRADER WILLI 23
RBO0050 SINDROME EREDITARIA CON POLIPOSI INTESTINALE ADENOMATOSA 23
RNO0210 ATRESIA BILIARE 22
RCGO010 IPERALDOSTERONISMI PRIMITIVI 22
RN0200 MALATTIA DI HHRSCHSPRUNG 22
RNGO060 OSTEODISTROFIE CONGENITE 22
RDGO010 TALASSEMIA INTERMEDIA 22
RNO0190 ANO IMPERFORATO 21
RFGO080 DISTROFIA DI BECKER 21
RNO570 EPIDERMOLISI BOLLOSA 21
RNO750 SCLEROSI TUBEROSA 21
RCG030 SINDROMI AUTOIMMUNI POLIGHIANDOLARI 21
RFG040 ATASSIA DI FRIEDREICH 20
RN1270 SINDROME DI WILLIAMS 20
RNGO080 SINDROMI DA ANEUPLOIDIA CROMOSOMICA 20
RNGO060 OSTEOGENESI IMPERFETTA 19
RFG040 PARAPLEGIA SPASTICA EREDITARIA 19
RGO0050 SINDROME DI CHURG STRAUSS 19
RDGO020 DEFICIT DI FATTORE IX 18
RN0020 MICROCEFALIA 17
RG0020 POLIANGIOITE MICROSCOPICA 17
RJ0020 FIBROSI RETROPERITONEALE 16
RNGO070 ITTIOSI X LINKED 16
RNO0330 SINDROME DI EHLERS-DANLOS 16
RNO0950 SINDROME DI KARTAGENER 16
RF0040 SINDROME DI RETT 16
RF0300 ATROFIA OTTICA DI LEBER 15
RFG110 DISTROFIA DEI CONI 15
RFG080 DISTROFIA MUSCOLARE CLASSICA RECESSIVA LEGATA ALL'X 15
RFG090 DISTROFIE MIOTONICHE 15
RNGO050 ESOSTOSI MULTIPLA 15
RNO550 MALATTIA DI DARIER 15
RGG010 MICROANGIOPATIE TROMBOTICHE 15
RN1330 SINDROME DA X FRAGILE 15
RNO0430 SINDROME DI POLAND 15
RDG020 EMOFILIA B 14
RNO570 EPIDERMOLISI BOLLOSA DISTROFICA RECESSIVA 14
RCG150 ISTIOCITOSI CRONICHE 14
RNGO070 ITTIOSI CONGENITE 14
RC0150 MALATTIA DI WILSON 14
RN1360 SINDROME DI ALPORT 14
RCGO010 SINDROME DI BARTTER 14
RG0040 SINDROME MUCOCUTANEA LINFONODALE 14
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CODICE DI MALATTIA RARA N.ro certificati
ESENZIONE
RGGO010 COMPLESSO PORPORA TROMBOTICA TROMBOCITOPENICA-SINDROME EMOLITICO

UREMICA 13
RNO010 MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI 13
RC0170 RACHITISMO IPOFOSFATEMICO VITAMINA D-RESISTENTE 13
RN1300 SINDROME DI ANGELMAN 13
RCG130 AMILOIDOSI SISTEMICA NONNEUROPATICA 12
RG0090 ARTERITE DI TAKAYASU 12
RDGO010 BETA TALASSEMIA 12
RNGO050 CONDRODISTROFIE CONGENITE 12
RFG090 MALATTIA DI STEINERT 12
RDO0030 PORPORA DI HENOCH SCHOENLEIN 12
RDG040 SINDROME EMANGIOMA-TROMBOCITOPENIA 12
RNGO040 ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIO E/O DELLE OSSA DELLA FACCIA 11
RDGO020 DEFICIT DI ANTITROMBINA Il 11
RFG080 DISTROFIA MUSCOLARE CONGENITA 11
RIO030 GASTROENTERITE EOSINOFILA 11
RDO0050 MALATTIA GRANULOMATOSA CRONICA 11
RBGO010 NEUROFIBROMATOSI DI VON RECKLINGHAUSEN 11
RD0040 NEUTROPENIA CICLICA 11
RB0050 POLIPOSI ADENOMATOSA DEL COLON 11
RCG110 PORFIRIA CUTANEA TARDA (PCT) 11
RD0030 PORPORA DI HENOCH SCHONLEIN RICORRENTE 11
RN0820 SINDROME DI BECKWITH-WIEDEMANN 11
RF0140 SINDROME DI WEST 11
RNGO050 ACONDROPLASIA 10
RG0010 ENDOCARDITE REUMATICA 10
RFGO010 LEUCODISTROFIE 10
RG0090 MALATTIA DI TAKAYASU 10
RFGO070 MIOPATIE CONGENITE EREDITARIE 10
RB0050 POLIPOSI FAMILIARE 10
RGG010 PORPORA TROMBOTICA TROMBOCITOPENICA 10
RC0020 SINDROME DI KALLMANN 10
RCG160 AGAMMAGLOBULINEMIA DI BRUTON 9
RDGO010 ALFA TALASSEMIA 9
RCG160 ALTRE IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE BEN DEFINITE 9
RC0200 CARENZA CONGENITA DI ALFA 1 ANTITRIPSINA 9
RNGO040 DISOSTOSI CLEIDOCRANICA 9
RCG160 FEBBRE MEDITERRANEA FAMILIARE 9
RCGO060 GALATTOSEMIA 9
RNO710 MIOPATIA MITOCONDRIALE ENCEFALOPATIA ACIDOSI LATTICA ICTUS 9
RCGO030 POLIENDOCRINOPATIE AUTOIMMUNI 9
RCG110 PORFIRIA VARIEGATA (VP) 9
RF0020 SINDROME DI KEARNS SAYRE 9
RNO780 SINDROME DI VON-HIPPEL-LINDAU 9
RCG040 ALCAPTONURIA 8
RFGO050 ATROFIA MUSCOLARE SPINALE TIPO II 8
RF0150 NARCOLESSIA CATAPLESSIA 8
RNGO040 PALATOSCHISI NON IN QUADRO SINDROMICO 8
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RF0170 PARALISI SOPRANUCLEARE PROGRESSIVA 8
RNO0910 SINDROME DI GOLDENHAR 8
RF0130 SINDROME DI LENNOX GASTAUT 8
RN1310 SINDROME DI PRADER LABHART WILLI 8
RI0010 ACALASIA FAMILIARE 7
RDGO010 ANEMIA A CELLULE FALCIFORMI 7
RF0230 CICLITE ETEROCROMICA DI FUCHS 7
RFG080 DISTROFIE MUSCOLARI DEI CINGOLI DEGLI ARTI 7
RD0020 EMOGLOBINURIA PAROSSISTICA NOTTURNA 7
RCGO070 IPOBETALIPOPROTEINEMIA FAMILIARE 7
RFGO060 MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO DOMINANTE TIPO 2 (CMT2) 7
RFGO060 MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO DOMINANTE TIPO 2E (CMTZ2E) 7
RFGO060 MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH TIPO IB 7
RL0050 PEMFIGOIDE BENIGNO DELLE MUCOSE 7
RB0020 RETINOBLASTOMA 7
RNO040 SINDROME DI JOUBERT 7
RN1620 SINDROME DI RUBINSTEIN TAYBI 7
RN1080 SINDROME DI RUSSELL SILVER 7
RDGO010 TALASSEMIE 7
RNO0660 TRISOMIA 21 7
RN1250 VACTERL ASSOCIAZIONE DI 7
RCG040 ACIDURIA METILMALONICA E OMOCISTINURIA 6
RCG040 ALBINISMO OCULOCUTANEO (OCA) 6
RDGO010 ANEMIA EREDITARIA CON ECCESSO DI FERRO 6
RGO0080 ARTERITE DI HORTON 6
RNO170 ATRESIA DEL DIGIUNO 6
RNO160 ATRESIA ESOFAGEA E/O FISTOLA TRACHEOESOFAGEA 6
RFG050 ATROFIA MUSCOLARE SPINALE DI TIPO | 6
RNO750 COMPLESSO SCLEROSI TUBEROSA 6
RCG110 COPROPORFIRIA EREDITARIA 6
RCG020 DEFICIT DI 21 IDROSSILASI 6
RFG140 DISTROFIA ENDOTELIALE DI FUCHS 6
RFG080 DISTROFIA MUSCOLARE GIOVANILE PSEUDOIPERTROFICA BENIGNA 6
RFG110 DISTROFIA VITELLIFORME DI BEST 6
RCG100 EMOCROMATOSI FAMILIARE 6
RNGO070 ERITRODERMA ITTIOSIFORME CONGENITO 6
RCG080 MALATTIA DI GAUCHER 6
RCG110 PORFIRIE 6
RNO750 SCLEROSI TUBEROSA DI BOURNEVILLE 6
RG0110 SINDROME DI BUDD CHIARI 6
RN0990 SINDROME DI MOEBIUS 6
RNGO040 SINDROME DI SOTOS 6
RDG020 TROMBOFILIA EREDITARIA DA ETEROZIGOSI FATTORE V LEIDEN ASSOCIATA A

DEFICIT PROTEINA C 6
RCG130 AMILOIDOSI CEREBROARTERIOSA TIPO ISLANDESE 5
RFG040 ATASSIA SPINOCEREBELLARE AUTOSOMICO DOMINANTE SCA 6 5
RFGO050 ATROFIE MUSCOLARI SPINALI 5
RNO0850 CHARGE ASSOCIAZIONE 5
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RNO0120 COLOBOMA CONGENITO DEL DISCO OTTICO 5
RFG140 CORNEA GUTTATA 5
RCG040 DEFICIT DI METILMALONIL COA MUTASI 5
RCO0150 DEGENERAZIONE DI WILSON 5
RNO0880 DISPLASIA ECTODERMICA ANIDROTICA, X-LINKED 5
RNO0860 DISPLASIA SETTO OTTICA 5
RFG080 DISTROFIA DI ERB 5
RNO0260 FOCOMELIA 5
RCG160 IMMUNODEFICIENZE SEVERE COMBINATE (SCID) 5
RN1480 IPOMELANOSI DI ITO 5
RN0940 KABUKI SINDROME DELLA MASCHERA 5
RCG080 MALATTIA DI ANDERSON-FABRY 5
RCG040 OMOCISTINURIA 5
RF0180 POLIRADICULONEUROPATIA CRONICA INFIAMMATORIA DEMIELINIZZANTE 5
RD0030 PORPORA DI HENOCH 5
RNO0630 PSEUDOXANTOMA ELASTICO 5
RF0110 SCLEROSI LATERALE PRIMARIA 5
RN1510 SINDROME DI KLIPPEL TRENAUNAY WEBER 5
RNO760 SINDROME DI PEUTZ JEGHERS 5
RN1200 SINDROME DI SMITH-LEMLI-OPITZ TIPO | 5
RNO700 SINDROME DI WOLF-HIRSCHHORN 5
RDO0010 SINDROME EMOLITICO-UREMICA 5
RCG160 SINDROME LINFOPROLIFERATIVA AUTOIMMUNE (ALPS) 5
RCG040 ACIDEMIE ORGANICHE E ACIDOSI LATTICHE PRIMITIVE 4
RCGO070 ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DELLE LIPOPROTEINE 4
RN0430 ANOMALIA DI POLAND 4
RFG040 ATASSIA SPINOCEREBELLARE TIPO 1 (SCA1) 4
RFG040 ATASSIA SPINOCEREBELLARE TIPO 2 (SCA2) 4
RFG050 ATROFIA MUSCOLARE SPINALE CON DISTRESS RESPIRATORIO 4
RFG050 ATROFIA MUSCOLARE SPINALE TIPO IV 4
RCO0010 DEFICIENZA DI ACTH 4
RFG130 DEGENERAZIONE MARGINALE PELLUCIDA 4
RNO0950 DISCINESIA CILIARE PRIMARIA 4
RFG140 DISTROFIA ENDOTELIALE DELLA CORNEA 4
RFG090 DISTROFIA MIOTONICA CONGENITA 4
RFGO080 DISTROFIA MUSCOLARE GENERALIZZATA GRAVE DELL'INFANZIA 4
RFGO080 DISTROFIA MUSCOLARE TARDIVA 4
RFG140 DISTROFIE EREDITARIE DELLA CORNEA 4
RNO570 EPIDERMOLISI BOLLOSA DISTROFICA 4
RNGO070 ERITRODERMA ITTIOSIFORME CONGENITO NON BOLLOSO 4
RCG060 GLICOGENOSI TIPO Il 4
RCG040 IPERGLICINEMIA NON CHETOTICA 4
RCG150 ISTIOCITOSI X 4
RNGO070 ITTIOSI LAMELLARE DOMINANTE 4
RCG040 LEUCINOSI 4
RNO0670 MALATTIA DEL CRI DU CHAT 4
RN0220 MALATTIA DI CAROLI 4
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RF0030 MALATTIA DI LEIGH 4
RFGO010 MALATTIA DI PELIZAEUS MERZBACHER CLASSICA X-LINKED 4
RNO0010 MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI DI TIPO I 4
RFGO070 MIOPATIA CENTRAL CORE 4
RCG040 MSUD CLASSICA 4
RCG140 MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IH/S 4
RCG140 MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO I 4
RBGO010 NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 2 4
RFG060 NEUROPATIA TOMACULARE 4
RN1190 ONICOOSTEODISPLASIA EREDITARIA 4
RDGO030 PIASTRINOPATIE EREDITARIE 4
RB0050 POLIPOSI FAMILIARE DEL COLON 4
RNG090 SINDROME DA DELEZIONE 1P36 4
R10040 SINDROME DA PSEUDO-OSTRUZIONE INTESTINALE 4
RNO300 SINDROME DA REGRESSIONE CAUDALE 4
RNGO040 SINDROME DI FRANCESCHETTI 4
RCG010 SINDROME DI GITELMAN 4
RNO0310 SINDROME DI KLIPPEL FEIL 4
RN1510 SINDROME DI KLIPPEL TRENAUNAY 4
RNGO060 SINDROME DI MCCUNE ALBRIGHT 4
RNGO070 SINDROME DI NETHERTON 4
RN1220 SINDROME DI STICKLER 4
RNGO040 SINDROME DI TREACHER COLLINS 4
RNO710 SINDROME MELAS 4
RF0120 ADRENOLEUCODISTROFIA X LINKED 3
RFG110 AMAUROSI CONGENITA DI LEBER 3
RDGO010 ANEMIA DI FANCONI 3
RDGO010 ANEMIA EMOLITICA DA DEFICIT DI GLUCOSIO FOSFATO ISOMERASI 3
RDGO010 ANEMIA SFEROCITICA O EMOLITICA CONGENITA 3
RG0080 ARTERITE A CELLULE GIGANTI 3
RN1250 ASSOCIAZIONE DI VATER 3
RFG040 ATASSIA CEREBELLARE DI HOLMES 3
RFG050 ATROFIA MUSCOLARE SPINALE DI TIPO il 3
RCG050 CITRULLINEMIA 3
RNGO070 CONDRODISPLASIA PUNCTATA 3
RFG120 COROIDEREMIA 3
RNGO040 CRANIOSINOSTOSI PRIMARIA 3
RDG020 DEFICIT DI FATTORE V 3
RCG160 DEFICIT DI IgA 3
RFG130 DEGENERAZIONI DELLA CORNEA 3
RL0020 DERMATITE ERPETIFORME 3
RL0020 DERMATITE ERPETIFORME DI DUHRING 3
RM0010 DERMATOMUCOMIOSITE 3
RNO0880 DISPLASIA ECTODERMICA IPOIDROTICA, X LINKED 3
RNGO060 DISPLASIA FIBROSA POLIOSTOTICA 3
RFG140 DISTROFIA CORNEALE ANTERIORE 3
RFG140 DISTROFIA CORNEALE ENDOTELIALE POSTERIORE POLIMORFA 3
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RCGO080 DISTURBI DA ACCUMULO DI LIPIDI 3
RCGO050 DISTURBI DEL CICLO DELL'UREA 3
RCG100 EMOCROMATOSI PRIMITIVA 3
RF0130 EPILESSIA DI LENNOX GASTAUT 3
RF0060 EPILESSIA MIOCLONICA PROGRESSIVA 3
RFGO030 GANGLIOSIDOSI GM1 INFANTILE (TIPO 1) 3
RCGO060 GLICOGENOSI TIPO IX 3
RCG160 IMMUNODEFICIENZA COMBINATA GRAVE LEGATA A DEFICIT DI ADENOSINA

DEAMINASI &
RNGO050 IPOCONDROPLASIA 3
RC0020 IPOGONADISMO CON ANOSMIA 3
RFGO010 LEUCODISTROFIA A CELLULE GLOBOIDI 3
RBO0060 LINFANGIOLEIOMIOMATOSI 3
RNO050 LISSENCEFALIA (AGIRIA/PACHIGIRIA) TIPO | 3
RNO0230 MALATTIA DEL FEGATO POLICISTICO 3
RCO0210 MALATTIA DI ADAMANTIADES-BEHCET 3
RF0200 MALATTIA DI COATS 3
RF0210 MALATTIA DI EALES 3
RCGO080 MALATTIA DI FABRY 3
RCG080 MALATTIA DI GAUCHER TIPO 1 3
RG0100 MALATTIA DI RENDU-OSLER-WEBER 3
RCG140 MUCOPOLISACCARIDOSI IIIA 3
RCG140 MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IH 3
RF0150 NARCOLESSIA 3
RBGO010 NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 3 MISTA CENTRALE E PERIFERICA 3
RFGO060 NEUROPATIA EREDITARIA CON PREDISPOSIZIONE A PARALISI DA PRESSIONE 3
RF0300 NEUROPATIA OTTICA EREDITARIA DI LEBER 3
RNO060 OLOPROSENCEFALIA 3
RCG040 OMOCISTINURIA CLASSICA 3
RNGO060 OSTEOGENESI IMPERFETTA TIPO | 3
RN0620 PACHIDERMOPERIOSTOSI 3
RNGO040 PALATOSCHISI IN QUADRO SINDROMICO 3
RCGO030 POLIENDOCRINOPATIA AUTOIMMUNE DI TIPO | 3
RCGO030 POLIENDOCRINOPATIA AUTOIMMUNE TIPO llI 3
RCO0170 RACHITISMO IPOFOSFATEMICO LEGATO ALL'X 3
RF0100 SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA E DEMENZA 3
RF0100 SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA/ATROFIA MUSCOLARE PROGRESSIVA 3
RNGO040 SEQUENZA DI PIERRE ROBIN 3
RN1150 SINDROME CARDIO FACIO CUTANEA 3
RN1360 SINDROME DI ALPORT X LINKED 3
RNGO030 SINDROME DI APERT 3
RN1380 SINDROME DI BARDET-BIEDL 3
RNO0330 SINDROME DI EHLERS-DANLOS AUTOSOMICA DOMINANTE NON SPECIFICATA 3
RN1320 SINDROME DI MARFAN TIPO | 3
RN1330 SINDROME DI MARTIN-BELL 3
RNO770 SINDROME DI STURGE-WEBER 3
RCG040 ACIDEMIE PROPIONICHE 2
RCG040 ACIDURIA 2-IDROSSIGLUTARICA 2

Malattie Rare in Puglia — Analisi dei dati di attivita al 14 maggio 2015

Pag 57 di 83




Coordinamento Regionale Malattie Rare Puglia

CODICE DI MALATTIA RARA N.ro certificati
ESENZIONE
RF0120 ADRENOLEUCODISTROFIA 2
RCG040 ALBINISMO 2
RCG040 ALBINISMO OCULARE 2
RCG130 AMILOIDOSI FAMILIARE CUTANEA 2
RCG130 AMILOIDOSI PRIMARIA CUTANEA 2
RDGO010 ANEMIA EMOLITICA DA DEFICIT DI PIRUVATO KINASI 2
RCO0190 ANGIOEDEMA EREDITARIO TIPO | 2
RNO110 ANIRIDIA 2
RNGO020 ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA 2
RFG040 ATASSIA CEREBELLARE AD ESORDIO PRECOCE CON SPASTICITA 2
RFG040 ATASSIA CEREBELLARE AUTOSOMICA DOMINANTE PURA 2
RN0180 ATRESIA O STENOS| DUODENALE 2
RFG040 ATROFIA CEREBELLO-OLIVARE 2
RCG040 ATROFIA GIRATA DELLA COROIDE E DELLA RETINA 2
RFGO050 ATROFIA MUSCOLARE SPINALE DI TIPO INTERMEDIO 2
RFGO010 CADASIL (ARTERIOPATIA CEREBRALE AUTOSOMICO DOMINANTE CON INFARTI

SOTTOCORTICALI E LEUCOENCEFALOPATIA) 2
RCG040 CISTINURIA DI TIPO | 2
RNGO090 CROMOSOMA 1 AD ANELLO 2
RDG040 DEFICIENZA FAMILIARE DI PIASTRINE/ANEMIA MIELOGENA ACUTA (FPD/AML) 2
RCG040 DEFICIT DI BIOTINIDASI 2
RCGO070 DEFICIT DI CARNITINA PALMITOILTRANSFERASI I 2
RCGO070 DEFICIT DI CITOCROMO C OSSIDASI 2
RDGO010 DEFICIT DI GLUCOSIO-6-FOSFATO-DEIDROGENASI 2
RCG120 DEFICIT DI MIOADENILATO DEAMINASI 2
RCG050 DEFICIT DI ORNITINA TRANSCARBAMILASI (OTC) 2
RNGO070 DEFICIT DI STEROIDO SOLFATASI 2
RCGO070 DEFICIT FAMILIARE DI LIPASI EPATICA 2
RFG130 DEGENERAZIONE NODULARE DI SALZMANN 2
RJ0010 DIABETE INSIPIDO NEFROGENICO 2
RJ0010 DIABETE INSIPIDO NEFROGENICO LEGATO ALL'X 2
RNGO060 DISCONDROSTEOSI DI LERI WEILL 2
RDGO020 DISFIBRINOGENEMIA CONGENITA 2
RNO0280 DISOSTOSI PERIFERICA 2
RN1450 DISPLASIA SPONDILOEPIFISARIA CONGENITA 2
RFG140 DISTROFIA CORNEALE DI GROENOUW TIPO | 2
RFG110 DISTROFIA PIGMENTOSA RETINICA 2
RFG080 DISTROFIE MUSCOLARI SCAPOLO OMERALI E PELVI FEMORALI 2
RCGO070 DISTURBI DELL'OSSIDAZIONE DEGLI ACIDI GRASSI 2
RCGO060 FRUTTOSEMIA 2
RFG110 FUNDUS FLAVIMACULATUS 2
RCGO060 GLICOGENOSI 2
RCGO060 GLICOGENOSI TIPO IA 2
RCG040 GLUTARICO ACIDURIA TIPO | 2
RNO510 INCONTINENTIA PIGMENTI 2
RCG060 INTOLLERANZA EREDITARIA AL FRUTTOSIO 2
RNO600 IPERCHERATOSI| EPIDERMOLITICA 2
RCGO070 IPERCOLESTEROLEMIA FAMILIARE OMOZIGOTE TIPO IIA 2
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RCG040 IPERFENILALANINEMIA TETRAIDROBIOPTERINA-DIPENDENTE 2
RCG020 IPERPLASIA ADRENALICA CONGENITA 2
RDGO020 IPOFIBRINOGENEMIA CONGENITA 2
RCG150 ISTIOCITOSI A CELLULE DI LANGERHANS 2
RNGO070 ITTIOSI LAMELLARE RECESSIVA 2
RI0O080 LINFANGECTASIA INTESTINALE 2
RNOO050 LISSENCEFALIA X LINKED 2
RF0100 MALATTIA DI CHARCOT 2
RDO0030 MALATTIA DI HENOCH SCHOENLEIN 2
RF0080 MALATTIA DI HUNTINGTON 2
RFGO050 MALATTIA DI KENNEDY 2
RA0020 MALATTIA DI WHIPPLE 2
RNO010 MALFORMAZIONE DI CHIARI 2
RFGO070 MIOPATIA CENTRONUCLEARE 2
RFG090 MIOTONIA CONGENITA 2
RCG040 MSUD INTERMITTENTE 2
RCG090 MUCOLIPIDOSI TIPO IlI 2
RCG140 MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO Il 2
RBGO010 NEUROFIBROMATOSI CLASSICA 2
RFGO060 NEUROPATIA EREDITARIA SENSITIVO MOTORIA DI TIPO il 2
RFGO060 NEUROPATIA SENSORIALE ED AUTONOMICA EREDITARIA (HSAN) 2
RFG080 OFTALMOPLEGIA ESTERNA PROGRESSIVA 2
RCG040 OMOCISTINURIA TIPO I 2
RNGO060 OSTEOGENESI IMPERFETTA CON SCLERE BLU 2
RGO0030 PANARTERITE NODOSA 2
RLO030 PEMFIGO BENIGNO CRONICO FAMILIARE 2
RLO030 PEMFIGO SUPERFICIALE 2
RLO030 PEMFIGO VEGETANTE LOCALIZZATO 2
RBO0050 POLIPOSI GIOVANILE 2
RNGO010 PSEUDOERMAFRODITISMI 2
RNO0250 RENE CON MIDOLLARE A SPUGNA 2
RP0040 SINDROME ALCOLICA FETALE 2
RNGO010 SINDROME DA RESISTENZA COMPLETA AGLI ANDROGENI 2
RNO790 SINDROME DI AARSKOG 2
RDGO010 SINDROME DI AASE 2
RI0010 SINDROME DI ALLGROVE 2
RN1370 SINDROME DI ALSTROM 2
RCG010 SINDROME DI BARTTER CLASSICA 2
RN1410 SINDROME DI CORNELIA DE LANGE 2
RNGO040 SINDROME DI CROUZON 2
RNGO080 SINDROME DI EDWARD 2
RNGO060 SINDROME DI ELLIS-VAN CREVELD 2
RB0040 SINDROME DI GARDNER 2
RN0930 SINDROME DI HOLT ORAM 2
RNG100 SINDROME DI JACOBSEN 2
RN1020 SINDROME DI OPITZ 2
RN1600 SINDROME DI PEARSON 2
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RNGO040 SINDROME DI PIERRE ROBIN 2
RN1620 SINDROME DI RUBINSTEIN 2
RF0170 SINDROME DI STEELE-RICHARDSON-OLSZEWSKI 2
RFG110 SINDROME DI USHER TIPO | 2
RFG110 SINDROME DI USHER TIPO IIA 2
RN1720 SINDROME DI VOGT-KOYANAGI-HARADA 2
RF0190 SINDROME MIASTENICA DI LAMBERT EATON 2
RN1170 SINDROME PROTEO 2
RN1180 SINDROME TRICORINOFALANGEA TIPO IlI 2
RCG030 SINDROMI AUTOIMMUNI POLIENDOCRINE 2
RCG040 TIROSINEMIA TIPO | 2
RNGO080 TRISOMIA 13 2
RDGO030 TROMBOASTENIA DI GLANZMANN 2
RDG020 TROMBOFILIA EREDITARIA DA MUTAZIONE 20210G DEL GENE DELLA PROTROMBINA

ASSOCIATA A DEFICIT PROTEINA S 2
RF0200 VITREORETINOPATIA ESSUDATIVA FAMILIARE 2
RCO0120 ACERULOPLASMINEMIA CONGENITA 1
RCG040 ACIDEMIA GLUTARICA TIPO | 1
RCG040 ACIDEMIA METILMALONICA E OMOCISTINURIA, TIPO CBL C 1
RCG040 ACIDEMIA METILMALONICA, TIPO CBL B 1
RCG040 ACIDEMIE METILMALONICHE 1
RCG040 ACIDURIA 4-IDROSSIBUTIRRICA 1
RNGO030 ACROCEFALOSINDATTILIA 1
RDG020 AFIBRINOGENEMIA CONGENITA 1
RCG160 AGAMMAGLOBULINEMIA 1
RNO030 AGENESIA CEREBELLARE 1
RCG060 AGLICOGENOSI 1
RCG040 ALBINISMO OCULARE TIPO | (OA1) 1
RCG060 ALFA-MANNOSIDOSI TIPO I 1
RCG130 AMILOIDOSI FAMILIARE RENALE 1
RCG130 AMILOIDOSI FAMILIARE VISCERALE 1
RCG130 AMILOIDOSI IX 1
RN1470 ANCHILOBLEFARO-DIFETTO ECTODERMICO-LABIO PALATOSCHISI 1
RDGO010 ANEMIA CONGENITA DISERITROPOIETICA TIPO Il 1
RDGO010 ANEMIA CONGENITA IPOPLASICA TIPO BLACKFAN-DIAMOND 1
RDGO010 ANEMIA DI BLACKFAN DIAMOND 1
RDGO010 ANEMIA DISERITROPOIETICA TIPO HEMPAS 1
RDGO010 ANEMIA IPOPLASTICA CONGENITA 1
RDGO010 ANEMIA SIDEROBLASTICA EREDITARIA 1
RDGO010 ANEMIA SIDEROBLASTICA X LINKED 1
RGO0050 ANGIOITE ALLERGICA GRANULOMATOSA 1
RNO090 ANOMALIA DI AXENFELD-RIEGER 1
RNGO040 ANOMALIE CRANIOFACIALI CONGENITE 1
RNG020 ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA DISTALE TIPO 1 1
RNG020 ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA DISTALE TIPO 4 1
RN1250 ASSOCIAZIONE DI VACTERL CON IDROCEFALO (VACTERL H) 1
RFG040 ATASSIA CEREBELLARE EREDITARIA DI MARIE 1
RFG040 ATROFIA OLIVOPONTOCEREBELLARE EREDITARIA DOMINANTE DI MENZEL 1
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RF0040 AUTISMO DEMENZA ATASSIA E PERDITA DELL'USO FINALISTICO DELLA MANO NELLE

DONNE
RFG020 CEROIDOLIPOFUSCINOSI 1
RFG020 CEROIDOLIPOFUSCINOSI NEURONALE TARDO INFANTILE TIPO VII VARIANTE TURCA

(CLN7) 1
RCG040 CISTINURIA DI TIPO Il 1
RJ0030 CISTITE SUBMUCOSA 1
RCG050 CITRULLINEMIA TIPO | 1
RN0200 COLON AGANGLIARE 1
RNG090 CROMOSOMA 13 AD ANELLO 1
RNG090 CROMOSOMA 17 AD ANELLO 1
RNG090 CROMOSOMA 18 AD ANELLO 1
RCG040 DEFICIENZA DEL COMPLESSO | MITOCONDRIALE 1
RDG020 DEFICIT COMBINATO DI FATTORE V E FATTORE VIl 1
RDG020 DEFICIT CONGENITO DI FIBRINOGENO 1
RCG020 DEFICIT DI 17 ALFA IDROSSILASI /17 20 LIASI 1
RNGO010 DEFICIT DI 17 BETA IDROSSISTEROIDO DEIDROGENASI IlI 1
RCG020 DEFICIT DI 3 BETA IDROSSISTEROIDO DEIDROGENASI 1
RCGO070 DEFICIT DI ACIL COA DEIDROGENASI A CATENA LUNGA 1
RCGO070 DEFICIT DI ACIL COA DEIDROGENASI A CATENA MEDIA 1
RCG040 DEFICIT DI AMINOTRANSFERASI DEGLI AMINOACIDI A CATENA RAMIFICATA 1
RDGO020 DEFICIT DI FATTORE X 1
RCGO060 DEFICIT DI FRUTTOSIO 1,6-DIFOSFATASI 1
RDGO010 DEFICIT DI G-6-PD 1
RCGO060 DEFICIT DI GLICOGENO SINTETASI EPATICA 1
RDGO020 DEFICIT DI PLASMINOGENO 1
RCG110 DEFICIT DI PORFOBILINOGENO DEAMINASI 1
RCG040 DEFICIT DI PROLIDASI 1
RCGO070 DEFICIT FAMILIARE DI LIPASI LIPOPROTEICA 1
RCG160 DEFICIT SELETTIVO DI IMMUNOGLOBULINE A 1
RCG160 DEFICIT SELETTIVO DI IMMUNOGLOBULINE G 1
RNO270 DEFORMITA' DI SPRENGEL 1
RFG130 DEGENERAZIONE MARGINALE 1
RFG040 DEGENERAZIONI SPINOCEREBELLARI 1
RC0080 DIABETE LIPOATROFICO 1
RCG040 DIFETTI DEL METABOLISMO DELLA PIRIDOSSINA 1
RNO300 DIFETTO SACRALE CON MENINGOCELE ANTERIORE 1
RNO0690 DISGENESIA DEI TUBULI SEMINIFERI 1
RNO0680 DISGENESIA GONADICA XO 1
RFGO070 DISGENESIA MUSCOLARE 1
RCG120 DISORDINI DEL METABOLISMO DELLE PURINE E DELLE PIRIMIDINE 1
RNO0410 DISOSTOSI SPONDILOCOSTALE 1
RNGO050 DISPLASIA EPIFISARIA EMIMELICA 1
RNGO060 DISPLASIA FIBROSA DELL'OSSO 1
RNGO060 DISPLASIA FIBROSA MONOSTOTICA 1
RNGO040 DISPLASIA FRONTO-FACIO-NASALE 1
RN1440 DISPLASIA OCULO-DIGITO-DENTALE 1
RF0090 DISTONIA DEFORMANTE DEI MUSCOLI 1
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RFG140 DISTROFIA CORNEALE DI GROENOUW TIPO I 1
RFG080 DISTROFIA DI EMERY DREIFUSS 1
RFG080 DISTROFIA DI LANDOUZY DEJERINE 1
RFG140 DISTROFIA MARGINALE CRISTALLINA DI BIETTI 1
RFG080 DISTROFIA MUSCOLARE OCULOFARINGEA 1
RFG080 DISTROFIA MUSCOLARE SCAPOLOPERONEALE 1
RFG120 DISTROFIE EREDITARIE DELLA COROIDE 1
RCGO070 DISTURBI DEL METABOLISMO INTERMEDIO DEGLI ACIDI GRASSI E DEI MITOCONDRI 1
RDGO010 DOPPIA ETEROZIGOSI HBE/BETA TALASSEMIA 1
RF0250 EMERALOPIA CONGENITA 1
RDG020 EMOFILIA C 1
RDG010 EMOGLOBINA E TALASSEMIA 1
RF0030 ENCEFALOMIOPATIA NECROTIZZANTE SUBACUTA 1
RCG040 EPILESSIA DIPENDENTE DALLA PIRIDOSSINA 1
RNO720 EPILESSIA MIOCLONICA E FIBRE ROSSE IRREGOLARI 1
RNGO070 ERITROCHERATODERMIA VARIABILE DI TIPO GENERALIZZATO 1
RNGO050 ESOSTOSI MULTIPLE CARTILAGINEE 1
RP0070 FIBROSI EPATICA CONGENITA 1
RDG020 FORMA SINTOMATICA FEMMINILE DELL'EMOFILIA A 1
RNGO070 FOTOSENSIBILITA ITTIOSI FRAGILITA DEL CAPELLO RITARDO MENTALE DIMINUITA

FERTILITA BASSA STATURA (PIBIDS) 1
RFG030 GANGLIOSIDOSI 1
RFG030 GANGLIOSIDOSI GM1 TARDO INFANTILE/GIOVANILE (TIPO 2) 1
RCG060 GLICOGENOSI TIPO IB 1
RCG060 GLICOGENOSI TIPO Il 1
RCG060 GLICOGENOSI TIPO V 1
RCG060 GLICOGENOSI TIPO VI 1
RG0050 GRANULOMATOSI ALLERGICA 1
RFG060 INSENSIBILITA CONGENITA AL DOLORE CON ANIDROSI HSAN TIPO IV 1
R10010 INSUFFICIENZA CORTICOSTEROIDEA ACALASIA DEFICIT DI PRODUZIONE

LACRIMALE 1
RNO0200 INTESTINO AGANGLIARE 1
RCG010 IPERALDOSTERONISMO FAMILIARE TIPO | 1
RCG050 IPERAMMONIEMIA EREDITARIA 1
RCG060 IPERINSULINISMO CONGENITO 1
RCG020 IPERPLASIA SURRENALICA CONGENITA TIPO | 1
RCG020 IPERPLASIA SURRENALICA CONGENITA TIPO Il 1
RCG020 IPERPLASIA SURRENALICA CONGENITA TIPO V 1
RCG020 IPERPLASIA SURRENALICA LIPOIDE CONGENITA 1
RCG040 IPERPROLINEMIA TIPO Il (HPII) 1
RCG070 IPERTRIGLICERIDEMIA FAMILIARE 1
RCGO070 IPOBETALIPOPROTEINEMIA 1
RCO0160 IPOFOSFATASIA 1
RCO0160 IPOFOSFATASIA INFANTILE 1
RNO0610 IPOPLASIA FOCALE DERMICA 1
RCG150 ISTIOCITOSI A CELLULE NON LANGERHANS 1
RCG150 ISTIOCITOSI MALIGNA 1
RFGO010 LEUCODISTROFIA METACROMATICA INFANTILE 1
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RFGO010 LEUCODISTROFIA SUDANOFILICA PERINATALE 1
RBO0060 LINFOANGIOLEIOMATOSI POLMONARE 1
RBO0060 LINFOANGIOLEIOMIOMATOSI 1
RNOO050 LISSENCEFALIA 1
RCG040 MALATTIA DA ACCUMULO DI CISTINA 1
RI0O070 MALATTIA DA INCLUSIONE DEI MICROVILLI 1
RCGO070 MALATTIA DA RITENZIONE DI CHILOMICRONI 1
RFG060 MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPO 2 (AR-CMT2) 1
RFG060 MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH X LINKED (CMT-X) 1
RFGO060 MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH X-LINKED CMT1X 1
RNGO040 MALATTIA DI CROUZON 1
RL0030 MALATTIA DI HAILEY HAILEY 1
RA0010 MALATTIA DI HANSEN 1
RF0030 MALATTIA DI LEIGH CLASSICA 1
RCG120 MALATTIA DI LESCH-NYHAN 1
RCG080 MALATTIA DI NIEMANN PICK TIPO B 1
RJ0020 MALATTIA DI ORMOND 1
RCG060 MALATTIA DI POMPE 1
RFGO030 MALATTIA DI SANDHOFF 1
RFG040 MALATTIA DI STRUMPELL LORRAIN 1
RDG020 MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2 1
RDGO020 MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2A 1
RDGO020 MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2B 1
RDGO020 MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2N 1
RDGO020 MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 3 1
RNO0010 MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI TIPO IV 1
RNO0200 MEGACOLON CONGENITO 1
RN0020 MICROCEFALIA (AUTOSOMICA DOMINANTE) 1
RN0020 MICROCEFALIA (AUTOSOMICA RECESSIVA) 1
RN0020 MICROCEFALIA CON GIRIA CORTICALE SEMPLIFICATA 1
RDGO010 MICRODREPANOCITOSI 1
RNO0910 MICROSOMIA EMIFACCIALE 1
RFGO070 MIOPATIA CON AGGREGATI TUBULARI 1
RCG140 MUCOPOLISACCARIDOSI 1
RCG140 MUCOPOLISACCARIDOSI IlIC 1
RCG140 MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IVA 1
RCG140 MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IVB 1
RCG140 MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO VI 1
RBGO010 NEUROFIBROMATOS| CENTRALE 1
RBGO010 NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 6 1
RBGO010 NEUROFIBROMATOSI PERIFERICA 1
RFGO060 NEUROPATIA SENSORIALE EREDITARIA PARAPLEGIA SPASTICA 1
RCG040 OMOCISTINEMIA 1
RNGO060 OSTEOGENESI IMPERFETTA TIPO llI 1
RNGO060 OSTEOGENESI IMPERFETTA TIPO IV 1
RCG160 OSTEOMIELITE MULTIFOCALE STERILE CON PERIOSTOSI E PUSTOLOSI 1
RNGO060 OSTEOPETROSI 1

Malattie Rare in Puglia — Analisi dei dati di attivita al 14 maggio 2015

Pag 63 di 83




Coordinamento Regionale Malattie Rare Puglia

CODICE DI MALATTIA RARA N.ro certificati
ESENZIONE
RNGO060 OSTEOPETROSI AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO | 1
RFG100 PARALISI PERIODICHE IPOKALIEMICHE 1
RLO030 PEMFIGO ERITEMATOSO 1
RLO030 PEMFIGO FOLIACEO 1
RG0030 PERIARTERITE NODOSA 1
RGO0030 POLIARTERITE NODOSA 1
RM0060 POLICONDRITE 1
RM0060 POLICONDRITE RICORRENTE 1
RBO0050 POLIPOSI FAMILIARE MULTIPLA 1
RB0050 POLIPOSI INTESTINALE FAMILIARE 1
RD0030 PORPORA ANAFILATTOIDE 1
RFG110 RETINOSCHISI GIOVANILE 1
RBGO010 SCHWANNOMATOSI 1
RF0100 SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA CON COINVOLGIMENTO DEL SENSORIO 1
RF0100 SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA CON PM EVIDENZA DI PALLIDO LUYSIAN

NIGRAN INV 1
RF0100 SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA E LINFOMA 1
RF0100 SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA TIPO ADULTO AR 1
RNGO010 SINDROME AGENESIA GONADICA XY 1
RN1130 SINDROME BRANCHIO OCULO FACCIALE 1
RN1140 SINDROME BRANCHIO OTO RENALE 1
RCG160 SINDROME CINCA 1
RP0010 SINDROME DA ROSOLIA CONGENITA 1
RN1660 SINDROME DEL NEVO EPIDERMALE 1
RDGO010 SINDROME DELL'ANEMIA MEGALOBLASTICA TIAMINA RESPONSIVA 1
RN1350 SINDROME DI ALAGILLE 1
RCGO010 SINDROME DI BARTTER PRENATALE 1
RC0080 SINDROME DI BERARDINELLI-SEIP 1
RNO0360 SINDROME DI COFFIN SIRIS 1
RF0270 SINDROME DI COGAN 1
RNG090 SINDROME DI CRI DU CHAT 1
RN1430 SINDROME DI DENYS-DRASH 1
RNO0330 SINDROME DI EHLERS-DANLOS TIPO VASCOLARE 1
RNO0330 SINDROME DI EHLERS-DANLOS TIPO XI 1
RNO0890 SINDROME DI FREEMAN-SHELDON 1
RG0060 SINDROME DI GOODPASTURE 1
RNO0410 SINDROME DI JARCHO-LEVIN 1
RN0040 SINDROME DI JOUBERT BOLTSHAUSER 1
RN1510 SINDROME DI KLIPPEL TRENAUNAY PARKES WEBER 1
RN1380 SINDROME DI LAURENCE-MOON 1
RN0980 SINDROME DI MECKEL 1
RF0160 SINDROME DI MELKERSSON ROSENTHAL 1
RNOO050 SINDROME DI MILLER DIEKER 1
RN1590 SINDROME DI PALLISTER-KILLIAN 1
RNO0430 SINDROME DI POLAND MO(E)BIUS 1
RC0030 SINDROME DI REIFENSTEIN 1
RCG030 SINDROME DI SCHMIDT 1
RN1120 SINDROME DI SIMPSON GOLABI BEHMEL 1
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RN1210 SINDROME DI SMITH-MAGENIS 1
RN1750 SINDROME DI WEILL-MARCHESANI 1
RN1270 SINDROME DI WILLIAMS-BEUREN 1
RDG040 SINDROME DI WISKOTT-ALDRICH 1
RN1290 SINDROME DIDMOAD (DIABETE INSIPIDO-DIABETE MELLITO-ATROFIA OTTICA-

SORDITA NEUROSENSORIALE) 1
RP0020 SINDROME FETALE DA ACIDO VALPROICO
RP0030 SINDROME FETALE DA IDANTOINA 1
RCG160 SINDROME ICF (IMMUNODEFICIENZA-INSTABILITA' CENTROMERICA-ANOMALIE

FACCIALI) 1
RNO0460 SINDROME IPOPLASIA FEMORALE-FACIES ATIPICA 1
RN1310 SINDROME IPOTONICO IPOGONADICA CON RITADRO MENTALE ED OBESITA 1
RN1160 SINDROME OCULO-CEREBRO-CUTANEA 1
RN1610 SINDROME POEMS 1
RDG010 SINDROME TALASSEMICA INTERMEDIA 1
RN1690 SINDROME TROMBOCITOPENICA CON ASSENZA DI RADIO (TAR) 1
RFG040 SINDROME VESTIBULOCEREBELLARE FAMILIARE 1
RF0140 SPASMI INFANTILI 1
RCG040 TIROSINEMIA OCULOCUTANEA 1
RNG090 TRISOMIA 4p 1
RDG030 TROMBOASTENIA DI GLANZMANN E NAEGELI 1
RDG030 TROMBOCITOPENIA PARIS-TROUSSEAU 1
RDG020 TROMBOFILIA EREDITARIA DA ETEROZIGOSI FATTORE V LEIDEN ASSOCIATA A

DEFICIT PROTEINA S 1
RN1430 TUMORE DI WILMS E PSEUDOERMAFRODITISMO
RDG010 XEROCITOSI EREDITARIA 1
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Allegato C: Attivita dei Presidi della rete Nazionale

CODICE DI MALATTIA RARA Puglia  Fuori [ ifeell=
ESENZIONE Pug.
RA0010 MALATTIA DI HANSEN
1 0 1
Totale 1 0 1
RA0020 MALATTIA RARA
MALATTIA DI WHIPPLE 2 0 2
Totale 2 0 2
TUMORE DI WILMS 24 16 40
Totale 24 16 40
RB0020 MALATTIA RARA
RETINOBLASTOMA 6 0 6
Totale 6 0 6
SINDROME DI GARDNER 2 0 2
Totale 2 0 2
RB0050 MALATTIA RARA
POLIPOSI ADENOMATOSA DEL COLON 11 1 12
POLIPOSI ADENOMATOSA FAMILIARE 68 9 e
POLIPOSI FAMILIARE 10 1 11
POLIPOSI FAMILIARE DEL COLON 4 1 5
POLIPOSI FAMILIARE MULTIPLA 1 0 1
POLIPOSI GIOVANILE 2 3 5
POLIPOSI INTESTINALE FAMILIARE 1 0 1
SINDROME EREDITARIA CON POLIPOSI INTESTINALE ADENOMATOSA 23 0 23
Totale 120 il5 135
RB0060 MALATTIA RARA
LINFANGIOLEIOMIOMATOSI 2 0 2
LINFOANGIOLEIOMATOSI POLMONARE 1 0 1
LINFOANGIOLEIOMIOMATOSI 1 1 2
Totale 4 1 5
NEUROFIBROMATOSI 93 14 107
NEUROFIBROMATOSI CENTRALE 1 0 1
NEUROFIBROMATOSI CLASSICA 2 0 2
NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 1 139 12 15l
NEUROFIBROMATOQOSI DI TIPO 2 2 0 2
NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 3 MISTA CENTRALE E PERIFERICA 3 0 3
NEUROFIBROMATOQOSI DI TIPO 6 1 0 1
NEUROFIBROMATOSI DI VON RECKLINGHAUSEN 11 0 11
NEUROFIBROMATOSI PERIFERICA 1 0 1
SCHWANNOMATOSI 1 0 1
Totale 254 26 280
DEFICIENZA DI ACTH 3 0 3
Totale 3 0 3
RC0020 MALATTIA RARA
IPOGONADISMO CON ANOSMIA 3 0 3
SINDROME DI KALLMANN 10 0 10
Totale 13 0 13
RC0030 MALATTIA RARA
SINDROME DI REIFENSTEIN 1 0 1
Totale 1 0 1
PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA 163 8 171
PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA GONADOTROPINA-DIPENDENTE 56 1 57
Totale 219 9 228
DIABETE LIPOATROFICO 1 0 1
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SINDROME DI BERARDINELLI-SEIP 1 0 1
Totale 2 0 2
CRIOGLOBULINEMIA MISTA 22 1 23
Totale 22 1 23
RC0120 MALATTIA RARA
ACERULOPLASMINEMIA CONGENITA 1 0 1
Totale 1 0 1
DEGENERAZIONE DI WILSON 1 0 1
MALATTIA DI WILSON 11 0 11
Totale 12 0 12
IPOFOSFATASIA 1 0 1
IPOFOSFATASIA INFANTILE 1 0 1
Totale 2 0 2
RACHITISMO IPOFOSFATEMICO LEGATO ALL'X 3 0 3
RACHITISMO IPOFOSFATEMICO VITAMINA D-RESISTENTE 13 0 13
Totale 16 0 16
ANGIOEDEMA EREDITARIO 36 4 40
ANGIOEDEMA EREDITARIO TIPO | 2 0 2
Totale 38 4 42
CARENZA CONGENITA DI ALFA 1 ANTITRIPSINA 9 0 9
Totale 9 0 9
RC0210 MALATTIA RARA
MALATTIA DI ADAMANTIADES-BEHCET 2 0 2
MALATTIA DI BEHCET 50 6 56
SINDROME DI BEHCET 41 2 43
Totale 93 8 101
IPERALDOSTERONISMI PRIMITIVI 21 4 25
IPERALDOSTERONISMO FAMILIARE TIPO | 1 0 1
SINDROME DI BARTTER 14 0 14
SINDROME DI BARTTER CLASSICA 2 0 2
SINDROME DI BARTTER PRENATALE 1 0 1
SINDROME DI GITELMAN 4 0 4
Totale 43 4 47
DEFICIT DI 17 ALFA IDROSSILASI /17 20 LIASI 1 0 1
DEFICIT DI 21 IDROSSILASI 5 0 5
DEFICIT DI 3 BETA IDROSSISTEROIDO DEIDROGENASI 1 0 1
IPERPLASIA ADRENALICA CONGENITA 2 0 2
IPERPLASIA SURRENALICA CONGENITA TIPO | 1 0 1
IPERPLASIA SURRENALICA LIPOIDE CONGENITA 1 0 1
SINDROME ADRENOGENITALE CONGENITA 68 4 72
RCGO030 MALATTIA RARA
DIABETE MELLITO-MALATTIA DI ADDISON-MIXEDEMA 26 4 30
POLIENDOCRINOPATIA AUTOIMMUNE DI TIPO | 3 0 3
POLIENDOCRINOPATIA AUTOIMMUNE DI TIPO Il 24 8 32
POLIENDOCRINOPATIA AUTOIMMUNE TIPO I 2 0 2
POLIENDOCRINOPATIE AUTOIMMUNI 8 1 9
SINDROME DI SCHMIDT 1 0 1
SINDROMI AUTOIMMUNI POLIENDOCRINE 2 1 3
SINDROMI AUTOIMMUNI POLIGHIANDOLARI 21 0 21
RCG040 MALATTIA RARA
ACIDEMIA METILMALONICA E OMOCISTINURIA, TIPO CBL C 0 1 1
ACIDEMIA METILMALONICA, TIPO CBL B 1 0 1
ACIDEMIE METILMALONICHE 1 0 1
ACIDEMIE ORGANICHE E ACIDOSI LATTICHE PRIMITIVE 4 0 4
ACIDEMIE PROPIONICHE 2 0 2
ACIDURIA 2-IDROSSIGLUTARICA 2 0 2
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RCG050

RCGO060

RCGO070

MALATTIA RARA Puglia

ACIDURIA 4-IDROSSIBUTIRRICA

ACIDURIA METILMALONICA E OMOCISTINURIA

ALBINISMO

ALBINISMO OCULARE

ALBINISMO OCULARE TIPO | (OA1)

ALBINISMO OCULOCUTANEO (OCA)

ALCAPTONURIA

ATROFIA GIRATA DELLA COROIDE E DELLA RETINA

CISTINURIA 3
CISTINURIA DI TIPO |

CISTINURIA DI TIPO Il

DEFICIENZA DEL COMPLESSO | MITOCONDRIALE

DEFICIT DI AMINOTRANSFERASI DEGLI AMINOACIDI A CATENA
RAMIFICATA

DEFICIT DI BIOTINIDASI

DEFICIT DI METILENTETRAIDROFOLATO REDUTTASI

DEFICIT DI METILMALONIL COA MUTASI

DEFICIT DI PROLIDASI

DIFETTI DEL METABOLISMO DELLA PIRIDOSSINA

DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEGLI AMINOACIDI
EPILESSIA DIPENDENTE DALLA PIRIDOSSINA

FENILCHETONURIA 203
GLUTARICO ACIDURIA TIPO |

IPERFENILALANINEMIA 3
IPERFENILALANINEMIA TETRAIDROBIOPTERINA-DIPENDENTE
IPERGLICINEMIA NON CHETOTICA

IPERPROLINEMIA TIPO II (HPII)

LEUCINOSI

MALATTIA DA ACCUMULO DI CISTINA

MSUD CLASSICA

MSUD INTERMITTENTE

OMOCISTINEMIA

OMOCISTINURIA

OMOCISTINURIA CLASSICA

OMOCISTINURIATIPO Il

TIROSINEMIA OCULOCUTANEA

TIROSINEMIA TIPO |

Totale 409
MALATTIA RARA

CITRULLINEMIA

CITRULLINEMIA TIPO |

DEFICIT DI ORNITINA TRANSCARBAMILASI (OTC)
DISTURBI DEL CICLO DELL'UREA

IPERAMMONIEMIA EREDITARIA

Totale 1
AGLICOGENOSI

ALFA-MANNOSIDOSI TIPO Il

DEFICIT DI FRUTTOSIO 1,6-DIFOSFATASI
DEFICIT DI GLICOGENO SINTETASI EPATICA
DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEI CARBOIDRATI
(ESCLUSO: DIABETE MELLITO)
FRUTTOSEMIA

GALATTOSEMIA

GLICOGENOSI

GLICOGENOSI TIPO IA

GLICOGENOSI TIPO IB

GLICOGENOSI TIPO Il

GLICOGENOSI TIPO IX

GLICOGENOSI TIPO V

GLICOGENOSI TIPO VI

INTOLLERANZA EREDITARIA AL FRUTTOSIO
IPERINSULINISMO CONGENITO

MALATTIA DI POMPE

Totale
MALATTIA RARA
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ESENZIONE

RCG080

RCGO090

RCG100

RCG110

RCG120

RCG130

RCG140

MALATTIA RARA Puglia  Fuori
Pug.

ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DELLE LIPOPROTEINE

DEFICIT DI ACIL COA DEIDROGENASI A CATENA LUNGA

DEFICIT DI ACIL COA DEIDROGENASI A CATENA MEDIA

DEFICIT DI CARNITINA PALMITOILTRANSFERASI |1

DEFICIT DI CITOCROMO C OSSIDASI

DEFICIT FAMILIARE DI LIPASI EPATICA

DEFICIT FAMILIARE DI LIPASI LIPOPROTEICA

DISTURBI DEL METABOLISMO INTERMEDIO DEGLI ACIDI GRASSI E DEI

MITOCONDRI

DISTURBI DELL'OSSIDAZIONE DEGLI ACIDI GRASSI

IPERCOLESTEROLEMIA FAMILIARE OMOZIGOTE TIPO IIA

IPERTRIGLICERIDEMIA FAMILIARE

IPOBETALIPOPROTEINEMIA

IPOBETALIPOPROTEINEMIA FAMILIARE

MALATTIA DA RITENZIONE DI CHILOMICRONI

Totale 27

MALATTIA RARA

DISTURBI DA ACCUMULO DI LIPIDI

MALATTIA DI ANDERSON-FABRY

MALATTIA DI FABRY

MALATTIA DI GAUCHER

MALATTIA DI GAUCHER TIPO 1

MALATTIA DI NIEMANN PICK TIPO B

Totale 19

MALATTIA RARA

MUCOLIPIDOSI TIPO lil 2

Totale 2

MALATTIA RARA

ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DEL FERRO 24

EMOCROMATOSI EREDITARIA 104

EMOCROMATOSI FAMILIARE 6

EMOCROMATOSI PRIMITIVA 3

Totale 137

MALATTIA RARA

COPROPORFIRIA EREDITARIA 6

DEFICIT DI PORFOBILINOGENO DEAMINASI 1

PORFIRIA ACUTA INTERMITTENTE (AIP) 22 1

PORFIRIA CUTANEA TARDA (PCT) 11

PORFIRIA SINTOMATICA 0

PORFIRIA VARIEGATA (VP) 9

PORFIRIE 6

Totale

MALATTIA RARA

DEFICIT DI MIOADENILATO DEAMINASI

DISORDINI DEL METABOLISMO DELLE PURINE E DELLE PIRIMIDINE

MALATTIA DI LESCH-NYHAN

Totale

MALATTIA RARA

AMILOIDOSI CEREBROARTERIOSA TIPO ISLANDESE

AMILOIDOSI FAMILIARE CUTANEA

AMILOIDOSI FAMILIARE RENALE

AMILOIDOSI FAMILIARE VISCERALE

AMILOIDOSI IX

AMILOIDOSI PRIMARIA CUTANEA

AMILOIDOSI PRIMARIE E FAMILIARI

AMILOIDOSI SISTEMICA NONNEUROPATICA

Totale

MALATTIA RARA

MUCOPOLISACCARIDOSI IlIA

MUCOPOLISACCARIDOSI llIC

MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IH

MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IH/S

MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO I

MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO llI

MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IVA

MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IVB
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ESENZIONE Pug.
MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO VI 1 0 1
Totale 20 1 21
RCG150 MALATTIA RARA
ISTIOCITOSI A CELLULE DI LANGERHANS 2 1 3
ISTIOCITOSI A CELLULE NON LANGERHANS 1 0 1
ISTIOCITOSI CRONICHE 14 0 14
ISTIOCITOSI MALIGNA 1 0 1
ISTIOCITOSI X 4 0 4
Totale 22 1 23
RCG160 MALATTIA RARA
AGAMMAGLOBULINEMIA 1 0 1
AGAMMAGLOBULINEMIA DI BRUTON 9 0 9
ALTRE IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE BEN DEFINITE 9 0 9
DEFICIT DI IgA 3 0 3
DEFICIT SELETTIVO DI IMMUNOGLOBULINE A 1 0 1
DEFICIT SELETTIVO DI IMMUNOGLOBULINE G 1 0 1
FEBBRE MEDITERRANEA FAMILIARE 9 0 9
IMMUNODEFICIENZA COMBINATA GRAVE LEGATA A DEFICIT DI
ADENOSINA DEAMINASI 3 0 3
IMMUNODEFICIENZA COMUNE VARIABILE (CVID) 58 4 62
IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE 22 0 22
IMMUNODEFICIENZE SEVERE COMBINATE (SCID) 5 1 6
OSTEOMIELITE MULTIFOCALE STERILE CON PERIOSTOSI E
PUSTOLOSI 1 0 1
SINDROME DI DI GEORGE 25 1 26
SINDROME ICF (IMMUNODEFICIENZA-INSTABILITA' CENTROMERICA-
ANOMALIE FACCIALI) 1 0 1
SINDROME LINFOPROLIFERATIVA AUTOIMMUNE (ALPS) 1 0 1
RD0010 MALATTIA RARA
SINDROME EMOLITICO-UREMICA 5 0 5
Totale 5 0 5
RD0020 MALATTIA RARA
EMOGLOBINURIA PAROSSISTICA NOTTURNA 7 0 7

Totale
RD0030 MALATTIA RARA

MALATTIA DI HENOCH SCHOENLEIN

PORPORA ANAFILATTOIDE

PORPORA DI HENOCH

PORPORA DI HENOCH SCHOENLEIN 12

PORPORA DI HENOCH SCHONLEIN RICORRENTE 11

Totale 30
RD0040 MALATTIA RARA

EMATOPOIESI CICLICA 0

NEUTROPENIA CICLICA 11 11

Totale 11 1 12
RD0050 MALATTIA RARA

MALATTIA GRANULOMATOSA CRONICA 11

Totale 11
RDGO010 MALATTIA RARA

ALFA TALASSEMIA

ANEMIA A CELLULE FALCIFORMI

ANEMIA CONGENITA IPOPLASICA TIPO BLACKFAN-DIAMOND

ANEMIA DI BLACKFAN DIAMOND

ANEMIA DI COOLEY

ANEMIA DI FANCONI

ANEMIA DISERITROPOIETICA TIPO HEMPAS

ANEMIA EMOLITICA DA DEFICIT DI GLUCOSIO FOSFATO ISOMERASI

ANEMIA EMOLITICA DA DEFICIT DI PIRUVATO KINASI

ANEMIA EREDITARIA CON ECCESSO DI FERRO

ANEMIA IPOPLASTICA CONGENITA

ANEMIA SFEROCITICA O EMOLITICA CONGENITA

ANEMIA SIDEROBLASTICA EREDITARIA

ANEMIA SIDEROBLASTICA X LINKED

ANEMIE EREDITARIE

BETA TALASSEMIA
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CODICE DI MALATTIA RARA Puglia  Fuori | el
ESENZIONE Pug.
BETA TALASSEMIA OMOZIGOTE 143 7 150
DEFICIT DI G-6-PD 1 0 1
DEFICIT DI GLUCOSIO-6-FOSFATO-DEIDROGENASI 2 0 2
DOPPIA ETEROZIGOSI HBE/BETA TALASSEMIA 1 0 1
EMOGLOBINA E TALASSEMIA 1 0 1
FAVISMO 93 1 94
MICRODREPANOCITOSI 1 0 1
SFEROCITOSI EREDITARIA 99 6 105
SINDROME DELL'ANEMIA MEGALOBLASTICA TIAMINA RESPONSIVA 1 0 1
SINDROME DI AASE 2 0 2
SINDROME TALASSEMICA INTERMEDIA 1 0 1
TALASSEMIA INTERMEDIA 21 0 21
TALASSEMIA MAJOR 109 4 113
TALASSEMIE 7 0 7
XEROCITOSI EREDITARIA 1 0 1
Totale 661 21 682
AFIBRINOGENEMIA CONGENITA 1 0 1
DEFICIENZA CONGENITA DEI FATTORI DELLA COAGULAZIONE 43 1 44
DEFICIT COMBINATO DI FATTORE V E FATTORE VIl 1 0 1
DEFICIT CONGENITO DI FIBRINOGENO 1 0 1
DEFICIT DI ANTITROMBINA 1lI 11 2 13
DEFICIT DI FATTORE IX 18 3 21
DEFICIT DI FATTORE V 3 1 4
DEFICIT DI FATTORE VII 32 5 37
DEFICIT DI FATTORE VIl 85 3 88
DEFICIT DI FATTORE X 1 0 1
DEFICIT DI FATTORE XI 29 3 32
DEFICIT DI PLASMINOGENO 1 0 1
DEFICIT DI PROTEINA C 23 0 23
DEFICIT DI PROTEINA S 23 0 23
DIFETTI EREDITARI DELLA COAGULAZIONE 134 0 134
DISFIBRINOGENEMIA CONGENITA 2 1 3
DISORDINI EREDITARI TROMBOFILICI 81 14 95
EMOFILIA A 66 4 70
EMOFILIA B 14 1 15
EMOFILIA C 1 0 1
FORMA SINTOMATICA FEMMINILE DELL'EMOFILIA A 1 0 1
IPODISFIBRINOGENEMIA CONGENITA 0 1 1
IPOFIBRINOGENEMIA CONGENITA 2 0 2
MALATTIA DI VON WILLEBRAND 23 1 24
MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 1 27 0 27
MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2 1 0 1
MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2A 1 0 1
MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2B 1 0 1
MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2N 1 0 1
MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 3 1 0 1
TROMBOFILIA DOVUTA A DOPPIA ETEROZIGOSI FATTORE V LEIDEN /
MUTAZIONE 20210G DEL GENE DELLA PROTROMBINA 50 4 54
TROMBOFILIA DOVUTA AD OMOZIGOSI PER IL FATTORE V DI LEIDEN 26 6 32
TROMBOFILIA DOVUTA AD OMOZIGOSI PER MUTAZIONE 20210G DEL
GENE DELLA PROTROMBINA 24 4 28
TROMBOFILIA EREDITARIA DA ETEROZIGOSI FATTORE V LEIDEN
ASSOCIATA A DEFICIT PROTEINA S 1 0 1
TROMBOFILIA EREDITARIA DA ETEROZIGOSI FATTORE V LEIDEN
ASSOCIATA A DEFICIT PROTEINA C 6 0 6
TROMBOFILIA EREDITARIA DA MUTAZIONE 20210G DEL GENE DELLA
PROTROMBINA ASSOCIATA A DEFICIT PROTEINA S 2 0 2
Totale 737 54 791
RDGO030 MALATTIA RARA
PIASTRINOPATIE EREDITARIE 4 0 4
TROMBOASTENIA DI GLANZMANN 2 3 5
TROMBOASTENIA DI GLANZMANN E NAEGELI 1 0 1
TROMBOCITOPENIA PARIS-TROUSSEAU 1 0 1
Totale 8 3 11
RDG040 MALATTIA RARA
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CODICE DI MALATTIA RARA Puglia  Fuori [ el
ESENZIONE Pug.

DEFICIENZA FAMILIARE DI PIASTRINE/ANEMIA MIELOGENA ACUTA

(FPD/AML) 2 0 2

SINDROME DI WISKOTT-ALDRICH 1 0 1

SINDROME EMANGIOMA-TROMBOCITOPENIA 12 0 12

TROMBOCITOPENIE PRIMARIE EREDITARIE 26 0 26

Totale 41 0 41
RF0020 MALATTIA RARA

SINDROME DI KEARNS SAYRE 0

Totale 9 0 9
RF0030 MALATTIA RARA

ENCEFALOMIOPATIA NECROTIZZANTE SUBACUTA 1 0 1

MALATTIA DI LEIGH 4 0 4

MALATTIA DI LEIGH CLASSICA 1 0 1

Totale 6 0 6
RF0040 MALATTIA RARA

AUTISMO DEMENZA ATASSIA E PERDITA DELL'USO FINALISTICO

DELLA MANO NELLE DONNE 1 0 1

SINDROME DI RETT 15 0 15

Totale 16 0 16
RF0060 MALATTIA RARA

EPILESSIA MIOCLONICA PROGRESSIVA 1 0 1

Totale 1 0 1
RF0080 MALATTIA RARA

COREA DI HUNTINGTON 144 3 147

MALATTIA DI HUNTINGTON 2 0 2
RF0090 MALATTIA RARA

DISTONIA DEFORMANTE DEI MUSCOLI 1 0 1

DISTONIA DI TORSIONE IDIOPATICA 35 2 37

Totale 36 2 38
RF0100 MALATTIA RARA

MALATTIA DEL MOTONEURONE 24 3 27

MALATTIA DI CHARCOT 2 0 2

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA 247 11 258

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA CON COINVOLGIMENTO DEL

SENSORIO 1 0 1

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA CON PM EVIDENZA DI PALLIDO

LUYSIAN NIGRAN INV 1 0 1

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA E DEMENZA 3 0 3

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA E LINFOMA 1 0 1

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA TIPO ADULTO AR 1 0 1

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA/ATROFIA MUSCOLARE

PROGRESSIVA 3 0 3
RF0110 MALATTIA RARA

SCLEROSI LATERALE PRIMARIA 5 1 6

Totale 5 1 6
RF0120 MALATTIA RARA

ADRENOLEUCODISTROFIA 2 0 2

ADRENOLEUCODISTROFIA X LINKED 2 0 2

Totale 4 0 4
RF0130 MALATTIA RARA

SINDROME DI LENNOX GASTAUT 5 0 5

Totale 5 0 5
RF0140 MALATTIA RARA

SINDROME DI WEST 10 0 10

Totale 10 0 10
RF0150 MALATTIA RARA

NARCOLESSIA 2 0 2

NARCOLESSIA CATAPLESSIA 8 0 8

Totale 10 0 10
RF0160 MALATTIA RARA

SINDROME DI MELKERSSON ROSENTHAL 1 0 1

Totale 1 0 1
RF0170 MALATTIA RARA

PARALISI SOPRANUCLEARE PROGRESSIVA 8 0 8

SINDROME DI STEELE-RICHARDSON-OLSZEWSKI 2 0 2
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CODICE DI
ESENZIONE

RF0180

RF0190

RF0200

RF0210

RF0230

RF0250

RF0270

RF0280

RF0300

RFGO010

RFG020

RFGO030

RFG040

MALATTIA RARA

Totale

MALATTIA RARA

POLINEUROPATIA CRONICA INFIAMMATORIA DEMIELINIZZANTE
POLIRADICULONEUROPATIA CRONICA INFIAMMATORIA
DEMIELINIZZANTE

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME MIASTENICA DI LAMBERT EATON

Totale

MALATTIA RARA

MALATTIA DI COATS

VITREORETINOPATIA ESSUDATIVA FAMILIARE

Totale

MALATTIA RARA

MALATTIA DI EALES

Totale

MALATTIA RARA

CICLITE ETEROCROMICA DI FUCHS

Totale

MALATTIA RARA

EMERALOPIA CONGENITA

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI COGAN

Totale

MALATTIA RARA

CHERATOCONO

Totale

MALATTIA RARA

ATROFIA OTTICA DI LEBER

Totale

MALATTIA RARA

CADASIL (ARTERIOPATIA CEREBRALE AUTOSOMICO DOMINANTE CON
INFARTI SOTTOCORTICALI E LEUCOENCEFALOPATIA)
LEUCODISTROFIA A CELLULE GLOBOIDI

LEUCODISTROFIA METACROMATICA INFANTILE
LEUCODISTROFIA SUDANOFILICA PERINATALE
LEUCODISTROFIE

MALATTIA DI PELIZAEUS MERZBACHER CLASSICA X-LINKED
Totale

MALATTIA RARA

CEROIDOLIPOFUSCINOSI

CEROIDOLIPOFUSCINOSI NEURONALE TARDO INFANTILE TIPO VI
VARIANTE TURCA (CLN7)

Totale

MALATTIA RARA

GANGLIOSIDOSI

GANGLIOSIDOSI GM1 INFANTILE (TIPO 1)

GANGLIOSIDOS| GM1 TARDO INFANTILE/GIOVANILE (TIPO 2)
MALATTIA DI SANDHOFF

Totale

MALATTIA RARA

ATASSIA CEREBELLARE AD ESORDIO PRECOCE CON SPASTICITA
ATASSIA CEREBELLARE AUTOSOMICA DOMINANTE PURA
ATASSIA DI FRIEDREICH

ATASSIA SPINOCEREBELLARE AUTOSOMICO DOMINANTE SCA 6
ATASSIA SPINOCEREBELLARE TIPO 1 (SCA1)

ATASSIA SPINOCEREBELLARE TIPO 2 (SCA2)

ATROFIA CEREBELLO-OLIVARE

ATROFIA OLIVOPONTOCEREBELLARE EREDITARIA DOMINANTE DI
MENZEL

DEGENERAZIONI SPINOCEREBELLARI

MALATTIA DI STRUMPELL LORRAIN

MALATTIE SPINOCEREBELLARI

PARAPLEGIA SPASTICA EREDITARIA

SINDROME VESTIBULOCEREBELLARE FAMILIARE
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CODICE DI MALATTIA RARA Puglia

ESENZIONE

Totale 71 4
RFGO050 MALATTIA RARA
ATROFIA MUSCOLARE SPINALE CON DISTRESS RESPIRATORIO 3 0 3
ATROFIA MUSCOLARE SPINALE DI TIPO | 5 0 5
ATROFIA MUSCOLARE SPINALE DI TIPO Il 2 0 2
ATROFIA MUSCOLARE SPINALE DI TIPO INTERMEDIO 2 0 2
ATROFIA MUSCOLARE SPINALE TIPO I 8 0 8
ATROFIA MUSCOLARE SPINALE TIPO IV 4 0 4
ATROFIE MUSCOLARI SPINALI 4 0 4
Totale 28 0 28
INSENSIBILITA CONGENITA AL DOLORE CON ANIDROSI HSAN TIPO IV 1 0 1
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH 35 1 36
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO DOMINANTE
TIPO 2 (CMT2) 7 0 7
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO DOMINANTE
TIPO 2E (CMT2E) 7 0 7
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPO
2 (AR-CMT2) 1 0 1
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH TIPO IA 27 0 27
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH TIPO IB 7 0 7
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH X LINKED (CMT-X) 1 0 1
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH X-LINKED CMT1X 1 0 1
NEUROPATIA EREDITARIA CON PREDISPOSIZIONE A PARALISI DA
PRESSIONE 2 0 2
NEUROPATIA EREDITARIA SENSITIVO MOTORIA DI TIPO Il 2 0 2
NEUROPATIA SENSORIALE EREDITARIA PARAPLEGIA SPASTICA 1 0 1
NEUROPATIA TOMACULARE 2 0 2
NEUROPATIE EREDITARIE 30 1 31
Totale 124 2 126
RFGO070 MALATTIA RARA
DISGENESIA MUSCOLARE 1 0 1
MIOPATIA CENTRAL CORE 4 0 4
MIOPATIA CENTRONUCLEARE 2 0 2
MIOPATIA CON AGGREGATI TUBULARI 1 0 1
MIOPATIE CONGENITE EREDITARIE 9 0 9
Totale 17 0 17
DISTROFIA DI BECKER 17 0 17
DISTROFIA DI DUCHENNE 25 0 25
DISTROFIA DI EMERY DREIFUSS 1 0 1
DISTROFIA DI LANDOUZY DEJERINE 1 0 1
DISTROFIA MUSCOLARE CLASSICA RECESSIVA LEGATA ALL'X 13 1 14
DISTROFIA MUSCOLARE CONGENITA 11 0 11
DISTROFIA MUSCOLARE FACIO SCAPOLO OMERALE 23 0 23
DISTROFIA MUSCOLARE GENERALIZZATA GRAVE DELL'INFANZIA 3 0 3
DISTROFIA MUSCOLARE GIOVANILE PSEUDOIPERTROFICA BENIGNA 5 0 5
DISTROFIA MUSCOLARE OCULOFARINGEA 1 0 1
DISTROFIA MUSCOLARE SCAPOLOPERONEALE 1 0 1
DISTROFIA MUSCOLARE TARDIVA 4 0 4
DISTROFIE MUSCOLARI 24 0 24
DISTROFIE MUSCOLARI DEI CINGOLI DEGLI ARTI 6 0 6
DISTROFIE MUSCOLARI SCAPOLO OMERALI E PELVI FEMORALI 2 0 2
OFTALMOPLEGIA ESTERNA PROGRESSIVA 2 0 2
Totale 139 1 140
DISTROFIA MIOTONICA 43 0 43
DISTROFIA MIOTONICA CONGENITA 4 0 4
DISTROFIE MIOTONICHE 13 1 14
MALATTIA DI STEINERT 12 0 12
MIOTONIA CONGENITA 2 0 2
Totale 74 1 75
RFG100 MALATTIA RARA
PARALISI PERIODICHE IPOKALIEMICHE 1 0 1
Totale 1 0 1
RFG110 MALATTIA RARA
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CODICE DI
ESENZIONE

RFG120

RFG130

RFG140

RG0010

RG0020

RG0030

RG0040

RG0050

RG0060

RG0070

RG0080

RG0090

RG0100

MALATTIA RARA

DISTROFIA DEI CONI

DISTROFIA PIGMENTOSA RETINICA
DISTROFIA VITELLIFORME DI BEST
DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE
FUNDUS FLAVIMACULATUS

MALATTIA DI STARGARDT

RETINITE PIGMENTOSA

SINDROME DI USHER

SINDROME DI USHER TIPO |

SINDROME DI USHER TIPO IIA

Totale

MALATTIA RARA

DISTROFIE EREDITARIE DELLA COROIDE
Totale

MALATTIA RARA

DEGENERAZIONE MARGINALE
DEGENERAZIONE MARGINALE PELLUCIDA
DEGENERAZIONE NODULARE DI SALZMANN
DEGENERAZIONI DELLA CORNEA

Totale

MALATTIA RARA

CORNEA GUTTATA

DISTROFIA CORNEALE ANTERIORE
DISTROFIA CORNEALE DI GROENOUW TIPO |
DISTROFIA CORNEALE ENDOTELIALE POSTERIORE POLIMORFA
DISTROFIA ENDOTELIALE DELLA CORNEA
DISTROFIA ENDOTELIALE DI FUCHS
DISTROFIE EREDITARIE DELLA CORNEA
Totale

MALATTIA RARA

ENDOCARDITE REUMATICA

VALVULITE REUMATICA

Totale

MALATTIA RARA

POLIANGIOITE MICROSCOPICA

Totale

MALATTIA RARA

PANARTERITE NODOSA

PERIARTERITE NODOSA

POLIARTERITE NODOSA

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI KAWASAKI

SINDROME MUCOCUTANEA LINFONODALE
Totale

MALATTIA RARA

ANGIOITE ALLERGICA GRANULOMATOSA
GRANULOMATOSI ALLERGICA

SINDROME DI CHURG STRAUSS

Totale

MALATTIA RARA

MALATTIA DA ANTICORPI ANTI MEMBRANA BASALE GLOMERULARE
SINDROME DI GOODPASTURE

Totale

MALATTIA RARA

GRANULOMATOSI DI WEGENER

Totale

MALATTIA RARA

ARTERITE A CELLULE GIGANTI

ARTERITE DI HORTON

Totale

MALATTIA RARA

ARTERITE DI TAKAYASU

MALATTIA DI TAKAYASU

Totale

MALATTIA RARA
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CODICE DI MALATTIA RARA Puglia  Fuori | el
ESENZIONE Pug.
MALATTIA DI RENDU-OSLER-WEBER 3 5 8
TELEANGECTASIA EMORRAGICA EREDITARIA 102 174 276
Totale 105 179 284
RG0110 MALATTIA RARA
SINDROME DI BUDD CHIARI 5 2 7
Totale 5 2 7
COMPLESSO PORPORA TROMBOTICA TROMBOCITOPENICA-
SINDROME EMOLITICO UREMICA 13 0 13
MICROANGIOPATIE TROMBOTICHE 15 1 16
PORPORA TROMBOTICA TROMBOCITOPENICA 10 0 10
Totale 38 1 39
ACALASIA 68 48 116
ACALASIA FAMILIARE 4 0 4
INSUFFICIENZA CORTICOSTEROIDEA ACALASIA DEFICIT DI
PRODUZIONE LACRIMALE 1 0 1
SINDROME DI ALLGROVE 1 0 1
Totale 74 48 122
RI0030 MALATTIA RARA
GASTROENTERITE EOSINOFILA 11 0 11
Totale 11 0 11
SINDROME DA PSEUDO-OSTRUZIONE INTESTINALE 2 0 2
Totale 2 0 2
COLANGITE PRIMITIVA SCLEROSANTE 34 0 34
Totale 34 0 34
CELIACHIA 899 3 902
SPRUE CELIACA 3250 12 3262
Totale 4149 15 4164
MALATTIA DA INCLUSIONE DEI MICROVILLI 1 0 1
Totale 1 0 1
LINFANGECTASIA INTESTINALE 2 0 2
Totale 2 0 2
DIABETE INSIPIDO NEFROGENICO 2 0 2
DIABETE INSIPIDO NEFROGENICO LEGATO ALL'X 2 0 2
Totale 4 0 4
FIBROSI RETROPERITONEALE 11 0 11
Totale 11 0 11
CISTITE INTERSTIZIALE 64 1 65
CISTITE SUBMUCOSA 1 0 1
Totale 65 1 66
RL0020 MALATTIA RARA
DERMATITE ERPETIFORME 3 0 3
DERMATITE ERPETIFORME DI DUHRING 3 0 3
Totale 6 0 6
RL0O030 MALATTIA RARA
MALATTIA DI HAILEY HAILEY 1 0 1
PEMFIGO 33 0 33
PEMFIGO BENIGNO CRONICO FAMILIARE 2 0 2
PEMFIGO ERITEMATOSO 1 0 1
PEMFIGO FOLIACEO 1 0 1
PEMFIGO SUPERFICIALE 2 0 2
PEMFIGO VEGETANTE LOCALIZZATO 2 0 2
PEMFIGO VOLGARE 69 6 75
Totale 111 6 117
RL0040 MALATTIA RARA
PEMFIGOIDE BOLLOSO 38 0 38
3 0 a8

Malattie Rare in Puglia — Analisi dei dati di attivita al 14 maggio 2015 Pag 76 di 83



Coordinamento Regionale Malattie Rare Puglia

CODICE DI MALATTIA RARA Puglia Totale
ESENZIONE
RLO050 MALATTIA RARA

PEMFIGOIDE BENIGNO DELLE MUCOSE

Totale 7 1 8
LICHEN SCLEROSUS ET ATROPHICUS 20 0 20
Totale 20 0 20
DERMATOMIOSITE 37 8 45
DERMATOMUCOMIOSITE 3 0 3
Totale 40 8 48
POLIMIOSITE 41 0 41
Totale 41 0 41
CONNETTIVITE MISTA 84 6 90
Totale 84 6 90
POLICONDRITE 1 0 1
Totale 1 0 1
CONNETTIVITI INDIFFERENZIATE 368 22 390
Totale 368 22 390
MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI 13 0 13
MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI DI TIPO | 31 1 32
MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI DI TIPO Il 2 0 2
MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI TIPO IV 1 0 1
MALFORMAZIONE DI CHIARI 1 0 1
SINDROME DI ARNOLD-CHIARI 54 0 54
Totale 102 1 103
MICROCEFALIA 17 0 17
MICROCEFALIA (AUTOSOMICA DOMINANTE) 1 0 1
MICROCEFALIA (AUTOSOMICA RECESSIVA) 1 0 1
Totale 19 0 19
AGENESIA CEREBELLARE 1 0 1
Totale 1 0 1
SINDROME DI JOUBERT 7 0 7
SINDROME DI JOUBERT BOLTSHAUSER 1 0 1
Totale 8 0 8
LISSENCEFALIA 1 0 1
LISSENCEFALIA (AGIRIA/PACHIGIRIA) TIPO | 2 0 2
LISSENCEFALIA X LINKED 2 0 2
SINDROME DI MILLER DIEKER 1 0 1
Totale 6 0 6
OLOPROSENCEFALIA 3 0 3
Totale 3 0 3
ANOMALIA DI AXENFELD-RIEGER 1 0 1
Totale 1 0 1
ANIRIDIA 2 0 2
Totale 2 0 2
COLOBOMA CONGENITO DEL DISCO OTTICO 5 0 5
Totale 5 0 5
ATRESIA ESOFAGEA E/O FISTOLA TRACHEOESOFAGEA 6 0 6
Totale 6 0 6
ATRESIA DEL DIGIUNO 5 0 5
5 o s
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CODICE DI MALATTIA RARA Puglia Totale
ESENZIONE
RN0180 MALATTIA RARA

ATRESIA O STENOSI DUODENALE

Totale 1 0 1
ANO IMPERFORATO 17 0 17
Totale 17 0 17
COLON AGANGLIARE 1 0 1
INTESTINO AGANGLIARE 1 0 1
MALATTIA DI HIRSCHSPRUNG 10 0 10
Totale 12 0 12
RNO0210 MALATTIA RARA

ATRESIA BILIARE 22 5 27
Totale 22 5 27
MALATTIA DI CAROLI 4 0 4
Totale 4 0 4
MALATTIA DEL FEGATO POLICISTICO 3 0 3
Totale 3 0 3
RENE CON MIDOLLARE A SPUGNA 2 0 2
Totale 2 0 2
FOCOMELIA 3 0 3
Totale 3 0 3
DEFORMITA' DI SPRENGEL 1 0 1
Totale 1 0 1
DISOSTOSI PERIFERICA 2 0 2
Totale 2 0 2
DIFETTO SACRALE CON MENINGOCELE ANTERIORE 1 0 1
SINDROME DA REGRESSIONE CAUDALE 2 0 2
Totale 3 0 3
SINDROME DI KLIPPEL FEIL 4 0 4
Totale 4 0 4
SINDROME DI EHLERS-DANLOS 15 0 15
SINDROME DI EHLERS-DANLOS AUTOSOMICA DOMINANTE NON

SPECIFICATA 3 0 3
SINDROME DI EHLERS-DANLOS TIPO VASCOLARE 1 0 1
SINDROME DI EHLERS-DANLOS TIPO XI 1 0 1
Totale 20 0 20

RNO0410 MALATTIA RARA

DISOSTOSI SPONDILOCOSTALE 1 0 1
SINDROME DI JARCHO-LEVIN 1 0 1

Totale 2 0 2
ANOMALIA DI POLAND 3 0 3
SINDROME DI POLAND 6 0 6
SINDROME DI POLAND MO(E)BIUS 1 0 1
Totale 10 0 10
SINDROME IPOPLASIA FEMORALE-FACIES ATIPICA 1 0 1
Totale 1 0 1
INCONTINENTIA PIGMENTI 2 0 2
Totale 2 0 2
MALATTIA DI DARIER 14 0 14
Totale 14 0 14
EPIDERMOLISI BOLLOSA 21 3 24
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CODICE DI MALATTIA RARA Puglia  Fuori | el
ESENZIONE Pug.
EPIDERMOLISI BOLLOSA DISTROFICA 4 0 4
EPIDERMOLISI BOLLOSA DISTROFICA RECESSIVA 14 5 19
Totale 39 8 47
IPERCHERATOSI EPIDERMOLITICA 2 0 2
Totale 2 0 2
IPOPLASIA FOCALE DERMICA 1 0 1
Totale 1 0 1
PACHIDERMOPERIOSTOSI 3 0 3
Totale 3 0 3
PSEUDOXANTOMA ELASTICO 5 0 5
Totale 5 0 5
RNO0660 MALATTIA RARA
SINDROME DI DOWN 160 6 166
TRISOMIA 21 7 1 8
Totale 167 7 174
RNO0670 MALATTIA RARA
MALATTIA DEL CRI DU CHAT 4 0 4
Totale 4 0 4
DISGENESIA GONADICA XO 1 0 1
SINDROME DI TURNER 70 4 74
Totale 71 4 75
DISGENESIA DEI TUBULI SEMINIFERI 1 0 1
SINDROME DI KLINEFELTER 59 1 60
Totale 60 1 61
SINDROME DI WOLF-HIRSCHHORN 4 0 4
RNO710 MALATTIA RARA
MIOPATIA MITOCONDRIALE ENCEFALOPATIA ACIDOSI LATTICA ICTUS 9 0 9
SINDROME MELAS 4 0 4
RNO0720 MALATTIA RARA
EPILESSIA MIOCLONICA E FIBRE ROSSE IRREGOLARI 1 0 1
Totale 1 0 1
COMPLESSO SCLEROSI TUBEROSA 6 0 6
SCLEROSI TUBEROSA 21 0 21
SCLEROSI TUBEROSA DI BOURNEVILLE 4 0 4
Totale 31 0 31
RNO0760 MALATTIA RARA
SINDROME DI PEUTZ JEGHERS 5 0 5
Totale 5 0 5
SINDROME DI STURGE-WEBER 3 0 3
Totale 3 0 3
SINDROME DI VON-HIPPEL-LINDAU 9 0 9
Totale 9 0 9
SINDROME DI AARSKOG 2 0 2
Totale 2 0 2
SINDROME DI BECKWITH-WIEDEMANN 8 0 8
Totale 8 0 8
CHARGE ASSOCIAZIONE 5 0 5
Totale 5 0 5
DISPLASIA SETTO OTTICA 4 1 5
4 1 s
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CODICE DI MALATTIA RARA Puglia Totale

ESENZIONE

RN0880 MALATTIA RARA
DISPLASIA ECTODERMICA ANIDROTICA, X-LINKED
DISPLASIA ECTODERMICA IPOIDROTICA, X LINKED 3 0 3
Totale 8 0 8
SINDROME DI FREEMAN-SHELDON 1 0 1
Totale 1 0 1
MICROSOMIA EMIFACCIALE 1 0 1
SINDROME DI GOLDENHAR 6 0 6
Totale 7 0 7
SINDROME DI HOLT ORAM 2 0 2
Totale 2 0 2
KABUKI SINDROME DELLA MASCHERA 4 1 5
Totale 4 1 5
DISCINESIA CILIARE PRIMARIA 4 0 4
SINDROME DI KARTAGENER 16 0 16
Totale 20 0 20

RNO0980 MALATTIA RARA
SINDROME DI MECKEL 1 0 1
Totale 1 0 1
SINDROME DI MOEBIUS 5 0 5
Totale 5 0 5
SINDROME DI NOONAN 28 1 29
Totale 28 1 29
SINDROME DI OPITZ 2 0 2
Totale 2 0 2
SINDROME DI RUSSELL SILVER 7 0 7
Totale 7 0 7
SINDROME BRANCHIO OTO RENALE 1 0 1
Totale 1 0 1
SINDROME CARDIO FACIO CUTANEA 3 0 3
Totale 3 0 3
SINDROME OCULO-CEREBRO-CUTANEA 1 0 1
Totale 1 0 1
SINDROME PROTEO 2 0 2
Totale 2 0 2
SINDROME TRICORINOFALANGEA TIPO Il 2 0 2
Totale 2 0 2
ONICOOSTEODISPLASIA EREDITARIA 4 0 4
Totale 4 0 4
SINDROME DI SMITH-MAGENIS 1 0 1
Totale 1 0 1
SINDROME DI STICKLER 4 0 4
Totale 4 0 4
ASSOCIAZIONE DI VACTERL CON IDROCEFALO (VACTERL H) 1 0 1
ASSOCIAZIONE DI VATER 2 0 2
VACTERL ASSOCIAZIONE DI 7 0 7
Totale 10 0 10

RN1270 MALATTIA RARA
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ESENZIONE Pug.
SINDROME DI WILLIAMS 20 2 22
SINDROME DI WILLIAMS-BEUREN 1 0 1
RN1290 MALATTIA RARA
SINDROME DIDMOAD (DIABETE INSIPIDO-DIABETE MELLITO-ATROFIA
OTTICA-SORDITA NEUROSENSORIALE) 1 0 1
Totale 1 0 1
SINDROME DI ANGELMAN 13 1 14
Totale 13 1 14
SINDROME DI PRADER LABHART WILLI 8 0 8
SINDROME DI PRADER WILLI 23 2 25
SINDROME IPOTONICO IPOGONADICA CON RITADRO MENTALE ED
OBESITA 1 0 1
Totale 32 2 34
SINDROME DI MARFAN 30 2 32
SINDROME DI MARFAN TIPO | 3 0 3
Totale 33 2 35
RN1330 MALATTIA RARA
SINDROME DA X FRAGILE 15 0 15
SINDROME DI MARTIN-BELL 3 0 3
Totale 18 0 18
RN1350 MALATTIA RARA
SINDROME DI ALAGILLE 1 0 1
Totale 1 0 1
SINDROME DI ALPORT 14 0 14
SINDROME DI ALPORT X LINKED 3 0 3
Totale 17 0 17
SINDROME DI BARDET-BIEDL 2 0 2
SINDROME DI LAURENCE-MOON 1 0 1
Totale 3 0 3
SINDROME DI CORNELIA DE LANGE 2 0 2
Totale 2 0 2
RN1430 MALATTIA RARA
SINDROME DI DENYS-DRASH 1 0 1
TUMORE DI WILMS E PSEUDOERMAFRODITISMO 2 0 2
Totale 3 0 3
RN1450 MALATTIA RARA
DISPLASIA SPONDILOEPIFISARIA CONGENITA 2 0 2
Totale 2 0 2
ANCHILOBLEFARO-DIFETTO ECTODERMICO-LABIO PALATOSCHISI 1 0 1
Totale 1 0 1
RN1480 MALATTIA RARA
IPOMELANQOSI DI ITO 5 0 5
Totale 5 0 5
SINDROME DI KLIPPEL TRENAUNAY 3 0 3
SINDROME DI KLIPPEL TRENAUNAY PARKES WEBER 1 0 1
SINDROME DI KLIPPEL TRENAUNAY WEBER 5 0 5
Totale 9 0 9
RN1590 MALATTIA RARA
SINDROME DI PALLISTER-KILLIAN 1 0 1
Totale 1 0 1
SINDROME DI PEARSON 1 0 1
Totale 1 0 1
RN1610 MALATTIA RARA
SINDROME POEMS 1 0 1
Totale 1 0 1
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CODICE DI
ESENZIONE

RN1660

RN1690

RN1700

RN1720

RN1750

RNG010

RNG020

RNGO030

RNG040

RNGO050

RNGO060

MALATTIA RARA

SINDROME DI RUBINSTEIN

SINDROME DI RUBINSTEIN TAYBI

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DEL NEVO EPIDERMALE

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME TROMBOCITOPENICA CON ASSENZA DI RADIO (TAR)
Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI SJOGREN-LARSSON

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI VOGT-KOYANAGI-HARADA

Totale

MALATTIA RARA

SINDROME DI WEILL-MARCHESANI

Totale

MALATTIA RARA

DEFICIT DI 17 BETA IDROSSISTEROIDO DEIDROGENASI 11l
SINDROME AGENESIA GONADICA XY

SINDROME DA RESISTENZA COMPLETA AGLI ANDROGENI
Totale

MALATTIA RARA

ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA
ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA DISTALE TIPO 1
ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA DISTALE TIPO 4
Totale

MALATTIA RARA

ACROCEFALOSINDATTILIA

SINDROME DI APERT

Totale

MALATTIA RARA

ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIO E/O DELLE OSSA DELLA FACCIA
CRANIOSINOSTOSI PRIMARIA

DISOSTOSI CLEIDOCRANICA

DISPLASIA FRONTO-FACIO-NASALE

MALATTIA DI CROUZON

PALATOSCHISI IN QUADRO SINDROMICO
SEQUENZA DI PIERRE ROBIN

SINDROME DI CROUZON

SINDROME DI FRANCESCHETTI

SINDROME DI PIERRE ROBIN

SINDROME DI SOTOS

SINDROME DI TREACHER COLLINS

Totale

MALATTIA RARA

ACONDROPLASIA

CONDRODISTROFIE CONGENITE

ESOSTOSI MULTIPLA

ESOSTOSI MULTIPLE CARTILAGINEE
IPOCONDROPLASIA

Totale

MALATTIA RARA

DISCONDROSTEOSI DI LERI WEILL

DISPLASIA FIBROSA MONOSTOTICA

DISPLASIA FIBROSA POLIOSTOTICA
OSTEODISTROFIE CONGENITE

OSTEOGENESI IMPERFETTA

OSTEOGENESI IMPERFETTA CON SCLERE BLU
OSTEOGENESI IMPERFETTA TIPO |
OSTEOPETROSI

OSTEOPETROSI AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO |
SINDROME DI ELLIS-VAN CREVELD

SINDROME DI MCCUNE ALBRIGHT

Totale
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CODICE DI MALATTIA RARA Totale
ESENZIONE

MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale

MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale
MALATTIA RARA

Totale
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