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Il presente report, elaborato a cura del Centro di Coordinamento della Rete Interregionale

per | e Malattie Rare del -RSLeGitta di Toeinoeomperdlalea V al
principali informazioni, aggiornate al 31 dicembre del 2018, sui pazienti con malattia rara
presi in carico da una struttura in Piemonte

Il report € organizzato in tre macro -sezioni:
1. la prima é dedicata alla presentazione di dati di sfondo;

2. la seconda alle frequenze dei casi di malattia rara per struttura di segnalazione Le
segnalazioni sono state classificate per anni: segnalazioni effettuate dal 2005 al 2016,
e segnalazioni effettuate nel biennio 2017 - 2018;

3. laterza, infine, € orientata a fornire informazioni epidemiologiche di base sui pazienti
affetti da malattia rara. Nello specifico, vengono fornite informazioni, sul totale dei
pazienti viventi, suddivisi per sessg per eta (pediatrica e adulta) e dati sulla
prevalenza stimata delle patologie al 31 dicembre 2018.

Il Registro Interregionale delle Malattie Rare

| dati del report provengono dal Registro Interregionale delle Malattie Rare del Piemonte e
dell a Valle d6éAost a. 1 Regi str o lamteemareeegi on a
virtuale 7 denominata Rupar T che connette le pubbliche amministrazioni regionali e
garantisce un elevatissimo standard di sicurezza nel trattamento dei dati. Il registro — uno
strumento critico per la rete, funzionale non solo alla raccolta di dati epidemiologici, ma
anche alla validazione e all déaccreditamento
all applicazione di pr ot oc o tohsensubstademenonazionakt i e

o internazionali e condivisi dagli specialisti coinvolti nel trattamento di gruppi omogenei di

patologie rare.

1 Registro prewWddkl d 60sbbhalgatioonet ai fini d
Prevede altresi siano indicati i criteri diagnostici applicati e sia stilata una scheda di
programma terapeutico, nel caso di prescri zi
efficacia, di effetti avversi e di costo di trattamento di singole patologie.

Il Registro interregionale delle Malattie Rare rappresenta quindi uno strumento di
identificazione di criticit”¥ un parametro non autoreferenziale di attivit”Ydi assistenza dei

presidi della Rete ed un indicatore potenziale di investimento di risorse. || Registro consente
ovviamente di estrapol are | edd Banit’ che wdngoros t i C
sistematicamente inoltrati, con frequenza annuale.



malattie rare

Of::
Sommario
D 7= 11 0 1= {0 o o 1 5
Centri di SEQNAIAZIONE  ..oooiiiiiicciiii s s e 8
Malattie infettive @ ParasSSItari€ .........coovvvuiii i is e aeeaeaaaa 8
L0 0T PP 8
Malattie delle ghiandole eNdOCHNE..........coooiiiiiiiiiiiiiis e reeeeees 10
Malattie del metaboliSMO ..........cooiiiiiiii i e 13
Malattie del sistema IMMUNITAIIO .........coooviiiiiiiiiiiiiiis s aeeeeaeanns 19
Malattie del sangue e degli organi ematopoIEtiCi...........ccevvvviiiiiiiiiiiiis e, 22
Malattie del sistema nervoso centrale € periferiCo.........cccoovvvviiiiiiiiies cevieieviieeeeens 27
Mal attie del l.0.app.ar.at.a . ML.SL.V.O. . . 37
Malattie del SiStema CIFCOIALONIO .........uiiiiiiiiiiiiii i et erriaae e 40
Mal attie dell 6ap.p.ar.at.o..r.es.pi.rl.at.or.i.0..... 45
Mal attie del |l 6ap.par.at.o..di.ger.ent.e... ... 48
Mal attie del |-dripap..a.r.a.t..o...g.e.ni.t.0....coooviiiviiinnnnn e 50
Malattie della cute e del teSSUtO SOTOCULANEOD .........oveiiiiiiiiiiiiiiiiiis et 52
Malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo...........cccoeeevieeeennnnne. ...56
Malformazioni congenite, cromosomopatie e sindromi genetiche............................... 60
Alcune condizioni morbose di origine perinatale.............ccoovveiiiiiiiiiins civieeeeeei 80
Informazioni epidemiologiche di base ... e ———— 81
Malattie infettive @ ParasSSItari .........coevvviiii s creeeee e aeeraiaeeen 81
1 10 0 ¢ PP 81
Malattie delle ghiandole eNdOCHNE..........ccocviiiiiiiiiiis e veeeeans 82
Malattie del MetaboliSMO ............iiiiii i e e 82
Malattie del sistema IMMUNITAIIO .........cooovuiiiiiiiiiiiiis s aeeeeaaanes 84
Malattie del sangue e degli organi ematopPOIEtiCi...........ccevviiiiiiiiiiiiiiis e, 85
Malattie del sistema nervoso centrale e periferiCo..........cccovvveiiiiiiiiis cevviiiiieeee 86
Mal attie del |l.0.ap.p.ar.at.a . VMi.S0. V.0 i 88
Malattie del sistema CIFCOIALONIO..........iiiiiiiiiiiiii i et v 89
Mal attie dell 6ap.p.ar.at.o..r.es.pi.r.at.or.i.o..... 90
Mal attie dell 6ap.par.at.o..di.ger.ent.e... ... 90



malattie rare

Of::
Mal atti e del |-dripap..a.r.a.t..o...g.e.ni.t.0.....ccoooiiiiiiinnnnn e 91
Malattie della cute e del teSSUtO SOIOCULANEOD .........ovviiiiiiiiiiiiiiiiiiis et 91
Malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo ...............ccovevveineenee. ...93
Malformazioni congenite, cromosomopatie e sindromi genetiche .............c.ccccceveeens 94
Alcune condizioni morbose di origine perinatale.............cccoovviiiiiiiiiins v 101
Informazioni di base sulla prevalenza ... 102
Eta pediatrica (maggiore o uguale a 16 anni) e adulta (superiore a17) ......... 113
Malattie infettive € ParasSItarie ............ovviiiiiiiiiiiies e eee eereniins 113
1 L0 ¢ PSPPI 113
Malattie delle ghiandole endOoCrine.............uiiiiiiiiiiiiiiins s e 114
Malattie del MetaboliSMO .........c..oiiiiiii i e e 114
Malattie del sistema iIMMUNITAIIO ..........uuiiiiiiiiiiiiiiiies e ee aeeeeenn 116
Malattie del sangue e degli organi ematOPOIEtICI..........coveeviiiiiiiiiiiiiiis e eeeeeenns 117
Malattie del sistema nervoso centrale e periferico.........cccccceveiiiiiiiicer ceviiieeiiieeennn, 117
Mal attie del |l.0ap.p.ar.at.a . V.i.S0. V.0 iiiieeennnn. 119
Malattie del sistema CIrCOIAtOrIO. ........ccouviiiiiiiiiiiiiies e cveaie 120
Mal attie del |l 6ap.p.ar.at.o..r.es.pi.r.at.olr.i.0..... 121
Mal attie del |l 6ap.par.at.o..di.ger.ent.e... ... 121
Mal attie del |-dgrnapp..a.r.a.t..a...g.e.ni. b0 iiiiniiinnnn. 122
Malattie della cute e del teSSuto SOttOCULANEOD .........uvveiiiiiiiiiiiiiiiiii e 122
Malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo .............ccoevvevvvnnnenee. 124
Malformazioni congenite, cromosomopatie e sindromi genetiche............................. 124
Alcune condizioni morbose di origine pefinatale.................cccceeiiiiiies vevviiiieee 130



malattie rare

of
Dati di sfondo
Sul registro dei pazient.i con malattia rara
sua costituzione nel 2005 fino al 2018, e censito un totale di 35193 schede paziente , con
una media annua di poco superiore alle 2500 schede ; consideriamo qui, va da sé,
le sole schede definitive . Il numero di casi segnalati si distribuisce come da grafico
sottostante

Segnalazioni casi di malattia raravalori
assoluti

3245
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Nel Regstro sono censiti 34463 pazienti . La stragrande maggioranza di essi ha una
patologia rara; un totale di 730 pazienti ha piu di una diagnosi di malattia rara : 709 hanno
due diagnosi di malattia rara, 21 tre diagnosi di malattia rara

Sul Registro, rispetto alla platea totale di 459 patologie rare (LEA 2017), sono censite 346
patologie. | casi di malattia rara presenti sul Registro sono ripartiti come da grafico
sottostante:

d
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Distinzione in gruppi dei casi di malattia raravalori percentuali (N= 35193)

m MALATTIE DEL SANGUE E DEGLI ORGANI

EMATOPOIETICI
m MALATTIE DEL SISTEMA NERVOSO CENTR¢

PERIFERICO
= MALFORMAZIONI CONGENITE,

CROMOSOMOPATIE E SINDROMI GENETICF
® MALATTIE DEL METABOLISMO
m MALATTIE DELL'APPARATO RESPIRATORIO
MALATTIE DEL SISTEMA CIRCOLATORIO
® MALATTIE DEL SISTEMA OSTEOMUSCOLAR

TESSUTO CONNETTIVO
m MALATTIE DELLA CUTE E DEL TESSUTO

SOTTOCUTANEO
B MALATTIE DELL'APPARATO VISIVO
B MALATTIE DEL SISTEMA IMMUNITARIO+
m MALATTIE DELLE GHIANDOLE ENDOCRINE
® TUMORI
B MALATTIE DELL'APPARATO GENITO-URINAI
m MALATTIE DELL'APPARATO DIGERENTE
MALATTIE INFETTIVE E PARASSITARIE

B ALCUNE CONDIZIONI MORBOSE DI ORIGINE
PERINATALE

Capitoli patologie Schede (valori assoluti,
rango)

MALATTIE DEL SANGUE E DEGLI ORGANI EMATOPOIETICI 5940
MALATTIE DEL SISTEMA NERVOSO CENTRALE E PERIFERICO 5692

MALFORMAZIONI CONGENITE, CRO MOSOMOPATIE E 5416
SINDROMI GENETICHE

MALATTIE DEL METABOLISMO 2830
MALATTIE DELL'APPARATO RESPIRATORIO 2185
MALATTIE DEL SISTEMA CIRCOLATORIO 2045

MALATTIE DEL SISTEMA OSTEOMUSCOLARE E DEL TESSUTO 2035
CONNETTIVO
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MALATTIE DELLA CUTE E DEL TESSUTO SOTTOCUTANEO 2029

MALATTIE DELL'APPARATO VISIVO 1623
MALATTIE DEL SISTEMA IMMUNITARIO 1413
MALATTIE DELLE GHIANDOLE ENDOCRINE 1156

1085

MALATTIE DELL'APPARATO GENITO -URINARIO 859
MALATTIE DELL'APPARATO DIGERENTE 838

MALATTIE INFETTIVE E PARASSITARIE 26

ALCUNE CONDIZIONI MORBOSE DI ORIGINE PERINATALE 21

TOTALE 35193
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Centri di segnalazione

Malattie infettive e parassitarie

2016 e

RAOO016HANSEN MALATTIA DI

RAOO026WHIPPLE MALATTIA DI

RAOO36LYME MALATTIA DI

Tumori

RB0O016WILMS TUMORE DI

RBO026RETINOBLASTOMA

precedenti

2017
1
1
12 1
2
1 1
1
1
1
0
1
1
1
1
1
1
7 2
5 2
1
1
0
20 3

2016 e
precedenti

2018 Totale

W ook, N BN

(RSN

=
PP RPPRPRRPRPRPRREPNND

[ERN
@

R R

26

2017 2018 Totale

BN B~

12

(63}

(0]



malattie rare

Of:t

RBO046GARDNER SINDROME DI
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'OSP.MAGGIORE DELLACARITA" 1
'OSP.INFANTILECARRIGO 4
' TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO 3
' STABILIMENTO OSPEDALIERO CASTELLI 1
'PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAIA 0
' OSPEDALE SANOVANNI BATTISTA MOLINETTE 0
122
' OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 36

67

2

12

31

15
13

92

3

186

P W W
o O O O

P P FRPPFPRPEPPFPDNMNNMNMNNDNNDOORSED™SOOOOOO®

i
o

21
16

1085

2017 2018 Totale

[EEN
©

Ll e R GO SN SN ¢ ) |

141
41

10



malattie rare

Of:t

RCO024DEFICIT CONGENITO ISOLATO DI GH

RCO046PUBERTA' PRECAORBIPPATICA

RCO028REFETOFF, SINDROME DI

RC0022POGONADISMO IPOGONATROPO CONGENITO

P RN
N © W

O OO0 O0OO0ODO0CO0ODO0OO0ODOCOPFRP,FPFPPPEPNMNNE WSO

201
116

B R RN
o oo R

OO FRP EFPDNWWP

[ERN
ol

N W bh b

N

w O

39
28

[ R

N W
IR

w
WP P RPNOPR P O®

N
~ O

N S Y

=

PR RN
w 0 © o

P P FRP P FPDNMNNDOOWKSO

4
3

o N

SN CRNS, IS ENNS, IS |

273
164

P P DNDN
o1 N O

P PP R NN O

[ERN
o¢]

N W s O



Of:t

malattie rare

AN —

17 17 172

138

RCGOIOPERALDOSTERONISMI PRIMITIVI

67

57

27

20
12
12

16
13
10

AN A A A - -

AN o A A - -

185

15

165

RCGO0265INDROMI ADRENOGENIT&ONGENITE

72
45

69
41

14
12

10

“__6554221111111

m5534221111001

16 13 290

261

RCGO3POLIENDOCRINOPATIE AUTOIMMUNI

62

57

51

48

43

39

12



malattie rare

Of:t

RCGO33SINDROMI DA RESISTENZA ALL'ORMONE DEL
CRESCITA

RCG16:5INDROMI DA NEOPLASIE ENDOCRINE MULTIR
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RCO016dPOFOSFATASIA

RCO17RACHITISMO IPOFOSFATEMICO VITAMINA [
RESISTENTE
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RCGOSDISTURBI DEL CICLO DELL'UREA

RCGO6MISTURBI DMETABOLISMO E DEL TRASPO
DEI CARBOIDRATI ESCLUSO: DIABETE MELLITO

RCGO7ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLI
DELLE LIPOPROTEINE

RCGO7DIFETTI CONGENITI DELLA SINTESI DEGLI
BILIARI

RCGO7DIFETTI CONGENITI DELLA OSSIDAZIONE
MITOCONDRIALE DEGLI ACIDI GRASSI (ESCLUSO:
SINDROME DI ZELLWEGER CODICE RN1760)
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RCGO7®IFETTI CONGENITI DELLA FOSFORILAZIO
OSSIDATIVMITOCONDRIALE DA ALTERAZIONI DEL
MITOCONDRIALE

RCGO8MISTURBI DA ACCUMULO DI LIPIDI

RCGO8ALTRI DIFETTI CONGENITI DEL METABOLIS
ENERGETICO MITOCONDRIALE
RCGO9MUCOLIPIDOSI

RCGO9DIFETTI CONGENITI RESPONSIVI ALLA BIO

RCGO9LTRI DIFETTI CONGENITIMIEEIABOLISMO E
DEL TRASPORTO DI VITAMINE E COFATTORI NON
PROTEICI ESCLUSO: DEFICIENZA FAMILIARE DI VI
E (CODICE RFG040)
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RCG14MUCOPOLISACCARIDOSI

RFOO10ALPERS MALATTIA DI

RFO02EKEARNSAYRE SINDROME DI
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|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORINO 1
(OSPEDALEMARAVITTORIA 1

1
AZ.OSPEDAL.S.CROCERE L

4

' TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSC 2
AZ.OSPEDAL.S.CROCEE CARLE 1
(OSP.INFANTILECARRIGO 1
8 1
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 21

' TORINO NORBMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO o1
'PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAIA 3
(OSP.MAGGIORE DELLACARITA' 3
(OSPEDALEMARTINI 3
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 2
(OSPEDALE UNICOPLURISEDE 1
(OSPEDALE DEGLIINFERMI 1
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORINO 1

| AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIA SLUIGI 1
ISTITUTO AUXOLOGICO ITALIANO 1
31
' TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSC 2 1
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATUBIMNETTE 1

1
AZ.OSPEDAL.S.CROCEECARLE 1

0 1
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 0 1
Towle complessivo 2500 192
Malattie del sistema immunitario

Patologie
%6 5
' TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSC( 4 2
'OSPEDALE DEGLIINFERMI 8 1
' OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORINO 4 1
' OSPEDALE SANOVANNI BATTISTA MOLINETTE 4
'AZ. OSPEDAL.S.CROCEECARLE 4
'OSP.DERMATOLOGICO S. LAZZARO 3

' OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 3
'OSPEDALE CIVILEDIIVREA 2
'OSPEDALE SAN LAZZARGBA 2
'PRESIDIO OSP. CARDINAUASSAIA 0
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malattie rare

Of:t

2 9 1 114
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA - noo7 78
PRESIDIO OSPED. RIUNITO SEDE DI CIRIE' 2 1 nm 14
(OSP.MAGGIOREDELLACARITA' 41 5
(OSPCIVILESSANTONIOEBIAGIO i 1
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORINO 2 2
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINET 2 2
'TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BC 1 1 2
(OSPEDALECIVILEDIIVREA 2 2
AZ OSPEDAL.S.CROCEECARLE 2 2
(OSPEDALE CIVICOCHIVASSO 0 1 1
|OSPEDALE SANTO SPIRITO CASALE 1 1
(OSPEDALEDISAVIGLIANO 1 1
0 1 1
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA - 0 1 1
Towle complessvo 5055 403 482 5940
Malattie del sistema nervoso centrale e periferico

Patologie

precedenti

1 7 s 43
'TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO 12 1 13
(OSPEDALEMARTNI 7 7
(OSP.MAGGIOREDELLACARITA' 3 1 2 6
|OSPEDAUKFANTILE REGINA MARGHERITA 1 2 3
(OSPEDALECIVILEDIIVREA 3 3
AZ OSPEDAL.S.CROCEECARLE 0 1 2 3
(OSPEDALESANLAZZARGBA 11 2
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 2 2
OSP.INFANTILECARRIGO 1 1
(OSPEDALE SANTACROGENCALIERI 1 1
| AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIA SLUIGI 0 1 1
(OSPEDALEDIMONDOVI 0 1 1
2 1 3
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 1 1 2
(OSPEDALEMARIAVITTORA 1 1
16 2 18
' TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO 9 1 10
(OSPEDALECIVILEDIIVREA 1 1 2
'PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAA 1 1
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE 1 1
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FAMILIARE

oS0 o EMEREEA S IOUANY 3 :
'AZ OSPEDAL.S.CROCEECARLE 2 2
ISTITUTO S.5. TRINFHORGOMANERO 0o 1 1
0 1 1
3 1 4
(OSPEDALEOFTALMICO 11 2
OSPEDAlGVILEACQUI 1 1
(OSPEDALEDEGLIINFERMI 1 1
s 2 10
(OSPEDALEOFTALMICO 4 5
BSCo o CHERGENEA SAN GIOVAN "’ 3
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE 11 2
o 2 1 12
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malattie rare

(o) -

|OSPEDALE SAN ROCCO GALLATE 1 1
Totalecomplessivo 1201 162 170 1623
Malattie del sistema circolatorio

Patologie

2016 e 2017 2018 Totale

164 9 7 180
(OSP. MAGGIORE DELLA CARITA' 14 s 19
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINI 16 16
\AZ OSPEDAL.S.CROCEECARLE 10 10
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORING 7 7
(OSPCIVILE SSANTONIOEBIAGIO 6 6
(OSPEDALEDEGLIINFERMI 4 4
AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIA S.L 3 1 4
(OSPEDALEMARAVITIORA 4 4
(OSPEDALE SANTANDREA 3 3
(OSPEDALE SAN LAZZARTBA 3 3
(OSPEDALEMARTNI 2 2
(OSPEDALE UNICOPLURISEDE 2 2
(OSPEDALEDICEVA 0 1 1
(OSPEDALECIVILEDIVREA 1 1
(OSPEDALEDIMONDOVI 1 1
(OSPEDALEDISAVIGLIANO 1 1
1 23 2 306
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORING 50 2 4 56
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINI 2 3 45
(OSPEDALE UNICO PLURISEDE 14 1 15
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERIT/ 131 14
AZ OSPEDAL.S.CROCEECARLE 0 2 1 13
(OSPEDALE SAN LAZZARGBA 10 1 11
(OSPCIVILE SSANTONIOE BIAGIO : 2 10
|OSP.DERMATOLOGICO S. LAZZARD 10 10
(OSP. MAGGIORE DELLACARITA 72 I :
'PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAA 5| 8
|OSPEDALE SANTO SPIRITO CASALE 5] 6
(OSPEDALECIVILE'EAGNELLI 1 !
(OSPEDALBEGLIINFERMI 3 3
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malattie rare

on::

0 2 2
(OSPEDALE SANTANDREA 0o 2 2
6 8 12 76
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINI 6 1 8 25
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERIT/ 6 1 1 :
\AZ OSPEDAL.S.CROCEECARLE 7 7
(OSPCIVILESSANTONIOEBIAGIO 41 1 6
(OSPEDALE SANLAZZARGBA 4 5
(OSP. MAGGIORE DELLA CARITA' 3 1 4
| AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIA S.L 2 1 3
|OSPEDALE SANTO SPIRITO CASALE 2 1 3
(OSPEDALECIVILEDIVREA 3 3
(OSPEDALE DEGLIINFERMI 2 2
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORINO 1 1
89 4 03
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINI no o1 12
(OSPEDALE DEGLIINFERMI 6 6
(OSPEDALE SANTANDREA 2 2
(OSPEDALE SANLAZZARGBA 2 2
'OSPEDALE SANSOIRITO CASALE 1 1
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORINO 1 1
'OSPEDALE UNICOPLURISEDE 1 1
(OSPEDALEDIVENARIA 1 1
(AZ OSPEDAL.S.CROCEECARLE 1 1
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERIT/ 1 1
19 12 30 61
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINI 1 1 2
'PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAIA 0 1 1
(AZ.OSPEDAL.S.CROCEECARLE 0 1 1
'OSPEDALE SANTO SPIRITO CASALE 0 1 1
Towle complessvo 1663 178 204 2045
Mal attie dell apparato respiratorio

2016 e 2017 2018 Totale
precedenti
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malattie rare
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RIO01GACALASIA

RIO02GGASTRITE IPERTROFICA GIGANTE

RIOO3GGASTROENTERITE EOSINOFILA

alattie dell dapparato

2016 e
precedenti
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2018 Totale
12 179
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8 49
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1
1 1
1 1
24 144
20 87
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9
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1
1 1
1

48



malattie rare

Of:t

RI0046SINDROME DA PSEUDSTRUZIONE

RIOOS5GCOLANGITE PRIMITIVA SCLEROSANTE
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malattie rare

on::
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 72 9
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINET 2 1 1 4
' TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI B 0 1 1
(OSPEDALE SANTOSPRITOBRA 1 1
(OSP.INFANTLECARRIGO 1 1
(OSPEDALE SANLAZZARGBA 1 1
BENIGNA
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINE? 25 36 26 327
|OSPEDALE INFANTILE REGIARGHERITA 10 1 1
(OSP.INFANTILECARRIGO 6 6
(INFORMAZIONE MANCANTE 3 3
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORINO I} I 3
(OSPEDALE DEGLIINFERMI 1 2
' TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI B 2 2
'OSPEDALE SANTO SPIRTOBRA 1 1
Towlecomplessvo 651 105 82 838
Mal attie dell wagmipar at o genito

2016 e 2017 2018 Totale
: :
g son 5
'PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAIA 1 1
|OSP.MAGGIORE DELLACARITA' 1 1
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERIT 1 1
105 6 8 119
(OSP. MAGGIORE DELLACARITA' 16 1 17
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATNEIANETTE 0 1 1 12
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORINO 7 I 9
\AZ.OSPEDAL.S.CROCEECARLE 7 1 :
(OSPCIVILESSANTONIOEBIAGIO 4 4
(OSPEDALE SANTANDREA 3 3
INFORMAZIONE MANCANTE 2 2
'PRESIDIO OSPED. RIUNITO SEDE DI CIRIE" 1 1
(OSPEDALE SANLAZZARCBA 1 1
(OSPEDALE CIVILE'EAGNELLI" 1 1
(OSPEDALEDEGLIINFERMI 1 1
|OSPEDALE SANTO SPIRITO CASALE 0 1 1
'PRESIDIO OSP. CARDINAL G, MASSAIA 1 1
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malattie rare

on::

(OSPEDALE SANTANDREA o3 7 10
'PRESIDIO OSPED. RIUNITO SEDE DI CIRIE" 0 10 10
(OSPEDALE SAN LAZZARBA 0 6 6
(OSPEDALECIVILEDIIVREA o 2 4 6
'PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAIA 0 3 3
(OSP. MAGGIORE DELLACARITA' o 1 1 2
(OSPEDALEDISAVIGLIANO 0 2 2
(OSPEDALEDEGLIINFERMI 0 2 2
(OSP.INFANTLECARRIGO o 1 1 2
(OSPEDALEDICEVA 0 1 1
(OSPEDALE CIVICAIVASSO 0 1 1
(OSPEDALEMARTINI 0 1 1
1 4 s 40
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERIT 11 11
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLI 9 1 10
| AZIENDA OSPEDALIEROVERSITARIA S.LUIC 2 2 3 7
(OSPEDALE DEGLIINFERMI 1 1
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORING 0o 1 1
(OSP.INFANTILE CARRIGO 0 1 1
(OSPEDALEMARTNI 1 1
\AZ OSPEDAL.S.CROCEECARLE 1 1
Toale complessvo a7 11 oo 859
Malattie della cute e del tessuto sottocutaneo

Patologie

precedenti

544 65 76 685
|OSP. DERMATOLOGICO S, LAZZARO 459 57 68 584
' TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BO: a1 2 33
'OSPMAGGIORE DELLACARITA' % 2 3 31
(OSPCIVILESSANTONIOE BIAGIO : 2 10
'PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAIA 6 1 7
(OSPEDALECIVILEDIVREA 5] I 5
| AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIA S.LUIC 3 3
(OSPEDALE SANTOSPIRITO CASALE ) I 3
(OSPEDALEANTANDREA 2 2
(INFORMAZIONE MANCANTE 2 2
(OSPEDALECNVILEACQUI o 1 1
(OSPEDALE SAN LAZZARBA 1 1
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETT 0o 1 1
(OSPEDALE DEGLIINFERMI 1 1
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malattie rare
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RNO88GEEC SINDROME

RNOS5160INCONTINENTIA PIGMENTI

RN1706SJOGRENARSONN SINDROME DI

RN0526XERODERMA PIGMENTOSO

RNO60G6IPERCHERATOSI EPIDERMOLITICA

RNO566DISCHERATOSI CONGENITA

RN1480IPOMELANOSI DI ITO

RN1656SINDROME DEL NEMGSPLASTICO

RNOG646GAPLASIA CONGENITA DELLA CUTE
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malattie rare

Of:t

3 3
|OSP.DERMATOLOGICO S. LAZZARO 2 2
' TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BO! 1 1
3 3
'AZ OSPEDAL.S.CROCEECARLE 1 1
|OSPEDALE INFANTREGINA MARGHERITA 1 1
|OSP.DERMATOLOGICOS. LAZZARD 1 1
RNG151SINDROMI CON DISPLASIA ECTODERMI( 0 1 2 3
'AZ OSPEDAL.S.CROCEECARLE 0 2 2
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA ! 1
2 2
' TORINO NOREMERGENZA SAN GIOVANNI BOSC 1 1
|OSP.DERMATOLOGICO S, LAZZARO 1 1
RLO086SCLEROSI CUTANEA DIFFUSA AD ALTA 0 2 2
GRAVITA' CLINICA
' TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BO: 0 2 2
RNG130CHERATODERMIE PALMOPLANTARI 0 2 2
EREDITARIE
(OSPMAGGIOREDELLACARITA' 0 2 2
2 2
' TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BO: 1 1
(OSPEDALE SANTO SPIRITO CASALE 1 1
1 1
'TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BO: 1 1
1 1
|OSP. DERMATOLOGICO S, LAZZARO 1 1
1 1
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 1 1
IToEleCompIESSVONII 1700 171 158 2029
Malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo
Patologie
2016 e 2017 2018 Totale
14 9 16 129
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLIM 12 1 s 18
|OSP. DERMATOLOGICO S. LAZZARD 16 2 18
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORING 12 2 14
(OSP.MAGGIORE DELLACARITA' 0 1 11
\AZ OSPEDAL.S.CROCEECARLE 8 3 11
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malattie rare
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RMOO9GFIBRODISPLASIA OSSIFICANTE
PROGRESSIVA

RMO0116MIOSITE A CORPI INCLUSI

RMO0126SCLEROSI SISTEMICA PROGRESSI

RMO0121SINDROME SAPHO
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malattie rare
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13
' OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERIT/ 9
Bosgo RS SN GO
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLIN 1
(OSPEDALE DEGLIINFERMI 1
(OSP.MAGGIORE DELLA CARITA' 1
1
Bosco o HERGRIEASIOIAM
'OSPEDALE DEGWFERMI 0
15
' OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERIT/ 7
'AZ. OSPEDAL.S.CROCEECARLE 2
BoSCo 1 CHERGENA SN GIOVAN 2
'OSPEDALEMARTINI 1
' AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIA S.L 1
'OSP. MAGGIORE DELLACARITA' 0
'OSPEDALE DI SAVIGLIANO 1
'OSPEDALE CIVILEDI IVREA 1
°
SINDROMICHE

sosco D FIEReREAS GOV ¢
1
RECESSIVO

Bosco o HERSREA SISO
595
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERIT, 92
Bosco - EMERGREASEYANL T
\AZ OSPEDAL S.CROCEECARLE 33
(OSP.MAGGIOREDELLACARITA' 21
(OSP.CIVILE SSANTONIOEBIAGIO 9
'PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAIA 9
(OSPEDALEMARTINI 8

(@]
=
o
3
o
0
o
3
o
e
=
@D
@D
s
>
o
=
o
3
Q
®
>
@D
=0
(@)
>
@D

2017

1
1

N

77
41

15
12

R P W e

2018 Totale

44
40

14
10

P NP R R

[EEY

19

N W ©

P PR R R

706
363

107
84

34
25
10
10
10

60



Of:t

malattie rare
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malattie rare
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RNOO66OLOPROSENCEFALIA

RNOO9GAXENFELIRIEGER ANOMALIA DI

RNO10GPETER ANOMALIA DI

RNO116ANIRIDIA

OTTICO

RNO136MORNING GLORY ANOMALIA DI

RNO156BLUE RUBBER BLEB NEVUS

RN0126COLOBOMA CONGENITO DEL DISCO

RNO166ATRESIA ESOFAGEA E/O FISTOLA
TRACHEOESOFAGEA
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malattie rare
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RNO176ATRESIA DEL DIGIUNO

RNO18BATRESIA O STENOSI DUODENALE

RNO196ANO IMPERFORATO

RNO206HIRSCHSPRUNG MALATTIA DI

RNO216ATRESIA BILIARE

RN0226CAROLI MALATTIA DI
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malattie rare
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RNO236MALATTIA DEL FEGATO POLICISTIC(

RNO0246ERMAFRODITISMO VERO

RNO256RENE CON MIDOLLARE A SPUGNA
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malattie rare
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RNO306SINDROME DA REGRESSIONE CAU

RNO316KLIPPEEEIL SINDROME DI

RNO326GASTROSCHISI

RNO3220NFALOCELE
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RNO346ADAMSOLIVER SINDROME DI
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malattie rare
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RNO366COFFIMNSIRIS SINDROME DI

N O O -

RNO376DYGGVHMELCHIORLAUSEN (DMC)
SINDROME DI
RNO40GJACKSOMEISS SINDROME DI

RNO416JARCH@EVIN SINDROME DI

RNO436POLAND SINDROME DI

RNO476SINDROME OTFRALATEDIGITALE

RNO486SINDROME TRISMA
PSEUDOCAMPTODATTILIA

RNO496WEAVER SINDROME DI

RNO656PARRYROMBERG SINDROME DI

RNO676CRI DU CHAT MALATTIA DEL
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malattie rare
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RNO776STURGERVEBER SINDROME DI

RNO786VON HIPPELINDAU SINDROME DI

RNO796AARSKOG SINDROME DI
RNO8SOGANTLEMBIXLER SINDROME DI

RNO826BECKWITMVIEDEMANN SINDROME D
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malattie rare
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RNO896FREEMANSHELDON SINDROME DI

RN0916GOLDENHAR SINDROME DI

RNO936HOLTORAM SINDROME DI

RN0946KABUKI SINDROME DELLA MASCHER
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malattie rare
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RN1046PFEIFFER SINDROME DI

RN1056RIEGER SINDROME

RN1076ROBINOW SINDROME DI

RN1086RUSSELEILVER SINDROME DI

RN1106SECKEL SINDROME DI
RN1126SIMPSOMGOLABBEHMEL SINDROME
RN1136SINDROME BRANCHITULEGFACCIAL

RN1146SINDROME BRANCHDOORENALE

RN1176SINDROME PROTEO

RN1186SINDROME TRICRINGFALANGEA

RN1196SINDROME UNGHROTULA

RN1216SMITHMAGENIS SINDROME DI

RN1226STICKLER SINDROME DI
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malattie rare
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RN1246TOWNESBROCKS SINDROME DI

RN1256VACTERL ASSOCIAZIONE
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RN1296WOLFRAM SINDROME DI
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malattie rare

o], F

RN1326MARFAN SINDROME DI

RN1336SINDROME DA X FRAGILE

RN1356ALAGILLE SINDROME DI

RN1376ALSTROM SINDROME DI

RN1386BARDEBIEDL SINDROME DI
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malattie rare
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RN1406COCKAYNE SINDROME DI

RN1416CORNELIA DE LANGE SINDROME D

RN1436DENY$RASH SINDROME DI

RN1440DISPLASIA OCUDIGITGDENTALE

RN1456DISPLASIA SPONDILOEPIFISARIA
CONGENITA

RN1516KLIPPECRENAUNAY SINDROME DI

RN1536LEOPARD SINDROME

RN1576NEUROACANTOCITOSI

RN1596PALLISTERILLIAN SINDROME DI

RN1626RUBINSTEHVAYBI SINDROME DI

RN1646SINDROME CEREBROULGEFACIO
SCHELETRICA

RN1726VOGTKOYANAGHARADA SINDROME |
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malattie rare
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RN1736WAGR SINDROME DI

RN1816ESTROFIA VESCICALE

RNGO16PSEUDOERMAFRODITISMI

RNGO1IALTRE SINDROMI MALFORMATIVE
CONGENITE GRAVIIEVALIDANTI CON
PREVALENTE ALTERAZIONE DEL SISTEMA
NERVOSO

RNGO026ARTROGRIPOSI MULTIPLE CONGEN

RNGO30ACROCEFALOSINDATTILIA
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malattie rare

oge:
RNGO040ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIO 109
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERIT, 50
B0GCD D EMERGENZA SANGIOVANN
(OSP.MAGGIOREDELLACARITA' 11
(OSPEDALE SAWZZARGALBA 5
AZ.OSPEDAL.S.CROCEECARLE 3
PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAIA 4
(OSPEDALECIVILEDIIVREA 2
(OSPEDALE DEGLIINFERMI 2
OSPEDALEMARTNI 2
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLIN 0
(OSPINFANTILECARRIGO 1
(OSPEDALE SANTANDREA 1
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE !
|OSPEDALE SANTO SPIRITO CASALE 1
AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIA S.L !
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTORINO 1
ORToPEIIC | ATeresIEe 1
(OSPEDALECIVILEACQUI 1
|OSPEDALE SANTACROMENCALIER| 0
161
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERIT, 62
B0SCo | EMERGENZASANGIOVANI
ORtoptoico | uwaToesice
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLIN :
AZ.OSPEDAL.S.CROCEECARLE :
(OSPEDALE DEGLIINFERMI 3
(OSP.MAGGIOREDELLACARITA' 2
INFORMAZIONE MANCANTE 3
(OSPEDALE SAWZZAROALBA 3
(OSPEDALEDIMONDOVF 3
|OSPEDALE SANTO SPIRITO CASALE 1
PRESIDIO OSP. CARDINAL G, MASSAIA 2
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE 2
(OSPEDALECIVILEDIVREA 2
AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIA S.L 2
(OSPEDALE SANTANDREA 2
(OSPEDALEDICEVA 1
(OSP.INFANTILECARRIGO 0
(OSPEDALECIVILEACQUI 1
(OSPEDALE SANTO SPRITOBRA 1
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RNGO8E6SINDROMI DA ANEUPLOIDIA
CROMOSOMICA
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