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II presente report, elaborato a cura del Centro di Coordinamento della Rete Interregionale
per le Malattie Rare del Piemonte e della Valle d’Aosta - ASL Citta di Torino compendia le
principali informazioni, aggiornate al 31 dicembre del 2018, sui pazienti con malattia rara
presi in carico da una struttura in Piemonte o Valle d’Aosta.

Il report € organizzato in tre macro-sezioni:
1. la prima & 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 sesso, per eta (pediatrica e adulta) e dati sulla
prevalenza stimata delle patologie al 31 dicembre 2018.

Il Registro Interregionale delle Malattie Rare

I dati del report provengono dal Registro Interregionale delle Malattie Rare del Piemonte e
della Valle d’Aosta. Il Registro Interregionale Informatizzato € accessibile tramite una rete
virtuale — denominata Rupar — 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'accreditamento delle attivita dei presidi. Questi sono tenuti
all’applicazione di protocolli diagnostici e terapeutici ispirati a consensus statement nazionali
o internazionali e condivisi dagli specialisti coinvolti nel trattamento di gruppi omogenei di
patologie rare.

Il Registro prevede I’obbligatorieté della segnalazione ai fini del rilascio dell’'esenzione.
Prevede altresi siano indicati i criteri diagnostici applicati e sia stilata una scheda di
programma terapeutico, nel caso di prescrizioni farmacologiche, che consenta I'analisi di
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 criticita, un parametro non autoreferenziale di attivita di assistenza dei
presidi della Rete ed un indicatore potenziale di investimento di risorse. Il Registro consente
ovviamente di estrapolare i dati richiesti dall'Istituto Superiore di Sanita che vengono
sistematicamente inoltrati, con frequenza annuale.

A cura di Simone Baldovino, Michele Cioffi, Carmen Cadar, Valentina Oddone, Dario
Roccatello — CMID, Centro di Coordinamento Rete Interregionale per le Malattie Rare del
Piemonte e della Valle d’Aosta.
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Dati di sfondo

Sul registro dei pazienti con malattia rara di Piemonte e Valle d’Aosta, dal momento della
sua costituzione nel 2005 fino al 2018, & 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 rara - valori
assoluti

2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018

Nel Registro 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. I casi di malattia rara presenti sul Registro sono ripartiti come da grafico
sottostante:

A cura di Simone Baldovino, Michele Cioffi, Carmen Cadar, Valentina Oddone, Dario
Roccatello — CMID, Centro di Coordinamento Rete Interregionale per le Malattie Rare del
Piemonte e della Valle d’Aosta.



Distinzione in gruppi dei casi di malattia rara - valori percentuali (N=35193)

B MALATTIE DEL SANGUE E DEGLI ORGANI

EMATOPOIETICI
B MALATTIE DEL SISTEMA NERVOSO CENTRALE E

PERIFERICO
MALFORMAZIONI CONGENITE,

CROMOSOMOPATIE E SINDROMI GENETICHE

B MALATTIE DEL METABOLISMO

B MALATTIE DELL'APPARATO RESPIRATORIO
MALATTIE DEL SISTEMA CIRCOLATORIO

B MALATTIE DEL SISTEMA OSTEOMUSCOLARE E DEL

TESSUTO CONNETTIVO
B MALATTIE DELLA CUTE E DEL TESSUTO

SOTTOCUTANEO

B MALATTIE DELL'APPARATO VISIVO

B MALATTIE DEL SISTEMA IMMUNITARIO+

B MALATTIE DELLE GHIANDOLE ENDOCRINE

B TUMORI

B MALATTIE DELL'APPARATO GENITO-URINARIO

B 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, CROMOSOMOPATIE E 5416
SINDROMI GENETICHE

MALATTIE DELL'APPARATO RESPIRATORIO 2185
MALATTIE DEL SISTEMA CIRCOLATORIO 2045

MALATTIE DEL SISTEMA OSTEOMUSCOLARE E DEL TESSUTO 2035
CONNETTIVO




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
26
21

ALCUNE CONDIZIONI MORBOSE DI ORIGINE PERINATALE

TOTALE 35193



Centri di segnalazione

Malattie infettive e parassitarie

2016 e 2017 2018 Totale
1 1
o e e A dov | 1 1
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE | : :
(OSPEDALESANTOSPRITO CASALE : :
OSP.MAGGIOREDELLACARTA' 1 1
OSP.CIVILESSANTONIOEBIAGIO : ;
(OSPEDALESANTOSPRITOBRA : 1
OSPEDALEMARAVITTORA 1 1
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE 1 1
PRESIDIO OSPED. RIUNTOSEDEDICIRIE 1 1
OSPEDALE SAN GIOVANNIANTICASEDE 1 1
OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO |- TORIN 1 1
STABILIMENTO OSPEDALIERO CASTELLY 1
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 1
OSPEDALESSPIETROEPAOLO 0 s 1

Tumori

2016 e 2017 2018 Totale
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Roccatello — CMID, Centro di Coordinamento Rete Interregionale per le Malattie Rare del
Piemonte e della Valle d’Aosta.



RB0020-RETINOBLASTOMA

RB0040-GARDNER SINDROME DI

RB0050-POLIPOSI FAMILIARE

RB0060-LINFOANGIOLEIOMIOMATOSI

RB0070-SINDROME DEL NEVO BASOCELLULARE

RB0071-MELANOMA CUTANEO FAMILIARE E/O MULTIPLO
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RBG010-NEUROFIBROMATOSI

RBG021-CANCRO NON POLIPOSICO EREDITARIO DEL
COLON

Malattie delle ghiandole endocrine

RC0010-DEFICIENZA DI ATCH
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RC0020-KALLMANN SINDROME DI

RC0021-DEFICIT CONGENITO ISOLATO DI GH
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RC0280-REFETOFF, SINDROME DI

RCGO010-IPERALDOSTERONISMI PRIMITIVI

RCG020-SINDROMI ADRENOGENITALI CONGENITE
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2016e 2017 2018 Totale
OSPCVIESSANTONIOEBIAGID 0 1 1
OsPEDALEOFTAMICO 0 1 .
OSPEDALEMARAVITTORA 1
%1 16 13 290
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTAMOLNETTE s 2 3 6
OSP.MAGGIOREDEULACARTA' & 2 1 s
OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO1-TORINO 39 s a3
| AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIASLUIGI 6 2
(OSPEDALESANLAZZARO-ALBA 8 1 1 2
PRESIDIO OSP. CARDINALG. MASSAIA 19 1 20
TORIN NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO 15 2 v
PRESIDIOSANITARIO GRADENIGO s 2 10
OSPVIESSANTONIOEBIAGID 71 :
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 6 6
ALOSPEDALS.CROCEECARE 3 3
(OSPEDALEMARAVITTORA 2 2
(OSPEDALESANTOSPRITOCASALE 2 2
(OSPEDALECIVIEDICUORGNE 11 2
STITUTOSS. TRINTA- BORGOMANERO 2 2
(OSPEDALEDEGU INFERMI 1 1
osPEDALECWIEACQU 1 1
OsPEDALEDISAVIGUANO 1 1
2 2
CRESCITA
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO 1 1
(OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA ' 1
o s 3 9
(OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 0 4 4
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO o 1 1 2
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTAMOLINETTE 0 2 2
ALOSPEDALS.CROCEECARE 0o 1 1
Totlecomplessvo 018 113 15 1156
Malattie del metabolismo

RC0070-DEFICIENZA CONGENITA DI ZINCO

RCO0080-LIPODISTROFIA TOTALE




RC0090-DERCUM MALATTIA DI

RC0150-WILSON MALATTIA DI

RC0160-IPOFOSFATASIA

RC0170-RACHITISMO IPOFOSFATEMICO VITAMINA D
RESISTENTE

RC0180-CRIGLER-NAJJAR SINDROME DI

RCG040-DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO
DEGLI AMINOACIDI
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RCGO050-DISTURBI DEL CICLO DELL'UREA

RCGO060-DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO
DEI CARBOIDRATI ESCLUSO: DIABETE MELLITO

RCGO070-ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO
DELLE LIPOPROTEINE
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RCGO072-DIFETTI CONGENITI DELLA SINTESI DEGLI ACIDI
BILIARI

RCGO074-DIFETTI CONGENITI DELLA OSSIDAZIONE
MITOCONDRIALE DEGLI ACIDI GRASSI (ESCLUSO:
SINDROME DI ZELLWEGER CODICE RN1760)

RCGO78-DIFETTI CONGENITI DELLA FOSFORILAZIONE
OSSIDATIVA MITOCONDRIALE DA ALTERAZIONI DEL DNA
MITOCONDRIALE

RCG080-DISTURBI DA ACCUMULO DI LIPIDI

RCGO083-ALTRI DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO
ENERGETICO MITOCONDRIALE

RCG090-MUCOLIPIDOSI

RCG092-DIFETTI CONGENITI RESPONSIVI ALLA BIOTINA

RCG095-ALTRI DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO E
DEL TRASPORTO DI VITAMINE E COFATTORI NON
PROTEICI ESCLUSO: DEFICIENZA FAMILIARE DI VITAMINA
E (CODICE RFG040)

RCG100-ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO
DEL FERRO

2016 e
precedenti
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RCG102-DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO DEL
RAME

RCG110-PORFIRIE

RCG120-DISORDINI DEL METABOLISMO DELLE PURINE E
DELLE PIRIMIDINE
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precedenti
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2016 e 2017 2018 Totale
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 1 :
oseeomEmARTM 1 1
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO. TR B BT
AZOSPEDALS.CROCEECARE 2 3 1
OSPVIESSANTONOEBAGD ; 10
OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO I-TORINO. s 2 s
osPDALESANTANDREA ; ;
AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIASLUIGI ; ;
OSPEDALEDEGUINFERMI ; ;
oseDAEDISAVIGLANO ; ;
OSPEDALEUNICOPLURISEDE : :
PRESIDIO OSPED. RUNITOSEDEDICRIE 1 1
OSP.DERMATOLOGICOS. LAZZARD. 1 1
OSPEDALECVILEEAGNELN 1 1
oseeomEmARTNI 1 1
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO. : 1
(OSP.VAGGIOREDELLACARITA" 1 1
oseDECVMEDIVREA 1 :
: :
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO. 1 1
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTAMOLINETTE 1 1
: 9
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO. 4 :
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTAMOLINETTE 1 1
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE 1 1
oseAEDISAVIGLANO 1 1
OSPONIESSANTONOEBAGD 1 1
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 1 :
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO. 21 9
OSPEDALESANLAZARO-ALBA 1 1
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE 1 1
osEDMECVMEDINREA 1 1
13 T
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RF0300-ATROFIA OTTICA DI LEBER

RFG020-CEROIDO-LIPOFUSCINOSI

RFG030-GANGLIOSIDOSI

RNO0710-MELAS SINDROME

RNO0720-MERRF SINDROME

RN1200-SMITH-LEMLI-OPITZ, TIPO 1 SINDROME

RN1760-ZELLWEGER SINDROME DI
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2017 2018 Totale
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7 2 42
4 2 23
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1 12
3

3

3

2

1

1

1

1

1

1 1 5
1 4
1

1

1

1 1
1 1

192 138 2830
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B 2016 ¢ precedent
76
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO s
oseeomEDEGUNRERMI :
OSPEDALE MAURIZANO UMBERTO1-TORINO s
OSPEDALE SAN GIOVANNIBATTISTAMOUINETTE s
AZOSPEDALS.CROCEECARE 4
OSP.DERMATOLOGICOS. tAZZARD. ;
(OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA ;
OSPEDMEVILEDINREA :
OSPEDALESANLAZZARO-ABA 2
PRESIDIO OSP. CARDINALG. MASSAIA 0
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE 0
oseomEoIsawzZo 1
OSP.MAGGIOREDEUACARTA' :
(OSPEDALESANTOSPRITOCASALE 0
RC0191-ANGIOEDEMA ACQUISITO DA DEFICIT DI C1 20
oseomEDEGUNRERMI ;
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO. s
OSPEDALE MAURIZANO UMBERTO1-TORINO. ;
PRESIDIO OSP. CARDINALG. MASSAIA :
OSPEDALESANLAZZARO-ALBA 1
OSPEDALE SAN GIOVANNIBATTISTAMOUINETTE :
26
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO. 9
AZIENDA OSPEDALIERD UNIVERSITARIASLUIGI s
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA :
OSPCVIESSANTONIOEBAGO 2
PRESIDIO OSP. CARDINALG. MASSAIA 1
oseomEMARTME z
(OSPEDALESAN GIOVANNIANTICASEDE 1
oseomEDISAVIGUANO 1
OSPEDALESANTANDREA 0
AZOSPEDALS.CROCEECARE :
oSEDMECVIEDINREA :
ose.mEaNTLECARRGO 1
osEDMEMARAVITTORA 0
(FORMA PRIMITIVA)

TORINO NORD EMIERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO. 129
(OSPEDALE SANLAZZARO-ALBA 78
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1 10
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52 678
16 154
10 137
4 83
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RC0241-FEBBRE MEDITERRANEA FAMILIARE

RC0243-SINDROME TRAPS

RC0290-SCHNITZLER, SINDROME DI

RCG150-ISTIOCITOSI CRONICHE

2016 e precedenti
68

57

38

17

19
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Totale
79
69
39
25
21
12

=
P R, WWRPRPRRPRRPRPUOORPRRPEPRPEPNNWW®WRSESSESES,OGOVOVR

B B W W
w o R O

R R R R R, NN

N
[y



RCG160-IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE

RCG161-SINDROMI AUTOINFIAMMATORIE
EREDITARIE/FAMILIARI

2016 e precedenti
1

311

149

47

15

13

14

14

8

[
P O FP W WDDUu NOOLN

[0
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N N e =
= N O N 0

R R R R R R R NRPRNOWWN

1193

2017 2018 Totale
1

31 26 368
12 9 170
5 10 62
2 17
2 1 16
1 15
1 15
6 14
2 14

1 9

8

2 1 5
5

1 5

4

3

3

1

1 1

1

12 20 120
2 4 24
4 5 21
4 2 16
2 14

2 13

1 1 9
1 4

1 4

2 2

2

1 2
2

1

1

1

1

1

1

1

96 124 1413
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Malattie del sangue e degli organi ematopoietici

2016 e
precedenti
RD0010-SINDROME EMOLITICO UREMICA

w
o

P P P NDNDNNNYN OO

RD0020-EMOGLOBINURIA PAROSSISTICA NOTTURNA

N
(9]

P P PP ONNDNOWHRP™®

RD0040-NEUTROPENIA CICLICA 2

N

RD0050-MALATTIA GRANULOMATOSA CRONICA

R OO R P RFEP MRNREPRWDDOUO®O

RD0070-ANEMIE APLASTICHE ACQUISITE
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Ve

=
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2017

[ S N

2018 Totale
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RD0080-SHWACHMAN-DIAMOND, SINDROME DI

RD0081-MASTOCITOSI SISTEMICA

RD0091-ANEMIA REFRATTARIA

RDGO010-ANEMIE EREDITARIE

2016 e
precedenti
7

9

=
o

R P NN W OOOOOOOOOEr OUlo OFrRr N WP WwuL O

1177
637
191
117

44
29
24
22
19
13
11
10

U J 0o ©

2017

61
40

[ S N =Y

2018

13

P R R R NN

74
41
19
11

Totale

13
7
2
1

24

14
13
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P P NN WORRRRP P W

12
18
19
28
46
31
26
22
19
13
12
11
11



2016 e 2017 2018 Totale
OSPEDALESANTANDREA s :
oseomECVIEACQU s s
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE 4 !
OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO I-TORINO ‘ :
(OSPEDALESANTOSPRTOBRA : :
DISTRETTODICARMAGNOLA 2 :
oseomEDIMONDOVE 2 2
OSPEDALESSPIETROEPAOLO 1 1
(NFORMAZONEMANCANTE 1 1
(OSPEDALECIVILEEAGNEWF 1 1
oseomEmARTNI 1 :
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA s 9 3 s82
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO A 76
PRESIDIO OSPED. RIUNITO SEDEDICIRIE m  a 150
(OSPEDALECIVILE'EAGNELS . .
OSPEDALESANTANDREA : 2 :
(NFORMAZONEMANCANTE : :
oseomEMARTNI ; ;
OSPEDALESANTOSPRITOBRA ; ;
DISTRETTODICARMAGNOLA : :
oseomEDIMONDOVE 1 1
OSPEDALE S5. ANTONIO E MARGHERITA TORTONA ) 1
ISTITUTOSS. TRINITA - BORGOMANERD. 1 :
osEDALECVICOCHVASSO 0 1
(OSPEDALE SANTA CROCE - MONCALIERI 0 1
OSPEDALEMARAVITTORA ! !

N
ul



RDGO031-PIASTRINOPATIE AUTOIMMUNI PRIMARIE
CRONICHE

RDGO031-PORPORA TROMBOCITOPENICA IDIOPATICA
CRONICA

2016 e
precedenti
11

O P P P P NDNDNDNDNDNNNPRP

O O, kP OO OO WNPFk = O

757

152
124
96
58
55
49
33
28
27
26
17
17
15
14
14
11

2017

10

2018

83

25
14
13
12

PN P W W

[EEEN

14

Totale
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102
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P NN NN W WWw

868

176
134
115
70
66
53
41
38
29
26
21
18
15
15
15
12

26



2016e 2017 2018 Totale
(OSPEDALEDEGU INFERMI 9 9
(OSPEDALEDIMONDOVF 2 3 s
(OSPEDALESANTOSPRITOCASALE ‘ ‘
DISTRETTODICARMAGNOLA 2 2
(OSPEDALECIVILE"EAGNELI' 1 1
osPEDALECWIEACQUI . .
(INFORMAZIONEMANCANTE 1 1
OSPEDALE SAN LORENZO - CARMAGNOLA . .
2 2 1 31
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA noo1 12
TORIN NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO 7 7
OsPEDALECVIEACQUI 3 3
OSP.MAGGIOREDEULACARITA' 2 2
(OSP.OVILESSANTONIOEBIAGID 2 2
ALOSPEDALS.CROCEECARE 2 2
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 0o 1 1
OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO 1-TORINO. 0 1 '
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE 1 1
2 5 1 114
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA no 78
PRESIDIO OSPED. RIUNITOSEDEDICIRE' 2 1 u 14
OSP.MAGGIOREDELLACARTA' s 5
(OSP.CIVILESSANTONIOEBIAGIO ‘ ‘
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO 1-TORINO 2 2
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 2 2
TORIN NORD EMERGENZA SAN GIOVANNIBOSCO 1 : 2
(OSPEDALECIVILEDINREA 2 2
ALOSPEDALS.CROCEECARE 2 2
OSPEDALECNVICOCHIVASSO 0 : .
(OSPEDALESANTOSPRITOCASALE 1 1
(OSPEDALEDISAVIGUANO : .
0 1 1
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 0 1 .
(otale complessvon I s0s5 403 482 5940
Malattie del sistema nervoso centrale e periferico
‘Patologie

2016 e 2017 2018 Totale

2 7 s 2

27



RF0050-ATROFIA DENTATO RUBROPALLIDOLUYSIANA

RF0060-EPILESSIA MIOCLONICA PROGRESSIVA

RF0061-DRAVET, SINDROME DI

RF0070-MIOCLONO ESSENZIALE EREDITARIO

RF0080-COREA DI HUNTINGTON
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RF0081-ATROFIA MULTISISTEMICA

RF0090-DISTONIA DI TORSIONE IDIOPATICA

RF0100-SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA

2016 e
precedenti
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24
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RF0110-SCLEROSI LATERALE PRIMARIA

RF0130-LENNOX GASTAUT SINDROME DI

RF0140-WEST SINDROME DI

RF0150-NARCOLESSIA

2016 e
precedenti
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Totale
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RF0160-MELKERSSON-ROSENTHAL SINDROME DI

[ S S N CU R

RF0170-STEELE-RICHARDSON-OLSZEWSKI SINDROME DI

RF0180-POLINEUROPATIA CRONICA INFIAMMATORIA
DEMIELINIZZANTE

2016 e
precedenti
1

3
1
1
1
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2018
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17
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RF0181-NEUROPATIA MOTORIA MULTIFOCALE

RF0183-GUILLAIN-BARRE', SINDROME DI

RF0190-EATON-LAMBERT SINDROME DI

RF0310-CADASIL

RF0350-EMICRANIA EMIPLEGICA FAMILIARE

RF0360-EMIPLEGIA ALTERNANTE

RF0370-FAHR, MALATTIA DI

2016 e
precedenti
1

1

0

140

89
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RF0390-PARALISI BULBARE PROGRESSIVA CON SORDITA'
NEUROSENSORIALE

RF0410-SIRINGOMIELIA-SIRINGOBULBIA

RF0411-SINDROME DELLA PERSONA RIGIDA

RFG010-LEUCODISTROFIE

RFG040-MALATTIE SPINOCEREBELLARI

2016 e
precedenti
6

P B RP O RN
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[ w
o Lo W

O P P P P NNDNRPFPL W

269
115
46

2017 2018 Totale
1 7

2

1

1 1

1

1

1

13 19 275
11 17 214
1 12

7

1 6
6

5

5

1 4
3

2

2

2

1 2

1

1

1

1

1

1 1

1 1

3 3 39
2 1 12
10

1 4

1 2

2

2

2

1

1

1

1

1 1
30 15 314
7 12 134
16 1 63
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RFG050-ATROFIE MUSCOLARI SPINALI
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RFG070-MIOPATIE CONGENITE EREDITARIE

RFGO080-DISTROFIE MUSCOLARI



RFG090-DISTROFIE MIOTONICHE

RFG100-PARALISI NORMOKALIEMICHE, IPO E
IPERKALIEMICHE

RFG101-SINDROMI MIASTENICHE CONGENITE E
DISIMMUNI

2016 e
precedenti
2

R R R O R, O

253
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R N 00 O

P P PP P PPPNPEPNWPS YNV
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2018 Totale
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173 615

22 195
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Totale

2017 2018

2016 e
precedenti

100

69
12

11

13

20
41

66
49

42

32
28
24
21
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13

22
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11
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RFG160-DISTONIE PRIMARIE
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RN1490-ISAACS SINDROME DI
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RN1520-LANDAU-KLEFFNER SINDROME DI

11

10

RN1610-POEMS SINDROME
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2016 e 2017 2018 Totale
RF0200-VITREORETINOPATIA ESSUDATIVA 5 1 6
I 3
AZOSPEDALS.CROCEECARLE 2 2
ISTITUTO S5, TRINITA - BORGOMANERO 0o 1 1
oseomECVIEAQU ! 1
OSPEDALEDEGU INFERMI s 1
Bl 3 3
[ EremE e 3 "’
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE z 2
OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO |- TORINO : 2
OSP.MAGGIOREDELLACARITA' s 1
OSPEDALEMARAVITTORA : 1
o 107 14 1193
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2016 e 2017 2018 Totale
oseomEDIMONDOVE 21 13
AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIA SLUIGI 7 1 :
OSPEDALESANTOSPRTO CASALE s :
OSP.VAGGIOREDELLACARITA' z 2
oseomECVIEACQU 1 1
oseomEDICEVA 1 :
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA ! 1
OSPEDALEDISAVIGANO ! 1
0
PSR °
AZOSPEDALS.CROCEECARLE 3 s 21
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE : :
oseomEOFTAMICO 7 :
OSPEDALEDEGU INFERMI e :
ISTITUTO S5, TRINITA - BORGOMANERO s 2 :
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE 4 4
OSPIVILESSANTONOEBIAGID ; 1 :
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA ; ;
AR 2 2
oseeomEDIMONOOVE z 2
OSPEDALESANLAZZARO-ABA 2 2
OSPEDMECVIEDINREA z 2
(NFORMAZONEMANCANTE 2 2
oseomECVIEACQU : :
OSPEDALECVILEEAGNEWY 1 1
OSP.MAGGIOREDELLACARITA : :
PRESIDIO OSP. CARDINALG. MASSAIA : :
osEDMEDISAVIGUANO s 1
(OSPEDALESANTOSPRITOCASALE : 1
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2016 e 2017 2018 Totale
OSPEDALEMARAVITTORA 1 :
oseeomEmARTNI s 1
I 3
oseomEOFTAMICO : :
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE ! 1
oseomEDIMONDOVE : :
OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO |- TORINO s :
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE ! !
e 1 1
osEDMECVIEDINREA 1 :
(OSPEDALESANTOSPRTO CASALE s 1
AZOSPEDALS.CROCEECARLE 2 3 o 7
oseomEOFTAMICO 23 s
OSPEDALESANTANDREA 4 :
OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO |- TORINO ; ;
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 0 1 1
ISTITUTO S5, TRINITA - BORGOMANERO s 1
(OSPEDALESANLAZZARO-ABA : 1
(OSPEDALESANROCCOGALLATE 1 s
Totslecomplessvo R C RN 1623

Malattie del sistema circolatorio

2016 e 2017 2018 Totale

precedenti
RC0110-CRIOGLOBULINEMIA MISTA 164 9 7 180
87 3 6 96
14 5 19
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RD0030-PORPORA DI HENOCH-SCHONLEIN

RC0210-BEHCET MALATTIA DI
RICORRENTE

41
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RG0010-ENDOCARDITE REUMATICA
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213

15
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RG0020-POLIANGIOITE MICROSCOPICA

n s mo on N

56
37
33
17
15
11
9
9
5

34
30
17

M896243320

45
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RGO0030-POLIARTERITE NODOSA

RG0050-CHURG-STRAUSS SINDROME DI

RG0060-GOODPASTURE SINDROME DI

2016 e
precedenti
2

1

1

37
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R R R R R R R R NN
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[
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2017

12

B W RN

2018 Totale
2

1

1

37

10

8

5

4

2

1

1

1

1

1

1

1

1

8 136
3 25
2 24
1 20
1 14
13

7

6

1 6
6

3

3

2

1

1

1

1

1

1

1

7

3

2

1

1
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RG0070-GRANULOMATOSI DI WEGENER
RGO080-ARTERITE A CELLULE GIGANTI



RG0090-TAKAYASU MALATTIA DI

RG0100-TELEANGECTASIA EMORRAGICA
EREDITARIA

RG0110-BUDD-CHIARI SINDROME DI

RG0131-CARDIOPATIE ARITMOGENE GENETICHE

RGGO010-MICROANGIOPATIE TROMBOTICHE

2016 e
precedenti
0

1

1

1

55

12

P PP PP RPRPOWWWAMNUULOULO N

w
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(Y
O O W W EFPr Kk ONNDNDWW (]

Al
a O O

2017

N = 00 NN

2018 Totale
1 1
1

1

1

2 62
2 16
7

6

6

5

5

3

3

3

1

1

1

1

1

1

1

1

8 51
7 29
1 5
4

4

2

2

2

1

1

1

3

3

2

2

12 76
8 25
1 9
1 8
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2016 e 2017 2018 Totale
AZOSPEDALS.CROCEECARE 7 7
OSPIVILESSANTONIOEBIAGID s 1 1 :
OSP.VAGGIOREDELLACARITA' s 1 !
(OSPEDALESANTOSPRITO CASALE 2 1 ;
OSPEDALECIVILEDIVREA ; ;
(OSPEDALEDEGU INFERMI : :
OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO 1 - TORINO 1 1
08 w2
(OSPEDALEDEGU INFERMI : s
OSPEDALESANTANDREA : :
(OSPEDALESANLAZARO-ALBA 2 2
OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO 1 - TORINO 1 1
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE 1 1
oseOALEDIVENARA 1 s
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA ! 1

1

Malattie dell
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2016 e 2017 2018 Totale
26 25 3 0
STITUTOSS. TRNTA-BORGOMANERO 1 1
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RH0011-SARCOIDOSI

RH0020-EMOSIDEROSI POLMONARE IDIOPATICA

RH0021-PROTEINOSI ALVEOLARE POLMONARE IDIOPATICA

2016 e
precedenti
1

O S N S G S Y

745
292

B P P NDNNMNNWOG OO
O W U1l W O & U1 I NN 0N

O OO0 OO0 OO0 O R, FPORFRPR P DNNOOPRPPAENNO®

2017

99
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10

W N B 0O OO O O

2018

69
11

11
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Totale
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2016e 2017 2018 Totale
IAZIENDAOSPEDAUEROUNVERSTARIASIUIGH Sy 413 58 77 sas
[OSPEDALEMARIAVITTORIA ' as 26 s o1
TORINO NORDEMERGENZA SANGIOVANNIBOSCO 17 3 2 2
OSPEDALESANTANDREA 4 2w 16
PRESIDIOOSP. CARDINALG.MASSAA & 3 4 15
FONDAZIONE SAVATOREMAUGERI :
OSPEDALESANTOSPRTO CASALE ; ;
OSPEDALESANLAZARO-ABA ; ;
OSPEDALECWVILE'EAGNEWS : 1
(NFORMAZONEMANCATE 1 1
oseALEDISAVIGLANO : 1
RHGO011-SINDROMI GRAVI ED INVALIDANTI CON 0 4 4
IPOVENTILAZIONE CENTRALE CONGENITA
AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSTARASLUIGI 0 : :
TORINO NORD EMERGENZA SANGIOVANNIBOSCO 10 1 2 13
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTAMOLINETTE ; ;
AZOSPEDALS.CROCEECARE : :
OSPEDALEDEGUINFERMI 1 1
osPaVIESSANTONOEEAGO o 1 1
oseomECVMEACQU 1 s
otale complessiva ] 160 250 25 21

Malattie dell'apparato digerente

2016 e 2017 2018 Totale
precedenti
RI0010-ACALASIA 148 19 12 179
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R10020-GASTRITE IPERTROFICA GIGANTE

144

24 24

96

RI10030-GASTROENTERITE EOSINOFILA
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R10040-SINDROME DA PSEUDO-OSTRUZIONE
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RI10050-COLANGITE PRIMITIVA SCLEROSANTE

R10060-SPRUE CELIACA

R10070-MALATTIA DA INCLUSIONE DEI MICROVILLI

RI0080-LINFANGECTASIA INTESTINALE

RIG010-COLESTASI INTRAEPATICHE PROGRESSIVE
FAMILIARI

RIG021-INSUFFICIENZA INTESTINALE CRONICA
BENIGNA

2016 e
precedenti
1

53

N
N

P O FRrR FPRFRPRFEPREPNOOWRPEPRRPROOOORPREPRPREPLOOORRERONNRWNWON

12

P P P O N

289

2017

w N - O

R R NN

38

2018 Totale
1

7 69
1 24
2 11
1 10
3

3

3

1 2
2

2

1 1
1

1

1

1 1
1

1

1

1

4

2

1

1

1

1

10

3

1

1

1

1

1

1

1

2 17
9

1 4
1 1
1

1

1

28 355
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2016 e 2017 2018 Totale
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 10 1 1
OSP.INFANTIECARRIGO : :
(NFORMAZIONEMANCANTE ; ;
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO : 2
(OSPEDALESANTOSPRTOBRA 1 1

I

Malattie dell’'apparato genito-urinario

precedenti

:

- vt 5
PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAIA 1 1
(OSP.MAGGIOREDELLACARITA' 1 1
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 1 1
05 6 8 119
OSP.MAGGIOREDELLACARTA' 16 1 17
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 0 1 1 12
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO |- TORINO 71 I 9
AZOSPEDAL'S.CROCEECARLE 7 1 :
(OSP.CIVILESS.ANTONIOEBIAGIO 4 4
(OSPEDALESANTANDREA 3 3
INFORMAZIONEMANCANTE 2 2
PRESIDIO OSPED. RIUNITO SEDE DICIRIE' : 1
(OSPEDALESANLAZZARO-ABA 1 1
(OSPEDALECIVILE'EAGNELL" 1 1
(OSPEDALEDEGUINFERMI 1 1
(OSPEDALESANTOSPRITO CASALE 0 1 1
PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAIA 1 1
138 2 19 178
(AZ.OSPEDAL.S.CROCEECARLE 13 2 1 16
AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIA S.LUIGI 12 1 13
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RJG010-TUBULOPATIE PRIMITIVE
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2016 e 2017 2018 Totale
OSP.MAGGIOREDELLACARITA' 0o 1 1 2
OSPEDALEDISAVIGUANO 0 2 2
(OSPEDALEDEGLIINFERMI 0 2 2
(OSP.INFANTILECARRIGO 0 1 1 2
OsPEDALEDICEVA 0 1 :
OSPEDALECIVICOCHIVASSO 0 : :
ospEDMEMARTING 0 : :
24 s 40
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 11 11
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 9 : 10
AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIA S.LUIGI 2 23 7
(OSPEDALEDEGLIINFERMI 1 :
|OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO 1 - TORINO 0o 1 :
OSP.INFANTIECARRIGO 0 : :
ospeomEmaRTMI : :
AZOSPEDALS.CROCEECARE : :
Totlecomplessio w1 2 859
Malattie della cute e del tessuto sottocutaneo

2016 e 2017 2018 Totale
(OSP.VAGGIOREDELLACARITA' % 2 3 31
PRESIDIO OSP. CARDINALG. MASSAIA . 1 7
AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIASLUIGI ; ;
OSPEDALESANTANDREA : :
(NFORMAZONEMANGANTE 2 2
oseDALECVIEACQU 0o 1 1
OSPEDALESANLAZARO-ALBA 1 1
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 0o 1 1
(OSPEDALEDEGUINFERMI 1 1
oseomEmARTM 1 1
OSP.DERMATOLOGICOS. LAZZARD w3
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RLO050-PEMFIGOIDE BENIGNO DELLE MUCOSE

RNGO70-ITTIOSI CONGENITE

RL0030-PEMFIGO
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2016 e 2017 2018 Totale
osEDALECVMEDIVREA : 2
OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO 1 - TORINO. 1 1
oseDAECVMEACQU 1 1
OSP.VAGGIOREDELLACARITA' 1 1
OSPEDALEMARAVITTORA 1 1
(OSPEDALEDEGUINFERMI 1 :
o 4 s 78
OSP.VAGGIOREDELLACARITA' s 2 1 :
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO. ; :
(OSPEDALEDEGU INFERMI ; ;
OSPEDALESANLAZARO-ALBA 1 1
AZOSPEDALS.CROCEECARE 1 1
OSPEDALESANTANDREA 1 1
OSPEDALESANTOSPRITO CASALE 1 :
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA s :
OSP.VAGGIOREDELLACARITA' : :
OSPEDALESANTANDREA 0 1 1
OSPEDALESANTOSPRITO CASALE 1 1
(OSPEDALEDEGU INFERMI 0 1 :
OSPEDALESANLAZARO-ALBA 1 1
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 1 :
(OSP.VAGGIOREDELLACARITA' ; ;
(OSPEDALEDEGUINFERMI 0 2 :
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 1 1
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO. 1 1
AZOSPEDALS.CROCEECARE 1 1
OSPVILESSANTONOEBIAGD 1 :
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO. 4 .
(OSPEDALEUNICOPLURISEDE : 2
AZOSPEDALS.CROCEECARE 2 2
OSPEDALE MAURIZIANO UMBERTO 1- TORINO 1 1
AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIASLUIG 1 1
OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 1 1

55



RNO0880-EEC SINDROME

RNO510-INCONTINENTIA PIGMENTI

RN1700-SJOGREN-LARSONN SINDROME DI

RN0520-XERODERMA PIGMENTOSO

RNO0600-IPERCHERATOSI EPIDERMOLITICA

RNO0560-DISCHERATOSI CONGENITA

RN1480-IPOMELANOSI DI ITO

RN1650-SINDROME DEL NEVO DISPLASTICO

RNO0640-APLASIA CONGENITA DELLA CUTE

2016 e
precedenti
1

20

12

[N ENENN,

11

= N P N O

=
N

P OO FRFr P N WEFEFEFERPFEPFDNUPRPRPRDDUUDEFEE OOWAPRAORPRNORPREPRERENWW

2017

2018 Totale

1

23

13

7

1

1

1

13

5

3

2

2

1

12

3

3

2

1

1

1

1

2 11
1
1
1
1

56
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2016 e 2017 2018 Totale
; ;
OSP.DERMATOLOGICOS. LAZZARD : :
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO. 1 :
; ;
AZOSPEDALS.CROCEECARE 1 1
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 1 1
OSP.DERMATOLOGICOS. LAZZARD 1 :
0o 1 2 ;
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 0 1 1
2 2
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO. 1 1
OSP.DERMATOLOGICOS. LAZZARD 1 :
RLO080-SCLEROSI CUTANEA DIFFUSA AD ALTA 0 2 2
GRAVITA' CLINICA
RNG130-CHERATODERMIE PALMOPLANTARI 0 2 2
EREDITARIE
: 2
TORINO NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO. 1 :
(OSPEDALESANTOSPRITO CASALE 1 1
1 1
TORIN NORD EMERGENZA SAN GIOVANNI BOSCO 1 1
1 1
OSP.DERMATOLOGICOS. LAZZARD. 1 1
1 :
OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 1 1
Motalecomplessiva ] 00 a1 2029

Malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo

2016 e 2017 2018 Totale
OSP.DERMATOLOGICOS. LAZZARD. 16 : 18
OSP.VAGGIOREDELLACARITA' 0 1
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RMO0021-SINDROME DA ANTICORPI

ANTISINTETASI
RMO0030-CONNETTIVITE MISTA

RM0020-POLIMIOSITE
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RMO0040-FASCITE EOSINOFILA
RMO0O050-FASCITE DIFFUSA
RMO0060-POLICONDRITE
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RMO0090-FIBRODISPLASIA OSSIFICANTE
PROGRESSIVA

RMO0110-MIOSITE A CORPI INCLUSI

RMO0120-SCLEROSI SISTEMICA PROGRESSIVA

2016 e
precedenti

(€, I =S

N

1140
236
219
136

91

P PN NDNMNNEDND WU o
W oo N BB U0 NN O O R B

P P, OO FPr OFLP N WSO P>

2017

130
17
12

20

13
13

R WL, o0 Ok b

2018

175
30
17

34

11
20
11

13

N =

Totale

[0, QSN
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248
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145
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RMO0121-SINDROME SAPHO 0
Roseg OrPSERSRA AOI ;
|PRESIDIO OSP. CARDINAL G. MASSAIA 0
Totlecomplessivo 1619 180
Malformazioni congenite, cromosomopatie e sindromi genetiche

2016 e

13
| OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 9
oo, SMERCEASN GO, 1
|OSPEDALE SAN GIOVANNI BATTISTA MOLINETTE 1
(OSPEDALEDEGU INFERMI 1
(OSP.MAGGIOREDELLACARITA' 1
1
Boscp R Ao 1
'OSPEDALE DEGLIINFERMI 0
15
| OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 7
(AZ.OSPEDAL.S.CROCEECARLE 2
Sosgp, T CHERCHIASN GO 2
'OSPEDALEMARTINI 1
 AZIENDA OSPEDALIERO UNIVERSITARIAS.LUIGI 1
|OSP. MAGGIORE DELLACARITA' 0
'OSPEDALEDISAVIGLIANO 1
'OSPEDALECIVILEDIIVREA 1
RFG150-ANOFTALMIA/MICROFTALMIA ISOLATE O 0
SINDROMICHE

oo e AU, ’
RJO040-RENE POLICISTICO AUTOSOMICO 1
Tosgp e aOU 1
585
|OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA 02
ostp SRR SGRI,
AZ.OSPEDAL'S.CROCEECARIE 33

2017

77
41

15
12

232

2018 Totale

44
40

2035

14
10

N N

19

N

S T = = =

706
363

107
84

34
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RN0020-MICROCEFALIA

RNO030-AGENESIA CEREBELLARE

RNO0040-JOUBERT SINDROME DI

RNOO50-LISSENCEFALIA

2016 e
precedenti
21
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RNO0060-OLOPROSENCEFALIA

RNO0O090-AXENFELD- RIEGER ANOMALIA DI

RNO100-PETER ANOMALIA DI

RNO110-ANIRIDIA

RN0120-COLOBOMA CONGENITO DEL DISCO
OTTICO

RN0130-MORNING GLORY ANOMALIA DI

RNO0150-BLUE RUBBER BLEB NEVUS

RNO0160-ATRESIA ESOFAGEA E/O FISTOLA
TRACHEOESOFAGEA

2016 e
precedenti
2

3
2
1
0

N B 00 B

O O FrRr PN O B -

=
N U

R R, N D

14

P P WR R R R RN

[EENSEN

90

2017 2018

[ S N

Totale
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RNO0170-ATRESIA DEL DIGIUNO

RNO0180-ATRESIA O STENOSI DUODENALE

RNO0190-ANO IMPERFORATO

RNO0200-HIRSCHSPRUNG MALATTIA DI

RNO0210-ATRESIA BILIARE

RN0220-CAROLI MALATTIA DI

2016 e
precedenti
73

8

6

43
37

36
25

81
52
11
14

43
28

1
1
1
1
1
1

24
20

16

2017

10

10

2018

14

16

13

Totale

83
10
6

51
45

41
29

105
61
23
17

69
31
21

T T N SR

27
22

19
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RNO0230-MALATTIA DEL FEGATO POLICISTICO

RN0240-ERMAFRODITISMO VERO

RNO0250-RENE CON MIDOLLARE A SPUGNA

RN0260-FOCOMELIA

2016 e
precedenti
3
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10

2018
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RN0280-ACRODISOSTOSI

RN0290-CAMPTODATTILIA FAMILIARE

RNO0300-SINDROME DA REGRESSIONE CAUDALE

RNO0310-KLIPPEL-FEIL SINDROME DI

RN0320-GASTROSCHISI

RN0322-ONFALOCELE

RNO0330-EHLERS-DANLOS SINDROME DI

2016 e
precedenti
1

RPN RPN WR R R

R R W R

16

N

e S ==Y

14
10

1
1
5
5
0
0

76
29

11
12

[N T |

2017

2018

10

Totale
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15
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99
34

18
14
13
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RN0340-ADAMS-OLIVER SINDROME DI

RNO0360-COFFIN-SIRIS SINDROME DI

N O O -

RN0370-DYGGVE-MELCHIOR-CLAUSEN (DMC)
SINDROME DI

RN0400-JACKSON-WEISS SINDROME DI

RN0410-JARCHO-LEVIN SINDROME DI

RNO0430-POLAND SINDROME DI

RN0470-SINDROME OTO-PALATO-DIGITALE

P O O kP kP OO F kP P Wo

RN0480-SINDROME TRISMA
PSEUDOCAMPTODATTILIA

RNO0490-WEAVER SINDROME DI

RNO0650-PARRY-ROMBERG SINDROME DI

2016 e
precedenti
1

1
1
1

R P W o R

N N PN WN

35

=
(o]

2017 2018 Totale
1

1

1

1

1

1 1

3

1

1

1

1

1

2

2

3

2

1

2

2

3 40
1 20

1 9
3

1 2
1

1

1 1

1 1
1

1

3 3
3 3
1

1

1 7
3
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RNO0670-CRI DU CHAT MALATTIA DEL

RNO0680-TURNER SINDROME DI

RNO0700-WOLF-HIRSCHHORN SINDROME DI

RNO0750-SCLEROSI TUBEROSA

8
5
4
4
3

2016 e
precedenti
2

w o - O

= N

163
55
23

24
17

P P RPN WOORFRERPRPRREPRPRERNNDPDOGW

106
29
16
15
10

2017

10

2018

12

= U

RN R R

Totale

w 00 -

188
65
27

25
20
12
10

P P RPN WO P P EFEPNWPS OGOV

125
29
22
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RNO0760-PEUTZ-JEGHERS SINDROME DI

RNO770-STURGE-WEBER SINDROME DI

RNO780-VON HIPPEL-LINDAU SINDROME DI

RNO0790-AARSKOG SINDROME DI

-BIXLER SINDR

RN0820-BECKWITH-WIEDEMANN SINDROME DI

RNO80O-ANTLEY (o1\V/| ]|

2016 e
precedenti
1
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2017 2018
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1
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1
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6
2
3
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5 1
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RNO0850-CHARGE ASSOCIAZIONE

RNO0860-DE MORSIER SINDROME DI

RNO0890-FREEMAN-SHELDON SINDROME DI

RN0910-GOLDENHAR SINDROME DI

RN0930-HOLT-ORAM SINDROME DI

RN0940-KABUKI SINDROME DELLA MASCHERA

RN0960-MAFFUCCI SINDROME DI

2016 e
precedenti
1

16

P R, NN

27
23

20
11

O P P NNN

R R R W o R

11

w un

N OO R R R

2017

2018 Totale
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N NP P PN
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RN1010-NOONAN SINDROME DI

RN1030-PALLISTER- HALL SINDROME DI

RN1040-PFEIFFER SINDROME DI

RN1050-RIEGER SINDROME

RN1070-ROBINOW SINDROME DI

RN1080-RUSSELL-SILVER SINDROME DI

RN1100-SECKEL SINDROME DI

RN1120-SIMPSON-GOLABI-BEHMEL SINDROME DI

RN1130-SINDROME BRANCHIO-OCULO-FACCIALE

RN1140-SINDROME BRANCHIO-OTO-RENALE

RN1170-SINDROME PROTEO

2016 e
precedenti
1

0

94

71

10

P R R NNND

P P RPN WS BMNN

=
N B

O R NNNRRRLRR R R

2017

= O 00

2018 Totale
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RN1180-SINDROME TRICO-RINO-FALANGEA

RN1190-SINDROME UNGHIA-ROTULA

RN1210-SMITH-MAGENIS SINDROME DI

RN1220-STICKLER SINDROME DI

RN1240-TOWNES-BROCKS SINDROME DI

RN1250-VACTERL ASSOCIAZIONE

RN1270-WILLIAMS SINDROME DI

RN1290-WOLFRAM SINDROME DI

2016 e
precedenti
1

6
4
2
3
2
1
0

= W

P PN WRLR OPRPR RPL O

IR

24
16
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19

N W R R R R R R R
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2018 Totale
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RN1300-ANGELMAN SINDROME DI

RN1310-PRADER-WILLI SINDROME DI

RN1320-MARFAN SINDROME DI

RN1330-SINDROME DA X FRAGILE

2016 e
precedenti
22

P NN W W W

P P, N NN

40
31

R B, R O R

w
~N 00

N
w

R PO R R NRPRNRLRWW

3
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w U1 1 © U»n

2017

2018 Totale
2 27
1 5

4

3

3

2

1 2
2

2

2

1

1

45

34

1 6
1

1

1

1

1

5 91
3 42
25

1 6
4

1 3
2

2

2

1

1

1

1

1

6 48
3 10
9

6

1 6
1 5
1 5
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RN1350-ALAGILLE SINDROME DI

RN1380-BARDET-BIEDL SINDROME DI

RN1400-COCKAYNE SINDROME DI

RN1410-CORNELIA DE LANGE SINDROME DI

RN1430-DENYS-DRASH SINDROME DI

RN1440-DISPLASIA OCULO-DIGITO-DENTALE

RN1370-ALSTROM SINDROME DI

RN1450-DISPLASIA SPONDILOEPIFISARIA
CONGENITA

RN1510-KLIPPEL-TRENAUNAY SINDROME DI

2016 e
precedenti
1

P RO R R

10

(6]
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= N

38
19

, w s~ ©

2017

2018 Totale
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RN1530-LEOPARD SINDROME

RN1570-NEUROACANTOCITOSI

RN1590-PALLISTER-KILLIAN SINDROME DI

O RLr N B NP P

RN1620-RUBINSTEIN-TAYBI SINDROME DI

RN1640-SINDROME CEREBRO-OCULO-FACIO-
SCHELETRICA

RN1720-VOGT-KOYANAGI-HARADA SINDROME DI

RN1730-WAGR SINDROME DI

RN1810-ESTROFIA VESCICALE

RNG010-PSEUDOERMAFRODITISMI

RNGO11-ALTRE SINDROMI MALFORMATIVE
CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI CON

2016 e
precedenti
1

RPN WR R R

15

OO R PR RLR WRERLRRL RO

31

=
B~ W o

2017 2018 Totale
1

1

1

1

3

2

1

1

1

1 8
1 5
2

1

1 1

1

1 17
7

5

1 2
1

1

1

3

1

1

1

1 1
1 1
3 1 35
14

1 1 8
1 4
4

1 1
1

1

1

1

4 5
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PREVALENTE ALTERAZIONE DEL SISTEMA
NERVOSO

RNGO020-ARTROGRIPOSI MULTIPLE CONGENITE

RNGO030-ACROCEFALOSINDATTILIA

RNG040-ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIO E/O
DELLE OSSA DELLA FACCIA

RNGO050-CONDRODISTROFIE CONGENITE

14

ONNPMEP PP RPN

109

50
22

11

P PR PR R R R ONNNDDWWGm

161
62
35

3

1

2 2

1 1

1 1

1 1
1

1

31 12

18 1
7
1
2

1
1
1
1

1

18 30

2 14

8 3

18

P NNO PR RP R RN

152

69
35

[
N

P PR R PR NNWOWWDSD

209
78
46
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RNGO080-SINDROMI DA ANEUPLOIDIA

RNGO060-OSTEODISTROFIE CONGENITE
CROMOSOMICA
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RNGO090-SINDROMI DA
DUPLICAZIONE/DEFICIENZA CROMOSOMICA

RNGO091-SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE
CON ALTERAZIONE DEL TESSUTO CONNETTIVO
COME SEGNO PRINCIPALE

RNG092-SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE
GRAVI ED INVALIDANTI CON BASSA STATURA
COME SEGNO PRINCIPALE

RNGO094-SINDROMI PROGEROIDI

RNGO095-SINDROMI DI WAARDENBURG

RNG100-ALTRE ANOMALIE CONGENITE MULTIPLE
RITARDO MENTALE

2016 e
precedenti
2

=R O =L N

213

98
24
19
18

[ [
o U»

O O P O kR, NN WO

103

60
13

2017

30

15

18

12

2018

41

16

= = U1 W

Totale

N N = S I N

284

129
29
28
25

R S
~N 00 00

N P P PPN W WO

133

77
18
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RNG111-ALTRE SINDROMI MALFORMATIVE
CONGENITE ED INVALIDANTI CON PREVALENTE
INTERESSAMENTO DELL’APPARATO VISIVO

RNG121-SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE
GRAVI E INVALIDANTI CON ALTERAZIONE DELLA
FACCIA COME SEGNO PRINCIPALE

2016 e
precedenti
5

P NP PPN W W

Y S Y

374

199
74

45

(o) N S S SO T, RN 00 N O 00 N

N

[ = R =

2017

46

31

N RN

2018 Totale
5

4

4

3

2

2

2

2

1

1

1

1

1

1

2 422
1 231
82

46

9

9

8

1 8
8

5

5

4

4

1

1

1

1 7
2

1

1 1
1

1

1
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RNG131-ALTRE SINDROMI MALFORMATIVE
CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI CON
ALTERAZIONE DEGLI ARTI COME SEGNO
PRINCIPALE

RNG141-SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE
GRAVI ED INVALIDANTI DEL CUORE E DEI GRANDI
VASI

RNG142-ALTRE SINDROMI MALFORMATIVE
CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI DEI VASI
PERIFERICI

RNG150-AGENESIA/DISGENESIA DEL CORPO
CALLOSO IN FORMA ISOLATA O SINDROMICA

RNG200-AMARTOMATOSI MULTIPLE

692

213
142
114

54

N U1 U
O O

P O P P NN B U1 O

N

O O O O Fr Kk N

109

17
14
36
20

N N O N

1 2

1 2

21 822

230

156

2 152

12 86

60

59

36

6 15

9

5

4

2

2

2

1

1

1

1 1

2 3

2 2
1

1 11

2

2

2

1

1

1

1

1 1

11 15
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2016 e 2017 2018 Totale

precedenti
0 1 4 5
0 2 4
0 1 2
0 2 2
0 1 1
0 1 1
RNG251-DIFETTI CONGENITI DEL TUBO 0 2 2
DIGERENTE: AGENESIA, ATRESIE, FISTOLE E
DUPLICAZIONI
0 2 2
RNG252-ALTRE MALFORMAZIONI CONGENITE 0 1 2 3
GRAVI ED INVALIDANTI DELL'APPARATO
DIGERENTE
0 2 2
0 1 1
RNG261-MALATTIA RENALE CISTICA GENETICA 0 1 1 2
(ESCLUSO RENE POLICISTICO AUTOSOMICO
DOMINANTE)
0 1
0 1 1
RNG262-DIFETTI DELLO SVILUPPO SESSUALE CON 5 1
AMBIGUITA' DEI GENITALI E/O DISCORDANZA
CARIOTIPO/SVILUPPO GONADICO E/O FENOTIPO
2 2
2 2
0 1 1
1 1
RNG264-ALTRE MALFORMAZIONI CONGENITE 2 2 7 11
GRAVI ED INVALIDANTI DELL'APPARATO GENITO-
URINARIO
1 2 6 9
1 1 2
> >
(OSPEDALESANTOSPIRITO CASALE 1 1
OSP.MAGGIOREDELLACARITA' 1 1
Totale complessivo 442|584 390 >416

Alcune condizioni morbose di origine perinatale

2016 e
precedenti

2017 2018 Totale
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RP0020-SINDROME FETALE DA ACIDO
VALPROICO

RP0040-SINDROME ALCOLICA FETALE

RP0070-FIBROSI EPATICA CONGENITA

> O P P P o

w

19

11

=N

2 O R R R

21
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Informazioni epidemiologiche di base

Malattie infettive e parassitarie

SESSO Totale

FEMMINE MASCHI
RA0010-HANSEN MALATTIA 1 0 1
) | 100,0% 0,0% 100,0%
RA0020-WHIPPLE MALATTIA 6 8 14
) | 42,9% 57,1% 100,0%
RA0030-LYME MALATTIA DI 8 3 11

72,7% 27,3% 100,0%

Tumori
SESSO Totale

FEMMINE MASCHI

85,7% 14,3% 100,0%
36,4% 63,6% 100,0%
0,0% 100,0% 100,0%
51,8% 48,2% 100,0%
LINFOANGIOLEIOMIOMATOSI 87,9% 12,1% 100,0%
BASOCELLULARE 69,2% 30,8% 100,0%

RB0071-MELANOMA CUTANEO 6 3 g
FAMILIARE E/O MULTIPLO 66,7% 33.3% 100,0%
RBG010-NEUROFIBROMATOSI 453 393 846
53,5% 46,5% 100,0%
RBG021-CANCRO NON 19 21 40
POLIPOSICO EREDITARIO DEL 47,5% 52,5% 100,0%

COLON
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Malattie delle ghiandole endocrine

SESSO

RC0010-DEFICIENZA DI ATCH 11
57,9%
RC0020-KALLMANN SINDROME DI 22
15,6%
RC0021-DEFICIT CONGENITO ISOLATO DI |y
28,6%
RC0022-IPOGONADISMO 2
IPOGONATROPO CONGENITO 40,0%
RC0040-PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA ¥z
82,4%
RC0280-REFETOFF, SINDROME DI
66,7%
RCGO10-IPERALDOSTERONISMI PRIMITIVI (¢
45,8%
RCG020-SINDROMI ADRENOGENITALI 122
CONGENITE 65,9%
RCGO030-POLIENDOCRINOPATIE 215
AUTOIMMUNI 754%
RCGO031-SINDROMI DA RESISTENZA 2
ALL'ORMONE DELLA CRESCITA 100,0%
RCG162-SINDROMI DA NEOPLASIE 3
ENDOCRINE MULTIPLE 33,3%

< )
S T
Q
=
(0}
o
@
3
(0]
~+
Q
O
o
=
3
(@]
o

SESSO
FEMMINE
RC0070-DEFICIENZA CONGENITA DI 1

ZINCO 100,0%
RC0080-LIPODISTROFIA TOTALE 2

66,7%
RC0090-DERCUM MALATTIA DI 8

88,9%

FEMMINE INTERSEX MASCHI

0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
1
4%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%

MASCHI

0
0,0%

1
33,3%
1
11,1%

Totale

8 19
42,1% 100,0%
119 141
84,4% 100,0%

30 42
71,4% 100,0%
3 5
60,0% 100,0%
47 272
17,3% 100,0%
6 18
33,3% 100,0%
90 166
54,2% 100,0%
63 185
34,1% 100,0%
70 285
24,6% 100,0%
0 2

0,0% 100,0%
6 9

66,7% 100,0%

Totale

1
100,0%
3
100,0%
9
100,0%
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SESSO
FEMMINE

RCO0150-WILSON MALATTIA DI 33
48,5%

RC0160-IPOFOSFATASIA

RC0170-RACHITISMO
IPOFOSFATEMICO VITAMINA D
RESISTENTE
RC0180-CRIGLER-NAJJAR SINDROME
)|

RCG040-DISTURBI DEL
METABOLISMO E DEL TRASPORTO
DEGLI AMINOACIDI
RCGO050-DISTURBI DEL CICLO
DELL'UREA

RCG060-DISTURBI DEL
METABOLISMO E DEL TRASPORTO
DEI CARBOIDRATI ESCLUSO: DIABETE
MELLITO

RCGO070-ALTERAZIONI CONGENITE
DEL METABOLISMO DELLE
LIPOPROTEINE

RCGO072-DIFETTI CONGENITI DELLA
SINTESI DEGLI ACIDI BILIARI
RCGO074-DIFETTI CONGENITI DELLA
OSSIDAZIONE MITOCONDRIALE
DEGLI ACIDI GRASSI (ESCLUSO:
SINDROME DI ZELLWEGER CODICE
RN1760)

RCGO078-DIFETTI CONGENITI DELLA
FOSFORILAZIONE OSSIDATIVA
MITOCONDRIALE DA ALTERAZIONI
DEL DNA MITOCONDRIALE
RCG080-DISTURBI DA ACCUMULO DI
LIPIDI

RCGO083-ALTRI DIFETTI CONGENITI
DEL METABOLISMO ENERGETICO
MITOCONDRIALE

RCG092-DIFETTI CONGENITI
RESPONSIVI ALLA BIOTINA

2
100,0%
23
59,0%

0
0,0%
239
43,9%

11
47,8%
63
46,3%

63
47,0%

0

0,0%

1
100,0%

1
50,0%

87
57,6%
1
50,0%

0
0,0%

MASCHI
35
51,5%

0

0,0%

16
41,0%

1
100,0%
306
56,1%

12
52,2%
73
53,7%

71
53,0%

1
100,0%
0

0,0%

50,0%

64
42,4%
1
50,0%

1
100,0%

Totale

68
100,0%
2
100,0%
39
100,0%

1
100,0%
545
100,0%

23
100,0%
136
100,0%

134
100,0%

1
100,0%
1
100,0%

2
100,0%

151
100,0%
2
100,0%

1
100,0%
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SESSO
FEMMINE

RCGO095-ALTRI DIFETTI CONGENITI 0
DEL METABOLISMO E DEL 0,0%
TRASPORTO DI VITAMINE E

COFATTORI NON PROTEICI ESCLUSO:
DEFICIENZA FAMILIARE DI VITAMINA

E (CODICE RFG040)

DEL METABOLISMO DEL FERRO 28,1%
°
METABOLISMO DEL RAME 0,0%

RCG110-PORFIRIE 24
39,3%
RCG120-DISORDINI DEL 4
METABOLISMO DELLE PURINE E 33,3%
DELLE PIRIMIDINE
RCG130-AMILOIDOSI PRIMARIE E 77
FAMILIARI 44,0%
RCG140-MUCOPOLISACCARIDOSI 6
31,6%
RFO010-ALPERS MALATTIA DI 1
50,0%
RF0020-KEARNS-SAYRE SINDROME DI %

25,0%
RF0030-LEIGH MALATTIA DI 4
30,8%
RF0120-ADRENOLEUCODISTROFIA 3
23,1%
RF0300-ATROFIA OTTICA DI LEBER 15
36,6%
RFG020-CEROIDO-LIPOFUSCINOSI 0
0,0%
RFG030-GANGLIOSIDOSI 1
33,3%
RNO0710-MELAS SINDROME 23
52,3%
RN0720-MERRF SINDROME 3
75,0%
RN1200-SMITH-LEMLI-OPITZ, TIPO 1 [¢)
SINDROME 0,0%

MASCHI
1
100,0%

803
71,9%
1
100,0%
37
60,7%
8
66,7%

98
56,0%
13
68,4%
1
50,0%
6
75,0%
9
69,2%
10
76,9%
26
63,4%
1
100,0%
2
66,7%
21
47,7%
1
25,0%
1
100,0%

Totale

1
100,0%

1117
100,0%
1
100,0%
61
100,0%
12
100,0%

175
100,0%
19
100,0%
2
100,0%
8
100,0%
13
100,0%
13
100,0%
41
100,0%
1
100,0%
3
100,0%
44
100,0%
4
100,0%
1
100,0%
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Malattie del sistema immunitario

SESSO Totale

FEMMINE MASCHI
RC0190-ANGIOEDEMA EREDITARIO 49 36 85

57.6% 42,4% 100,0%
RC0191-ANGIOEDEMA ACQUISITO DA DEFICIT DI C1 12 7 19
INIBITORE 63,2% 36,8% 100,0%
RC0200-CARENZA CONGENITA DI ALFA1 19 14 33
ANTITRIPSINA 57,6% 42,4% 100,0%
RC0220-SINDROME DA ANTICORPI ANTIFOSFOLIPIDI W:sY4 185 642
(FORMA PRIMITIVA) 71,2% 28,8% 100,0%
RC0241-FEBBRE MEDITERRANEA FAMILIARE 3 6 9

33,3% 66,7% 100,0%
RC0243-SINDROME TRAPS 1 2 3

33,3% 66,7% 100,0%
RC0290-SCHNITZLER, SINDROME DI 0 1 1

0,0% 100,0% 100,0%
RCG150-ISTIOCITOSI CRONICHE 38 40 78

48,7% 51,3% 100,0%
RCG160-IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE 164 178 342

48,0% 52,0% 100,0%
RCG161-SINDROMI AUTOINFIAMMATORIE 67 50 117
EREDITARIE/FAMILIARI 57.3% 42, 7% 100,0%

Malattie del sangue e degli organi ematopoietici
SESSO Totale

FEMMINE INTERSEX MASCHI

RD0010-SINDROME EMOLITICO UREMICA w22 0 21 45
53,3% 0,0% 46,7% 100,0%
RD0020-EMOGLOBINURIA PAROSSISTICA i 0 10 28
NOTTURNA 64,3% 0,0% 35,7% 100,0%
RD0040-NEUTROPENIA CICLICA 19 0 4 23
82,6% 0,0% 17,4% 100,0%
RD0050-MALATTIA GRANULOMATOSA 2 1 4 7
CRONICA 28,6% 14,3% 57,1% 100,0%
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SESSO Totale
FEMMINE INTERSEX MASCHI
RD0070-ANEMIE APLASTICHE ACQUISITE i3] 0 32 70
(ESCLUSO: FORME MIDOLLARI 54,3% 0,0% 45,7% 100,0%
APLASTICHE TRANSITORIE)
SINDROME DI 62,5% 0,0% 37,5% 100,0%
66,7% 0,0% 33,3% 100,0%
50,0% 0,0% 50,0% 100,0%
47,7% 0,0% 52,3% 100,0%
COAGULAZIONE 50,2% 0,0% 49,8% 100,0%
56,1% 0,0% 43,9% 100,0%
PRIMARIE CRONICHE 61,4% 0,0% 38,6% 100,0%
IDIOPATICA CRONICA 62,7% 0,0% 37,3% 100,0%
EREDITARIE 53,3% 0,0% 46,7% 100,0%
58,4% 0,0% 41,6% 100,0%
100,0% 0,0% 0,0% 100,0%

Malattie del sistema nervoso centrale e periferico

SESSO Totale
FEMMINE INTERSEX MASCHI

RF0040-RETT SINDROME DI 41 0 0 41
100,0% 0,0% 0,0% 100,0%
RF0050-ATROFIA DENTATO 0 0 2 2
RUBROPALLIDOLUYSIANA 0,0% 0,0% 100,0%  100,0%
RF0060-EPILESSIA MIOCLONICA 8 0 6 14
PROGRESSIVA 57,1% 0,0% 42,9% 100,0%
RF0061-DRAVET, SINDROME DI 7 0 5 12
58,3% 0,0% 41,7% 100,0%
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SESSO
FEMMINE

RF0070-MIOCLONO ESSENZIALE

EREDITARIO 40,0%
RF0080-COREA DI HUNTINGTON 100
53,2%
RF0081-ATROFIA MULTISISTEMICA 1
25,0%
RF0090-DISTONIA DI TORSIONE 57
IDIOPATICA 64,0%
RF0100-SCLEROSI LATERALE 304
AMIOTROFICA 41,9%
RFO0110-SCLEROSI LATERALE PRIMARIA 42
63,6%
RFO0130-LENNOX GASTAUT SINDROME DI %]
48,9%
RF0140-WEST SINDROME DI 8
36,4%
RF0150-NARCOLESSIA 35
53,8%
RF0160-MELKERSSON-ROSENTHAL 1
SINDROME DI 33,3%
RFO170-STEELE-RICHARDSON-OLSZEWSKI §¢]
SINDROME DI 34,6%
RF0180-POLINEUROPATIA CRONICA 118
INFIAMMATORIA DEMIELINIZZANTE 32,4%
RF0181-NEUROPATIA MOTORIA
MULTIFOCALE 38,0%
RF0183-GUILLAIN-BARRE’, SINDROME DI @i
(LIMITATAMENTE ALLE FORME 50,0%
CRONICHE, GRAVI ED INVALIDANTI)
RF0190-EATON-LAMBERT SINDROME DI 2
50,0%
RF0310-CADASIL 21
65,6%
RF0350-EMICRANIA EMIPLEGICA 1
FAMILIARE 25,0%
RF0360-EMIPLEGIA ALTERNANTE 0

0,0%
RF0370-FAHR, MALATTIA DI 1
100,0%

N

49

INTERSEX

0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%

0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%

MASCHI

3
60,0%
88
46,8%
3
75,0%
32
36,0%
421
58,1%
24
36,4%
45
51,1%
14
63,6%
30
46,2%
2
66,7%
17
65,4%
246
67,6%
80
62,0%
3
50,0%

2
50,0%
11
34,4%
3
75,0%

1
100,0%
0

0,0%

Totale

5
100,0%
188
100,0%
4
100,0%
89
100,0%
725
100,0%
66
100,0%
88
100,0%
22
100,0%
65
100,0%
3
100,0%
26
100,0%
364
100,0%
129
100,0%
6
100,0%

4
100,0%
32
100,0%
4
100,0%
1
100,0%
1
100,0%
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SESSO

RF0390-PARALISI BULBARE PROGRESSIVA [
CON SORDITA' NEUROSENSORIALE 66,7%
RF0410-SIRINGOMIELIA-SIRINGOBULBIA i)
(LIMITATAMENTE ALLE FORME 64,5%
ANATOMICAMENTE E/O CLINICAMENTE
RILEVANTI)

RF0411-SINDROME DELLA PERSONA 0
RIGIDA 0,0%
RFGO010-LEUCODISTROFIE

—
(@)}

50,0%
RFG040-MALATTIE SPINOCEREBELLARI 134
48,7%
RFG050-ATROFIE MUSCOLARI SPINALI 37
42,0%
RFG060-NEUROPATIE EREDITARIE 206
51,2%
RFG070-MIOPATIE CONGENITE 56
EREDITARIE 45,9%
RFG080-DISTROFIE MUSCOLARI 145
34,4%
RFG090-DISTROFIE MIOTONICHE 122
50,8%
RFG100-PARALISI NORMOKALIEMICHE, 17
IPO E IPERKALIEMICHE 34,0%
RFG101-SINDROMI MIASTENICHE 296
CONGENITE E DISIMMUNI 53,0%
RFG160-DISTONIE PRIMARIE 2
50,0%
RN1490-ISAACS SINDROME DI 6
54,5%
RN1520-LANDAU-KLEFFNER SINDROME 2

)| 50,0%
RN1610-POEMS SINDROME 1
11,1%

0
0,0%
1
4%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

FEMMINE INTERSEX MASCHI

1
33,3%
92
35,1%

1
100,0%
16
50,0%
141
51,3%
51
58,0%
196
48,8%
66
54,1%
277
65,6%
118
49,2%
33
66,0%
263
47,0%
2
50,0%
5
45,5%
2
50,0%
8
88,9%

Totale

3
100,0%
262
100,0%

1
100,0%
32
100,0%
275
100,0%
88
100,0%
402
100,0%
122
100,0%
422
100,0%
240
100,0%
50
100,0%
559
100,0%
4
100,0%
11
100,0%
4
100,0%
9
100,0%
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Malattie dell’apparato visivo

SESSO Totale
FEMMINE MASCHI
FAMILIARE 0,0% 100,0% 100,0%
100,0% 0,0% 100,0%
25,0% 75,0% 100,0%
20,0% 80,0% 100,0%
41,7% 58,3% 100,0%
35,7% 64,3% 100,0%
100,0% 0,0% 100,0%
50,0% 50,0% 100,0%
54,0% 46,0% 100,0%
75,0% 25,0% 100,0%
58,3% 41,7% 100,0%
71,2% 28,8% 100,0%

Malattie del sistema circolatorio

SESSO Totale
FEMMINE MASCHI

RC0110-CRIOGLOBULINEMIA MISTA 84 45 129
65,1% 34,9% 100,0%
RC0210-BEHCET MALATTIA DI 161 135 296

54,4% 45,6% 100,0%
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RICORRENTE 54,3% 45,7% 100,0%
42,7% 57,3% 100,0%
51,7% 48,3% 100,0%
51,9% 48,1% 100,0%
61,2% 38,8% 100,0%
66,7% 33,3% 100,0%
57,5% 42,5% 100,0%
65,7% 34,3% 100,0%
84,2% 15,8% 100,0%

RGO0100-TELEANGECTASIA EMORRAGICA 30 17 47

EREDITARIA 63,8% 36,2% 100,0%
100,0% 0,0% 100,0%
0,0% 100,0%  100,0%
62,3% 37,7% 100,0%
78,8% 21,2% 100,0%

Malattie dell'apparato respiratorio

SESSO Totale
FEMMINE MASCHI
RGO0120-IPERTENSIONE POLMONARE ARTERIOSA 111 74 185

50,5% 49,5% 100,0%
100,0% 0,0% 100,0%
IDIOPATICA 100,0% 0,0% 100,0%
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SESSO Totale
FEMMINE MASCHI
RH0022-PROTEINOSI ALVEOLARE POLMONARE 0 1 1
CONGENITA 0,0% 100,0%  100,0%
RHGO010-MALATTIE INTERSTIZIALI POLMONARI 198 365 563
PRIMITIVE 35,2% 64,8% 100,0%
RHGO011-SINDROMI GRAVI ED INVALIDANTI CON 0 4 4
IPOVENTILAZIONE CENTRALE CONGENITA 0,0% 100,0% 100,0%
RN0950-KARTAGENER SINDROME DI 22 18 40
55,0% 45,0% 100,0%

Malattie dell'apparato digerente

SESSO Totale
FEMMINE MASCHI

48,6% 51,4% 100,0%
0,0% 100,0%  100,0%
43,7% 56,3% 100,0%
82,5% 17,5% 100,0%
42,9% 571% 100,0%

RI0060-SPRUE CELIACA 3 1 4

75,0% 25,0% 100,0%
RIO070-MALATTIA DA INCLUSIONE DEI MICROVILLI ¢ 1 1
0,0% 100,0% 100,0%

55,6% 44,4% 100,0%
FAMILIARI 23,5% 76,5% 100,0%

RIG021-INSUFFICIENZA INTESTINALE CRONICA 126 130 256
BENIGNA 49,2% 50,8% 100,0%
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Malattie dell'apparato genito-urinario

SESSO Totale
FEMMINE MASCHI
12,5% 87,5% 100,0%
33,7% 66,3% 100,0%
94,2% 5,8% 100,0%
54,7% 45,3% 100,0%
GLOMERULOPATIA A LESIONI MINIME) 39,1% 60,9% 100,0%
60,0% 40,0% 100,0%

Malattie della cute e del tessuto sottocutaneo

SESSO Totale
FEMMINE MASCHI
52,8% 47,2% 100,0%
49,1% 50,9% 100,0%
71,8% 28,2% 100,0%
46,2% 53,8% 100,0%
GRAVITA’ CLINICA 50,0% 50,0% 100,0%
66,7% 33,3% 100,0%
100,0% 0,0% 100,0%
63,6% 36,4% 100,0%
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FEMMINE MASCHI
66,7% 33,3% 100,0%
61,0% 39,0% 100,0%
0,0% 100,0%  100,0%
41,9% 58,1% 100,0%
100,0% 0,0% 100,0%
71,4% 28,6% 100,0%
100,0% 0,0% 100,0%
0,0% 100,0% 100,0%
73,9% 26,1% 100,0%
33,3% 66,7% 100,0%
26,1% 73,9% 100,0%
50,0% 50,0% 100,0%
0,0% 100,0%  100,0%
33,3% 66,7% 100,0%
0,0% 100,0% 100,0%
100,0% 0,0% 100,0%
0,0% 100,0%  100,0%
23,1% 76,9% 100,0%
EREDITARIE 0,0% 100,0% 100,0%
0,0% 100,0%  100,0%
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Malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo

SESSO Totale
FEMMINE INTERSEX MASCHI
73,7% 0,0% 26,3% 100,0%
55,3% 0,0% 44,7% 100,0%
RMO0021-SINDROME DA ANTICORPI 9 0 0 9
ANTISINTETASI 100,0% 0,0% 0,0% 100,0%
86,9% 5% 12,7% 100,0%
50,0% 0,0% 50,0% 100,0%
100,0% 0,0% 0,0% 100,0%
71,4% 0,0% 28,6% 100,0%
PROGRESSIVA 50,0% 0,0% 50,0% 100,0%
50,0% 0,0% 50,0% 100,0%
PROGRESSIVA 89,9% 0,0% 10,1% 100,0%
100,0% 0,0% 0,0% 100,0%

Malformazioni congenite, cromosomopatie e sindromi genetiche

SESSO Totale
FEMMINE INTERSEX MASCHI

RC0231-SINDROME DI ALBRIGHT [/ 0 7 14

50,0% 0,0% 50,0% 100,0%
RC0270-LOWE, SINDROME DI 0 0 2 2

0,0% 0,0% 100,0% 100,0%
RC0310-SOTOS SINDROME DI 5 0 14 19

26,3% 0,0% 73,7% 100,0%
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SESSO
FEMMINE
RFG150- 1
ANOFTALMIA/MICROFTALMIA 100,0%
ISOLATE O SINDROMICHE
1
AUTOSOMICO RECESSIVO 50,0%
SINDROME DI 67,1%
6
46,2%
2
66,7%
6
60,0%
:
56,0%
5
55,6%
RNO090-AXENFELD- RIEGER 1
ANOMALIA DI 50,0%
1
100,0%
6
37,5%
7
CONGENITO DEL DISCO OTTICO  E{oXo}7
3
ANOMALIA DI 75,0%
1
NEVUS 100,0%
:
FISTOLA TRACHEOESOFAGEA 42,9%
:
52,9%
:
DUODENALE 58,5%
:
46,7%
:
MALATTIA DI 22,1%
I

INTERSEX

0
0,0%

0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%

MASCHI

0
0,0%

1
50,0%
228
32,9%
7
53,8%
1
33,3%
4
40,0%
11
44,0%
4
44,4%
1
50,0%
0
0,0%
10
62,5%
7
50,0%
1
25,0%
0
0,0%
60
57,1%
24
47,1%
17
41,5%
56
53,3%
53
77,9%

Totale

1
100,0%

2
100,0%
694
100,0%
13
100,0%
3
100,0%
10
100,0%
25
100,0%
9
100,0%
2
100,0%
1
100,0%
16
100,0%
14
100,0%
4
100,0%
1
100,0%
105
100,0%
51
100,0%
41
100,0%
105
100,0%
68
100,0%
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SESSO Totale
FEMMINE INTERSEX MASCHI
42,3% 0,0% 57,7% 100,0%
76,5% 0,0% 23,5% 100,0%
POLICISTICO 73,1% 0,0% 26,9% 100,0%
VERO 42,9% 0,0% 57,1% 100,0%
A SPUGNA 67,4% 0,0% 32,6% 100,0%
66,7% 0,0% 33,3% 100,0%
33,3% 0,0% 66,7% 100,0%
FAMILIARE 50,0% 0,0% 50,0% 100,0%
REGRESSIONE CAUDALE 25,0% 0,0% 75,0% 100,0%
RNO0310-KLIPPEL-FEIL SINDROME WV 0 6 18
DI 66,7% 0,0% 33,3% 100,0%
46,7% 0,0% 53,3% 100,0%
37,5% 0,0% 62,5% 100,0%
SINDROME DI 68,7% 0,0% 31,3% 100,0%
SINDROME DI 66,7% 0,0% 33,3% 100,0%
SINDROME DI 0,0% 0,0% 100,0% 100,0%
RN0370-DYGGVE-MELCHIOR- 1 0 1 2
CLAUSEN (DMC) SINDROME DI 50,0% 0,0% 50,0% 100,0%
RN0400-JACKSON-WEISS 1 0 2 3
SINDROME DI 33,3% 0,0% 66,7% 100,0%
RN0410-JARCHO-LEVIN 0 0 2 2
SINDROME DI 0,0% 0,0% 100,0% 100,0%
52,5% 0,0% 47,5% 100,0%
PALATO-DIGITALE 100,0% 0,0% 0,0% 100,0%



SESSO
FEMMINE
0
PSEUDOCAMPTODATTILIA 0,0%
1
100,0%
RN0650-PARRY-ROMBERG 4
SINDROME DI 66,7%
3
DEL 37,5%
100,0%
4
SINDROME DI 80,0%
:
52,9%
2
SINDROME DI 28,6%
7
SINDROME DI 43,8%
RNO0780-VON HIPPEL-LINDAU 19
SINDROME DI 48,7%

RN0790-AARSKOG SINDROME DI [t
0,0%
RNO80O-ANTLEY-BIXLER 1
SINDROME DI 100,0%
RNO0820-BECKWITH-

WIEDEMANN SINDROME DI 48,4%
RNO0850-CHARGE ASSOCIAZIONE [
47,1%
RN0860-DE MORSIER SINDROME [NE:

DI 37,8%
RNO0890-FREEMAN-SHELDON 0
SINDROME DI 0,0%
RN0910-GOLDENHAR SINDROME (VA

DI 52,2%
RN0930-HOLT-ORAM SINDROME [

) 66,7%
RN0940-KABUKI SINDROME 9
DELLA MASCHERA 47,4%
RN0960-MAFFUCCI SINDROME 4

)| 57,1%

D
(o)}

INTERSEX

0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%

MASCHI

1
100,0%
0

0,0%

2
33,3%
5
62,5%
0

0,0%

1
20,0%
57
47,1%
5
71,4%
9
56,3%
20
51,3%
6
100,0%
0

0,0%
49
51,6%
9
52,9%
23
62,2%
1
100,0%
11
47,8%
2
33,3%
10
52,6%
3
42,9%

Totale

1
100,0%
1
100,0%
6
100,0%
8
100,0%
188
100,0%
5
100,0%
121
100,0%
7
100,0%
16
100,0%
39
100,0%
6
100,0%
1
100,0%
95
100,0%
17
100,0%
37
100,0%
1
100,0%
23
100,0%
6
100,0%
19
100,0%
7
100,0%
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RN1010-NOONAN SINDROME DI

RN1030-PALLISTER- HALL

SINDROME DI
RN1040-PFEIFFER SINDROME DI

RN1050-RIEGER SINDROME

RN1070-ROBINOW SINDROME

9

RN1080-RUSSELL-SILVER
SINDROME DI
RN1100-SECKEL SINDROME DI

RN1120-SIMPSON-GOLABI-
BEHMEL SINDROME DI

RN1130-SINDROME BRANCHIO-
OCULO-FACCIALE
RN1140-SINDROME BRANCHIO-
OTO-RENALE
RN1170-SINDROME PROTEO

RN1180-SINDROME TRICO-
RINO-FALANGEA
RN1190-SINDROME UNGHIA-
ROTULA
RN1210-SMITH-MAGENIS
SINDROME DI
RN1220-STICKLER SINDROME DI

RN1240-TOWNES-BROCKS
SINDROME DI
RN1250-VACTERL ASSOCIAZIONE

RN1270-WILLIAMS SINDROME DI

RN1290-WOLFRAM SINDROME
DI

RN1300-ANGELMAN SINDROME
)|

SESSO
FEMMINE

48
44,0%
2
100,0%
1

33,3%
3
100,0%
1
100,0%

—
w

68,4%
1
100,0%
0
0,0%
2
100,0%
1
33,3%
0
0,0%
4
66,7%
5
71,4%
1
25,0%
7
63,6%
0
0,0%
10
40,0%
20
58,8%
1
33,3%
18
72,0%

INTERSEX

0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%

MASCHI

61
56,0%
0

0,0%

2
66,7%
0

0,0%

0

0,0%

6
31,6%
0

0,0%

1
100,0%
0

0,0%

2
66,7%
2
100,0%
2
33,3%
2
28,6%
3
75,0%
4
36,4%
1
100,0%
15
60,0%
14
41,2%
2
66,7%
7
28,0%

Totale

109
100,0%
2
100,0%
3
100,0%
3
100,0%
1
100,0%
19
100,0%
1
100,0%
1
100,0%
2
100,0%
3
100,0%
2
100,0%
6
100,0%
7
100,0%
4
100,0%
11
100,0%
1
100,0%
25
100,0%
34
100,0%
3
100,0%
25
100,0%
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SESSO
FEMMINE
:
SINDROME DI 40,0%
36
40,9%
21
FRAGILE 43,8%
9
69,2%
2
100,0%
1
SINDROME DI 20,0%
RN1400-COCKAYNE SINDROME ¢
DI 0,0%
3
SINDROME DI 60,0%
1
SINDROME DI 50,0%
1
DIGITO-DENTALE 50,0%
RN1450-DISPLASIA 3
SPONDILOEPIFISARIA 60,0%
CONGENITA
RN1510-KLIPPEL-TRENAUNAY 23
SINDROME DI 50,0%
1
100,0%
2
66,7%
0
SINDROME DI 0,0%
RN1620-RUBINSTEIN-TAYBI 3
SINDROME DI 42,9%
0
OCULO-FACIO-SCHELETRICA 0,0%
RN1720-VOGT-KOYANAGI- 13
HARADA SINDROME DI 76,5%
2
66,7%
I

INTERSEX

0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%

0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%

MASCHI

27
60,0%
52
59,1%
27
56,3%
4
30,8%
0
0,0%
4
80,0%
1
100,0%
2
40,0%
1
50,0%
1
50,0%
2
40,0%

23
50,0%
0

0,0%

1
33,3%

1
100,0%
4
57,1%
1
100,0%
4
23,5%

1
33,3%

Totale

45
100,0%
88
100,0%
48
100,0%
13
100,0%
2
100,0%
5
100,0%
1
100,0%
5
100,0%
2
100,0%
2
100,0%
5
100,0%

46
100,0%
1
100,0%
3
100,0%
1
100,0%
7
100,0%
1
100,0%
17
100,0%
3
100,0%
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SESSO
FEMMINE

oo |
0,0%

:

PSEUDOERMAFRODITISMI 68,6%

RNGO11-ALTRE SINDROMI 5
MALFORMATIVE CONGENITE 100,0%
GRAVI ED INVALIDANTI CON
PREVALENTE ALTERAZIONE DEL

SISTEMA NERVOSO
RNG020-ARTROGRIPOSI 8
MULTIPLE CONGENITE 47,1%

RNGO030- 4
ACROCEFALOSINDATTILIA 66,7%

RNG040-ANOMALIE CONGENITE ¢
DEL CRANIO E/O DELLE OSSA 44,7%
DELLA FACCIA

:
CONGENITE 46,4%
CONGENITE 55,2%

:
ANEUPLOIDIA CROMOSOMICA 45,0%
RNG090-SINDROMI DA 136
DUPLICAZIONE/DEFICIENZA 48,9%
CROMOSOMICA
RNG091-SINDROMI 1
MALFORMATIVE CONGENITE 50,0%
CON ALTERAZIONE DEL TESSUTO
CONNETTIVO COME SEGNO
PRINCIPALE
RNG092-SINDROMI 1
MALFORMATIVE CONGENITE 100,0%
GRAVI ED INVALIDANTI CON
BASSA STATURA COME SEGNO
PRINCIPALE

RNG094-SINDROMI PROGEROIDI [t
0,0%

RNG095-SINDROMI DI 0
WAARDENBURG 0,0%

INTERSEX

0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

4%

0,0%

0,0%

0,0%

0,0%

MASCHI

1
100,0%
11
31,4%
0

0,0%

52,9%

33,3%
84
55,3%

111
53,6%
143
44,8%
33
55,0%
141
50,7%

50,0%

0,0%

1
100,0%
2

100,0%

Totale

1
100,0%
35
100,0%
5
100,0%

17
100,0%
6
100,0%
152
100,0%

207
100,0%
319
100,0%
60
100,0%
278
100,0%

2
100,0%

1
100,0%

1
100,0%
2
100,0%
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SESSO Totale
FEMMINE INTERSEX MASCHI

RNG100-ALTRE ANOMALIE 56 0 72 128
CONGENITE MULTIPLE RITARDO  ZER:VZS 0,0% 56,3% 100,0%
MENTALE

RNG111-Altre sindromi 193 0 203 396
malformative congenite gravi ed R:EFLS 0,0% 51,3% 100,0%
invalidanti con prevalente

interessamento dell’apparato

visivo EX gravi anomalie

congenite senza ritardo mentale

non altrimenti specificate

RNG121-SINDROMI 4 0 3 7
MALFORMATIVE CONGENITE 57,1% 0,0% 42,9% 100,0%
GRAVI E INVALIDANTI CON

ALTERAZIONE DELLA FACCIA

COME SEGNO PRINCIPALE

RNG131-ALTRE SINDROMI 0 0 2 2
MALFORMATIVE CONGENITE 0,0% 0,0% 100,0% 100,0%
GRAVI ED INVALIDANTI CON

ALTERAZIONE DEGLI ARTI COME

SEGNO PRINCIPALE

RNG141-SINDROMI 304 0 510 814
MALFORMATIVE CONGENITE 37,3% 0,0% 62,7% 100,0%
GRAVI ED INVALIDANTI DEL

CUORE E DEI GRANDI VASI

(ESCLUSI: DIFETTO

INTERVENTRICOLARE ISOLATO;

DIFETTO INTERATRIALE ISOLATO;

STENOSI ISOLATA DELLA

VALVOLA POLMONARE;

PERVIETA’' DEL DOTTO DI

BOTALLO)

RNG142-ALTRE SINDROMI 6 0 1 7
MALFORMATIVE CONGENITE 85,7% 0,0% 14,3% 100,0%
GRAVI ED INVALIDANTI DEI VASI

PERIFERICI

RNG150-AGENESIA/DISGENESIA [ 0 6 10

DEL CORPO CALLOSO IN FORMA  :loforZ 0,0% 60,0% 100,0%
ISOLATA O SINDROMICA

RNG200-AMARTOMATOSI 6 0 9 15
MULTIPLE 40,0% 0,0% 60,0% 100,0%
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SESSO Totale
FEMMINE INTERSEX MASCHI

RNG251-DIFETTI CONGENITI DEL ¢ 0 2 2
TUBO DIGERENTE: AGENESIA, 0,0% 0,0% 100,0% 100,0%
ATRESIE, FISTOLE E

DUPLICAZIONI

RNG252-ALTRE 1 0 2 3
MALFORMAZIONI CONGENITE 33,3% 0,0% 66,7% 100,0%
GRAVI ED INVALIDANTI

DELL'APPARATO DIGERENTE

RNG261-MALATTIA RENALE 0 0 2 2
CISTICA GENETICA (ESCLUSO 0,0% 0,0% 100,0% 100,0%
RENE POLICISTICO AUTOSOMICO

DOMINANTE)

RNG262-DIFETTI DELLO 5 0 1 6
SVILUPPO SESSUALE CON 83,3% 0,0% 16,7% 100,0%
AMBIGUITA’ DEI GENITALI E/O

DISCORDANZA

CARIOTIPO/SVILUPPO

GONADICO E/O FENOTIPO

RNG264-ALTRE 8 0 3 11
MALFORMAZIONI CONGENITE 72,7% 0,0% 27,3% 100,0%
GRAVI ED INVALIDANTI

DELL'APPARATO GENITO-

URINARIO

RQO0010-GERSTMANN 0 0 1 1
SINDROME DI 0,0% 0,0% 100,0% 100,0%

Alcune condizioni morbose di origine perinatale

SESSO Totale
FEMMINE MASCHI
RP0020-SINDROME FETALE DA ACIDO VALPROICO §¢; 1 1

0,0% 100,0% 100,0%
RP0040-SINDROME ALCOLICA FETALE 4 7 11
36,4% 63,6% 100,0%
RP0070-FIBROSI EPATICA CONGENITA 4 4 8
50,0% 50,0% 100,0%
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Informazioni di base sulla prevalenza

In questa sezione vengono riportate informazioni di base sulla prevalenza, su 100.000,

delle singole malattie rare in Piemonte e Valle d’Aosta. La prevalenza é calcolata sulla

popolazione residente nelle due Regioni al primo gennaio 2019 (= 4.482.072).

PATOLOGIA [\

RDGO010-ANEMIE EREDITARIE 1212
RDGO020-DIFETTI EREDITARI DELLA COAGULAZIONE 1190

RF0280-CHERATOCONO 1161
RMO0120-SCLEROSI SISTEMICA PROGRESSIVA 1131

RCG100-ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DEL 1086

FERRO

RHO0011-SARCOIDOSI 865
RBG010-NEUROFIBROMATOSI 826
RDGO031-PORPORA TROMBOCITOPENICA IDIOPATICA CRONICA Ej¥
RNG141-SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE GRAVI ED 802
INVALIDANTI DEL CUORE E DEI GRANDI VASI (ESCLUSI: DIFETTO
INTERVENTRICOLARE ISOLATO; DIFETTO INTERATRIALE

ISOLATO; STENOSI ISOLATA DELLA VALVOLA POLMONARE;

PERVIETA’ DEL DOTTO DI BOTALLO)

RN0010-ARNOLD-CHIARI SINDROME DI 651
RLO060-LICHEN SCLEROSUS ET ATROPHICUS 650

RC0220-SINDROME DA ANTICORPI ANTIFOSFOLIPIDI (FORMA 622
PRIMITIVA)

RHGO010-MALATTIE INTERSTIZIALI POLMONARI PRIMITIVE 552
RF0100-SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA 548
RFG101-SINDROMI MIASTENICHE CONGENITE E DISIMMUNI 542

RCG040-DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEGLI sl¢§
AMINOACIDI

RDGO020-ALTRI DIFETTI TROMBOFILICI INDICATI NELLA 492
CIRCOLARE REGIONALE 33365 DEL 17-11-2010

RG0080-ARTERITE A CELLULE GIGANTI 421
RDG020-FATTORE vW tipo I 411
RFG080-DISTROFIE MUSCOLARI 410
RFG060-NEUROPATIE EREDITARIE 401

RF0180-POLINEUROPATIA CRONICA INFIAMMATORIA 347
DEMIELINIZZANTE
RCG160-IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE 322

RJG020-GLOMERULOPATIE PRIMITIVE (ESCLUSO: 305
GLOMERULOPATIA A LESIONI MINIME)

PREV.

27,0
26,6
25,9
25,2
24,2

19,3
18,4
18,1
17,9

14,5
14,5
13,9

12,3
12,2
12,1
11,3

11,0

94
9,2
9,1
89
7,7

7.2
6,8
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PATOLOGIA N
RFG110-DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE 294
RNG060-OSTEODISTROFIE CONGENITE 291
RC0210-BEHCET MALATTIA DI 285
RCG030-POLIENDOCRINOPATIE AUTOIMMUNI 280
RL0O030-PEMFIGO 277
RL0040-PEMFIGOIDE BOLLOSO 276
RNG090-SINDROMI DA DUPLICAZIONE/DEFICIENZA 265
CROMOSOMICA

RC0040-PUBERTA’ PRECOCE IDIOPATICA 258
RIG021-INSUFFICIENZA INTESTINALE CRONICA BENIGNA 252
FORME ANATOMICAMENTE E/O CLINICAMENTE RILEVANTI)
RFG040-MALATTIE SPINOCEREBELLARI 244
RDGO020-DEFICIT DI FATTORE VIII 235
RFG090-DISTROFIE MIOTONICHE 233
RMO0030-CONNETTIVITE MISTA 209
RNGO050-CONDRODISTROFIE CONGENITE 203

182
180
179
178
177
174
167
163
161
160

RNGO070-ITTIOSI CONGENITE 152
RG0020-POLIANGIOITE MICROSCOPICA 149
RNG111-GRAVI ANOMALIE CONGENITE SENZA RITARDO 147
MENTALE NON ALTRIMENTI SPECIFICATE
RDGO020-DEFICIT DI FATTORE VII 146
146
RNG040-ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIO E/O DELLE OSSA 146
DELLA FACCIA

RGG020 - LINFEDEMI PRIMARI CRONICI 143

RG0070-GRANULOMATOSI DI WEGENER 142
RCG080-DISTURBI DA ACCUMULO DI LIPIDI 141
RC0020-KALLMANN SINDROME DI 140

RCG060-DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEI 132

CARBOIDRATI ESCLUSO: DIABETE MELLITO

PREV.
6,6
6,5
6,4
6,2
6,2
6,2
59

58
5,6
56

54
52
52
4,7
4,5
41
4,0
4,0
4,0
3,9
3.9
3,7
3,6
3,6
3,6
34
33
3.3

3.3
3.3
3.3

3.2
3,2
3,1
3,1
29
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PATOLOGIA N

RCGO070-ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DELLE 129
LIPOPROTEINE

RF0181-NEUROPATIA MOTORIA MULTIFOCALE 128
RNG100-ALTRE ANOMALIE CONGENITE MULTIPLE RITARDO 123
MENTALE

RNG111-ALTRE SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE GRAVI 123
ED INVALIDANTI CON PREVALENTE INTERESSAMENTO
DELL'APPARATO VISIVO

RDG020-DEFICIT DI PROTEINA S 121

120
119
118
118
114
113
EREDITARIE/FAMILIARI
110

RNO0230-MALATTIA DEL FEGATO POLICISTICO 107
RN1010-NOONAN SINDROME DI 103

RJ0020-FIBROSI RETROPERITONEALE 99
RNO160-ATRESIA ESOFAGEA E/O FISTOLA TRACHEOESOFAGEA 98
RNO0330-EHLERS-DANLOS SINDROME DI 98
RN0190-ANO IMPERFORATO 96
RDGO031-PIASTRINOPATIE AUTOIMMUNI PRIMARIE CRONICHE 94
RN0820-BECKWITH-WIEDEMANN SINDROME DI 93
RDG020-DEFICIT DI FATTORE XI 90
RF0090-DISTONIA DI TORSIONE IDIOPATICA 88
RNO0250-RENE CON MIDOLLARE A SPUGNA 88
RN1320-MARFAN SINDROME DI 87
RNG111-ALTRE GRAVI PATOLOGIE CONGENITE SENZA RITARDO ¥4
MENTALE NON ALTRIMENTI SPECIFICATE

RFG050-ATROFIE MUSCOLARI SPINALI 84
RF0130-LENNOX GASTAUT SINDROME DI 83
RC0190-ANGIOEDEMA EREDITARIO 81
RG0010-ENDOCARDITE REUMATICA 80
RB0050-POLIPOSI FAMILIARE 79
RNO0550-DARIER MALATTIA DI 76
RCG150-ISTIOCITOSI CRONICHE 74
RFG140-DISTROFIE EREDITARIE DELLA CORNEA 72
RGG010-MICROANGIOPATIE TROMBOTICHE 69
RD0030-PORPORA DI HENOCH-SCHONLEIN RICORRENTE 67

PREV.
29

2,9
2,7

2,7

2,7
2,7
2,7
2,6
2,6
2,5
2,5
2,5

2,5
2,4
2,3
2,2
2,2
2,2
2,1
2,1
2,1
2,0
2,0
2,0
1,9
1,9

1,9
1,9
1,8
1,8
1,8
1,7
1,7
1,6
1,5
1,5
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PATOLOGIA N
RD0070-ANEMIE APLASTICHE ACQUISITE (ESCLUSO: FORME 67
MIDOLLARI APLASTICHE TRANSITORIE)
RF0150-NARCOLESSIA 64
RCO0150-WILSON MALATTIA DI 63
RCG110-PORFIRIE 59
RNG080-SINDROMI DA ANEUPLOIDIA CROMOSOMICA 59
RI0050-COLANGITE PRIMITIVA SCLEROSANTE 57
RDGO020-DEFICIT DI FATTORE IX 56
RDG030-PIASTRINOPATIE EREDITARIE 55
RI0040-SINDROME DA PSEUDO-OSTRUZIONE 54
RN0200-HIRSCHSPRUNG MALATTIA DI 54
RG0090-TAKAYASU MALATTIA DI 52
RDG020-DIFETTI COMBINATI 49
RFO0110-SCLEROSI LATERALE PRIMARIA 49
RFG100-PARALISI NORMOKALIEMICHE, IPO E IPERKALIEMICHE 48
RN1330-SINDROME DA X FRAGILE 48
RGO0100-TELEANGECTASIA EMORRAGICA EREDITARIA 47
RNO170-ATRESIA DEL DIGIUNO 47
RDG020-DEFICIT DI PROTEINA C 46
RN1510-KLIPPEL-TRENAUNAY SINDROME DI 45
RD0010-SINDROME EMOLITICO UREMICA 44
RN0710-MELAS SINDROME 44
RN1310-PRADER-WILLI SINDROME DI 43
RC0021-DEFICIT CONGENITO ISOLATO DI GH 41
RF0300-ATROFIA OTTICA DI LEBER 41
RN0430-POLAND SINDROME DI 40
RNO0950-KARTAGENER SINDROME DI 40
RBG021-CANCRO NON POLIPOSICO EREDITARIO DEL COLON 39
39
RN1360-ALPORT SINDROME DI 38
RDG020-FATTORE vW tipo Il a 37
RF0040-RETT SINDROME DI 37
RN0860-DE MORSIER SINDROME DI 37
RC0170-RACHITISMO IPOFOSFATEMICO VITAMINA D 36
RESISTENTE
RN0780-VON HIPPEL-LINDAU SINDROME DI 36
RN1270-WILLIAMS SINDROME DI 34
RC0200-CARENZA CONGENITA DI ALFA1 ANTITRIPSINA 33
RDG020-FV LEIDEN OMOZIGOTE 33
RF0310-CADASIL 32
RFGO010-LEUCODISTROFIE 32

PREV.
1,5

1,4
1,4
1,3
1,3
1,3
1,2
1,2
1,2
1,2
1,2
1.1
11
11
11
1,0
1,0
1,0
1,0
1,0
1,0
1,0
09
09
09
09
09
09
08
08
0,8
0,8
0,8

08
0,8
0,7
0,7
0,7
0,7
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PATOLOGIA N PREV.

RNGO010-PSEUDOERMAFRODITISMI 32 07
RB0060-LINFOANGIOLEIOMIOMATOSI 31 07
RNG111-MALFORMAZIONI CAVERNOSE CEREBRALI 31 07
RDG020-DEFICIT DI ANTITROMBINA 30 07
RDG040-TROMBOCITOPENIE PRIMARIE EREDITARIE 30 07
RN0570-EPIDERMOLISI BOLLOSA 30 07
RDG020-DEFICIT DI FATTORE V 29 06
RD0020-EMOGLOBINURIA PAROSSISTICA NOTTURNA 27 06
RG0030-POLIARTERITE NODOSA 27 06
RB0070-SINDROME DEL NEVO BASOCELLULARE 26 06
RF0170-STEELE-RICHARDSON-OLSZEWSKI SINDROME DI 26 06
RN0050-LISSENCEFALIA 24 05
RN1250-VACTERL ASSOCIAZIONE 24 05
RD0040-NEUTROPENIA CICLICA 23 05
RDG020-DISFIBRINOGENEMIA 23 05
RN0210-ATRESIA BILIARE 23 05
RN0630-PSEUDOXANTOMA ELASTICO 23 05
RF0140-WEST SINDROME DI 22 05
RN0880-EEC SINDROME 22 05
RN1300-ANGELMAN SINDROME DI 22 05
RDG020-FII G20210A OMOZIGOTE 21 0,5
RN0910-GOLDENHAR SINDROME DI 21 0,5
RL0090-PIODERMA GANGRENOSO CRONICO 20 04
RM0060-POLICONDRITE 20 04
19 04
19 04
19 04
18 04
18 04
18 04
18 04
18 04
17 04
17 04
17 04
16 04
16 04
16 04
16 04
16 04
16 04
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PATOLOGIA N PREV.
RIGO10-COLESTASI INTRAEPATICHE PROGRESSIVE FAMILIARI 15 03
RN0320-GASTROSCHISI 15 03
RA0020-WHIPPLE MALATTIA DI 14 03
RF0060-EPILESSIA MIOCLONICA PROGRESSIVA 14 03
RN0120-COLOBOMA CONGENITO DEL DISCO OTTICO 14 03
RN1720-VOGT-KOYANAGI-HARADA SINDROME DI 14 03
RC0231-SINDROME DI ALBRIGHT 13 03
RDGO020-DEFICIT DI FATTORE X 13 03
RF0030-LEIGH MALATTIA DI 13 03
RF0120-ADRENOLEUCODISTROFIA 13 03
RNO510-INCONTINENTIA PIGMENTI 13 03

RCG120-DISORDINI DEL METABOLISMO DELLE PURINE E DELLE 12 03
PIRIMIDINE

RF0270-COGAN SINDROME DI 12 03
RN0020-MICROCEFALIA 12 03
RN1350-ALAGILLE SINDROME DI 12 03
RNG200-AMARTOMATOSI MULTIPLE 12 03
RA0030-LYME MALATTIA DI 11 0,2
RB0020-RETINOBLASTOMA 11 0,2
RN0520-XERODERMA PIGMENTOSO 11 0,2
RN1220-STICKLER SINDROME DI 11 0,2
RN1490-ISAACS SINDROME DI 11 0,2

RNG264-ALTRE MALFORMAZIONI CONGENITE GRAVI ED 11 0,2
INVALIDANTI DELL'APPARATO GENITO-URINARIO

RP0040-SINDROME ALCOLICA FETALE 11 0,2
RF0230-CICLITE ETEROCROMICA DI FUCH 10 0,2
RN0040-JOUBERT SINDROME DI 10 0,2
RN1700-SJOGREN-LARSONN SINDROME DI 10 0,2
RB0071-MELANOMA CUTANEO FAMILIARE E/O MULTIPLO 9 0,2
RC0241-FEBBRE MEDITERRANEA FAMILIARE e 0,2
RCG162-SINDROMI DA NEOPLASIE ENDOCRINE MULTIPLE 9 0,2
RFG130-DEGENERAZIONI DELLA CORNEA £ 0,2
RIO080-LINFANGECTASIA INTESTINALE 9 0,2
RM0021-SINDROME DA ANTICORPI ANTISINTETASI 9 0,2
RNG150-AGENESIA/DISGENESIA DEL CORPO CALLOSO IN 9 0,2
FORMA ISOLATA O SINDROMICA
8 02
8 02
8 02
8 02
8 02
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paTOOGK @@ N
RNO322-ONFALOCELE  E
 RNO670-CRIDUCHATMALATTIADEL [
 RN1610-POEMSSINDROME [
| RPOO70-FIBROSIEPATICACONGENITA [
 RBOOT0-WILMSTUMOREDI W
| RD0O50-MALATTIA GRANULOMATOSACRONICA |
| RDGO20-DEFICITDIFATTOREXM W
RDGO20-FATTOREXH K
 RFOO61-DRAVET,SINDROMEDI W
| RFG120-DISTROFIE EREDITARIEDELLACOROIDE |l
| RNO240-ERMAFRODITISMOVERO W
| RNOGOO-IPERCHERATOSIEPIDERMOLITICA |
 RNO760-PEUTZ-JEGHERSSINDROMEDI [
| RNO960-MAFFUCCISINDROMEDI

RN1190-SINDROME UNGHIA-ROTULA 7
RN1620-RUBINSTEIN-TAYBI SINDROME DI 7
RNG121-SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE GRAVI E 7
INVALIDANTI CON ALTERAZIONE DELLA FACCIA COME SEGNO
PRINCIPALE
7
ED INVALIDANTI DEI VASI PERIFERICI
RDG020-FATTORE vW tipo III 6
RF0183-GUILLAIN-BARRE’, SINDROME DI (LIMITATAMENTE ALLE §9
FORME CRONICHE, GRAVI ED INVALIDANTI)
RF0200-VITREORETINOPATIA ESSUDATIVA FAMILIARE 6
RG0060-GOODPASTURE SINDROME DI 6
RN0260-FOCOMELIA 6
RN0650-PARRY-ROMBERG SINDROME DI 6
RN0790-AARSKOG SINDROME DI 6
RN0930-HOLT-ORAM SINDROME DI 6
RN1180-SINDROME TRICO-RINO-FALANGEA 6
RNG030-ACROCEFALOSINDATTILIA 6
RNG262-DIFETTI DELLO SVILUPPO SESSUALE CON AMBIGUITA' 6

DEI GENITALI E/O DISCORDANZA CARIOTIPO/SVILUPPO

GONADICO E/O FENOTIPO

Ul o1 U1 U1 U1 U1 D

PREV.
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2
0,2

0,2

0,1
0,1

0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1

0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
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PATOLOGIA N
RNGO11-ALTRE SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE GRAVI 5
ED INVALIDANTI CON PREVALENTE ALTERAZIONE DEL SISTEMA
NERVOSO
RC0022-IPOGONADISMO IPOGONATROPO CONGENITO 4
RD0091-ANEMIA REFRATTARIA 4
RDGO020-DIFETTI IN CORSO DI ACCERTAMENTO 4
RF0081-ATROFIA MULTISISTEMICA 4
RF0190-EATON-LAMBERT SINDROME DI 4
RF0210-EALES MALATTIA DI 4
RF0350-EMICRANIA EMIPLEGICA FAMILIARE 4
RFG160-DISTONIE PRIMARIE 4
4
IPOVENTILAZIONE CENTRALE CONGENITA
RI0060-SPRUE CELIACA 4
RN0300-SINDROME DA REGRESSIONE CAUDALE 4
RN0560-DISCHERATOSI CONGENITA 4
RN0720-MERRF SINDROME 4
RN1210-SMITH-MAGENIS SINDROME DI 4
RN1380-BARDET-BIEDL SINDROME DI 4
RN1480-IPOMELANOSI DI ITO 4
RN1520-LANDAU-KLEFFNER SINDROME DI 4
RC0080-LIPODISTROFIA TOTALE 3
RDG020-FATTORE vW tipo II N 3
3
RH0021-PROTEINOSI ALVEOLARE POLMONARE IDIOPATICA 3
RMO0090-FIBRODISPLASIA OSSIFICANTE PROGRESSIVA 3
RNO130-MORNING GLORY ANOMALIA DI 3

RN0280-ACRODISOSTOSI 3
RN0340-ADAMS-OLIVER SINDROME DI 3

RN0400-JACKSON-WEISS SINDROME DI 3
RN0470-SINDROME OTO-PALATO-DIGITALE 3
RN0540-CUTE MARMOREA TELEANGECTASICA 3
3
RN0640-APLASIA CONGENITA DELLA CUTE 3
RN1040-PFEIFFER SINDROME DI 3
RN1050-RIEGER SINDROME 3
3
RN1290-WOLFRAM SINDROME DI 3
RN1650-SINDROME DEL NEVO DISPLASTICO 3
RNG151-SINDROMI CON DISPLASIA ECTODERMICA 3

PREV.
0,1

0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1

0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
0,1
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PATOLOGIA

RNG252-ALTRE MALFORMAZIONI CONGENITE GRAVI ED
INVALIDANTI DELL'APPARATO DIGERENTE
RB0040-GARDNER SINDROME DI
RC0160-IPOFOSFATASIA

RC0243-SINDROME TRAPS

RC0270-LOWE, SINDROME DI

RCG031-SINDROMI DA RESISTENZA ALL'ORMONE DELLA
CRESCITA

RCGO078-DIFETTI CONGENITI DELLA FOSFORILAZIONE
OSSIDATIVA MITOCONDRIALE DA ALTERAZIONI DEL DNA
MITOCONDRIALE

RCGO083-ALTRI DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO
ENERGETICO MITOCONDRIALE

RF0010-ALPERS MALATTIA DI

RF0050-ATROFIA DENTATO RUBROPALLIDOLUYSIANA
RF0160-MELKERSSON-ROSENTHAL SINDROME DI
RF0330-COROIDITE SERPIGINOSA

RF0390-PARALISI BULBARE PROGRESSIVA CON SORDITA'
NEUROSENSORIALE

RG0131-CARDIOPATIE ARITMOGENE GENETICHE
RH0020-EMOSIDEROSI POLMONARE IDIOPATICA
RJ0040-RENE POLICISTICO AUTOSOMICO RECESSIVO
RLO080-SCLEROSI CUTANEA DIFFUSA AD ALTA GRAVITA'
CLINICA

RMO0110-MIOSITE A CORPIINCLUSI

RMO0121-SINDROME SAPHO

RNO0030-AGENESIA CEREBELLARE

RN0090-AXENFELD- RIEGER ANOMALIA DI
RN0290-CAMPTODATTILIA FAMILIARE
RN0370-DYGGVE-MELCHIOR-CLAUSEN (DMC) SINDROME DI
RN0410-JARCHO-LEVIN SINDROME DI
RN0610-IPOPLASIA FOCALE DERMICA
RN1030-PALLISTER- HALL SINDROME DI
RN1130-SINDROME BRANCHIO-OCULO-FACCIALE
RN1170-SINDROME PROTEO

RN1370-ALSTROM SINDROME DI
RN1430-DENYS-DRASH SINDROME DI
RN1440-DISPLASIA OCULO-DIGITO-DENTALE
RN1570-NEUROACANTOCITOSI

RN1730-WAGR SINDROME DI

S Z

N DD NN N

N

[N \O I (O I \ O I\ )

NN N

NN NN NN DNDDNDDNDDNDDNDDNDDNDDNDDND

PREV.

0,1

<0,1
<0,1
<0,1
<01
<0,1

<0,1

<0,1

<0,1
<0,1
<0,1
<01
<0,1

<0,1
<0,1
<0,1
<0,1

<01
<0,1
<0,1
<0,1
<01
<0,1
<0,1
<0,1
<01
<01
<0,1
<01
<0,1
<01
<01
<01
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PATOLOGIA N
RNG091-SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE CON 2
ALTERAZIONE DEL TESSUTO CONNETTIVO COME SEGNO
PRINCIPALE

RNG095-SINDROMI DI WAARDENBURG 2
RNG131-ALTRE SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE GRAVI |
ED INVALIDANTI CON ALTERAZIONE DEGLI ARTI COME SEGNO
PRINCIPALE

RNG251-DIFETTI CONGENITI DEL TUBO DIGERENTE: AGENESIA, 2
ATRESIE, FISTOLE E DUPLICAZIONI

RNG261-MALATTIA RENALE CISTICA GENETICA (ESCLUSO RENE |
POLICISTICO AUTOSOMICO DOMINANTE)

RA0010-HANSEN MALATTIA DI

RC0070-DEFICIENZA CONGENITA DI ZINCO
RC0180-CRIGLER-NAJJAR SINDROME DI

RC0290-SCHNITZLER, SINDROME DI

RCGO072-DIFETTI CONGENITI DELLA SINTESI DEGLI ACIDI BILIARI
RCGO074-DIFETTI CONGENITI DELLA OSSIDAZIONE
MITOCONDRIALE DEGLI ACIDI GRASSI (ESCLUSO: SINDROME DI
ZELLWEGER CODICE RN1760)

RCGO095-ALTRI DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO E DEL 1
TRASPORTO DI VITAMINE E COFATTORI NON PROTEICI
ESCLUSO: DEFICIENZA FAMILIARE DI VITAMINA E (CODICE
RFG040)

RCG102-DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO DEL RAME
RDGO020-DEFICIT DI FATTORI V-VIII

RDGO051-NEUTROPENIE CONGENITE

RF0201-COATS, MALATTIA DI

RF0320-COROIDITE MULTIFOCALE

RF0360-EMIPLEGIA ALTERNANTE

RF0370-FAHR, MALATTIA DI

RF0411-SINDROME DELLA PERSONA RIGIDA
RFG020-CEROIDO-LIPOFUSCINOSI
RFG150-ANOFTALMIA/MICROFTALMIA ISOLATE O
SINDROMICHE

RG0110-BUDD-CHIARI SINDROME DI

RH0022-PROTEINOSI ALVEOLARE POLMONARE CONGENITA
RI0020-GASTRITE IPERTROFICA GIGANTE
RI0070-MALATTIA DA INCLUSIONE DEI MICROVILLI
RMO0050-FASCITE DIFFUSA

RNO0100-PETER ANOMALIA DI

RNO150-BLUE RUBBER BLEB NEVUS

RNO0360-COFFIN-SIRIS SINDROME DI

— ) ) ) A

— o ) ) e A A A A

— o ) ) A A

PREV.

<0,1

<0,1
<0,1

<0,1

<0,1

<01
<01
<0,1
<0,1
<0,1
<01

<0,1

<01
<0,1
<0,1
<01
<01
<01
<01
<01
<0,1
<01

<0,1
<01
<0,1
<0,1
<0,1
<01
<01
<0,1
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PREV.
<0,1
<01
<0,1
<01
<0,1
<01
<0,1
<01
<0,1
<01
<0,1
<0,1
<0,1
<01
<0,1
<0,1

RN1810-ESTROFIA VESCICALE <0,1
RNG092-SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE GRAVI ED <0,1
INVALIDANTI CON BASSA STATURA COME SEGNO PRINCIPALE

<0,1
<01
<0,1
<0,1
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Eta pediatrica (maggiore o uguale a 16 anni) e adulta

(superiore a 17)

Malattie infettive e parassitarie

Eta pediatrica
0,0%
0,0%

9,1%

o

Tumori

Eta adulta

4
57,1%
6
54,5%
1
50,0%
4
4,8%
2
6,1%
2
7,7%
0
0,0%
319
37,7%
0
0,0%

1
100,0%
14
100,0%
10
90,9%

S
42,9%
5
45,5%
1
50,0%
79
95,2%
31
93,9%
24
92,3%
9
100,0%
527
62,3%
40
100,0%

1
100,0%
14
100,0%
11
100,0%

7
100,0%
11
100,0%
2
100,0%
83
100,0%
33
100,0%
26
100,0%
9
100,0%
846
100,0%
40
100,0%
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Malattie delle ghiandole endocrine

Malattie del metabolismo

47,4%

5,0%

95,2%

40,0%

230

84,6%

22,2%

3,6%

35,1%

2,8%

50,0%

44,4%

96,4%
120
64,9%
277
97,2%

50,0%

55,6%

19
100,0%
141
100,0%
42
100,0%
5
100,0%
272
100,0%
18
100,0%
166
100,0%
185
100,0%
285
100,0%
2
100,0%
9
100,0%

o
[y
[y

0,0%

33,3%

0,0%

8,8%

0,0%

28,2%

100,0%
2
66,7%
9
100,0%
62
91,2%
2
100,0%
28
71,8%

100,0%
3
100,0%
9
100,0%
68
100,0%
2
100,0%
39
100,0%
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Eta pediatrica
0
0,0%
267
49,0%
12
52,2%
56
41,2%
20
14,9%
1
100,0%
0
0,0%

0

0,0%
24
15,9%
2
100,0%
1
100,0%
1
100,0%

18
1,6%
1
100,0%
6
9,8%
1
8,3%
1

,6%
11
57,9%
1
50,0%
1
12,5%
10
76,9%

Eta adulta
1
100,0%
278
51,0%
11
47,8%
80
58,8%
114
85,1%
0
0,0%
1
100,0%

2
100,0%
127
84,1%
0

0,0%

0

0,0%

0

0,0%

1099
98,4%
0
0,0%
55
90,2%
11
91,7%
174
99,4%
8
42,1%
1
50,0%
7
87,5%
3
23,1%

1
100,0%
545
100,0%
23
100,0%
136
100,0%
134
100,0%
1
100,0%
1
100,0%

2
100,0%
151
100,0%
2
100,0%
1
100,0%
1
100,0%

1117
100,0%
1
100,0%
61
100,0%
12
100,0%
175
100,0%
19
100,0%
2
100,0%
8
100,0%
13
100,0%
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Malattie del sistema immunitario

Eta pediatrica
3
23,1%
6
14,6%
1
100,0%
0
0,0%
2
4,5%
0
0,0%
1
100,0%

11
12,9%
1
5,3%
5
15,2%
0
0,0%
0
0,0%
1
33,3%
0
0,0%
22
28,2%
100
29,2%
5
4,3%
145
10,9%

Eta adulta
10
76,9%
35
85,4%
0
0,0%
3
100,0%
42
95,5%
4
100,0%
0
0,0%

74
87,1%
18

94, 7%
28
84,8%
642
100,0%
9
100,0%
2
66,7%
1
100,0%
56
71,8%
242
70,8%
112
95,7%
1184
89,1%

13
100,0%
41
100,0%
1
100,0%
3
100,0%
44
100,0%
4
100,0%
1
100,0%

85
100,0%
19
100,0%
33
100,0%
642
100,0%
9
100,0%
3
100,0%
1
100,0%
78
100,0%
342
100,0%
117
100,0%
1329
100,0%
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Malattie del sangue e degli organi ematopoietici

12 33 45
1 27 28
2 21 23
0 7 7
8 62 70
6 2 8
1 17 18
0 4 4
371 915 1286
328 2813 3141
6 51 57
22 79 101
61 770 831
5 25 30
53 60 113
0 1 1

121



Malattie del sistema nervoso centrale e periferico

21
51,2%
0
0,0%
7
50,0%
9
75,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
2
2,2%
0
0,0%
0
0,0%
36
40,9%
21
95,5%
7
10,8%
1
33,3%
0
0,0%
5
1,4%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%

20
48,8%
2
100,0%
7
50,0%
3
25,0%
5
100,0%
188
100,0%
4
100,0%
87
97,8%
725
100,0%
66
100,0%
52
59,1%
1

4,5%
58
89,2%
2
66,7%
26
100,0%
359
98,6%
129
100,0%
6
100,0%
4
100,0%

41
100,0%
2
100,0%
14
100,0%
12
100,0%
5
100,0%
188
100,0%
4
100,0%
89
100,0%
725
100,0%
66
100,0%
88
100,0%
22
100,0%
65
100,0%
3
100,0%
26
100,0%
364
100,0%
129
100,0%
6
100,0%
4
100,0%
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Eta pediatrica
0
0,0%
1
25,0%
0
0,0%
1
100,0%
0
0,0%
4
1,5%

0
0,0%
13
40,6%
11
4,0%
34
38,6%
37
9,2%
25
20,5%
73
17,3%
12
5,0%
3
6,0%
3

5%

2
50,0%
0
0,0%
3
75,0%
0
0,0%

Eta adulta
32
100,0%
3
75,0%
1
100,0%
0
0,0%
3
100,0%
258
98,5%

1
100,0%
19
59,4%
264
96,0%
54
61,4%
365
90,8%
97
79,5%
349
82,7%
228
95,0%
47
94,0%
556
99,5%
2
50,0%
11
100,0%
1
25,0%
g
100,0%

32
100,0%
4
100,0%
1
100,0%
1
100,0%
3
100,0%
262
100,0%

1
100,0%
32
100,0%
275
100,0%
88
100,0%
402
100,0%
122
100,0%
422
100,0%
240
100,0%
50
100,0%
559
100,0%
4
100,0%
11
100,0%
4
100,0%
9
100,0%
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Malattie dell’apparato visivo

Malattie del sistema circolatorio

50,0%

0,0%

0,0%

0,0%

8,3%

2,4%

0,0%

0,0%

8,4%

0,0%

8,3%

0,0%

3
50,0%
1
100,0%
4
100,0%
10
100,0%
11
91,7%
1162
97,6%
1
100,0%
2
100,0%
273
91,6%
8
100,0%
11
91,7%
73
100,0%

128
99,2%
290
98,0%
56
80,0%
36
43,9%
151
100,0%

6
100,0%
1
100,0%
4
100,0%
10
100,0%
12
100,0%
1190
100,0%
1
100,0%
2
100,0%
298
100,0%
8
100,0%
12
100,0%
73
100,0%

129
100,0%
296
100,0%
70
100,0%
82
100,0%
151
100,0%
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Eta pediatrica
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
1
7%
1
2%
0
0,0%
4
8,5%
0
0,0%
0
0,0%
6
8,7%
13
9%

6
3,2%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
1
100,0%
0
0,0%
0
0,0%
5
12,5%

Eta adulta
27
100,0%
121
100,0%
6
100,0%
145
99,3%
428
99,8%
57
100,0%
43
91,5%
2
100,0%
2
100,0%
63
91,3%
130
91%

179
96,8%
874
100,0%
2
100,0%
3
100,0%
0

0,0%
563
100,0%
4
100,0%
35
87,5%

27
100,0%
121
100,0%
6
100,0%
146
100,0%
429
100,0%
57
100,0%
47
100,0%
2
100,0%
2
100,0%
69
100,0%
143
100,0%

185
100,0%
874
100,0%
2
100,0%
3
100,0%
1
100,0%
563
100,0%
4
100,0%
40
100,0%
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Malattie dell’apparato digerente
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4
2,3%

0

0,0%
46
32,4%
4

7,0%
10
15,9%
0

0,0%

1
100,0%
4
44,4%
9
52,9%
14
5,5%

2
25,0%
0
0,0%
0
0,0%
33
17,2%
49
15,5%
11

171
97,7%
1
100,0%
96
67,6%
53
93,0%
53
84,1%
4
100,0%
0

0,0%

5
55,6%
8
47,1%
242
94,5%

6
75,0%
104
100,0%
172
100,0%
159
82,8%
268
84,5%
29

175
100,0%
1
100,0%
142
100,0%
57
100,0%
63
100,0%
4
100,0%
1
100,0%
9
100,0%
17
100,0%
256
100,0%

8
100,0%
104
100,0%
172
100,0%
192
100,0%
317
100,0%
40
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27,5% 72,5% 100,0%

Malattie della cute e del tessuto sottocutaneo

0 288 288
1 284 285
1 162 163
5 659 664
0 2 2
0 21 21
8 5 13
3 8 11
2 1 3
0 77 77
3 1 4
10 21 31
0 3 3
0 7 7
0 2 2
0 1 1
1 22 23
3 0 3
10 13 23
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_ Eta pediatrica Eta adulta
3 1
1 0
0 3
0 2
0 10
0 1
75 81
0 2
2 1

Malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo

7,0%

1%

0,0%

,5%

0,0%

0,0%

0,0%

25,0%

0,0%

,1%

106
93,0%
149
99,3%
9
100,0%
212
99,5%
18
100,0%
1
100,0%
21
100,0%
3
75,0%
2
100,0%
1156
99,9%

4
100,0%
1
100,0%
3
100,0%
2
100,0%
10
100,0%
1
100,0%
156
100,0%
2
100,0%
3
100,0%

114
100,0%
150
100,0%
9
100,0%
213
100,0%
18
100,0%
1
100,0%
21
100,0%
4
100,0%
2
100,0%
1157
100,0%
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0,0%

o

Malformazioni congenite, cromosomopatie e sindromi genetiche

8
57,1%
2
100,0%
11
57,9%
1
100,0%
0

0,0%
115
16,6%
8
61,5%
1
33,3%
9
90,0%
19
76,0%
4
44,4%
2
100,0%
1
100,0%
5
31,3%
7
50,0%
1
25,0%
0

0,0%
102
97,1%

2

100,0%

6
42,9%
0
0,0%
8
42,1%
0
0,0%
2
100,0%
579
83,4%
5
38,5%
2
66,7%
1
10,0%
6
24,0%
5
55,6%
0
0,0%
0
0,0%
11
68,8%
7
50,0%
3
75,0%
1
100,0%
3
2,9%

2
100,0%

14
100,0%
2
100,0%
19
100,0%
1
100,0%
2
100,0%
694
100,0%
13
100,0%
3
100,0%
10
100,0%
25
100,0%
9
100,0%
2
100,0%
1
100,0%
16
100,0%
14
100,0%
4
100,0%
1
100,0%
105
100,0%
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Eta pediatrica
50
98,0%
39
95,1%
97
92,4%
58
85,3%
23
88,5%
1
5,9%
4
3,7%
2
28,6%
1
1,1%
1
16,7%
0
0,0%
0
0,0%
3
75,0%
4
22,2%
13
86,7%
7
87,5%
22
22,2%
2
66,7%
1
100,0%
2
100,0%
2
66,7%
1
50,0%
22
55,0%

Eta adulta
1
2,0%
2
4,9%
8
7,6%
10
14,7%
3
11,5%
16
94,1%
104
96,3%
5
71,4%
91
98,9%
5
83,3%
3
100,0%
2
100,0%
1
25,0%
14
77,8%
2
13,3%
1
12,5%
77
77,8%
1
33,3%
0
0,0%
0
0,0%
1
33,3%
1
50,0%
18
45,0%

51
100,0%
41
100,0%
105
100,0%
68
100,0%
26
100,0%
17
100,0%
108
100,0%
7
100,0%
92
100,0%
6
100,0%
3
100,0%
2
100,0%
4
100,0%
18
100,0%
15
100,0%
8
100,0%
99
100,0%
3
100,0%
1
100,0%
2
100,0%
3
100,0%
2
100,0%
40
100,0%
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Eta pediatrica
2
66,7%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
4
50,0%
67
35,6%
5
100,0%
48
39,7%
1
14,3%
10
62,5%
5
12,8%
6
100,0%
1
100,0%
81
85,3%
9
52,9%
30
81,1%
1
100,0%
15
65,2%
4
66,7%
12
63,2%
0
0,0%
63
57,8%
2
100,0%

Eta adulta
1
33,3%
1
100,0%
1
100,0%
6
100,0%
4
50,0%
121
64,4%
0
0,0%
73
60,3%
6
85,7%
6
37,5%
34
87,2%
0
0,0%
0
0,0%
14
14, 7%
8
47,1%
7
18,9%
0
0,0%
8
34,8%
2
33,3%
7
36,8%
7
100,0%
46
42,2%
0
0,0%

3
100,0%
1
100,0%
1
100,0%
6
100,0%
8
100,0%
188
100,0%
5
100,0%
121
100,0%
7
100,0%
16
100,0%
39
100,0%
6
100,0%
1
100,0%
95
100,0%
17
100,0%
37
100,0%
1
100,0%
23
100,0%
6
100,0%
19
100,0%
7
100,0%
109
100,0%
2
100,0%
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Eta pediatrica
3
100,0%
0

0,0%

1
100,0%
18
94,7%
1
100,0%
0

0,0%

1
50,0%
1
33,3%
2
100,0%
1
16,7%
2
28,6%
2
50,0%
6
54,5%
1
100,0%
21
84,0%
16
47,1%
0

0,0%
17
68,0%
31
68,9%
25
28,4%
25
52,1%
8
61,5%
0

0,0%

Eta adulta
0

0,0%

3
100,0%
0

0,0%

1

5,3%

0

0,0%

1
100,0%
1
50,0%
2
66,7%
0

0,0%

5
83,3%
5
71,4%
2
50,0%
5
45,5%
0

0,0%

4
16,0%
18
52,9%
3
100,0%
8
32,0%
14
31,1%
63
71,6%
23
47,9%
5
38,5%
2
100,0%

3
100,0%
3
100,0%
1
100,0%
19
100,0%
1
100,0%
1
100,0%
2
100,0%
3
100,0%
2
100,0%
6
100,0%
7
100,0%
4
100,0%
11
100,0%
1
100,0%
25
100,0%
34
100,0%
3
100,0%
25
100,0%
45
100,0%
88
100,0%
48
100,0%
13
100,0%
2
100,0%
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Eta pediatrica
0

0,0%

1
100,0%
2
40,0%
2
100,0%
0

0,0%

5
100,0%
15
32,6%
1
100,0%
0

0,0%

1
100,0%
3
42,9%
1
100,0%
1

5,9%

1
33,3%
1
100,0%
9
25,7%
2
40,0%

9
52,9%
3
50,0%
127
83,6%
93
44,9%
146
45,8%

Eta adulta
5
100,0%
0

0,0%

3
60,0%
0

0,0%

2
100,0%
0

0,0%
31
67,4%
0

0,0%

3
100,0%
0

0,0%

4
57,1%
0

0,0%
16
94,1%
2
66,7%
0

0,0%
26
74,3%
3
60,0%

8
47,1%
3
50,0%
25
16,4%
114
55,1%
173
54,2%

5
100,0%
1
100,0%
5
100,0%
2
100,0%
2
100,0%
5
100,0%
46
100,0%
1
100,0%
3
100,0%
1
100,0%
7
100,0%
1
100,0%
17
100,0%
3
100,0%
1
100,0%
35
100,0%
5
100,0%

17
100,0%
6
100,0%
152
100,0%
207
100,0%
319
100,0%
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Eta pediatrica
40
66,7%
191
68,7%
1
50,0%
1
100,0%
1
100,0%
2
100,0%
91
71,1%
186
47,0%

4
57,1%
2
100,0%

53
6,5%

5
71,4%
5
50,0%
5
33,3%
2
100,0%
2
66,7%
0
0,0%
1
16,7%
3
27,3%
0
0,0%

Eta adulta
20
33,3%
87
31,3%
1
50,0%
0
0,0%
0
0,0%
0
0,0%
37
28,9%
210
53,0%

42,9%

0,0%

761
93,5%

2
28,6%
5
50,0%
10
66,7%
0

0,0%

1
33,3%
2
100,0%
5
83,3%
8
72,7%
1
100,0%

60
100,0%
278
100,0%
2
100,0%
1
100,0%
1
100,0%
2
100,0%
128
100,0%
396
100,0%

7
100,0%
2
100,0%

814
100,0%

7
100,0%
10
100,0%
15
100,0%
2
100,0%
3
100,0%
2
100,0%
6
100,0%
11
100,0%
1
100,0%
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Alcune condizioni morbose di origine perinatale

o
(BN
BN

0,0% 100,0% 100,0%
9 2 11
81,8% 18,2% 100,0%
2 6 8
25,0% 75,0% 100,0%
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