CODICE

PATOLOGIA

PO0O1 Aarskog-Scott, Sindrome

P002 Aceruloplasminemia

P003 Acidosi renale tubulare distale AD

P004 Acidosi renale tubulare distale AR con sordita
P005 Acidurie Organiche (AO)

PO06 Acondroplasia

P007 Acrodermatite enterica da deficienza di ZN (AEZ)
P008 Acromatopsia

P009 Adrenoleucodistrofia X-Linked

P010 Agammaglobulinemia AR (AGA-AR)

PO11 Agammaglobulinemia X-Linked (AGA-XL)
PO12 Agenesia dentaria e cleft oro-facciale

P013 Alagille, Sindrome

PO14 Albinismo oculare
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P034

Apert, Sindrome di

P035 Arginosuccinico aciduria, Deficit di arginosuccinico liasi, deficit di ASL
P036 Aritmie ereditarie/canalopatie/CPVT

P037 Arts, Sindrome

PO38 Atassia con deficit della vitamina E

P039 Atassia Aprassia Oculomotoria (AOA)

P040 Atassia con deficit di Coenzima Q

P041 Atassia di Friedreich

P042 Atassia spastica AR (ARSACS)

P043 Atassia spinocerebellare, ritardo mentale e epilessia

P044 Atassia telangiectasia Like, disorder

P045 Atassia Teleangectasica

P046 Atassie episodiche

P047 Atassie spinocerebellari

P048 Atelogenesi, Tipo Il

P049 Atrofia dentato-rubro-pallido-luisiana

P0O50 Atrofia muscolare spinale (SMA) con distress

PO51 Atrofia Muscolare Spinale (SMN) /WERDNIG-HOFFMANN
P052 Atrofia muscolare spinale di Kennedy
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PO71

Carcinoma mammario e ovarico ereditario approfondimento diagnostico

PO72 Carcinoma mammario e ovarico ereditario

P0O73 Carcinoma midollare e familiare della tiroide/MEN2 (RET)
P074 Cardiofaciocutanea, Sindrome

PO75 Cardiomiopatia Dilatativa

P076 Cardiomiopatia dilatativa X-linked (XLDC)

POT7 Cardiomiopatia Ipertrofica

P0O78 Cardiomiopatia ventricolare destra aritmogena

PO79 Carney complex

P080 Ipoplasia cartilagine-capelli, Displasia anauxetica

P081 Cecita congenita notturna stazionaria

P082 Cefalopolisindattilia di Greig (sindromi da GLI3)

P083 Charcot Marie Tooth AD Neuropatia ereditaria con ipersensibilita alla pressione (HNPP)
P084 Charcot Marie Tooth X-Linked

P085 Charge, Sindrome

P086 Chediak-Higashi

P087 Citrullinemia

P088

Cohen, Sindrome
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P096 Contratture congenite letali, Sindrome
P097 Convulsioni benigne infantili/Convulsioni infantili e coreoatetosi parossistica
P098 Corea familiare benigna

P099 Cornelia de Lange, Sindrome

P100 Coroideremia

P101 Costello, Sindrome

P102 Cowden, Sindrome

P103 Craniofrontonasale, Sindrome

P104 Craniosinostosi isolate, Sindromi comuni
P105 Crigler Najjar, Sindrome

P106 Crouzon, Sindrome

P107 Currarino, Sindrome

P108 Cutis Laxa AR Tipo IIA- (ARCL2A)

P109 Danon, Malattia di

P110 Darier, malattia

P111 Deficienza di GLUT1, Sindrome

P112 Deficit ALFA-1 Antitripsina

P113 Deficit coenzima Q10

P114 Deficit Congenito Fattore VII

P115 Deficit Congenito Fattore X
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P134

Deficit di Glucosio 6 fosfato deidrogenasi

P135 Deficit di HMG-CoA Liasi, 3-idrossi-3-metilglutarico aciduria
P136 Deficit di Idrossilasi Amminoacidi aromatici

P137 Deficit di Mevalonato Chinasi (MKD)

P138 Deficit di N-acetilglutammato sintetasi (NAGS)

P139 Deficit di Olocarbossilasi Sintetasi (HLCS)

P140 Deficit di Ornitina Aminotransferasi

P141 Deficit di Ornitina Transcarbamilasi

P142 Deficit di prosaposina SAP A, Malattia di Krabbe

P143 Deficit di prosaposina SAP B, Leucodistrofia Metacromatica
P144 Deficit di prosaposina SAP C, Malattia di Gaucher

P145 Deficit di trasporto Folati

P146 Deficit intellettivo e microcefalie

P147 Deficit isolato Ormone della Crescita

P148 Deficit multiplo di carbossilasi

P149 Deficit prima tappa del ciclo dell'urea

P150 Degenerazione maculare senile

P151 Demenza Frontotemporale
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P169 Displasia Ectodermica Anidrotica con immunodeficienza A T-cell (EDA-ID)
P170 Displasia Ectodermica ipoidrotica X-Linked

P171 Displasia Ectodermica ipoidrotica/Clouston, Sindrome (HED2)

P172 Displasia ectodermica, Anchiloblefaron, Palatoschisi

P173 Displasia Epifisaria Multipla

P174 Displasia Metatropica e sindromi associate

P175 Displasia oculodentoossea

P176 Displasia ossea sclerosante

P17 Displasia spondilometafisaria con alterazioni encondromatose (spondiloencondrodisplasia)
P178 Displasia tanatofora

P179 Distonia Dopa sensibile da deficit di Septiarina Reduttasi

P180 Distonia mioclonica

P181 Distonie (da torsione idiopatica, DOPA sensibile, mioclonica)

P182 Distrofia corneo retinica del cristallino di Bietti

P183 Distrofia dei coni

P184 Distrofia dei coni/bastoncelli

P185 Distrofia facioscapolomerale
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P202

Emocromatosi Ereditaria

P203 Emofilia A

P204 Emofilia B

P205 Emoglobinopatia Gamma

P206 Encefalomiopatia etilmalonica

P207 Encefalopatia epilettica

P208 Encefalopatia epilettica precoce

P209 Encefalopatia neurogastrointestinale Mitocondriale (MNGIE), Sindrome
P210 Epidermolisi bollosa distrofica

P211 Epidermolisi bollosa giunzionale da deficit di laminina-332

P212 Epidermolisi bollosa semplice basale

P213 Epidermolisi bollosa semplice da deficit di plectina

P214 Epilessia del Lobo Temporale Laterale (ADLTE) Epilessia Parziale con Sintomi Auditivi (ADLTE)
P215 Epilessia Frontale Notturna Autosomica Dominante (ADNFLE)

P216 Epilessia infantile familiare benigna

P21T Epilessia Mioclonica Giovanile (JME)

P218 Epilessia piridossal fosfato-dipendente

P219 Epilessia progressiva mioclonica
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P237

Galattosialidosi, Deficit combinato beta Galattosidasi/Neuraminidasi

P238 Gangliosidosi GM1, Deficit beta-galattosidasi

P239 Gaucher, Malattia/Deficit di beta-Glucosidasi

P240 Gilbert, Sindrome

P241 Glaucoma familiare

P242 Glicogenosi

P243 Gorlin, Sindrome

P244 Granulomatosi cronica X-linked

P245 Greenberg, displasia scheletrica

P246 Hailey-Hailey, Malattia

Po47 Hajdu Cheney, Sindrome di

P248 Hallervorden-Spatz, Sindrome di

P249 Holt-Oram, Sindrome di

P250 Huntington, Malattia di

P251 IL2RA deficienza

P252 Immunodeficienza combinata grave T-B-Omenn Sindrome di (SCID T-B)
P253 Immunodeficienza combinata severa X-Linked (XSCID)
P254 Immunodeficienza comune variabile (CVID)

P255 Infertilita maschile CATSPER-Relata
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P275

Ipertiroidismo non autoimmune

P276 Ipertrigliceridemie

P277 Ipertrigliceridemie: difetto combinato di Lipasi

P278 Ipoacusia Neurosensoriale non sindromica Mitocondriale

P279 Ipoacusie ereditarie non sindromiche

P280 Ipoalfa Lipoproteinemia/ Malattia di Tangier e Deficienza familiare di HDL
P281 Ipobeta Lipoproteinemia Abetalipoproteinemia (ABL)

P282 Ipobeta Lipoproteinemia familiare (FHBL)

P283 Ipocaliemica, paralisi

P284 Ipocondroplasia

P285 Ipofosfatemia X-linked

P286 Ipogonadismo Ipogonadotropo

P287 Ipoparatiroidismo

P288 Ipoplasia Surrenale congenita associata a Ipogonadismo Ipogonadotropo
P289 Ipotiroidismo Congenito

P290 IRIDA (Iron Refractory Iron Deficiency Anemia-IRIDA) Sindrome

P291 Ittiosi congenite autosomiche recessive

P292 Ittiosi epidermolitica
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P313 Liddle, Sindrome di
P314 Li-Fraumeni, Sindrome
P315 Linfoistiocitosi emofagocitica famigliare (FHL2)
P316 Linfoproliferativa X-Linked2, Sindrome (XLP2)
P317 Linfoproliferativa Autoimmune Sindrome Tipo 0, 1A, 1A-SM, 1B (ALPS)
P318 Linfoproliferativa X-Linked, Sindrome (XLP)
P319 Lipodistrofia congenita di Berardinelli Seip
P320 Lipodistrofia con displasia mandiboloacrale tipo B
P321 Lissencefalia di Miller-Dieker, da delezione 17p13.3
P399 _._mmm:nm.*m_,m isolata .

Eterotopia a Banda sottocorticale
P323 Lissencefalia polimicrogiria eterotopia

Lissencefalia X-linked con Genitali Ambigui
P324 mm:aqo:_m am@__ Spasmi Infantili X-linked

Sindrome di West

Epilessia Mioclonica X-linked con spasticita e Ritardo Mentale
P325 Lowe, Sindrome di
P326 Lynch, Sindrome di
pP327 Macrocefalia e Autismo
P328 Maculopatia di Best
P329 Malattia da accumulo degli esteri del colesterolo
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Melorestosi
P347 Osteopoichilosi
Burschkeollendorf, Sindrome
P348 MERFF, Sindrome (epilessia mioclonica con fibre rosse sfilacciate)
P349 Metilmalonico aciduria
P350 Metilmalonico aciduria con omocistinuria
P351 Metilmalonico aciduria Mut/ deficit di Methylmalonyl CoA mutase (tipo MUT)
P352 Microcefalia (AR)
P353 Microftalmia Anoftalmia
P354 Microftalmia isolata con cataratta 2 (MCOPCT2)
P355 Miller, Sindrome di
P356 Miopatia Central Core
P357 Miopatia centronucleare
P358 Miopatia Desmina Relata
P359 Miopatia di Brody 1
P360 Miopatia di Miyoshi
P361 Miopatia mioclonica
P362 Miopatia Miofibrillare Cryab Relata
P363 Miopatia Miofibrillare da Miotilina
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P383 Neuropatia atassia retinite pigmentosa, Sindrome (NARP)
P384 Neuropatia distale motoria

P385 Neuropatia Ottica Ereditaria di Leber

P386 Neuropatie di tipo sensitivo e disautonomico

P387 Neuropatie periferiche

P388 Neutropenia ciclica

P389 Neutropenia congenita

P390 Neutropenia congenita grave

P391 Nicolaides-Baraitser,Sindrome di /Coffin-Siris, sindrome di
P392 Niemann Pick tipo C, Malattia di

P393 Nijmegen Breakage, Sindrome di

P394 Noonan, Sindrome e sindromi correlate

P395 Oftalmoplegia esterna progressiva (CPEO)

P396 Oftalmoplegia esterna progressiva (CPEO) mitocondriale
P397 Okihiro, sindrome e varianti

P398 Oligo-azoospermia

P399 Oloprosencefalia

P400 Opitz, Sindrome X-Linked
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P421

Polimicrogiria Bilaterale Fronto-Parietale

P422 Polimicrogiria Bilaterale Perisilviana
P423 no=:.mc3mm=m e 3
Cardiopatica Amiloidotica Familiare
P424 Poliposi Adenomatosa Familiare
P425 Porfiria acuta intermittente
P426 Prader-Willi, Sindrome di
P427 Progeria di Hutchinson-Gilford di
P48 v.mmcaﬂmoo:.&ov_mm_m :
Displasia epifisaria multipla
P429 Pseudodeficienza arilsulfatasi A
P430 Pseudoipoaldosteronismo
P431 Pseudoipoparatiroidismo
P432 Pseudoxantoma elastico
P433 Pterigio Multiplo, Sindrome letale
P434 Puberta Precoce
P435 Rachitismo ipofosfatemico
P436 Rachitismo vitamina D dipendente tipo | e tipo Il
P437 RASopatie
P438 Rene policistico AD
P439 Rene policistico AR
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P459 Sindrome branchio-oto-renale (BOR)

P460 Sindrome da eccesso/deficienza di Aromatasi

P461 Sindrome da esfoliazione acrale (acral peeling skinsyndrome)
P462 Sindrome da persistenza dotti di Muller (PMDS)

P463 Sindrome QT-lungo familiare

P464 Sjogren-Larsson, Sindrome di

P465 Smith Lemli Opitz, Sindrome di

P466 Smith Magenis, Sindrome (non deleto)

P467 Sordita non sindromica

P468 Sotos, Sindrome di

P469 Stargardt, Malattia di

P470 Stuve Wiedemann (LIFR), Sindrome di

P471 Swyer, Sindrome/ Pseudoermafroditismi maschili/ Sex reversal (SRY)
P472 Talassemia alfa

P473 Talassemia beta

P474 Talassemia gamma

P475 Talassemie ed Emoglobinopatie gamma

P476 Tirosinemia tipo |

P477 Townes Brokes, Sindrome e varianti
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