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PARTE I

ATTI DELLA GIUNTA REGIONALE

DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE 5 dicembre 2003, n. 1324

Individuazione della rete regionale per la sorveglianza, la diagnosi e la terapia delle malattie rare ai sensi
del decreto ministeriale 18 maggio 2001, n. 279 ¢ DGR 28 marzo 2002 n. 381.

LA GIUNTA REGIONALE
SU PROPOSTA dell’ Assessore alla Sanita,

VISTO il Decreto del Presidente della Repubblica 23 luglio 1998 “Approvazione del Piano
Sanijtario Nazionale (PSN) per il triennio 1998-20007 che individua tra gli obiettivi |'adeguamento
progressivo al contesto ed al livello dell’Unicne europea di talune aree della Sanité italiana che
necessitano, in particolar modo, &1 Sviluppo programmatorio, orgamzzathve e gesticnale, queila
relativa alla sorveglianza delle patologie rare,

VISTO lo stesso PSN che si propone di rafforzare le iniziative volte 2 garantire, ra |’altro,
una diagnosi appropriata e tempestiva della malattia e un pronto riferimento per i programmi
terapeuticl a1 centri specialistici;

VISTA la Legge regionale 1 ottobre 1998, n.43 recante “Norme per 1l potenziamento dei
servizi assistenziali a favore dei malati affetti da errori congeniti del metabolismo”™ e la
Deliberazione di Giunta regionale del 23 novembre 1999, n. 5548 con la quale & stato istituito il
Centro regionale di riferimento per il potenziamento ed il coordinamente delle attivitd di assistenza,
ricerca e didattica previste dall’art. 2 della citata legge presso il Reparto di patologia metabolica
dell’ IRCSS Bambiro Gesu di Roma;

VISTA la Deliberazione del Consiglio Regionale n. 114 del 31 luglio 2002 “Indirizzi per la
Programmazione Samtaria Regionale per il trennio 2002/2004 “ che prevede fra gli interventi e le
azioni nell’area della salute materno-infantile la organizzazione della Rete regionale per le malattie
rare,

E

CONSIDERATO che tra gli intervent da realizzare misulta prioritaric quello della
cosntuzwne di una rete di presidi ospedalien ad essa collegati, per la diagnosi ed il trattamento di
smvole o gruppi di patologie rare e identificazione di centri interregionali/nazionali di riferimente
per le patologie rare;

VISTO il decreto del Ministro delja Sanita 18 maggio 2001, n.279 recante “Regolamento di
istituzione della rete nazionale delle malattie rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle
refative prestazioni sanitarie ai sensi dell’articolo 5, comma 1, lettera b) del decreto legislativo 29
aprite 1998, n°124" il quale prevede:

s all'articolo 2, comma 1, Distituzione della “Rete nazionale per la prevenziene, la

sorveglianza, la diagnos: e la terapia delle malattie rare™;

e all’articolo 2, comma 2, che i presidi della Rete per le malattie rare deveno essere
individuati tra queill in possesso di documentata esperienza in attivita diagnostica o
terapeutica specifica per le malattie 0 per 1 grupp: di malattie rare, nonché di idonea
dotazione di strutture di supporto e di servizi complementari, ivi inclusi, per le
malattie che lo richiedono, servizi per I'emergenza e per la diagnostica biochimica e
genetico- molecolare™;
all’articelo 5, comma 2 e 3, che siano i presidi della rete ad assicurare ’erogazione
in regime di esenzione dalla partecipazione al costo delle prestazioni e delle relative
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indagim genetiche finalizzate alla diagnosi, nonché la comunicazione di ogni nuovd
caso al Centre di nferimento competente;

» zll’articolo 5, comma 4, che gli assistiti cui sia stata accertata da un presidio della
rete unz malathiz rara possano richiedere 1] neonoscimento del dintto all’ssenzione
alla ASL di residenza ailegando la certificazione rilasciata dal presidio stesso;

CONSIDERATO che la suddetta Rete & costirnita da presidi accreditati, appositaments
individuati dalle regioni e che nell'ambitc di tali presidi, preferibilmente ospedalieri sono
individuati i Centrl regicnali di sifenmento per le malattie rare;

VISTA la Deliberazione di Giunta Regionale del 28 marzo 2002 n. 381 con la guale sono
stati adottati 1 criteri per I'individuazione dei Centr di riferimente regionali per le malattie rare di
cui al decreto ministeniale 279/01, che possono essere soddisfattl dai presidi anche attraverso il
coinvolgimento di unitd operative appartenenti & istituzioni diverse, purche stabilmente connesse tra
di loro per "esercizio delle funzioni attribuite dalle nomme a1 centn di rifefimento convogliando le
diverse unita specialistiche presenti neile strutture ; o

VISTE le domande presentate dalle Aziende sanitarie ai senst detla DGR 381/02 tendenti ad
ottenere il riconoscimento quali Centri di riferimento regionali per malattie rare;

CONSTATATOQ, in sede di istruttoria, che;
“13 la maggior parte delle Aziende ha presentato in forma corretta ¢ documentata la propria
richiesta di neonoscimento;
2) per alcune patologie, s1 nleva un’unica domanda di riconoscimento, per altre piu di una ¢
per altre ancora non si rileva alcuna specifica domanda di riconoscimento;
3} alcune Aziende sanitanie hanno tichiesto il riconoscimento di pit umita operative per Je
stesse patologie;
4} alcune Aziende non hanno dettagliatamente specificato le patologie per le guali richiedeno il
riconoscimento;
5) alcune Aziende non hanno fomito le informazioni richieste con la citata Deliberazione
n. 381/2002; :

CONSIDERATO che per quanto concerne , in particclare, 1 dati dichiarati relativi all’attivila
di diagnostica o terapeutica specifica per i gruppi di malattie o per lé malattie rare, nonché di idenea
Yotazione di strutture di supporto & dei servizi complementan, ivi inclusi , per le malatlie che lo
richiedono, servizi per I'emergenza e per la diagnostica biochimica e genetico-molecolare, si €
considerata 1'attivitd svolta nell’ultimo triennio dalle strutture e che i dati dichiarati sgno stati
verificati con i flussi informativi dell’Agenzia di Sanita pubblica;

CONSIDERATO che, allorquando 1'Istituzione abbia presentato richiesta di riconoscimento
guale centro di nferimento per la stessa patologia o gruppe di patologie riconducibili a ptd unita
operative, appare opportuno procedere, in presenza dei requisiti richiesti, all’individuazione di un
unico centre &i riferimento composto dalle unitd operative stesse al fine di favorirne il
coordinamento funzionale e la cooperazione, demandando alla Direzione dell’istifuzicne ’adozione
di uno specifico regolamento di funzionamento;

CONSIDERATO inoltre opportuno al fine di realizzare progressivamente un sistema di rete
utile 2 rendere maggiormente fruibile ai pazienti I"offerta diagnostica e terapeutica individuare
come presidi specificamente afferenti alla Rete Regionale per lefmalattie rare quelli che soddistano
solo parzialmente i criteri di cui alla DGR n. 381/02,
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CONSIDERATO che non sono pervenute richieste di individuazione valutabil! per le malattie
rare elencate nell’ Allegato 2 che costituisce parte integrante della presente deliberazione;

RITENUTO pertanto, di poter individuare i Centri di Riferinento Regionale e i Presidi perls
malattie e/o per i gruppi di malattie rare di cwi all’allegato 1, parte integrante della presente
deliberazione che cosituiscono ia Rete Regionale per le Malattie Rare, individuando, al fine di
favorire Vorientamento dei medici ¢ del pazienti verso le strutture che hanno comunque maggiore
expertise, quali Centrl ¢ presidi per le patologie rare e gruppi di patclogie ;

RITENUTO di stabilire che i Centri di riferimento ed i presidi dovrannc assicurare, clascuno
per le patologie di competenza, lo svolgimento delle funzioni per essi rispetiivamente previste dal
decreto mimsteriale 279/01;

RILEVATA I'opportunita di descrivere 'organizzazione della rete regionale altraverso un
appropriato percorso &l fine di orentare sia Je strutture operanti all’intermne del sistema sanitario
regionale, sia il cittadino per razionalizzare ed ottimizzare il percorso-diagnostico, terapeutico ed
assistenziale delineato nell’allegato n. 3, comprensive dei sub allegati A e B, che costituisce parte
integrante del presente provvedimento ;

RILEVATO che I'individuazione della rete regionate per la diagnosi ed il trattamento detle
malattie rare stabilita dal presente provvedimentc sia da considerarsi un primo provvedimento in
materia, da rivedere eventualmente con il monitoraggio ed il consolidamento della rete stessa o con
I'emr.ergere di ulteriont bisogni, al fine di ottimizzare ulteriormente la prevenzione e la cura di tali
patologie;

RITENUTO, per le motivazioni su espresse, di dover provvedere alla costiuzione di una
Comnissione regionale per le Malattie rare , organo tecnico-scientifico di consulenza della Giunta
regionale con ie funzioni di formulare proposte per la pianificazione degli intervend e dei
programmi de! Servizio Sanitario Regionale in materia di prevenzione, controllo, diagnosi e cura ¢
riabilitzzione, per promucvere 'informazione ¢ la formazione nonché per la verifica periodica del
funzionamento della rete regionale per le malattie rare di cui faceiano parte I’ Assessore alia Sanitd o
un suo delegato, che la presiede, 11 Direttere della Direzione Regionale per la Programmazione
Sanitaria & Tutela deila Salute o suo delegato, il Diretiore dell’Agenzia i Sanitd Pubblica o suo
delegarto, 6 esperti in malattic rare designati dail’Assessore alla Sanitd, scelti tra gl operatori del
Servizic Sanitario Regionale ¢ delle Universitd, 3 rappresentant! delle Asscciazioni dei Malati ed
Associazioni di Volontariato,

RITENUTO, per quanto concerne 1 rappresentanti delle Organdzzazioni del Malati e di
Volontariato che operano nella Regione nel campo delle malattie rare di rimettere alle
Associazioni stesse 1'individuazione del propri rappresentanti in seno alla Commissiong;

RITENUTO di dare mandato alla Direzione Regionale per la Programmazione Sanitaria e
Tutela della Salute di convocare, entro trenta giorni  dalla pubblicazione del presenie
provvedimento, ie Associazioni di cui trattasi che dovranno provvedere alla individuazione dei
propr rappresentanti neila Commissione Regionale per le Malattie rare;,

CONSIDERATA la necessitd di disporre la pubblicazione del presente atto sul Bollettine Ufficiale
della Regione Lazio

Al unanimita,
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DELIBERA

Per le motivazioni espresse in premessa che si intendono approvate di:

1. Individuare, in sede di prima applicazione, 1 Centrd di Riferimento Regionale e 1 Presidi
per e malatiie ¢/o per 1 gruppi di malattie rare di cw all’allegaio 1, parte integrante deila
presente deliberazione che costituiscono 1a Rete Regionale per la sorveglianza, la diagnosi
e la terapia delle malattie rare ai sensi del deczete ministeriale 18 maggio 2001, n. 279 ¢
Deliberazione di Giunta Regionale n.381/02.

2. Stabilire che 1 Centri di niferimento ed 1 presidi dovranno assicurare, clascuno per le
patologie di competenza, lo svolgimento delle funzioni per essi rispettivamente previste
dal decreto ministeriale 279/01.

3. Stabilire che a decorrere dalla data di pubblicazione della presente deliberazione sul
Bollettino Utficiale della Regione Lazio i Ceniri 2 i Presidi della Rete regionale per le
malattie rare di cui all’allegato 1 assicurano !'erogazione, in regime di esenzione dalla
partecipaziene al costo, delle prestazioni finalizzate alla diagnosi e, qualora necessario ai

AAfini della diagnosi di malattia rara ereditaria, le indagini genetiche sui familiari degli
assistiti cul sia stato formulate da un medico specialista del Servizic sanitaric nazionale il
sospefto diagnostico di una delle malattie rare incluse pell’allegato 1 al decrsto
ministenale n.275/01.

4, Dt approvare 'nmito allegato 3 (comprensivo del sub-allegati A-B) quale parie
integrante del presente provvedimento, al fine di orientare le strutturs interessate operanti
all’internc del sistema sanitaric regionale ed il cittadine per ottirmzzare il percorso
diagnostico, terapeutico ed assistenziale .

5. Stabilire che a decorrers dal sessantssimo glormo successivo aila pubblicazione della
presente deliberazione sul Bollettine Ufficiale delia Regione Lazio le Aziende Unita
Sanitarie Locali potranno riconoscere il diritto all’esenzione dalia partecipazione al cesto
ai sensi dei succitato decreto ministeriale esclusivamente sulla base della certificazione di
malattia rara rilasciata da uno dei presidi della Rete regionale individuato dalla presente
deliberazione per la specifica malattia o gruppo di malattie;

6. Stabilize che le Azzende Unith sanitarie locali provvedoro a comunicare ai medici ed ai
pediatri di libera scelta i contenuti del decreto 279/01 e deila presente deliberazione e a
garantire la corretta informazione degli utenti;

7. Istituire la Commissione regionale per le malattie rare, organo tecnico-scientifico
di consulenza dells Giunta regionale con le funzioni di formulare propaste per la
planificaziene degli interventl e dei programumi del Servizio Sanitario Regionale m
materia di  prevenzione, controllo, diagnosi e cura e tiabilitazione. Per promuovere
Vinformazione ¢ la formazione nonché per la verifica periodica del funzicnamento della
rete regionale per le malatte rare di cul facciano parte 1"Assessore alla Sanita o un suo
delegato, che la presiede, il Direttore della Direzione Regionale per la Programmazione
samitaria e Tutela della Salutz o un suo delegato , Direttore dell’Agenzia di Sanita
Pubblicz o suc delegatg, n. & esperti di malatiie rare designan  dall” Assessore Regionale
alla Sunitd sceli tra gl operatori del Servizio Sanitario Regionale ed Universita, 3
ruppresentanti delle Associazioni det Malati e Assoctazioni ¢ volontariato.

8. Dare mandaio al Direttore deila Direzione Regionale per la Programmazione Sanitaria e
Tutela della salute di provvedere , entro 30 giorni dalla pubblicazione del presente atto,
alla convocazione delle Organizzazioni dei Malati ¢ di Volontariato present nella
Regione per la individuazione dei tre rappresentanti in seno alla Commissione per lé
Malattie rare.

9. Pubblicare la presente deliberazione sul Bollettine Ufficiale della Regione Lazio
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ALLEGATON. 1
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REGIONE LAZIO - Ceniri e Presidi revionali per le malatiie rare

I
i

[—

RAODID - HANSEN MALATTIA DI -,

Centro Istituto Lazzaro Spallanzani--

12 RAGGIE - WHIPPLE MALATTIA D) -

Centro Istituo Liazzaro Spallanzani--

Presidio  Azienda ospedaliera 5. Filippo Nen-Diparumenio malatue nervose = osievariicolari-

]3 RADUID - L ¥ME MALATTIA DI -

Centro stituto Lazzaro Spallanzani--

Presidio  Azienda pspedaliera S. Filippo Neri-Dipartimento malattie nervose ¢ gsteoarticolari-

£ RBOUIN - WILMS TUMORE DI -

Centro  Azienda Pofichinico Agostino Gemelli-Istituto di Clinica Pediairico-Divisiene di Oncoematologia pediatrica

Presidio  Azienda Polichnico Umberio Hstmuto di Cliniea Pediatrica-Servizio speciale di Oneologia pediatriea

Presidiv  Ospedale pediatnen Bambino Gesi--Unitd operativa di Oncologia

3 RBUOY - RETINGBLASTOMA -,

]

Centro Azienda Policlinico Agostine Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difetti congentti

Presidio  Azienda Polilinico Agosting Gemellilstitute di Clinica Pediatrica-Tivisione dl"Dnccemntolog‘:a pediatrica

Presidic  Azienda Polichinico Umberto I-istituto di Chinica Pediatrica-Servizio speciale di Oncelogia pediatrica

Presidio  Ospedale pediatrico Bambino Gesu--Unitd operativa di Oncologia

t
:

i

§ RBOO3O « CRONKHITE-CANADA MALATTIA DI -

: N

Centro Ospedale pedizirico Bambing Gesi--Unitd operativa di Gastroenterologia
i7 | RBOGAR - GARDNER SINDROME DI -

S

Centro Ospedale pedintrico Bambing Gesu--Unita operitiva di Gastroemerotogia

Presidio  Azienda ospedahera S. Filippo Neri-UOQ Gastroentzrologia-

{3 KEBWOU - PULIFOS! FAMILIARE -

Cenlro (Ospedale pediarico Bambino Gesi--Unitd operativa di Gastroenterclogia

Presidio  Azienda vspedabera 3. Filippe Neri-UO Gastreenteralogia-

|

{0 RBGGI - NEUROQFIBROMATAST -,

"entro Aznda Policimeo Agestme Gemetli-lstituto di Chiniea Pedintrica-Divisione di Uncoematologia pediatrica

Presidio  Azwenda ospedaliera S. Fihppu Neri-Dipartimenta nalatiie nervose ¢ osteoaricolari-

Presidio  Serenda Polichmen Agosune Gomelh-lsniow di Mearologi-Centro per Fepidessia

Presidio  Azienda Puliclinico Umberte [-Dipartimento di Malattie cutinee ¢ veneree-Centro malattie neurocotanes

Presidio  Ospedale pediairico Bambino Gesi—Servizio di Genetica medica

M | RCOUID - DEFICIENZA D] ACTH -

—_—

Centro Azienda Us! Roma C-Ospedale S, Eagenio-Unitd operativa di Gastroenteroiogia
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REGIONE LAZIQ - Centri ¢ Preyidi revipnali per le malattie rare

12 RCOU20 - KALLMANN SINDROME DI -

Centrp Azienda Usi Roma C-Ospedaie S, Evgenio-Unitd operativa di Endoerinoiog)a

13 i RCGOI0 - IPERALDOSTERONISMI PRIMITIVI - BARTTER SINDROME DI
L

Centry Azignda Ust Roma C-Ospedale 3. Eugenio-Unitd operativa di Gastroenterologia

Presidio  Aziendn ospedalicra S Filippo Neri-UQ Medicina interna-

RCGAOI0 - IPERALDGSTERONISMI PRIMITIVI « CONN SINDROME DI,

Centro Azienda Usl Roma C-Ospedale S. Eugenio-Unitd operativa di Gustroenterologia

Presidio  Aziendz pspeduliera S Filippo Meri-UC Medicina interna-

RCGG20 - SINDROMI ADRENOGENITALI CONGENITE - IPERPLASIA ADRENALICA CONGENITA.

Centre  Azienda Us! Roma C-Ospedale S. Eugenie-Unita operativa di Endocrinologia

i6 RCU030 - REIFENSTEIN SINDROME DI -,

Centre  Aziends Usl Roma C-Ospedaiz § Eugenio-Unita operativa di Gastrognterologia

17 . _RCGﬂjﬁ - POLIENDOCRINOPATIE AUTOIMMUNI - SCHMIDT SINDROME DI, -

Cenlro Azienda Ust Roma C-Ospedale S, Eugenio-Unid operativa di Ga.»zLroe:ru.t:mEog:zj

i3 RCOU40 - PUBERT A" PRECOCE IDIOPATICA -.
L
Centro Azienda Polichinico Umberto 1-Istituto Ji Clinica Pedialrica-Servizio speciale di Endocrineiogia

Presidio  Aziepda Us) Roma C-Dspedaie S Eugenio-Unitd aperativa &t Endocrinologia

19 RCU93Y - LEFRECAUNISMO -.

Centro Ospedale pedivtrico Bambino Gesa-Dipantimente di Neurescienze-Uniti aperativa di Patologia metabuolica

30 | RCODSD - WERNER SINDROME Di -

Centro Azienda Polizlinicp Umberto !-Dipanimento di Malattic cetanes ¢ venerze-Centro malattic nevrocutanee

RCOUT0 - DEFICIENZA CONGENITA DFZINCO -,

21
[ISRNE
Centro Ospedale prdiatrice Bambino Gest-Dipartimenio ¢ Neurostienze-Unitd aperativa di Patoiogia meabolica

'22 | RCGO40 - DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEGLI AMINOGACID! - CISTINOSL
|

{enirn Crspedale pediatrico Bumhimy Gesi--Unad operatin g & Nefrologr

Presidie  Azienda Polichnico Ymbeno -Dip o Medicina sperimentale-Sery, Mazlatie genetico-metaboliche

Presidie bl Fsweeram: Chipitaben 3 Roma-litduie S Gatlicane-Centro per fe Porfivie

23 RCGH4Y - DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEGLI AMINOACIDI - HARTNUP MALATTIA DI
|

Ceniro Cspedale pediatrico Bumbino Gesi-Dipartimenie di Newroseienze-Unila operativa di Patologia metzbolica
Presidio  Azienda Policlinico Umberto [-Dip o Medicina sperimentale-Serv. Malattie genetico-metaboliche

Presidio  lstiuti Figioterapici Ospitatierl di Roma-lstiwio S, Galiicang-Ceniro per ie Portirie
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REGIONE LAZ10O - Centri e Presidi regiooali per le malattie rare

f14 | RCGO4D - DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEGLI AMINOACIDI - ALEINISHO.

Centro Azienda Policlinico Agostino Gemelli-istituto dv Cliniva Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difelti congeniti
Presidio  Azienda Polchnico Umberto [-Dip to Medicing sperimentale-Serv. Malaltie genstico-metaboliche
Presidio  lstituti Fiswoterapei Ospitalieri di Roma-lstituto S. Galliwana-Centro pgr le Porficie

Presidip  Ospedule pedisirico Bambino Gesi--Servizio dr Genetica medica

Centra Ospedale pediatrico Bambino Gesi-Dipartimento di Neuroscienze-Unita operativa di Patologia metzbolica

RCGO40 - DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEGLI AMINOACIDS - ALCAPTONURIA.

Presidio  Azienda Policlinico Umberto -Dip 1o Medicina sperimentale-Serv. ivalattie genetivo-metaboliche

Presidio  Lstituti Fisioterapici Ospitaheri di Roma-lstiete S Gallicano-Centro per le Porfirie

26 ] RCG40 - DISTURBI DEL METABROLISMO E DEL TRASPORTC DEGLI AMINGACIDI « IPERVALINEMIA,

Centro  Qspedole pediatrico Bambino Gest-Dipartimento di Neuroscienze-Unita operativa di Patclogia metabolica
Presidic  Azienda Policlinico Umbero [-Dip.to Medicina sperimentale-Serv, Malattie genetico-metaboliche

Presidic  lstitati Fisioterapici Ospitalieri di Roma-lstituto 3. Galticano-Centro per le Porfirie

27 RCGO40 - DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTQ DEGLI AMINOACIDI CMALATTIA DELLE URINE A
.| SCIROPPO DI ACERO.

Centre Ospedale pediatrico Bambino Geso-Dipartimento di Neuroseienze-Unita operativa di Patologia metabolica
Presidio  Azienda Policlinice Umberto [-Dip.wo Medicina spenimentale-Serv, Malattiz gcn't:iico-metaholichc

Presidio  Istituti Fisioterapict Ospitalieri di Roma-lstituio S, Gailicano-Centro per le Porfirie

W RCGO40 - DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTQ DEGLI AMINGACIDS - OMOCISTINURIA,
J

Centro Ospedale pedinirice Bambine Gest-Dipartimento di Newroscienze-Unitd operativa di Patologia metabelica

Presidie Azicnd'a Policlinico Umberto I-Dip to Medicina spertmenlalr-St:rv Malattie genctico-metaboiiche
Presidic  Istituti Fisioterapici Ospitalien: di Roma-(stitto §. Gallicano-Centro per Je Poriirie

Pressdic  Ospedale pediatneo Bambina Gesu--Unita operativa di Nefrologia

29 RCGO4% - DISTURBI DEL METABOLISMQ E DEL TRASPORTO DEGLI AMINCGACIDI - SINDROME DA

i MALASSORBIMENTO DI METIONINA,
N

Centro QOspedale pediatrico Dambing Gesb-Dipartimento di Neurossianze-Unitd operaliva di Dutolugia metabulica

Presidio  Azienda Policlinico Umberto [-Dip.to Medicina sperimentale-Serv. Malattie genctico-metaboliche

Presidip  Istituti Fisioterapici Osputahieri di Roma-lstituto & Oallicano-Centro per le Porfire

130 RCGUNU - DISTURBI DEL METABOLISMO EDEL TRASPGRTG DEGLY AMINCACIDI - IPERISTIDINEMIA.

]

Ceutra Ospedule pediatrico Bambino Gest-Dipartmento Jr Newroseignge-Unitd operativa di Pawlogia metabohea
Presiio  Azienda Polielaico Uimberto [-Dip o Medizina sperimentale-Serv Malattie genenco-metainhche

Presidic sttt Fisioterapici Gspitalicri di Roma-lstiteto 5. Gatlicano-Centro per le Porlirie

3 - RCGOM - DISTUREI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEGL! AMINGACID] - ACIDEMIE GRGANICHE E
ACIDOSI LATTICHE PRIMITIVE.

Centro Ospedale pedatrico Bambino Gest-Dhpartimenio di Newroscienze-Unitd operativa di Patologia metabolicn
Presidio  Azienga Polichnico Limberto T-Dip 1o Medicing sperimentale-Sery. Malartie genetien-metahnliche

Presidio  Istituti Fisisterapet Ospitalierd di Roma-istituto § Gallicano-Centro per le Porfire
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432 RCGN40 - DISTURBI DEL METABOLISAMO E DEL TRASPORTO DEGL)I AMINQACIDI - ALANINEMIA,

Centre Ospedale pediatrico Bambing Gesa-Dipartimenta di Neuroscienze-Unita operativa di Patologia metabolica
Presidio  Azienda Policlimien Umbertg [-Dip.to Medicina sperimentale-Serv. Malaltie genetico-metaboliche

Presitio  Istitoti Fisioterapici Ospitzlieri di Roma-istituto §. Gallicano-Centro pes le Portine

P} RCGOL - DISTURBI DEL METAEOLISMO EDEL TRASPORTO DEGLI AMINOQACID! - IMINOACIDEMIA.

| I—
Centro Ospedalz pediatrico Bambine Gesu-Dipattimento di Newroscienze-Unitd operativa di Patnlogia metabolica

Presidio  Azieada Policiimico Umberto [-Cip o Medicina sperimentale-Serv. Malattie genetico-metaboiiche

Presidio  stiuu Fiswterapici Ospitadiert di Roma-istituto S, Gallicano~Centro per le Porfine

34 l RCGO50 - DISTURSI DEL CICLO DELL'UREA - CITRULLINEMIA,
|

Centre  Ospedale pediatrico Bambine Gest-Dipartimento di Neurgscienze-Unita operativa di-Patelogia metabalica

Presidio  Azienda Pohiclinico Limberto 1-Dip 1o Medicina sperimentale-Serv. Malattie genetico-metaboliche

33 RCGO30 - DISTURBI DEL CICLO DELL'UREA - IPERAMMONIEMIA EREDITARIA.

Centro Qspedale pediatrico Bambina Gesti-Diparimento di Neuroscienzs-Unitd operativa di Patologia metabolica

Presidio  Azienda Policlinico Umbento [-Dip.to Medicina sperimeniaie-Serv. Mlatlie genetico-imetaboliche

RCGOSO - DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEI CARBOIDRATI - GLICOGENGCS!.
4

Centro Ospedale pediatrico Bambino Gesd-Dipariimerto di Newroscienze-Unitd operativa di Patologia melabolica
Presidio  Azienda Policlinico Agosting Gemelti--Istitute di Neurologia

Presidio Azienda Polichinico Umberto 1-Dip w Mudicing sperimentale-Serv. Malattie genstice-meiaboliche

57 I RCGOS - DISTURB! DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DE! CARBOIDRATI - GALATTOSEMIA,
i
Centro Ospedule pediatrico Bambino Gesu-Dipartimento di Newroseienze-Unita operativa di Parologia metabolica

Presidin  Azienda Polictince Uimberto 1-Dip.to Medicina sperimentale-Serv, Malattie genetico-metabeliche

38 RCGHAD - DISTURBI DEL METABOLISMO EDEL TRASPORT(Q DEI CARBOIDRATI - FRUTTOSEMIA.

Centru Ospedale pudiatiive Bambine Gual-Diparlinenly Ji Nearvasienee-Unili operativi di Patlugis mewbolicy

Presidip  Azienda Policlinico Umnberto 1-Dip.to Medicina sperimentale-Serv. Malattie geneticgmelabohiche

39 | RCGS) - DISTURB/ DEL METABOLISMO £ DEL TRASPORTO DEI CAREQIDRATI - MALASSORBIMENTO
[ | CONGENITO Di SACCAROSIO ED ISOMALTOSIO.

[R—

Ceatro Ospedale pediatrico Bambing Gesi-Dipartimento di Neuroscienze-Unitd operativa d) Patologia metaboiica

Presidio  Azenda Policlinico Umberto [-Dip o Medicima apcrimcnl:‘zic-Serv‘ Mulattie genetico-metabuliche

W0 RCGUTH - ALTERAZIONT CONGENITE DEL METABOLIS)O DELLE LIPUPROTEINE - IPERCOLESTEROLEMI
U FAMILIARE OMOZIGOTE TIPO Hu

Centrn Ospedale pediney Bambioo Gesu-Diparumento J1 Newrosaenze-Unita operatvz 4i Piologn melabofieg

Presidic  Azienda Polichnico Umberio {-Dip o Chruss ¢ Terupa medica applicata-Centro per le Dishpidemie

J4i -l RCGU70 - ALTERAZION! CONGENITE DEL METABOLISMO DELLE LIPOPROTEINE - DEFICIT FAMILIARE DI
LIPAST LIFOPROTEICH.

Centro Azienda Policlimeo Umberto [-Dip.we Chinica e Terapia medien applicata-Centro per le Dishpidemie
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41 | RCGHI - ALTERAZION! CONGENITE DEL METABOLISIO DELLE LIPOPROTEINE - [PERCOLESTEROLEMIA
| FAMILIARE OMOZIGOTE TIPQ M.

Centro Azienda Policlirico Umberto -Dip.ie Clinica ¢ Terapia medica applicata-Centro per le Dislipidemie

W3l | RCGHTO - ALTERAZION! CONGENITE DEL METABOLISMO DELLE LIPOPROTEINE -
! | IPOBETALIPOPROTEINEMIA.

©

Ceniro Ospedale pediatrice Bumbing Gest-Diparnmento di Neuroscienze-Unia operativa di Patelogin metzbolica

Presidio  Azienda Policlirtico Umberto -Dipio Clinicu e Terapia medica apphicata-Centro per le Dislipidemie

44 RCGO?D - ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DELLE LIPOPROTEINE - ABETALIPOPROTEINEMIA.

Centry Ospedale pediatrico Bambino Gesi-Dipartimento di Neuroscienze-Unita operativa di Patologio metabolica

Fresidio  Aztenda Policlinico Umberto [-Dip.to Chinica e Terapia medica applicata-Centro per le Dislipidemie

43 RCGOTY - ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DELLE LIPOPROTEINE - TANGIER MALATTIA DF.

Centre Ospedale pediatrico Bambino Gest-Dipartsmente di Meuroscienze-Unita operativa di Paiologia metabotica

46 RCGON - ALTERAZION! CONGENITE DEL METABOLISMOQ DELLE LIPOPROTEINE - DEFICIT DELLA

LECITINCOLESTEROLOACILTRANSFERASS,

Centro Azienda Polichinico Umbernie l-Dip.to Clinica e Terapia medica applicata-Centro per fe Dislipidenic

d 4 RCGOTU - ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABQLISMO DELLE LIPOPROTEINE - IPERTRIGLICERIDEMIA
FAMILIARE.

L

Centro Azienda Policlinico Umbero 1-Dip.io Chinica e Terapia medica apphcala-C:mr’Ez per e Dislipidemie

48| RCGO70~ ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DELLE LIPOPROTEINE - XANTOMATOS!
CEREBROTENDINEA,

Centra Ospedale pediatrico Bambino Cest-Dipartimento di Meuroscienze-Unitd operativa di Patologia metabolica

9 RCGHTH - ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DELLE LIF;OPROTEINE -DISTURBI DEL
METABOLISMO INTERMEDIO DEGLI ACIDI GRASS! E DEF MITOCONDRI

Cenlro (rspedale pediatrico Bambine Gest-Dipantimento di Neurgscienze-Unita operativa di Paiologia metabolica

Presidio  Azienda Polichnico Agusio Gemelli--Istituto di Neurglogia

30 RCOO80 - LIPODISTROFIA TOTALE -,

7]

Ceniro Ospedale pediatrico Bambine Gesd-Dipartumento di Nevrosgienze«Unitd operativa di Putolugia metabulica
p p p !

151 RCGO§0 - DISTURBI Dt ACCUMULG DI LIPID - FABRY 8JALATTIA DI

i

Ceniro Ospedale pediatrico Bambine Gesu-Dipartimento di Newroscienze-Unitd operativa di Patologia metabolica

Presidio  Azienda Poiichinico Uinbeno |-Dip.lo Medicina sperimentale-Serv. Malattie genetico-metaboliche

52 E RCGURH - DISTURBI DA ACCUMELG DY LiPIDE - GALUCHER MALATTLS DI

Uspedale pedintrico Bambina Gesi-Dpartiments di Newresurenze-Unitd eperativa di Pawlogia meabolica
Presidio  Awenda Pohclinco Umberte 1-Dip o Boteenologee cellulan-Sezione Ematclogia - Reparto Pediatrico

Presidie  Azienda Polichinico Umberto [-Dip.io Medicina sperimentale-Serv. Maiaitie genatico-metaboliche

133 RCGASY « DISTURBI DA ACCUMULO DI LiPIDE - NIEMANN PICK MALATTIA DI,

Centro Ospedaie pediatrice Bambino Gesi-Dipartimento dr Newroscienze-Unia operattva di Patologra metabotica

Presidie  Azienda Policlinico Umberto [-Dip.to Medicina sperimentale-Serv. Malaltic genetico-metaboliche
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154 RCGO90 - MUCOLIPIDOST -
t .

Centro Dspedale pediatrico Bambino Gesi-Dipartimento di Neurescienze-Unité eperativa di Patologia metabolica

33 ROODYY - DERCUNM MALATTIA DI -.

B
Centro Ospedale pethairico Bambmo Gese-Dipartimento di Newroscienze-Unitd operativa di Pawlogin metabolica

_4-_"1
36 ’ RCOIU - FARBER MALATTIA DI+,

L
Centro Ospedale pediatrico Bambing Gesu-Dipartimento di Neuroscienze-Unita operativa di Patologia metabolica

Presidio Azienda ospedaliera S, Filippe Neri-UO Gastroenterologia-

57 RCOII0 -~ CRIQGLOBULINEMIA MISTA -

Centro Aazienda Polichnico Umberig I-Diparumentio di Medicina clinica-Dhvisione Y1 di Clinica medica

Presidic  Azienda ospedaliera S. Filippo Neri-UQ Medicina interna-

58 RCHI20 - ACERULOPLASMINEMIA CONGENITA -,

Centro Ospedale pediatrico Bambine Gest-Dipartimento di Neuroscienze-Unitd operativa di Patglogia metabolica

39 N RCOI3D - ATRANSFERRINEMIA CONGENITA -.

Centro Ospedale pediatrico Bambino Geso-Dipanimento di Newroscienze-Unita operativa di Patwlogia metabolica

o

60 | RCUI4O - WALDMANN MALATTIA DI -.

Centro  Ospedaie pediatrica Bambino Geso--Unitd opuerativa di Gusiroenterologia

i ! ll RCGI60 - ALTERAZIONT CONGENITE DEL METABOLISMO DEL FERRO « EMOCROMATOSI EREDITARIA.
Centro Azienda universitaria Tor Vergata-Policlinico Tor Vergala-

Presitdic Isoluti Fisioterapuet Qspitabiert ¢ Roma-lstituo B Gallicano-Centro per le Porfirie

62 I RCGION - ALTERAZIOGNI CONGENITE DEL METABOLISMO DEL FERRG - SINDROME [PERFERRITINEM ! A-
CATARATTA CONGENITA

Centrn Azienda umiversitaria Tor Vergata-Policlinien Tor Vergata-

Presidic  Istinuti Fisioterapici Qspilzlieri ¢i Roma-lstituto 5. Gallicane-Centro per le Porfire

63 | RCOISO - WILSON MALATTIA DI -.

Centro Qspedale pediatrico Bambine Gesi--Unitd operativa di Gastrocnierologia
Presichio  Amenda aspedaliera 5. Fitippo Neri-UO Gastroenteologis

Presidio  Aztenda Pulichmco Umberio 1-Dip 1o Medicma spenmentdale-Sery Malattie peneuco-menboliche

84 J RCOI60 - IPOFOSFATASIA -
1

Centro Uspedale pediatnico Bambiro Gesu-Dipartunenty di Newrescienzg-Unité operativa dr Patoiogra metabolica

63 i RCOI7H - RACHITISMO [IPOFOSFATEMICO VITAMINA D RESISTENTE - .
1 !
e

Centru Azenda Polichnico Agestine Gemelli-Istitute &1 Clinica Pediatrica-Servizio di Epidermiologa ¢ Cliniea der difeln congenin
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66 RCGit0-PORFIRIE -,

Ceniro Istiwti Fisioerepici Ospitalieri di Roma-Istituto $. Gaiticano-Centro per ie Porfine

67 RCGI20 - DISORDINI DEL-METABOLISMO DELLE PURINE E DELLE PIRIMIDINE - LESCH-NYHAN MALATTIA
DAL ’

T

Ceniro Cspedale pediaines Bambino Gesd-Dipuartimente di Meuroscienze-Unita operatva di Puolegia niztabolica

68 RCGI2G - PISGRDINI DEL METABOLISMO DELLE PURINE E DELLE PIRIMIDINE - XANTINURIA.

Centro Cspedale pedintrico Bambino Ges-Dipartimento di Neurescienze-Unita operativa di Patologia metabolica

[ RCGI50- AMILOILOS PRIMARIE £ FAMILIARL -,

Centro Azienda Ust Viterbo-Ospedale ¢ Montefiascone-Unith operative & Ematologia

70 RCOI80 - CRIGLER-NAJIAR SINDROME DJ -.

Centro Azienda Policlinico Agostino Gemelli-Istitato di Clinica Pediatrica-Servizic di Epidemiologia ¢ Clinica dei difetti congeniti

i vam—
1

T? I RCGI4G - MUCOPOLISACCARIDOS! - HUNTER SINDROME DI,

Ceniru Azienda Polictinico Agostino Gemelil-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiviogia ¢ Chinica dei ditetti congenin
.
Presidiv  Azienda ospedaliera S. Filippo Neri-Dipartimenie malaitie nervose e estecarticolari-

Presidio  Ospedale pediarrico Bambino Gesu-Dipartimento di Neuroseienze-Unita operaria di Palologia metanolica

72 RCGI40 - MUCOPOLISACCARIDOS! - HURLER SINDROME DI
Centro Azieada Policlimen Agostine Gemelli-Istitute di Climca Pediatrica-Servizio di Epidemiologia & Clinica dey difetti congenitt
Presidio  Azienda ospedaliera 8. Filippo MNeri-Dipartimento malattie oervose e osteoafticolan-

Presidio  Ospeddie pediatnee Bambine Geso-Dipartimento 6 Neuroscienze-Unitd operativa di Patologia metabolica

73 RCGHN - MUCOPOLISACCARIDOS! - MAROTEAUX-LAMY SINDROME DI,

.|

Centro Azienda Policlimen Agosting Gemelli-Istituto ¢i Clinica Pedintrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica Gei ditkti congeniti
Presidio Azienda ospedaliera §. Filippo Meri-Diparumente malatie nervose e osteoarticolari-

Presidin  Ospedale perdiarnien Ramhinn Gesi-Diparrimentn di Nenroscienze-lnita operativa di Paloria metabolica

74 | RCGIH0 - MUCOPQLISACUARIDOS! - MORQUIO MALATTIA DI,
S

Centro Azienda Policlinico Agostine Gemelli-Istitute di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologta e Clinica dei difeuti congeniti

Presidic  Aziendn ospedaliera 5. Filippo Meri-Dipartimento malattie nervose e osteoarticolari-

Presidio  Qspedide padiacico Bambine Gesu-Dipartimente di Neurdscienze-Unitd operanvi di Patolegia metzbolica

3T RGN - MUCOPOLISACCARIDOSE - SANFILIPPU SINDROME DI,
Centro amenda Palichnice Agosting Gemelb-Istituio di Cliniey PeduatncusServizie di Epix.‘mmnlu-giu e (Tlinmien der diferti congenit
Presidio  Azienda ospedalicra 8. Filippo Neri-Diparnmenlo malattie nervose ¢ osteoarticolari

Presidio  Ospedale pediatneo Bambino Gesu-Dipartimenio ¢i Nevroscienze-Umith operativa di Patofogin meiabelics
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74 RCGI4G - MUCOPOLISACCARIDOS] - SCHEIE SINDROME DI,

Centrs  Azienda Polichnico Agostino Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epideminiogia € Clinica dei difetti congeniti
Presidic  Azienda ospedaliera 5. Filipgo Neri-Dipartimento malattie nervose ¢ ostecarticolari-

Presidio  Ospedale pediatrico Bambino Gesu-Dipartimento di Meuwroscienze-Unitd operativa di Patologia metabolice

—
77 RCHN - ANGIOEDEMA EREDITARIA -

Centra Azienda universitaria Tor Vergata-Ospedale 3. Eugenio-Servizio di Allergologia & immunologia clinica

i?S RCO20) - CARENZA CONGENITA DI ALFA) ANTITRIPSINA -,

Centruo Ospedale pediatnico Bambing Gesu-Dipartimenta di Neuroscienze-Unttd operativa di Patoiogra metaboliva

Presidic  Azienda ospedahiera S, Filippo Neri-UC Gastroenterologia-

JTS‘ RCGI50- ISTIOCITOSE CRONICRE - ISTIOCITOST X

Centry Qspedale pediatrico Bambino Gest--Unita operativa di Dermatologia
Presidio  Azienda Pohichnico Umberto I-Dip.to Biotecnologie cellulari-Sezione Ematologia - Reparto Pediatrico

Presidio  Azienda universitaria Tor Vergata-Policlinico Tor Vergata-

50 REGIGH - IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE - ACAMMAGCLOBULINEMIA.

L2

Centro Azienda Polictinice Umberto 1-Catt, Immunolegia e Allergoiogia-Servizio specidle di Allergologia e [mmunelogia clinica

8i RCGI60 « [MUNODEFICIENZE PRIMARIE « D GEORGE SINDROME L1,

Centro  Azienda Policlinico Agostino Gemelli-lstitute di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia ¢ Clinica dei difesii congemiti
Presidio  Azwends Polichinize Umbento FCaw Immunologu e Allergologia-Servizio speciale di Allergologia e lmmunolagia clinicu

Presidio Ospclda_lc pedistrico Bambing Gesi--Servizio di Genetica medica

87 RCGIa0 - l!MMU:\'ODEFICIENZE PRIMARIE - NEZELOF SINDROME B,

{entro Azienda Polictinico Umberic I-Catt. Immunologia e Allergologia-Servizio speciale di allergoiogia & Immunoiogia clinica

iS] RCO2:0 - BERCET MALATTIA DI -,

Cenire Azienda pspecaliera §. Fitippo Neri-Dipartimento malattie nervose € ostenarticolari-

Presidic  Agzienda Policlinice Umbeno 1-Dip.to di Scienze OfRalmologiche-Servizio di Immunavirologia ozulare

RDGOI) - ANEMWIE EREDITARIE - SFEROCITOS! EREDITARIA,

—
L.

Ceniry Azienda Policlinico Agostinp Gemelli-lstiiute di Clinica Pediatrica-Divisiune di Oncoematologia pediatrica
Presidia Aziende ospedabiera San Camilo - Forianmi-es ONTS-

Presidio Agtenda umiveraitana Tor Vo gaw-Policlinno Tor Vergat-

Presiio  Azfenda Usl Roma C-Ospedale § Eugenio-Linitd operativa di Ematologia

Presidho  Ospaldale pedisirico Bambino Gesu--Ul di Ematolugi
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[

83 RDGM - ANEMIE EREDITARIE - FAVISHO.

!
Centro
Presidiu
Presidio
Presidie

Presichic

Azienda Polichnico Agostine Gemelli-Isutuie di Chnica Pediatrica-Divisione di Oncoemaioiogia pediatrica
Aziends ospedatiera San Camlle - Forlanini-ex CNTS-

Aziends umversitana Tor \';crga[a-Poiiclimco Tor Vergata-

Aziendy Lisl Ruma C-Ospedale S, Eugenio-Unita eperativa di Ematologia

Ospedale pediatnies Bambino Gesa--UO di Ematelogia

186 RDGOIY - ANEMIE EREDNTARIE - TALASSEMIE,

Presidio
Pres:dio

Ceatro

Ospedaie pediarico Bombing Gesa--UC di Ematologia
Azicnda ospedaliera San Camille - Forlanini-ex CNTS-

Azienda Usl Roma C-Ospedale . Eugenic-Unita operativa di Ematoiogia

87 RDGMO < ANEMIE EREDITARIE - ANEMIA A CELLULE FALCIFORMI.

Centrg Azienda Policlinico Agostino Gemelli-Istituto di Cliniea Pediatrica-Divisione di Oncoematologia pediatrica
Presidio  Azienda ospedaliera San Camillo - Forlanini-ex CNTS-

Presidio  Azienda Usl Roma C-Ospedale S. Eugenio-Unita cperativa di Ematelogia

Presidio  Ospedale peduinico Bambino Gesu-U0 di Ematglogia

| —

[
Centro

Presidio
Presidip
Presidie

Presigie

38 i‘RDGz;HU ~ANEMIE EREDITARIE - BLACKFAN-DIAMOND ANEMIA Di.

Amenda Policlinico Agosting Gemelli-lstituto di Clinica Pediarrica-Divisione di Oncoematologia pediatrica

Aziends ospedaliera San Camillo - Forlanini-ex CNTS-

Azienda Palichinico Agostino Gemelli-tstiuw di Clinica Pegiatrica-Servizio & Epidemupiogia e Clinica dei difetti congenin
Azienda universitara 'I;ljr Vergaa-Policlinice Teor Vergata-

Ospedale pediawrice Bambino Gesi--U0 di Ematclogia

L]

Centro
Presidio
Presidin

Presidio

‘39 ‘ RDGOI0 « ANEMIE EREDITARIE - FANCON] ANEMIA D

Azienda Policlinico Agostino Gemelli-Istituto di Clinica Pedhatrica-Divisione di Oncoematologia pedialrica
Azienda nspedahera San Camitlo - Forlamini-ex CMNTS-
Azienda umiversitaria Tor Vergala-Policlinico Tor Vergata-

Ospedale pediatrico Bambino Gesu--UQ di Ematolegia

90 RDGOID - ANEMIE EREDITARIE « ANEMIE SIDEROBLASTICHE.

Centra  Azienda Policlinico Agostino Gemedli-Istituto di Clinica Pediztrica-Divisione di Oncoemalologia pediatrica
Presidin Aznendy ospedaitera San Camillo - Forlanmie-ex UNTS- .

Presidin Dhpedale pedaiinen Sampme == G Ematoiegi

91 | RDUGTG - SINDROAE EMOLITICO UREMICA -

i

Centro Ospedale pediatrico Bambino GesG--Unita operativa di Nefrologia

Presidio  Azienda Pohelinico Azostine Gemefti--stilne di Ematoiogia

|
Centro

162 | RDOO - EMOGLOBINURIA PAROSSISTICA NOTTURNA -.

Azienda Polictinico Agosting Gemélli-Istituto di Clinica Pediatrica-Divisione di Oncoematologia pediatrica
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ROGO2 - DIFETTI EREDITARI DELLA COAGULAZIONE - EMOFILIA A,

Centro Azrenda Policlinico Agosting Gemelli--Servizio malattie emarragiche ¢ trombatiche
Presidic  Azienda Polichiaico Umberto [-Dip.to Biotecnologie cellulari-Sezione Ematologia

Presidic  Azienda universitoria Tor Vergata-Policlinico Tor Vergata- .

9d ROGO20 - DIFETTI EREDITARI DELLA COAGULAZIONE - EMOFILIA B.

Centro Azienda Polichinice Agostino Gemelli--Servino malattie emorragiche e trombotiche

Presidio  Azienda Polichnico hnberto [-Dip.to Boteznologie cellulart-Seziene Ematofogia

a3 RDGUN - DIFETTI EREDITAR! DELLA COAGULAZIONE - DEFICIENZA CONGENITA DE! FATTOR! DELLA
COAGULAZIONE. .

Centro Azienda Policlinico Agosting Gemelli--Servizio malattie emorragiche ¢ tromboliche
Presidio  Azienda Pohiclinico Umberio 1-Dip.to Blotecnoivgie celluian-Sezwone Ematologia

Presidio  Azienda criversitoria Tur Vergata-Policlinico Tor Vergala-

26 RDGO20 - DIFETTI EREDITARI DELLA COAGULAZIONE - VON WILLEBRAND MALATTIA DI,

Centro Azienda Policlinico Agostino Gemelii--Servizio malattie emorragiche e rombotiche
Presidio  Azieada Polichnico Umbero 1-Dip.e Biotesnelogie cellulari-Sezione Emalologia

.
Presidio  Azienda universitaria Tor Yergata-Polichnice Tor Vergata-

RDGU - DIFETTI EREDITARI DELLA COAGULAZIONE « DISORDING EREDITAR] TROMBOFILICY,

Centro  Azienda Policlinico Umberto [-Dip.to Biotecnologic cellulari-Sexione Ematologia

Presidiv  Azenda Polichnico Agostino Gemelli--lstitulo di Ematolygia

[l

93 RDUN3D . FORPORA DI HENDCH-SCHONLEIN RICORRENTE - .

L r

Centrn Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istituto ¢i Clinica Pediatrica-Divisione di Oncoematologia pediairica

RDGA3( - PIASTRINOPATIE EREDITARIE - BERNARD SOULIER SINDROME DI,

Centro Azienda Policlinico Asosting Gemelli-lstituto di Clinrea Pediatrica-Divisione di Oncoematologia pediatrica
Presitio  Azienda Polictinico &gnsiine Gemelli--Servizio malatie emerragiche e trombetiche

Presidio  Azienda Policlinico Umberta [-Dip.to Biotecnologie cellulari-Sezione Ematologia

{00 | RDGB3U - PIASTRINOPATIE EREDITARIE - STORAGE POOL DEFICIENCY.

Centro Azienda Policlinico Agostine Gemelli-Istituzo di Clinica Pediatrica-Divisione di Oneoeimatologia pediatrica
Presidio  Azienda Polichnico Azostine Gemelli--Servizio maiuie emomgiche ¢ vombouche

Presidio  Acicnda Pohictinien Umberto 1= w0 Buoteenstogie sellulari-bezione Emaioingia

(100 | RDGUS0 - FIASTRINQPATIE EREDITARIE - TROMBUASTENIA,

f i

Centro Azienda Palichinica Agostno Gemelli-Istituto di Chmea Pediatrica-Divisione di Oncoemnatologia pediatrica
Presidio  Azienda Polichinico Agostina Gemelli--Servizio maloltie emorragiche ¢ rumbuotiche

Presidio  Azenda Polichinio Umberio [-Dip.to Bictecnologie celiuiari-Sezicne Ematologia

Presidio  Azienda universitaria Tor Vergata-Policlinico Tor Vergata-

- 17—
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102 | RDGO4 - TROMBOCITOPENIE PRIMARIE EREDITARIE - IPOPLASIA MEGACARIOCITICA IDIOPATICA.

Centrn Azienda Policiinico Agostino Gemelti-Istituto di Clinica Pediatrica-Divisione di Oncoematologia pediatrica

103 | RDOD4D - NEUTROPENIA CICLICA ~.

v

Centro Azienda Policlinico Agustino Gemelli-Istitulo di Clinica Pediatrica-Divisione di Oncoematologia pediatrica

104 | RDUAGS) - MALATTIA GRANULOMATOSA CRONICA -,

Centro Azienda Polictinico Agesting Gemelbiistituto di Clinica Pediatnca-Divisione di Oncoemateiogia pediatnica

133 | RODOGO - CHEDIAN-HIGASHI MALATTIA BT -,

L

Centry Aziznda Policlinice Agesting Gemelli-lstitute di Cliniea Pediairica-Divisione i Oncoematologia pediatrica

106 i REGIQ - LEUCODISTROFIE - ALEXANDER MALATTIA DI,

Centro Ospedale pediatrics Bambino Gesd-Dipartimento di Neuroscienze-Unita operativa di Patoipgia metabolica
Presidio  Azienda ospedaliera 5. Filippo Neri-Dipartimento malattie nervose e osteoarticolari-
Presidiv  Azienda Policlinico Umberio I-Dip.tc Medicina sperimentale-Serv. Malattie genetico-metaboliche

Presidio  Fondazione Santa Lucia-Centro Abihitazione Infantile-

107 | RFGOIO - LEUCODISTROFIE - CANAVAN MALATTIA DI
/

Centro Ospedale pediatrico Bambino Gesi-Dhpartimento di Neuroscisnze-Unita operativa di Palologia melabolica
Presidio  Azienda ospedaliera S. Filippe Nerl-Diparlimento malaltic nervose e osteoarhicolari-
Presidio  Azwenda Pohelimeo Umberto 1-Dhp to Medica sperimeniale-Sery Malaitiz genetico-metaboiehe

Pruesitio Fundx‘\"zmn: Sanw Locia-Centro Abditazicne Infantile-

1108 RFGUIO - LEUCODISTROFIE - KRABBE MALATTIA DI,
[

Cenire Uspedale pediatrico Bambino Gesu-Dipartimento ¢1 Neuroscienze-Unita operativa di Patologia metabolica
Presidio  Azienda ospedaliera 5. Filippo Neri-Dipartimento malattie nervose e ostevarticoiari-
Presidio  Azienda Pohclimico Umberto [-Dip to Medicina sperimentale-Serv. Malaitie genetico-metaboliche

Presidin - Fandazione Santa Lucia-Centra Ahilitazione infantile-

109 | RFGUI0 - LEVCODISTROFIE - LEUCODISTROFIA METACROMATICAL

Centro Ospedale pediatrico Bambino Geso-Dipartimento di Neuroscienze-Unitd operativa di Pawolegia metabolica
Presidio  Azienda ospedaliera 8, Filippo Neri-Dipartunento malatlie nervose e ostzoarticelar)-
Presidio  Azienda Policlinico Umberto 1-Dip to Methcina spenimentale-Serv, Malattie genctico-metaboile

Presidio Fonduzione 3anta Lacia-Centro Ahidnanone inlanule-

jtio —J REGUIN « LEUCODISTROFIE « PELIZAEUS-MERZBACHER MALATTIA DI

i i

Ceatro  Qspedale pediatrico Bambine Gesiu-Dipartimento di Neuroscienze-Unita operativa di Pawtogia metabelica
Presidie  Azienda ospedulicra § Filippe Neri-Cipartimenle malattie nervose e osteoarticolari-

Presidio  Azienda Polichmico Umberto [-Dip.to Medicima sperimentale-Serv. Malatie genetico-metaboliche

Presidio  Fondazione Sania Lucia-Centro Abiditazigne Infantile-
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RFGO20 - CERDIDO-LIPOFUSCINOSE « BATTEN MALATTIA DI,

Cenrtro (spedale pediarrico Bambino Gesa--UG Newrelogia
Presidic  Azienda ospedaiiera S Filippo Neri-Dipartimento malattic nervose & asteoarticolan-
Presidie  Azienda Policlinico Agostino Gemelli--istitulo di Neurologia

Presidio  Azienda Pohclinico Umberto 1Dipaw Medicing spenimentale-Serv, Matailie genetico-melabohiche

112 | RFGOZD - CERQIDO-LIPOFUSCINOSI - KUFS MALATTIA DI

=

Centru Ospedale pediatrico Bambino Gesi--UO Neurologia
Presidio  Azienda ospedaliera 3. Filippo Neri-Dipartimente malaltie nervose e osteoarticolari-
Presidiv  Azienda Polichaico Agostino Gemelti--Istituto di Neurologia

Presidiv  Azienda Polichinico Umberto 1-Dip.to Medicina sperintentile-Serv, Malattie genetico-metabiliche

113 | RFGOI0 - GANGLIOSIDOS! -.

Centro Ospedale pediatrice Bambino Gesu-Diparumento di Neuroscienze-Unitd operativa di Patologia metabolica

114 | RFOOI0 - ALPERS MALATTLA DS -.

L—
Ceniro  -Azienda Policlinico Agostino Gemelli--Istituto di Neurologia

Presidto  Azienda ospedaliera 3. Filippe Neri-Dhpartimento malatite nervose £ osteoarticolari-

RFOD0 - KEARNS-SAYRE SINDROME Df -

Centro  Azienda Policlinico Agostine Gemelli--Istituto di Neurologia

Presidiu  Azienda ospedaliera § Filippo Neri-Dipaetimento malattie nervose e osteparticoluri-

_—

[i 16 | RFOO30 « LEIGH MALATTIA DI -,
b :

Centro Cspedale pedizlsico Bambine Gest-Dipartimento di Nevroscienze-Unitd operativa di Patclogia metabolica

Presidio  Azienda pspedaliera S| Filippe Neri-Dipartimento malatiic nervose ¢ osieoaricoliri-
Presidip  Azienda Polichinico Agostino Gemelli--Istituto di Neurologia

Presidio  Azenda Policlinico Umberto [-Dip o Medicina spertmentale-Serv. Malattie genetico-metabaliche

RFOO4N - RETT SINDROME Df -

L

Centro Azienda Policlinico Umberto [-Dip.ic Medicina sperimentaie-Serv. Malattie genetico-metabohiche
Presidio  Azienda Polichnico Agestino Gemelli--Istituto di Neurologia

Presitio  Fondazione Santa Lucia-Ceniro Abilitazions Infantile-

;I 18 | RFOUSH - AYROFIA DENTATO RUBROPALLIDOLUYSIANS -
L
Crenten Azrenda ospedatiera San Canuile - Forianim-Dipoio di Newroscienze-Unitd operativa ¢ Neurofisiopatologia

Presidin  Aziendn ospedaliern S Frlrppo Nen-iDrparumento malathic nervese ¢ osteoarticolun-

119 f RFOUSO - EPILESSIA MIOCLONICA PROGRESSIVA -.

Centro Azienda Policlinico Agostino Gemelli-lsuie di Nearologia-Centro per Pepilessia

Presidio  Azienda uspedabera S, Fiippo Neri-Diparnmenta malatlie nervose € osteoarucolbari-

— 19—
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120 { RFGUT0 - MIOCLONG ESSENZIALE EREDITARIO -,

Centro Azienda Policlinice Agostine Gemelli-Istituto di Neurologia-Centro per l'epilessia

Presidio Azienda ospedaliera S. Filippo Neri-Dipartimento malailic nervose e osleoarticoiari-

120 | RFOOR0 - COREA DI HU:\’Tf:"v’GTON .. .

Cenlrp Azenga Polichinico Umbenio {-Dipto Medicina sperimeniale-Sery, Malatlie genetico-metaboliche
Presidio  Aziends ospedabiera S Filippo Neri-Dipartimento malattic nervose e ostzcarticolari-

Presidio  Azienda ospedatiern Szn Camillo - Forlanini-Dip.to di Neuroscienze-Unitd operativa di Neurofisiopatologia

122 | RFOU9G - BISTONIA DI TORSIONE {DIQPATICA -

Centro Azienda Usl Roma C-Ospedale S, Eugenio-Lnith operativa di Neurologia

Presilio  Azienda ospedaliera S. Filippo Neri-Dipartimento malattic nervose e osteoarticoiari=

123 | RFGO40 - MALATTIE SPINOCEREBELLARI - ATASSIA Df FRIEDREICH.

Centro Qspedale pediatrico Bambino Gesu--UQ Medicina molecclare
Presidio  Azienda ospedaliera S, Filippo Neri-Dipartimento malattie nrervose ¢ vstecarticolari-
Pregidio  cAzienda espedaliera San Camillo - Forfanini-Dip.te di Newroscienze-Unitd operativa di Nc'\'uroﬁsiopﬁlologia

Presidho  Azienda Policlinica Umberto [-Dip.to Medicina sperimentate-Sery, Malallic genetico-metaboliche

124 | REGO4G - MALATTIE SPINOCEREBELLARI - PARAPLEGLA SPASTICA EREDITARIA.
Centrc  Ospedale pediatrico Bambino Gest--UO Medicina moiecolare

Prestdio  Azienda ospedeliera 8 Filippe Neri-Bipartimento maloitie nervase ¢ osteoarticoiari-
Presidio  Azienda Policlimgo Agosting Gemelli--Istiwto di Neuralegia

Presidip Azi:ncj_a Peiiciinico Umberto I-Dip.to Medicina sperimentale-Serv, Malattie genstico-metaboliche

125 | RFGO4G - MALATTIE SPINQCEREBELLARI - ATASSIA CEREBELLARE EREINTARIA DI MARIE.

L

Centro Ospedale pediarico Bambine Gesd--UQ Medicing molecolare
Presidio  Azienda ospedaliera § Filippo Neri-Dipartimento malattie nervose e osteoarticolari-
Presidin  aziemda Polichmice Asnstinn Oemeili--lstitoio di Nearnbogia

Prestdic  Aziends Pobclinico Limberta [-Dip.to Medicina sperimentale-Serv, Malatiie genetico-metaboliche

126 | REGO40 - MALATTIE SPINOCEREBELLARS - DEGENERAZIONE CEREBELLARE SUBACUTA.

Centrg Ospedale pediatrico Bambino Gesa--UQ Medicina molecolare
Presidio  Azienda espedaliera S, Filippo Neri-Dipartimente walaltie nervose @ ostecarticolari-
Presidio  Azenda Polichnieo Agosting Gemeili--lstiulo di Seurolowia

Presidio  Azienda Pokclinico Gmberto 1-Dip to Medicina sperimentalke-Serv. Malatlie genetico-metaboliche

i REGUA - MALATTIE SPINQCEREBELLARI - DEGENERAZIONE PARENCHIMATOSA CORTICALE

i CERERELLARE.

Centry Ospedale pediatrico Bambino Gest--UO Medicina malecolare

Presidio  Azienda ospedahera S Fihppo teri-Dipartimento malithe nervose ¢ osteourticolari-
Presivio  Azienda Policlinico Agostino Gemelli--Istiluio & Neurologa

Presidio  Azienda Poiiclimico Umberto -Dip.to Medicing spenimeniale-Serv, Malatiie genetice-metaboliche

20—
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128 | RFGO40 - MALATTIE SPINOCEREBELLARS - DEGENERAZIONE SPINOCEREBELLARE DI HOLMES.

Centro Ospedale pedigirico Bambino Gesi--U0 Medicing molecolare
Presidio  Azienda ospedaliera S. Filippo Neri-Dipanumento malattie nervose ¢ osteoarticolar-
Presidio  Azienta Polictinico Agostine Gemelii--Istilute di Neurnlogia

Presidic  Azwenda Polichinico Umberio 1-Dip o Metdswina spenmentale-3erv Malattie genetico-metaboliche

29 | RFGULG - MALATTIE SPINOCEREBELLARI - DISSINERGIA CEREBELLARE MIOCLONICA DI HUNT.

Centrop Ospedaie pedmtnco Bambing Gesi--UO Medicina molecolare

Presidiv  Azienda ospedaliera S. Filippo Neri-Dipartimento malatie nervose ¢ ostecarticolari-
Presidip  Azienda Policiinieo Agostine Gemelli--lstitulo di Neuroiogia

Presidio  Azienda Policlinico Umberto [-Dip to Medicina sperimentaie-Serv. Malattie genetico-metaboliche

130 1 RFGU4E0 « MALATTIE SPINOCEREBELLARI - ATASSIA PERICDICA.

Centro Ospedaie pediatrice Bambing Gesd--UC Medicina molecolare
Presidio  Azienda ospedaliera . Filippo Neri-Dipartimento malattie nervose e osteoarticolari-
Presidio  Azienda Policlinico Agostino Gemelli--Istituto d) Neurglogia

Presidie  Azienda Policiinica Umberie 1-Dip Lo Medicina sperimentaie-Sery Malallie genetico-metaboliche

F

131 RFGO40 - MALATTIE SPINOCEREBELLARS - MARINESCO-SJOGREN SINDROME DI,

Centro Qspedale pediatorco Bambng Geso--UO Medicing molecoiare
Presidia  Azienda ospedaliera 5. Filippo Neci-Dipartimento malattie nervose € osteoarticolari-
Presidio Azienda Policlinico Agosting Gemelli--Isiiuio di Neurslogia

Presidio  Azienda Polichinco Umbeno -Dhp o Medicing sperinentale-Sery. Malattie genetico-metaboliche

FZ REGOID - MALATTIE SPINOCEREBELLARI - ATASSIA FRIEDREICH-LIKE.

Centro Orspedule pediairice Bambing Gesa--UO Medicing molecolare
Presidic  Azienda ospedaiiera § Filippo MNeri-Dipartimenle malattie nervose e ostecarticolari-
Presidio  Azienda Policlinico Agostino Gemelli--[stituto di Neurolugia

Presidia  Azienda Palichinien | /mbertn l-r)i|1 In Medicina %pt’nmrnlnle-Rerv Malattie genetico-metaboliche

133 | RFGO40 - MALATTIE SPINOCEREBELLARI - ATASS/A TELEANGECTASICA.
Centro Ospedate pediavico Bambino Gesu--U0 Medicina molecolare

Presidio  Aziendz ospedaliera §. Filippo Meri-Dipartmento malathie nervase & osteoarticolari-
Presidio  Azienda Pollinieo Agusting Gemelli--Ishtute di Neurologia

Presidio Azends Moiicnmeo Umberto 8-Dip.wo Medicnaspenmueatale-Sery. Matattie genetco-metabuliche

U3V REGOSH « ATROFIE MUSCOLARI SPINALE - WERDNIG-HOFFMAN MALATTIA DI,

Centre Azenda Polichimico Agostino Gemelli--Istituio di Neurologia

Presidie  Azienda ospedalicra S, Filippo Men-Dipartiimento malattie nervose e osteoarticoluri-
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133 | RFGO0 - ATROFIE MUSCOLARI SPINALI - KUGELBERG-WELANDER MALATTIA DI

Centro Azienda Policlinico Umberwo 1-Dip.to Medicina sperimentale-Serv. Malattie geneticosmelaboliche

Presidic  Azenda ospedaiiera S. Filippo Neri-Dipartimente malultic nervose ¢ ostecarticoluri-

Presidin  Azienda Policlinieo Agosting Gemelli--lstituto di Neurologia .

136 | RFGO30 - ATROFIE MUSCOLARI SPINALL - KENNEDY MALATTIA DI

Centro Azienda Foliclinico Umberto 1-Dip.to Medicina sperimentale-Serv. Malatlie genetico-metabaliche
Presidio  Azienda pspedaliera S, Filippo Meri-Dipartimente malattie nervese e osteoarticolar-
Presidio  Azienda ospeduliera San Camillo - Forlanini-Dip.to di Neuroscienze-Unild operativa di Meurofisiopalologia

Presidic  Azienda Policlinico Agosting Gemelli--[sututo d Neurologia

137 | RFOIOG - SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA -,

Centro Azienda Policlinico Agosting Gemelli--Istitule di Neurniogia

Presidio  Azienda ospedaliera S. Filippo Neri-Dipartimenio malattiz nervose ¢ osieourticotari-

138 | RFOII0 - SCLEROS! LATERALE PRIMARIA - .

Centrp Azienda Porictinico Agostino Gemelli--lstituto d Neurolegia

Presidia  Azicnda ospedaliera S, Filippo Neri-Dipartumento malatlie nervose e osteoarticolari-

’

139 | RFOI20 - ADRENOCLEUCODISTROFIA -,

Ceatrp Azienda Policiinico Umbeno [-Dip.to Medicina sperimentale-Serv, Mazlattie genetico-metaboliche

Presidio  Azienda ospedahera 8. Filippo Neri-Dipurtimento malattie nervose e ostzoasticolari-

Presidio  Azienda Policlinice Umberto [-Dipartimente ¢i Malattie cutance ¢ veneree-Centro malattie neurocutanee
1

Presidiv Ospedullt pediatrico Bambino Gesu-Sede di Palidors-Unitd operativa di Pediairia

140 | RFOI30 - LENNOX GASTAUT SINDROME Df -.

]

Ceutro Azienda Policlinics Agostino Gemelli-istitulo di Neurglogia-Centro per I'epilessia

Presidic  Aziends ospeduliera 3. Filippo Neri-Dipartimento malatiwe nervose & osteoarucolari-

] REQ)I0 - WEET SINOROME DI -

|

Centro  Ospedale pedintrico Bambino Gesi--UO Neurologia

Presidio  Azienda ospedaliers 5, Filippu Neri-Dipartimente malatlie nervose € osteoarticolari-

Presidio  Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istituta di Ncurolo'gla-Centro per l'ephessia

42 VRFOI30 - NARCOLESSIA -

[ —
Centro Azignda Policlioee Agosting Gemelli-lsutute di Neurologia-Unita di Medicina del Senno

Presidio Agenda gspedabera 5 Filippe Ners-Dhiparimento malatlie nervese € ostenarucolarnt-

143 RFOI60 - MELKERSSON-ROSENTHAL SINDROME DI -.
—

Centro Azientda Polichnico Assstino Gemellis-istiluio di Newrochirurgia-Unitd operabiva di Neurochirarg:a infantile
= = >

Presidio  Aoenda ospedabiera 5 Fibppo Meri-Dipartimento maluttie nervose ¢ oswoarticolan-

B, T, N
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144 | RFGOGO - NEUROPATIE EREDITARIE - DEJERINE SOTTAS MALATTIA Di.

Centro Azznda Policlinica Agostino Gemelli--Istitute di Neurologra

Presidio  Azenda ospedaliera 5. Fihppo Nen-Chpartmento malaltie nervose € dsieoarticotari-

13 RFGOSH - NELROPATIE EREDITARIE - NEUROPATIA CONGENITA IPOMIELINIZZANTE.

w

Centro Azienda Policlinico Agosting Genwlli--Istituto di Neurclogia

Presidio  Azienda ospedaliera 5. Filippo Ner-Dipartimento malaltie nervese e osteoarticotari-

146 | RFGU6H - NEUROPATIE EREDITARIE - CHARCOT MARIE TOOTH MALATTIA D

i

Ceniro Azienda Policlinico Agosting Gemelli--Istituta di Newrologia

Presidio  Azienda ospedatiera S. Filippo Neri-Bipantimento malottie nesvose ¢ ostecarticolari-

147 | RFGUG0 - NEUROPATIE EREDITARIE - NEURODPATIA TOMACULARE,

Azienda Policlinico Agosting Gemelli=-Istitute di Neurclogia

[}
n
3
5
e

Presidio  Azienda ospedaliera 8. Filippe Neri-Dipartiments malaltie nervose £ osteoarticelari-

148 | RFGP60 - NEURQPATIE EREDITARIE - NEUROPATIA SENSORIALE EREDITARIA.

Centr'os  Azienda Poticlinico Agosting Gemelhi--Istitulo di Neurologia

Presidio  Azienda ospedaliera 8. Filippo Neri-Dipartimenta malattie nervese e osizoarticolari-

149 | RFGOHBD - NEURQPATIE EREDITARIE - REFSUM MALATTIA DL

Centro Aziendn Policlinice Agosuna Gemelli--lstitute di Neurologia

Presidic  Azienda aspodabiera 3. Filippo Meri-Ripartimenta malatlic nervose ¢ osteoarticolari-

|30 | RFGUS6 - NEUROPATIE EREDITARIE - NEURGPATIA ASSONALE GIGANTE,

Ceatre Aztends Policlinico Agostno Gemelii--lstitule di Neurologia

Presidic  Azienda ospedaliera 5, Flippo Neri-Dipartimento malaitie nervose e ostevarticolnri-

131 | RFGH60 - NEUROPATIE EREDITARIE - ROSENBERG-CHUTORIAN SINDROME DI,

Centro Azienda Policlinico Agosting Gemelli--Istituto ¢i Neurologia

Presidic  Azienda ospedaliera § Filippo Meri-Dipartimento malattie rervose e astecarticolari-

152 [ RFGO6U - NEUROPATIE EREDITARIE - ROUSSY-LEVY SINDROME DI

Centrp azienda Polictinico Agosting Gemelli—~lstituto di Newrologia

Presidio  Aziendo gspedaliera S Friippe NepDiparnmento maditice nervose ¢ ostevarlicolari-

5{53 ‘ REWIFG - STEELE-RICHARDSON-OLSZEWSKI SINDROME DI -

: '
J——]

Centro Azienda Polichnico Agostine Gemedli--istituto di Neurologia

Presidio  Azienda ospedatiera S Filippo Neri-Dipartimento malutie nervose & osteoarticotari-

}!54 | #FOISD - POLINELROPA Ti4 CRONICA INFLAMMATORIA DEMIELINIZZANTE -,

L]

Centro Azienda Policlinico Agosuno Gemelli-istituto di Neurologia

Presidio  Azienda ospedaliera S. Filippo Meri-Dipartimento malzattie nervose e ostecarticolari- v

23
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135 | RFOI90 - EATON-LAMBERT SINDROME DI -,
! .

Ceniro

Azienda Polichmeo Agosting Gemelli--istitelo di Neurologia

i136 | RFGOT0 - MIOPATIE CONGENITE EREDITARIE - MIOPATIA CENTRAL CORE.

L

Cemro

Presidio

.

Ospedale pediatrice Bambino Gesu--UQ Medicina molecolare

Azienda Policlimico Agosting Gemelli--[stituie di Meurologia

Centro

Presidin

157 | REGO70 - MIOPATIE CONGENITE EREDITARIE - MIOPATIA CENTRONUCLEARE.

Ospedale pedtainico Bambing Gesw--UC Medicing molecolare

Azienda Policlimen Agostine Gemel--fstituto di Newrologia

58 | RFEGO70 - MIOPATIE CONGENITE EREDITARIE - MIQPATIA DESMIN STORAGE.

Centro

Presidio

Ospedaie pediatrice Bambino Gesu--U0O Medicina moiecelare

Azienda Policlinice Agostine Gemelli--Istitute di Neurologie

159 | RFGOTH - MIOPATIE CONGENITE EREDITARIE - MIOPATIA NEMALINICA.

Centrd Ospedale pediatrico Bambine Gesi--UQ Medicing molecclare

Presidia  Azienda Policlinico Agosting Gemelli--Istituto di Newrologia

iW REGUSO - DISTROFIE MUSCOLARI - BECKER DISTROFIA BI. ‘

Centro Ospedale pediatrico Bambino Gesa--UD Medicina moiecolare

Presidio  Azienda espedaliera S. Filippo Neri-Dipartimento malattie nervose ¢ usteoarticolari-

Presidlo  Azienda Policlinico Agostine Gemelli--lstituio di Neuroiogia

Presidio .L\zm;d_u Policlinico Umbeno [-Dip.ae Medicing sperimentale-Serv. Malaitie genetico-metaboliche

61 | RFGUSY - DISTROFIE MUSCOLARI - DISTRUFiA MUSCOLARE OCULO-GASTRO-INTESTINALE.

Centro

Presidie
Presidiv
Fresidie

Presidio

Ospedale pediavico Bambine Geso--UO Medicing molecolars

Azienda ospedalicra S Filippe Neri-Dipartimento malaftie nervose  osleoarticolari-

Azienda 9spedahiera San Camitlo - Forlanini-Dip to di Newroscignze-! Initd operativa di Neurnfisinpalolnein
Azienda Poiiclinico Agostino Gemelli-=Istitulo di Neuroiogia

Azienda Policiinice Umberto [-Dip.to Medicina spenimentale-Serv. Malattie genetico-metaboliche

162 [ RFGO8Y - DISTROFIE MUSCOLART - DUCHENNE DISTROF[A DI,

Centro
Pressfiv
Presidio

Presidio

Ospedate pediatrice Bambing Ges(i--L10 Medicing molectiare
Azignda ospedebera § Fibippo Nen-Dipariimentsy malatie nerviose € asteoarncolan-
Agiendn Policlimice Agosuna Semell--fstitulo di Neurologa

Sztenda Policlimico Uimberio 1-Dip 1o Medicing sperimentale-Sery Malattie geneiice-melabohiche

] 63 | RFGUSY - DISTROFIE MUSCOLARI - ERB DISTROFIA DI

Cenuro
Presidio
Presidio

Presidio

Ospedaie pediatrico Bambina Geso--U0O Medicine molecolare
Aztemda ospedaitera § Filippo Neri-Dipartimento malattie nervose e usieoartieoiaris
Azienda Peliclinico Agosting Gemnelli—{stituie di Neurologia

Azienda Pelichinico Umberto [-Dip 1o Medicina sperimentale-Serv. Malattie genetico-meraboliche

B, Y/
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Il64 REGHSG - ISTROFIE MUSCOLAR] « LANDOUZY-DEJERINE DISTROFIA DI,
Centre Ospedale pedratrco Bumnbino Geso--UO Medicina molecolare

Presidiv  Azienda ospedaliera 8. Eilippo deri-Dipantimento matartie nervose & osteoarticolari-
Presidiv Azienda Polichinico Agosting Gemelli--istituzo di Neurologia

.
Presidic  Azieada Polichntico Uimberte [-Dip 1o Medicina sperimentale-Serv. Malattie genetico-meiabotiche

165 | RFGUI0 - DISTROFIE MIQTONICHE - STEINERT MALATTIA DI,

Centro azieada Policlimen Agosting Gemelli-lstituto di Chimca Pediatrica-Servizie di Epidemiologia ¢ Clinica dei difett congeniti
Presidio Azienda vspeduliera S Fippo Neri-Diparumento malatlie nervuse € osteoarucolari-

Presidio  Aziends pspedaliera San Camilio - Forlunmi-Dipto 6 Newroscienze -Unitd vperativa di Newrofisiopatologia

Presidio  Azienda Paiiclinico Agosting Gemelli--Istituto di Neucologia 7

Presidio  Ospedale pedhatrica Bambunn Gesa--UG Medicna malecolare

1166 RFGOID - DISTROFIE MIOTONICHE - THOMSEN MALATTIA DI,

Centro Ospedaie pediatrico Bambino Gesi--U0 Medicina molecolare
Presidio  Azienda ospedaliera 3. Filippo Nen-Dipartimento malatiie nervose e ostearticolan-

Presidio  Azienda Policlinico Agosting Gemelli--Istituto di Neuroiogia
.

167 " |*"RFGO90 - RISTROFIE MIOTONICHE - VON EULENBURG MALATTIA DI,

Cealro Ospedaly pediatrico Bambine Gesn=-UQ Medicina molecolare
Presadiv Azienda ospedaliera S. Filippo MNeri-Dipartimento malattie nervose e osieoarticolari.

Presidio  Azienda Polichmco Agostino Gemelli--Istituio di Newrologia

168 RFGMU PARALISI NORMOKALIEMICHE, (PO E IPERKALIEMICHE -,

Centro Azienda Pofictinica Agostino Gemelli-Istiurs di Newrologia

Presidio  Azienda aspedalicra S, Filippa Nerl-Dipartimento malathe nervose 2 osteoeticolur-

60 | RFDIOH - VITREORETINOPATIA ESSUDATIVA FAMILIARE -.

Centra azienda Pohiclinien Limberia [<Mipartimento di Scienze Oftalmningiche-Centrn per fa Retimite pigmentosa

170 ] RFO210 - EALES MALATTIA DF -

Centro Azienda Polichinico Umbene \-Dipartimento di Scienze Oftalmalogiche-Centrg per la Retinits pigmentosa

171 | RFB220 - BEHR SINDROME DJ -,

Ceatrn Szienda Polwlnics Uinberto 1-Dipartmentn di Scienze ORalmologiche-Centro per fa Retinile pigmeniosa

172 J RFGIIG - DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE - DISTROFIA VITREQ RETINICA,

1

Centro Azienda Polichmeo Umbeng -Dipartimenio di Suenze Oialmologiche-Centro per la Retinte pigmentosa

173 | RFGIIQ- DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE - RETINITE PIGHENTOSA.

e

Centrn Auienda Polichnigo Umberto I-Diparimente ¢ Scienze Ofalmologiche-Centrg per ta Retinite pigmentosa

25
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(5

RFGi10- DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE - RETINITE PUNCTATA ALBESCENS.

Ceniro Azienda Puliciimco Umberto [-Dipartimento & Seienze Oftalmologiche-Centro per la Retintte pigmentosa

173

RFGIIO - DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE « DISTROFIA DEI CONI.

¢

Centro Azientdn Policlhino Umberto i-Diparumento di Scienze Clialmolegiche-Centro per la Retinlte pumentnsa

176 | RFGIIQ- DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE - STARGARDT MALATTIA DJ.

Centro Azienda Policlimieo Umnberto [-Dipartimento di Stienze Oftalmoiogiche-Centro per la Retinite prigmentosa

177

RFGII0 - DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE - AMAUROSI CONGENITA DI LEBER.

i

Cemio szienda Polictinies Umberto 1-Dipartimento di Scienze Oftalmologiche-Centro per la Retimite pigmentosa

178

RFGIIQ- DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE - DISTROFIA VITELLIFORME DI BEST,

Centro  Azienda Policlinico Umberto I-Dipartimento ¢ Scienze Oflalmologiche-Centro per la Retinite pigmentosa

179

RFGII0-DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE - DISTROFIA TALINA DELLA RETINA,

Centfy Azienda Polichinico Umberto [-Dipartimento di Saenze Oftalmologiche-Centro per la Retmite pigmentosa

180

“RFGI20- DISTROFIE EREDITARIE DELLA CORGIDE -.
i

Centre Azienda Policlinico Umberio -Dipartimento di Scienze Oflalmologiche-Centro per la Retinile pigmentosa

181

RFD236 - CICLITE ETEROCROMICA DI FUCH -.

Ceniso Azienda Pohislinico Umberto I-Dipartimento di Scienze Ofialmalogiche-Centro per la Relimte piamentosa

llSZ RFU240 - ATROFIA ESSENZIALE DELL'IRIDE -.

Centro Azienda Polichinico Umberto [-Dipartimento di Scienze Oftalmologiche-Centro per fa Retinite pigmentoss

183 | RFO250 - EMERALOPIA CONGENITA -
Centrn azienda Paliclinicn limberte FNipadimento di Scienze Claimelogiches-Centro per [a Pzlinite pigmentesz
184 | RFO260 « OCUCHI SINDROME Di -.

Centro Azienda Policlinico Umberto I-Dipartimente di Scienze Oftalmologiche-Centro per 1a Retinite pigmentoss

1835

RFO270 - COGAN SINDROME DI -,

Centro Azienda Petichniou L'mberty I-Dhpartimento di Sownze Dflalmologiche-Centrg per a Relniie prgmentosa

li36

RFEGI30 - DEGENERAZIONI DELLA CORNEA - DEGENERAZIONE NODULARE.

Centro Azienda Policlinico Umbenio 1-Ospartimenio di Scienze Ottalmologiche-Centra per la Retintte pigmentosa

187 | RFGi3 - DEGENERAZIONI DELLA CORNEA - DEGENERAZIONE MARGINALE,

J

Centro Azienda Policiinieo Uinbeno -Dhpartimento di Scierze Dfuimeiogiche-Centro per la Retinite pramentosa

26—
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188 | RFGI40 - DISTROFIE EREDITARIE DELLA CORNEA - MEESMANN DISTROFIA DI

Centro Azienda Policlinico Umbento 1-Diparumento di Scienze Otalmolegiche-Centre per la Retinite pigmentosa

189 1 RFG140- DISTRODFIE EREDITARIE DELLA CORNES - COGAN DISTROFIA DI

<

Centro Aziendz Policlinico Umberte [-Dipanimente di Seienze Otialmologiche-Centro per la Retiniie pigmenlosa

HQD | RFEGILO - DMSTROFIE EREDITARIE DELLA CORNEA - DISTROFIA CORNEALE GRANULARE.

Centro Azienda Polichnico Umberte -Dipartimento di Scienze Oftalmologiche-Centro per la Retinite pigmentosa

FIQI RFGIG - DISTROFIE EREDITARIE DELLA CORNEA - DISTROFIA CORNEALE RETICOLARE.
‘f_._._ .

Centro Azlenda Policlinico Umberto I-Dipartimente di Scienze Oftalmologiche-Cenlre per |a Retirmiie pigmentosa

192 | REGINO - DISTROFIE EREDITARIE DELLA CORNEA - DISTROFIA CORNEALE MACULARE.

Centro Azienda Policlinice Umberto [-Dipartimento di Scienze Oftalmologiche-Centro per la Retinite pigmentosa

193 | RFGI40 - DISTROFIE EREDITARIE DELLA CORNEA « DISTROFIE STROMALI DELLA CORNEA.

N

Centro  Azienda Policlinice Umberto (-Dipartimento di Scienze Oftalmologiche-Centra per lu Reunite prymentosa

194 ° |*RFGI40 - DISTROFIE EREDITARIE DELLA CORNEA - CORNES GUTTATA.
+

Cuentro Azienda Policlinico Umberta I-Dipartimento di Scienze Ottalmologiche-Centro per la Retinite pigmentosa

195 | RFG140 - DISTROFIE EREDITARIE DELLA CORNEA « DISTROFIA COMBINATA DELLA CORNEA.

Cealre Azienda Polichinico Umberto |-Diparumenty di Scwenze Oftalmologiche-Centro per la Retinite pigmeniosa

156 RFG.’-JD:_-.D.'STROF.'E EREDITARIE DELLA CORNEA - FUCHS DISTROFIA ENDOTELIALE Bl

Cenlro Azienda Policlinice Umberto {-Chipastimento di Scienze Oftalmologiche-Centro per 1 Ratinze pigmenlosa

——

197 | RFGI4# - DISTROFJE EREDITARIE DELLA CORNEA - DISTROFIA CORNEALE ENDGTELIALE POSTERIORE
POLIMORFA. :
enrrn azienda Palicknicn | Imberia L.Diparmmento di Scienze Ofialmologsche-Centro per la Retinite pigmentesa

198 | RFO280- CHERATOCONG -,

Centro Azienda Polichnico Umberio [-Dipartimento di Scienze Oftalmetogiche-Centre per la Retinite pigmeutosa

199 | RFO290 - CONGIUNTIVITE LIGNEA -,

Cemro Azenda Polichmien Limberto 1-Dhipariimento dy Scienze Ofubmelogiche-Centro per la Retinite prgmentosa

‘rl')(l RFUION - ATROFIA OTTICA Df LEBER -,

1
I

Centro Azienda Polichmico Agosting Gemelh-Istiuto di Climea Pediatrica-Servizio di Epidemiclogia ¢ Clinica dei difetii congeniti

Presidio  Avienda ospedaliera S Filippe Ner-Dipartunento malattie nervose e osteoarticolari-

7
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200 | RGOS0 - ENDOCARDITE REUMATICA -.

Centro Ospedale pediatrico Bambino Gesu--Centro Pediatria reumatologica

Presidio  Azienda ospedaliera 8. Filippe Neri-Dipartimenio malattie nervose ¢ ostegarticolan-

Presidio  Azienda ospedahiera San Camillo - Forlamini--Unna di Reumatologia

Presidio  Azienda Pohiclinico Agostino Gemelli-Compiesso inegrato Columbus-Clinica reumatologrea

Presidio  Azienda Poiiclinico Umberte LCatt, immunologia ¢ Allerzologia-Servizio speciale di Allerzologia ¢ immunologia clinica
Presidic  Azienda Polictinico Umberto i-Dip.to Clinsea ¢ Terapia medica applicata-Istituto di Reumatologia

Presidio  Azienda universitaria Tur YVergata-Ospedale S, Eugenio-Dipartimento di Medicina intema

JZOZ RGoO20 - POLIANGIOITE MICROSCOPICA -.

Centro Azienda sl Rieti-Ospedale San Camillo De Leths-Unita aperatva di Medicina 2

e
203 | RGOO3( - POLIARTERITE NODOSA -,

Centro Azienda Usl Rieti-Ospedale San Camillo De Lellis-Unita operativa di Medicina 2

Presidio  Azienda ospedalicra $ Filippo Neri-Dipartimenio malattic nervose c ostecarticolari-

204 | RGOOA4O - KAWASAKI SINDROME DI -

L

Centre- Ospedale pediatrice Bambino Gesu-Dipartimento di Newroscienze-Unita operativa di Patologia metabolica

Presidio  Arienda ospedaliera S, Filippo Neri-Dipartimentc maiattie nervose e osteoanticolari-

RGOO50 - CHURG-STRAUSS SINDROME DJ -,

Centro Azienda Usl Rieti-Dspedale San Camillo De Lellis-Unita operativa di Medicina 2

Presidiu  Azienda ospedabiera S, Filippo Nert-Diparimento malulliz aervose ¢ osteoarticolari-

1206 | RGOO6D- GOGDPASTURE SINDROME DI -.

Azeada Polichnico Lhmberto -Calt. Immunolagia ¢ Allergulogia-Servizio speciale di Allergalogia ¢ lmmunologia clinica

207 | RGOUTO - GRANUL 0111!,4 TOSI DI WEGENER -

Centrn azirada Paliciinien limberto 1-Cait, Immunclogia e Allersologia-Servizio speciale di Alicrgologiz ¢ Immunglogia cliniza

Presidio  Azienda aspedaliers 8. Filippo Neri-Dipartimanio malattis nervose & usteoarticolari-

1208 RGOVSYH - ARTERITE A CELLULE GIGANT! -,

Centro Azienda Us! Rieti-Ospedaie San Camilio De Leilis-Unita pperativa di Medicina 2

Presidio  Aziends ospedaliera § Filippo Men-Dipartimento malatti¢ nervose ¢ ostenarticnian-

U9 T ROGHIY - MHCROANGIQPATIE TROMBOTICHE - COMPLESYO PORPORA TROMBOTICH TROMBOCITOPENICA-
SINDROME EMOLITICO UREMICA.

—_

Centra Azienda Polrchniee Azostno Cemelh--lstitui 0 Ematoiegs

Presidio  Aziends ospedaliern S Filippo Neri-Dipartunento malalthie nervose € osteoarticoiari-

2210 [ RGGOI - MICROANGIOPATIE TROMBOTICHE - PORPORA FROMBOTICA TROMBOCITOPENICA,

Centry Azienda Polichnico Agosting Lemetli--Istitute di Emalologin

28
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Fl 1 RGGOVG - TAKAYASU MALATTIA DI -,

Centro Aztenda Usi-Rizn-Ospedale San Camillo De Lellis-Unitd vperativa di Medicina 2

—
D212 | RGUIOY - TELEANGECTASIA EMORRAGICA EREDITARIA -,

-

Centro Azienda Pohelinico Agosiing Gemelli--[stitute di Ematologia

Presidio  Axienda ospedaliera 5. Filippo Neri-UG Gastroenteroiogia-

213 RGRII0 - BUDD-CHIAR! SINDROME DJ -

Centro Azienda Polichnico Agosuno Gemelti--{stituto di Emaiologia

Presidiv  Azienda pspedalicra S. Filippo Neri-UO Gustroenlerolegia-

"?'t_l

RIDOID - SCALASIA -,

-

Centro Ospedale pediatrice Bambino Gesu--Unita cperativa di Gastroenterciogia
Presidio Aziendn ospedaliera S. Fikippo Neri-UO Gastroenterotogia-
Presidio  Azienda Policlinico Umbenio I-Dipartimento di Scienze Cliniche-Serv. Fisiopatologia Digestiva

Presidio  Azienda Us) Rieti-Ospedaie San Camille De Lelis-Unita operativa di Gastroenterologia

i -
215 ’.RJ’M:’U - GASTRITE IPERTROFICA GIGANTE -,

Centro Ospedale pedatrico Bambino Gest--Unila operativa di Gastroenterologia :

Presidio  Azienda ospedalicra 5. Filippo Neri-UO Gastroenterologsa-

216 | RIO30 - GASTROENTERITE EQSINOFILA -,
[—
Centro Ospedule pediatrico Bambing Gesu--Unua operstiva 1 Gasuoenierologia

Presidioc  Aziendt ospedaliera S, Filippo Neri-UO Gastroenterologia-

207 L RIOLD - SINDROME DA PSEUDO-OSTRUZIONE INTESTINALE -

Centro Ospedale pediatrico Bambino Gesa—Unita operativa di Gastroenterologia
Presidio  Azienda ospedaliera § Filippo Neri-UO Gasuoenteralogia-

Presidio  Azienda Policlinico Lmbeny 1-Dipartimento di Scienze Climche-Serv. Fisicpatplogia Digestiva

218 | RIOOFD - COLANGITE PRIMITIVA SCLERQSANTE -

S
Centro Orspedaie pediatrice Bambino Gesu--Unitd operativa ¢i Gastroenterclegia

Presidio  Azienda espedalicra 8. Filippo Neri-UQ Gastroenterologia-

219 RIG6H - SPRUE CELIAC -,

—

Centro Ospedale pediatrico Bambine Ges--Unila operativa di Gastrosnterologia

Presidio  Agenda ospedaliera § Filippy Neri-UG Gastroenteratogia-

Presidio  Azienda Policlinico Umberic -Dipartimento di Scienze Cliniche-Serv. Fisiopatelogia Digestiva

Presidie  Azienda Paficlinico Umbens Istiwte di Clintca Pediainga-Servizie speciale of Gastroenterologia pediatiica
Presidic  Azienda Ust Riet-Qspedate Sun Camiila De Lellis-Unita operativa di Gastroenterologia

Presiden  Aazienda Us) Roma C-Ospedaie S Fugemo-tnia operativa dr Gastroenterningiu
H 3 =4

Presidio  Azienda Us] Roma C-Ospedale $ Eugenio-Unita operativa di Nutrizione clinica

— 29 __
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220 | RIGHTD - MALATTIA DA INCLUSIONE DEF MICROVILLE -,

Centro Ospedale pediatrico Bambine Gesh—-Unitd operativa di Gasiroentzrologia

Presidio  Aziendo ospedaliera 5. Filippoe Neri-UO Gastroenierologra-

E‘ZI‘.i { RIGUSE « LINFANGECTASIA INTESTINALE -. .
1
!

Centrn Ospedale pediatrico Bambino Gest-Unild operativa di Gastsoenizrologia

Presidio  Azenda ospedaliera S. Filippo Neri-UG Gastroeaterologia-

222 | RIOGIO - DIABETE INSIPIDO NEFROGENICO -,

|

Centro Ospedale pediatrico Bumbino Gesi—Uriti vperativa di Nefrelogia

|

23 | RJ0020- FIBROSIRETROPERITONEALE -.

=)

-

Centro Ospedale pediauico Bambino Gest--Unild operativa di Nefrologia

224 | RJOO30 - CISTITE INTERSTIZIALE -,

Centro Azienda Us! Rieti-Ospedale San Camillo De Lellis-Unita operativa di Ostetricia e Ginecologia

123 | RLOOIG - ERITROCHERATOLIS! HIEMALLS -

Aziends universitaria Tor Vergata-Ospedale S, Eugenio-Unitd operativa di Clinigs denmalologica

o~
-2 n
]
= e
=

I

6 | RLOU20 - DERMATITE ERPETIFORME -.

Centra |stituti Fisioterapici Ospitalieri di Roma-Istitute S. Gallicanc-Centro per le Perfirie

Presidio  Azienda universitaria Tor Vergate-Cspedale S, Engemo-Unita operaiiva di €hinica dermatologica

3 RLOO3G - PEMFIGO -.

]

Centro Azienda universitaria Tor Yergata-Ospedale §. Eugenio-Unita operative di Clinica dermatologica

RLOGAD - PEMFIGOIDE BOLLOSO -

Centro Istitug Fisioterapici Ospitaheri di Roma-lstiwtw S. Gallicano-Centro per le Porfirie

Presidio  Azienda universiana Tor Vergata-Ospedule 5. Eugenio-Unitd operativa di Clinica dermatologica

229 i RLOGTN - PEMFIGOIOE BENIGNG DELLE MUCCSE -.

Centro Azienda universitaria Tor Yergata-Ospedale 3. Eugenio-Uniia operativa di Chinica dermatologica

‘230 ‘ RLONGY - LICHEN SCLEROSUS ET ATROPHICUS -.
i |

Centro Azicada wniversitania Tor Versate-Ospedale 5. Eugena-Umit operativa di Chniea dermatologics

30 —
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‘23 | RMOUIG - DERMATOMIOSITE -,

Centro Ospedaie pediatnen Bambino Gesu--Unitd operativa di Dermatclogia

Presidio  Awmenda ospedabiera 5. Filippe Ner-Dipartimento malattie nervose e ostevarticoiari-
Presidio  Azienda Policlinico Agostino Gemelli--Istituto di Neurologia .
Presidie  Azienda Policlinico Umberto 1-Dip.to Clinica ¢ Terapia medica applicata-isttuie di Reumatoloyia
Presidiv Agzienda universitana Tor Vergaa-Ospedale 5 Cugenio-Unitd operativa di Clinica dermatsiogica

Presidio  Azienda Usl Rieti-Ospedale San Camiile Qe Lelhs-Unita operatva di Medicina 2

—
232 | RMOO20 - POLIMIOSITE -,

Centro Azienda Puliclinieo Agostino G:lncllifflslilulo di Neurplozia

Presidic  Azienda ospedaliera S, Filippo Neri-Dipartimento maiattie aervoss € ostecarticolar-

Presidio  Aziendz ospedahiera 5. Filippo Nent-UO Medicina interna- [

Presitio  Azienda Paliclinico Umberto I-Dip.to Clinica e Terapia medica applicata-Istituto di Reumatologia

Presidio  Azienda Us) Rieti-Ospedale San Camilto De Lellis-Unitd operativa di Medigina 2

233 | RMO036 - CONNETTIVITE MISTA -,

Centro Dspedale pedistrico Bambino Gesi--Unita vperaliva di Dermatologia

Presidm  Azienda ospedaliera S. Filippo Neri-UQ Medicing interna-

Presidio  Azienda Policlinics Umberto 1-Dip.to Cliniea & Terapia medica applicum-ls[ilu(d di Rcﬁmnlolugia
Presidio  Azienda Policlinieo Umberto i-Dipartimento di Medicina clinica-

Presidic  Azienda universitaria Tor Vergeta-Ospedale 5. Eugenig-Unita operativa di Clinica dermatologica

Presidic  Azienda Usl Rieti-Qgpedate San Camidlo De Letlis-lnita operatva di Medicina 2

234 | RMGOIN - CONNETTIVITI INDIFFERENEIATE -

)

i
Centro Ospedale pediatrico Bambing Gesi-—-Unitd operativa di Dermaiologia

Presidio  Azienda Pohelinico Umberto -Dipto Clinica ¢ Terapia medica applicata-lsututo di Rewmatologia
Presidio  Azienda Polichinico Umberto 1-Dipartimento di Medicina clinica-

Presidio  Azienda Us! Rieti-Ospedale San Camille De Lellis-Unita operativa di Medicing 2

D35 P RMOUA0 - FASCITE EOSINOFILA -

|

- Centro Azienda Usl Rieti-Ospedale San Camillo De Lellis-Unitd operativa di Medicing 2
Presiciio  Azienda ospedaliera S, Filippo Neri-Dipastimento malattie nervase e osieoarticolari-

Presidio  Aziends Policlinice Umberte I-Dip.to Clinica ¢ Terapia medica applicata-lstituto di Reumatatogia

1336 PRMO0IN - FASCITE DIFFUSA -,

Centro Azienda Ust Rieti-Ospedale San Camilly De Ledlis-Unid operativa di Medicina 2
Presidio  2ziznga Pobichmce Agosting Gemall-lattuw i S eunsiogicJentno per Peprieiaig

Presidio  Aztenda Polichnuco Umbeno [-Dip o Clinica ¢ Terapia medica apphicata-Istituto di Reumatologia

izﬂ U RMOH60 - POLICGNDRITE .

[
Centro Azienda Usl Rret-Ospedale San Camitle De fLellis-Ums operatva di Medicma 2

Presidic  Azienda Polichinmeg Umberto 1-Dip.to Ciinica £ Terapra inedica applicata-1stiiuto di Reumatologia
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238 | ANODIO - ARNGLD-CHIARI SINDROME DI -

Centro Ospedaie pediatrico Bambine Gest--UO Medicina molecolare

Presidio  Azienda Peliclinico Agostine Gemelli-Istituto di Clinica Pediarica-Centro Spina bifida

239 | RNOO2M) - MICROCEFALIA -,

Centro Azienda Policlinico Agostino Gemelli-istituto di Clintca Pediatrica-Servizio di Epidemivlogia ¢ Clinica dei difetti congenin

Presidio  Azienda Policlimeo Agostino Gemelli-Istitute dv Neurologia-Cenlro per I'epilessia

240 | RNOO3O - AGENVESIA CEREBELLARE -.

L

Cenliro Azienda Policlinico Agostino Gemelli-istituto di Clinica Pediatnca-Senvizio di Epidemiolozia ¢ Climea dei difetti congenitl

Presidic  Ospedale pediatrica Bambino Gesti--UO Medicina molecolare

41 | RVOU4Y - JOUBERT SINDROME DI -

Centro  Azienda Polictinico Agosting Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difetti congeniti

Presidic  Ospedale pediatrice Bambino Gesd--UQ Medicina molecolare

242 | RVOOSO - LISSENCEFALIA -,

-

Ceutio.  Azienda Policlinico Agostino Gemelli-istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difetti congenits

Presidip  Azienda Policlinico Agostino Gemelli-Istituto di Neurologia-Centro per I'eptizssia

Presidio  Azienda Policlinico Umberto [-Istituzo di Clinica Pediatrica-Divisione di Neurologia pediatriea

e

i243 ANODGY - OLOPROSENCEFALIA -,

Centro Aziepda Polieiinic agestine Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizia O Epidemiologia e Clinica dey direlti congeniid

—_——

244 | RNOUTO - CHIRAY FOIX SINDROME DI -,

[

Centro Azienda Policlinica Agosting Gemelli-Istituto di Clinicx Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difetli congeniti

343 ) RINOOSD - DISAUTONOMIA FAMILIARE -

Centro Azienda Polichnico agosiino Gemelti-Istituto di Clinica Pedratnica-Servizio di Eprdemiviozia ¢ Clinica der difetti congeniti

246 | RNOQOO - AXENFELD- RIEGER ANOMALILA DI -,

Centrg  Ospedale pediatrico Bambine Gesi-Sede di Palidoro-Unita operativa di Oculistica

Presidio  Azienda ospedaliera S. Filippo Neri-Dipartimento malatiie nervose e osteoarticolari-

l247 | RvH700 - PETER ANOMALIA Di -.
i i

Centro Azienda Pubelinico Agostine Gemelli-tstituto di Clinica Pedintrica-Servizie di Eprdennologia e Clinien dei dafetn congemtt

A
U8 D RNOLIG - ANIRIDIA -
L

Ceutro Azienda Paliclinice Agosting Gemelli-Istituio di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiclogia ¢ Clinica det difetti congenit

:F'_’-:l‘? ‘ RN - COLOBOMA CONGENITO DEL DISCCO OTTICO -,

fod

Centru Azenda Polichimco Agostino Gemelli-tstituto di Clinica Pedininea-Servizie di Epidenuologia e Clinica dei difztt congeniy
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iZSU RNOIZO - MORNING GLORY ANOMALIA DI -

Centro {Ospedale pediatrice Bambine Gesti-3ede di Pulidore-Unita operativa di Oculistica

——

30 1 RNAIHO - PERSISTENZA DELLA MEMBRANA PUPILLARE -.

' | . )

Centro Azienda Policlinico Umbenio I-Dipartimento di Scienze Clialmologiche-Centro per ia Retinite pizmentosa

[

32 | RNUI3H - BLUE RUBBER BLEB NEVUS -,

Ceutrg Qspedaie pediatrico Bambine Gesi-—-Unild operativa di Dermatuologia

253 | RNDI60 - ATRESIA ESOFAGES E/C FISTOLA TRACHEQESOFAGEA -,

L

Ceatro Ospedale pediatrica Bambino Gesa--Unita operativa di Gastrosnterologia

234 | ANOI?0 - ATRESIA DEL DIGIUNG -.

Centro QOspedale pediatrico Bambing Gesi--Unita operativa di Gastroenterologia

255 | RVOISD - ATRESIA O STENOGS! DUODENALE -,

Centro Ospedale pediatrico Bambino Gesi--Umitd eperativa di Gustrosnterologia

256 | RNOIO - ANO IMPERFORATO -.
i

Centre Azienda Polichnico Agosting Gemelli-Istituto di Cliniea Pediatrica-Servizio di Epiderniologia e Clinica dei difetit congeni

’257 ANG200 - HIRSCHSPRUNG MALATTIA DI -

Centro Azienddy Policlinics Agostine Gemelli-isunte di Clinen Pediawrica-Servizio d Epidemiciogia e Clinica dei dilett congeniii
Presidia  Azienda ospechibiern S. Filippo Neri-UQ Gastroenlerclogia-

Presidio  Azienda Policlinico Umberto I-Dipariimente di Sciznze Cliniche-Serv. Fisiopatoiogia Digestiva

[roraan
238 RNOIM - ATRESIA BILIARE -,

Centro Ospedale pediairico Bambino Gesd—Unitd aperativa di Gastroenterologia

239 ' RNOI20 - CAROLI MALATTIA DI -

Centre Ospedale pedintrico Bambing Gesti--Unita operativa di Gastroenterologia

261 | RNO248 - ERMAFRODITISMO VERD -
[
I—

Centro Azienda Pulichinen Agpstino Gemelh-Istituw di Choica Peédiatnoi-Servizio di Epideminiowia ¢ Chinica dei difestd congeniti
2 Y L £

0T RNGOIY - PEUDOERMAFRODITISMI -.

Centrn Agenda !s] Roma U-Ospedale 8§ Buzepio-Linita vperativa di Endocrinolevin
E I E

264 | RNGO20 - ARTROGRIPOSI MULTIPLE CONGENITE -,

Ceatre  Azienda Pohiclimeo Agostine Gemelit-lstituto di Cliniea Pediatrica-Servizio di Epidemiolugra e Clinica dei difett conueniu

D43 l RNO288 « FOCOMELIA -,

Centro  Azienda Pohehinico Agosting Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizia di Epidemiologia £ Clinica dei difetti congemtd
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1266 r RMQ270 - DEFORMITA' DI SPRENGEL -,
| .

Centro Azienda Polichmcs Agosting Gemelli-lstituto di Clinica Pediatnca-Servizio di Epidemiviogia ¢ Clinica dei difett congenin

267 RNGO3) - ACROCEFALOSINDATTILIA « APERT SINDROME DI

Centro Azienda Policlinies Agosting Gemelli-lstivute di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemilogia e Clinica dei diterti congeniti

1268 | RNGU30 - ACROCEFALOSINDATTILIA - GOCDMAN SINDROME DI

Centro Azienda Polivhinico Agestine Gemelii-isituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiclog:a e Cliniva dei difew congeniti

265 | RiVE28Y - ACRODISOSTOST -

[

Centro  Azienda Polielinico Agostino Gemelli-Istitute di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia « Clinica dei difeiti congeniti

370 | RNO290 - CAMPTODATTILIA FAMILIARE -.

L

Centro Azienda Policlinico Agostino Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica det difetti congeniti

270 | RNGO40 - ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIO E/Q DELLE OSSA DELLA FACCIA - CSINDROME.

Cenirn Azienda Policlinico Agostino Gemelli-Istituto di Neurochirurgia-Unitd operativa i Meurochimrgia infantile

272 ¢ LANGOSQ - ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIO E/O DELLE O5SA DELLA FJCCM - CRANIOSINOSTOS!
PRIMARIA 5 .

]
Centro Azienda Policlinico Agostino Gemelli-Istituta di Newrochirurgia-Unita operativa di Neurochirurgia infaniile

273 | RNGO4G - ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIO E/Q DELLE OS54 DELLA FACCIA - CROUZON MALATTIA DI,

Centro  Azienda Poticlinico Agesune Gemelli-Isiiento di Clinico Pediairica-Servizio di Epidemiologia ¢ Clintea der diferti congenin

Presidio  Aziends Policlimes Agosting Gemelli-isutule di Neurachirurgia-Unitd operativa di Meurochirurgia infantle

274 | RNGOHE -:,-i NOMALIE CONGENITE DEL CRANIO E/0 DELLE OSSA DELLA FACCIA - DISOSTGS!
FMAXILLOFACTIMLE,

Centro Ospedale pediairice Bambino Gesi--Servizio di Genetica medica

Presidio  Azienda Policlinico Agosting Gemelli-lstituto di Newrochirurgia-Unili operativa di Neurochirurgia infantile

i]?ﬁ _‘ RNGIN - ANOM 4 E CONGENITE DEL CRANIO EXQ DELLE 0584 DELLA FACCLA - DISPLASL | FRONTO-FACI O«
NASALE.

Ceatro Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istituto di Clinca Pediatrica-Servizic di Epidemiotogia ¢ Clinica del diferti congeniti

Presidie  Azienda Policlinico Agostino Gemetli-lstituto di Neurgchirurgra-Unitd aperativa di Meurcchururgia infantile

176 | RNGO40 « ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIO E/C DELLE O5SA DELLA FACCIA - DISPLASIA
| MAXILLONASALE

Cenrro Aztenda Pafichmen Agosting Gemeth-Istitug di Nedrochirurzia-Untld operativa di Newrochirurga infantile

277 ‘ RNGHAY « ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIO E/Q DELLE O5SA RELLA FACCIA - HALLERMAN-STREIFF
P SINDROME DL

Centro Azieada Polichinico Agostme Gemelli-fsistuto di Newrochirur 2ii-Unitd operitiva di Nearcehirurgia i fanlile

1278 | ANGH4Y - ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIC E/G DELLE OSSA DELLA FACCIA - PIERRE ROBIN SINDROME
| 2
Centro Azienda Poiielinico Agosting Gemelli-Istituw di Chioea Pediotrica-Servizie di Epudemiologia ¢ Clinica dei difetti congeniti

Presidin  Azenda Polielinee Agosting Gemelli-lstiute di Neurochirurgra-Unitd operativa di Neurecinrurgia intantle
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279 | RNGO0 - ANOMALIE CONGENITE DEL CRANIO E/Q DELLE 0554 DELLA FACCIA - TREACHER COLLINS
SINDROME DI

Centro Azignda Policiinico Agostine Gemelh-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemioiogia ¢ Clinica dei difetti congeniti

Presidio  Azienda Policlinica Agosung Gemelli-istitute di Neurochirurgia-Unita operativa di Neurochirurgia infantle

280 | RNDID0 - SINDROME DA REGRESSIONE CAUDALE -. .
!

Centre Azienda Policlinico Agosting Gemelli-lsututo di Clinica Pediatrica-Servizio di Epuderniologia e Clinica del difetti congeniti

281 RNO310 - KLIPPEL-FEIL SINDROME DI -.
-

Centra Azienda Policlinice Agosting Gemefli-[stituto di Clinica Pedialrica-Servizio di Epidemicivgia e Clinca dei difetti congeniti

Presidiv  Ospedale prdiatrico Bambing Gesi--Servizio di Genetica medica

282 | RNGHF0 - CONDRODISTROFIE CONGENITE - ACONDRUGENEST.

Centre  Azmenda Policlinico Agestino Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difetti congeniti

283 | RNGUSO - CONDRODISTROFIE CONGENITE - ACONDROPLASIA,

Centrs  Azienda Policlinico Agostino Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemialogia = Clinica det difetti congeniti

Presidio  Ospedale pedintrice Bambing Gest-Sede di Palidaro-Unitd operativa di Pediatria

R

284 | RNGO50 - CONDRODISTROFIE CONGENITE - DISPLASIA EPIFISARIA EMIMELICA.
i
(W

Centro Azienda Policlinico Avosuno Gemelli-lstituto di Chinica Pediowica-Servizie di Epidemioiogia e Clinica dei difztti congeniti
E 3 El 2

285 | RNGO50- CONDRODISTROFIE CONGENITE - DISTROFIA TORACICA ASFISSIANTE.
L

Centro Azienda Polictinico Agosting Gemelli-Istituto di Chnica Pedinca-Serviziod Epidemiciogia ¢ Chinica dei difetti congemity

286 | ANGUSO - tONDR ODISTROFIE CONGENITE - ESGSTOSI MULTIPLA.

Centro Azienda Policlinteo Agostino Gemelli-lstitute di Chniea Pedialrica-Servizio di Epidemiologia e Chinica dei difetn cangeniti

Presidio Ospedale pediatrico Bambine Gest--3ervizio di Genetica medica

287 ARNGUSH - CONDRODISTROFIE CONGENITE - ENIEST DISPLASIA.

O
Cewiro Azienda Poiichinico Agosting Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difetti congenili

288 | RNGO30 - CONDRODISTROFIE CONGENITE - SINDROME CAMPTOMELICH,

Centrp Azienda Policlirico Agostino Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemioiogia e Clinica dei ditetii congeniti

289 | RNGOAR - DSTEORISTROFIE CONGENITE - DISPLASIA CRANIOMETAFISARIA.

Ceniro Azienda Pulichnico Agosting Qemelh-lstiwnte di Clinica Pediairica-Servizie di Epidenunlogia ¢ Clinica dei difets congeniti

Presidio  Ospedale pediatrics Bambron Seso-Sede di Palidarg-Unisd operanva di Ortopedsa

5290 RNGEHSD - OSTEOQDISTROFIE CONGENITE - OSTEQGENEST IMPERFETTA.

Centrp Azienda Polichmico Agosting Gemedii-lsututo di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologta ¢ Chaieas dei difetts congenit

Presidiy  Onpedile peduatrice Bambing Gesti--Serviaio Ji Uenetice medica
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)29'! RNGO60 - OSTECQDISTROFIE CONGENITE - OSTEOPETROS!.

Centro Azienda Polichnica Agostine Gemelli-Istitute di Climica Pedintrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difetti congeniti
Presigio  Aztenda wniversitana Tor Vergata-Policlinico Tor Vergata-

Presidio  Ospedale pediatrico Bambino Gesi-Dipartimento & Meurascienze-Unita operativa di Patolegia metabohva

292 | RNGUGG - OSTEODISTROFIE CONGENITE - DISPLASIA FIBROSA,

Centro Azienda Policlinico Agastino Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiclagia 2 Clinica dei difelti congeniti

293 ANGOGE - QSTECGIHSTROFIE CONGENITE - ELLIS- VAN CREVELD SINDROME DI

Centro Aziendu Policlines Agosting Gemelli=lstituto di Clmica Pedintrica-Servizip di Epideniologia e Chnsen dei difett congeniti

Presidio  Ospedale pediatrico Bambpine Gesti--Servizio di Genetica medica

254 RNGO60 - OSTEODISTROFIE CONGENITE - DISPLASIA SPONDILOEPIFISARIA TARDA.

Cuentro Azienda Policlinico Agesting Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dai difefty congenilt

295 | RNGOGE - OSTEQDISTROFIE CONGENITE - FAIRBANK MALATTIA DI

Centyo Azienda Policlinieo agostino Gemeili-lstiteto di Climea Pediatriea-Servizio dr Epdemiotomia’e Clinica dei diletth congenigt

296 'RNGOGH - OSTEODISTROFIE CONGENITE - CONRADI-HUNERMANN SINDROME DI.

Centro Azienda Policlinico Agostino Gemelli-lstituto di Clinica Pediatrica-Sarvizio di Epidemiolegia e Chaica dei difetti congeniti

267 | RNGUGH - OSTEODISTROFIE CONGENITE - DISCONDROSTEOSL

Cenlre Ospedale pediatrico Bamiping Gesi-Sede di Palidoro-Urnid operativa di Onopedia

1298 | RNGOSY - GSTEQDISTRGFIE CONGENITE - DISPLASLA DIASTROFICA E PSEUDGDIASTROFICA,

Cenirg Azienda Puliclimeo Agosting Gemelli-lstitalo ¢ Chnica Pediatnca-Servizio ¢ Epidemiologia e Climca dei ditelti congeniti

299 | RNGORD - OSTEOD!.S'.TROFIE CONGENITE - ENGELMANN ALATTIA DI,

Centra Azienda Polichinteo Agostine Gemelli-Isutute 81 Clinea Pediatrica-Servizio di Cpidemiclogia ¢ Clinica Jei Jilultd congenili

’300 RNGUSD - QSTECGDISTROFIE CONGENITE - McCUNE-ALBRIGHT SINDROME DI,

Cealro Ospedale pediatrico Bambino Gesi--Servizio di Genetica medica

‘301 i RNQ320 - GASTROSCHISE -,

pRR—

Ceirn Azeends Paliclinis Agostime Gemetli-shituta sl Chorea Podiatries-Sen izie di Emdemivlawn ¢ Clinea ey difetli congenit

IBU;‘ T RAMLS0 - EHLERS-DANLUS SINDROME DI -

——

Centro Azienda Policlinico Agostino Gemneli-Istituto di Cliniva Pediatnea-Servizio di Epidemiologta e Clinica dei difetti congenst
Presidic  Ospedale pediatrico Bambino Gesi--Servizio di Genetica medica

Presidin  Uspedale pediatrico Bambine Gesu--Linitz operativa di Dermaniogia

—_—
03 ANGIN - ADANS-OLIVER SINDROME DI -
L]

Ceatry Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istituto di Cliniea Pediatrica-Servizio di Epidemiologia ¢ Clinica dei difetti congeniti
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e
S04 | RNO3SH - COFFIN-LOWRY SINDROME DI -

Centro Azienda Polichinico Agostino Gemelli-Istituty di Clinica Pediatriga-Servizio di Epidemiclogia e Clinica dei ditetti congeniti

(505 | ANO360 - COFFIN-SIRLS SINDROME DI -
! i :
Centro Azienda Polichinico Agostine Gemelti-istituto ¢ Chnica Pediatnica-Servizie di Epidemiclogia e Clintca dei difetti congenit

306 | ANO37H - DYCGVE-MELCHIOR-CLAUSEN (DMC) SINDRGME DI -,

Certro Ospedale pediairico Bambinoe Gest-Dipartimente di Neuwroscienze-Unita operativa di Patologia melabolica

}307 RMO38G - FILIPPI SINDROME Of -,

Centro Azienda Polichnico Agostino Qeamelli-Istitute ¢i Neurochirurgia-Unitd operativa di Neuroehiirurgia infantile

308 | RNO3Y0 - GREIG SINDROME DI, CEFALOPOLISINDATTILIA -,

Centro Azienda Policlinico Agestine Gemelli-(stituto di Neurochirurgia-Unita operativa di Neurochinurgra infantiie

300 | RVO4DD - JACKSON-WEISS SINDROME D -,
S

Centro Aziendo Policlinice Agostino Gemeili-Istituto di Newrechirurgia-Unitd operative di Neurcehirurgia infanule

310 ["RND410 - JARCHO-LEVIN SINDROME DF -.
i

Centro Azienda Polichirice Agostine Gemelli-lsttuso di Nearochirurgia-Unita operativa dy Meurochirurgia infantile

31 RNG420 - PALLISTER-W SINDROME DI -.

Centro Azends Puhchnieo Agosting Gemelli-lstitole di Chimea Pedwatrica-Servizid di Epidemiologia e Clinica der difetti congenili

=
312

! | RNOLI0 < POLAND SINDROME Di -

Centrp Azienda Polichnmiey Agostino Gemelli-Istitute di Chinica Pediatrica-Servizio di Epidemicioga e Clinica dei difetti congeniti

Presidio  Ospedale pediatrico Bambino Gest--Servizio di Geneticn medica

J3 13 | RNO40 - SEQUENZA SIRENOMELICA -

Centro Azienda Policlinico Agastina Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemioiogia e Chinica des difetti congenin

314 RNG450 - SINDROME CEREBRO-COSTO-MANDIBOLARE -

Centre Azieada Policlinico Agostino Gemeiti-Istiteo di Chniea Pediatrica-Servizio di Epiderniologia e Clinica dei difetti congenii

US| RNOAE < SINDRUME FEMORO-FACCIALE -
: |

Centen Aziznda Policlinico Agostune Gemelli-lstitute di Clinisa Pediatrica-Servizio di Epidemivlogia ¢ Clinica der drfit sungemiu

Gt RN SINDROME QTO-PALATU-DHGHTALE -

Centrn Azienda Policlinico Agostina Gemell-lstituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia ¢ Clinica dei difetii congeniti

317 _\' RNOSSH - SINDROME TRISMA PSEUDOCAMPTODATTILLA -,
' i

Centro Azienda Puliciinico Agosunc Gemelli-Istitwto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiciogia e Clinica dei difetti congeniu
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BN} RNG490 - WEAVER SINDROME DI -.

Centro Szienda ospeduliers San Camillo - Forfanini--Unita di Reuinatologia

318

3

~

RNGOFO - ITTIOST CONGENITE - ITTIOSI CONGENITA.

.
Centre Aziznda Polielinico Agosting Gemeili-Istituto di Clinice Pediatrica-Servizio di Epidemictogia ¢ Climea dei difetti congeniti
Presidio  Azienda Policlinico Umbertg I-Dipartimento di Malattie cutanee e veneree-Centro malattie neuroculanee

Presidic  Ospedais pediatrico Bambino Gesu--Unita vperativa di Dermatologia

320 | RNGUFO - ITTIOSI CONGENITE - [TTIOS! HYSTRIN, CURTH-MACKLIN TYPE.
[ S—

Centro pzienda Policlinico Agostino Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizie di Epiderniologia € Clinica dei difetti congeniti
Presidio  Azienda Polichnicn Umberta i-Diparimento di Maluitie cutanes ¢ veneree-Cenirn nraliitie neurgcutanes

Presidio  Ospedale pediatrice Bambine Gesu--Unna operaniva di Dermatelogia

321 RNGU7E - ITTIOS CONGENITE - ITTIOS] LAMELLARE RECESSIVA.

Centre Aziendn Policlinico Agostino Gemelli-lstituto di Clinica Pediatrica-Servizia di Epidemiologia ¢ Clinica dei difetti congenit
Presidio  Azienda Polictinice Umberio [-Dipartimento di Malattie cutanee ¢ vengree-Centro malattic neurocitanee

Presidio  Ospedaie pediatrico Bambine Gest--Unild operativa di Dermatoiogia

1322 RNGE70-ITTIOSI CONGENITE - [TTIOS! TIPO HARLEQUIN.
i

\
Centro Azienda Polictinico Agostinge Gemeli-Ishtuie di Clinica Pediatnca-Servizio di Epidentiologia ¢ Clinca dei difetti congeniy

Presidio  Azienda Paliclinico Umberto I-Dipartimente di Malattie cutanes e veneree-Centre malaltie neuocutance

323 RNGUFH - ITTIOS! CONGENITE - }TTIOSI N-LINKED.

Centro Aziendz Policlinico Agosting Gemelfli-Istituto di Chuica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difenti congeniti

Presidio  Azienda Peliclinico Umberto t-Dipartimento di Malattie cutanze e veneree-Centro malaltie neurocutanee

e

[324 | RNGUGTG - ITTIOS! CONGENITE - NETHERTON SINDROME DI,

L

Centro Aziendy Polichinico Agosting Gemelli-Istitute di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologa ¢ Clinica dei difelts congenity

Presidio  Azienda Polichnico Pmberto [-Dipartimento di Malatie cutanse ¢ vencres-Centro malatlic neurveulaitee

1215 1 RNGSO00 - CUTIS LAXA -

Centro Azienda Policlinico Umberto 1-Dipartimento di Malattie culanee e veneree-Centro malattie neuroctiianes

326 | RNUSID - INCONTINENTIA PIGMENTI -
|

Centyry Ospedale pediurico Sambme Gesu--La uperativa & Dermalelog:a

Presidia  ispediie pediatrivo Bunbime Gesu--Servazto di Geneics medien

SN RNGIIN - NERODERMA PIGHENTOSO -

Centro Ospedale pediatrico Bambine Geso--Uinitd operativa ¢ Dermatologia

AI% L RNGEM - CHERATOSI FOLLICOLARE ACUMINATA -
i

Centro Azienda Pohchnico Umberto !-Diparimento ¢ Malatte cutanee e veneree-Ceniro malattie neurpcotange
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[

-

Centro

29 | RVGIH0 - CUTE MARMOREA TELEANGECTASICA CONGENITA -,

Aziznda Pehichnice Umberto I-Diparimente di Malattie culanee e veneres-Centro malattie newrocutanes

35

°)

1

RNUS5Y - DARIER MALATTIA DS -,

Centro Azienda Policlinico Umberto I-Dipanimento di Malattie citanee e veneree-Ceniro maolattie neuroculanes
331 RNG568 « DISCHERATOS! CONGENITA -
Lentro Azienda Policlinico Umberto !-Dipartimento di Malattie cutanee ¢ veneree-Centro malattie neurocutanee

[ve
por
)

Centey

Presidic

RNQ570 - EPIDERMOLISI BOLEOSA - .

Ospedale padiatrico Bambing Gest--Unitd opecativa di Dermatologia

Azienda Policinieo Umberto [-Dipartimento di Matattie cutanee ¢ veneree-Centro malaltie newroculance

L

Centro

33 P ANQISO - ERITROCHERATODERMIA SIMMETRICA PROGRESSIVA -,

Azienda Policlinico Umberto |-Dipartimento di Malattie cutange & vengree-Centre malattic neuroculanee

Centro®

334 | RNU390 - ERITROCHERATODERMIA VARIABILE -.

Azienda Policlinico Umberto [-Dipartimento di Malattie cutanes: € veneree-Centre malattic neurocutanse

¥

335 | RNUBGH - IPERCHERATOS! EPIDERMOLITICA -,

| I
Centro

Azienda Policlinico Umbero I-Dipartimento di Malattie cuianee € veneree-Centro malaitie neurocutanee

—

_

Cenurs

-

1336 | RNQGIG - IPOPLASIA FOCALE DERMICA -.

Azienda Polichnice Umberto [-Diparumento di Malautie cutanee e veneree-Centro malattie neurocutanes

1337 | RNOG2U - PACIHIDERMOPERIOSTOS] -.

e

{entrp

Azienda Pohiclinice Umberto [-Dipartimento di Malaie cutinee € venzree-Cenire malattic neurocutonce

38 RNGESY - PSEUDOXANTOMA ELASTICO -

[

Centro

Azienda Paliclinico Umberto |-Dipartimento di Malatiz cutanee e veneree-Centro imafaltie neurccutanes

338 L RNOGAR - APLASIA CONGENITA DELLA CUTE -.

L

Centre

Azienda Policlinico Agostino Gemelli-istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dej difetti congenin

:
i

Centra

MO ENGGIY - PARRY-ROMBERG SINDROAME DI -.
i

azienda Policliico Agosting Gemweth--(sututo di Nearologia

'E\.ll CRNOH - DO SINDROME DI -

i
L]
Centirn
Presidiv

Presidin

azienda Paliclinicn Agostine Gemelli-lstiwio di Clinica Pediatrica-Servizio di Epdemiclogiin ¢ Thiniza des ditetti congenin

Foncuzone Sanm Lucia-Ceno Abthtaziene lntantizs

Ospodate pedistnico Bambine Gest--Servizin 4 Genetica medicy
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342 | RNGST0 - CRI DU CHAT MALATTIA DEL -,

Ceatro Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istituto di Clinica Pedwitrica-Servizio di Epidemiclogia e Clinica dei difeit: congeaiti

Presidio  Fendanione Santa Lucia-Ceniro Abilnazione intantile-

343 | RNB6SE - TURNER SINDROME DI - .
Centro Azienda Polichinico Agosung Gemelli-istitnto di Cliniea Pediatrica-Servizio di Epidemioiogia e Clinica dei ditetti congeniti

Presidio  Aziends Policlinico Umberto I-Istituto di Clmica Pediatrica-Servizio speciale di Endecrinologia
Presidie  Amends Usl Roma C-Ospedaie 5. Eugenig-Unuta operative di Endocrinologia
Presidio  Ospedaie pediatrico Bambing Gesi-Sede di Palidoro-Unité vperativa di Pediatna

Presidip Ospedaie pediatrico Bambino Gesu--Servizio di Genenca medica

344 | RNGSSD - KLINEFELTER SINDROME D -

Centro Azienda Policlinico Agosting Gemnelli-Istitute di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difert! congeniti
Presidio  Azienda Ust Roma C-Ospedale 5. Eugenic-Uniti operativa di Endocninclogia
Presidio  Ospedale pediatrico Bambino Gesi-Sede di Palidoro-Unita operativa di Pediatna

Presidic  Ospedale pediatrico Bambino Gesi--Servizio ¢ Geaetica medica

1343 Y RNO7OD - WOLF-HIRSCHHORN SINDROME Di -

Centro Azienda Policlinite Agostino Gemetli-Istitute di Cliniga Pediatnica-Servizio di Bpidemiologia e Clinica dei difetti congenit

Presigio  Fondazione Santa Locia-Centro Abihtazione Infanuie-

346 P RNOZIO - MELAS SINDROME - .

Centro Ospedale pediatiico Bambino GesU-Dipartimento di Meuroscienze-Unitd operativa di Patelogia metabolica
Presidio  Azienda ospedaliera S Filippo Ner-Dipartimento malattie nervose € ostevarticolari-
Presidio  Azienda Policlinico Agostine Gemelh--Istituto di Newrologia

Presicio  Azienda Policlinico Agustino Gemelii-Istiuto di Neurologia-Ceniro per {'eptlessia

347 | RNG720 - MERRF SINDROME -,

Centra Ospedale pediatrico Bambino Gesi-Dipartimente di Neurnscienze-linild operativa di Patningia metabalicn
Presidio  Azienda ospedaliera S Filippo Neri-Dipartimento malattie nervose ¢ osieoarticoiunri-
Presidio  Azienda Policlinico Agostino Gemelli--Istituta du Neurologia

Presidio  Azienda Policlinico Agostino Gemelli-[stitulo di Neurolagiu-Centro per Vepilessia

348 | RNO730 - SHORT SINDROME -,

L
Cuntrg Chipedile pedhatncy Bambing Gesu-Dipartimenta di Nevrescienzz-Unild operativa di Patologia metabohica

:"9 FRNGHAD - SINDROMT DA ANELUPLOIDIA CROMOSOMICA -

Centro Azienda ospedaliera San Cannlto « Forlanini--Unita di Reumalologia

1330 ) RNGOVS . SINDROMI DA DUPLICAZIONE/DEFICIENZA CROMOSQMICA -,
i :

Centro Azienda ospedaliera San Camitlo - Forlanini-~Uinizh di Resmatoiogia
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331 | RNQTH0 - [VEMARK SINDROME DF -

Centzo Azienda Pulichinico Umberto I-Dipartimento di Malattie culance e veneree-Cenlro malatlie neurucutange
P 22| RMOTID - SCLEROSI TUBEROSA - !
.
Centro azienda Potictinica Agosting GemaHi-1stituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Chinica det ditedti congeniti

Presidip  Aziendas ospedabiera 5. Filippo Nen-Dipariimenio malattie nervose € psieogarmcolar-
Presidio  Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istitulo di Meurologia-Ceniro per l'epilessia
Presidin  aziwends Polichmico Umbarto [-Dipactimento di Madattie cllanee ¢ veneree-Centrg malattie neurocutanes

Presidic  Ospedale pediunco Bambino Gest--Servizio di Genetica medica

—

]353 T RNOTS0 - PEUTZ-JEGHERS SINDROME D -
[S—
Centre Azienda Policlimes Umberta 1-Dipartimento di Maiattie cutanze e venerse-Centro malattiz nedrocutance

354 | RNO776 - STURGE-WEBER SINDROME Df -,

Centro Azienda Policlinico Agopsting Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Chinica dei difetti congeniti
Presidic  Azienda ospedaitera S, Filippo Meri-Dipartimento malattie nervose e osteoarticolari-

Presidic  Azienda Policlinico Agostine Gemelli-Istitute di Newrglogia-Centre per 'epilessia
.
Presidie  Azienda Polichinico Umberto I-Dipartimento di Malattie cutanee ¢ veneree-Centro malittie neurocutanes

Presieis Fondazicoe Sante Luca-Centeo Abititazione infantile- ¢

Presidis  Ospedale pediatrico Bambino Gest-3ede di Pahidore-Unita operativa i Oculistica

Fij RNU?S0 - VON HIPPEL-LINDAU SINDRUME DI -.

Centro Azienda Polictimico Umberto [-Dipartimente di Mafattis cutanes ¢ veneres-Centro malattie neurocutanee

Presidio  Azienda ospedaliera S, Filippo Neri-Dipartimento ntalatls nervose ¢ osteparttcolari-

336 | RNVUTIG - RARSKOQG SINDROME DI -
|

Centro Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istituto di Clinica Pedinlrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difetti congenth

i357 RNYSOO - ANTLEY-BINLER SINOROME DF -

S

Centro Azienda Policlinico Agosting Gemelii-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difetti congeniti

Presidio  Azienda Policlinico Agostino Gemelfi-Istituto di Neurochirurgia-Unita operativa di Newrochirurgia infanlile

[358 RNOSIO - BALLER-GEROLD SINDROME DI -.

Cenirn Azienda Polichiaey Agostion Gemethi-isinue di Chinjea Pedinica-Servizio di Epidenmologia s Chinea el difeln congeniu

33U | RNIS20 - BECK I TH-#IEDEMANN SINDROME DI -
-
Centrn Auienda Polichmge Agosting Uiemedi-iatiaw Ji Climea Peduenoa-Servizio &1 Epidemiotoriu ¢ Clones dei difern congemts
Presigio  Ospedale pediairico Bambine Gesi-Dipartimenle di Newroscienze-Umiti operativa di Patologia metabalica

Presigio  Ospedale pediatrico Bambino Gesu-Servizio ¢ Genetica medica

TEl RN - RLOOM SINDROME [ -
i i

Centro Ospedale pediatrico Bambino Gesa--Servizic dt Genetica medica
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361 ! RNOS40 - BORJESON SINDROME DI - .

e

Centro Azienda Polichinieo Agosting Gemelli-istitute gy Chnea Pedintnca-Servizio di Eptdemiclogia e Clinice dei diferti congeniti

362 | RNO3SD - CHARGE ASSOCMZ.’ONE - .

©

Centrn Azienda Policlinico Agosting Gemelli-istiuto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difetti congeniti

1163 | RNOS60 - DE MORSIER SINDROME DI -

Centro Aziendn Polictimico Agestino Cemelli-istitute di Clinica Pediatrica-Servizio di Epideminlogia 2 Climen dei difeti congeniti

364 RNO§?0 - DUBOWITZ SINDROME DI -,

Centro Azienda Policlinico sgostine Gemelli-Istituto di Clinica Pediirica-Servizio di Epidemiologin ¢ Clinica dei difetti congeniti

365 | ANGS3O - EEC SINDROME -

Centro Azienda Policlinico Agostino Gemelli-Istituto dy Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difetti congeniti
Presidic  Azienda Polichmice Umberts -Diparntimenic di Malaitie culanee e veneree-Centro malattie neurocutanse

Presidio  Ospednie pediatrico Bambino Gest--Servizio di Genetica medica

.

Fbé " RNOSS) - FREEMAN-SHELDON SINDROME D{ -.

L
Centro Azienda Policlinive Agosting Gemelli-Istitute di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica det difetti congeniti

E)? RNOSOG - FRYNS SINDRGME DI -
!

Centrn Azienda Polichinico Agostno Gemetli-Istituts Jdi Clinica Pediatrica-Divisione di Oncoemaiologin pediatnca

368 1 RND9I0 - GOLDENHAR SINDROME Di -

Centrn Ospedale pediatnico Bambing Gest--Servizio di Genetica medica

f&:ﬂl RNDUZD - HERMANSK ¥-PUDLAK SINDROME DI -

Centry Azienda Polictinico Agostino Gemelli-istituto di Chinrea Pediatnca-Servizie di Epideminingia ¢ Clinica Jer difetti congenid

3700 RNAYI0 - HOLT-ORAM SINDROME Df -,
Centro

Presidio  Ospedule pediatrice Bambine Gesd--Servizio di Genetica medica

Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istitto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia & Clinca dei difett congeniti

i.']'.’l | RNO4D - KABUKI SINDROME DELLA MASCHERA -.
! I

Centro Adienda Policlimee Agostino Gemelli-lstitute di Chiniga Pedirrica-Servizio Ji Epidenialogia e Chinca dei dhietty congenin
Presidic  Fondazione Sanw Lucia-Centro Abilitazions infantile-

Presidia  spedaie pedieco Sumbino CesueServizie db Genelicd atedicn
f I

[372 I ANGYST - KARTAGENER SINDROME D -.

Crniro foenda Palichmics Agosting Cemeili-suiue 3 Clinkea Padiatmon-Servizie g Epideniologin 2 Clim der difern congemnn

373 T RNIGD - MAFFUCCT SINDROME DI -
(-

Ceatro Azienda Polichinico Agostino Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio & Emdemiologia e Clinica dei difett congeniti
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274 | RVOFTH - MARSHALL SINDROME Df -

Centro Azienda Polichnico Agostino Gemelli-Istituto i Clinica Pediatnica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difetti congeniti

373 | RNOYSO - MECKEL SINDROME DI -,

Centro Aziendn Policlinico Agosting Gemelli-Istinne di Clinica Pediatrica-Servizio o Epideminlogia ¢ Clinice dei difetti congeniat

sty

376 | ANGYYG - MOEBIUS SINDROME DJ -

Centro Azienda Policlinico Agusting Gemetli-[stituo dy Clinica Pediatnica-Servizio di Epidemiclogia e Clinica dei ditetti congeniti

377 RANIGOO - MAGER SINDROME DI -,

S
Centro Azienda Policlinivo Agostina Gemelli-Istitute di Clinica Pediatrica-3ervizio d Epidemiologia ¢ Cliniga den diferti congenits

|3?8 RNIQIO - NOONAN SINDROME DI -,

Centro  Aziende Polictinico Agosting Gemelii-Istituto di Cliniva Pediatrica-Servizig di Epidemivlogia ¢ Clinica dai difetti congenin
Presidio  Azienda Polictinico Umberto [-Dipartimento di Malaitie cutanee e veneree-Centro malattie newrocutanes

Presidio  Ospedule pediatrico Bumbino Gesii-Sede di Palidoro-Unita operativa di Oeulistica

Presidio Ospedale pediarrico Bambino Gast-Sede di Pabidoro-Unitd operativa dr Pediatria

Presidie  Ospedale pediatrico Bambino Gesu--Servizio di Genetica medica

375 | RNIO20 - OPITZ SINDROGME DF - .

Centro ~ Ospedale pediatrico Bambino Gest--Servizio di Genetica mediea

1380 | RNIOIU - PALLISTER- HALL SINDROME DI -,

Centro Aziendpd Policlinice Agostine Gemelli-Istitute di Clinica Pediztrica-Servizio di Epidemiologia ¢ Chnica dei difewti congeniti

rSSt Q RN1044 - PFEIFFER SINDROME DI -,

Centro Aziends Policlinics Agostino Gemelli-[stitutg di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Cliniea det difetti congeniti

Presitio  Azienda Policlinico Agestino Gemelli-Istituto di Neurochirurgia-Unitd aperativa di Neawrochirurgia infantite

83 | RNISH - RIEGER SINDROME -

Centro Azignda Policlinico Agostine Gemelli-lstituto i Clinics Pediatrica-Servizio di Epidemiclogia e Chinica def difetti congeniti

3183 i RVI060 - ROBERTS SINDROME D -,

Cenun Azienda Pohieliniea Agostino Gemelli-lstitow di Chimes Pédiatnea-Servizio di Epidermupiogra e Cliniea det diferti congenit

384 L RNIOTD - ROBINOW SINDROME DI -
: i

Cepirn Sziend Paliclivico Azostino Genelb-lstiuwe Ji Chindey Pediairiva-Servizie 3 Epidemiviogin e Clinica de diletd congemb

385 ) RNMIOSY - RUSSELL-SILVER SINDROME DI -.

_—
Centtrn Azenda Polichnico Agosting Gemelli-stinia di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiolosia ¢ Clinica dei ditett congenst

Presidio Ospedale pediatrice Bambine (Ges0-Sede di Palidoro-L'nitd operativa di Oropedia
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386 L RNIO9G . SCHINZEL-GIEDION SINDROME DI -,

Centro Azienda Policlinico Agosuno Gemeli-Istitate di Chinica Pediatrica-Servizio di Epideminlogia ¢ Clinica dei difetti congemiti

387 | RNIIOU - SECKEL SINDROME DI -,

.- . - . L - - - . - -
Centro Azienda Policlinico Agostine Cemelli-lstituto & Clinica Pediatriea-Servizio di Epidemiologia e Climea des difetti congenitl

388 | RNITI0 - SEQUENZA DA IPOCINESIA FETALE -,

Centro Azienda Policlinicg Agosting Gemeli-tstituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia ¢ Clinica dei difetti congeniti

—_

389 | RNIL20 - SIMPSON-GOLABI-BEHMEL SINDROME DI -

Centro Azienda Polichinico Agostine Gemelli-istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemniologia ¢ Clinica dei difeut congeniu

-390 RNFI36G - SINDROME BRANCHIO-OCULO-FACCIALE -,

Centro Azienda Policlinico Agostino Gemeili-1stinrte di Clinica Pediatrica-Servizic di Epidemiologia e Clinica dei difetri congeniti

i391 R0 - SINDROME BRANCHIO-OTO-RENALE -,

Centro Azienda Polictinico Agostine Gemelli-Istinnto di Clinica Pegiatrica-Servizio di Epidemiologia< Clinica dei difetts congeniti

392 LaNiLs0 - SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEA -,

) Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istituto di Chinica Pediatrica-Secvizie di Eptdemialogia = Climea dei difetti congeniu

RNIIG0 - SINDROME OCULO-CEREBRO-CUTHANEM -,

Centro Agienda Podiclmice Agosting Gemelli-Istituto di Clinica Pediatniea-Servizic-di Epideriolugia ¢ Clinica dei difelti congenmts

i394 RNII?0 - JINDROME PROTEQ -,

Cemro Azienda Podiclimce Agosting Gemelli-Istituto & Clinica Pedininea-Servizie di Epidemiologia ¢ Clinfea dei diferti congenit

Presidio  Azienda Polichinico Umberto [-Dipartimenta di Malattie cutanes & veraree-Centro malattie neurocutanze

395 ] RIS - SINDROME TRICO-RINO-FALANGES -,
' i

Centro Azienda Peliclinico Agosting Gemelli-Istituio di Clinica Pediatrica-Servizio d¢i Epidemiologia e Clinica dei difenti congeniti

196 BNI1I90 - SINDROME UNGHIA-ROTULA -,
(I
Centro Azieada Policknico Agostine Gemelli-lstituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Clinica dei difeeti congenitt

397 g RNI200 - SMITH-LEMLISOPITZ, TIPC 1 SINDROME DJ -.

Cenirn Agtennda Polichnico Agostinu Semelli-lstiuw di Climea PediotneasServizio di Epudepnologiz e Clinca det ditetn congentti

Presidio  Ospedale pediagico Bambino Gesa-Diparimeaty di Nevrosaienze-Unild eperats o di Puloogia metahoiiea

Presidio  Wspedale pediatrnico Bambino Gesa--Servizio di Genelici medical

1398 | RVIZ2HY - SMITH-MAGENIS SINDROME DI -

Centro Azendu Pohclines Agosuno Gemelb-lsuiute di Chaica Pediunea-Servizie d&i Epidennologin ¢ Clinga dey difetn congeniti
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;399 CRNI220« STICKLER SINDROME Df -,
) .

Centro Azignda Polielinico Azestino Gemelii-istituto di Cliniea Pediatrica-Serviziv di Epidemiclogia ¢ Chinica dei diteni congeniti

Fresidio Ospedale pediatrico Bambino Gesu--Servizio di Generiea medica

E-JUD RNI239 - SUMMIT SINDROME DJ -, e
i

Centeo Aziznda Pohichnico Agostine Gemelhi-lstitute di Clinice Pediatica-Servizio di Epidemiolozia e Clinica dei difers congenit

i4-01 RAMI240 - TOWNES-BROCKS SINDROME Bf -
Lo _l
{Centro Ospedals pediatrico Bambine Gesi-Seds di Palidoro-Unitd operativa di Oculistica

402 RVI230 - VACTERL ASSOCIAZIONE -,

Centro  Azienda Policlinico Agostino Gemeili-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizie ¢i Epidemniologia’'e Clinica dei difetti congeniti

403 | RNI260 - WILDERVANCK SINDROME D -

Centro Azienda Policiinico Agosting Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia e Climica dei difetti congeniti

A 04 | RANI2T0 - WILLIAMS SINDROME DI -,

Centro®  Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologsa e Ciintea dej difetn congeniti

Ve . . . . . N . a4
Presidic  Fondazione Santa Lucia-Centro Abilitaziene Infontile-

Presidic  Ospedale pediatnee Bambino Gesu-Sede di Palidoro-Unita operativa di Pediaina

Presidio  Qspedale pediatrico Bambine Gesu--Servizie di Genetica medica

HAG3 RNI2SD - WINCHESTER SINODROME DI -,

-

Centro Azienda Poiiclinico Agostino Gemelti-Istitute di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemivlogia e Clinica dei difett congenitt

406 | RNI29D - WOLFRAM SINDROME DI -

Cenlrg Azienda Policlinico &gostine Gemelfi-Istilute di Clinica Pediatrica-Servizic o Epidemiciogia e Clinica dei difetti congeniti

U7 BNIIOU - ANGELMAN SINDROME DF -

o ,

.
Centra Uspedale pediatrice Bambino Gesu-Sede di Palidoro-Unitd operativa di Oculistica

IJUS RNIZIG- PRADER-WILLI SINDROME DF -,

Cenire Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istitto di Cliniea Pediatrica-Servizio 6i Epidemiotogia e Cliinica der diferti congeniu
Presidio  Azienda Us Roma C-Ospedale 5. Evgenie-Unia vperativa di Endeennotozia

Presidio Fondaziene Santa Locia-Centre Abiliczione Infanaie-

Presulin Ospedale pedintrize Bambinu Gesn-Tipartimento di Nearoscienze-Unid operativa di Paologis metabolica

Prosicin  Uspeiide pedivr: g Bambina Gest-Sede G Pubidera-Unisieeperanva 31 Pedisina

Presitic  Ospedaie pediatrico Bambine Gesii—-Servizio di Genelica medica

309 RNIII0- MARFAN SENDROME DI -,

{"entro Asienda Poiichmieo Agostino Gemelli-lsuguia di Clinica Pediatrica-Servizig di Epidemiciogia e Chaica der it congenili
Presidio  Ospedale pediatico Bambino Gesi-Sede di Palidoro-Umita operativa di Pediainia

Presidio  Ospedale pediatnco Sambine Gesu--Servizio di Genelica medica
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410 ] RNI330 - SINDROME DA X FRAGILE -
]
Ceatro Fondaziong Sunta Luoa-Ceniro Ablitazions fantle-

Presidie  azwenda ospedaliera San Camillo - Foddanini--Umtd di Reumatelogia

id] IS RNIZHG - AASE-SMITH SINDROME DI -

Centro Azienda Pohiclimico Agosting Gemelli-Istituto di Clinca Pediatrica-Servizio di Epidermiologia ¢ Clinica dei difeth congenit

412 % RNIFS0 - ALAGILLE SINDROME DI -
[BE——

-
Centro Ospedale pediaince Bambino Gesu--Servizie di Genetica medica

!4I3 RNIF60 - ALPORT SINDROME D -

Centra QOspedale pediatrico Bambino Gesi--Unita operativa di NelTologiz

prwam——

414 | RVIIT0 - ALSTROM SINDROME DJ -

Centro Azienda Usl Roma C-Ospedale S| Eugenio-Unitd operativa di Endoerinologia

415 | RNGIOO - ALTRE ANGMALIE CONGENITE MULTIPLE CON RITARDO MENTALE -.

Centra Azienda ospedaliera San Camiilo - Forlantni--Unita di Reumalologia

416 | RNJ380 - BARDET-BIEDL SINDROME DI -,

Centro Ospedale pediatrico Bambino Geso-Sede di Palidoro-Unita operativa di Oculistica

]d 17 | ANIFO0 - CaRPENTER SINODROME DI -.
L : :

Centro Azienda Policlinive Agostino Gemelli-lsiiiue di Chintva Pediatnica-Servizio di Epidemiviogia ¢ Cliniea dei dilett congeniti

418 | RVI4D0 - COCKAYNE SINDROME DI -
|

Centro Aziendn Policlinico Agestine Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidernioiogia e Clinica dei difett congeniti

Presidio  Aziendz Policlinico Uimberto 1-Dipartimente di Malawie culanee ¢ venerse-Centro malattie neurocutanes

rli? | RNi416 - CORNELIA DE LANGE SINDKUME L) -,
;

Centro Azienda Paliciinico Agosting Gemelli-Istituto di Clinica Pediatniea-Servizio di Epidemiologia e Chinica dei diferti congenit
Presidio  Azienda Policlinico Umberto -Dipartimenie di Malattie cutanes ¢ veneree-Centro malattie peurgcutanee
Presidio  Fondazione Santa Lucia-Cenire Abilitazione lafantile-

Presidio  Ospedale pedimies Bambina Gesi--Servizio ¢ Genetica inedies

:EE) F RN - DE SANCTIS CACCHIONE M LATTIA DI -

Centre Szenda Polichinies Agastinu Gemeth-banate i Clings Pedinines-Serozio B Epidemiologic = Chmea dei difetli congenit

i42! RNI430 - DENYS-DRASH SINDRONME DI -.
I

Centro Agienda Balickinies Agosting Gemelii-istiu di Clinica Pediatrica-ivistone di Onenematnlogia nediarrica

Presidio  Acends Ush Roma C-Ospedale S Eugenio-Linita operativa di Endoerinulugia
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422 | RV 440 - DISPLASIA OCULO-DIGITO-DENTALE -,
i .

Centrp Ospedake pediatnge Bambine Gesti--Servizio di Genstica medica

{‘423 RNIA30 ~ DISPLASIA SPONDILOEFPIFISARIA CONGENITA -,

.
Centro Azienda Policlinicn Agestino Gemelli-lstituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemioiogia £ Clinica dei difetti conaeniti

[824 | RNI460 - FRASER SINDROME DIf -,

Centro Azienda Polichnico Agosting Gemelhi-lsinuie di Clinica Pediatrica-Servizie di Epldemiglogia ¢ Clinica det difetti conzenit

!-l.?.:' | RNHTE - HAY-WELLS SINDROME DF -
‘_._4)

Centro  Azienda Poliglinicy Agosting Gemelli-Istiteio di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia ¢ Ciinica dei difetii congeniti

! |

1426 | RNIA30 - IPOMELANOSI DI ITO -.

Centro Azienda Polichnico Agostine Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia ¢ Clinica dei difetti congeniti
Presidic  Azienda Policlinico Umberto [-Dipartimento di Maloltie cutonee e venerse-Cenlro malattie neuroeulanes

Presidic  Ospedale pedialrico Bambino Gest--Unitd operativa di Dermatologia

1437 J RNI490 - 1544 C3 SINDROME Dl -

-

-

Centro Azienda Policlinico Umberto [-Dipartimento di Milatlie cutanse ¢ veneree-Centfo mulattie neurocutanes

Presidio  Azienda ospedaliera S Filippo Neni-Dipartimenlo malatiie nervose ¢ osteoarticolari-

4

=)

g RNI500 - KID SINDROME -,

Centro Azienda Potictinico Umberto 1-Dipanunenio dy Maluttie cutanee ¢ venereg-Gentio malatlie neurpeulanes

929 | RIVISIO - KLIPPEL-TRENAUNAY SINDROME DI -.

Centro Azienda Policlinico Agostino Gemelh-Istiwio di Clinica Pedistrica-Secvizie di Epidemiclogia e Clinica def difetti congeniti
Presidio  Azienda Paliclinico Umberte [-Dipartimento di Malattie cutanes ¢ venerss-Centro malatiie nevrocutanes

Pregidio  Azienda Usl Roma C-Ospedale S. Eugenio-Unitd operativa di Gastroenterologia

RNIZ20 - LANDAU-KLEFFNVER SINDROME DI -

430

-

Centro Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istituto di Iveurologia-Centro per Uepilessia

Presidia  Azienda ospedatiera §. Filippo Neri-Dipartimento maiattic nervose e osteoarticolari-

31 RNI350 - LEOPARD SINDROME -.

]

Centro Azienda Policlinies Awostno Gemell-tsutut i Chimea Pedionea-Servizio & Epdemuoiogin e Clunen der difett congemu

Presidio  (speddle pedinnco Bumbing Geit--Sersizio di Geaetica medicn

A32 VRN LEVY-HOLLISTER SINDROME DI ..

L

Centry Aziendn Poiiclinics Agestino Gemeili-lstitute di Clinica Pedintrica-Servizio df Epideminlogia ¢ Clinica dei difetth congeniti

U1 RNIZIN L VIRSHALL-SAHTH SINDROME 7 -,

Centro Azienda Polichniso Agosting Gemelli-liutlo di Cliniea Pedhatrica-Servizie di Eprdemioiogia ¢ Cliniea der dilzttr congeniny
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W34 ANISBO - NEU-LAXOQYA SINDROME DI -.
- -

Cenriro Azienda Policlinico Agostine Gemelli-lstiito di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidenuologia e Clinca dei difetti congeniti

<

:435 RNIF70 - NEURQACANTOCITOS -

Centro Azienda Polichinice Agostino Gemedli-(stituto di Chnica Pediatrica-Servizio di Eprdemioloaia e Clinica det difetti congenti

Presidic  Azienda uspedaliera 5. Filippo Nen-Dipartimento maiattie nervose e osteoarticolari-

1436 | ANII80 - NORRIE MALATTIA DI -
(—

Centra Azienda Policlinico Agostino Gemelli-Istitww Ji Chniea Pedimrica-Servizic of Epidemiologia ¢ Cliniea dei Jifetti congentll

5437 RANIS90 - PALLISTER-KILLIAN SINDROME DF -

L
Centro Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiciogia e Clinica dei diferti congeniti

1938 | RNISGO - PEARSON SINDROME DI -.
L
Centro Azienda Policlinico Agosting Gemelli-lstituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemioiogia e Clinica dei ditetti congenitl

Presidio  Istituti Fisicterapici Ospitaliert di Roma-Istituto S, Gallicano-Centrg per le Porfirie

439 | ANIEND - POEMS SINDROME -

Ceniro Azienda Polichinico Agostino Gemelli-Istituio & Chindea Petiairica-Servizio di E']:»id:miulogia e Chnica dei difetti congenit

Presidio  Azienda ospedalivra 3. Filippo Neri-Diparuimento malaltie nervose e ostecarscalan-

1440} RMI620 - RUBINSTEIN-TAYE! SINDROME DI -

Centro Aziendp Policlinico Agostino Gemelii-lstitulo i Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemiologia ¢ Clinica dei difetti congenil

Presidic  Qspedale pediatrico Bambino Gesa--Servizio di Genetica medica

TR )
-3 | RNI1630 - SINDROME ACROCALLOSA - .

Cemrp Ariends Polichnics Agosting Gemelli-lstitute di Clinica Pediatrica-Servizie di Epidemniciogia e Chmea des difetti congeniti

l442 i RNIB40 - SINDROME CEREBRO-OCULO-FACIO-SCHELETRICA -,

[
Centro Arienda Poficlimco Agostino Gemelli-Istitute di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemialogia e Chnica dei difetti congsniti

|

Centro Ospedale pediatrico Bambino Gesi--Unitd operativa di Dermatalogia

443 | RNI650 - SINDROME DEL NEVO DISPLASTICO -.

Presichiv: st Fismterapi Uspriaher: di Romo-lsie 5 Gatheann-Cenuo per le Porfine

A ﬁ RNIO60 - SINDROME DEL NEVO EPIDERMALE -,

Centra Dspedule pediainco Bambing Gesu--Lonta aperatyva & Deomidelogla

1445 F RNI670 - SINDRGME PTERIGIC MULTIPLO -

Ceatirn Azrenda Pubichinico Agosting Usieelh-isitao i Clinea Pediatrica-Serv iz di Epdeminlogn e Clinea ded difern congem

ii:z; ' "1 RNTO5Y - SINDROME TRICO-BENTO-OSSEA -

L

Cenirn Azienda Polichmes Azostino Gemelli-isuinw di Climea Pediamica-Servizic di Epidemiolngia ¢ Clhiuica det diletid congenits
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5

=

47 1 RNIGR - SINGROME TROMBOCITOPENICA CON ASSENZA DI RADIO -

-

Centry Azsendi Policlinico Agosting Gemelti-lstiwue di Chimea Pediatnca-Servizio di Epidemiotogia e Chimiza Jdel difeti congeniti

5448 RNITO0 - SIOGREN-LARSONN JINDROME DY -

e

Centro Azienda Policlinigo Agostine Gemelli-Istuta di Clinica Pediatrica-Seevizio di Epidemiclogin e Clinica dei difetti congenidi

Presidio  Aziendo ospedaliera S, Filippo Neri-UQ Medicina interna-

—

449 | RNIZI0-TAY SINDROME Df -

Centre Azienda Policknice Umberto [-Dipartimenio di Maluttie cutanee = venerce-Cenlro malattie neurpcutanze

430 | RNJ720 - VOGT-KOYANAGI-HARADA SINDROME DI -,

Centry Aztenda ospedaliera . Filippo Neri-Dipartunento malathie nervase ¢ ostecarticolari--

Presidio  Azienda Policlinico Umberto I-Dipartimente di Scienze Oftalmologiche-Centro per la Retinite pigmentosa

!

r

51 RNI730 - WAGR SINDROME D -

Centro Azienda Policlinico Agosting Gemelli-Istituto di Clinica Pediaurica-Servizio &1 Epidemioiogia e Chinica det difetti congeniti

iy

452 | ANIZH0 - WALKER-WARBURG SINDROME DI - .

Cenuro Azienda Policiinico Agosting Gemelli-lstitute di Clinica Pediatrica-Servizie di Epidemialogin £ Clinica dei difietti congeniti
2 P £ 4

433 | RNIT30 - WEILL-MARCHESAN! SINDROME Bf -.

Centro Azienda Polichinico Agosune Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio di Epidemivloga e Chnica dei difzuti congznit

[454 | RNI760 ZELL WEGER SINDROME DI -

L
Centro Ospedale pediatrico Bambing Gesh-Sede di Pahdore-Unitd operativa di Ceolistica

433 | RPUNIV - EMBRIOFETOPATIA RUBEOLICA -.

Centro Azienda Polichinico Agosting Gemelli-Istiute di Chnies Pedintrica-Servizio di Epidemiolegia e Clinica dei difetti congeniti

156 | RPGO20 - SINDROME FETALE DA ACIDO VALPROICO -
)

Centry Azienda Paliclinico Agostino Gemelli-Istitua di Clinica Pediatrica-Centra Spina bifida

457 { RPOOID - SINDROME FETALE DA [IDANTOINA -,

Centry Azienda Pylichmice Auostine Gemelit-lsttuto di Clintea Padiateea-Centro Spine bituda

G353 RPN - SINDROME ALCOLICA FETALE -,
S

[
Centry Azienda Poliehimsee Agosino Gemedli-ishiutg di Clinea Pedatnes-Centro Spina bifidy

439 | RPPOSY « APNES INFANTILE -
l

Cenvre Azsends Pobchroy Agosiine Oemeibi-lsiuw i Nearoluaia-Unita di Medicing ded Sonna

A6l RPSHT - RERNITTERG -

(-
Centra  Azienda Policlinico Agostine Gemelli-Istituto di Clinica Pediatrica-Servizio ¢i Epidemiofogia e Clinica dei difetti congeniti
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46| RPOGTE - FIBROSI EPATICA CONGENITA -,
' .

Centro  Dspedale pedianico Bambinoe Gesti--Urila operauva ¢ Gastroenterlegia

463 I ROOUIO - GERSTMANY SINDROME DI -

v
Cuntro Azienda Policliuco Agostino Gemelli-lstiuta di Neurologia-Unita i Medicina del Sonno

Presidioc  Azienda ospedaliera S, Filippo Nen-Dipartimento malattie nervose e osteoarticoiari-
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ALLEGATO N. 3

La normativa

Il Decreto 18 maggio 2001, n, 279 del Ministero della Sanitd “Regolamento di istituzione
della rete nazionale delle malattie rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle
relative prestazioni sanitarie ai sensi dell’art. 5, comma 1, lettera b) del d.1gs. 29 aprile
1999, n.124, prevede 1'istituzione di una rete nazionale per le malattie rare mediante la
quale sviluppare aziont di prevenzione, attivare la sorveghianza, migliorare gli interventi
volti alla diagnosi ed alla terapia, promuovere I'informazione la formazione.

\

La rete & costituita da presidi accreditati appositamente individuati dalla regione
quali strutture abilitate ad erogare prestazioni finalizzate alla diagnosi ed al trattamento
delle malattic rare. Tra questi sono individuati i Centri di Riferimento regionali, di cui
allegato 1, cui sono affidati le attivita di sorveglianza ed il flusso delle informazioni ed il
coordinamento dei presidi seconde metodologie condivise.

La sorveglianza & centralizzata attraverso l'istituzione del Registro Nazionale delle
Matattie Rare presso 1’Istituto Superiore di Sanita al fine di ottenere a livello nazionale un
quadro complessivo della diffusione delle malattie rare e della loro distribuzione sul
territorio.

At fini dell’esenzione , il Regolamento individua 284 malattie e 47 gruppi di malattie
rare (all. 1 al DM 279/01) per le quali é prevista I’esenzicne dalla partecipazione al costo
delle correlate prestazioni sanitarie. Ai sensi dell’art. 4 del Regolamento sono esentate le
prestazioni effettuate presso i presidi della rete per I'accertamento delle malatiie
individuate dal decreto stesso. Inoltre, per 1 soggetti riconosciuti affetti da malattie rare &
prevista I’esenzione per tutte le prestazioni efficaci ed appropriate per il trattamento ed it
monitoraggio della malattia e per la prevenzione di ulteriori aggravamenti (artt. 5 e 6}:

La rete delle malattie rare della Regione

La rete & costituita dal pazienti ¢ dai loro famigliari, dai Presidi e dai Centri di
Riferimento, dai medici di medicina generale ed dai pediatri di libra scelta, dalle
Associazioni dei pazienti e di volontariato.

Il flusso dei pazienti é strettamente connesso alla strutturazione della rete ¢ dalle
competenze cui assolvono i diversi attori della rete stessa.

L’obiettivo della rete ¢ quello di facilitare al massimo il paziente nel percorso diagnostico
e terapeutico, garantire al paziente un elevato livello di .qualitd deil’assistenza e
tempestivita di intervento.

1 Presidi e i Centri di Riferimento per le Malattie rare di cui all’All. 1, sono stati
individuati in quanto in possesso di documentata esperienza di attivita diagnostica ¢
terapeutica specifica per gruppi di malattie o per le malattie rare, nonché di idonea
dotazione di strutture di supporto e di servizi complementari, ivi inclusi, per le malattie
che lo richiedono, quelli per ’emergenza e per la diagnostica genetico molecolare.

Le strutture individuate, oltre ad assicurare al paziente un approccio multidisciplinare
(clinico-diagnostico-terapeutico), con la disponibilitd di servizi e strutture di supporto
{diagnostica ¢ di laboratoric, genetica) per la patologia devono considerare anche le

A
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eventuali implicazioni di carattere psicologico del paziente e dei familiari garantendo,
anche sotto questo profilo, un’adeguata assistenza.

11 percorso del paziente

L assistito per il quale sia stato formulato da un medico specialista del SSN i sospetto
diagnostico di una malattia rara, deve essere indirizzato dallo stesso medico al presidio
della rete in grado di garantire la diagnosi della specifica malattia. Attesa la particolare
natura delle patologie in argomento, ¢ sicuramente lo specialista che opera all’internc di
strutture accreditate che pud formulare il sospetto di diagnostico, su indicazione del
medico di medicina generale o pediatra di libera scelta che sono comunque tenuti a
continuare a seguire il paziente.

Lo specialista che opera nel presidio della rete ¢ I'unico che pué certificare il diritto
all’esenzione del paziente utilizzando il modello A allegato alla presente,

Pertanto, a decorrere dal sessantesimo giomo successivo alla pubblicazione della presente
deliberazione sul Bollettino Ufficiale della Regione Lazie, le Aziende Unita Sanitarie
Locali potranno riconoscere il diritto all’esenzione dzalla partecipazione al costo ai sensi
del succitato decreto ministeriale esclusivamente sulla base della certificazione di
malattia rara rilasciata da uno dei presidi della Rete regionale individuato dalla presente
deliberazione per la specifica malattia o gruppo di malattie.

Alla Tuce di quanto previsio dal presente provvedimento, decade il regime transitorio
previsto per le malattie rare dalla circolare della Direzione regionale SSR Area 10K1.3 del
9 agosto 2002, prot. 39319 in particolar in ordine a:

¥ scadenza amministrativa di un annto per il rinnovo del riconoscimento delle esenziont
per patologia

¥ certificazioni riportanti la diagnosi di malattia rara effettuata dalle strutture gia indicate
per le malattie croniche ed invalidanti.

La centralizzazione della certificazione sull’esenzione, stabilita dal dm., non dovra
comportare problemi per il cittadino ed i presidi della rete dovranno attivarsi per facilitare
al massimo 1 paziente nel percorso diagnostico terapeutico.

La certificazione rilasciata dal presidio ai fini dell’esenzione deve riportare, oltre alla
definizione, 1l codice identificativo della matattia o del gruppo di malattie cui la stessa
afferisce, come definito dall’allegato 1 al d.m. 275/01.

L’aitestato di esenzione che da diritto ad usufruire in tutto il territorie nazionale di
prestazioni in esenzione & rilasciato dall’Azienda Unitd Sanitaria Locale di residenza
dell’assistito avrd le stesse caratteristiche previste per le malattie croniche ed invalidanti,

con 'aggijunta del decreto di riferimento ¢ la validita sard illimitata,

L’attestato riportera all’interno la dicitura. * I’assistito ha il dirtto alle prestazioni di
assistenza sanitaria cfficaci ed appropriate per il trattamento ed il monitoraggio della
malattia dalla quale & affetto € per la prevenzione deghi ulteriori aggravamenti”,

Il Presidio della Rete deve erogare in regime di esenzione dalla partecipazione al costo le
prestazioni finalizzate alla diagnost e, qualora necessarie ai fini della diagnosi di malattia
rara di origine ereditaria, le indagini genetiche sui familiari dell’assistito.

I relativi oneri sono a totale carico della Azienda USL di residenza dell’assistito con
sospetto diagnostico di malattia rara.
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1l Presidio, a diagnosi accertata, deve provvedere a redigere la certificazione per
permettere alla Azienda USL di emettere la tessera di esenzione.

L’assistito riconosciuto esente ha diritto alle prestazioni di assistenza sanitaria
incluse nei livelli essenziali di assistenza efficaci ed appropriate per il trattamento ed il
monitoraggio della malattia dalla quale ¢ affetto e per la prevenzione degli ulteriori
aggravamenti.

La prescrizione delle prestazioni sanitarie erogabili in regime di esenzione dalla
partecipazione al costo reca I'indicazione, unicamente in forma codificata dal d.m. della
malattia rara rispetto alla quale € riconosciuto il diritto all’esenzione.

Fermi restando 1 limiti previsti daila vigente normativa, ciascuna ricetta non pud
contestualmente recare la prescrizione di prestazioni erogabili in regime di esenzione
dalla partecipazione al costo e di altre prestazioni.

La prescrizione delle prestazioni erogabili in regime dalla partecipazione al costo
¢ effettnata secondo criteri di efficacia ¢ di appropriatezza rispetto alle condizioni
cliniche individuali, con riferimento a protocolli definiti.

Pertanto, una volta attestata 1’esenzione, la prescrizione pud essere effettuata su
ricettario regionale indicando 1l codice della patologia rara della quale & affetto il
paziente.

Tenuto conto della particolanita delle patologie e dei requisiti richiestt dalla
normativa in vigore per I’ individuazione dei presidi, la rete regionale non pud assicurare in
maniera omogenea ed uniforme la presenza degli stessi in tutte le Azienda USL della
Regicne.

Pertanto, € indispensabile strutturare un rapporto tra i presidi, qualificati nella
diagnosi e nel traftamento dei pazienti e le altre strutture erogatrici presenti nel territorio
per non far gravare sui presidi stessi le indagini diagnostiche che possono essere eseguiti
anche in altre strutture.

1l presidio della rete che ha diagnosticato la patologia ed ha quindi in trattamento
il paziente deve tenere aggiomata la situazione clinica del paziente, assumendo le
informazioni per le indagini svolte presso altre strutture, tramite lo stesso paziente o
creando flussi informativi con le vari strutture.

11 medico di medicina generale o il pecdiatra di libera scelta che ha in carico il
paziente deve essere informato dal presidio sull’evoluzione del quadro clinico della
patologia

Al presidio della rete ¢ demandato il compito di seguire il paziente nel suo
percorso diagnostico terapeutico indipendentemente dai luoghi dove effettua le
prestazioni in accordo con ilMedico di medicina generale e pediatra di libera scelta.

Incltre, 1 presidi della rete debbono collaborare con le associazioni dei pazienti e
con le strutture socio-assistenziali per coinvolgerle nella strutturazione del percorso
diagnostico-terapeutico per atutare il paziente ad affrontare nel migliore dei modi la
propria malattia non solo sotto il profilo medico, ma anche psicologico e sociale.
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AL EGATO A

CERTIFICAZIONE D1 PIAGNOSI DI MALATTIA RARA
AI'FINI DEL RICONOSCIMENTO DEL DIRITTO ALL’ESENZIONE

(rilasciata del presidio di rete di cui all’art. 2, comma 2 ¢ art. 5, comma 1,2,3,4 del Decreto Ministero Sanitd de] 18
maggio 2001, n. 27% “Regolamento di istituzicne della rete pazionale delle malattic rare e di esenzione dalla
partecipazione al coste delle relative prestazioni sapitarie, a1 sensi deli’art. 5 comma 1, letlera b) del Decreto legislative
29 aprile 1998, n. 1247, ndividuato dalla Regione Lazio con Deliberazione di Giunta Regionale, ai sensi e per gli effetti
dell’art. 5, comma 4, del DM 279/01)

(intestazione dell’Ente)

Si certifica che

COBIOINE ..ot e eeeae e rene Nome ......ooori
Data di nascita ...... fooian foe. FLuogo di BASCIIA ..o e
 5Ta .o O P

IR s v By e 20 o - R e

¢ affetto dalla seguente patologia
(Descrivere la patologia come riportato nell’elenco di cui all”Allegato n. 1 del D.M. 279/01)

contraddistinta dal seguente codice di esenzione
{riportare il Codice di cui all’Allegato n. 1 del D.M. 279/01)

Timbro e firma del Medico

N LA R R L R TR T T
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ALLEGATOB

MAYATTIE RARE
SCHEDA PER LA PRESCRIZIONE DEI FARMACI

Numero tessera sanitaria dell’assistito:

Eta: Sesso MmO ¥

AUSL di appartenenza dell’assistito: Provincia:
Regione:

Medico curante:

Diagnosi:

Formulata in data

Codice di esenzione

{allegaio n. 1 al Decreto n, 279 del 18 maggio 2001)
Medico specialista O
Dr/Prof.s

Centro :

Programma terapeutico

FARMACO Forma farmaceutica Posologia

Durata prevista del trattamento (2)

Pri.ua prescrizione O Prosectizione della cara O
Data
Timbro e firma del medico prescrittore (3) Timbro del centro

(1) Medice di Medicing Generale o Pediatra di libera Sceita
{2) Non cltre un arng. Per eventizate proscguimento della terapia redigere una nuova scheda
(3) Vdati identificati del medico devono essere tali da poter permettere eventuali tempestive comunicazioni
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