LEGENDA

[ 1: Laparentesi quadra include sinenimi, termini esplicativi o specifici cantenuti della prestazione.

{ ): La parentesi tonda include termini descrittivi della prestazione che non implicano una variazione della scelta del codice.
Escluso: indica che le procedure che seguono tale termine non sono comprese nella descrizione.

incluso: raggruppa ulteriori specificazioni o esempi di prestazioni o procedure che devono intendersi comprese in quel codice.

Codificare anche: segnala che I'eventuale utilizzo di ulteriori prestazioni rispetto alla prestazione principale deve essere codificato in
aggiunta.

Non associabile a: segnala le prestazioni identificate con diverso codice del nomenclatore che non possono essere prescritte ed
erogate contemporaneamente a quella prestazione,

H: indica che la prestazione deve essere eseguita in ambulatori protetti ovvero in ambulatori situati presso strutture di ricovero.

R: indica che la prestazione pud essere erogata solo In ambulatori/laboratori dotati di particolari requisiti ed appositamente individuati
dalia Regione.

MR: per le prestazioni di laboratorio indica che la prestazione & specificamente riservata alle malatie rare secondo protocoll
diagnostico terapeutici adottati nell ambito della rete nazionale.

Branche specialistiche: |'elencazione delle prestazioni per branche spesialistiche non definisce né le competenze degli specialisti
coinvolti, né de! professionisti e soggetti abilitat alla lore erogazione, ma ha il solo fine di consentire 'applicazione delle disposizioni che
regolanc ta partecipazione al costo da parte dei cittadini. Le visite specialistiche per le quali non & esplicitaments indicata la branca,
sono incluse nella categoria "altre” e possono essere prescritte nella stessa ricetta insieme ad altre prestazioni complementari;
pertanto, talf visite devono essere considerate appartenenti alla branca a cui afferiscono tali prestazioni.

Visita di controllo: nella visita di controllo un problema gia inquadrato dal punto di vista diagnostico e terapeutico {ad esempio un
paziente cronico) viene rivalutato dal punto di vista clinico e la documentazione scritta esistente viene aggiomata, indipendentemente
dal tempo trascorso rispetto alla prima visita,

Visita a completamento della prima: nella visita a completamento della prima viene completato Titer diagnostico, stilata la diagnosi
definitiva ovvero evidenziati ulteriori quesiti diagnostici, prescritto un adeguato piano terapeufico ed aggiomata la documentazione
clinica.

Visita multidisciplinare: nella visita multidisciplinare il paziente viene visitato contemporaneamente da pill specialisti.
Prima visita: nella prima visita il problema clinico principale del paziente & affrontato per la prima volta, viene predisposta appropriata

documentazione ¢iinica ed impostato un eventuale piano diagnostico-terapeutico. Include la visita di un paziente, noto per una
patologia cronica, che presenta un diverso problema clinico o un’evoluzione imprevista della malattia.




¢

Medicazioni avanzate di ferita complicata: la strutiura sanitaria che effetiua la prestazione & tenuta a conservare la documentazione
fotografica detla lesione.

Disabilita complesse: disabilitd con alterazione di pitl funzioni secondarie a lesioni de! SNC, a polineuropatie gravi, a traumi
fratturafivi interessanti aimeno due arti o un arfo e la colonna vertebrale, a patologia reumatica infiammatoria cronica non degenerativa
(AR, connettiviti), a patologia oncologica.

Condizioni di erogabilita: definiscono specifiche condizioni riferite allo stato clinico o personale del destinatario, alla particolare finalita
della prestazione - terapeutica, diagnostica, prognostica o di monitoraggio di patologie o condizioni - al medica prescrittors, all’esito di
procedure o accertamenti pregressi, e sono erogabili dal Servizio sanitario nazionale iimitatamente ai casi in cui le medesime
sussistono, con obbligo per il medico prescrittore di riportare sulla ricetta il numero della nota ad il quesito clinico o diagnostico. Per la
PMA, sono definiti i limiti di eta, il contenuto di ciascun ciclo di fecondazione, nonché il numero massimo di cicli

Indicazioni di appropriatezza prescrittiva: definiscono specifiche condizioni riferite allo stato clinico o personale de! destinatario, alla
particolare finalita della prestazione - terapeutica, diagnostica, prognostica o di monitoraggio di patologie o condizioni - al medico
prescrittore, all'esito di procedure o accertamenti pragressi, e sono erogabili dal Servizio sanitario nazionale a seguito di una autonoma
e responsabile valutazione del medico prescrittore circa Ia loro utilita nel singolo caso clinico, fermo restando l'obbligo df riportare sulla
ricetta il solo quesito clinico o sospetto diagnostico.

Sospetto oncologico: per la definizione del sospetto oncologico devono essere considerati; saguenti fattori: 1) anamnesi positiva per
tumori; 2} perdita di peso; 3) assenza di miglioramento con la terapia dopo 4-G settimane; 4) eta sopra 50 e sotto 18 anni; 5) dolore
ingravescente, continuo anche a riposo e con persistenza nottuma. Tali fattori non esauriscono linsieme degli elementi clinico-
anamnestici e dell'esito di eventuali indagini pregresse che il prescrittore dovra opportunamente valutare,

Medicina fisica e riabilitazione: le prestazioni di “valutazione funzionale” e “ieducazione” sono tiferite alle “funzioni® ed alle “attivita”
identificate secondo il sistema di Classificazione Internazionale del Funzionamento Disabilita e Salute (ICF):

In particolare, secondo tale criteric, le prestazioni di rieducazione sono individuate come:
- rieducazione motoria relativa alle funzioni delie articolazioni, delle ossa e del movimento,
- rieducazione motoria cardio-respiratoria relativa alle funzioni delfapparato cardiovascolare, immunologico e respiratorio;

- rieducazione del linguaggio refativa alle funzioni della voce e dell'eloquic;

- rieducazione della disfagia relativa alle funzioni dell'apparato digerente;

- rieducazione del pavimento pelvico relativa alle funzioni genito-urinarie, incontinenza urinaria;

- fleducazione delle funzioni mentali globali;
- rieducazione delle funzioni mentali specifiche;

- rieducazione allautonomia nelle attivita della vita guotidiana.

In tale nuovo sistema di classificazione, per la prescrizione della Riabilitazione oncologica, il sanitario dovra identificare e codificare la
prestazione di rieducazione della specifica funzione lesa, in relazione alla natura ed ala locafizzazione del tumore, alle sue
caratteristiche evolutive e allmpatto della malattia sullinserimento sociale del pazients,




Allegato 4 FAR

Note alle prestazioni: 90.17.B "DOSAGGIO FARMACI CCN METODI CROMATOGRAFICI”, 90.17.C
"DETERMINAZIONE FARMACI CON TECNICHE NON CROMATOGRAFICHE ", 90.40.8 "SOSTANZE
D'ABUSC TEST DI SCREENING" e $0.40.9 "SOSTANZE D’ABUSO IDENTIFICAZIONE E/O DOSAGGIO DI
SINGOLE SOSTANZE E RELATIVI METABOLIT!"

La prestazione 90.17.B "DOSAGGIO FARMACI CON METODI CROMATOGRAFICI " fa riferimento a farmaci,
ritenuti erogabili a carico del SSN, per i quali allo stato attuale ¢ possibile unicamente un dosaggio con metodi quali
HPLC, Gas Massa, Liquido Massa, Massa Massa ecc. Ogni altro farmaco (o classe di farmaci) non esplicitamente
riportato nella lista, qualunque sia il metodo di dosaggio utilizzato, & ricompreso nella prestazione 90.17.C "DOSAGGIO
FARMACI MISURABILI CON TECNICHE NON CROMATOGRAFICHE"

LISTA DI FARMACI DOSABILI CON METODI CROMATOGRAFICI (Cod. 90.17.B)
LAMOTRIGINA

CARBAMAZEPINA-EPOSSIDO
CLONAZEPAM
NITRAZEPAM
CLOBAZAM
GABAPENTIN
OXCARBAZFPINA
LEVETIRACETAM
VIGABATRIN
AMITRIPTILINA
CLOZAPINA
DIAZEPAM
'|TRAZODONE
BUTALBITAL
OLANZAPTNA
FLUOXETINA
PAROXETINA
CITALOPRAM
MIRTAZAPINA
VENLAFAXINA
QUETIAPINA
MITOTANE
AMIODARONE
FLECAINIDE
ABACAVIR
AMPRENAVIR
DELAVIRDINA




DIDANOSINA

EFAVIRENZ

INDINAVIR.

LOPINAVIR

LAMIVUDINA

NELFINAVIR

RITONAVIR

SAQUINAVIR

STAVUDINA

ZALCITABINA

ZIDOVUDINA

NEVIRAPINA

TEGAFUR

WARFARIN

TIOPENTALE

MIDAZOLAM

FARMACT ANTITUMORALI ¢ Correlati - Ciclofosfamide, Metotrexato, Irinotecano, SN-38 Glucoronato

LEVODOPA

La prestazione 90.17.C "DETERMINAZIONE FARMACI MISURABILIT CON TECNICHE NON
CROMATOGRAFICHE"  fa riferimento al dosaggio di ogni altro farmaco (o classe di farmaci)
non esplicitamente riportato nella lista "DOSAGGIO FARMACI CON METODI
CROMATOGRAFICI", qualunque sia il metodo di dosaggio utilizzato. Inoltre, tale prestazione
raggruppa tutte le prestazioni che nel Decreto Ministeriale 22 luglio 1996 facevano riferimento al
dosaggio dei seguenti farmaci o classi di farmaci;

FARMACI ANTIBIOTICI - aminoglicosidi, glicopeptidi per singola determinazione

FARMACI ANTIINFIAMMATORI - Acetaminofene, (Paracetamolo), Salicilati

FARMACI ANTIEPILETTICI - Etosuccimide, Carbamazepina, Acido Valproico, Barbiturici,
Fenitoina, Primidone

FARMACI ANTIARITMICT - Disopiramide, Lidocaina, Procainamide

FARMACT IMMUNOSOPPRESSORI - Ciclosporina, Tacrolimus, Everolimus, Sirolimus, Acido
micofenolico

FARMACI PSICOLETTICI/PSICOANALETTICI (ANTIDEPRESSIVI) - Benzodiazepine,
Desipramina, Doxepina, Imipramina, Timipramina, Amitriptilina, Nortriptilina, Litio.
FARMACI! DIGITALICI - Digossina

FARMACI IMMUNOSTIMOLANTI - Interferone

FARMACI ANTIASMATICI - Teofillina

FARMACI ANTIMICOTICI - voriconazolo

DOPAMINAL: se per Parkinson, usare la denominazione "analoghi della dopamina”

ALTRI FARMACI MISURABILI CON METODI CROMATOGRAFICI




La prestazione 90.40.8 "SOSTANZE IABUSO TEST DI SCREENING" fa riferimento ai test di prima istanza, in
genere eseguiti con metodi immunometrici, che permettono di stabilire la presenza o I'assenza nelle Urine [U] o nel
Sangue [S, P, Sg] delle sostanze (classi o singole sostanze) riportate nella lista. I metodi su card o analoghi sono assimilati

La prestazione 90,40.9 "SOSTANZE D'ABUSO IDENTIFICAZIONE E/Q DOSAGGIO DI SINGOLE SOSTANZE
E RELATIVI METABOLITI" pud essere erogata a carico del SSN in caso di positivita al test di prima istanza se
necessario un eventale approfondimento diagnostico, in genere eseguito con metodi (cromatografici) in
Spettrometria di Massa. Questa prestazione, inoltre, fa riferimento all'identificazione e/o dosaggio di altre sostanze

d'abuso non esplicitamente riportate nella [ista delle "SOSTANZE D'ABUSO TEST DI SCREENING" qualunque sia il
metodo di dosaggio utilizzato,

LISTA DELLE SOSTANZE D'ABUSO TEST DI SCREENING (Cod. 90,40.8)

OPPIACEL Escluso: NALTREXONE.

BUPRENORFINA

METADONE

COCAINA

CANNABINOIDI

AMFETAMINE

METOSSIAMFETAMINE (ECSTASY)

LSD

BARBITURICI (*)

BENZODIAZEPINE (*)

(*) Codificare con "Cod. SOSTANZE D'ABUSO" in caso di sospetto abuso di talf farmaci; in tutti gli altri casi codificare
con 90.17.C "DOSAGGIO ALTRI FARMACI"




Allegato 4 LAB

NOTE LABORATORIO

DEFINIZIONE DI "Per ciascun campione”

La dizione “per ciascun campione” indica i campioni inviati al patologo dal clinico in contenitori
separati e/o distinti per sottosede anatomica o per topografia settoriale indicata dal clinico stesso.

» I campioni multipli devono pertanto essere inviati da parte del clinico in contenitori separati ed
identificati al fine di attribuire correttamente alla sede topografica del prelievo, la lesione
diagnosticata dal patologo.

- La prestazione ambulatoriale é conteggiata con riferimento a ciascun separato contenitore.

+ La eventuale suddivisione del campione in fase di preparazione nel reparto di anatomia patologica
in frammenti multipli per I’allestimento di pil sezioni istologiche rappresentative della lesione, non
modifica il conteggio della prestazione. Pertanto anche un campione operatorio piti voluminose (ad
esempio un grosso polipo inviato in unico contenitore) continua ad essere un campione singolo
qualunque sia il numero di prelievi il patologo effettui per la preparazione delle sezioni istologichel
da esaminare al microscopio.

Parimenti pin prelievi messi dal clinico in un unico contenitore, devono essere registrati come

prestazione unica intendendosi “per ciascun campione” tutto quanto effettivamente presente nel
contenitore inviato dal clinico stesso.
+ Per quanto concerne gli esami citologici, nei casi in cui il campione non sia inviato dal clinico in
apposito contenitore (come accade per urine, escreato, broncolavaggio, liquidi, versamenti o lavaggi)
ma sotto forma di apposizione o striscio gia allestito e fissato su vetrino portaoggetii, per
campione deve intendesi un set di vetrini fino a 5.

CONTENUTO DELLE PRESTAZIONI CITOLOGICHE E ISTOPATOLOGICHE (Regola
Generale)

Per tutti gli esami citologici e istopatologici Pesecuzione dell’esame comprende oltre all’accettazione
¢ alla preparazione con descrizione macroscopica del campione, I’allestimento tecnico, I’esame
microscopico, la refertazione secondo classificazioni ¢ terminologie valide ¢ generalmente accettate
da societa scientifiche accreditate.
[’allestimento tecnico comprende di norma la fissazione, I’inclusione, il taglio al microtomo di una o
piu sezioni, la colorazione standard e tutte le colorazioni speciali aggiuntive, le reazioni istochimiche,
enzimatiche, immunochimiche o in fluorescenza che, a giudizio del patologo ¢ sulla base delle
evidenze della letteratura scientifica, sono appropriate per formulare una diagnosi accurata, completa
¢ clinicamente rilevante, comprensiva di eventuali fattori prognostici e predittivi di indicazione
terapeutica.
A parziale deroga della suddetta regola generale possono essere erogate a carico del SSN le
seguenti prestazioni:

PANNELLO DI FATTORI PROGNOSTICI E PREDITTIVI DI RISPOSTA ALLA
TERAPIA per patologia tumorale maligna della mammella (Secondo linee guida SIAPEC).
Tale prestazione ¢ erogabile unicamente in caso di tumore maligno della mammella evidenziato
con le prestazioni 91.46.8, 91.46.A e 91.46.B 0 91.39.J

PANNELLO DI IMMUNOFENOTIPIZZAZIONE per diagnosi differenziale di patolgia
tumorale pigmentata (Secondo linee guida SIAPEC). Tale prestazione & erogabile unicamente
in caso di sospetto tumore pigmentato, in genere della cute o dei tessuti molli, evidenziato con
esame istopatologico e eventuali analisi immunofenotipiche incluse nella prestazione di base
come sopra indicato




* PANNELLO DI IMMUNOFENOTIPIZZAZIONE per diagnosi differenziale e tipizzazione in
caso di sospetta patologia tumorale primitiva emolinfoproliferativa in sedi linfonodali ed extra
linfonodali (Secondo linee gnida SIAPEC). Tale prestazione ¢ erogabile unicamente in caso di
sospetto tumore primitivo emolinfoproliferativo con esame istopatologico e eventuali analisi
immunofenotipiche incluse nella prestazione di base come sopra indicato




3 Sepey = i
AARSKOG-SCOTT, SINDROME

G1.01
ACERULOPLASMINEMIA G1.01
ACIDEMIE ORGANICHE E ACIDOS| LATTICHE PRIMITIVE, G1.02
ACIDOSI CAT TICA GONGENITA G108
ACIDOSI RENALE TUBULARE DISTALE AD G1.01
ACIDOS| RENALE TUBULARE DISTALE AR GON SORDITA G1.02
ACIDURIA FUMARICA, G1.04
[ACIDURIA UROCANIGA G1.07
ACIDURIE ORGANIGHE (AD) G1.09
ACONDROGENES! G1.03
ACONDROGENESI TIPD 1A G1.01
ACONDROGENESI TIPO 1B G1.01
ACONDROGENESI TIFO I G1.01
ACONDROGENES! TIPG 11| G1.01
P08 ACONDROPLASIA G1.01
Pa18 ACROCEFALOSINDATTILIA G1.06
PO17 ACROCEFALOSINDATTILIA DI TIPO WAARDENBURG G1.04
P08 ACRODERMATITE ENTERICA DA DEFICIENZA DI ZN (AE7) G1.01
F019 BCRODISOSTOS G1.02
P02 ACROMATOPSIA G1.07
P21 ADRENGLEUCODISTROFIA G1.01
Poz2 ADRENCLEUGODISTROFIA NEONATALE G1.08
F023 ADRENOLEUCODISTROFIA X-LINKED 51.01
24 ADRENOMIELONEUROPATIA G1.01
P025 AGAMMAGLOBULINEMIA AR {AGA-AR) 51.05
POZ6 AGAMMAGLOBULINEMIA X-LINKED (AGAXL) G1.07
POA7 AGENESIA DENTARIA E GLEFT ORD-FACGIALE G1.01
P23 ALAGILLE, SINDROME G1.02
£029 ALBINISMO OGULARE G1.01
PO30 ALBINISMO OCULOGUTANEG G1.04
P031 ALCAPTONURIA G1.01
P032 ALDDSTERONISMO GLUCOCORTICOIDO- SOPPRIMIBILE G1.02
P033 ALEXANDER, MALATTTA G1.01
P034 ALFA MANNOSIDOSI G1.01
P035 ALPORT, SINDROME G1.08
P36 ALSTROM, SINDROME G1.01
- ALTERAZIONI CONGENITE DEL METAROLISMO DEL FERRO - ANEMIA IPOCROMICA CON G101
SOVRACCARIGC DI FERRD :
P038 ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DEL FERRO. SINDROME IRIDA G1.01
F039 ALTERAZIONI CONGENITE DEL METABOLISMO DELLE LIPOPROTEINE G1.02
POAD ALZHEIMER FAMILIARE G1.03
P047 AMAUROS| CONGENITA DI LEBER G1.19
PO42 AMILOIDOS G1.02
P043 ANALIPOPROTEINEMIA G 1 G1.01
Poad ANDERSEN-TAWIL, SINDROME G71.07
P045 ANEMIA A GELLULE FALCIFORMI G101
PO4G ANEMIA CONGENITA DISERITRGPOIETICA TIPO T G1.01
Boa7 ANEMIA DI BLAGKFAN DIAMOND G71.15
PO48 ANEMIA DI FANCONI TIPG A G1.01
POAY ANEMIA DISERITROPOIETICA TIPO 1 G1.01
PO50 ANEMIA DISERITROPOIETIGA X-LINKED CON TROMBOGITOPENIA G1.01
] ANEMIA EMOLITICA DA DEFIGIENZA DI PIRUVATO CHINASI G1.01
PD52 ANEM!A EMOLITICA DA DEFIGIT DI ADENILATO KINAS] G1.01
F053 ANEMIA EMOLITICA DA DEFICIT DI ALDOLAS G1.01
PC54 ANEMIA EMOLITICA DA DEFICIT D ESOKINASI G101
PG55 ANEMIA EMOLITICA DA DEFICIT DI BLUGOSIO FOSFATD [SOMERAS] G1.01
P05 ANEMIA EMOLITICA DA DEFIGIT Di TRIOSOFOSFATO ISOMERAS] G1.01
PO57 ANEMIA SIDEROBLASTICA COSTITUZIONALE G1.00
P58 ANELIRISMI EREDITAR] G1.11
P59 ANGELMAN, SINDROME DI 51.01
P30 ANGIOEDEMA EREDITARIO G1.02
P0G ANGIQEDEMA EREDITARIO TIPO | &1.02
PoG2 ANGIOEDEMA EREDITARIO-TIFO || G1.02
PCs3 ANIRIDIA G1.01
POG4 ANOMALIA DI AXENEELD-RIEGER G1.02
POGS ANOMALIA DI MORNING GLORY G1.01
POBG ANOMALIA DI PETER G1.08




PO67 ANOMALIE VITRED (IN PARTICOLARE VITREQPATIE ESSUDATIVE) G1.05
Pa6s APERT, SINDROME DI G1.11
Poso APLASIA /IPOPLASIA DELLE CELLULE DI LEYDIG G1.02
P070 APLASIA CONGENITA DELLA CUTE G1.02
P071 ARGINOSUCCINICO AGIDURIA, DEFICIT DI ARGINOSUGCINICO LIAS], DEFICIT DI ASL G1,01
PO72 ARITMIE EREDITARIE/CANALOPATIE/CPVT G1.21
PO73 ARTERITE A CELLULE GIGANTI G1.01
PO74 ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA DISTALE TIPO 1 G1.05
P075 ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA DISTALE TIPO 2A G1.01
P076 ARTROGRIPOS! MULTIPLA CONGENITA DISTALE TIPO 2B G1.04
PO77 ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA DISTALE TIPO 5 _ G1.01
PQ78 ARTROGRIPOSI MULTIPLA CONGENITA DISTALE X-LINKED TIPC 1 _G1.1
P078 ARTS, SINDROME G1.01
PQ80 ASSQOCIAZIONE DI VACTERL CON IDROCEFALO (VACTERL H) G1.01
Pog1 ATASSIA APRASSIA OCULCMOTORIA (ADA) G1.04
P082 ATASSIA CON DEFICIT DELLA VITAMINA E G1.01
P0g3 ATASSIA CON DEFICIT DI COENZIMA Q G1.01
P084 ATASEIA DI FRIEDREICH G1.01
PO8s ATASSIA SCA17 G1.01
P06 ATASSIA SPASTICA AR (ARSACS) G1.01
P087 ATASSIA SPINCCEREBELLARE, RITARDO MENTALE E EPILESSIA G1.01
Fo8s ATASSIA TELANGIECTASIA LIKE, DISORDER G1.01
P082 ATASSIA TELEANGECTASICA G1.01
Poso ATASSIE EPISODICHE G1.09
081 ATASSIE SPINOCERERELLARI G1.05
P0g2 ATELOGENESI, TIFO I G1.01
P0g3 ATRANSFERRINEMIA CONGENITA G1.01
PS4 ATROFIA CORIORETINICA PARAVENOSA PIGMENTATA G1.01
PQg5 ATROFIA DENTATO RUBROPALLIDOLUYSIANA G1.01
PQg8 ATROFIA DENTATO-RUBRO-PALLIDO-LUISIANA $51.01
POg7? ATROFIA GIRATA DELLA COROIDE E DELLA RETINA G1.01
P98 ATROFIA MUSCOLARE SPINALE (SMA) CON DISTRES RESPIRATORIO G1.01
P0S9 ATROFIA MUSCOLARE SPINALE (SMN) AWERDNIG-HOFFMANN G1.02
P100 ATROFIA MUSCOLARE SPINALE DI KENNEDY o G1.01.T
P101 ATROFIA MUSCOLARE SPINALE DI KENNEDY X-LINKED G1.01
P102 ATROFIA MUSCOLARE SPINALE TIPO Il 1.03
P103 ATROFIA MUSCOLARE SPINALE TIPO IV G1.02
P104 ATROFIA OLIVOPONTOCEREBELLARE EREDITARIA DOMINANTE DI SHUT HAYMAKER G1.01
P105 ATROFIA CLIVOPONTOCEREBELLARE EREDITARIA RECESSIVA DI FICKLER WINKLER G1.01
P106 ATROFIA OTTICA AUTOSOMICA DOMINANTE G1.01
P107 ATROFIE MUSCOLARI SPINALI G1.01
P108 BANNAYAN-RILEY-RUVALCABA SINDROME G1.01
P108 BARDET-BIEDL SYNDROME G1.19
P110 BARTH, SINDROME/ 3-METILGLUTACONICO ACIDURIA TIPO I G1.01
P111 BARTTER, SINDROME G1.04
P112 BECKWITH-WIEDEMANN, SINDROME G1.01L.M
P113 BETA-MANNOSIDASI G1.01
P114 BIRT-HOGG-DUBE, SINDROME £1.01
P115 BLAU, SINDROME G1.01
P118 BLEFAROFIMOSI G1.01
P117 BLOCM SYNDROME, WERNER SYNDROME G1.01
P11a CACH, SINDROME | EUCOENCEFALOPATIA CON SOSTANZA BIANCA EVANESCENTE (VANISHING G1.05
WHITE MATTER DISEASE) :
P119 CADASIL, SINDROME G1.01
P120 CAFFEY, SINDROME G1.01
P121 CAMURATI-ENGELMANN, MALATTIA 51.01
P122 CANAVAN, SINDROME DI G1.01
P123 CARASIL, SINDROME DI _ G1.01
P124 CARCINOMA GASTRICO FAMILIARE E CARCINOMA LOBULARE FAMILIARE DELLA MAMMELLA G1.01
P125 CARCINOMA MAMMARIO E OVARICO EREDITARIO G1.02
P126 CARCINOMA MAMMARIO E OVARICO EREDITARIO APPROFONDIMENTO DIAGNOSTICO G1.07
P127 CARCINOMA MIDOLLARE E FAMILIARE DELLA TIROIDEMENZ (RET) G1.01
P128 CARDIOFACIOCUTANEA SINDROME (51.04
P128 CARDIOMICPATIA DILATATIVA G1.24
P130 CARDIOMICPATIA DILATATIVA X-LINKED (XLDC) G1.01
P131 CARDIOMICPATIA IPERTROFICA G112
P132 CARDIOMICPATIA VENTRIGOLARE DESTRA ARITMOGENA £1.06
P133 CARNEY COMPLEX (31.01
P134 CDG TIPO 1 G1.01
P136 CDG TIPO 1A G1.01
P138 CDGTIPOIB . . G1.01
P137 CDGTIPO1C G1.01
P138 CDG TIPO 1D G1.01
P139 CDG TIPO 1E G1.01
P140 CDG TIPO 1F G1.01
P141 CDG TIPO 1G G1.01




P142 CDG TIFO 1H G1.01
P143 COG TIPO 1] G1.01
Flad CDG TIPO 1 G1,01
P145 CDE TIPO 1K G1.01
P148 CDG TIPO 1L, G1.01
147 CDG TIPO 1M G1.01
F148 CDG TIFO 1N G1.01
P148 CDG TIP0 10 G1.01
P150 CDG TIPO 1P, G1.01
P15 CDGTIPO 10 G1,01
P152 CDG TIFO 1R G1.01
P153 CDG TIPO 1S G1.07
F164 CDG TIPO 1T G1.01
F158 CDG TIPO 10 G101
P156 CDG TIPO 1V G1.01
P1E7 CDG TIPO 24 G1.01
P158 CDG TIPO 2B G101
P159 CDG TIPO 2C G1.01
F160 CDG TIPO 2D G1.01
Fia CDG TiPO 2E G101
P162 CDG TIPO 2F G107
P1E3 CDG 1IP0 2G G1.01
P164 CDG TIPO 2H G101
P65 CDG T1PD 2| G1.01
P16 CDG TIPC 27 G1.01
167 CDG TIPO 2K G1.01
F168 CDG TIFO 2 1 G1,01
P16g CECITA CONGENITA NOTTURNA STAZIONARIA G1.13
P170 CEFALOPOLISINDATTILIA DI GREIG (SINDROMI DA GLI5)_____ G101
P13 CEROIDOLIPOFUSCINOSI NEURONALE TIPQ Vill EPILESSIA DEL NORD (CLNE) G1.07
P172 CEROIDOLIPOFUSGINOSI NEURONALE GIOVANILE (CLNS) G1.05
P173 CEROIDOLIPOFUSCINGSI NEURONALE INFANTILE (CLNT) G1.01
Pi74 CEROIDOLIPOFUSCINOSI NEURONALE TARDO INFANTILE CLAGSICA (GLNZ) G1.01
P175 CEROIDOLIPOFUSGINOSI NEURONALE TARDO INFANTILE TIPO V VARIANTE FINLANDESE (GLNS) G1.01
Fi76 CEROQIDOLIPOFUSCINOSI NEURONALE TARDO INFANTILE TIPO VI VARIANTE INDIANA (CLNS) G1.01
P177 CEROIDOLIPOFUSCINOSI NEURONALE TARDQ INFANTILE TIPO VIl VARIANTE TURGA [GLNT) G101
o CHARCOT MARIE TOOTH AD NEUROPATIA EREDITARIA GON IPERSENSIBILITA ALLA PRESSIONE
178 (HNPP; G1.01

P179 CHARCOT WARIE TOOTH X-JINKED G1.01
P180 CHARGE, SINDROME, G1.01
P81 GHEDIAK-HIGASHI G101
P182 CHERATOCONO G102
P183 CHERATOSI FOLLICOLARE ACUMINATA G1.08
Pla4 CHERUEBISMO G1.01
P18s CISTATIONINURIA, G1.01
P186 CISTINOSIBENIGNA O NON NEFROPATICA G101
£187 CISTINOSI NEFROPATICA G101
P88 CISTINGST NEFROPATICA AD ESORDIO TARDIVO G1.01
P189 CISTINURIA 2 GENI G1.02
P190 CISTINURIA DI TIPO 1 2 GENI Gi.02
P11 CISTINURJA DI TIPO i 2 GEN] G1.02
P192 CITRULLINEMIA G1.01
P13 COHEN, SINDROME G101
P1g4 COLESTAS! FAMILIARE INTRAEPATICA PROGRESSIVA -TIPO 1, T:PO Il TIPO 1N G1.08
P195

COLLAGE TIPG 11

STICKER TIPO 2, SINDROME

STICKLER TIPO 3, SINDROME
P196 MARSHALL, G1.02

SINDROME FIBROCONDROGENES! OSMED AR

OSMED AD

COLLAGENE TIFQ 2

ACONDROGENESI TIPO 2 IPOCONDROGENES!

SEDC CONGENITA

SEMD STRUDWICK
P197 DISPLASIA DI KNIEST G1.01

DISPLASIA SPONDILC PERIFERICA

SED CON ARTROS| PRECOGE

SED CON BREVITA METATARSALE (DISPLASIA GZECH)

S, DI STICKLER 1
P98 COLLAGENE TIPO 9 DISPLASIA EPIFISARIA MULTIPLA (EDM2) DISPLASIA EPIFISARIA MULTIPLA 51.03

(EDM3) DISPLASIA EPIFISARIA MULTIPLA (EDM6) STICKLER SINDROME AR :
P199 COLOBOMA CONGENITO DEL DISCO OTTICO 1 GENE G1.01




P200 COLOBOMA E ANOMALIE RENAL| G1.01
P201 COMPLESSO PORPORA TROMBOTICA TROMBOCITOPENIGA-SINDROME EMOLITICO UREMICA G1.10
P202 CONDRODISPLASIA METAFISARIA/SCHMIDT G1.01
P203 CONDRODISPLASIA PUNCTATA G1.01
P204 CONDRODISPLASIA PUNTATA X-LINKED G1.01
P205 CONDRODISTROFIE CONGENITE G1.03
P208 CONGIUNTIVITE LIGNEA G1.01
P207 CONTRATTURE CONGENITE LETAL), SINDROME G1.04
P208 CONVULSIONI BENIGNE INFANTILI/CONVULSIONI INFANTILI E COREOATETOS! PAROSSISTICA G1.01
P209 CONVULSICNI SENSIBILI_&\L PIRIDOSSALE FOSFATO G1.01
P210 COFPRCPORFIRIA EREDITARIA G1.01
P11 COREA ACANTOCITOSI G1.01
P212 COREA FAMILIARE BENIGNA G1.01
P213 CORNELIA DE LANGE, SINDRCME G1.05
P214 COROIDEREMIA G1.01
P215 COSTELLO, SINDRCME G1.01
PF216 COWDEN, SINDROME G1.01
P217 CRANICFRONTONASALE, SINDROME G1.01
P218 CRANIOSINOSTOSI ISOLATE, SINDROMI COMUNI G1.12
P219 CRANIOSINOSTOSI PRIVIARIA G1.04
P220 CRIGLER NAJJAR SINDROME G1.01
pP221 CROUZON, SINDROME G1.02
|P222 CURRARINO, SINDROME G1.01
P223 CUTIS LAXA AR TIFO [IA- (ARCL2A) G1.01
P224 CUTIS LAXA X-LINKED G1.01
|P225 DANON, MALATTIA DI G1.01
Paz6 DARIER, MALATTIA G1.01
p227 DEFICIENZA CONGENITA DEI FATTORI DELLA COAGULAZIONE (G1.02
|P228 DEFICIENZA DEL COMPLESSO | MITQCONDRIALE G1.23
P229 DEFICIENZA DEL COMPLESSO I MITOCONDRIALE G1.04
P230 DEFICIENZA DI ACTH G1.01
P31 DEFICIENZA Di GLUT1, SINDROME G1.01
P232 DEFICIT ALFA1 ANTITRIPSINA G1.01
P233 DEFICIT COENZIMA Q10 _ G1.03
pP234 DEFICIT COMBINATC DI FATTORE V E FATTORE Vil G1.02
P235 DEFICIT CONGENITO DI FIBRINOGENO G1.03
P238 DEFICIT CONGENITO DI iNIBITORE 1 DELL'ATTIVATORE DEL PLASMINOGENO G1.07
P23y DEFICIT CCNGENITO DI LATTAS! G1.01
P238 DEFICIT CONGENITO FATTORE VI G1.01
p239 DEFICIT CONGENITO FATTORE X G1.01
P240 DEFICIT CONGENITO FATTORE XI G1.01
P241 DEFICIT CREATINA-SINTESI G1.02
P242 DEFICIT CREATINA-TRASPORTO G1.01
P243 DEFICIT DEL COMPLESSO il MITOCONDRIALE G1.10
P244 DEFICIT DEL COMPLESSO PIRUVATO DEIDROGENASI G1.06
P245 DEFICIT DEL RECETTORE 1 INTERFERONE GAMMA (IFN-GAMMA-R1) G1.01
p246 DEFICIT DELL'ANTAGONISTA DEL RECETTORE DELL'INTERLEUCHINA-1 G1.01
P247 DEFICIT DELL'ATTIVATORE DEL GANGLIQSIDE GM2 G1.01
P248 DEFICIT DELLA FRAZIONE C8 DEL COMPLEMENTO G1.01
P24¢ DEFICIT DELLA FRAZIONE C8A DEL COMPLEMENTO G1.07
P250 DEFICIT DELLA FRAZIONE C8B DEL COMPLEMENTO G1.07
P251 DEFICIT DELLA LECITINCOLESTEROLOACILTRANSFERASI G1.01
P252 DEFICIT DI 11 BETA IDROSSILASI G1.01
R253 DEFICIT DI 17 ALFA iIDROSSILASIM7,20 LIASI (G1.01
P254 DEFICIT DI 17 BETA IDROSSILASI G1.01
P255 DEFICIT DI 3 BETA IDROSSISTERQIDE DELTA OSSIDORIDUTTASIISOMERASI G1.01
P256 DEFICIT DI 3 BETA IDROSSISTERQIDO DEIDROGENASI G1.01
P257 DEFICIT DI 3-FOSFOGLICERATO DEIDROGENASI G1.01
P258 DEFICIT DI 3-IDROSSIACIL-COA DEIDROGENASI A CATENA LUNGA, DEFICIT DI LCHAD G1.01
P25g DEFICIT DI 3-METILGLUTACONICO, ACIDURIA G1.01
P260 DEFICIT DI 4-ALFA-PTERINA-CARBINOLAMINA DEIDRATASI G1.01
P261 DEFICIT DI 5§ ALFA REDUTTASI G1.01
P262 DEFICIT DI 5-OXQPROLINASI . G101
P63 DEFICIT DI ACIL-COA DEICROGENASI A CATENA CORTA (SCAD) G1.01
P264 DEFICIT DI AGIL-COA DEIDROGENASI A CATENA LUNGA (VLCAD) G1.01
P265 DEFICIT DI ACIL-COA DEIDROGENASI A GATENA MEDIA (MCAD) G1.01
P266 DEFICIT Di ADENILSUCCINATO LIAST G1.01
P267 DEFICIT DI ADENINA DEAMINASI {ADA-SCID) G1.01
P268 DEFICIT DI ADENINA FOSFORIBOSIL TRANSFERASI G1.01
P25g DEFICIT DI ADENOSINA MONQFOSFATO DEAMINASI G1.02
P27C DEFICIT DI ALFA-CHETO ACIDO A CATENA RAMIFICATA DEIDRCGENASH G1.04
P271 DEFICIT DI AMINOACILASI DI TIPO 1 G1.01
[P272 DEFICIT DI ANTIPLASMINA G1.o1
P273 DEFICIT D1 ARGINASI G1.01
P274 DEFICIT Ol AROMATAS| PLACENTARE G1.01




P275 DEFICIT DI BETA-CHETOTIOLASI G1.01
P278 DEFICIT DI BETAALANINA SINTETASI G1.01
P277 DEFICIT DI BIOTINIDASI G1.01
P278 DEFICIT DI CARBAMILFOSFATO SINTETASI (CPS) G1.01
P279 DEFICIT DI CARNITINA PALMITOL TRANSFERASI G1.02
P280 DEFICIT DI CITOCROMO C OSSIDASI G1.08
P231 DEFICIT DI CITOCROMO P450 OSSIDOREDCUTTASI G1.01
P282 DEFICIT DI DIIDROPIRIMIDINA DEIDROGENASI G1,01
F283 DEFICIT DI DIDROPIRIMINIDASI G1.01
FP284 DEFICIT DI DIIDROPTERIDINA RECUTTASI G1.01
P285 DEFICIT DI DOPAMINA BETA-IDROSSILASI G1.01
P288 DEFICIT DI FATTORE V G1.01
P287 DEFICIT DI FATTORE XIII G1.02
P28s DEFICIT DI FOSFCENOLPIRUVATO CARBOSSICHIINASI G1.02
P28e DEFICIT DI FRUTTOSIO 1,8-DIFQSFATASI G1.01
F230 DEFICIT DI GAMMA GLUTAMILCISTEINA SINTETASI G1.01
P2g1 DEFICIT DI GLICEROLG-CHINAS| G1.01
P29z DEFICIT DI GLUCOSIO 6 FOSFATC DEIDROGENASI G1.01
P293 DEFICIT Di GLUTATIONE SINTETASI G1.01
P204 DEFICIT DI GTP CICLOIDROLASI | G1.01
P205 DEFICIT DI HMG-COA LIASI, 3-IDROSSI-3-METILGLUTARICO ACIDURIA G1.01
1P296 DEFICIT DI IALURONIDASI G1.01
P297 DEFICIT DI IDROSSILASI AMMINOACIDI AROMATICI G1.01
P288 DEFICIT DI IGA G1.01
Pa2gg DEFICIT DI tIPCAMIDE DEIDROGENASI G1.01
P300 DEFICIT DI METILCOBALAMINA, TIPO CBL E G1.01
P301 DEFICIT DI METILCOBALAMINA, TIPO CBL G G1.01
P302 PEFICIT DI METIONINA ADENOSILTRANSFERAS] G1.01
P303 DEFICIT DI MEVALONATO CHINAS! (MKD) G1.01
P304 DEFICIT DI MONOAMINA QSSIDASI G1.01
P305 DEFICIT DI N-ACETILGLUCOSAMIN-1-FOSFOTRASFERAS! G1.01
F308 DEFIGIT DI N-ACETILGLUTAMMATO SINTETASI (NAGS) G1.01
P307 DEFICIT DI OLOCARBOSSILASI SINTETASI (HLCS) G1.01
P308 DEFICIT DI ORNITINA AMINOTRANSFERASI G1.01
P309 DEFICIT DI ORNITINA TRANSCARBAMILASI G1.01
P310 DEFICIT DI PIRIMIDINA 5' NUCLEQTIDASI G1.01
P311 DEFICIT DI PIRUVATO DECARBOSSILAS] G1.08
P312 DEFICIT DI PIRUVATO DEIDROGENASI FOSFATASI G1.08
P313 DEFICIT D] PROLIDASI G1.01
P314 DEFICIT Di PROSAPOSINA SAP A, MALATTIA Di KRABBE G1.01
P315 DEFICIT DI PROSAPOSINA SAP B, LEUCODISTROFIA METACROMATICA G1.01
P316 DEFICIT DI PROSAPOSINA SAP C, MALATTIA DI GAUCHER G1.01
P317 DEFICIT DI PROTEINA MITOCONDRIALE TRIFUNZIONALE G102
P318 DEFIGIT DI PROTEINA TRASFERENTE GLI ESTERI DI COLESTEROLD G1.02
P319 DEFICIT DI PROTROMBINA G1.01
P320 DEFICIT DI SACCARQPINA DEIDROGENAS) G1.01
P3z21 DEFICIT DI SAPOSINA B G51.02
P322 DEFICIT Di SUCCINIL COA: 3-CHETOACIDICA COA TRANSFERASI G1.01
P323 DEFICIT DI TIRCSINA IDROSSILASI G1.01
P324 DEFICIT DI TRANSCOBALAMINA II G1.01
P325 DEFICIT DI TRASPORTO DELLA CARNITINA G1.01
P326 DEFICIT DI TRASPORTO FOLATI G1.01
P327 DEFICIT DI UREIDOPROPIONASE G1.01
P3zg DEFICIT FAMILIARE DI APCLIPOPROTEINA C II G1.01
P329 DEFICIT FAMILIARE DI LIPAS| EPATICA G1.01
P330 DEFICIT FAMILIARE D! LIPASI LIPOPROTEICA G1.01
P33 DEFICIT INTELLETTIVO E MICROCEFALIE G1.11
P332 DEFICIT ISOLATO DBl 3 METILCROTONIL COA CARBOSSILASI G1.02
P333 DEFICIT ISOLATO ORMONE DELLA CRESCITA G1.02
P334 DEFICIT MULTIPLO DI CARBOSSILASI G1.04
P335 DEFICIT MULTIPLO DI SOLFATASI G1.01
P336 DEFICIT PIRUVATO CARBOSSILASI G1.01
P337 DEFICIT PRIMA TAPPA DEL CICLO DELL'UREA G1.02
P338 DEGENERAZIONE MACULARE SENILE G1.01
7339 DEMENZA FRONTOTEMPORALE G1.02
P340 DEMENZA FRONTOTEMPORALE CON MALATTIA DEL MCTONEURONE G1.01
P341 DENTINOGENESI IMPERFETTA G1.01
P342 DENYS-DRASH, SINDROME G1.01
P343 DERMOPATIA RESTRITTIVA LETALE (LRD! G1.01
P344 DI GEORGE, SINDROME G1.01
P345 DIABETE INSIPIDO CENTRALE G1.01
P346° DIABETE INSIPIDO NEFROGENICO (NDI) AUTOSOM G1.01
F347 DIABETE INSIPIDO NEFROGENICO {NDI) X-LINKED G1.01
P348 DIABETE MODY G1.05
P340 DIFETTI DELLA SINTESI DELL'N GLICANO G1.01
P350 DIFETTI DELLO SVILUPPO SESSUALE (DSS) (46, XY - 48, XX GONADICI) G1.06




DIFETTI DELLO SVILUPPO SESSUALE (DSS) (46, XY ANOMALIE NELLA SINTES! O NELL'AZIONE

Past DEGLI ANDROGEN|) G1.15
P52 |DIFETTI DELLO SVILUPPO SESSUALE (DSS) (28, XY GONADICT G117
P363 __ |DIFETTI DELLO SVILUPPO SESSUALE (D35) (45.X%) G108
P354 DIFETTI DELLO SVILUPPO SESSUALE (DSS) CON IPERGHERAT OS] PALMOPLANTARE G101
355 DIFETTO SACRALE CON MENINGOGELE ANTERIGRE Grol
P356 DIFENDENZA DALLA VITAVINA B6 G101
D357 DISCHERAT OGS CONGENTA G109
Pa56 DISCHERATOS| CONGENITA AUTOSOMIGA DOVINANTE G1.05
P350 DISCHERATOS CONGENITA AUTOSOMICA RECESSIVA G1.04
380 |DISCHERATOS| CONGENITA LEGATA ALLX G100
P361 DISCROMATOSI SIMMETRICA EREDITARIA 1 (DSH) E AICARDI GOUTIERES G1.01
Pa52 DISEBRINGGENENMIA GCONGENTA G1.02
Pa63 DISGENESIA DELLA LAMINA DI BOVIMAN G1.01
Paca DISORDINI DEL WETABOL:SMO DELLE PURINE E DELLE FIRIVIDINE GLo1
P365___ |DISOSTOSI ACROFACCIALE DI NAGER CON GRAVI SCHIS| FACCIAL G101
366 |DISOSTOSI CLEIDOCRANICA G107
P367__ |DISPLASIA CRANOMETAFISARIA G101
F368 DISPLAGIA DIASTROF ICA G101
7360 DISPLASIA DIASTROFICA E PSEUDODIASTROFICA GT01
F370 DISPLASIA ECTODERMICA G1.0¢
parzt DISPLASIA ECTODERMICA ANIDROTICA CON IMMUNODEFIGIENZA A T-CELL (EDA.ID) G1.01
373 DISPLASIA EGTODERMICA IPOIDROTICA X-TINKED G107
Para DISPLASIA ECTODERMICA IPOIDROTICA/CLOUSTON, SINDROME (HED2) G1.01
P374___ |DISPLASIA ECTODERMICA, ANCHILOBLEFARON. PALATOSCHIG G101
F375 DISPLASIA EPIFISARIA MULTIPLA G1.02
F376 DISPLASIA EPIFISARIA TARDA X-LINKED G101
D377 DISPLASIA FIBROSA POLIOSTOTICA G101
Fa78 DISPLASIA FRONTONASALE G1.01
P379 DISPLASIA GELEOFISIGA - G1.02
P380 DISPLASIA METATROPICA E SINDROMI ASSOCIATE G100
P38l DISPLASIA OCULODENTOOSOEA G101
P362 DISPLAGIA OSSEA SCLEROGANTE G101
Fa83 DISPLASIA SPONDILOEPIFISARIA CONGENTTA G101
P34 DISPLASIA SPONDILOERIFISARIA CONGENITA CON DEFICIT DI IMMUNITA GELLULARE G1.01
Pa85 DISPLASIA SPONDILOEPIFISARIA Dl MARGTEAUX G101
7385 DISPLASIA SPONDILOEPIFISARIA TARDA G1.01
P357 DISPLASIA SPONDILOE PIEISARIA TARDA AT OSONICA DOVINANTE G101
P388 DISPLASIA SPGNDILOE PIFISARIA TARDA AUTOSOMICA RECESSIVA BTt
P89 DISPLASIA SPONDILOEPIFISARIA TARDA X LINKED G1.01
Pagh DISPLASIA SPONDILOMETAFISARIA CON ALTERAZIONI ENCONDROMATOSE 101
(SPONDILOENCONDRODISPLASIA) :
P3g1 DISPLASIA TANATOFORA G101
P32 DISTONIA DOPA SENSIBILE DA DEFICIT DI SEPTIARINA REDUTTAS] G1.01
P393 DISTONIA MIOGLONICA G1.07
P394  |DISTONIE (DA TORSIONE IDIOPATICA, DOPA SENSIBILE, MIOCLONICA) G1.08
7305 DISTROFIA A FARFALLA 51.02
385 DISTROFIA CORNED RETINICA DEL CRISTALLING DI BI=TT! G101
P307 DISTROFIA DEI GONI G1.01
7398 DISTROFIA DEI CONVBAGTONCELL] G118
P399 |DISTROFIA FACIOSCAPOLOMERALE G1.02
P40C DISTROFIA IALINA DELLA RETINA G101
Pa0T DISTROFIA MIOTONICA G1.02
FaD2 DISTROFIA MUSCOLARE GONGENTA G107
P403 DISTROFIA MUSCOLARE CONGENTA DI ULLRICH E MIOPATIA DI BETHLEM G1.03
Fa0d DISTROF!A MUSCOLARE DET GINGOL] G115
D405 DISTROFIA MUSCOLARE DEI CINGOLI 2B (LGMDZB) E MIOPATIA BT MYGSH G1.01
P406__ |DISTROFIA MUSCOLARE DI DUCHENNE.-BECKER G101
P407  |DISTROFIA MUSCOLARE DI EMERY DREIFUSS G1.03
P08 DISTROFIA MUSCOLARE DI EUKUY ARIA G101
[Paog DISTROFIA MUSCOLARE SCAPCLOPERGNEALE G104
P410 DISTROFIA OCULOFARINGER G1.07
ATl DISTROFIA RETINICA EREDITARA GON FUNDUS ALBIEUNCTATUS GTo




P412 DISTROFIA TORACICA ASFISSIANTE G1.09
P413 DISTROFIA VITELLIFORME DELLADULTO/PATTERN DYSTROPHY G1.02
Pa14 DISTROFIE CORNEAL] G1.32
P415 DISTROFIE EREDITARIE DELLA COROIDE G1.02
F416 DISTURBI DEL CICLO DELL'UREA G1.01
P417 DISTURBI DEL METABOLISMIO E DEL TRASPORTO DEGLI AMINOAGID! G1.01
P418 DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEI CARBOIDRATI (ESCLUSG: DIABETE MELLITO) G1.01
P419 DISTURB! DEL METABGLISMO INTERMEDIO DEGLI AGIDI GRASSI E DEI MITOGONDR] G1.01
P420 DISTURBI DELLA MIGRAZIONE NEURONALE G1.47
Fazi DISTURBO DEL LINGUAGGIO/DISPRASSIA VERBALE G1.01
DRAVET, SINDROME
P422 INGLUSO: EPILESSIA MIOCLONICA SEVERA DELLINFANZIA {SMEl), EPILESSIA GENERALLZZATA G1.08
CON CRISI FEBBRILI PLUS (GEFS+), ERILESSIA CON ASSENZE DELLINFANZIA
EFHLERS-DANLOS E SINDROMI MARFANOIDI (DD DI JHS/EDS-HT E SINDROMI COMUNI) E VARIANTI
P423 G1.17
RARE
Pa24 ELLIS-VAN CREVELD, SINDROME G1.02
P426 ELLISSOCITOSI EREDITARIA 51,04
P426 EMERALOPIA CONGENITA G1.14
P427 EMIGRANIA EMIPLEGICA ALTERNANTE! EMIPLEGIA ALTERNANTE DELLINFANZIA G1.04
RED EMOCRCMATOS! EREDITARIA G1.05
P429 EMOFILIA A G1.01
P430 EMOFILIA B G1.01
P43t EMOGLOBINOPATIE G1.02
P432 EMOGLOBINURIA PARCSSISTICA NOTTURNA G1.01
Pa33 ENCEFALOMIOPATIA ETILMALONICA G1.01
Pa34 ENCEFALOPATIA EPILETTICA G1.03
P435 ENCEFALOPATIA EPILETTICA PRECOGCE G1.01
P438 ENCEFALOPATIA NEURDGASTROINTESTINALE MITOCONDRIALE (MNGIE}, SINDROME G1.93
PA3T EPIDERMOL ST BOLLOSA DISTROFICA_ G1.01
P438 EPIDERMOLIS| BOLLOSA GENERALIZZATA ATROFICA BENGNA G1.05
P430 EPIDERMOLISI BOLLGSA GIUNZIONALE DA DEFIGIT DI LAMININA-332 G1.06
Pa40 EPIDERMOLISI BOLLOSA LETALIS CON ATRESIA PILORICA G1.02
Pa41 EPIDERMOLIST BOLLOSA SEMPLICE BASALE G1.02
P44z EPIDERMOLIS| BOLLOSA SEMPLIGE DA DEFIGIT DI PLECTINA G1.01
P43 EPIDERMOLISI BOLLOSA SIMPLEX CON DISTROFIA MUSGOLARE G1.01
Pad4 EPIDERMOLIS| BOLLOSA SIMPLEX TIPO OGNA G1.01
Pass EPILESSIA DEL LOBO TEMPORALE LATERALE (ADLTE) EPILESSIA PARZIALE CON SINTOMI o101
AUDITIVI - ADLTE :
P446 EPILESSIA CIPENDENTE DALLA PIRIDOSSINA &1.01
P447 EPILESSIA FRONTALE NOTTURNA AUTOSOMICA DOMINANTE (ADNFLE) G1.03
PA48 EPILESSIA INFANTILE FAMILARE BENIGNA G1.07
PA49 EPILESSIA MIOCLONICA GIGVANILE (JME) G1.01
P450 ERILESSIA PIRIDOSSAL FOSFATO-DIPENDENTE G1.02
P45 EPILESSIA PROGRESSIVA MIOCLONICA G1.01
P452 EFILESSIE FOCALI E IDIOPATICHE GENERALIZZATE G1.38
B453 ERITROCHERATODERMIA SIMMETRICA PROGRESSIVA G1.01
P454 ERITROCHERAT ODERMIA VARIABILIS G1.03
PA55 ERITRODERMA [TT10SIFORME GONGENITO G1.07
P456 ESOSTOSI MULTIPLE EREDITARIE G1.02
ETERQTOPIA PERIVENTRICOLARE X-LINKED
Pas7 SINDROME OTO-PALATO-DIGITALE TIPO | E | Q101
SINDROME DI MELNICK-NEEDLES '
DISPLASIA FRONTO-METAFISALE
ETERQTOFIA PERIVENTRICCLARE
P458 ETILMALGNICO ACIDURIA G1.02
P45 FABRY_MALATTIA G1.07
P460 FEBBRE MEDITERRANEA FAMILIARE (FNIF) G1.01
PAGT FENILCHETONDRIA O IPERFENILALANINEMIA/DEFICIT DI FENILALANINA IDROSSILAS] G1.01




P482

FEOCROMOCITOMA E PARAGANGLIOMA SECERNENTE (SPGL)

463 FEQOCROMOCITOMA PARAGANGLIOMA EREDITARIO G104
Pa64 FIBROSI CISTICA G1.01
P465 FIBROSI POLMONARE G1.08
P66 FORAMINA PARIETALIA G1.02
P457 FRASIER, SINDROME G1.07
P488 FRAXE, SINDROME G1.07
P468 FREEMAN SHELDON Gl.04
P470 FUCOSIDOS! G1.01
P47 GALATTOSEMIA ool
Pa72 G1.01
GALATTOSIALIDOSI, DEFICIT COMBINATO BETA GALATTOSIDASINEURAMINIDAS!
P473 GANGLIOSIDOS! GM1, DEFICIT BETA-GALATTOSIDAS] G1.01
P474 GAUCHER, MALATTIA/DEFICIT D! BETA-GLUGOSIDASI G1.0
5475 GILBERT, SINDROME G0
5476 GLAUCOMA FAMILIARE, G1.02
5477 GLICOGENGSI G1.05
P78 GLUTATIONEMIA G101
F479 GORLIN, SINDROME G1.08
P480 GRANULOMATOS| CRONICA X-LINKED G1.01
Pag GRANULOMATOSI DI WEGENER GTA
Paaz GREENBERG, DISPLASIA SCHELETRICA &1.01
Pa83 HAILEY-HAILEY, MALATTIA G1.01
Paga HAJDU CHENEY, SINDROWIE G1.01
P4B5 HALLERVORDEN-SPATZ, SINDROME G107
P486 HAWKINSINURIA G1.07
Pag? HOLT-ORAM, SINDROME G1.01
P488 HUNTINGTON, MALATTIA G1.01
P89 IDROSSICHINURENINURIA G101
P90 ILZRA DEFICIENZA G101
P91 IMINOGLICINURIA G1.04
P4g2 G1.08
MMUNODEFICIENZA COMBINATA GRAVE T-B-OMENN SINDROME DI (SCID T-B)
453 MMUNODEFIGIENZA COMBINATA SEVERA X-LINKED (XSCID) Gro2
P54 MMUNODEFIGIENZA COMUNE VARIABILE {CVID) G103
P45 NCONTINENTIA PIGMENTI G1.01
P498 NCONTINENTIA PIGMENTI NEONATALE G1.01
457 NCONTINENTIA PIGMENTI TIPO Ji G1.01
P4g8 INFERTILITA MASCHILE CATSPER-RELATA G1.01
P40 INSENSIBILITA AGLI ANDROGENI, SINDRONEE (AI5) G1.01
PEOD INSENSIBILITA AL DOLORE G101
P501 G1.02
INSUFFICIENZA CORTICOSTEROIDEA ACALASIA DEFICIT DI PRODUZIONE LAGRIMALE
P502 G1.01
INTOLLERANZA EREDITARIA AL FRUTTOSIO (HFI), DEFICIT DI ALDOLASI B
P503 INTOLLERANZA EREDITARIA AL LATTOSIO G1.01
P504 INTOLLERANZA LISINURIGA ALLE PROTEINE &l
P505 IPER IGE, SINDROME G1.03
B506 IPER IGM_SINDROME G102
P507 IPERALDOSTERONISMI PREAITIVI G1.05
B508 IPERALDOSTERONISMO FAMILIARE TIPG | G102
5509 IPERALDOSTERONISMO FAMILIARE TIPG 1 G107
P510 IPERAMMONIEMIA EREDITARIA G107
F511 IPERARGININEMIA G107
P512 IPERATTIVITA DI FOSFORIEOSIL-PIROFGSEATO SINTETAS 1 GENE G101
P513 IPERCALCEMIA INFANTILE IDIOPATICA G.01
P514 IPERCOLESTEROLEMIA AD G102
P515 IPERCOLESTEROLEMIA AR G1.03
P516 IPERCOLESTEROLEMIA AR TIPG 3 G1.01
P517 IPERGOLESTEROLEMIA FAMILARE TIPO 2. DEFIGIT Bl APOLIPOPROTEINA B G1.01
F518 IPERCOLESTEROLEMIE FAMILIARI G1.04
P50 |IPERFENILALANINEMIA/DHER G1.02
P520 IPERFERRITINEMIA-CATARATTA, SINDROME G1.01
5 \PERGLICINEMIA NON CHETOTICA 3 GENI G103
PE22 IPERISTIDINEMIA 1 GENE G1,01
P523 IPERLIPIDEMIA TIPO V 4 GENI Gi.04
F524 IPERLIPOPROTEINEMIA TIPO A G1.01
P55 IPERLISINEMIA FAMILIARE | GENE G1.01
528 IPERMETIONINEMIA 1 GENE G1.01
P5a7 IFEROSSALURIA PRIMARIA 3 GEN G103
P528 [PEROSSALURIA PRIMARIA TIPG | 7 GENE G101
P529 IFEROSSALURIA PRIMARIA TIPO 1| 7 GENE GT.67




P530 IPERPARATIROIDISMO FAMILIARE ISGLATO G1.01
P53t IPERPARATIRGIDISMC NEONATALE SEVERO G1.01
Ps32 IPERPLASIA SURRENALE CONGENITA {ISC) G1.02
F533 IPERPLASIA SURRENALICA LIPOIDE CONGENITA 1 GENE G0

F534 IPERPROLINEMIA TIPO | (HPI) 1 GENE &0

F535 IPERPROLINEMIA TIPO 11 (HPIT) 1 GENE G0

P536 IPERTERMIA MALIGNA, G7 o
P537 PERTIRQIDISMO NON AUTOIMMUNE G1.01
P58 PERTRIGLICERIDEMIE G1.05
P539 PERTRIGLICERIDEMIE: DIFETTO COMBINATG I LIPASI G1.02
P540 IPOACUSIA NEUROSENSORIALE NON SINDROMICA MITOGGNDRIALE G1.93
P54t IPOACUSIE EREDITARIE NON SINDROMIGHE G1.06
P542 1,01

IPOALFA LIPOPROTEINEMIA/ MALATTIA DI TANGIER E DEFICIENZA EAMILIARE DI HDL
P53 IPOBETA LIPOPROTEINEMIA ABETALIFOPROTEINEMIA (ABL} G101
P54 [POBETA LIPOPROTEINEMIA EAMILIARE (FHBL) G1.08
P55 IFOCALIEMICA, PARALISI GA1.05
P548 IPOGONDROPLASIA G101
B547 IPOFOSFATASIA DELLINFANZIA G1.07
P548 IPOFOSFATASIA PERINATALE (LETALE) G1.07
B540 IPOFOSFATEMIA X-LINKED G107
P50 IPOGONADISMO IPOGONADOTROPO G107
F551 IPOMELANOS! DI ITO 510
F552 POPARATIROIDISMO G401
P553 POPLASIA CARTILAGINE.-GAPELLL, DISPLAGIA ANAUXETICA G1.01
P554 POPLASIA FOCALE DERMICA G1.01
P555 POPLASIA SURRENALE CONGENITA ASSOCIATA A IPOGONADISMO IPOGONADDTROPO G1.01
P556 IPOTIROIDISMO CONGENITO G1.01
P557 IPOTRANSFERRINEMIA FAMILIARE G1.01
P53 G1.01
IRIDA (IRON REFRACTORY IRON DEFICIENCY ANEMIA-IRIDA) SINDROME

P56S ISTIOCITOSI X 1 GENE G101
PE50 [TTIOS| CONGENITE AUTOSOMICHE RECESSIVE 51,08
561 [TTIOS| EPIDERMOLITIGA G102
Pso2 TTIOS| EPIDERMOLITICA SUPEREIGIALE G1.01
563 TTIOSI HYSTRIX CURTH MAGKLIN TYPE G101
P564 TTIOS| X-LINKED G101
P565 KABUKI, SONDROWE 51,00
566 KALLMANN, SINDROME G1.04
P567 KBG, SINDROME G1.01
P568 KEARNS-SAYRE, SINDROME G1.05
P569 KERATODERMA EPIDERMOLITICO PALMOPLANTARE G1.03
P570 KEUTEL, SINDROME G1.07
571 KID, SINDROME G102
P572 KINDLER, SINDROWE G1.07
P573 KOSTMANN, SINDROME G101
P574 KRABBE, MALATTIA G101
P575 LARON, SINDROME/INSENSIBILITA AL GH G1.01
P576 LEGIUS, SINDROME Gi.01
577 LEIGH, MALATTIA G1.18
P578 LEQPARD, SINDROME GL.03
P579 LEPRECAUNISMO G1.01
P80 LERIWEILL, SINDROME/BASSA STATURA NON SINDROMICA G1.01
PEg1 LESCH-NYHAN, SINDROME G1.01
P58z LEUCINOSI 4 GENI G1.04
583 LEUCODISTROFIA A GELLULE GLOBOIDI AD ESORDIO PREGOCE G702
F584 LEUCODISTROFIA A CELLULE GLOBOIDI AD ESORDIO TARDIVO G1.02
PEBE LEUCODISTROFIA METACROMATICA G1.01
586 LEUCODISTROFIE G164
587 LEUCOENGEFALOPATIA F EPILESSIA (DEFICIT DI MTHFR) G101
P588 Li-FRAUMENI, SINDROME G101
P589 LIDDLE, SINDROME DI GT.02
590 LINFOANGIOLEIOMIOMAT OS] G1.02
F581 LINFOISTIOGITOSI EMOFAGOGITICA FAMIGLIARE (FHLZ, G1.01
P502 LINFOPROLIFERATIVA X-LINKED?, SINDROME (XLP2) G101
P593 LINFOPROLIFERATIVA AUTOIMMUNE SINDROME TIPG 0, 1A, 1A.8M, 18 (ALPS) G1.04
P54 LINFOPROLIFERATIVA X-LINKED, SINDROME (XLP) G101
P55 LIPODISTROFIA GON DISPLASIA MANDIEOLOACRALE TIPO B G1.01
P506 LIPODISTROFIA GONGENITA DI BERARDINELLI SEIP G1.04
P507 LIPODISTROFIA TOTALE GA1.05
5558 LISSENCEFALIA (AGIRIA/PACHIGIRIA) TIPO | G1.01
P5gg LISSENCEFALIA G1.04
PEO0 LISSENCEFALIA CON MICROCEFALIA SEVERA (NORVAN ROBERTS) G1.01
G LISSENGEFALIA DI MILLER-DIEKER. DA DELEZIONE 17713.3 G1.01




P62 G1.02
LISSENGEFALIA ISOLATA ETEROTOPIA A BANDA SOTTOCORTICALE
Peos LISSENCEFALIA POLIMICROGIRIA ETEROTOPIA G1.03
PB04 LISSENCEFALIA X LINKED Egiiy
P&0O5 G1.01
LISSENCEFAL!A X-LINKED CON GENITALI AMBIGUI - SINDROME DEGLI SPASMI INFANTIL! X-LINKED -
SINDROME D WEST - EPILESSIA MIOCLONICA X-LINKED CON SPASTICITA E RITARDO MENTALE
PE08 TOWE, SINDROME G101
PBO7 LYNCH, SINDROME G1.05
P508 MACROCEFALIA E AUTISMO G1.01
P08 MACULOPATIA DI BEST G1.02
PB10 MALASSORBIMENTO CONGENITO DI SACCAROSIO ED ISOMALTOSIO G101
PaT1 MALASSCRBIMENTC CONGENITO GLUCOSIO - GALATTOSIO G1.01
P&12 MALATTIA DA ACCUMULG DEGLI ESTERI DEL COLESTERGLO G1.01
PB13 MALATTIA DA INCLUSIONE DEI MICROVILLI G1.02
pe14 MALATT1A DA MUTAZIONE DEL GENE MYHg G1.01
PE13 MALATTIA DA RITENZIONE GEI CHILOMIGRON G1.01
616 MALATTIA DEI GANGLI BAGAL RESPONSIVO ALLA BIOTINA G107
617 MALATTIA DEL FEGATO POLICISTICO G103
F618 ALATTIA DELLE URINE A SCIROPPO DACERQ G1.04
P61e ALATTIA DI ALPERS G1.01
PE20 IALATTIA DI BATTEN G1.05
PB21 G1.01
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPO 2 (AR-GMT2)
Pa22 G1.04
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPO 28 (AR-CMT2B)
Pe23 G1.01
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO REGESSIVA TIPG 2B1 (AR-CMT281)
Pa2s G1.01
MALATTIA DI CHARGOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPC 2B2 (AR-CMT282)
P&25 G1.01
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPO 2C (AR.CMT2G}
P626 G1.12
MALATTIA DI GHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO REGESSIVA TIPC 4 (CMT4)
PAa27 G1.01
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPO 4A (CMT4A)
P&28 G1.01
MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TODTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPO 4B (CMT4B1)
P629 G1.01
MALATTIA DI CHARGOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPC 482 (CMT4B2)
P630 WALATTIA DI CHARGOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPO 4G (CMT4C) 1 GENE G101
P63 MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO REGESSIVA TIPG 4D (CMT4D) 1 GENE G1.01
P632 MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPO 4E (GMTAE) 1 GENE &1
P633 MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO REGESSIVA TIPO 4F (CMTAF) 1 GENE G1.01
P64 MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPG 4G (CMT4G) 1 GENE G1.01
PE35 MALATTIA Dl CHARCOT-MARIE-TGOTH AUTOSOMICO RECESSIVA TIPO 4H (GMT4H) 1 GENE G1.01
PB35 WMALATTIA DI CRARCOT-MARIE-TOOTH TIPO 1E 1 GENE G1.01
PEa7 MALATTIADIDENT 2 B i G1.01
F838 MALATTIA DI FARBER 1 GENE o101
FE39 MALATTIA Dl HARTNUP 1 GENE G101
P&40 MALATTIA DI HIRSCHSPRUNG & GENI G1.08
Pad MALATTIA DI KUFS 6 GENI G1.06
Pe4z MALATTIA Dl KUGELBERG-WELANDER 3 GENI G103




P43 [MALATTIA DI LAFORA 2 GENI G102
PG44___[MALATTIA DI NIEMANN PICK TIPO B 1 GENE G107
PG45___|MALATTIA DI NIEMANN-PICK 1 GENE G1.01
P848__ [MALATTIA DI NIEMANN-PICK TIPO A 1 GENE G101
F847 | MALATTIA DI NORRIE 1 GENE G1.01
P848 __ [MALATTIA DI PELIZAEUS MERZBACHER 1 GENE G1.01
F649  [MALATTIA DI PELIZAEUS MERZBACHER AD ESORDIO TARDIVO 1 GENE G1.01
PE50 | MALATTIA DI PELIZAEUS MERZBACHER CLASSICA X-LINKED 1 GENE G1.01
P351 _|MALATTIA DI PELIZAEUS MERZBACHER DI TIPO ACUTC INFANTILE 1 GENE G1.01
PS52 _ [MALATTIA DI PELIZAEUSMERZBACHER-LIKE 4 GENI G1.04
P653 _|MALATTIA Di POMPE, DEFICIT DI MALTASI ACIDA, DEFICIT DI ALFAGLUGOSIDAS] G101
PG54 [MALATTIA DI REFSUM 2 GENI G1.02
PB55__ |MALATTIA DI SANDHOFF 1 GENE G1.01
PO56 __ |MALATTIA DI SCHINDLER T GENE G101
P57 |MALATTIA DI SCHINDLER TIPO | 1 GENE G101
P658 _ |MALATTIA DI SCHINDLER TIPO Il { GENE G101
PG5¢__ |MALATTIA DI SCHINDLER TIPO If 1 GENE GTO1
PESC_ |MALATTIA DI TAKAYASU 3 GENI G103
PB61 __ |MALATTIA DI UNVERRICHT LUNDEORG 3 GENI G1.08
PB62 _ |MALATTIA DI VON WILLEBRAND 1 GENE G1.01
P63 |MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 1 7 GENE G101
P64 |MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2  GENE 101
P85 |MALATT:A DI VON WILLEBRAND TIPO 2A 1 GENE GLo1
P665__ |MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2B 1 GENE GLo]
P857____|MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 2M 1 GENE G1.01
P66 |MALATTIA DI VON WILLEBRAND T1PO 2N 1 GENE G101
F868 ___|MALATTIA DI VON WILLEBRAND TIPO 3 1 GENE G101
P670__ | MALATTIA DI WAGNER 1 GENE G1.01
P87 ALATTIA HB SC 1 GENE G1.01
P672___ |MALATTIA HUNTINGTON-LIKE TIPQ 2 { GENE G1.01
P75 |MALATTIA VENO-OCCLUSIVA EPATICA CON INWIUNODEFICIENZA 1 GENE G1.01
P574__|MALATTIE DA B -OSSIDAZIONE G1.06
B575___|MALATTIE MITOCONORIALI DA DEFICIT DI DNA POLIMERASI GAMNA G1.02
P676___|MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI DI TIPQ | 4 GENI G1.04
P677 _ [MALFORMAZIONE DI ARNOLD-CHIARI DITIFO I 1 GENE G101
P578__ IMALFORMAZIONI CEREBRALT CAVERNOSE (CCM) G1.08
F676 | MALONICO ACIDURIA, DEFICIT DI MALONIL-COA DEGARBOSSILASI 1.0
P8E0___ [MANNOSIDOSI TIPO | G101
F681____[MARFAN, SINDROME E MALATTIE CORRELATE G108
P682____|MCCUNE-ALBRIGHT, SINDROME G101
F833__|MELANOMA EREDITARIO, SINDROME DEL NEVO DISPLASTICO G1.03
P64 [MELANOWMA EREDITARIO, SINDROME DEL NEVO DISPLASTICO SECONDO LIVELLO G1.04
MELAS, SINDROME (MIOPATIA MITOCONDRIALE, ENCEFALOPATIA AGIDOSI LATTICA ED EPISOD
P85 |STROKE-LIKE) G101
PEB6 |MELORESTOS], OSTEOPOICHILOS], BURSGHKEOLLENDORF. SINDROME G101
P687 _[MERFF, SINDROME (EPILESSIA MIOCLONICA CON FIBRE ROSSE SFIL ACCIATE) G1.01
P88 |METILMALONICO ACIDURIA G102
P850 [METILMALONICO ACIDURIA CON OMOCISTINURIA G1.05
P890 IMETILMALONICO AGIDURIA MUT/ DEFICIT DI METHYLMALONYL COA MUTASE (TiPO MUT) G101
P891___|MICROANGIOPATIE TROMBOTICHE ¢ GENI G109
P532__ [MIGROCEFALIA (AR) G101
P6S3 _ |MICROFTALMIA ANOFTALMIA &1.01
P64 |MICROFTALMIA ISOLATA CON GATARATTA 2 (MIGOPCT2) GLo1
P695_ WALLER, SINDROME G101
P69 |VIOPATIA CENTRAL CORE G101
P697__|MIOPATA CENTRONUCLEARE G1.0]
PEO8____|MIOPATIA DESMINA RELATA G101
F699____|MIOPATIA DI BRODY | G101
P70 |MIOPATIA DI MIYOSHI G1.01
P701___|MIOPATIA MIOCLONICA G101
F702 [ MIOPATIA MIOFIBRILLARE CRYAB RELATA G101
P703___ [ MIOPATIA MIOFIBRILLARE DA MIQTILINA cTot
P704 _ |MIOPATIA MIOFIBRILLARE SEPN1 RELATA G1.0]
P705_ |MIOPATIA MITOCONDRIALE - ANEMIA SIDEROBLASTICA 1.0
P706 | MIOPATIA NEMALINICA GL.10
F707 | MIOPATIA ZASF RELATA | GLO1
P08 |MIOPATIE CONGENITE G108
P702 __|MIOTONIA CONGENITA DI THOMSEN/BECKER G101
o710 |MORQUIO, MPSIV, DEFICIT N-ACETIL-GALATTOSAMINA 6-SOLFATASI, DEFICIT DI BETA o102
GALATTOSIDAS|
P71l ___|MOWAT-WILSON, SINDROWE G101
P712____[MSUD CLASSICA 4 GENI G1.04
P73 \MSUD CON DEFIGIT DI DIDROLIPOIL DEIDROGENASI (E3) 4 GEN] G1.04
P74 |MSUD INTERMEDIA 2 GENI G1.04
P75 |MSUD INTERMITTENTE 4 GEN G1.04
P718 __ [VSUD TIAMINO SENSIBILE 4 GENI G104
F717___[MUCOLIPIDOSI G103
br1s | MUCOPOLISACGARIDOSI (COMPLEMENTARE ALLE ANALISI BIGCHIMICHE PER LA CONFERMA 1 07
DIAGNOSTICA) '
P719___[MUENKE, SINDROME GL.01
F720__ |NAGER, SINDROME/DISGSTOSI ACROFACCIALE DI TIPO | G101




P721 NAIL-PATELLA, SINDROME G1.01
P722 NEFRONOFTISI TIPC 1 G1.01
P723 NEFROPATIA GIOVANILE IPERURICEMICA TIPO 2 (HNFJ2) G1.01
P724 NEDOPLASIA ENDOCRINA MULTIPLA DI TIPQ 4 G1.0

P728 NEOPLASIA ENDQCRINA MULTIPLA DI TIPO 2 (MENZ2A E 2B) G1.0

P728 NEOPLASIA ENDCCRINA MULTIPLA DI TIPQ 4 (MEN4} G1.0

P727 NETHERTON, SINDROME G1.0

P728 NEUROACANTOCITOSI G1.0

P729 NEUROFIBROMATCSI| FAMILIARE SPINALE 1.0

P730 NEURQOFIBROMATOSI TIPO 1 G1.01
P73 NEUROFIBROMATOSI TIPO 2 G1.01
P73z NEUROPATIA ASSONALE GIGANTE G1.01
P733 NEUROPATIA ATASSIA RETINITE PIGMENTOSA,_SINDROME (NARF} G1.01
P734 EUROPATIA CONGENITA IPOMIELINIZZANTE &1.01
P738 EUROPATIA DISTALE MCTORIA G1.02
P738 EUROPATIA MOTORIA E SENSORIALE EREDITARIA TIPQ 5 (HMSN5) G1.01
P737 NEUROPATIA OTTICA EREDITARIA DI LEBER G1.93
P738 NEUROPATIA SENSORIALE EREDITARIA PARAPLEGIA SPASTICA G1.01
P73¢ NEUROPATIA TOMACULARE G1.01
P740 NEUROPATIE DI TIPQ SENSITIVO E DISAUTONOMICO G1.08
P741 NEUROPATIE PERIFERICHE G1.28
P742 NEUTROPENIA CICLICA G1.01
P743 NEUTROPENIA CONGENITA G1.0t
P744 NEUTROPENIA CONGENITA GRAVE G1.01
P745 NICOLAIDES-BARAITSER, SINDROME DICOFFIN-SIRIS, SINDROME DI G1.08
P746 NIEMANN PICK TIPO C, MALATTIA G1.02
P747 NIJMEGEN BREAKAGE, SINDROME G1.01
P48 NOONAN, SINDROME E SINDROMI CORRELATE G1.08
P749 ODONTOIPOFOSEATASIA G1.01
P750 OFTALMCPLEGIA ESTERNA PROGRESSIVA (CPEQ) G1.04
P751 OFTALMOPLEGIA ESTERNA PROGRESSIVA {CPEQ) MITOCONDRIALE G1.83
P752 OKIHIRO, SINDROME E VARIANTI G1.01
P753 OLIGO-AZOCSPERMIA G1.01
P754 OLOPROSENCEFALIA G1.01
P755 OMOCISTINURIA G1.01
P758 OMOCISTINURIA TIPO | G1.01
P757 QOPITZ-KAVEGGIA E LUJAN-FRYNS SINDROME G1.01
P758 OPITZ, SINDROME X-LINKED G1.0

P759 QROTICO ACIDURIA EREDITARIA G1.0

P780 ORTICARIA FAMILIARE DA FREDDO G1.0

P81 OSTEOGENESI IMPERFECTA G1.1

P762 OSTEOPETROS| AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO | G1.0

P783 OSTEOPETRCSI AUTOSOMICA DOMINANTE TIPC Ii G1.0

P764 OSTEOPETROSI AUTOSOMICA RECESSIVA (1.04
P765 OSTEOPETROSI G1.11
P766 OSTECPETROS! CON ACIDOSI TUBULARE RENALE E CALGIFICAZIONI CEREBRALI G1.04
P787 OSTECPOROS! GIOVANILE IDIGPATICA G1.04
P788 OVALOCITOS| EREDITARIA G1.01
P789 PACHIDERMOPERIOSTOSI G1.02
P770 PACHIONICHIA CONGENITA G1.04
P771 PAGET GIOVANILE AR, MORBC G1.01
B772 PAGET, MORBO 31,02
P773 PANCREATITE CRONICA FAMILIARE G1.08
P774 PANIPCPITUITARISMC G1.07
P775 PANIPOPITUITARISMO E DISPLASIA SETTOOQTTICA G1.01
P78 PARAGANGLIOMA G1.08
P77 PARALISI IPERCALIEMICA G1.0t
P778 PARALIS| PERIODICA CARDIODISRITMICA SENSIBILE AL POTASSIO G1.02
P779 PARAPARES| SPASTICA FAMILIARE G1.04
P780 PARKINSON EREDITARIO, MALATTIA G1.17
P781 PEMFIGO G1,01
P782 PEMFIGO NEOQNATALE G1.01
P783 PEMFIGOIDE BOLLOSO G1.02
P784 PENDRED, SINDRCME G1.08
P785 PENTOSURIA G1.01
P786 PERRAULT, SINDROME G1.04
P787 PERSISTENZA EREDITARIA DI EMOGLOBINA FETALE-BETA TAL G1.05
P78s [PFEIFFER, SINDROME DI G1.02
Prag PIASTRINOPATIE EREDITARIE G1.06
P70 PITT-HOPKINS, SINDROME G1.01
P791 POLIENDOCRINOPATIA AUTOIMMUNE TIPO 1 (APS1 O APECED) G1.01
P792 POLIENDOCRINOPATIE AUTOIMMUNI G1.01
P793 POLIGLUCOSANO ADULTO BODY G1.01
P794 POLIMICROGIRIA BILATERALE FRONTO-PARIETALE G1.01
P785 POLIMICROGIRIA BILATERALE PERISILVIANA G1.04
P786 POLINEUROPATIA CARDIQPATICA AMILOIDOTICA FAMILIARE G1.01
P77 POLINEURGCPATIA CRONICA INFIAMMATORIA DEMIELINIZZANTE G1.01
P798 POLIPOSI ADENOMATOSA FAMILIARE G1.01
P798 PORFIRIA ACUTA INTERMITTENTE G1.01
P800 PORFIRIA CONGENITA ERITROPOIETICA (CEP G1.02
P81 PORFIRIA CUTANEA TARDA (PCT) G1.01




P8o2 PORFIRIA DA DEFICIT DI 5-AMINOLEVULINICO DEIDRATAS| ACIDA (ALA-D) 51.01
PB03 PORFIRIA EPATOERITROPOIETICA (HEP) G1.01
P804 PORFIRIA VARIEGATA (VP) G1.01
F805 PORFIRIE G1.07
P80s PORPCRA TROMBOTICA TROMBOCITOPENICA G1.07
P87 PRADER-WILLI, SINDROME G1.o1
P308 PROGERIA DI HUTCHINSON-GILFORD G1.e1
P09 PROTOPORFIRIA ERITROPOIETICA (EPP) G1.01
P&10 PSEUDOACONCROPLASIA, DISPLASIA EPIFISARIA MULTIPLA G1i.01
P811 PSEUDOACCNDROPLASIA G1.01
Pg12 PSEUDOOEFICIENZA ARILSULFATASI A G1.01
P813 PSEUDOIPOALDOSTERONISMO G1.03
P814 PSELDOIPOPARATIROIDISMO G1.01
P815 PSEUDOXANTOMA ELASTICO G1.01
P818 PTERIGIO MULTIPLO, SINDROME LETALE G1.03
P817 PUBERTA' PRECOCE G1.02
Pe18 RACHITISMO IPOFOSFATEMICO G1.08
Pg19 RACHITISMO VITAMINA D DIPENDENTE TIPO1ETIPO Il G1.02
|P820 RASOPATIE G1.08
821 RENE CON MIBOLLARE A SPUGNA G1.02
£8z2 RENE PQLICISTICO AD G1.02
P823 RENE POLICISTICO AR G1.01
P824 RETINITI PIGMENTOSE AD G1.15
P826 RETINITI PIGMENTOSE AR G1.18
F826 RETINOBLASTOMA G1.o1
Pg27 RETINOSCHISI FAMILIARE DELLA FOVEA Gi.01
Pg28 RETINOSCHISI X-LINKED G1.01
P829 RETT, SINDROME E VARIANTI G1.04
Pa3o RITAREO MENTALE ALFA-TALASSEMIA X-LINKED E AUTOSOMICO G1.01
P831 ROTHMUND-THOMSON SINDROME ,BALLER-GEROLD SIYNDROME, RAPALINO SINDROME G1.01
Pg32 RUBINSTEIN TAYBI, SINDROME G1.01
P833 SAETHRE-CHOZEN, SINDROME SCAFOENCEFALIA G1.02
PB834 SARCCSINEMIA G1.01
P835 SCHOPF-SCHULZ-PASSARGE, SINDROME AGENESIA DENTARIA G1.91
Pg836 SCHWANNOMATOSI (NEURCFIBROATOSI TIPQ 3) G1.03
P837 SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA G1.10
|P83s8 SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA GIOVANILE G1.01
Pg39 SCLEROSI tATERALE PRIMARIA G1.02
P840 SCLEROSI TUBERCSA G1.02
P841 SENIOR-LOKEN, SINDROME G1.02
Pa42 SEQUENZA DA IPOCINESIA FETALE G1.03
P843 SFERQCITOS| EREDITARIA G1.01
P844 SFERQCITOSI EREDITARIA CON TRAIT BETA-TALASSEMICO G1.01
Pa45 SFEROCITOSI EREDITARIA CON TRATTO FALCIFCRME G1.05
P848 SIALIDOSI G1.01
Pa4y SILVER RUSSEL, SINDROME G1.01
Pa4s SIMPSON-GOLABI-BEHMEL, SINDROME G1.01
Pa49 SINDROME 4H G1.03
P850 SINDROME ACROCALLOSA G1.02
P8§1 SINDROME ARC (ARTROGRIPOSI-DISFUNZIONE RENALE-COLESTASI) G1.05
P852 SINDROME ASSOCIATA A MUTAZION| DEL RECETTORE 1A DEL TNF-ALFA (TRAPS) G1.01
P853 SINDROME BRANCHIO OCULC FACCIALE G1.01
P854 SINDROME BRANCHIO-GTO-RENALE (BOR) G1,03
P855 SINDROME © G1.01
P856 SINDRCGME CAMPTOMELICA G1.01
P857 SINDROME CANDLE G1.01
P858 SINDROME CEREBRQ-COSTO-MANDIBOLARE G1.01
P59 SINDROME CEREBRO-OCULO-FACIO-SGHELETRICA G1.04
P8s0 SINDROME CINCA G1.01
s SINDROME DA DEPLEZIONE DEL DNA MITOCONDRIALE, FORMA EPATOCEREBRALE DA DEFICIT DI G101
DGUOK )
P8s2 SINDROME DA ECCESSO/DEFIGIENZA DI AROMATASI G1.01
P883 ISINDROME DA ESFOLIAZIONE ACRALE (ACRAL PEELING SKINSYNDROME) G1.01
Pg64 SINDROME DA IPER-IGD G1.01
P865 SINDROME DA PERSISTENZA DOTTI DI MULLER {PMDS) G1.02
P866 SINDROME DA PSEUDO-OSTRUZIONE INTESTINALE G1.02
Pag7 SINDROME DA REGRESSIONE CAUDALE G1.02
P868 SINDROME DEL NEVC EPIDERMALE G1.03
P86g SINDROME DELLANEMIA MEGALOBLASTICA TIAMINA RESPONSIVA G1,01
P870 SINDROME DELL'EPILESSIA DEL NORD G1.01
P871 SINDROME DELLA SPINA RIGIDA G1.02
Pg72 SINDROME DELLC PTERIGIO POPLITED G1.01
pPg73 SINDROME DI ADAMS OLIVER G1.08
Pe74 SINDROME DI ALLAN-HERNDON-DUDLEY SYNDROME (AHDS} G1.01
P875 SINDROME DI ANTLEY-BIXLER G1.01
P878 SINDROME DI ARNCLD-CHIARI G101
PBY7 SINDRCOME D! BERNARD SOULIER G1.03
Pg78 SINDROME DI BORJESCN G1.01
P879 SINDROME D] BUDD GHIARI G1.02
P880 SINDROME DI CARPENTER (G1.02
P88 SINDROME DI COCKAYNE G1.06




P88z SINCROME I COFFIN LOWRY G1.01
P883 SINCROME DI CONN G1.02
Pgg4 SINDROME DI DE MCRSIER G1.07
Paas SINDROME &I DONNAI-BARROW G1.01
Pags SINDROME DI DORFMAN CHANARIN G1.01
Pgs? SINDROME DI DUBOWITZ G1.02
P3gs SINDROME Bl DYGGVE MELCHIOR CLAUSEN {DMC) G1.01
Pagg SINDROME DI FILIPFI G1.01
P8g0 SINDROME DI FRASER G1.03
P891 SINDROME DI GARDNER G1.01
Pgg2 SINDROME DI GILLESPIE G1.01
P893 SINDROME DI HECHT G1.01
P894 SINDROME DI HECHT-BEALS G1.01
P895 SINDROME DI HERMANSKY PUDLAK G1.08
Pags SINDROME Di HUNTER G1.01
Pag7 SINDROME DI HURLER G1.o
Pags SINDROME DI ISAACS G1.01
pPage SINDROME DI JACKSON WEISS G1.01
P200 SINDROME DI JARCHO-LEVIN G1.08
P01 SINDROME DI KELLEY-SEEGMILLER G1.01
Pag2 SINDROME DI KLIPPEL FEIL G1.03
PaQ3 SINDRCME DI KLIPPEL TRENAUNAY G1.01
P804 SINDROME Di LANDAU KLEFFNER 1.01
P05 SINDROME DI LENNOX GASTAUT G1.04
P08 SINDROME DI LEVY HOLLISTER G1.03
P9g7 SINDROME DI MAFFUCCI 2 GENI 31.02
Pa0s SINDROME DI MAJEED 1 GENE G1.01
P08 SINDROME DI MARINESCO SJOGREN 1 GENE G1.01
P910 SINDROME Bl MAROTEAUX LAMY 1 GENE G1.01
P911 SINDROME DI MARSHALL SMITH 1 GENE G1.01
P912 SINDROME Dt MCLEOD 1 GENE G1.01
P13 SINDROME DI MECKEL 13 GENI G1.13
P94 SINDROME Df MENKES 1 GENE G1.01
P915 SINDROME DI MOEBIUS 2 GENI G1.02
P216 SINDROME PRI MUCKLE-WELLS 1 GENE G1.1
P917 SINDROME DI MUENKE 1 GENE G1.61
Pg18 SINDROME DI NEU LAXOVA 2 GENI G1.02
Pe19 SINDROME DI NIJMEGEN 1 GENE G1.01
Pg20 SINDROME DI QGUCHI 2 GENI G1,02
P921 SINDROME DI PEUTZ JEGHERS 1 GENE 1,01
Po22 SINDROME DI POLAND 1 GENE G1.01
P923 SINDROME DI REIFENSTEIN 1 GENE G1.01
Po24 SINDROME DI RIEGER 2 GENI G1.02
P25 SINDROME DI ROBERTS 1 GENE G1.01
P926 SINDROME DI ROBINOW 3 GENI G1.03
P927 SINDROME DI ROUSSY LEVY 2 GEN} G1.02
P928 SINDROME DI SANFILIPPO B 1 GENE G1.01
Pazg SINDROME DI SANJAD-SAKATI 1 GENE G1.01
P30 SINDROME DI SCHINZEL GIEDION 1 GENE G1.01
P831 SINDROME DI SECKEL 8 GENI G1.09
P32 SINDROME DI STEELE-RIGHARDSON-OLSZEWSKI 1 GENE G1.e1
P23a3 SINDROME DI STURGE-WEBER 1 GENE G1.01
Po34 SINDRCME DI SUMMIT 2 GENI G1.02
P935 SINDRCME DL WALKER-WARBURG 14 GENI G1.14
Po36 SINDRCOME D! WEILL-MARCHESANI 3 GENI G1.03
P937 SINDROME Di WILLIAMS G1.08
P938 SINDROME DI WINCHESTER G1.02
P939 SINDROME DI WOLF-HIRSCHHORN G1.03
P940 SINDROME DI ZELLWEGER G1.13
P41 SINDROME EEC G1.01
Pa42 SINDROME EMOLITICO-UREMICA ATIPICA G1.10
Pg43 SINDROME ICF (IMMUNCDEFICIENZA-INSTABILITA' CENTROMERICA-ANOMALIE FACCIALI) G1.04
Pa44 SINDROME IPERAMMONEMIA IPERORNITINEMIA OMOGCITRULLINEMIA G1.01
Pa45 SINDROME MCAP G1,01
Po4e SINDROME ORO-FACIO-DIGITALE TIPO 1 G1.01
Po47 SINDROME OTO-PALATO-DIGITALE TIPO I (51.01
P948 SINDROME PAPA G1.01
P949 SINDROME PEELING SKIN G1.04
Pg5Q SINDROME PROTEQ G1.02
Pg51 SINDROME QT-LUNGO FAMILIARE G1.06
P52 SINDROME SHORT 1 GENE G1.01
P953 SINDROME TRICO-DENTO-OSSEA G1.01
Pob4 SINDRCOME TRICORINOFALANGEA G1.02
P955 SINDROME TRICORINOFALANGEA TIPO | G1.01
P958 “|SINDROME TRICORINOFALANGEA TIPO || G1,02
Pa57 SINDROME TRICORINOFALANGEA TIPO Il G1.01
Po53 SINDROME TRISMA- PSEUDOCAMPTODATTILIA G1.e1
Pg58 SINDROME TROMBOCITOPENICA CON ASSENZA DI RADIO (TAR) G1.01
Pg60 SINDROME UNGHIA-ROTULA G1.01
P961 SINDROMI AUTOINFIAMMATCRIE EREDITARIE G1.M
Po62 SITOSTEROQLEMIA G1.02




Pe&3 SJOGREN-LARSSON, SINDROME G1.01
Pos4 SMITH LEMLI OPITZ, SINDROME G1.02
PoG5 SMITH MAGENIS, SINDROME (NON DELETO) G1.01
Po66 SOTOS, SINDROME G1.02
P967 STARGARDT, MALATTIA DI G1.02
Pa68 STOMATOCITOSI ERECITARIA CON EMAZIE DISIDRATATE G1.03
PE69 STOMATOCITCS| EREDITARIA CON EMAZIE IPERIDRATATE G1.01
Pe70 STORAGE POOL DEFICIENCY G1.02
Pg71 STUVE WIEDEMANN (LIFR), SINDROME G1.01
Pg72 SWYER, SINDROME/ PSEUDOERMAFRODITISMI MASCHILI SEX REVERSAL (SRY) G1.01
Pg73 TALASSEMIA ALFA G1.01
P74 TALASSEMIA BETA G1.01
Pa75 TALASSEMIA DELTA G1.01
Pa76 TALASSEMIE ED EMOGLOBINCPATIE GAMMA G1.02
Pg77 TELEANGECTASIA EMORRAGICA EREDITARIA G104
P78 TIROSINEMIA TIPO | G1.0

Paro TIROSINEMIA TIPO | G1.0

Pgso TIROSINEMIA TIPO Il G1.0

Pg81 TIROSINEMIA TIPC Il G1.01
Pggz TOWNES BROKES, SONDROME E VARIANTI G1.01
Po83 TREAGHER COLLINS 1.03
Pgg4 TRIGONOGEFALIA G1.01
Pogs TRIMETILAMINURIA G1.01
Poge TROMBOCITCPENIA AMEGACARIOCITICA CONGENITA (CAMT) G1.01
Pagy TROMBOCITCPENIA EREDITARIA DA ANOMALIE DI NUMERC DELLE PIASTRINE G1.02
Pags TROMBOCITOPENIA GATA X-LINKED G1.01
Pgge TROMBOFILIE G1.02
Po90 TURNER, SINDCROME G101
P991 USHER, SINDRCME G1.03
Pgg2 VACTERL ASSOCIAZIONE DI G1,01
P93 VAN DER WOUDE G1.01
P94 VITREQPATIE EREDITARIE G1.11
P95 VON HIPPEL LINDAU, SINDROME G101
Pags WAARDENBURG TiPQ |I, SINDROME G1.01
P89y WAGR SINDROME DI G1.08
Pgog WEAVER, SINDROME G1.0

Po9g WHIM SINDROME DI (WARTS, HYPOGAMMAGLOBULINEMIA, INFECTIONS, MIELOKATHESIS) G1.0

P1000 WILMS, TUMCRE Dt G1.0

P1001 WILSON, MALATTIA G1,0

£1002 WOLFRAM, SINDROME G1,0

P1003 X FRAGILE/FXTAS/POF G1.0

P1004 XANTINURIA G1.02
P1005 XANTINURIA TIPO | G1.01
P1008 XANTINURIA TIPO I G1.01
P1007 XANTOMATOS| CEREBRO TENDINEA (CTX) G1.01
P1008 XERODERMA PIGMENTOSO G1.08
P1009 XERODERMA PIGMENTOSC TIPO 1 G1.07
P1010 XERCDERMA PIGMENTOSO TIPO 2 G1.01
P1011 XERODERMA PIGMENTOSO TIPO 3 G1.01
P1012 XERODERMA PIGMENTOSC TIPO 4 G1.01
P1013 XERODERMA PIGMENTOSQO TIPO 5 G1.01
P1014 XEROCDERMA PIGMENTOSO TIPQO § G1.01
P1018 XERODERMA PIGMENTOSO TIPO 7 G1.01
P1016 XERODERMA PIGMENTOSO TIPO VARIANTE G1.01
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Allegato 4A

Fattori di rischio per I'erogazione delle prestazioni di densitometria ossea

L’indagine densitometrica & indicata in presenza di uno dei seguenti

Fattori di rischio maggiori

1. Per soggetti di ogni eta di sesso femminile e maschile:

a.

Precedenti fratture da fragilita (causate da trauma minimo) o riscontro radiologico di
fratture vertebrali.

Riscontro radiolegico di osteoporosi
Terapie croniche (attuate o previste)

Cortico-steroidi sistemici (per pit di 3 mesi a posologie >/= 5 mg/die di
equivalente prednisonico).

Levotiroxina (a dosi soppressive).
Antiepifettici.

Anticoagulanti (eparina).
Immunosoppressori.
Antiretrovirali.

Sali di fitio.

Agonisti del GnRH.
Chemioterapia in eta pediatrica '
Radioterapia in eta pediatrica2

d. Patolegie a rischio di osteoporosi:

Malattie endocrine con rilevante coinvolgimento osseo (amenorrea primaria
non trattata, amenorrea secondaria per oltre un anno, ipogonadismi,
iperparatiroidismo, ipertiroidismo, sindrome di Cushing, acromegalia, deficit di
GH, iperprolattinemia, diabete mellito tipo 1).

Rachitismi/osteomalacia.

Sindromi da denutrizione, compresa lanoressia nervosa e le sindromi
correlate,

Celiachia e sindromi da malassorbimento,
Malattie infiammatorie intestinali croniche severe,
Epatopatie ¢roniche colestatiche.

Fibrosi cistica,

Insufficienza renale cronica, sindrome nefrosica, nefrotubulopatie croniche e
ipercalciuria idiopatica.

Emopatie con rilevante coinvolgimento osseo (mieloma, linfoma, leucemia,
thalassemia, drepanocitosi, mastocitosi).

! La Chemioterapia & prevista quale criterio di accesso nell'etd adulta solo se associata a 3 o pitt criteri minori
% | a Radioterapia & prevista quale criterio di accesso nell'etd adulta solo se associata 2 3 o pill criteri minori
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Artrite reumatoide (incluso Morbo di Still), spondilite anchilosante, artropatia
psoriasica, connettiviti sistemiche.

Patologie genetiche con alterazioni metaboliche e displasiche dellapparato
scheletrico.

Trapianto d'organo.
Allettamento e immobilizzazioni prolungate (>3 mesi).

Paralisi cerebrale, distrofia muscolare, atrofia muscolare e spinale.

2. Limitatamente a donne in menopausa
a.  Anamnesi familiare materna di frattura osteoporotica in eta inferiore a 75 anni.
b.  Menopausa prima di 45 anni.
¢.  Magrezza: indice di massa corporea < 19 kg/m2 .

L* indagine densitometrica &, inoltre, indicata in presenza di:

3 o piu fattori di rischio minori per le donne in menopausa
Eta superiore a 65 anni.

Anamnesi familiare per severa osteoporosi.

Periodi superiori a 8 mesi di amenorrea premenopausale.
Inadeguato apporto di calcio (<1200 mmg/die).

Fumo > 20 sigarette/die

I T i e

Abuso alcolico (>60 g/die di alcoot).

3 o piti fattori di rischio minori per gli uomini di eta superiore a 60 anni

Anamnesi familiare per severa osteoporosi.
Magrezza (indice di massa corporea < a 19Kg/m2.
Inadeguato apporto di calcio (<1200 mmg/die).
Fumeo >20 sigarette/die

ok LN

Abuso alcolico (>60 g/die di alcool).
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Allegato 4B

Condizioni per I'erogazione della chirurgia refrattiva

Le prestazioni di chirurgia refrattiva sono incluse nei LEA, in regime ambulatoriale e
limitatamente a:

1)

3)

4)

5)

Anisometropia sup. a 4 diottrie di equivalente sferico, non secondaria a chirurgia
refrattiva, limitatamente all'occhio pi ametrope con il fine della isometropizzazione
dopo aver verificato, in sede pre-operatoria, la presenza di visione binoculare
singola, nei casi in cui sia manifesta e certificata l'intolleranza alluso di lente a
contatto corneale;

Astigmatismo uguale o superiore a 4 dioftrie;

Ametropie conseguenti a precedenti interventi di oftalmochirurgia non refrattiva,
limitatamente all’occhio operato, al fine di bilanciare i due occhi:

PTK per opacita corneali, tumori della cornea, cicatrici, astigmatismi irregolari,
distrofie corneali, esiti infausti di chirurgia refrattiva;

Esiti di traumi o malformazioni anatomiche tali da impedire I'applicazione di occhiali,
nei casi in cui sia manifesta e certificata l'intolleranza alluso di lente a contatto
corneale.

La certificazione di intolleranza all'uso di lente a contatto, ove richiesta, dovra
essere rilasciata da una struttura pubblica diversa da quella che esegue l'intervento
e corredata da documentazione anche fotografica.
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ALLEGATO 4C

CRITERI PER LA DEFINIZIONE DELLE CONDIZIONI DI EROGABILITA’ DELLE
PRESTAZIONI ODONTOIATRICHE

1. PREMESSA

La normativa nazionale in materia di assistenza odontoiatrica & costituita principalmente datl d.lgs.
n. 502/1992 e succ.mod. che definisce i criteri per la determinazione dei livelli essenziali di
assistenza (LEA) e disciplina il funzionamento dei Fondi integrativi del SSN, e dal dpcm 29.11.2001
“Definizione dei livelli essenziali di assistenza”. Tali disposizioni nazionali prevedono che
I"assistenza odontoiatrica a carico del SSN sia limitata a:

a) programmi di tutela della salute odontoiatrica nell’eta evolutiva;
b) assistenza odontoiatrica e protesica a determinate categorie di soggetti in condizioni di
particolare vulnerabilita.

2. PROGRAMMI DI TUTELA DELLA SALUTE ODONTOIATRICA IN ETA EVOLUTIVA (0-14 ANNI)

Premesso che la prevenzione attiva anche in tema di salute odontoiatrica ricade nella assistenza
sanitaria collettiva, la prevenzione in campo odontoiatrico richiede anzitutto specifici programmi a
favore della popolazione in eta evolutiva. La disamina degli interventi gia posti in essere a livello
regionale, fanno ritenere efficace prevedere per i soggetti interessati (0-14 anni) I'attivazione di
programmi che prevedano:

a) il monitoraggio della carie e delle malocclusioni;

b) il trattamento della patologia cariosa;

c) la correzione delle patologie ortognatodontiche a maggior rischio (gradi 4° e 5° dell'indice
IOTNY).

Detti interventi, tramite 'offerta attiva da parte del SSN, dovranno consentire di giungere alla
diagnosi precoce delle patologie, con particolare attenzione ai bambini provenienti da contesti
socio-economici problematici, segnalalti come soggetti che presentano maggiori problemi di
accesso alle cure necessarie (vedi di seguito vulnerabilita sociale).

"indice di Necessitd oi Trattamento Ortodontico (IOTN), ideato per stadiare lo necessitd di un trattomento
ortodontico in funzione della presenza o meno di alterazioni nella disposizione dentale, associate o meno ad olterazioni
funzionali. E’ raccomandoto dalla British Orthodontic Society {come strumento per discriminare Ferogabilita e lo
priorita di trattamento ortodontico che avvenga con onere o carico del NHS), e prevede 5 classi di gravita: grado 1 -
nessuna necessitd di trattamento; grado 2 — insufficiente necessitd di trattomento; grado 3 — casi border line; gradi 4/5
— necessitt di trattamento




a)

b)

Destinatari delle prestazioni: i cittadini in et evolutiva (0-14 anni).

Prestazioni (le specifiche prestazioni erogabili sono quelle, riportate nefl’allegato 1, cui &
associata la condizione di erogabilita “0-14 anni”):

visita odontoiatrica: a tutti i soggetti in etd evolutiva, senza limitazione di frequenza (nella
visita sono comprese |a radiografia endorale e I'eventuale rimozione di corpo estraneo)

altre prestazioni riguardanti: estrazioni, chirurgia parodontale, chirurgia orale ricostruttiva,

ablazione del tartaro, incappucciamento indiretto della polpa, trattamenti ortodontici
limitatamente ai minori con patologie ortognatodontiche a maggior rischio (grado 5°

~ dell’indice IOTN) che versano in condizioni di vulnerabilit sanitaria e/o sociale, ecc.

3.

ASSISTENZA ODONTOIATRICA E PROTESICA A DETERMINATE CATEGORIE DI SOGGETTI IN
CONDIZIONI DI PARTICOLARE VULNERABILITA.

Considerato che il dpcm 29.11.2001 fa generico riferimento a “condizioni di vulnerabilitad”, occorre
individuare le condizioni cliniche per le quali & necessario effettuare le cure odontoiatriche ed
anche le condizioni socio-economiche che di fatto impediscono 'accesso alle cure adontoiatriche
neile strutture private.

Possono pertanto essere individuate due distinte tipologie di vulnerabilita:

Vulnerabilita sanitaria: condizioni di tipo sanitario che rendono indispensabili 0 necessarie le
cure odontoiatriche;

. Vulnerabilita sociale: condizioni di svantaggio sociale ed economico {correlate di norma al

basso reddito /o a condizion di marginalita e/o esclusione sociale) che impediscono I'accesso
alle cure odontoiatriche a pagamento per gli elevati costi presenti nelle strutture private.

LA VULNERABILITA’ SANITARIA

Per definire le condizioni di vulnerabilita sanitaria, vale a dire le malattie o le condizioni per le quali
sono necessdrie cure odontoiatriche, possono essere adottati due differenti criteri:

il primo criterio (criterio “ascendente”) prende in considerazione le malattie e le condizioni alle
quali sono frequentemente o sempre associate complicanze di natura odontoiotrica (ad
esempio: labiopalatoschisi e altre malformazioni congenite, alcune malattie rare,
tossicodipendenza, ecc.)

il secondo criterio (criterio “discendente”) prende in considerazione le malattie e le condizioni
nelle quali le condizioni di salute potrebbero risultare aggravate o pregiudicate da patologie
odontoiatriche concomitanti.

Le discipline regionali intervenute su questa materia associano, in genere, entrambi i criteri,
identificando platee pili 0 meno ampie di destinatari.




Cio premesso, la vulnerabilita sanitaria deve essere riconosciuta almeno ai cittadini affetti da gravi
patologie, le cui condizioni di salute possano essere gravemente pregiudicate da una patologia
odontoiatrica concomitante (criterio “discendente”}, al punto che il mancato accesso alle cure
odontoiatriche possa mettere a repentaglio la prognosi “quoad vitam” del soggetto.

¢ Destinatari: in tale ottica, sono individuabili almeno le seguenti condizioni:

pazienti in attesa di trapianto e post- trapianto (escluso trapianto di cornea);

pazienti con stati di immunodeficienza grave;

pazienti con cardiopatie congenite cianogene;

pazienti con patologie oncologiche ed ematologiche in etd evolutiva e adulta in trattamento
con radioterapia o chemioterapia o comunque a rischio di severe complicanze infettive;

5. pazienti con emofilia grave o altre gravi patologie dell’'emocoagulazione congenite, acquisite o
iatrogene.

B W

| soggetti affetti da altre patologie o condizioni alle quali sono frequentemente o sempre associate
complicanze di natura odontoiatrica (criterio “ascendente”), potranno accedere alle cure
odontoiatriche solo se la condizione patologica stessa risulta associata ad una concomitante
condizione di vulnerahilita sociale.

Occorrera comunqgue definire pil in dettaglio, le caratteristiche e gli attributi che identificano la
patologia stessa ed il periodo di concessione del beneficio {es. durata dell’assistenza post-
trapianto). Inoltre, occorrera definire in modo puntuale le modalita ed i percorsi attraverso i quali
tali soggetti possano essere individuati.

¢ Prestazioni (le specifiche prestazioni erogabili sono quelle riportate nell’allegato 4, cui &
associata la condizione di erogabilitd “vulnerabilita sanitaria”)

Date le premesse e la gravita delle patologie stesse, ai soggetti cosi definiti in condizioni di
vulnerabilita sanitaria, devono essere garantite tutte le prestazioni odontoiatriche incluse nel
nomenclatore dell’assistenza specialistica ambulatoriale, con 'esclusione dei manufatti protesici e
degli interventi di tipo estetico.

LA VULNERABILITA’ SOCIALE

Pud essere definita come quella condizione di svantaggio sociate ed economico, correlata di norma
a condizioni di marginalitd e/o esclusione sociale, che impedisce di fatto I'accesso alle cure
odontoiatriche oftre che per una scarsa sensibilitd ai problemi di prevenzione e cura, anche e
soprattutto per gli elevati costi da sostenere presso le strutture odontoiatriche private.

In particolare, I'elevato costo delle cure presso gli erogatori privati, unica alternativa oggi per la
grande maggioranza della popolazione, & motivo di ridotto accesso alle cure stesse soprattutto per
le famiglie a reddito medio/basso; cid, di fatto, limita I'accesso alle cure odontoiatriche di ampie

fasce di popolazione o impone elevati sacrifici economici qualora siano indispensabili determinati
interventi.




Pertanto, tra le condizioni di vulnerabilita sociale si possono individuare tre distinte situazioni nelle
quali 'accesso alle cure & ostacolato o impedito:

a) situazioni di esclusione sociale (indigenza)
b} situazioni di poverta
c) situazioni di reddito medio/basso

s Destinatari

E’ demandata alle Regioni ed alle Province autonome la scelta degli strumenti atti a valutare la
condizione socio-economica {ad esempio indicatore ISEE o altri) e dei criteri per selezionare le
fasce di popolazione in condizione di vulnerabilitd sociale da individuare come destinatarie delle
specifiche prestazioni odontoiatriche indicate nel nomenclatore.

Analogamente, pud essere demandata alle Regioni I'adozione di criteri pili articolati (ad esempio,
la previsione di determinate condizioni socioeconomiche per i soggetti affetti da patologie —
croniche o rare - non incluse tra quelle che determinano la “vulnerability sanitaria”, ovvero per
altre categorie socialmente protette), in considerazione delle specifiche caratteristiche
demografiche e socio-economiche della popolazione interessata e delle risorse da destinare a
questo settore.

Uindicatore socio-economico potrebbe essere utilizzato, inoltre, per identificare “clusters” di
soggetti in condizioni di vulnerabilitd sociale e socio-sanitaria cui garantire alcune prestazioni
gratuite ed altre erogabili con una compartecipazione crescente in funzione del reddito.

» Prestazioni (le specifiche prestazioni erogabili sono quelle riportate nell’allegato 1, cui
associata la condizione di erogabilitd “vulnerahilita sociale”)

Stanti le considerazioni precedentemente esposte circa I'impiego di risorse e la platea dei
destinatari, a tutti i soggetti riconosciuti in condizioni di vulnerabilitd sociale devono essere
almeno garantite;

visita odontoiatrica

estrazioni dentarie

otturazioni e terapie canalari

ablazione del tartaro

applicazione di protesi rimovibili {(escluso il manufatto protesico)

applicazione di apparecchi ortodontici ai soggetti 0-14 anni con indice IOTN = 4° 0 5° {escluso il
" costo del manufatto)
7. apicificazione ai soggetti 0-14 anni

DV e wN e




4. LA POPOLAZIONE GENERALE.

A tutti i cittadini, inclusi quelli che non rientrano nella categorie di protezione indicate (tutela eta
evolutiva e condizioni di vulnerabilita), devono essere comungue garantite le prestazioni riportate
hell’allegato 4 cui & associata la condizione di erogabilita “generalitd della popolazione” e, in
particolare, le seguenti:

1. visita odontoiatrica: anche al fine della diagnosi precoce di patologie neoplastiche del cavo
orale;

2. trattamento immediato delle urgenze odontostomatologiche (con accesso diretto): peril
trattamento delle infezioni acute, emorragie, dolore acuto, (compresa pulpotomia,
motaggio di irregolarita smalto-dentinali conseguente a frattura).
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