Walker-Warburg-Syndrom

Sindrome di Weill-Marchesani/ | RN1750
Weill-Marchesani-Syndrom
Sindrome di Amold-Chiari/ RNOO10 Centro per le Azienda Qspedaliera Arca materno-infantile {DAI materno-infantile)
Armold-Chiari-Syndrom malformazioni del Universitaria Integrata di Neurologia (Neurologia B)
Microcefalia/ Mikrozephalie RN0020 sistema nervoso isolate | Verona Medicina generale (Medicina gencrale ad ind immunocmat
Agenesia cerebellare! RNOO30 ¢ sindromiche rare - ed emocoaugulat.)
Zerebellire Agenesic Verona Neuwrochirurgia (Neurochirurgia A)
Sindrome di Joubert/ RN0040 Neurochirurgia pediatrica
Joubert-Syndrom
Lissencelalia/ Lissenzephalic | RNOQS(
Oloprosencefalia/ RNOG60
Holoprosencephalic
Sindrome di Chiray-Foix/ RNOO70
Chiray-Foix-Syndrom
Malformazioni | Disaulonomia familiare/ RNO080
del Sistema | Familifire Dysautonomic
Nervoso/ Sindrome da Rcgressione RNO300
Fehlbildungen | Caudale/
des Kaudale Regressions-Sequenz
Nervensystems | Sindrome di Mébius/ RN0990
Mibius-Syndrom
Sindrome di Isaac/ RN1490
Isaac-Syndrom
Neuroacantocitosi/ RN1570
Neuroakanthozytose
Sindrome di Walker-Warburg/ | RN1740
Walker-Warburg-Syndrom
Sindrome di Weill-Marchesani/ | RN1750
Weill-Marchesani-Syndrom
41
50
Sindrome di Arnold-Chiari/ RNOO10 Cenitro per le Az, ULSS 9 Pediatria
Ammnold-Chiari-Syndrom mallormazioni del 0. Treviso Chirurgia pediatrica
Microcefalia/ Mikrozephalie RN0020 sistema nervoso isolate Newvrochirurgia
Agenesia cercbellare/ RN0OO30 e sindromiche rare - Genetica medica (poliambulatorio di 'T'v)
Zerebelliire Agencsie Treviso
Sindrome di Joubert/ RNOO40
Joubert-Syndrom
Lissencefalia/ Lissenzephatic | RNOOS0
Oloprosencelalia/ RNOO60
Holoprosencephalie
Sindreme di Chiray-Foix/ RN0OO70
Chiray-Foix-Syndrom
Disavionomia (amiliare/ RN00S0
Familifire Dysautonomie
Sindrome da Regressione RN0O300
Caudale/
Kaudale Regressions-Sequenz
Sindrome di Mobius/ RN0990
Malformazioni | Mdbius-Syndrom
del Sistema | Sindrome di Isaac/ RN1490
Nervoso/ Isanc-Syndrom
Fehlhildungen | Neuroacantocitosi/ RNI1570
des Neuroakanthozytose
Nervensystems | Sindrome di Walker-Warburg/ | RN1740
Walker-Warburg-Syndrom
Sindrome di Weill-Marchesani/ | RN1750
Weill-Marchesani-Syndrom
& Sindrome di Arnold-Chiari/ RNOO10 Centro per le Az, ULSS 6 Pediantria
o Amold-Chiari-Syndrom mallormazioni del I».O. Vicenza Chirurgia pediatrica
& Microcefalia/ Mikrozephalic RN0020 sistema nervoso isolate Neurologia
g& Agenesia cerebellare/ RN00O30 e sindromiche rare -
' Zerebelliire Agenesie Vicenza
L br Sindrome di Joubert/ RNOO40
Iy & Joubert-Syndrom
d Ly Lissencefalia/ Lissenzephalic | RNO050
A Oloprosencefalia/ RNOD60
DE ;a‘; Holoprosencephalie
QG Sindrome di Chiray-Foix/ RN0070
c %‘f Chiray-Foix-Syndrom
E Disautonomia familiare/ RNO080
= Familitire Dysautonomic
ii%. Sindrome da Regressione RN0300
@ Caudale/
o Kaudale Regressions-Sequenz,
7= Sindrome di Mébius/ Mébius- | RN0990
42
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- oboubopy sousy ucr -

Eritrocheratolisi hicmalis/ RLOO1O | Centro per le malattic Ospedale Centrale di Bolzano | Dermatologis/ Dermatologie
Erythrokeratolysis hiemalis rare della pelle e del Zenlralkrankenhaus Bozen
Malattic delta | Dermatite erpetiforme/ RLO020 | tessulo sottocutanco—
pelie ¢ del | Dermatitis herpetiformis Bolzano/ Zentrum (iir
tessuto Pemfligo/ Pemphigus RLOO30 | seltene Krankheilen der
sottocutaneo/ | Pemfiigoide bolloso/ RLOO40 | Haul und des
Krankheiten | Bulléises Pemphigoid subkutancn Gewebes
der Haut und | Pemfigoide benigno delle RL0050
des mucose/ Gutarliges
subkutanen | Schleimhautpemphigoid
Gewebes Lichen sclerosus et atrophicus/ RLOO6O
Lichen sclerosus ct atrophicus
Dermatomiosite/ RM0010 | Ceniro per le malattic Azienda Ospedaliera di Area materno-infantile {Dipartimento strutt salute donna e
Dermalomyosilis rarc del sistema Padova bambino)
Polimiosile/ Potymyosilis RMO0020 | osteomuscolare e Reumatologia
Connettivite misty/ RMO0030 | tessuto connetlivo - Imatologia (Ematologia ed immunologia clinica)
Mischkollagenose Padova Newrologia (Clinica Neurologica)
Conneltiviti indilferenziate/ RMGO10
UndifTercnzicrie Kollagenosen
Fascite cosinofila/ RMO040
Eosinophile Fasziitis
Mualattie del | Fascite diffusa/ RMO0Q50
sistema osteo- | DilTuse Fasziitis
muscolare ¢ | Policondrite/ Polychondritis RMO060
del tessuto
connettivo/ | Dermatomiosite/ RM0O010 | Centro per le malattic Arienda Ospedaliera Medicina gencrale (Medicina generale ad ind immunocmat
Krankheiten | Dermatomyositis rare del sistema Universitaria Integrata di ed emocoaugulat.)
des asteo- Polimiosite/ Polymyositis RMO0020 | ostcomuscolare ¢ Verona Neurologia (Neurologia B)
muskuliiren | Connettivite mista/ RMO0030 | tessulo connettivo -
Gewehes und | Mischkollagenose Verona
des Connettiviti indiffercnziate/ RMGO10
Bindegewebes | Undiffercnzierte Kollagenosen
Fascile cosinofila/ RMO0040
Eosinophile Fasziitis
Fascite diffusa/ RMOO50
Diffuse Fasziitis
Policondrite/ Polychondritis RMO060
Dermatomiosite/ RMO010 | Centro per le malattie Ospedale Centrale di Bolzano | Medicina interna/ Interne Medizin
Dermatomyositis rare del sisiema Zentralkrankenhaus Bozen Dermalologia/ Dermatologic
Polimiosite/ Polymyositis RM0020 | ostcomuscolare ¢
Connettivite mista/ RMO030 | tessuto connettivo —
Mischkollagenose Bolzano/ Zentrum {iir
49
Sindrome di Amold-Chiari/ RNOO10 Centro per le Ospedale di Trento-Presidio | Neuropsichiatria Infantile
Armnold-Chiari-Syndrom malformazioni del S. Chiara
Microcefalia/ Mikrozephalic RN0020 sistema nervoso isolate
Agenesin cercbellare/ RNO030 e sindromiche rare -
Zerebelliire Agenesie Trento
Sindrome di Joubert/ RNOO40
Joubert-Syndrom
Lissencelalin/ Lissenzephalic | RNOOS0
Oloprosencefalia/ RNOO60
Holoprosencephalie
Sindrome di Chiry-Foix/ RNOO70
Chiray-Foix-Syndrom
Disautonomia familiare/ RNO0OSO
Familiire Dysautonomie
Sindrome da Regressione RN0300
Caudale/
Kaudale Regressions-Sequenz
Sindrome di Mabius/ RN0990
Mabius-Syndrom
Sindrome di Isaac/ RN1490
Isaac-Syndrom
Neuvroacantogitosi/ RNI370
Neuroakanthozytose
Sindrome di Walker-Warburg/ | RN1740
Walker-Warburg-Syndrom
Sindrome di Weill-Marchesani/ | RN1750
Weill-Marchesani-Syndrom
=
‘c_'% Malattia di Alpers/ RF0010 Centro per [e malattic Azienda Ospedalicra Arca materno-infantile (DAl materno-infantile)
g Malattic Alpers-Syndrom milocondriali ¢ dei Universitaria Integrata di Neurologia (Neurologin B)
pimitocondriali | Sindrome di Kearns-Sayre/ RF0020 perossisomi - Verona Verona Medicina generale (Medicina generale ad ind.
%* e dei Kcarns-Sayre-Syndrom Immunoemat. ed emocoaugulat.)
Lnperossisomi/ | Malattia di Leigh/ RFO030
_:?-l\'l'ﬂllkhl!lﬂ.‘ll Leigh-Krankheit
—~  der Sindrome MELAS/ RNO710
"Mitochondrien | MELAS-Syndrom
= und der Sindrome MERRF/ RNO720
eroxisomen | MERRF-Syndrom
5 Sindrome di Zellweger/ RN1760 Az, ULSS n.9 I'reviso Genetica medica (poliambulatorio di Tv)
ﬁ-_’; Zellweger-Syndrom
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Cistite interstiziale/ RJ0030
Interstiticlle Zystitis

dc::'l:ll::):::lto Diabetc insipido nelrogenico/ RIOOIO | Centro per le malattic Ospc(!ale di ‘Frento-Presidio | Urologia
genito- Nephrogener Diabetes rare dell’apparato S. Chiara
urinario insipidus genilo-vrinario- Trento
Krankhciten | Fibrosi relroperitoneale/ RJ0020
des Retroperitonealfibrose
Urogenital- Cistile interstizinle/ RJG030
systems Interstiticlle Zystitis
Diabete insipido nefrogenico/ RJO010 | Centro per le malattic Ospedale Centrale di Bolzano | Urologia/ Urologic
Nephrogener Dinbeles dell’apparato genito- Zentralkrankenhaus Bozen
insipidus urinario rare — Bolzano/
Fibrosi retroperitoneale/ RJ0020 | Zentrum fiir seltene
Retroperitonealfibrose Krankheiten des
Cistite interstiziale/ RJO030 | Urogenitalsystems

Interstiticlle Zystitis

Eritrocheratolisi hiemalis/ RLOOIO | Centro per le malattic Az, ULSS 9 Dermatologia
Erythrokeratolysis hiemalis rarc della pelie ¢ del P.O. Treviso

Dermatite erpetilorme/ RL0O020 | tessulo sottocutaneo—

Dermatitis herpetiformis Treviso

Pemfigo/ Pemphigus RLOG30

Pemfigoide bolloso/ RLOO4O

Bullgses Pemphigoid

Pemligoide benigno delle RLOO50

Malattic delln | mucose/ Gulartiges
pelle e del Schleimhautpemphigoid

tessuto Lichen sclerosus et atrophicus/ RLO0G0

softocutanco/ | Lichen sclerosus et atrophicus

Krankheiten

der Haut und | Eritrocheratolisi hicmalis/ RLOOIO | Centro per le malattic Az. ULSS 6 Dermatologia

des Erythrokeratolysis hiemalis rare della petle e del P.O. di Vicenza
subkutanen | Dermatite erpetitorme/ RLO020 | tessuto sotlocutanco—
Gewebes Dermatitis herpetiformis Vicenza

Pemfligo/ Pemphigus RLOD30
Pemligoide bolloso/ RLO040
Bulléses Pemphigoid
Pemfigoide benigno delle RLOD50

mucose/ Gutartiges

Schleimhautpemphigoid
Lichen sclerosus et atrophicus/ RLOOGO
Lichen sclerosus et atrophicus

Papillenkolobom
Anomalia di Moming-Glory/ | RN0130
Maorning glory-Syndrom

Persistenza della membrana RNO140
pupillare/

Persisticrende Pupillemembran

Sindrome di De Morsier/ RNO0860
De-Morsicr-Syndrom

Sindrome di Rieger/ RN1050
Rieger-Syndrom

Sindrome di Stickler! RN1220
Stickler-Syndrom

Malattia di Norric/ RNI1580

Norrie-Krankheit
Sindrome di Vogt-Koyanagi- | RN1720
Harada/ Vogt-Koyanagi-
Harada-Syndrom

Anomalia di Axenleld-Rieger/ | RNO09O Centro per le Ospedale Centrale di Bolzano | Oculistica/ Augenheilkunde

Malformazioni | Axenfeld-Rieger-Anomalic malformazioni oculari | Zentralkrankenhaws Bozen

oculnri/ Anomalia di Peters/ RNO100 isolate e sindromiche
Fehlbildungen | Peters-Anomalic rare — Bolzana/ Zentrum
des Auges Aniridia/ Aniridie RNOI10 fiir seltene isolierte und

Coloboma congenito del disco | RNO120 syndromale
ottico/ Kongenilales Fehlbildungen des
Papillenkolobom Auges

Anomalia di Morning-Glory/ | RN0130
Moming glory-Syndrom
Persislenza della membrana RNO140
pupillare/

Persistierende Pupillemembran
Sindrome di De Morsicr/ RNOB60
De-Morsier-Syndrom
Sindrome di Rieger/ RN1050
Rieger-Syndrom
Sindrome di Stickler/ RN1220
Stickler-Syndrom
Malattia di Norric/ RN1580
Norrie-Krankheit
Sindrome di Vogt-Koyanagi- | RN1720
Haradn/ Vogt-Koyanagi-
Harada-Syndrom
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microvilli / Mikrovillase
Einschluss-Krankheit

Peutz-Jeghers-Syndrom

Linfangectasia intestinale/ RI0080
Intestinale Lymphangicktasie
Malattia di Waldmann/ RCO140
Waldmann-Krankheit
Acalasia/ Achalasic RIQ010 | Centro per le malattic Az, ULSS ¢ Gastroenterologia
Gasirite ipertrofica gigante/ RI0820 | rare dell’apparato P.Q. Treviso Chirurgia generale (Chirurgia 111
Malattic Riesenfalicngastritis digerente - Treviso
dell’apparsto | Gastroenterite cosinofila/ RI10030
digerente/ | Gosinophile Gastroenteritis
Krankheiten | Sindrome da pscudo-ostruzione | R10040
des intestinale/ Chronische
Verdavungs- | intestinale Pseudoobstruktion
apparates | Colangite primitiva RIO050
sclerosante/ Primire
sklerosicrende Cholangitis
Sprue celiaca/ RI0060
Ztliakische Sprue
Malattia da inclusione dci RI0070
microvilli / Mikrovillése
Einschluss-Krankheit
Linfangectasia intestinale/ RI0080
Intestinale Lymphangickiasic
Malattia di Waldmann/ RC0140
Waldmann-Krankheit
Acalasin/ Achalasic RI0010 | Centro per ke malattic Ospedale Centrale di Bolzano | Dipartimento di Pediatria/ Department fiir Pitdiatric
Gaslrite ipertrofica gigante/ RIO020 | rare dell’apparato Zentralkrankenhaus Bozen Gastrocnicrologia/ Gastroenterologic
Riesenfaltengastritis digerenie - Bolzano/
Gastroenterite eosinofila/ RI0030 | Zentrum fir seltene
Eosinophile Gastroenteritis Krankheiten des
Sindrome da pseudo-ostruzione | RI0040 Verdauungsapparates -
Malattic intestinale/ Chronische Rozen
dell*apparato | intestinale Pseudoobstruktion
digerente/ | Colangile primitiva RI00350
Krankhciten | sclerosante/ Primire
des sklerosicrende Cholangitis
Verdavungs- | Sprue celiaca/ RI0060
apparates [ Z6linkische Sprue
Malattia da inclusione dei RIOOT0
microvilli / Mikrovilldse
Einschluss-K rankheit
Linfangectasia intestinale/ RI0080
Inlestinale Lymphangickiasic
Malattia di Waldmann/ RCO140
35
Atresia esofagea c/o fistola RNO160 Ceniro per le Az. ULSS 9 Pediatria
tracheoesofagen/ malformazioni gastre- | P.O. Treviso Chirurgia pediatrica
Osophagusatresic und/oder intestinali isolate ¢ Genetica medica (poliambulatorio di Tv)
tracheo-dsophageale Fistcl sindromiche rare -
Atresia del digivno/ RNO170 Treviso
Jejunalatresic
Alresia o stenosi duodenale! RNO180
Duodenalatresie oder -Stenose
Ano imperforato/ Analatresic | RND190
Malattia di Hirschsprung/ RN0200
IHirschsprung-Krankheit
Alresin biliare/ RNO0210
Gallengangatresic
Malattia di Caroli/ RN0220
Caroli-Krankheit
Malaltia del fegato policistico/ | RN0230
Polyzystische Leberkrankheit
Gastroschisi/ Gastroschisis RN0320
Malformazioni | Sindrome di Peutz Jeghers/ RNO760
gastro- Peutz-Jeghers-Syndrom
intestinali/
Gustrointesti- | Atresia csofagea /o fistola RNO160 Centro per le Ospedale Centrale di Bolzano | Dipartimento di Pediatria/ Department fir Pédiatrie
nale tracheoesofagen/ mallormazioni gastro- | Zentralkrankenhaus Bozen Gastroenterologia/ Gastroenterologie
Fehlbitdungen | Osophagusatresie und/oder intestinali isolate ¢
tracheo-dsophageale Fistel sindromiche rarc -
Alresia del digiuno/ RNO170 Bolzano/ Zentrum fir
= Jejunalatresie isolicrte und syndromale
(] Atresia o stenosi duodenale/ RNOI18(} gastrointestinale
%’ Duodenalatresic oder -Stenose Fehlbildungen - Bozen
_;-5_ Ano imperforato/ Analatresic | RNO190
& Malattiz di Hirschsprung/ RN0200
'C'J g.‘ Hirschsprung-Krankheit
N ?. Atresia biliare/ RNO0210
by = Gallengangatresic
g = Malattia di Caroli/ RNO220
- == Caroli-Krankheit
B, Malattia del fegato policistico/ | RNO230
a Polyzystische Leberkrankheit
. Gastroschisi/ Gastroschisis RN0O32¢
Sindrome di Peulz Jeghers/ RNO0760
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Endocardite reumatica/ RGOO10 | Centro per le malattic Ospedale Centrale di Bolzano | Medicina Interna/ Interne Medizin
Rheumatische Endokarditis rare del sistema Zentralkrankenhaus Bozen Ematologia/ Hamatologic
Poliangioile microscopica/ RG0020 | cireolatorio — Bolzano/
Mikroskopische Polyangiitis Zentrum fiir seltene
Polianerite nodosa/ RGOO30 | Krankheiten des
Polyarteriitis nodosa Kreislaufsystems
Sindrome di Kawasakif RGO040
Kawasaki-Syndrom
Sindrome di Churg-Strauss/ RGO050
Churg-Strouss-Syndrom
Sindrome di Goodpaslure/ RGO060
Malattie del | Goodpasture-Syndrom
sistemn Granulomatosi di Wegener/ RGO070
cireolatorio/ | Wegener-Granulomatose
Krankheiten | Arterile a cellule giganti/ RGO0O80
des Riesenzell-Arteriitis
Kreislauf- | Microangiopatic trombotiche*/ | RGG010
systems Thrombotische
Mikroangiopathicn*
Malattia di Takayasu/ RG009)
Takaynsu-Krankheit
Teleangectasia emorragica RGOI100
creditaria/
Hereditéire himorrhagische
Teleangickuasie
Sindrome di Budd-Chiari/ RGO110
Budd-Chiari-Syndrom
Endocardite reumatica/ RGOOO | Centro per le malatiic Ospedale di Trento-Presidio | Reumatologia
Rheumatische Endokarditis rarc del sistema 5. Chiara Nefrologia
Polinngioite microscopica/ RGOQ20 | circolatorio - Trento
Mikroskopische Polyangiitis
Malattie det | Poliarterite nodosa/ RGOO30
sistenta Polyarteriitis nodosa
circolatorio/ | Sindrome di Kawasaki/ RGO040
Krankheiten | Kawasaki-Syndrom
des Sindrome di Churg-Strauss/ RGO050
Kreislanf- | Churg-Strauss-Syndrom
systems Sindrome di Goodpasture/ RGO060
Goodpasture-Syndrom
Granulomatosi di Wegener/ RGOOT0
Wegener-Granulomalose
Arterite a cellule giganti/ RGOO80
Riesenzell-Arteriitis
33
Ermafroditismo vero/ ’N0240 Centro perle Az ULSS | Urologia
Echter Hermaphroditismus malformazioni genito- P.O. Belluno
Rene con midollare a spugna/ | RN0250 urinarie isolale ¢
Markschwammniere sindromiche rare -
Sindrome unghia-rotula/ RN1190 Belluno
Osteoonychodysplasie
Sindrome di Alport/ RNI1360
Alport-Syndrom
Sindrome di WAGR/ RN1730
WAGR-Syndrom
Pseudocrmalroditismis RNGO10
Pseudohermaphroditismen
Ermafroditismo vero/ RNO0240 Centro per e Axzienda Ospedalicra di Arca materno-infantile (Dipartimento strutt salule donna e
Lchier Hermaphroditismus mallormazioni genilo- Padova bambino)
Malformazioni | Rene con midollore a spugna/ | RN0250 urinarie isolate e Urologia
genito- Markschwammnicre sindromiche rarc - Medicina generale (Endocrinologia ¢ Clinica medica 1Y
urinarie/ Sindreme unghia-rotuly/ RN1190 Padova
Genitourinale | Osteoonychodysplasic
Fehlbildungen | Sindrome di Alport/ RNI1360
Alpor-Syndrom
Sindrome di WAGR/ RN1730
WAGR-Syndrom
Pseudoermalroditismi/ RNGOI10
Pseudohermaphroditismen
? Ermafroditismo vcrf)l RN0240 Centro per le Azienda Ospedaliera Area materno-infantile (DAl materno-infantile)
pui Echter Hermaphroditismus malformazioni genito- Universilaria Integrata di Nefrologia (Nefrologin ¢ dialisi)
& Rene con midollare a spugna/ | RN0250 urinatic isolalc e Verona
f?;- Markschwammnicre sindromiche rarc —
ks Sindrome unghia-rotula/ RN1190 Verona
t':J Fi!-. Osteoonychodysplasic
e 5} Sindrome di Alport/ RN1360
Iy 5 Alport-Syndrom
d o Sindrome di WAGR/ RN1730
- WAGR-Syndrom
= Pseudoermalroditismi/ RNG010

~ObF BTy 5
I »J&

Pseudohermaphroditismen
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Malattie
dell’apparato
visivo
Erkrankungen
des
Schapparates

Vitreoretinopatia essudativa
familiare/ Familidire exsudative
Vitreoretinopathie

Malattia di Eales/
Eales-Krankheit

Sindrome di Behr/
Behr-Syndrom

Distrofte retiniche ereditaric*/
Hereditiire
Netzhautdystrophien*
Distrofie creditarie della
coroide/ Hereditiire
Aderhoutdystrophien

Ciclite eferocromica di Fuchs/
Heterochrome Fuchs-Zyklitis
Alrofia essenziale dell'iride/
Izssentielle Irisatrophic
Emeralopia congenita/
Kongenitale Hemeralopie
Sindrome di Oguchi/
Oguchi-Syndrom

Sindrome di Cogan/
Cogan-Syndrom
Degenerazioni della cornca*/
Hormhautdegenerationen®
Distrofic ercditarie della
cornea®/ Hereditiire
lHornhautdystrophicn
Cheratocono/Keratokonus
Congiuntivite lignea/
Lignose Konjunklivilis
Atrofia ottica di Leber/
Leber-Optikusatrophic

RIF0200

RF0210
RF0220

RFG110

RFGI120

RI0230
RIF0240
RF0250
RIF0260
RF0270
RFG130
RFG140
RIF0280
RIF0290

RIFO300

Centro per le malattic
rare dell’apparato visivo
= Bolzano/ Zentrum (iir
seliene Krankheiten des
Schapparaics

Ospedale Centrale di Bolzano
Zentratkrankenhaus Bozen

Oculistica/ Augenhceilkunde

Malattie det
sistema
circolatorio/
Krankheiten
des
Blutkreislaufs

Endocardite reumatica/
Rheumaltische Endokarditis
Poliangioite microscopica/
Mikroskopische Polyangiitis
Poliarterite nodosa/
Polyarieriitis nodosa
Sindrome di Kawasaki/
Kawasaki-Syndrom
Sindrome di Churg-Strauss/
Churg-Strauss-Syndrom
Sindrome di Goodpasture/

RGOO0
RGO020
RGOO30
RGO040

RGO030

RGO060

Centro per fe malattic
rare del sistema
circolatorio - Padova

Azienda Qspedalicra di
Padova

Area malerno-infantile (Dipartimento strutt salute donna ¢
bambino)

Medicina generale (Clinica Medica 1* ¢ Clinica Medica V™)
Cardiologia

Reumatologia

Ematologia (Ematologia ed Immunologia clinica)
Oculistica (Clinica Oculistica)

Gastroenterologia

Chondro-
ossiire

{l -7 1op Banpasizioung) Jagg

Malformazioni
condro-ossec/

Fehibildungen

Zephalopolysyndaktylie-
Syndrom

Sindrome di Jackson-Weiss/
Jackson-Weiss-Syndrom
Sindrome di Jarcho-Levin/
Jarcho-Levin-Syndrom
Sindrome di Poland/
Poland-Syndrom

Sindrome cercbro-costo-
mandibolare/ Zerebro-kosto-
mandibuliires Syndrom
Sindrome oto-palato-digitale/
Oto-palato-digitales Syndrom
Sindrome (risma-
pseudocamptodattilia/
Trismus-
Pscudokampiodakiylie-
Syndrom

Displasia oculo-digito-
dentale/

Oculodentodigitale Dysplasic
Displasia spondiloepilisaria
congenila/ Kongenitale
spondyloepiphysiire
Dysplasic

Sindrome di Klippel
Trénaunay/
Klippel-Trénaunay-Syndrom
Condrodistrofic congenite/
Kongenitale
Chondrodystrophien
Osteodistrofic congenite/
Kongenitale
Osteodystrophicn

RNO400
RNO410
RNO430

RN0450

RN0470

RNO480

RN1440

RNI1450

RNI1510

RNGO50

RNGO60

medicina riabilitativa)
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Malattie
dell’apparate
visivo
Erkrankungen
des
Schapparates

coroide/ Hereditiire
Aderhautdystrophicn

Ciclite eterocromica di Fuchs/
Heterochrome Fuchs-Zyklitis
Atrofia essenziale dell'iride/
Essenticlle Irisatrophic
Emeralopia congenity/
Kongenitale Hemcralopic
Sindrome di Oguchi/
Oguchi-Syndrom

Sindrome di Cogan/
Cogan-Syndrom
Degencrazioni delta cornea®/
Homhbautdegenerationen®
Distrofie ereditaric della
cornea®*’ Hereditire
Hombhautdystrophien
Cheratocono/ Keratokonus
Congiuntivite lignea/
Ligndse Konjunktivitis
Alrofia ottica di Leber/
Leber-Optikusatrophic

RF0230
RIF0240
RF0250
RT0260
RF0270
RFGI130
RFG140
RIF0280
RI:0290

RF0300

Vitreoretinopatia essudativa
familiare/ Familiiire exsudative
Vitrcoretinopathic

Malattia di Eales/
Eales-Krankheit

Sindrome di Behr/
Behr-Syndrom

Distrofie retiniche ereditarie*/
Hereditdire
Netzhautdystrophicn®
Distrofie creditarie della
coroide/ llereditire
Aderhautdystrophicn

Cictlile clerocromica di Fuchs/
Hetcrochrome Fuchs-Zyklitis
Atrofia esscenziale dell'irides
Essentielle Irisatrophic
Emeralopia congenita/
Kongenitale | lemeralopie
Sindrome di Oguchi/
Oguchi-Syndrom

Sindrome di Cogan/

RF0200

RFO210

RF0220

REG110

RFG120

RF0230

RIF0240

RIF0250

RFO260

RIFO270

Centro per le malattic
rarc dell’apparato
visivo- Padova ULSS
16

Az, ULSS 16 Padova

Oculistica
Centro per 'ipovisione dell’etd adulta

29

is

Trénaunay/
Klippel-Trénaunay-Syndrom
Condrodistrofic congenite/
Kongenitale
Chondrodystrophicn
Osteodistrofic congenite/
Kongenitale
Osteodystrophien

RNGO050

RNGO60

Malfermazioni
dermatologi-
che/
Dermatologi-
sche
Fehibildungen

1 45D atiesilatsg g

-
3,

- oBvubopy soust i -

"D B Si2iaia) Oy

Blue rubber bich nevus/
Blue-Rubber-Bleb-Naevus-
Syndrom

Cutis laxa/ Cutis laxa
Incontinentia pigmenti/
Incontinentia pigmenti
Xcroderma pigmentosof
Xeroderma pigmentosum
Cheratosi follicolare
acuminala/ Keratosis
lellicularis spinulosa
Cute marmorea
teleangectlasica congenita/
Cutis marmorata
teleangectatica congenila
Malauia di Daricr/
Darier-Krankheit
Discheratosi congenita/
Dyskeratosis congenita
Epidermolisi bollosy/
Epidermolysis bullosa
Eritrocheratodermia
simmetrica progressiva/
Erythrokeratodermia
progressiva symmctrica
Eritrocheratodermia
variabile/
Erythrokeratodermia
variabilis

Ipercheratost epidermolitica/
Epidermolytische
Hyperkeratose

Ipoplasia locale dermica/
Fokale dermale Hypoplasie

RNO150
RN0500
RNO510
RN0520

RNO0530

RN0540

RNO3550

RN0560

RNO570

RNO0380

RN0590

RNO600

RNO0&10

Centro per le
malformazioni
dermatologiche isolate ¢
sindromiche rare
Verona

Azienda Ospedaliera
Universitaria Integrata di
Verona

Area materno-infantile (DAL materno-infantile)
Chirurgia maxillo-facciale e odontoiatria
Dermatologia

(

54

63
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Congiuntivite lignea/

Ligndse Konjunktivitis
Atrofia oltica di Lebes/
Leber-Optikusatrophic

RI0290

RIFO300

Vitreoretinopatia essudativa
familiare/ Familidre cxsudative
Vitreoretinopathic
Malattia di Eales/
Gales-Krankheit
Sindrome di Behe/
Behr-Syndrom
Distrofic retiniche ereditarie®/
Hereditiire
A Netzhautdystrophien*
Malattie | pigirofic ereditaric della
del’apparato | .oroide/ Hereditiire
_ Visivo Aderhautdystrophien
Erkrankungen { cielite etcrocromica di Fuchs/
des Heterochrome Fuchs-Zyklits
Schapparates | Arofia essenziale dell'ride/
Essentielle Irisatrophie
Emeralopia congenita/
Kongenitale Hemeralopic
Sindrome di Oguchi/
Oguchi-Syndrom
Sindrome di Cogan/
Cogan-Syndrom
Degenerazioni della cornea*/
Hornhautdegencrationen*
Distrofic creditarie della
comea*/ Hereditire
Hornhautdystrophien
Cheratacono/Keratokonus
Congiuntivite lignea/
Lignose Konjunktivilis
Atrofia ottica di Leber/
Lcber-Optikusatrophic

R¥F0200

RIFO210
RF0220

RFG110

RFGI120

RIFO230
RF0240
RF0250
RF0260
RF0270
RIFG130
RFG140
RFG280
RIF0290

RFO300

Centro per le malattic
rare dell’apparato visivo
- Venezia

Az, ULSS 12
P.O. Mestre

Qeculistica
Fondazione Banca degli occhi

27

36

Eritrocheratodermia
simmelrica progressiva/
Erythrokeratodermia
progressiva symmelrica
Lritrocheratodermia
variabile/
Erythrokeratodermia
variabilis
Ipercheratosi epidermolitica/
Epidermolytische
Hyperkeratose

Ipoplasia focale dermica/
Fokale dermale Hypoplasic
Pachidermoperiostosi/
Pachydermoperiostose
Pscudoxantoma clastico/
Pseudoxanthoma clasticum
Aplasia congenita delta cute/
Malformazioni | Aplasia cutis congenita

dermatologi- | Sindrome di Parry-Romberg/

che/ Parry-Romberg-Syndrom
Dermatologi- | Ipomelanosi di Ito/
sche lto-Hypomelanose

Fehlbildungen | Sindrome KIIY/
KID-Syndrom
Sindrome del nevo
displastice/ Syndrom des
dysplastischen Niivus
Sindrome del nevo
epidermale/ Syndrom des
epidermalen Nacvus
Sindrome di Sjogren-Larsson/
Sjogren-Larsson-Syndrom
Sindrome di Tay/
Tay-Syndrom

Ittiosi congenite/
Kongenitale Ichthyose

7 IBaesRlSY jag

”
i
v

f-47

RNO5BO

RNO590

RN0600

RN0610

RN0620

RN0630

RN0640

RN0650

RN1480

RN1500

RNI1650

RN1660

RN1700

RNI710

RNGO0O70

Blue rubber bleb nevus/
Blue-Rubber-Bleb-Naevus-
Syndrom

Culis laxa/ Cutis laxa
Incontinentia pigmenti/
Incontinentia pigmenti
Xeroderma pigmentoso/
Xcroderma pigmentosum

= OUBUDDHY soury g

| A9 B sz oz,

RNO150

RNO500
RNO3I10

RN0520

Centro per le
malformazioni
dermatologiche isolate e
sindromiche rare - Padova

Azienda Ospedaliera di
Padova

bambino)

Odonloialria e stomatologia
Chirurgia maxillo-facciale

\

56

65

Arca materno-infantile (Dipartimento strutt salute donna ¢

Dermatologia (Clinica dermatologica)
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Malattic
del sistema
nervoso/
Krankhei- | §
ten des
Nerven- (P
systems /

Sindrome di Melkersson-
Rosenthal/ Melkersson-
Roscnthal-Syndrom
Neuropatic ereditaric*/
Hereditiire Neuropathicn®*
Sindrome di Stecle-
Richardson-Olszewski/
Steele-Richardson-Olszewski-
Syndrom

Polincuropatia cronica

N | inflammatoria demielinizzante/

Chronisch inflammatorische
demyelinisierende
Polyradikuloneuropathic
Sindrome di Eaton-Lambert/
Eaton-Lambert-Syndrom
Miopatic congenile creditarie®/
Hereditéire kongenitale
Myopathicn*

Distrofic muscolari*/
Muskeldystrophicn*

Distrofie miotoniche*/
Mpyotone Dystrophicn*

Paralisi normokalicmiche, ipo e
iperkalicmiche/ Normo-, hypo-
und hyperkalisimische
Paralysen

RF0160

RFGO60

RFO170

RFOIB0

RFO190

RFGO70

RFGO80
RIFGD90

RFG100

Centro per le malattie
rare del sistema nervoso
periferico - Trento

Ospedale di Trento-Presidio
S. Chinra

Neuvrologia

Malattie
dell’apparato
visivo
Krankhciten
des
Schapparates

Vitreorctinopalia essudativa
lamiliagre/ Familidire exsudative
Vitreoretinopathie

Malattia di Eales/
Eales-Krankheit

Sindrome di Behr/
Behr-Syndrom

Distrofie retiniche ereditaric®/
Iereditire
Netzhautdystrophicn®*
Distrofic ereditarie della
coroide/ Hereditiire
Aderhautdystrophien

Ciclite eterocromica di Fuchs/
Heterochrome Fuchs-Zyklitis
Alrofia essenziale dell'iride/
Essenticlle Irisatrophic

Emeralopia congenita/

RFO200

RFOZ10
RF0220

RFGI110

RIFG120

RIF0230

RIF0240

RF0250

Centro per le malaitic
rare dell’apparato visivo
- Conegliano

Az. ULSS 7

P.0O. De Girocoli

(Conegliano)

Oculistica

25
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Sindrome di Sjogren-Larsson/
Sjégren-Larsson-Syndrom
Sindrome di Tay/
Tay-Syndroim

lutiosi congenite/

Kongenilale Ichthyose

RNI1700

RNI710

RNGO70

Blue rubber bleb nevus/
Bluc-Rubber-Bleb-Nacvus-
Syndrom

Cutis laxa/ Cutis laxa
Incontinentia pigmenti/
Incontinentia pigmenti
Xcroderma pigmentosa/
Xeroderma pigmentosum
Cheratosi follicolare
acuminata/ Keralosis
follicularis spinulosa

Cute marmorea
teleangectasica congenita/
Cutis marmorata
teleangectatica congenita
Malattia di Darier/
Darier-Krankheit
Discheratosi congenita/
Dyskeratosis congenita
Epidermolisi bollosa/
Epidermolysis bultosa
Eritrocheratodermia
simmetrica progressiva/
Erythrokeratodermia
progressiva symmetrica
Eritrocheratodermin
variabile/
Erythrokeratodermia
variabilis

Ipercheratosi epidermolitical
Epidermolytische
Hyperkeratose

Ipoplasia focale dermica/
Fokale dermale Hypoplasie
Pachidermoperiostosi/
Pachydermoperiostose
Pscudoxantoma elastico/

Pseudoxanthoma elasticum

RNG150
RNO500
RNO510¢
RN0520

RN0330

RNO540

RN0550

RNO560

RNO570

RNO580

RN059%0

RNO60(

RN0610
RN0620

RN0630

Centro per le
malformazioni
dermatologiche isolate ¢
sindromiche rare - Trento

Ospedale di ‘Frento-Presidio
S. Chiara

Dermatologia

T
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u. hyperkaliimische Paralysen

Malattie
del sistema
nervoso/
Krankhei-
ten des
Nerven-
systems

Sindrome di Melkersson-
Rosenthal/ Melkersson-
Rosenthal-Syndrom
Neuropatic erediturie®/
Hereditire Neoropathien*
Sindrome di Stecle-
Richardson-Olszewski/
Steele-Richardson-Olszewski-
Syndrom

Polincuropatia cronica
inflammatoria demiclinizzante/
Chronisch inflammatorische
demyelinisierende
Polyradikuloncuropathic
Sindrome di Eaton-Lambert/
Eaton-Lambert-Syndrom
Miopalic congenite creditaric®/
Hereditiire kongenitale
Myopathicn*

Distrofic muscolari*/
Muskeldystrophien*

Distrofic miotoniche*/
Myotone Dystrophien*

Paralisi normokalicmiche, ipo ¢
iperkalicmiche/ Normo-, hypo-
und hyperkalidmische
Paralyscn

RIF0160

RIFGO60

RF0O170

RIFOI180

RF0190

RFGO70

RFGOBO
RFGO90

RIFG100

Centro per le malattie

periferico - Padova

rarc del sistema nervoso

Azienda Ospedaliera di
Padova

Az, ULSS 16 Padova

Az, ULSS 12 Veneziana

Arca matemo-infantile {Dipartimento strutt salute donna ¢
bambino)

Neurologia (Clinica Neurologica)

Fisiopatologia respiratoria

Pncumologia

Recupero e riabilitazione funzionale (Riabilitazione
oriopedica)

Clinica ncurologica 11"

Neuropsichiatria dell’ infanzia ¢ dell’adolescenza
Centro di ribilitazione AISM Padova

Fondazione Federico Milcovich Padova (gia UILDM)

IRCCS Ospedale San Camillo

=T~=mZw

Sindrome di Melkersson-
Roscenthal! Melkersson-
Rosenthal-Syndrom
Neuropatie creditorie®/
Hereditiire Neuropathien*
Sindrome di Steele-
Richardson-Olszewski/ Steele-
Richardson-Olszewski-
Syndrom

Polincuropatia cronica
inflammatoria demiclinizzante/
Chronisch inflammaltorische
demyelinisicrende
Polyradikuloneuropathic
Sindrome di Eaton-Lambert/
Eaton-Lamben-Syndrom

Miopatie congenite creditarie®/

RIFQ160

RIFGO60

RF0170

RF0180

RFO190

RFGO70

perilerico - Verona

Centro per le malattic
rare del sistema nervoso

Azienda Ospedalicra
Universitaria Integrata di
Verona

Az. ULSS 20 Verona

Arca matemo-infantile {DAI materno-iniantile)
Neurologia (Neurologia A ¢ Neurologia B)
Pneumologia

Recupero ¢ riabilitazione fanzionale (Dipartimento
riabilitntivo)

Centro di rinbilitazione Fondazione Federico Milcovich
Verona (gia UTLDM)

Recupero e riabilitazione funzionale (Centro polifunzionale
Don Calabria di Verona)

RS - Y15 imenpazianag sag

-,

- oBoubupy souny e -

AT G

Eritrocheratodermia
variabile/
Erythrokeratadermia
variabilis

Ipercheratosi epidermolitica/
Epidermolytische
Ilyperkeratose

Ipoplasia focale dermica/
fokale dermale Hypoplasie
Pachidermoperiostosi/
Pachydermoperiostose
Pseudoxantoma elastico/
Pscudoxanthoma elasticum
Aplasia congenita della cute/
Aplasia cutis congenita
Sindrome di Parry-Romberg/
Parry-Romberg-Syndrom
Ipomelanosi di Ito/ [to-
Hypomelanose

Sindrome KD/
KID-Syndrom

Sindrome del nevo
displastico/ Syndrom des
dysplastischen Niivus
Sindrome del nevo
cpidermale/ Syndrom des
epidermalen Noevus
Sindrome di Sjogren-Larsson/
Sjbgren-Larsson-Syndrom
Sindrome di Tay/
Tay-Syndrom

Mtiosi congenite/
Kongenitale Ichthyose

RNO590

RNO600

RNO610
RNO620
RN0630
RN0640
RN0630
RN1480
RN1500

RN1650

RN1660

RNI1700
RNI1710

RNGO70

Anomalie

Sindrome di Down/
Down-Syndrom
Malattia del eri du chav
Cri-du-chat-Syndrom
Sindrome di Turner/
Turner-Syndrom
Sindrome di Klinefelter/
Klinefelter-Syndrom
Sindrome di Woll-
Hirschhorn/

Woli-Hirschhorn-Syndrom

RN0660
RN0670
RNO0&80
RN0690

RNO700

Centro per le anomalie
cromosomiche rare -
Verona

Azienda Ospedaliera
Universitaria Integrata di
Verona

Arca materno-in{antile (DAl materno-infantile)
Neurologia (Neurologia B)

Endocrinologia, Diabetologia € Malattie del Metabolismo
Chirurgia maxillo-facciale ¢ odontoiatria

60

69
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Malattie
del sistema
nervasol
Krankhei-
ten des
Nerven-
systems

MZN~N02U

Leucodistrolie*/
Leukodystrophien*
Ceroido-lipofuscinosi*/
Ceroid-Lipofluszinose*
Gangliosidosi/ Gangliosidose
Sindrome di Rew/
Rett-Syndrom

Atrofia dentato
rubropallidoluysiana/
Dentatorubropallidoluysische
Atrophic

pilessia mioclonica
progressiva/ Progressive
Myoklonusepilepsie
Mioclono essenziale ereditario/
Vlereditdrer essentieller
Myoklonus

Chorea di Huntinglon/
Chorca-Huntinglon

Distonia di torsione idiopatica/
Idiopathische Torsionsdystonie
Malattic spinocerebellari*/
Spinozerchelliire
Erkrankungen®*

Atrofic muscolart spinali*/
Spinale Muskelatrophicn®*
Sclerosi laterale amiotrofica/
Amyotrophe Lateralsklerose
Sclerosi laterale primaria/
Primiéire Lateralsklerose
Adrenoleucodistrofia/
Adrenolevkodystrophie
Sindrome di Lennox Gastaut/
Lennox-Gastaut-Syndrom
Sindrome di West/
West-Syndrom

Narcolessia/ Narkolepsic

RFGHO
RFG020

RFGO30
RT0040

RF0O050

RF0060

RE00D70

RF0080
RF0090

RFGO40

RFGO50
RF0100
RFO110
RF0120
RFO130
RFO140

RFO150

Centro per le mataltic
rare del sislema nervoso
centrale — Bolzano/
Zentrum fiir seliene
Krankheiten des
Zentralen
Nervensyslems

Ospedale Centrale di Bolzano
Zentralkrankenhaus Bozen

Dipartimento di Pediatria/ Depariment fir Pidiatric
Neurologia/ Neurologic

ZNm—==2Z"

Sindrome di Melkersson-
Rosenthal/ Melkersson-
Rosenthal-Syndrom
Neuropatie ereditaric*/
Hereditére Neuropathien*
Sindrome di Steele-
Richardson-Olszewski/

RIF0160

RFG060

REFO170

Centro per le malattie
rare del sistema nervoso
periferico - Vicenza

ULSS 6
£2.0. Vicenza

Neurologia
Recupero ¢ riabilitazione lunzionale
Pneumologia

21

]

Anomalie
cromaoso-
miche/
Chromoso-
menanomalien

”

OUEEI083 ) - 47 Jop manyespianag 1o

DUpnHr 9013‘ '-‘G' -

Sindromi da
duplicazione/delicienza
cromosomica/ Syndrome mit
Chromosomendeletionen
bzw. -duplikationen

RNG090

Sindrome di Klinefelter/
Klinefelter-Syndrom

RN0690

Centro per la sindrome di
Klinefelter

Azienda Ospedaliera di
Padova

Andrologia ¢ Medicina delta riproduzione umana (Servizio
per la patologia della riproduzione umana)

Sindrome di Down/
Down-Syndrom

Malattia del eni du chat/
Cri-du-chat-Syndrom
Sindrome di Turner/
Twrmer-Syndrom

Sindrome di Klinelelter/
Klinefelter-Syndrom
Sindrome di Wolf-
Hirschhom/ Wolf-
Hirschhom-Syndrom
Sindromi da ancuploidia
cromosomica/ Syndrome mit
chromosomalen
Aneuploidien

Sindromi da
duplicazione/deficicnza
cromosomica/ Syndrome mit
Chromosomendecletionen
bzw. -duplikationen

RNO660

RN0670

RN0680

RN0690O

RNO700

RNGO80

RNG0O90

Centro per le anomalie
cromosomiche rare -
Vicenza

Az, ULSS 6
0. Vicenza

Pediatria
Chrirugia maxillo-facciale

Sindrome di Down/
Down-Syndrom
Malattia del ¢ri du chat/
Cri-du~chat-Syndrom
Sindrome di Tumer/
Turner-Syndrom
Sindrome di Klinefelier/
Klinefelter-Syndrom
Sindrome di Wolf-
Hirschhom/ Wolf-
Hirschhorn-Syndrom
Sindromi da aneuploidia
cromosomica/ Syndrome mit
chromosomalen

Ancuploidicn

RN0660

RN0670

RN0680

RN0G690

RNO700

RNGO80

Centro per le anomalie
cromosomiche rare -
Bolzane/ Zentrum fiir
sellenc chromosomische
Anomalicn

Ospedale Centrale di Bolzano
Zentralkrankenhaus Bozen

Dipartimento di Pediatria/ Department filr Pidiatrie
Medicina Interna/ Interne Medizin

62

71




14

0T

cenerale della 6P

g0 -

o

eldojoanapn

anueju] sreyHsdonap]

) 'S

OIpISalJ-01UJ ], 1P ajepadsQ

OJudI[ - 3ENuId
0SOAIDU BWIDISIS [9p dIed
anjejew 3 2ad onua)

051044
Or104d
0104
TATLIE bl
01104
001011

0£0D1d

0r0DIY
060044

08001

0.L004d

09001

0<00:0d

0r00:12
0£0D:1d

020544

01091

nsdo|OYIBN] /B1SSHOIEN
WIOIPUAS-1SIM,

A9/ 1P awaIpuls
WIIPUAS-INEISEN)-Xouua|
/INRISEO) XOULDT 1P JWOIpUIS
aydoys£poynajoudipy
/B1JO1ISIPOINAOUMIPY
250J[YS|EINE T IR
/euewd aBINg] 1S013[2G
asosapysjesae| aydonodwy
JESIJONOILE 3{BING] ISCIIIS
Luaydoneysniy apuidg
J«Ijeuids LRjOOSIW 310Ny
LUagunyuenyi]
asg|Pqasazouds

x| [aqa030uids anBeA
2IU0)SAPSUOISIO |, ayasupedoip]
jeanedoips a101510) 1p BIOISI]
uoIBunung| B0y
JuOIBUnUAL] 1P B2I0YD)
snuopoi N

I2[|aNUDSSD J2IGUPDIDH
JOLIBMPAII 3|BIZUISSD OUO]POIA]
asdopudasnuopjody
aalssardoly searssaadosd
eawopooiu eissafidy
aydony
ayssisAnjopi[|edoJqrIolBILA(]
seueisnjopyjedoqni

QIRIUIP BLjOIY
WOIPUAG-N1aY

My 1p awoIpurs
asopisoyduen /1sopisoljSuen
JIsourzsnjodiT-ploa))
Jy1s0mosnjodij-op1osa)
LuaydonsApoynay

[ RjONSIpOING|

LR -1 ooty

Yr

- Dr. Erns Mo

i3

!

Der Genersse

SIWID)SAS
~UDAIIN
sap ud
-lapjusry
jesoAtau
BI)SIS [ap
anneely

NnZOIO~NZ&"n

Nﬂ“"(?o
.-r-—-.\o/
/6

\9,,.

A
-\-f} 3
RL ‘J3= >

L

BURIPA]

ey 'S
olpisalg-olualy, 1p aepadsQ

oAy,
- DJEJ DYDIEUOSCUIOLD
arjewoue o] Jad onuay)

060DONYA

080DNY

00L0NY
0690NY
0890NY
0L50NY

0990NY

uspuonByt|dnp- ‘Azq
USUONAIPUIWOSOWIOIYY)
1M NHOJPUAS | BOILIOSOLLIOID
gZualnjap/auoizealdnp

Bp fwolpuly

uaiprojdnauy
UD[BUIOSOWIOIYD

1L JWOIPUAS /BONUOSOUOID
eipiojdnaue ep HuoIpWS
WOIPUAS-IOYYIsIH

<JIOM JWIOYYISALEH]

=JioM 1p awolpuls
WOoIPUAG-Iajajoul|y
jaN2paUL3] 1P SWoIpUlS
WOIpUAG-Io1mn |,

Aun [ 1p wolpulg
WOIPUAG-18Y3-NP-LD)

A1BYD TP U2 12 BNIRIBN
WOIPUAG-UMO(]

fUmOo(] 1p auldIpuly

U EWOUBOIL
-as0wWoeay )
Ay
-050UI02d
aewouy

060DNY

uzuaneyijdnp- ‘mzq
UDUOLIIPUIUIOSOWOIYD)

JIuE HUOJPUAS / BINUOSOLIOID
rzuaajap/AucizEd|dnp

ep [WoJpuls




Leucodistrofie*/ RFGO10 | Centro per le malattic Azienda Ospedalicra Area malemo-inlantile (DAI materno-infantile)

Leukodystrophicn*® rare del sistema nervoso | Universitaria Integrata di Neurologia {Neurologia A ¢ Neurologia B)
Ceroido-lipofuscinosi*/ RFG020 | centrale - Verona Verona Medicina gencrate (Medicina generale ad ind.
Ceroid-Lipofuszinose* Immunoemal. ed emocoaugulat.)
Gangliosidosi/ Gangliosidose RIFG030 Pneumologia

Sindrome di Rett/ RFO040 Psichiatria

Rett-Syndrom

Atrofia dentato RFO030

rubropallideluysiana/
Dentatorubropallidoluysische
Atrophic

Epilessin mioclonica RFO060
progressiva/ Progressive
Myoklonuscpilepsic

Malattic Mioclono essenziale ereditario/ RIF0070 Az, ULSS 20 Verona Recupero e riabilitazione ¢ funzionale (Dipartimento
del sisterna | § | Hereditéirer essenticller riabilitativo)
nervose/ | N | Myoklonus Centro di riabilitazione Fondazione Federico Mileovich
Krankhei- | C | Chorea di Huntington/ RFO0B0 Verona (gia UILDM)
ten des / | Chorea Huntington Recupero ¢ riabilitazione funzionale (Centro polifunzionale
Nerven- | Z | Distonia di torsione idiopatica/ RFO090 Don Calabria di Verona)
systems | N | ldiopathische Torsionsdystonic
§ | Malattie spinocercbellari*/ RFGO40
Spinozerebelldre
Erkrankungen®
Atrofic muscolari spinali*/ RFGO050
Spinale Muskelatrophien*
Sclerosi laterale amiotrofica/ REO100
Amyotrophe Lateralsklerose
Sclerosi laterate primaria/ RFO110
Primiire Latcralsklcrose
Adrenoleucodistrofin/ RF0120
Adrenoleukodystrophic
Sindrome di Lennox Gastaut/ RIFO130
Lennox-Gastaut-Syndrom
Sindrome di West/ REO140
West-Syndrom
Narcolessia/ Narkolepsie RFO0150
Malformazioni | Arirogriposi multiplc RNGO20 Centro perle Azicnda Ospedaliera Arca materno-infantile (DAl materno-infantile)
complesse | congenile! Arthrogryposis malformazioni complesse | Universitaria Integrata di
Komplexe | multiplex congenita rare - Verona Verona
Malformatio-
nen
Acrocefzlosindattilia/ RNG030 Chirurgia pediatrica
Akrozephalosyndaktylie
Anomalie congenite del RNG0O40 Neurologia (Neurologia B}
cranio ¢/o delle ossa della
laccia/ Angeborenc
Anomalien des Schiidels und/
oder der Gesichtsknochen
Coflin-Lowry sindrome di/ RN0350 Medicina generale (Medicina generale ad ind.
Coffin-Lowry-Syndrom immunoemat. ed emocoaugulat.)
CoiTin-Siris sindrome di/ RN0360 Chirurgia maxillo-lzcciale ¢ odontoiatria
Coffin-Siris-Syndrom
Pallister-W sindrome di/ RN0420
Pallister-W-Syndrom
Sequenza sirenomelica/ RNO440() Neurachirurgia Pediatrica
Sircnomelie-Sequenz,
Sindrome femoro-faceiale/ RN0460 Neuwrochirurgia (Neurochirurgia A)
Femoral-faziales Syndrom
Weaver sindrome di/ RNQ450 Dermaltologia
Weaver-Syndrom
SHORT sindrome/ RN0730
SHORT-Syndrom
8 lvemark sindrome di/ RN0O740 Az. ULSS 20 Verona Recupero e riabilitazione funzionale (Dipartimento
pul Ivemark-Syndrom riabilitativo)
& ﬁclcmsi uberosa/ RN0750 Recupero e riabilitazione funzionale (Centro polifunzionale
Et- T'uberdse Sklerose Don Calabria di Verona)
' é_ Sturge-Weber sindrome di/ RN0770
& &k Sturge-Weber-Syndrom
3o Von Hippel-Lindau sindrome | RN0G780
it di
§ = Von Hippel-Lindau-Syndrom
e, == Aarskog sindrome di/ RN0790
o Aarskog-Syndrom
2 o Antley-Bixler sindrome di/ | RNO800
& %— Antley-Bixler-Syndrom
o i Baller-Gerold sindrome di/ | RNOB10
Baller-Gerold-Syndrom
Beckwith-Wicdemann RNO820
sindrome di/ Beckwith-
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West-Syndrom
Naorcolessin/ Narkolepsie RF0150
Leucodistrolic*/ REGOI0 | Centro per le matattic | Az ULSS 9 P.O. Treviso Neuwrologia
Leukodystrophien® rare del sislema nervoso Medicina Nisica ¢ riabilitativa
Ceroido-lipofuscinosi*/ RFGQO20 | centrale - Treviso Pneumologia
Ceroid-Lipofuszinosc* Dipartimento di salute mentale
Gangliosidosi/ Gungliosidose RFGO30
Sindrome di Rett/ RF0040
Rett-Syndrom
Atrofia dentato RF0050
rubropailidoluysiana/ Az, ULSS 7 Pieve di Soligo | IRCCS Fugenio Medea Conegliano
Malattic Dentatorubropallidoluysische (imitatamente alle forme pediatriche)
del sistema Atrophic
nervoso/ | § | Epilessia mioclonica RIF0060
Krankhei- | N | progressiva/ Progressive
tendes | C | Myoklonusepilepsic
Nerven- | / | Mioclono essenziale ereditario/ | RF0070
systems | Z | Hereditiirer essenticller
N | Myoklonus
§ | Chorea di Huntington/ RFF0080
Chorea Huntington
Distonia di torsione idiopatica/ RF0090
Idiopathische Torsionsdystonie
Malattie spinocerebellari*/ RFG040
Spinozcrebeltire
Erkrankungen*
Atrofie muscolari spinali*/ RFG030
Spinale Muskelatrophicn*
Sclerosi laterate amiotroficy/ RIFO100
Amyotrophe Lateralsklerose
Sclerosi laterale primariy/ REOI10
Primére Lateralsklerose
Adrenoleucodistrofin/ RFO120
Adrenoleukodystrophic
Sindrome di Lennox Gastaut/ RFO130
Lennox-Gastaut-Syndrom
Sindrome di West/ RFO140
West-Syndrom
Narcolessia/ Narkolepsic REO150
Leucadistrofic*/ RIFGO10 | Centro per le malattic Azicnda Ospedalicra di Arca materno-infantile (Dipaniimento strutt salute donna ¢
Leukodystrophicn* rare del sistema nervoso | Padova bambino)
Ceroido-lipofuscinosi*/ RFG0O20 | centrale - Padova Neurologia (Clinica Neurologica)
Ceroid-Lipofuszinose* Fisiopatologia respiratoria
Gangliosidosi/ Gangliosidose RIFG030 Pneumologia
17
Robinow-Syndrom
Russeli-Silver sindrome di/ | RN1080
Russel-Silver-Syndrom
Schinzel-Giedion sindrome | RN1090
di/
Schinzel-Giedion-Syndrom
Seckel sindrome di/ RN1100
Seckel-Syndrom
Sequenza da ipocincsia RN11IO
{etale/ Fetale Hypokinesic-
Scquenz
Simpson-Golabi-Behmel RN1120
sindrome di/ Simpson-
Golabi-Behmel-Syndrom
Sindrome branchio-oculo- RNI1130
focciale/ Branchio-okulo-
laziales Syndrom
Sindrome branchio-olo- RNI1140
renale/ Branchio-oto-renales
Syndrom
Sindrome cardio-{acio- RN1150
cutanca/ Kardio-fazio-
kutanes Syndrom
Sindrome oculo-cerebro- RNI160
cutanea/ Okulo-zercbro-
kutanes Syndrom
Sindrome Protco/ RNI170
Proteus-Syndrom
Sindrome trico-rino-falangea/ | RN1180
Tricho-rhino-phalangeales
Syndrom
Smith-Lemli-Opitz, tipo 1 RN1200
sindrome di/ Smith-Lemili-
Opilz-Syndrom Typ 1
Smith-Magenis sindrome di/ |RN1210
Smith-Magenis-Syndrom
Summit sindrome dif RN1230
Summit-Syndrom
Townes-Brocks sindrome di/ | RN1240
Townes-Brocks-Syndrom
VACETLERL associazione/ RNI1250
VACTERL-Assoziation
Wildervanck sindrome di/ RNI1260

Wildervanck-Syndrom
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Altre Malattic Ematologiche/
Andere hiimatologische

Krankheiten

Sindrome emolitico-uremica/ RDOOIO | Centro per le altre Ospedale di Trento- Pediatria
llamolytisch-uriimisches malattic rare Presidio S. Chiara Centro Traslusionale
Syndrom ematologiche - T'rento Nefrologia
Emoglobinuria parossistica RDO020

nottuma/ niichtliche
paroxymale Hiimoglobinuric
Porpora di Henoch-Schénlein RDO030
ricorrente/ Rekurrente
Schénlein-ltcnoch-Purpura

Piastrinopatie creditaric®/ RDGO30
Hereditdre
Thrombozylopathien *
Malattic del | Trombocitopenic primarie RDGO40
sangue ¢ degli | ereditaric*/ Herdeditére
organi primiire Thrombozylopenien*

ematopoicticl/ | Neutropenia cicliea/ zyklische RDO04O
Krankheiten {Neutropenie
des Bluts und | Malattia granulomatosa RDOO50
der hiimato- | cronica/
poietischen | Chronische Granolumalose
Organe Malattia di Chediak-Higashi/ RDOGGO
Chediak-Higashi-Krankheit

Altre Malattic Ematologiche/
Andcre hiimatologische

Krankheiten

Sindrome emolitico-uremica/ RDO01O | Centro per le altre Ospedale centrale di Bolzano | Ematologia/ Himatologic
Hamolytisch-uriimisches malattie rare Zentralkrankenhaus Bozen

Syndrom cmatologiche - Bolzano

Emoglobinuria parossistica RIDO020 | Zentrum fiir die anderen

notturna/ nichtliche scltenen Krankheiten -

paroxymale Himoglobinurie Bozen

Porpora di Henoch-Schanlein RDO030
ticorrente/ Rekurrente
Schénlein-Henoch-Purpura

Piastrinopatic ereditaric*/ RDGO30
Hereditiire

Thrombozytopathicn *

Trombocitopenic primaric RDG040

ereditaric*/ Hereditiire primére
Thrombozytopenien*
Neutropenia ciclica/ Zyklische RDO040

L.andau-KlefTner-Syndrom
LEOPARD sindrome/ RN1530
LEOPARD-Syndrom
Levy-Hollister sindrome di/ | RN1540
Levy-lHollister-Syndrom
Marshall-Smith sindrome di/ | RN1550
Marshall-Smith-Syndrom
Neu-Laxova sindrome di/ RN1560
Leu-Laxova-Syndrom
Pallister-Killian sindrome di/ | RN1590
Pallister-Killian-Syndrom

Pearson sindrome di/ RN1600
Pearson-Syndrom
POEMS sindrome/ RNI1610

POEMS-Syndrom
Rubinstein-Taybi sindrome | RN1620

dif

Rubinsicin-Taybi-Syndrom

Sindrome acrocallosa/ RNt630
Akrokallosal-Syndrom

Sindrome cerebro-oculo- RN1640

fncio-scheletrical Zerebro-
okulo-fazio-skeletiales
Syndrom

Sindrome da plerigi muliipli/ | RN1670
Multiples Pierygium-
Syndrom

Sindrome trico-dento~ossca/ | RN1680
Tricho-dento-ossiires
Syndrom

Sindrome trombocitopenica | RN1690
con assenza di radio/
Radiusaplasic-

IPSRINRY 1)

'SJ ‘i},: Thrombozytopenic-Syndrom
e
:" I + a
f: . | Malformazieni | Artrogriposi multiple RNG020 Centro per le Azienda Ospedaliera di Arca materno-infantile (Dipartimento strutt salute donna ¢
{‘z ) complesse | congenile/ Arthrogryposis malformazioni complesse | Padova bambino)
S multiplex congenila rarc - Padova
"E Acrocefalosindattilia/ ) RNGO030 Medicina generale (Clinica Medica 111" ¢ Clinica medica
o Akrozephalosyndakiylie V)
L Anomalic congenite del RNG040 Neurologia (Clinica Newrologica)
cranio cfo delle ossa della
faccia/ Angeborene
68
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Difetti eredilari della RDGO20 | Centro per i difetti Ospedale Cenltrate di Dipartimento di Pediatria/ Department liir Pidiatric
coagulazionc*/ Hereditire creditarn della Bolzano! Zentralkrankenhaus | Ematologia/ Hiimalologice

Blutgerinnungsstérungen* coagulazione — Bolzano/ | Bozen
Zentrum [Ar hereditiice
Koagulationsstorungen

Altre Malattic Ematologiche/
Andere hiimatologische

Krankheiten

Sindrome emolilico-uremica/ RDOO10  § Centro per le altre Azicnda Ospedaliera di Area materno-infantile (Dipartimento strutt salute donna ¢
Hamolytisch-urimisches malattic rarc Padova bambino)

Syndrom ematologiche - Padova Medicina gencrale (Clinica Medica 1 e Clinica Medica V™)
moglobinurin parossistica RDO020 Imatologia (Ematologia ¢d immunologia clinica)

notturna/ niichtliche
paroxymale Hiamoglobinuric
Malattie del | Porpora di Henoch-Schénlein RDO030
sangue ¢ degli | ricorrente/ Rekurrente
organi Schénlein-ltenoch-Purpura
ematopeictici/ | Piastrinopatie ereditaric*/ RDGO30
Krankheiten | Hereditdre
des Bluts und | Thrombozytopathien*
der hilmate- | Trombocitopenic primarie RDGO40
poictischen | ereditaric*/ Herdeditiire
Organc primiire Thrombozytopenien®*
Neutropenia ciclica/ RDO040
Zyklische Neutropenie
Malattia granulomatosa RDO0O30
cronica/
Chronische Granolumatosce
Malattia di Chediak-Higashi/ RDOGGOR
Chediak-ligashi-Krankheit

Altre Malattie Ematologiche/
Andere hiimatologische

Krankhciten

Sindrome emolitico-uremica/ RD0O010 | Centro per le altre Avzienda Ospedalicra Arca matemo-infantile (DAl materno-inlantile)
Himolytisch-urimisches malattic rare Universitaria Integrata di Medicina generale (Medicina generale ad ind.
Syndrom cmatologiche - Verona | Verona immunocmat. ed emocoaugulat.)
Emoglobinuria parossistica RD0O020 Ematologia

notturna’ niichtliche Medicina trasfusionale (Servizio Trasfusionale ¢
paroxymale Hamoglobinuric Immunocmalologia)

Porpora di Henoch-Schinlein RDOO30
ricorrente/ Rekurrente

Schénlcin-Henoch-Purpura
Piastrinopatie ereditarie®/ RDGO30
Hereditére

- GAPTF=TT moaeT AT -

~

Freeman-Sheldon sindrome | RNO890
dif

Freeman-Sheldon-Syndrom
Fryns sindrome di/ RN0O900
Fryns-Syndrom
Goldenhar sindrome dif RNO910
Goldenhar-Syndrom
{lermansky-Pudlak sindrome | RN0920
di/ Herman-Pudlak-Syndrom

Holt-Oram sindrome di/ RN0930
Holt-Oram-Syndrom

Kabuki sindrome della RNO940
maschera/ Kabuki-Syndrom

Kartagener sindrome dif RN0Z50
Kartagener-Syndrom

MafTucei sindrome dif RN0960
Maffucci-Syndrom

Marshall sindrome di/ RN0970
Marshall-Syndrom

Meckel sindrome di/ RNO9Y80
Meckel-Syndrom

Nager sindrome di/ RN1000
Nager-Syndrom

Noonan sindrome dif RN1010
Noonan-Syndrom

Opitz sindrome di/ RN1020

Opitz-Syndrom
Patlister-1all sindrome dif RN1030
Pallister-Hall-Syndrom

PfeifTer sindrome dif RN1040
PleifTer-Syndrom
Robens sindrome di/ RNI1060
Roberts-Syndrom
Robinow sindrome dif RNI1070

Robinow-Syndrom
Russell-Silver sindrome di/ RNI1080
Russel-Silver-Syndrom
Schinzel-Giedion sindrome RN1090
di/

Schinzel-Giedion-Syndrom
Seckel sindrome di/ RN1100
Seckel-Syndrom

70
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Angiocdema ereditariof RCO190 | Centro per le malattic Ospedale Centrale di Bolzano | Dipartimento di Pediatria/ Department fiir Padiatrie
Hereditiires Angiotdem rare del sistema Zentralkrankenhaus Bozen Pncumologia/ Pneumologie
Carenza congenila di alfal RC0200 | immunitario — Bolzano/ Medicina Interna/ Interne Medizin
Disturbi antilripsing/ Alpha-1- Zentrum fiir scliene
immunitari/ | Antitrypsin-Mangel Krankheiten des
Immun- Istiocitosi croniche*/ RCGI50 | Immunsystems
storungen | Chronische lHistiozytosen*
Immunodeficienze primarie®*/ RCG1H60
Priméire Immunschwiichen*
Malattia di Behget/ RCO210
Behget-Krankheit
Ancmie ereditarie®/ RDGO10 | Centro per le anemic Az ULSS 6 Pediatria
Hereditiire Aniimien* ereditarie rare- Vicenza | P.O. Vicenza Emalologia
Anemic ereditaric®/ RDGO1I0 | Centro per le ancmic Az. ULSS 9 Pediatria
Herceditiire Andimicn* ereditarie rare— Treviso | P.O. Treviso Emalologia
Anemie ereditaric*/ RDGO10 | Ceniro per le anemie Az, ULSS 18 Moedicina Trasfusionale
Hereditiire AnBmien* ereditarie rare- Rovigo | P.O. Rovigo
Anemic ereditarie*/ RDGGI0 | Centro per le anemie Azienda Ospedaliera di Arca moterno-infantile (Dipartimento struti salute donna ¢
Hereditéire Anitmicn* eredilarie rare- Padova | Padova bambina)
Malattic del Medicina gencrale (Clinica Medica 17
sanguc ¢ degli Ematologia (Ematologia ¢ Immunologia clinica)
organi Medicina generale (UOSD Coagulopatie)
cmatopoictici/
Krankheiten [Anemic creditaric®/ RDGOIO | Centro per le anemie Azienda Ospedaliera Arca materno-infantile (DAL materno-infantile)
des Bluts und | |jereditiire Andmicn* ereditaric rare- Verona | Universitarin Integrata di Oncoematologia Pediatrica
der hiimato- Verona Medicina generale (Medicina gencrale ad ind.
poictischen immunoemat. ed emocoaugulat.)
Organe Ematologia
Medicina trasfusionale (Servizio Trasfusionale ¢
Immunocmatologia)
Anemie ereditarie*/ RDGO10 | Centro per le anemic Ospedale di Trento-Presidio | Pediatria
Hereditdre Anéimien* creditaric rare- Trento | S. Chiara Ematologia
Centro Trasfusionale
Anemie ereditaric*/ RDGO10 | Centro per le anemic Ospedale Cenlrale di Bolzano | Dipariimento di Pediatria/ Department {ur Pidiatric
Hereditire Aniimien* ereditarie rare- Bolzano | Zentralkrankenhaus Bozen Ematotogia/ Hiimatologie
Zentrum liir sellenc
hereditdre Anemien -
Bozen
Prader-Willi sindrome di/ RNI310
Prader-Willi-Syndrom
Marfan sindrome dif RN1320
Marfan-Syndrom
Sindrome da X fragile/ RN1330
Fragile-X-Synrom
Aase-Smith sindrome di/ RN1340
Aanse-Smith-Syndrom
Alagille sindrome di/ RN1350
Alagille-Syndrom
Alstrom sindrome di/ RN1370
Alstrom-Syndrom
Altre anomalie congenite RNGI100
muitiple con ritardo mentale/
Andere multiple kongenitale
Anomalicn mit geistiger
Behinderung
Bardet-Bied| sindrome dif RN1380
Bardel-Bicdl-Syndrom
Carpenter sindrome dif RN1390
Carpenter-Syndrom
Cockayne sindrome dif RN1400
Cockayne-Syndrom
Comeclia de Lange sindrome | RN1410
di/ Comelia-de-lange-
Syndrom
De Sanctis-Cacchione RN1420
~ malattia dif De Sanctis-
Cacchione-Syndrom
£ Denys-Drash sindrome dif RN1430
, Denys-Drash-Syndrom
v 2 Fraser sindrome di/ RN1460
SJ ER Fraser-Syndrom
-y Hay-Wells sindrome di/ RNI1470
g’ g lay-Wells-Syndrom
o Landau-KlefTner sindrome dif | RN 1520
é,“‘ E Landaw-Kleffner-Syndrom
Q9 LEOPARD sindrome/ RNI1530
LEOPARD-Syndrom
= Levy-Hollister sindrome di/ | RN1540
' Levy-Hollister-Syndrom
Marshall-Smith sindrome di/f | RN1550
Marshall-Syndrom
% Neu-Laxova sindrome di/ | RN1560
- |
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M| Deficicnza congenita di RC0070 | Centro per le malattic Ospedale centrale di Bolzano | Gastroenterologia /Gastroenterologic
i {zinco/ rare del metabolismo dei | Zentralkrankenhaus Bozen
n { Kongenitaler Zinkmangel minerali — Bolzono/
¢ { Allerazioni congenite del RCG100 | Zentrum fir seltene
r { metabolismo del ferro*/ Mincralstoffwechseler-
a | Angeborene krankungen - Bozen
I | EisenstofTwechsel-
i |stérungen*
I { Accruloplasminemia RCOI120
M| congenita/ kongenitale
i | Aceruloplasmindmic
n | Malattia di Wilson/ RCO150
¢ | Wilson-Krankheit
r | Ipofosfatasia/ RCO160
a | Hypophosphatasic
1 | Rachitismo ipofosfatemico RCOI70
ic | vilamina D resistente/
n | Vitamin D-resistente
hypophosphatimische
Rachitis
Porfirie/Porphyrien RCG110 | Centro per le altre Azicenda Ospedaliera di Arca matemo-infantile (Dipartimento strutt salute donna ¢
Disordini def metab. delle RCG120 | malattic rare del PPadova bambino)
purine ¢ delle pirimidine®/ metabolismo - Padova Pediatria (Malattic metaboliche ereditaric)
Purin/Pyrimidinstoltwech- Medicina generale (Clinica medica 17)
A | selstbrungen* Medicina del lavora
1 | Amiloidosi primarie e RCG130 Gastreenterologia
t | familiari/ Primire und Ematologia (Iimatologia cd immunologia clinica)
r | familiire Amyloidosen Fisiopatologia respiratoria
o | Sindrome di Crigler-Najjar/ | RCO180 Pneumologia
/ | Crigler-Najjar-Syndrom Dermatologia
A | Mucopolisaccaridosi*/ RCGi40
n | Mukopolysaccharidosen*
d
¢ | Porfiric/Porphyrien RCGI110 | Ceniro per le altre Azienda Ospedalicra Pediatria
r | Disordini del metab. delle RCGI120 | malattic rare del Universitaria Integrata di Medicina generale (Medicina generale ad ind immunoemat
¢ | purine e delle pirimidinc®/ meltabolismo — Verona | Vierona ed emocoaugulal.)
s | Purin/Pyrimidinsto{Twech- Dermatologia
selstérungen® Endocrinologia, Diabetologia e Malattic del Metabolismo
Amiloidosi primaric ¢ RCG130
lamiliari/ Primére und
{amiliiire Amyloidosen
Sindrome di Crigler-Najjar/ | RC0180
Crigler-Najjar-Syndrom
Mucopolisaccaridosi*/ RCG140
9
Sequenza sirenomelica/ RNO440 Neurochirurgia
Sircnomelic-Sequenz
Sindrome femoro-laceiale! RNO460 Recupero ¢ riabilitazione funzionale
Femoral-faziales Syndrom
Weaver sindrome dif RN0490
Weaver-Syndrom
SHORT sindrome/ RNO730 Genetica Medica (poliambulatorio di Tv)
SHORT-Syndrom
Ivemark sindrome dif RNO0740
fvemark-Syndrom
Sclerosi tuberosa/ RNO750 Az. ULSS 7 Fieve di Soligo | IRCCS Eugenio Medea Conegliano
Tuberise Sklerose (limitatamente alle forme pediatriche)
Sturge-Weber sindrome dif RNG770
Sturge-Weber-Syndrom
Van lippel-Lindau sindrome | RNO780
di/ Von Hippel-Lindau-
Syndrom
Aarskog sindrome di/ RN0O790
Aarskog-Syndrom
Antley-Bixler sindrome dif RNOSOO
Antley-Bixler-Syndrom
Baller-Gerold sindrome di/ RNO&10
Baller-Gerold-Syndrom
Beckwith-Wicdemann RN0820
sindrome dif Beckwith-
Wiedemann-Syndrom
Bloom sindrome di/ RNO830
Bloom-Syndrom
Borjcson sindrome dif RNQ840
Borjeson-Syndrom |
CHARGE associazione/ RNOB50
CHARGE-Syndrom
Dubowilz sindrome di/ RNO870
Dubowitz-Syndrom
EEC sindrome/ RNOER0
EEC-Syndrom
Freeman-Sheldon sindrome | RNO890
dif
Freeman-Sheldon-Syndrom
Fryns sindrome di/ RN0900
Fryns-Syndrom
Goldenhar sindrome di/ RNO910
5 Goldenhar-Syndrom
Hermansky-Pudlak sindrome | RN0920
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Malattic del
metabolismo/
Stoffwechscl-
erkrankungen

p | Mucolipidosi/

i | Mukolipidose

d | Malattia di Dercum/

¢ | Dercum-Krankheit
Malautia di Farber/
Farber-Krankheit

RCG0O90

RCO0%0

RCO100

Alterazioni congenite del

L | metab. delle lipoproteine*?/

Angeborene Stérungen dcsi
Lipoprotcinstolfwechsels*-
Lipodistrofia totale/

Disturbo da accumulo di
lipidi*/
Lipidspeicherkrankheit*
L: | Mucolipidosi/

i | Mukolipidose

i
P
i
d | Totale Lipodystrophie
i
!

i
p | Malaltia di Dercum/
i | Dercum-Krankheit
d | Malattia di Foarber/
e | Farber-Krankheit

RCGO70

RCO080

RCGO80

RCG0%0
RC0O0%0

RCO100

Centro per le malattie
rarc del metabolismo dei
lipidi - Verona

Azienda Ospedalicra
Universilaria [nlegrata di
Verona

Arca materno-infantile (DAI materno-inluntile)

Pediatria (Malattie metaboliche creditarie)

Neurologia (Neurologia 3)

Endocrinologia, Diabetologia ¢ Malaltic del Metabolismo
Nelrologia (Nefrologia e dialisi)

L. | Mal. di Fabry/
i | Fabry-Krankheit

ra

Centro per la malaitia di
Fabry - Trento

Ospedale di Trento-Presidio
S. Chiara

Nelrologia

Crioglobulinemia mista/
Gemischte
Kryoglebulindgmic
Atransferrinemia congenita/
Kongenitale
Arans{errinimic

RCO110

RCO130

Centro per le malattie
rare del metobolismo
delle proteine - Padova

Azienda Ospedalicra di
Padova

Arca materno-infantile (Dipartimento strutt salute donna e
bambino)

Reumatologia

Ematologia (Ematologia ¢d immunologia clinica)
Medicina gencrale (Clinica medica 1)

Crioglobulincmia mista/
Gemischte
Kryoglobuliniimic
Atranslerrinemia congenita/
Kongenitale
Atranslerrinimic

- N

RCO110

RC013¢

Centro per le malattic
rare del metabolismo
delle proleine - Verona

Aricnda Ospedaliera
Universitaria Integrata di
Verong

Medicina generale (Medicina generale ad ind immunoemat
ed emocoaugulat.)

05T 4T -
S 1~ W12 i ja

oiralfe

oboubpyy s

Efep

Sindrome branchio-oto-
renale/ Branchio-oto-renales
Syndrom

Sindrome cardio-facio-
culanea/ Kardio-fozio-
kutanes Syndrom
Sindrome oculo-cerebro-
cutanea/ Okulo-zerebro-
Kutanes Syndrom
Sindrome Proteo/
Proteus-Syndrom
Sindrome trico-tino-lalangea/
Tricho-rhino-phalangeales
Syndrom
Smith-Lemli-Opitz, tipo 1
sindrome dif Smith-Lemli-
Opitz-Syndrom Typ |
Smith-Magenis sindrome di/
Smith-Magenis-Syndrom
Summil sindrome di/
Summitl-Syndrom
Townes-Brocks sindrome dif
Townes-Brocks-Syndrom
VACTERL associazione/
VACTERLI-Assoziation
Wildervanck sindrome
di/Wildervanck-Syndrom
Williams sindrome di/
Williams-Syndrom
Winchester sindrome di/
Winchester-Syndrom
Wollram sindrome di/
Wollram-Syndrom
Angelman sindrome di/
Angelman-Syndrom
Prader-Willi sindrome di/
Proder-Willi-Syndrom
Marfan sindrome di/
Marfan-Syndrom
Sindrome da X fragile/
Fragile-X-Synrom
Aase-Smith sindrome dif
Aase-Smith-Syndrom
Alagille sindrome di/

RNI1140

RNI150

RN1160

RN1170

RN1180

RN1200

RNI210
RNI1230
RNI1240
RN1250
RN1260
RNI1270
RN1280
RN1290
RNI300
RNI310
RNI1320
RN1330
RN1340

RNI1350

76
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Polyendokrinopathien*
Puberid precoce idiopatica/
Idiopathische vorzeitige
Pubertit

Leprecaunismo/
Leprechaunismus
Sindrome di Werner/
Werner-Syndrom

RC0040

RCOO50

RCO060

Malattic delle
ghiandole
cendocrineg/

Erkrankungen

der
cndokrinen
Driisen

Deficienza di ACTTI/
ACTH-Mangel

Sindrome di
Kallmann/Kallmann-Syndrom
Iperaldosteronismi primitivi*/
primire
11yperaldosteronismen®
Sindromi adrenogenitali
congenite®/ Kongenitale
adrenogenitale Syndrome*
Sindrome di Reifenstein/
Reifenstein-Syndrom
Poliendocrinopatic
auloimmuni*/ Auloimmune
Polyendokrinopathicn®
Puberti precoce idiopatica/
ldiopathische vorzeilige
Pubertit

Leprecaunismo/
Leprechaunismus
Sindrome di Wemer/
Werner-Syndrom

RCOO10
RC0020

RCGOI10

RCG020

RC0030

RCGO030

RCO040

RCO050

RCO0060

Centro per le malattic
rare delle ghiandole
endocrine - Trento

Ospedale di Trento-Presidio
S. Chiara

Pediatria
Medicina Interna

Sindrome di Kallmann/
Kallmann-Syndrom

RC0020

Centro per la sindrome
di Kallmann

Azienda Ospedalicra di
Padava

Andrologia ¢ Medicina della riproduzione umana (Servizio
per la patologia della riproduzione umana)

Malattic del
metabolismo/
Stoffwechsel-

Disturbi del metabolismo ¢
del trasporto aminoacidi*/
Aminosfiuren-
Stoffwechselstérungen und
Aminosilurentransport-
Storungen*

Disturbi del ciclo
dell’urca*/ Storungen des

erkrankungen

el e o8 =35

Hamstoffzyklus*

RCG0O40

RCGO50

Centro per le malattie
rare det metabolismo
degli aminoacidi -
Padova

Azienda Ospedaliera di
Padova

Arca materno-infantile (Dipartimento struit salute donna ¢
bambino}

Malattic metaboliche ed creditaric

Nefrologia

Neurologia (Clinica neurologica)

Rubinstein-Taybi-Syndrom
Sindrome acrocallosa/
Akrokallosal-Syndrom
Sindrome cerebro-oculo-
facio-scheletrica/ Zerebro-
okulo-fuzio-skeletiales
Syndrom

Sindrome da pterigi multipli/
Muitiples Plerygium-
Syndrom

Sindrome trico-dento-ossea/
Tricho-dento-ossiires
Syndrom

Sindrome trombocitopenica
con assenza di radio/
Radiusaplasie-
Thrombozylopenie-Syndrom

RN1630

RN1640

RNI1670

RNI680

RN1690

14

Malformazioni
complesse/
komplexe
Missbildungen

JBARSRRY 15

)
]

Duboly sourg 4
HEpiiRg |- Y]

Artrogriposi multiple
congenite/ Arthrogryposis
multiplex congenita

Acrocefalosindautilia/
Akrozephalosyndakiylic
Anomalie congenite del
cranio ¢/o delle ossa della
facciae/ Angeborene
Anomalicn des Schadels und/
oder der Gesichisknochen
Coffin-Lowry sindrome di/
Coffin-Lowry-Syndrom
Colfin-Siris sindrome di/
Coflin-Siris-Syndrom
Pallister-W sindrome di/
Pallister-W-Syndrom
Sequenza sirenomelica/
Sirenomelie-Sequenz
Sindrome femoro-lacciale/
Femoral-faziales Syndrom
Weaver sindrome dif
Weaver-Syndrom

SHORT! sindrome/

SHORT-Syndrom

RNG020

RNGO030

RNGO40

RN0350
RNO360
RNO420
RNO440
RN0460
RNO4%0

RNO730

Centro per le
maltformazioni complesse
rarc - Vicenza

Az. ULSS 6 P.O. Vicenza

AZ. ULSS 3 Bassano

78

a7

Pediatria

Chirurgia Pediatrica

Chirurgia maxillo-facciale

Neurologia

Recupero ¢ riabilitazione lunzionale (Dipartimento
medicina riabilitativa)
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Neurolibromatose
Tumare di Wilms/ RBO01O | Ceniro per i tumori rari - | Ospedale di Trento-Presidio | Pediatria
Wilms-Tumor Trento S. Chiara Neuropsichiatria Infantile
Retinoblastoma/ Retinoblastom | RBO0O20 Dermatologia
Malattia di Cronkhite-Canada/ RBO030 Gastroenlerologia
Cronkhile-Canada-Syndrom
Sindrome di Gardner/ Gardner- | RBO040
Syndrom
Poliposi familiare/ RBO0O50
Familiiire Polyposis
Linfoangiolciomiomatosi/ RB0O060
Lymphangioleiomyomatose

Tumori/ | Neurolibromatosi/ RBGO10

Tumore Neurolibromatose
Tumore di Wilms/ RB0O010 | Centro per i tumori rati - | Ospedale Centrale Bolzano Dipartimento di Pediatria/ Deparment fir Padiatrie
Wilms-Tumor Bolzano/ Zentrum [ir Zentralkrankenhaus Bozen Dermatologia/ Dermatologie
Retinoblastoma/ Retinoblastom | RB0020 | selicne Tumoren - Neurologia/ Neurologic
Malattia di Cronkhite-Canada/ RBO030 | Bozen Gastroenterologia/ Gastroenlerologie
Cronkhite-Canada-Syndrom
Sindrome di Gardner/ RBO040
Gardner-Syndrom
Poliposi familiare/ RBO0O50
Familiiirc Polyposis
Linfoangioleiomiomatosi/ RBOO6O
Lymphangiolciomyomatose
Neurofibromatosi/ RBGO10
Neurolibromatose
Deficienza di ACTH/ RCO010 | Centro per l¢ malaltic Azienda Ospedalicra di Arca maierno-infantile (Dipartimento struit. salute donna ¢
ACTH-Mangel rarc delle ghiandole Padova bambino)
Sindrome di Kallmann/ RC0020 | endocrine - Padova Medicina generale (Clinica Medica 112 ¢ Endocrinologia)
Kallmann-Syndrom Nefrologia
Iperaldosteronismi primitivi*/ RCGO10 Ematologin (Ematologia ¢d immunologia clinica)

Malattic delle | primire
ghiandole Hyperaldosteronismen*
endocrine/ | Sindromi adrenogenitali RCG020
Erkrankungen | congenite*/ Kongenitale
der adrenogenitale Syndrome*
endokrinen | Sindrome di Reilenstein/ RC0030
Driisen Reilensicin-Syndrom
Policndocrinopatie RCGO30
autoimmuni*/autoimmune
Polyendokrinopathien®
3
12

Maflucci sindrome di/ RN0960
MaflTucci-Syndrom
Marshall sindrome di/ RN0970
Marshall-Smith-Syndrom
Meckel sindrome dif RNO980
Meckel-Syndrom
Nager sindrome di/ RN 1000
Nager-Syndrom
Noonan sindrome di/ RNI1010
Noonan-Syndrom
Opitz sindrome di/ RN1020
Opitz-Syndrom
Pallister-Hall sindrome di/ RNI1030
Pallisier-Hail-Syndrom
Pfeifier sindrome di/ RN1040
Pieiffer-Syndrom
Roberts sindrome di/ RN1060
Roberts-Syndrom
Robinow sindrome di/ RN1070
Robinow-Syndrom
Russell-Sitver sindrome dif | RN1080
Russel-Silver-Syndrom
Schinzel-Giedion sindrome | RN1090
di/
Schinzel-Giedion-Syndrom
Seckel sindrome dif RNI100
Seckel-Syndrom
Sequenza da ipocinesia RNIT10
fetnle/ Fetale Hypokinesie-
Sequenz
Simpson-Golabi-Behmel RN1120
sindrome di/ Simpson-
Golabi-Behmel-Syndrom
Sindrome branchio-oculo- RN1130
facciale/ Branchio-okulo-
faziales Syndrom
Sindrome branchio-oto- RN1140
renale/ Branchio-oto-renales
Syndrom
Sindrome cardio-facio- RNI1150
culanes/ Kardio-fazio-
kutanes Syndrom
Sindrome oculo-cerebro- RNI160

cutanea/ Okulo-zerebro-
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Bardet-Biedl sindrome di/
Bardet-Biedl-Syndrom
Carpenler sindrome di/
Carpenter-Syndrom
Cockayne sindrome di/
Cockayne-Syndrom
Comclia de Lange sindrome
di/
Comelin-de-Lange-Syndrom
De Sanctis-Cacchione
malattia di/ De Sanctis-
Cacchiong-Syndrom
Denys-Drash sindrome dif
Denys-Drash-Syndrom
Fraser sindrome di/
Fraser-Syndrom

Hay-Wells sindrome dif
Hay-Wells-Syndrom
Landau-KlefTner sindrome di/
Landau-KlefTner-Syndrom
LEOPARD sindrome/
LEOPARD-Syndrom
Levy-Hollister sindrome di/
Levy-Hollister-Syndrom
Marshall-Smith sindrome di/
Marshall-Smith-Syndrom
Neu-Laxova sindrome di/
Leu-Laxova-Syndrom
Pallister-Killian sindrome dif
Pallister-Killian-Syndrom
Pearson sindrome dif
Pearson-Syndrom

POLEMS sindrome’
POEMS-Syndrom
Rubinstein-Taybi sindrome
dif
Rubinstein-Taybi-Syndrom
Sindrome acrocallosa/
Akrokallosal-Syndrom
Sindrome cercbro-oculo-
lacio-scheletrica/ Zerebro-
okulo-fazio-skelettales)
Syndrom

Sindrome da plerigi multipli/

RN1380

RNI1390

RN1400

RN1410

RN1420

RNI1430
RNI1460
RN1470
RN1520
RN1530
RNI540
RNI1550
RN1560
RNI1590
RNI160G
RNI610

RN1620

RN1630

RN1640

RNI1670

10

91

Centri Interregionali di Riferimento dell’Area Vasta per le

malattie rare per gruppi di patologie
di cui al Decreto Ministeriale 279/2001

Uberregionale Referenzzentren des GroBraums fiir seltene
Krankheiten unterteilt nach Pathologiegruppen
gemil} Ministerialdekret Nr. 279/2001
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herangezogen, um eveniuelle noch nicht
akkreditierte Einheilen ausfindig zu
machen, die nicht in der Kasuistik der
Krankenhausaufenthalte aufscheinen, da
sie (berwiegend Ambulatoriumsdiagno-
sen durchfiihren. Auf Grund der [nforma-
tionen der ersten Einheit, welche die Dia-
gnose ersielt hat, die aus dem Register
hervorgeht, ergibt sich in viliger Trans-
parenz und Objektivitdt auf den gesam-
ten Grofiraum berechnet, eine Mindest-
fallzahl von mehr als finf Prozent.

Nach Einsichtnahme in den Beschluss
der Region Venelien Nr. 763 wvom
14.05.2015 - Umsetzung des
Abkommens zwischen dem Staat, den
Regionen und den autonomen Provinzen
vont Trient und Bozen zum Dokurnent
.Nationalplan fir seltene Krankheiten®".
Aktualisierung des  Netzwerks  der
iiberregionalen fir sellene Krankheiten
akkreditierlen Referenzzentren  des
Groltraums;

nach Einsichtnahme in den Beschluss
der Landesregierung Nr. 799 wvom
07.07.2015 JUbertragung von
Befugnissen (Maflnahmen) - Widerruf
des Beschiusses Nr, 705/2015,

beschliellt einsimmig in gesetzmaRiger
Weise:

1. die Pramissen wllinhallich als
integralen und substantiellen Bestandieil
des wvorliegenden  Beschlusses zu
genehmigen;

2. die Aktualisierung der won den
Verwaltungen anerkannten Liste der
Referenzzentren fUr seltene Krank-

della prima Unith che ha effettuato la
diagnosi, informazione presente nel
Registro, emergonc in  completa
frasparenza e oggetlivita, soglie di attivita
sullintera Area Vasta ben oltre il cinque
per cento.

Vista la delibera della Giunta della
Regione Veneto n. 763 del 14.05.2015 -
Recepimento delfAccordo fra it Governo,
le Regioni e le Province Autonome di
Trento e Bolzano sul documento “Piano
nazionale per le malattie rare (PNMR)."
Aggiornamento della rete dei Cenfri
Interregionali  di Riferimento delfarea
vasta, accreditati per le Malattie Rare;

vista la delibera della Giunta provinciale
n. 792 del 07.07.2015 “Delega di funzioni
{prowedimenti) — Rewoca della defibera
n. 705/2015;

delibera a wii upanimi legalmente
espressi;

1. di approvare quanto esposto nelle
premesse quale parle inlegrante e
sostanziale della presente deliberazione;

2. di approvare, nel rispetto delie
prescrizioni  previste dal Decrefo
Ministeriale n. 279 de! 18.05.2001, in

-
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heiten, welche dem (iberregionalen attuazione dellAccordo tra Regione del o lla 1= "
Netzwerk angehtrt, gemai Anlage unter Veneto, Regione Friuli Venezia Giulia, g 8 =z § % ¥ 8 € 8 B8 g = & 2 § 8 8 8 B B
Einhaltung der  Vorschriften des Provincia Autonoma di Bolzano e S 2 5 =2 s 5 g g 2 3 g 2 g 2 2 g2 2 =2 2 ==
Ministerialdekrets Nr. 279  vom Provincia Autonoma di Trento in tema di 2 = X 2 £ o o o z £ Z £ £ % £ & & &
18.05.2001, in  Durchfihrung des malattie rare di cui alla deliberazione - N -
Abkommens zwischen der Region defla Giunta provinciale n. 3136 del 2] = = 2 E £ m =} E
Venetien, der Region Friaul-Julisch- 30.08.2004, ed in attuazione dell'Accordo E: F E _ 5 m .m I i ..._m = ._m = £
Venetien, der Autonomen Provinz Bozen Stato-Regioni del 16.10.2014 sul Piano = ESEEEECE z £ B T £ S _F 2T 253 .3 =35
und der Autonomen Provinz Trient zum Nazionale Malattie Rare, I'aggiornamento 22 88528283 og8Ezs s % gEy £f8 B9EE.:T5E3 =
o - . ] X dmm,nv..nchd mo..ummm g =] cEe=2 =EcC v Z B5 E EYi g g™
Thema “seltene Krankheiten® geméai della lista dei Centri di riferimento per ke £ AL B2 SBESEE83E85y .8 SogSsEE SEgEESE g & m.__ummc
Beschluss der Landesregierung Nr. 3136 malattie rare apparlenenti ala rete a TEE5523% S9E53E4oE5EEs keSS £E5SS55EFEESEESE
vorn 30.08.2004 und in Durchfilhrung des valenza interregionale - allegato facente BeQpEEE52 082520y (LESY WgBriy ZERTERS5LEZLE4LERE
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Das Staat-Regionen-Abkommen wvom
16.10.2014 hat im Nationalplan fir
seltene Krankheiten den Schwerpunki
auf die Notwendigkeit einer Strukiurie-
rung und Neuqualifizierung der Netz-
werke im  Bereich der sellenen
Krankheiten gelegt und fordert die
funkionelle Zusammenarbeit zwischen
den Strukluren/Krankenhdusern bei der
Behandlung der betroffenen Menschen.

Es handet sich also um die Neu-
akkreditierung der aktiven Einrichtungen
im Bereich der seltenen Krankheiten und
um die Aklualisierung der diesbeziig-
lichen Vorschriften die Arbeitsweise und
die Vernetzung untereinander und mit
dem resfichen  Landesgesundheits-
system betreffend, mit dem Zwecke, das,
was sich in acht Jahren in der Planungs-
und Durchfiibrungstatigkeit bewshrt hat,
im Lichte der nationalen und
europdischen Eniwicklungen neu 2zu
bewerten.

Oben Erwdhntes sowie auch die
Hinweise des Staat-Regionen-
Abkommens (ber den Nationalplan fir
sellene Erkrankungen beriicksichtigt, ist
man dazu (ibergegangen, die bereits mit
Beschluss der Landesregierung Nr. 2439
voim  16.07.2007 akkreditierten Einrich-
tungen zu dberpriffen bzw. auch die rest-
lichen noch nicht akkreditierten aktiven
Einrichtungen der Provinz Bozen zu
bewerten.

Die Hauptkriterien, auf denen das
technische Gutachten fiir die Auswahl
der Zentren und operativen Einheiten
beruht, beziehen sich auf die Anlage A
des Beschlusses der Landesregierung
Nr. 2439 vom 16.07.2007.

Den technischen Aspekien 2ur Festiegung
der Bezugszentren und des Groflraums fir
die Enichling des Netzwerks im Bereich
der sefienen Krankhellen lagen objekdwe
und geteite Kriterien zu Grunde.

Die Uberprifung der akkreditierien
Zentren folgte den Kriterien und Ziel-
setzungen der  bereits erwdhnten
technischen Anlage A des Jahres 2007,
némiich folgenden zwei Informations-
quellen;

1) Die Informationsquelle “Register fir
seliene Krankheiten”. Diese Quelle hat
sich als nitzlich erwiesen, um die
Arbeitsweise der bereils akkreditierten
Zentren zu bewerten.

L'Accordo tra il Governo, le Regioni e le
Province Autonome di Trento e Bolzano
sul “Pianc nazionale per le malatlie rare
(FNMR)” del 16.10.2014 ha poslo
faccento sulla necessita di strutturare o
riqualificare e reli sule malattie rare
favorendo il collegamento funzionale tra le
strutture/presidi coinvoli nella presa in
carico della persona affetta tra loro.

Si  ftrata quindi di riaggiornare
laccreditamento dei Presidi attivi in
Provincia per le malattie rare e delle
disposizioni riguardanti le loro modalita di
funzionamento e di connessione in rete tra
loro e con il restante sistema sanitario
provinciale in modo da rivalutare quanto di
posiivo & stalo espresso  nella
programmazione e nella attuazione in
questi ofto anni di attivitd, rivisitandolo alla
luce del nuovo scenario nazionale ed
europeo.

Tenendo quindi conto di  quanto
sopradetio e delle indicazioni scaturile
dalfAccordo Stato-Regioni sul Piano
Nazionale Malatlie Rare, si & proceduto
alla rivalutazione dell'atlivitd dei presidi gia
accreditatt  dalla delibera delia Giunta
provinciale n. 2439 del 16.07.2007 e dei
restanti servizi aftivi in Provincia non
ancora accreditati.

| principali criteri su cui l'istruttoria tecnica
per la selezioni dei centri e delle unita
operative si & basata, sono stati quelli
indicati nellallegato A della delibera della
Giunta provinciale n. 2439  del
16.07.2007.

G aspefi fecnici  per procedere
alfindividuazione di tai Centri di
Riferimente e quindi alla costituzione
della rete di area vasta sono stati i criteri
obietlivi e condiisi.

La rivisitazione dei cenfri accreditafi,
fedele ai criteri e alle finalita del gia citato
allegato tecnico A dellanno 2007, ha
seguito due fonti informative e relative
metodologie:

1) La fonte informativa “Registro malattie
rare”, Tale fonte si & dimostrata ufile per
valutare l'attivita e il funzionamento dei
centri che sono gid accreditati.

86

95

RNI1210
RN1230
RN1240
RNI1250
RNI1260
RNI1270
RN1280
RNI1290
RN1300
RN1310
RNI1320
RNI330
RN1340
RNI1350
RNI1370
RNG100
RN1380
RN1390
RN1400
RNI410

RI. associazione/
RL-Assoziation

—
4
4

Andere multiple kongenitale
Anomalien mit geistiger
Comelia de Lange sindrome

mulliple con ritardo mentale/
Behinderung

Townes-Brocks sindrome di/

l'ownes-Brocks-Syndrom
VACTI

Bardet-Biedl sindrome di/
Bardet-Bied|-Syndrom
Carpenter sindrome di/

Smith-Magenis sindrome dif
Carmpenter-Syndrom

Smith-Magenis-Syndrom
Summit sindrome di/
Summit-Syndrom

Altre anomalie congenite
Cockayne-Syndrom

Aase-Smith sindrome di/
Cockayne sindrome di/

Aase-Smith-Syndrom
Alagille sindrome di/
Alagille-Syndrom

Sindrome da X fragile/
Alstrém sindrome

Prader-Willi sindrome di/
Prader-Willi-Syndrom
Marfan sindrome di/
Fragile-X-Synrom

di/Wildervanck-Syndrom
Marflan-Syndrom

sindrome di/ Smith-Lemli-
Williams sindrome di/
Williams-Syndrom
Winchester sindrome di/
Winchester-Syndrom
Wollram sindrome di/
Wolfram-Syndrom
Angelman sindrome di/
Angelman-Syndrom
difAlstrém-Syndrom

Opitz-Syndrom Typ 1
Wildervanck sindrome

VACTI

Uer Generalselpelr dar R - | Segratario
-Dr. Erps Magnago -
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b. Behandung des Patienten/der
Patientin anhand der Festlegung wvon
Therapien, Rehabilitatonsmalnahmen
und allen notigen Eingriffen for die
Besserung der klinischen Bedingungen,
der Lebensqualitit und der Fortent-
wicklung des  sympiomatologischen
Bildes der selftenen Krankheit, von der
er/sie betroffen ist;

c. Erstellung des Therapieplans und
Kontrolle der Epikrisen des betreuten
Patienten/ der betreuten Patientin;

d. Beteiligung an der Fesiegung der
diagnostisch-therapeutischen  Leitlinien
fur die Gruppe der seltenen Krankheiten
im eigenen Zustindigkeitsbereich.

Mit  obgenanntem  Beschluss  der
Landesregierung wurden in  Durch-
fihrung des Abkommens zwischen der
Regierung, den Regionen und den
Autonomen Provinzen Trient und Bozen
vom 10.05.2007 (Rep. N. 103/CSR),
verbffentlicht im Beiblatt des Amfsblattes
Nr. 124 vom  30.05.2007, das
Landeskoordinierungszentrum fir  den
Zugriff zum (berregionalen Netzwerk fir
seltlene Krankheiten beim landesweiten
Dienst fir Genetische Beratung aktiviert
und die Epidemiologische
Beobachiungsstelle des Landes mit der
Koordinierung aller fir die Implemen-
tierung und Inbetriebnahme des Neizes
nitigen Phasen und mit der
Unterstitzung der epidemiologischen
Tétigkeit und Datenverarbeitung betraut.

Fir die Autonome Provinz Bozen wurde
das Zentralkrankenhaus Bozen und in
seinem Inneren die operativen Einheiten
bestimmt, welche das bereits erwdhnte
Informationssystem, und zwar das
Landesregister fir seftene Krankheiten,
welches sich mit der Zeit weiterentwickett
hat, verwendet. Es wurden neue elekiro-
nische Formulare entwickelt, sodass es
gelungen ist, fir Patientinnen und
Patienten mit seftenen Erkrankungen ein
Krankenblatt zu erstellen, auvf dem alle
Verschreibungen von Medikamenten und
parapharmazeutischen Produkten auf-
scheinen, die entweder in den landesweit
definierten Grundleistungen (LEA - Liveli
Essenziali di Assistenza) oder in ihren
Ergénzungen angefiihrt sind (Beschliisse
der Landesregierung Nr. 4471 vom
17.12.2007 und Nr. 216 vom 8.02.2010)

b. il trattamento del'della paziente
altraverso la definizione delle terapie,
degli interventi di riabilitazione e quanto
ulile al miglioramento delle condizioni
cliniche, della qualita di vita e
delewoluzione del quadro sintomatologico

della patologia rara di cui eglifella é
affetio/a;

c. la stesura del piano assistenziale e il
controlio delle epicrisi del'della paziente
preso/a in carico;

d. la partecipazione alla definizione delle
linee guida diagnostico-terapeutiche per
gruppo di malattia rara di propria
competenza.

La sopracitata deliberazione della Giunta
Provinciale in atluazione delfAccordo tra
Governo, Regioni e Province Autonome di
Trento e Bolzano del 10.05.2007 (Rep. N.
103/CSR), pubblicalo nel supplemento
ordinario alla Gazzetta Ufficiale n. 124 de!
30.05.2007, ha aftvato il Cenfro
provinciale di  Coordinamento  per
laccesso alla rete interregionale delle
malattie rare {CCMR) presso il Servizio di
Consulenza Genetica a valenza
provinciale e ha affidato allOsservatorio
Epidemiologico  Provinciale (OEP) il
compito di garantire il coordinamento di
futte le fasi necessarie
allimplementazione e alfawio operativo
defla rete e di supportare [aftivita
epidemiologica e di elaborazione dati.

Per la Provincia Autonoma di Bolzano &
stato individuate come Centro di
Riferimento  I'Ospedale centrale  di
Bolzano e al suo interno le Unitd
Operative che ulilizzano il gia ricordato
sistema informativo, che brevemente
viene chiamato “Registro malattie rare”,
che si @ sviluppato nel tempo impiemen-
tando nuovi moduli  informatizzati,
venendo a cosfituire il dossier clinico
della persona con malattia rara, gestendo
tutte le prescrizioni di farmaci e
parafarmaci dedicafi alle persone con
malattia rara, sia ricomprese nei LEA
{Livelli Essenziali di Assistenza, che nelle
infegrazioni ai LEA provinciali (defibere
della Giunta provincia-le n. 4471 del
17.12.2007 e n. 216 del 8.02.2010) e le
eventuali  integrazioni ad personam
auforizzate dallAzienda sanitaria dell'Alto

Arca matemo-infantile (Dipartimento strult salute donna ¢

bambino)
Arca malerno-infantile (DA materno-infantile)

Fibrosi cistica (Centro Fibrosi Cistica)

Gastroenterologia
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Azienda Ospedalicra Univ.
57

int. di Verona -Presidio

Arzienda Ospedaliera Univ.
Borgo Roma

Int. di Verona- Presidio

Borgo Trento
Azienda Ospedaliera di

Padova

Centro per la sindrome di
perinalale rarc - Padova
perinatale rare — Verona

Kartagener - Verona
Centro per condizioni

morbose di origine
Centro per condizioni
morbose di origine

RN0930
RPODID
RP0O20
RP0030
RPOO40
RPODS50
RP0O060
RP0O0O70
RPOOIO
RPO020
RP0030
RPOO40
RP0050
RPO06GO
RPOOT0

ibrosi epatica congenita/
mbriofctopatia rubcolica/
Rételnembryofetopathic

Kongenitale hepatische

Fibrose
Sindrome fetale da idantoina/

Dihydantoin-Embryopathic
Sindrome alcolica fetale/
Fetales Alkoholsyndrom

Apnea infantile/

Dihydantoin-Embryopathic
Infantile Apnoe

Sindrome alcolica fetale/
Fetales Alkoholsyndrom

Apnea infantile/

Infantile Apnoc
Valproat-Embryoletopathic

Thrombozylopenic-Syndrom
Valproat-Embryofetopathic
Sindrome letale da idantoina/
Fibrosi cpatica congenita/
Kongenitale hepatische

Sindrome fetale da acido
Fibrose

valproico/
Kemittero/ Kernikterus

Rételnembryofetopathie
Kemittero/ Kernikterus

valproico/

imbriofctopatia rubcolico/

Radiusaplasic-
Kartagener-Syndrom
1

rkrankungen | Sindrome fetale da acido

enthatten sind oder ad personam vom Adige (Circolare dellAssessore alla o
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Die Landesregierung

nimmt Einsicht in das Landesgesetz Nr. 7
vom 5.03.2001, in geltender Fassung;

nimmt inshesondere Einsicht in den
Artikel 4 Absalz 2 Buchstabe b) des
Landesgesetzes Nr. 7 vom 5.03.2001, in
gettender Fassung, der vorsieht, dass die
Epidemiologische Beobachtungsstelle
des Landes Sidtirol, Untersuchungen
zum Erwerb spezifischer Kenntnisse
aktiiert und zur Uberwachung und
Uberpriifung der gesundheilichen und
hygienischen  Situation im  Land
Kontrollen durchfilhrt und regelméiig die
erhobenen Daten auswerlet,

nimmt Einsicht in das Ministerielle Dekret
Nr. 279 vom 18.05.2001 die Verordnung
ilber die Einrichtung eines nationalen
Netrwerkes fir die Diagnose wvon
seltenen Krankheiterr und die Befreiung
von der Beteiligung an den Kosten fur die
entsprechenden gesundheitlichen
Dienstieistungen betreffend, mit welchem
die politischen Verireter auf nationater
Ebene auf die seltenen Krankheiten
aufmerksam machen und die Errichtung
eines  nationalen  Netzwerkes  zur
Uberwachung und Befreuung der an
diesen Erkrankungen leidenden
Menschen dieser Pathologien, ins Auge
gefasst wird,

nimmt  Einsicht  in das  erste
Aktionsprograrmm fiir Offentliche
Gesundheit 2003-2008 der Europédischen
Kommission, welches die seltenen
Krankheiten als einen Schwerpunkt fir
MaRnahmen der Européischen
Gemeinschaft vorsieht;

nimmt Einsicht in das Akfionsprogramm
der Europdischen Gemeinschaft im
Bereich Gesundheit 2008-2013, mit
welchem vor allem zwei Ansétze verfolgt
werden; Austausch von Informationen
zwischen den bereits bestehenden
europdischen Nelzwerken fOr selene
Krankheiten und Entwicklung neuer
Strategien und Mechanismen fir den
Informationsaustausch und die
Koordinierung auf EU-Ebene, mit dem
del, die weitere Zusammenarbeit
anzuregen und die transnationale
Kooperation zu stérken;

La Giunta Provinciale

vista la Legge provinciale n. 7 del
5.03.2001 e successive modifiche,;

visto in particolare modo [larlicolo 4,
comma 2, lettera b) della citata Legge
provinciale n. 7 del 5032001 e
successive modifiche, che prevede Ia
competenza dellOsservatorio
epidemiologico  provinciale nelfaitivare
indagini  per  specifiche  esigenze
conosciive ed effettuare coniroli ed
elaborazioni periodiche sui dati acquisiti a
fini di sorveglianza e monitoraggio della
situazione igienico-sanitaria in provincia:

visto il Decreto Ministeriale n. 279 del 18
maggio 2001 - recante “Regolamento di
istiluzione della rele nazionale delle
malatie rare e di esenzione dala
partecipazione al costo delle relative
prestazioni sanitarie” - che ha awiato la
politica nazionale sulle malattie rare
comprendente la realizzazione di una rete
nazionale di moniloraggio e [assislenza
dedicata specificamente alle persone
affelte da tali patologie;

visto il primo Programma di azione
comunitaria in materia di sanita pubblica
{2003-2008) che considera le malattie
rare  uno dei seftori prioritari
dellintervento  comunitario;

visto il Programma di azione comunitaria
in materia di sanit2 pubblica 2008-2013,
le cui due principali linee di azione sono
rappresentate  dalo  scambic  di
informazioni atiraverso reti europee gid
esistenti sulle malattie rare e lo sviluppo
di strategie e meccanismi per lo scambio
di informazioni e il coordinamento a
livello cormunitario, al fine di incoraggiare
la continuith del lavoro e la cooperazione
transnazionale;

Der Genefaisekreidr der LB A Segretzrio Ganerale defla 6P
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