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OGGETTO

Definizione di criteri e modalita per la erogazione di contributi economici, per ’anno 2016, finalizzati al
riconoscimento e alla valorizzazione del lavoro di cura del familiare-caregiver che assiste minori affetti da
una malattia rara e in condizioni di disabilita gravissima.

LA GIUNTA REGIONALE

VISTO il Decreto Ministeriale 18 maggio 2001, n. 279, recante "Regolamento di istituzione della rete nazionale
delle malattie rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni sanitarie” ai
sensi dell’articolo 5, comma 1, lettera b) del decreto legislativo 29 aprile 1998, n. 124;

VISTO, in particolare, I’Allegato 1 al DM n. 279/200]1 (Pubblicato sulla Gazzetta Ufficiale, Supplemento
Ordinario, serie generale n. 160 del 12/07/2001) riguardante 1elenco delle malattie rare esentate dalla
partecipazione al costo;

ACCERTATO che il Piano Nazionale Malattie Rare 2013-2016, approvato dalla Conferenza Stato-Regioni
nella seduta del 16 ottobre 2014, al punto 3.4. prevede la necessita di “garantire sostegno alla famiglia
e/o al caregiver che si prendono cura di persone con MR ad elevata intensita assistenziale™,

CONSIDERATA la necessita di supportare, mediante I’assegnazione di sostegni economici, le famiglie gravate
da carico assistenziale espletato nei confronti di minori in etd pediatrica, affetti da malattie rare cosi



come definite dal richiamato Allegato | al Decreto Ministeriale 18 maggio 2001, n. 279, c¢he versano in
condizioni di disabilita gravissima e che necessitano di un’clevata inlensita assistenziale;

PRESO ATTO che il bilancio regionale, per I'esercizio 2016, presenta una disponibilita finanziaria di
€ 200.000,00 sul cap. 71682 denominato “Sostegno famiglie minori affetti da malattic rare e disabilita
aravissima™; :

ATTESA I'urgenza di intervenire a sostegno del caregiver, partendo dall’assunto che le malattie rare croniche,
gravi e invalidanti richiedono cure tempestive, intensive ¢ continuative e che la Regione attua interventi
di supporto nei confronti del familiare che si prende cura volontariamente ¢ gratuitamente, in modo
costante e continuativo, dell’assistito bisognoso di assistenza globale e prolungata;

RITENUTO di ‘destinare le risorse pari a € 200.000,00, per ’esercizio 2016, a interventi finalizzati a sostegno
del caregiver per Iassisienza di minori affetti da malattic pediatriche rare, che comportano una
condizione di disabilita gravissima;

CONSIDERATO necessario procedere alla definizione di criteri ¢ modaliti per ’assegnazione e per
I*erogazione di contributi per I'anno 2016 a favore di famiglie con minori affetti da malattie rare e che
vivono una condizione di disabilita gravissima, determinando in € 10.000,00 il contributo massimo
concedibile per ciascun nucleo familiare;

RITENUTO:

I. Di dover approvare I’Allegato A “RICONOSCIMENTO E VALORIZZAZIONE DEL LAVORO DI
CURA DEL FAMILIARE — CAREGIVER PER L’ASSISTENZA A MINORI AFFETTI DA UNA
MALATTIA RARA E [N CONDIZIONE DI DISABILITA GRAVISSIMA. CRITERI E
MODALITA PER LA EROGAZIONE DI CONTRIBUTI PER L’ANNO 20167, allegato al presente
atto di cui forma parte integrante e sostanziale; ' '

2. Di dover approvare I'Allegato B - Modello “ISTANZA DI ACCESSO AL CONTRIBUTO
ECONOMICQ”, allegato al presente atto di cui forma parte integrante e sostanziale;

3. Di dover approvare, solo ai fini della presente Deliberazione, I’Allegato C - Modulo da compilare a
cura del medico convenzionato per la pediatria di libera scelta, oppure dal medico convenzionato per
I’assistenza primaria, che ha in carico I'assistito/a, per I'attestazione di paziente in condizione di
disabilita gravissima, allegato al presente atto di cui forma parte integrante e sostanziale;

DATO ATTO CHE:

1. 1l Dirigente del “Servizio Politiche per il Benessere Sociale”, competente nelle materie trattate nel
presente provvedimenlo, ha espresso il proprio parere favorevole in ordine alla regolaritd tecnico
amministrativa dello stesso, apponendovi la propria firma in calce;

2. il Direttore del Dipartimento per la Salute e il Welfare, apponendo la sua firma sul presente
provvedimento, sulla base del parere favorevole di cui al precedente punto 1, attesta che lo stesso &
conforme agli indirizzi, funzioni ed obiettivi assegnati al Dipartimento medesimo.

Dopo puntuale istruttoria favorevole da parte della struttura proponente

a voti unanimi espressi nelle forme dj legge,

DELIBERA
per i motivi esposti in narrativa e che si intendono qui richiamati:

I Di prendere atto che il Bilancio regionale, per I'esercizio 2016, presenta una disponibilita finanziaria di
€ 200.000,00 sul cap. 71682 denominato “Sostegno famiglie minori affetti da malattie rare e disabilita
gravissima™;

2. Di approvare I'Allegato A “RICONOSCIMENTO E VALORIZZAZIONE DEL LAVORO DI CURA
DEL FAMILIARE — CAREGIVER PER L’ASSISTENZA A MINORI AFFETTI DA UNA
MALATTIA RARA E IN CONDIZIONE DI DISABILITA GRAVISSIMA. CRITERI E MODALITA
PER LA EROGAZIONE DI CONTRIBUTI PER L’ANNO 20167, allegato al presente atto di cui forma
parte integrante e sostanziale;

3. Di approvare I’Allegato B - Modello “ISTANZA DI ACCESSO AL CONTRIBUTO ECONOMICO™,
allegato al presente atto di cui forma parte integrante e sostanziale;

4. Di approvare, solo ai fini della presente Deliberazione, 1’Allegato C - Modulo da compilare a cura del
medico convenzionato per la pediatria di libera scelta, oppure dal medico convenzionato per I*assistenza
primaria, che ha in carico I’assistito/a, per Dattestazione di paziente in condizione di disabilita
gravissima, allegato al presente atto di cui forma parte integrante e sostanziale;

5. Di procedere alla pubblicazione del presente atto e degli Allegati A, B ¢ C sul BURAT ;

6. Di procedere, inoltre, alla pubblicazione del presente atto e degli Allegati A, B e C, sul portale della
Regione Abruzzo www.regione.abruzzo.it e sull*QOsservatorio Sociale Regionale

www.osr.regione.abruzzo.it .
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ALLEGATO A

Riconoscimento e valorizzazione del lavoro di cura del familiare-
caregiver che assiste minori affetti da una malattia rara di cui
all’ Allegato 1 al Decreto Ministeriale 18 maggio 2001, n. 279 e in
condizioni di disabilita gravissima.

Criteri e modalita per la erogazione di contributi per I’anno 2016
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PREMESSE E FINALITA

Il presente intervento si prefigge I'obiettivo di favorire la permanenza nel proprio domicilio dei
minori in etd pediatrica affetti da una malattia rara, come da classificazione ed elencazione
disposte dall’Allegato 1 al Decreto Ministeriale 18 maggio 2001, n. 279, malattia che
determina una disabilita gravissima, riscontrabile da una condizione di dipendenza vitale per
la quale ¢ necessaria un’assistenza domiciliare continua nelle 24 ore.

Si dispongono criteri € modalita per I’assegnazione di contributi, per ’anno 2016, alle
famiglie in possesso di specifici requisiti e impegnate nelle attivita di cura del minore affetto
da malattia rara ¢ in condizione di disabilita gravissima.

[ contributi previsti dal presente atto sono disposti con risorse derivanti dallo stanziamento
del competente capitolo del bilancio regionale 2016, che presenta una dlspombllllé pari a
€200.000,00.

Art. 1
Contributo economico

1l contributo assegnato per le istanze ammesse a finanziamento, ammonta ad
€ 10.000,00 per nucleo familiare.

Il contributo & compatibile con altri benefici e/o servizi fruiti.

Art. 2
Destinatari

Possono presentare istanza di accesso al contributo economico di cui all’Art. 1, co. 1
esclusivamente i genitori conviventi, inoccupati o disoccupati, residenti nella Regione
Abruzzo, nel cui nucleo familiare sono presenti soggetti in etd pediatrica affetti da malattie
rare, croniche, gravi e invalidanti e che necessitano di un’elevata intensita assistenziale, di
cure tempestive, intensive e continue da parte dei familiari stessi come definite dall’allegato
I del Decreto Ministeriale 18 maggio 2001, n. 279 e che comportano una disabilita
gravissima, come da certificazione di cui all’allegato C.

Art. 3
Modalita per la presentazione delle istanze

. A pena di esclusione, |’istanza di accesso ai benefici previsti dal presente provvedimento

deve essere formulata dal genitore interessato, disoccupato o inoccupato, utilizzando il
modello “ISTANZA DI ACCESSO AL CONTRIBUTO ECONOMICO”, Allegato B, e trasmessa
entro ¢ non oltre il 15° giorno dalla pubblicazione sul BURAT del presente atto, a mezzo
raccomandata A.R. all’indirizzo: Regione Abruzzo — Dipartimento per la Salute e il Welfare
- Servizio Politiche per il Benessere Sociale Via Conte di Ruvo, 74 — 65124 Pescara. A tal

fine, fa fede il timbro postale di partenza, ai sensi dell’art. 2963, comma 3, c.c., se tale

termine cade in un giorno festivo & prorogato di diritto al giormo seguenle-no
@e’“ ¥ Efé

D
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. L'Amministrazione non risponde di eventuali disguidi postali che dovessero verificarsi e dai
quali potrebbe risultare un pregiudizio non sanabile sull'ammissione agli incentivi dei
potenziali destinatari.

. Sul plico deve essere riportata l'indicazione del mittente e la seguente dicitura:
“Riconoscimento e valorizzazione del lavoro di cura del familiare-caregiver”.

. L’istanza di partecipazione, Allegato B, deve essere corredata dei seguenti documenti:

a. Certificazione rilasciata da una struttura sanitaria pubblica aftestante la sussistenza di
malattia rara e relativo codice di classificazione ai sensi dell’Allegato 1 al D.M. n.
279/2001. '

b. Modulo Allegato C, compilato e sottoscritto a cura dal medico convenzionato per la
pediatria di libera scelta, oppure dal medico convenzionato per I’assistenza primaria, che
ha in carico |’assistito/a, attestante la condizione di paziente in situazione di disabilita
gravissima.

c. Dichiarazione ISEE in corso di validita con riferimento ai redditi dell’intero nucleo
familiare.

d. Copia del documento d’identita, in corso di validita, del genitore che produce istanza.

Art. 4
Condizioni di ricevibilita
Non sono considerate ricevibili le istanze trasmesse con modalita difformi e oltre i termini
previsti all’Art. 3, comma 1.

Art. 5
Condizioni di ammissibilita

1. Il Dirigente del Servizio competente procede alla costituzione con proprio atto di un Gruppo
di Lavoro per l'esame di ammissibilita delle istanze che hanno superato I'esito di
ricevibilita.

2. Non sono considerate ammissibili le istanze:

- prive anche di un solo documento previsto all’Art. 3, comma 4;
- inoltrate da soggetti diversi da quelli previsti all’Art. 2.

3. L’assenza dei requisiti richiesti, come declinati dal presente atto, comporta la conclusione

del procedimento con reiezione della istanza.
4. Tl Gruppo di lavoro trasferisce gli esiti dell’esame di ammissibilita delle istanze al Servizio
regionale competente.

Art. 6
Attivita istruttoria e assegnazione delle risorse

1l competente Servizio “Politiche per il Benessere Sociale™ del Dipartimento per la Salute e il
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a. Alla redazione della graduatoria, formulata in funzione del reddito familiare evinto dalla
dichiarazione [SEE allegata all’istanza;

b. Il competente Servizio, in sede di formulazione della graduatoria, fino alla concorrenza

dell’ammontare della disponibilitd finanziaria, procede alla ripartizione ed alla

assegnazione del contributo di € 10.000,00 a favore di ciascun nucleo familiare la cui

istanza & risultata ammessa a finanziamento; ‘

Qualora le risorse in dotazione per il presente intervento non consentano 1’assegnazione

all’'ultimo soggetto collocato in graduatoria dell’intero importo previsto, pari a

€ 10.000,00, si dispone, per I'ultimo beneficiario posto in graduatoria, ’assegnazione di

un contributo pari alla differenza tra le risorse disponibili e ’ammontare gia assegnato

fino alla penultima posizione.

d. Eventuali economie residue o eventualmente sopravvenute per le circostanze di cui
all’Art. 8, verranno riprogrammate con successiva Deliberazione di Giunta Regionale.

]

Art. 7
Liquidazione dei contributi

. La liquidazione dei contributi a favore dei soggetti beneficiari & disposta come segue:

— 11 70% del contributo, assegnato in acconto, & erogato successivamente alla approvazione
della graduatoria.

— II 30% a saldo del contributo assegnato & erogato a seguito della presentazione di una
relazione semestrale trasmessa al Servizio regionale competente da parte del Servizio
Sociale del Comune che ha in carico il minore, nella quale si attesti la permanenza dei
requisiti che hanno dato luogo alla concessione del contributo. '

Art. 8
Adempimenti del beneficiario

Qualora durante il periodo di fruizione del contributo economico dovesse venir meno una
delle condizioni che hanno dato luogo all’assegnazione del contributo stesso, il genitore
beneficiario dovra darne tempestivamente notizia al Servizio competente del Dipartimento
per la Salute e il Welfare, il quale procedera alla adozione dell’atto di revoca del contributo
e di decadenza dal beneficio. ,

. Per le risorse che dovessero evidenziarsi in presenza di cessazione anticipata a causa della
rinuncia del soggetto beneficiario o per la decadenza dal beneficio a causa di perdita
sopravvenuta dei requisiti, si procederd, con il meccanismo dello scorrimento, al
riconoscimento del contributo economico a favore di un ulteriore soggetto, seguendo
I’ordine di graduatoria sino all’esaurimento delle risorse,

-+
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Riconoscimento e valorizzazione del lavoro di cura del familiare-caregiver che assiste
minori affetti da una malattia rara di cui all’ Allegato 1 al Decreto Ministeriale 18 maggio
2001, n. 279 e in condizioni di disabilita gravissima

| ISTANZA PER L’ACCESSO AL CONTRIBUTO ECONOMICO

Spett.le

REGIONE ABRUZZO

DIPARTIMENTO PER LA SALUTE E IL WELFARE
SERVIZIO “POLITICHE PER IL BENESSERE
SOCIALE”

Via ConTE D1 Ruvo, 74

65124 PESCARA

OGGETTO: ISTANZA DI ACCESS0 AL CONTRIBUTO ECONOMICO — ANNO 2016.

IL/La sottoscritto/a
Codice fiscale n. con la presente inoltra formale
istanza di contributo economico, per I’anno 2016, in favore di genitori conviventi, inoccupati o
disoccupati, residenti nella Regione Abruzzo che hanno nel proprio nucleo familiare soggetti in eta
pediatrica affetti da malattie rare, croniche, gravi ed invalidanti come definite dall’Allegato 1 del
Decreto ministeriale 18 maggio 2001, n. 279, che comportino una disabilitd gravissima, come da
certificazione del Medico convenzionato per la pediatria di libera scelta, oppure dal medico
convenzionato per I’assistenza primaria, che ha in carico I’assistito/a, Allegato C, e che necessitano
di una elevata intensita assistenziale, cure tempestive, intensive e continue da parte dei familiari
stessi.

A tal fine, sotto la propria responsabilita,

DICHIARA

consapevole della responsabilita penale a cui pud andare-incontro in caso di dichiarazioni mendaci, falsita
in atti e uso di atti falsi, ai sensi e per gli effetti degli artt. 46, 47 ¢ 76 del D.P.R., 28-12-2000, n. 445, i
propri dati anagrafici:

COGNOME

NOME

DATA E LUOGO DI NASCITA
RESIDENZA: INDIRIZZO
CAP

COMUNE

PROVINCIA

| RECAPITI TELEFONICI

DICHIARA INOLTRE:

1. DI ESSERE LI INOCCUPATO/A
(barrare con una x la propria condizione occupazionale)

o 1/2
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2. DI ESSERE IMPEGNATO/A IN SERVIZI DI CURA E ASSISTENZA DEL/DEI ":]:.C:UENTI
FAMILIARI MINORI CONVIVENTT:

COGNOME E NOME | LUOGO E DATA NASCITA INDIRIZZO

3. DI AVERE IL SEGUENTE REDDITO ISEE
(riferito all'ultima dichiarazione dei redditi e al nucleo familiare di appartenenza)

4. DI ESSERE RESIDENTE NELLA REGIONE ABRUZZO (barrare con una x la propria
ciltadinanza)

0 CITTADINO/A ITALIANA-

0 CITTADINO/A DEL SEGUENTE STATO UE

[J IN QUANTO CITTADINO/A EXTRACOMUNITARIA, IN POSSESSO DEL PERMESSO DI
SOGGIORNO CE PER I SOGGIORNANTI DI LUNGO PERIODO DI DURATA NON
INFERIORE A UN ANNO

5. CHE IL CONTRIBUTO ECONOMICO ASSEGNATO SARA UTILIZZATO
ESCLUSIVAMENTE PER IL LAVORQO DI CURA NEI CONFRONTI DEL MINORE
ASSISTITO

AUTORIZZA

- I’Amministrazione Regionale ed ogmi altro soggetto formalmente delegato ad effettuare tutte le
indagini tecniche ed amministrative dagli stessi ritenute necessarie sia in fase di istruttoria che
dopo !’eventuale concessione delle agevolazioni richieste e ’erogazione a saldo delle stesse,
anche tramite sopralluoghi e/o acquisizione di documentazioni pertinenti aggiuntive rispetto a
quelle espressamente previste dalla normativa;

- Dinserimento, l’elaborazione e la comunicazione a terzi delle informazioni contenute nella
presente domanda e nei relativi allegati, con riferimento alle disposizioni del DLGS 196/03.

ALLA PRESENTE DOMANDA ALLEGA:

1) certificazione di malattia rara, rilasciata da una struttura -sanitaria pubblica attestante la
sussistenza di malattia rara e relativo codice di classificazione ai sensi dell’Allegato 1 al
D.M. n. 279/2001;

2) certificazione di disabilita gravissima redatta dal medico'convenzionalo per la pediatria di
libera scelta, oppure dal medico convenzionato per ’assistenza primaria, che ha n, carico
’assistito/a, allegato C;

3) fotocopia di un documento d’identita in corso di validita del genitore richiedente;

4) originale o copia conforme della dichiarazione reddito [SEE, in corso di validita;

Tutti i dati personali di cui I’ Amministrazione venga in possesso in occasione dell’espletamento del presente
procedimento vengono trattati nel rispetto del D.Lgs. 30-06-2003, nr. 196 recante “Codice in materia di
protezione dei dati personali”.

luogo e data Firma dell’istante
(luog
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DISABILITA GRAVISSIMA
MIN Rl IN ETA' PEDIATRICA IN CONDIZIONI DI DIPENDENZA VITALE CON NECESSITA DI
ASSISTENZA CONTINUATIVA E DI MONITORAGGIO NELLE 24 ORE
Scheda Valutazione a Cura del Medico convenzionato per la pediatria di libera scelta,
oppure dal medico convenzionato per I'assistenza primaria, che ha in carico ['assistifo/a

Il Dr.

Ai fini della valutazione della disabilita grc:wsmmu del minore in etd pediafrica, che necessita

di assistenza nelle 24 ore
dichiara

che il/la Minore

nato/a il

e affetto/a da

Presenta inoltre le seguenti compromissioni: (*)

@ In almeno una delle condizioni sotto elencate:
[barrare Ia casella corispondente)

[0 MOTRICITA

»Dipendenza fotale in futte le ADL: I'attivité & svolia completamente da un'alira persona | Sl | NC_JJ

[ STATO DI COSCIENZA

»Compromissione severa: raramente/mai prende decisioni sl | NO

»Persona non cosciente ] ' sl | NO

@ E in almeno una delle seguenti:

] RESPIRAZIONE

»Necessita di aspirazione guotidiana o 5 | NO
»Presenzd fracheostomia . g | nO
_»Presenza ventilazione assistita : 5| NO
»Necessita di macchina della fosse I — 5l | NO
CINUTRIZIONE ‘
*>Necessita di modifiche dietetiche per deglutire sia solidi ch_ca_ﬁq-aiar-— S5l | NO
»Combinata orale e enterale/parenterale R st_| NO
*Solo framite sondino naso-gasirico (SNG) 5| NO
»Solo tramite gastrostomia (es. PEG) : _ 18] HO
#Solo parenterale (atiraverso catetere venoso cenjigle£ o ) Sl [ NO
exe ey —
Luogo o
(FiRnaa E TIMBRO)

(")La condizione, al fine della presentazione della domanda, & che |'assistito presenti almeno due
comprormissioni, una per ciascun dominio, (di cui al punto @ e al punto @ del presente modulo} ad
eccezione di coloro che versano nelle condizioni sotto riportate, per le quali @ sufficiente un'unica
condizione :

Mnel dominio della "RESPIRAZIONE " ventilazione assistita (invasiva o non invasiva);

Finel dominio della "NUTRIZIONE " In alimentazione parenterale altraverse catetere venoso centrale.
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Supplemento ordinario alla GAZZETTA UFFICIALE

Serie generale - n. 160

ALLEGATO N. 1

ELENCO MALATTIE RARE ESENTATE DALLA PARTECIPAZIONE AL COSTO

1. MALATTIE INFETTIVE E PARASSITARIE (cod. ICD9-CM da 001 a 139) - RA

Codice

esenzione Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RA0010 Hansen malattia di
RA0020 Whipple malattia di Lipodistrofia intestinale
RA0030 Lyme malattia di

2. TuMoRI (cod. ICD9-CM da 140-239) - RB

Codice

esenzione Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RB0010 Wilms tumore di Nefroblastoma
RB0020 Retinoblastoma
RB0030 Cronkhite-Canada malattia di
RB0040 Gardner sindrome di
RB0050 Poliposi familiare
RB0060 Linfoangioleiomiomatosi Linfoangioleiomatosi polmonare
RBGO010 Neurofibromatosi

3. MALATTIE DELLE GHIANDOLE ENDOCRINE, DELLA NUTRIZIONE, DEL METABOLISMO E DISTURBI IMMUNITARI (cod. ICD9-CM da 240 a 279) - RC

es(;ﬁfziilgfle Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RC0010 Deficienza di Acth
RC0020 | Kallmann sindrome di Ipogonadismo con anosmia
RCGO10 | Iperaldosteronismi primitivi Bartter sindrome di
Con sindrome di
RCGO020 | Sindromi adrenogenitali congenite Iperplasia adrenalica congenita
RC0030 Reifenstein sindrome di Sindrome da insensibilitda parziale agli
androgeni
RCGO030 | Poliendocrinopatie autoimmuni Schmidt sindrome di Poliendocrinopatia autoimmune di tipo 11
RC0040 | Puberta precoce idiopatica
RC0050 | Leprecaunismo Donhoue sindrome di
RC0060 | Werner sindrome di
RC0070 | Deficienza congenita di zinco Acrodermatite enteropatica
RCGO040 | Disturbi del metabolismo ¢ del trasporto | Cistinosi
degli aminoacidi
Hartnup malattia di
Albinismo
Alcaptonuria
Ipervalinemia
Malattia delle urine a sciroppo di acero
Omocistinuria
Sindrome da malassorbimento di
Metionina
Iperistidinemia
Acidemie organiche e acidosi lattiche
Primitive
Alaninemia
Iminoacidemia
RCGO050 | Disturbi del ciclo dell’urea Citrullinemia
Iperammoniemia ereditaria
RCGO060 | Disturbi del metabolismo e del trasporto | Glicogenosi
dei carboidrati escluso: Diabete mellito | Galattosemia
Fruttosemia
Malassorbimento congenito di saccarosio
ed isomaltosio
RCGO070 | Alterazioni congenite del metabolismo delle | Ipercolesterolemia  familiare omozigote

lipoproteine ecluso: Ipercolesterolemia
familiare eterozigote tipo Ila e IIb;
Ipercolesterolemia primitiva poligenica;
Ipercolesterolemia familiare combi-
nata; Iperlipoproteinemia di tipo IIII

tipo Ila

Deficit familiare di lipasi lipoproteica

Ipercolesterolemia  familiare omozigote
tipo IIb

Ipobetalipoproteinemia

Abetalipoproteina

9

Bassen Kornzweig sindrome di
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esceggi]gie Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
Tangier malattia di Deficit familiare di alfalipoproteina
Deficit della lecitincolesteroloaciltransfer-
tasi
Ipertrigliceridemia familiare
Xantomatosi cerebrotendinea
Disturbi del metabolismo intermedio degli
acidi grassi e dei mitocondri
RC0080 | Lipodistrofia totale
RCGO080 | Disturbi da accumulo di lipidi Fabry malattia di
Gaucher malattia di
Niemann pick malattia di
RCGO090 | Mucolipidosi
RC0090 | Dercum malattia di Adiposi dolorosa
RC0100 | Farber malattia di Deficienza di ceramidasi
RCO110 Crioglobulinemia mista
RC0120 | Aceruloplasminemia congenita
RCO0130 | Atransferrinemia congenita
RC0140 | Waldmann malattia di
RCGI100 | Alterazioni congenite del metabolismo | Emocromatosi ereditaria Emocromatosi familiare
del ferro
Sindrome iperferritinemia-cataratta con-
genita
RCO150 | Wilson malattia di Degenerazione lenticolare o putaminale
familiare
Degenerazione epatocerebrale
RC0160 | Ipofosfatasia Fosfoetilaminuria
RCO0170 | Rachitismo ipofosfatemico vitamina d
resistente
RCGI110 | Porfirie
RCGI120 | Disordini del metabolismo delle purine e | Lesch-nyhan malattia di
delle pirimidine
Xantinuria
RCGI130 | Amiloidosi primarie e familiari
RCO0180 | Crigler-najjar sindrome di
RCG140 | Mucopolisaccaridosi Hunter sindrome di
Hurler sindrome di
Maroteaux-lamy sindrome di
Morquio malattia di
Sanfilippo sindrome di
Scheie sindrome di
RCO0190 | Angioedema ereditario Edema angioneurotico ereditario
RC0200 | Carenza congenita di alfal antitripsina
RCGI150 | Istiocitosi croniche Istiocitosi x
RCG160 | Immunodeficienze primarie Agammaglobulinemia
Di George sindrome di
Nezelof sindrome di
RC0210 Behget malattia di

4. MALATTIE DEL SANGUE E DEGLI ORGANI EMATOPOIETICI (cod. ICD9-CM da 280 a 289) - RD

es(éﬁgilglele Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RDGO010 | Anemie ereditarie Sterocitosi ereditaria
Favismo
Talassemie
Anemia a cellule falciformi
Blackfan-Diamond anemia di Anemia congenita ipoplastica
Fanconi anemia di Pancitopenia di Fanconi
Anemie sideroblastiche
RDO0010 | Sindrome emolitico uremica
RDO0020 | Emoglobinuria parossistica notturna Marchiafava-Micheli sindrome di
RDGO020 | Difetti ereditari della coagulazione Emofilia A
Emofilia B
Deficienza congenita dei fattori della coa-
gulazione
Von Willebrand malattia di
Disordini ereditari trombofilici
RDO0030 | Porpora di henoch-schonlein ricorrente
RDGO030 | Piastrinopatie ereditarie Bernard Soulier sindrome di
Storage pool deficiency
Tromboastenia
RDGO040 | Trombocitopenie primarie ereditarie Ipoplasia megacariocitica idiopatica
RDO0040 | Neutropenia ciclica
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Codi L . . . . -
esegzi]gfle Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RDO0050 | Malattia granulomatosa cronica Disfagocitosi cronica
RDO0060 | Chediak-higashi malattia di

6. MALATTIE DEL SISTEMA NERVOSO E DEGLI ORGANI DI SENSO (cod. ICD9-CM da 320 a 389) - RF

cs(srg(ziil(c)ﬁc Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RFGO010 | Leucodistrofie Alexander malattia di
Canavan malattia di
Krabbe malattia di
Leucodistrofia metacromatica
Pelizaeus-merzbacher malattia di
RFGO020 | Ceroido-lipofuscinosi Batten malattia di
Kufs malattia di
RFGO030 | Gangliosidosi
RF0010 Alpers malattia di
RF0020 | Kearns-Sayre sindrome di
RFO0030 | Leigh malattia di
RF0040 | Rett sindrome di
RF0050 Atrofia dentato rubropallidoluysiana
RF0060 Epilessia mioclonica progressiva
RF0070 Mioclono essenziale ereditario
RFO0080 | Corea di huntington
RFO0090 | Distonia di torsione idiopatica
RFGO040 | Malattie spinocerebellari Atassia di friedreich
Paraplegia spastica ereditaria Strumpel-lorraine malattia di
Atassia cerebellare ereditaria di Marie Degenerazione cerebellare di Marie
Degenerazione cerebellare subacuta
Degenerazione parenchimatosa
Corticale cerebellare
Degenerazione spinocerebellare di Holmes | Atrofia cerebello olivare
Dissinergia cerebellare mioclonica di Hunt | Atrofia spinodentata
Atassia periodica Atassia vestibulocerebellare
Marinesco-Sjogren sindrome di
Atassia Friedreich-Like Deficienza familiare di vitamina e
Atassia teleangectasica Louis Bar sindrome di
RFGO050 | Atrofie muscolari spinali Werdnig-Hoffman malattia di
Kugelberg-Welander malattia di
Kennedy malattia di
RF0100 Sclerosi laterale amiotrofica
RFO0110 Sclerosi laterale primaria
RF0120 Adrenoleucodistrofia Schilder malattia di
RF0130 Lennox Gastaut sindrome di
RF0140 West sindrome di
RF0150 Narcolessia
RF0160 Melkersson-Rosenthal sindrome di
RFGO060 | Neuropatie ereditarie Dejerine Sottas malattia di Neuropatia periferica ereditaria tipo 111
Neuropatia congenita ipomielizzante
Charcot Marie Tooth malattia di Atrofia muscolare peroneale
Neuropatia tomaculare Polineuropatia ricorrente familiare
Neuropatia sensoriale ereditaria
Refsum malattia di Eredopatia atassica polineuritiforme
Neuropatia assonale gigante
Rosenberg-Chutorian sindrome di
Roussy-Levy sindrome di
RF0170 Steele-Richardson-Olszewski sindrome di Paralisi sopranucleare progressiva
RF0180 Polineuropatia cronica infiammatoria
demielinizzante
RF0190 Eaton-Lambert sindrome di
RFGO070 | Miopatie congenite ereditarie Miopatia central core
Miopatia centronucleare
Miopatia desmin storage
Miopatia nemalinica
RFGO080 | Distrofie muscolari Becker distrofia di
Distrofia muscolare oculo-gastro-intestinale
Duchenne distrofia di
Erb distrofia di
Landouzy-Dejerine distrofia di
RFGO090 | Distrofie miotoniche Steinert malattia di
Thomsen malattia di
Von Eulenburg malattia di
RFGI100 | Paralisi normokaliemiche, ipo e iperka-

liemiche
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esceggi]gie Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RF0200 | Vitreoretinopatia essudativa familiare Criswick-Schepens sindrome di
Coats malattia di
RF0210 Eales malattia di
RF0220 Behr sindrome di
RFGI110 | Distrofie retiniche ereditarie Distrofia vitreo retinica Retinoschisi giovanile
Retinite pigmentosa Distrofia pigmentosa retinica
Retinite punctata Albescens Fundus albipunctatus
Distrofia dei coni
Stargardt malattia di
Amaurosi congenita di Leber
Distrofia vitelliforme di Best Fundus flavimaculatus
Distrofia ialina della retina Golman-Favre malattia di
RFGI120 | Distrofie ereditarie della coroide
RF0230 Ciclite eterocromica di fuch
RF0240 | Atrofia essenziale dell’iride
RF0250 Emeralopia congenita
RF0260 | Oguchi sindrome di
RF0270 Cogan sindrome di
RFGI130 | Degenerazioni della cornea Degenerazione nodulare Degenerazione nodulare di Salzmann
Degenerazione marginale Terrien sindrome di
RFGI140 | Distrofie ereditarie della cornea Meesmann distrofia di Distrofia corneale epiteliale giovanile
Cogan distrofia di Distrofia corneale anteriore
Distrofia corneale granulare Distrofia corneale di Groenouw tipo I;
Distrofia corneale Punctata o nodulare
di Reis-Buckler
Distrofia corneale reticolare Distrofia lattice; amiloidosi corneale
Distrofia corneale maculare Distrofia corneale di Groenouw tipo 11
Distrofie stromali della cornea
Cornea guttata
Distrofia combinata della cornea
Fuchs distrofia endoteliale di
Distrofia corneale endoteliale
Posteriore polimorfa
RF0280 Cheratocono
RF0290 | Congiuntivite lignea
RF0300 | Atrofia ottica di Leber Neuropatia ottica ereditaria

7. MALATTIE DEL SISTEMA CIRCOLATORIO (cod. ICD9-CM da 390 a 459) - RG

Codice

esenzione Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo

RGO0010 | Endocardite reumatica
RGO0020 | Poliangioite microscopica Poliarterite microscopica
RG0030 | Poliarterite nodosa
RG0040 | Kawasaki sindrome di
RGO0050 | Churg-strauss sindrome di
RG0060 | Goodpasture sindrome di
RGO0070 | Granulomatosi di Wegener
RGO0080 | Arterite a cellule giganti Horton malattia di
RGGO010 | Microangiopatie trombotiche Complesso porpora trombotica

Trombocitopenica-sindrome emolitico ure-

mica

Porpora trombotica trombocitopenica Moschowitz sindrome di
RGO0090 | Takayasu malattia di
RGO100 | Teleangectasia emorragica ereditaria Rendu-Osler-Weber malattia di
RGO0110 | Budd-Chiari sindrome di

9. MALATTIE DELL’APPARATO DIGERENTE (cod. ICD9-CM da 520 a 579) - R1

esceggilgie Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RI0010 Acalasia
R10020 Gastrite ipertrofica gigante
RI10030 Gastroenterite eosinofila
R10040 Sindrome da pseudo-ostruzione intestinale
RI0050 Colangite primitiva sclerosante
RI0060 Sprue celiaca
RI0070 Malattia da inclusione dei microvilli
RI0080 Linfangectasia intestinale
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10. MALATTIE DELL’APPARATO GENITO-URINARIO (cod. ICD9-CM da 580 a 629) - RJ

Codice

esenzione Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo

RJ0010 Diabete insipido nefrogenico
RJ0020 Fibrosi retroperitoneale
RJ0030 Cistite interstiziale

12. MALATTIE DELLA PELLE E DEL TESSUTO SOTTOCUTANEO (cod. ICD9-CM da 680 a 709) - RL

Codice

esenzione Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo

RLO0010 Eritrocheratolisi hiemalis
RLO0020 | Dermatite erpetiforme

RLO0030 | Pemfigo

RLO0040 | Pemfigoide bolloso

RL0050 | Pemfigoide benigno delle mucose
RLO0060 Lichen sclerosus et atrophicus

13. MALATTIE DEL SISTEMA OSTEOMUSCOLARE E DEL TESSUTO CONNETTIVO (cod. ICD9-CM da 710 a 739) - RM

Codice

esenzione Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo

RMO0010 | Dermatomiosite

RM0020 | Polimiosite

RMO0030 | Connettivite mista
RMGO010 | Connettiviti indifferenziate
RMO0040 | Fascite eosinofila

RMO0050 | Fascite diffusa

RMO0060 | Policondrite

14. MALFORMAZIONI CONGENITE (cod. ICD9-CM da 740 a 759) - RN

Codice

esenzione Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo

RNO0010 | Arnold-chiari sindrome di
RNO0020 | Microcefalia

RNO0030 | Agenesia cerebellare
RNO0040 | Joubert sindrome di
RNO0050 | Lissencefalia

RNO0060 | Oloprosencefalia

RNO0070 | Chiray Foix sindrome di Sindrome del nucleo rosso superiore
Chavany-Marie sindrome di

RNO0080 | Disautonomia familiare Riley-day sindrome di
RNO0090 | Axenfeld- rieger anomalia di

RNO100 | Peter anomalia di

RNO110 | Aniridia

RNO120 | Coloboma congenito del disco ottico
RNO130 | Morning glory anomalia di

RNO140 | Persistenza della membrana pupillare
RNO150 | Blue rubber bleb nevus

RNO160 | Atresia esofagea e/o fistola - tracheoeso-
fagea

RNO170 | Atresia del digiuno

RNOI180 | Atresia o stenosi duodenale

RNO190 | Ano imperforato

RNO0200 | Hirschsprung malattia di

RNO0210 | Atresia biliare

RNO0220 | Caroli malattia di

RNO0230 | Malattia del fegato policistico

RN0240 | Ermafroditismo vero

RNGO010 | Pseudoermafroditismi

RNO0250 | Rene con midollare a spugna

RNGO020 | Artrogriposi multiple congenite

RNO0260 | Focomelia

RNO0270 | Deformita di sprengel

RNGO030 | Acrocefalosindattilia Apert sindrome di
Goodman sindrome di

RNO0280 | Acrodisostosi
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csccg‘ziil(c)lelc Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RN0290 | Camptodattilia familiare
RNGO040 | Anomalie congenite del cranio e/o delle | C sindrome
ossa della faccia
Craniosinostosi primaria
Crouzon malattia di
Disostosi maxillofacciale
Displasia fronto-facio-nasale
Displasia maxillonasale
Hallerman-Streiff sindrome di Disostosi oculomandibolare
Pierre robin sindrome di
Treacher collins sindrome di
RNO0300 | Sindrome da regressione caudale
RNO310 | Klippel-Feil sindrome di
RNGO050 | Condrodistrofie congenite Acondrogenesi
Acondroplasia
Displasia epifisaria emimelica
Distrofia toracica asfissiante
Esostosi multipla
Kniest displasia Displasia metatropica
Sindrome camptomelica
RNGO060 | Osteodistrofie congenite Displasia craniometafisaria Osteocondroplasia
Osteogenesi imperfetta
Osteopetrosi
Displasia fibrosa
Ellis-Van Creveld sindrome di
Displasia spondiloepifisaria tarda
Fairbank malattia di Displasia epifisaria multipla
Conradi-Hunermann sindrome di
Discondrosteosi
Displasia diastrofica e pseudodiastrofica
Engelmann malattia di
McCune-Albright sindrome di Osteite fibrosa disseminata
RNO0320 | Gastroschisi
RNO0330 | Ehlers-Danlos sindrome di
RNO0340 | Adams-Oliver sindrome di
RNO0350 | Coffin-Lowry sindrome di
RNO0360 | Coffin-Siris sindrome di
RNO0370 | Dyggve-Melchior-Clausen (DMC) sin-
drome di
RNO0380 | Filippi sindrome di
RNO0390 | Greig sindrome di, cefalopolisindattilia
RNO0400 | Jackson-Weiss sindrome di Craniosinostosi-ipoplasia
Mediofacciale-anomalie dei piedi
RNO0410 | Jarcho-Levin sindrome di Displasia spondilocostale
RNO0420 | Pallister-W sindrome di
RNO0430 | Poland sindrome di
RNO0440 | Sequenza sirenomelica
RNO0450 | Sindrome cerebro-costo-mandibolare
RNO0460 | Sindrome femoro-facciale
RNO0470 | Sindrome oto-palato-digitale
RNO0480 | Sindrome trisma pseudocamptodattilia
RNO0490 | Weaver sindrome di
RNGO070 | Ittiosi congenite Ittiosi congenita
Ittiosi Hstrix, Curth-Macklin type
Ittiosi lamellare recessiva Eritroderma ittiosiforme
Congenito non bolloso
Ittiosi tipo Harlequin
Ittiosi X-Linked
Netherton sindrome di
RNO0500 | Cutis Laxa
RNO0510 | Incontinentia pigmenti
RNO0520 | Xeroderma pigmentoso
RNO0530 | Cheratosi follicolare acuminata
RNO0540 | Cute marmorea teleangectasica conge-
nita
RNO550 | Darier malattia di
RNO0560 | Discheratosi congenita
RNO0570 | Epidermolisi bollosa
RNO0580 | Eritrocheratodermia simmetrica progres-
siva
RNO0590 | Eritrocheratodermia variabile
RNO0600 | Ipercheratosi epidermolitica Eritroderma ittiosiforme
Congenito bolloso
RNO0610 | Ipoplasia focale dermica

14 —
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esceg‘ziilgie Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RNO0620 | Pachidermoperiostosi Touraine-Salente-Golé sindrome di
RNO0630 | Pseudoxantoma elastico
RNO0640 | Aplasia congenita della cute
RNO0650 | Parry-Romberg sindrome di Atrofia emifacciale progressiva
RNO0660 | Down sindrome di
RNO0670 | Cri Du Chat malattia del
RNO0680 | Turner sindrome di
RNO0690 | Klinefelter sindrome di
RNO0700 | Wolf-Hirschhorn sindrome di
RNO710 | Melas sindrome Miopatia mitocondriale - encefalopatia -
acidosi lattica - ictus
RNO0720 | Merrf sindrome Epilessia mioclonica e fibre rosse irrego-
lari
RNO0730 | Short sindrome
RNGO080 | Sindromi da aneuploidia cromosomica
RNGO090 | Sindromi da duplicazione/deficienza cro-
mosomica
RNO0740 | Ivemark sindrome di Asplenia con anomalie cardiovascolari
RNO750 | Sclerosi tuberosa Facomatosi
RNO760 | Peutz-Jeghers sindrome di
RNO0770 | Sturge-weber sindrome di
RNO0780 | Von Hippel-Lindau sindrome di
RNO0790 | Aarskog sindrome di
RNO800 | Antley-Bixler sindrome di
RNO810 | Baller-gerold sindrome di
RNO0820 | Beckwith-Wiedemann sindrome di
RNO0830 | Bloom sindrome di
RNO0840 | Borjeson sindrome di
RNO0850 | Charge associazione
RNO0860 | De Morsier sindrome di Displasia setto-ottica
RNO0870 | Dubowitz sindrome di
RNO880 | Eec sindrome Ectrodattilia - displasia
Ectodermica - palatoschisi
RNO0890 | Freeman-Sheldon sindrome di
RNO0900 | Fryns sindrome di
RNO0910 | Goldenhar sindrome di
RN0920 | Hermansky-Pudlak sindrome di
RN0930 | Holt-Oram sindrome di
RN0940 | Kabuki sindrome della maschera
RNO0950 | Kartagener sindrome di
RN0960 | Maffucci sindrome di
RNO0970 | Marshall sindrome di
RNO0980 | Meckel sindrome di
RN0990 | Moebius sindrome di
RNI1000 | Nager sindrome di
RNI1010 | Noonan sindrome di
RN1020 | Opitz sindrome di
RN1030 | Pallister- Hall sindrome di
RN1040 | Pfeiffer sindrome di
RNI1050 | Rieger sindrome
RN1060 | Roberts sindrome di
RN1070 | Robinow sindrome di
RN1080 Russell-Silver sindrome di
RN1090 | Schinzel-giedion sindrome di
RN1100 | Seckel sindrome di
RNI110 | Sequenza da ipocinesia fetale Pena-Shokeir I sindrome di
RNI1120 | Simpson-Golabi-Behmel sindrome di
RN1130 | Sindrome branchio-oculo-facciale
RNI1140 Sindrome branchio-oto-renale
RNI1150 Sindrome cardio-facio-cutanea
RNI1160 Sindrome oculo-cerebro-cutanea
RNI1170 | Sindrome proteo
RNI1180 | Sindrome trico-rino-falangea
RNI1190 | Sindrome unghia-rotula Onicoosteodisplasia ereditaria
RNI1200 | Smith-Lemli-Opitz, tipo 1 sindrome di
RNI210 | Smith-Magenis sindrome di
RN1220 | Stickler sindrome di
RNI1230 | Summit sindrome di
RNI1240 | Townes-Brocks sindrome di
RNI1250 | Vacterl associazione
RNI1260 | Wildervanck sindrome di
RNI1270 | Williams sindrome di
RNI1280 | Winchester sindrome di
RN1290 | Wolfram sindrome di
RNI1300 | Angelman sindrome di
RN1310 Prader-Willi sindrome di
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esceggi]gie Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RN1320 | Marfan sindrome di
RNI1330 | Sindrome da X fragile
RNI1340 | Aase-Smith sindrome di
RNI1350 | Alagille sindrome di
RNI1360 | Alport sindrome di
RN1370 | Alstrom sindrome di
RNGI100 | Altre anomalie congenite multiple con
ritardo mentale
RN1380 | Bardet-biedl sindrome di Lawrence - Moon sindrome di
RNI1390 | Carpenter sindrome di
RN1400 | Cockayne sindrome di
RNI1410 | Cornelia De LAnge sindrome di
RN1420 | De Sanctis Cacchione malattia di Idiozia xerodermica
RNI1430 | Denys-Drash sindrome di Tumore di wilms e pseudoermafroditismo
RN1440 | Displasia oculo-digito-dentale
RNI1450 | Displasia spondiloepifisaria congenita
RN1460 | Fraser sindrome di
RNI1470 | Hay-Wells sindrome di
RN1480 | Ipomelanosi di ito Bloch-Sulzberger malattia di
RN1490 | Isaacs sindrome di
RNI1500 | Kid sindrome Cheratite-ittiosi-sordita
RNI1510 Klippel-Trenaunay sindrome di
RNI1520 | Landau-Kleffner sindrome di
RNI1530 | Leopard sindrome
RN1540 | Levy-Hollister sindrome di Sindrome lacrimo-auricolo-dento-digitale
RN1550 Marshall-Smith sindrome di
RNI1560 | Neu-Laxova sindrome di
RNI1570 | Neuroacantocitosi
RNI1580 | Norrie malattia di
RN1590 | Pallister-Killian sindrome di
RN1600 | Pearson sindrome di
RN1610 | Poems sindrome
RN1620 | Rubinstein-Taybi sindrome di
RN1630 | Sindrome acrocallosa
RN1640 | Sindrome cerebro-oculo-facio-scheletrica Pena-Shokeir II sindrome di
RN1650 | Sindrome del nevo displastico
RN1660 | Sindrome del nevo epidermale
RN1670 Sindrome pterigio multiplo
RN1680 | Sindrome trico-dento-ossea
RN1690 | Sindrome trombocitopenica con assenza
di radio
RNI1700 | Sjogren-Larsonn sindrome di
RN1710 | Tay sindrome di
RNI1720 | VogT-Koyanagi-Harada sindrome di
RNI1730 | Wagr sindrome di Tumore di wilms - aniridia - anomalie
genitourinarie - ritardo mentale
RN1740 | Walker-Warburg sindrome di
RN1750 | Weill-Marchesani sindrome di
RNI1760 | Zellweger sindrome di

15. ALCUNE CONDIZIONI MORBOSE DI ORIGINE PERINATALE (cod. ICD9-CM da 760 a 779) - RP

Codice

esenzione Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RP0010 Embriofetopatia rubeolica
RP0020 Sindrome fetale da acido valproico
RP0030 Sindrome fetale da idantoina
RP0040 Sindrome alcolica fetale
RP0050 Apnea infantile
RP0060 Kernittero
RP0070 Fibrosi epatica congenita
16. SINTOMI, SEGNI E STATI MORBOSI MAL DEFINITI (cod. ICD9-CM da 780 a 799) - RQ
es(éﬁgiigfle Definizione malattia e/o gruppo Malattie afferenti al gruppo (esempi) Sinonimo
RQO0010 | Gerstmann sindrome di




Elenco alfabetico delle malattie rare esenti
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Definizione malattia e/o gruppo Codice Definizione malattia e/o gruppo Codice
(comprende i sinonimi) esenzione (comprende i sinonimi) esenzione
Aarskog sindrome di RNO0790 | Coffin-Lowry sindrome di RNO0350
Aase-smith sindrome di RNI1340 | Coffin-Siris sindrome di RNO0360
Acalasia RI0010 | Cogan sindrome di RF0270
Aceruloplasminemia congenita RCO0120 | Colangite primitiva sclerosante RI0050
Acrocefalosindattilia RNGO030 | Coloboma congenito del disco ottico RNO120
Acrodermatite enteropatica RC0070 | Condrodistrofie congenite RNGO050
Acrodisostosi RNO0280 | Congiuntivite lignea RF0290
Adams-Oliver sindrome di RNO0340 | Connettivite mista RMO0030
Adiposi dolorosa RC0090 | Connettiviti indifferenziate RMGO010
Adrenoleucodistrofia RF0120 | Corea di Huntington RF0080
Agenesia cerebellare RNO0030 | Cornelia De Lange sindrome di RNI1410
Alagille sindrome di RNI1350 | Craniosinostosi - ipoplasia mediofacciale - anomalie dei | RN0400
Alpers malattia di RF0010 piedi
Alport sindrome di RN1360 | Cri Du Chat malattia del RN0670
Alstrom sindrome di RN1370 [ Crigler-Najjar sindrome di RCO0180
Alterazioni congenite del metabolismo del ferro RCG100 | Crioglobulinemia mista RCO110
Alterazioni congenite del metabolismo delle lipoproteine | RCG070 | Criswick-Schepens sindrome di RF0200
escluso: Ipercolesterolemia familiare eterozigote tipo Cronkhite-Canada malattia di RB0030
I1a e IIb; Ipercolesterolemia primitiva poligenica; Iper- Cute marmorea teleangectasica congenita RNO0540
colesterolemia familiare combinata; Iperlipoproteine- Cutis Laxa RNO0500
mia di tipo 111 Darier malattia di RNO0550
Altre anomalie congenite multiple con ritardo mentale | RNG100 | De Morsier sindrome di RNO0860
Amiloidosi primarie e familiari RCGI130 | De Sanctis Cacchione malattia di RN1420
Anemie ereditarie RDGO010 | Deficienza congenita di zinco RC0070
Angelman sindrome di RNI300 | Deficienza di Acht RC0010
Angioedema ereditario RCO0190 | Deficienza di ceramidasi RC0100
Aniridia RNOI10 | Deformita di Sprengel RNO0270
Ano imperforato RNO190 | Degenerazione epatocerebrale RCO0150
Anomalie congenite del cranio e/o delle ossa della faccia | RNG040 | Degenerazione lenticolare o putaminale familiare RCO0150
Antley-bixler sindrome di RNO800 | Degenerazioni della cornea RFGI130
Aplasia congenita della cute RNO0640 | Denys-Drash sindrome di RN1430
Apnea infantile RP0050 | Dercum malattia di RC0090
Arnold-Chiari sindrome di RNO0010 | Dermatite erpetiforme RL0020
Arterite a cellule giganti RGO0080 | Dermatomiosite RMO0010
Artrogriposi multiple congenite RNGO020 | Diabete insipido nefrogenico RJ0010
Asplenia con anomalie cardiovascolari RNO0740 | Difetti ereditari della coagulazione RDGO020
Atransferrinemia congenita RCO0130 | Disautonomia familiare RNO0080
Atresia biliare RNO0210 | Discheratosi congenita RNO0560
Atresia del digiuno RNO170 | Disfagocitosi cronica RD0050
Atresia esofagea e/o fistola tracheoesofagea RNO160 | Disordini del metabolismo delle purine e delle pirimidine | RCG120
Atresia o stenosi duodenale RNOI80 | Displasia oculo-digito-dentale RN1440
Atrofia dentato rubropallidoluysiana RF0050 | Displasia setto-ottica RNO0860
Atrofia emifacciale progressiva RNO0650 | Displasia spondilocostale RNO0410
Atrofia essenziale dell’iride RF0240 | Displasia spondiloepifisaria congenita RN1450
Atrofia ottica di leber RFO0300 | Distonia di torsione idiopatica RF0090
Atrofie muscolari spinali RFGO050 | Distrofie ereditarie della cornea RFG140
Axenfeld-Rieger anomalia di RNO0090 | Distrofie ereditarie della coroide RFGI120
Baller-Gerold sindrome di RNO810 | Distrofie miotoniche RFG090
Bardet-Biedl sindrome di RNI1380 | Distrofie muscolari RFGO080
Beckwith-Wiedemann sindrome di RNO0820 | Distrofie retiniche ereditarie RFGI110
Behget malattia di RC0210 | Disturbi da accumulo di lipidi RCGO080
Behr sindrome di RF0220 | Disturbi del ciclo dell’urea RCGO050
Bloch-Sulzberger malattia di RNI1480 | Disturbi del metabolismo e del trasporto degli aminoa- | RCG040
Bloom sindrome di RNO0830 cidi
Blue rubber bleb nevus RNO150 | Disturbi del metabolismo e del trasporto dei carboidrati | RCG060
Borjeson sindrome di RN0840 escluso: diabete mellito
Budd-Chiari sindrome di RGO0110 | Donhoue sindrome di RC0050
Camptodattilia familiare RN0290 | Down sindrome di RN0660
Carenza congenita di alfa 1 antitripsina RC0200 | Dubowitz sindrome di RNO0870
Caroli malattia di RNO0220 | Dyggve-Melchior-Clausen (DMC) Sindrome di RNO0370
Carpenter sindrome di RN1390 | Eales malattia di RF0210
Ceroido-Lipofuscinosi RFGO020 | Eaton-Lambert sindrome di RF0190
Charge associazione RNO0850 | Ectrodattilia - displasia ectodermica - palatoschisi RNO0880
Chavany-Marie sindrome di RNO0070 | Edema angioneurotico ereditario RCO0190
Chediak-Higashi malattia di RDO0060 | Eec sindrome RNO0880
Cheratite-ittiosi-sordita RNI1500 | Ehlers-danlos sindrome di RNO0330
Cheratocono RF0280 | Embriofetopatia rubeolica RP0010
Cheratosi follicolare acuminata RNO0530 | Emeralopia congenita RF0250
Chiray Foix sindrome di RNO0070 | Emoglobinuria parossistica notturna RDO0020
Churg-Strauss sindrome di RGO0050 | Endocardite reumatica RG0010
Ciclite eterocromica di Fuch RF0230 | Epidermolisi bollosa RNO0570
Cistite interstiziale RJ0030 | Epilessia mioclonica e fibre rosse irregolari RNO0720
Coats malattia di RF0200 | Epilessia mioclonica progressiva RF0060
Cockayne sindrome di RN1400 | Eritrocheratodermia simmetrica progressiva RNO0580
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Eritrocheratodermia variabile RNO0590 | Maffucci sindrome di RN0960
Eritrocheratolisi hiemalis RLO0O010 | Malattia da inclusione dei microvilli RI10070
Eritroderma ittiosiforme congenito bolloso RNO0600 | Malattia del fegato policistico RN0230
Ermafroditismo vero RNO0240 | Malattia granulomatosa cronica RDO0050
Facomatosi RNO0750 | Malattie spinocerebellari RFG040
Farber malattia di RCO0100 | Marchiafava-Micheli sindrome di RD0020
Fascite diffusa RMO0050 | Marfan sindrome di RN1320
Fascite eosinofila RMO0040 | Marshall sindrome di RN0970
Fibrosi epatica congenita RP0070 | Marshall-Smith sindrome di RNI1550
Fibrosi retroperitoneale RJ0020 | Meckel sindrome di RNO0980
Filippi sindrome di RNO0380 | Melas sindrome RNO710
Focomelia RNO0260 | Melkersson-Rosenthal sindrome di RF0160
Fosfoetilaminuria RCO0160 | Merrf sindrome RN0720
Fraser sindrome di RN1460 | Microangiopatie trombotiche RGGO10
Freeman-Sheldon sindrome di RNO0890 | Microcefalia RNO0020
Fryns sindrome di RNO0900 | Mioclono essenziale ereditario RF0070
Gangliosidosi RFGO030 | Miopatia mitocondriale - encefalopatia - acidosi lattica - | RN0710
Gardner sindrome di RB0040 ictus

Gastrite ipertrofica gigante RI0020 | Miopatie congenite ereditarie RFGO070
Gastroenterite eosinofila RI0030 | Moebius sindrome di RN0990
Gastroschisi RNO0320 | Morning Glory anomalia di RNO130
Gerstmann sindrome di RQO0010 | Mucolipidosi RCG090
Goldenhar sindrome di RNO0910 | Mucopolisaccaridosi RCG140
Goodpasture sindrome di RGO0060 | Nager sindrome di RN1000
Granulomatosi di Wegener RGO0070 | Narcolessia RFO0150
Greig sindrome di, cefalopolisindattilia RNO0390 | Nefroblastoma RB0010
Hansen malattia di RAO0010 | Neu-Laxova sindrome di RNI1560
Hay-Wells sindrome di RNI1470 | Neuroacantocitosi RN1570
Hermansky-Pudlak sindrome di RN0920 | Neurofibromatosi RBGO010
Hirschsprung malattia di RNO0200 | Neuropatia ottica ereditaria RF0300
Holt-Oram sindrome di RNO0930 | Neuropatie ereditarie RFG060
Horton malattia di RGO0080 | Neutropenia ciclica RD0040
Idiozia xerodermica RN1420 | Noonan sindrome di RN1010
Immunodeficienze primarie RCGI160 | Norrie malattia di RNI1580
Incontinentia pigmenti RNO510 | Oguchi sindrome di RF0260
Iperaldosteronismi primitivi RCGO010 | Oloprosencefalia RN0060
Ipercheratosi epidermolitica RNO0600 | Onicoosteodisplasia ereditaria RN1190
Ipofosfatasia RC0160 | Opitz sindrome di RN1020
Ipogonadismo con anosmia RC0020 | Osteodistrofie congenite RNGO060
Ipomelanosi di Ito RN1480 | Pachidermoperiostosi RN0620
Ipoplasia focale dermica RNO610 | Pallister- Hall sindrome di RN1030
Isaacs sindrome di RN1490 | Pallister-Killian sindrome di RN1590
Istiocitosi croniche RCGI150 | Pallister-W Sindrome di RN0420
Ittiosi congenite RNGO070 | Paralisi normokaliemiche, ipo e iperkaliemiche RFG100
Ivemark sindrome di RNO0740 | Paralisi sopranucleare progressiva RF0170
Jackson-Weiss sindrome di RNO0400 | Parry-Romberg sindrome di RNO0650
Jarcho-Lwvin sindrome di RNO0410 | Pearson sindrome di RN1600
Joubert sindrome di RNO0040 | Pemfigo RL0030
Kabuki sindrome della maschera RN0940 | Pemfigoide benigno delle mucose RLO0050
Kallmann sindrome di RC0020 | Pemfigoide bolloso RLO0040
Kartagener sindrome di RNO0950 | Pena-Shokeir I sindrome di RNI1110
Kawasaki sindrome di RG0040 | Pena-Shokeir II sindrome di RN1640
Kearns-Sm RF0020 | Persistenza della membrana pupillare RNO0140
Kernittero RP0060 | Peter anomalia di RNO100
Kid sindrome RN1500 | Peutz-Jeghers sindrome di RNO0760
Klinefelter sindrome di RNO0690 | Pfeiffer sindrome di RN1040
Klippel-Feil sindrome di RNO0310 | Piastrinopatie ereditarie RDG030
Klippel-Trenaunay sindrome di RNI1510 | Poems sindrome RNI1610
Landau-Kleffner sindrome di RN1520 | Poland sindrome di RN0430
Lawrence- Moon sindrome di RN1380 | Poliangioite microscopica RG0020
Leigh malattia di RFO0030 | Poliarterite microscopica RG0020
Lennox Gastaut sindrome di RF0130 | Poliarterite nodosa RG0030
Leopard sindrome RNI1530 | Policondrite RMO0060
Leprecaunismo RC0050 | Poliendocrinopatie autoimmuni RCGO030
Leucodistrofie RFGO010 | Polimiosite RMO0020
Levy-Hollister sindrome di RNI1540 | Polineuropatia cronica infiammatoria demielinizzante RF0180
Lichen Sclerosus et atrophicus RLO0060 | Poliposi familiare RB0050
Linfangectasia intestinale RI0080 | Porfirie RCGI110
Linfoangioleiomatosi polmonare RB0060 | Porpora di henoch-schonlein ricorrente RD0030
Linfoangioleiomiomatosi RB0060 | Prader-willi sindrome di RNI1310
Lipodistrofia intestinale RA0020 | Pseudoermafroditismi RNGO010
Lipodistrofia totale RC0080 | Pseudoxantoma elastico RNO0630
Lissencefalia RNO050 | Puberta precoce idiopatica RC0040
Lyme malattia di RAO0030 | Rachitismo ipofosfatemico vitamina d resistente RCO0170
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Reifenstein sindrome di RC0030 | Sindrome trisma pseudocamptodattilia RN0480
Rendu-Osler-Weber malattia di RGO100 | Sindrome trombocitopenica con assenza di radio RN1690
Rene con midollare a spugna RNO0250 | Sindrome unghia-rotula RN1190
Retinoblastoma RB0020 | Sindromi adrenogenitali congenite RCG020
Rett sindrome di RF0040 | Sindromi da aneuploidia cromosomica RNGO080
Rieger sindrome ] RNI1050 | Sindromi da duplicazione/deficienza cromosomica RNG090
glng'Da)f S(lindrom(t; di §§?828 Sjogren-Larsson sindrome di RN1700
oberts sindrome di Smith-Lemli-Opitz, tipo 1 sindrome di RN1200
Robinow sindrome di , RNI070 | Smith-Magenis sindrome di RNI1210
Rubmstel_n-Tay‘_tn smdrom_e di RN1620 Sprue celiaca RI0060
Russell-Silver sindrome di RNI080 | Steele-Richardson-Olszewski sindrome di RF0170
Schilder malattia di RFO0120 | gtickler sindrome di RN1220
Schinqu—Giedion sipdrome di RN1090 Sturge-Weber sindrome di RNO0770
Sclerosi laterale amiotrofica RF0100 | gymmit sindrome di RN1230
Sg}:;g: gfé;“ézap“ma“a 151?8;;8 Takayasu malattia di RG0090
. . Tay sindrome di RNI1710
geckel S{nc(lir ome di fetal %ﬁi {(1)8 Teleangectasia emorragica ereditaria RGO0100
Sequenza a 1pocm1931a etale RN0440 Touraine-Salente-Gole sindrome di RNO0620
Sflquten_za d51renome 1ca RNO730 Townes-Brocks sindrome di RN1240
jort sidrome . . Trombocitopenie primarie ereditarie RDGO040
S}mpson—Golabl—Behmel sindrome di RNTI20 Tumore di wilms - aniridia - anomalie genitourinarie - RN1730
Sindrome acrocallosa RN1630 ritardo mentale
Sindrome alcolica fetale RP0040 P L

- . . Tumore di wilms e pseudoermafroditismo RNI1430
Sindrome branchio-oculo-facciale RN1130 . .

- : . i Turner sindrome di RN0680
Sindrome branchio-oto-renale RN1140 Vacterl - RN1250
Sindrome cardio-facio-cutanea RNI1150 V?C erl assoclazione dativa famili RF0200
Sindrome cerebro-costo-mandibolare RNO0450 Vltrecl){retmopgtila es(siu e}tlsa amii!are RN1720
Sindrome cerebro-oculo-facio-scheletrica RN1640 Vogt-prariaEl'- dara a Sc’lm ron(lf 1 RNO7S0
Sindrome da insensibilita parziale agli androgeni RC0030 on Hippel-Lindau sidrome di
Sindrome da pseudo-ostruzione intestinale RI0040 | Wagr sindromedi RN1730
Sindrome da regressione caudale RN0300 | Waldmann malattia di . RC0140
Sindrome da X fragile RN1330 | Walker-Warburg sindrome di RNI1740
Sindrome del nevo displastico RN1650 | Weaver sindrome di . RN0490
Sindrome del nevo epidermale RN1660 | Weill-Marchesani sindrome di RN1750
Sindrome del nucleo rosso superiore RN0070 Werne_r smdrome_ di RC0060
Sindrome emolitico uremica RDO0010 Wes:t sindrome Sh . RF0140
Sindrome femoro-facciale RN0460 | Whipple malattia di ) RA0020
Sindrome fetale da acido valproico RP0020 | Wildervanck sindrome di RNI1260
Sindrome fetale da idantoina RP0030 | Williams sindrome di RNI1270
Sindrome lacrimo-auricolo-dento-digitale RN1540 | Wilms tumore di - RB0010
Sindrome oculo-cerebro-cutanea RN1160 | Wilson malattia di RCO0150
Sindrome oto-palato-digitale RN0470 | Winchester sindrome di RN1280
Sindrome proteo RN1170 | Wolf-Hirschhorn sindrome di RNO0700
Sindrome pterigio multiplo RN1670 | Wolfram sindrome di RN1290
Sindrome trico-dento-ossea RN1680 | Xeroderma pigmentoso RN0520
Sindrome trico-rino-falangea RN1180 | Zellweger sindrome di RNI1760
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Abetalipoproteinemia RCGO70 | Bassen kornzweig sindrome di
Acidemie organiche e acidosi lattiche primitive RCG040
Acondrogenesi RNGO050
Acondropalsia RNGO050
Agammaglobulinemia RCG160
Alanineoima RCG040
Albinismo RCG040
Alcaptonuria RCG040
Alexander malattia di RFGO010
Amaurosi congenita di Leber RFG110
Anemia a cellule falciformi RDGO010
Anemie sideroblase RDGO010
Apert sindrome di RNG030
Atassia cerebellare ereditaria di marie RFGO040 | Degenerazione cerebellare di Marie
Atassia di Friedreich RFG040
Atassia Friedreich-Like RFGO040 | Deficienza familiare di vitamina E
Atassia periodica RFG040 | Atassia vestibulocerebellare
Atassia teleangectasica RFG040 | Louis Bar sindrome di
Bartter sindrome di RCGO010
Batten malattia di RFG020
Becker distrofia di RFGO080
Bernard Soulier sindrome di RDG030
Blackfan-Diamond anemia di RDGO10 | Anemia congenita ipoplastica
C sindrome RNG040
Canavan malattia di RFGO010
Charcot Marie Tooth malattia di RFGO060 | Atrofia muscolare peroneale
Cistinosi RCG040
Citrullinemia RCG050
Cogan distrofia di RFG140 | Distrofia corneale anteriore
Complesso porpora trombotica trombocitopenica-sindrome | RGGO010
emolitico uremica
Conn sindrome di RCGO010
Conradi-Hunermann sindrome di RNGO060
Cornea guttata RFG140
Craniosinostosi primaria RNGO040
Crouzon malattia di RNG040
Deficienza congenita dei fattori della coagulazione RDG020
Deficit della lecitincolesteroloaciltransferasi RCG070
Deficit familiare di lipasi lipoproteica RCGO070
Degenerazione cerebellare subacuta RFG040
Degenerazione marginale RFGI130 | Terrien sindrome di
Degenerazione nodulare RFGI130 | Degenerazione nodulare di Salzmann
Degenerazione parenchimatosa corticale cerebellare RFG040
Degenerazione spinocerebellare di holmes RFG040 | Atrofia cerebello olivare
Dejerine Sottas malattia di RFGO060 | Neuropatia periferica ereditaria tipo 111
Di George sindrome di RCG160
Discondrosteosi RNGO060
Disordini ereditari trombofilici RDGO020
Disostosi maxillofacciale RNGO040
Displasia craniometafisaria RNGO060 | Osteocondroplasia
Displasia diastrofica e pseudodiastrofica RNG060
Displasia epifisaria emimelica RNGO050
Displasia fibrosa RNGO060
Displasia fronto-facio-nasale RNGO040
Displasia maxillonasale RNGO040
Displasia spondiloepifisaria tarda RNG060
Dissinergia cerebellare mioclonica di Hunt RFGO040 | Atrofia spinodentata
DIstrofia combinata della cornea RFG140
DIstrofia corneale endoteliale posteriore polimoera RFG140
Distrofia corneale granulare RFGI140 | Distrofia corneale di groenouw tipo i; distrofia corneale pun-
ctata o nodulare di Reis-Buckler
Distrofia corneale maculare RFGI140 | Distrofia corneale di Groenouw tipo II
Distrofia corneale reticolare RFG140 | Distrofia lattice; amiloidosi corneale
Distrofia dei coni RFGI110
Distrofia ialina della retina RFGI110 | Golman-Favre malattia di
Distrofia muscolare oculo-gastro-intestinale RFGO080
Distrofia toracica asfissiante RNGO050
Distrofia vitelliforme di Best RFG110 | Fundus flavimaculatus
Distrofia vitreo retinica RFGI110 | Retinoschisi giovanile
Distrofie stromali della cornea RFG140
Disturbi del metabolismo intermedio degli acidi grassi e dei | RCGO070
mitocondri
Duchenne distrofia di RFGO080
Ellis-Van Creveld sindrome di RNGO060
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Emocromatosi ereditaria RCGI100 | Emocromatosi familiare
Emofilia A RDG020
Emofilia B RDG020
Engelmann malattia di RNGO060
Erb distrofia di RFG080
Esostosi multipla RNGO050
Fabry malattia di RCGO080
Fairbank malattia di RNGO060 | Displasia epifisaria multipla
Fanconi anemia di RDGO10 | Pancitopenia di Fanconi
Favismo RDGO010
Fruttosemia RCG060
Fuchs distrofia endoteliale di RFG140
Galattosemia RCG060
Gaucher malattia di RCGO080
Glicogenosi RCG060
Goodman sindrome di RNGO030
HallerMan-Streiff sindrome di RNGO040 | Disostosi oculomandibolare
Hartnup malattia di RCG040
Hunter sindrome di RCG140
Hurler sindrome di RCG140
Iminoacidemia RCG040
Iperammoniemia ereditaria RCGO050
Ipercolesterolemia familiare omozigote tipo Ila RCGO070
Ipercolesterolemia familiare omozigote tipo IIb RCGO070
Iperistidinemia RCG040
Iperplasia adrenalica congenita RCGO020
Ipertrigliceridemia familiare RCGO070
Ipervalinemia RCG040
Ipobetalipoproteinemia RCG070
Ipoplasia megacariocitica idiopatica RDG040
Istiocitosi X RCGI150
Ittiosi congenita RNGO070
Ittiosi Hystrix, Curth-Macklin Type RNGO070
Ittiosi lamellare recessiva RNGO70 | Eritroderma ittiosiforme congenito non bolloso
Ittiosi tipo Harlequin RNGO070
Ittiosi X-Linked RNGO070
Kennedy malattia di RFGO050
Kniest displasia RNGO50 | Displasia metatropica
Krabbe malattia di RFGO010
Kufs malattia di RFG020
Kugelberg-Welander malattia di RFG050
Landouzy-Dejerine distrofia di RFG080
Lesch-Nyhan malattia di RCGI120
Leucodistrofia metacromatica RFG010
Malassorbimento congenito di saccarosio ed isomaltosio RCGO060
Malattia delle urine a sciroppo di acero RCG040
Marinesco-sjogren sindrome di RFG040
Maroteaux-Lamy sindrome di RCG140
McCune-Albright sindrome di RNGO060 | Osteite fibrosa disseminata
Meesmann distrofia di RFGI140 | Distrofia corneale epiteliale giovanile
Miopatia central core RFGO070
Miopatia centronucleare RFG070
Miopatia desmin storage RFGO070
Miopatia nemalinica RFGO070
Morquio malattia di RCG140
Netherton sindrome di RNGO070
Neuropatia assonale gigante RFG060
Neuropatia congenita ipomielinizzante RFG060
Neuropatia sensoriale ereditaria RFG060
Neuropatia tomaculare RFGO060 | Polineuropatia ricorrente familiare
Nezelof sindrome di RCG160
Niemann Pick malattia di RCGO080
Omocistinuria RCG040
Osteogenesi imperfetta RNGO060
Osteopetrosi RNGO060
Paraplegia spastica ereditaria RFG040 | Strumpel-Lorraine malattia di
Pelizacus-Merzbacher malattia di RFGO010
Pierre robin sindrome di RNGO040
Porpora trombotica trombocitopenica RGGO10 | Moschowitz sindrome di
Refsum malattia di RFGO060 | Eredopatia atassica polineuritiforme
Retinite pigmentosa RFGI110 | Distrofia pigmentosa retinica
Retinite punctata albescens RFG110 | Fundus albipunctatus
Rosenberg-Chutorian sindrome di RFG060
Roussy-Levy sindrome di RFG060
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Sanfilippo sindrome di RCG140

Scheine sindrome di RCG140

Schmidt sindrome di RCGO030 | Poliendocrinopatia autoimmune di tipo 11

Sferocitosi ereditaria RDG010

Sindrome camptomelica RNGO050

Sindrome da malassorbimento di metionina RCG040

Sindrome iperferritinemia-cataratta congenita RCG100

Stargardt malattia di RFGI110

Steinert malattia di RFG090

Storage pool deficiency RDGO030

Talassemie RDGO010

Tangier malattia di RCGO70 | Deficit familiare di alfalipoproteina

Thomsen malattia di RFG090

Treacher collins sindrome di RNGO040

Tromboastenia RDGO030

Von Eulenburg malattia di RFG090

Von Willebrand malattia di RDG020

Werdnig-Hoffman malattia di RFG050

Xantinuria RCGI120

Xantomatosi cerebrotendinea RCGO070

ALLEGATO N. 2

MODIFICHE ALL’ ALLEGATO 1 DEL «(REGOLAMENTO DI INDIVIDUAZIONE DELLE MALATTIE CRONICHE
E INVALIDANTI» AI SENSI DELL’ART. 5, COMMA 1, LETTERA «) DEL DECRETO LEGISLATIVO 29 APRILE 1998 N. 124

Le seguenti condizioni di esenzione sono modificate come segue:

002

.394; .395; .396; .397; .414; .416; .417; .424; 426, .427; .429.4; 433,
434; .437; .440; .441.2; 441.4; 441.7; .441.9; .442; 444; 447.0; .44
7.1; 447.6 ; .452; .453; .459.1; .557.1; .745; .746; 747, V42.2;
V43.3; V43.4; V45.0
Affezioni del sistema circolatorio

¢ modifica in 02

.394; .395; .396; .397; .414; .416; .417; .424; 426, 427, .429.4; 433,
434; 437, 440; .441.2; 441.4; 441.7; 441.9; 442; 444; 447.0;
447.1; 447.6; 452; .453; .459.1; .557.1; .745; .746; 147; N42.2;
\V43.3; V43.4; V45.0
Affezioni del sistema circolatorio (Escluso: .453.0 Sindrome di
Budd-Chiari)

.272.0 ; .272.2 ; .272.4 Ipercolesterolemia familiare omozigote e ete-
rozigote tipo Ila e IIb; Ipercolesterolemia primitiva poligenica;
Ipercolesterolemia familiare combinata; Iperlipoproteinemia di
tipo IIT

017 ¢ modificata in 017
.345 Epilessia .345 Epilessia (Escluso: Sindrome di Lennox-Gastaut)
025 ¢ modificata in 025

.272.0 ; .272.2 ; .272.4 Ipercolesterolemia familiare eterozigote tipo
Ila e IIb; Ipercolesterolemia primitiva poligenica; Ipercolestero-
lemia familiare combinata; Iperlipoproteinemia di tipo 111

038
.332; .333.0; .333.1; .333.4; .333.5 Morbo di Parkinson e altre malat-
tie extrapiramidali

¢ modificata in 038
.332; .333.0; .333.1; .333.5 Morbo di Parkinson e altre malattie extra-
piramidali

Le seguenti condizioni di esenzione sono abrogate:

004 .282 Anemie emolitiche ereditarie
010 .710.9 Connettivite mista

033 .286 Malattie da difetti della coagulazione
043 .446.0 Poliarterite nodosa

015 .279.0;.279.1;.279.2;.279.3;.279.4;.279.8 Disturbi interessanti il sistema immunitario: immunodeficienze congenite e acquisite deter-
minanti gravi difetti delle difese immunitarie con infezioni recidivanti (Escluso: Infezioni da HIV)




