Distribution de la praGvalence des maladies rares O r p h a n e t R e p O r t

Series

Rare Diseases collection

Number 2 | Pazdziernik 2024

Prevalence and incidence of rare diseases:
Bibliographic data

Diseases listed by decreasing prevalence, incidence
or number of published cases

rersaue  [NSErM
FRANCAISE °

Liberté

Egalité La science pour lasanté
Fraternité From science to health

www.orpha.net www.orphadata.com
EX
MINISTERE
DE LA SANTE
ET DE LA PREVENTION

Liberté

e
Fratermité


file:///C:/Users/dlagorce/Orphanet/ORS/update_nov2020/preval_2/www.orpha.net
http://www.orphadata.com/

Methodology

Orphanet carries out a systematic survey of literature in order to estimate the prevalence and incidence of rare
diseases. This study aims to collect new data regarding point prevalence, birth prevalence and incidence, and to
update already published data according to new scientific studies or other available data.

This data is presented in the following reports published biannually:
. Prevalence, incidence or number of published cases listed by diseases (in alphabetical order) ;
. Diseases listed by decreasing prevalence, incidence or number of published cases ;

Data collection
A number of different sources are used :

® Registries (RARECARE, EUROCAT, etc) ;

® National/international health institutes and agencies (Institut National de Veille Sanitaire (French Institute of Health
Surveillance); American Center of Disease Control and Prevention, American National Cancer Institute, European
Medicines Agency, World Health Organization etc) ;

® Medline is consulted using the following search algorithm : «Disease names» AND Epidemiology[MeSH:NoExp] OR
Incidence([Title/abstract] OR Prevalence[Title/ abstract] OR Epidemiology|[Title/abstract];

® Medical texts, grey literature and reports from experts ;

® Orphanet collaborating experts

Data characteristics

The data published in this document are worldwide estimations, or European estimations if a worldwide estimation is
not available.

The published data is raw collected data or extrapolations of raw data at worldwide or European level when no
genetic founder effect is suspected as a cause of a disease.

If a range of national data is available, the average is calculated to estimate the worldwide or European prevalence or
incidence.

When a range of data sources is available, the most recent data source that meets a certain number of quality criteria
is favoured (registries, meta-analyses, population-based studies, large cohorts studies).

For congenital diseases, the prevalence is estimated, so that:
Prevalence = birth prevalence x (patient life expectancy/general population life expectancy).

When only incidence data is documented, the prevalence is estimated when possible, so that :
Prevalence = incidence x disease mean duration.

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
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When neither prevalence nor incidence data is available, which is the case for very rare diseases, the number of cases
or families documented in the medical literature is provided.

Limitations of the study

The prevalence and incidence data presented in this report are only estimations and cannot be considered to be
absolutely correct.

The average values presented in this report do not take into account the heterogeneous nature of the methodologies
employed by the studies considered in the literature survey.

The validity and exactitude of raw data sources is taken for granted and have not been verified. Thus, confusion
between terms such as incidence and prevalence and/or birth prevalence is possible due to the interchangeable use
of these terms in certain sources.

It is possible that prevalence is overestimated in some cases as epidemiological studies are generally based on
hospital data in regions with higher prevalence.

Data presentation

Without specification, published figures are worldwide.
An asterisk * indicates European data.
BP indicates birth prevalence

Please note that this is just a selection of Orphanet's rare disease epidemiological data. Currently 4363 rare diseases
are annotated with prevalence or incidence information in the Orphanet database. To access the complete data sets
visit Orphadata (www.orphadata.com).
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List of diseases by decreasing prevalence

Estimated
ORPHA . . e .
Number Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
870 Zespo6t Downa** Disorder 95.0 BP
870 Zespo6t Downa** Disorder 57.0 %
870 Zespo6t Downa** Disorder 101.0 BP*
199306 Rozszczep wargi/podniebienia Disorder 80.0 BP
853 Alloimmunologiczna matoptytkowosé ptodowo/noworodkowa Disorder 39.6307
2965 Prolaktinoma Disorder 50.7 *
93100 Agnezja nerki, jednostronna Subtype of disorder 50.0 BP
90066 Zapalenie ptuc wywotane przez Pseudomonas aeruginosa Disorder 50.0 *

8 Zespot 47 XYY Disorder 50.0 BP*
63259 Iniencefalia Disorder 50.0 BP*
48 Wrodzony brak nasieniowodéw Disorder 50.0 *
289390 Pierwotny zespo6t Sjogrena Disorder 48.99 *
67038 Przewlekta biataczka limfocytarna B-komoérkowa Disorder 48.0 *

2185 Wodogtowie wrodzone Disorder 46.5 BP*
391673 Martwicze zapalenie jelit Disorder 45.0
275555 Stan przedrzucawkowy Disorder 45.0 *
137686 Zespot Ashermana Disorder 440 *
536 Toczen rumieniowaty uktadowy Disorder 43.7
93108 Dysplazja nerek Disorder 43.5 BP*
3375 Trisomia X Disorder 425 *
363999 Nieimmunologiczny obrzek ptodu Subtype of disorder 42.0 BP
97292 Wstrzas kardiogenny Disorder 40.0 *
Ostra czuciowo-nerwowa utrata stuchuna skutek ostrego urazu
90059 akustycznego lub nagta gtuchota lub operacja powodujaca uraz Disorder 40.0 *
akustyczny
402823 Zapalenie watroby typu delta Disorder 40.0 *
294 Zespot cytomegalii ptodu Disorder 40.0 *
101016 Zespot Romano i Warda Disorder 40.0 *
853 Alloimmunologiczna matoptytkowosé ptodowo/noworodkowa Disorder 66.6667 BP
730 Autosomalna dominujgca wielotorbielowatos¢ nerek Disorder 39.6 *
90056 Umiarkowany lub ciezki uraz mézgu Disorder 37.8 %
567 Zespot delecji 22q11.2 Disorder 9.6 BP*
545 Chtoniak grudkowy Disorder 37.0*%
340 Goraczka krwotoczna - zespot nerkowy Disorder 37.0*
209989 Niebrodawczakowaty rak przejsciowokomadrkowy pecherza Disorder 37.0 *
moczowego
231080 Dysplazja wysokiego stopnia u pacjentéw z przetykiem Barreta Disorder 36.0 *
1457 Koarktacja aorty Disorder 35.6 BP*
94059 Swigd mocznicowy Disorder 35.0 *
70475 Popromienne zapalenie prostnicy Disorder 35.0 *

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
BP indicates birth prevalence **This data is currently being revised

Orphanet Report Series - Prevalence of rare diseases: Bibliographic data — PaZdziernik 2024 - Number 2
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Choroby-wed-ug-zachorowalno-ci-cz-sto-ci-wyst-powania-i- 4
liczby-opublikowanych-przypadk-w-w-porz-dku-malej-cym.pdf



https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Choroby-wed-ug-zachorowalno-ci-cz-sto-ci-wyst-powania-i-liczby-opublikowanych-przypadk-w-w-porz-dku-malej-cym.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Choroby-wed-ug-zachorowalno-ci-cz-sto-ci-wyst-powania-i-liczby-opublikowanych-przypadk-w-w-porz-dku-malej-cym.pdf

Estimated

ORPHA

Number Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
2764 Oddzielajaca martwica kostno-chrzestna Disorder 35.0 *
1048 Izolowana anencefalia/eksencefalia Disorder 35.0 BP*
3303 Tetralogia Fallota Disorder 34.0 BP
636 Neurofibromatoza typu 1 Disorder 213 *
858 Toksoplazmoza wrodzona Disorder 33.0 BP*
439167 Niewydolnos¢ tozyska Disorder 33.0
908 Zespot tamliwego chromosomu X Disorder 32.5
908 Zespot tamliwego chromosomu X Disorder 2.4 BP*
90058 Uraz rdzenia kregowego Disorder 32.0*
90051 Sepsa u wczesniakéw Disorder 32.0%*
70476 Wiosenne zapalenie rogowki i spojowki Disorder 32.0*
791 Retinopatia barwnikowa Disorder 30.0 *
729 Czerwienica prawdziwa Disorder 30.0 *
563 Kardiomiopatia okotoporodowa Disorder 30.0 BP
33208 Idiopatyczna hipersomnia Disorder 30.0 *
314701 Pierwotna amyloidoza uktadowa Subtype of disorder 30.0 *
2140 Wrodzona przepuklina przeponowa Disorder 30.0 BP
2073 Narkolepsja-katalepsja Disorder 30.0 *
1330 Czesciowy kanat przedsionkowo-komorowy Disorder 20.0 BP*
577 Mukolipidoza typu IlI Disorder 29.55 *
3303 Tetralogia Fallota Disorder 29.3 BP*
411527 Zatkanie zyty centralnej siatkowki Disorder 28.0 *
582 Mukopolisacharydoza typu 4 Disorder 0.45 BP*
582 Mukopolisacharydoza typu 4 Disorder 0.07 BP
1656 Opryszczkowate zapalenie skoéry Disorder 27.0*
791 Retinopatia barwnikowa Disorder 26.7
70568 Potransplantacyjna choroba limfoproliferacyjna Disorder 26.2 *
137608 Choroba cyt?megalf)wirusowa u P?cjentfﬁw zagltoionych Disorder 5.5 *
uposledzeniem odpornosci komérkowe;j
95719 Hemiagenezja tarczycy Disorder 25.0
93402 Syndaktylia typu 1 Disorder 25.0 BP*
703 Pemfigoid pecherzowy Disorder 25.0 %
701 Utrata wioséw na catym ciele Disorder 25.0 *
3002 Pierwotna matoptytkowo$¢ immunologiczna Disorder 25.0 *
186 Pierwotne zapalenie drog z6tciowych Disorder 21.05
140286 Wtérna niedoczynnoét.f przYtarczyc z powodu uposledzonego Disorder 24.75 *
wydzielania parathormonu
94058 Jaskra neowaskularna Disorder 244 %*
1199 Atrezja przetyku Disorder 24.3 BP*
860 Wrodzone nieskorygowane przetozenie wielkich pni tetniczych Disorder 24.25 BP*
2137 Autoimmunologiczne zapalenie watroby Disorder 23.5
1851 Nerka dysplastyczna wielotorbielowata Disorder 23.26 BP
97363 Jednostronna wielotorbielowata nerka dysplastyczna Subtype of disorder 23.2 BP
90080 Bliznowacenie po chirurgicznej operacji jaskry Disorder 220 %

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
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Estimated

ORPHA

Number Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
217080 Grzybicze infekcje ptuc u pacjentow z grupy ryzyka Disorder 220 *
217067 Zapalenie zbiornika jelitowego Disorder 22.0*
636 Neurofibromatoza typu 1 Disorder 33.3 BP
2140 Wrodzona przepuklina przeponowa Disorder 21.2 BP*
186 Pierwotne zapalenie drog zé6fciowych Disorder 25.0 *
1646 Czesciowa delecja chromosomu Y Disorder 20.8
85410 Mtodziencze zapalenie kilku stawow Disorder 20.5 *
908 Zespot tamliwego chromosomu X Disorder 20.0 *
90081 Zespot wyniszczenia wywotany AIDS Disorder 20.0 *
90062 Ostra niewydolnos¢ watroby Disorder 20.0 *
797 Sarkoidoza Disorder 20.0 *
70 Rdzeniowy zanik miesni Disorder 20.0 BP*
66627 Barwnikowe kosmkowo-guzkovye zapalenie btony maziowej Disorder 20.0 *
stawow
60 Niedobdr alfa-1-antytrypsyny Disorder 20.0 *
589 Miastenia Disorder 20.0 *
558 Zespot Marfana Disorder 15.0
35122 Wrodzony Niedobér sacharazy-izomaltazy Disorder 20.0 *
261197 Zespot mikrodelecji proksymalnej 16p11.2 Disorder 20.0 *
171673 Niedobdr komérek macierzystch ragbka rogowki Disorder 20.0 *
1646 Czesciowa delecja chromosomu Y Disorder 20.0 *
137583 Nowotwor wewnatrznabtonkowy sromu Disorder 20.0 *
1330 Czesciowy kanat przedsionkowo-komorowy Disorder 30.0 *
1329 Catkowity ubytek przedsionkowo-komorowy Disorder 20.0 BP*
130 Zespot Brugada Disorder 20.0 *
586 Mukowiscydoza Disorder 19.3912 BP*
95706 Spodziectwo tylne Disorder 19.25 BP*
30391 Atrezja drog zétciowych Disorder 2.9 BP*
228113 Przetoka odbytu Disorder 18.3 *
91127 Infekcja adenowirusowa u pacjentéw z uposledzeniem odpornosci Disorder 18.0 *
704 Pecherzyca zwykta Disorder 18.0 *
2248 Zespot hipoplazji lewego serca Disorder 18.0 BP
154 Rodzinna lub idiopatyczna kardiomiopatia rozstrzeniowa Disorder 17.5*
2368 Wytrzewienie Disorder 16.9 BP*
3380 Trisomia 18 Disorder 16.7 BP
461 Recesywna rybia tuska sprzezona z chromosomem X Disorder 16.6 *
2032 Idiopatyczne wtdknienie ptuc Disorder 16.125
90064 Ostra obwodowa okluzja tetnicy Disorder 16.0 *
774 Dziedziczna krwotoczna telangiektazja Disorder 16.0 *
54370 Pierwotne btoniasto-rozplemowe ktebuszkowe zapalenie nerek Disorder 16.0 *
36258 Choroba Buergera Disorder 16.0
83463 Mikrotia Disorder 13.0 BP*
90291 Twardzina uktadowa Disorder 15.4 *
2248 Zespot hipoplazji lewego serca Disorder 15.1 BP*
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Estimated

ORPHA

Number Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
558 Zespot Marfana Disorder 20.0 ¥
388 Choroba Hirschsprunga Disorder 13.2 BP*
388 Choroba Hirschsprunga Disorder 15.0
388 Choroba Hirschsprunga Disorder 13.2 %
309297 Mukopolisacharydoza typu 4A Subtype of disorder 15.0 *
2828 Parkinsonizm mtodych dorostych Disorder 15.0 *
2382 Zespot Lennoxa i Gastauta Disorder 15.0 *
221061 Dziedziczna malformacja jamista mézgu Disorder 15.0
163934 Atopowe zapalenie spojowek i rogowki Disorder 15.0 *
97363 Jednostronna wielotorbielowata nerka dysplastyczna Subtype of disorder 14.8 BP*
166260 Dentinogenesis imperfecta typu 2 Subtype of disorder 14.6 *
49042 Wrodzony niedorozwéj zebiny Disorder 145 *
95712 Ektopia tarczycy Disorder 14.3 *
683 Postepujace porazenie nadjadrowe Disorder 5.26
238624 Idiopatyczne nadci$nienie wewnatrzczaszkowe Disorder 14.0 *
214 Cystynuria Disorder 14.0
2162 Holoprosencefalia Disorder 13.4 BP*
3193 Nadzastawkowe zwezenie aorty Disorder 4.0 BP*
388 Choroba Hirschsprunga Disorder 15.0 BP
83463 Mikrotia Disorder 15.5 BP
827 Choroba Stargardta Disorder 13.0*
70589 Dysplazja oskrzelowo-ptucna Disorder 13.0 *
449266 Ropniak optucne;j Disorder 13.0*
44890 Nowotwory podscieliskowe przewodu pokarmowego Disorder 13.0*
423461 Mukolipidoza typu lll alfa/beta Subtype of disorder 13.0
3376 Triploidia Disorder 12.6 BP*
85138 Choroba Addisona Disorder 12,5 *
285 Zespot Ehlersa i Danlosa z nadmierng ruchomoscia stawow Disorder 125 *
273 Dystrofia miotoniczna Steinerta Disorder 5.0 *
828 Zespot Sticklera Disorder 1.0 BP*
86870 Nowotwor hematodermiczny C!)4+/CD56+ (blastyczny chtoniak Disorder 12.0 *
skory)
70573 Drobnokomérkowy rak ptuc Disorder 12.0*
42 Niedobdr dehydrogenazy srednich faricuchéw acetylo-CoA Disorder 12.0 BP*
399 Choroba Huntingtona Disorder 2.7
29073 Szpiczak mnogi Disorder 11.9*
660 Przepuklina pepowinowa Disorder 11.7 BP*
716 Fenyloketonuria Disorder 11.4 BP*
716 Fenyloketonuria Disorder 4.1366
716 Fenyloketonuria Disorder 11.5079 *
98878 Hemofilia A Disorder 4.85
98878 Hemofilia A Disorder 8.0*
586 Mukowiscydoza Disorder 11.1319 *
635 Neuroblastoma/Zwojak zarodkowy wspétczulny Disorder 11.0*
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Estimated

I\?:r:::r Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
3109 Zespot Mayera,Rokitansky'ego,Kiistera i Hausera Disorder 11.0 BP
700 tysienie catkowite Disorder 10.5 *
3380 Trisomia 18 Disorder 10.4 BP*
3366 Trigonocefalia izolowana Disorder 6.7 BP*
903 Choroba Von Willebranda Disorder 10.0
90076 Oparzenia Il stopnia gtebokie i oparzenia lll stopnia Disorder 10.0 *
90065 Nabyty krwotok podpajeczynéwkowy z pknietego tetniaka Disorder 10.0 *
778 Zespot Retta Disorder 5.0 BP*
654 Nerczak zarodkowy Disorder 10.0 BP*
569 Rodzinna lub sporadyczna migrena potowiczo-porazenna Disorder 10.0 *
51 Zespot Aicardiego i Goutieresa Disorder 10.0 *
412 Dysbetalipoproteinemia Disorder 7.8*%
36258 Choroba Buergera Disorder 10.0 *
3286 Polimorficzny katecholaminergiczny czestoskurcz komorowy Disorder 10.0 *
3157 Spektrum dysplazji przegrodowo-ocznej Disorder 10.0 BP*
31112 Widkniakomiesak guzowaty Disorder 10.0 *
233 Zespot retrakcji Duane'a Disorder 10.0 *
232 Niedokrwistos¢ sierpowata Disorder 10.0 *
1114 Wrodzona aplazja skory Disorder 10.0 BP
98896 Dystrofia miesniowa Duchenne'a Disorder 9.9 BP
567 Zespot delecji 22q11.2 Disorder 37.5 BP
79665 Zespot Gardnera Subtype of disorder 9.1 BP
99125 Wrodzony catkowity nieprawidtowy powroét zyt ptucnych Disorder 9.0 BP
99125 Wrodzony catkowity nieprawidtowy powroét zyt ptucnych Disorder 9.0
900 Ziarniniakowatos¢ z zapaleniem naczyn Disorder 9.0 *
306644 Komplikacje po transplantacji narzagdéw Disorder 9.0 *
138 Zespot CHARGE Disorder 6.5 BP
1203 Atrezja dwunastnicy Disorder 9.0 BP*
1203 Atrezja dwunastnicy Disorder 9.0 *
1201 Atrezja jelita cienkiego Disorder 9.0 BP*
137914 Atrezja nozdrzy Disorder 8.6 BP*
99981 Bezdech wczesniakow Disorder 8.5 *
2444 Wrodzona malformacja drég oddechowych w ptucach Disorder 8.2 BP*
171 Pierwotne stwardniajace zapalenie drog z6tciowych Disorder 7.84 %
666 Wrodzona tamliwo$¢ kosci Disorder 8.06
98878 Hemofilia A Disorder 11.25 BP
95702 Wrodzona hipoplazja nadnerczy.sprzeicf.na z chromosomem X z Disorder 8.0
powodu punktowej mutacji w NROB1
95702 Wrodzona hipoplazja nadnerczy.sprzgicina z chromosomem X z Disorder 8.0 BP
powodu punktowej mutacji w NROB1
930 Achalazja idiopatyczna Disorder 8.0
85408 Mtodziencze zapalenie staw.6w z ujemnym czynnikiem Disorder 8.0*
reumatoidalnym
5 Niedobodr dehydrogenazy dtugich taricuchow 3-hydroksyacetylo- Disorder 1.0 BP*
Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
BP indicates birth prevalence **This data is currently being revised
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Estimated

ORPHA

Number Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
CoA
171 Pierwotne stwardniajgce zapalenie drog zétciowych Disorder 8.1
412 Dysbetalipoproteinemia Disorder 10.0
589 Miastenia Disorder 7.77
247234 Sporadyczna ataksja dorostych o nieznanej etiologii Disorder 7.6*
221 Zapalenie skorno-miesniowe Disorder 7.5312
72 Zespot Angelmana Disorder 7.5
315306 Klasyczny wrodzony przerost nadnerczY spowodow?ny Subtype of disorder 7.5 BP*
niedoborem 21-hydroksylazy, postac z utratg soli
315306 Klasyczny wrodzony przerost nadnerczY spowodow?ny Subtype of disorder 75*
niedoborem 21-hydroksylazy, postac z utratg soli
2004 Rozszczep krtaniowo-tchawiczo-przetykowy Disorder 7.5 BP*
1464 Serce jednokomorowe Disorder 7.5 BP
821 Zespot Sotosa Disorder 7.1 BP
732 Zapalenie wielomigsniowe Disorder 7.1%
90794 Klasyczny wro¢.:lzony przerost nadnerczy spowodowany Disorder 7.0*
niedoborem 21-hydroksylazy
90794 Klasyczny wro¢.:|zony przerost nadnerczy spowodowany Disorder 2.0 BP
niedoborem 21-hydroksylazy
90052 Nawracajace zapale.nie \llvatroby typu C inc!ukujace chorobe Disorder 20*
watroby u biorcéw przeszczepionej watroby
705 Zespot Pendreda Disorder 7.0*
261236 Zespot mikrodelecji 16p13.11 Disorder 7.0 BP
2059 Zespot Frynsa Disorder 7.0 BP*
42 Niedobor dehydrogenazy srednich taricuchow acetylo-CoA Disorder 6.85
57145 Zespot SUNCT Disorder 6.7 *
3366 Trigonocefalia izolowana Disorder 10.2979 *
238468 Hipohydrotyczna dysplazja ektodermalna Disorder 6.7 *
42062 Iminoglicynuria Disorder 6.67 BP*
42062 Iminoglicynuria Disorder 6.68 *
324 Choroba Fabry'ego Disorder 6.66 BP
50839 Choroba kociego pazura Disorder 6.6 *
138 Zespo6t CHARGE Disorder 9.0 *
716 Fenyloketonuria Disorder 6.4 BP
79254 Klasyczna fenylketonuria Subtype of disorder 6.0
79254 Klasyczna fenylketonuria Subtype of disorder 6.0 BP
79254 Klasyczna fenylketonuria Subtype of disorder 6.34 *
887 Asocjacja VACTERL/VATER Disorder 6.25 BP*
905 Choroba Wilsona Disorder 2.25 BP
905 Choroba Wilsona Disorder 2.02
79254 Klasyczna fenylketonuria Subtype of disorder 6.34 BP*
790 Retinoblastoma Disorder 6.0 BP
733 Rodzinna polipowatos¢ gruczolakowata Disorder 6.0 *
609 Piszczelowa dystrofia mie$niowa Disorder 6.0 *
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ORPHA
Number

Disease or Subtype of disease

Classification Level

Estimated
prevalence
(/100,000)

521 Przewlektfa biataczka szpikowa Disorder 6.0 *
46724 Malformacje tetniczo-zylne mozgu Disorder 6.0 *
411703 Niegruzlicza mykobakteryjna infekcja ptuc Disorder 6.0 *
3451 Zespot Westa Disorder 6.0 *
3451 Zespot Westa Disorder 3.7 BP
252164 tagodny nerwiak ostonkowy Disorder 6.0 *
635 Neuroblastoma/Zwojak zarodkowy wspétczulny Disorder 5.8 BP*
85438 Mtodziencze idior_:atyczne zapa’Ieni’e.stanléw zwigzane z Disorder 5.7*
zapaleniem przyczepéw Sciegnistych
1209 Atrezja zastawki tréjdzielnej Disorder 5.5625 BP*
85443 Amyloidoza AL Disorder 5.127
93372 Rodzinna hiperkalcemia hipokalciuryczna typu 1 Subtype of disorder 5.5
881 Zespot Turnera Disorder 5.5 BP*
2440 Rozszczep dioni i stop Disorder 5.4 BP*
819 Zespot Smitha i Magenis Disorder 4.0
683 Postepujace porazenie nadjagdrowe Disorder 14.0 *
803 Stwardnienie zanikowe boczne Disorder 5.2 %
85443 Amyloidoza AL Disorder 5.5311 *
98838 Pierwotny chtoniak wielkokomoérkowy $rédpiersia z komoérek B Disorder 5.0 *
79271 Zespot Sanfilippo typu C Subtype of disorder 5.0 *
792 Wrodzone rozwarstwienie siatkéwki sprzezone z chromosomem X Disorder 5.0
778 Zespot Retta Disorder 10.0 *
266 Niedokrwistoé(z hemollityczna.spowodowana nfedoborem kinazy Disorder 5.0*
pirogronianowej czerwonych krwinek
718 Izolowany zespodt Pierre'a Robina Disorder 5.0 BP*
53 Choroba Albersa i Schénberga Disorder 1.0
469 Dziedziczna nietolerancja fruktozy Disorder 5.0 *
39812 Choroba przeszczep przeciwko gospodarzowi Disorder 5.0 *
287 Zespot Ehlersa i Danlosa, typ klasyczny Disorder 5.0
273 Dystrofia miotoniczna Steinerta Disorder 125
244 Pierwotna dyskinezja rzesek Disorder 5.0 BP*
214 Cystynuria Disorder 5.0 *
1332 Rak rdzeniasty tarczycy Disorder 5.0 *
1198 Atrezja okreznicy Disorder 5.0 BP
88629 Tritanopia Disorder 4.8 *
3384 Wspadlny pien tetniczy Disorder 4.3 BP
15 Achondroplazja Disorder 4.73 BP
60041 Wrodzony blok serca Disorder 4.54 BP
85446 Dziki typ amyloidozy ABeta2M Disorder 45*
792 Wrodzone rozwarstwienie siatkowki sprzezone z chromosomem X Disorder 4.5 *
269 Dystrofia miesniowa twarzowo-topatkowo-ramienna Disorder 45*
60015 Powiekszony otwdr ciemieniowy Disorder 43 *
3384 Wspadlny pien tetniczy Disorder 4.8 BP*
1143 Wrodzona wielostawowa artrogrypoza pochodzenia Disorder 4.3 BP*
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Estimated

I\?:r:::r Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
neurogennego
104 Dziedziczna neuropatia nerwu wzrokowego Lebera Disorder 4.3
727 Mikroskopowe zapalenie naczyn Disorder 4.2843
137599 Zapalenie zrebu rogowki Disorder 4.2091
85435 Wielostawowe mf?dzier'lcze. i.cliopatyczne ?apalenie stawow z Disorder 4.2 *
dodatnim czynnikiem reumatoidalnym
2116 Zespot Hartnupow Disorder 4.2
137596 Keratopatia neurotropowa Disorder 4.2 *
391655 Okresy wytaczen w chorobie Parkinsona niereagujace na leczenie Disorder 4.15 *
doustne
93110 Zastawka cewki tylnej Disorder 20*%
2300 Wieloodcinkowa atrezja jelit Disorder 4.05 BP
96253 Choroba Cushinga Disorder 4.0 *
95716 Rodzinna dyshormonogeneza tarczycy Disorder 4.0*
884 Tetrasomia 12p Disorder 4.0 BP*
819 Zespot Smitha i Magenis Disorder 5.35 *
79140 Rak neuroendokrynny skory Disorder 4.0*
564 Zespot Meckela Disorder 4.0 BP
52417 Chtoniak MALT Disorder 4.0 *
3193 Nadzastawkowe zwezenie aorty Disorder 13.3*
1928 Wrodzona rozedma ptatowa Disorder 4.0 BP
178029 Moczéwka prosta osrodkowa Disorder 4.0*
101330 Porfiria skérna pdina Disorder 4.0 *
803 Stwardnienie zanikowe boczne Disorder 3.85
79126 Ostre $Sr6dmigzszowe zapalenie ptuc Disorder 3.8*
481 Choroba Kennedy'ego Disorder 3.8*%
478 Zespot Kallmanna Subtype of disorder 3.75 *
818 Zespot Smitha, Lemliego i Opitza Disorder 3.7 BP*
60015 Powiekszony otwér ciemieniowy Disorder 3.7
3465 Zespo6t Worstera i Droughta Disorder 3.7*
3451 Zespot Westa Disorder 3.5 BP*
3378 Trisomia 13 Disorder 3.7 BP*
2932 Przewlekta zapalna polineuropatia demielinizacyjna Disorder 3.7%
102 Zanik wielouktadowy Disorder 3.7*%
15 Achondroplazja Disorder 3.62 BP*
95720 Hipoplazja tarczycy Disorder 35
95713 Atyreoza Disorder 3.5%*
81 Zespot antysyntetazy Disorder 35
640 Dziedziczna neuropatia z nadwrazliwosciag na ucisk Disorder 35%
52416 Chtoniak z komérek ptaszcza Disorder 3.5%*
3205 Zespot Sturge'a i Webera Disorder 3.5 BP*
2655 Dysplazja tanatoforyczna Disorder 3.5 BP*
1880 Malformacja Ebsteina Disorder 1.25 *
116 Zespot Beckwitha i Wiedemanna Disorder 3.5 BP*
Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
BP indicates birth prevalence
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Estimated

ORPHA

Number Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
102 Zanik wielouktadowy Disorder 3.5
218 Choroba Dariera Disorder 3.4*
53271 Zespot Muenke Disorder 3.33 BP
3306 Duplikacja/inwersja 15q11 Disorder 3.33 BP
750 Pseudoachondroplazja Disorder 3.3
652 Zespo6t mnogiej gruczolakowatosci wewnatrzwydzielniczej typu 1 Disorder 3.3*
33069 Zespot Dravet Disorder 3.3 BP*
926 Akatalazja Disorder 3.2%*
158 Pierwotny Niedobdr karnityny ogdlnoustrojowe;j Disorder 3.2 BP*
100075 Guz neuroendokrynny zotadka Disorder 3.2%
767 Guzkowe zapalenie tetnic Disorder 3.16 *
98916 Ostra zapalna poliradikuloneuropatia demielinizujaca Disorder 3.1*
85414 Uogdlnione idiopatyczne mtodziericze zapalenie stawoéw o Disorder 3.1
wczesnym poczatku
739 Zespot Pradera i Williego Disorder 3.1 BP*
50251 Miedzybtoniak optucnej Disorder 3.1%
2322 Zespot Kabuki Disorder 3.1%
93930 Wynicowanie pecherza Subtype of disorder 3.05 BP
429 Hipochondroplazja Disorder 3.0303 BP
429 Hipochondroplazja Disorder 3.0303
98879 Hemofilia B Disorder 3.0 %
86875 Biataczka/chtoniak dorostych z komérek T Disorder 3.0*
824 Mielofibroza z metaplazjg szpiku Disorder 3.0*
794 Zespot Saethre i Chotzena Disorder 3.0 BP*
673 Malaria Disorder 3.0*
565782 Toksycznos¢ Metotreksatu Disorder 3.0*
365 Choroba spichrzania gliko’gen.u spowodowana niedoborem Disorder 0.8 BP*
kwasnej maltazy
36234 Zespot bakteryjnego wstrzasu toksycznego Disorder 3.0
321 Mnogie kostniakochrzestniaki Disorder 3.0%
238621 Wewnetrzny zbiornik jelitowy zwigzany z nietrzymaniem katu Disorder 3.0*%
216694 Wrodzone skorygowane przetozenie wielkich pni tetniczych Disorder 3.0 BP
136 CADASIL Disorder 3.0%
653 Mnoga gruczolakowatos¢ wewnatrzwydzielnicza typu 2 Disorder 29*
30391 Atrezja drog zétciowych Disorder 18.5 BP
98896 Dystrofia miesniowa Duchenne'a Disorder 2.8
506 Zespot Leigha Disorder 2.8 BP*
169802 Ciezka hemofilia A Subtype of disorder 2.8*%
626 Duze wrodzone znamie barwnikowe Disorder 2.75*
49382 Achromatopsja Disorder 2.7
399 Choroba Huntingtona Disorder 12.0 *
747 Autoimmunologiczna proteinoza pecherzykéw ptucnych Disorder 2.66
6 Izolowany deficyt karboksylazy 3-metylokrotonylo-CoA Disorder 2.65 BP*
564 Zespot Meckela Disorder 2.6 BP*
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Estimated

ORPHA

Number Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
79432 Albinizm oczno-skérny typu 2 Disorder 2.55
93321 Izolowana hemimelia promieniowa Disorder 2.5 BP
758 Kepki zétte rzekome Disorder 25*
65 Wrodzona sSlepota Lebera Disorder 2.5 BP
65 Wrodzona Slepota Lebera Disorder 25
393 Jadrowe zaburzenie rozwoju pfci z kariotypem 46,XX Disorder 2.5
358 Zespot Gitelmana Disorder 25%*
352731 Albinizm oczno-skérny typu 1 Disorder 25
315311 . Klasyczny wrodzony przerost nadrlierczy spowodcTw.an.y Subtype of disorder 95 *
niedoborem 21-hydroksylazy, postac prosta maskulinizujgca
2337 Rogowiec dtoni i stop odmiana nieepidermolityczna Disorder 25%
2138 Jajnikowo-jadrowe zaburzenie réznicowania pici z kariotypem Disorder 2.5 BP
46,XX
1872 Dystrofia czopkow i precikéw Disorder 25*
1600 Monosomia 18q Disorder 2.5 BP
107 Zespot oskrzelowo-uszno-nerkowy Disorder 25
100070 Postepujaca nieptynna afazja Disorder 25%
70588 Zespot aspiracji smotki Disorder 244 *
98933 Zanik wielouktadowy, typ parkinsonowski Subtype of disorder 24 %
93928 Izolowane wierzchniactwo Subtype of disorder 2.4 BP*
247525 Citrulinemia typu | Disorder 24 %
330015 Zatrucie otowiem Disorder 23*
104 Dziedziczna neuropatia nerwu wzrokowego Lebera Disorder 2.3*%
905 Choroba Wilsona Disorder 6.0 *
98976 Jaskra wrodzona Disorder 2.2 BP*
98895 Dystrofia miesniowa Beckera Disorder 20*
98895 Dystrofia miesniowa Beckera Disorder 1.53
454750 Izolowana przetoka tchawiczo-przetykowa Disorder 2.2 BP
454750 lzolowana przetoka tchawiczo-przetykowa Disorder 2.2
2869 Zespot Peutza i Jeghersa Disorder 2.2 BP
137605 Zespot Legiusa Disorder 2.2 BP
89936 Hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X Disorder 1.66 *
70567 Rak drég z6tciowych Disorder 2.1
217 Izolowana malformacja Dandy'ego i Walkera Disorder 1.0 BP*
71211 Zapalenie rdzenia i nerwéw wzrokowych Disorder 2.071
280921 Idiopatyczne zapalenie wszystkich struktur btony naczyniowej Disorder 2.0194 *
98895 Dystrofia miesniowa Beckera Disorder 2.2 BP*
98841 Anaplastyczny chtoniak wielkokomadrkowy Disorder 20*
98673 Autosomalny dominujacy zanik nerwu wzrokowego, typ klasyczny Disorder 2.0
95 Ataksja Friedreicha Disorder 20*
93110 Zastawka cewki tylnej Disorder 4.125 BP*
90073 Powtdrne zakazenie wirusem z.a.\palenia watroby typu B po Disorder 20*
transplantacji watroby
861 Zespot Treachera i Collinsa Disorder 2.0 BP*
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ORPHA
Number

Disease or Subtype of disease

Classification Level

Estimated
prevalence
(/100,000)

83418 Rdzeniowy zanik mie$ni typu 2 Subtype of disorder 2.0 BP*
54595 Czaszkogardlak Disorder 20*
506 Zespot Leigha Disorder 2.0*
480 Zespot Kearnsa i Sayre'a Disorder 20*
447 Nocna napadowa hemoglobinuria Disorder 20*%
377 Zespot Gorlina Disorder 2.0*
3392 Tularemia Disorder 20*
3346 Agenezja tchawicy Disorder 2.0 BP*
3129 Sarkozynemia Disorder 2.0 BP
280 Zespot Wolfa i Hirschorna Disorder 2.0 BP*
275761 Niedobdr kwasnej lipazy lizosomalnej Disorder 20*
26790 Sluzak rzekomy otrzewnej Disorder 20*
2345 Izolowany zespot Klippela i Feila Disorder 20*%
217064 Zatrucie 5-fluorouracylem Disorder 20*
2017 Rozszczep mostka Disorder 2.0 BP*
185 Zespot szabli tureckiej Disorder 2.0 BP*
180 Choroideremia Disorder 20*%
1699 Trisomia 12p Disorder 2.0 BP
168782 Dzieciece zaburzenie dezintegracyjne Disorder 20*
166119 Osteopoikilia izolowana Disorder 2.0
1598 Monosomia 18p Disorder 2.0 BP*
150 Rak jamy nosowo-gardtowej Disorder 20*
10 Zespot 48 XXYY Disorder 1.9 BP*
140 Dysplazja kampomeliczna Disorder 0.0003
363958 Zespot mikrodelecji 17¢g21.31 Subtype of disorder 1.82 *
675 Trzustka obraczkowata Disorder 1.8 BP*
664 Niedobdr transkarbamylazy ornityny Disorder 1.0*
420429 Choroba spichrzania glikogen’lf z powodu niedoboru kwasnej Subtype of disorder 1.75 BP
maltazy, o péZznym poczatku
330001 Dziki typ amyloidozy ATTR Disorder 1.72
251076 Zespo6t mikroduplikacji 8p23.1 Disorder 1.72
637 Neurofibromatoza typu 2 Disorder 1.7*
623615 Autoimmunologiczne zapalenie uktadu limbicznego mézgu Disorder 1.7 *
2182 Wodogtowie ze zwezeniem wodociggu Sylwiusza Subtype of disorder 1.7 BP
2182 Wodogtowie ze zwezeniem wodociggu Sylwiusza Subtype of disorder 1.7
2152 Zespo6t Mowata i Wilsona Disorder 1.7 BP*
1848 Agnezja nerek, obustronna Subtype of disorder 1.7 BP*
141077 Epignatus - guz z tkanek podniebienia Subtype of disorder 0.0017
475 Zespot Joubert Disorder 1.6666 BP
98879 Hemofilia B Disorder 1.665 BP
89936 Hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X Disorder 2.14
899 Zespot Walkera i Warburga Disorder 1.65 BP*
394 Homocystynuria klasyczna Disorder 0.3 BP
79241 Niedobdr biotynidazy Disorder 1.6 BP
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Estimated

ORPHA

Number Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
79241 Niedobdr biotynidazy Disorder 16*
1915 Alkoholowy zespét ptodu Disorder 1.6 BP*
183 Eozynofilowa ziarniniakowatos¢ z zapaleniem naczyn Disorder 1.56 *
633228 Izolowane ogniskowe skrdcenie blizszego odcinka kosci udowej Disorder 1.55
633228 Izolowane ogniskowe skrdcenie blizszego odcinka kosci udowej Disorder 1.55 BP
98757 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 3 Disorder 1.5
98756 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 2 Disorder 1.5
98755 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 1 Disorder 1.5
641 Wieloogniskowa neuropatia ruchowa Disorder 1.5
45453 Ustawiczny dzieciecy czestoskurcz komorowy Disorder 1.5 BP*
45452 Idiopatyczne niemowlece trzepotanie przedsionkéow Disorder 1.5 BP*
389 Histiocytoza z komodrek Langerhansa Disorder 15*
35689 Pierwotne stwardnienie boczne Disorder 1.5*
2911 Zespot Polanda Disorder 1.5 BP*
213 Cystynoza Disorder 0.75 BP
213 Cystynoza Disorder 15*
2019 Kompleks udowo-strzatkowo-tokciowy Disorder 1.5 BP*
192 Zespot Coffina i Lowry'ego Disorder 1.5
192 Zespot Coffina i Lowry'ego Disorder 15*
183 Eozynofilowa ziarniniakowatos¢ z zapaleniem naczyn Disorder 1.5
131 Zespot Budda i Chiariego Disorder 15*
512 Leukodystrofia metachromatyczna Disorder 1.47 BP*
79269 Zespot Sanfilippo typu A Subtype of disorder 0.32*
474 Zespot Jeune'a Disorder 1.4 BP*
195 Zespot kociego oka Disorder 1.35 BP*
3287 Zapalenie tetnic Takayasu Disorder 1.34*
79434 Albinizm oczno-skérny typu 1B Subtype of disorder 1.3
79431 Albinizm oczno-skérny typu 1A Subtype of disorder 1.3
79408 Pecherzowe oddzielanie sie naskorka uogélni.ortne dystroficzne Disorder 1.3 BP*
autosomalne recesywne, forma ciezka
72 Zespot Angelmana Disorder 1.3 BP*
499009 Kita wrodzona Disorder 1.3*
499009 Kita wrodzona Disorder 1.3 BP*
355 Choroba Gauchera Disorder 1.0*
281090 Syndromiczna rybia tuska sprzezona z chromosomem X Disorder 1.3*
2481 Melanocytoza nerwowo-skorna Disorder 1.25 *
1880 Malformacja Ebsteina Disorder 3.5 BP*
199 Zespot Cornelii de Lange Disorder 1.24 BP*
628 Kartowato$é/Niskorostos¢ diastroficzna Disorder 1.2 *
464 Nietrzymanie barwnika Disorder 1.2 BP*
2750 Zespot ustno-twarzowo-palcowy typu 1 Disorder 1.2 BP*
263432 Znamie Ito Disorder 1.17 *
1896 Zespot EEC Disorder 1.11 BP*
93323 Hemimelia strzatkowa Disorder 1.1033 BP
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Estimated

I\?:r:::r Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
93323 Hemimelia strzatkowa Disorder 1.1033
377 Zespot Gorlina Disorder 1.1
289 Zespot Ellisa Van Crevelda Disorder 0.4 BP*
275766 Idiopatyczne tetnicze nadcisnienie ptucne Subtype of disorder 1.1*
131 Zespot Budda i Chiariego Disorder 1.1
1906 Ptodowy zespét walproinianowy Disorder 1.02 BP*
99789 Dysplazja zebiny typu | Subtype of disorder 1.0*
98863 Dystrofia miesniowa Emery'ego i Dreifussa sprzezona z Subtype of disorder 1.0 BP
chromosomem X
98863 Dystrofia miesniowa Emery'ego i Dreifussa sprzezona z Subtype of disorder 1.0
chromosomem X
96263 Zespot 48 XXXY Disorder 1.0 BP*
95715 Wrodzona niedoczyfmoéé tarczycy.spovyo'dowana przenikaniem Disorder 1.0 *
przez tozysko przeciwciat wigzacych TSH
94068 Wrodzona dysplazja kregowo-nasadowa Disorder 1.0 BP*
90068 Zatrucie kokaina Disorder 1.0*
90060 Rozlane krwawienie pecherzykowe Disorder 1.0*
87503 Mal de Meleda - endemiczny symetryczny rogowiec dtoni i stop Disorder 1.0
86867 Weztowy chtoniak strefy brzeznej B-komérkowy Disorder 1.0*
828 Zespot Sticklera Disorder 12.2 BP
79435 Albinizm oczno-skérny typu 4 Disorder 1.0
79258 Choroba spichrzania glikogenu z powodu niedoboru glukozo-6- Subtype of disorder 1.0 BP*
fosfatazy typu a
79086 Nabyta uogdlniona lipodystrofia Disorder 1.0*
77259 Choroba Gauchera typu 1 Subtype of disorder 1.0*
746 Niedobér mitochondriaI?ego tréjfunkcyjnego kompleksu Disorder 1.0*
biatkowego
710 Zespot Pfeiffera Disorder 1.0 BP*
681 Okresowe porazenie hipokaliemiczne Disorder 1.0*
67043 Pefzakowe zapalenie rogowki Disorder 1.0*
664 Niedobdr transkarbamylazy ornityny Disorder 1.77 BP
647 Zespot Nijmegen Disorder 1.0 BP
646 Choroba Niemanna i Picka typu C Disorder 1.0*
616 Rdzeniak Disorder 1.0*
614 Choroba Thomsena i Beckera Disorder 1.0
606 Dystrofia miotoniczna typu 2 Disorder 1.0*
602 Miopatia dystalna typu Nonaka Disorder 1.0
579 Mukopolisacharydoza typu 1 Disorder 1.0 BP*
579 Mukopolisacharydoza typu 1 Disorder 0.82 BP
531 Zespot Millera i Diekera Disorder 1.0 BP*
53 Choroba Albersa i Schonberga Disorder 5.0 %
5 Niedobdr dehydrogenazy dtugich taricuchéw 3-hydroksyacetylo- Disorder 8.0*
CoA
487 Choroba Krabbego Disorder 1.0*
Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
BP indicates birth prevalence **This data is currently being revised
Orphanet Report Series - Prevalence of rare diseases: Bibliographic data — PaZdziernik 2024 - Number 2
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Choroby-wed-ug-zachorowalno-ci-cz-sto-ci-wyst-powania-i- 16

liczby-opublikowanych-przypadk-w-w-porz-dku-malej-cym.pdf



https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Choroby-wed-ug-zachorowalno-ci-cz-sto-ci-wyst-powania-i-liczby-opublikowanych-przypadk-w-w-porz-dku-malej-cym.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Choroby-wed-ug-zachorowalno-ci-cz-sto-ci-wyst-powania-i-liczby-opublikowanych-przypadk-w-w-porz-dku-malej-cym.pdf

Estimated

I\?:r:::r Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
487 Choroba Krabbego Disorder 1.0 BP*
487 Choroba Krabbego Disorder 0.7 BP
43393 Zespo6t miasteniczny Lamberta i Eatona Disorder 1.0*
422 Idiopatyczne lub/i rodzinne tetnicze nadci$nienie ptucne Disorder 1.0*
396 Czkawka przewlekta Disorder 1.0*
364 Choroba spichrzania glikogenu spowodowana niedoborem Disorder 1.0 BP
glukozo-6-fosfatazy
360 Glejak Disorder 1.0
355 Choroba Gauchera Disorder 1.3 BP
3449 Zespot Weilla i Marchesaniego Disorder 1.0
3403 Anomalia Uhla Disorder 1.0 BP
Ciezki ztozony Niedobdér odpornosci z powodu catkowitego .
331206 ¢ ¥ deﬁcy:'u Rac/ zp & Disorder 1.0%
33 Kwasica izowalerianowa Disorder 1.0*
296 Choroba Olliera Disorder 1.0*
2924 Izolowana wielotorbielowatos¢ watroby Disorder 1.0*
286 Zespot Ehlersa i Danlosa naczyniowy Disorder 1.0
267 Autosomalna recessywna dystrofia obreczowo-koriczynowa typu Disorder 1.0 *
2A
264580 Choroba spichrzania glikogenu z powodu.niedoboru kinazy Disorder 1.0 BP*
fosforylazy watrobowej
2578 Zespot Mayera, Rokitansky'ego, Kiistera i Hausera typu 2 Subtype of disorder 1.0 BP*
25 Niedobdr dehydrogenazy glutarylo-CoA Disorder 1.0 BP
23 Kwasica argininobursztynianowa Disorder 1.0*
217 Izolowana malformacja Dandy'ego i Walkera Disorder 21 %
2134 Atypowy zespot hemolityczno-mocznicowy Disorder 1.0*
205 Zespot Criglera i Najjara Disorder 0.1 BP*
1900 Zespot Ehlersa i Danlosa, typ kifoskoliotyczny Subtype of disorder 1.0 BP
189 Dysplazja ektodermalna typu hidrotycznego Disorder 1.0*
180242 Ztosliwy guz jajowodow Disorder 1.0*
16 Monochromacja typu niebieskiego stozka Disorder 1.0 BP
16 Monochromacja typu niebieskiego stozka Disorder 1.0
157 Niedobor palmitylotransferazy karnityny Il Disorder 1.0*
141 Choroba Canavan Disorder 1.0 BP
3169 Syrenomelia Disorder 0.98 BP
3169 Syrenomelia Disorder 0.71 BP*
444490 Rodzinny zesp6t chylomikronemii Disorder 0.97 *
29408 Pecherzowe oddzielanie sie naskorka uogélni.or.me dystroficzne Disorder 0.963 *
autosomalne recesywne, forma ciezka
623626 Paranowotworowe zwyrodnienie mézdzku Disorder 0.9553 *
79278 Autosomalna protoporfiria erytropoetyczna Disorder 0.92 *
882 Tyrozynemia typu 1 Disorder 0.9 BP
48162 Zespot Lewisa i Sumnera Subtype of disorder 09 *
207 Choroba Crouzona Disorder 0.9 BP*
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I\?:r:::r Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
581 Mukopolisacharydoza typu 3 Disorder 0.87 BP*
99429 Zespot catkowitej niewrazliwosci na androgeny Disorder 0.83
579 Mukopolisacharydoza typu 1 Disorder 0.5*
52 Zespot Alagille'a Disorder 0.8 BP*
365 Choroba spichrzania gliko’gen.u spowodowana niedoborem Disorder 3.0 *
kwasnej maltazy
169793 Ciezka hemofilia B Subtype of disorder 0.8 *
1461 Wada serca typu criss-cross heart Disorder 0.8 BP*
3312 Embriopatia spowodowana talomidem Disorder 0.77
Wrodzony przerost nadnerczy z powodu niedoboru .
95699 o\ll(sr:/doreduktazy cythhr:omu P450 Disorder 0.75 BP*
93929 Wynicowanie kloaki Subtype of disorder 0.75 BP*
90795 Wrodzony przerost nadnerczy spowodowany niedoborem 11-beta- Disorder 0.75 BP*
hydroksylazy
667 Autosomalna recesywna osteopetroza ztosliwa Disorder 0.75 BP*
354 Gangliozydoza GM1 Disorder 0.75 BP*
213 Cystynoza Disorder 0.5 BP*
181 Hipohydrotyczna dysplazja ektodermalna sprzezona z Subtype of disorder 0.75 BP*
chromosomem X
1501 Rak kory nadnerczy Disorder 0.75 *
3169 Syrenomelia Disorder 0.01
93473 Zespot Hurler Subtype of disorder 0.5 *
813 Zespot Silvera i Russella Disorder 0.7 BP*
783 Zespot Rubinsteina i Taybiego Disorder 0.7 BP*
726 Zespot Alpersa i Huttenlochera Disorder 0.7 BP*
580 Mukopolisacharydoza typu 2 Disorder 0.7 BP*
580 Mukopolisacharydoza typu 2 Disorder 0.68 BP
392 Zespot Holt i Orama Disorder 0.7 BP*
177 Rizomeliczna chondrodysplazja punktowa Disorder 0.7 BP*
528 Wrodzona lipodystrofia Berardinelligo i Seipa Disorder 0.5 *
580 Mukopolisacharydoza typu 2 Disorder 0.2 %
796 Choroba Sandhoffa Disorder 0.67 BP*
511 Choroba syropu klonowego Disorder 0.67 BP
448270 Ektopia serca Disorder 0.67 BP
3282 Wieloogniskowy czestoskurcz przedsionkowy Disorder 0.67 BP
2591 Miofibromatoza noworodkéow Disorder 0.67 BP*
1335 Pentalogia Cantrella Disorder 0.55 BP*
124 Niedokrwisto$¢ Blackfana i Diamonda Disorder 0.67 BP*
90053 Transplantacja komadrek hematopoetycznych Disorder 0.65 *
84 Anemia Fanconiego Disorder 03*
3463 Zespot Wolframa Disorder 0.13
294975 Izolowany brak ramienia i przedramienia przy obecnosci reki Disorder 0.62 BP
994 Sekwencja deformacyjna akinazji ptodu Disorder 0.6 BP*
98809 Napadowa dyskineza kinezygenna Disorder 0.6
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Estimated
prevalence
(/100,000)

ORPHA

Classification Level
Number

Disease or Subtype of disease

79098 Oftalmia wspoétczulna Disorder 0.6 *
550 MELAS Disorder 0.6 *
248111 Mtodziencza choroba Huntingtona Disorder 0.6 *
240103 Postepujace porazenie nadjadrowe - zesp6t korowo-podstawny | Subtype of disorder 0.6 *
2345 Izolowany zespét Klippelai Feila Disorder 0.6 BP*
169799 tagodna hemofilia B Subtype of disorder 0.6 *
169796 Umiarkowanie ciezka hemofilia B Subtype of disorder 0.6 *
54 Albinizm oczny o dziedziczeniu recesywnym sprzezony z Disorder 0.58 BP*
chromosomem X
96264 Zespot 49, XXXXY Disorder 0.55 BP*
562 Zespo6t McCune i Albrighta Disorder 0.55 *
1335 Pentalogia Cantrella Disorder 0.67 BP
93929 Wynicowanie kloaki Subtype of disorder 0.54 BP
79276 Ostra porfiria przerywana Disorder 0.54 *
71277 Encefalopatia spowodowana niedoborem GLUT1 Disorder 0.538
93473 Zespot Hurler Subtype of disorder 0.7 BP*
92050 Wrodzona enteropatia kepkowa Disorder 0.5 BP*
915 Zespot Aarskoga i Scotta Disorder 0.5 BP*
902 Zespot Wernera Disorder 0.5 *
86854 Chtoniak strefy brzeznej sledziony Disorder 0.5 *
821 Zespot Sotosa Disorder 0.5 BP*
811 Zespo6t Shwachmana i Diamonda Disorder 0.5 BP
79242 Niedobdr syntetazy holokarboksylazy Disorder 0.5 BP*
782 Zespot Axenfelda i Riegera Disorder 0.5 *
682 Okresowe porazenie hiperkaliemiczne Disorder 0.5 *
64742 Blastoma ptuc i optucnej Disorder 0.5 BP*
634 Zespot Nethertona Disorder 0.5 BP*
634 Zespot Nethertona Disorder 0.5 *
611 Wtretowe zapalenie mig$ni Disorder 0.5 *
528 Wrodzona lipodystrofia Berardinelligo i Seipa Disorder 0.6812
379 Przewlekta choroba ziarniniakowa Disorder 0.46 BP
35909 Ztozony niedobor czynnika V i czynnika ViI Disorder 0.5 *
35858 Choroba Grasbecka i Imerslunda Disorder 0.5 *
3427 Dwuujsciowa lewa komora Disorder 0.5 BP
3320 Trombocytopenia - brak kosci promieniowej Disorder 0.5 BP*
122 Zespot Birta-Hogg-Dubégo Disorder 0.5 *
1215 Autosomalny dominujacy zesp6t zaniku nerwu wzrokowego plus Disorder 0.5*
110 Zespot Bardeta i Biedla Disorder 0.5 BP*
100 Ataksja-teleangiektazja Disorder 0.49 *
90795 Wrodzony przerost nadnerczy spowodowany niedoborem 11-beta-| Disorder 0.47 *
hydroksylazy
379 Przewlekta choroba ziarniniakowa Disorder 0.5 BP*
582 Mukopolisacharydoza typu 4 Disorder 27.6 *
676 Dziedziczne przewlekte zapalenie trzustki Disorder 0.43 *
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Estimated

I\?:r:::r Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
88 Idiopatyczna niedokrwistos¢ aplastyczna Disorder 04*
77293 Choroba Niemanna i Picka typu B Disorder 0.4 BP*
503 Zespot Larsena Disorder 0.4 BP*
3008 Niedobdr karboksylazy pirogronianowej Disorder 0.4 BP*
289 Zespot Ellisa Van Crevelda Disorder 1.1 BP
2869 Zespot Peutza i Jeghersa Disorder 0.4 *
256 Uogdlniona dystonia o wczesnyfn poczatku rozpoczynajaca sie od Disorder 0.4*
konczyn
2315 Zespot Johansona i Blizzarda Disorder 0.4 BP*
217085 Mukopolisacharydoza typu 2, postac ciezka Subtype of disorder 0.4 BP*
1452 Dysplazja obojczykowo-czaszkowa Disorder 0.1
99885 Utrwalona cukrzyca noworodkowa Disorder 0.38 BP*
3440 Zespot Waardenburga Disorder 0.37 BP*
43393 Zespot miasteniczny Lamberta i Eatona Disorder 0.35
290 Rézyczka wrodzona Disorder 0.35 BP*
179 Chororetinopatia typu birdshot (kuli matego kalibru) Disorder 0.35
576 Mukolipidoza typu I Disorder 0.34 BP*
510 Zespot Lescha i Nyhana Disorder 0.34 BP*
96 Ataksja z niedoborem witaminy E Disorder 0.33*
565 Choroba Menkesa Disorder 0.33 BP*
327 Wrodzony Niedobér czynnika VI Disorder 0.33 *
79473 Porfiria mieszana Disorder 0.32 *
79269 Zespot Sanfilippo typu A Subtype of disorder 1.4 BP
391665 Homozygotyczna hipercholesterolemia rodzinna Disorder 0.3194
845 Choroba Tay'a i Sachsa Disorder 0.31 BP*
99886 Przemijajgca cukrzyca noworodkowa Disorder 0.3 BP*
90647 Zespot Jervella i Lange-Nielsena Disorder 03
84 Anemia Fanconiego Disorder 0.62 BP*
79394 Wrodzona niepecherzowa erytrodermia ichtiotyczna Disorder 0.3*
633 Zespot Larona Disorder 0.3 *
628 Kartowato$é/Niskorostos¢ diastroficzna Disorder 0.3 BP*
590 Wrodzony zespo6t miasteniczny Disorder 0.3*
581 Mukopolisacharydoza typu 3 Disorder 03*
394 Homocystynuria klasyczna Disorder 1.65*
324964 Przewlekte nawracajace wielookniskowe zapalenie kosci i szpiku Disorder 0.3
kostnego
3004 Polidaktylia lustrzana - segmentacja kregow - wady konczyn Disorder 03*
277 Ciezki ztozony Niedobér odpornosci z powodu niedoboru Disorder 0.3 BP*
deaminazy adenozyny
261 Dystrofia Emery'ego i Dreifussa Disorder 0.3*
258 Wrodzona dystrofia miesniowa typu 1 Disorder 03*
2299 Przerwanie tuku aorty Disorder 0.3 BP*
229717 Agammaglobulinemia izolowana Disorder 0.3
219 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-konczynowa typu2F Disorder 03*
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Estimated

I\?:r:::r Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
182050 Choroba zwigzana z MYH9 Disorder 0.3 *
845 Choroba Tay'a i Sachsa Disorder 0.28 BP
811 Zespot Shwachmana i Diamonda Disorder 0.28
93571 Choroba gestych ztogow Subtype of disorder 0.25
77292 Choroba Niemanna i Picka typu A Disorder 0.25 BP*
702 Choroba Pelizaeusa i Merzbachera Disorder 0.25 *
678 Zespot Papillon i Lefévre Disorder 0.25
538 Limfangioleiomiomatoza Disorder 0.15
35173 Dominujaca chondrodysplazja punktowa sprzezona z Disorder 0.25 BP*
chromosomem X
910 Skdra pergaminowa Disorder 0.23 BP*
271861 Dziedziczna amyloidoza ATTR Disorder 0.2222
47 Agammaglobulinemia sprzezona z chromosomem X Subtype of disorder 0.1*
111 Zespot Bartha Disorder 0.22 *
98813 Hipohydrotycnza dysplazja ekto’dfermallna z niedoborem Disorder 0.2 BP*
odpornosci
893 Zespot WAGR Disorder 0.2 BP
808 Zespot Seckela Disorder 0.2 BP*
79270 Zespot Sanfilippo typu B Subtype of disorder 0.2 *
596 Miopatia z centralnie utozonymi jadrami sprzezona z picia Disorder 0.2*
585 Mnogi niedobor sulfataz Disorder 0.2
534 Zespot oczno-maézgowo-nerkowy Lowe'a Disorder 0.2
534 Zespo6t oczno-maézgowo-nerkowy Lowe'a Disorder 0.2 %
375 Zespot Goodpasture'a Disorder 0.2 *
353 /Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-koriczynowa typu 2C Disorder 0.2 %
35 Kwasica propionowa Disorder 0.2 *
3006 Padaczka zalezna od pirydoksyny Disorder 0.2 BP*
277 Ciezki ztozony Niedob().r odpornosci z powodu niedoboru Disorder 0.2 *
deaminazy adenozyny
2635 Dysplazja zmienna typu 1 Disorder 0.2 BP*
2614 Zespot paznokieé-rzepka Disorder 0.2 BP*
238583 Hiperfenyloalaninemia Disorder 0.2
235 Zespot Dubowitza Disorder 0.2 BP*
209916 Chrzestniakomiesak $luzowy pozaszkieletowy Disorder 0.2 %
2052 Zespot Frasera Disorder 0.2 BP*
191 Zespot Cockayne Disorder 0.2 BP*
178478 Botulizm niemowlecy Subtype of disorder 0.2 BP*
1361 Niedobdr karnozydazy Disorder 0.2 BP
166096 Choroba von Willebranda typu 3 Subtype of disorder 0.1865
52427 Zapalenie siatkowki kropkowate bielejace Disorder 0.125
79404 Pecherzowe oddzielanie sie naskdrka ciezkie uogdlnione graniczne Disorder 0.17 BP
407 Encefalopatia glicynowa Disorder 0.17 *
280219 Choroba Pelizaeusa i Merzbachera, postac klasyczna Subtype of disorder 0.17 *
1456 Zespot aorty brzusznej Disorder 0.17 BP*
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Estimated

I\?:r:::r Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
745 Dziedziczna trombofilia z powodu wrodzonego niedoboru biatka C Disorder 0.16 BP
722 Hipoplazminogenemia Disorder 0.16 *
583 Mukopolisacharydoza typu 6 Disorder 0.16 BP*
583 Mukopolisacharydoza typu 6 Disorder 0.16 *
79430 Zespo6t Hermansky'ego i Pudlaka Disorder 0.15
538 Limfangioleiomiomatoza Disorder 0.25 *
335 Wrodzony Niedobor fibrynogenu Disorder 0.15 *
223 Moczowka prosta nefrogenna Disorder 0.15 *
169154 Ciezki ztozony Niedobodr odpornosci T-B+ z powodu niedoboru IL- Disorder 0.15 BP
7Ralfa
157850 Neurodegeneracja zwigzana z kinazg pantotenianu Disorder 0.15 *
118 Beta-mannozydoza Disorder 0.14 BP*
763 Pyknodyzostoza Disorder 0.13
3463 Zespot Wolframa Disorder 0.62 *
52427 Zapalenie siatkowki kropkowate bielejace Disorder 0.175 *
33364 Trichotiodystrofia Disorder 0.12 BP*
623789 Dysforia integralnosci ciata Disorder 0.11
1308 Zespot C Disorder 0.11*
620102 Niesyndromiczna kraniosynostoza obejmujaca szew wiericowy Disorder 0.1049
99842 Niedobdr adhezji leukocytow typu | Subtype of disorder 0.1*
98810 Napadowa dyskineza niekinezygenna Disorder 0.1
93322 Izolowana hemimelia strzatkowa Disorder 0.1 BP*
93322 Izolowana hemimelia strzatkowa Disorder 0.1*
93262 Zespot Crouzona - rogowacenie ciemne Disorder 0.1 BP
90793 Wrodzony przerost nadnerczy spowodowany niedoborem 17-alfa- Disorder 0.1*
hydroksylazy
906 Zespot Wiskotta i Aldricha Disorder 0.1*%
86834 Biataczka mielomonocytowa wieku dzieciecego Disorder 0.1*
773 Choroba Refsuma Disorder 0.1*
61 Alfa-mannozydoza Disorder 0.1*
512 Leukodystrofia metachromatyczna Disorder 0.1*%*
507 Leiszmanioza Disorder 0.1*
47 Agammaglobulinemia sprzezona z chromosomem X Subtype of disorder 0.22
367 Choroba spichrzania glikogenu sp?v-vodowana niedoborem Disorder 0.1 BP
enzymu rozgateziajacego
3329 Aplazja kosci piszczelowej - ektrodaktylia Disorder 0.1*
32960 Zespot okresowy zwiazany z recept’orem 1 czynnika martwicy Disorder 0.1*
nowotworéw
329 Wrodzony Niedobdr czynnika XI Disorder 0.1*%
326 Wrodzony Niedobér czynnika V Disorder 0.1*%
31824 Zatrucie kolchicynag Disorder 0.1*%
208 Zespot mitochondrialnej encef:'alomiop.a‘tii-dotyczqcej uktadu Disorder 0.1 %
nerwowego, zotadka i jelit
289560 Neurodegeneracja zwigzna z biatkiem btony mitochondrialnej Disorder 0.1
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Estimated

ORPHA

Number Disease or Subtype of disease Classification Level prevalence
(/100,000)
2686 Neutropenia cykliczna Disorder 0.1*%
209335 Proksymalny rdzeniowy zanik miesni o r.)oc.zqtku w wieku Disorder 0.1*
dorostym, autosomalny dominujacy
205 Zespot Criglera i Najjara Disorder 1.0*
1959 Zespot Evansa Disorder 0.1*%*
1775 Dyskeratoza wrodzona Disorder 0.1*
1452 Dysplazja obojczykowo-czaszkowa Disorder 0.4 BP*
142 Rak anaplastyczny tarczycy Disorder 0.1*
119 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-korniczynowa typu 2E Disorder 0.1*
48818 Aceruloplazminemia Disorder 0.09
2485 Choroba Leriego Disorder 0.09 *
204 Choroba Creutzfeldta i Jakoba Disorder 0.088
275777 Dziedziczne tetnicze nadcisnienie ptucne Subtype of disorder 0.08 *
189427 Zespot Cushinga spowodowany wielkoguzkowym przerostem Disorder 0.08 *
nadnerczy
337 Postepujace kostniejace zapalenie migsni Disorder 0.05
726 Zespot Alpersa i Huttenlochera Disorder 0.07 *
217563 Ostra niewydolnos¢ odd_echowa noworodkéw spowodowanan Disorder 0.067 BP
niedoborem SP-B
77261 Choroba Gauchera typu 3 Subtype of disorder 0.05 *
633124 Inwazyjne zakazenie grzybem z rodzaju scopulariopsis Disorder 0.05 *
337 Postepujace kostniejgce zapalenie migsni Disorder 0.078 *
331 Wrodzony Niedobdr czynnika XIlII Disorder 0.05 *
325 Wrodzony Niedob6r czynnika Il Disorder 0.05 *
2788 Osteoporoza - pseudoglioma Disorder 0.05 *
620113 Niesyndromiczna kraniosynostoza obejmujaca szew wegtowy Disorder 0.0442
99718 Choroba Lebera 'plus' Disorder 0.04 *
69087 Zespot Naegeliego, Franceschettiego i Jadassohna Disorder 0.035 *
34520 Wrodzona dystrofia miesniowa z niedoborem integryny alfa-7 Disorder 0.03 *
280224 Choroba Pelizaeusa i Merzbachera, postac przejsciowa Subtype of disorder 0.03 *
280210 Choroba Pelizaeusa i Merzbachera, posta¢ wrodzona Subtype of disorder 0.03 *
93976 Brak uszu Disorder 0.028 BP*
740 Zespot progerii Hutchinsona i Gilforda Disorder 0.025 BP
227 Zdwojenie pracia Disorder 0.02 BP
620139 Niesyndromiczna kraniosynostoza obejmujaca szew klinowo- Disorder 0.0136
czotowy
77260 Choroba Gauchera typu 2 Subtype of disorder 0.01 *
584 Mukopolisacharydoza typu 7 Disorder 0.01*
3169 Syrenomelia Disorder 0.009 *
90308 Zespot Klippla i Trénaunaya Disorder 0.007 *
740 Zespot progerii Hutchinsona i Gilforda Disorder 0.005
141077 Epignatus - guz z tkanek podniebienia Subtype of disorder 1.68 BP
140 Dysplazja kampomeliczna Disorder 1.875 BP
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List of diseases by decreasing incidence

Estimated
ORPHA : . e )
Number Disease or subtype of diseases Classification Level incidence
(/100,000)
99828 Goraczka Denga Disorder 714.0
91546 Choroba z Lyme Disorder 1775 *
673 Malaria Disorder 73.0
558 Zespot Marfana Disorder 25.0 %
507 Leiszmanioza Disorder 25.0
178320 Ostry uraz ptuc Disorder 25.0 %
91546 Choroba z Lyme Disorder 21.9
813 Zespot Silvera i Russella Disorder 15.5 *
461 Recesywna rybia tuska sprzezona z chromosomem X Disorder 15.0 *
268316 Komplikacje podczas hemodializy Disorder 13.0*
641350 Zapalenie przysadki mézgowej wywotane immunoterapia Disorder 12.8074 *
1546 Kryptokokoza Disorder 11.0*
848 Talasemia beta Disorder 1.0
2209 Fenyloketonuria matczyna Disorder 10.0 *
137839 Zespot Lemierre'a Disorder 10.0 *
3467 Ksantynuria dziedziczna Disorder 9.05 *
1489 Krztusiec Disorder 8.9*
1941 Miodziericza padaczka z napadami nieSwiadomosci Disorder 7.5*
289390 Pierwotny zespo6t Sjogrena Disorder 6.92
3002 Pierwotna matoptytkowos¢ immunologiczna Disorder 6.75 *
29073 Szpiczak mnogi Disorder 6.0
213504 Gruczolakorak jajnika Disorder 5.97 *
2032 Idiopatyczne widknienie ptuc Disorder 5.55
146 Zrdéznicowany nowotwor tarczycy Disorder 5.25
99977 Rak ptaskonabtonkowy przetyku Disorder 3.357 *
536 Toczen rumieniowaty uktadowy Disorder 5.14
3099 Goraczka reumatyczna Disorder 5.0 *
139417 Ostre poprzeczne zapalenie rdzenia Disorder 4.72
494550 Rak ptaskonabtonkowy krtani Disorder 4.61*
89936 Hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X Disorder 4.5
213767 Rak ptaskonabtonkowy szyjki macicy Disorder 4.28 *
70591 Przewlekte zakrzepowo-zatorowe nadci$nienie ptucne Disorder 4.2 %
70567 Rak drég zé6tciowych Disorder 4.2
70567 Rak drég z6tciowych Disorder 40*
585867 Ostra biataczka szpikowa z t(9;22)(q34.1;q11.2) Disorder 4.0
2929 Polipowatos¢ mtodziencza Disorder 3.85*
548 Trad Disorder 3.7
213528 Rzadki gruczolakorak piersi Disorder 3.55 *
502363 Rak ptaskonabtonkowy jamy ustnej Disorder 3.51%*
99977 Rak ptaskonabtonkowy przetyku Disorder 5.2
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Estimated

ORPHA

Disease or subtype of diseases Classification Level  incidence
Number
(/100,000)
99976 Gruczolakorak przetyku Disorder 3.264 *
210159 Rak watrobowokomoérkowy dorostych Disorder 3.22 %
500478 Rak ptaskonabtonkowy gardta srodkowego Disorder 3.12%
99745 Dur brzuszny Disorder 3.0*
99429 Zespot catkowitej niewrazliwosci na androgeny Disorder 3.0*
360 Glejak Disorder 3.0
186 Pierwotne zapalenie drég z6tciowych Disorder 2.57 *
154 Rodzinna lub idiopatyczna kardiomiopatia rozstrzeniowa Disorder 291*%
454821 pleomorficzny gruczolak slinianek Subtype of disorder 2.725
95716 Rodzinna dyshormonogeneza tarczycy Disorder 2.67
424991 Gruczolakorak pecherzyka iéIcif))Ne.go i zewnatrzwatrobowego przewodu Disorder 262 *
26tciowego
70 Rdzeniowy zanik miesni Disorder 26*
186 Pierwotne zapalenie drog zé6fciowych Disorder 3.0
91349 Nieczynny gruczolak przysadki Disorder 1.05
360 Glejak Disorder 252 %
324964 Przewlekte nawracajace wielookniskowe zapalenie kosci i szpiku Disorder 25
kostnego
2038 Ptucna przetoka tetniczo-zylna Disorder 2.5
391 Klasyczny chtoniak Hodgkina Disorder 2.463 *
29073 Szpiczak mnogi Disorder 24 %
803 Stwardnienie zanikowe boczne Disorder 2.2*
707 Dzuma Disorder 2.2*
545 Chtoniak grudkowy Disorder 2.192 *
79239 Galaktozemia klasyczna Disorder 2.1*
166119 Osteopoikilia izolowana Disorder 2.0
146 Zréznicowany nowotwor tarczycy Disorder 20*
319276 Jasnokomorkowy rak nerki Disorder 1.99 *
729 Czerwienica prawdziwa Disorder 19*
50251 Miedzybtoniak optucnej Disorder 19*
102 Zanik wielouktadowy Disorder 1.8
854 Pierwotna zakrzepica zyty wrotnej Disorder 1.72 %
842 Nasieniak Disorder 1.71 %
589 Miastenia Disorder 1.7 *
355 Choroba Gauchera Disorder 1.7 *
810 Szigelloza Disorder 1.68 *
583861 Izolowana zakrzepica zyty krezkowej Disorder 16*
618 Czerniak rodzinny Disorder 15*
598216 Rak urotelialny gérnych drég moczowych Disorder 1.5
35 Kwasica propionowa Disorder 1.5
26106 Dziedziczny rozlany rak zotadka Disorder 15*
549 Choroba legionistow Disorder 14*
803 Stwardnienie zanikowe boczne Disorder 1.35
250923 Aniridia izolowana Disorder 1.31*
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Estimated

ORPHA

Disease or subtype of diseases Classification Level  incidence
Number
(/100,000)
98843 Klasyczny chioniak Hodgkina, typ ze stwardnieniem guzkowym Subtype of disorder 1.28 *
494547 Rak ptaskonabtonkowy gardta dolnego Disorder 1.27 *
635 Neuroblastoma/Zwojak zarodkowy wspétczulny Disorder 1.26
521 Przewlekta biataczka szpikowa Disorder 1.25 *
363494 Nienasieniakowy zarodkowy nowotwor jadra Disorder 1.21*
673 Malaria Disorder 1.2%*
313920 Rak zotadka zwigzany z wirusem Epsteina i Barra Disorder 1.2
2137 Autoimmunologiczne zapalenie watroby Disorder 1.2
85443 Amyloidoza AL Disorder 1.044
91349 Nieczynny gruczolak przysadki Disorder 2,55 *
85443 Amyloidoza AL Disorder 1.1177 *
502366 Rak ptaskonabtonkowy wargi Disorder 1.02
213772 Gruczolakorak szyjki macicy Disorder 1.01*
848 Talasemia beta Disorder 10.0 *
824 Mielofibroza z metaplazjg szpiku Disorder 1.0*
727 Mikroskopowe zapalenie naczyn Disorder 1.0*
69078 Ttuszczakomiesak Disorder 1.0*
54595 Czaszkogardlak Disorder 1.0
44890 Nowotwory podscieliskowe przewodu pokarmowego Disorder 1.0*
44890 Nowotwory podscieliskowe przewodu pokarmowego Disorder 1.0
400 Bablowica Disorder 1.0*
3148 Ztosliwy nowotwor ostonek nerwéw obwodowych Disorder 1.0
209964 Zespot samotnego wrzodu odbytnicy Disorder 1.0*
157798 Zespot polipowatosci hiperplastycznej Disorder 1.0
577 Mukolipidoza typu IlI Disorder 0.985 *
221 Zapalenie skérno-miesniowe Disorder 0.9704
97560 Idiopatyczne btoniaste kiebuszkowe zapalenie nerek Disorder 0.8103
2023 Guz histiocytarny wtdknisty ztosliwy Disorder 09 *
900 Ziarniniakowatos¢ z zapaleniem naczyn Disorder 0.85 *
398961 Gruczolakorak sluzowy jajnika Disorder 0.85 *
97560 Idiopatyczne btoniaste kiebuszkowe zapalenie nerek Disorder 0.9194 *
454723 Endometrialny rak jajnika Disorder 0.81*
424019 Rak tuskowaty kanatu odbytu Disorder 0.81*
33226 Makroglobulinemia Waldenstroma Disorder 0.81*
930 Achalazja idiopatyczna Disorder 0.77
171 Pierwotne stwardniajgce zapalenie drog zétciowych Disorder 0.77 *
2137 Autoimmunologiczne zapalenie watroby Disorder 0.75 *
48104 Piodermia zgorzelinowa Disorder 0.74
340 Goraczka krwotoczna - zespét nerkowy Disorder 0.74 *
276145 Ztosliwy guz nabtonkowy $linianek Disorder 0.73 *
99976 Gruczolakorak przetyku Disorder 0.7
100070 Postepujaca nieptynna afazja Disorder 0.7 *
98823 Przewlekta biataczka mielomonocytowa Disorder 0.68
289596 Naczyniakowtdkniak mtodzieniczy nosogardta Disorder 0.6666
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Estimated
incidence
(/100,000)

ORPHA

Classification Level
Number

Disease or subtype of diseases

79139 Japoniskie zapalenie mézgu Disorder 0.65 *
683 Postepujace porazenie nadjadrowe Disorder 0.65
171 Pierwotne stwardniajace zapalenie drog z6tciowych Disorder 0.65

85414 Uogdlnione idiopatyczne mtodziencze zapalenie stawoéw o wczesnym Disorder 0.6

poczatku

83597 Ostre rozsiane zapalenie mézgu i opon mézgowych Disorder 0.6 *

101330 Porfiria skorna péina Disorder 0.6 *
780 Miesak prazkowanokomorkowy Disorder 0.59 *

104075 Gruczolakorak jelita cienkiego Disorder 0.588 *
732 Zapalenie wielomiesniowe Disorder 0.585 *

398058 Rak ptaskonabtonkowy penisa Disorder 0.57 *

86830 Przewlekfa choroba mieloproliferacyjna, niesklasykiwona Disorder 0.53 *
589 Miastenia Disorder 0.53

99971 Ttuszczakomiesak dobrze zréznicowany Subtype of disorder 0.51*

180275 Choroba Pageta sutka Disorder 0.51*

280921 Idiopatyczne zapalenie wszystkich struktur btony naczyniowej Disorder 0.5051 *

99828 Gorgczka Denga Disorder 0.5 *
980 Brak tetnicy ptucnej Disorder 0.5 *

39044 Czerniak teczowki Disorder 0.5 *

2584 Klasyczny ziarniniak grzybiasty Disorder 0.5 *
191 Zespot Cockayne Disorder 0.5 *
3318 Nadptytkowosé samoistna Disorder 0.48 *
963 Akromegalia Disorder 0.47
533 Listerioza Disorder 0.43 *

98844 Klasyczny chtoniak Hodgkina, typ mieszanokomérkowy Subtype of disorder 0.42 *

424943 Gruczolakorak watroby i wewnatrzwatrobowego przewodu zéfciowego Disorder 0.412 *

86872 Biataczka z duzych ziarnistych limfocytow T Disorder 04*
820 Zespot Sneddona Disorder 0.4 *

570422 Niedobdr mutarotazy galaktozowej Disorder 0.4

83484 Zapalenie mdzgu St. Louis Disorder 0.38 *
399 Choroba Huntingtona Disorder 0.38

36426 Zespot Stevensa i Johnsona Subtype of disorder 0.36 *
150 Rak jamy nosowo-gardtowej Disorder 0.36 *
728 Nawracajace zapalenie chrzastek Disorder 0.35

54057 Zakrzepowa plamica matoptytkowa Disorder 0.35

500464 Rak ptaskonabtonkowy jamy nosowej i zatok przynosowych Disorder 0.35

49041 Widknienie zaotrzewnowe zalezne od IgG4 Subtype of disorder 0.35*

33276 Miesak Kaposiego Disorder 0.34 *
533 Listerioza Disorder 0.337

398971 Gruczolakorak jasnokomoérkowy jajnika Disorder 0.32*
1070 Anisakioza Disorder 0.32
873 Guz desmoidalny Disorder 0.3*

52417 Chtoniak MALT Disorder 0.3*

293173 Ostra uogdlniona osutka krostkowa Disorder 0.3
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ORPHA

Estimated

Disease or subtype of diseases Classification Level  incidence
Number
(/100,000)
29072 Dziedziczny zespot guza chromochtonnego i przyzwojakéow Disorder 03
1930 Opryszczkowe zapalenie mozgu Disorder 0.3
178478 Botulizm niemowlecy Subtype of disorder 03*
93672 Mtodziencze zapalenie skdrno-miesniowe Disorder 0.295
58017 Biataczka wiochatokomoérkowa Disorder 0.29 *
99970 Ttuszczakomiesak odréznicowany Subtype of disorder 0.27 *
79140 Rak neuroendokrynny skéry Disorder 0.27
83330 Rdzeniowy zanik mie$ni typu 1 Subtype of disorder 0.26 *
168999 Ztosliwy czerniak btony sluzowej Disorder 0.26 *
567548 Idiopatyczny zesp6t nerczycowy oporny na sterydy Disorder 0.2582
424016 Gruczolakorak kanatu odbytu Disorder 0.253 *
97279 Insulinoma Disorder 0.25
623615 Autoimmunologiczne zapalenie uktadu limbicznego mézgu Disorder 0.25 *
329977 Klasyczny guz neuroendokrynny wyrostka robaczkowego Subtype of disorder 0.25
251627 Skapodrzewiak (Oligodendroglioma) Disorder 0.25 *
139423 Idiopatyczne ostre poprzeczne zapalenie rdzenia Subtype of disorder 0.25 *
55880 Chrzestniakomiesak Disorder 0.24 *
668 Kostniakomiesak Disorder 0.23 *
623626 Paranowotworowe zwyrodnienie mézdzku Disorder 0.2225 *
1332 Rak rdzeniasty tarczycy Disorder 0.22 *
423786 Niezréznicowany rak zotadka Disorder 0.211 *
96253 Choroba Cushinga Disorder 0.2 %
3392 Tularemia Disorder 0.2 *
100085 Pierwotny neuroendokrynny guz watroby Disorder 0.2
95455 Toksyczna martwica naskorka Disorder 0.19
71211 Zapalenie rdzenia i nerwow wzrokowych Disorder 0.1877
183 Eozynofilowa ziarniniakowatos¢ z zapaleniem naczyn Disorder 0.18 *
543 Chtoniak Burkitta Disorder 0.17 *
517 Ostra biataczka mielomonocytowa Disorder 0.17 *
142 Rak anaplastyczny tarczycy Disorder 0.17 *
781 Goraczka Q Disorder 0.16 *
284 Echinokokoza pecherzykowa Disorder 0.16 *
251636 Wyscidtczak Disorder 0.16 *
599480 Nabyta hemofilia A Disorder 0.1505 *
913 Zespot Zollingera i Ellisona Disorder 0.15 *
86839 Nowotwor mielodysplastyczny ze zwiekszong liczbg blastow Disorder 0.15 *
33402 Dzieciecy rak watrobowokomadrkowy Disorder 0.15 *
329918 Btoniasto-rozplemowe kfebus.zkowe zapaler.lie nerek nie wywotywane Subtype of disorder 0.15 *
przez immunoglobuliny
363976 Wielkokomadrkowy guz kosci Disorder 0.1404
99867 Grasiczak Disorder 0.14 *
654 Nerczak zarodkowy Disorder 0.14 *
319298 Rak brodawkowaty nerki Disorder 0.14 *
79140 Rak neuroendokrynny skory Disorder 0.13 *
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Estimated

ORPHA

Disease or subtype of diseases Classification Level  incidence
Number
(/100,000)
514 Ostra biataczka monoblastyczna Disorder 0.13 *
319 Miesak Ewinga Disorder 0.13 *
913 Zespot Zollingera i Ellisona Disorder 0.125
99915 Ztosliwy ziarniszczak jajnika Disorder 0.12 *
86893 Chtoniak Hodgkina guzkowy z przewagg limfocytow Disorder 0.12
509 Leptospiroza Disorder 0.12 *
324625 Chikungunya Disorder 0.12 *
213716 Rak ptaskonabtonkowy trzonu macicy Disorder 0.12 %
213512 Ztosliwy mieszany guz jajnika z przewodow Mullera Disorder 0.12 *
2086 Glejak nerwu wzrokowego Disorder 0.12
204 Choroba Creutzfeldta i Jakoba Disorder 0.118
418959 Ptaskonabtonkowy rak zotgdka Disorder 0.115 *
424002 Rak ptaskonabtonkowy odbytu Disorder 0.113 *
616 Rdzeniak Disorder 0.11 *
520 Ostra biataczka promielocytowa Disorder 0.11 *
99967 Ttuszczakomigsak $luzowaty/okragtokomérkowy Subtype of disorder 0.1*
98919 Zespot Millera i Fishera Disorder 0.1*%
98845 Klasyczny chioniak Hodgkina, typ bogatolimfocytarny Subtype of disorder 0.1*%
53035 Choroba Caroliego Disorder 0.1
37553 Okresowy paraliz wrazliwy na potas z arytmia serca Disorder 0.1*%
26790 Sluzak rzekomy otrzewnej Disorder 0.1
2382 Zespot Lennoxa i Gastauta Disorder 0.1*
2314 Autosomalnie dominujacy zespét hiper-IgE Disorder 0.1*
228371 Botulizm pokarmowy Subtype of disorder 0.1*%*
1822 Potowicza dysplazja nasadowa Disorder 0.1
178475 Botulizm przyranny Subtype of disorder 0.1*%*
131 Zespot Budda i Chiariego Disorder 0.1
112 Zespot Barttera Disorder 0.1*%*
86893 Chtoniak Hodgkina guzkowy z przewagg limfocytow Disorder 0.095 *
75564 Nabyta idiopatyczna niedokrwisto$¢ syderoblastyczna Disorder 0.09 *
251630 Skapodrzewiak anaplastyczny Disorder 0.09 *
1304 Brucelloza Disorder 0.09 *
3287 Zapalenie tetnic Takayasu Disorder 0.084 *
375 Zespo6t Goodpasture'a Disorder 0.08 *
398987 Ztosliwy potworniak jajnika Disorder 0.07 *
79277 Wrodzona porfiria erytropoetyczna Disorder 0.065 *
86843 Ostra panmieloza z mielofibrozg Disorder 0.06 *
863 Wiosnica Disorder 0.06 *
213531 Metaplastyczny rak piersi Disorder 0.06 *
99969 Ttuszczakomiesak pleomorficzny Subtype of disorder 0.05 *
86852 Biataczka prolimfocytowa B-komoérkowa Disorder 0.05 *
790 Retinoblastoma Disorder 0.05 *
213557 Rak piersi typu Sliniankowego Disorder 0.05 *
418951 Niezréznicowany rak przetyku Disorder 0.044 *
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ORPHA
Number

Disease or subtype of diseases

Classification Level

Estimated
incidence
(/100,000)

99931 Idiopatyczna hemosyderoza ptuc Disorder 0.0425 *
99912 Ztosliwy guz jajnika z komérek rozrodczych Disorder 0.04 *
98846 Klasyczny chtoniak Hodgkina, typ ubogolimfocytarny Subtype of disorder 0.04 *
454714 Biataczka plazmocytowa Disorder 0.04 *
331 Wrodzony Niedobér czynnika XllI Disorder 0.04 *
300385 Rak przysadki Disorder 0.04 *
248111 Mtodziencza choroba Huntingtona Disorder 0.04 *
168960 Niedokrwistos¢ oporna na leczenie z transformacjg biataczkowa Disorder 0.04 *
357034 Sziatkdwczak jednostronny Subtype of disorder 0.038 *
83476 Zapalenie mézgu Zachodniego Nilu Disorder 0.036 *
2573 Choroba moyamoya Disorder 0.035 *
424996 Rak ptaskonabtonkowy pecherzyka ?{)Iciowego i zewnatrzwatrobowego Disorder 0.032 *
przewodu zétciowego
99865 Nasieniak spermatocytowy Disorder 0.03 *
46487 Nabyte pecherzowe oddzielanie sie naskorka Disorder 0.03 *
33355 Dysgenezja siatkowki Disorder 0.03 *
290 Rézyczka wrodzona Disorder 0.03 *
251576 Glejakomiesak Subtype of disorder 0.03 *
1501 Rak kory nadnerczy Disorder 0.03 *
424046 Rak z komodrek groniastych trzustki Disorder 0.029 *
423994 Rak ptaskonabtonkowy jelita grubego Disorder 0.026 *
401920 Posta¢ wtdknisto-blaszkowa raka watrobowokomadrkowego Disorder 0.025 *
329984 Rak z komoérek kubkowych Subtype of disorder 0.025
3299 Tezec Disorder 0.024 *
424039 Rak kolczystokomdrkowy trzustki Disorder 0.023 *
1267 Botulizm Disorder 0.022 *
99928 Guz trofoblastyczny miejsca tozyskowego Disorder 0.02 *
98834 Ostra biataczka mieloblastyczna z cechami dojrzewania Disorder 0.02 *
86850 Miesak mieloidalny Disorder 0.02 *
518 Ostra biataczka megakarioblastyczna Disorder 0.02 *
449 Hepatoblastoma Disorder 0.02 *
363489 Guz jadra ze sznuréw ptciowych i podscieliska Disorder 0.02 *
251909 Szyszyniak zarodkowy Disorder 0.02 *
251679 Gwiazdziak zarodkowy Disorder 0.02 *
251579 Glejak wielopostaciowy olbrzymiokomoérkowy Subtype of disorder 0.02 *
1957 Nerwiak wechowy zarodkowy Disorder 0.02 *
143 Rak przytarczyc Disorder 0.02 *
1183 Zespot mioklonii i opsoklonii Disorder 0.02 *
424970 Niezréznicowany rak wqtrol?\! i .wewnqtrzwatrobowego przewodu Disorder 0.015 *
26tciowego
31837 Zarostowa choroba 2yt ptucnych Disorder 0.015 *
538 Limfangioleiomiomatoza Disorder 0.0135
79276 Ostra porfiria przerywana Disorder 0.013 *
79278 Autosomalna protoporfiria erytropoetyczna Disorder 0.012 *
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424058 Wewnatrzprzewodowy brodawkowaty rak sluzowy trzustki Disorder 0.011 *
98833 Ostra biataczka mieloblastyczna bez cech dojrzewania Disorder 0.01*
98832 Ostra biataczka mieloblastyczna o minimalnym zréznicowaniu Disorder 0.01*
55881 Szkliwiak Disorder 0.01*
424053 Torbielogruczolakorak $luzowy trzustki Disorder 0.01*
319303 Rak chromofobowy nerkowokomadrkowy Disorder 0.01*
251899 Rak splotu naczyniowkowego Disorder 0.01*
251863 Rdzeniak zarodkowy desmoplastyczny/guzkowy Subtype of disorder 0.01*
251607 Z6ttakogwiazdziak pleomorficzny Disorder 0.01*
251598 Gwiazdziak protoplazmatyczny Subtype of disorder 0.01*
251582 Glejakowatos¢ mézgu Disorder 0.01*
2030 Widkniakomiesak Disorder 0.01*
180234 Mieszany guz germinalny Disorder 0.01*
180226 Rak embrionalny Disorder 0.01*
168966 Chtoniak mieszany Disorder 0.01*
424975 Rak ptaskonabtonkowy watrc.)t’)y.i wewnatrzwatrobowego przewodu Disorder 0.000 *
26tciowego
79473 Porfiria mieszana Disorder 0.008 *
423968 Rak tuskowaty jelita cienkiego Disorder 0.008 *
284343 Rodzinny zesp6t podatnosci na blastoma optucnej i ptuc Disorder 0.007
356 Zespot Gerstmanna, Strausslera i Scheinkera Disorder 0.0055

97280 Glukagonoma Disorder 0.005 *
418945 Rak przetyku, typ gruczotu slinowego Disorder 0.004 *
424065 Lity rzekomobrodawkowaty rak trzustki Disorder 0.003 *
97283 Somatostatinoma Disorder 0.0025 *
424982 Torbielogruczolakorak przewodéw zétciowych Disorder 0.002 *
424080 Osteoklastyczny olbrzymiokomaérkowy guz trzustki Disorder 0.001 *
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List of diseases by decreasing number of published cases or families

Number of published cases

ORPHA . . o Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level
Number cases
319218 Goraczka krwotoczna Ebola Disorder 28220 Case(s)
227972 Zespot toksycznego oleju Disorder 20000 Case(s)
454745 Kuru Disorder 2700 Case(s)
50918 Choroba Kikuchi i Fujimoto Disorder 1052 Case(s)
2309 Wrodzone zgrubienie paznokci Disorder 1000 Case(s)
158014 Choroba Rosai i Dorfmana Disorder 1000 Case(s)
64 Zespot Alstroma Disorder 950 Case(s)
454836 Ptasia grypa Disorder 826 Case(s)
83312 Ospa riketsjowa Disorder 800 Case(s)
1359 Kompleks Carney'a Disorder 750 Case(s)
840 Torbielakogruczolak syringialny brodawkujacy Disorder 730 Case(s)
71276 Zespot cichej zatoki Disorder 558 Case(s)
99825 Choroba wirusowa Nipah Disorder 556 Case(s)
99826 Gorgaczka krwotoczna Marburg Disorder 500 Case(s)
79282 Kwasica metylomalonowa z homocystynurig typu cbiC Subtype of disorder| 500 Case(s)
73256 Neurocytoma osrodkowa Disorder 500 Case(s)
69077 Guz rabdoidalny Disorder 500 Case(s)
530 Proteinoza lipidowa Disorder 500 Case(s)
42642 Zespot PFAPA Disorder 500 Case(s)
35687 Choroba Erdheima i Chestera Disorder 500 Case(s)
3261 Autoimmunizacyjny zespét limfoproliferacyjny Disorder 500 Case(s)
2930 Zespot Cronkhite i Canada Disorder 500 Case(s)
26 Kwasica metylomalonowa z homocystynuria Disorder 500 Case(s)
2138 Jajnikowo-jgdrowe zaburzenie roznicowania ptci z kariotypem 46,XX Disorder 500 Case(s)
167 Zespot Chédiaka i Higashiego Disorder 500 Case(s)
85448 Amyloidoza Agel Disorder 475 Case(s)
79312 Kwasica metylomalonowa nie reagujaca na witamine B12 typu mut- | Subtype of disorder| 450 Case(s)
22 Kwasica 4-hydroksymastowa Disorder 450 Case(s)
79501 Punktowy rogowiec dtoniowo-podeszwowy typu 1 Disorder 437 Case(s)
411503 Autoin:nmun.ologi‘f:zny zelspéi in.sulinowy/Zfespé’f. alrltoir.nmu-nolo%icznej Disorder 404 Case(s)
hipoglikemii/Zespét autoimmunologicznej hiperinsulinemii
662 Zespot 26ttych paznokci Disorder 400 Case(s)
649 Choroba Norrie'go Disorder 400 Case(s)
352540 Osteomalacja onkogeniczna Disorder 400 Case(s)
35125 Zespo6t znamienia naskérka Disorder 400 Case(s)
3348 Tracheobronchopatia osteochondroplastyczna Disorder 400 Case(s)
2909 Zespot Rothmunda i Thomsona Disorder 400 Case(s)
100025 Choroba tancuchoéw ciezkich alfa Subtype of disorder| 400 Case(s)
974 Zespot Adamsa i Olivera Disorder 398 Case(s)
238606 Pierwotne drzenie ortostatyczne Disorder 390 Case(s)
83453 Zespot sromowo-waginalno-dzigstowy Disorder 380 Case(s)
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ORPHA
Number

Disease or subtype of diseases

Classification Level

Number of
cases

96170 Zespo6t Emanuela Disorder 350 Case(s)
85458 Dziedziczny krwotok mézgowy z amyloidozg Disorder 350 Case(s)
64741 Blastoma ptuc Disorder 350 Case(s)
3269 Izolowana synostoza promieniowo-tokciowa Disorder 350 Case(s)
2968 Zespot zaburzonego przylegania leukocytow Disorder 350 Case(s)
59 Zespot Allana, Herndona i Dudley'a Disorder 320 Case(s)
838 Zespot Susaca Disorder 304 Case(s)
99147 Nabyty zesp6t von Willebranda Disorder 300 Case(s)
83469 Desmoplastyczny guz drobnookragtokomérkowy Disorder 300 Case(s)
73 Choroba Gorhama i Stouta Disorder 300 Case(s)
570 Zespot Moebiusa Disorder 300 Case(s)
525 Liszaj ptaski mieszkowy Disorder 300 Case(s)
51608 Uogdlnione zwapnienie $cian tetnic niemowlat Disorder 300 Case(s)
501 Choroba ciatek Lafora Disorder 300 Case(s)
482 Choroba Kimura Disorder 300 Case(s)
42775 Zespot PHACE Disorder 300 Case(s)
41 Dziedziczna dyschromatoza symetryczna Disorder 300 Case(s)
3347 Zespot Mouniera i Kuhna Disorder 300 Case(s)
309025 Niedobdr kinazy mewalonowej Disorder 300 Case(s)
3071 Zespot Costello Disorder 300 Case(s)
247245 Sideroza powierzchowna Disorder 300 Case(s)
237 Zdwojenie cewki moczowej Disorder 300 Case(s)
2330 Zespot Kasabacha i Merritta Disorder 300 Case(s)
228302 Niedobdr palmitylotransferazy karnityny Il, posta¢ miopatyczna Subtype of disorder| 300 Case(s)
220 Zespot Denysa i Drasha Disorder 300 Case(s)
2092 Hipoplazja skérna ogniskowa Disorder 300 Case(s)
206569 Immunozalezna miopatia martwicza Disorder 300 Case(s)
184 Cherubizm Disorder 300 Case(s)
157 Niedobor palmitylotransferazy karnityny Il Disorder 300 Case(s)
1556 Wrodzona teleangiektatyczna skéra marmurkowa Disorder 300 Case(s)
1467 Zespot Cogana Disorder 300 Case(s)
1340 Zespot sercowo-twarzowo-skorny Disorder 300 Case(s)
1328 Choroba Camuratiego i Engelmanna Disorder 300 Case(s)
125 Zespot Blooma Disorder 300 Case(s)
500 Zespo6t Noonan z mnogimi plamami soczewicowatymi Disorder 296 Case(s)
363549 Ostra encefalopatia z napadami dwufazowymi i pdZng rozlang dyfuzjg Disorder 283 Case(s)
599373 Encefalopatia zwigzana z STXBP1 Disorder 282 Case(s)
2070 Eozynofilowe zapalenie z6tadka i jelit Disorder 280 Case(s)
566943 Zespo6t Muellera i Weissa Disorder 277 Case(s)
137667 Malformacja naczyniowa - malformacja tetniczo-zylna Disorder 261 Case(s)
98954 Dystrofia rogéwki Meesmanna Disorder 250 Case(s)
90283 Odmiana obrzekowa skornej postaci tocznia rumieniowatego Disorder 250 Case(s)
77258 Zespot witosowo-nosowo-paliczkowy typu 1 Disorder 250 Case(s)
397596 Zespot aktywacji PIK3-delta Disorder 250 Case(s)
373 Zespot Simpson, Golabi i Behmel Disorder 250 Case(s)
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2908 Pecherzowe oddzielanie sie naskorka, zespét Kindlera Disorder 250 Case(s)
221074 Choroba Marchiafava i Bignami'ego Disorder 250 Case(s)
167635 Liszaj Sluzowaty twardzinowy Disorder 250 Case(s)
163634 Zespot Maffuciego Disorder 250 Case(s)
100006 Amyloidoza BetaE22Q, typ holenderski Subtype of disorder| 250 Case(s)
199318 Zespot mikrodelecji 15q13.3 Disorder 246 Case(s)

2710 Dysplazja oczno-zebowo-palcowa Disorder 243 Case(s)
464453 Methemoglobinemia nabyta Disorder 242 Case(s)
169105 Zespot Gooda Disorder 241 Case(s)
99642 Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa, typ Handigodu Disorder 234 Case(s)

2241 Zespot pecherza moconw?go oltfrzymiego, hi'p.ol!)lazji jelita grubego i Disorder 230 Case(s)

zmniejszonej perystaltyki jelit

1708 Mozaikowa trisomia 16 Disorder 226 Case(s)
65285 Choroba Lhermitte'a i Duclosa Disorder 220 Case(s)

1727 Zespot mikroduplikacji 22g11.2 Disorder 216 Case(s)

2796 Zespot Touraine'a, Solente i Gole’a Disorder 204 Case(s)

2510 Zespot micro Disorder 203 Case(s)
33364 Trichotiodystrofia Disorder 201 Case(s)
99050 Tetnica ptucna odchodzaca od aorty Disorder 200 Case(s)
97360 Zespot Robinowa Disorder 200 Case(s)

901 Zespot Wellsa Disorder 200 Case(s)

847 Zespot alfa-talasemii i niepetnosprawnosci intelektualnej sprzezony z Disorder 200 Case(s)

chromosomem X
79277 Wrodzona porfiria erytropoetyczna Disorder 200 Case(s)
79255 GM1 gangliozydoza typu 1 Subtype of disorder| 200 Case(s)
75563 Niedokrwistos¢ syderoblastyczna sprzezona z chromosomem X Disorder 200 Case(s)

679 Grudkowatos¢ ztosliwa zanikowa Subtype of disorder| 200 Case(s)
66630 Wrodzone stawy rzekome obojczykow Disorder 200 Case(s)
599490 Nabyty niedobér czynnika V Disorder 200 Case(s)

575 Zespot Muckle'a i Wellsa Disorder 200 Case(s)
565612 Kardiomiowaskulopatia z depozytem tréjglicerydow Disorder 200 Case(s)

559 Zespot Marinesco i Sjégrena Disorder 200 Case(s)

523 Dziedziczna leiomiomatoza z rakiem komorkowym nerki Disorder 200 Case(s)
48686 Pierwotny chtoniak wysiekowy Disorder 200 Case(s)
48652 Monosomia 22q13 Disorder 200 Case(s)
48377 Podrogowa dermatoza krostkowa Disorder 200 Case(s)

457 Rybia tuska arlekinowa Disorder 200 Case(s)

414 Zanik girlandowaty siatkowki i naczyniowki Disorder 200 Case(s)

343 Hiperimmunoglobulinemia D z goraczka okresowg Subtype of disorder| 200 Case(s)

317 Erytrokeratodermia zmiennopostaciowa Disorder 200 Case(s)
306516 Pierwotna hipomagnezemia z hiperkalciurig i nefrokalcynoza Disorder 200 Case(s)

302 Dziedziczna nabtonkowa dysplazja brodawkowata Disorder 200 Case(s)
289494 Leukodystrofia hipomielinizujaca z lub bez oligodoncji i/lub Disorder 200 Case(s)

hipogonadyzmem

2616 Zespot 3M Disorder 200 Case(s)
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Number cases
261183 Zespot mikrodelecji 15q11.2 Disorder 200 Case(s)
221016 Zespo6t Rothmunda i Thomsona typu 2 Subtype of disorder| 200 Case(s)
220407 Twardzina uktadowa ograniczona Subtype of disorder| 200 Case(s)
2088 Choroba spichrzania glikogenu z powodu niedoboru GLUT2 Disorder 200 Case(s)
199267 Dziecieca wtékniakowatos¢ palcow Disorder 200 Case(s)
1986 Kompleks Gollopa i Wolfganga Disorder 200 Case(s)
1980 Obustronne zwapnienie prazkowiowo- gatkowo-zebate Disorder 200 Case(s)
193 Zespot Cohena Disorder 200 Case(s)
1540 Zespot Jacksona i Weissa Disorder 200 Case(s)
139436 Retikulohistiocytoza wieloogniskowa Disorder 200 Case(s)
137867 Choroba neuronu ruchowego z Madrasu Disorder 200 Case(s)
1300 Autosomalny dominujacy zespét skrzydlik podkolanowych Disorder 200 Case(s)
1063 Tufted angioma Disorder 200 Case(s)
1059 Zespot gumiastych pecherzykéw znamionowych Disorder 200 Case(s)
627 Zespot Nance'a i Horana Disorder 196 Case(s)
402035 Eozynofilowe zapalenie jelit Disorder 196 Case(s)
37042 Zespot dysregulacja.immunf)logiczna - poliendokrynopatia - Disorder 195 Case(s)

enteropatia sprzezony z chromosomem X
699 Zespot Pearsona Disorder 194 Case(s)
28 Kwasica metylomalonowa reagujgca na witamine B12 Disorder 192 Case(s)
1465 Zespot Coffina i Siris Disorder 190 Case(s)
293381 Dystrofia nawracajgcych ubytkow nabtonka Disorder 186 Case(s)
31150 Choroba Tangier Disorder 185 Case(s)
757 Pseudohipoaldosteronizm typu 2 Disorder 180 Case(s)
319552 Mendlowska podatnos’..é na ch?roby mykobakteryjne z powodu Disorder 180 Case(s)
catkowitego niedoboru IL12RB1

254509 Botulizm jatrogenny Subtype of disorder| 180 Case(s)
2237 Niedoczynnos$¢ przytarczyc - gtuchota - choroba nerek Disorder 180 Case(s)
1475 Zespot rozszczepu narzadu wzroku i wady nerek Disorder 180 Case(s)
572 Niedobodr odpornosci z powodu wadliwej ekspresji HLA klasy 2 Disorder 179 Case(s)
98960 Dystrofia rogowki Thiela i Behnkego Disorder 173 Case(s)
576278 Zespot zwigzany z SATB2 Disorder 171 Case(s)
97685 Zespot mikrodelecji 17q11 Subtype of disorder| 170 Case(s)
60040 Zespo6t maézg olbrzymi-malformacje kapilarne-polimikrogyria Disorder 170 Case(s)
48431 Za¢ma wrodzona -dysmorfia twwarzy - neuropatia Disorder 170 Case(s)
324636 Zespot autosensytyzacji erytrocytow Disorder 170 Case(s)
252212 Ztosliwy guz Trytona Subtype of disorder| 170 Case(s)
1713 Zespot mikroduplikacji 17p11.2 Disorder 170 Case(s)
1459 Celiakia, padaczka i zesp6t zwapnienia mézgu Disorder 170 Case(s)
2332 Zespot KBG Disorder 164 Case(s)
96121 Zespot mikroduplikacji 7911.23 Disorder 163 Case(s)
261243 Zespot mikroduplikacji 16p13.11 Disorder 162 Case(s)
349 Fukozydoza Disorder 161 Case(s)
589618 Dystonia 28 Disorder 160 Case(s)
1522 Dysplazja czaszkowo-przynasadowa Disorder 160 Case(s)
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ORPHA Number of

Disease or subtype of diseases Classification Level

Number cases
2065 Zespot Gallowaya i Mowata Disorder 159 Case(s)
585 Mnogi niedobor sulfataz Disorder 154 Case(s)
300324 Przetrwata poliklonalna limfocytoza B-komérkowa Disorder 154 Case(s)
93164 Przejsciowy pseudohipoaldosteronizm Disorder 152 Case(s)
84142 Zespot Isaaca Disorder 150 Case(s)
29259 Choroba spichrzania glikogenu typu wywotana niedoborem glukozo- Subtype of disorder | 150 Case(s)

6-fosfatazy typu 1b
71518 tagodny napadowy krecz karku niemowlat Disorder 150 Case(s)
71274 Rozsiana zaotrzewnowa leiomiomatoza Disorder 150 Case(s)
52503 Niedobdr transportera kreatyny sprzezony z ptcig Disorder 150 Case(s)
498474 Zespot fibromatozy hialinowej Disorder 150 Case(s)
381 Choroba Griscelli Disorder 150 Case(s)
37748 Zespot Schnitzlera Disorder 150 Case(s)
35069 Dziecieca dystrofia neuroaksonalna Disorder 150 Case(s)
347 Zespot Frasiera Disorder 150 Case(s)
3467 Ksantynuria dziedziczna Disorder 150 Case(s)
329481 Glomerulopatia lipoproteinowa Disorder 150 Case(s)
3265 Izolowana synostoza ramienna i promieniowa Disorder 150 Case(s)
3197 Hiperekpleksja dziedziczna Disorder 150 Case(s)
314777 Rodzinny izolowany gruczolak przysadki Disorder 150 Case(s)
3103 Zespot Robertsa Disorder 150 Case(s)
284454 Ostra zewnetrzna utajona retinopatia strefowa Disorder 150 Case(s)
28378 Tyrozynemia typu 2 Disorder 150 Case(s)
2637 Pierwotna karfowato$¢ osteodysplastyczna mikrocefaliczna typu Il Disorder 150 Case(s)
2576 Niskorostos¢ Disorder 150 Case(s)
236 Trisomia 9p Disorder 150 Case(s)
226 Niedobdr reduktazy dihydropterydyny Subtype of disorder| 150 Case(s)
2108 Zespot Hallermanna i Streiffa Disorder 150 Case(s)
2048 Zespot Foixa, Chavany i Mariego Disorder 150 Case(s)
188 Uogodlniony zespot przesigkania wtosniczek Disorder 150 Case(s)
168816 Torbielowaty miedzybtoniak otrzewnej Disorder 150 Case(s)
1590 Dystalna monosomia 13q Disorder 150 Case(s)
140944 Zespot CLOVE Disorder 150 Case(s)
139411 Traida Carney'a Disorder 150 Case(s)
1297 Zespot skrzelowo-oczno-twarzowy Disorder 150 Case(s)
135 Zespot CACH Disorder 148 Case(s)
398166 Ogniskowa dysplazja skory twarzy Disorder 147 Case(s)
457083 Izolowane potaczenie Sledzionowo-mosznowe Disorder 145 Case(s)
166113 Zespot Bazex Disorder 145 Case(s)
113 Zespot Bazex, Dupré i Christol Disorder 143 Case(s)
90003 Pseudoguz zapalny watroby Disorder 140 Case(s)
83450 Miejscowa odontodysplazja Disorder 140 Case(s)
79314 L-2-acyduria hydroksyglutarowa Disorder 140 Case(s)
35708 Niedobdr dekarboksylazy L-aminokwaséw aromatycznych Disorder 140 Case(s)
2290 Choroba wtretowa mikrokosmkoéow Disorder 137 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
1830 Dysplazja immunologiczno-kostna Schimke Disorder 133 Case(s)
834 Choroba spichrzania wolnego kwasu sialowego Disorder 130 Case(s)
3400 Tunel aortalno-komorowy Disorder 130 Case(s)
291 Zespot wrodzonej ospy wietrznej Disorder 130 Case(s)
178307 Siateczkowata akropigmentacja Kitamura Disorder 130 Case(s)
800 Zespot Schwartza i Jampela Disorder 129 Case(s)
98920 Rdzeniowy zanik migsni z niewydolnoscia oddechowa typu 1 Disorder 128 Case(s)
3138 Zespot tokciowo-piersiowy Disorder 128 Case(s)
137898 Leukoencefalopatia z zaanga.iowaniem. pnia mozgu i rdzenia Disorder 127 Case(s)
kregowego - podwyziszony poziom mleczanu
650 Niedobér LCAT Disorder 125 Case(s)
2855 Zespot Perraulta Disorder 124 Case(s)
93583 Wrodzona plamica zakrzepowa matoptytkowa Subtype of disorder| 123 Case(s)
1305 Zespot Feingolda Disorder 123 Case(s)
597746 Zespot blefarofimozy i nieple’mo§prawnos'.ci intelektualnej, typ Disorder 122 Case(s)
SBBYS/zesp6t ptciowo-rzepkowy
3047 Zespot zwqienia. szpary powit?kowej i niepetnosprawnosci Disorder 122 Case(s)
intelektualnej typu SBBYS
90117 Dziedziczna neuropatia ruchowa i czuciowa typu Okinawy Disorder 120 Case(s)
440727 Hamartoma siatkowki i nabtonka barwnikowego siatkowki Disorder 120 Case(s)
391641 Zespot Feingolda typu 1 Subtype of disorder| 120 Case(s)
163 Hiperferrytynemia dziedziczna z wrodzong za¢éma Disorder 120 Case(s)
100026 Choroba tancuchéw ciezkich gamma Subtype of disorder| 120 Case(s)
1571 Zespot Knoblocha Disorder 119 Case(s)
261272 Zespot mikroduplikacji 17q12 Disorder 118 Case(s)
84064 Biegunka syndromiczna Disorder 116 Case(s)
98967 Dystrofia rogowki Schnydera Disorder 115 Case(s)
48918 Ogniskowe zapalenie miesni Disorder 115 Case(s)
1001 Zespot mikrodelecji 2q37 Disorder 115 Case(s)
293181 Ztosliwe migrujace napady czesciowe niemowlat Disorder 114 Case(s)
261494 Zespot Kleefstra Disorder 114 Case(s)
420584 Zespot polidaktylii pozaosiowej,.yvad czesci przedniej przysadki i Disorder 112 Case(s)
dysmorfii twarzy
415 Zespot hiperornitynemii, hiperamonemii i homocytrulinemii Disorder 111 Case(s)
31043 Pierwotna hipomagnezer:ni.a .rodzinna z hipe.rkalciuriai nefrokalcynozg Subtype of disorder| 110 Case(s)
bez ciezkiego uszkodzenia oczu
97229 Niedobdr transportera ryboflawiny Disorder 109 Case(s)
46627 Zespot Char Disorder 109 Case(s)
79113 Dyzostoza zuchwowo-twarzowa, typ Guiona i Almeida Disorder 107 Case(s)
86909 Dziecieca padaczka miokloniczna Disorder 106 Case(s)
537072 Dziedziczny obrzek naczyniorucl(:cljlvr\:\l/1 zwigzany z PLG z prawidiowym Subtype of disorder | 105 Case(s)
261265 Zespot mikrodelecji 17q12 Disorder 103 Case(s)
79477 Choroba Griscelliego typu 2 Subtype of disorder| 102 Case(s)
3342 Zespot kretosci tetnic Disorder 102 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
488239 Ostra neuroretinopatia plamki 26ttej Disorder 101 Case(s)

99880 Zespot nadczynno$é przytarczyc - guz szczeki Disorder 100 Case(s)
99063 Zespot Shone'a Disorder 100 Case(s)
99015 Paraplegia spastyczna typu 2 Disorder 100 Case(s)
981 Agnezja tetnicy szyjnej wewnetrznej Disorder 100 Case(s)
96095 Zespot mikroduplikacji 3q26 Disorder 100 Case(s)
955 Akroosteoliza typu dominujacego Disorder 100 Case(s)
94087 Cytophagic histiocytic panniculitis Disorder 100 Case(s)
91136 Zespot Fanconiego zwigzany z monoklonalnymi lekkimi tanncuchami Ig Disorder 100 Case(s)
89937 Autosomalna dominujgca krzywica hipofosfatemiczna Disorder 100 Case(s)
898 Choroba Wagnera Disorder 100 Case(s)
897 Zespot Waardenburga i Shaha Disorder 100 Case(s)
869 Zespot potrojnego A Disorder 100 Case(s)
86813 Okototarczowa degeneracja naczyniowki i siatkowki Disorder 100 Case(s)
833 Encefalopatia spowodowana niedoborem oksydazy siarczynowej Disorder 100 Case(s)
79493 Zespot Brooke'a i Spieglera Disorder 100 Case(s)
79409 Pecherzowe oddzielanie sie naskdrka dystroficzne odwrdocone Disorder 100 Case(s)
29403 Pecherzowe oddzielanie sie ’na?kér.ka graniczne z zaros$nieciem Disorder 100 Case(s)
odiwiernika
75326 Kretos¢ tetnic siatkowki Disorder 100 Case(s)
746 Niedobdr mitochondrialnego tréjfunkcyjnego kompleksu biatkowego Disorder 100 Case(s)
724 Idiopatyczne ostre eozynofilowe zapalenie ptuc Disorder 100 Case(s)
71517 Dystonia-parkinsonizm o nagtym poczatku Disorder 100 Case(s)
71279 Zespot CANOMAD Disorder 100 Case(s)
709 Zespot Petersa-plus Disorder 100 Case(s)
672 Zespot Pallistera i Hall Disorder 100 Case(s)
65748 Mnogie samowyleczalne nabtoniaki ptaskonabtonkowe Disorder 100 Case(s)
617916 Rozlany idiopatyczny przerost komdrek neuroendokrynnych ptuc Disorder 100 Case(s)
604680 Objawowa postac centronuklearnc?j miop.afii sprzezonej z Disorder 100 Case(s)
choromosomem X u kobiet nosicielek
59315 Rhombencephalosynapsis - ap,l.azj.a robaka z potaczeniem poétkul Disorder 100 Case(s)
mazdzku
59306 Zespot neuroakantozy McLeoda Disorder 100 Case(s)
538934 Choroba limfoproliferacyjna stprzeiona z chromosomem X Disorder 100 Case(s)
spowodowana niedoborem XIAP
538931 Choroba limfoproliferacyjna sPrzqiona z chromosomem X Disorder 100 Case(s)
spowodowana niedoborem SAP
504476 Zespot obustronnej ar'e.flt?ksji n?rzadu prze(?sionkowego i ataksji Disorder 100 Case(s)
mozdzkowej z neuropatia
502 Zespot Langera i Giediona Disorder 100 Case(s)
477 Zespot KID Disorder 100 Case(s)
45 Niedobdr deaminazy monofosforanu adenozyny Disorder 100 Case(s)
371 Choroba spichrzania glikogt.anu spoyv?d.owar.\a niedoborem Disorder 100 Case(s)
fosfofruktokinazy miesniowej
352723 Atenuowany zespot Chédiaka i Higashiego Disorder 100 Case(s)
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351 Galaktosialidoza Disorder 100 Case(s)
3344 Zespot Weismanna i Nettera Disorder 100 Case(s)
332 Wrodzony Niedobér czynnika wewnetrznego Disorder 100 Case(s)
3319 Wrodzona matoptytkowos¢ amegakariocytowa Disorder 100 Case(s)
33110 Autosomalna agammaglobulinemia Subtype of disorder| 100 Case(s)
3107 Autosomalny dominujacy zespot Robinowa Subtype of disorder| 100 Case(s)
30924 Hipomagnezemia pierwotna z wtérna hipokalcemia Disorder 100 Case(s)
306741 Zespot hemidystonia-hemiatrofia Disorder 100 Case(s)
2882 Sitosterolemia Disorder 100 Case(s)
279934 Zespot deplecji mitochondrialne{;o DNA, posta¢ watrobowo-moézgowa Disorder 100 Case(s)
z powodu niedoboru DGUOK

2785 Osteopetroza z kwasicg kanalikow nerkowych Disorder 100 Case(s)
2780 Osteopathia striata - stwardnienie czaszki Disorder 100 Case(s)
274 Zespot Bernarda i Souliera Disorder 100 Case(s)
2704 Zespot Ochoa Disorder 100 Case(s)
2697 Artrogrypoza - dysfunkcja nerek - cholestaza Disorder 100 Case(s)
2632 Dysplazja mezomeliczna Langera Disorder 100 Case(s)
261476 Zespot mikrodelecji Xp21 Disorder 100 Case(s)
254478 Liszaj ptaski pemfingoidalny Disorder 100 Case(s)
251295 Barwnikowy okotozylny zanik siatk6wkowo-naczyniowkowy Disorder 100 Case(s)
2478 Leukoencefalopatia z wielkogtowiem o powolnym przebiegu Disorder 100 Case(s)
245 Zespot Nagera Disorder 100 Case(s)
2414 Wrodzona limfangiektazja ptuc Disorder 100 Case(s)
239 Choroba Dyggve, Melchiora i Clausena Disorder 100 Case(s)
238769 Zespot mikrodelecji 1q44 Disorder 100 Case(s)
2363 Zespot tzowo-uszno-zebowo-palcowy Disorder 100 Case(s)
2342 Zespot Haima i Munka Disorder 100 Case(s)
2222 Wrodzona hipertrichoza ptodowa Disorder 100 Case(s)
221008 Zespot Rothmunda i Thomsona typu 1 Subtype of disorder| 100 Case(s)
209905 Zespot maézg-ptuca-tarczyca Disorder 100 Case(s)
2053 Zespot Freemana i Sheldona Disorder 100 Case(s)
199282 Zespot Harlequina Disorder 100 Case(s)
199241 Hemangiomatoza kapilarna ptucna Disorder 100 Case(s)
1929 Podostre zapalenie mézgu Rasmussena Disorder 100 Case(s)
1826 Dysplazja czotowo-przynasadowa Disorder 100 Case(s)
168569 Zespot H Disorder 100 Case(s)
166305 tagodne drgawki dzieciece w prz?:Iiic:gu fagodnego zapalenia zotadka i Disorder 100 Case(s)
1507 Autosomalny recesywny zesp6t Robinowa Subtype of disorder| 100 Case(s)
1446 Chromosom pierscieniowy 22 Disorder 100 Case(s)
140957 Autosomalna dominujaca makrotrombocytopenia Disorder 100 Case(s)
14 Abetalipoproteinemia Disorder 100 Case(s)
137675 Kardiomiopatia histiocytarna Disorder 100 Case(s)
1310 Choroba Caffey'a Disorder 100 Case(s)
1221 Zapalenie gruczotowe warg Disorder 100 Case(s)
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zapalenia stawdw i nawracajacych infekcji

ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
927 Hiperammonemia spowodowana'niedo'borem syntetazy N- Disorder 99 Case(s)
acetyloglutaminowej
329211 Autosomalna dominujaca neowaskularna witreoretinopatia zapalna Disorder 99 Case(s)
589547 Niepeinosprawnoéc’li.nt'eIe!<tua|na, 'zabufzenie ze spektrum autyzmu Disorder 98 Case(s)
oraz opodznienie rozwoju zwigzane z GRIN2B
2670 Zespot Piersona Disorder 98 Case(s)
75381 Torbielowaty obrzek plamki Disorder 97 Case(s)
363447 Autosomalny dominujacy proks'ymaln\( rd.zeniowy zanik miesni o Disorder 97 Case(s)
poczatku w wieku dzieciecym
333 Lipogranulomatoza Farbera Disorder 96 Case(s)
293987 Zespot szybko Postepuj.aca. otytos¢ dziecif:ca - dysfun.kcja podwzgodrza Disorder 96 Case(s)
- niedotlenienie - dysregulacja autonomiczna
599513 Nabyty niedobdr czynnika XIII Disorder 95 Case(s)
52368 Zespo6t Mohra i Tranebjaerga Disorder 91 Case(s)
2671 Zespot Neu i Laxova Disorder 91 Case(s)
742 Niedobdr prolidazy Disorder 90 Case(s)
53719 Zespot Wyburna i Masona Disorder 90 Case(s)
498228 Guz lisciasty prostaty Disorder 90 Case(s)
2473 Zespot McKusicka i Kaufmana Disorder 90 Case(s)
1885 Izolowana ektopia soczewki Disorder 90 Case(s)
157846 Neuroferrytynopatia Disorder 90 Case(s)
1642 Dystalna monosomia 9p Disorder 89 Case(s)
96147 Zespot Kleefstra z powodu mikrodelecji 9934 Subtype of disorder| 86 Case(s)
1738 Trisomia 4p Disorder 85 Case(s)
34587 Choroba spichrzania glikogenu z powodu niedoboru LAMP-2 Disorder 84 Case(s)
3403 Anomalia Uhla Disorder 84 Case(s)
319182 Zespot Wiedemanna i Steinera Disorder 84 Case(s)
254519 Mnogie wady wrodzone z powodu ekspresji matczynego wadliwego Disorder 84 Case(s)
genu 14q32.2
599495 Nabyty niedobdr czynnika VII Disorder 83 Case(s)
98961 Dystrofia rogowki Reisa i Biicklersa Disorder 81 Case(s)
79133 Ogniskowa dysplazja skérna twarzy typu | Subtype of disorder| 81 Case(s)
2635 Dysplazja zmienna typu 1 Disorder 81 Case(s)
98769 Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 15/16 Disorder 80 Case(s)
950 Dyzostoza konczynowa Disorder 80 Case(s)
79315 D-2-acyduria hydroksyglutarowa Disorder 80 Case(s)
51188 Encefalopatia etylomalonowa Disorder 80 Case(s)
49827 Zespot niedokrwistosci megaloblastycznej wrazliwej na tiamine Disorder 80 Case(s)
49 Agnezja pracia Disorder 80 Case(s)
382 Deficyt metylotransferazy kwasu guanidynooctowego Disorder 80 Case(s)
3152 Sklerosteoza Disorder 80 Case(s)
314404 Autosomalny dominujacy zespot ata!fsji mazdzkowej, gtuchoty i Disorder 80 Case(s)
narkolepsji
238569 Zespot zaburzen immunologicznych, nieswoistego zapalenia jelit, Disorder 80 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
231401 Alfa-talasemia - zesp6t mielodysplastyczny Disorder 80 Case(s)

1935 Wczesna encefalopatia miokloniczna Disorder 80 Case(s)
1440 Chromosom pierscieniowy 14 Disorder 80 Case(s)
599501 Nabyty niedobér czynnika X Disorder 77 Case(s)
352577 Ciezkie trudnosci w karmieniu - za'hamowanie wzrostu - matogtowie Disorder 77 Case(s)
spowodowane niedoborem ASXL3
2396 Ttuszczakowatos$é mézgowo-czaszkowo-skérna Disorder 77 Case(s)
457193 Autosomalny dominujacy zespot nitlepeinosprawnos’,ci intelektualnej, Disorder 76 Case(s)
wad twarzoczaszki oraz wad serca
592564 Spektrum zaburzen Z\.Niqzanych .z.GNA01 (?bejmujacych opOdinienie Disorder 75 Case(s)
rozwoju, drgawki i ruchy mimowolne
320406 Zespot paraplegia spastyczna-zanik nerwu wzrokowego-neuropatia Disorder 75 Case(s)
238722 Rodzinne wrodzone ruchy lustrzane Disorder 75 Case(s)
209981 Zespot IRIDA Disorder 75 Case(s)
1393 Zespot mézgowo-zebrowo-zuchwowy Disorder 75 Case(s)
79230 Hemochromatoza typu 2 Disorder 74 Case(s)
561 Zespot Marshalla i Smitha Disorder 74 Case(s)
659 Okaleczajacy rogowie(’: dioniowo-podeszwctwy z ptytkami rogowymi Disorder 73 Case(s)
wokot naturalnych otworoéw ciata
622 Homocystinuria bez acydurii metylomalonowej Disorder 73 Case(s)
760 Niedobor fosforylazy nukleozydéw purynowych Disorder 72 Case(s)
2196 Pierwotna hipomagr?e.ze.mia r.od.zinna z hiperkalciurig i nefrokalcynoza Subtype of disorder | 72 Case(s)
z ciezkim zajeciem narzadu wzroku
90280 Toczen odmrozinowy Disorder 70 Case(s)
79293 Rodzinny Niedobdr LCAT Subtype of disorder| 70 Case(s)
79257 GM1 gangliozydoza typu 3 Subtype of disorder| 70 Case(s)
65759 Zespot Carpentera Disorder 70 Case(s)
530983 Zespot Lamba i Shaffer Disorder 70 Case(s)
404546 DITRA Disorder 70 Case(s)
369801 Zespot opbznionego ;?:\;v:;t;:::‘sm:;f:;rarzy spowodowany Disorder 70 Case(s)
357043 Stwardnienie zanikowe boczne typu 4 Disorder 70 Case(s)
3310 Tetrasomia 9p Disorder 70 Case(s)
32 Niedobdr syntetazy glutationowej Disorder 70 Case(s)
2701 Zaburzenie podobne do zespotu Noo.nan z luznymi wiosami Disorder 70 Case(s)
anagenowymi
2484 Zespot Melnicka i Needlesa Disorder 70 Case(s)
2123 Rozlana niemowleca hemangiomatoza Disorder 70 Case(s)
2028 Widkniakowatos¢ hialinowa mtodziencza Subtype of disorder| 70 Case(s)
2006 Posrodkowy rozszczep wargi/zuchwy Disorder 70 Case(s)
1442 Zespot pierscieniowego chromosomu 18 Disorder 70 Case(s)
90791 Wrodzony przerost nadnerczy spowodowanY nied?borem Disorder 68 Case(s)
dehydrogenazy 3-beta-hydroksysteroidowej
329284 Neurodegeneracja zwigzana z biatkiem typu beta-properell Disorder 68 Case(s)
319581 Autosomalna dominujgca mendlowska podatnos$é na choroby Disorder 68 Case(s)
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mykobakteryjne z powodu czesciowego niedoboru IFNgammaR1
306669 Zespot hemiparkinsonizm-hemiatrofia Disorder 68 Case(s)
352328 Zespo6t MEGDEL Disorder 67 Case(s)
2554 Zespot ucho - rzepka - niski wzrost Disorder 67 Case(s)
2062 Postepujacy nieinfekcyjny zrost kregéw przednich Disorder 67 Case(s)
1993 Zespot Pai Disorder 67 Case(s)
160148 Polipowatosc z polipami typu "cap" (czapeczka fibrynowa) Disorder 67 Case(s)
3405 Owrzodzenie pepowiny - atrezja jelit Disorder 66 Case(s)
2268 Zespot ICF Disorder 66 Case(s)
90354 Zespot kruchej rogowki Disorder 65 Case(s)
51636 Zesp6t WHIM Disorder 65 Case(s)
2333 Zespot Kenny'ego i Caffey'a Disorder 65 Case(s)
96184 Zespot Temple spowodowany matczyng jednorodzicielska disomia Subtype of disorder | 64 Case(s)
chromosomu 14
55595 Autosomalna dominujaca dystrofia obreczowo-koniczynowa typu 1F Disorder 64 Case(s)
3242 Zesp6t Renpenninga Disorder 64 Case(s)
2990 Autosomalny recesywny zespot mnogich ptetwistosci Disorder 64 Case(s)
83473 M0zg olbrzymi - polimikrogyria - polidaktylia zaosiowa - wodogtowie Disorder 62 Case(s)
75392 Zespot Ehlersa i Danlosa, typ zapalenia przyzebia Disorder 62 Case(s)
69736 Ostre obustronne odbarwienie teczowki Disorder 62 Case(s)
1988 Zespot udowo-twarzowy Disorder 62 Case(s)
641368 Autosomalny recesywny zespot hiper-Igk z powodu niedoboru Disorder 61 Case(s)
ZNF341
3051 Niepetnosprawnosc¢ intelektualna - rzadkie wtosy - brachydaktylia Disorder 61 Case(s)
99803 Zespot Haddada Disorder 60 Case(s)
98870 Wrodzona niedokrwistos¢ dyserytopoetyczna typu lii Disorder 60 Case(s)
969 Dysplazja Disorder 60 Case(s)
96092 Zespo6t odwrdconej duplikacji/delecji 8p Disorder 60 Case(s)
90349 Autosomalna recesywna skoéra wiotka typu 1 Disorder 60 Case(s)
83467 Zespot Morvana Disorder 60 Case(s)
79310 Kwasica metylomalonowa reagujaca na witamine B12 typu cblA Subtype of disorder| 60 Case(s)
773 Choroba Refsuma Disorder 60 Case(s)
721 Zespot szarych ptytek Disorder 60 Case(s)
708 Anomalia Petersa Disorder 60 Case(s)
677 Pankreatoblastoma Disorder 60 Case(s)
641829 Zespot ciasnoty powieziowej u noworodka Disorder 60 Case(s)
Zespot dysmorfii twarzy, zaburzen widzenia, niepetnosprawnosci
599082 intelektualnej, opéznienia mowy oraz opdéznionego rozwoju zwigzany Disorder 60 Case(s)
CHD3
52530 Choroba pseudo-Von Willebranda Disorder 60 Case(s)
468635 Kryptogenne wieloogniskowe wrzodziejace zwezajgce zapalenie jelit Disorder 60 Case(s)
451607 Pseudochtoniak skéry Disorder 60 Case(s)
363454 AutosomaInY dominujacy zani!( miq?‘ni oc!cinka t?Iiifs?ego.kregosfupa Subtype of disorder| 60 Case(s)
zwigzany z BICD2 objawiajacy sie w dziecinstwie
352490 Zaburzenie ze spektrum autyzmu z powodu niedoboru AUTS2 Disorder 60 Case(s)
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Disease or subtype of diseases

Classification Level

Number of
cases

3411 Podwdjna macica - niedrozna szczagtkowa pochwa - agnezja nerki Disorder 60 Case(s)
300493 Zespot Saglikera Disorder 60 Case(s)
2995 Zespo6t mézgowo-czotowo-twarzowy Baraitsera i Wintera Disorder 60 Case(s)
2771 Zespot Brucka Disorder 60 Case(s)
2462 Zespot Shprintzena i Goldberga Disorder 60 Case(s)
2221 Nabyte nadmierne owtosienie typu ptodowego Disorder 60 Case(s)
2067 Zespot GAPO Disorder 60 Case(s)
1667 Zespo6t Wolcotta i Rallisona Disorder 60 Case(s)
159 Niedobdr translokazy karnityno-acylokarnitynowej Disorder 60 Case(s)
158029 Zespot niebieskobarwliwego histiocyta Disorder 60 Case(s)
156 Niedobdr palmitylotransferazy 1A karnityny Disorder 60 Case(s)
1515 Dysplazja czaszkowo-ektodermalna Disorder 60 Case(s)
139 Zespo6t CHILD Disorder 60 Case(s)
1270 Zespot Bowena i Conradiego Disorder 60 Case(s)
583097 Wrodzona naciekajaca ttuszczakowatosé twarzy Disorder 59 Case(s)
3338 Zespot Toriello i Careya Disorder 59 Case(s)
57196 Posrodkowe kondensujgce zapalenie obojczyka Disorder 58 Case(s)
88644 Autosomalna recesywna ataksja typu Beauce'a Disorder 57 Case(s)
79327 ALG1-CDG Disorder 57 Case(s)
544254 Encefalopatia epileptyczna i rozwojowa zwigzana z SYNGAP1 Disorder 57 Case(s)
331176 Ciezka wrodzona neutropenia spowodowana niedoborem G6PC3 Disorder 57 Case(s)
90024 Gtluchota z aplazjq tetnicy btednika, mikrotig i mikrodoncjg Disorder 56 Case(s)
65283 Zespot Timothy'ego Disorder 56 Case(s)
46 Deficyt liazy adenylobursztynianowej Disorder 56 Case(s)
3206 Zespot Stiive'a i Wiedemanna Disorder 56 Case(s)
1777 Zespot Temtamy Disorder 56 Case(s)
71 Zespo6t chylomikronemii Disorder 55 Case(s)
592570 Zespot zaburzen zwigzanych z TRAF7 Disorder 55 Case(s)
276435 Zespot dolnego motoneurtlnju oséb.doroslych objawiajacy sie w Disorder 55 Case(s)
péinym wieku

2556 Zespot matoocza z liniowym defektem skérnym Disorder 55 Case(s)
1997 Zespot powiekowo-wargowo-zebowy Disorder 55 Case(s)
83628 Zespot PELVIS Disorder 54 Case(s)
79320 ALG6-CDG Disorder 54 Case(s)
57782 Zespo6t Mazabrauda Disorder 54 Case(s)
464306 Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej zalezny od DYRK1A Disorder 54 Case(s)
314603 Autosomalna recesywna ataksja spastyczna z leukoencefalopatia Disorder 54 Case(s)
2833 Zespot sztywnej skory Disorder 54 Case(s)
98806 Dystonia pierwotna, typ DYT6 Disorder 53 Case(s)
79099 Srédmiazszowe ziarniniakowe zapalenie skory z zapaleniem stawéw Disorder 53 Case(s)
69126 Ropne zapalenie stawdw - piodermia zgorzelinowa - tradzik Disorder 53 Case(s)
398088 Dziedziczna kriohydrocytoza z prawidtowg stomatyng Disorder 53 Case(s)
2636 Pierwotna niskorostos¢ osteodysplastyczna mikrocefaliczna typu 1i 3 Disorder 53 Case(s)
254516 Opodznienie rozwoju ruchowego z powodu ekspresji ojcowskiego Disorder 53 Case(s)

wadliwego genu 14¢q32.2
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
251515 Artrogrypoza dystalna typu 10 Disorder 53 Case(s)
251282 Autosomalna dominujgca ataksja spastyczna 1 Disorder 53 Case(s)
178509 Zespot Perry'ego Disorder 53 Case(s)

29411 Pecherzowe oddzielanie sie naské;;l;a dystroficzne samopoprawiajace Disorder 52 Case(s)
449566 Eozynofilowe widknienie angiocentryczne Disorder 52 Case(s)
3473 Zespot Zimmermanna i Labanda Disorder 52 Case(s)
251671 Glejak angiocentryczny Disorder 52 Case(s)
98767 Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 11 Disorder 51 Case(s)
572761 Spektrum maiogiowm-n|s|l()|(\)/vh7;cc>)s':-wady konczyn zwigzane z Disorder 51 Case(s)
521414 Autosomalna dominujaca choroba Charcota, Mariego i Tootha typu Disorder 51 Case(s)

2DD
1766 Zespot niewyréwnania Disorder 51 Case(s)
99776 Trisomia mozaikowa 9 Disorder 50 Case(s)
99731 I1zolowany Niedobor oksydazy siarczynowej Subtype of disorder| 50 Case(s)
98811 Napadowa dyskineza wywotywana wysitkiem Disorder 50 Case(s)
978 Zespot ADULT Disorder 50 Case(s)
96177 Chromosom pierscieniowy 15 Disorder 50 Case(s)
93600 Pierwotna hiperoksaluria typu 3 Subtype of disorder| 50 Case(s)
91496 Zwyrodnienie ciata szklistego i siatkowki typu "ptatki sniegu Disorder 50 Case(s)
90348 Autosomalna dominujaca skéra wiotka Disorder 50 Case(s)
90342 Wariant skdry pergaminowej Disorder 50 Case(s)
9 Tetrasomia X Disorder 50 Case(s)
871 Rodzinny postepujacy blok serca Disorder 50 Case(s)
86816 Wrodzona analbuminemia Disorder 50 Case(s)
868 Niedobdr izomerazy triozofosforanowej Disorder 50 Case(s)
85212 Choroba Gauchera u ptodu Subtype of disorder| 50 Case(s)
85136 Leukoencefalopatia torbielowata bez wielkomézgowia Disorder 50 Case(s)
851 Trombocytopenia Paris i Trousseau Disorder 50 Case(s)
808 Zespot Seckela Disorder 50 Case(s)
79500 Zespot DOORS Disorder 50 Case(s)
79395 Dziedziczna keratodermia znieksztatcajaca z rybig tuska Disorder 50 Case(s)
79256 GM1 gangliozydoza typu 2 Subtype of disorder| 50 Case(s)
79147 Rodzinna reaktywna perforujgca kolagenoza Disorder 50 Case(s)
79143 Izolowany wrodzony brak paznokci Disorder 50 Case(s)
75382 Choroba Oguchiego Disorder 50 Case(s)
712 Niedokrwistos¢ hemolityczna z powodu.niedoboru izomerazy Disorder 50 Case(s)
glukofosforanowej

631103 Ataksja rdzeniowo-méidzkowa typu 48 Disorder 50 Case(s)
574 Monosomia 21 Disorder 50 Case(s)
542310 Leukoencefalopatia ze zwapnieniami i torbielami Disorder 50 Case(s)
53540 Zespot Goldmanna i Favre'a Disorder 50 Case(s)
494 Zespot Vohwinkela Disorder 50 Case(s)
454710 Pemfigoid anty-p200 Disorder 50 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
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443197 Protoporfiria erytropoetyczna sprzezona z chromosomem X Disorder 50 Case(s)
404507 Widkniak chrzestno-sluzowaty Disorder 50 Case(s)

40 Dysplazja akromezomeliczna typu Maroteaux Disorder 50 Case(s)
371428 Spektrum osteoliza wieloogniskowa-guzkowatosc¢-artropatia Disorder 50 Case(s)
352636 Phalangeal microgeodic syndrome Disorder 50 Case(s)

33111 Ziarniniakowe zwiotczenie skory Disorder 50 Case(s)
3253 Zespot Zlotogora i Ogura Disorder 50 Case(s)
3130 Zespot Satoyoshi Disorder 50 Case(s)
3111 Zespot Rotora Disorder 50 Case(s)
300512 Guz macierzy paznokcia Disorder 50 Case(s)
29822 Spontaniczna przejsciowa hipotermia Disorder 50 Case(s)
284448 CLIPPERS Disorder 50 Case(s)
2805 Czesciowa agnezja trzustki Disorder 50 Case(s)
2801 Mtodziencza postac choroby Pageta Disorder 50 Case(s)
2461 Zespot Mardena i Walkera Disorder 50 Case(s)
2407 Zespot krtaniowo-paznokciowo-skorny Disorder 50 Case(s)
221046 Poikilodermia z neutropenia Disorder 50 Case(s)
217385 Zespot mikroduplikacji 17p13.3 Disorder 50 Case(s)
2143 Zespot Donnai i Barrowa Disorder 50 Case(s)
2136 Zespot Hennekama Disorder 50 Case(s)
208513 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 29 Disorder 50 Case(s)
2078 Geroderma osteodysplastica Disorder 50 Case(s)
206583 Choroba ciat skrobiowatych u dorostych Subtype of disorder| 50 Case(s)
1902 Erlichioza Disorder 50 Case(s)
171929 Trisomia 10p Disorder 50 Case(s)
1573 Hipotrichoza z mtodziericzym zwyrodnieniem plamki Disorder 50 Case(s)
1517 Osteochondrodysplazja hipertrichotyczna typu Cantu Disorder 50 Case(s)
1493 Zespot Viciego Disorder 50 Case(s)
1444 Chromosom pierscieniowy 20 Disorder 50 Case(s)
1425 Zespot Desbuquoisa Disorder 50 Case(s)
137888 Zespot uszno-kiykciowy Disorder 50 Case(s)
127 Zespot Borjesona, Forssmana i Lehmana Disorder 50 Case(s)
1253 Zespot Aschera Disorder 50 Case(s)
1125 Apraksja gatkooruchowa typu Cogana Disorder 50 Case(s)
1118 Aplazja kosci strzatkowej - ektrodaktylia Disorder 50 Case(s)
103908 Wrodzona biegunka sodowa Disorder 50 Case(s)
101150 Autosomalna recesywna dystonia reagujgca na L-dopa Disorder 50 Case(s)
100012 Lizencefalia z hipoplazjg mézdzku typu B Disorder 50 Case(s)
70592 Niedobdr odpornosci spowodowe.my defithem kinazy-4 zwigzanej z Disorder 49 Case(s)
receptorem interleukiny-1
54251 Aseptyczne ropnie wrazliwe na kortykosteroidy Disorder 49 Case(s)
319558 Mendlowska podatnoéé‘na cho'roby mykobakteryjne z powodu Disorder 49 Case(s)
catkowitego niedoboru IL12B
255229 Neurohepatopatia Navajo Disorder 49 Case(s)
1873 Zespot Jalili Disorder 49 Case(s)
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544469 Zespot neurologiczny zwigzany z PRINE1 Disorder 48 Case(s)
404553 Zapalenie naczyn z powodu niedoboru ADA2 Disorder 48 Case(s)
391372 Zespot niepetnosprawnosé intelektualna-'znaczne opdéinienie mowy- Disorder 48 Case(s)

tagodny dysmorfizm
3447 Zespot Weavera Disorder 48 Case(s)
2897 tupiez czerwony mieszkowy Disorder 48 Case(s)
989 Zespot niedorozwoju jezyka i hipodaktylii Disorder 47 Case(s)
85162 Neuropatia czuciowa i ruchowa rozpoczynajaca sie od twarzy Disorder 47 Case(s)
565909 Dystrofia miesniowa koﬁczynowol;c:‘breczowa zwigzana z kalpaing - 3, Disorder 47 Case(s)
357008 Atypowy zesp6t hemolityczno-mocznicowy z niedoborem DGKE Disorder 47 Case(s)
216828 Wrodzona tamliwos$¢ kosci typu 5 Subtype of disorder| 47 Case(s)
1509 Zespot biodrowo-podeszwowo-rzepkowy Disorder 47 Case(s)
1414 Zespot cholestazy i obrzeku limfatycznego Disorder 47 Case(s)
97297 Zespot Bohringa i Opitza Disorder 46 Case(s)
798 Zespot Schinzela i Giediona Disorder 46 Case(s)
319646 PGM1-CDG Disorder 46 Case(s)
250994 Zespot mikroduplikacji 1q21.1 Disorder 46 Case(s)
99749 Zespot Kostmanna Disorder 45 Case(s)
86788 Wrodzona ciezka neutropenia sprzezona z chromosomem X Disorder 45 Case(s)
53721 Zespot rdzeniowy tetniczo-zylny metameryczny Disorder 45 Case(s)
284984 Zespot tetniaka i zapalenia kosci i stawdéw Disorder 45 Case(s)
279947 Zespot choroby postorgazmicznej Disorder 45 Case(s)
254875 Zespot deplecji mitochondrialnego DNA, postac¢ miopatyczna Disorder 45 Case(s)
209932 Dystrofia stozka z wzmocniong odpowiedzig precikow Disorder 45 Case(s)
1955 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 34 Disorder 45 Case(s)
166286 Porokeratotic eccrine ostial and dermal duct nevus Disorder 45 Case(s)
99938 Autosomalna dominujaca chorol;?)Charcota, Mariego i Tootha typu Disorder 44 Case(s)
538756 Widékniaki rodzinne liczne o ksztatcie dysku Disorder 44 Case(s)
221126 Zespot Fowlera Disorder 44 Case(s)
168606 Zapalenie skory podobne'do tojotokowego zap'alenia skory z Disorder 44 Case(s)
elementami tuszczycopodobnymi
70594 Dystonia wrazliwa na lewodope .spowodowana niedoborem Disorder 43 Case(s)
reduktazy sepiapteryny
2470 Zespot Matthew i Wooda Disorder 43 Case(s)
2301 Wrodzony zespot krotkiego jelita Disorder 43 Case(s)
77301 Monosomia 9q22.3 Disorder 42 Case(s)
352629 Zespot mikrodelecji 16g24.1 Disorder 42 Case(s)
1621 Zespot mikrodelecji 3q13 Disorder 42 Case(s)
398156 Zespot oczno-uszno-czotowo-nosowy Disorder 41 Case(s)
2907 Dziedziczna poikilodermia z akrokeratozg Disorder 41 Case(s)
254351 Zespot dystalnej mikrodelecji 711.23 Disorder 41 Case(s)
1052 Zespo6t mozaikowej aneuploidii Disorder 41 Case(s)
99844 Niedobdr adhezji leukocytow typu lll Subtype of disorder| 40 Case(s)
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Huéta

ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
96148 Monosomia dystalna 10q Disorder 40 Case(s)
96102 Trisomia dystalna 10q Disorder 40 Case(s)
95159 Porfiria hepatoerytropoetyczna Disorder 40 Case(s)
90652 Zespot uszno-podniebienno-palcowy typu 2 Disorder 40 Case(s)
859 Niedobdr transkobalaminy Disorder 40 Case(s)
79134 Zespot DEND Disorder 40 Case(s)
79 Wrodzony Niedobér alfa2-antyplazminy Disorder 40 Case(s)
52022 Zespot Potockiego i Shaffera Disorder 40 Case(s)
500163 Zespot Witteveen i Kolk Disorder 40 Case(s)
438117 Zespot Steela Disorder 40 Case(s)
411777 Uogolniony rozsiany rogowiak kolczystokomérkowy Disorder 40 Case(s)
324977 Zespot niestabilnosci proteasoméw Disorder 40 Case(s)
314422 Rak ameloblastyczny Disorder 40 Case(s)
2971 Peroksysomalny Niedobor oksydazy acetylo-CoA Disorder 40 Case(s)
2962 Zespot de Barsy'ego Disorder 40 Case(s)
281190 Wrodzona erytrodermia rybiotuskowata siatkowata Disorder 40 Case(s)
280785 Pecherzowa rozlana mastocytoza skérna Subtype of disorder| 40 Case(s)
263534 Zlokalizowany zespo6t ztuszczania sie skory Disorder 40 Case(s)
257 Posta¢ prosta pecherzowego .oc'ld.zielania sie naskorka z dystrofig Disorder 40 Case(s)
miesniowa
2457 Dysplazja zuchowo-obojczykowa Disorder 40 Case(s)
24 Acyduria fumarowa Disorder 40 Case(s)
228384 Zespot mikrodelecji 5q14.3 Subtype of disorder| 40 Case(s)
2273 Rybia tuska mieszkowa - tysienie - Swiattowstret Disorder 40 Case(s)
217008 Zespot Bockenheimera Disorder 40 Case(s)
210548 Zespot wielkogtowie-autyzm Disorder 40 Case(s)
210122 Wrodzona dysplazja naczyn pecherzykéw ptucnych Disorder 40 Case(s)
1923 Embriofetopatia metimazolowa Disorder 40 Case(s)
183678 Zespot Hermansky'ego i Pudlaka z neutropenia Subtype of disorder| 40 Case(s)
1832 Smiertelna dysplazja osteosklerotyczna kosci Disorder 40 Case(s)
1810 Autosomalna dominujaca hipohydrotyczna dysplazja ektodermalna |Subtype of disorder| 40 Case(s)
1745 Dystalna trisomia 6p Disorder 40 Case(s)
1742 Trisomia 5p Disorder 40 Case(s)
1699 Trisomia 12p Disorder 40 Case(s)
163746 Zespot neurologiczny Waardenburga i Shaha Disorder 40 Case(s)
140966 Rogowiec dfoniowo-podeszwowy, typ Nagashima Disorder 40 Case(s)
1369 Za¢ma wrodzona - kart?iomiopatia przerostowa - miopatia Disorder 40 Case(s)
mitochondrialna
1225 Zespot Ballera i Gerolda Disorder 40 Case(s)
1023 Wrodzona uogdlniona hipertrichoza typu Ambrasa Subtype of disorder| 40 Case(s)
496641 Zespot wczesn'ej'i 'postepu-jacej. rozsianej atrofii mdzgu, ostabienia Disorder 39 Case(s)
miesniowego i zaniku nerwu wzrokowego
458758 Naczyniakosrédbtoniak ztozony Disorder 39 Case(s)
391677 Zespot niski wzrost-atrofia nerwu wzrokowego-anomalia Pelgera i Disorder 39 Case(s)
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317473 Pancytopenia spowodowana mutacjami IKZF1 Disorder 39 Case(s)

99852 Zespot Ravine Disorder 38 Case(s)
91 Niedobdr aromatazy Disorder 38 Case(s)
69085 Zespot konczynowo-sutkowy Disorder 38 Case(s)
55654 Hipotrichoza prosta Disorder 38 Case(s)
485350 Zespot niepetnosprawnosci int.elektualnej sprzezony z chromosomem Disorder 38 Case(s)

X, zwigzany z CLCN4
457260 Zespot niepeinosprawno.é.ci intelektualnej, hipotonii i zaburzen ruchu Disorder 38 Case(s)
sprzezony z chromosomem X
36 Zespot konczyny-ciato modzelowate Disorder 38 Case(s)
314621 Zdwojenie przysadki mézgowej Disorder 38 Case(s)
209867 Autosomalne dominujgce otworopochodne odwarstwienie siatkowki Disorder 38 Case(s)
171629 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 35 Disorder 38 Case(s)
1647 Zespot oczno-maézgowo-skdrny Disorder 38 Case(s)
163696 Zespot mioklonii prowokowanych ruchem i niewydolnosci nerek Disorder 38 Case(s)
96334 Ojcowska jednorodzicielska disomia chromosomu 14 Subtype of disorder| 37 Case(s)
79406 Pecherzowe oddzielanie sie naskorka tgczace o pdznym poczatku Disorder 37 Case(s)
596753 Zespot VEXAS Disorder 37 Case(s)
494428 Samoistna fibroelastoza optucnowo-srédmigzszowa Disorder 37 Case(s)
493342 Pokrzywka wibracyjna Disorder 37 Case(s)
391417 Choroba HSD10 Disorder 37 Case(s)
3455 Zespot Wiedemanna i Rautenstraucha Disorder 37 Case(s)
3208 Izolowany Niedobér reduktazy sukcynylo-CoQ Disorder 37 Case(s)
209341 Autosomal.ny dominujacy zanik tniq:én.i odci-nka bli.isz.elgo kregosfupa Subtype of disorder | 37 Case(s)
zwigzany z DYNC1H1 objawiajacy sie w dziecinstwie
100044 Autosomalna dominujgca posrednia choroba Charcota, Mariego i Disorder 37 Case(s)
Tootha typu B
98955 Dystrofia nabtonkowa rogéwki Lischa Disorder 36 Case(s)
98908 Miopatia spichrzania neutralnych ttuszczy Disorder 36 Case(s)
300573 Polimikrogyria z powodu mutacji TUBB3 Disorder 36 Case(s)
289478 Piodermia zgorzelinowa - tradzik - ropnie mnogie pach Disorder 36 Case(s)
1855 Dysplazja kregowa ze zmianami podobnymi do chrzestniakéw Disorder 36 Case(s)
168583 Dziedziczna marsko$¢ watroby u Indian Ameryki Pétnocnej Subtype of disorder| 36 Case(s)
166308 tagodna dziecieca pac!aczka ogr.liskowa z iglicami i falami w linii Disorder 36 Case(s)
posrodkowej podczas snu
1532 Zespot Gomeza, Lopez i Hernandeza Disorder 36 Case(s)
101000 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 20 Disorder 36 Case(s)
98773 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 21 Disorder 35 Case(s)
970 Dziedziczna neuropatia czuciowa i autonomiczna typu 2 Disorder 35 Case(s)
96125 Monosomia dystalna 6p Disorder 35 Case(s)
589905 Zespot dysmorficzny z o.tyioéciq: niepein?spr.awnoﬁciq intelektualng i Disorder 35 Case(s)
problemami behawioralnymi zwigzany z PHIP
566231 Oporno$¢ na hormon tarczycy spowodowana mutacjg receptora alfa Disorder 35 Case(s)
hormonu tarczycy
464311 Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej spowodowany mutacjg | Subtype of disorder| 35 Case(s)
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Classification Level

Number of
cases

punktowg DYRK1A

446 Hemochromatoza noworodkowa Disorder 35 Case(s)
443073 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 2S Disorder 35 Case(s)
3416 Uogdlniona hiperostoza korowa Disorder 35 Case(s)
3275 Synostoza kregowo-nadgarstkowo-skokowa Disorder 35 Case(s)
293621 Dystrofia srédbtonka rogéwki sprzezona z chromosomem X Disorder 35 Case(s)
2777 Osteoskleroza osiowa Disorder 35 Case(s)
2117 Zespot Hartsfielda, Bixlera i Demyera Disorder 35 Case(s)
2040 Wrodzona przetoka oskrzelowo-zétciowa Disorder 35 Case(s)
198 Zespot rogu potylicznego Disorder 35 Case(s)
1437 Chromosom pierscieniowy 1 Disorder 35 Case(s)
101001 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 21 Disorder 35 Case(s)
100045 Autosomalna dominujaca polineuropatia Charcota, Mariego i Tootha Disorder 35 Case(s)
typu C
100024 Choroba tancuchdéw ciezkich Mu Subtype of disorder| 35 Case(s)
943 Acyduria malonowa Disorder 34 Case(s)
93269 Zespot krotkie zebro-polidaktylia typu Majewskiego Disorder 34 Case(s)
75496 Zespot Ehlersa i Danlosa, typ progeroidalny Subtype of disorder| 34 Case(s)
398097 Zespot antyfosfolipidowy noworodkow Disorder 34 Case(s)
363528 Zespot niepetnosprawnosc intelektualna-zez Disorder 34 Case(s)
353284 Zespot Rubinsteina i Taybiego z powodu haploinsuficjencji EP300 | Subtype of disorder| 34 Case(s)
2953 Zespot Ehlersai Danlosa miesniowo-przykurczowy Disorder 34 Case(s)
2874 Fakomatoza barwnikowo-rogowaciejaca Disorder 34 Case(s)
1620 Dystalna monosomia 3p Disorder 34 Case(s)
500150 Zespot wad m?zgu, nief)ra.widlowoéci miq%n.it.)wo-szkieleto.wych, Disorder 33 Case(s)
dysmorfii twarzy i niepetnosprawnosci intelektualnej
488280 Zespot duplikacji 1432 Disorder 33 Case(s)
447977 Postepujaca topatkowo-ramienna dystalna miopatia strzatkowa Disorder 33 Case(s)
411543 Ciezka nadczynnos$¢ syntetazy fosforybozylopirofosforanu Subtype of disorder| 33 Case(s)
3322 Zespot Hoyeraala i Hreidarssona Disorder 33 Case(s)
3314 Choroba Thiemanna, forma rodzinna Disorder 33 Case(s)
329457 Artrogrypoza dystalna typu 5D Disorder 33 Case(s)
3102 Zespot Richieri Costa i Pereira Disorder 33 Case(s)
300373 Rodzinny gigantyzm dzieciecy Disorder 33 Case(s)
2795 Policystyczne jajniki - dysfunkcja zwieracza cewki moczowej Disorder 33 Case(s)
2783 Autosomalna dominujaca osteopetroza typu 1 Disorder 33 Case(s)
2406 Zespot zamkniecia Disorder 33 Case(s)
225123 Hemochromatoza typu 3 Disorder 33 Case(s)
2170 Niedobdr metylokobalaminy typu cblG Subtype of disorder| 33 Case(s)
1681 Diprosopia Disorder 33 Case(s)
1388 Zespot Catela i Manzkego Disorder 33 Case(s)
123 Zespot Bjornstada Disorder 33 Case(s)
832 Niedobdr transferazy sukcynylo-CoA:3-ketokwasu CoA Disorder 32 Case(s)
67039 Segmentalna dysplazja zebowo-szczekowa Disorder 32 Case(s)
641353 Zespot niemowlecej neurodegeneracji - postepujacej spastycznosci - Disorder 32 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
niepetnosprawnosci intelektualnej ze zmianami w istocie biatej
622925 Sprzezone z chromosomem X cit.:ikie syndromiczne rozwarstwienie i Disorder 32 Case(s)
tetniak aorty
617910 Czerniak ztosliwy spojowki Disorder 32 Case(s)
572768 Zespot matogtowia i mikromelii Subtype of disorder| 32 Case(s)
458763 Naczyniakosrodbtoniak sieciowaty Disorder 32 Case(s)
412217 Zespot dystonia-afonia Disorder 32 Case(s)
35664 Zespot De Barsy'ego zwigzany z ALDH18A1 Subtype of disorder| 32 Case(s)
324535 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 11 Disorder 32 Case(s)
3163 Zespo6t SHORT Disorder 32 Case(s)
314373 Przewlektfa biegunka wieku dzieciecego z Powodu nadaktywnosci Disorder 32 Case(s)
cyklazy guanylatowej 2C
293843 Zespot 3MC Disorder 32 Case(s)
Ostra dziecieca niewydolnos$¢ watroby z powodu defektu syntez .
217371 ) biaie\:( kodowan?/ch p‘r,ze:mtDNA ! ! Disorder 32 Case(s)
141096 Nozdrze nadliczbowe Disorder 32 Case(s)
99898 Mendlowska podatrfoéé na'choroby mykobakteryjne z powodu Disorder 31 Case(s)
catkowitego niedoboru IFNgammaR1
96173 Chromosom pierscieniowy 9 Disorder 31 Case(s)
431255 topatkowo-strzatkowy rdzeniowy zanik miesni Disorder 31 Case(s)
231573 Wrodzona nadzerkowa i pecherzykowa choroba skory Disorder 31 Case(s)
1747 Trisomia mozaikowa 7 Disorder 31 Case(s)
1711 Mozaikowa trisomial7 Disorder 31 Case(s)
139485 Autosomalna recesywna ataksja z powodu niedoboru ubichinionu Disorder 31 Case(s)
99944 Autosomalna dominujaca chorolc;aKCharcota, Mariego i Tootha typu Disorder 30 Case(s)
98970 plamkowa dystrofia rogéwki Disorder 30 Case(s)
98764 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 27 Disorder 30 Case(s)
957 Dysplazja koriczynowo-piersiowo-kregowa Disorder 30 Case(s)
94065 Zespot mikrodelecji 1524 Subtype of disorder| 30 Case(s)
93940 Rozszczep krtaniowo-tchawiczo-przetykowy typu 3 Subtype of disorder| 30 Case(s)
93346 Wrodzona dysplazja kregowo-najsadowo-przynasadowa typu Disorder 30 Case(s)
Strudwicka
93315 Dysplazja kregostupowo-przynasadowa typu 'corner fracture' Disorder 30 Case(s)
91481 PiersScieniowa torbiel skdrzasta rogowki Disorder 30 Case(s)
91396 Skrytoocze izolowane Disorder 30 Case(s)
90045 Zespot ztego wchtaniania kwasu foliowego Disorder 30 Case(s)
88924 Autosomalna dominujaca .wic-.zlotorbielowatoéé nerek typu 1 ze Disorder 30 Case(s)
stwardnieniem guzowatym
85277 Niepetnosprawnos¢ intelektualna typu Cantagrela sprzezona z Disorder 30 Case(s)
chromosomem X
85202 Zespot Keutela Disorder 30 Case(s)
85164 Kamptodaktylia - wysoki wzrost - skolioza - utrata stuchu Disorder 30 Case(s)
79456 Rozlana mastocytoza skorna Disorder 30 Case(s)
79292 Choroba rybiego oka Subtype of disorder| 30 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
79157 Niedobdr dehydrogenazy 2-metylobutyrylo-CoA Disorder 30 Case(s)
79155 Encefalopatia spowodowana hydroksykinureninuria Disorder 30 Case(s)
77298 Anoftalmia/mikroftalmia - zaro$niecie przetyku Disorder 30 Case(s)
215 Choroba spichrzania glikogenu spoyv?d.owar.\a niedoborem kinazy Disorder 30 Case(s)
fosforylazy miesniowej
66628 Otytos¢ spowodowana wrodzonym niedoborem leptyny Subtype of disorder| 30 Case(s)
642099 Dysplazja kregowo-nasadowo-prz'ynasadowa z wiotkoscig stawow Disorder 30 Case(s)
typu Beightona
477650 Reumatyzm fibroblastyczny Disorder 30 Case(s)
458768 Pierwotny wewnatrzlimfatyczny guz typu angioendotelioma Disorder 30 Case(s)
397709 Zespot niepefnosr?rawnoéci.in.tel.ektualr'.l'ej, gful?ych ryséow twarzy, Disorder 30 Case(s)
wielkogtowia i hipotrofii mézdzku
34592 Niedobdr odpornosci z powodu wadliwej ekspresji HLA klasy 1 Disorder 30 Case(s)
3352 Zespot wlosowo-zebowo-kostny Disorder 30 Case(s)
3266 Izolowana synostoza ramienno-promieniowo-tokciowa Disorder 30 Case(s)
3258 Zespot Cenani i Lenza Disorder 30 Case(s)
3005 Choroba Pyle'a Disorder 30 Case(s)
29 Kwasica mewalonianowa Subtype of disorder| 30 Case(s)
2849 Zespot Perlmana Disorder 30 Case(s)
2834 Zespot pomarszczonej skory Subtype of disorder| 30 Case(s)
2763 Osteokraniostenoza Disorder 30 Case(s)
275523 Autoimmunologiczna choroba limfoproliferacyjna Dianzaniego Disorder 30 Case(s)
2746 Opsizmodysplazja Disorder 30 Case(s)
2733 Omodysplazja Disorder 30 Case(s)
2728 Zespot zwqienia-szpary powie'kowej i niepetnosprawnosci Disorder 30 Case(s)
intelektualnej typu Ohdo
2721 Dysplazja zebowo-paznokciowo-skérna Disorder 30 Case(s)
246 Pozaosiowa dyzostoza koriczynowo-twarzowa Disorder 30 Case(s)
238446 Zespot mikroduplikacji 151113 Disorder 30 Case(s)
228415 Zespot mikroduplikacji 5435 Disorder 30 Case(s)
228236 Linijna elastoza ogniskowa skéry Disorder 30 Case(s)
228116 Zespot Hughesa i Stovina Disorder 30 Case(s)
220295 Kompleks skéra pergaminowa/zesp6t Cockayne'a Disorder 30 Case(s)
209943 Zespot IRVAN Disorder 30 Case(s)
209370 Ciezka encefalopatia noworodkowa z matogtowiem Disorder 30 Case(s)
2063 Potaczenie sledzionowo-mosznowe - wady koriczyn - matozuchwie Disorder 30 Case(s)
2036 Zespot skory gtowy-ucha-sutka Disorder 30 Case(s)
178345 Zespot nadmiaru aromatazy Disorder 30 Case(s)
1752 Trisomia 8q Disorder 30 Case(s)
1662 Dermopatia restrykcyjna Disorder 30 Case(s)
1596 Dystalna monosomia 15q Disorder 30 Case(s)
1545 Zespot Crisponiego Disorder 30 Case(s)
1525 Osteoartropatia czaszkowa Disorder 30 Case(s)
1427 Dysplazja uszno - kregowo-wielkonasadowa Disorder 30 Case(s)
141163 Ankyloza jezykowo-podniebienna Disorder 30 Case(s)
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140933 Linijna atrofodermia Moulina Disorder 30 Case(s)
139552 Dystalna dziedziczna neuropatia ruchowa, typ Dzarasz Disorder 30 Case(s)
137834 Zespot Franka i Ter Haara Disorder 30 Case(s)

1314 Symetryczne zwapnienia wzgorza Disorder 30 Case(s)
1229 Wrodzony zesp6t podobny do wewnatrzmacicznego zakazenia ptodu Disorder 30 Case(s)
572773 Zespot matogtowia, niskiego wzrostu i wad konczyn Subtype of disorder| 29 Case(s)
466775 Autosomalna recesywna choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 2X Disorder 29 Case(s)
3255 Zespot Filippi Disorder 29 Case(s)
2753 Zespot ustno-twarzowo-palcowy typu 4 Disorder 29 Case(s)
2460 Zespot Van den Ende i Gupta Disorder 29 Case(s)
139444 Leukoencefalopatia z obustronr.wmi torbielami przedniego ptata Disorder 29 Case(s)
skroniowego
1186 Dziecieca ataksja rdzeniowo-mézdzkowa Disorder 29 Case(s)
99812 Zespot LIGA Disorder 28 Case(s)
85173 Zespot IMAGe Disorder 28 Case(s)
79124 Choroba zarostowa zyt watrobowych - Niedobér odpornosci Disorder 28 Case(s)
521258 Zespot mikroduplikacji Xq25 Disorder 28 Case(s)
50814 Dysplazja czaszkowo-soczewkowato-szwowa Disorder 28 Case(s)
468631 Niskorostos¢ mikrocefaliczna spowodowana niedoborem RTTN Disorder 28 Case(s)
457077 Zespot TAFRO Disorder 28 Case(s)
398069 Zespot Pradera i Willego z powodu mutacji punktowej Disorder 28 Case(s)
391392 Zespot rodzinnego boélu epizodycznego z przewagq w konczynach Subtype of disorder | 28 Case(s)
dolnych
3459 Zespot Wilsona i Turnera Disorder 28 Case(s)
34528 Autosomalna dominujgca pierwotna hipomagnezemia z hipokalcurig Disorder 28 Case(s)
329466 Autosomalna dominujaca dystonia ogniskowa, DYT25 Disorder 28 Case(s)
314022 Gruczolakorak zotadka i proksymalna polipowatos¢ zotadka Disorder 28 Case(s)
276193 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 35 Disorder 28 Case(s)
228174 Autosomalna dominujaca chorot;?\lCharcota, Mariego i Tootha typu Disorder 28 Case(s)
2220 Hipertrichoza tokciowa Disorder 28 Case(s)
163681 Dysplazja kory mézgowej z padaczka ogniskowa Disorder 28 Case(s)
139547 Dystalny rdzeniowy zanik miesni typu 3 Disorder 28 Case(s)
96078 Zespot mikroduplikacji 16p13.3 Disorder 27 Case(s)
95434 Autosomalna recesywna ataksja mézdzkowa - wtrety sakadyczne Disorder 27 Case(s)
93358 Dysplazja kregowo-na.isadow.o-przynasadovtla z_e skréceniem konczyn i Disorder 27 Case(s)
nieprawidiowym wapnieniem
592574 Zespot Menkego i Hennekama Disorder 27 Case(s)
586130 Sporadyczna Smiertelna bezsennos¢ Disorder 27 Case(s)
466 Smiertelna bezsennos¢ rodzinna Disorder 27 Case(s)
329235 Osrodkowa wrodzona .niedocz'ynnf)éc' tarczy’c'y sprzezona z Disorder 27 Case(s)
chromosomem X z powiekszeniem jader o péZznym poczatku
319635 Amyloidoza skorna z dyschromia Disorder 27 Case(s)
313808 Dziedziczna rozlana leukoencefalopatia ze sferoidami aksonalnymi i Disorder 27 Case(s)

pigmentacja gleju
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
280133 Niedobdr C3 sktadnika uktadu dopetniacza Disorder 27 Case(s)

2623 Dysplazja geleofizyczna Disorder 27 Case(s)
261250 Zespot mikrodelecji 16¢24.3 Disorder 27 Case(s)
251287 tagodna koncentryczna pierscieniowa dystrofia plamki Disorder 27 Case(s)

2169 Niedobd6r metylokobalaminy typu cblE Subtype of disorder| 27 Case(s)

1040 Anadysplazja przynasadowa Disorder 27 Case(s)
100993 Autosomalna dominujgca paraplegia spastyczna typu 12 Disorder 27 Case(s)
98771 Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 18 Disorder 26 Case(s)
52994 Miesak gtadkokomoérkowy oczodotu Disorder 26 Case(s)
488613 Zespot catosciowego z'aburzenia rozwo!'u', 'wad neuro-o'cznych, Disorder 26 Case(s)

drgawek oraz niepetnosprawnosci intelektualnej

40366 Embriopatia acytretynowa/etretynatowa Disorder 26 Case(s)
357332 Syndaktylia - kamptodaktylia i inrlodak'tyIia piatych palcow - Disorder 26 Case(s)

rozszczep palcow stop

2574 Zesp6t Moynahana Disorder 26 Case(s)
199343 Zespot EAST Disorder 26 Case(s)

1974 Autosomalny recesywny zespot twarzowo-palcowo-ptciowy Disorder 26 Case(s)

1262 Zespot Booka Disorder 26 Case(s)
93109 Wrodzone poszerzenie kielichow nerek Disorder 25 Case(s)
85203 Zespot koriczynowo-piersiowy Disorder 25 Case(s)
79319 MPI-CDG Disorder 25 Case(s)

7 Zespot 3C Disorder 25 Case(s)
637061 Izolowana hipoplazja nerwu wzrokowego Disorder 25 Case(s)

56305 Atelosteogeneza typu lll Disorder 25 Case(s)
56304 Atelosteogeneza typu Il Disorder 25 Case(s)
54028 Zespot plummera i Vinsona Disorder 25 Case(s)
527497 Autosomalna, recesywna leukodystrofia hipomielinizujaca zwigzana z Disorder 25 Case(s)

NKX6-2

50944 Zespot Schopfa, Schulza i Passarge'a Disorder 25 Case(s)
488632 Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej zwigzany z TBCK Disorder 25 Case(s)
458803 Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typ 42 Disorder 25 Case(s)
453499 Zespot zaburzen neurorozwojow.\./ch-(.iysmorfii twarzoczaszki-wady Disorder 25 Case(s)

serca-anomalii szkieletowych
397941 MAN1B1-CDG Disorder 25 Case(s)

39041 Zespo6t Omenna Disorder 25 Case(s)

3472 Zespot Yunisa i Varona Disorder 25 Case(s)
314597 Zesp6t Chudley'a i McCullougha Disorder 25 Case(s)
281122 Samowyleczalny zespot dziecka kolodionowego Disorder 25 Case(s)
268249 Embriopatia spowodowana mykofenolanem mofetilu Disorder 25 Case(s)
251019 Zespo6t mikrodelecji 2q32g33 Disorder 25 Case(s)

2499 Metachondromatoza Disorder 25 Case(s)

230 Niedobdr beta-hydroksylazy dopaminy Disorder 25 Case(s)

1715 Trisomia 18p Disorder 25 Case(s)

1519 Zespot hiperteloryzmu zwiazany z SPECC1L Disorder 25 Case(s)

1448 Chromosom pierscieniowy 6 Disorder 25 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
98972 Dystrofia centralnego zmetnienia Frangois Disorder 24 Case(s)
97234 Choroba spichrzania glikogenu s:powo.dowana niedoborem mutazy Disorder 24 Case(s)
fosfoglicerynianu
66629 Zespot okreznicy olbrzymiej Goldberga i Shprintzena Disorder 24 Case(s)
488333 Autosomalna dominujgca choroba Charcota, Mariego i Tootha typu Disorder 24 Case(s)
2W
487809 Zapalenie kolagenowe zotadka wieku dzieciecego Disorder 24 Case(s)
Zespot nawracajacego przetomu metabolicznego o charakterze
480864 encefalomiopatii, rabdomiolizy, arytmii serca i niepetnosprawnosci Disorder 24 Case(s)
intelektualnej
438216 Zespot cieiki'e'j hipc?tonii noworodkowej, napadow pa.daczkowych i Subtype of disorder| 24 Case(s)
encefalopatii zalezny od PURA spowodowany mutacjg punktowg
438213 Zespot ciezkiej hipotonii nowo.tzodko.wej, napadow padaczkowych i Disorder 24 Case(s)
encefalopatii zalezny od PURA
401973 Zespot MEND Disorder 24 Case(s)
399096 Anoktaminopatia dystalna Disorder 24 Case(s)
313846 Rodzinna telangiektazja’ skdrna i zespot predyspozycji do Disorder 24 Case(s)
nowotwordéw ustno-gardiowych
300525 Pseudohipoaldosteronizm typu 2D Subtype of disorder| 24 Case(s)
300496 Zespo6t mnogie wady wrodzone-hipotonia-drgawki typu 2 Disorder 24 Case(s)
251383 Zespot CK Disorder 24 Case(s)
247262 Zespot hipofosfatazji-niepetnosprawnosci intelektualnej Disorder 24 Case(s)
209902 Hipercholesterolemia z powodu niedoboru 7alfa-hydroksylazy Disorder 24 Case(s)
cholesterolu
2069 Zespot zotgdkowo-skorny Disorder 24 Case(s)
183713 Ropne zakazenia bakteryjne z powodu niedoboru MyD88 Disorder 24 Case(s)
171607 Paraplegia spastyczna sprzezona z chromosomem X typu 34 Disorder 24 Case(s)
1490 Dystrofia rogéwki - gluchota odbiorcza Disorder 24 Case(s)
1361 Niedobdr karnozydazy Disorder 24 Case(s)
1234 Dysplazja uszno-kostna Bartsocasa i Papasa Disorder 24 Case(s)
99901 Niedobdr dehydrogenazy 9 acyl-CoA Disorder 23 Case(s)
93329 Autosomalna recesywna omodysplazja Subtype of disorder| 23 Case(s)
597939 Eutyreoza z dysprealbuinemiczng hipertyroksynemia Disorder 23 Case(s)
569821 Wrodzony pierwotny obrzek limfatyczny Gordona Disorder 23 Case(s)
538574 Zespot rogowca dtoni i stop i dziedzif:znej neuropatii czuciowej i Disorder 23 Case(s)
ruchowej
477817 Zespot duplikacji przylegtych genéw PMP22-RAI1 Disorder 23 Case(s)
445018 Ztozony Niedobdr odpornosci spowodowany niedoborem LRBA Disorder 23 Case(s)
411493 Hipoplazja mostowo-mézdzkowa typu 10 Disorder 23 Case(s)
364198 Dwudzielna kosc¢ skokowa Disorder 23 Case(s)
314588 Tetrasomia dystalna 15q Subtype of disorder| 23 Case(s)
261652 Zespot Kleefstra z powodu mutacji punktowe;j Subtype of disorder| 23 Case(s)
238475 Rodzinna hipercholf'zl?ernia/podwyiszone stezenie kwasow Disorder 23 Case(s)
26tciowych w osoczu
1782 Dysosteoskleroza Disorder 23 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
1617 Zespot mikrodelecji 224 Subtype of disorder| 23 Case(s)
157973 Wrodzona dystrofia miesniowa spowodowana mutacjg LMNA Disorder 23 Case(s)
101028 Niedobdr transaldolazy Disorder 23 Case(s)
98805 Dystonia pierwotna, typ DYT4 Disorder 22 Case(s)
94063 Zespot mikrodelecji 12q14 Disorder 22 Case(s)
93953 Rodzinna torbiel przewodu tarczowo-jezykowego Disorder 22 Case(s)
91387 Rodzinny tetniak aorty piersiowej i rozwarstwienie aorty Disorder 22 Case(s)
85282 Zespot MEHMO Disorder 22 Case(s)
85201 Zespot ptciowo-rzepkowy Disorder 22 Case(s)
85191 Dysplazja Singletona i Mertena Disorder 22 Case(s)
79499 Zepot autosomalnie dominujacej gtuchoty i onychodystrofii Disorder 22 Case(s)
71271 Rozszczep reki - rozszczep stopy - gtuchota Disorder 22 Case(s)
542306 Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej i arytmii serca zwiazany z Disorder 22 Case(s)
GNB5
528105 Zespot hipohydrozy-zaburz.er.i eIek.troIitonYc.h-niewydo!noéci gruczotu Disorder 22 Case(s)
tzowego-rybiej tuski-suchosci jamy ustnej
466943 Zespot dysmorfii twarzy, opéi.nienia w rozwoju i zaburzen zachowania Disorder 22 Case(s)
zwigzany z WAC
464738 Zespot Basel-Vanagaite i Smirin-Yosef Disorder 22 Case(s)
445038 Zespot kwasicy 3-mety'loglutakonowej, zaémy. noworodk(')'wej, Disorder 22 Case(s)
zaburzen neurologicznych oraz wrodzonej neutropenii
431272 Dystrofia fopatkowo-strzatkowa sprzezona z chromosomem X Disorder 22 Case(s)
398173 Ogniskowa dysplazja skéry twarzy typu 1l Subtype of disorder| 22 Case(s)
363677 Autosomalna recesywna miopa.tia z of.talfnoplegia zewnetrzng o Disorder 22 Case(s)
poczatku w wieku dzieciecym
329195 Opodznienie rozwojl{ z zabfjrze’ni-em ze spektrum autyzmu i Disorder 22 Case(s)
niestabilnoscig chodu
314718 Zespot Smiertelnej arteriopatii z powodu niedoboru fibuliny-4 Disorder 22 Case(s)
269229 Dysplazja nakrywki mostu Disorder 22 Case(s)
2492 Wady poprzeczne konczyn - wada serca Disorder 22 Case(s)
247820 Zespot dysplazja ektodermalna - syndaktylia Disorder 22 Case(s)
228423 Spektrum niedoboru GATA2 Disorder 22 Case(s)
209908 Izolowana dziecigca apraksja mowy Disorder 22 Case(s)
1827 Konczynowa dysplazja czotowo-nosowa Disorder 22 Case(s)
1723 Trisomia mozaikowa 2 Disorder 22 Case(s)
168612 Wrodzony Niedoboér alfa-fetoproteiny Disorder 22 Case(s)
163690 Zespot hipotonia - cystynuria Disorder 22 Case(s)
93606 Zespot nerczycowy z nieprawidtowa antydiureza Disorder 21 Case(s)
93114 Polineuropatia Charcot, Marie i Too'th t-ypu E o dziedziczeniu Disorder 21 Case(s)
autosomalnym dominujgcym
29001 Dziedziczna miopatia z ciatkami wtrqto.wymi - przykurcze stawow - Disorder 21 Case(s)
oftalmoplegia
69082 Zespot zebowo-wtosowo-paznokciowo-palcowo-dioniowy Disorder 21 Case(s)
66625 Zespo6t mézgowo-oczno-nosowy Disorder 21 Case(s)
542301 Ciezki ztozony niedobér odpornosci z powodu deficytu CARMIL2 Disorder 21 Case(s)
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ORPHA Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level

Number cases

482077 Autosomalna dominujgca choroba matych naczyn mézgu zaleina od Disorder 21 Case(s)
HTRA-1
468672 Zespot szczelinowatego wielkoocza i rogowki matej Disorder 21 Case(s)
Autosomalna dominujaca choroba Charcota, Mariego i Tootha typu .
466768 1 27 & P Disorder 21 Case(s)
Autosomalna dominujaca choroba Charcota, Mariego i Tootha typu .
447964 13 W & P Disorder 21 Case(s)
402003 Autosomalna dominujaca .o.gni:skowa nie epid(.ermlolityczna Disorder 21 Case(s)
keratoderma dtoni i stép z pecherzami stop
401869 Zespot Smiertelnej mnogiej dysfunkcji mitochondriéow typu 1 Disorder 21 Case(s)
398189 Ogniskowa dysplazja skéry twarzy typu IV Subtype of disorder| 21 Case(s)
391389 Zespot rodzinnego bolu epizodz;:az:‘ego z przewaga w gornej czesci Subtype of disorder | 21 Case(s)
363649 Zespot hipoplazji zuchwy-gtuchoty-cech progeroidalnych-lipodystrofii Disorder 21 Case(s)
324972 Zespot MAGIC Disorder 21 Case(s)
3063 Niepetnosprawnos¢ intelektualna sprzezona z chromosomem X typu Disorder 21 Case(s)
Snydera
221145 Wiotka skora z ciezkimi anomaliami p’fuc.nymi, 2otadkowo-jelitowymi i Disorder 21 Case(s)
moczowymi
1zol t Inie dominujaca hi ia, t
199326 zolowana autosomalnie dominujaca hipomagnezemia, typ Disorder 21 Case(s)
Glaudemansa
171881 Miopatia czapeczek Disorder 21 Case(s)
168593 Nagta smierc niemowlat - dysgenezja jader Disorder 21 Case(s)
1578 Niedobdr dehydratazy karbinoloaminowej pteryny Subtype of disorder| 21 Case(s)
98791 Zespot alfa-talasemii i niepetnosprawnosci intelektualnej sprzezony z Disorder 20 Case(s)
chromosomem 16
98768 Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 13 Disorder 20 Case(s)
97232 Miopatia "odciskow palcow Disorder 20 Case(s)
971 Zespot konczynowo-nerkowy Disorder 20 Case(s)
96175 Chromosom pierscieniowy 11 Disorder 20 Case(s)
93941 Rozszczep krtaniowo-tchawiczo-przetykowy typu 4 Subtype of disorder| 20 Case(s)
88642 Kanatopatia z towarzyszagcym wrodzonym brakiem wrazliwosci na bol Disorder 20 Case(s)
88639 Neurodegeneracja spowoc.lowana niedoborem hydrolazy 3- Disorder 20 Case(s)
hydroksyizobutyrylo-CoA

88628 Ataksja stupa tylnego - zwyrodnienie barwnikowe siatkowki Disorder 20 Case(s)
86920 Dermopatia barwnikowo-siateczkowa Disorder 20 Case(s)
86919 Rogowiec dtoni i stop - klinodaktylia Disorder 20 Case(s)
86797 Atypowy liszaj Sluzowaty Disorder 20 Case(s)
85192 Ubytki w sklepieniu czaszki typu "doughnut" - kruchos¢ kosci Disorder 20 Case(s)
83616 Rézyczkowe zapalenie mézgu Disorder 20 Case(s)
79476 Choroba Griscelliego typu 1 Subtype of disorder| 20 Case(s)
79154 Acyduria 2-aminoadypino 2-oksyadypinowa Disorder 20 Case(s)
79084 Rodzinna lipodystrofia czesciowa, typ Kobberlinga Disorder 20 Case(s)
73271 Skaza krwotoczna spowodowana defektem receptora kolagenu Disorder 20 Case(s)
71289 Synostoza promieniowo-tokciowa - matoptytkowos¢ Disorder 20 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
amegakariocytowa
69723 Tyrozynemia typu 3 Disorder 20 Case(s)
69084 Dysplazja ektodermalna wioséw i paznokci Disorder 20 Case(s)
67046 Kwasica 3-metyloglutakonowa typu 1 Disorder 20 Case(s)
641380 Zespot PAPASH Disorder 20 Case(s)
63442 Dysplazja paliczkdw w ksztatcie aniotow i nasad kosci Disorder 20 Case(s)
599376 Hipomielinizacja struktur z wczesnym wytwarzaniem mieliny Disorder 20 Case(s)
53583 Napadowa choreoatetoza dystonic’zr.\a z epizodyczng ataksjq i Disorder 20 Case(s)
spastycznoscia
457240 Zespot niepeinosprawnoét.:i intelektualnej, niskiego wzrostu i nadwagi Disorder 20 Case(s)
sprzezony z chromosomem X
455 Nadmierne rogowacenie epidermiolityczne powierzchowne Disorder 20 Case(s)
448242 Brachyolmia, typ recesywny Disorder 20 Case(s)
443811 PGM3-CDG Disorder 20 Case(s)
420179 Zesp6t nadmiernego wzrostu Malana Disorder 20 Case(s)
391376 Zespot wrodzone ma{og{owie-ciei!(a encefalopatia- postepujacy zanik Disorder 20 Case(s)
moézgu
369897 Zespot deplecji mit'o.cljondrialne.go DNA, Postaé encefaI.C)miopatyczna Disorder 20 Case(s)
ze zréznicowanymi wadami twarzoczaszki
3387 Izolowana przednia hipertrichoza szyi Disorder 20 Case(s)
33445 Neuroektodermalna choroba melanolizosomalna Disorder 20 Case(s)
3137 Niedobdr alfa-N-acetylgalaktozoaminidazy Disorder 20 Case(s)
309854 Zespo6t marskos$é watroby-dystonia-policytemia-hipermanganemia Disorder 20 Case(s)
3021 Zespo6t RAPADILINO Disorder 20 Case(s)
30 Dziedziczna kwasica orotowa Disorder 20 Case(s)
289863 Atypowa encefalopatia glicynowa Subtype of disorder| 20 Case(s)
2847 Defekt osierdzia i przepony Disorder 20 Case(s)
280779 Kolagenowa waskulopatia skérna Disorder 20 Case(s)
2755 Zespot ustno-twarzowo-palcowy typu 8 Disorder 20 Case(s)
2751 Zespot ustno-twarzowo-palcowy typu 2 Disorder 20 Case(s)
2717 Zespot oczno-wltosowo-odbytowy Disorder 20 Case(s)
268114 Autoimmunologiczna choroba leukoproliferacyjna zwigzana z RAS Disorder 20 Case(s)
26137 Mtodziericze zapalenie tetnicy skroniowej Disorder 20 Case(s)
251393 Pecherzowe oddzielanie sie naskodrka zlokalizowane taczace Disorder 20 Case(s)
251061 Zespot mikrodelecji 7q31 Disorder 20 Case(s)
251028 Zespot mikrodelecji 2gq33.1 Subtype of disorder| 20 Case(s)
247522 Pierwotna dyskinezja rzesek - zwyrodnienie barwnikowe siatkowki Disorder 20 Case(s)
2394 Niedobdr dehydrogenazy pirogronianowej E3 Subtype of disorder| 20 Case(s)
2375 Porazenie miesnia odw?dziciela krtani - niepetnosprawnos¢ Disorder 20 Case(s)
intelektualna
228247 Nabyte kepki zéite rzekome Disorder 20 Case(s)
228179 Autosomalna dominujaca chorol;:nCharcota, Mariego i Tootha typu Disorder 20 Case(s)
2021 Fibrochondrogeneza Disorder 20 Case(s)
1807 Ogniskowa dysplazja skéry twarzy typu Il Subtype of disorder| 20 Case(s)
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178364 Syndromiczne matoocze typu 5 Disorder 20 Case(s)
1513 Dysplazja czaszkowo-trzonowa Disorder 20 Case(s)
1466 Zespot COFS Subtype of disorder| 20 Case(s)
1447 Chromosom pierscieniowy 4 Disorder 20 Case(s)
139455 Autosomalna recesywna bestrofinopatia Disorder 20 Case(s)
1394 Dysplazja mézgowo-twarzowo-piersiowa Disorder 20 Case(s)
1387 Zaéma - niepetnosprawnosé intelektualna - hipogonadyzm Disorder 20 Case(s)
1358 Zespot Carey'ego, Finemana i Zitera Disorder 20 Case(s)
1134 Brak nosa Disorder 20 Case(s)
101110 Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 20 Disorder 20 Case(s)
100976 Rybia tuska typu Bathing suit Disorder 20 Case(s)
A | — p, 2 ch h Mari - .
100043 utosomalna dominujaca posrednia choroba Charcota, Mariego i Disorder 20 Case(s)
Tootha typu A
Dysplazja szkielet krétkich kon iezkim ztoz
935 ysplazja szkiele oyva rétkic onczyn’z'uez im ztozonym Disorder 19 Case(s)
niedoborem odpornosci
89838 Autosomalne recesywne pecherzowe oddzielanie sie naskdrka, postac Disorder 19 Case(s)
prosta
75857 Zespot delecji terminalnej 6q Disorder 19 Case(s)
Zespot regresywnego zaburzenia neurorozwojowego, dystonii, .
597623 Disord 19C
napadow drgawkowych zwigzany z IRF2BPL isorder ase(s)
529962 Zesp6t mikrodelecji 17¢24.2 Disorder 19 Case(s)
505248 Zespot podobny 1.10 mukopt.)lisa.charydoz z wadami V\.lrodzonymi Disorder 19 Case(s)
serca i zaburzeniami hematopoetycznymi
Aut Inie dominuj horoba Ch ta, Mari i Tooth
497757 utosomalnie omlnu{aca choroba Charcota, Mariego i Tootha Disorder 19 Case(s)
zwigzana z MME typu 2
494433 Zespo6t MIRAGE Disorder 19 Case(s)
482601 Miopatia dystalna zalezna od syntetazy adenylobursztynianowej-1 Disorder 19 Case(s)
466962 Miesak klatki piersiowej z deficytem SMARCA4 Disorder 19 Case(s)
438159 Wieloustrojowa choroba autoimmunologiczna 0 wczesnym poczatku Disorder 19 Case(s)
zalezna od STAT3
43115 Dziedziczna miopatia z. kwasicg mleczanowg spowodowana Disorder 19 Case(s)
niedoborem ISCU
397946 Autosomalna paraplegia spastyczna typu 58 Disorder 19 Case(s)
391320 Skaza krwotoczna Zachodniego Teksasu Subtype of disorder| 19 Case(s)
352662 Zespot dyzkeratc?zy wewnqtrznabforjkowej rogowki z hiperkeratoza Disorder 19 Case(s)
dioniowo-podeszwowg i dyzkeratozg gardta
3339 Zespot Toriello, Lacassie i Droste Disorder 19 Case(s)
3145 Cukrzyca nerkowa - wapnienie wewnatrzczaszkowe Disorder 19 Case(s)
Zespot dysmorfii twarzy, opdznienia rozwoju i zaburzen zachowania .
284169 Subt f disord 19C
spowodowany mikrodelecjg 10p11.21p12.31 ubtype of cisorder ase(s)
Wrodzona dystrofia mie$niowa z powodu defektu biosynte
280671 zona dystrotia migshiowa z powodu U blosyntezy Disorder 19 Case(s)
fosfatydylocholiny
2707 Zespot oczno-moézgowo-twarzowy typu Kaufmana Disorder 19 Case(s)
Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej zwigzany z DYRK1A .
268261 Subt f disord 19C
spowodowany mikrodelecjg 21922.13¢g22.2 ubtype of cisorder ase(s)
251046 Zespo6t mikrodelecji 6p22 Disorder 19 Case(s)
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ORPHA
Number

Disease or subtype of diseases

Classification Level

Number of
cases

247868 Dziedziczny zespot goraczki okresowej zwigzany z NLRP12 Disorder 19 Case(s)

2399 Zespot ttuszczaka nosowo-powiekowego i szczeliny oka Disorder 19 Case(s)
228410 Zespot wielozastawkowej choroby serca Disorder 19 Case(s)
228387 Dysplazja kregostupowo-wielkonasadowo-nasadowa Disorder 19 Case(s)
178487 Botulizm jelitowy dorostych Subtype of disorder| 19 Case(s)
171848 Polineuropatia - utrata siu.chu’- at?\ksja’- zwyrodnienie barwnikowe Disorder 19 Case(s)

siatkéwki - zaéma
139447 Postepujaca leukoencefalopatia z powstawaniem jam Disorder 19 Case(s)
139441 Hipomielinizacja z zanikiem zwojoéw podstawnych i mézdzku Disorder 19 Case(s)
99741 Zespot Kinga i Denborougha Disorder 18 Case(s)
96171 Chromosom pierscieniowy 2 Disorder 18 Case(s)
86309 DPAGT1-CDG Disorder 18 Case(s)
85167 Dysplazja kregowo-przynasadowa - dystrofia czopkow i precikow Disorder 18 Case(s)
66637 Diafanospondylodysostoza Disorder 18 Case(s)
643549 Zespot Hao-Fountaina Disorder 18 Case(s)
637051 Zapalenie mézgu wywotane wirusem Borna Disorder 18 Case(s)
613274 Hipoplazja mostowo-mézdzkowa typu 14 Disorder 18 Case(s)
589856 . Zespot zar?s':niecia nozdrzYItYInych, bra.ku brod.avtleI.( St:ltkowych, Disorder 18 Case(s)
niedoczynnosci tarczycy, opéznionego dojrzewania i niskiego wzrostu
508498 Zespot niepeinosprawnoé'ci inte'lekt}la'llnej-mfad serca-niskiego Disorder 18 Case(s)
wzrostu-niestabilnosci stawow
481152 Matogtowie - postepujaca leukoencefalopatia zalezne od PYCR2 Disorder 18 Case(s)
468641 Przewlekta enteropatia zwigzana z genem SLCO2A1 Disorder 18 Case(s)
370046 Didimos aplastycznotojowe Disorder 18 Case(s)
369962 Kwasica metylomalonowa z homocystynuria, typu cbIX Subtype of disorder| 18 Case(s)
363417 Zespot brachydaktylii przedosiowej Temtamy Disorder 18 Case(s)
324588 Rodzinna dyskinezja i miokimia twarzy Disorder 18 Case(s)
319569 Autosomalr.la recesywna merlld.lowska p.odatnos’,é na choroby Disorder 18 Case(s)
mykobakteryjne z powodu czesciowego niedoboru IFNgammaR1

300319 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 2P Disorder 18 Case(s)
261344 Trisomia 1q Disorder 18 Case(s)
251523 Nadmierne stezenie cynku i kalprotektyny we krwi Disorder 18 Case(s)

2501 Chondrodysplazja przynasadowa typu Spahra Disorder 18 Case(s)
238505 Autosomalna recesywna choroba limfoproliferacyjna Disorder 18 Case(s)

2353 Zespot Schilbacha i Rotta Disorder 18 Case(s)
228402 Zespot mikrodelecji 2g23.1 Disorder 18 Case(s)
171719 Luzna skéra-zesp6t marfanoidalny Disorder 18 Case(s)
158025 Dziedziczna postepujaca histiocytoza sluzowa Disorder 18 Case(s)

1449 Chromosom pierscieniowy 7 Disorder 18 Case(s)

1441 Chromosom pierscieniowy 17 Disorder 18 Case(s)
139515 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 4J Disorder 18 Case(s)

1272 Zespot Fine'a i Lubinsky'ego Disorder 18 Case(s)
99853 Leukodystrofia z niedoczynnoscia jajnikéw / Owarioleukodystrofia |Subtype of disorder| 17 Case(s)
93282 Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa typu pakistanskiego Disorder 17 Case(s)
91131 DK1-CDG Disorder 17 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
79283 Kwasica metylomalonowa z homocystynurig typu cbID Subtype of disorder| 17 Case(s)
69744 Ograniczona hipokeratoza dtoniowo-podeszwowa Disorder 17 Case(s)
633004 Zwiazany z KDM3B zefpét niep.eh:los'prawnoéci intelektualnej, Disorder 17 Case(s)
dysmorfii twarzy i niskiego wzrostu
631085 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 86 Disorder 17 Case(s)
560 Zespot Marshalla Disorder 17 Case(s)
543470 Zespot atrofii nerwu EN'zrokowego: ’at'aks.ji, obwm.:lowej neuropatii i Disorder 17 Case(s)
catosciowego opdzinienia rozwoju
502434 Zespot niepei.nosprawnoéci intelektualnej,l dysmorfii twarzy i refluksu Disorder 17 Case(s)
2otagdkowo-przetykowego zwigzany z STAG1
500533 Zespot wielowodzia, padaczki objawowej i megalencefalii Disorder 17 Case(s)
480880 D.ysmorfia twarzy-ni'ski wzrost-atrezja nozdrzy-niepef.nosprawn.oéé Disorder 17 Case(s)
intelektualna sprzezona z chromosomem X wystepujgca u kobiet
477673 Zespot mikrocc.efalii post.r\.at?Inej, hipotonii n’ie'r?owlecej, dip!egii Disorder 17 Case(s)
spastycznej, dyzartrii i niepetnosprawnosci intelektualnej
464760 Rodzinna jamista anomalia tarczy nerwu wzrokowego Disorder 17 Case(s)
436159 Autoimmunizacyjny zes;?é’f Iir.|1fopr?liferacyjny spowodowany Disorder 17 Casel(s)
haploinsuficjencjg CTLA4
435988 Zespot przewlekiej dysarytmii przedsionkowo i jelitowej Disorder 17 Case(s)
404443 Zespot wysoki wzrost-niepetnosprawnoscé intelektualna-dysmorfia Disorder 17 Case(s)
twarzy
399058 Dystlana miopatia o péZnym poczatku zwigzana z Alfa-B krystaling Disorder 17 Case(s)
363429 Autosom?Iny recesywny zespot ataks:ja moézdzkowa-objawy Disorder 17 Case(s)
piramidowe-oczoplas-apraksja okoruchowa
353298 Zespot Roifmana Disorder 17 Case(s)
3350 Drzenie - oczoplas - wrzéd dwunastnicy Disorder 17 Case(s)
324381 Dziedziczna miopatia ciatek wtretowych typu 4 Disorder 17 Case(s)
3204 Zespot Stormorkena, Sjaastada i Langsleta Disorder 17 Case(s)
319505 Mendlowska podatr:no_éé na cho'roby mykobakteryjne z powodu Disorder 17 Case(s)
czesciowego niedoboru STAT1
300530 Pseudohipoaldosteronizm typu 2E Subtype of disorder| 17 Case(s)
2318 Zespot Joubert z wadg narzadu wzroku i nerek Disorder 17 Case(s)
230839 Zespot Ehlersa i Danlosa z powodu niedoboru tenascyny-X Disorder 17 Case(s)
227976 Autosomalny recesywny zanik nerwu wzrokowego, typ OPA7 Disorder 17 Case(s)
210141 Dziedziczna wrodzona tetraplegia spastyczna Disorder 17 Case(s)
210115 Jatowe wieloogniskowe zapa-lenie koéci. i szpiku z zapaleniem okostnej Disorder 17 Case(s)
i krostkowica
1954 Wrodzona letalna erytrodermia Disorder 17 Case(s)
1908 Embriofetopatia aminopterynowa/metotreksatowa Disorder 17 Case(s)
1325 Kamptodaktylia - taurynuria Disorder 17 Case(s)
1104 Zespot anoftalmia plus Disorder 17 Case(s)
93357 Dysplazja SPONASTRIME Disorder 16 Case(s)
920 Zespot braku powiek i makrostomii Disorder 16 Case(s)
85198 Dysspondyloenchondromatoza Disorder 16 Case(s)
71528 Otytos¢ spowodowana niedoborem konwertazy | prohormonu Subtype of disorder| 16 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of

Number cases
69737 Zespot Bosley'a, Saliha i Alorainy'a Disorder 16 Case(s)
641385 Zespot PASS Disorder 16 Case(s)
63273 Miopatia dystalna obejmujaca t\:l:ke mies$nie nog i przednie migsnie Disorder 16 Case(s)
631076 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 83 Disorder 16 Case(s)
53296 Rodzinna skérna collagenoma Disorder 16 Case(s)
488191 Nieptodnos$¢ zeriska z powodu zatrzymania oocytu w mejozie Disorder 16 Case(s)
464282 Zespot paraplegii spastycznej, cieiki.ego opodznienia w rozwoju i Disorder 16 Case(s)

padaczki
457279 Zespot niepetnosprawnosci intellektualnej, )Nielkogiowia, hipotonii i Disorder 16 Case(s)
zaburzen zachowania
397606 Przewlekta biegunka z dziedzic.zna neuropatig czuciowq i Disorder 16 Case(s)
autonomiczng
Zespot wrodzonej niedokrwistosci syderoblastycznej, niedoboru
369861 odpornosci B-komadrkowej, goraczki okresowej i opéznienia w Disorder 16 Case(s)
rozwoju
369852 Zespot wrodzonej neutropenii, zwtdknienia szpiku i nefromegalii Disorder 16 Case(s)
34514 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-koriczynowa typu 2G Disorder 16 Case(s)
33067 Chondrodysplazja przynasadowa typu Jansena Disorder 16 Case(s)
319524 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 15 Disorder 16 Case(s)
319171 Zespot mikrodelecji dystalnej 17p13.1 Disorder 16 Case(s)
314566 Pierwotna postepujaca apraksja mowy Disorder 16 Case(s)
314376 Niedroznos¢ jelita u noworodka z Powodu niedoboru cyklazy Disorder 16 Case(s)
guanylowej 2C
306734 Dystonia pierwotna, typ DYT21 Disorder 16 Case(s)
306674 Zespot Kufora i Rakeba Disorder 16 Case(s)
293864 Zespot niedorozwoju trzustki, pecherzyka zétciowego i atrezji jelit Disorder 16 Case(s)
289601 Dziedziczny zesp6t mnogich zwapnien tetniczych i stawowych Disorder 16 Case(s)
279943 Neutrofilia dziedziczna Disorder 16 Case(s)
261257 Zespo6t mikrodelecji dystalnej 17p13.3 Disorder 16 Case(s)
2538 Maty zotadek - wada ubytkowa konczyny Disorder 16 Case(s)
238455 Dziecieca dystonia-parkinsonizm Disorder 16 Case(s)
2102 Niedobdr cyklohydrolazy | GTP Subtype of disorder| 16 Case(s)
2089 Choroba spichrzania glikogenu z powodu n.iedoboru watrobowe;j Disorder 16 Case(s)
syntazy glikogenowej
178355 Dysplazja Smitha i McCorta Disorder 16 Case(s)
1438 Chromosom pierscieniowy 10 Disorder 16 Case(s)
1231 Zespot Barbera i Say Disorder 16 Case(s)
1195 Wrodzona atransferynemia Disorder 16 Case(s)
99954 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 4H Disorder 15 Case(s)
98949 Skrytoocze catkowite Subtype of disorder| 15 Case(s)
96181 Matczyna jednorodzicielska disomia chromosomu 6 Disorder 15 Case(s)
90796 Zaburzenie ré?nicowania pi}:i z kariotypem 46,?(Y spowodowane Disorder 15 Case(s)
izolowanym niedoborem 17, 20-liazy

90400 Liszaj $luzowaty twardzinowy bez gammopatii monoklonalnej Subtype of disorder| 15 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
88620 Izolowana wrodzona anosmia Disorder 15 Case(s)
88618 Niedobd hydrolazy S-adenozylohomocysteiny Disorder 15 Case(s)
85146 Neurogenny zespot topatkowo-strzatkowy, typ Kaesera Disorder 15 Case(s)
29351 Niedobér dehyd.rogenazy 3-fo.sf<?gliceryny, postaé Subtype of disorder | 15 Case(s)
dziecieca/mtodziericza
79325 ALG8-CDG Disorder 15 Case(s)
79321 ALG3-CDG Disorder 15 Case(s)
79284 Kwasica metylomalonowa z homocystynurig typu cblF Subtype of disorder| 15 Case(s)
79149 Dystrofia skdrno-chrzestno-rogéwkowa Disorder 15 Case(s)
69063 Wr?dzona.nef'ropatia .b’foniasta zwiaz.ana z matczyn'q Disorder 15 Case(s)
alloimmunizacjg przeciwko neutralnej endopeptydazie
631248 Zespot Mitchella Disorder 15 Case(s)
619363 Ciezka \fvieloukiadowa choroba autozap'balna z podwyiszonym Disorder 15 Case(s)
poziomem IL18 o poczatku w okresie noworodkowym
599507 Nabyty niedobér czynnika XI Disorder 15 Case(s)
570371 Przemijajacy przedporodowy zespét Barttera Subtype of disorder| 15 Case(s)
53696 Smiertelna artrogrypoza - choroba komérek rogu przedniego Disorder 15 Case(s)
527276 Encefalopatia wywotana zaburzeniem f'ragmentacji mitochondridw i Disorder 15 Case(s)
peroksysomow
521426 Zaburzenie neurorozwojowe zwigzane z PLAA Disorder 15 Case(s)
513456 Zespot niepetnosprawnosci intelektuaIPej-drgawek-nieprawidlowego Disorder 15 Case(s)
chodu-dysmorfii twarzy
Zespot keloidéw bliznowaciejgcych, ograniczonej ruchomosci w
482606 stawach i podwyiszonego stosunku srednicy zagtebienia do srednicy Disorder 15 Case(s)
tarczy nerwu wzrokowego sprzezony z chromosomem X
457050 Autosomalna dominujaca miopati.a mitochondrialna z nietolerancja Disorder 15 Case(s)
wysitku
456369 Miopatia ciatek poliglukozanowych typu 2 Disorder 15 Case(s)
447997 Zespot tetraplegii sp?styf:zn.ej, cienkt_e_go ciata mod'zelowatego i Disorder 15 Case(s)
postepujacej mikrocefalii postnatalnej
436169 Zaburzenia krzepniecia zalezne od trombomoduliny Disorder 15 Case(s)
436144 Zespo6t wewnatrzmacicznego zah?mowania wzrosu ptodu, niskiego Disorder 15 Case(s)
wzrostu i cukrzycy
401768 Miopatia proksymalna z objawami pozapiramidowymi Disorder 15 Case(s)
397744 Zespot neuropatia obwodowa-miopatia-chrypka-niedostuch Disorder 15 Case(s)
397615 Otytosc z powodu niedoboru CEP19 Subtype of disorder| 15 Case(s)
329324 Odwradcony zespét Klippela i Trénaunay'a Disorder 15 Case(s)
314647 Niepostepujaca ataksja' mazdzkowa z niepetnosprawnoscia Disorder 15 Case(s)
intelektualng
314432 Zespot przepuklina Spiegiela-wnetrostwo Disorder 15 Case(s)
280763 Ciezka niepetnosprawnosc intelektualna z postepujaca paraplegia Disorder 15 Case(s)
spastyczna
280633 Zespot mnogie wady wrodzone - hipotonia - drgawki Disorder 15 Case(s)
250984 Autosomalny recesywny zespét Sticklera Subtype of disorder| 15 Case(s)
221043 Dziedziczna poikilodermia stwardniajgca z przykurczami Sciegien, Disorder 15 Case(s)

miopatig i zwtdknieniem ptuc
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
2075 Zespot piciowo-podniebienno-sercowy Disorder 15 Case(s)
1901 Zespot Ehlersa i Danlosa z dermatosparaxis (skorny) Disorder 15 Case(s)
171680 Lizencefalia z powodu mutacji TUBA1A Disorder 15 Case(s)
137754 Choroby neurologiczne zwigzane z niedoborem aminoacylazy 1 Disorder 15 Case(s)
93356 Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa typu Missouri Disorder 14 Case(s)
90390 Anonychia - onychodystrofia Subtype of disorder| 14 Case(s)
88659 Autosomalna dominujgca prostepujaca nefropatia z nadci$nieniem Disorder 14 Case(s)
75378 Trichromatyzm Disorder 14 Case(s)
589515 Zespot niepetnosprawnosci rozwojowej, ataksji i napadow zwigzanych Disorder 14 Case(s)
zPUM1
562528 Zespo6t wrodzonych pr’zyk.urczy kor'\czyrll i twarzy, hipotonii i Disorder 14 Case(s)
opdznionego rozwoju
508529 Posta¢ prosta pecherzom{ego. oddz.ielania sie naskorka z Disorder 14 Case(s)
kardiomiopatia
Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej sprzezonej z chromosomem
480907 X, opéznienia w rozwoju, dysmorfii twarzy i szczgtkowej kosci Disorder 14 Case(s)
krzyzowo-ogonowej?
480483 Rodzinna postepujaca choleostaza wewnatrzwatrobowa typu 4 Subtype of disorder| 14 Case(s)
466718 Pomarszczona epiteliopatia barwnikowa siatkowki z Martyniki Disorder 14 Case(s)
Zespot matogtowia, niepetnosprawnosci intelektualnej, czuciowo-
457351 nerwowej utraty stuchu, padaczki i nieprawidtowego napiecia Disorder 14 Case(s)
miesniowego
423384 Autosomalna recesywna .cieika wrodzona neutropenia z powodu Disorder 14 Case(s)
niedoboru JAGN1
401849 Autosomalna paraplegia spastyczna typu 72 Disorder 14 Case(s)
397758 Dystrofia siatkdwki z dysfunkf:ja siatk(‘fwki wewnetrznej i anomaliami Disorder 14 Case(s)
komérek zwojowych
371007 Wrodzona dystrofia miesniowa z nadmierna wiotkoscia Disorder 14 Case(s)
369970 Zespot mata r?géwka - atrofia- naczyniowki i siatkowki z Disorder 14 Case(s)
krotkowzrocznosciq - telecanthus
369920 Hipoplazja mostowo-mézdzkowa typu 9 Disorder 14 Case(s)
364028 Niepetnosprawnos¢ intelektt.xalna z anomaliami w wyniku mutacji w Disorder 14 Casel(s)
GRIA3 sprzezona z chromosomem X
36355 Zaburzenie krzepniecia wywotane uszkodzeniem P2Y12 Disorder 14 Case(s)
3363 Trichomegalia- zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki - kartowatos¢ Disorder 14 Case(s)
320375 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 55 Disorder 14 Case(s)
314394 Zespot niski wzrost-onychodysplazja-dysmorfia twarzy-hipotrichoza Disorder 14 Case(s)
314051 Zespot leukoencefalopatii, V\{ad podwzgérz’a i pnia moézgu i wysokiego Disorder 14 Case(s)
poziomu mleczanéw
313892 Opdznienie rozwoju i mowy z powodu niedoboru SOX5 Subtype of disorder| 14 Case(s)
307766 Zespot krecone wiosy-keratodermia koriczynowa-prochnica Disorder 14 Case(s)
284289 Autosomalna recesywna ataksja mézdzkowa o poczatku w wieku Disorder 14 Case(s)
dorostym
284139 Zespot podobny do zespotu Larsena, typ B3GAT3 Disorder 14 Case(s)
2789 Zespot bocznej przepukliny oponowe;j Disorder 14 Case(s)
2719 Zespot hipopigmentacji oczno-mdézgowej typu Crossa Disorder 14 Case(s)
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Number cases
261323 Zespot mikrodelecji 21922.11g22.12 Disorder 14 Case(s)

2435 plamy skorne hipomela}notyczne i hiper’rt!felanotyczne - opOznienie Disorder 14 Case(s)
wzrostu - niepetnosprawnos¢ intelektualna
238750 Zespot mikrodelecji 4921 Disorder 14 Case(s)
2378 Zespot Laurina i Sandrowa Disorder 14 Case(s)
199351 Dystonia-parkinsonizm o poczatku w wieku dorostym Disorder 14 Case(s)
1791 Dysplazja czotowo-twarzowo-nosowa Disorder 14 Case(s)
168796 Zespot serce-reka, typ stowenski Disorder 14 Case(s)
1516 Dyzostoza czaszkowo-twarzowa Disorder 14 Case(s)
139578 Dziedziczna neuropatia c.zuc'iowa i autonomiczna ze spastycznym Disorder 14 Case(s)
porazeniem poprzecznym
137783 Letalny zesp6t wrodzonych przykurczy stawowych typu 3 Disorder 14 Case(s)
1193 Zespot Atkina i Flaitza Disorder 14 Case(s)
96055 Tetrasomia 21 Disorder 13 Case(s)
939 Kwasica 3-hydroksyizomastowa Disorder 13 Case(s)
85174 Dysplazja pseudodiastroficzna Disorder 13 Case(s)
79502 Punktowy rogowiec dtoniowo-podeszwowy typu 2 Disorder 13 Case(s)
79478 Choroba Griscelliego typu 3 Subtype of disorder| 13 Case(s)
79329 MGAT2-CDG Disorder 13 Case(s)
69739 Athabaskanski zespot dysgenezji pnia moézgu Disorder 13 Case(s)
66631 Zespot CEDNIK Disorder 13 Case(s)
633014 ZwiqzanY zSLC12A2 ze.s.p(?i opoznienia rozwoju, niepetnosprawnosci Disorder 13 Case(s)
intelektualnej i niedostuchu zmystowo-nerwowego
631068 Autosomalna dominujgca paraplegia spastyczna typu 80 Disorder 13 Case(s)
611247 Hipoplazja mostowo-moézdzkowa typu 11 Disorder 13 Case(s)
610560 Zwigzany z KIAA1109 zespot wezesnych letalnych wad moézgu- Disorder 13 Case(s)
artrogrypozy
556985 Leukoencefalopatia o wczesnym.poczqtku ze zwapnieniami i dysplazjg Disorder 13 Case(s)
szkieletowa
542657 Izolowane nadmierne wydzielanie chlorkéw w pocie Disorder 13 Case(s)
538963 Ztozony niedobor odpornosci z powodu deficytu ITK Disorder 13 Case(s)
538096 Autosomalna re_cesywna r.mwor(.)dkowa i letalna aksonalna Disorder 13 Case(s)
polineuropatia czuciowo-ruchowa
50945 Chondrodysplazja typu Blomstranda Disorder 13 Case(s)
476394 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 1 zalezna od PMP2 Disorder 13 Case(s)
466934 Autosomalna recesywna leukodystrofia hipomielinizacyjna zalezna od Disorder 13 Casel(s)
VPS11
448251 Zespot postepujacej autosomalnej recesywnej ataksji i gtluchoty Disorder 13 Case(s)
443098 Hiperostoza wewnatrzczaszkowa Disorder 13 Case(s)
439212 Zespot miopatii, arefleksji, zaburzen oddychania i dysfagii o wczesnym Disorder 13 Case(s)
poczatku
436274 Objawy skorne p.odf)bne do ke'pek iéftyf:h rz’eko'mych ze Disorder 13 Case(s)
zwyrodnieniem barwnikowym siatkowki
436151 Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej, afazji ekspresyjnej i Disorder 13 Case(s)

dysmorfii twarzy
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435438 Postepujgca padaczka miokloniczna typu 7 Disorder 13 Case(s)
401953 Epizodyczna ataksja z niewyrazng mowa Disorder 13 Case(s)
399103 Dystalna miopatia o wczesnym poczatku zwigzana nebuling Disorder 13 Case(s)
363412 Hipomielinizacja obejmujaca pien r’nézgu i rdzen kregowy i sztywnos¢ Disorder 13 Case(s)

nég
356978 Acyduria D,L-2-hydroksyglutarowa Disorder 13 Case(s)
329813 Mozaikowa ojcowska jednorodzicielska disomia catego genomu Disorder 13 Case(s)
Zespot ciezka otyto$¢ o wezesnym poczatku z insulinoopornosci .
329249 P ¢ s::owodowany r:,ied’;borqem SH2B1 P 3 Subtype of disorder| 13 Case(s)
3268 Synostoza - matogtowie - skolioza Disorder 13 Case(s)
319605 Mendlowska podatnos¢ na choroby mykobakteryjne sprzezona z Disorder 13 Case(s)
chromosomem X
319547 Mendlowska podatrjos'.é na.choroby mykobakteryjne z powodu Disorder 13 Case(s)
catkowitego niedoboru IFNgammaR2
313936 Zespot PENS Disorder 13 Case(s)
3097 Zespot Meachama Disorder 13 Case(s)
306530 Wrodzony dziedziczny paraliz twarzy z utratg stuchu réznego stopnia Disorder 13 Case(s)
3042 Niepetnosprawnos¢ intelektua'lna -.zaérr.ma- zwapnienie matzowiny Disorder 13 Case(s)
usznej - miopatia
293958 Zespot hiperteloryzm-zatoka przeduszna-dotki punktowe-gtuchota Disorder 13 Case(s)
284160 Zespot mikrodelecji 8g21.11 Disorder 13 Case(s)
280406 Rodzinny steroidooporny zespoét nerczycowy z gtuchota zmystowo- Disorder 13 Case(s)
nerwowa
2802 Niedokrwistos¢ syderoblastyczna ?przeiona z chromosomem X i Disorder 13 Case(s)
ataksja
2319 Zespot Juberga i Haywarda Disorder 13 Case(s)
Wrodzony ztozony niedobér hormondw przysadki mézgowej z
231720 niedostuchem czuciowo-nerwowym i nieprawidtowosciami Disorder 13 Case(s)
kregostupa
1788 Dyzostoza koriczynowo-twarzowa, typ Rodrigueza Disorder 13 Case(s)
178377 Osteoskleroza- opdznienie rozwoju - kraniosynostoza Disorder 13 Case(s)
171612 Autosomalna dominujgca paraplegia spastyczna typu 37 Disorder 13 Case(s)
168549 Osiowa dysplazja kregowo-przynasadowa Disorder 13 Case(s)
1435 zespot mikrodelecji Xq21 Disorder 13 Case(s)
140969 Zespot Saldino | Mainzera Disorder 13 Case(s)
101102 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 2H Disorder 13 Case(s)
99672 Zespot zeba i paznokcia Frieda Disorder 12 Case(s)
98772 Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 19/22 Disorder 12 Case(s)
96186 Matczyna jednorodzicielska disomia chromosomu 20 Disorder 12 Case(s)
85320 Niepetnosprawnos¢ intelekt.ualna sprzeior:-a z chromosomem X - Disorder 12 Case(s)
makrocefalia - makroorchidyzm
844 Czestoskurcz przedsionkowy ze skréconym odstepem PR Disorder 12 Case(s)
79328 ALG9-CDG Disorder 12 Case(s)
603689 Zaleiny od KLHL7 zesp6t podobny do Bohring-Opitz Disorder 12 Case(s)
597743 Zespot matogtowia, znacznej niepetnosprawnosci intelektualnej oraz Disorder 12 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
mnogich wad wrodzonych zwigzany z SETD2
59303 Noworodkowy zespot rybiejlit.lsl.(i i stwardniajgcego zapalenia drog Disorder 12 Case(s)
26tciowych
508533 Zespot dysplaz!'i szkieletowej-ni’e’dc')boru odporn?éci zwigzanej z Disorder 12 Case(s)
limfocytami T-opdznionego rozwoju
Zespot napadow padaczkowych o wezesnym poczatku, wad
505237 dystalnych odcinkow konczyn, dysmorfii twarzy i catosciowego Disorder 12 Case(s)
zaburzenia rozwoju
496689 Zespot kyfoskoliozy - bocznego zaniku je'zyka - dziedziczenj paraplegii Disorder 12 Case(s)
spastycznej
459033 Ataksja-apraksja okulomotoryczna typu 4 Disorder 12 Case(s)
442582 Amyloidoza AH Disorder 12 Case(s)
420573 Ciezki ztozony Niedobodr odpornosci z powodu niedoboru CTPS1 Disorder 12 Case(s)
412066 Demencja neurodegeneracyjnaj zwiq'za.na z PRKAR1B z filamentami Disorder 12 Case(s)
posrednimi
363523 Zespot hipohydroza-l'!ipoplazja szkliwa’i-’r'ogowiec dfoniowo- Disorder 12 Casel(s)
podeszwowy-niepetnosprawnos¢ intelektualna
314585 Zespot nadmiernego wzrostu 15¢q Disorder 12 Case(s)
300570 Dysgenezja kory z hipoplazjg mostu i mézdiku z powodu mutacji Disorder 12 Case(s)
TUBB3
300547 Autosomalna recesywna hiperkalcemia dziecieca Disorder 12 Case(s)
2935 Polisyndaktylia skrzyzowana Disorder 12 Case(s)
2919 Zespot ustno-twarzowo-palcowy typu 5 Disorder 12 Case(s)
284460 Ostra zewnetrzna retinopatia pierscieniowa Disorder 12 Case(s)
280620 Postepujgca padaczka miokloniczna typu 6 Disorder 12 Case(s)
280384 Recesywny zespot z T\iepeIrTos.prawnoéciq in.telektualna,.dysfunkch Disorder 12 Case(s)
ruchowa i mnogimi przykurczami stawowymi
2662 Zespot Keiperta Disorder 12 Case(s)
2579 Atrofia miesni - ataksja - zwyrodnienie barwnikowe siatkowki - Disorder 12 Case(s)
cukrzyca
254531 Zespot hipometylacji ojcowskiej 14g32.2 Subtype of disorder| 12 Case(s)
247794 Za¢ma mtodziencza - mata rogéwka - cukromocz nerkowy Disorder 12 Case(s)
244305 Dominujaca hipofosfatemia z kamica nerkowg lub osteoporoza Disorder 12 Case(s)
238763 Jaskra wtdrna do soczewki kuIistej{ektopia soczewki i rogéwka Disorder 12 Case(s)
olbrzymia
2224 Hipertrypofanemia Disorder 12 Case(s)
217377 Zespot mikroduplikacji Xp11.22p11.23 Disorder 12 Case(s)
217346 Zespot mikrodelecji 19q13.11 Disorder 12 Case(s)
210571 Dystonia 16 Disorder 12 Case(s)
209973 tagodne nocne naprzemienne dzieciece porazenie pofowicze Disorder 12 Case(s)
199340 Dystrofia plamki, typ Selcena Disorder 12 Case(s)
1784 Dyzostoza koriczynowo-czotowa-twarzowo-nosowa Disorder 12 Case(s)
171829 Zespot delecji 616 Disorder 12 Case(s)
166035 Zespot brachydaktylii, niskiego )Nzr(?stu.i barwnikowego zwyrodnienia Disorder 12 Case(s)
siatkowki
1555 Skora kreta ciemienia - rogowacenie ciemne - kraniosynostoza Disorder 12 Case(s)
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ORPHA Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level
Number cases
1487 Zespot Cooksa Disorder 12 Case(s)
1473 Szczelina btony .naczyniowej - rolz?fczep wargi i podniebienia - Disorder 12 Case(s)
niepetnosprawnos¢ intelektualna
1458 Zespot CODAS Disorder 12 Case(s)
141148 Potowiczy przerost miesni twarzy Disorder 12 Case(s)
1179 Napadowe toniczne patrzenie ku gorze u niemowlat z ataksjg Disorder 12 Case(s)
Zespot tysienia, padaczki, ropotoku i niepetnosprawnosci .
1008 potly P z P ] P P Disorder 12 Case(s)
intelektualnej
100046 Autosomalna dominujgca choroba Charcota, Mariego i Tootha typu D Disorder 12 Case(s)
98912 Miopatia dystalna o péznym poczatku, typ Markesbery'ego i Griggsa Disorder 11 Case(s)
96172 Chromosom pierscieniowy 3 Disorder 11 Case(s)
91135 Zwiekszona ela.stycznosi(: .skcj)ry cia’f.a spowodo.wan? niedoborem Disorder 11 Case(s)
czynnika krzepniecia zaleznego od witaminy K
91132 Zespot rybiej tuski i hipotrichozy Disorder 11 Case(s)
85336 Zespot neurozwyrodnieniowy typu Hamela sprzezony z Disorder 11 Case(s)
chromosomem X
83629 Leukoencefalopatia - chondrodysplazja przynasadowa Disorder 11 Case(s)
79324 ALG12-CDG Disorder 11 Case(s)
79076 Mtodzienicza polipowatos¢ niemowlat Subtype of disorder| 11 Case(s)
620368 Pierwotna hipomagnezemia.\ zwigzana z EGF, z niepetnosprawnoscia Disorder 11 Case(s)
intelektualng
Zespot pi tnej hi 5Ini hd k-
620363 espo ple'rwo nej |poma’gr.\fezemu uogo r?lonyc ’ 'rgawe Disorder 11 Case(s)
niepetnosprawnosci intelektualnej-otytosci
Powazne zaburzenia neurorozwojowe, stereotypie ruchowe,
600663 przewlekte zaparcia, zaburzenia cyklu snu i czuwania zwigzane z Disorder 11 Case(s)
NRXN1
597738 Zespot Luscan i Lumish Disorder 11 Case(s)
572798 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej zwigzany z WARS2 Disorder 11 Case(s)
569816 Pierwotny obrzek limfatyczny o péZznym poczatku zwigzany z CELSR1 Disorder 11 Case(s)
555407 Niedobdr epimerazy NAD(P)HX Disorder 11 Case(s)
Zespot hipotonii dzieciecej — lii ok h h —ruché
522077 espot hipo 'onu .2|eC|ecej anoma! ’u ? o.ruc OWYC ruchéw Disorder 11 Case(s)
hiperkinetycznych — opéznienia rozwoju
521450 Zespot wielouktadowy zwigzany z LAMAS Disorder 11 Case(s)
521406 Zespot dystonii-choroby Parkinsona-hipermagnezemii Disorder 11 Case(s)
Zespot dysplazji czot - j- -wad kon
521308 espot dysplazji czotowo nosom’lej rf)zszczepu nosa-wad kornczyny Disorder 11 Case(s)
gornej
506307 Zespot Strommego Disorder 11 Case(s)
477749 Autosomalna dominujaca mikroaniopatia mostu z Disorder 11 Case(s)
leukoencefalopatia
468661 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 74 Disorder 11 Case(s)
464724 Zespot ostrej niewydolnosci watroby u niemowlat zwigzany z Disorder 11 Case(s)
goraczka
457185 Zespot encefalopatii noworodkow, kart-iiomiopatii i niewydolnosci Disorder 11 Case(s)
oddechowej
Zespot zaburzen poznawczych, grubych ryséow twarzy, otytosci, .
444077 potzaburzen poznawezych, grubych rysow twarzy, otylosl Disorder 11 Case(s)

zaburzen ptucnych, niskiego wzrostu i dysplazji szkieletowej
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
444051 Zespot mikrodelecji 20g11.2 Disorder 11 Case(s)
444013 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 23 Disorder 11 Case(s)
443988 Wentrikulomegalia z torbielowata chorobg nerek Disorder 11 Case(s)
397937 Miopatia z ciatkami poliglukozanowymi typu 1 Disorder 11 Case(s)
352712 Dysmorfia twarzy - Niedob6r odpornosci - sinos¢ - niski wzrost Disorder 11 Case(s)
330050 Smiertelna er.lcefalopa?ia spow.odowana wadgq rozszczepiania Subtype of disorder | 11 Case(s)

mitochondrialnego i peroksysomalnego
319189 Rodzinny mioklonus korowy Disorder 11 Case(s)
313884 Zespot mikrodelecji 12p12.1 Subtype of disorder| 11 Case(s)
313855 Dysplazja wygietych kosci zwigzana z FGFR2 Disorder 11 Case(s)
313850 Niemowlece zwyrodnienie mézdzkowo-siatkéwkowe Disorder 11 Case(s)
300293 Przejsciowa hipertriglicerydemia dziecieca i sttuszczenie watroby Disorder 11 Case(s)
2987 Zespot ptetwistosci tokciowych Disorder 11 Case(s)
2959 Progeria - niski wzrost - znamie barwnikowe Disorder 11 Case(s)
2854 Zespot Fuhrmanna Disorder 11 Case(s)
2832 Krotki staw skokowy - brak dolnych rzes Disorder 11 Case(s)
280553 Smiertelna dziecieca miopati.a n?iofibrylarna ze wzmozonym Disorder 11 Case(s)
napieciem
261349 Zespot mikrodelecji 2p15p16.1 Disorder 11 Case(s)
238744 Zespot sutkowo-palcowo-paznokciowy Disorder 11 Case(s)
2329 Zespot Karscha i Neugebauera Disorder 11 Case(s)
228169 Autosomalna dominujgca neurodegeneracja prazkowia Disorder 11 Case(s)
2253 Hipoplazja dotka - za¢ma przedstarcza Disorder 11 Case(s)
221120 Zespot pseudoaminopterynowy Disorder 11 Case(s)
217390 Ztozony Niedobor odpornosci z powodu deficytu DOCK8 Disorder 11 Case(s)
2163 Holoprozencefalia - kraniosynostoza Disorder 11 Case(s)
210133 Leukonychia catkowita - z.miany Podobne do rogowacenia ciemnego - Disorder 11 Case(s)
nieprawidtowe wtosy
2016 Zespot rozszczepu podniebienia i zrostéw bocznych Disorder 11 Case(s)
1757 Wrodzone zdwojenie kosci strzatkowej - diplopodia Disorder 11 Case(s)
168624 Rodzinny zespoét skafocefalii, typ McGillivray'a Disorder 11 Case(s)
168588 Hiperandrogenizm z powodu niedoboru reduktazy kortyzonu Disorder 11 Case(s)
166282 Zespot chorej zatoki Disorder 11 Case(s)
166272 Zespot Goldblatta Disorder 11 Case(s)
1660 Dermoodontodysplazja Disorder 11 Case(s)
1497 Ztozona dysgenezja ciata modzelo)\(lvatego sprzezona z chromosomem Subtype of disorder | 11 Case(s)
1479 Wada przegrody miedzyprz.edsionkowej - zaburzenia przewodzenia Disorder 11 Case(s)
przedsionkowo-komorowe
1031 Zespot wrodzonego niedorozwdju szkliwa i nefrokalcynozy Disorder 11 Case(s)
99807 Zespot podobny do PEHO Disorder 10 Case(s)
99329 Zespot 48 XYYY Disorder 10 Case(s)
97340 Kraniosynostoza Hunter i McAlpine Disorder 10 Case(s)
97240 Miopatia z ciatkami typu zebra Disorder 10 Case(s)
968 Dysplazja akromezomeliczna typu Huntera i Thomsona Disorder 10 Case(s)
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ORPHA Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level
Number cases
96178 Chromosom pierscieniowy 16 Disorder 10 Case(s)
958 Zespot konczynowo-nerkowo-zuchwowy Disorder 10 Case(s)
93599 Pierwotna hiperoksaluria typu 2 Subtype of disorder| 10 Case(s)
93406 Syndaktylia typu 5 Disorder 10 Case(s)
93398 Genochondromatoza typu 2 Disorder 10 Case(s)
93347 Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa typu Mengera Disorder 10 Case(s)
916 Zespot Aase'a i Smitha Disorder 10 Case(s)
Zlokalizowany liszaj $luzowaty z objawami mieszanymi w réznych
90398 z y lisza) siuz ¥ 2 09) zany ny Subtype of disorder| 10 Case(s)
podtypach
86918 Zespot rozlany rogowiec dtoniowo-podeszwowy - akrocyjanoza Disorder 10 Case(s)
Niepet $¢ intelektual Z h X-
85329 iepe r\ospra.wnosc inte ? tualna sprzezona z c romosorr.lem Disorder 10 Case(s)
hipotonia - dysmorfia twarzy - agresywne zachowanie
Synd i iepet $¢ intelektualna 7 .
85274 yndromiczna niepetnosprawnos¢ intelektualna 7 sprzezona z Disorder 10 Case(s)
chromosomem X
85163 Hipomielinacja - za¢cma wrodzona Disorder 10 Case(s)
79503 Rybia tuska jezasta typu Curtha i Macklina Disorder 10 Case(s)
79281 Niedobdr alfa-N-galaktozoaminidazy typu 3 Subtype of disorder| 10 Case(s)
79280 Niedobdr alfa-N-galaktozoaminidazy typu 2 Subtype of disorder| 10 Case(s)
79279 Niedobdr alfa-N-galaktozoaminidazy typu 1 Subtype of disorder| 10 Case(s)
79083 Rodzinna lipodystrofia czesciowa zalezna od PPARG Disorder 10 Case(s)
Hiverinsulini - h N
71212 iperinsulinizm spowodowany niedoborem dehydrogenazy 3 Disorder 10 Case(s)
hydroksyacyl-CoA
641390 Zespot PsAPASH Disorder 10 Case(s)
641361 Zespéll.oeéinier.\ia neuror?zwojowegt? - hipotonii - ataksji Disorder 10 Case(s)
moézdikowej - zaburzen przewodnictwa sercowego
621758 Zespot widknienia-neurodegeneracji-naczyniakowatosci mozgu Disorder 10 Case(s)
Autoi logi t | 5t niedob d Sci
619948 utoimmunologiczny autozapalny zespét niedoboru odpornosci o Disorder 10 Case(s)
wczesnym poczatku
611216 Zespot anemii aplastycznej-niepeln?sPrawnoéci intelektualnej- Disorder 10 Case(s)
kartowatosci
Zespot niedorozwoju mozdzku-niepetnosprawnosci intelektualnej-
603448 wrodzonego matogtowia-dystonii-niedokrwistosci-opoznienia Disorder 10 Case(s)
rozwoju
568062 Uogdlniona dysplazja Iimfatycz.na z nieimmunologicznym obrzekiem Disorder 10 Case(s)
ptodu zwigzana z PIEZO1
Zesp6t malf ji -pici h, wad kon i niedob
567502 esp6t malformacji moc’zc?wo.p uovtlyc w? on.czyn i niedoboru Disorder 10 Case(s)
odpornosci zwigzanej z komérkami B
Zespo6t wrodzonej wady serca, dysmorfii twarzy i opdZnienia rozwoj .
562569 potwrodzonej wady serca, dysmorill twarzy | opoznienia rozwoju Disorder 10 Case(s)
zwigzany z TMEM94
531151 Zespot mikrodelecji 9921.13 Disorder 10 Case(s)
529665 espot atrofii mozd’z’kc?wc?j, osteopenii, Yvad wzroku, drgawek i Disorder 10 Case(s)
opdznienia neurorozwojowego
Zespot matogtowia-dysmorfii twarzy-wad oczu-licznych wad
521445 P glowia-dysmortii twarzy-wad oczu-licznych w Disorder 10 Case(s)
wrodzonych
506358 Zespot Gabrielego i de Vriesa Disorder 10 Case(s)
495274 Choroba Charcota, Mariego i Tootha, typu 2T Disorder 10 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
494344 Zespot nerwowo-rozwojowy zwigzany z RERE Disorder 10 Case(s)
468699 SLC39A8-CDG Disorder 10 Case(s)
466950 Zespot dysmorfii twarzy, opdznienia w rozYvoju i zaburzen zachowania Subtype of disorder| 10 Case(s)

spowodowany mutacja WAC
466926 Zespot napadow padaczkowych, skoliozy i matogtowia Disorder 10 Case(s)
464443 COG6-CGD Disorder 10 Case(s)
453504 Zespot zaburzen n"erur?rozwojowych-dysmorfii twa'rzoczaszki-wady Subtype of disorder| 10 Case(s)
serca-anomalii szkieletowych wywotany mutacjg punktowa
439854 Smiertelna wrodzona kardior.niopati.a pr.zerostowa spowodowana Disorder 10 Case(s)
chorobg spichrzania glikogenu
420789 Autoimmunologiczna encefalopatia z parasomnig i obturacyjnym Disorder 10 Case(s)
bezdechem sennym
401901 Zespot podobny do chorc?by I:Iunting.tona spowodowany ekspansjg Disorder 10 Case(s)
powtdrzen w genie C9ORF72
399081 Dystalna miopatia zalezna od KLHL9 o poczatku w dziecinstwie Disorder 10 Case(s)
39 Melanoza koriczyn Disorder 10 Case(s)
363400 Ciezki zespot neurodegeneracyjny z lipodystrofiag Disorder 10 Case(s)
352737 Albinizm oczno-skérny typu 1 wrazliwy na temperature Subtype of disorder| 10 Case(s)
352734 Albinizm oczno-skérny typu 1 z minimalng iloscig barwnika Subtype of disorder| 10 Case(s)
352641 Autosomalna recesywna ?faksja mozdzkowa ze spastycznoscig o Disorder 10 Case(s)
poZnym poczatku
35107 Desmosteroloza Disorder 10 Case(s)
3469 XK brak przodomézgowia Disorder 10 Case(s)
3439 Zespot Von Vossa i Cherstvoy'a Disorder 10 Case(s)
33574 Niedobdr syntetazy gamma-glutamylocysteiny Disorder 10 Case(s)
3317 Dysplazja piersiowo-krtaniowo-miedniczna Disorder 10 Case(s)
329228 Pierwotna kartowatos¢ mikrocefaliczna z powodu ZNF335 Disorder 10 Case(s)
3259 Zespot syndaktylia-polidaktylia-ptatek ucha Disorder 10 Case(s)
324262 Autosomalna recesywn:i;l;::;:T:na:flljs;: mozdzkowa z powodu Subtype of disorder| 10 Case(s)
319671 Pierwotna kartfowatos$¢ mikrocefaliczna typu Alazamiego Disorder 10 Case(s)
314662 Zespot odcinkowego przerostu postepujacago z hiperplazjg wtéknisto-| Disorder 10 Case(s)
tluszczowa
313906 Wrodzona torbiel trzustki Disorder 10 Case(s)
309246 Gangliozydoza GM2, wariant AB Disorder 10 Case(s)
3032 Zespot podobny do zespotu Meckela zwiazany z NPHP3 Disorder 10 Case(s)
3023 Zespot atrezji zewnqtrz’nego.;?rz?wodu stuchowego, stopy ptasko- Disorder 10 Case(s)
koslawej i hiperteloryzmu
294016 Zespot matogtowie-malformacje naczyn wtosowatych Disorder 10 Case(s)
2880 Niedobdr karboksykinazy fosfolenolopirogronianowej Disorder 10 Case(s)
284227 Zespot TEMPI Disorder 10 Case(s)
2839 Dysplazja miedniczo-ramienna Disorder 10 Case(s)
280794 Pseudozéttakowata rozlana mastocytoza skorna Subtype of disorder| 10 Case(s)
280615 Hemoglobinopatia Toms River Disorder 10 Case(s)
276280 Zespot przerost potowiczy-mnoga ttuszczakowatos¢ Disorder 10 Case(s)
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chromosomem X

ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
2658 Niskorostos¢ Lenza i Majewskiego Disorder 10 Case(s)
263482 Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa typu Maroteaux Disorder 10 Case(s)
263458 Hiperinsulinizm z powodu niedoboru INSR Disorder 10 Case(s)
2590 Dziedziczny mioklonus - postepujaca atrofia mie$ni dystalnych Disorder 10 Case(s)
254504 Botulizm inhalacyjny Subtype of disorder| 10 Case(s)
254411 Liszaj ptaski pierscieniowy zanikowy Disorder 10 Case(s)
2496 Zespot mezomelia-synostoza Disorder 10 Case(s)
240112 Postepujace porazenie nadjadrowe - postepujaca nieptynna afazja | Subtype of disorder| 10 Case(s)
228426 Syndromiczna wieIoukIadowar choroba autoimmunologiczna z Disorder 10 Case(s)
powodu niedoboru ltch
2255 Hipoplazja trzustki - cukrzyca - wrodzona choroba serca Disorder 10 Case(s)
220465 Zespot Larona z niedoborem odpornosci Disorder 10 Case(s)
217335 Zespot RIN2 Disorder 10 Case(s)
210144 Letalny zesp6t mnogich wad wrodzonych, typ Boissela Disorder 10 Case(s)
2072 Choroba Gauchera - oftalmoplegia - wapnienie serca i naczyn Subtype of disorder| 10 Case(s)
2047 Zespo6t Flynna i Airda Disorder 10 Case(s)
2008 Zespot konczynowo-sercowo-twarzowy Disorder 10 Case(s)
169090 Ztozony Niedobor odpornosci z powodu dysfunkcji kanatéw CRAC Disorder 10 Case(s)
166073 Hipoplazja mostowo-mézdzkowa typu 6 Disorder 10 Case(s)
163966 Dominujaca chondrodyspla.zja s;.)rzqiona z chromosomem X, typ Disorder 10 Case(s)
Chassainga i Lacombe'a
1627 Delecja 5935 Disorder 10 Case(s)
Niepetnosprawnos¢ intelektualna sprzezona z chromosomem X -
1568 malformacja Dandy'ego i Walkera - choroba zwojow podstawnych - Disorder 10 Case(s)
napady padaczkowe
1471 Szczelina plamki - brachydaktylia typu B Disorder 10 Case(s)
1443 Chromosom pierscieniowy 19 Disorder 10 Case(s)
1439 Chromosom pierscieniowy 12 Disorder 10 Case(s)
1426 Dysplazja Greenberga Disorder 10 Case(s)
141007 Zespot ustno-twarzowo-palcowy typu 9 Disorder 10 Case(s)
139426 Mioklonia okotoustna z napadami nieSwiadomosci Disorder 10 Case(s)
139406 Encefalopatia z powodu niedoboru prosapozyny Disorder 10 Case(s)
1336 Zespot hiperkeratozy i hiperpigmentacji Disorder 10 Case(s)
1313 Dzieciecy zesp6t zwapnienia btony naczyniowej i mézgu Disorder 10 Case(s)
1263 Dysplazja Boomeranga Disorder 10 Case(s)
1171 Ataksja mézdzkowa - areflelfsja - stopa wydrazona - atrofia nerwu Disorder 10 Case(s)
wzrokowego - czuciowo-nerwowa utrata stuchu
1150 Arteogrypoza - gwizdzaca twarz Disorder 10 Case(s)
101111 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 25 Disorder 10 Case(s)
101007 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 27 Disorder 10 Case(s)
1010 Autosomalny dominujacy rogowiec dfoni i stop z tysieniem Disorder 10 Case(s)
wrodzonym
100994 Autosomalna dominujgca paraplegia spastyczna typu 13 Disorder 10 Case(s)
99014 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 5 sprzezona z Disorder 9 Case(s)
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ORPHA Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level
Number cases
94124 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa 1 z neuropatia aksonalng Disorder 9 Case(s)
93952 Niepetnosprawnos¢ intelektualna sprzezona z chromosomem X, typ Disorder 9 Case(s)
Hedera
93317 Dysplazja kregostupowo-przynasadowa typu Sedaghatian Disorder 9 Case(s)
85338 Niepetnosprawnos¢ intelektu'alna sprze'iona z chromosomem X - Disorder 9 Case(s)
ataksja - apraksja
85286 Niepetnosprawnos¢ intelektualna typu Shashi sprzezona z Disorder 9 Case(s)
chromosomem X
85199 Kraniosynostoza - wady odbytu - rogowacenie kanalikowe Disorder 9 Case(s)
83619 Makrostomia - przeduszne naddatki skérne - oftalmoplegia Disorder 9 Case(s)
zewnetrzna
79405 Pecherzowe oddzielenie sie naskdrka graniczne odwrdcone Disorder 9 Case(s)
79322 DPM1-CDG Disorder 9 Case(s)
636941 Zespot naczyniowej postaci zespotu Ehlersa-Danlosa - polimikrogyrii Disorder 9 Case(s)
631106 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 49 Disorder 9 Case(s)
631082 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 85 Disorder 9 Case(s)
619233 Wrodzony .zespc')i przetrwalfej.lfemoglobiny Piodowej- Disorder 9 Case(s)
niepetnosprawnosci intelektualnej
505208 Kwasica 3-metyloglutakonowa typ 8 Disorder 9 Case(s)
Zespol miopatii mitochondrialnej, ataksji mozdzk i reti G
502423 espo6t miopatii mitochondria ne]. ata S.jl moézdzkowej i retinopatii Disorder 9 Case(s)
barwnikowej
488197 Zespot rodzinnej postepuj.qcej dystrofii siatkéwki, kolobomy teczéwki Disorder 9 Case(s)
i wrodzonej zaémy
480851 Dziedziczna matoptytkowos¢ z mielofibroza o wczesnym poczatku Disorder 9 Case(s)
Zespot postepuj togtowia, dé daczk h, slepot .
477814 espot postepujacego ma .o.g ov’an. na.pa Ow pa .acz owych, Slepoty Disorder 9 Case(s)
korowej i opéinienia w rozwoju
438075 Kwasica ketonowa spowodowana niedoborem transportera-1 Disorder 9 Case(s)
monokarboksylanu
425120 Waskulopatia zalezna od STING o poczatku w wieku niemowlecym Disorder 9 Case(s)
420561 Zespot Temple i Baraitsera Disorder 9 Case(s)
401945 Choroba Moyamoya z achalazja o wczesnym poczatku Disorder 9 Case(s)
397787 Ciezki ztozony Niedobdr odpornosci z powodu deficytu IKK2 Disorder 9 Case(s)
397750 Porazenie okresowe z dystalng neuropatig ruchowa o péZznym Disorder 9 Case(s)
poczatku
397612 Zespot makrocefalia -opdznienie rozwoju Disorder 9 Case(s)
370927 SSR4-CDG Disorder 9 Case(s)
363710 Ataksja mézdzkowo-rdzeniowa typu 37 Disorder 9 Case(s)
35704 Niedobdr amidynotransferazy L-arginina:glicyna Disorder 9 Case(s)
35701 Niedobdr syntetazy 3-hydroksy-3-metyloglutarylo-CoA Disorder 9 Case(s)
352745 Albinizm oczno-skérny typu 7 Disorder 9 Case(s)
329478 Miopatia dystalna dorostych wskutek mutacji VCP Disorder 9 Case(s)
324585 Autosomalna dominujlaca choroba Charcota, Mariego i Tootha z Disorder 9 Case(s)
bélem neuropatycznym
319199 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 53 Disorder 9 Case(s)
314679 Zesp6t mézgowo-twarzowo-stawowy Disorder 9 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
314466 Atypowy zespot Meigsa Disorder 9 Case(s)
300179 Zespot Ehlersa i Danlosa, typ kifoskoliotyczny i gtuchota Subtype of disorder| 9 Case(s)

2952 Zespot przywiedzionych kciukow i artrogrypozy, typ Christiana Disorder 9 Case(s)
293948 zespot mikrodelecji 1p21.3 Disorder 9 Case(s)
293939 Zespot mikroduplikacji dystalnej Xq28 Disorder 9 Case(s)

2808 Paraliz miesnia odwodziciela krtani Disorder 9 Case(s)
280679 Angiopatia !Vloyamoya - nisrki wzrost - dysmorfia twarzy - Disorder 9 Case(s)

hipogonadyzm hipergonadotropowy

2680 Neuropatia hipomielinizacyjna - artrogrypoza Disorder 9 Case(s)
263487 COG5-CDG Disorder 9 Case(s)
261190 Zespot mikrodelecji 15q14 Subtype of disorder| 9 Case(s)

2557 Zespot Mietensa Disorder 9 Case(s)
254525 Zespot mikrodelecji ojcowskiej 14932.2 Subtype of disorder| 9 Case(s)
251279 Matoocze - zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki - rozszczep dotka - Disorder 9 Case(s)

druzy tarczy nerwu wzrokowego
231531 Zespot Hermansky'ego i Pudlaka typu 7 Subtype of disorder| 9 Case(s)
231154 Ztozony niedobodr odpornosci z powodu czesciowego niedoboru RAG1 Disorder 9 Case(s)
228003 Ciezki ztozony niedobor odpornosci z powodu niedoboru CORO1A Disorder 9 Case(s)

2213 Zespot hiperteloryzm -mate uszy-rozszczep twarzy Disorder 9 Case(s)
221039 Dziedziczna poikilodermia stwardniajaca, typ Weary'ego Disorder 9 Case(s)
209951 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 18 Disorder 9 Case(s)
169095 Alimfoidalna torbielowata dysgenezja grasicy Disorder 9 Case(s)

Zaburzenie réznicowania ptci o kariotypie 46,XY - niewydolnos¢ .
168558 nadnerczy z p':)wodu defizstu CYP11A1 ! Disorder 9 Case(s)
163979 NiepeInosprawn?éé intelektualna sprzqiona.z chromosomem X - Disorder 9 Case(s)
zespot czaszkowo-twarzowo-szkieletowy

1553 Zespot Curry'ego i Jonesa Disorder 9 Case(s)

1512 Zespot Crane'a i Heise'a Disorder 9 Case(s)
140936 Zespot Lelis Disorder 9 Case(s)
137628 Wady serca - heterotaksja Disorder 9 Case(s)

1345 Kardiomiopatia - za¢cma - choroba biodra i kregostupa Disorder 9 Case(s)

1292 Brachymorphism - dysplazja paznokci - dysphalangism Disorder 9 Case(s)

1264 Zespot wltosowo-siatkéwkowo-zebowo-palcowy Disorder 9 Case(s)

1120 Agnezja ptuc - wada serca - anomalie kciuka Disorder 9 Case(s)

1000 Albinizm oczny z péZznym niedostuchem czuciowo-nerwowym Disorder 9 Case(s)
99330 Zespot 49, XYYYY Disorder 8 Case(s)
98807 Dystonia pierwotna, typ DYT13 Disorder 8 Case(s)

922 Rodzinny brak rzesek w nosie Disorder 8 Case(s)
85273 Niepetnosprawnos¢ intelektualna typu Abidi sprzezona z Disorder 8 Case(s)

chromosomem X
79350 Niedobdr fosfatazy 3-fosfoseryny Subtype of disorder| 8 Case(s)
79333 COG7-CDG Disorder 8 Case(s)
79323 MPDU1-CDG Disorder 8 Case(s)
633028 Zwigzany z CPE zespo6t podobny do zespotu Pradera-Willego Disorder 8 Case(s)
600731 Zespot Clarka i Baraitsera Disorder 8 Case(s)
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ORPHA Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level
Number cases
597201 Choroba zapalna jelit zwigzana z TRIM22 Disorder 8 Case(s)
572013 Zespot ptaskiego .szerokiego mo.stu pni.a mélzg.l.J z tylng Iiz?ncefaliq i Disorder 8 Case(s)
wadami poprzecznymi rdzenia w linii Srodkowej
542585 Zespot neuropatii stuchowej i atrofii nerwu wzrokowego Disorder 8 Case(s)
536516 Zespot Ehlersa i Danlosa miopatyczny Disorder 8 Case(s)
519388 Autosomalna recesywna dysgenezja przedniego odcinka oka Disorder 8 Case(s)
Zespot wrodzonego krétkego przetyku-przemieszczenia zotadka do
514352 P zoneg . .g 'p z 'y pra , 2z zofq Disorder 8 Case(s)
klatki piersiowej- wad kregéw
502430 Zespot wydatnego grzebienia kofci czotowej, opadania powiek i Disorder 8 Case(s)
dysmorfii twarzy
496790 Zespot wad oczu, neuropatii aksonalnej i opdznienia rozwoju Disorder 8 Case(s)
Uogdlniona dyskinezja o wczesnym poczatku w niemowlectwie
494526 & v z . ,z v .p 4 ¢ z Disorder 8 Case(s)
zajeciem ust i twarzy
494444 Zespot niedostuchu czuciowo-nerwowego i matoptytkowosci zwigzany Disorder 8 Case(s)
z DIAPH1
476093 Zespot autosomalnej dor.ninu!'qcej .clyst.aln'ej ruchowej neuropatii Disorder 8 Case(s)
aksonalnej - miopatia miofibrylarna
468684 CCDC115-CDG Disorder 8 Case(s)
466722 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 77 Disorder 8 Case(s)
464336 Choroba BENTA Disorder 8 Case(s)
Zespot dysplazji k -t j, niski tu, lii )
459061 espot dysplazji czasz o'w? warzowej nls’légo wzrostu ar'mma ii Disorder 8 Case(s)
ektodermalnych i niepetnosprawnosci intelektualnej
457485 Zespot wie!kogfowia, niepeInosprawnc.)s',ci int.elekttfaIF\ej,.zablfrzeﬁ Disorder 8 Case(s)
rozwojowych uktadu nerwowego i matej klatki piersiowej
457406 Smiertelny zespét mnogich dysfunkcji mitochondrialnych typu 4 Disorder 8 Case(s)
438274 Hiperglukagonemia zalezna od GCGR Disorder 8 Case(s)
435845 Zespot Smiertelnej spastycznosci novx.lorodkéw i encefalopatii Disorder 8 Case(s)
padaczkowej
435638 Zespot mikrodelecji 3p25.3 Disorder 8 Case(s)
420686 Zespot wioséw wetnistych i rogowca dtoniowo-podeszwowego Disorder 8 Case(s)
404454 Zespot braku tez, choreoatetozy i dysfunkcji watroby Disorder 8 Case(s)
401942 Rodzinny przysrodkowy rozszczep goérnej i dolnej wargi Disorder 8 Case(s)
397715 Zespot Joubert z zaciskajgca dystrofig klatki piersiowej Jeune'a Disorder 8 Case(s)
397590 Zespot Silvera i Russella spowodowany mutacjg punktowa Subtype of disorder| 8 Case(s)
Zespot matogtowie pierwotne-tagodna niepetnosprawnosé
391408 . P glowle pierw & . 'ep p. w Disorder 8 Case(s)
intelektualna-cukrzyca o poczatku w wieku mtodzieficzym
370943 Zespot zaburzenia ze spektrum autyzmu-padaczka-artrogrypoza Disorder 8 Case(s)
352675 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 6 sprzezona z Disorder 8 Case(s)
chromosomem X
Autosomalna dominujaca posrednia choroba Charcota, Mariego i .
352670 “ inujaca p ! lego! Disorder 8 Case(s)
Tootha typu F
352649 Choroba pecherzykowego transportu dopaminy-serotoniny w moézgu Disorder 8 Case(s)
352479 Autosomalna recesywna dys.trofia obreczowo-konczynowa z powodu Disorder 8 Case(s)
niedoboru ISPD
3474 Zespot CHIME Disorder 8 Case(s)
33572 Niedobdr 5-oligoprolinazy Disorder 8 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
331226 Podatnos¢ na infekcje z powodu niedoboru TYK2 Disorder 8 Case(s)
329258 Autosomalna dominujaca chorol;zCharcota, Mariego i Tootha typu Disorder 8 Case(s)
324321 Dysfunkcja wezta zatokowo-przedsionkowego i gluchota Disorder 8 Case(s)

3219 Zespot Fountaina Disorder 8 Case(s)
3216 Gtuchota przewodzeniowa - Zle wyksztatcone ucho zewnetrzne Disorder 8 Case(s)
314811 Niski wzrost z powodu niedoboru GHSR Disorder 8 Case(s)
314637 Mitochondrialna kardiomiopatia |.Jrzerostowa z kwasica mleczanowg Disorder 8 Case(s)
spowodowana niedoborem MTO1
306577 Dziedziczna neuropatia matym widkien zwigzana z kanatopatia Disorder 8 Case(s)
sodowg
306558 Zespo6t matogtowie pierwotne - pad’aczka - utrwalona cukrzyca Disorder 8 Case(s)
noworodkéw
306547 Zespot porencefalia-mikrocefalia-obustronna za¢ma wrodzona Disorder 8 Case(s)
3019 Zespo6t Ramona Disorder 8 Case(s)
2958 Niepetnosprawnosé intelekt.ualna sp.rzei?na z chromosomem X - Disorder 8 Case(s)
dysmorfia - atrofia mézgu
2934 Polisyndaktylia - wada serca Disorder 8 Case(s)
2885 Piebaldyzm - defekty neurologiczne Disorder 8 Case(s)
2812 Paranski zespot twardej skory Disorder 8 Case(s)
280325 Monosomia dystalna 12p Disorder 8 Case(s)
280071 ALG11-CDG Disorder 8 Case(s)
276432 Zespot przedwczesny starczy wyglad-opdznienie rozwoju-arytmia Disorder 8 Case(s)
serca
263665 Enteropatia komoérek NK Disorder 8 Case(s)
261483 Zespot duplikacji Xq27.3¢28 Disorder 8 Case(s)
261211 Zespot mikrodelecji 16p11.2p12.2 Disorder 8 Case(s)
2563 Zesp6t MOMO Disorder 8 Case(s)
2561 Zespot Ackermana Disorder 8 Case(s)
254528 Zespot mikrodelecji matczynej 14¢32.2 Subtype of disorder| 8 Case(s)
251290 Otwor ciemeniowy z dysplazjg obojczykowo-czaszkowa Disorder 8 Case(s)
244310 RFT1-CDG Disorder 8 Case(s)
2371 Smiertelny zespét podobny do zespoty Larsena Disorder 8 Case(s)
2351 Zespot Kousseffa Disorder 8 Case(s)
2326 Zespot Kallmanna - choroba serca Disorder 8 Case(s)
231736 Mata rog.c')w'ka - przedni stoiek. soczewki oIbrzyTniej j.pr.zetr\’Nah.e Disorder 8 Case(s)
unaczynienie ptodowe - szczelina btony naczyniowej i siatkéwki
2252 Hipoplazja kosci iokciowe-j - tréjpalicsz\.Ne kciuki - spodziectwo - Disorder 8 Case(s)
diastema szczeki
221054 Akrocefalopolidaktylia Disorder 8 Case(s)
2206 Zesztywniajgca hiperostoza kregéw z rogowcem dtoni i stép Disorder 8 Case(s)
2180 Wodogtowie - dysplazja zebrowo-kregowa - anomalia Sprengela Disorder 8 Case(s)
2107 Zespot Halla i Riggsa Disorder 8 Case(s)
2013 Rozszczep podniebienia - duze uszy - mata gtowa Disorder 8 Case(s)
1884 Ektopia soczewki - dystrofia btony naczyniowej i siatkowki - miopia Disorder 8 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
1852 Dysplazja siatkowki sprzezona z chromosomem X Disorder 8 Case(s)
1824 Zespot Lowry'ego i Wooda Disorder 8 Case(s)
178506 Zwapnienie mdzgu, typ Rajaba Disorder 8 Case(s)
178389 Osteopetroza - hipogammaglobulinemia Disorder 8 Case(s)
1655 Pochodne przewodu Mullera - limfangiektazja - polidaktylia Disorder 8 Case(s)
163956 Niepetnosprawnos¢ intelektualn? sprzezona z chromosomem X, typ Disorder 8 Case(s)
Nascimento
157965 Zespot Ehlersa i Danlosa typu kregowo-dtoniowo-dysplastycznego |Subtype of disorder| 8 Case(s)
1454 Zespot Joubert z wada watroby Disorder 8 Case(s)
1450 Dodatkowy chromosom markerowy/pierscieniowy pochodzacy z Disorder 8 Case(s)
chromosomu 8
137639 Zespot leukoencefalopatii, ataksji, hipodongji i hipomielinizacji Subtype of disorder| 8 Case(s)
1366 Autosomalny recesywny rogowiec dioni i stép z tysieniem wrodzonym Disorder 8 Case(s)
1327 Zespot kamptodaktylii Guadalajara typu 1 Disorder 8 Case(s)
1318 Kampomelia typu Cumminga Disorder 8 Case(s)
1278 Brachydaktylia - przedosiowy paluch koslawy Disorder 8 Case(s)
1226 Zespot Bamfortha Disorder 8 Case(s)
1188 Zespot ataksji, gtuchoty i niepetnosprawnosci intelektualnej Disorder 8 Case(s)
99843 Niedobdr adhezji leukocytow typu li Subtype of disorder| 7 Case(s)
99710 Punktowa akrokeratodermia z pigmentacja o typie piegéw Disorder 7 Case(s)
93382 Brachydaktylia typu A6 Disorder 7 Case(s)
93316 Dysplazja kregostupowo-przynasadowa typu Schmidta Disorder 7 Case(s)
929 Achalazja- mikrocefalia Disorder 7 Case(s)
90103 Choroba Charcota, Mariego-i Tootha - gltuchota - niepetnosprawnos¢ Disorder 7 Case(s)
intelektualna
85334 Zespot neurozwyrodnieniowy typuXBertini sprzezony z chromosomem Disorder 7 Case(s)
85194 Zespot kregowo-oczny Disorder 7 Case(s)
83620 Wrodzona biegunka spowodowana niedoborem komaérek Disorder 7 Case(s)
enteroendokrynowych
79094 Zespot Grange'a Disorder 7 Case(s)
71526 Otytos¢ spowodowana niedoborem proopiomelanokortyny Subtype of disorder| 7 Case(s)
65282 Zespot wiosy weiniste-rogowiec.dfoni i stop-kardiomiopatia Disorder 7 Case(s)
rozstrzeniowa
631095 Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 44 Disorder 7 Case(s)
631088 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 87 Disorder 7 Case(s)
619953 Rodzinny limfoproliferacyjny ‘niedobér odpornosci z nadmierng Disorder 7 Case(s)
reakcjg zapalna
611201 Zespot oczno-zotgdkowo-jelitowy z zaburzeniami neurorozwojowymi Disorder 7 Case(s)
600691 Ztozony niedobor czynnika VIl i X Disorder 7 Case(s)
589608 Hipopigmentacja linijna i ?symetria. tw'arzoczaszkowa z wadami Disorder 7 Case(s)
palcéw, oczu i mézgu
589527 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typ 45 Disorder 7 Case(s)
589442 Zespot niskiego wzrostu, dysplazji szkieletowej, degeneracji Disorder 7 Case(s)

siatkowki, niepetnosprawnosci intelektualnej i utraty stuchu
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poczatku

ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
czuciowo-nerwowego

562559 Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej, protruzji szczeki i zeza Disorder 7 Case(s)

544628 Zespot Fanconiego atypowy z zespotem hiperinsulinizmu Disorder 7 Case(s)
noworodkowego

538101 Wrodzona aksonalna neuropatia z encefalopatia Disorder 7 Case(s)

536532 Zespot podobny do klasycznego zespotu Ehlersa i Danlosa typu 2 Disorder 7 Case(s)

529977 Zespot dysro:egulacji’immunologi'cznej, z_apaln'e:j'choroby j.e.lita, Disorder 7 Case(s)

zapalenia stawow, nawracajacych infekgcji i limfopenii
513436 Autosomalna recesywna spastyczna paraplegia typu 78 Disorder 7 Case(s)
508476 Zespot rozszczep wargi i podniebienia-dysmorfia twarzoczaszki- Disorder 7 Case(s)
wrodzona wada serca- gluchota

508093 Zespot MEPAN Disorder 7 Case(s)

504530 Ztozony niedobor odpornosci z powodu deficytu moezyny Disorder 7 Case(s)

500548 Dysplazja przynasadowa osteosklerotyczna Disorder 7 Case(s)

500180 Zespot regresiji r')ozrjawczej i ruchowej z po?ap.ifami'dowymi Disorder 7 Case(s)

zaburzeniami ruchu o poczatku w dziecifstwie
497764 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typ 43 Disorder 7 Case(s)
Zespot przepukliny pepowinowej, przepukliny przeponowej, wad

496693 uktadu sercowo-naczyniowego oraz wad promieniowej strony Disorder 7 Case(s)
konczyny gornej

488650 Miopatia dystalna typ Tateyamiego Disorder 7 Case(s)

487825 Zespot Pierpont Disorder 7 Case(s)

486811 Prenatalny rdzeniowy zanik mie$ni z wrodzonymi ztamaniami kosci Disorder 7 Case(s)

Autosomalna recesywna mendelowska podatnosc na choroby
477857 mykobakteryjne z powodu catkowitego niedoboru receptora Disorder 7 Case(s)
RORgamma
468666 Izolowana uogdlniona anhydroza z Prawidiowymi gruczotami Disorder 7 Case(s)
potowymi
467166 Nieprawidtowe zaquty. mazgu zwiqz-ane z t.ubulinopatia (Dysgyria Disorder 7 Case(s)
zwigzana z tubulinopatig)

466703 TMEM199-CDG Disorder 7 Case(s)

459051 Dysplazja kregowo-nasadowa, typ Stanescu Disorder 7 Case(s)

457375 Encefalopatia zwigzana z ITPA Disorder 7 Case(s)

447896 Zespot drzenia, ataksji i hipomielinizacji osSrodkowej Subtype of disorder| 7 Case(s)

439822 Zespot haplinsuficjencji PDE4D Disorder 7 Case(s)

436242 Rodzinny czestoskurcz przt'e.dsiionkowy-z.aburzenia przewodzenia Disorder 7 Case(s)

ponizej peczka Hisa
435387 Autosomalna dominujaca choroba Charcot.a, Mariego i Tootha typu 2 Disorder 7 Case(s)
spowodowana mutacjg VCP

404463 Zespot wielouktadowej dysfunkcji mio.?é.ni.giadkich ze spowolnieniem Disorder 7 Case(s)
perystaltyki jelit

404440 Zespot niepetnosprawnos¢ ir.|tele!(t'ualn"a-dysmorfia twarzy z powodu Disorder 7 Case(s)

haploinsuficjencji SETD5
401785 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 62 Disorder 7 Case(s)
399086 Finska dystalna miopatia w konczynach gérnych o wczesnym Disorder 7 Case(s)
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ORPHA Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level
Number cases
397695 Zespot mikrodelecji 3gq27.3 Disorder 7 Case(s)
391646 Zespot Feingolda typu 2 Subtype of disorder| 7 Case(s)
Zespot ataksja-niepetnosprawnosé intelektualna-apraksja
370022 P ) P P . .. praks Disorder 7 Case(s)
okoruchowa-torbiele mézdzku
369950 Zespot niepeinosprawrjoéé intelt'ektualna’-’napady padaczkowe- Disorder 7 Case(s)
wielkogtowie-otytos¢
369939 Zespot ciezka niepe’mosp.rawnos’,é ruchowa i ir}telektualna-giuchota Disorder 7 Case(s)
czuciowo-nerowa-dystonia
363992 Zespot rybia tuska-niski wzrost-brachydaktylia-mikrosferofakia Disorder 7 Case(s)
Autosomalna recesywna wrodzona ataksja mézdzkowa z powodu ]
432 f 7
36343 niedoboru GRID2 Subtype of disorder Case(s)
363396 Zespot wysoka krotkowzrocznosé-gtuchota Disorder 7 Case(s)
357001 Zespot mikrodelecji 19p13.13 Disorder 7 Case(s)
352587 Padaczka ogniskowa - niep’eInospraw’r.lo%é intelektualna - malformacje| Disorder 7 Case(s)
moézgowo-moézdzkowe
352582 Rodzinna dziecieca padaczka miokloniczna Disorder 7 Case(s)
33573 Niedobdr gamma-glutamylotranspeptydazy Disorder 7 Case(s)
3341 Zespot kreczu szyi, bliznowcow, wnetrostwa i dysplazji nerek Disorder 7 Case(s)
329802 Zespot mikroduplikacji 5p13 Disorder 7 Case(s)
329329 Autosomalna recesywna szerokozakretowos¢ czotowo-skroniowa Disorder 7 Case(s)
324632 Zakazenie wirusem Hendra Disorder 7 Case(s)
320355 Autosomalna dominujgca paraplegia spastyczna typu 41 Disorder 7 Case(s)
Mendlowska podatnos¢ na choroby mykobakteryjne sprzezona z )
319623 Subt f disord 7C
chromosomem X spowodowana niedoborem CYBB ubtype of disorder ase(s)
319504 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 8 Disorder 7 Case(s)
3194 Zespot Sterna, Lubinsky'ego i Durrie Disorder 7 Case(s)
317476 Niedobor odporrloé.ci sprz.eiony z chrOTnos..omem X z niedoborem Disorder 7 Case(s)
magnezu, zakazeniem wirusem Epsteina i Barra i nowotworem
314689 Ztozony Niedobor odpornosci z powodu deficytu STK4 Disorder 7 Case(s)
Ciezka hipotonia noworodkow-napady padaczkowe-encefalopatia
314655 'ezia hip I W W . pacy p ) ziow pat! Subtype of disorder| 7 Case(s)
spowodowane mikrodelecjg 5q31.3
308425 Kwasica metylomalonowa z powodu niedoboru epimerazy Disorder 7 Case(s)
metylomalonylo-CoA
3078 Gteboka niepetnosprawnos¢ intelektualna sprzezona z chromosomem Disorder 7 Case(s)
X typu Gustavsona
300382 Zespot progeroidalny i marfanoidalny-lipodystrofia Disorder 7 Case(s)
293978 Zespot Niedobor funkcji czesci przednilej. przysadki-zmienny Niedobor Disorder 7 Case(s)
odpornosci
293165 Zespot krucha skdra-wtosy wetniste-rogowiec dtoniowo-podeszwowy Disorder 7 Case(s)
2920 Zespot Olivera Disorder 7 Case(s)
2872 Zespot sercowo-czaszkowy typu Pfeiffera Disorder 7 Case(s)
280365 Autosomalna semidominujgca ciezka laminopatia lipodystroficzna Disorder 7 Case(s)
2645 Niskorostos¢ osteoglofoniczna Disorder 7 Case(s)
263347 Zespot MRCS Disorder 7 Case(s)
261279 Zespot mikrodelecji 17q23.1g23.2 Disorder 7 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
261229 Zespot mikroduplikacji 14q11.2 Disorder 7 Case(s)
261204 Zespo6t mikroduplikacji 16p11.2p12.2 Disorder 7 Case(s)

2598 Miopatia mitochondrialna i anemia syderoblastyczna Disorder 7 Case(s)
2560 Zespot Mobiusa - n.europatia aksonalna - hipogonadyzm Disorder 7 Case(s)
hipogonadotropowy
254930 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 7 Disorder 7 Case(s)
254534 Zespot hipometylacji matczynej 14q32.2 Subtype of disorder| 7 Case(s)
247198 Postepujacy zanik mézdzkowo-mdézgowy Disorder 7 Case(s)
2439 Zespot Pattersona, Stevensona i Fontaine'a Disorder 7 Case(s)
228379 Trichodysplazja spowodowana zakazeniem wirusowym Disorder 7 Case(s)
228190 Przetrwaty przewdd tetniczy - d\:vaukpfatkowa zastawka aorty - wady Disorder 7 Case(s)
2232 Pierwotny hipogonadyzm hipergonadotropowy - tysienie ciemieniowe Disorder 7 Case(s)
2141 Wada przepony - skrocenie konczyny - wada czaszki Disorder 7 Case(s)
211067 Ataksja epizodyczna typu 5 Disorder 7 Case(s)
209970 Ataksja epizodyczna typu 7 Disorder 7 Case(s)
2095 Zespot Gorlina, Chaudhry i Mossa Disorder 7 Case(s)
199332 Zespo6t endokrynowo-maézgowo-osteodyplastyczny Disorder 7 Case(s)
1875 Wrodzona dystrofia miesniowa - zacma dziecieca - hipogonadyzm Disorder 7 Case(s)
1858 Dysplazja szkieletowa- padaczka - niski wzrost Disorder 7 Case(s)
1842 Dysplazja kosci, Smiertelny typ Holmgrena Disorder 7 Case(s)
1818 Dysplazja ektodermalna typu wiosowo-zebowo- paznokciowego Disorder 7 Case(s)
178338 Zespot wrazliwosci na promieniowanie UV Disorder 7 Case(s)
168566 Smiertelna chor.oba mitochondriilna spowodonana ztozonym Disorder 7 Case(s)
deficytem fosforylacji oksydatywnej 3
163976 Niepetnosprawnos¢ intelektualna sprzezona z chromosomem X, typ Disorder 7 Case(s)
Van Escha
163693 Zespo6t mikrodelecji 2p21 Disorder 7 Case(s)
1574 Zwyrodnienie siatkdwki - nanoftalmia - jaskra Disorder 7 Case(s)
140952 Syndaktylia - telekantus - malformacje odbytowo-genitalne i nerek Disorder 7 Case(s)
139474 Zespot mikroduplikacjil7q11.2 Disorder 7 Case(s)
1299 Zespot skrzelowo-szkieletowo-ptciowy Disorder 7 Case(s)
1131 Dyzostoza zuchwowo-twarzowa sprzezona z chromosomem X Disorder 7 Case(s)
1078 Sztywnosc kciuka - brachydaktylia - niepetnosprawnos¢ intelektualna Disorder 7 Case(s)
101078 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 4 sprzezona z Disorder 7 Case(s)
chromosomem X
101008 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 28 Disorder 7 Case(s)
999 Fenotyp gronostaja Disorder 6 Case(s)
99141 Zespot atrezja nozdrzy tylnych - obrzek limfatyczny Disorder 6 Case(s)
991 Zespot PAGOD Disorder 6 Case(s)
98893 Wrodzona dystrofia miesniowa typu 1B Disorder 6 Case(s)
91498 Rodzinne wrodzone porazenie nerwu bloczkowego Disorder 6 Case(s)
85276 Niepetnosprawnosc¢ intelektualna typu Armfielda sprzezona z Disorder 6 Case(s)
chromosomem X
79156 Ataki padaczkowe - niepetnosprawnosc intelektualna z powodu Disorder 6 Case(s)
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ORPHA Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level
Number cases
hydroksylizynurii
79106 Zespot Eikena Disorder 6 Case(s)
66518 Skrécone pigte kosci sSrédrecza - insulinoopornosé Disorder 6 Case(s)
642085 Dysplazja kregowo-nasado.wo-przynasadowa z wiotkoscig stawow Disorder 6 Case(s)
zwigzana z EXOC6B
619367 Zespot autozapalny zwigzany z SAMDIL Disorder 6 Case(s)
569274 Zespo6t mnogich dysfunkcji mitochondrialnych, typu 5 Disorder 6 Case(s)
565624 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 39 Disorder 6 Case(s)
555402 Niedobdr dehydratazy NAD(P)HX Disorder 6 Case(s)
541423 Zespot opdznionego wzrastania, niepeincisprawnoéci intelektualnej Disorder 6 Case(s)
oraz hepatopatii
538958 Ztozony niedobodr odpornosci z powodu deficytu CD70 Disorder 6 Case(s)
Wrod taksja (niezb $€) moézdzk t tacj
512260 rodzona ataksja (niezbornos$¢) mézdzkowa wywotana mutacja genu Disorder 6 Case(s)
RNU12
508523 Hiperfenylalaninemia spowodowana niedoborem DNAJC12 Disorder 6 Case(s)
505242 Zespot regresiji psychomotoryczn.ej, apraks{i okoruchowej, zaburzenia Disorder 6 Case(s)
ruchu i nefropatii
Ciozkie zab - - trudnosciami dzywianiu,
500545 iezkie zaburzenie ne.uro.rozwc.o]owe ztru nosmaml’wo 2Zywianiu Disorder 6 Case(s)
stereotypiami dtoni oraz obustronng zaéma
500055 Zespot mikrodelecji 16p13.2 Subtype of disorder| 6 Case(s)
496756 Zespot wezesnej i pos.tepuja!f:ej .erjcc.efalopatii, a.taksji spastycznej, Disorder 6 Case(s)
dystalnej atrofii mie$niowo-rdzeniowej
495879 Agenezja wrodzona moszny Disorder 6 Case(s)
Leukodystrofia hipomielinizujgca autosomalna recesywna zwigzana z .
495844 D
958 C110RE73 isorder 6 Case(s)
488642 Zaburzenie neurorozwojow.e z niepetnosprawnoscig intelektualng Disorder 6 Case(s)
zwigzane z TELO2
Zespot catosci BZnieni ju, ku, .
480898 espot ca os'aowego o-poznu’al?la. w foz.wmu Xvad wz.ro u Disorder 6 Case(s)
postepujacego zaniku moézdzku i hipotonii tutowia
Zespol ciezkiej hipotonii, opoznieni ho-ruch ) i wad '
467176 espot ciezkiej hipotonii, opdZnienia psycho-ruchowego, zeza i wady Disorder 6 Case(s)
przegrody serca
466791 Zespot wielkogtowia, niep.ef’nc.)spraw?oéci intelektualnej i niescalenia Disorder 6 Case(s)
miesnia lewej komory
466688 Zespot znacznejniepeinospraw.r.\oéci inttlelektuallnejl, .ag.enezji'ciaia Disorder 6 Case(s)
modzelowatego, dysmorfii twarzy i ataksji mézdzkowej
464288 Zespot niskiego wzrostu, brachydaktylii, otytosci i opéZnienia rozwoju Disorder 6 Case(s)
457378 Ztozona $miertelna osteochondrodysplazja Disorder 6 Case(s)
447980 Zespot mikroduplikacji 19p13.3 Disorder 6 Case(s)
444463 Zespot Evansa zwigzany z pierwotnym niedoborem odpornosci Disorder 6 Case(s)
436141 Zespot ciezkiej niepehjosprawnoléci i’ntelektualne,j, hipotonii, zeza, Disorder 6 Case(s)
grubych rysow twarzy i stop ptasko-koslawych
436003 Zespot Pierre'a Robina, przykurczy i opdznienia w rozwoju Disorder 6 Case(s)
Zespot nieprawidtowosci paznokci i zebow, rogowca dtoniowo- .
423454 pol nieprawidiow _I paz . " ze. W gw ! W Disorder 6 Case(s)
podeszwowego brzeinego i hiperpigmentacji jamy ustnej
401874 Zespot Smiertelnej mnogiej dysfunkcji mitochondriéw typu 2 Disorder 6 Case(s)
401777 Zespot atrofia nerwu wzrokowego-niepetnosprawnos¢ intelektualna Disorder 6 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
398127 Twardzina noworodkow Disorder 6 Case(s)
370088 Zespot ostrej dzieciece.j niewydolnosci watroby i zaburzen Disorder 6 Case(s)

wielouktadowych
363540 Leukoencefalopatia z tagodng ata'ksj'a moézdzkowa i obrzekiem istoty Disorder 6 Case(s)
biatej
357329 Kryptosporidioza - przewlekte zapalenie drog zétciowych - choroba Disorder 6 Case(s)
watroby
352682 Lizencefalia typu kostki brukowej bez zaangazowanie miesni i oczu Disorder 6 Case(s)
352654 Postepujaca neurodegeneracja o \{vc.zesnym pocz,afku z catkowity Disorder 6 Case(s)
utratg wzroku, ataksja i spastycznoscia
352447 Postepujaca oftalmoplegia zewnetrzna - miopatia - wyniszczenie Disorder 6 Case(s)
3316 Zespot Thomasa Disorder 6 Case(s)
3246 Symfalangizm z wielokrotnymi wadami dtoni i stop Disorder 6 Case(s)
324569 Hipoplazja mostowo-mézdzkowa typu 8 Disorder 6 Case(s)
319651 Megaloblastyczna niedokrwistos¢ ko.nstytucjonalna z ciezkg choroba Disorder 6 Case(s)
neurologiczna
Mendlowska podatnosé na choroby mykobakteryjne sprzezona z .
319612 chrom:somem X spowodow\;nayniedobor‘e”m IKIF?:KGe Subtype of disorder | 6 Case(s)
319574 Autosomalr.\a recesywna mer:nd.lowska p.odatnoéé na choroby Disorder 6 Case(s)
mykobakteryjne z powodu cze$ciowego niedoboru IFNgammaR2
319563 Mendlowska podatnos’.é.na cho.roby mykobakteryjne z powodu Disorder 6 Case(s)
catkowitego niedoboru 1ISG15
3175 Spatycznosc - niepetnosprawnosé intelektualna- padaczka sprzezona z Disorder 6 Case(s)
chromosomem X
317428 Ztozony Niedobér odpornosci z powodu deficytu ORAI1 Subtype of disorder| 6 Case(s)
314667 TMEM165-CDG Disorder 6 Case(s)
314399 Autosomalna dominujaca aplazja i mielodysplazja Disorder 6 Case(s)
3077 Niepetnosprawnos¢ intelektualna sprzei?na z chromosomem X - Disorder 6 Case(s)
psychoza - makroorchidyzm
3074 Niepetnosprawnos¢ intelektualna - niski wzrost - hiperteloryzm Disorder 6 Case(s)
3038 Opdinienie mowy -asymetria twarzy - zez - zmarszczki ptatka ucha Disorder 6 Case(s)
289513 Zespot mikrodelecji 12q15q21.1 Disorder 6 Case(s)
2824 Paraplegia - niepetnosprawnos¢ intelektualna - hiperkeratoza Disorder 6 Case(s)
2815 Parapareza spastyczna - gtuchota Disorder 6 Case(s)
2804 Zespot W Disorder 6 Case(s)
2793 Zespot uszno-paznokciowo-strzatkowy Disorder 6 Case(s)
2743 Oftalmoplegia - niepetnosprawnos¢ intelektualna - jezyk pobruzdzony Disorder 6 Case(s)
254361 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-konczynowa typu 2Q Disorder 6 Case(s)
254346 Zespot mikrodelecji 19p13.12 Disorder 6 Case(s)
254343 Autosomalna recesywna ataksja spasty.czna - zanik nerwu Disorder 6 Case(s)
wzrokowego - dyzartria
247815 Autosomalna recesywna ataksja z powodu niedoboru PEX10 Disorder 6 Case(s)
2464 Zespo6t marfanoidalny typu De Silva Disorder 6 Case(s)
2339 Rogowacenie mieszkowe - kartowatosc - atrofia mozgu Disorder 6 Case(s)
2328 Zespo6t Kapura i Toriello Disorder 6 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
230851 Zespot Ehlersa i Danlosa, typ zastawek serca Disorder 6 Case(s)

2306 Zespot pseudo-izotretynoinowy Disorder 6 Case(s)
2230 Hipogonadyzm hipergonadotropowy - tysienie czotowo-ciemieniowe Disorder 6 Case(s)
211017 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 30 Disorder 6 Case(s)
2057 Zwezenie szpary powiekowej - ptoza- esotropia - syndaktylia - niski Disorder 6 Case(s)
wzrost
1951 Zespot padaczki i telangiektazji Disorder 6 Case(s)
1808 Hydrotyczna dysplazja ektodermalna typu Christianson i Fourie Disorder 6 Case(s)
178303 Zespot mikrodelecji 8g22.1 Disorder 6 Case(s)
169464 Pierwotny niedob6r CD59 Disorder 6 Case(s)
168984 Zespot CLAPO Disorder 6 Case(s)
1661 Skorzak rogowki sprzezony z chromosomem X Disorder 6 Case(s)
157820 Zespot potliwosci indukowany chtodem Disorder 6 Case(s)
1307 Zespot skréconych konczyn dolnych i matozuchwia Disorder 6 Case(s)
1051 Zespo6t Ramosa i Arroyo Disorder 6 Case(s)
100071 Mozaikowa trisomia 3 Disorder 6 Case(s)
98676 Autosomalny recesywny izolowany zanik nerwu wzrokowego Disorder 5 Case(s)
97341 Przewlekta makulopatia plakoidalna Disorder 5 Case(s)
94056 I1zolowana synostoza ramienno-fokciowa Disorder 5 Case(s)
93352 Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa typu Shohat Disorder 5 Case(s)
90399 Zlokalizowany liszaj éluzc'owaty z gar?mop?tia monoklonalng lub Subtype of disorder| 5 Case(s)
objawami ogélnymi
90301 Rogowacenie ciemne - op?rnoéé T\a ins’uline - mrowienie miesni - Disorder 5 Case(s)
powiekszenie koriczyn
86915 Obrzek limfatyczny - wady przegrody miedzyprzedsionkowej - zmiany Disorder 5 Case(s)
twarzy
86914 Zespot obrzeku limfatycznego-anomalii tetniczo-zylnej mozgu Disorder 5 Case(s)
86821 Lizencefalia typu 3 - rodzinna sekwencja akinezji ptodu Disorder 5 Case(s)
85297 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 3 sprzezona z chromosomem X Disorder 5 Case(s)
85295 Choroba HSD10, typ atypowy Subtype of disorder| 5 Case(s)
85284 Zespot BRESEK Disorder 5 Case(s)
85280 Niepetnosprawnos¢ in.te!ekttllalna sprzeiona. z chromosomem X - Disorder 5 Case(s)
tokiec koslawy - dysmorfia
85175 Dysplazja Astley'a i Kendalla Disorder 5 Case(s)
85165 Ciezka achondroplazja - opdznienie rozwoju - rogowacenie ciemne Disorder 5 Case(s)
85112 Rogowiec dtoni i stop - odwrdcenie Pici XX - predyspozycja do raka Disorder 5 Case(s)
kolczystokomérkowego
84132 Miopatia zalezna od desminy z ciatkami typu Mallory'ego Disorder 5 Case(s)
83472 Zespot CAMOS Disorder 5 Case(s)
79095 Wrodzony defekt syntezy kwasow zétciowych typu 4 Disorder 5 Case(s)
75374 Bradyopsja Disorder 5 Case(s)
73272 Opodznienie wzrostu z powodl{ niec?oboru czynnika wzrostu Disorder 5 Case(s)
podobnego do insuliny typu 1
65287 Niedobér beta-ureidopropionazy Disorder 5 Case(s)
631073 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 82 Disorder 5 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
596759 Ztozony niedobodr odpornosci z powodu haploinsuficjencji RELA Disorder 5 Case(s)
572428 Proteinoza pecherzykow pIucnYch i hipogan?maglobulinemia o Disorder 5 Case(s)

poczatklu w niemowlectwie
569290 Zespo6t mnogich dysfunkcji mitochondrialnych, typu 6 Disorder 5 Case(s)
566192 Wrodzona ptytkowa trombocytopenia autosomalna recesywna Disorder 5 Case(s)
557056 Ataksja spastyczna i dyzartria z powodu deficytu glutaminazy Disorder 5 Case(s)
557003 Zespot oczno-moézgowo-zebowy Disorder 5 Case(s)
544488 Zespot catos’,ciowte.go opéililienia rozwoju, ’fysienia,’ma’fog’fowia, Disorder 5 Case(s)
dysmorfii twarzy i wad strukturalnych mézgu
529965 Zespot niepetnosprawnosci i?telektualnej, autyz.mu, apraksji mowy i Disorder 5 Case(s)
dysmorfii twarzoczaszkowej
527450 Zespot ciezkiej miopatii-uog_élr?ionej nadmiernej ruchomosci stawéw- Disorder 5 Case(s)
niskiego wzrostu
Zespot wrodzonej postepujgcej niewydolnosci szpiku kostnego-
508542 niedoboru odpornosci zwigzanej z limfocytami B-dysplazji Disorder 5 Case(s)
szkieletowej
50815 Zespot gtuchoty skrzelopochodnej Disorder 5 Case(s)
505227 Ztozony niedoboér odpornosci z powodu niedoboru GINS1 Disorder 5 Case(s)
500144 Zespot wezesnej i postepujacej.encefflop’atii, niedostuchu, hipoplazji Disorder 5 Case(s)
mostu i atrofii mozgu
Zespot okresowej goraczki, zapalenia tkanki ttuszczowej i dermatozy o ]
500062 . . Disorder 5 Case(s)
poczatku w niemowlectwie
498251 Goraczka periodyczna zalezna od cyklu miesiecznego Disorder 5 Case(s)
488635 Zespot epilepsji f) wczesnym ;.u.)czatku, ’niepeinosprawnoéci Disorder 5 Case(s)
intelektualnej i wad moézgu
488618 Niedobdr transketolazy Disorder 5 Case(s)
488434 Zespot kamptodaktylii, Guadalajara typ 3 Disorder 5 Case(s)
488232 Zespot rozszczepienia stopy - polidaktylii promienia sSrodkowego Disorder 5 Case(s)
488168 Zespot matogtowia, wrodzonej za¢my i tuszczycowego zapalenia skory Disorder 5 Case(s)
481665 Niedobd6r UPS18 Disorder 5 Case(s)
480491 Rodzinna postepujaca choleostaza wewngtrzwatrobowa zalezna od Subtype of disorder| 5 Case(s)
MYOS5B
466695 Dysplazja okolicy nad czubkiem nosa Disorder 5 Case(s)
464756 Rodzinny guz neuroendokrynowy zotadka typu 1 Disorder 5 Case(s)
464440 Dystonia pierwotna, typ DYT27 Disorder 5 Case(s)
464366 Letalna dysplazja szkieletowa zalezna od NEK9 Disorder 5 Case(s)
459056 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 75 Disorder 5 Case(s)
457284 Z'espél mafogfowi’a,‘ r\ipoplazji cial-a' modzeloxvatego, Disorder 5 Case(s)
niepetnosprawnosci intelektualnej i dysmorfii twarzy
Zespot postepujacego drzenia samoistnego, uposledzenia mowy,
457212 dysmorfii twarzy, niepetnosprawnosci intelektualnej i Disorder 5 Case(s)
nieprawidtowego zachowania
447737 Niedob6r DOCK2 Disorder 5 Case(s)
445062 Zespot cukrzycy o poczatku w wieku mfodzier'\f:zym z osrodkowq i Disorder 5 Case(s)
obwodowa neurodegeneracja
444002 Zespot mikrodelecji 11g22.2g22.3 Disorder 5 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
423275 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 40 Disorder 5 Case(s)
402364 Dzieciecy zanik mézgu i mléidiku z.postnatalna postepujaca Disorder 5 Case(s)

mikrocefalig
401986 Zespot mikrodelecji 1p31p32 Disorder 5 Case(s)
Ciezka noworodkowa kwasica mleczanowa z powodu niedoboru .
397593 ¢ kompleksu NFS1-1SD11 P Disorder 5 Case(s)
391487 Zespot enteropatii autoimmunologicznej i endokrynopatii zwigzanej Disorder 5 Case(s)
ze STAT1
369847 Zespot niepetnosprawnosé int.elektualpa-ruchy hiperkinetyczne- Disorder 5 Case(s)
ataksja tutowia
363665 Zespot osteolizy kor?cc?wych paliczkéw, zmian p'rzypominajqcych Disorder 5 Case(s)
keloid i przedwczesnego starzenia
363654 Zespot parkinsonizm - spastycznos¢ sprzezony z chromosomem X Disorder 5 Case(s)
363618 Zespot progerii sercowo-skornej zwiazany z LMNA Disorder 5 Case(s)
363611 Zaburzenie nerwoworozwojowe zwigzane z CTCF Disorder 5 Case(s)
356996 Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej i zaburzen snu zwigzany z Disorder 5 Case(s)
ANK3
353320 Niedobdr karboksylazy pirogronianowej, typ tagodny Subtype of disorder| 5 Case(s)
352718 Postepujaca dystrofia siatkowki s?owodowana defektem transportu Disorder 5 Case(s)
retinolu
352596 Postepujaca padaczka miokloniczna z dystonia Disorder 5 Case(s)
3383 Aplazja bloczka kosci ramiennej Disorder 5 Case(s)
3304 Kompleks Fallota - niepetnosprawnos¢ intelektualna - opdznienie Disorder 5 Case(s)
wzrostu
329173 Zespot autozapalenie z ropnym zakazeniem bakteryjnym i Disorder 5 Case(s)
amylopektynoza
3291 Zespot Teebi i Shaltouta Disorder 5 Case(s)
3238 Zespot sercowo-kregowo-nadgarstkowo-twarzowy Disorder 5 Case(s)
3230 Gtuchota - oligodoncja Disorder 5 Case(s)
3217 Gtluchota - uchytkowatos¢ jelita cienkiego - neuropatia Disorder 5 Case(s)
320391 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 46 Disorder 5 Case(s)
320385 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 49 Disorder 5 Case(s)
320360 Paraplegia spastyczna mitochondrialna zalezna od MT-ATP6 Disorder 5 Case(s)
319519 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 14 Disorder 5 Case(s)
319160 Miopatia wrodzona z os’rodkc_uwo uk')ionymi jadrami i atypowymi Disorder 5 Case(s)
jadrami
3180 Zespot kamptodaktylii z platyspondylia Disorder 5 Case(s)
3168 Zespot Sillence Disorder 5 Case(s)
3166 Sialuria Disorder 5 Case(s)
3164 Zespot przepukliny pepowinowej typu Shprintzena i Goldberga Disorder 5 Case(s)
314652 Wariant amyloidozy ABeta2M Disorder 5 Case(s)
314555 Zespot dysplazja twarzowo-czaszkowa-osteopenia Disorder 5 Case(s)
314034 Zespot mikroduplikacji 7p22.1 Disorder 5 Case(s)
3079 Niepetnosprawnos¢ intelektualna typu Buenos-Aires Disorder 5 Case(s)
300552 Pecherzykowe zapalenie przewodow zétciowych i trzustki Disorder 5 Case(s)
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300504 Rogowiak macierzy paznokcia Disorder 5 Case(s)
300313 Zespot zacma wrodzona - niedostuch - ciezkie opdznienie rozwoju Disorder 5 Case(s)

3003 Pyknoachondrogeneza Disorder 5 Case(s)
293964 Hipoglikemia hipoinsulinemiczna i potowiczy przerost ciata Disorder 5 Case(s)
293955 Encefalopatia dziecieca z powodu niedoboru pirofosfokinazy tiaminy Disorder 5 Case(s)
293925 Smiertelny zespé6t przepuinT\a mazgowa potyliczna-dysplazja Disorder 5 Case(s)

szkieletowa
293462 Dystrofia pre-Descementalna Disorder 5 Case(s)

2840 Dysplazja miednicy - artrogrypoza koriczyn dolnych Disorder 5 Case(s)

2831 Dysplazja rizomeliczna typu Pattersona-Lowry'ego Disorder 5 Case(s)

2819 Paraplegia spastyczna - zmiany skérne na twarzy Disorder 5 Case(s)
280403 Rodzinny zespét przepukliny pepowinowej z dysmorfig twarzy Disorder 5 Case(s)
280183 Kwasica metylomalonowa z pow?du defektu receptora Disorder 5 Case(s)

transkobalaminy

2798 Szerokozakretowos$c¢ - niepetnosprawnosé intelektualna - padaczka Disorder 5 Case(s)

2736 Smiertelny zespé6t przepukli.ny'pe!)owinowej i rozszczepu Disorder 5 Case(s)

podniebienia

2715 Zespot oczno-nerkowo-mozdzkowy Disorder 5 Case(s)

2714 Zespot oczno-podniebienno-mézgowy Disorder 5 Case(s)

2703 Znamie typu winnej plamy- mega cisterna magna - wodogtowie Disorder 5 Case(s)

2672 Zespot Neuhausera, Eichnera i Opitza Disorder 5 Case(s)

2669 Nefroza - gtuchota - wady uktadu moczowego i palcow Disorder 5 Case(s)

2668 Nefropatia - gtuchota - nadczynnos¢ przytarczyc Disorder 5 Case(s)
264200 Zespot mikrodelecji 14922¢23 Disorder 5 Case(s)
261102 Zespot mikroduplikacji dystalnej 7q11.23 Disorder 5 Case(s)

2571 Zaburzenie immunologiczno-neurologiczne sprzezone z Disorder 5 Case(s)

chromosomem X

2558 Zespot Mikati, Najjara i Sahli Disorder 5 Case(s)

255235 Zespot deplecji mitochondrialnego DNA: postac encefalomiopatyczna Disorder 5 Case(s)
z tubulopatia

2536 Rogdéwka mata - jaskra - brak zatok czotowych Disorder 5 Case(s)

2491 Wady przewodu Mullera - wady koriczyn Disorder 5 Case(s)

2432 Makrosomia - matoocze - rozszczep podniebienia Disorder 5 Case(s)

2325 Posta¢ prosta pecherzm{veg? oddzie!ania sie naskorka z Disorder 5 Case(s)

adoncja/hipodoncja
228390 Dysplazja czotowo-nosowa z tysieniem i wadg narzadow ptciowych Disorder 5 Case(s)
228240 Elastoderma Disorder 5 Case(s)
228227 Ogniskowa elastoza skéry o péZznym poczatku Disorder 5 Case(s)
217026 Zespot twarzowo-sercowo-szkieletowy z makrocefalig Disorder 5 Case(s)

2158 Histydynuria - wada kanalikow nerkowych Disorder 5 Case(s)

2085 Jaskra - bezdech senny Disorder 5 Case(s)

2077 Zespot Germana Disorder 5 Case(s)
206580 Autosomalna recesywna chorol?a dolnfegc.) neuronu ruchowego o Disorder 5 Case(s)

poczatku w wieku dzieciecym

2001 Rozszczep wargi/podniebienia - malrotacja jelit - kardiopatia Disorder 5 Case(s)
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Number cases
199337 Niewydolnos¢ trzustki - niedokrwistos¢ - hiperostoza Disorder 5 Case(s)

1811 Dysplazja zebowa ze skroceniem ptytki paznokci Disorder 5 Case(s)
169079 Niedobdr Cernunnos-XLF Disorder 5 Case(s)
168563 46,XY dysgenezja gonad - ruchowa i czuciowa neuropatia Disorder 5 Case(s)
168443 Zespot dysplazji kregowo-nasadowo-przynasadowej i hipotrichozy Disorder 5 Case(s)

1657 Dermatoosteoliza typu Kirghiziana Disorder 5 Case(s)
157962 Zespot oczno-uszny typu Schordereta Disorder 5 Case(s)
157954 Zespot ANE Disorder 5 Case(s)
156728 Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa, typ matryliny-3 Disorder 5 Case(s)

1566 Malformacja Dandy'ego i Walkera - polidaktylia zaosiowa Disorder 5 Case(s)

1514 Zespot czaszkowo-palcowy - niepetnosprawnos¢ intelektualna Disorder 5 Case(s)

1415 Cholestaza - retinopatia barwnikowa - rozszczep podniebienia Disorder 5 Case(s)

1129 Arachnodaktylia - nieprawit.ﬂowa osteogeneza - niepetnosprawnos¢ Disorder 5 Case(s)

intelektualna

1113 Brak paliczkow - syndaktylia - mikrocefalia Disorder 5 Case(s)
101076 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 2 sprzezona z Disorder 5 Case(s)

chromosomem X
1005 Zespot tysienie, przykurc'ze, karfowatos$c¢ i niepetnosprawnos¢ Disorder 5 Case(s)
intelektualna
96192 Ojcowska jednorodzicielska disomia chromosomu 7 Disorder 4 Case(s)
96188 Matczyna jednorodzicielska disomia chromosomu 22 Disorder 4 Case(s)
93946 Zespo6t mézgowo-podniebienno-sercowy Hamela Subtype of disorder| 4 Case(s)
93405 Syndaktylia typu 4 Disorder 4 Case(s)
93333 Dyspazja miedniczno-topatkowa Disorder 4 Case(s)
921 Zespot Abruzzo i Ericksona Disorder 4 Case(s)
Zespot pierwotnego niedoboru odpornosci spowodowan .
90023 PoP niegdoborem P14/L:\’MTOR2 P ! Disorder 4 Case(s)
88635 Miopatia z obecnoscig wakuoli i agrega.tami biatek siateczki Disorder 4 Case(s)
sarkoplazmatycznej
85326 Niepetnosprawnosc¢ intelektualna typu Stolla sprzezona z Disorder 4 Case(s)
chromosomem X
85325 Niepetnosprawnos¢ intelektualna typu Stevensona sprzezona z Disorder 4 Case(s)
chromosomem X
85323 Niepetnosprawnos¢ intelektualna typu Seemanova sprzezona z Disorder 4 Case(s)
chromosomem X
85285 Niepetnosprawnos¢ intelektualna typu Schimke sprzezona z Disorder 4 Case(s)
chromosomem X
85283 Niepetnosprawnos¢ intelektualna typu Milesa i Carpentera sprzezona Disorder 4 Case(s)
z chromosomem X
85186 Stwardnienie srodkostne- hipoplazja mézdzku Disorder 4 Case(s)
85184 Dysplazja czaszkowo-przynasadowa, typ kostek Worma Disorder 4 Case(s)
85172 Mikrocefaliczna dysplazja osteodysplastyczna, typ Saula i Wilsona Disorder 4 Case(s)

806 Zespot Scotta Disorder 4 Case(s)
77295 Leukodystrofia z oligodoncja Subtype of disorder| 4 Case(s)
75391 Niedobdr odpornosci z deficytem komérek naturalnych zabdjcow i Disorder 4 Case(s)
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niewydolnoscig nadnerczy
69735 Hipotrichoza - obrzek limfatyczny - telangiektazja Disorder 4 Case(s)
65743 Autosomalny dominujacy zespot mnogich ptetwistosci Disorder 4 Case(s)
65288 Utrwalona cukrzyca noworodkowa - agnezja trzustki i mozdzku Disorder 4 Case(s)
Zespot opdbznienia rozwoju-niedoboru odpornosci-leukoencefalopatii-
619979 pot opoz z j, ] P . P Disorder 4 Case(s)
hipohomocysteinemii
617919 Indukowany zimnem zespét autozapalny zwigzany z F12 Disorder 4 Case(s)
611256 Hipoplazja mostowo-moézdzkowa typu 12 Disorder 4 Case(s)
611237 Parkinsonizm z polineuropatia Disorder 4 Case(s)
611223 Zespot grzietowo-brzuszny zwigzany z EN1 Disorder 4 Case(s)
600668 Zespot z.aburzenia ne.urorozwojowe"go, znaczne.j niepetnosprawnosci Disorder 4 Case(s)
intelektualnej oraz dysmorfii twarzy zwigzany z CCNK
Zespot przerostu dzigset, niepetnosprawnosci
598603 intelektualnej/opdznienia rozwoju, padaczki, hipertrichozy i dysmorfii Disorder 4 Case(s)
twarzy
580933 Letalne wady rozwojowe moézgu i serca Disorder 4 Case(s)
566067 Zespot dysfunk(.:ji neutrofili: niedob?ru odpornosci, zaburzen Disorder 4 Case(s)
autoinflamatoryjnych zwigzany z CEBPE
Encefal i k k i
557064 ncefalopatia padaczkowa nowo.rod owa z powodu niedoboru Disorder 4 Case(s)
glutaminazy
556955 Zespot agenezji trzustki i holoprozencefalii Disorder 4 Case(s)
529574 Zespot retrakcyjny Duane'a z wrodzonym niedostuchem Disorder 4 Case(s)
521438 Zespot wrodzonych wad kregostupa-serca-nerek Disorder 4 Case(s)
521390 Zespot paraplegii spastycznej- niepefn’o.sprawnoéci intelekturalnej- Disorder 4 Case(s)
zeza-otytosci
521305 Miopatia proksymalna. z ogniskc.)wyn:l wyczerpaniem puli Disorder 4 Case(s)
mitochondrialnej
A | toz legi
506353 utosomalna recesywna z oz.ona spastyczna pa:rap egia Disorder 4 Case(s)
spowodowana dysfunkcjg szlaku Kennedy’ego
505216 Kwasica 3-metyloglutakonowa typ 9 Disorder 4 Case(s)
Zespot atrezji zewnetrznego przewodu stuchowego, poszerzonego
500188 wewnetrznego przewodu stuchowego oraz dysmorfii twarzy Disorder 4 Case(s)
sprzezony z chromosome X
500159 Z:e.sp.éi maiogiow.i.a\, hipopl.az!'i ciata modzelom’la.t.ego i robaka . Disorder 4 Case(s)
mozdzku, dysmorfii twarzy i niepetnosprawnosci intelektualne;j
Zespot ki , hiepet Sci intelektualnej i .
500095 espot wysokiego wzrostu, niepetnosprawnosci intelektualnej i wad Disorder 4 Case(s)
nerek
Zespot nie-letalnej autosomalnej recesywnej mnogiej artrogrypo
498693 potnt Jau . ,j .yw ! giel grypozy Disorder 4 Case(s)
wrodzonej zwigzanej z MYBPC1
498488 Zespot nadmiernego wzrostu z translokacjg 2q37 Disorder 4 Case(s)
498485 Zespot nadmiernego wzrostu i dysplazji kregostupowo-przynasadowej Disorder 4 Case(s)
497906 Zespot deneneracji jader podstawy mozgu o poczatku w dziecinstwie Disorder 4 Case(s)
495818 Zespot mikrodelecji 9933.3q34.11 Disorder 4 Case(s)
Zespot wrodzonej dystrofii miesSniowej, niewydolnosci oddechowej, .
486815 potw ,z ! .y I,I . 'e, fow j I Wy , . ! , wel Disorder 4 Case(s)
nieprawidtowosci skornych i wiotkosci stawéw
485421 Zespot choroby zwojéw podstawnych podobnej do zespotu Leigha, |Subtype of disorder| 4 Case(s)
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Number cases
zaniku nerwu wzrokowego i neuropatii obwodowe;j
480682 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-konczynowa typu 2Z Disorder 4 Case(s)
480556 Izolowane stwardniajace zapalnie drog z6tciowych noworodkow Disorder 4 Case(s)
480536 Rodzinna atenuowana polipowatosc¢ gruczolakowata zalezna od Subtype of disorder| 4 Case(s)
MSH3
480476 Rodzinna postepujaca choleostaza wewnatrzwatrobowa typu 5 Subtype of disorder| 4 Case(s)
Smiertelny zespét niescalenia mie$nia lewej komory, drgawek,
478049 4 z_ P L. Q L. J ] ¥, g Disorder 4 Case(s)
hipotonii, zacmy i opéZnienia w rozwoju
476126 Zespot mikrognacji,.na.wracajqcych inf(’ek.c.ji, zaburzen z?chowania i Disorder 4 Case(s)
tagodnej niepetnosprawnosci intelektualnej
468717 Rizomeliczna chondrodysplazja punktowa typu 5 Subtype of disorder| 4 Case(s)
46059 Latosteroloza Disorder 4 Case(s)
459074 Zespot agenezji ciata modzelowatego, wielkogtowia i hiperteloryzmu Disorder 4 Case(s)
Zespot postepujacej dysplazji kregowo-nasadowo-przynasadowej,
457395 niskiego wzrostu, krétkich czwartych kosci srédstopia i Disorder 4 Case(s)
niepetnosprawnosci intelektualnej
Zespot miopatii miotubul j zonej z ch Xi
456328 espo mlopa. i mlo.u ularnej sprzez’onej z'c romosomem X i Disorder 4 Case(s)
nieprawidtowych narzadéw ptciowych
451612 Rodzinna wrodzona niedroznos¢ przewodu nosowo-tzowego Disorder 4 Case(s)
447893 Zespot hipomielinizacji, atrofii mézdzku i hipoplazji ciata Subtype of disorder| 4 Case(s)
modzelowatego
447784 Niedoboér mitochondrialnego nosnika pirogronianu Disorder 4 Case(s)
444138 Zespéll quszczaj:acej sie sl.(éry, Ietfkoon}/chii, punktowej keratozy Disorder 4 Case(s)
konczynowej, zapalenia warg i palcéw poduszeczkowatych
444060 Smiertelny zespé6t malform.acj.i mézgt.x., atrezji dwunastnicy i Disorder 4 Case(s)
obustronnej hipoplazji nerek
443995 Dyzostoza zuchwowo-twarzowa z tysieniem Disorder 4 Case(s)
Zesool postepuiace] dnieni - Sliwosdi na swiath
438134 espot postepujacej neurozw'yro' nieniowej wrazliwosci na swiatto Disorder 4 Case(s)
zaleznej od PCNA
438114 Autosomalna recesywna leukodystrofia hipomielinizujgca zalezna od Disorder 4 Case(s)
RARS
436166 Zespot gorgczki okresowej, dzieciecego zapalenia jelit i autozapalenia Disorder 4 Case(s)
Autosomalna recesywna posrednia choroba Charcota, Mariego i .
435998 “ ywnap I €80 | Disorder 4 Case(s)
Tootha typu D
435660 Rodzinna lipodystrofia czesciowa zwiazana z LIPE Disorder 4 Case(s)
424027 Postepujaca padaczka miokloniczna typu 8 Disorder 4 Case(s)
Aut | iezk d t i d
420702 utosomalna recesywna (.:IeZ a wrodzona neutropenia z powodu Disorder 4 Case(s)
niedoboru CSF3R
412069 Zespot niepeinosprawnoé.é intelektualna-obturacyjny. bezdech senny- Disorder 4 Case(s)
tagodna dysmorfia spowodowany mutacjami AHDC1
404473 Zespot ciezkiej niepeino-spra\f\.moéci intele'ktualnej i postepujacej Disorder 4 Case(s)
diplegii spastycznej
404466 Nieptodnos¢ zenska z powodu wady ostonki przejrzystej Disorder 4 Case(s)
404437 Zespot rozlanego zaniku m(.Szgu i mc')?diku, Iekoopornych napadow Disorder 4 Case(s)
padaczkowych i postepujacego matogtowia
401979 Autosomalna recesywna dysplazja kregowo-przynasadowa, typ Disorder 4 Case(s)
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Mégarbané
401948 Encefalopatia hiperamonowa z poYvodu niedoboru anhydrazy Disorder 4 Case(s)
weglanowej VA
401862 Niedobér transferazy liponowej 1 Disorder 4 Case(s)
401835 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 70 Disorder 4 Case(s)
401810 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 64 Disorder 4 Case(s)
401780 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 61 Disorder 4 Case(s)
398079 Zespot podobny do zespotu Pradera i. Willego z powodu mutagcji Disorder 4 Case(s)
punktowej
Zespot matogtowie-scien ie ciat | -
397951 espo6t ma ?g owie suenczelnlle. ciata modzelowatego Disorder 4 Case(s)
niepetnosprawnos¢ intelektualna
Zespot agnezja kosci krzyzowej-nieprawidtowe kostnienie trzonow
397927 potagnez) ) zyzowej-niep ) . z Disorder 4 Case(s)
kregéw-przetrwaty kanat struny grzbietowej
397755 Porazenie okresowe z przemijaj.acym zespotem podobnym do zespotu Disorder 4 Case(s)
ciasnoty
397623 Zespot niski wzrost - atrezja kanatu stuchowego - hipoplazja zuchwy - Disorder 4 Case(s)
wady uktadu kostnego
370052 Zespot SCALP Disorder 4 Case(s)
369942 CADDS Disorder 4 Case(s)
369837 Zespot niepeinc?spraw.noéé intelektualna-napady padaczkowe- Disorder 4 Case(s)
hipotonia-wady oczu-wady kostne
Zespot Pi 'a Robi iepet Scig intelektualng i
364577 espot Pierre'a Robina z niepe nospr.awnosaa intelektualng i Disorder 4 Case(s)
brachydaktylia
363969 Autosomalny recesywny zanik mozdzku Disorder 4 Case(s)
363965 Zespot Koolena i De Vries spowodowany mutacjg punktowa Subtype of disorder| 4 Case(s)
363705 Zespot czaszkowo-twarzowo-czotowo-palcowy Disorder 4 Case(s)
363686 Zespot ci.qika niepetnosprawnos¢ intelektualr.la-slabe umit.athnoéci Disorder 4 Case(s)
jezykowe-zez-grymas na twarzy-dtugie palce dtoni
363444 Zespot opdinienia rozwoju zale"inego od THOC6, matogtowia i Disorder 4 Case(s)
dysmorfii twarzy
Zespot krotka kos¢ tokciowa - dysmorfia - hipotonia -
357175 P . 'ow Y y I 'P ! Disorder 4 Case(s)
niepetnosprawno$¢ intelektualna
356961 SLC35A2-CDG Disorder 4 Case(s)
356947 Zespot mikrodelecji 39q26q27 Disorder 4 Case(s)
352470 Zespot delecji mitochondrialnego DNA z postepujacg miopatig Disorder 4 Case(s)
3355 Dysplazja wiosowo-zebowo-paznokciowa Disorder 4 Case(s)
Zesnol mik falia-hiooplazi sdzku- - -
329332 espot mikrocefalia-hipoplazja mézdzku-zaburzenia przewodzenia w Disorder 4 Case(s)
sercu
Synostoza promieniowo-tokciowa - niepetnosprawnos¢ intelektualna
3270 v ap lentow ! W ! .p praw ! " Disorder 4 Case(s)
- hipotonia
324581 tagodna wrodzona miopatia Samarytan Disorder 4 Case(s)
324313 Zespot mikrodelecji 9p13 Disorder 4 Case(s)
3232 Gtluchota - malformacja ucha- paraliz twarzy Disorder 4 Case(s)
3207 Hipoplazja is-toty biatej - agne'z’j-a ciata modzelowatego - Disorder 4 Case(s)
niepetnosprawno$¢ intelektualna
319509 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 9 Disorder 4 Case(s)
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zapaleniem btony naczyniowej i ziarniniakowatoscig uktadowa

ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
319195 Dyspalazja chrzestno-ektodermalna ze Slepota nocna Disorder 4 Case(s)

3186 Holoprozencefalia - anomalie kosci promieniowej, serca i nerek Disorder 4 Case(s)
314721 Atypowa dysplazja zebiny z powodu niedoboru SMOC2 Subtype of disorder| 4 Case(s)
314632 Parkinsonizm z powodu niedoboru ATP13A2 Disorder 4 Case(s)
314381 Dziedziczna neuropatia zmystowa i autonomiczna typu 6 6 Disorder 4 Case(s)
313795 Zespot Jawad Disorder 4 Case(s)
313781 Zespot mikrodelecji 20p13 Disorder 4 Case(s)

3132 Zespot Saya, Barbera i Millera Disorder 4 Case(s)

3101 Zespot Richieri Costa i da Silva Disorder 4 Case(s)

3088 Zespot Revesza Disorder 4 Case(s)
306550 Niedobdr odpornosci zwiazany z FADD Disorder 4 Case(s)

3055 Niepetnosprawnos¢ intelektualna sprzeic?r:la z chromosomem X - niski Disorder 4 Case(s)

wzrost - otytosc

3052 Niepetnosprawnos¢ intelektualna sprzezona z chromosomem X - ataki Disorder 4 Case(s)

padaczkowe - tuszczyca

3044 Niepetnosprawnos¢ intelektualna - dysmorfia - hipogonadyzm - Disorder 4 Case(s)

cukrzyca

3035 Opdznienie wzrostu - wodogtowie - hipoplazja ptuc Disorder 4 Case(s)

3015 Zesp6t promieniowo-nerkowy Disorder 4 Case(s)
300501 Zespot bolesnych nerwiakowiékniakévy oczodotu i uktadowych z Disorder 4 Case(s)

sylwetka marfanoidalng

2972 Brak wyrzynania sie zebdow - hipoplazja szczeki - kolano koslawe Disorder 4 Case(s)

2946 Brachydaktylia - dtugi kciuk Disorder 4 Case(s)
293967 Zespot hi;')ogo.nadyzmu hipogonadotropowego, z.nacznegou Disorder 4 Case(s)

matogtowia, niedostuchu zmystowo-nerwowego i dysmorfii
293825 Wrodzona niedokrwistosc dyserytropoetyczna typu IV Disorder 4 Case(s)

2865 Niski wzrost - ptetwisto$¢ szyi - choroba serca Disorder 4 Case(s)
284339 Hipoplazja mostowo-mézdzkowa typu 7 Disorder 4 Case(s)

2838 Zespot uchytkdw kielicha nerkowego i gtuchoty Disorder 4 Case(s)

2820 Paraplegia spastyczna - zapalenie nerek - gtuchota Disorder 4 Case(s)
280654 Autosomalna recesywna dystrofia paznokci Disorder 4 Case(s)
280508 Dziedziczna neuropatia czuciowo-’ruchowa z nadmiernie elastyczng Disorder 4 Case(s)

skora
280586 Chondrodysplazja z przemieszczeniem stawow, typ gPAPP Disorder 4 Case(s)
280558 Zesp6t warszawski/Warsaw Disorder 4 Case(s)
280142 Ciezki ztozony Niedoboér odpornosci z powodu niedoboru LCK Disorder 4 Case(s)

2769 Rodzinna osteodysplazja typu Andersona Disorder 4 Case(s)

2730 Zaosiowa oligodaktylia czterokornczynowa Disorder 4 Case(s)

2723 Zespot zebowo-wtosowo-konczynowy Disorder 4 Case(s)
263410 Zespot -drgawek n-iemovillqcych, opodznienia pszhoruchowego, Disorder 4 Case(s)

postepujacego zaniku mézgu oraz choroby zwojow podstawnych

2589 Zespot mioklonii, ataksji mozdzkowej i gtuchoty Disorder 4 Case(s)

2570 Zespot holoprozencefalii, hipokinezji i wrodzonych przykurczy Disorder 4 Case(s)
251304 Zapalenie tkanki ttuszczowej o poczatku w wieku dzieciecym z Disorder 4 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
251056 Zespot mikrodelecji 625 Disorder 4 Case(s)
250977 AICA-ribosiduria Disorder 4 Case(s)
250972 Polimikrogyria z hipoplazjg nerwu wzrokowego Disorder 4 Case(s)

2497 Dysplazja mezomeliczna koriczyn gérnych typu Frynsa Disorder 4 Case(s)
247827 Zespot dysplazja ektodermalna - syndaktylia skérna Disorder 4 Case(s)
247790 Przetadowanie zelazem zwigzane z FTH1 Disorder 4 Case(s)
247604 Mtodziencze pierwotne stwardnienie boczne Disorder 4 Case(s)

2463 Marfan.oida.lny wyglad - niepelnosprawnoéc’ intelektualna Disorder 4 Case(s)

dziedziczona w sposob autosomalny recesywny

2412 Zwichniecie stawu biodrowego - dysmorfizm Disorder 4 Case(s)

2386 Zespot leukoencefalopatii i rogowca dfoni i stop Disorder 4 Case(s)
228399 Zespot mikroduplikacji 8q12 Disorder 4 Case(s)
228374 Ciezka neuropatia akson.alna o0 wczesnym poczatku z powodu Disorder 4 Case(s)

niedoboru NEFL

2278 Rybia tuska - niepelnos?prawnoéélir"ltelektualna - karfowatos¢ - Disorder 4 Case(s)

niewydolnos¢ nerek

2269 Rybia tuska - tysienie - wywir?iecie warg i powiek - niepetnosprawnos¢ Disorder 4 Case(s)

intelektualna

2218 Hipertrichoza szyjna - neuropatia obwodowa Disorder 4 Case(s)

2215 Zesp6t mnogich ptetwistosci i hipertermii ztosliwej Disorder 4 Case(s)
217407 Dziedziczna hipotrichoza z nawracajacymi pecherzami skéry Disorder 4 Case(s)
217396 Postepujaca demielinizujgca nfeuro;.)atia z obustronng martwica Disorder 4 Case(s)

prazkowia

2150 Choroba Hirschsprunga - brachydaktylia typu D Disorder 4 Case(s)
210163 Wrodzona smiertelna miopatia, typu Comptona i Northa Disorder 4 Case(s)
210136 Widknienie ptuc - hiperplazja watroby - hipoplazja szpiku kostnego Disorder 4 Case(s)
210128 Acyduria urokanianowa Disorder 4 Case(s)
209967 Ataksja epizodyczna typu 6 Disorder 4 Case(s)

2031 Zwtdknienie watroby -.torbiele nerek - niepetnosprawnos¢ Disorder 4 Case(s)

intelektualna

1973 Zespot twarzowo-sercowo-nerkowy Disorder 4 Case(s)

1952 Dysplazja Pacmana Disorder 4 Case(s)

1816 Zespot Ieukomelz.modermii, inf.a.nt.ylizm.u, niepetnosprawnosci Disorder 4 Case(s)

intelektualnej i hipotrichozy

1809 Hydrotyczna dysplazja ektodermalna typu Halal Disorder 4 Case(s)

1794 Dyzostoza oczno-szczekowo-twarzowa Disorder 4 Case(s)

1787 Dyzostoza koriczynowo-twarzowa typu Palagonia Disorder 4 Case(s)
178400 Miopatia dystalna o poczatku w migsniu piszczelowym przednim Disorder 4 Case(s)
178396 Choroba krwotoczna z powodu mutacji Pittsburgh alfa-1-antytrypsyny| Disorder 4 Case(s)

1768 Rodzinna dysgeneza kaudalna Disorder 4 Case(s)
171844 Slepota - skolioza - arachnodaktylia Disorder 4 Case(s)
171703 Matogtowie - wielozakretowos¢ - agnezja ciata modzelowatego Disorder 4 Case(s)

1682 Rozwarstwienie aorty - plamy soczewicowate Disorder 4 Case(s)
166024 Dysplazja wielonasadowa, typ Al-Gazali Disorder 4 Case(s)
165805 Rodzinna padaczka przysrodkowego ptata skroniowego z drgawkami Disorder 4 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases

goraczkowymi

163985 Hiperekpleksja - padaczka Disorder 4 Case(s)

163971 Niepetnosprawnos¢ intelektualfla' sprzezona z chromosomem X, typ Disorder 4 Case(s)

Cilliersa

163668 Dysplazja kregowo-nasadowa, typ MacDermota Disorder 4 Case(s)

163654 Dysplazja kregowo-nasadowa, typ Cantu Disorder 4 Case(s)

163649 Dysplazja kregowo-nasadowa, typ Nishimura Disorder 4 Case(s)

158687 Zaburzenie nadzerkowe akantolityczne letalne Disorder 4 Case(s)

157832 Kraniorynia Disorder 4 Case(s)

1538 Kraniosynostoza - malformacja Dandy'ego i Walkera - wodogtowie Disorder 4 Case(s)

1528 Dysplazja czaszki i kresomézgowia Disorder 4 Case(s)

1508 Zespot biodrowo-uszny Disorder 4 Case(s)

1436 Dysplazja szkieletowa - niepetnosprawnos¢ intelektualna Disorder 4 Case(s)

1423 Smiertelna recesywna chondrodysplazja Disorder 4 Case(s)

140976 Zespot RHYNS Disorder 4 Case(s)

1406 Zespo6t Charliego M Disorder 4 Case(s)

139573 Dziedziczna neuropati:i f:z.uci?wa iautoT\omiczna z gtuchotg i Disorder 4 Case(s)

opd6znieniem rozwoju
137908 Hipotonia z kwasicg mleczanowg i hiperamonemia Disorder 4 Case(s)
137625 Choroba spichrzania glikoge.nu z powo'du niedoboru miesniowe;j i Disorder 4 Case(s)
sercowej syntazy glikogenu
1338 Zespot wady serca, hamartomy jezyka i polisyndaktylii Disorder 4 Case(s)
1323 Zespot kamptodaktylii-przykurczéw stawowych-wad czesci kostnych Disorder 4 Case(s)
twarzy

1296 Zespo6t Lamberta Disorder 4 Case(s)

1261 Zespo6t Bonnemanna, Meinecke i Reicha Disorder 4 Case(s)

1135 Brak nosa - atrezja nozdrzy tylnych - mikroftalmia Disorder 4 Case(s)

1117 Ubytek skéry - miopia Disorder 4 Case(s)

1110 Zespot wad tuku aorty, c!ysmorfii twat.'zyi niepetnosprawnosci Disorder 4 Case(s)
intelektualne;j

1094 Brak paznokci - mikrocefalia Disorder 4 Case(s)

97678 Matczyna jednorodzicielska disomia chromosomu 13 Disorder 3 Case(s)

95700 Rodzinna hipoplazja nadrle.rcz.y wraz z brakiem hormonu Disorder 3 Case(s)
luteinizujacego

93947 Niepetnosprawnos¢ intelektualn.a spr.zeiona z chromosomem X, typ Subtype of disorder| 3 Case(s)
Golabi, Ito i Hall

93267 gg Disorder 3 Case(s)

90030 Niedokrwistos¢ hemolityczna z Powodu niedoboru reduktazy Disorder 3 Case(s)

glutationu
85324 Niepetnosprawnos¢ intelektualna typu Shrimpton sprzezona z Disorder 3 Case(s)
chromosomem X
85321 Gtuchota - niepetnosprawnosc intelektualna typu Martina i Probsta Disorder 3 Case(s)
Niepetnosprawnosc¢ intelektualna sprzezona z chromosomem X -
85317 hipogammaglobulinemia - postepujace pogorszenie stanu Disorder 3 Case(s)

neurologicznego
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ORPHA Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level
Number cases
85290 Niepetnosprawnos¢ intelektualna typu Wilsona sprzezona z Disorder 3 Case(s)
chromosomem X
83642 Niedokrwistos¢ mikrocytarna z watrobg przecigzong zelazem Disorder 3 Case(s)
Zespot agammaglobulinemii, mikrocefalii, kraniosynostozy i ciezkiego .
83617 potag & . , v Zy 1 cigziieg Disorder 3 Case(s)
zapalenia skory
79347 Chondrodysplazja punktowa, typ Toriello Disorder 3 Case(s)
79330 GCS1-CDG Disorder 3 Case(s)
Cukrzyca noworodkowa - wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy - jaskra
79118 zy L. z ) iid . ZY,V ] Disorder 3 Case(s)
wrodzona - zwidknienie watroby - wielotorbielowatos¢ nerek
77299 Matoocze - atrofia mézgu Disorder 3 Case(s)
75325 Osteoskleroza - rybia tuska - p.rz.ec!wczesne wygasanie czynnosci Disorder 3 Case(s)
jajnikow
73223 Opdinienie rozwoju - osteopenia - defekt ektodermalny Disorder 3 Case(s)
71278 Wrodzona dysgenezja mozgu spowcfdowana niedoborem syntetazy Disorder 3 Case(s)
glutaminy
69125 Brak paznokci z pigmentacja w okolicach zgieciowych Disorder 3 Case(s)
Czuci - trata stuchu - d iwienie - drzeni
66633 zuciowo-nerwowa utrata stuc u' przedwczesne siwienie - drzenie Disorder 3 Case(s)
samoistne
637064 Izolowana aplazja nerwu wzrokowego Disorder 3 Case(s)
629 Niski wzrost spowodowany anomalig jakosciowg hormonu wzrostu | Subtype of disorder| 3 Case(s)
Niedobér od Sci skutek Sled jf tozy i mi ji
619941 iedobdr odpornosci skute upost e’ zonej fagocytozy i migracji Disorder 3 Case(s)
neutrofiléw
613267 Hipoplazja mostowo-moézdzkowa typu 13 Disorder 3 Case(s)
610573 Zwigzany z CLCN6 zespf)i postepujacej nfeurode.get\eracji-obwodowej Disorder 3 Case(s)
neuropatii o poczatku w wieku dzieciecym
Naktadanie zaleznego od KLHL7 zespotu podobnego do Bohring-
603684 ez z, & . zespolup . & "ng Disorder 3 Case(s)
Opitz/pocenia wywotanego zimnem
599519 Krwawienie zwigzane z krétkimi izoformami czynnika V Disorder 3 Case(s)
597874 Zespot opdzinionego rozwo.ju, rrmioglowia, niskiego wzrostu oraz Disorder 3 Case(s)
padaczki zwigzany z MTHFS
Dystrofia miesniowa obreczowo-koriczynowa zwigzana z POMGNT2, .
565899 v a migsniow Gezow zynowa zwigzana z Disorder 3 Case(s)
R24
Zespot kraniosynostozy, mikroretrognaciji i ciezkiej .
565858 P . 105y zy ,I. . gnacjl I Ieziie] Disorder 3 Case(s)
niepetnosprawnosci intelektualnej
565788 Niemowlece zapalenie jelita z objawami neurologicznymi Disorder 3 Case(s)
564178 Pierwotna hipornagnezemia z najp.ad.ami opornymi na leczenie i Disorder 3 Case(s)
niepetnosprawnoscia intelektualng
562509 Niedobdr oksygenazy hemowej-1 Disorder 3 Case(s)
544503 Ciezka wczesna encefalopatia padaczkowa zwigzana z RNF13 Disorder 3 Case(s)
52054 Kraniosynostoza - zwapnienia wewnatrzczaszkowe Disorder 3 Case(s)
Zespot ustno-twarzowo-palcowy t 18 z niskim wzrostem i
508501 potu W ) z W P ) Wy, yp'u Z niskim wz ! Disorder 3 Case(s)
skréceniem paliczkéw srodkowych
50811 Lipodystrofia - niepetnosprawnosc¢ intelektualna - gtuchota Disorder 3 Case(s)
504523 Ciezki ztozony niedobér odpornosci z powodu niedoboru LAT Disorder 3 Case(s)
502437 Zespot delecji proksymalnego regionu 4q25 Disorder 3 Case(s)
500135 Zespot wielojadrzastych neuronéw, bezwodzia, dysplazji nerek, Disorder 3 Case(s)
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ORPHA Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level
Number cases
hipoplazji mézdzku i hydranencefalii
496751 Zespot EVEN-plus Disorder 3 Case(s)
496686 Zespot kifoskoliozy, bocznego zaniku jezyka i miopatii miofibrylarne;j Disorder 3 Case(s)
495875 Zespot wrodzo’rtej.agenezji fa.I.du w’arg(l)womoszrlowego-malformacji Disorder 3 Case(s)
mazdzku-dystrofii rogéwki-dysmorfii twarzy
494541 tagodna plasawica z zajeciem prazkowia o poczatku w dziecinstwie Disorder 3 Case(s)
Zespot zwyrodnienia barwnikowego siatkéwki, niedostuchu, .
494439 potzwy rwnikoweg . . Disorder 3 Case(s)
przedwczesnego starzenia, niskiego wzrostu i dysmorfii twarzy
488627 Zespot znaczm?go rji.ed.oboru wzrostu, zle.zzjl, nasilonej m.elanocytozy Disorder 3 Case(s)
skdrnej i niepetnosprawnosci intelektualnej
485418 Choroba tkanki tgcznej zwigzana z EMILIN-1 Disorder 3 Case(s)
485405 Zespot triplikacji 16p12.1p12.3 Disorder 3 Case(s)
477993 Zespot wad podniebienia,.szel:?kf) r?zstawionyf:h zebow, dysmorfii Disorder 3 Case(s)
twarzy i opdéZnienia w rozwoju
477774 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 27 Disorder 3 Case(s)
477661 Niemowlece nieswoiste zapalenie jelit zalezne od IL21 Disorder 3 Case(s)
476096 Zespot erytrokeratodermii i kardiomiopatii Disorder 3 Case(s)
476084 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-koniczynowa typu 2X Disorder 3 Case(s)
468620 Niepetnosprawnos¢ intelektualna-padaczka-zesp6t pozapiramidowy Disorder 3 Case(s)
Zesoo! - Inogci - Iat, ataksji mozdzk - .
466794 espot ostrej niewydolnosci wat.roby nlem.<'>w at. ata .su mozdzkowej Disorder 3 Case(s)
oraz obwodowej neuropatii czuciowej
Ciezka ni dolnos¢ -pt dké d
466784 iezka niewydolnosc¢ sercowo p uc'na nowor.o o.w spowodowana Disorder 3 Case(s)
wadg metylacji mitochondrialnej
457365 Zespot niepetnosprawnosci int.elektualn't'aj, ostabienia miesni, niskiego Disorder 3 Case(s)
wzrostu i dysmorfii twarzy
453533 Zespot poliendokrynopatii i polineuropatii Disorder 3 Case(s)
Wrod i zliwos$¢ na bol z gteboka niepet Sci
453510 rodzona niewraz |wosc.na 6l z gteboka niepetnosprawnoscia Disorder 3 Case(s)
intelektualng
444458 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 24 Disorder 3 Case(s)
444048 Zespot dysgenezji jajnikow i niskiego wzrostu Disorder 3 Case(s)
438178 Niedobdr reduktazy 1 acetylo-CoA kwasow ttuszczowych Disorder 3 Case(s)
Autosomalny recesywny pierwotny Niedobér odpornosci ze
437552 spontanicznym defektem cytotoksycznosci komadrek naturalnych Disorder 3 Case(s)
zabodjcow
436245 Zespot b?rv«.mikowego szyr.odnienia siatkév«fk.i,'za(:my mlodz-ier'\czej, Disorder 3 Case(s)
niskiego wzrostu i niepetnosprawnosci intelektualnej
Zespol zaémy, ni h ) " - i, ‘
436174 espo za.cmy nledObOrl:l ormonu wzr.ostu net.J'rope.:tu CZUCI(?WG] Disorder 3 Case(s)
czuciowo-nerwowej utraty stuchu i dysplazji szkieletowej
Zespot cech progeroidalnych i predyspozycji do raka
435953 P progerol v |’p yspozycll Disorder 3 Case(s)
watrobowokomadrkowego
Zespot matogtowia sprzezonego z chromosomem X, opdznienia .
435938 P glowla sprzqzonego 2 ) poznieni Disorder 3 Case(s)
wzrostu, prognatyzmu i wnetrostwa
435930 Zespot szczeliny tarczy nerwu \.Nzroko-tlvego, zaniku plamki i Disorder 3 Case(s)
chorioretinopatii
435628 Zespot Keppendw i Lubinsky'ego Disorder 3 Case(s)
424261 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-konczynowa typu 2Y Disorder 3 Case(s)
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423894 Matogtowie i ztozona neuropatia aksonalna ruchowa i czuciowa Disorder 3 Case(s)
420794 Dysplazja stozkowo-kregowa Disorder 3 Case(s)
420566 Skaza krwotoczna z powodu niedoboru CalDAG-GEFI Disorder 3 Case(s)
412189 Posta¢ prosta pecherzm{vego oddzielania.s.ie naskorka spowodowana Disorder 3 Case(s)

niedoborem egzofiliny 5
412035 Zespot mikrodelecji 13g12.3 Disorder 3 Case(s)
411986 Zespot encefalopatia padacz!(’o'wa 0 wczesnym poczqfku-élepota Disorder 3 Case(s)
korowa-niepetnosprawnos¢ intelektualna-dysmorfia twarzy
404493 Zespot autosomallna recesywna atla’ksja moézdzkowa-padaczka- Disorder 3 Case(s)
niepetnosprawnos$¢ umystowa
404451 Zespot opdznienie rozwoju zwigzane z FBLN1 - \A.lady osrodkowego Disorder 3 Case(s)
uktadu nerwowego - syndaktylia
402082 Postepujaca padaczka miokloniczna typu 5 Disorder 3 Case(s)
401935 Zespot mikrodelecji 14g24.1g24.3 Disorder 3 Case(s)
401866 Zespot spastycznosc-ataksja-anomalie chodu Disorder 3 Case(s)
401859 Niedobor syntetazy kwasu liponowego Disorder 3 Case(s)
401795 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 59 Disorder 3 Case(s)
401764 Zespot pancytopenia-opdinienie rozwoju Disorder 3 Case(s)
398117 Zapalenie skorno-miesniowe noworodkow Disorder 3 Case(s)
397964 Ztozony niedobodr odpornosci z powodu deficytu MALT1 Disorder 3 Case(s)
Zespot ciezkiej niepetnosprawnosci intelektualnej, postepujacego
397933 matogtowia postnatalnego i stereotypowych ruchow dtoni w linii Disorder 3 Case(s)
posrodkowej ciata
397922 Zespot zelazowo-madzgowo-skorny Disorder 3 Case(s)
391457 Choroba HSD10, typ noworodkowy Subtype of disorder| 3 Case(s)
391397 Dziedziczna neuropatia czuciowa i autonomiczna typu 7 Disorder 3 Case(s)
391351 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 4 zwigzana z SURF1 Disorder 3 Case(s)
391316 Padaczka p'rzyéroéko.wej czeét.:i ?iata skro?iowego o poczatku w Disorder 3 Case(s)
wieku dzieciecym z ciezka regresjg poznawcza
391307 Zespot znaczna niepelnosprawu?oéé intelekttfalna-niski wzrost- Disorder 3 Case(s)
problemy z zachowaniem-dysmorfia twarzy
370127 Zespot olbrzymich ptytek Medicha Disorder 3 Case(s)
370103 Dystonia pierwotna, typ DYT17 Disorder 3 Case(s)
370010 Zespot niepetnosprawnosc intelekt.ualna-dysmorfia twarzy-wady Disorder 3 Case(s)
dtoni
369992 Zespot ciezkie zapalenie skéry-r!mogie alergie-wyniszczenie Disorder 3 Case(s)
metaboliczne
369867 Autosomalna recesywna posrednia choroba Charcota, Mariego i Disorder 3 Case(s)
Toothu typu C
369840 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-kornczynowa typu 2S Disorder 3 Case(s)
363981 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 4B3 Disorder 3 Case(s)
363534 Zespot deplecji mitochc'mdrialnego DNA, posta¢ watrobowo- Disorder 3 Case(s)
mozgowo-nerkowa
363409 Zespot akinezja ptodu-krwotok do mézgu i siatkowki Disorder 3 Case(s)
357237 Ciezki ztozony niedobdr odpornosci z powodu deficytu CARD11 Disorder 3 Case(s)
3433 Matogtowie - brachydaktylia - kifoskolioza Disorder 3 Case(s)
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Number cases
3409 Zespot Urbana, Rogersa i Meyera Disorder 3 Case(s)
3404 Zespot Ulbrighta i Hodesa Disorder 3 Case(s)
3369 Trigonocefalia - niski wzrost - opéZnienie w rozwoju Disorder 3 Case(s)
3353 Dysplazja wiosow i skory - zaburzenia uzebienia Disorder 3 Case(s)
3328 Brak kosci piszczelowej - polidaktylia - torbiel pajeczynéwki Disorder 3 Case(s)
3326 Dysplazja grasiczo-nerkowo-odbytowo-ptucna Disorder 3 Case(s)
Zad N 2ca hi PP tachu -
330054 a¢ma wrodzona postep’u’jq.ca . |poton|? migsni - utrata stuchu Disorder 3 Case(s)
opdznienie rozwoju
Wrodzona dystrofia miesniowa z niepetnosprawnoscig intelektualng i
329178 z 4 < A Zhiep P 3 3 Disorder 3 Case(s)
ciezka padaczka
Kardiomiopatia przerostowa i choroba kanalikéw nerkowych
324525 P prz .. ] 4 Disorder 3 Case(s)
spowodowana mutacjami mitochondrialnego DNA
324290 Choroba ciatek Lafora o wczesnym poczatku Disorder 3 Case(s)
3236 Gtluchota przewodzeniowa - ptoza - anomalie szkieletowe Disorder 3 Case(s)
320401 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 44 Disorder 3 Case(s)
3172 Zdwojenie brwi - syndaktylia Disorder 3 Case(s)
Aut | 6t leuk falopatii, ud
314572 .u osom? ny rece.sywny zesjpo' eu oen'ce alopa !I u ’aru. Disorder 3 Case(s)
niedokrwiennego i zwyrodnienia barwnikowego siatkowki
314485 Dystalna dziedziczna neuropatia ruchowa o poczatku u mtodych Disorder 3 Case(s)
dorostych
314389 Zespot duplikacji Xq12-q13.3 Disorder 3 Case(s)
313800 Zespot obrzek nerwu wzrokowego-splenomegalia Disorder 3 Case(s)
3104 Sekwencja Robina - oligodaktylia Disorder 3 Case(s)
3098 Zespot rizomeliczny, typu Urbacha Disorder 3 Case(s)
309147 Hiper-beta-alaninemia Disorder 3 Case(s)
309111 Ztozony Niedobdr lipazy-kolipazy trzustkowej Disorder 3 Case(s)
3086 Autosomalna dominujgca witreoretinochoroidopatia Disorder 3 Case(s)
306542 Zespot dysplazja czotowo-nosowa - ciezka mikroftalmia - ciezki Disorder 3 Case(s)
rozszczep twarzy
Zespot pech ielania si kérka, sr6dmiaz j .
306504 espot pecherzowego oddz.le ania sie naskérka, srodmigzszowej Disorder 3 Case(s)
choroby ptuc i zespotu nerczycowego
Niepet $¢ intelektualna - tysienie - zwichnieci ki -
3041 iepetnosprawnos¢ intelektua na. .ysmnle zwichniecie rzepki Disorder 3 Case(s)
akromikria
3026 Hipoplazja kosci promieniowej - atrezja nozdrzy tylnych Disorder 3 Case(s)
3018 Retinal ischemic syndrome - hialinoza naczYﬁ \fvfosowlatych przewodu Disorder 3 Case(s)
pokarmowego - rozlane zwapnienia w mézgu
3010 Zespot Qazi i Markouizosa Disorder 3 Case(s)
300333 Zespot niedosiuch.u czuci(l)wo-.nerwowego, pecherzowego oddzielania Disorder 3 Case(s)
sie naskorka i zespotu nerczycowego
300298 Ciezka wrodzona niedokr.wiftf)éc"niedobarwliwa z syderoblastami Disorder 3 Case(s)
pierscieniowatymi
2983 Zaburzenie réznicowania pfici - niepetnosprawnos¢ intelektualna Disorder 3 Case(s)
2957 Zespot Guttmachera Disorder 3 Case(s)
2951 Brak kciuka - niski wzrost - Niedobor odpornosci Disorder 3 Case(s)
294023 Nieswoiste zapalenie skory i jelit noworodkow Disorder 3 Case(s)
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2928 Zespot polineuropatii, niepeinospra'wnos’,ci intelektualnej, akromikrii i Disorder 3 Case(s)
przedwczesnej menopauzy
2926 Aplazja miesni prostownikéw palcow - polineuropatia Disorder 3 Case(s)
2916 Polidaktylia pozaosiowa - anomalie zebow i kregow Disorder 3 Case(s)
2881 Wrazliwos¢ na swiatto - Smiertelne zapalenie jelit Disorder 3 Case(s)
2868 Niski wzrost - choroba zastawki serca - charakterystyczny wyglad Disorder 3 Case(s)
twarzy
2863 Niski wzrost - kostki Worma - dekstrokardia Disorder 3 Case(s)
280640 Szerokozakretowos¢ i drobnozakretowos¢ potyliczna Disorder 3 Case(s)
280356 Rodzinna czesciowa lipodystrofia zalezna od plIN1 Disorder 3 Case(s)
2779 Osteopathia striata - dermopatia barwnikowa - kepka biatych wtosow Disorder 3 Case(s)
2772 Wrodzona tamliwos¢ kosci - matogtowie - za¢ma Disorder 3 Case(s)
2760 Zespot OSLAM Disorder 3 Case(s)
2741 Dysplazja oczno-zuchwowo-koriczynowa Disorder 3 Case(s)
2724 Zebiaki - zwezenie aorty zstepujacej Disorder 3 Case(s)
2713 Zespot oczno-kostno-skorny Disorder 3 Case(s)
2690 Neutropenia - monocytopenia - gtuchota Disorder 3 Case(s)
2673 Zespot nerwowo-twarzowo-palcowo-nerkowy Disorder 3 Case(s)
263508 COG1-CDG Disorder 3 Case(s)
2617 Kartowato$¢ pierwotna z matogtowiem typu Montreal Disorder 3 Case(s)
2613 Choroba nerek podobna do zespotu paznokieé¢-rzepka Disorder 3 Case(s)
261295 Zesp6t mikrodelecji 20p12.3 Disorder 3 Case(s)
261144 Zespot mikrodelecji 1412 Subtype of disorder| 3 Case(s)
261120 Zespot mikrodelecji 14q11.2 Disorder 3 Case(s)
2608 Zespot N Disorder 3 Case(s)
2523 Zespot matogtowie-wady mdézgu-spastycznosc-hipernatremia Disorder 3 Case(s)
2521 Matogtowie - rozszczep podniebienia Disorder 3 Case(s)
2516 Matogtowie - wada serca - nieprawidtowa segmentacja ptuc Disorder 3 Case(s)
2515 Matogtowie - kardiomiopatia Disorder 3 Case(s)
251066 Zespot delecji 8p11.2 Disorder 3 Case(s)
2502 Dyzostoza przynasadowa - niepelnospr.awnoé(: intelektualna- Disorder 3 Case(s)
gtuchota przewodzeniowa
2476 Zespot Medeira, Dennisa i Donnai Disorder 3 Case(s)
2437 Zespot Czeizela i Losonci Disorder 3 Case(s)
2410 Zespot hipogonadyzmu hipergonadotropowego i zacmy Disorder 3 Case(s)
2409 Zespot Lowry'ego i MacLeana Disorder 3 Case(s)
238459 SLC35A1-CDG Disorder 3 Case(s)
2370 Dysplazja kostna typu Larsena - niski wzrost Disorder 3 Case(s)
228396 Ptoza - ograniczenie gérnego ruchu gatek ocznych - brak otworéw Disorder 3 Case(s)
tzowych
2261 Spodziectwo - niepetnosprawnos¢ intelektualna typu Goldblatta Disorder 3 Case(s)
2246 Hipolplazja méidzku - zwyr'odn’ienie tapetoretinalne (naczyniowo- Disorder 3 Case(s)
siatkdwkowe)
217382 Zespot neurodegeneracyjr.ny z powodu 'zaburzeﬁ transportu kwasu Disorder 3 Case(s)
foliowego w madzgu
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217017 Zespot Zechiego i Ceide'a Disorder 3 Case(s)

2167 Zespot Holzgreve'a, Wagnera i Rehdera Disorder 3 Case(s)
2153 Zespot choroba Hirschsprunga, hipoplazji paznokci i dysmorfii Disorder 3 Case(s)
2135 Zespo6t Hennekama i Beemera Disorder 3 Case(s)
2115 Zespot Harroda Disorder 3 Case(s)
2111 Hamartoma torbielowata ptuc i nerki Disorder 3 Case(s)
2101 Zespot Grubbena, de Cocka i Borghgraefa Disorder 3 Case(s)
2091 Wole wieloguzkowe - torbiel nerki - polidaktylia Disorder 3 Case(s)
2084 Jaskra - ektopia - soczewka mata i kulista - sztywnos$¢ stawow - niski Disorder 3 Case(s)
wzrost
2064 Zrost kregu ledzwiowego i krzyzowego - opadanie powiek Disorder 3 Case(s)
2050 Zespot Cole'a i Carpentera Disorder 3 Case(s)
1972 Smiertelna dysplazja twarzowo-sercowo-koriczynowa Disorder 3 Case(s)
1970 Dysmorfia twarzy - makrocefalia - miopia - malformacja Dandy'ego- Disorder 3 Case(s)
Walkera
1969 Zespot dysmorfii twarzy, anoreksji, kacheksji, wad oczu i skory Disorder 3 Case(s)
1943 Padaczka dziecieca z migrujacymi napadami czesciowymi Disorder 3 Case(s)
1891 Niepetnosprawnos¢ intelektualna - spastyczno$¢ - ektrodaktylia Disorder 3 Case(s)
1882 Zespot hipohydrotyczne;j dys.plazji.ekt?.dermalnej, niedoczynnosci Disorder 3 Case(s)
tarczycy i dyskinezji rzesek
1837 Zespot dysplazji przynasadowej kosci tokciowej Disorder 3 Case(s)
1790 Dyzostoza twarzowo-czaszkowa z niedorozwojem zuchwy Disorder 3 Case(s)
171866 Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa, typ agrekan Disorder 3 Case(s)
169157 Ciezki ztozony Niedob6r odpornosci T-B+ z powodu niedoboru CD45 Disorder 3 Case(s)
168577 Dziedziczna kriohydrocytoza z obnizonym poziomem stomatyny Disorder 3 Case(s)
168555 Dysplazja kregowo-przynasadowa typu A4 Disorder 3 Case(s)
168544 Dysplazja kregowo-przynasadowa, typu Goldena Disorder 3 Case(s)
166277 Zespot Suareza i Sticklera Disorder 3 Case(s)
166105 Niemowleca encefalopatia mitochondrialna zwigzana z FASTKD2 Disorder 3 Case(s)
166029 Dysplazja wielonasadowa z ciezka Proksymalna dysplazjq kosci Disorder 3 Case(s)
udowej
163961 Zespot mézgowo-méidikowo-szcz;e(linowy sprzezony z chromosomem Disorder 3 Case(s)
163665 Dysplazja kregowo-nasadowa, typ Kohna Disorder 3 Case(s)
1548 Whnetrostwo - arachnodaktylia - niepetnosprawnos¢ intelektualna Disorder 3 Case(s)
1529 Zespot czaszkowo-twarzowo-dtoniowy z gtuchota Disorder 3 Case(s)
1495 Niepetnosprawnosc¢ intelektualna - niedorozwdj ciata modzelowatego Disorder 3 Case(s)
- wyrostek przeduszny
139466 Zespot SERKAL Disorder 3 Case(s)
139414 Znamie wrodzone mieszkéw wtosa Disorder 3 Case(s)
1389 Slepota korowa - niepetnosprawnosé intelektualna - polidaktylia Disorder 3 Case(s)
1383 Zacma - gtuchota - hipogonadyzm Disorder 3 Case(s)
1381 Zaéma - niepetnosprawnosc intelektualna - zaros$niecie odbytu - wady Disorder 3 Case(s)
uktadu moczowego
137622 Biegunka nieustepujaca - atrezja nozdrzy - wady oczu Disorder 3 Case(s)
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1373 Zaéma - nieprawidtowe wedzidetko jezyka - opdznienie wzrostu Disorder 3 Case(s)
1355 Wada serca - okragta twarz - opdznienie rozwoju Disorder 3 Case(s)
1259 Opadanie powiek- miopia - przemieszczenie soczewki Disorder 3 Case(s)
1185 Ataksja rdzeniowo-mddzkowa - dysmorfizm Disorder 3 Case(s)
1133 Zespo6t AREDYLD Disorder 3 Case(s)
1130 Arachnodaktylia - niepetnosprawnos¢ intelektualna - dysmorfia Disorder 3 Case(s)
1116 Wrodzony ubytek skory - limfangiektazja jelitowa Disorder 3 Case(s)
1112 Brak paliczkéw - pétkregi - dysgenezja moczowo-piciowo-jelitowa Disorder 3 Case(s)
1101 Anopftalmia - rogéwka oll:frzymia - kardiopatia - anomalie Disorder 3 Case(s)
szkieletowe
1069 Zespot aniridii i braku rzepki Disorder 3 Case(s)
1067 Aniridia - ptoza - niepetnosprawnos¢ intelektualna -otyto$¢ rodzinna Disorder 3 Case(s)
103910 Wrodzony Niedobdr siarczanu heparanu enterocytow Disorder 3 Case(s)
1006 tysienie z niedoborem przeciwciat Disorder 3 Case(s)
99832 Zespot opornosci na hormon tyreotropowy Disorder 2 Case(s)
977 Adrenomiodystrofia Disorder 2 Case(s)
97290 Rodzinny rak brodawkowaty tarczycy.z nowotworem Disorder 2 Case(s)
brodawkowatym nerki
96187 Matczyna jednorodzicielska disomia chromosomu 21 Disorder 2 Case(s)
95428 COG8-CDG Disorder 2 Case(s)
949 Dyzostoza koriczynowo-czaszkowo-twarzowa Disorder 2 Case(s)
94066 Gteboka niepeinospra.wnoéé intele.ktuajlna - padaczka - anomalie Disorder 2 Case(s)
odbytu - hipoplazja paliczkéw dystalnych
91494 Szczelina plamki - rozszczep podniebienia - paluch koslawy Disorder 2 Case(s)
91130 Kardiomiopatia - hipotonia - kwasica mleczanowa Disorder 2 Case(s)
88643 Otytosc - zapalenie jelit - nlit'ed.ocz.ynnoéé t.arczycy - przerost serca - Disorder 2 Case(s)
opdznienie rozwoju
86822 Lizencefalia typu 3 - dysplazja kosci srodrecza Disorder 2 Case(s)
85327 Niepetnosprawnos¢ intelektfxalnaf sprzezona z’c’hromosomem X - Disorder 2 Case(s)
akromegalia - hiperaktywnos¢
85319 Niepetnosprawnos¢ intfelektualna sprzeionalz chromosomem X- Disorder 2 Case(s)
padaczka - postepujace przykurcze stawéw - dysmorfizm
79507 Hipotonia - zahamowanie wzrostu - mikrocefalia Disorder 2 Case(s)
79302 Wrodzony defekt syntezy kwasow zétciowych typu 3 Disorder 2 Case(s)
79107 Malformacje rozwojowe - gtuchota - dystonia Disorder 2 Case(s)
785 Zespot niewrazliwosci na estrogeny Disorder 2 Case(s)
77300 Wady uszu - rozszczep wargi z lub bez rozszczepu podniebienia - wady Disorder 2 Case(s)
oczu
75389 Malformacje mézgu - wrodzona choroba serca - polidaktylia zaosiowa Disorder 2 Case(s)
73246 Neuropatia narzadowa -’a’n.om.alie méz.gu - dysmorfia twarzy - Disorder 2 Case(s)
opodinienie rozwoju
73245 Rdzeniowy zanik migsni - malformacja Dandy'ego i Walkera - zacma Disorder 2 Case(s)
73230 Zaburzenia kostnienia - opdznienie rozwoju psychomotorycznego Disorder 2 Case(s)
73224 Choroba kanalikéw nerkowych - kardiomiopatia Disorder 2 Case(s)
71267 Dentinogenesis imperfecta - niski wzrost - utrata stuchu- uposledzenie Disorder 2 Case(s)
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hiperkurczliwoscia

ORPHA Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level
Number cases
umystowe
69088 Zespot dysplafji.ektodermaInej.anhydrothznej, Niedobdru Disorder 2 Case(s)
odpornosci, osteopetrozy i obrzeku limfatycznego
64542 Dyzostoza koriczynowo-twarzowa typu Kennedy'ego i Teebiego Disorder 2 Case(s)
631079 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 84 Disorder 2 Case(s)
Zespot dwki- -mat -
603494 espoé wrodzoneg.o rozszcze.pu te.cz.ow i-osteopetrozy-matoocza Disorder 2 Case(s)
wielkogtowia-albinizmu-gtuchoty
599579 Skaza krwotoczna czynnik V Amsterdam Subtype of disorder| 2 Case(s)
597887 Zapalna choroba jelit zwiazana z ALPI Disorder 2 Case(s)
597733 Albinizm oczno-skérny typ 8 Disorder 2 Case(s)
589435 Zespot dysplazji kregostupowo-przynasadowej i dystrofii rogéwki Disorder 2 Case(s)
568056 Zespot brodawe.!(, niedob.oru odp?rnoéc.i, obrzeku limfatycznego oraz Disorder 2 Case(s)
dysplazji odbytu i narzadéw ptciowych zewnetrznych
Wrod iopati duk i widk i migsni it
544602 rodzona miopatia ze zredu owaznymlw 6knami miesniowymi typu Disorder 2 Case(s)
527468 Zespot przepukliny przeponowej-krétkiego jelita-braku sledziony Disorder 2 Case(s)
521432 Zespot wrodzon(lej z.a(:my- cieilk’ie.j h(.epatopatii tloworodkéw- Disorder 2 Case(s)
uogdlnionego opdinienia w rozwoju
A Ina, , ak | h h -Marie-Tooth .
521411 utosomalna, recesywna alsona n.ac oroba C .arcot : arlfe ootha Disorder 2 Case(s)
spowodowana uposledzeniem metabolizmu miedzi
Zespot agnezji ciata modzelowatego, niepetnosprawnosci .
52055 P g. At . zelow g. _I P p W I Disorder 2 Case(s)
intelektualnej, coloboma i mikrognacji
52047 Zespot Braddocka Disorder 2 Case(s)
508512 Zespot wrodzonych, !icznych plam typ.u café-au-lait i zwiekszonej Disorder 2 Case(s)
wymiany chromatyd siostrzanych
508488 zespot delecji 8g24.3 Disorder 2 Case(s)
50817 Anomalia Duane'a - miopatia- skolioza Disorder 2 Case(s)
Zespot tu Zell A
50812 espot podobny do zespotu Zellwegera bez zaburzen Disorder 2 Case(s)
peroksysomalnych
50810 Mikrolizencefalia - mikromelia Disorder 2 Case(s)
50809 Osteoliza skokowo-rzepkowo-tédeczkowata Disorder 2 Case(s)
502444 Niedobdr ceramidazy alkalicznej 3 Disorder 2 Case(s)
498497 Zespot krotkie zebra-polidaktylia typ 5 Disorder 2 Case(s)
487814 Autosomalna dominujaca choroba Charc?ta, Mariego i Tootha typu 2 Disorder 2 Case(s)
spowodowana mutacjg DGAT2
Zespot makrotrombocyt ii, obrzeku limfat , OpOZnieni )
487796 esp6t makro rf)m ocy opfnu obrzeku limfa y’cznego ’opozmenla Disorder 2 Case(s)
rozwoju, dysmorfii twarzy | przykurczéw palcéw
480528 Smiertelny zesp6t wodogtowia i przepukliny przepony Disorder 2 Case(s)
478042 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 30 Disorder 2 Case(s)
Zespot nadmiernego wzrastania, dysmorfii czaszkowo-twarzowej, .
477831 P ) I gowz ) ,I ) ¥ ) " ) z z W .w zowe Disorder 2 Case(s)
hiperplastycznej skory i zmian w istocie biatej
Zaburzenia krzepniecia zwigzane z niedoborem cytozolowej
477787 urzenia krzepniec! zwu.qz zni ytozolowej Disorder 2 Case(s)
fosfolipazy A2 alfa
477684 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 26 Disorder 2 Case(s)
Wrodzony uogélniony zespét sztywnosci miesniowej
476406 zony uogdiniony zespot sztyw | migshiowe) 2 Disorder 2 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
465824 Zespot kokonu ptodu Disorder 2 Case(s)
459070 Zespot niepe.inospraaneéci.inttlelektualn.t.ej sprzeionej z chrom.osomem Disorder 2 Case(s)

X, hipoplazji mézdzku i dysplazji kregowo-nasadowe;j
457359 Zespot moézgu olbrzymiego, ciezkiej kifoskoliozy i przerostu Disorder 2 Case(s)
457265 Postepujaca padaczka miokloniczna typu 9 Disorder 2 Case(s)
457223 Syndromicz.na czuci.owo-nerwowa utrata. .siuchu spo.wo.dowana Disorder 2 Case(s)
ztozonym niedoborem fosforylacji oksydacyjnej
Zespot neurodegeneracyjny o poczatku w wieku dzieciecym z
457205 aksonalng neuropatia ruchowa i czuciowg i zanikiem nerwu Disorder 2 Case(s)
wzrokowego
456312 Niemowleca wielonarzqd?wa choroba neurologiczno- Disorder 2 Case(s)
endokrynologiczno-trzustkowa
456298 Zespot mikrodelecji 1p35.2 Disorder 2 Case(s)
Autosomalna recesywna ataksja mézdzkowa spowodowana
453521 r\:;’:doborerri CWE19L1 P Disorder 2 Case(s)
448267 Regresywna dysplazja kregowo-przynasadowa Disorder 2 Case(s)
448264 Ogniskowy rogowiec dtoni i stop - odmiana nieepidermolityczna Disorder 2 Case(s)
447974 Zespot anomalii Klippela i Feila, miopatii i dysmorfii twarzy Disorder 2 Case(s)
447961 Zespot defektu pigmentacji, rogowca d’ioniowo-podeszwowego i Disorder 2 Case(s)
nowotworu skory
447954 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 25 Disorder 2 Case(s)
447731 Niedobdr NIK Disorder 2 Case(s)
445110 Dystrofia obreczowo-koriczynowa spowodowana niedoborem POMK Disorder 2 Case(s)
443950 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 2T Disorder 2 Case(s)
443236 Nietolerancja ortostatyczna spowodowana niedoborem NET Disorder 2 Case(s)
440731 Niedobdr L-ferrytyny Disorder 2 Case(s)
440713 I1zolowany Niedobér sedoheptulokinazy Disorder 2 Case(s)
439897 Smiertelny zesp6t agnezji lub hipopl.azji mazgowo-nerkowo-ptciowo- Disorder 2 Case(s)
moczowej ptodu
439232 Amyloidoza AApoAIV Disorder 2 Case(s)
438207 Ciezka autosomalna recesywna makrotrombocytopenia Disorder 2 Case(s)
436182 Zespot pierwotne;j niskoros{oéci r.nikrocefalicznej i opornosci na Disorder 2 Case(s)
insuline
435819 Autosomalna dominujaca choroba Charcot.a, Mariego i Tootha typu 2 Disorder 2 Case(s)
spowodowana mutacja TFG
431361 Postepujaca encefalo!)atia z leukodystrofig spowodowang Disorder 2 Case(s)
niedoborem DECR
431329 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 57 Disorder 2 Case(s)
424107 Miopatia wrodzona o poczatku podobnym do miastenii Disorder 2 Case(s)
423479 Zespot niepeinols;.)rau,moéci intelekt"uallnej ,sprf(?ionej z chr_‘omosornem Disorder 2 Case(s)
X, sztywnosci konczyn, dystrofii siatkdwki i moczéwki proste;j
423306 Zespot matogtowie - niski wzrost -.niepelnosprawnoéc' intelektualna - Disorder 2 Case(s)
dysmorfia twarzy
420741 Zespot RIDDLE Disorder 2 Case(s)
420733 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 21 Disorder 2 Case(s)
420728 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 20 Disorder 2 Case(s)
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serca-anomalii szkieletowych wywotany mikrodelecjg 9921.3

ORPHA Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level
Number cases
420699 Autosomalna recesywna f:ieika wrodzona neutropenia z powodu Disorder 2 Case(s)
niedoboru CXCR2
412181 Posta¢ prosta pecherzowe.go oddzielania sie naskérka spowodowana Disorder 2 Case(s)
niedoborem BP230
411712 Matczyny Niedobdr ryboflawiny Disorder 2 Case(s)
Zespot autosomalna recesywna atakcja mézdzkowa-padaczka- .
404499 Disorder 2 Case(s
niepetnosprawnos¢ intelektualna z powodu niedoboru KIAA0226 (s)
404476 Zespot catosciowego opéini.enia. w rozw?ju, torbieli ptucnych, Disorder 2 Case(s)
przerostu ciata i guza Wilmsa
401959 Zespot czeéciovyfej .agenezji c.ia’fa n.lodzelowatego, hipo.plazji robaka Disorder 2 Case(s)
maozdzku z torbielami tylnego dotu czaszki
401923 Zespot mikrodelecji 9931.1g31.3 Disorder 2 Case(s)
401830 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 69 Disorder 2 Case(s)
401820 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 67 Disorder 2 Case(s)
401815 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 66 Disorder 2 Case(s)
401805 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 63 Disorder 2 Case(s)
398109 Autoimmunologiczna niedokrwisto$¢ hemolityczna noworodkow Disorder 2 Case(s)
397973 Zespot niepetnosprawnos¢ intelekt.ualr’ma - otytos¢ - prognatyzm - Disorder 2 Case(s)
wady oczu i skory
397959 Niedobdr TCR-alfa-beta pozytywnych komérek T Disorder 2 Case(s)
Autosomalna dominujaca choroba Charcota, Mariego i Tootha t .
397735 Y a3 2U ‘ego ! ypu Disorder 2 Case(s)
397725 Neurodegeneracja zwigzana z biatkiem COASY Disorder 2 Case(s)
391366 Zespot opdinienie wzrostu-iagoc:lne opodznienie rozwoju-przewlekte Disorder 2 Case(s)
zapalenie watroby
Zespo6t opoznieni tu i ju-hipotonia- Sledzeni ku-
391348 espo6t opdznienie wzrostu i rc.)zw01u ipotonia-uposledzenie wzroku Disorder 2 Case(s)
kwasica mleczanowa
391343 Smiertelne powirusowe zaburzenie neurodegeneracyjne Disorder 2 Case(s)
370997 Choroba miesien-oko-moézg z obustt:onna wielotorbielowata Disorder 2 Case(s)
leukodystrofig
370930 XYLT1-CDG Disorder 2 Case(s)
370921 STT3A-CDG Disorder 2 Case(s)
370039 Znamie z wiosami typu angora Disorder 2 Case(s)
370015 Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa typu Isidora Disorder 2 Case(s)
369979 Zespot hiperfalangia palcé.w-V\.lady pa.lcéw stop-zaawansowana klatka Disorder 2 Case(s)
piersiowa lejkowata
369955 Kwasica metylomalonowa z homocystynuria, typu cbl) Subtype of disorder| 2 Case(s)
Gruczolak produkujacy aldosteron ze ztozong choroba nerwowo-
369929 uez produkujacy . ze zlozona 3 nerwow Disorder 2 Case(s)
miesniowa
369881 Zespot mikrodelecji 2p21 bez cystynurii Disorder 2 Case(s)
363680 Zespot mikrodelecji 2p13.2 Disorder 2 Case(s)
363623 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-koriczynowa typu 2T Disorder 2 Case(s)
363424 Zespot hipotonii, atrofii mozgu i hiperglicynemii Disorder 2 Case(s)
357158 Dyzostoza zuchwowo-twarzowa - macroblepharon - makrostomia Disorder 2 Case(s)
352665 Zespot zaburzen nerurorozwojowych-dysmorfii twarzoczaszki-wady Subtype of disorder| 2 Case(s)
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czesciowego niedoboru IRF8

ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
352563 Dziecieca kardiomiopatia przerostowa z powodu niedoboru MRpl44 Disorder 2 Case(s)
352530 Niepetnosprawnos¢ intelektualn.a - otytos¢ - malformacje mézgu - Disorder 2 Case(s)

dysmorfia twarzy
352333 Zespot rybiej tuski wrodzon'ej, nifpefnospra\n'moéci intelektualnej i Disorder 2 Case(s)
kwadriplegii spastycznej
3448 Zespot Weavera i Williamsa Disorder 2 Case(s)
3429 Zespot Verloove Vanhoricka i Brubakka Disorder 2 Case(s)
3424 Zespot podniebienno-twarzowo-szkieletowy Disorder 2 Case(s)
3368 Trigonocefalia - rozszczep nosa - anomalie konczyn Disorder 2 Case(s)
3365 Trigonocefalia - szerokie kciuki Disorder 2 Case(s)
3327 Zespot tarczycowo-maézgowo-nerkowy Disorder 2 Case(s)
3294 Wydtuzone sciegna palcow Disorder 2 Case(s)
3293 Telekantus - hiperteloryzm - zez - stopa wydrazona Disorder 2 Case(s)
329242 Wrodzona biegunka przewlekta z enteropatia z utratg biatka Disorder 2 Case(s)
329224 Niepetnosprawnos¢ intelektualna - dysmorfia czaszkowo-twarzowa - Disorder 2 Case(s)
wnetrostwo
3262 Syngnathia multiple anomalies Disorder 2 Case(s)
324575 Hiperinsulinizm z powodu niedoboru HNF1A Disorder 2 Case(s)
324540 Afonia - gluchota - d.ystrofia siatkéwll(i’-. rozszczep duzych palcéw stop Disorder 2 Case(s)
- niepetnosprawnos¢ intelektualna
324530 Autozapalenie - Niedobér pr.zeciwciai zvili'a)zany 2 pICG2 - Disorder 2 Case(s)
rozregulowanie odpornosci
324416 Przerost miesni- hepatomegalia - wielowodzie Disorder 2 Case(s)
324410 Niepe’mosprawnoéff intelek'tualr!a sprzeionlal z chromosomem X - Disorder 2 Case(s)
kardiomegalia - niewydolnosc serca
324364 Mieszana stwardniajqca.dystrofia Ifoéci z objawami Disorder 2 Case(s)
pozaszkieletowymi
324307 Ciezkie boczne wygiecie kosci piszczelowej z niskim wzrostem Disorder 2 Case(s)
324299 Mnogie przyzwojaki z towarzyszaca policytemia Disorder 2 Case(s)
324294 Niedobdr odpornosci T-komérkowej z nabtonkowgq dysplazjg Disorder 2 Case(s)
brodawkowatg
3241 Zespot czaszkowo-twarzowy z gtuchotg Disorder 2 Case(s)
3240 Zwapnienia centralnego. uktadu n.erwowe‘go ,-lgiuchota - kwasica Disorder 2 Case(s)
kanalikowa - niedokrwistos¢
3239 Gluchota - bielactwo nabyte - achalazja Disorder 2 Case(s)
3224 Gtluchota - anomalie narzadévsf p'iciowy.ch - synostoza kosci Srodrecza i Disorder 2 Case(s)
srédstopia
3218 Gtuchota - dysplazja nasadowa - niski wzrost Disorder 2 Case(s)
3214 Zespot gtuchoty, Slepoty i hipopigmentacji Jemenitow Disorder 2 Case(s)
320370 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 43 Disorder 2 Case(s)
3200 Zespot Stolla, Alembika i Fincka Disorder 2 Case(s)
3199 Zespot Stimmlera Disorder 2 Case(s)
319675 Pierwotna karfowato$¢ mikrocefaliczna, typ Daubera Disorder 2 Case(s)
319600 Mendlowska podatnos¢ na choroby mykobakteryjne z powodu Disorder 2 Case(s)
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ORFHA Disease or subtype of diseases Classification Level Number of
Number cases
319589 Autosomaln'a dominujaca me’nc'jlowska p')odatnoé(: na choroby Disorder 2 Case(s)

mykobakteryjne z powodu czesciowego niedoboru IFNgammaR2
319514 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 13 Disorder 2 Case(s)
3177 Zespot rogéwka - moézdzek Disorder 2 Case(s)
317425 Ciezki ztozony Niedobodr odpornosci z powodu deficytu DNA-PKcs Disorder 2 Case(s)
3173 Napady zgieciowe - szerokie kciuki Disorder 2 Case(s)
3167 Zespot Sieglera, Brewera i Carey'a Disorder 2 Case(s)
3151 Stwardnienie rozsiane - rybia tuska - Niedobor czynnika VIII Disorder 2 Case(s)
314993 Zespot zacma-wrodzona wada serca-wada cewy nerwowej Disorder 2 Case(s)
314575 Zespot niepeinosprajwn'oéc' ir’1te'lekt.uaIna-hipotonia-brachycefalia- Disorder 2 Case(s)
zwezenie odzwiernika-wnetrostwo
314041 Marfanoidalny wyglad - prze,.auklina pachwinowa - zaawansowany Disorder 2 Case(s)
wiek kostny
314029 Wrodzona tamliwos¢ kosci z wysoka gestosciag kosci Disorder 2 Case(s)
314002 Zespot przykurcze-ptetwistos¢ szyi-mikrognacja-hipoplastyczne sutki Disorder 2 Case(s)
313947 Zespot mikroduplikacji 2g23.1 Disorder 2 Case(s)
313772 Zespot ataksja spas_tyczna'l 0 wczesnym po.czqtku — padaczka Disorder 2 Case(s)
miokloniczna - neuropatia
3134 Zespot SCARF Disorder 2 Case(s)
309108 Niedobdr kolipazy trzustkowej Disorder 2 Case(s)
3082 Niepetnosprawnos¢ intelektualna - polidaktylia - nieuczesane wtosy Disorder 2 Case(s)
3080 Niepetnosprawnosc¢ intelektualna typu Wolffa Disorder 2 Case(s)
307936 Zespot hipotrichoza-osfeoliza-zapalenie przyzebia-rogowiec Disorder 2 Case(s)
dtoniowo-podeszwowy
3068 Niepetnosprawnos¢ intt?lektualna - mio;.)atia - niski wzrost - Disorder 2 Case(s)
zaburzenia endokrynologiczne
306511 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 48 Disorder 2 Case(s)
3016 Brak kosci promieniowej - anomalie odbytu i narzadéw ptciowych Disorder 2 Case(s)
3011 Tetraplegia spas?tyczna - zwyrodtlie.nie barwnikowe siatkéwki - Disorder 2 Case(s)
niepetnosprawnos¢ intelektualna
300284 Choroba tkanki tacznej z powodu niedoboru hydroksylazy-3 lizylowej Disorder 2 Case(s)
2997 Zespot ptozy i porazenia fatdéw gtosowych Disorder 2 Case(s)
2988 Ptetwistosc szyi -niepetnosprawnosc intelektualna - anomalie palcow Disorder 2 Case(s)
2985 Zespot pseudoprogerii Disorder 2 Case(s)
2976 Zespot pseudoleprechaunizmu typu Pattersona Disorder 2 Case(s)
2975 Zaburzenie rozwoju pici z kariotypem 46,XX - anomalie szkieletowe Disorder 2 Case(s)
2956 Zespot Prata, Liberala i Goncalvesa Disorder 2 Case(s)
2941 Porencefalia - hipoplazja mozdzku - malformacje wewnetrzne Disorder 2 Case(s)
294026 Zespo6t mikroduplikacji 2q31.1 Disorder 2 Case(s)
293807 Rozszerzenie przewoddw zétciowych wzbudzane ketaming Disorder 2 Case(s)
2921 Polidaktylia przedosiowa - Sfczelina gatki ocznej - niepetnosprawnos¢ Disorder 2 Case(s)
intelektualna
2898 Niepetnosprawnos¢ intelektualna sprzezona z pfcig - plagiocefalia Disorder 2 Case(s)
289522 Mikrotriplikacja 11q24.1 Disorder 2 Case(s)
2892 Dyspazja wtosowo-zebowa - zaburzenia refrakcji Disorder 2 Case(s)
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2801 Wiosy skrecone - opdznienie w |.'ozwoju - nieprawidtowosci Disorder 2 Case(s)
neurologiczne
2888 Zespot Pierre'a Robina - anomalia twarzowo-palcowa Disorder 2 Case(s)
2876 Zespot PHAVER Disorder 2 Case(s)
2871 Zespot Pfeiffera,Palma i Tellera Disorder 2 Case(s)
2867 Niski wzrost typu Brussels Disorder 2 Case(s)
2866 Niski wzrost - deafness - dysfunkcja neutrofili - dysmorfia Disorder 2 Case(s)
2826 Paraplegia spastyczna - przedwczesne pokwitanie Disorder 2 Case(s)
2825 Zespot PARC Disorder 2 Case(s)
281127 Konczynowy samowyleczalny zespét dziecka kolodionowego Disorder 2 Case(s)
280576 Zespot progerii Nestora i Guillermo Disorder 2 Case(s)
280397 Rodzinna choroba prionowa podobna do choroby Alzheimera Disorder 2 Case(s)
2773 tamliwosc .koéci - retinopatE? - napady padaczkowe - Disorder 2 Case(s)
niepetnosprawnos¢ intelektualna
276556 Hiperinsulinizm z powodu niedoboru UCP2 Disorder 2 Case(s)
276405 Hiperbiliwerdynemia Disorder 2 Case(s)
2759 Zespot zarosniecia ustnej czesci gardta z wadami zeber i kregéw Disorder 2 Case(s)
2722 Dyspazja zebowo-paznokciowa z tysieniem Disorder 2 Case(s)
2720 Zespot hipopigmentacji oczno-maézgowej typu Preus Disorder 2 Case(s)
2718 Dysplazja oczno-wtosowa Disorder 2 Case(s)
2666 Rodzinna nefronoftyza doros:fych - spastyczny niedowtad Disorder 2 Case(s)
czterokoriczynowy
2643 Niskorostos¢ pierwotna mikrocefaliczna typu Toriello Disorder 2 Case(s)
263501 COG4-CDG Disorder 2 Case(s)
2631 Niskorostos¢ mezomeliczna - rozszczep podniebienia - kampodaktylia Disorder 2 Case(s)
261534 Zespot 49, XXXYY Disorder 2 Case(s)
261304 Zespot mikrodelecji ojcowskiej 20q13.2q13.3 Disorder 2 Case(s)
2597 Miopatia mitochondrialna - kwasica mleczanowa - gtuchota Disorder 2 Case(s)
2575 Mukowiscydoza - zapalenie zotadka - niedokrwistos¢ Disorder 2 Case(s)
megaloblastyczna
255132 Autosomalna recesywna nied?krwistoéé syderoblastyczna o poczatku Disorder 2 Case(s)
w wieku dorostym
254925 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 4 Disorder 2 Case(s)
254898 Gluchota - encefaloneuropatia - otytos¢ - walwulopatia Disorder 2 Case(s)
2547 Mikroftalmia - mikrotia - akinezja ptodu Disorder 2 Case(s)
2533 Matogtowie - gluchota - niepetnosprawnos¢ intelektualna Disorder 2 Case(s)
2528 Zespot matogtowia i rogéwki matej typu Seemanova Disorder 2 Case(s)
2522 Matogtowie - anomalie szyjnego odcinka kregostupa Disorder 2 Case(s)
2519 Mikrocefalia - napady padaczkowe - niepetnosprawnos¢ intelektualna Disorder 2 Case(s)
- choroba serca
2513 Matogtowie - albinizm - wady palcow Disorder 2 Case(s)
2511 Mikrobrachycefalia - ptoza - rozszczep wargi Disorder 2 Case(s)
2489 Wada koriczyny gérnej - nieprawidiowosci oka i ucha Disorder 2 Case(s)
2487 Znieksztatcenie konczyny dolnej - spodziectwo Disorder 2 Case(s)
2482 Zespot Melhema i Fahla Disorder 2 Case(s)
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2475 Biata grzywka z wadami wrodzonymi Disorder 2 Case(s)

2427 Makrocefalia- niski wzrost - paraplegia Disorder 2 Case(s)

2400 Obwodowa neuropatia ruchowa - dysautonomia Disorder 2 Case(s)

2390 Zespot Lichstensteina Disorder 2 Case(s)

238523 Atypowy zespot hipotonia - cystynuria Disorder 2 Case(s)

238329 Ciezka encefalomiopatia mitochon):irialna sprzezona z chromosomem Disorder 2 Case(s)

2347 Smiertelna dysplazja podobna do dysplazji Kniesta Disorder 2 Case(s)

2324 Zespot osteopenii, niepefnospram’mos'ci intelektualnej i rzadkich Disorder 2 Case(s)
wioséw

2321 Zespot Junga, Wolffa, Backa i Stahla Disorder 2 Case(s)

Zespot pecherzowego oddzielania sie naskdrka o typie granicznym
231556 zlokalizowanym i pdZnym poczatku oraz niepetnosprawnosci Disorder 2 Case(s)
intelektualnej

2310 Brak nogi - zacma Disorder 2 Case(s)

2282 Dysmorfia - niski wzrost - gluchota - zaburzenia réznicowania pfci Disorder 2 Case(s)

2274 Rybia tuska - powiekszenie w’q.trc.)by i $ledziony - zwyrodnienie Disorder 2 Case(s)
moézdzku

2272 Rybia tuska - anomalie jamy ustnej i koriczyn Disorder 2 Case(s)

2271 Rybia tuska wrodzona - matogtowie - tetraplegia Disorder 2 Case(s)

2266 Hipotrichoza - niepetnosprawnosc intelektualna typu Lopesa Disorder 2 Case(s)

2256 Hipoplazja strzatkowo-tokciowa - wady nerek Disorder 2 Case(s)

2250 Hiposmia - hipo!)lazja nosa i oczu - hipogonadyzm Disorder 2 Case(s)

hipogonadotropowy

2249 Hipoplazja kosci tokciowej - niepetnosprawnosc intelektualna Disorder 2 Case(s)

2235 Hipogonadyzm hipogonadot.ropo’wy - zwyrodnienie barwnikowe Disorder 2 Case(s)
siatkowki

2234 Meski hipogona.clyzm hipergonadotropo.wy - niepetnosprawnos¢ Disorder 2 Case(s)

intelektualna - wady szkieletowe
2233 Hipogonady.zm - wypadanie ;l)fartka zastawki mitralne;j - Disorder 2 Case(s)
niepetnosprawnos$¢ intelektualna
221142 Zanik plamki podobny do konfetti Disorder 2 Case(s)
221139 Ztozony niedobor odporno.sici z anom?Iiami twarzowo-oczno- Disorder 2 Case(s)
szkieletowymi

220448 Makrotrombocytopenia z niewydolnoscig zastawki mitralnej Disorder 2 Case(s)

2204 Dysplastyczna hiperostoza korowa typu Koztowskiego i Tsuruta Subtype of disorder| 2 Case(s)

2184 Wodogtowie - nisko osadzony pepek Disorder 2 Case(s)

2183 Wodogtowie - otytos¢ - hipogonadyzm Disorder 2 Case(s)

2181 Wodogtowie - wysoki wzrost - wiotkos¢ stawow Disorder 2 Case(s)

217399 Wrodzona niewrazliwos¢ na bdl z hiperhydroza Disorder 2 Case(s)

2172 Mikrocefalia - zapalenie kiebuszkéw nerkowych - marfanoidalny Disorder 2 Case(s)

wyglad

2155 Choroba Hirschsprung - gtuchota - polidaktylia Disorder 2 Case(s)

2145 Kraniosynostoza typu Herrmanna i Opitza Disorder 2 Case(s)

2119 Zespot HEC Disorder 2 Case(s)
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2110 Paluch koslawy - polisyndaktylia przedosiowa Disorder 2 Case(s)
2109 Zespot podobny do zespotu Hallermanna i Streiffa Disorder 2 Case(s)
2104 Dysmorfia- klatka piersiowa kurza -luznos¢ stawéw Disorder 2 Case(s)
2083 Wydatna gtadzizna - mikrocefalia- hipogenitalizm Disorder 2 Case(s)
2074 Zespot Gemignaniego Disorder 2 Case(s)
206564 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-konczynowa typu 20 Disorder 2 Case(s)
2058 Zespot Frynsa, Smeetsa i Thiry Disorder 2 Case(s)
2025 Widkniakowatosc¢ dzigset - dysmorfia twarzy Disorder 2 Case(s)
2015 Rozszczep podniebienia - niski wzrost - anomalie kregéw Disorder 2 Case(s)
2010 Rozszczep podniebienia - unieruchomienie strzemigczka - oligodoncja Disorder 2 Case(s)
2007 Zespot hipoplazji chrzagstek skrzydtowych nosa, rozszczepu i Disorder 2 Case(s)
telekantusa
2003 Rozszczep wargi/podniebienia - gtuchota - ttuszczak kosci krzyzowej Disorder 2 Case(s)
1995 Rozszczep wargi - retinopatia Disorder 2 Case(s)
199348 Encefalopatia reagujgca na tiamine Disorder 2 Case(s)
199329 Miopatia wrodzona, typ Paradasa Disorder 2 Case(s)
1968 Ptaska twarz - mikrostomia - wady uszu Disorder 2 Case(s)
1964 Zespot skurcze dodatkowe — niski \A{Zl‘OSt — hiperpigmentacja - Disorder 2 Case(s)
matogtowie
1948 Padaczka - mikrocefalia - dysplazja szkieletowa Disorder 2 Case(s)
1937 Zespot Enga i Stroma Disorder 2 Case(s)
1933 Zespot deplecji mitochond.rialnego DNA, forma z encefalomiopatia i Disorder 2 Case(s)
kwasicag metylomalonowa
1927 Zespot Emery'ego i Nelsona Disorder 2 Case(s)
1883 Zespot dysplazji ektodermalnej i gtuchoty czuciowo-nerwowej Disorder 2 Case(s)
1861 Zespot dysplazji klatki piersiowej i wodogtowia Disorder 2 Case(s)
183707 Choroba podobna do LAD u dzieci spowodowana niedoborem RAC2 Disorder 2 Case(s)
1825 Dysplazja nasadowa - utrata stuchu - dysmorfizm Disorder 2 Case(s)
1806 Dysplazja ektodermalna - slepota Disorder 2 Case(s)
1803 Dysplazja piersiowo-koriczynowa Disorder 2 Case(s)
1780 Dysmorfizm- wielorakie wady strukturalne Disorder 2 Case(s)
1778 Dysmorfia twarzy - shawl scrotum - luznos¢ stawow Disorder 2 Case(s)
1770 Dysgenezja gonad typu XY i anomalie towarzyszace Disorder 2 Case(s)
171839 Kraniosynostoza- wodog’fom'lie malform.acja Chiarego | - synostoza Disorder 2 Case(s)
promieniowo-fokciowa
169100 Niedobdr odpornosci z powodu deficytu CD25 Disorder 2 Case(s)
168598 Demielinizacja mézgu z powodu. nit.edoboru adenozylotransferazy Disorder 2 Case(s)
metioniny
168552 Dysplazja kregowo-pr.zynasadowa sPrzeiona - fukowate Disorder 2 Case(s)
przedramiona - dysmorfia twarzy
168451 Dysplazja qugowo-nasadowo-;.JrzYnasadowa - nieprawidtowe Disorder 2 Case(s)
uzebienie
1670 Przewlekta biegunka z atrofig kosmkow Disorder 2 Case(s)
166038 Metafyzealna chondrodysplazja, typu Kaitila'a Disorder 2 Case(s)
166032 Zespot dysplazji wielonasadowej i mininasad Disorder 2 Case(s)
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166016 Dysplazja wielonasadowa, typ Lowry'ego Disorder 2 Case(s)

1659 Dermatoleukodystrofia Disorder 2 Case(s)
163684 Leukoencefalopatia- dystonia - neuropatia ruchowa Disorder 2 Case(s)
1570 Symbrachydaktylia dtoni i stop Disorder 2 Case(s)
1563 Zespot Dahlberga, Borerai Ncomera Disorder 2 Case(s)
1547 Kryptomikrocja - brachydaktylia - dodatkowy tuk koniuszka palca Disorder 2 Case(s)
1521 Dysplazja czaszkowo-czotowo-nosowa - anomalia Polanda Disorder 2 Case(s)
1506 Zespot cienkich zeber, rurowatych kosci i dysmorfii Disorder 2 Case(s)
1488 Zespot Coopera i Jabsa Disorder 2 Case(s)
1485 Artrogrypoza - hiperkeratoza forma $miertelna Disorder 2 Case(s)
1484 Przykurcze - dysplazja ektodermalna- rozszczep wargi/podniebienia Disorder 2 Case(s)
1453 Zespot obojczykowo-rizomeliczny Disorder 2 Case(s)
1433 Atrofia btony naczyniowej - tysienie Disorder 2 Case(s)
1422 Chondrodysplazja - zaburzenie rozwoju ptci Disorder 2 Case(s)
141258 Rozszczep twarzy numer 4 wg Tessiera Disorder 2 Case(s)
1397 Zespot wodogtowia i agenezji mozdzku Disorder 2 Case(s)
1390 Slepota nocna - anomalie szkieletowe - dysmorfizm Disorder 2 Case(s)
1380 Zaéma - neuropatia - encefalopatia Disorder 2 Case(s)
137681 Encefalopatia watrobowa z powoczlu z.ioionego niedoboru fosforylacji Disorder 2 Case(s)
oksydacyjnej typu 1
137631 Widknienie ptuc - Niedol?()r odpornosci - dysgenezja gonad z Disorder 2 Case(s)
kariotypem 46,XX
1368 Zacma - ataksja - gtuchota Disorder 2 Case(s)
1354 Wady serca - skrocenie koriczyn Disorder 2 Case(s)
1352 Wada przedsionkowo-komor’oyva - zvtlei'enie :szpary powiekowej - Disorder 2 Case(s)
wady kosci promieniowej
1326 Zespot kamptodaktylii Guadalajara typu 2 Disorder 2 Case(s)
1295 Skrdcenie paliczkow dalszych - dysmorfizm - zespét Kallmanna Disorder 2 Case(s)
1277 Brachydaktylia - mezomelia - niepetnosprawnos¢ intelektualna - wady Disorder 2 Case(s)
serca
1237 Zespot Beemera i Ertbruggena Disorder 2 Case(s)
1236 Ze:spéi maiogim{v'ia z’kr()tkogiowiem., ni-epe’mostprawnoéci Disorder 2 Case(s)
intelektualnej i mézgowego porazenia atetoidalnego
1227 Zespot Bangstad Disorder 2 Case(s)
1217 Zespot piramidowy z zanikiem rdzenia i oftalmoplegia Disorder 2 Case(s)
1192 Miazdzyca tetnic - gtuchota - cukrzyca - padaczka - nefropatia Disorder 2 Case(s)
1184 Ataksja - wrazliwos$¢ na swiatto - niski wzrost Disorder 2 Case(s)
1126 Aprosencefalia dysgenezja mézdzku Disorder 2 Case(s)
1123 Przydatek ogonowy - gtuchota Disorder 2 Case(s)
1068 Zespot aniridii i niepetnosprawnosci intelektualnej Disorder 2 Case(s)
1064 Aniridia - agnezja nerki - opéznienie psycho-ruchowe Disorder 2 Case(s)
1046 Smiertelna anemia hemolityczna - anomalie narzadéw ptciowych Disorder 2 Case(s)
1028 Zespot konczynowo-paznokciowo-hipohydrotyczny Disorder 2 Case(s)
1021 Zespot Slepoty jednooczneji hipertrichozy Disorder 2 Case(s)
1014 Zespot tysienia, niepetnosprawnosci intelektualnej i hipogonadyzmu Disorder 2 Case(s)
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hipergonadotropowego
1003 Wady skory gtowy - polidaktylia pozaosiowa Disorder 2 Case(s)
100013 Lizencefalia z hipoplazjg mézdzku typu C Disorder 2 Case(s)
99849 Choroba spichrzania glikogen.u z ;.)owo.du niedoboru beta-enolazy Disorder 1 Case(s)
migsniowej
79332 B4GALT1-CDG Disorder 1 Case(s)
79326 ALG2-CDG Disorder 1 Case(s)
600194 Skaza krwotoczna czynnik V Atlanta Subtype of disorder| 1 Case(s)
529980 Choroba zapalna jelit-zespét nawr.acajqcych zakazen zatok Disorder 1 Case(s)
przynosowych i ptuc
528091 Zespot obrzqku-kaasicy mlef:z'anc.)wej-anemii sy.deroblastycznej- Disorder 1 Case(s)
niewydolnosci wielonarzadowej
478029 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 29 Disorder 1 Case(s)
458798 Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typ 41 Disorder 1 Case(s)
448010 CAD-CDG Disorder 1 Case(s)
440706 Niedobdr izomerazy rybozo-5-P Disorder 1 Case(s)
435934 COG2-CDG Disorder 1 Case(s)
435651 Rodzinna lipodystrofia czesciowa zalezna od CIDEC Disorder 1 Case(s)
431166 Pierwotny niedobér'od!)o.rnoéci z infelftija wirusowa po szczepionce Disorder 1 Case(s)
przeciw $wince-odrze-rézyczce (MMR)
431149 Ztozony Niedobdr odpornosci spowodowany niedoborem 0X40 Disorder 1 Case(s)
404521 Rdzeniowy zanik mies$ni z niewydolnoscig oddechowg typu 2 Disorder 1 Case(s)
401840 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 71 Disorder 1 Case(s)
401800 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 60 Disorder 1 Case(s)
397968 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 2R Disorder 1 Case(s)
370924 STT3B-CDG Disorder 1 Case(s)
370097 Albinizm oczno-skérny typu 6 Disorder 1 Case(s)
331190 Niedobdr odpornosci z powodu deficytu fikoliny3 Disorder 1 Case(s)
331187 Niedobdr odpornosci z powodu deficytu MASP-2 Disorder 1 Case(s)
330029 Zespot hipotrichoza-gtuchota Disorder 1 Case(s)
329942 Przejsciowy noworodkowy ztozony Niedobdér dehydrogenazy acylo- Disorder 1 Case(s)
CoA
324422 ALG13-CDG Disorder 1 Case(s)
319678 Encefalopatia - kardiomiopatia przerostowa - choroba kanalikow Disorder 1 Case(s)
nerkowych
300536 DDOST-CDG Disorder 1 Case(s)
2963 Zespot progeroidalny, typ Petty Disorder 1 Case(s)
280333 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-korczynowa typu 2P Disorder 1 Case(s)
2786 Osteoporoza - zesp6t hipopigmentacji oczno-skérnej Disorder 1 Case(s)
263494 DPM3-CDG Disorder 1 Case(s)
263297 Choroba spichrzania glikogenu z powodu niedoboru glikogeniny Disorder 1 Case(s)
254920 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 2 Disorder 1 Case(s)
254334 Autosomalna recesywna choroba Charcota, Mariego i Tootha typu B Disorder 1 Case(s)
243343 Niedobdr dehydrogenazy dimetyloglicyny Disorder 1 Case(s)
240760 Zaburzenie podobne do zespotu Nijmegen Disorder 1 Case(s)
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ORPHA

Number of
Disease or subtype of diseases Classification Level

Number cases
206559 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-konczynowa typu 2N Disorder 1 Case(s)

1692 Mozaikowa trisomia 1 Disorder 1 Case(s)

Encefalopatia spowodowana disulfiduriag merkaptomleczano-
1035 P P . 3 P Disorder 1 Case(s)
cysteinowa
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Number of published families

. . Classification Number of
Disease or subtype of diseases »
Level families
1652 Choroba Denta Disorder 250 Family(ies)
99879 Rodzinna izolowana nadczynnos¢ przytarczyc Disorder 100 Family(ies)
98784 Autosomalna dominujaca padaczka nocna pfata czotfowego Disorder 100 Family(ies)
98759 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 17 Disorder 100 Family(ies)
89843 Pecherzowe dystroficzne oddzielanie sie naskérka, postac ze Swigdem Disorder 100 Family(ies)
276198 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 36 Disorder 100 Family(ies)
1949 tagodna rodzinna padaczka noworodkowa Disorder 100 Family(ies)
1416 Rodzinne odktadanie sie fosforanu wapnia Disorder 100 Family(ies)
2524 Hipoplazja mostu i mézdzku typu 2 Disorder 81 Family(ies)
51083 Rodzinny zespoét skréconego odstepu QT Disorder 80 Family(ies)
526 Zespot Liddle'a Disorder 72 Family(ies)
60030 Zespot Loeysa i Dietza Disorder 52 Family(ies)
98934 Choroba podobna do choroby Huntingtona 2 Disorder 50 Family(ies)
643 Neuropatia z olbrzymimi aksonami Disorder 50 Family(ies)
2526 Zespot matogtowia, obrzeku limfatycznego i chorioretinopatii Disorder 50 Family(ies)
Zespot Ehlersa i Danlosa kregostupowo-dysplastyczny zwigzany z Subtype of o
536467 P “'i iy A’:T ; ysplastyczny zwiazany dis;’;er 41 Family(ies)
98762 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 12 Disorder 40 Family(ies)
29410 Pecherzowe oddzielanie sie naskéfka dystroficzne zlokalizowane, Su!atype of 40 Family(ies)
forma przedpiszczelowa disorder
263548 Uogolniony zespot ztuszczania sie skory typu A SuPtype of 40 Family(ies)
disorder
2254 Hipolplazja mostu i mézdzku typu 1 Disorder 40 Family(ies)
217330 Hiperurykemia - niedokrwistos¢ - niewydolnos¢ nerek S:::;t::;:)f 35 Family(ies)
200418 Niedobdr odpornosci z nieprawidtowym czynnikiem | Disorder 35 Family(ies)
163937 Niepetnosprawnos¢ intelektualna.sprzeiona z chromosomem X, typ Disorder 35 Family(ies)
Najma
1106 Matoocze i wady koriczyn Disorder 35 Family(ies)
324442 Autosomalna recesywna neuropatia aksonalna z neuromiotonia Disorder 33 Family(ies)
98434 Dziedziczny ztozony niedobér.czyr!nikéw krzepniecia zaleznych od Disorder 30 Family(ies)
witaminy K
713 Choroba spichrzania glikogen.u spov'vodowajna niedoborem kinazy Disorder 30 Family(ies)
fosfoglicerynianowej
452 Lizencefalia sprzezona z chronzioso.mem X z nieprawidtowymi Disorder 30 Family(ies)
narzadami ptciowymi
425 Niedobdr apolipoproteiny A-I Disorder 30 Family(ies)
3237 Zesp6t mnogich kosciozrostow Disorder 30 Family(ies)
3222 Nadczynnosc syntetazy fosforybozylo-pirofosforanowej Disorder 30 Family(ies)
293822 Zespot predyspozycji do cz?rniaka i raka nerkowokomérkowego Disorder 30 Family(ies)
zwiazany z MITF

2848 Zespot kamptodaktylia-artropatia-biodro szpotawe-zapalenie osierdzia Disorder 30 Family(ies)
263553 Uogolniony zespot ztuszczania sie skéry typu B Subtype of 30 Family(ies)
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ORPHA . . Classification Number of
Disease or subtype of diseases "
Number Level families
disorder
. . . . - e Subtype of _—
228305 Niedobdr palmitylotransferazy karnityny I, ciezka posta¢ dziecieca disorder 30 Family(ies)
217012 Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 31 Disorder 30 Family(ies)
424 Rodzinna niedoczynnos¢ tarczycy spowodowana mutacjq receptora Disorder 28 Family(ies)
TSH
33108 Smiertelny zespét mnogich ptetwistosci Disorder 28 Family(ies)
52430 Miopatia z ciatkami wtretowymi z cl?oroba Pageta i demencjg czotowo- Disorder 26 Family(ies)
skroniowa
3464 Zespot Woodhouse'a i Sakati Disorder 25 Family(ies)
85293 Zespot Cabezasa Disorder 24 Family(ies)
536471 Zespot Ehlersa i Danlosa kregostupowo-dysplastyczny Disorder 24 Family(ies)
1065 Brak teczowki - ataksja mézdzkowa - niepetnosprawnos¢ intelektualna Disorder 22 Family(ies)
99027 Autosomalna dominujaca leukodystrofia dorostych Disorder 20 Family(ies)
98763 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 14 Disorder 20 Family(ies)
97286 Zespot Carneya i Stratakisa Disorder 20 Family(ies)
959 Zespot konczynowo-nerkowo-oczny Disorder 20 Family(ies)
369913 Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 17 Disorder 20 Family(ies)
3203 Dziedziczna uwodniona stomatocytoza Disorder 20 Family(ies)
3202 Dziedziczna odwodniona stomatocytoza Disorder 20 Family(ies)
228308 Niedobdr palmitylotransferazy karnityny Il, posta¢ noworodkowa s:z‘?:;:f 20 Family(ies)
2229 Kardiomiopatia rozstrzeniowa - hipogonadyzm hipergonadotropowy Disorder 20 Family(ies)
1200 Zespot Burna i McKeowna Disorder 20 Family(ies)
100998 Autosomalna dominujaca paraplegia spastyczna typu 17 Disorder 20 Family(ies)
99791 Dysplazja zebiny typu Il S:::?:;:)f 19 Family(ies)
168615 Dziedziczna przetrwata alfa-fetoproteina Disorder 19 Family(ies)
93311 Dysplazja wielonasadowa typu 5 Disorder 18 Family(ies)
25980 Miopatia sprzezona z chromosomem X ze wzmozong autofagia Disorder 18 Family(ies)
90031 Niedokrwistos¢ hemolityczna niesf.erocytowa z powodu niedoboru Disorder 17 Family(ies)
heksokinazy
615 Rodzinny $luzak przedsionka Disorder 17 Family(ies)
293168 Dziedziczne wstepujace por.aienie spastyczne o poczatku w wieku Disorder 17 Family(ies)
niemowlecym
88621 Zespot rybiej tuski wezesniakow Disorder 16 Family(ies)
84090 Glomerulopatia fibronektynowa Disorder 16 Family(ies)
3220 Gluchota - hipoplazja szkliwa - wady paznokci Disorder 15 Family(ies)
2850 Zespot tysienie - niepetnosprawnosc intelektualna Disorder 15 Family(ies)
88619 Rodzinna ostra encefalopatia martwicza Disorder 14 Family(ies)
620371 Tubulopatia nerkowa.podob‘na do zesPoiu Gitelmana zwigzana z Disorder 14 Family(ies)
mutacjg w mitochondrialnym DNA
495930 Zespot rodzinnej mosomii 7 Disorder 14 Family(ies)
137831 Niepetnosprawnos¢ int.elektua.lna s’r{rz.qiona z chromosomem - Disorder 14 Family(ies)
hipoplazja mézdzku
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ORPHA
Number

Disease or subtype of diseases

Classification
Level

Number of
ETIES

1145 Niemowlecy rdzeniowy zanik miesni sprzezony z chromosomem X Disorder 14 Family(ies)
137678 Dysplazja kregostupowo-nasadowa ze skréceniem srédstopia Disorder 13 Family(ies)
401996 Wielkojadrowe srodmigzszowe zapalenie nerek Disorder 12 Family(ies)
228277 Rodzinny zanik skérny plackowaty Disorder 12 Family(ies)
99955 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 4B1 Disorder 11 Family(ies)
98971 Amorficzna tylna dystrofia rogéowki Disorder 11 Family(ies)
478664 Zespot wrodzonej niewrazliwosci na bol i hipohydrozy Disorder 11 Family(ies)
439218 Encefalopatia padaczkowa zalezna od KCNQ2 Disorder 11 Family(ies)
90001 Zespot dysfunkcji czopkow sprzezony z chromosomem X z miopig Disorder 10 Family(ies)

Syndromiczna niepetnosprawnos¢ intelektualna sprzezona z i .
85279 ' chromoso?nem sz powodu mutacji JARIDZC ; Disorder 10 Family(ies)
535458 Deficyt rodzinny GPIHBP1 s:::;t::;:f 10 Family(ies)
481662 Rodzinny toczen odmrozinowy Disorder 10 Family(ies)
412057 Autosomalna recesywna ataksja mézdzkowa z powodu niedoboru Disorder 10 Family(ies)
CHIP

3412 Asocjacja VACTERL z wodogtowiem Disorder 10 Family(ies)
309020 Rodzinny niedobér apolipoproteiny C-II S:Z?;Z:)f 10 Family(ies)

2791 Zespot uszno-zebowy Disorder 10 Family(ies)

2238 Rodzinna izolowana niedoczynno$¢ przytarczyc Disorder 10 Family(ies)

2202 Rogowiec dtoni i stop z gtuchotg Disorder 10 Family(ies)

2198 Zespot rogowiec dtoni i stop - nowotwor przetyku Disorder 10 Family(ies)

1856 Dysplazja kregowo-obwodowa - krotka kos¢ tokciowa Disorder 10 Family(ies)
178464 Dziedziczna miopatia z wczesng niewydolnoscig oddechowa Disorder 10 Family(ies)
166063 Hipoplazja mostowo-mdzdzkowa typu 4 Disorder 10 Family(ies)

1658 Brak odciskéw palcow - prosaki wrodzone Disorder 10 Family(ies)
158676 Pecherzowe dystroficzne oddzielanie sie nasl.(()rka zlokalizowane, Su!atype of 10 Family(ies)

dotyczace tylko paznokci disorder
158673 Pecherzowe dystroficzne och’zieIa:\nie sie naskorka zlokalizowane, SuPtype of 10 Family(ies)
postac koriczynowa disorder

1412 Zespot koalicji stepu i nadgarstka Disorder 10 Family(ies)
140927 tagodne rodzinne drgawki noworodkowo-dzieciece Disorder 10 Family(ies)

1276 Zespot brachydaktylii i nadcisnienia tetniczego Disorder 10 Family(ies)
101006 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 26 Disorder 10 Family(ies)
100996 Autosomalna recesywna spastyczna paraplegia typu 15 Disorder 10 Family(ies)
100991 Autosomalna dominujaca paraplegia spastyczna typu 10 Disorder 10 Family(ies)
100989 Autosomalna dominujgca paraplegia spastyczna typu 8 Disorder 10 Family(ies)
100988 Autosomalna dominujaca paraplegia spastyczna typu 6 Disorder 10 Family(ies)
263516 Postepujaca padaczka miokloniczna typu 3 Disorder 9 Family(ies)
217266 Zespo6t BNAR Disorder 9 Family(ies)

1062 Dziedziczny naczyniak nerwowo-skérny Disorder 9 Family(ies)
100008 Amyloidoza ACys S:Ztoyr':‘z:’f 9 Family(ies)
391330 Osteoporoza ze ztamaniami sprzezona z chromosomem X Disorder 8 Family(ies)
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ORPHA
Number

Disease or subtype of diseases

Classification
Level

Number of
ETIES

3248 Izolowany dystalny symfalangizm Disorder 8 Family(ies)
306527 Izolowany dziedziczny wrodzony paraliz twarzy Disorder 8 Family(ies)
217055 Autosomalna recesywna posrednia choroba Charcota, Mariego i Disorder 8 Family(ies)

Tootha typu A
1377 Zaéma - zespot matej rogowki Disorder 8 Family(ies)
1149 Zespot Kuskokwim Disorder 8 Family(ies)
93561 Amyloidoza ALys S:::;t;/r:ee:af 7 Family(ies)
86817 Niedokrwistos¢ hemolityczna z pow.odu niedoboru kinazy Disorder 7 Family(ies)
adenylanowej
488594 Autosomalna recesywna spastyczna paraplegia typu 76 Disorder 7 Family(ies)
397618 Zespot hipoplazja dolka-.defekt skrzyiowania? nerwéw wzrokowych- Disorder 7 Family(ies)
dysgenezja segmentu przedniego oka
324737 SRD5A3-CDG Disorder 7 Family(ies)
324713 Beta amyloidoza, typ wiloski S:Z?;Z:)f 7 Family(ies)
320396 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 45 Disorder 7 Family(ies)
300345 Autosomalny toczen rumieniowaty uktadowy Disorder 7 Family(ies)
281139 Rybia tuska pierscieniowa epidermolityczna Disorder 7 Family(ies)
251274 Rodzinny hiperaldosteronizm typu lli Disorder 7 Family(ies)

1897 Zespot EEM Disorder 7 Family(ies)

178461 Miopatia sprzezona z chromosomem X z atrofig miesni posturalnych Disorder 7 Family(ies)
85453 Siateczkowate zaburzenie barwnikowe sprzezone z chromosomem X Disorder 6 Family(ies)
85110 Rodzinna encefalopatia z ciatami wtretowymi z neuroserpiny Disorder 6 Family(ies)
79447 Smiertelny zesp6t mnogich ptetwistosci sprzezony z chromosomem X Disorder 6 Family(ies)
29401 Postac prosta pqcherz.ovx{ego f)ddzieilania sie naskadrka posrednia bez Disorder 6 Family(ies)
zajecia skory zwiazana z PLEC
73229 Autosomalna domint.xjacaj he.maturia rodzinna - kreto$¢ tetnic Disorder 6 Family(ies)
siatkéwki - przykurcze
456318 Zespot dziedzicznej czuciowej neuropatii, gluchoty i demenc;ji Disorder 6 Family(ies)
391411 Atypowy parkinsonizm mtodzienczy Disorder 6 Family(ies)
34516 Autosomalna dominujaca dystrofia obreczowo-koriczynowa typu 1D Disorder 6 Family(ies)
324561 Zespot hipopigmentacja-punktowy rogowiec dtoniowo-podeszwowy Disorder 6 Family(ies)
320380 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 54 Disorder 6 Family(ies)

2886 Zespot TARP Disorder 6 Family(ies)

2790 Autosomalna dominujaca osteoskleroza typu Wortha Disorder 6 Family(ies)

2045 Zespot FLOTCH Disorder 6 Family(ies)

1799 Rodzinna dysfazja rozwojowa Disorder 6 Family(ies)
168454 Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa, typ Geneviéve Disorder 6 Family(ies)
157801 Syndaktylia miedzyosiowa ze skréceniem paliczkow Disorder 6 Family(ies)
140917 Ankyloza strzemigczka z szerokimi kciukami i palcami stop Disorder 6 Family(ies)
137634 Przerost - makrocefalia - dysmorfia twarzy Disorder 6 Family(ies)
101068 Wrodzona dystrofia zrebu rogéwki Disorder 6 Family(ies)

99940 Autosomalna dominujgca choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 2F Disorder 5 Family(ies)
98766 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 5 Disorder 5 Family(ies)
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ORPHA Classification Number of

Disease or subtype of diseases

Number Level families
86789 Izolowana aplazja/hipoplazja rzepki Disorder 5 Family(ies)
85442 Niski wzrost - wady mozdzku i przysadki - mate siodto tureckie Disorder 5 Family(ies)

444092 Zespot autoimmunologicznej érédmi’qiszowej choroby ptuc i zapalenia Disorder 5 Family(ies)

stawow

424099 Zespot matoocza ze szczeling gatki ocznej i dysplazji rizomeliczne;j Disorder 5 Family(ies)

3454 Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej, opéznienia w rozwoju i Disorder 5 Family(ies)
przykurczy

3351 Zespot wiosowo-zebowy Disorder 5 Family(ies)

3301 Tetraamelia - mnogie malformacje Disorder 5 Family(ies)

320411 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 56 Disorder 5 Family(ies)
319640 Dystrofia plamki siatkowki typu 2 Disorder 5 Family(ies)

308410 Zespot autyzm-padaczk.a z pow0fiu nie’doboru kinazly dehydrogenazy Disorder 5 Family(ies)

rozgatezionych tancuchdéw ketokwasow

231108 Rodzinny guz rabdoidalny Disorder 5 Family(ies)
2118 Hawkinsinuria Disorder 5 Family(ies)

206554 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-konczynowa typu 2M Disorder 5 Family(ies)

1879 Meloreostoza z osteopoikilig Disorder 5 Family(ies)
1836 Dysplazja mezomeliczna typu Kantaputra Disorder 5 Family(ies)

178333 Choroba oczu Wysp Alandzkich Disorder 5 Family(ies)
171851 Zespot MEDNIK Disorder 5 Family(ies)
139583 Dziedziczna neuropatia czuciowa i autonomiczna sprzezona z Disorder 5 Family(ies)

chromosomem X z gtuchotg

101039 Padaczka zenska z niepetnosprawnoscia intelektualng Disorder 5 Family(ies)
101003 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 23 Disorder 5 Family(ies)
98890 Izolowany zanik nerwu wzrokowego o wczesnym poczatku sprzezony z Disorder 4 Family(ies)

chromosomem X
97239 Miopatia z ciatkami redukujgcymi Disorder 4 Family(ies)
93302 Brachyolmia, typu Maroteaux Disorder 4 Family(ies)
93279 tagodna dysplazja'\ kregowo-nasadowa spowodowana mutacjg COL2A1 Disorder 4 Family(ies)
z zapaleniem kostno-stawowym o wczesnym poczatku
77297 Zespot Majeed Disorder 4 Family(ies)
466806 Autosomalna dominujaca ma{opfytlfowos’.é z defektem sekrecji Disorder 4 Family(ies)
ptytkowej
46348 Zespot napadowego bolu ekstremalnego Disorder 4 Family(ies)
423296 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 38 Disorder 4 Family(ies)
412022 Zespél dysmorfia twarzy-prz'emieszczenie so.cz.ewki-.zaburze-rjia Disorder 4 Family(ies)
przedniego segmentu-spontaniczne pecherzyki filtracyjne spojowek
. . 2 . Subtype of .
401911 Atenuowana rodzinna polipowato$¢ gruczolakowata zwigzana z AXIN2 disorder 4 Family(ies)
363604 Zespot hiperurykemia-nadciénienie_ ptucne-niewydolnos$¢ nerek- Disorder 4 Family(ies)
zasadowica
2947 Tréjpaliczkowe kciuki - brachyektrodaktylia Disorder 4 Family(ies)

293936 Zespot EDICT Disorder 4 Family(ies)

2699 Guzek posrodkowy gérnej wargi Disorder 4 Family(ies)
266 Autosomalna recesywna dystrofia obreczowo-konczynowa typu 1A Disorder 4 Family(ies)
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Rodzinna stopa konsko-szpotawa z powodu mikrodulikacji Subtype of -
238578 4 Famil
17923.1q23.2 disorder amily(ies)
2307 Zespot IVIC Disorder 4 Family(ies)
P j t - tuchu - kardiomi i
228012 ostepujaca zmystowo-nerwowa utrata stuchu - kardiomiopatia Disorder 4 Family(ies)
przerostowa

139525 Dystalna dziedziczna neuropatia ruchowa typu 2 Disorder 4 Family(ies)
1275 Brachdaktylia - dysplazja tokciowo-nadgarstkowa Disorder 4 Family(ies)
1187 Smiertelna ataksja z gluchotg i atrofig nerwu wzrokowego Disorder 4 Family(ies)
101108 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 23 Disorder 4 Family(ies)

h h , Mari i Tooth Z h . -
101077 Choroba Charcota, Mariego i Toot :typu 3 sprzezona z chromosomem Disorder 4 Family(ies)
97249 Hipoplazja mostowo-mézdzkowa typu 3 Disorder 3 Family(ies)
95433 Autosomalna recesywna ataksja mézdzkowa - Slepota - gtuchota Disorder 3 Family(ies)
94064 Zespot gtuchota-bezptodnos¢ Disorder 3 Family(ies)

i Subtype of -

895 Z t Waardenb t 2 3 Famil
espot Waardenburga typu disorder amily(ies)
67044 Trombocytopenia z wrodzong niedokrwistoscig dyserytropoetyczng Disorder 3 Family(ies)
67036 Autosomalna dominujaca atrofia nerwu wzrokowego i za¢ma Disorder 3 Family(ies)
Subtype of

530849 Niedobér rodzi li teiny A5 3 Family(i
iedobdr rodzinny apolipoproteiny disorder amily(ies)
488647 Zespot predyspozycji do nowotworéow hematologicznych zwigzany z Disorder 3 Family(ies)

DDX41
Zespot postepuj h k 6w, stabosci ob -kon ji
466921 espot postepujacych przy urczc.).w s a} .OSCI (.a reczowo-koniczynowej i Disorder 3 Family(ies)
dystrofii miesniowej
447757 Autosomalna dominujaca ztozona paraplegia spastyczna typu 9B Disorder 3 Family(ies)
444072 Zespot mézdzkowo-twarzowo-zebowy Disorder 3 Family(ies)
Zespot niski tu, ieku kost i leni
435804 espot niskiego wzr?st .u zaa\’lvansowanego wieku kostnego i zapalenia Disorder 3 Family(ies)
kosci i stawéw o wczesnym poczatku
3466 Zespot WT koniczyn i krwi Disorder 3 Family(ies)
329319 Nadptytkowos$¢ z wadami dystalnymi konczyn Disorder 3 Family(ies)
319340 Zespot kompleks Carney'a-szczekoscisk-kamptodaktylia rzekoma Disorder 3 Family(ies)
314978 Niepostepujgca ataksja mozdzkowa sprzezona z chromosomem X Disorder 3 Family(ies)
300359 Niedobdr przeciwciat i zaburzenia odpornosci zwigzane z pICG2 Disorder 3 Family(ies)
2994 Niski wzrost - wady twarzoczaszki - hipoplazja narzagdéw ptciowych Disorder 3 Family(ies)
280628 Rodzinna postepujaca hiper- i hipopigmentacja Disorder 3 Family(ies)
2211 Zespot hiperteloryzmu, spodziectwa i polisyndaktylii Disorder 3 Family(ies)
2066 Niedobdr transaminazy kwasu gamma-aminomastowego Disorder 3 Family(ies)
162 Zaéma-jaskra Disorder 3 Family(ies)
1541 Kraniosynostoza typu bostonskiego Disorder 3 Family(ies)
140963 Obustronna mikrocja - gtuchota - rozszczep podniebienia Disorder 3 Family(ies)
1252 Zespot malformacji powiekowo-nosowo-twarzowe;j Disorder 3 Family(ies)
1182 Ataksja spastyczna z mioza wrodzona Disorder 3 Family(ies)
Subtype of

1074 Wrodzony nitkowaty zrost brzegéw powiek - niedroznosé odbytu :isc:lrsjer 3 Family(ies)
101010 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 30 Disorder 3 Family(ies)
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ORPHA

Number

Disease or subtype of diseases

Classification

Level

Number of
ETIES

99846 Autosomalna dominujgca mioglobinuria Disorder 2 Family(ies)
98606 Syndromiczna hipoplazja brzegu oczodotu Disorder 2 Family(ies)
973 Wrodzony jednostronny brak/niedorozwdj palcéw z wyjatkiem kciuka Disorder 2 Family(ies)
94083 Zespot Partingtona Disorder 2 Family(ies)
93409 Brachydaktylia-syndaktylia typu Zhao Disorder 2 Family(ies)
36818 Zespot Alpor’ta - niepefnos;’)r'awnoéé inte'lektualna - hipoplazja Disorder 2 Family(ies)
srodkowej czesci twarzy - eliptocytoza
85287 Niepetnosprawnosc¢ intelektualna typu Siderius sprzezona z Disorder 2 Family(ies)
chromosomem X
Zespot k liwosci i
83639 espot nad r.zep iwosci spowod.owany niedoborem Disorder 2 Family(ies)
glikozylofosfatydyloinozytolu
79141 Dziedziczne bolesne stwardnienie skéry Disorder 2 Family(ies)
79136 Epizodyczna ataksja typu 4 Disorder 2 Family(ies)
75497 Zespot Ehlersa i Danlosa sprzezony z chromosomem X Disorder 2 Family(ies)
75373 Postepujacy dwuogniskowy zanik btony naczyniowej i siatkowki Disorder 2 Family(ies)
75327 Dystofia plamki z Pétnocnej Karoliny Disorder 2 Family(ies)
Niepet $¢ intelektual Z tcig z izol Subt f
67045 iepe nosprawnos.c intelektualna sprzezona z ptcig z izolowanym u. ype o 2 Family(ies)
niedoborem hormonu wzrostu disorder
65720 Artrogrypoza - ciezka skolioza Disorder 2 Family(ies)
k pt j igzek z ukt limf i
568065 Obrzek ptodu majacy zwigzek z uktadem limfatycznym zwigzany z Disorder 2 Family(ies)
EPHB4
55596 Autosomalna dominujaca dystrofia obreczowo-koriczynowa typu 1G Disorder 2 Family(ies)
Subt f
535453 Niedobdr rodzinny czynnika 1 dojrzewania lipazy u. ypeo 2 Family(ies)
disorder
476113 Ztozony niedobor odpornosci zalezny od TFRC Disorder 2 Family(ies)
447760 Autosomalna recesywna zfozona paraplegia spastyczna typu 9B Disorder 2 Family(ies)
447753 Autosomalna dominujaca ztozona paraplegia spastyczna typu 9A Disorder 2 Family(ies)
7 - ia olci z kari 46,XY -
443087 aburzenie réznicowania ptci z arlotypfem 6 . z powodu niedoboru Disorder 2 Family(ies)
17,20-desmolazy jadrowej
439254 Amyloidoza ITM2B Disorder 2 Family(ies)
434179 Zespot ustno-twarzowo-palcowy typu 14 Disorder 2 Family(ies)
42665 Zespot Tietza Disorder 2 Family(ies)
420492 Dystonia szyjna o poczatku w wieku dorostym, typ DYT23 Disorder 2 Family(ies)
411788 Rodzinna izolowana trichomegalia Disorder 2 Family(ies)
401964 Autosomalna dominujaca chorob.a (.Zharcota, Mariego i Toothatypu2:z Disorder 2 Family(ies)
olbrzymimi aksonami
352403 Autosomalna recesywna ataksja mézdzkowa zwigzana ze spektryng Disorder 2 Family(ies)
329191 Wysoki wzrost - skolioza - makrodaktylia duzych palcéw stop Disorder 2 Family(ies)
Subt f
324718 Amyloidoza ABetaA21G uatype o 2 Family(ies)
disorder
Subtype of
324708 ABet loidoza, typ | 2 Family(i
eta amyloidoza, typ lowa disorder amily(ies)
3233 Zwyrodnienie $limaka i woreczka - za¢ma Disorder 2 Family(ies)
Zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki - niepetnosprawnos¢
3085 Wy ' ! WniKowe si w _I ! p . praw Disorder 2 Family(ies)
intelektualna - gluchota - hipogenitalizm
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ORPHA
Number

Disease or subtype of diseases

Classification
Level

Number of
ETIES

3034 Opodznienie kostnienia czaszki Disorder 2 Family(ies)
300576 Zespot oligodoncja - predyspozycja do nowotworéow Disorder 2 Family(ies)
2818 Paraplegia spastyczna - jaskra - niepetnosprawnos¢ intelektualna Disorder 2 Family(ies)
2754 Zespot Jouberta ze spektrum ustno-twarzowo-palcowym Disorder 2 Family(ies)
263463 Dysplazja szkieletowa zalezna od CHST3 Disorder 2 Family(ies)
2504 Dysplazja przynasadowa - hipoplazja szczeki - brachydaktylia Disorder 2 Family(ies)
2471 Zespo6t McDonough Disorder 2 Family(ies)
2405 Zgrubiate ptatki uszne - gluchota przewodzeniowa Disorder 2 Family(ies)
2379 Parkinsonizm o wczesnym poczatku - niepetnosprawnos¢ intelektualna Disorder 2 Family(ies)
2251 Deformacja kciuka - tysienie - zaburzenia pigmentacji Disorder 2 Family(ies)
2239 Rodzinna izolowana niedoczynno$¢ przytarczyc spowodowana agnezjg Su!otype of 2 Family(ies)
przytarczyc disorder
217622 Gluchota zmystowo-nerwowa z kardiomiopatig rozstrzeniowg Disorder 2 Family(ies)
2027 Widkniakowatos¢ dzigset - postepujaca gtuchota Disorder 2 Family(ies)
1895 Zespot malformacji Edinburgh Disorder 2 Family(ies)
1867 Dystrofia pcherzowa typu plamkowego Disorder 2 Family(ies)
1786 Dyzostoza koriczynowo-twarzowa typu Catania Disorder 2 Family(ies)
139564 Dziedziczna neuropatia czuciowa i autonomiczna typu 1B Disorder 2 Family(ies)
139557 Dystalny rdzeniowy zanik mie$ni typu 3 sprzezony z chromosomem X Disorder 2 Family(ies)
139480 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 39 Disorder 2 Family(ies)
139471 Mikroftalmia z anomaliami mézgu i palcéw Disorder 2 Family(ies)
1350 Zespot serce-reka typu 2 Disorder 2 Family(ies)
1349 Dziedziczona w linii matczynej kardiomiopatia i utrata stuchu Disorder 2 Family(ies)
1241 Zespot Bencze Disorder 2 Family(ies)
114 Dysplazja uszno-kostna Disorder 2 Family(ies)
99946 Autosomalna dominujgca choroba Charcota, Mariego i Tootha typu Disorder 1 Family(ies)
2A1
99945 Autosomalna dominujaca choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 2L Disorder 1 Family(ies)
99941 Autosomalna dominujaca choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 2G Disorder 1 Family(ies)
99806 Zespot oczno-zebowy Disorder 1 Family(ies)
998 Zespot gtuchoty i albinizmu Disorder 1 Family(ies)
99792 Zespot dysplazji zebiny i sklerotyzacji kosci Disorder 1 Family(ies)
98959 Podnabtonkowa mucynowa dystrofia rogowki Disorder 1 Family(ies)
93397 Brachydaktylia typu A7 Disorder 1 Family(ies)
93283 Dysplazja kregowo-nasadowa typu Kimberley Disorder 1 Family(ies)
85335 Zespot Frieda Disorder 1 Family(ies)
85322 Niepetnosprawnos¢ intelektualna t)zpu Pai sprzezona z chromosomem Disorder 1 Family(ies)
85292 Ataksja rdzeniowo-méidzkowa typu 4 sprzezona z chromosomem X Disorder 1 Family(ies)
85288 Niepetnosprawnosc¢ intelektualna typu Stocco Dos Santos sprzezona z Disorder 1 Family(ies)
chromosomem X
85168 Dysplazja stozkowa czaszkowo-twarzowa Disorder 1 Family(ies)
84093 Dziedziczna neuropatia termowrazliwa Disorder 1 Family(ies)
79135 Epizodyczna ataksja typu 3 Disorder 1 Family(ies)
79129 Trichodysplazja - wrodzony niedorozwaj szkliwa Disorder 1 Family(ies)
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ORPHA
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Disease or subtype of diseases

Classification
Level

Number of
ETIES

79085 Rodzinna lipodystrofia cze$ciowa zalezna od AKT2 Disorder 1 Family(ies)
69083 Dysplazja ektodermalna z zebami noworodkowymi typu Turnpenny Disorder 1 Family(ies)
589522 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typ 46 Disorder 1 Family(ies)
574918 Predyspozycja do ciezkiej infekcji wirusowej z powodu niedoboru IRF7 Disorder 1 Family(ies)
52056 Defekt promieniowy kosci tociowej/kosci strzatkowej - brachydaktylia Disorder 1 Family(ies)
498602 Brachydaktylia Sugarmana Disorder 1 Family(ies)
488437 Dysplazja czotowo-nosowa zwigzana z SIX2 Disorder 1 Family(ies)
476119 AutosomalnY dom.inujqcy zes’péf r.iolid’al'(tylii ?rzedosiowej i Disorder 1 Family(ies)
hipertrichozy w gérnej czesci plecow
444099 Autosomalna dominujgca paraplegia spastyczna typu 73 Disorder 1 Family(ies)
443162 Mikrohydranencefalia zalezna od NDE1 Disorder 1 Family(ies)
Autosomal dominant myopia-midfacial retrusion-sensorineural
440354 hearir’\g Io'ss-r'hizomeI.i.c’dyspIasia.synd’rf)meAutosom.aIny dominujacy Disorder 1 Family(ies)
zespot miopii, retruzji Srodkowej czesci twarzy, czuciowo-nerwowej
utraty stuchu i dysplazji rizomelicznej
431140 Zes.péi szczelinO\.N.at.eg(.) matoocza, malogl'owia, niepetnosprawnosci Disorder 1 Family(ies)
intelektualnej i niskiego wzrostu sprzezony z chromosomem X
391327 Hiperostoza sklepienia czaszki sprzezona z chromosomem X Disorder 1 Family(ies)
370131 Zespot biatych ptytek Disorder 1 Family(ies)
370091 Albinizm oczno-skérny typu 5 Disorder 1 Family(ies)
363727 Sprzezona z ch.romos?mem X t!iedokrwis:tos'.é dyseryfropoetyczna z Disorder 1 Family(ies)
nieprawidtowymi ptytkami i neutropenia
3417 Zespot Van den Boscha Disorder 1 Family(ies)
3408 Choroba Upingtona Disorder 1 Family(ies)
3361 Trichodysplazja - kseroderma Disorder 1 Family(ies)
329883 Gastropatia przerostowa bez hipoproteinemii Disorder 1 Family(ies)
329475 Paraplegia spastyczna - choroba Pageta kosci Disorder 1 Family(ies)
324723 ABeta amyloidoza, typ arktyczny S::;t;’:;:f 1 Family(ies)
324703 Amyloidoza ABetal34V Subtype of |, o mily(ies)
disorder
320365 Autosomalna dominujaca paraplegia spastyczna typu 36 Disorder 1 Family(ies)
3196 Niedobdr dehydrogenazy steroidowej - wady zebéw Disorder 1 Family(ies)
319332 Autosomalna recesywna miogeniczna artrogrypoza Disorder 1 Family(ies)
3191 Zwezenie podaortalne -niski wzrost Disorder 1 Family(ies)
314889 Autosomalna dominujgca kwasica proksymalnych kanalikéow Su!atype of 1 Family(ies)
nerkowych disorder
300305 Zespot mikroduplikacji 11p15.4 Disorder 1 Family(ies)
2999 Ptoza - zez -Zrenice ektopowe Disorder 1 Family(ies)
293375 Dystrofia rogéwki Graysona i Wilbrandta Disorder 1 Family(ies)
2917 Zespot polidaktylia-miopia Disorder 1 Family(ies)
2890 Wihosy skrecone - dysplazja paznokci Disorder 1 Family(ies)
2835 Klatka piersiowa lejkowata - wielkogtowie - dysplastyczne paznokcie Disorder 1 Family(ies)
2821 Paraplegia spastyczna - neuropatia - poikiloderma Disorder 1 Family(ies)
276183 Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 32 Disorder 1 Family(ies)
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ORPHA . . Classification Number of
Disease or subtype of diseases "
Level ETIES

Number

275517 Autoimmunolo'giczny zespot Iimfoprolife.racyjny — nawracajace infekcje Disorder 1 Family(ies)
wirusowe spowodowane niedoborem CASP8
2709 Zespot oczno-zebowy, typ Rutherfurda Disorder 1 Family(ies)
2674 Cypryjski zesp6t twarzowo-nerwowo-mies$niowo-szkieletowy Disorder 1 Family(ies)
2663 Zespot Nathalie Disorder 1 Family(ies)
2572 Ataksja spastyczna - dystrofia rogéwki Disorder 1 Family(ies)
2565 Zespo6t Mononena, Karnesa i Senac Disorder 1 Family(ies)
2408 Zespot Lowego,Kohna i Cohena Disorder 1 Family(ies)
2391 Wrodzone krotkie wiezadto zebrowo-krucze Disorder 1 Family(ies)
231742 Lipodermoid nagatkowy - wyrostki przeduszne - dodatkowe brodawki Disorder 1 Family(ies)
sutkowe
2201 Rogowiec dtoni i stop-zespdt porazenia spastycznego Disorder 1 Family(ies)
2186 Wodogtowie - niebieska twardowka - nefropatia Disorder 1 Family(ies)
2097 Zespot Granta Disorder 1 Family(ies)
2090 Zespot GMS Disorder 1 Family(ies)
1979 Lipodystrofia z powodu niedoboru peptydowego czynnika wzrostu Disorder 1 Family(ies)
1962 Egzostoza - zanik plamisty skory - brachydaktylia typu E Disorder 1 Family(ies)
1892 Ektrodaktylia - polidaktylia Disorder 1 Family(ies)
1876 Dystrofia miesniowa oczno-zotagdkowo-jelitowa Disorder 1 Family(ies)
171863 Autosomalna dominujaca paraplegia spastyczna typu 42 Disorder 1 Family(ies)
171622 Autosomalna dominujgca paraplegia spastyczna typu 32 Disorder 1 Family(ies)
171617 Autosomalna dominujaca paraplegia spastyczna typu 38 Disorder 1 Family(ies)
166108 Niepetnosprawnos¢ intelektualna, typ Birka i Barela Disorder 1 Family(ies)
163727 Padaczka rolandyczna - napadowa'| dyst?nia wywotana wysitkiem - Disorder 1 Family(ies)
kurcz pisarski
163662 Dysplazja kregowo-nasadowa, typ Reardona Disorder 1 Family(ies)
1551 Rodzinny tagodny Niedobdr miedzi Disorder 1 Family(ies)
1527 Kraniosynostoza typu Filadelfia Disorder 1 Family(ies)
140922 Autosomalna recesywna dystrofia koriczynowo-obreczowa typu 2J Disorder 1 Family(ies)
140481 Autosomalna dominujgca zwolniona predkos¢ przewodzenia Disorder 1 Family(ies)
nerwowego
139512 Neuropatia z uposledzeniem stuchu Disorder 1 Family(ies)
139450 Mikrocja - szczelina oka - niedroznos$¢ przewodu nosowo-tzowego Disorder 1 Family(ies)
137776 Letalny zesp6t wrodzonych przykurczy stawowych typu 2 Disorder 1 Family(ies)
1319 Kamptobrachydaktylia Disorder 1 Family(ies)
1246 Brachydaktylia - oczoplas - ataksja mézdzkowa Disorder 1 Family(ies)
1228 Zespot Banki Disorder 1 Family(ies)
1144 Wada dtoni podobna do artrogrypozy - gtuchota czuciowo-nerwowa Disorder 1 Family(ies)
1122 Niedorozwdj kosci tokciowej - rozszczep stopy Disorder 1 Family(ies)
101112 Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa typu 26 Disorder 1 Family(ies)
101101 Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 2B2 Disorder 1 Family(ies)
101009 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 29 Disorder 1 Family(ies)
101005 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 25 Disorder 1 Family(ies)
101004 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 24 Disorder 1 Family(ies)
100999 Autosomalna dominujaca paraplegia spastyczna typu 19 Disorder 1 Family(ies)
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ORPHA Classification Number of

Disease or subtype of diseases

Number Level families
100997 Paraplegia spastyczna typu 16 sprzezona z chromosomem X Disorder 1 Family(ies)
100995 Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 14 Disorder 1 Family(ies)
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