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Metodika

Orphanet provadi systematickou literdrni reSersi, aby bylo moZiné odhadnout prevalenci a incidenci vzacnych
onemocnéni. Cilem této studie je shromazdit nové Udaje tykajici se bodové prevalence, prevalence pfi narozeni
a incidence a aktualizovat jiz zvefejnéné udaje podle novych védeckych studii nebo jinych dostupnych tdaju.

Tyto Udaje jsou uvedeny v nasledujicich souhrnnych zpravach publikovanych kazdé dva roky:

® Prevalence, incidence nebo pocet publikovanych ptipad uvedenych podle onemocnéni (v abecednim poradi);

® Onemocnéni sefazena podle klesajici prevalence, incidence nebo poctu publikovanych pfipadd;
Sbér dat
Pouziva se rada rGznych zdroju:

® Registry (RARECARE, EUROCAT atd);

® Narodni/mezinarodni zdravotnické Ustavy a agentury (Institut National de Veille Sanitaire - Francouzsky institut pro
zdravotni dohled, Americké centrum pro kontrolu a prevenci nemoci, Americky narodni onkologicky institut, Evropska
agentura pro |écivé pripravky, Svétova zdravotnicka organizace atd.);

o V Medline se vyhledava podle nasledujiciho algoritmu: "Disease names" AND Epidemiology[MeSH:NoExp] OR
Incidence[Title/abstract] OR Prevalence[Title/abstract] OR Epidemiology[Title/abstract];

e [ékarské texty, Seda literatura a zpravy odbornik(;

® Odbornici spolupracujici s Orphanetem.
Charakteristika dat

Udaje zvefejnéné v tomto dokumentu jsou celosvétovda data nebo data na evropské Grovni, pokud nejsou k dispozici
celosvétové udaje.

Zverejnéné Udaje jsou nezpracované shromazdéné udaje nebo extrapolace nezpracovanych udajli na celosvétové nebo
evropské urovni, pokud neni podezfeni na geneticky efekt zakladatele jako pfi¢inu onemocnéni.

Pokud je k dispozici vétsi rozsah narodnich udajd, vypocita se primér pro odhad celosvétové nebo evropské prevalence
nebo incidence.
Pokud je k dispozici fada zdrojd udajl, upfednostriuje se ten nejnovéjsi, ktery splriuje urcity pocet kritérii kvality
(registry, metaanalyzy, populaéni studie, velké kohortové studie).

U vrozenych onemocnéni se prevalence odhaduje nasledovné:

Prevalence = prevalence pfi narozeni x (o¢ekavana délka Zivota pacienta/ocekavana délka Zivota celé populace).
Pokud jsou doloZeny pouze Udaje o incidenci, odhaduje se prevalence (pokud je to mozné), a to tak, Ze:
Prevalence = incidence x pridmérna doba trvani nemoci.

Pokud nejsou k dispozici Udaje o prevalenci ani incidenci, cozZ je pfipad velmi vzacnych onemocnéni, uvadi se pocet
%Fl'padl‘] nebo rodin zdokumentovanych v lékarské literature. )
ez dalsiho upfesnéni jsou zvetejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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Limitace této publikace

Udaje o prevalenci a incidenci uvedené v této zpravé jsou pouze odhady a nelze je povaZovat za absolutné spravné.
Primérné hodnoty uvedené v této zpravé nezohlednuji rGiznorodou povahu metodik pouzitych ve studiich zahrnutych
do prehledu literatury.

Platnost a presnost zdroju vychozich Gdajl se povaZuje za samoziejmost a nebyla ovéfena. Proto mlzZe dojit k zaméné
pojmu, jako je incidence a prevalence a/nebo prevalence pfi narozeni, v disledku zaménitelného pouzivani téchto
pojmu v nékterych zdrojich.

Je moiné, Ze prevalence je v nékterych pfipadech nadhodnocend, protoZe epidemiologické studie jsou obvykle
zalozeny na udajich z nemocnic v regionech s vyssi prevalenci.

Prezentace dat

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
P oznacuje udaje o prevalenci

| oznacuje Udaje o incidenci

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

Berte, prosim, v Uvahu, Ze se jedna pouze o vybér epidemiologickych Udajl o vzacnych onemocnénich konsorcia
Orphanet. V soucasné dobé je v databdzi Orphanet anotovdno 4363 vzacnych onemocnéni s informacemi o prevalenci
nebo incidenci. PFistup ke kompletnim souboriim dat ziskate na webu Orphadata (www.orphadata.com).

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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Seznam onemocnéni podle klesajici prevalence

Odhadovana
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace prevalence/incidence
(/100 000)
870 Downuv syndrome** Onemocnéni 95.0 BP
870 Downuv syndrome** Onemocnéni 57.0 %
870 Downtv syndrome** Onemocnéni 101.0 BP*
199306 Rozstép rtu/patra Onemocnéni 80.0 BP
853 Fetalni a novorozenecka aloimunitni trombocytopénie Onemocnéni 39.6307
2965 Prolaktinom Onemocnéni 50.7 *
93100 Renalni ageneze, jednostranna Podtyp onemocnéni 50.0 BP
90066 Pneumonie zplsobena infekci Pseudomonas aeruginosa Onemocnéni 50.0 *

8 Syndrom 47,XYY Onemocnéni 50.0 BP*
63259 Iniencefalie Onemocnéni 50.0 BP*
48 Vrozena oboustranna absence vas deferens Onemocnéni 50.0 *
289390 Primarni Sjégrentiv syndrom Onemocnéni 48.99 *
67038 Chronicka B-lymfocytarni leukémie Onemocnéni 48.0 *

2185 Vrozeny hydrocefalus Onemocnéni 46.5 BP*
391673 Nekrotizujici enterokolitida Onemocnéni 45.0
275555 Preeklampsie Onemocnéni 45,0 *
137686 Ashermaniiv syndrom Onemocnéni 440 *
536 Systémovy lupus erythematodes Onemocnéni 43.7
93108 Rendlni dysplazie Onemocnéni 43.5 BP*
3375 Trizomie X Onemocnéni 425 *
363999 Neimunitni hydrops fetalis Podtyp onemocnéni 42.0 BP
97292 Kardiogenni Sok Onemocnéni 40.0 *
Akutni senzorineuralni ztrata sluchu zplisobena akutnim
90059 akustickym traumatem anebo nahlou hluchotou nebo Onemocnéni 40.0 *
akustickym traumatem indukovanym operaci
402823 Hepatitida delta Onemocnéni 40.0 *
294 Fetalni cytomegalovirovy syndrom Onemocnéni 40.0 *
101016 Romaniv-Wardtv syndrom Onemocnéni 40.0 *
853 Fetalni a novorozenecka aloimunitni trombocytopénie Onemocnéni 66.6667 BP
730 Autozomalné dominantni polycystdza ledvin Onemocnéni 39.6 *
90056 Stfedné tézké a tézké traumatické poranéni mozku Onemocnéni 37.8 %
567 Mikrodelecni syndrom 22¢11.2 Onemocnéni 9.6 BP*
545 Folikularni lymfom Onemocnéni 37.0*%
340 Hemoragicka horecka s ledvinovym syndromem Onemocnéni 37.0*
209989 Nepapilarni karcinom moc“:ovévho méchyfe z pfechodnych Onemocn&ni 37.0*
bunék
231080 Tézka dysplazie u pacientl s Barretovym jicnem Onemocnéni 36.0 *
1457 Koarktace aorty Onemocnéni 35.6 BP*
94059 Uremicky pruritus Onemocnéni 35.0 *
70475 Radiacni proktitida Onemocnéni 35.0 *

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

** Tyto Udaje se reviduji
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Odhadovana

ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace | prevalence/incidence
(/100 000)
2764 Osteochondritis dissecans Onemocnéni 35.0 *
1048 Izolovanda anencefalie/exencefalie Onemocnéni 35.0 BP*
3303 Fallotova tetralogie Onemocnéni 34.0 BP
636 Neurofibromatoéza, typ 1 Onemocnéni 213 *
858 Vrozena toxoplazmoéza Onemocnéni 33.0 BP*
439167 Placentarni insuficience Onemocnéni 33.0
908 Syndrom fragilniho X Onemocnéni 32.5
908 Syndrom fragilniho X Onemocnéni 2.4 BP*
90058 Poranéni michy Onemocnéni 32.0%*
90051 Sepse u nedonosenych Onemocnéni 32.0%
70476 Vernalni keratokonjunktivitida Onemocnéni 32.0%*
791 Retinitis pigmentosa Onemocnéni 30.0 *
729 Polycythaemia vera Onemocnéni 30.0 *
563 Peripartum kardiomyopatie Onemocnéni 30.0 BP
33208 Idiopaticka hypersomnie Onemocnéni 30.0 *
314701 Primarni systémova amyloid6za Podtyp onemocnéni 30.0 *
2140 Vrozena branicni kyla Onemocnéni 30.0 BP
2073 Narkolepsie s kataplexii Onemocnéni 30.0 *
1330 Casteény atrioventrikularni kanal Onemocnéni 20.0 BP*
577 Mukolipidéza, typ I Onemocnéni 29.55 *
3303 Fallotova tetralogie Onemocnéni 29.3 BP*
411527 Okluze centralni sitnicové zily Onemocnéni 28.0 *
582 Mukopolysachariddza, typ IV Onemocnéni 0.45 BP*
582 Mukopolysachariddza, typ IV Onemocnéni 0.07 BP
1656 Duhringova dermatitida Onemocnéni 27.0*
791 Retinitis pigmentosa Onemocnéni 26.7
70568 Potransplantacni lymfoproliferativni choroba Onemocnéni 26.2 *
137698 Cytomegalm./irova:l infekcevu pac’ientﬁ s.p.oruc!lou bunécné Onemocn&ni 255+
imunity povaZovanych za rizikové
95719 Hemiageneze stitné zlazy Onemocnéni 25.0
93402 Syndaktylie, typ 1 Onemocnéni 25.0 BP*
703 Bulézni pemfigoid Onemocnéni 25.0 %
701 Alopecia universalis Onemocnéni 25.0 *
3002 Idiopaticka trombocytopenicka purpura Onemocnéni 25.0 *
186 Primarni bilidrni cirh6za Onemocnéni 21.05
140286 Sekundarni hypoparatyreéza zplsobena poruchou Onemocnéni 24.75 *
sekrece parathormonu
94058 Neovaskularni glaukom Onemocnéni 24.4 %
1199 Atrézie jicnu Onemocnéni 24.3 BP*
860 Vrozena nekorigovana transpozice velkych tepen Onemocnéni 24.25 BP*
2137 Chronicka autoimunitni hepatitida Onemocnéni 23.5
1851 Multicysticka dysplazie ledvin Onemocnéni 23.26 BP
97363 Unilateralni multicysticka dysplazie ledvin Podtyp onemocnéni 23.2 BP
90080 Jizveni po trabekulektomii pro glaukom Onemocnéni 220 %

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveii klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence

(/100 000)

217080 Plicni plisfiova infekce 'u'paci’entﬁ povazovanych za Onemocnéni 22.0*
rizikové
217067 Pouchitida Onemocnéni 220 *
636 Neurofibromatoza, typ 1 Onemocnéni 33.3 BP
2140 Vrozena branicni kyla Onemocnéni 21.2 BP*
186 Primarni bilidrni cirh6za Onemocnéni 250 *
1646 Casteénd delece chromozomu Y Onemocnéni 20.8
85410 Oligoartikularni forma juvenilni idiopatické artritidy Onemocnéni 20.5 *
9208 Syndrom fragilniho X Onemocnéni 20.0 *
90081 AIDS syndrom chiadnuti Onemocnéni 20.0 *
90062 Akutni selhani jater Onemocnéni 20.0 *
797 Sarkoidéza Onemocnéni 20.0 *
70 Proximalni spinalni svalova atrofie Onemocnéni 20.0 BP*
66627 Pigmentovana vilonodularni synovitida Onemocnéni 20.0 *
60 Deficit alfa-1-antitrypsinu Onemocnéni 20.0 *
589 Myasthenia gravis Onemocnéni 20.0 *
558 Marfantiv syndrom Onemocnéni 15.0
35122 Vrozeny deficit sacharazy-izomaltazy Onemocnéni 20.0 *
261197 Syndrom proximalni mikrodelece 16p11.2 Onemocnéni 20.0 *
171673 Deficit limbalnich kmenovych bunék Onemocnéni 20.0 *
1646 Casteénd delece chromozomu Y Onemocnéni 20.0 *
137583 Vulvarni intraepitelialni neoplazie Onemocnéni 20.0 *
1330 Casteény atrioventrikularni kanal Onemocnéni 30.0 *
1329 Kompletni atrioventrikularni kanal Onemocnéni 20.0 BP*
130 Syndrom Brugadovych Onemocnéni 20.0 *
586 Cysticka fibroza Onemocnéni 19.3912 BP*
95706 Zadni hypospadie Onemocnéni 19.25 BP*
30391 Biliarni atrézie Onemocnéni 2.9 BP*
228113 Analni pistél Onemocnéni 18.3 *
91127 Infekce adenoviry u imunokompromitovanych pacient Onemocnéni 18.0 *
704 Pemphigus vulgaris Onemocnéni 18.0 *
2248 Syndrom hypoplazie levého srdce Onemocnéni 18.0 BP
154 Izolovana familiarni dilatacni kardiomyopatie Onemocnéni 17.5*
2368 Gastroschiza Onemocnéni 16.9 BP*
3380 Trizomie 18 Onemocnéni 16.7 BP
461 X-vazana recesivni ichty6za Onemocnéni 16.6 *
2032 Idiopaticka plicni fibroza Onemocnéni 16.125
90064 Akutni periferni arterialni okluze Onemocnéni 16.0 *
774 Hereditarni hemoragicka teleangiektazie Onemocnéni 16.0 *
54370 Primarni membranoproliferativni glomerulonefritida Onemocnéni 16.0 *
36258 Buergerova choroba Onemocnéni 16.0
83463 Mikrocie Onemocnéni 13.0 BP*
90291 Systémova sklerdza Onemocnéni 15.4 *
Bez dalsiB2a8 susaiisda sucicinzac cas Y NATRM hypoplazie leveho srdce. . o psie s ONEMOCNENI 15.1 BP*

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Odhadovana

prevalence/incidence

(/100 000)

558 Marfantliv syndrom Onemocnéni 20.0 ¥
388 Hirschsprungova nemoc Onemocnéni 13.2 BP*
388 Hirschsprungova nemoc Onemocnéni 15.0
388 Hirschsprungova nemoc Onemocnéni 13.2 %
309297 Mukopolysacharidoza, typ 4A Podtyp onemocnéni 15.0 *
2828 Parkinsonova choroba s ¢asnym nastupem Onemocnéni 15.0 *
2382 Lennoxiv-Gastauttiv syndrom Onemocnéni 15.0 *
221061 Familidrni cerebralni kavernézni malformace Onemocnéni 15.0
163934 Atopicka keratokonjunktivitida Onemocnéni 15.0 *
97363 Unilateralni multicysticka dysplazie ledvin Podtyp onemocnéni 14.8 BP*
166260 Dentinogenesis imperfecta, typ 2 Podtyp onemocnéni 14.6 *
49042 Dentinogenesis imperfecta Onemocnéni 145 *
95712 Ektopie Stitné Zlazy Onemocnéni 14.3 *
683 Progresivni supranuklearni obrna Onemocnéni 5.26
238624 Idiopaticka intrakranialni hypertenze Onemocnéni 14.0 *
214 Cystinurie Onemocnéni 14.0
2162 Holoprosencefalie Onemocnéni 13.4 BP*
3193 Supravalvuldrni stenéza aorty Onemocnéni 4.0 BP*
388 Hirschsprungova nemoc Onemocnéni 15.0 BP
83463 Mikrocie Onemocnéni 15.5 BP
827 Stargardtova nemoc Onemocnéni 13.0*
70589 Bronchopulmonalni dysplazie Onemocnéni 13.0*
449266 Pleuralni empyém Onemocnéni 13.0*
44890 Gastrointestinalni stromalni tumor Onemocnéni 13.0 *
423461 Mukolipidéza, typ lll alfa/beta Podtyp onemocnéni 13.0
3376 Triploidie Onemocnéni 12.6 BP*
85138 Addisonova choroba Onemocnéni 12,5 *
285 Ehlerstv-Danlostiv syndrom, hypermobilni typ Onemocnéni 125 *
273 Myotonicka dystrofie, typ 1 Onemocnéni 5.0 *
828 Sticklertiv syndrom Onemocnéni 1.0 BP*
86870 CD4+/CD56+ hematodermicka neoplazie Onemocnéni 120 *
70573 Malobunécny karcinom plic Onemocnéni 12.0*
a2 Deficit dehydrogenézY a(in-CoA se stfedné dlouhym Onemocn&ni 12.0 BP*
fetézcem
399 Huntingtonova choroba Onemocnéni 2.7
29073 Mnohocetny myelom Onemocnéni 11.9*
660 Omfalokéla Onemocnéni 11.7 BP*
716 Fenylketonurie Onemocnéni 11.4 BP*
716 Fenylketonurie Onemocnéni 4.1366
716 Fenylketonurie Onemocnéni 11.5079 *
98878 Hemofilie A Onemocnéni 4.85
98878 Hemofilie A Onemocnéni 8.0*
586 Cysticka fibréza Onemocnéni 11.1319 *
635 Neuroblastom Onemocnéni 11.0 *

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroveii klasifikace | prevalence/incidence
(/100 000)
3109 Mayeriv-Rokitanského-Kiisteriv-Hauseriv syndrom Onemocnéni 11.0 BP
700 Alopecia totalis Onemocnéni 10.5 *
3380 Trizomie 18 Onemocnéni 10.4 BP*
3366 Izolovana trigonocefalie Onemocnéni 6.7 BP*
903 Von Willebrandova choroba Onemocnéni 10.0
90076 Popaleniny druhého a tfetiho stupné Onemocnéni 10.0 *
90065 Ziskané subarachnoidedlni krvaceni z aneuryzmatu Onemocnéni 10.0 *
778 Rettliv syndrom Onemocnéni 5.0 BP*
654 Nefroblastom Onemocnéni 10.0 BP*
569 Familidrni nebo sporadicka hemiplegicka migréna Onemocnéni 10.0 *
51 Aicardiho-Goutiérestiv syndrom Onemocnéni 10.0 *
412 Hyperlipoproteinémie, typ 3 Onemocnéni 7.8*%
36258 Buergerova choroba Onemocnéni 10.0 *
3286 Katecholaminergni polymorfni komorova tachykardie Onemocnéni 10.0 *
3157 Septoopticka dysplazie Onemocnéni 10.0 BP*
31112 Dermatofibrosarcoma protuberans Onemocnéni 10.0 *
233 Duanetiv retrakéni syndrom Onemocnéni 10.0 *
232 Srpkovita anémie Onemocnéni 10.0 *
1114 Aplasia cutis congenita Onemocnéni 10.0 BP
98896 Duchennova muskularni dystrofie Onemocnéni 9.9 BP
567 Mikrodelecni syndrom 22¢11.2 Onemocnéni 37.5 BP
79665 Gardneriv syndrom Podtyp onemocnéni 9.1 BP
99125 Vrozeny uplny anomalni navrat plicnich zil Onemocnéni 9.0 BP
99125 Vrozeny uplny anomalni navrat plicnich zil Onemocnéni 9.0
900 Granulomatdza s polyangiitidou Onemocnéni 9.0 *
306644 Komplikace po organové transplantaci Onemocnéni 9.0 *
138 CHARGE syndrom Onemocnéni 6.5 BP
1203 Atrézie duodena Onemocnéni 9.0 BP*
1203 Atrézie duodena Onemocnéni 9.0 *
1201 Atrézie tenkého stieva Onemocnéni 9.0 BP*
137914 Choanalni atrézie Onemocnéni 8.6 BP*
99981 Apnoe pfedcasné narozenych Onemocnéni 8.5 %
2444 Vrozené vyvojové vady dychacich cest Onemocnéni 8.2 BP*
171 Primarni sklerozujici cholangitida Onemocnéni 7.84 %
666 Osteogenesis imperfecta Onemocnéni 8.06
98878 Hemofilie A Onemocnéni 11.25 BP
95702 Cytomegalicka vrozena adrenalni hypoplazie Onemocnéni 8.0
95702 Cytomegalicka vrozena adrenalni hypoplazie Onemocnéni 8.0 BP
930 Idiopaticka achalazie Onemocnéni 8.0
85408 Juvenilni revmatoidni faktor-negativni polyartritida Onemocnéni 8.0 %
5 Deficit dehydrogena’zx 3-!1ydroxyacyI-CoA s dlouhym Onemocn&ni 1.0 BP*
fetézcem
171 Primarni sklerozujici cholangitida Onemocnéni 8.1
Bez dalsib Mtosusai jsda zueicinsaé dsic LYBSIIRORrOteINGMIe, tYR 3 e cusopsicé e ONEMOCNENI 10.0

BP oznacuje prevalencl pri narozem (birth prevalence)

** Tyto Udaje se reviduji
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Odhadovana

ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace | prevalence/incidence
(/100 000)
589 Myasthenia gravis Onemocnéni 7.77
247234 Sporadicka ataxie nezna’mvého .pﬁvodu s nastupem v Onemocnéni 2.6*
dospélosti
221 Dermatomyozitida Onemocnéni 7.5312
72 Angelman(iv syndrom Onemocnéni 7.5
315306 Klasic.k.a’ forma vrozené a’drenélnl’ hyperpla"zie.zpﬁ’sobe.né Podtyp onemocnén 2.5 Bp*
deficitem 21-hydroxylazy, forma se solnymi ztratami
315306 KIasic.k.a' forma vrozené a’drena'lm’ hyperpla’lzie.zpﬁ?obe.na' Podtyp onemocnén 75%
deficitem 21-hydroxylazy, forma se solnymi ztratami
2004 Laryngotracheoezofagealni rozstép Onemocnéni 7.5 BP*
1464 Jednokomorové srdce Onemocnéni 7.5 BP
821 Sotoslv syndrom Onemocnéni 7.1 BP
732 Polymyozitida Onemocnéni 7.1*%*
90794 Klasicka vrozenajl ?drenélnl’ hyperplf:'\zie zplsobena Onemocnani 2.0
deficitem 21-hydroxylazy
90794 Klasicka vrozenatl zj\drenélni hyperplf:izie zplsobena Onemocnéni 2.0 BP
deficitem 21-hydroxylazy
90052 Rekurentni postiierll'"jateruindukované’virem hepatitidy C Onemocnéni 7.0*
u prijemct transplantatu
705 Pendredliv syndrom Onemocnéni 7.0*
261236 Syndrom mikrodelece 16p13.11 Onemocnéni 7.0 BP
2059 Frynsdv syndrom Onemocnéni 7.0 BP*
2 Deficit dehydrogenézyv/ atin-CoA se stfedné dlouhym Onemocnani 6.85
fetézcem
57145 SUNCT syndrom Onemocnéni 6.7 *
3366 Izolovana trigonocefalie Onemocnéni 10.2979 *
238468 Hypohidroticka ektodermalni dysplazie Onemocnéni 6.7 *
42062 Iminoglycinurie Onemocnéni 6.67 BP*
42062 Iminoglycinurie Onemocnéni 6.68 *
324 Fabryho nemoc Onemocnéni 6.66 BP
50839 Nemoc z kociciho Skrabnuti Onemocnéni 6.6 *
138 CHARGE syndrom Onemocnéni 9.0 *
716 Fenylketonurie Onemocnéni 6.4 BP
79254 Klasicka fenylketonurie Podtyp onemocnéni 6.0
79254 Klasicka fenylketonurie Podtyp onemocnéni 6.0 BP
79254 Klasicka fenylketonurie Podtyp onemocnéni 6.34 *
887 VACTERL/VATER asociace Onemocnéni 6.25 BP*
905 Wilsonova choroba Onemocnéni 2.25 BP
905 Wilsonova choroba Onemocnéni 2.02
79254 Klasicka fenylketonurie Podtyp onemocnéni 6.34 BP*
790 Retinoblastom Onemocnéni 6.0 BP
733 Familidarni adenomatdzni polypdza Onemocnéni 6.0 *
609 Tibialni svalova dystrofie Onemocnéni 6.0 *
521 Chronicka myeloidni leukémie Onemocnéni 6.0 *

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveii klasifikace

Odhadovana

prevalence/incidence

(/100 000)

46724 Arteriovendézni malformace v mozku Onemocnéni 6.0 *
411703 Mykobakterialni plicni infekce, netuberkulézni Onemocnéni 6.0 *
3451 Westluv syndrom Onemocnéni 6.0 *
3451 Westliv syndrom Onemocnéni 3.7 BP
252164 Benigni schwannom Onemocnéni 6.0 *
635 Neuroblastom Onemocnéni 5.8 BP*
85438 Artritida s entezitidou Onemocnéni 5.7 *
1209 Trikuspidalni atrézie Onemocnéni 5.5625 BP*
85443 AL amyloiddza Onemocnéni 5.127
93372 Familiarni hypokalciuricka hyperkalcémie, typ 1 Podtyp onemocnéni 5.5
881 Turnerdv syndrom Onemocnéni 5.5 BP*
2440 Rozstép ruky a nohy Onemocnéni 5.4 BP*
819 Smithové-Magenisové syndrom Onemocnéni 4.0
683 Progresivni supranuklearni obrna Onemocnéni 14.0 *
803 Amyotroficka lateralni skleréza Onemocnéni 5.2%
85443 AL amyloiddza Onemocnéni 5.5311 *
98838 Primarni velkobunécny B-lymfom mediastina Onemocnéni 5.0 *
79271 Sanfilippdv syndrom, typ C Podtyp onemocnéni 5.0 *
792 X-vdazana retinoschiza Onemocnéni 5.0
778 Rettliv syndrom Onemocnéni 10.0 *
266 Hemolyticka anémitve zpﬁsolbené c!eficitem pyruvatkinazy Onemocn&ni 5.0*
cervenych krvinek
718 Izolovany Pierre Robintiv syndrom Onemocnéni 5.0 BP*
53 Albersova-Schonbergova osteopetréza Onemocnéni 1.0
469 Hereditarni intolerance fruktézy Onemocnéni 5.0 *
39812 Reakce stépu proti hostiteli Onemocnéni 5.0 *
287 Ehlerstiv-Danlostiv syndrom, klasicky typ Onemocnéni 5.0
273 Myotonicka dystrofie, typ 1 Onemocnéni 12,5
244 Primarni ciliarni dyskineze Onemocnéni 5.0 BP*
214 Cystinurie Onemocnéni 5.0 *
1332 Medularni karcinom stitné Zlazy Onemocnéni 5.0 %
1198 Atrézie tracniku Onemocnéni 5.0 BP
88629 Tritanopie Onemocnéni 4.8 *
3384 Truncus arteriosus Onemocnéni 4.3 BP
15 Achondroplazie Onemocnéni 4.73 BP
60041 Vrozena srdecni blokada Onemocnéni 4.54 BP
85446 Divoky typ ABeta2M amyloidézy Onemocnéni 45*
792 X-vazana retinoschiza Onemocnéni 4.5 *
269 FSHD Onemocnéni 4.5 *
60015 ZvétSeni foramina parietalia Onemocnéni 43 *
3384 Truncus arteriosus Onemocnéni 4.8 BP*
1143 Arthrogryposis multiplex congenita, neurogenni forma Onemocnéni 4.3 BP*
104 Leberova hereditarni opticka neuropatie Onemocnéni 4.3
i 4.2843

Be: dn]éthllechnb'ni' jc

Lzveiemndné udaie IMn:irlf:!tgaskqo{Ej‘c'c(‘a'faPalxyaezdnlgLiatlggaznacvuje e;;;gpské ]']dajp Onemocnén

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

** Tyto Udaje se reviduji
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Odhadovana
Uroven klasifikace prevalence/incidence
(/100 000)

ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

137599 Stromalni keratitida Onemocnéni 4.2091
85435 Juvenilni revmatoidni faktor-pozitivni polyartritida Onemocnéni 4.2 *
2116 Hartnupova nemoc Onemocnéni 4.2
137596 Neurotroficka keratopatie Onemocnéni 4.2 *
391655 Off-periody u Parkinson?vy’/ clhvoroby neodpovidajici na Onemocnani 4.15 *
oralni lécbu
93110 Chlopen zadni uretry Onemocnéni 20*
2300 Mnohocetné stievni atrézie Onemocnéni 4.05 BP
96253 Cushingova choroba Onemocnéni 4.0 *
95716 Familiarni tyreoidalni dyshormonogeneze Onemocnéni 40*
884 Tetrazomie 12p Onemocnéni 4.0 BP*
819 Smithové-Magenisové syndrom Onemocnéni 5.35 *
79140 Karcinom z Merkelovych bunék Onemocnéni 4.0*
564 Meckellv syndrom Onemocnéni 4.0 BP
52417 MALT lymfom Onemocnéni 4.0*
3193 Supravalvularni stenéza aorty Onemocnéni 13.3*
1928 Vrozeny lobarni emfyzém Onemocnéni 4.0 BP
178029 Centralni diabetes insipidus Onemocnéni 4.0*
101330 Porphyria cutanea tarda Onemocnéni 4.0 *
803 Amyotroficka lateralni skleréza Onemocnéni 3.85
79126 Akutni intersticialni pneumonie Onemocnéni 3.8 %
481 Kennedyho nemoc Onemocnéni 3.8*%
478 Kallmanntv syndrom Podtyp onemocnéni 3.75*
818 Smithdv-Lemlitv-Opitziiv syndrom Onemocnéni 3.7 BP*
60015 ZvétsSeni foramina parietalia Onemocnéni 3.7
3465 Worster-Droughtiv syndrom Onemocnéni 3.7*
3451 Westliv syndrom Onemocnéni 3.5 BP*
3378 Trizomie 13 Onemocnéni 3.7 BP*
2932 Chronicka zanétliva demyeliniza¢ni neuropatie Onemocnéni 3.7%
102 Mnohocetna systémova atrofie Onemocnéni 3.7*%
15 Achondroplazie Onemocnéni 3.62 BP*
95720 Hypoplazie stitné Zlazy Onemocnéni 3.5
95713 Atyredza Onemocnéni 3.5%
81 Antisyntetazovy syndrom Onemocnéni 3.5
640 Tomakulézni neuropatie Onemocnéni 35%
52416 Lymfom z plastovych bunék Onemocnéni 3.5%
3205 Sturgetiv-Weberlv syndrom Onemocnéni 3.5 BP*
2655 Tanatoforicka dysplazie Onemocnéni 3.5 BP*
1880 Ebsteinova malformace Onemocnéni 1.25 *
116 Beckwithdv-Wiedemanniv syndrom Onemocnéni 3.5 BP*
102 Mnohocetna systémova atrofie Onemocnéni 3.5
218 Darierova nemoc Onemocnéni 3.4*
53271 Muenketiv syndrom Onemocnéni 3.33 BP
3306 Duplikace/inverze 15q11 Onemocnéni 3.33 BP

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveii klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence

(/100 000)

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji

750 Pseudoachondroplazie Onemocnéni 33
652 Syndrom mnohocetné endokrinni neoplazie, typ 1 Onemocnéni 33*
33069 Syndrom Dravetové Onemocnéni 3.3 BP*
926 Akatalazemie Onemocnéni 3.2*

158 Systémovy primarni deficit karnitinu Onemocnéni 3.2 BP*
100075 Zaludeéni endokrinni nador Onemocnéni 3.2*
767 Polyarteritis nodosa Onemocnéni 3.16 *
98916 Akutni zanétliva demyeliniza¢ni polyradikuloneuropatie Onemocnéni 3.1%*
85414 Systémova forma juvenilni idiopatické artritidy Onemocnéni 3.1
739 Praderav-Williho syndrom Onemocnéni 3.1 BP*
50251 Pleurdlni mezoteliom Onemocnéni 3.1*
2322 Kabuki syndrom Onemocnéni 3.1*
93930 Extrofie mocového méchyre Podtyp onemocnéni 3.05 BP
429 Hypochondroplazie Onemocnéni 3.0303 BP
429 Hypochondroplazie Onemocnéni 3.0303
98879 Hemofilie B Onemocnéni 3.0*
86875 Adultni T-bunéény lymfom/leukémie Onemocnéni 3.0*%
824 Myelofibréza s myeloidni metaplazii Onemocnéni 3.0*
794 Saethreliv-Chotzentiiv syndrom Onemocnéni 3.0 BP*
673 Malarie Onemocnéni 3.0*
565782 Toxicita metotrexatu Onemocnéni 3.0*
365 Glykogendza zplisobena deficitem kyselé maltazy Onemocnéni 0.8 BP*
36234 Syndrom toxického Soku Onemocnéni 3.0
321 Mnohocetna osteochondromatéza Onemocnéni 3.0*
238621 Fekalni inkontinence v dﬁsle’dku ileo pouch analni Onemocnéni 3.0 *
anastomodzy
216694 Vrozené opravena transpozice velkych tepen Onemocnéni 3.0 BP
136 Cerebrélniarufozlo-mélné dominantniarterioPatie, Onemocnani 3.0 *
subkortikalni infarkty, leukoencefalopatie
653 Mnohocetna endokrinni neoplazie, typ 2 Onemocnéni 29*
30391 Biliarni atrézie Onemocnéni 18.5 BP
98896 Duchennova muskularni dystrofie Onemocnéni 2.8
506 Leighliv syndrom Onemocnéni 2.8 BP*
169802 Tézka hemofilie A Podtyp onemocnéni 2.8*%
626 Vrozeny obrovsky melanocytarni névus Onemocnéni 2,75 *
49382 Achromatopsie Onemocnéni 2.7
399 Huntingtonova choroba Onemocnéni 120 *
747 Autoimunitni plicni alveolarni proteindza Onemocnéni 2.66
6 Deficit 3-methylcrotonyl-CoA karboxylazy Onemocnéni 2.65 BP*
564 Meckeldv syndrom Onemocnéni 2.6 BP*
79432 Okulokutanni albinismus, typ 2 Onemocnéni 2.55
93321 Radidlni hemimelie Onemocnéni 2.5 BP
758 Pseudoxanthoma elasticum Onemocnéni 25*
.65 .| . . . Leberovavrozendamauréza = | Onemocnéni 2.5 BP
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence

(/100 000)

65 Leberova vrozena amaurdéza Onemocnéni 2.5
393 46,XX testikularni porucha pohlavniho zrani Onemocnéni 2.5
358 GitelmanGv syndrom Onemocnéni 25%

352731 Okulokutanni albinismus, typ 1 Onemocnéni 2.5
315311 KIasick.a' forma vrozené adlrena'lnl' hy’pe.r!)!a'zi.c:': ?pﬁsobena' Podtyp onemocnéni 25 %
deficitem 21-hydroxylazy, prosta virilizujici forma
2337 Non-epidermolyticka palmoplantarni keratoderma Onemocnéni 25%
2138 46,XX ovotestikularni poruchy sexudlniho vyvoje Onemocnéni 2.5 BP
1872 Dystrofie Cipkd a tycinek Onemocnéni 25*
1600 Monozomie 18q Onemocnéni 2.5 BP
107 BOR syndrom Onemocnéni 2.5
100070 Progresivni nonfluentni afazie Onemocnéni 25%
70588 Syndrom aspirace mekonia Onemocnéni 244 %
98933 Mnohocetna systémova atrofie parkinsonského typu |Podtyp onemocnéni 24*
93928 Epispadie Podtyp onemocnéni 2.4 BP*
247525 Citrulinémie, typ | Onemocnéni 24*%
330015 Otrava olovem Onemocnéni 2.3*%

104 Leberova hereditarni opticka neuropatie Onemocnéni 23*

905 Wilsonova choroba Onemocnéni 6.0 *
98976 Vrozeny glaukom Onemocnéni 2.2 BP*
98895 Beckerova svalova dystrofie Onemocnéni 2.0*
98895 Beckerova svalova dystrofie Onemocnéni 1.53
454750 Izolovana tracheoezofagealni pistél Onemocnéni 2.2 BP
454750 Izolovana tracheoezofageadlni pistél Onemocnéni 2.2

2869 Peutz(v-Jeghersiv syndrom Onemocnéni 2.2 BP
137605 Legiusdv syndrom Onemocnéni 2.2 BP
89936 X-vazana hypofosfatémie Onemocnéni 1.66 *
70567 Cholangiokarcinom Onemocnéni 21

217 Izolovana Dandyho-Walkerova malformace Onemocnéni 1.0 BP*
71211 Spektrum onemocnéni neuromyelitis optica Onemocnéni 2.071
280921 Idiopaticka panuveitida Onemocnéni 2.0194 *
98895 Beckerova svalova dystrofie Onemocnéni 2.2 BP*
98841 Anaplasticky velkobunécny lymfom Onemocnéni 20*
98673 Autozomalné dominantni dédi¢na atrofie optiku, klasicka Onemocnéni 2.0

forma

95 FRDA Onemocnéni 20*

93110 Chlopen zadni uretry Onemocnéni 4.125 BP*
90073 Reinfekce virem hepatitidY B nasledujici po transplantaci Onemocnéni 20*
jater

861 Treacher Collinsiiv syndrom Onemocnéni 2.0 BP*

83418 Proximalni spinalni svalova atrofie, typ 2 Podtyp onemocnéni 2.0 BP*
54595 Kraniofaryngeom Onemocnéni 20*

506 Leighliv syndrom Onemocnéni 20*

480 Kearnstiv-Sayredv syndrom Onemocnéni 20*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

ORPHACode Uroveii klasifikace

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

447 Paroxysmalni nocni hemoglobinurie Onemocnéni 20*%
377 GorlinGv syndrom Onemocnéni 20*
3392 Tularémie Onemocnéni 20*%
3346 Ageneze trachey Onemocnéni 2.0 BP*
3129 Sarkosinemie Onemocnéni 2.0 BP
280 Wolfav-Hirschhorntliv syndrom Onemocnéni 2.0 BP*
275761 Deficit lyzozomalni kyselé lipazy Onemocnéni 20*
26790 Pseudomyxom peritonea Onemocnéni 20*
2345 I1zolovany Klippeltiv-Feiltiv syndrom Onemocnéni 20*
217064 Otrava 5-fluorouracilem Onemocnéni 20*%
2017 Sternalni rozstép Onemocnéni 2.0 BP*
185 Scimitar syndrom Onemocnéni 2.0 BP*
180 Choroiderémie Onemocnéni 20*%
1699 Trizomie 12p Onemocnéni 2.0 BP
168782 Détska dezintegracni porucha Onemocnéni 2.0*
166119 Izolovana osteopoikil6za Onemocnéni 2.0
1598 Monozomie 18p Onemocnéni 2.0 BP*
150 Nasofaryngealni karcinom Onemocnéni 20*%
10 Syndrom 48,XXYY Onemocnéni 1.9 BP*
140 Kampomelicka dysplazie Onemocnéni 0.0003
363958 Mikrodelecni syndrom 17¢21.31 Podtyp onemocnéni 1.82 %
675 Anularni pankreas Onemocnéni 1.8 BP*
664 Deficit ornitintranskarbamylazy Onemocnéni 1.0*
420429 Glykogendza zpﬁsoben’é delficitem kyselé maltazy, s Podtyp onemocnéni 1.75 BP
pozdnim nastupem
330001 Divoky typ ATTR amyloidézy Onemocnéni 1.72
251076 Syndrom duplikace 8p23.1 Onemocnéni 1.72
637 Neurofibromatoéza, typ 2 Onemocnéni 1.7 *
623615 Autoimunitni limbicka encefalitida Onemocnéni 1.7 *
2182 Hydrocefalus se stendzou Sylviova mokovodu Podtyp onemocnéni 1.7 BP
2182 Hydrocefalus se stenézou Sylviova mokovodu Podtyp onemocnéni 1.7
2152 Mowattv-Wilsonové syndrom Onemocnéni 1.7 BP*
1848 Oboustranna ageneze ledvin Podtyp onemocnéni 1.7 BP*
141077 Epignathus Podtyp onemocnéni 0.0017
475 Joubertdv syndrom Onemocnéni 1.6666 BP
98879 Hemofilie B Onemocnéni 1.665 BP
89936 X-vazana hypofosfatémie Onemocnéni 2.14
899 WalkerGv-Warburglv syndrom Onemocnéni 1.65 BP*
394 Klasicka homocystinurie Onemocnéni 0.3 BP
79241 Deficit biotinidazy Onemocnéni 1.6 BP
79241 Deficit biotinidazy Onemocnéni 16*
1915 Fetalni alkoholovy syndrom Onemocnéni 1.6 BP*
183 Eozinofilni granulomatadza s polyangiitidou Onemocnéni 1.56 *
e 2833228 i o ocroinsn RIGNIMAIN fokdlni femordlnideficlence )., Onemocnéni 1.55

BP oznacuje prevalencl pri narozem (birth prevalence)

** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

633228 Proximalni fokalni femoralni deficience Onemocnéni 1.55 BP
98757 Spinocerebelarni ataxie, typ 3 Onemocnéni 1.5
98756 Spinocerebelarni ataxie, typ 2 Onemocnéni 1.5
98755 Spinocerebelarni ataxie, typ 1 Onemocnéni 1.5
641 Multifokalni motoricka neuropatie Onemocnéni 1.5
45453 Incesantni kojenecka komorova tachykardie Onemocnéni 1.5 BP*
45452 Idiopaticky novorozenecky sinovy flutter Onemocnéni 1.5 BP*
389 Hystiocytéza z Langerhansovych bunék Onemocnéni 1.5%*
35689 Primarni lateralni skleréza Onemocnéni 15*
2911 Polanduv syndrom Onemocnéni 1.5 BP*
213 Cystindza Onemocnéni 0.75 BP
213 Cystindza Onemocnéni 15*
2019 Komplex femur-fibula-ulna Onemocnéni 1.5 BP*
192 CoffinGv-Lowryho syndrom Onemocnéni 1.5
192 Coffinlv-Lowryho syndrom Onemocnéni 1.5*
183 Eozinofilni granulomatadza s polyangiitidou Onemocnéni 1.5
131 Buddiv-Chiariho syndrom Onemocnéni 1.5*
512 Metachromaticka leukodystrofie Onemocnéni 1.47 BP*
79269 Sanfilippav syndrom, typ A Podtyp onemocnéni 032 *
474 Jeuneiiv syndrom Onemocnéni 1.4 BP*
195 Syndrom kociciho oka Onemocnéni 1.35 BP*
3287 Takayasuova arteriitida Onemocnéni 1.34 %
79434 Okulokutanni albinismus, typ 1B Podtyp onemocnéni 13
79431 Okulokutanni albinismus, typ 1A Podtyp onemocnéni 1.3
79408 Tézka generalizovana recesivni dystroficka epidermolysis Onemocnéni 1.3 BP*
bullosa
72 Angelmantiv syndrom Onemocnéni 1.3 BP*
499009 Vrozena syfilis Onemocnéni 1.3*%*
499009 Vrozena syfilis Onemocnéni 1.3 BP*
355 Gaucherova nemoc Onemocnéni 1.0*
281090 Syndromicka X-vazana ichtyéza Onemocnéni 1.3*%
2481 Neurokutanni melanocytéza Onemocnéni 1.25 *
1880 Ebsteinova malformace Onemocnéni 3.5 BP*
199 Syndrom Cornelie de Langové Onemocnéni 1.24 BP*
628 Diastroficky dwarfismus Onemocnéni 1.2*
464 Incontinentia pigmenti Onemocnéni 1.2 BP*
2750 Orofaciodigitalni syndrom, typ 1 Onemocnéni 1.2 BP*
263432 I1tav névus Onemocnéni 117 *
1896 EEC syndrom Onemocnéni 1.11 BP*
93323 Fibuldrni hemimelie Onemocnéni 1.1033 BP
93323 Fibuldrni hemimelie Onemocnéni 1.1033
377 GorlinGv syndrom Onemocnéni 1.1
289 Creveldiiv syndrom Onemocnéni 0.4 BP*
275766 Idiopaticka plicni arterialni hypertenze Podtyp onemocnéni 1.1*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace | prevalence/incidence
(/100 000)
131 Budduv-Chiariho syndrom Onemocnéni 1.1
1906 Fetalni valproatovy syndrom Onemocnéni 1.02 BP*
99789 Dentinova dysplazie, typ | Podtyp onemocnéni 1.0*
98863 X-vazana Emeryho-Dreifussova svalova dystrofie Podtyp onemocnéni 1.0 BP
98863 X-vazanda Emeryho-Dreifussova svalova dystrofie Podtyp onemocnéni 1.0
96263 48 XXXY syndrom Onemocnéni 1.0 BP*
Vrozena hypotyredza zplsobena transplacentarné
95715 pfenesenymi materskymi protilatkami inhibujicimi TSH Onemocnéni 1.0*
receptor
94068 Vrozena spondyloepifyzarni dysplazie Onemocnéni 1.0 BP*
90068 Intoxikace kokainem Onemocnéni 1.0*
90060 Difuzni alveolarni hemoragie Onemocnéni 1.0*
87503 Meledova choroba Onemocnéni 1.0
86867 Uzlinovy B-bunécny lymfom z marginalni zény Onemocnéni 1.0*
828 Sticklertiv syndrom Onemocnéni 12.2 BP
79435 Okulokutanni albinismus, typ 4 Onemocnéni 1.0
29258 Glykogendza zplisobena deficitem glukéza-6-fosfatazy, Podtyp onemocnéni 1.0 BP*
typ la
79086 Ziskana generalizovana lipodystrofie Onemocnéni 1.0*
77259 Gaucherova choroba, typ 1 Podtyp onemocnéni 1.0*
746 Deficit mitochondridlniho trifunkéniho proteinu Onemocnéni 1.0*
710 Pfeiffertiv syndrom Onemocnéni 1.0 BP*
681 Hypokalemicka periodicka paralyza Onemocnéni 1.0*
67043 Akantamébovy zanét rohovky Onemocnéni 1.0*
664 Deficit ornitintranskarbamylazy Onemocnéni 1.77 BP
647 Nijmegen breakage syndrom Onemocnéni 1.0 BP
646 Niemannova-Pickova nemoc, typ C Onemocnéni 1.0*
616 Meduloblastom Onemocnéni 1.0*
614 Thomsenova a Beckerova choroba Onemocnéni 1.0
606 Myotonicka dystrofie, typ 2 Onemocnéni 1.0*
602 GNE myopatie Onemocnéni 1.0
579 Mukopolysacharidéza, typ 1 Onemocnéni 1.0 BP*
579 Mukopolysacharidoéza, typ 1 Onemocnéni 0.82 BP
531 Millerdv-Diekertiv syndrom Onemocnéni 1.0 BP*
53 Albersova-Schonbergova osteopetroza Onemocnéni 5.0 *
5 Deficit dehydrogenézy: 3-E1ydroxyacyI-CoA s dlouhym Onemocnéni 8.0*
fetézcem
487 Krabbeho nemoc Onemocnéni 1.0*
487 Krabbeho nemoc Onemocnéni 1.0 BP*
487 Krabbeho nemoc Onemocnéni 0.7 BP
43393 Lambertiv-Eatonliv myastenicky syndrom Onemocnéni 1.0*
422 Idiopaticka a/nebo familiarni plicni arterialni hypertenze Onemocnéni 1.0*
396 Chronicka skytavka Onemocnéni 1.0*
364 Glykogendza zplisobena deficitem glukéza-6-fosfatazy Onemocnéni 1.0 BP
Z Tho U JSOU ZV! 0, Y Z Y SVeL. HIVCZ ZNacujc cv; udaje.

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

** Tyto Udaje se reviduji
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Odhadovana

ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace | prevalence/incidence
(/100 000)
360 Glioblastom Onemocnéni 1.0
355 Gaucherova nemoc Onemocnéni 1.3 BP
3449 Weillliv-Marchesaniho syndrom Onemocnéni 1.0
3403 Uhlova anomalie Onemocnéni 1.0 BP
Tézka kombinovana imunodeficience zpilsobena .
331206 kompletnim RAG1/2 deficiter: Onemocnéni 10*
33 Isovalerova acidémie Onemocnéni 1.0*
296 Enchondromatéza Onemocnéni 1.0*
2924 Izolovana polycysticka nemoc jater Onemocnéni 1.0*
286 Ehlerstv-Danlostiv syndrom, vaskularni typ Onemocnéni 1.0
267 Autozomalné recesivni pletencova svalova dystrofie, typ Onemocnéni 1.0*
2A
264580 Glykogendza zptisobena t_ie’ficitem jaterni fosforylaza- Onemocnéni 1.0 BP*
kinazy
2578 Mayerﬁv-Rokitanského-Ki.istZerﬁv-Hauserﬁv syndrom, typ Podtyp onemocn&ni 1.0 BP*
25 Deficit glutaryl-CoA dehydrogenazy Onemocnéni 1.0 BP
23 Argininsukcinatova acidurie Onemocnéni 1.0*
217 I1zolovana Dandyho-Walkerova malformace Onemocnéni 2.1*
2134 Hemolyticko-uremicky syndrom, atypické formy Onemocnéni 1.0*
205 Criglertiv-Najjarav syndrom Onemocnéni 0.1 BP*
1900 Kyfoskolioticky E.h.lerSll"Jv-DanIosﬁv syrl1drom zpUsobeny Podtyp onemocn&ni 1.0 BP
deficienci lysyl hydroxylazy 1
189 Hidroticka ektodermalni dysplazie Onemocnéni 1.0*
180242 Zhoubny nador vejcovodu Onemocnéni 1.0*
16 Modry ¢ipkovy monochromatismus Onemocnéni 1.0 BP
16 Modry cipkovy monochromatismus Onemocnéni 1.0
157 Deficit karnitinpalmitoyltransferazy Il Onemocnéni 1.0*
141 Nemoc Canavanové Onemocnéni 1.0 BP
3169 Sirenomelie Onemocnéni 0.98 BP
3169 Sirenomelie Onemocnéni 0.71 BP*
444490 Familiarni chylomikronémie Onemocnéni 0.97 *
29408 Tézka generalizovana recesivni dystroficka epidermolysis Onemocn&ni 0.963 *
bullosa
623626 Paraneoplasticka cerebelarni degenerace Onemocnéni 0.9553 *
79278 Autozomalni erytropoeticka protoporfyrie Onemocnéni 0.92 *
882 Tyrozinemie, typ 1 Onemocnéni 0.9 BP
48162 LewisGv-Sumnertv syndrom Podtyp onemocnéni 0.9*
207 Crouzoniiv syndrom Onemocnéni 0.9 BP*
581 Mukopolysacharidéza, typ 3 Onemocnéni 0.87 BP*
99429 Syndrom kompletni necitlivosti na androgeny Onemocnéni 0.83
579 Mukopolysacharidoéza, typ 1 Onemocnéni 0.5 *
52 Alagilliv syndrom Onemocnéni 0.8 BP*
365 Glykogendza zplisobena deficitem kyselé maltazy Onemocnéni 3.0*%

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveii klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

169793 Tézka hemofilie B Podtyp onemocnéni 0.8 *
1461 Crisscross srdce Onemocnéni 0.8 BP*
3312 Thalidomidova embryopatie Onemocnéni 0.77
95699 Vrozena adrenalni hyperplézi'e zpﬁsobe’na’ deficitem Onemocn&ni 0.75 BP*
cytochrom P450 oxidoreduktazy
93929 Kloakalni extrofie Podtyp onemocnéni 0.75 BP*
90795 Vrozena adrenalni hyperplazie zpt"]sobené deficitem 11- Onemocnéni 0.75 BP*
beta-hydroxylazy
667 Autozomalné recesivni maligni osteopetréza Onemocnéni 0.75 BP*
354 GM1 gangliosiddza Onemocnéni 0.75 BP*
213 Cystinoza Onemocnéni 0.5 BP*
181 X-vazana hypohidroticka ektodermalni dysplazie Podtyp onemocnéni 0.75 BP*
1501 Adrenokortikalni karcinom Onemocnéni 0.75 *
3169 Sirenomelie Onemocnéni 0.01
93473 Hurlerové syndrom Podtyp onemocnéni 0.5 *
813 Silverv-Russellliv syndrom Onemocnéni 0.7 BP*
783 Rubinsteintiv-Taybiho syndrom Onemocnéni 0.7 BP*
726 Alpersav-Huttenlocheriv syndrom Onemocnéni 0.7 BP*
580 Mukopolysacharidoéza, typ 2 Onemocnéni 0.7 BP*
580 Mukopolysacharidéza, typ 2 Onemocnéni 0.68 BP
392 Holtové-Oramiiv syndrom Onemocnéni 0.7 BP*
177 Rhizomelicka chondrodysplasia punctata Onemocnéni 0.7 BP*
528 Berardinelliova-Seipova vrozena lipodystrofie Onemocnéni 0.5 *
580 Mukopolysacharidoéza, typ 2 Onemocnéni 0.2 *
796 Sandhoffova nemoc Onemocnéni 0.67 BP*
511 Leucindza Onemocnéni 0.67 BP
448270 Ectopia cordis Onemocnéni 0.67 BP
3282 Multifokalni atridlni tachykardie Onemocnéni 0.67 BP
2591 Infantilni myofibromatdza Onemocnéni 0.67 BP*
1335 Cantrellova pentalogie Onemocnéni 0.55 BP*
124 Blackfanova-Diamondova anémie Onemocnéni 0.67 BP*
90053 Transplantace krvetvornych kmenovych bunék Onemocnéni 0.65 *
84 Fanconiho anémie Onemocnéni 0.3*
3463 Wolframtiv syndrom Onemocnéni 0.13
294975 Vrozené chybéni nadlokti a predlokti s pfitomnosti ruky Onemocnéni 0.62 BP
994 Deformace plodu zplsobené akinezi/nehybnosti Onemocnéni 0.6 BP*
98809 Paroxysmalni kinezigenni dyskineze Onemocnéni 0.6
79098 Sympaticka oftalmie Onemocnéni 0.6 *
550 MELAS Onemocnéni 0.6 *
248111 Juvenilni Huntingtonova choroba Onemocnéni 0.6 *
240103 Progresivni supranuklearni obrna s kortikobazalnim Podtyp onemocnéni 0.6 *
syndromem
2345 I1zolovany Klippeltiv-Feiltiv syndrom Onemocnéni 0.6 BP*
169799 Mirna hemofilie B Podtyp onemocnéni 0.6 *

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveii klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

169796 Stfedné tézka hemofilie B Podtyp onemocnéni 0.6 *
54 X-vazany okularni albinismus Onemocnéni 0.58 BP*
96264 49,XXXXY syndrom Onemocnéni 0.55 BP*
562 McCunelv-Albrightdv syndrom Onemocnéni 0.55 *
1335 Cantrellova pentalogie Onemocnéni 0.67 BP
93929 Kloakalni extrofie Podtyp onemocnéni 0.54 BP
79276 Akutni intermitentni porfyrie Onemocnéni 0.54 *
71277 Encefalopatie zplsobena deficitem GLUT1 Onemocnéni 0.538
93473 Hurlerové syndrom Podtyp onemocnéni 0.7 BP*
92050 Stfevni epitelidlni dysplazie Onemocnéni 0.5 BP*
915 Aarskoguv-Scottiv syndrom Onemocnéni 0.5 BP*
902 Werneriv syndrom Onemocnéni 0.5 *
86854 Splenicky lymfom z marginalni zény Onemocnéni 0.5 *
821 Sotoslv syndrom Onemocnéni 0.5 BP*
811 Shwachmantiv-Diamondiv syndrom Onemocnéni 0.5 BP
79242 Deficit holokarboxylazy syntetazy Onemocnéni 0.5 BP*
782 Axenfeldlv-Riegeriv syndrom Onemocnéni 0.5 *
682 Hyperkalemicka periodicka paralyza Onemocnéni 0.5 *
64742 Pleuropulmonalni blastom Onemocnéni 0.5 BP*
634 Nethertontiv syndrom Onemocnéni 0.5 BP*
634 Nethertontiv syndrom Onemocnéni 0.5 *
611 Myozitida s inkluznimi télisky Onemocnéni 0.5 *
528 Berardinelliova-Seipova vrozena lipodystrofie Onemocnéni 0.6812
379 Chronicka granulomatoéza Onemocnéni 0.46 BP
35909 Kombinovany deficit faktoru V a VIII Onemocnéni 0.5 *
35858 Nemoc Grasbeckova-Imerslundové Onemocnéni 0.5*
3427 Dvojvytokova leva komora Onemocnéni 0.5 BP
3320 Trombocytopenie s aplazii radia Onemocnéni 0.5 BP*
122 Birtliv-Hoggové-Dubeliv syndrom Onemocnéni 0.5 *
1215 Autozomalné dominantni opticka atrofie plus Onemocnéni 0.5 *
110 Bardettiv-Biedliv syndrom Onemocnéni 0.5 BP*
100 Ataxia telangiectasia Onemocnéni 0.49 *
90795 Vrozena adrenalni hyperplazie zpl"isobené deficitem 11- Onemocn&ni 0.47 *
beta-hydroxylazy
379 Chronicka granulomatéza Onemocnéni 0.5 BP*
582 Mukopolysacharidéza, typ IV Onemocnéni 276 *
676 Hereditarni chronicka pankreatitida Onemocnéni 0.43 *
88 Idiopaticka aplasticka anémie Onemocnéni 0.4 *
77293 Chronicky visceralni deficit kyselé sfingomyelinazy Onemocnéni 0.4 BP*
503 Autozomalné dominantni Larsenliv syndrom Onemocnéni 0.4 BP*
3008 Deficit pyruvatkarboxylazy Onemocnéni 0.4 BP*
289 Creveldtiv syndrom Onemocnéni 1.1 BP
2869 Peutz(v-Jeghersiv syndrom Onemocnéni 0.4*
256 DYT1 Onemocnéni 0.4 *

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveii klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence

(/100 000)

_Papilloniiv-Lefévreho syndrom

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

** Tyto Udaje se reviduji

2315 Johansonové-Blizzardliv syndrom Onemocnéni 0.4 BP*
217085 Mukopolysacharidoéza, typ 2, tézka forma Podtyp onemocnéni 0.4 BP*
1452 Kleidokranialni dysplazie Onemocnéni 0.1
99885 Permanentni novorozenecky diabetes mellitus Onemocnéni 0.38 BP*
3440 Waardenburgtiv syndrom Onemocnéni 0.37 BP*
43393 Lambertav-Eatoniv myastenicky syndrom Onemocnéni 0.35
290 Vrozena rubeola Onemocnéni 0.35 BP*
179 Birdshot chorioretinopatie Onemocnéni 0.35
576 Mukolipiddza, typ I Onemocnéni 0.34 BP*
510 Leschiv-Nyhaniv syndrom Onemocnéni 0.34 BP*
96 Ataxie s deficitem vitaminu E Onemocnéni 0.33 *
565 Menkesova nemoc Onemocnéni 0.33 BP*
327 Vrozeny deficit faktoru Vii Onemocnéni 0.33*
79473 Porphyria variegata Onemocnéni 032 *
79269 Sanfilippav syndrom, typ A Podtyp onemocnéni 1.4 BP
391665 Homozygotni familiarni hypercholesterolémie Onemocnéni 0.3194
845 Tayova-Sachsova nemoc Onemocnéni 0.31 BP*
99886 Tranzientni novorozenecky diabetes mellitus Onemocnéni 0.3 BP*
90647 JervellQiv a Lange-Nielseniiv syndrom Onemocnéni 0.3
84 Fanconiho anémie Onemocnéni 0.62 BP*
79394 Vrozena non-buldzni ichtyoziformni erythroderma Onemocnéni 0.3*
633 Larontiv syndrom Onemocnéni 03*
628 Diastroficky dwarfismus Onemocnéni 0.3 BP*
590 Vrozeny myastenicky syndrom Onemocnéni 0.3*
581 Mukopolysacharidéza, typ 3 Onemocnéni 03*
394 Klasicka homocystinurie Onemocnéni 1.65*
324964 Chronicky ndvratny viceloZiskovy kostni zanét Onemocnéni 0.3
3004 Syndrom zahrnujici z[cadlovou polydvak.tylii, segmentaci Onemocnani 0.3 *
obratli a defekty koncetin
277 Tézka kombi.nf)vané imum?deficien.cel zplsobena Onemocn&ni 0.3 BP*
deficitem adenozin deaminazy
261 Emeryova-Dreifussova svalova dystrofie Onemocnéni 0.3*
258 Vrozena svalova dystrofie, typ 1A Onemocnéni 03*
2299 Interrupce aortalniho oblouku Onemocnéni 0.3 BP*
229717 Izolovana agamaglobulinémie Onemocnéni 0.3
219 Autozomalné recesivni plet::cova' svalova dystrofie, typ Onemocn&ni 0.3+
182050 MYH9-vazana trombocytopenie Onemocnéni 0.3*
845 Tayova-Sachsova nemoc Onemocnéni 0.28 BP
811 Shwachmandiv-Diamondtiv syndrom Onemocnéni 0.28
93571 Nemoc denznich depozit Podtyp onemocnéni 0.25
77292 Infantilni neurovisceralni deficit kyselé sfingomyelinazy Onemocnéni 0.25 BP*
702 Pelizaeusova-Merzbacherova nemoc Onemocnéni 0.25 *
678 Onemocnéni 0.25

e
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence

(/100 000)

538 Lymfangioleiomyomatodza Onemocnéni 0.15
35173 X-vazana dominantni chondrodysplasia punctata Onemocnéni 0.25 BP*
910 Xeroderma pigmentosum Onemocnéni 0.23 BP*
271861 Dédicna ATTR amyloiddza Onemocnéni 0.2222
47 X-vazanda agamaglobulinemie Podtyp onemocnéni 0.1*
111 Barthdv syndrom Onemocnéni 0.22 *
98813 Hypohidroticka e.ktodermérlr.u’ dy’spla'zie spojenas Onemocnéni 0.2 BP*
imunodeficienci
893 WAGR syndrom Onemocnéni 0.2 BP
808 Seckellv syndrom Onemocnéni 0.2 BP*
79270 Sanfilipplv syndrom, typ B Podtyp onemocnéni 0.2 *
596 X-vazana forma centronuklearni myopatie Onemocnéni 0.2*
585 Mnohocetny sulfatazovy deficit Onemocnéni 0.2
534 Loweho okulocerebrorendlni syndrom Onemocnéni 0.2
534 Loweho okulocerebrorenalni syndrom Onemocnéni 0.2 *
375 Antirenalni glomerulonefritida Onemocnéni 0.2*
353 Autozomalné recesivni pletencova svalova dystrofie, typ Onemocnéni 0.2 *
2C
35 Propionova acidémie Onemocnéni 0.2 *
3006 Pyridoxin-dependentni epilepsie Onemocnéni 0.2 BP*
277 Tézka kombi'n?vana' imunc?deficien.ce’ zplsobena Onemocnéni 0.2 *
deficitem adenozin deaminazy
2635 Metatropicka dysplazie Onemocnéni 0.2 BP*
2614 Syndrom nehet-patela Onemocnéni 0.2 BP*
238583 Hyperfenylalaninemie Onemocnéni 0.2
235 Dubowitzliv syndrom Onemocnéni 0.2 BP*
209916 Extraskeletalni myxoidni chondrosarkom Onemocnéni 0.2 %
2052 Frasertv syndrom Onemocnéni 0.2 BP*
191 Cockaynetiv syndrom Onemocnéni 0.2 BP*
178478 Kojenecky botulismus Podtyp onemocnéni 0.2 BP*
1361 Karnosinémie Onemocnéni 0.2 BP
166096 Von Willebrandova nemoc, typ 3 Podtyp onemocnéni 0.1865
52427 Retinitis punctata albescens Onemocnéni 0.125
79404 Junkéni epidermolysis bullosa, Herlitzliv typ Onemocnéni 0.17 BP
407 Glycinova encefalopatie Onemocnéni 0.17 *
280219 Pelizaeusova-Merzbacherova nemoc, klasicka forma |Podtyp onemocnéni 0.17 *
1456 Atypicka koarktace aorty Onemocnéni 0.17 BP*
245 Hereditarni trombofilie zpﬁso?ené vrozenym Onemocn&ni 0.16 BP
nedostatkem proteinu C
722 Hypoplasminogenémie Onemocnéni 0.16 *
583 Mukopolysacharidoéza, typ 6 Onemocnéni 0.16 BP*
583 Mukopolysacharidoéza, typ 6 Onemocnéni 0.16 *
79430 Hefmanského-Pudlakiiv syndrom Onemocnéni 0.15
538 Lymfangioleiomyomatoéza Onemocnéni 0.25 *

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

ORPHACode Uroven klasifikace

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

335 Vrozeny deficit fibrinogenu Onemocnéni 0.15 *
223 Nefrogenni diabetes insipidus Onemocnéni 0.15 *
169154 T-B+ tézka kombinm'/a'na’ imunodeficience zplsobena Onemocnéni 0.15 BP

deficitem IL-7R alfa
157850 Neurodegenerace spojena s pantotenatkinazou Onemocnéni 0.15 *
118 Beta-mannosiddza Onemocnéni 0.14 BP*
763 Pyknodysostdza Onemocnéni 0.13
3463 Wolframtv syndrom Onemocnéni 0.62 *
52427 Retinitis punctata albescens Onemocnéni 0.175 *
33364 Trichothiodystrofie Onemocnéni 0.12 BP*
623789 Dysforie télesné integrity Onemocnéni 0.11
1308 C syndrom Onemocnéni 0.11 *
620102 Nesyndromicka unikoronarni kraniosynostdza Onemocnéni 0.1049
99842 Deficit adheze leukocytt, typ | Podtyp onemocnéni 0.1*%
98810 Paroxysmalni non-kinezigenni dyskineze Onemocnéni 0.1
93322 Tibialni hemimelie Onemocnéni 0.1 BP*
93322 Tibialni hemimelie Onemocnéni 0.1*%
93262 Crouzondv syndrom s acanthosis nigricans Onemocnéni 0.1 BP
90793 Vrozena adrendlni hyperplazie zp’Gsobené deficitem 17- Onemocnéni 0.1*
alfa-hydroxylazy
906 Wiskottlv-Aldrichliv syndrom Onemocnéni 0.1*
86834 Juvenilni myelomonocytarni leukémie Onemocnéni 0.1*
773 Refsumova nemoc Onemocnéni 0.1*
61 Alfa-mannosidéza Onemocnéni 0.1*
512 Metachromaticka leukodystrofie Onemocnéni 0.1*%
507 Leishmanidza Onemocnéni 0.1*
47 X-vazana agamaglobulinemie Podtyp onemocnéni 0.22
367 Glykogendza zptlisobena deficitem glykogen vétviciho Onemocnéni 0.1 BP
enzymu
3329 Syndrom zahrnujici tibialni aplazii a ektrodaktylii Onemocnéni 0.1*%*
32960 Periodicky syndrom asocic":va.?y': s receptorem pro tumor- Onemocnani 0.1*
nekrotizujici faktor
329 Vrozeny nedostatek faktoru XI Onemocnéni 0.1*
326 Vrozeny deficit faktoru V Onemocnéni 0.1*%*
31824 Otrava kolchicinem Onemocnéni 0.1*
298 Mitochondrialni neurogastr.ointestinélni Onemocnéni 0.1*
encefalomyopatie
289560 Neurodeg‘enerace a.s'ociovana' s 'proteinem Onemocnani 0.1
mitochondridlni membrany
2686 Cyklické neutropenie Onemocnéni 0.1*%
209335 Proximélnl’vspin.élnl’ svalov%i aErofie T\astup’ujl’ci v Onemocnéni 0.1*
dospélosti, autozomalné dominantni
205 Criglertiv-NajjarGv syndrom Onemocnéni 1.0*
1959 Evansiv syndrom Onemocnéni 0.1*%

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence

(/100 000)

1775 Vrozena dyskeratéza Onemocnéni 0.1*
1452 Kleidokranialni dysplazie Onemocnéni 0.4 BP*
142 Anaplasticky karcinom stitné zlazy Onemocnéni 0.1*
119 Autozomalné recesivni plet::cova’ svalova dystrofie, typ Onemocn&ni 0.1*

48818 Aceruloplasminemie Onemocnéni 0.09
2485 Melorheostoza Onemocnéni 0.09 *
204 Sporadicka Creutzfeldtova-Jakobova nemoc Onemocnéni 0.088
275777 Dédi¢na forma plicni arteridlni hypertenze Podtyp onemocnéni 0.08 *
189427 Cushingtiv syndrom zplsobeny ’m'a’kronodulérnl' adrenalni Onemocnéni 0.08 *
hyperplazii
337 Fibrodysplasia ossificans progressiva Onemocnéni 0.05
726 Alperstiv-Huttenlocherliv syndrom Onemocnéni 0.07 *
217563 Syndrom akutni dechov.é .tl'sné novorozencl zplisobeny Onemocn&ni 0.067 BP
deficitem SP-B
77261 Gaucherova choroba, typ 3 Podtyp onemocnéni 0.05 *
633124 Invazivni infekce druhem Scopulariopsis Onemocnéni 0.05 *
337 Fibrodysplasia ossificans progressiva Onemocnéni 0.078 *
331 Vrozeny deficit koagulacniho faktoru Xl Onemocnéni 0.05 *
325 Vrozeny deficit faktoru Il Onemocnéni 0.05 *
2788 Syndrom zahrnujici osteopordzu a pseudogliom Onemocnéni 0.05 *
620113 Nesyndromicka unilambdoidni kraniosynostoza Onemocnéni 0.0442
99718 Leberova choroba plus Onemocnéni 0.04 *
69087 Naegeliho-Franceschettiho-Jadassohniv syndrom Onemocnéni 0.035 *
34520 Vrozena svalova dystrofie s deficitem integrinu alfa7 Onemocnéni 0.03 *
280224 Pelizaeusova-Merzbacherova nemoc, prechodna forma |Podtyp onemocnéni 0.03 *
280210 Pelizaeusova-Merzbacherova nemoc, konatalni forma |Podtyp onemocnéni 0.03 *
93976 Anotie Onemocnéni 0.028 BP*
740 Hutchinsoniiv-Gilfordliv syndrom progerie Onemocnéni 0.025 BP
227 Difalie Onemocnéni 0.02 BP
620139 Nesyndromicka unifrontosfenoidalni kraniosynostoza Onemocnéni 0.0136
77260 Gaucherova choroba, typ 2 Podtyp onemocnéni 0.01*
584 Mukopolysacharidoéza, typ 7 Onemocnéni 0.01*
3169 Sirenomelie Onemocnéni 0.009 *
90308 Klippelova-Trenaunayova nemoc Onemocnéni 0.007 *
740 Hutchinsoniv-Gilfordliv syndrom progerie Onemocnéni 0.005
141077 Epignathus Podtyp onemocnéni 1.68 BP
140 Kampomelicka dysplazie Onemocnéni 1.875 BP

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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Seznam onemocnéni podle klesajici incidence

Odhadovana
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace  prevalence/incidence
(/100 000)
99828 Horecka dengue Onemocnéni 714.0
91546 Lymeska nemoc Onemocnéni 1775 *
673 Malarie Onemocnéni 73.0
558 Marfantliv syndrom Onemocnéni 25.0 *
507 Leishmanidza Onemocnéni 25.0
178320 Akutni plicni poranéni Onemocnéni 25.0 *
91546 Lymeska nemoc Onemocnéni 21.9
813 SilverQv-Russelliiv syndrom Onemocnéni 15.5 *
461 X-vazana recesivni ichty6za Onemocnéni 15.0 *
268316 Komplikace pf¥i hemodialyze Onemocnéni 13.0*
641350 Hypofyzitida vyvolana imunoterapii Onemocnéni 12.8074 *
1546 Kryptokokodza Onemocnéni 11.0*
848 Beta-talasemie Onemocnéni 1.0
2209 Maternalni fenylketonurie Onemocnéni 10.0 *
137839 Lemierrdv syndrom Onemocnéni 10.0 *
3467 Dédic¢na xanthinurie Onemocnéni 9.05 *
1489 €erny kasel Onemocnéni 8.9*
1941 Juvenilni absence Onemocnéni 7.5*%*
289390 Primarni Sjégrentiv syndrom Onemocnéni 6.92
3002 Idiopaticka trombocytopenicka purpura Onemocnéni 6.75 *
29073 Mnohocetny myelom Onemocnéni 6.0
213504 Adenokarcinom ovaria Onemocnéni 5.97 *
2032 Idiopaticka plicni fibréza Onemocnéni 5.55
146 Diferencovany karcinom stitné zlazy Onemocnéni 5.25
99977 Dlazdicobunécny karcinom jicnu Onemocnéni 3.357 *
536 Systémovy lupus erythematodes Onemocnéni 5.14
3099 Revmaticka horecka Onemocnéni 5.0 *
139417 Akutni transverzalni myelitida Onemocnéni 4.72
494550 Dlazdicobunécny (spinocelularni) karcinom hrtanu Onemocnéni 4.61*
89936 X-vazana hypofosfatémie Onemocnéni 4.5
213767 Dlazdicobunéény karcinom hrdla délozniho Onemocnéni 4.28 *
70591 Chronicka tromboembolicka plicni hypertenze Onemocnéni 4.2%
70567 Cholangiokarcinom Onemocnéni 4.2
70567 Cholangiokarcinom Onemocnéni 40%*
585867 Akutni myeloidni leukémie s t(9;22)(q34.1;q11.2) Onemocnéni 4.0
2929 Juvenilni polypéza Onemocnéni 3.85 *
548 Lepra Onemocnéni 3.7
213528 Vzacny adenokarcinom prsu Onemocnéni 3.55 *
502363 Dlazdicobunécny karcinom dutiny ustni Onemocnéni 3.51*%
99977 DlaZdicobunécny karcinom jicnu Onemocnéni 5.2
Boz GalSiio UPTeSHcHT JSoU ZVeT/ et Udaje Uvedent Za oely Svet. TIVeZdicka ™ OZacu]c cvropsKe Uda)e.

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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Odhadovana
Uroveii klasifikace prevalence/incidence
(/100 000)

ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

99976 Adenokarcinom jicnu Onemocnéni 3.264 *
210159 Hepatocelularni karcinom dospélych Onemocnéni 3.22 %
500478 Dlazdicobunécny karcinom oropharyngu Onemocnéni 3.12%
99745 BFisni tyfus Onemocnéni 3.0%
99429 Syndrom kompletni necitlivosti na androgeny Onemocnéni 3.0%
360 Glioblastom Onemocnéni 3.0
186 Primarni bilidrni cirh6za Onemocnéni 2.57 *
154 Izolovana familiarni dilataéni kardiomyopatie Onemocnéni 291*
454821 Pleomorfni adenom slinnych zlaz Podtyp onemocnéni 2.725
95716 Familiarni tyreoidalni dyshormonogeneze Onemocnéni 2.67
424991 Adenokarcinom Zlucniku a extrahepatalnich zlu¢ovych cest Onemocnéni 2.62 *
70 Proximalni spinalni svalova atrofie Onemocnéni 2.6 *
186 Primarni bilidrni cirhdza Onemocnéni 3.0
91349 Hormonalné neaktivni adenom hypofyzy Onemocnéni 1.05
360 Glioblastom Onemocnéni 2,52 *
324964 Chronicky navratny viceloZiskovy kostni zanét Onemocnéni 2.5
2038 Vrozena pulmonalni arteriovendzni pistél Onemocnéni 2.5
391 Klasicky Hodgkindv lymfom Onemocnéni 2.463 *
29073 Mnohocetny myelom Onemocnéni 24 %
803 Amyotroficka lateralni skleréza Onemocnéni 2.2%
707 Mor Onemocnéni 2.2*
545 Folikularni lymfom Onemocnéni 2,192 *
79239 Klasicka galaktosémie Onemocnéni 2.1*%
166119 Izolovana osteopoikil6za Onemocnéni 2.0
146 Diferencovany karcinom Stitné Zlazy Onemocnéni 20*%*
319276 Karcinom ledviny ze svétlych bunék Onemocnéni 1.99 *
729 Polycythaemia vera Onemocnéni 19*
50251 Pleurdlni mezoteliom Onemocnéni 1.9*
102 Mnohocetna systémova atrofie Onemocnéni 1.8
854 Trombdza portalni Zily Onemocnéni 1.72 %
842 Testikularni seminomatozni nador ze zarodecnych bunék Onemocnéni 1.71*
589 Myasthenia gravis Onemocnéni 1.7*
355 Gaucherova nemoc Onemocnéni 1.7*
810 Shigeldza Onemocnéni 1.68 *
583861 Izolovana trombdéza mezenterické Zily Onemocnéni 1.6*
618 Familiarni maligni melanom Onemocnéni 15*
598216 Urotelialni karcinom hornich cest mocovych Onemocnéni 1.5
35 Propionova acidémie Onemocnéni 1.5
26106 Hereditarni difuzni Zalude¢ni nador Onemocnéni 15*
549 Legionafska nemoc Onemocnéni 14%*
803 Amyotroficka lateralni skleréza Onemocnéni 1.35
250923 Izolovana aniridie Onemocnéni 1.31*
98843 Klasicky Hodgkintiv lymfom, typ nodularni sklerézy Podtyp onemocnéni 1.28 *
494547 DlaZdicobunécny (spinocelularni) karcinom hypofaryngu Onemocnéni 1.27 *

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.

BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroveri klasifikace  prevalence/incidence
(/100 000)
635 Neuroblastom Onemocnéni 1.26
521 Chronicka myeloidni leukémie Onemocnéni 1.25*
363494 Non-seminomovy germindlni nador varlat Onemocnéni 1.21 %
673 Malarie Onemocnéni 1.2*
313920 Karcinom Zaludku asociovany s virem Epsteina-Barrové Onemocnéni 1.2
2137 Chronicka autoimunitni hepatitida Onemocnéni 1.2
85443 AL amyloiddza Onemocnéni 1.044
91349 Hormonalné neaktivni adenom hypofyzy Onemocnéni 2.55*
85443 AL amyloiddza Onemocnéni 1.1177 *
502366 Dlazdicobunécny karcinom rtu Onemocnéni 1.02
213772 Adenokarcinom délozniho cipku Onemocnéni 1.01*
848 Beta-talasemie Onemocnéni 10.0 *
824 Myelofibréza s myeloidni metaplazii Onemocnéni 1.0*
727 Mikroskopicka polyangiitida Onemocnéni 1.0*
69078 Liposarkom Onemocnéni 1.0*
54595 Kraniofaryngeom Onemocnéni 1.0
44890 Gastrointestinalni stromalni tumor Onemocnéni 1.0*
44890 Gastrointestinalni stromalni tumor Onemocnéni 1.0
400 Cysticka echinokokodza Onemocnéni 1.0*
3148 Maligni tumor z pochvy periferniho nervu Onemocnéni 1.0
209964 Syndrom solitarniho rektalniho viedu Onemocnéni 1.0*
157798 Polypdzni syndrom s hyperplastickymi polypy Onemocnéni 1.0
577 Mukolipidéza, typ lll Onemocnéni 0.985 *
221 Dermatomyozitida Onemocnéni 0.9704
97560 Idiopatickda membrandzni glomerulonefritida Onemocnéni 0.8103
2023 Nediferencovany pleomorfni sarkom Onemocnéni 0.9 *
900 Granulomatdza s polyangiitidou Onemocnéni 0.85 *
398961 Mucinézni adenokarcinom ovaria Onemocnéni 0.85 *
97560 Idiopatickda membranozni glomerulonefritida Onemocnéni 0.9194 *
454723 Endometroidni karcinom ovaria Onemocnéni 0.81 *
424019 Dlazdicobunécny karcinom analniho kanalu Onemocnéni 0.81*
33226 Waldenstromova makroglobulinemie Onemocnéni 0.81 *
930 Idiopaticka achalazie Onemocnéni 0.77
171 Primarni sklerozujici cholangitida Onemocnéni 0.77 *
2137 Chronicka autoimunitni hepatitida Onemocnéni 0.75 *
48104 Pyoderma gangrenosum Onemocnéni 0.74
340 Hemoragicka horecka s ledvinovym syndromem Onemocnéni 0.74 *
276145 Maligni epitelialni nador slinnych zlaz Onemocnéni 0.73 *
99976 Adenokarcinom jicnu Onemocnéni 0.7
100070 Progresivni nonfluentni afazie Onemocnéni 0.7 *
98823 Chronicka myelomonocyticka leukémie Onemocnéni 0.68
289596 Juvenilni nasofaryngealni angiofibrom Onemocnéni 0.6666
79139 Japonska encefalitida Onemocnéni 0.65 *
<. 6 . ivni supranukledrni.o Onemocnéni 0.65

Cre C (a1C cne 74
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

ORPHACode Uroven klasifikace

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

171 Primarni sklerozujici cholangitida Onemocnéni 0.65
85414 Systémova forma juvenilni idiopatické artritidy Onemocnéni 0.6
83597 Akutni diseminovana encefalomyelitida Onemocnéni 0.6*
101330 Porphyria cutanea tarda Onemocnéni 0.6 *

780 Rhabdomyosarkom Onemocnéni 0.59 *
104075 Adenokarcinom tenkého stieva Onemocnéni 0.588 *

732 Polymyozitida Onemocnéni 0.585 *
398058 Skvamocelularni karcinom penisu Onemocnéni 0.57 *
86830 Neklasifikované chronickéVm\’/eloproliferativni Onemocnéni 0.53 *

onemocnéni

589 Myasthenia gravis Onemocnéni 0.53
99971 Dobfe diferencovany liposarkom Podtyp onemocnéni 0.51 *
180275 Pagetova choroba bradavky Onemocnéni 0.51 *
280921 Idiopaticka panuveitida Onemocnéni 0.5051 *
99828 Horecka dengue Onemocnéni 0.5 *

980 Absence pulmondlni arterie Onemocnéni 0.5*
39044 Uvealni melanom Onemocnéni 0.5 *

2584 Klasicka forma mycosis fungoides Onemocnéni 0.5 *

191 Cockayneiiv syndrom Onemocnéni 0.5 *

3318 Esencidlni trombocytemie Onemocnéni 0.48 *

963 Akromegalie Onemocnéni 0.47

533 Listeridza Onemocnéni 0.43 *
98844 Klasicky Hodgkintiv lymfom, typu smisené bunéénosti Podtyp onemocnéni 0.42 *
424943 Adenoarcinom jater a intrahepatalnich Zlucovych cest Onemocnéni 0.412 *
86872 T-velkobunécna granularni lymfocytarni leukémie Onemocnéni 0.4 *

820 Sneddontiv syndrom Onemocnéni 0.4%*
570422 Deficit galakt6za-mutarotazy Onemocnéni 0.4
83484 Encefalitida St. Louis Onemocnéni 0.38 *

399 Huntingtonova choroba Onemocnéni 0.38
36426 Stevenstiv-Johnsonlv syndrom Podtyp onemocnéni 0.36 *

150 Nasofaryngealni karcinom Onemocnéni 0.36 *

728 Relabujici polychondritida Onemocnéni 0.35
54057 Tromboticka trombocytopenicka purpura Onemocnéni 0.35
500464 DlaZdicobunécny karcinom nf)sm' dutiny a paranazalnich Onemocnéni 0.35

dutin
49041 1gG4 asociovana retroperitonealni fibroza Podtyp onemocnéni 0.35 *
33276 Kaposiho sarkom Onemocnéni 0.34 *

533 Listerioza Onemocnéni 0.337

398971 Svétlobunécny adenokarcinom ovaria Onemocnéni 0.32 *
1070 Anisakdza Onemocnéni 0.32

873 Desmoidni tumor Onemocnéni 03*
52417 MALT lymfom Onemocnéni 0.3*%*
293173 Akutni generalizovana exantematdzni pustuldza Onemocnéni 0.3
29072 Hereditarni feochromocytom a paragangliom Onemocnéni 0.3

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.

BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveii klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

1930 Herpeticka encefalitida Onemocnéni 0.3
178478 Kojenecky botulismus Podtyp onemocnéni 03 *
93672 Juvenilni dermatomyozitida Onemocnéni 0.295
58017 Leukémie z vlasatych bunék Onemocnéni 0.29 *
99970 Dediferencovany liposarkom Podtyp onemocnéni 0.27 *
79140 Karcinom z Merkelovych bunék Onemocnéni 0.27
83330 Proximalni spinalni svalova atrofie, typ 1 Podtyp onemocnéni 0.26 *
168999 Maligni melanom sliznice Onemocnéni 0.26 *
567548 Idiopaticky nefroticky syndrom rezistentni na steroidy Onemocnéni 0.2582
424016 Adenokarcinom analniho kanalu Onemocnéni 0.253 *
97279 Inzulinom Onemocnéni 0.25
623615 Autoimunitni limbickda encefalitida Onemocnéni 0.25 *
329977 Klasicky endokrinni nador apendixu Podtyp onemocnéni 0.25
251627 Oligodendrogliom Onemocnéni 0.25 *
139423 Idiopaticka akutni transverzalni myelitida Podtyp onemocnéni 0.25 *
55880 Chondrosarkom Onemocnéni 0.24 *
668 Osteosarkom Onemocnéni 0.23 *
623626 Paraneoplasticka cerebelarni degenerace Onemocnéni 0.2225 *
1332 Medularni karcinom stitné zlazy Onemocnéni 0.22 *
423786 Nediferencovany karcinom Zaludku Onemocnéni 0.211 *
96253 Cushingova choroba Onemocnéni 0.2 *
3392 Tularémie Onemocnéni 0.2 *
100085 Primarni neuroendokrinni karcinom jater Onemocnéni 0.2
95455 Toxicka epidermalni nekrolyza Onemocnéni 0.19
71211 Spektrum onemocnéni neuromyelitis optica Onemocnéni 0.1877
183 Eozinofilni granulomatdza s polyangiitidou Onemocnéni 0.18 *
543 Burkittiv lymfom Onemocnéni 0.17 *
517 Akutni myelomonocytarni leukémie Onemocnéni 0.17 *
142 Anaplasticky karcinom stitné Zlazy Onemocnéni 0.17 *
781 Horecka Q Onemocnéni 0.16 *
284 Alveolarni echinokokéza Onemocnéni 0.16 *
251636 Ependymom Onemocnéni 0.16 *
599480 Ziskana hemofilie A Onemocnéni 0.1505 *
913 Zollingerav-Ellisoniiv syndrom Onemocnéni 0.15 *
86839 Refrakterni anémie s excesem blastid Onemocnéni 0.15 *
33402 Hepatocelularni karcinom u déti a adolescentt Onemocnéni 0.15 *
329918 Membranoprvoliferativ[\i.glomerulom:-:fritida Podtyp onemocnén 0.15 *
nezprostiedkovana imunoglobuliny
363976 Obrovskobunécny nador kosti Onemocnéni 0.1404
99867 Thymom Onemocnéni 0.14 *
654 Nefroblastom Onemocnéni 0.14 *
319298 Papilarni renalni karcinom Onemocnéni 0.14 *
79140 Karcinom z Merkelovych bunék Onemocnéni 0.13 *
Onemocnéni 0.13 *

Be: da]éfhr\sl;épcnb’n{jcnl
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BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
Uroveii klasifikace prevalence/incidence
(/100 000)

ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

319 Ewingiv sarkom Onemocnéni 0.13 *
913 Zollingerav-Ellisontiv syndrom Onemocnéni 0.125
99915 Maligni nador ovaria z bunék granulézy Onemocnéni 0.12 *
86893 Nodularni HodgkinGv lymfom s pfevahou lymfocytt Onemocnéni 0.12
509 Leptospirdza Onemocnéni 0.12 *
324625 Chikungunya Onemocnéni 0.12 *
213716 Dlazdicobunécny karcinom corpus uteri Onemocnéni 0.12 *
213512 Maligni mesenchymalni nador ovaria Onemocnéni 0.12 *
2086 Gliom optické drahy Onemocnéni 0.12
204 Sporadicka Creutzfeldtova-Jakobova nemoc Onemocnéni 0.118
418959 Dlazdicobunécny karcinom Zaludku Onemocnéni 0.115 *
424002 Dlazdicobunécny karcinom rekta Onemocnéni 0.113 *
616 Meduloblastom Onemocnéni 0.11 *
520 Akutni promyelocytarni leukémie Onemocnéni 0.11*
99967 Myxoidni liposarkom Podtyp onemocnéni 0.1*
98919 Miller-Fischertiv syndrom Onemocnéni 0.1*%
98845 Klasicky Hodgkintiv lymfom, typ bohaty na lymfocyty Podtyp onemocnéni 0.1*
53035 Caroliho nemoc Onemocnéni 0.1
37553 Andersenova kardiodysrytmicka periodicka paralyza Onemocnéni 0.1*%
26790 Pseudomyxom peritonea Onemocnéni 0.1
2382 Lennoxiv-Gastauttiv syndrom Onemocnéni 0.1*%
2314 Hyper-IgE syndrom, autozomalné-dominantni Onemocnéni 0.1*
228371 Potravinovy botulismus Podtyp onemocnéni 0.1*%
1822 Hemimelicka epifyzarni dysplazie Onemocnéni 0.1
178475 Ranny botulismus Podtyp onemocnéni 0.1*%
131 Budduiv-Chiariho syndrom Onemocnéni 0.1
112 Barttertiv syndrom Onemocnéni 0.1*
86893 Nodularni HodgkinGv lymfom s pfevahou lymfocytt Onemocnéni 0.095 *
75564 Ziskana idiopaticka sideroblasticka anémie Onemocnéni 0.09 *
251630 Anaplasticky oligodendrogliom Onemocnéni 0.09 *
1304 Bruceldza Onemocnéni 0.09 *
3287 Takayasuova arteriitida Onemocnéni 0.084 *
375 Antirenalni glomerulonefritida Onemocnéni 0.08 *
398987 Maligni teratom vajecniku Onemocnéni 0.07 *
79277 Vrozena erytropoeticka porfyrie Onemocnéni 0.065 *
86843 Akutni panmyeldza s myelofibrézou Onemocnéni 0.06 *
863 Trichineldza Onemocnéni 0.06 *
213531 Metaplasticky karcinom prsu Onemocnéni 0.06 *
99969 Pleomorfni liposarkom Podtyp onemocnéni 0.05 *
86852 B-prolymfocytarni leukémie Onemocnéni 0.05 *
790 Retinoblastom Onemocnéni 0.05 *
213557 Adenoidné cysticky karcinom prsu Onemocnéni 0.05 *
418951 Nediferencovany karcinom jicnu Onemocnéni 0.044 *
99931 Idiopaticka plicni hemosideréza Onemocnéni 0.0425 *

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.

BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
Uroveii klasifikace prevalence/incidence
(/100 000)

ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

** Tyto Udaje se reviduji

99912 Maligni dysgerminomatdzni nva’dor ovaria ze zarodecnych Onemocnéni 0.04 *
bunék
98846 Klasicky Hodgkintiv lymfom, typ lymfocytarni deplece Podtyp onemocnéni 0.04 *
454714 Plazmoceluldrni leukémie Onemocnéni 0.04 *
331 Vrozeny deficit koagulacniho faktoru Xl Onemocnéni 0.04 *
300385 Pituitarni karcinom Onemocnéni 0.04 *
248111 Juvenilni Huntingtonova choroba Onemocnéni 0.04 *
168960 Refrakterni anémie s nadbytkem blasta Onemocnéni 0.04 *
357034 Sporadicka forma retinoblastomu Podtyp onemocnéni 0.038 *
83476 Zapadonilska encefalitida Onemocnéni 0.036 *
2573 Moyamoya onemocnéni Onemocnéni 0.035 *
424996 DlaZdicobunécny karvcinvom’ilut':nl'ku a extrahepatalnich Onemocnani 0.032 *
Zlucéovych cest
99865 Spermatocyticky seminom Onemocnéni 0.03 *
46487 Ziskana epidermolysis bullosa Onemocnéni 0.03 *
33355 Retikularni dysgeneze Onemocnéni 0.03 *
290 Vrozena rubeola Onemocnéni 0.03 *
251576 Gliosarkom Podtyp onemocnéni 0.03 *
1501 Adrenokortikalni karcinom Onemocnéni 0.03 *
424046 Karcinom pankreatu z acinarnich bunék Onemocnéni 0.029 *
423994 Dlazdicobunécny karcinom tlustého stieva Onemocnéni 0.026 *
401920 Fibrolamelarni hepatocelularni karcinom Onemocnéni 0.025 *
329984 Karcinom s poharkovymi bunikami Podtyp onemocnéni 0.025
3299 Tetanus Onemocnéni 0.024 *
424039 Dlazdicobunéény karcinom pankreatu Onemocnéni 0.023 *
1267 Botulismus Onemocnéni 0.022 *
99928 Cytotrofoblasticky choriokarcinom Onemocnéni 0.02 *
98834 Akutni myeloblasticka leukémie s vyzravanim Onemocnéni 0.02 *
86850 Myeloidni sarkom Onemocnéni 0.02 *
518 Akutni megakaryoblasticka leukémie Onemocnéni 0.02 *
449 Hepatoblastom Onemocnéni 0.02 *
363489 Sex cord stromalni nadory varlat Onemocnéni 0.02 *
251909 Pineoblastom Onemocnéni 0.02 *
251679 Astroblastom Onemocnéni 0.02 *
251579 Obrovskobunécny glioblastom Podtyp onemocnéni 0.02 *
1957 Estezioneuroblastom Onemocnéni 0.02 *
143 Karcinom pfistitnych télisek Onemocnéni 0.02 *
1183 Syndrom zahrnujici opsoklonus a myoklonus Onemocnéni 0.02 *
424970 Nediferencovany kvarcvinorn jater a intrahepatalnich Onemocn&ni 0.015 *
Zlu€ovych cest

31837 Plicni venookluzivni nemoc Onemocnéni 0.015 *
538 Lymfangioleiomyomatoéza Onemocnéni 0.0135
79276 Akutni intermitentni porfyrie Onemocnéni 0.013 *
79278 _ . . Autozomdlni erytropoeticka protoporfyrie Onemocnéni 0.012 *

Orphanet Report Series - Prevalence a incidence vzdcnych onemocnénti: Bibliografické iidaje - Rijen 2024 - Vyddni 2

https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by decreasing prevalence or cases CZ.pdf



https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence_of_rare_diseases_by_decreasing_prevalence_or_cases_CZ.pdf

Odhadovana

ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace  prevalence/incidence
(/100 000)

424058 Intraduktalni papilarni mucinézni karcinom pankreatu Onemocnéni 0.011 *
98833 Akutni myeloblasticka leukémie bez vyzravani Onemocnéni 0.01*
98832 Akutni myeloblasticka leukémie minimalné diferencovana Onemocnéni 0.01 *
55881 Adamantinom Onemocnéni 0.01 *
424053 Mucindzni cystadenokarcinom pankreatu Onemocnéni 0.01 *
319303 Chromofobni karcinom ledviny Onemocnéni 0.01 *
251899 Karcinom choroidalniho plexu Onemocnéni 0.01*
251863 Desmoplasticky/nodularni meduloblastom Podtyp onemocnéni 0.01 *
251607 Pleomorfni xanthoastrocytom Onemocnéni 0.01*
251598 Protoplazmaticky astrocytom Podtyp onemocnéni 0.01 *
251582 Mozkova gliomatéza Onemocnéni 0.01*

2030 Fibrosarkom Onemocnéni 0.01 *
180234 Smiseny germinalni nador Onemocnéni 0.01 *
180226 Embryonalni karcinom Onemocnéni 0.01*
168966 Kompozitni lymfom Onemocnéni 0.01 *
424975 Dlazdicobunécny kvarcvino[n jater a intrahepatalnich Onemocn&ni 0.000 *

Zlucéovych cest
79473 Porphyria variegata Onemocnéni 0.008 *
423968 Dlazdicobunécny karcinom tenkého stieva Onemocnéni 0.008 *
284343 Syndrom predispozicle k’na’\dorﬁm zorodiny Onemocn&ni 0.007
pleuropulmonalnich blastomii

356 Gerstmannova-Strausslerova-Scheinkerova nemoc Onemocnéni 0.0055
97280 Glukagonom Onemocnéni 0.005 *
418945 Karcinom jicnu, typ slinné zlazy Onemocnéni 0.004 *
424065 Solidni pseudopapilarni karcinom pankreatu Onemocnéni 0.003 *
97283 Somatostatinom Onemocnéni 0.0025 *
424982 Biliarni cystadenokarcinom Onemocnéni 0.002 *
424080 Osteoklasticky obrovskobunéény tumor pankreatu Onemocnéni 0.001 *

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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Seznam onemocnéni podle klesajiciho poctu publikovanych pripadu

nebo rodin

Pocet publikovanych pfipadu

ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
319218 Hemoragicka horecka Ebola Onemocnéni 28220 Pfipad(y/a)
227972 Syndrom toxického oleje Onemocnéni 20000 Pfipad(y/a)
454745 Kuru Onemocnéni 2700 Pfipad(y/a)
50918 Kikuchiho-Fujimotova choroba Onemocnéni 1052 Pfipad(y/a)
2309 Vrozena panyonychie Onemocnéni 1000 Pfipad(y/t)
158014 Rosaiova-Dorfmanova choroba Onemocnéni 1000 Pfipad(y/a)
64 Alstromuv syndrom Onemocnéni 950 Pripad(y/a)
454836 Ptaci chfipka Onemocnéni 826 Pripad(y/d)
83312 Rickettsiové nestovice Onemocnéni 800 Pripad(y/t)
1359 Carneyiiv komplex Onemocnéni 750 P¥ipad(y/u)
840 Syringocystadenoma papilliferum Onemocnéni 730 Pripad(y/t)
71276 Silent sinus syndrom Onemocnéni 558 Pripad(y/d)
99825 Onemocnéni zptisobené virem Nipah Onemocnéni 556 Pripad(y/t)
99826 Marburska nemoc Onemocnéni 500 Pripad(y/t)
79282 Methylmalonova acidémie s homocystinurii, typ cbIC |Subtype of disorder| 500 Pfipad(y/)
73256 Centralni neurocytom Onemocnéni 500 Pripad(y/t)
69077 Rhabdoidni tumor Onemocnéni 500 Pripad(y/d)
530 Lipoidni proteinéza Onemocnéni 500 Pripad(y/t)
42642 PFAPA syndrom Onemocnéni 500 P¥ipad(y/u)
35687 Erdheimova-Chesterova nemoc Onemocnéni 500 Pripad(y/d)
3261 Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom Onemocnéni 500 Pripad(y/t)
2930 Cronkhitedv-Canadové syndrom Onemocnéni 500 Pfipad(y/d)
26 Methylmalonova acidémie s homocystinurii Onemocnéni 500 Pripad(y/t)
2138 46,XX ovotestikularni poruchy sexualniho vyvoje Onemocnéni 500 Pripad(y/d)
167 Chédiakutiv-Higashiho syndrom Onemocnéni 500 Pripad(y/t)
85448 AGel amyloidéza Onemocnéni 475 Pripad(y/u)
79312 Methylmalonova acn§::’1;il:z:1::fpon5|vn| na vitamin Subtype of disorder| 450 Pipad(y/d)
22 Deficit sukcinatsemialdehyddehydrogenazy Onemocnéni 450 Pripad(y/u)
79501 Keratoderma palmoplantaris punctata, typ 1 Onemocnéni 437 Pripad(y/a)
411593 Inzulinovy autoimunitni syndrom Onemocnéni 404 Pripad(y/a)
662 Syndrom Zlutych nehtt Onemocnéni 400 Pripad(y/u)
649 Norrieho choroba Onemocnéni 400 Pripad(y/a)
352540 Onkogenni osteomalacie Onemocnéni 400 Pripad(y/u)
35125 Syndrom epidermalnich névt Onemocnéni 400 Pfipad(y/a)
3348 Tracheobronchopatia osteochondroplastica Onemocnéni 400 Pripad(y/a)
2909 Rothmundiv-Thomsoniiv syndrom Onemocnéni 400 Pripad(y/u)
100025 Nemoc z tézkych fetézca alfa Subtype of disorder| 400 Pfipad(y/a)
Bez dalsiho §fsnéni jsou zyferejnéné tdaje uveM@%%@M‘Q&VﬁQ@)ﬁmd@HQéuje evropské tdajp. Onemocnéni 398 Pripad(y/{)

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

238606 Primarni ortostaticky tremor Onemocnéni 390 Pripad(y/h)
83453 Vulvovaginogingivalni syndrom Onemocnéni 380 Pripad(y/a)
96170 Syndrom Emanuelové Onemocnéni 350 Pripad(y/a)
85458 Hereditarni mozkové krvaceni s amyloidézou Onemocnéni 350 Pfipad(y/a)
64741 Plicni blastom Onemocnéni 350 Pripad(y/a)
3269 Synostosis radioulnaris congenita Onemocnéni 350 Pripad(y/a)
2968 Deficit leukocytové adheze Onemocnéni 350 Pfipad(y/a)
59 AllanGv-Herndonlv-Dudleytliv syndrom Onemocnéni 320 Pripad(y/a)
838 Susactiv syndrom Onemocnéni 304 Pfipad(y/a)
99147 Ziskany von WillebrandGv syndrom Onemocnéni 300 Pripad(y/a)
83469 Desmoplasticky kulatobunécny tumor Onemocnéni 300 Pripad(y/a)
73 Gorhamova-Stoutova choroba Onemocnéni 300 Pripad(y/t)
570 Moebitliv syndrom Onemocnéni 300 Pripad(y/d)
525 Lichen planopilaris Onemocnéni 300 Pripad(y/t)
51608 Generalizovana arterialni kalcifikace u kojenct Onemocnéni 300 Pripad(y/d)
501 Laforova nemoc Onemocnéni 300 Pripad(y/t)
482 Kimurova choroba Onemocnéni 300 Pripad(y/d)
42775 PHACE syndrom Onemocnéni 300 Pripad(y/d)
41 Dyschromatosis symmetrica hereditaria Onemocnéni 300 Pripad(y/t)
3347 Mouniertv-KiihnGv syndrom Onemocnéni 300 Pripad(y/d)
309025 Deficit mevalonatkinazy Onemocnéni 300 Pripad(y/t)
3071 Costelliiv syndrom Onemocnéni 300 Pripad(y/d)
247245 Superficialni sideréza Onemocnéni 300 Pripad(y/t)
237 Duplikace uretry Onemocnéni 300 Pripad(y/t)
2330 Kasabachiv-Merittové syndrom Onemocnéni 300 Pripad(y/d)
298302 Deficit karnitinpalmitoyltransferazy I, myopaticka Subtype of disorder| 300 PFipad(y/d)
forma
220 Denystv-Drashv syndrom Onemocnéni 300 Pripad(y/d)
2092 Fokalni dermalni hypoplazie Onemocnéni 300 Pripad(y/d)
206569 Autoimunni nekrotizujici myopatie Onemocnéni 300 Pripad(y/t)
184 Cherubismus Onemocnéni 300 Pripad(y/d)
157 Deficit karnitinpalmitoyltransferazy Il Onemocnéni 300 Pripad(y/t)
1556 Cutis marmorata te:Iear:giectatica congenita, van Onemocnéni 300 Pripad(y/)
Lohuizentiv syndrom
1467 Coganiv syndrom Onemocnéni 300 Pripad(y/d)
1340 Kardiofaciokutanni syndrom Onemocnéni 300 Pripad(y/t)
1328 Camuratiho-Engelmannova choroba Onemocnéni 300 P¥ipad(y/u)
125 Bloomlv syndrom Onemocnéni 300 Pripad(y/t)
500 Noonanové syndrom. s mnohoéet'ny'mi lentigin6znimi Onemocnéni 296 Pipad(y/d)
pigmentacemi
Akutni encefalopatie s bifazickymi zachvaty s pozdni . ., . .

363349 restrikcip difuze v bilé h‘r,noté dle le ’ Onemocnéni 283 Pripad(y/d)
599373 Encefalopatie souvisejici s STXBP1 Onemocnéni 282 Pfipad(y/a)
2070 Eozinofilni gastroenteritida Onemocnéni 280 Pripad(y/t)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroveii klasifikace Pocet pfipadi
566943 Mueller-Weiss syndrom Onemocnéni 277 Ptipad(y/a)
137667 Syndrom zahrnujici kapilarni a arteriovendzni Onemocnéni 261 Péipad(y/d)

malformace
98954 Meesmannova dystrofie rohovky Onemocnéni 250 Pripad(y/a)
90283 Lupus erythematodes tumidus Onemocnéni 250 Pripad(y/a)
77258 Trichorhinofalangealni syndrom, typ1a3 Onemocnéni 250 Pfipad(y/a)
397596 Syndrom aktivované PI3K-delta Onemocnéni 250 Pripad(y/a)
373 Simpsoniv-Golabiho-Behmelové syndrom Onemocnéni 250 Pfipad(y/a)
2908 Kindlerové syndrom Onemocnéni 250 Pripad(y/a)
221074 Marchiafavliv-Bignamiho syndrom Onemocnéni 250 Pfipad(y/a)
167635 Skleromyxedém Onemocnéni 250 Pfipad(y/a)
163634 Maffucciho syndrom Onemocnéni 250 Pripad(y/d)
100006 ABeta amyloiddza, holandsky typ Subtype of disorder| 250 P¥ipad(y/t)
199318 Mikrodele¢ni syndrom 15q13.3 Onemocnéni 246 Pripad(y/q)
2710 Okulodentodigitalni dysplazie Onemocnéni 243 Pripad(y/t)
464453 Ziskana methemoglobinémie Onemocnéni 242 Pfipad(y/d)
169105 Goodtiv syndrom Onemocnéni 241 Pfipad(y/d)
99642 Spondyloepimetafyzarni dysplazie, typ Handigodu Onemocnéni 234 Pripad(y/t)
2241 Syndrom zahrnujici r"nega'cystisv, mikrokolon a Onemocnéni 230 Pripad(y/a)
hypoperistaltiku stfev
1708 Mozaikova forma trizomie 16 Onemocnéni 226 Pripad(y/t)
65285 Lhermitte-Duclosova nemoc Onemocnéni 220 Pripad(y/t)
1727 Mikroduplikacni syndrom 22q11.2 Onemocnéni 216 Pripad(y/u)
2796 Pachydermoperiostosis Onemocnéni 204 Pripad(y/t)
2510 Mikro syndrom Onemocnéni 203 Pfipad(y/a)
33364 Trichothiodystrofie Onemocnéni 201 Pripad(y/t)
99050 Plicni tepna vychazejici z aorty Onemocnéni 200 Pfipad(y/a)
97360 Robinowtiv syndrom Onemocnéni 200 Pfipad(y/a)
901 WellsGv syndrom Onemocnéni 200 Pripad(y/t)
847 Syndrom X-vazané alfa-thalasémie s mentalni retardaci Onemocnéni 200 Pfipad(y/a)
79277 Vrozena erytropoeticka porfyrie Onemocnéni 200 Pripad(y/t)
79255 GM1 gangliosidéza, typ 1 Subtype of disorder| 200 Pfipad(y/u)
75563 X-vazana sideroblasticka anémie Onemocnéni 200 Pfipad(y/a)
679 Maligni atroficka papuldza Subtype of disorder| 200 P¥ipad(y/t)
66630 Vrozena pseudoartréza klavikuly Onemocnéni 200 Pfipad(y/a)
599490 Ziskany deficit faktoru V Onemocnéni 200 Pripad(y/t)
575 Muckletiv-Wellstiv syndrom Onemocnéni 200 Pfipad(y/a)
565612 Kardiomyovaskulopatie s prirna'rnimi triglyceridovymi Onemocnéni 200 Péipad(y/)
depozity
559 Marinesctiv-Sjogrenlv syndrom Onemocnéni 200 Pripad(y/d)
523 Hereditarni leiomyomatdza a renalni nador Onemocnéni 200 P¥ipad(y/u)
48686 Primarni efuzni lymfom Onemocnéni 200 Pripad(y/d)
48652 Monozomie 22q13 Onemocnéni 200 P¥ipad(y/u)
.. 48377 _Subkornedlni pustularni dermatéza | Onemocnéni 200 P¥ipad(y/t)
- Tt

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

457 Harlequin ichthyosis Onemocnéni 200 Pipad(y/a)
414 Gyratova atrofie cévnatky a sitnice Onemocnéni 200 Pfipad(y/a)
343 Hyperimunoglobulinemie D s periodickou horeékou |[Subtype of disorder| 200 P¥ipad(y/u)
317 Erythrokeratodermia variabilis Onemocnéni 200 Pfipad(y/a)
306516 Primarni hypomagnézie s hyperkalciurii a Onemocnéni 200 Pripad(y/)
nefrokalcin6zou
302 Epidermodysplasia verruciformis Onemocnéni 200 Pripad(y/a)
289494 Hypomyelinizacni Ieukodystrofife s/bez oligodontie Onemocnéni 200 Péipad(y/d)
a/nebo hypogonadizmem
2616 3M syndrom Onemocnéni 200 Pfipad(y/a)
261183 Syndrom mikrodelece 15q11.2 Onemocnéni 200 Pipad(y/a)
221016 Rothmundtiv-Thomsondv syndrom, typ 2 Subtype of disorder| 200 P¥ipad(y/t)
220407 Limitovana systémova skleréza Subtype of disorder| 200 Pfipad(y/u)
2088 Fanconiho-Bickeldv syndrom Onemocnéni 200 Pripad(y/t)
199267 Infantilni digitalni fibromatoéza Onemocnéni 200 Pripad(y/a)
1986 Golloptliv-Wolfgangiv komplex Onemocnéni 200 Ptipad(y/u)
1980 Oboustranna kalcindéza striopallidodentata Onemocnéni 200 Pripad(y/t)
193 Cohenliv syndrom Onemocnéni 200 Pripad(y/a)
1540 Jacksonliv-Weissiv syndrom Onemocnéni 200 Pripad(y/t)
139436 Multicentricka retikulohistiocyt6za Onemocnéni 200 Pripad(y/d)
137867 Madraska nemoc motorickych neuront Onemocnéni 200 Pripad(y/t)
1300 Syndrom poplitealnich fas Onemocnéni 200 Pripad(y/t)
1063 Klubkovity angiom Onemocnéni 200 Ptipad(y/u)
1059 Blue rubber bleb naevus Onemocnéni 200 Pripad(y/t)
627 Nancetiv-Horanové syndrom Onemocnéni 196 Pfipad(y/u)
402035 Eosinofilni kolitida Onemocnéni 196 Pripad(y/a)
Syndrom zahrnujici imunitni dysregulaci,
37042 polyendokrinopatii a enteropatii vazanou na Onemocnéni 195 Pripad(y/a)
chromozom X
699 Pearsontiv syndrom Onemocnéni 194 Pfipad(y/u)
28 Methylmalonova acidemie odpovidajici na vitamin B12 Onemocnéni 192 Pripad(y/a)
1465 CoffinGv-SirisGv syndrom Onemocnéni 190 P¥ipad(y/a)
293381 Rekurentni erozivni dystrofie epitelu rohovky Onemocnéni 186 Pfipad(y/u)
31150 Tangierska nemoc Onemocnéni 185 Pripad(y/a)
757 Pseudohypoaldosteronismus, typ 2 Onemocnéni 180 Pfipad(y/u)
Geneticka vnimavost k mykobakterialni infekci . . . .
319552 zpGsobena kompletnl’myILIZRBl deficitem Onemocneni 180 Pfipad(y/d)
254509 latrogenni botulismus Subtype of disorder| 180 Pfipad(y/t)
2237 Syndrom zahrnujici hypoparatyr:ec’fzu, hluchotu a renalni Onemocnéni 180 Pipad(y/d)
onemocnéni
1475 Rendlni-kolobomalni syndrom Onemocnéni 180 Pfipad(y/u)
572 Imunodeficience zpﬁsobevr!a' poruchou exprese HLA 2. Onemocnéni 179 Pripad(y/a)
tridy
98960 Thielova-Behnkeho dystrofie rohovky Onemocnéni 173 Pripad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveii klasifikace

Pocet pfipadi

Z

1

576278 Syndrom spojeny s SATB2 Onemocnéni 171 P¥ipad(y/a)
97685 Mikrodelecni syndrom 17q11 Subtype of disorder| 170 Pfipad(y/t)
60040 Syndrom zahrnujici megalen.cefalii,'I.(apilérni malformaci Onemocnéni 170 Pripad(y/)

a polymikrogyrii

48431 Syndrom zahrnujici vrozenou katara!ftu, facialni Onemocnéni 170 PFipad(y/a)

dysmorfismus a neuropatii

324636 Syndrom autoerytrocytarni senzitizace Onemocnéni 170 P¥ipad(y/t)

252212 Maligni TritonGv tumor Subtype of disorder| 170 P¥ipad(y/t)

1713 Syndrom 17p11.2 mikroduplikace Onemocnéni 170 P¥ipad(y/t)
1459 Syndrom zahrnujici celiakii, epilepsii a kalcifikace mozku Onemocnéni 170 P¥ipad(y/t)
2332 KBG syndrom Onemocnéni 164 P¥ipad(y/a)
96121 Mikroduplikaéni syndrom 7¢q11.23 Onemocnéni 163 Pripad(y/a)
261243 Syndrom mikroduplikace 16p13.11 Onemocnéni 162 Pripad(y/a)
349 Fukosidéza Onemocnéni 161 PFipad(y/a)
589618 Dystonie 28 Onemocnéni 160 PFipad(y/u)
1522 Kraniometafyzarni dysplazie Onemocnéni 160 Pripad(y/a)
2065 Gallowaytiv-Mowatlv syndrom Onemocnéni 159 Pripad(y/a)
585 Mnohocetny sulfatazovy deficit Onemocnéni 154 Pf¥ipad(y/u)

300324 Perzistujici polyklonalni B-bunécna lymfocytéza Onemocnéni 154 P¥ipad(y/a)
93164 Pfechodny pseudohypoaldosteronismus Onemocnéni 152 Pfipad(y/u)
84142 Isaacliv syndrom Onemocnéni 150 PFipad(y/a)

Glykogendza zplisobena deficitem glukéza-6-fosfatazy, . . .
79259 typ Ib Subtype of disorder| 150 P¥ipad(y/t)
71518 Benigni infantilni paroxysmalni tortikolis Onemocnéni 150 Pfipad(y/a)
71274 Diseminovana peritonealni leiomyomatoéza Onemocnéni 150 PFipad(y/a)
52503 X-vazany deficit transportéru kreatinu Onemocnéni 150 P¥ipad(y/u)
498474 Hyalinni fibromatoza Onemocnéni 150 P¥ipad(y/u)
381 Griscelliho nemoc Onemocnéni 150 PFipad(y/a)
37748 Schnitzlerové syndrom Onemocnéni 150 P¥ipad(y/u)
35069 Infantilni neuroaxonalni dystrofie Onemocnéni 150 PFipad(y/a)
347 Frasier(v syndrom Onemocnéni 150 P¥ipad(y/u)
3467 Dédiéna xanthinurie Onemocnéni 150 P¥ipad(y/u)
329481 Lipoproteinova glomerulopatie Onemocnéni 150 PFipad(y/a)
3265 Humeroradialni synostéza Onemocnéni 150 P¥ipad(y/u)
3197 Defekt glycinového receptoru Onemocnéni 150 PFipad(y/a)
314777 Familiarni izolovany adenom hypofyzy Onemocnéni 150 Pfipad(y/a)
3103 Robertstiv syndrom Onemocnéni 150 PFipad(y/a)
284454 Akutni zonalni okultni zevni retinopatie Onemocnéni 150 PFipad(y/a)
28378 Tyrosinémie, typ 2 Onemocnéni 150 P¥ipad(y/u)
2637 Primordialni osteodysplast:/i:klclé trpaslictvi s mikrocefalii, Onemocnéni 150 Pipad(y/d)
2576 MULIBREY nanismus Onemocnéni 150 P¥ipad(y/u)
236 Trizomie 9p Onemocnéni 150 P¥ipad(y/u)
226 Deficit dihydropteridin reduktazy 150 Pfipad(y/a)

U

JSouzv

CITJTICTC Udaje uvedence za coly svet. Hvezdicka *0Znacuje cvIopske udaj

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveii klasifikace

Pocet pfipadi

2108 Hallermanntiv-Streiffiv syndrom Onemocnéni 150 P¥ipad(y/a)
2048 Foixtiv-Charvanyho-Mariedv syndrom Onemocnéni 150 P¥ipad(y/t)
188 Systémovy syndrom déravych kapilar Onemocnéni 150 P¥ipad(y/a)
168816 Cysticky peritonealni mezoteliom Onemocnéni 150 PFipad(y/t)
1590 Distalni monozomie 13q Onemocnéni 150 P¥ipad(y/a)
140944 CLOVES syndrom Onemocnéni 150 P¥ipad(y/a)
139411 Carneyho trias Onemocnéni 150 PFipad(y/t)
1297 Branchiookulofacialni syndrom Onemocnéni 150 P¥ipad(y/a)
135 CACH syndrom Onemocnéni 148 Pfipad(y/u)
398166 Fokalni facidlni dermalni dysplazie Onemocnéni 147 Pfipad(y/u)
457083 Izolovana splenogonadalni fuze Onemocnéni 145 Pfipad(y/u)
166113 BazexUv syndrom Onemocnéni 145 Pripad(y/a)
113 Folikularni atrophoderma a bazocelularni karcinom Onemocnéni 143 Pfipad(y/u)
90003 1gG4 asociovana hepatopatie Onemocnéni 140 Pripad(y/a)
83450 Regionalni odontodysplazie Onemocnéni 140 Pfipad(y/u)
79314 L-2-Hydroxyglutarova acidurie Onemocnéni 140 Pripad(y/a)
35708 Deficit dekarboxylazy aromatickych L-aminokyselin Onemocnéni 140 Pripad(y/a)
2290 Nemoc inkluze mikrovilQ Onemocnéni 137 Pfipad(y/u)
1830 Schimkeho imunoosealni dysplazie Onemocnéni 133 Pripad(y/a)
834 Stfadani volné sialové kyseliny Onemocnéni 130 Pfipad(y/u)
3400 Aortoventrikularni tunel Onemocnéni 130 PFipad(y/a)
291 Vrozeny varicellovy syndrom Onemocnéni 130 Pripad(y/a)
178307 Acropigmentatio reticularis Kitamura Onemocnéni 130 PFipad(y/a)
800 Schwartztiv-Jampeliiv syndrom Onemocnéni 129 Pripad(y/a)
98920 Spinalni svalova atrofie s respiracni tisni, typ 1 Onemocnéni 128 Pfipad(y/u)
3138 Ulnarni-mamarni syndrom Onemocnéni 128 Pripad(y/a)
Syndrom zahrnujici leukoencefalopatii s involuci . . . .
137898 moz\ll(ového kmeneja michy a vysokoz hladinu laktatu Onemocneni 127 Pfipad(y/d)
650 Nedostatek LCAT Onemocnéni 125 Pfipad(y/u)
2855 Perraultdv syndrom Onemocnéni 124 Pripad(y/a)
93583 Vrozena tromboticka trombocytopenicka purpura Subtype of disorder| 123 P¥ipad(y/u)
1305 Feingoldtiv syndrom Onemocnéni 123 Pripad(y/a)
597746 Syndron? zahr-nujici bl?farofvimézu almentélni Onemocnéni 122 Pripad(y/d)
retardaci/genitopatelarni pfekryvny syndrom
3047 Syndrom zahrnujici ble;aBr::;lsn::’z)u a mentalni retardaci, Onemocnéni 122 Piipad(y/d)
90117 Hereditarni motoricka a.senzoricka’ neuropatie, typ Onemocnéni 120 Pipad(y/d)
Okinawa
440727 Kombinovan\./' hamarto’m sitnice a retindlniho Onemocnéni 120 Pipad(y/d)
pigmentového epitelu
391641 Feingoldiiv syndrom, typ 1 Subtype of disorder| 120 Pfipad(y/a)
163 Dédi¢na hyperferitinémie s vrozenou kataraktou Onemocnéni 120 Pripad(y/a)
100026 Nemoc z tézkych retézcli gama Subtype of disorder| 120 P¥ipad(y/u)
1571 Knoblochiiv syndrom Onemocnéni 119 Pfipad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

261272 Syndrom mikroduplikace 17q12 Onemocnéni 118 P¥ipad(y/a)
84064 Syndromicky prijem Onemocnéni 116 PFipad(y/u)
98967 Schnyderova dystrofie rohovky Onemocnéni 115 P¥ipad(y/a)
48918 Fokalni myozitida Onemocnéni 115 Pfipad(y/t)
1001 Mikrodele¢ni syndrom 237 Onemocnéni 115 P¥ipad(y/a)
293181 Maligni migrujici parcialni zachvaty u kojencti Onemocnéni 114 P¥ipad(y/a)
261494 Kleefstrové syndrom Onemocnéni 114 Pf¥ipad(y/t)
420584 Syndron;n zah’rnujl'ci ?ostaxia"lru' ;:’;olydakty'lii, anomalie Onemocnéni 112 PFipad(y/a)
predni hypofyzy a facialni dysmorfismus
415 Syndrom zahrnujici hypero'rniti'nenlii, hyperamonemii a Onemocnéni 111 PFipad(y/a)
homocitrulinurii
Primarni hypomagnezémie s hyperkalciurii a . .
31043 nefrokalc‘i,:ézougbez téikého::)stiieni ofi Subtype of disorder( 110 Pfipad(y/a)
97229 Deficit transporteru riboflavinu Onemocnéni 109 Pfipad(y/u)
46627 Char syndrom Onemocnéni 109 Pfipad(y/u)
29113 Syndrom zahrnujici m.andibul?.faciélm' dysostozu a Onemocnéni 107 Pipad(y/d)
mikrocefalii
86909 Myoklonicka epilepsie u kojencti Onemocnéni 106 Pfipad(y/u)
537072 PLG-vazany hereditani z:r::lg;:.edém s normalni funkci Subtype of disorder| 105 Péipad(y/)
261265 Syndrom mikrodelece 17q12 Onemocnéni 103 Pripad(y/a)
79477 Griscelliho nemoc, typ 2 Subtype of disorder| 102 P¥ipad(y/u)
3342 Syndrom arterialni tortuozity Onemocnéni 102 Pripad(y/a)
488239 Akutni makuldrni neuroretinopatie Onemocnéni 101 PFipad(y/u)
99880 Syndrom zahrnujici hypver!aa.rathyroidismus a nador Onemocnéni 100 Pipad(y/d)
celisti
99063 Shonetiv komplex Onemocnéni 100 PFipad(y/a)
99015 Spasticka paraplegie, typ 2 Onemocnéni 100 P¥ipad(y/u)
981 Ageneze vnitfnich karotid Onemocnéni 100 P¥ipad(y/u)
96095 Mikroduplikaéni syndrom 3¢26 Onemocnéni 100 PFipad(y/a)
955 Akroosteolyza, dominantni typ Onemocnéni 100 Pfipad(y/u)
94087 Cytofagicka histiocytarni panikulitida Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
91136 Ziskany Fanconiho symliro’m a.:sociovany'l s !el:ky'lmi fetézci Onemocnéni 100 Pipad(y/)
monoklonalnich imunoglobulini
89937 Autozomalné dominantni hypofosfatemicka kfivice Onemocnéni 100 Pfipad(y/u)
898 Wagnerova choroba Onemocnéni 100 PFipad(y/a)
897 Waardenburgtiv-Shahlv syndrom Onemocnéni 100 Pf¥ipad(y/u)
869 Triple A syndrom Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
86813 Helikoidni peripapilarni chorioretinalni degenerace Onemocnéni 100 Pf¥ipad(y/u)
833 Encefalopatie zplsobena deficitem sulfitoxidazy Onemocnéni 100 Pfipad(y/u)
79493 Brookeho-Spieglerdv syndrom Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
79409 Recesivni dystroficka epidermolysis bullosa inversa Onemocnéni 100 Pf¥ipad(y/u)
29403 Syndrom zahrnujici junkéni epidermolysis bullosa a Onemocnéni 100 Pipad(y/d)

atrézii pyloru

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
75326 Retinalni arterialni tortuozita Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
746 Deficit mitochondrialniho trifunkcniho proteinu Onemocnéni 100 PFipad(y/t)
724 Idiopaticka akutni eozinofilni pneumonie Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
71517 Dystonie/parkinsonismus s rychlym nastupem Onemocnéni 100 Pfipad(y/t)
71279 CANOMAD syndrom Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
709 Syndrom Peters-plus Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
672 Pallistertiv-Halliv syndrom Onemocnéni 100 Pfipad(y/t)
65748 Mnohocetny sebehojici skvamozni epiteliom Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
Difuzni idiopaticka hyperplazie plicnich . . . .
617916 (0] 100 P d
neuroendokrinnich bunék nemocnen Fipad(y/d)
S t ticka f X-vazané cent klearni
604680 ymptomaticka torma A-vazane centronuiiearnt Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
myopatie u Zen pfenasecek
59315 Rhombencefalosynapse Onemocnéni 100 PFipad(y/u)
59306 McLeodiiv neuroakantocytoticky syndrom Onemocnéni 100 PFipad(y/a)
X-vazané lymfoproliferativni onemocnéni zptsobené . . ” o
538934 deficitemn XIAP Onemocnéni 100 PFipad(y/t)
X-vazané lymfoproliferativni onemocnéni zptisobené . . R
1 100 P
53893 deficitern SH2D1A Onemocnéni 00 Pripad(y/u)
504476 Syndrom zat.1rnuj|'f:i rriozei'fkov?u ’ataxii s r'1’europati|’ a Onemocnéni 100 Pipad(y/d)
bilateralni vestibularni areflexii
502 Langeriv-Giediondv syndrom Onemocnéni 100 PFipad(y/a)
477 KID syndrom Onemocnéni 100 Pfipad(y/u)
45 Deficit adenosin monofosfat deaminazy Onemocnéni 100 PFipad(y/a)
Glykogendza zplisobena deficitem svalové . . ” o
371 (o) 100 P d
fosfofruktokinazy nemocnent Fipad(y/a)
352723 Atenuovany Chédiakuv-Higashiho syndrom Onemocnéni 100 Pfipad(y/u)
351 Galaktosialidoza Onemocnéni 100 PFipad(y/a)
3344 Weismann-Netterlv syndrom Onemocnéni 100 P¥ipad(y/u)
332 Vrozeny deficit vnitfniho faktoru Onemocnéni 100 P¥ipad(y/u)
3319 Vrozena amegakaryocytova trombocytopenie Onemocnéni 100 PFipad(y/a)
33110 Autozomalni agamaglobulinémie Subtype of disorder| 100 Pfipad(y/u)
3107 Autozomalné dominantni Robinowlv syndrom Subtype of disorder| 100 P¥ipad(y/t)
30924 Primarni hypomagnezémie se sekundarni hypokalcémii Onemocnéni 100 Pfipad(y/u)
306741 Syndrom zahrnujici hemidystonii a hemiatrofii Onemocnéni 100 PFipad(y/a)
2882 Sitosterolemie Onemocnéni 100 PFipad(y/a)
Syndrom mitochondridlni DNA deplece, . . . .
279934 Onemocnén 100 Pripad
hepatocerebralni forma zplisobena deficitem DGUOK : ipad(y/d)
2785 Osteopetrdza s renalni tubularni acidézou Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
2780 Syndrom zahrnujici osteogathia striata a kranialni Onemocnéni 100 Pripad(y/)
sklerézu
274 Bernardtiv-Soulieriiv syndrom Onemocnéni 100 Pf¥ipad(y/u)
2704 Ochoaliv syndrom Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici artrogrypozu, renalni dysfunkci a . ., . .
2697 v z una & ypl zu ! dystunkct Onemocnéni 100 Pfipad(y/u)
cholestazu

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

2632 Langerova mezomelicka dysplazie Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
261476 Monozomie Xp21 Onemocnéni 100 PFipad(y/t)
254478 Pemfigoidni lichen planus Onemocnéni 100 P¥ipad(y/a)
251295 Pigmentovana paravendzni retinochoroidalni atrofie Onemocnéni 100 PFipad(y/t)

2478 Megaloencefalic!é’Ielrlk?encefal.opatie se Onemocnéni 100 PFipad(y/a)

subkortikalnimi cystami

245 Nagertiv syndrom Onemocnéni 100 Pripad(y/a)

2414 Vrozena plicni lymfangiektazie Onemocnéni 100 Pfipad(y/a)

239 Dyggveho-Melchiorova-Clausenova choroba Onemocnéni 100 Pripad(y/a)
238769 Mikrodele¢ni syndrom 1q44 Onemocnéni 100 Pfipad(y/a)

2363 Lakrimoaurikulodentodigitalni syndrom Onemocnéni 100 Pfipad(y/a)

2342 Haimdv-Munkiv syndrom Onemocnéni 100 Pripad(y/a)

2222 Vrozena lanugindzni hypertrichdza Onemocnéni 100 PFipad(y/t)
221008 Rothmundiv-Thomsontiv syndrom, typ 1 Subtype of disorder| 100 Pfipad(y/a)
209905 Syndrom mozku, plic a stitné Zlazy Onemocnéni 100 PFipad(y/t)

2053 Freemaniv-Sheldondv syndrom Onemocnéni 100 Pripad(y/a)
199282 Harlekyn syndrom Onemocnéni 100 Pfipad(y/u)
199241 Plicni kapilarni hemangiomatéza Onemocnéni 100 PFipad(y/t)

1929 Rasmussenova subakutni encefalitida Onemocnéni 100 Pripad(y/a)

1826 Frontometafyzarni dysplazie Onemocnéni 100 PFipad(y/t)
168569 H syndrom Onemocnéni 100 Pripad(y/a)
166305 Benigni infantilni za’chvaty'a.sociované s lehkou Onemocnéni 100 Pipad(y/)

gastroenteritidou

1507 Autozomalné recesivni Robinow(v syndrom Subtype of disorder| 100 Pfipad(y/t)

1446 Ring chromozom 22 Onemocnéni 100 Pfipad(y/u)
140957 Autozomalné dominantni makrotrombocytopenie Onemocnéni 100 PFipad(y/t)

14 Abetalipoproteinemie Onemocnéni 100 Pripad(y/a)
137675 Histiocytoidni kardiomyopatie Onemocnéni 100 Pripad(y/a)

1310 Caffeyova nemoc Onemocnéni 100 PFipad(y/u)

1221 Glandularni cheilitida Onemocnéni 100 Pripad(y/a)

927 Hyperamonémie zplisobena (’ieficitem N-acetylglutamat Onemocnéni 99 Pripad(y/d)

syntazy
329211 Autozomalné domirlantni n.eovasl-(ulérnl' inflamatorni Onemocnéni 99 Pripad(y/d)
vitreoretinopatie
589547 Vyvojové opozdéni, mentalni retardace a porucha Onemocnéni 98 Pripad(y/d)
autistického spektra souvisejici s GRIN2B

2670 Pierson(v syndrom Onemocnéni 98 Pripad(y/a)
75381 Cystoidni makularni dystrofie Onemocnéni 97 Pripad(y/u)
363447 Autozomadlné don?inant’nl' proximélrv\l’ spilnélnl’ svalova Onemocnéni 97 Pripad(y/)

atrofie s nastupem v détstvi

333 Farberova nemoc Onemocnéni 96 Pripad(y/u)

Syndrom zahrnujici obezitu s rapidnim nastupem v
293987 détstvi, hypotalamickou dysfunkci, hypoventilaci a Onemocnéni 96 Pripad(y/u)

autonomni dysregulaci

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
599513 Ziskany deficit faktoru XllI Onemocnéni 95 Pripad(y/u)
52368 Mohrav-Tranabjaergové syndrom Onemocnéni 91 Pripad(y/t)
2671 Neutiv-Laxové syndrom Onemocnéni 91 Pfipad(y/u)
742 Deficit prolidazy Onemocnéni 90 Pripad(y/t)
53719 Wyburn-Masontiv syndrom Onemocnéni 90 Pripad(y/u)
498228 Phyllodes tumor prostaty Onemocnéni 90 Pripad(y/u)
2473 McKusicktiv-Kaufmandv syndrom Onemocnéni 90 Pripad(y/t)
1885 I1zolovana dislokace ¢ocky Onemocnéni 90 Pripad(y/u)
157846 Neuroferitinopatie Onemocnéni 90 Pripad(y/t)
1642 Distalni monozomie 9p Onemocnéni 89 Pripad(y/u)
96147 Syndrom Kleefstrové zplGsobeny mikrodeleci 9934 Subtype of disorder| 86 Pfipad(y/a)
1738 Trizomie 4p Onemocnéni 85 Pripad(y/u)
34587 Glykogendza zplisobena deficitem LAMP2 Onemocnéni 84 Pripad(y/u)
3403 Uhlova anomalie Onemocnéni 84 Pripad(y/u)
319182 Wiedemannuv-Steinertiv syndrom Onemocnéni 84 Pripad(y/u)
Mnohocetné vrozené anomalie zptisobené defektem .
254519 maternalni exprese r4q32.2 Onemocnéni 84 Pripad(y/u)
599495 Ziskany deficit faktoru VII Onemocnéni 83 Pripad(y/u)
98961 Reisova-Biicklerova dystrofie rohovky Onemocnéni 81 Pripad(y/u)
79133 Fokalni facialni dermalni dysplazie, typ | Subtype of disorder| 81 Pfipad(y/u)
2635 Metatropicka dysplazie Onemocnéni 81 Pripad(y/u)
98769 Spinocerebelarni ataxie, typ 15/16 Onemocnéni 80 Pripad(y/u)
950 Akrodysostéza Onemocnéni 80 Pripad(y/u)
79315 D-2-Hydroxyglutarova acidurie Onemocnéni 80 Pripad(y/a)
51188 Ethylmalonova encefalopatie Onemocnéni 80 Pripad(y/u)
49827 Syndrom megaloblastové anémie reagujici na thiamin Onemocnéni 80 Pripad(y/u)
49 Penilni ageneze Onemocnéni 80 Pripad(y/u)
382 Deficit guanidinoacetat methyltransferazy Onemocnéni 80 Pripad(y/u)
3152 Sklerostedza Onemocnéni 80 Pripad(y/u)
314404 Autozomalné dominantni cerebc'elérnl' ataxie, hluchota a Onemocnéni 80 Pripad(y/d)
narkolepsie
238569 Autozomalné recesivni zélnétlivé stfevni nemoc s ¢asnym Onemocnéni 80 Piipad(y/)
nastupem
231401 Alfa-talasémie s myelodysplastickym syndromem Onemocnéni 80 Pripad(y/u)
1935 Casna myoklonicka encefalopatie Onemocnéni 80 Pripad(y/u)
1440 Ring chromozom 14 Onemocnéni 80 Pripad(y/u)
599501 Ziskany deficit faktoru X Onemocnéni 77 Pripad(y/u)
352577 Syndr?n"\ z'ahrn-ujl'citéik?u pc:ruchu ?Fijrr!u.potravy, Onemocnéni 77 Pripad(y/d)
neprospivani a mikrocefalii, zpGsobeny deficitem ASXL3
2396 Encefalo-kranio-kutanni lipomatdza Onemocnéni 77 Piipad(y/a)
457193 Syndrom za.hrnujl’c.:i aut.t?zo’ma'lné fi?minantrji ['nenta'lni Onemocnéni 76 Pripad(y/d)
retardaci, kraniofacialni anomalie a srdecni vady
592564 Spektrumvsovuv'ise§ici s GNAO1 zahrnujici vyvojové Onemocnéni 75 Pripad(y/d)
opozdéni, zachvaty a poruchu pohybu

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
320406 Syndrom zahrnujici spastickou p?'raplegii, atrofii optiku Onemocnéni 75 Piipad(y/)
a neuropatii
238722 Familiarni vrozené zrcadlové pohyby Onemocnéni 75 Pripad(y/t)
209981 IRIDA syndrom Onemocnéni 75 Pripad(y/a)
1393 Cerebrokostomandibularni syndrom Onemocnéni 75 Pripad(y/a)
79230 Hemochromatéza, typ 2 Onemocnéni 74 Pripad(y/t)
561 Marshalltiv-Smithav syndrom Onemocnéni 74 Pfipad(y/a)
659 Mutilujici palmoplanta’rrji kc’era.toderma s perioralnimi Onemocnéni 73 Pripad(y/d)
keratotickymi plaky
622 Homocystinurie bez methylmalonové acidurie Onemocnéni 73 Pripad(y/t)
760 Deficit purin-nukleosid-fosforylazy Onemocnéni 72 Pfipad(y/a)
2196 Primarni hy.p?magnes’%mlie N hypsrka'lciurvif a Subtype of disorder| 72 Pfipad(y/u)
nefrokalcindzou s vaznym postizenim oci
90280 Chilblain lupus Onemocnéni 70 Pr¥ipad(y/u)
79293 Familiarni deficit LCAT Subtype of disorder| 70 Pfipad(y/a)
79257 GM1 gangliosidéza, typ 3 Subtype of disorder| 70 Pfipad(y/u)
65759 Carpenteriv syndrom Onemocnéni 70 Pr¥ipad(y/u)
530983 Lambuiv-Shafferové syndrom Onemocnéni 70 Pripad(y/u)
404546 DITRA Onemocnéni 70 Pr¥ipad(y/u)
369891 Syndrom zahrnujici s:I:de’(”:nl' anom'élie, opozdéni vyvoje a Onemocnéni 70 Pripad(y/a)
facialni dysmorfismus
357043 Amyotroficka lateralni skleréza, typ 4 Onemocnéni 70 Pripad(y/u)
3310 Tetrazomie 9p Onemocnéni 70 Pr¥ipad(y/u)
32 Deficit glutathion syntetazy Onemocnéni 70 Pripad(y/u)
2701 Porucha podobna Noona’n.ové syndromu, s fidkymi vlasy Onemocnéni 70 Piipad(y/)
ve fazi anagenu
2484 Melnickiv-Needlesiv syndrom Onemocnéni 70 Pfipad(y/a)
2123 Difuzni neonatdlni hemangiomatéza Onemocnéni 70 Pripad(y/u)
2028 Juvenilni hyalinni fibromatéza Subtype of disorder| 70 P¥ipad(y/u)
2006 Medianni rozstép rtu/mandibuly Onemocnéni 70 Pfipad(y/a)
1442 Ring chromozom 18 Onemocnéni 70 Pripad(y/u)
Vrozena adrenalni hyperplazie zplisobena deficitem 3- . . .. .
90791 beta-hydrozsst:roid der:lydrogenézy Onemocnéni 68 Pipad(y/d)
329284 Staticka encefalopatie v d(‘vétstv'l' s neurodegeneraci v Onemocnéni 68 Pripad(y/d)
dospélosti
Autozomalné dominantni geneticka vnimavost k
319581 mykobakterialni infekci zplisobena ¢asteénym Onemocnéni 68 Pripad(y/u)
IFNgammaR1 deficitem
306669 Syndrom zahrnujici hemiparkinsonismus a hemiatrofii Onemocnéni 68 Pripad(y/u)
352328 MEGDEL syndrom Onemocnéni 67 Piipad(y/a)
2554 Syndrom ucho-¢éska-nizky vzrist Onemocnéni 67 Pripad(y/u)
2062 Progresivni neinfekéni predni fiize obratlt Onemocnéni 67 Piipad(y/a)
1993 Paitiv syndrom Onemocnéni 67 Pripad(y/u)
160148 Erodovana polypoidni hyperplazie Onemocnéni 67 Pripad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji

Orphanet Report Series - Prevalence a incidence vzdcnych onemocnénti: Bibliografické iidaje - Rijen 2024 - Vyddni 2

42
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by decreasing prevalence or cases CZ.pdf



https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence_of_rare_diseases_by_decreasing_prevalence_or_cases_CZ.pdf

ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
Syndrom zahrnujici ulcerace pupecni Sidry a intestinalni . . . .
3405 ... Onemocnéni 66 Pripad(y/u)
atrézii
2268 ICF syndrom Onemocnéni 66 Pripad(y/t)
90354 Syndrom kiehkych rohovek Onemocnéni 65 Pripad(y/u)
51636 WHIM syndrom Onemocnéni 65 Pripad(y/u)
2333 Kennyho-Caffeyliv syndrom Onemocnéni 65 Pripad(y/u)
96184 Maternalni uniparentdlni dizomie chromozomu 14  [Subtype of disorder| 64 Pfipad(y/u)
55505 Autozomalné domina’ntni svalova dystrofie Onemocnéni 64 Pripad(y/d)
pletencového typu 1F
3242 Renpenningtiv syndrom Onemocnéni 64 Pripad(y/t)
2990 Autozomalné recesivni syndrom mnohocetnych pterygii Onemocnéni 64 Pfipad(y/u)
Syndrom zahrnujici megalencefalii, polymikrogyrii, . . . .
83473 ! postaxia’lnji polydiktylii a hyd:)ochalus = Onemocnéni 62 Pfipad(y/d)
75392 Ehlerstiv-Danlostiv syndrom, periodontiticky typ Onemocnéni 62 Pripad(y/u)
69736 Akutni bilateralni depigmentace duhovky Onemocnéni 62 Pripad(y/u)
1988 Femorofacialni syndrom Onemocnéni 62 Pripad(y/u)
641368 Autozomadlné recezlevf?‘l:iltw;/:‘e;;\lliizndrom zplisobeny Onemocnéni 61 Pripad(y/a)
3051 Syndrom zahrnu1|C|brgir;t;:::(:;ti?rdacu fidké vlasy a Onemocnéni 61 Pripad(y/a)
99803 HaddadUv syndrom Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
98870 Vrozena dyserytropoeticka anémie, typ Il Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
969 Akromikricka dysplazie Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
96092 Syndrom invertované duplikace/delece 8p Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
90349 Autozomalné recesivni cutis laxa, typ 1 Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
83467 Morvaniv syndrom Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
79310 Methylmalonova acidémie responsivni na vitamin B12, Subtype of disorder| 60 Pripad(y/@)
typ cblA
773 Refsumova nemoc Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
721 Syndrom Sedych desti¢ek Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
708 Petersova anomailie Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
677 Pankreatoblastom Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
641829 Novorozenecky kompartment syndrom Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
Syndrom zahrnujici vyvojové opozdéni souvisejici s
599082 CHD3, opozdéni feci, mentalni retardaci, abnormality Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
zraku a oblicejovy dysmorfismus
52530 Pseudo-Von Willebrandova nemoc Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
468635 Kryptogenni multifokalni ulcerézni stenozujici enteritida Onemocnéni 60 Pripad(y/t)
451607 Kozni pseudolymfomy Onemocnéni 60 Pripad(y/a)
363454 Autozom?'lné dominantni p‘roxir:na'lni spinélrvﬁ svaflové Subtype of disorder| 60 Pripad(y/c)
atrofie s kontrakturami s nastupem v détstvi
352490 Porucha autistického spektra zplsobena deficitem Onemocnéni 60 Pripad(y/d)
AUTS2
3411 Syndrom zahrnujici zdvojf-:nl' dttelohy, hemivaginu a Onemocnéni 60 Pripad(y/)
agenezi ledvin

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroveii klasifikace Pocet pfipadi
300493 Saglikerovych syndrom Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
2995 Baraitserdv-Wintertiv syndrom Onemocnéni 60 Pripad(y/t)
2771 Brucktiv syndrom Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
2462 Shprintzenlv-Goldbergliv syndrom Onemocnéni 60 Pripad(y/t)
2221 Ziskana lanuginézni hypertrich6za Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
2067 GAPO-syndrom Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
1667 Wolcottové-Rallisonliv syndrom Onemocnéni 60 Pripad(y/t)
159 Deficit karnitinacylkarnitintranslokazy Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
158029 Sea-blue histiocyt syndrom Onemocnéni 60 Pripad(y/t)
156 Deficit karnitinpalmitoyltransferazy 1 A Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
1515 Kranioektodermalni dysplazie Onemocnéni 60 Pripad(y/t)
139 CHILD syndrom Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
1270 Bowentiv-Conradiho syndrom Onemocnéni 60 Pripad(y/u)
583097 Vrozena infiltrujici lipomatdza obliceje Onemocnéni 59 Pripad(y/u)
3338 Toriellové-Careytiv syndrom Onemocnéni 59 Pripad(y/u)
57196 Medialni kondenzujici osteitida klavikuly Onemocnéni 58 Pripad(y/u)
88644 Autozomalné recesivni ataxie, typ Beauce Onemocnéni 57 Pripad(y/u)
79327 ALG1-CDG Onemocnéni 57 P¥ipad(y/u)
544254 SYNGAP1-vazana vyvojova a epilepticka encefalopatie Onemocnéni 57 Pripad(y/u)
Autozomalné recesivni tézka vrozena neutropenie . . . .
331176 zpiisobena GEPC3 deficitem P Onemocnéni 57 P¥ipad(y/u)
90024 Hluchota s aplazii labyrintu, mikrocii a mikrodoncii Onemocnéni 56 Pripad(y/u)
65283 Timothyové syndrom Onemocnéni 56 Pripad(y/u)
46 Deficit adenylosukcinatlyazy Onemocnéni 56 Pripad(y/a)
3206 Stiiveové-Wiedemann(v syndrom Onemocnéni 56 Pripad(y/u)
1777 Temtamy syndrom Onemocnéni 56 Pripad(y/a)
71 Choroba z retence chylomikronti Onemocnéni 55 Pripad(y/u)
Syndrom souvisejici s TRAF7, zahrnujici srdecni vadu,
592570 anomalie prstd, facialni dysmorfii a opoZdéni motoriky a Onemocnéni 55 Pripad(y/u)
feci
276435 Syndrom dolniho motoneuiromf s nastupem v pozdni Onemocnéni 55 Pripad(y/)
dospélosti
2556 Syndrom zahrnujici mikroc:ttalmii s linedrnimi defekty Onemocnéni 55 Pripad(y/)
kize
1997 Blefarocheiloodonticky syndrom Onemocnéni 55 Pripad(y/u)
83628 PELVIS syndrom Onemocnéni 54 Pripad(y/u)
79320 ALG6-CDG Onemocnéni 54 Pfipad(y/a)
57782 Mazabraudiv syndrom Onemocnéni 54 Pripad(y/u)
464306 DYRK1A-vazany syndrom s mentalni retardaci Onemocnéni 54 Pfipad(y/a)
314603 Autozomalné recesivni spast.if:ka' ataxie s Onemocnéni 54 Pripad(y/d)
leukoencefalopatii
2833 Syndrom tuhé kuize Onemocnéni 54 Pripad(y/u)
98806 Primarni dystonie, typ DYT6 Onemocnéni 53 Pripad(y/t)
79099 Intersticialni granulomatdzni dermatitida s artritidou Onemocnéni 53 Pripad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
69126 Syndrom zahrnujici pyogenni artrit’idu, pyoderma Onemocnéni 53 Pripad(y/)
gangrenosum a akné
398088 Hereditarni kryohydrocytéza s normalnim stomatinem Onemocnéni 53 Pripad(y/t)
2636 Mikrocefalické ostt?od\’/splastické primordidlni Onemocnéni 53 Pripad(y/)
trpaslictvi, typy la ll
Opozdény motoricky vyvoj zptsobeny defektem . . . .
254516 P ¥ paternéln‘:’ ezpr:esz 14q32.; Onemocnéni 53 Pr¥ipad(y/u)
251515 Distdlni artrogrypoza, typ 10 Onemocnéni 53 Pripad(y/t)
251282 Autozomalné dominantni spasticka ataxie, typ 1 Onemocnéni 53 Pripad(y/t)
178509 Perryho syndrom Onemocnéni 53 Pfipad(y/u)
79411 Tranzientni bulézni dermolyza novorozenct Onemocnéni 52 Pripad(y/t)
449566 Eosinofilni angiocentricka fibroza Onemocnéni 52 Pripad(y/a)
3473 Labandidv-Zimmermanntv syndrom Onemocnéni 52 Pripad(y/u)
251671 Angiocentricky gliom Onemocnéni 52 Pfipad(y/a)
98767 Spinocerebelarni ataxie, typ 11 Onemocnéni 51 P¥ipad(y/u)
572761 DONSON-vazana mikrocefaflie, mval{/.vzrﬁst a spektrum Onemocnéni 51 Pripad(y/d)
abnormalit koncetin
521414 Autozomalné dominantni Charcot-Marie-Toothova Onemocnéni 51 Pripad(y/d)
nemoc, typ 2DD
1766 Dysequilibrium syndrom Onemocnéni 51 Pripad(y/a)
99776 Mozaika trizomie 9 Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
99731 I1zolovany deficit sulfit oxidazy Subtype of disorder| 50 Pfipad(y/a)
98811 Paroxyzmalni namahova dyskineze Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
Syndrom zahrnujici abnormalni pigmentace, . . . .
978 ¥ ektrodajktylii a hypodo:tigi Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
96177 Ring chromozom 15 Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
93600 Primarni hyperoxalurie, typ 3 Subtype of disorder| 50 Pfipad(y/u)
91496 Vlockovita vitreoretinalni degenerace Onemocnéni 50 P¥ipad(y/u)
90348 Autozomalné dominantni cutis laxa Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
90342 Xeroderma pigmentosum - variant Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
9 Tetrazomie X Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
871 Familiarni progresivni pfevodni porucha Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
86816 Vrozena analbuminémie Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
868 Deficit triozy fosfat-izomerazy Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
85212 Fetalni Gaucherova choroba Subtype of disorder| 50 Pfipad(y/u)
85136 Cysticka leukoencefalopatie bez megalencefalie Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
851 Paristiv-Trousseautiv typ trombocytopenie Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
808 SeckelGv syndrom Onemocnéni 50 P¥ipad(y/u)
79500 DOORS syndrom Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
79395 Keratoderma hereditarium mutilans s ichtyézou Onemocnéni 50 P¥ipad(y/t)
79256 GM1 gangliosiddza, typ 2 Subtype of disorder| 50 Pfipad(y/a)
79147 Familiarni reaktivni perforujici kolagendza Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
79143 I1zolovana vrozena anonychie Onemocnéni 50 Pfipad(y/a)
75382 Oguchiho nemoc Onemocnéni 50 Pripad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveii klasifikace

Pocet pfipadi

Hemolyticka anémie zplisobena deficitem

712 glukozafosfatizomerazy Onemocnéni 50 Pripad(y/a)
631103 Spinocerebelarni ataxie, typ 48 Onemocnéni 50 Pripad(y/t)
574 Monozomie 21 Onemocnéni 50 Pripad(y/a)
542310 Leukoencefalopatie s kalcifikacemi a cystami Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
53540 Goldmanndv-Favretiv syndrom Onemocnéni 50 Pripad(y/t)
494 Hereditarni keratoderma mutilans Onemocnéni 50 Pripad(y/a)
454710 Anti-p200 pemfigoid Onemocnéni 50 Pripad(y/t)
443197 X-vazana erytropoeticka protoporfyrie Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
404507 Chondromyxoidni fibrom Onemocnéni 50 Pripad(y/t)
40 Akromesomelicka dysplazie, Maroteauxav typ Onemocnéni 50 Pripad(y/t)
371428 MONA spektrum Onemocnéni 50 P¥ipad(y/u)
352636 Falangedlni osteolyza Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
33111 Granulomatézni syndrom povislé klize Onemocnéni 50 P¥ipad(y/u)
3253 Zlotogortv-Oguridv syndrom Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
3130 Satoyoshiho syndrom Onemocnéni 50 P¥ipad(y/u)
3111 Rotoriv syndrom Onemocnéni 50 P¥ipad(y/u)
300512 Onychomatrikom Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
29822 Spontanni periodicka hypotermie Onemocnéni 50 P¥ipad(y/u)
284448 CLIPPERS Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
2805 Parcialni pankreaticka ageneze Onemocnéni 50 P¥ipad(y/u)
2801 Juvenilni Pagetova choroba Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
2461 Mardentv-Walkertv syndrom Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
2407 LOC syndrom Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
221046 Poikilodermie s neutropenii Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
217385 Mikroduplikaéni syndrom 17p13.3 Onemocnéni 50 P¥ipad(y/u)
2143 Donnaiové-Barrowové syndrom Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
2136 Hennekamiv syndrom Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
208513 Spinocerebelarni ataxie, typ 29 Onemocnéni 50 P¥ipad(y/u)
2078 Geroderma osteodysplastica Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
206583 Adultni nemoc s polyglukosanovymi télisky Subtype of disorder| 50 Pfipad(y/a)
1902 Ehrlichiéza Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
171929 Trizomie 10p Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
1573 Hypotrichdza s juvenilni makularni degeneraci Onemocnéni 50 Pfipad(y/a)
1517 Hypertrichoticka osteochondrodysplazie, Cantudv typ Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
1493 Viciho syndrom Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
1444 Ring chromozom 20 Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
1425 Desbuquoistiv syndrom Onemocnéni 50 Pfipad(y/a)
137888 Aurikulokondylarni syndrom Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
127 Borjesonlv-Forssmanlv-Lehmanntiv syndrom Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
1253 Ascherlv syndrom Onemocnéni 50 Pfipad(y/a)
1125 Okulomotoricka apraxie, Cogandv typ Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
1118 Syndrom zahrnujici aplazii fibuly a ektrodaktylii Onemocnéni 50 Pfipad(y/a)
Bez dasii 03008, oo, LJVrozeny prijem zpdsobeny pory Onemocnéni 50 Pripad(y/d)

ol QZRACWCSVIOpS

ou,sodikavého kanalu
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

101150 Autozomalné recesivni dopa-responzivni dystonie Onemocnéni 50 Pripad(y/u)
100012 Lisencefalie s pontocerebelarni hypoplazii, typ B Onemocnéni 50 Pripad(y/t)
70592 Imunode'ficienc’e zpﬁsobené'deficitenf kinazy 4 Onemocnéni 49 Piipad(y/a)
asociované s receptory interleukinu-1
54251 Syndrom aseptickél_w absce.su senzitivniho na Onemocnéni 49 Piipad(y/a)
kortikosteroidy
Geneticka vnimavost k mykobakterialni infekci . . . .
319558 zptisobena kompIetnirr! IL12B1 deficitem Onemocneéni 49 Pripad(y/d)
255229 Navazska neurohepatopatie Onemocnéni 49 Pfipad(y/a)
1873 Jaliliho syndrom Onemocnéni 49 Pripad(y/a)
544469 PRUNE1-vazany neurologicky syndrom Onemocnéni 48 Pfipad(y/a)
404553 Vaskulitida zplGsobena deficitem ADA2 Onemocnéni 48 Pfipad(y/q)
391372 Syndrom zat’1rnt‘1j|'tv:i rvr.ienta'llnl"retardaci: tézké opozdéni Onemocnéni 48 Pripad(y/d)
vyvoje feci a mirny dysmorfismus
3447 Weaveriv syndrom Onemocnéni 48 Pripad(y/q)
2897 Pityriasis rubra pilaris Onemocnéni 48 Pfipad(y/a)
989 Syndrom zahrnujici hypoglosii a hypodaktylii Onemocnéni 47 PFipad(y/q)
85162 Senzoricka a motoricka neuropatie pocinajici v obliceji Onemocnéni 47 Pripad(y/a)
565909 Svalova dystrofie koncetin D4 souvisejici s kalpainem-3 Onemocnéni 47 PFipad(y/q)
357008 Atypicky hemolyticko-uremicky syndrom s deficitem Onemocnéni 47 Pripad(y/d)
DGKE
216828 Osteogenesis imperfecta, typ 5 Subtype of disorder| 47 Pfipad(y/a)
1509 Koxopodopatelarni syndrom Onemocnéni 47 Pripad(y/a)
1414 Hereditarni cholestaza s lymfedémy Onemocnéni 47 Pfipad(y/q)
97297 Bohringtiv-Opitzliv syndrom Onemocnéni 46 Pripad(y/a)
798 Schinzellv-Giediontiv syndrom Onemocnéni 46 Pripad(y/a)
319646 PGM1-CDG Onemocnéni 46 Pfipad(y/a)
250994 Syndrom mikroduplikace 1g21.1 Onemocnéni 46 Pripad(y/a)
99749 Kostmanniv syndrom Onemocnéni 45 Pfipad(y/a)
86788 X-vazana tézka vrozena neutropenie Onemocnéni 45 Pfipad(y/a)
53721 Cobbliv syndrom Onemocnéni 45 Pripad(y/a)
284984 Syndrom zahrnujici aneuryzma a osteoartritidu Onemocnéni 45 Pripad(y/a)
279947 Postorgasmicka nemoc Onemocnéni 45 Pripad(y/a)
254875 Syndrom deplece mitochondrialni DNA, myopaticka Onemocnéni 45 Pripad(y/d)
forma
209932 Cipkova dystrofie se supefn?rmélm' tycinkovou Onemocnéni 45 Pripad(y/d)
odpovédi
1955 Spinocerebelarni ataxie, typ 34 Onemocnéni 45 Pripad(y/a)
166286 Porokeratoticky ekrinni névus Onemocnéni 45 Pripad(y/a)
99938 Autozomdlné dominantni Charcotova-Marieova- Onemocnéni 44 Piipad(y/a)
Toothova nemoc, typ 2D
538756 Familiarni ¢etné diskoidni fibromy Onemocnéni 44 Pripad(y/a)
221126 Fowlerdv syndrom Onemocnéni 44 Pripad(y/a)
168606 Seborrhea-like dermatitida s psoriaziformnimi prvky Onemocnéni 44 Pripad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveii klasifikace

Pocet pfipadi

Dopa responzivni dystonie zpUsobena deficitem

70594 sepiapterin reduktazy Onemocnéni 43 Pripad(y/a)
2470 Matthewlv-Woodiv syndrom Onemocnéni 43 Pfipad(y/a)
2301 Vrozeny syndrom kratkého stfeva Onemocnéni 43 Pripad(y/a)

77301 Monozomie 9¢g22.3 Onemocnéni 42 Pripad(y/a)

352629 Mikrodelecni syndrom 16q24.1 Onemocnéni 42 Pfipad(y/a)
1621 Syndrom 3q13 mikrodelece Onemocnéni 42 Pripad(y/a)

398156 Okuloaurikulofrontonazalni syndrom Onemocnéni 41 Pfipad(y/a)
2907 Dédicna akrokeratoticka poikilodermie, Wearyho typ Onemocnéni 41 Pripad(y/a)

254351 Syndrom distalni mikrodelece 7q11.23 Onemocnéni 41 Pfipad(y/q)
1052 Syndrom mozaikové pestré aneuploidie Onemocnéni 41 Pfipad(y/a)

99844 Deficit adheze leukocytt, typ Il Subtype of disorder| 40 Pfipad(y/a)

96148 Distalni monozomie 10q Onemocnéni 40 Pripad(y/a)

96102 Distdlni trizomie 10q Onemocnéni 40 Pfipad(y/q)

95159 Hepatoerytropoeticka porfyrie Onemocnéni 40 Pripad(y/a)

90652 Otopalatodigitalni syndrom, typ 2 Onemocnéni 40 Pfipad(y/q)
859 Deficit transkobalaminu Onemocnéni 40 Pfipad(y/q)

79134 DEND syndrom Onemocnéni 40 Pripad(y/a)

79 Vrozeny deficit alfa2-antiplasminu Onemocnéni 40 Pripad(y/a)

52022 Potocké-Shafferové syndrom Onemocnéni 40 Pripad(y/a)

500163 SIN3A-vazana mentalni retardace Onemocnéni 40 Pfipad(y/q)

438117 Steelliv syndrom Onemocnéni 40 Pripad(y/a)
411777 Generalizovany eruptivni keratoakantom Onemocnéni 40 Pripad(y/a)

324977 Syndrom postiZeni proteazomu Onemocnéni 40 Pripad(y/a)

314422 Ameloblasticky karcinom Onemocnéni 40 Pripad(y/a)
2971 Deficit peroxizomalni acyl-CoA oxidazy Onemocnéni 40 Pfipad(y/a)
2962 De Barsyho syndrom Onemocnéni 40 Pripad(y/a)

281190 Vrozena retikularni ichtyoziformni erytrodermie Onemocnéni 40 Pripad(y/a)

280785 Bulézni difuzni koZni mastocytéza Subtype of disorder| 40 Pfipad(y/a)

263534 Akralni syndrom loupajici se kize Onemocnéni 40 Pripad(y/a)
257 Epidermolysis bullosa simplex se svalovou dystrofii Onemocnéni 40 Pripad(y/a)
2457 Mandibuloakralni dysplazie Onemocnéni 40 Pripad(y/a)

24 Fumarova acidurie Onemocnéni 40 Pfipad(y/a)

228384 Mikrodele¢ni syndrom 5q14.3 Subtype of disorder| 40 Pfipad(y/a)
2973 Syndrom zahrnujl'cifolikulér?i ichtyozu, alopecii a Onemocnéni 40 Pripad(y/d)

fotofobii

217008 Bockenheimerdv syndrom Onemocnéni 40 Pripad(y/a)

210548 Syndrom zahrnujici makro.cefalii, mentalni retardaci a Onemocnéni 40 Pripad(y/d)

autismus

210122 Vrozena alveolarni kapilarni dysplazie Onemocnéni 40 Pripad(y/a)
1923 Methimazolova embryopatie Onemocnéni 40 Pripad(y/a)

183678 Hefmanského-Pudlakav sx::dsrom zpusobeny deficitem Subtype of disorder| 40 PFipad(y/)
1832 Letalni osteoskleroticka kostni dysplazie Onemocnéni 40 PFipad(y/q)

Z 1 U]

CITJTICNC Udaje uvedenc za coly svet. Hvezdicka +0Znacuje cvIopsKe udaje.

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

Autozomalné dominantni hypohidroticka ektodermalni

1810 dysplézie Subtype of disorder| 40 Pfipad(y/u)
1745 Distalni trizomie 6p Onemocnéni 40 PFipad(y/a)
1742 Trizomie 5p Onemocnéni 40 Pripad(y/a)
1699 Trizomie 12p Onemocnéni 40 Pripad(y/a)
163746 Neurologicky Waardenburglv-Shahtiv syndrom Onemocnéni 40 PFipad(y/a)
140966 Palmoplantarni keratoderma, Nagashimuv typ Onemocnéni 40 Pripad(y/a)
1369 Syndrom z.'f\hrnujl’civ.ll'ozerfou katarallftu: hypertr?fickou Onemocnéni 40 Pripad(y/d)
kardiomyopatii a mitochondrialni myopatii
1225 BallerGv-Geroldiv syndrom Onemocnéni 40 Pfipad(y/a)
1023 Vrozena generalizovana hypertrich6za, Ambrastiv typ |[Subtype of disorder| 40 Pfipad(y/)
Syndrom zahrnujici progresivni difuzni atrofii mozku s
496641 c¢asnym nastupem, mikrocefalii, svalovou slabost a Onemocnéni 39 Pripad(y/u)
atrofii optikd
458758 SloZzeny hemangioendoteliom Onemocnéni 39 Pripad(y/u)
391677 Syndrom zahrnujici maI}’/ vzrist, atr?fji optiku a Onemocnéni 39 Pripad(y/d)
Pelgerovu-Huétovu anomalii
317473 Pancytopenie zpUsobena mutacemi v genu IKZF1 Onemocnéni 39 Pripad(y/u)
99852 RAVINE syndrom Onemocnéni 38 Pripad(y/u)
91 Deficit aromatazy Onemocnéni 38 Pripad(y/u)
69085 Syndrom zahrnujici kon(':etinc’)v:é anomalie a mamarni Onemocnéni 38 Pripad(y/d)
hypoplazii
55654 Hypotrichosis simplex Onemocnéni 38 Pripad(y/u)
485350 CLCN4-vazana X-vazana mentalni retardace Onemocnéni 38 Pripad(y/u)
457260 Syndrom zahrnujl’ci"X-vézanou menta’ln.i retardaci, Onemocnéni 38 Pripad(y/d)
hypotonii a poruchy hybnosti
36 Akrokal6zni syndrom Onemocnéni 38 Pripad(y/u)
314621 Zdvojeni hypofyzy Onemocnéni 38 Pripad(y/u)
200867 Autozomalné dominant?i t:hegmatogennl' odlouceni Onemocnéni 38 Pripad(y/d)
sitnice
171629 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 35 Onemocnéni 38 Pripad(y/u)
1647 Okulocerebrokutanni syndrom Onemocnéni 38 Pripad(y/u)
163696 Syndrom zahrnujici akéni myoklonus a ledvinné selhani Onemocnéni 38 Pripad(y/u)
96334 Paternalni uniparentalni dizomie chromozomu 14 Subtype of disorder| 37 Pfipad(y/a)
79406 Junkéni epidermolysis bullosa s pozdnim nastupem Onemocnéni 37 Pripad(y/u)
596753 Syndrom VEXAS Onemocnéni 37 Pripad(y/u)
494428 Idiopaticka pleuroparenchymalni fibroelastéza Onemocnéni 37 Pripad(y/u)
493342 Vibracni kopfivka Onemocnéni 37 Pripad(y/a)
391417 Deficit 2-methyl-3-hydroxybutyryl-CoA dehydrogenazy Onemocnéni 37 Pripad(y/a)
3455 Wiedemannuv-Rautenstrauchlv syndrom Onemocnéni 37 Pripad(y/u)
3208 I1zolovany deficit sukcinat-CoQ reduktazy Onemocnéni 37 Pripad(y/a)
209341 Autozomalné dominantni proxirri’é'lni S:Ia|0\l'a' atrofie bez Subtype of disorder| 37 Pripad(y/@)
kontraktur nastupujici v détstvi
100044 Autozomalné dominantni stfedné zavazna Charcotova- Onemocnéni 37 Pripad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroveii klasifikace Pocet pfipadi
Marieova-Toothova nemoc, typ B
98955 Lischova epitelidlni dystrofie rohovky Onemocnéni 36 Pripad(y/u)
98908 Myopatie s ukladanim neutralnich lipida Onemocnéni 36 Pripad(y/a)
300573 Polymikrogyrie zplGsobena mutaci v TUBB2B genu Onemocnéni 36 Pripad(y/u)
289478 Syndrom zahrn.ujl’ci pycrc!erma gangrenosum, akné a Onemocnéni 36 Pripad(y/)
hidradenitis suppurativa
1855 Spondyloenchondrodysplazie Onemocnéni 36 Pripad(y/u)
168583 Dédiéna forma cirhézy déti severoamerickych indianii |Subtype of disorder| 36 PFipad(y/t)
166308 Benigni infantilni fokalni epi.lepsie :se stfredoc¢arovymi Onemocnéni 36 Pripad(y/)
hroty a vinami ve spanku
1532 Gomeztliv-Lopez-Hernandezlv syndrom Onemocnéni 36 Pripad(y/a)
101000 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 20 Onemocnéni 36 Pripad(y/u)
98773 Spinocerebelarni ataxie, typ 21 Onemocnéni 35 Pripad(y/u)
970 Hereditarni senzoricka a autonomni neuropatie Il Onemocnéni 35 Pripad(y/u)
96125 Distalni monozomie 6p Onemocnéni 35 Pripad(y/u)
Syndrom zahrnujici problémy s chovanim souvisejici s . . . .
589905 :HIP, mentalni rjetazdaci, obyezitu a dysmorfické rjysy Onemocnéni 35 Pfipad(y/t)
566231 Rezistence na hormony stitné zlazy zE)ffso’b(ven’é mutaci v Onemocnéni 35 Pripad(y/d)
receptoru alfa pro hormony stitné zlazy
464311 Syndrom s mentaL:iL::z?tsiYa;:(zlzusobeny bodovou Subtype of disorder| 35 Pfipad(y/u)
446 Neonatalni hemochromatoéza Onemocnéni 35 Pripad(y/u)
443073 Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 2S Onemocnéni 35 Pripad(y/u)
3416 Familiarni generalizovana kortikalni hyperostéza Onemocnéni 35 Pripad(y/u)
3275 Spondylokarpotarzalni synost6za Onemocnéni 35 Pripad(y/a)
293621 X-vazana dystrofie endotelu rohovky Onemocnéni 35 Pripad(y/u)
2777 Osteomezopyknéza Onemocnéni 35 Pripad(y/a)
2117 Hartsfieldtv-Bixlertiv-Demyeriv syndrom Onemocnéni 35 Pripad(y/u)
2040 Vrozena bronchobiliarni pistél Onemocnéni 35 Pripad(y/u)
198 Syndrom okcipitalniho rohu Onemocnéni 35 Pripad(y/a)
1437 Ring chromozom 1 Onemocnéni 35 Pripad(y/u)
101001 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 21 Onemocnéni 35 Pripad(y/u)
100045 Autozomalné d.ominantni stfedné zavaina Charcotova- Onemocnéni 35 Pripad(y/d)
Marieova-Toothova nemoc, typ C
100024 Nemoc z tézkych fetézci Mu Subtype of disorder| 35 Pfipad(y/u)
943 Malonova acidurie Onemocnéni 34 Pripad(y/u)
93260 Syndrom zahrnujic‘i kra’tk'é Zebra a polydaktylii, Onemocnéni 34 Pripad(y/d)
Majewského typ

75496 Ehlerstiv-Danlosiiv syndrom, progeroidni typ Subtype of disorder| 34 P¥ipad(y/u)
398097 Neonatalni antifosfolipidovy syndrom Onemocnéni 34 Pripad(y/a)
363528 Syndrom zahrnujici mentalni retardaci a strabismus Onemocnéni 34 Pripad(y/u)
353284 Rub|nste|::;;I?:slﬂ::i:ﬁ:?;?ozpusobeny Subtype of disorder| 34 P¥ipad(y/u)
2953 Ehlerstiv-Danlostiv syndrom, typ se svalovymi Onemocnéni 34 Pripad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
kontrakturami
2874 Phakomatosis pigmentokeratotica Onemocnéni 34 Pripad(y/t)
1620 Distalni monozomie 3p Onemocnéni 34 Pfipad(y/a)
Syndrom vrozenych vad mozku, muskuloskeletalnich
500150 abnormalit, facialniho dysmorfismu a intelektové Onemocnéni 33 Pripad(y/u)
nedostatecnosti
488280 Syndrom duplikace 14q32 Onemocnéni 33 Pripad(y/t)
447977 Progresivni skapulo-humer.o-peronea'lni distalni Onemocnéni 33 PFipad(y/ii)
myopatie
Vyznamneé zvysena aktivita . . .
411543 foszribosyIpy::fosfa’tsynteta'zy Subtype of disorder| 33 Pfipad(y/u)
3322 Hoyeraaltiv-Hreidarssoniiv syndrom Onemocnéni 33 Pripad(y/u)
3314 Thiemannova nemoc, familiarni forma Onemocnéni 33 Pripad(y/u)
329457 Distalni artrogrypéza, typ 5D Onemocnéni 33 Pripad(y/u)
3102 Richieri Costliv-Pereirové syndrom Onemocnéni 33 Pripad(y/u)
300373 Familidrni infantilni gigantismus Onemocnéni 33 Pripad(y/a)
2795 Syndrom zahrnujici pvolyvcystické ovaria a dysfunkci Onemocnéni 33 Pripad(y/d)
svérace uretry
2783 Autozomalné dominantni osteopetroza, typ 1 Onemocnéni 33 Pripad(y/u)
2406 Locked-in syndrom Onemocnéni 33 Pripad(y/u)
225123 Hemochromatéza, typ 3 Onemocnéni 33 Pripad(y/u)
2170 Deficit methylkobalaminu, typ cblG Subtype of disorder| 33 Pfipad(y/a)
1681 Diprozopie Onemocnéni 33 Pripad(y/u)
1388 CatelGiv-Manzkeho syndrom Onemocnéni 33 Pripad(y/u)
123 Bjornstadlv syndrom Onemocnéni 33 Pripad(y/u)
832 Deficit sukcinyl-CoA:3-ketokyselina-CoA transferazy Onemocnéni 32 Pripad(y/u)
67039 Segmentalni odontomaxilarni dysplazie Onemocnéni 32 Pripad(y/u)
Syndrom zahrnujici neurodegeneraci, progresivni
641353 spasticitu, mentalni retardaci a léze bilé hmoty Onemocnéni 32 Pripad(y/u)
projevujici se v détském véku
622925 X-vazany syndrom téikéhlo aneuryzmatu a disekce Onemocnéni 32 Pripad(y/d)
hrudni aorty
617910 Maligni melanom spojivky Onemocnéni 32 Pripad(y/u)
572768 Syndrom zahrnujici mikrocefalii a mikromelii Subtype of disorder| 32 Pfipad(y/a)
458763 Retiformni hemangioendoteliom Onemocnéni 32 Pripad(y/u)
412217 Syndrom zahrnujici dystonii a afonii Onemocnéni 32 Pripad(y/a)
35664 ALDH18A1-vazany De Barsyho syndrom Subtype of disorder| 32 Pfipad(y/u)
324535 Kombinovana porucha oxidativni fosforylace, typ 11 Onemocnéni 32 Pripad(y/u)
3163 SHORT syndrom Onemocnéni 32 Pripad(y/t)
314373 Chronicky prijem zpﬁ'soben’\'/ zvy$enou aktivitou Onemocnéni 32 Pripad(y/d)
guanylatcyklazy 2C

293843 3MC syndrom Onemocnéni 32 Pripad(y/t)
217371 Akutni infantilni selhani jater v dlsledku defektu Onemocnéni 32 Pripad(y/d)

syntézy mtDNA kédovanych proteind

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

141096 Nadpocetna nostrila Onemocnéni 32 Pfipad(y/a)
Dédicny sklon k mykobakterialnim nemocem zptisobeny . . . .
99898 (0] 31P d
uplnym deficitem IFN-gamaR1 nemocnent Fipad(y/@)
96173 Ring chromozom 9 Onemocnéni 31 Pfipad(y/a)
431255 Skapuloperoneadlni spinalni svalova atrofie Onemocnéni 31 Pfipad(y/a)
231573 Vrozena erozivni a vezikularni dermatoéza Onemocnéni 31 Pripad(y/u)
1747 Mozaika trizomie 7 Onemocnéni 31 Pfipad(y/a)
1711 Mozaikova forma trizomie 17 Onemocnéni 31 Pripad(y/t)
Autozomalné recesivni ataxie zpisobena deficitem
139485 z L P Onemocnéni 31 Pfipad(y/a)
ubiquinonu
Autozomalné dominantni Charcotova-Marieova-
99944 z Onemocnéni 30 Pripad(y/a)
Toothova nemoc, typ 2K
98970 Fleck dystrofie rohovky Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
98764 Spinocerebelarni ataxie, typ 27 Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
957 Akropektorovertebralni dysplazie Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
94065 Mikrodeleéni syndrom 15q24 Subtype of disorder| 30 PFipad(y/u)
93940 Laryngotracheoezofagealni rozstép, typ 3 Subtype of disorder| 30 Pfipad(y/a)
93346 Spondyloepimetafyza’rniv:c:lzpené dysplazie, Strudwickiv Onemocnéni 30 Pripad(y/d)
Spondyl tafyzarni dysplazie, t krajovymi _ - o
93315 pondylometatyzarnt ysplaz!e ypso rajovyml Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
fragmenty metafyzarnich zlomenin
91481 Kruhovy dermoid rohovky Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
91396 I1zolovana kryptoftalmie Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
90045 Dédic¢na malabsorpce folatu Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
Autozomalné dominantni polycystdza ledvin, typ 1 s . . . .
88924 utoz ! , |’p v y z vin, typ Onemocnéni 30 Pripad(y/a)
tuberoézni sklerézou
85277 X-vazana mentalni retardace, Cantagreliv typ Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
85202 KeutelGv syndrom Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
Synd hrnujici k todaktylii, velky vzrust, - - o
85164 yndrom za mu],'?' amp ,0 aktylll, velky varas Onemocnéni 30 Pripad(y/a)
skolidzu a ztratu sluchu
79456 Difuzni koZni mastocytdza Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
79292 Nemoc rybich o¢i Subtype of disorder| 30 Pfipad(y/a)
79157 Deficit 2-methylbutyryl-CoA dehydrogenazy Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
79155 Encefalopatie zplsobena hydroxykynureninurii Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
Synd hrnujici anoftalmii/mikroftalmii a atrézii
77298 yndrom zahrnujici ano"a mii/mikroftalmii a atrézii Onemocnéni 30 PHipad(y/d)
jicnu
215 Glykogendza zplisobena (!ef’icitem svalové fosforylaza- Onemocnéni 30 Pripad(y/d)
kinazy
66628 Obezita zpisobena vrozenym nedostatkem leptinu  |Subtype of disorder| 30 PF¥ipad(y/a)
Spondyloepimetafyzarni dysplazie s kloubni laxicitou, . ., . .
642099 pondyloep! vz ) 'y p # ubnifaxicitou Onemocnéni 30 Pfipad(y/a)
Beightoniv typ
477650 Fibroblasticky revmatizmus Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
458768 Primarni intralymfaticky angioendoteliom Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
Syndrom zahrnujici mentalni retardaci, hrubé rysy tvare, . ., . .
397709 v z e ! I, NrUbe rysy tv Onemocnéni 30 Pripad(y/t)

Bez dal$iho upiesnéni jsou zy

eieinené udajinakuacefaliig cerebelarnihypetrgfiiyropsic adajk.

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

34592 Imunodeficience s poruchou exprese HLA 1.tfidy Onemocnéni 30 Pripad(y/a)
3352 Trichodentoosealni syndrom Onemocnéni 30 Pripad(y/t)
3266 Humeroradioulnarni synostdza Onemocnéni 30 Pripad(y/a)
3258 Cenaniho-Lenzlv syndrom Onemocnéni 30 Pripad(y/t)
3005 Pyleova nemoc Onemocnéni 30 Pripad(y/a)
29 Mevalonova acidurie Subtype of disorder| 30 Pfipad(y/u)
2849 Perlmaniv syndrom Onemocnéni 30 Pripad(y/t)
2834 Syndrom vrascité klize Subtype of disorder| 30 Pfipad(y/u)
2763 Osteokraniostendza Onemocnéni 30 Pripad(y/t)
275523 Dianzaniho autoimunitni lymfoproliferativni nemoc Onemocnéni 30 Pripad(y/a)
2746 Opsismodysplazie Onemocnéni 30 Pripad(y/t)
2733 Omodysplazie Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
2728 Syndrom zahrnujici blefarofimézu a mentalni retardaci, Onemocnéni 30 Pripad(y/d)
Ohdtiv typ
2721 Odontoonychodermalni dysplazie Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
246 Postaxialni akrofacialni dysostéza Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
238446 15911913 mikroduplikacni syndrom Onemocnéni 30 Pripad(y/a)
228415 5q35 mikroduplikaéni syndrom Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
228236 Linearni fokalni dermalni elastéza Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
228116 Hughestiv-Stovindv syndrom Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
220295 Komplex zahrnujici xer:)derma pigmentosum a Onemocnéni 30 Pripad(y/)
Cockaynetiv syndrom
209943 IRVAN syndrom Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
209370 Tézka novorozenecka encefalopatie s mikrocefalii Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
2063 Syndrom zahrnujici splenogc?nadélnifuzi, koncetinové Onemocnéni 30 Pripad(y/)
defekty a mikrognatii
2036 Syndrom skalp-ucho-bradavka Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
178345 Syndrom nadbytku aromatazy Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
1752 Trizomie 8q Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
1662 Restriktivni dermopatie Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
1596 Distalni monozomie 15q Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
1545 Crisponiho syndrom Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
1525 Kranioosteoartropatie Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
1427 Otospondylomegaepifyzarni dysplazie Onemocnéni 30 Pripad(y/a)
141163 Glosopalatalni ankyléza Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
140933 Linearni Moulinova atrophoderma Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
139552 Distalni hereditarni motoricka neuropatie, Jerash typ Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
137834 FrankGv-ter Haartiv syndrom Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
1314 Symetrické kalcifikace v oblasti thalamu Onemocnéni 30 Pfipad(y/a)
1229 Pseudo-TORCH syndrom Onemocnéni 30 Pripad(y/u)
72773 Syndrom zahrnujici mi.krocefzilii,.malv vzrist a Subtype of disorder| 29 Pripad(y/@)
abnormality koncetin
466775 Autozomalné recesivni Charcot-Marie-Toothova nemoc, Onemocnéni 29 Piipad(y/)

typ 2X

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
3255 Filippiho syndrom Onemocnéni 29 Pfipad(y/a)
2753 Orofaciodigitalni syndrom, typ 4 Onemocnéni 29 Pripad(y/t)
2460 Van den Endové-Guptliv syndrom Onemocnéni 29 Pfipad(y/a)

139444 Leukoencefalopatie s bila’ter’élnimi cystami predni ¢asti Onemocnéni 29 Pripad(y/d)

temporalniho laloku

1186 Spinocerebelarni ataxie s nastupem v détském véku Onemocnéni 29 Pripad(y/t)

99812 LIG4 syndrom Onemocnéni 28 Pripad(y/u)

85173 IMAGe syndrom Onemocnéni 28 Pripad(y/t)

Synd hrnujici hepatalni kluzivni chorob
79124 yndrom za rnujlm. epata n|.v.eno.o uzivni chorobu a Onemocnéni 28 Pripad(y/d)
imunodeficienci

521258 Syndrom mikroduplikace Xg25 Onemocnéni 28 Pripad(y/u)

50814 Kraniolentikulosuturalni dysplazie Onemocnéni 28 Pripad(y/u)
Primordialni i ik falii v disledku deficit

468631 rimordialni nanismus s mikrocefalii v dGsledku deficitu Onemocnéni 28 Pripad(y/d)

RTTN
457077 TARFO syndrom Onemocnéni 28 Pripad(y/u)
398069 Pradertv-Williho syndrom zptisobeny bodovou mutaci Onemocnéni 28 Pripad(y/u)
Familiarni syndrom epizodickych bolesti s
391392 " . I y’ _?Iz i ey . I, Subtype of disorder| 28 P¥ipad(y/u)
predominantnim postiZzenim dolni koncetiny
3459 Wilsontv-Turneriv syndrom Onemocnéni 28 Pripad(y/u)
34528 Autozomalné dominantni prinjér:!i hypomagnesémie s Onemocnéni 28 Pripad(y/d)
hypokalciurii

329466 Autozomalné dominantni izolovana dystonie, DYT25 Onemocnéni 28 Pripad(y/u)

314022 Adenokarcinom a proximalni polypd6za Zaludku Onemocnéni 28 Pripad(y/u)

276193 Spinocerebelarni ataxie, typ 35 Onemocnéni 28 Pripad(y/u)

Aut alné dominantni Ch tova-Mari -
278174 utozomalné dominantni Charcotova-Marieova Onemocnéni 28 Pripad(y/d)
Toothova nemoc, typ 2N

2220 Hypetrichosis cubiti Onemocnéni 28 Pripad(y/u)

163681 Fokalni epilepsie na podkladé kortikalni dysplazie Onemocnéni 28 Pripad(y/u)

139547 Distalni spindlni svalova atrofie, typ 3 Onemocnéni 28 Pripad(y/u)

96078 Mikroduplikaéni syndrom 16p13.3 Onemocnéni 27 Pripad(y/u)
Synd hrnujici aut alné ivni belarni

95434 yndrom za rnu1.|.<:| au ozo.mal né recesnvvnll cerebelarni Onemocnéni 27 Pripad(y/a)

ataxii a sakadické pohyby oci
Syndrom zahrnujici spondyloepimetafyzarni dysplazii, . . R
27 P

93358 kratké koncetiny a abnormalni kalcifikaci Onemocneni fipad(y/a)

592574 Menkeho-Hennekamiiv syndrom Onemocnéni 27 Pripad(y/u)

586130 Sporadicka fatalni nespavost Onemocnéni 27 P¥ipad(y/u)

466 Fatalni familiarni insomnie Onemocnéni 27 Pripad(y/u)

329235 X-vazana centrva’lfu’v’rozené hyp’otyrevc’fza s testikularnim Onemocnéni 27 Piipad(y/)

zvétSenim s pozdnim zacatkem
319635 Amyloidosis cutis dyschromia Onemocnéni 27 Pripad(y/u)
313808 Hereditarni difoni Ieulfoencefalopatie s”axonélnimi Onemocnéni 27 Pripad(y/d)
sferoidy a pigmentovanou glii
280133 Deficit komponenty 3 komplementu Onemocnéni 27 Pripad(y/u)
2623 Geleofyzicka dysplazie Onemocnéni 27 Pripad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

261250 Syndrom mikrodelece 16q24.3 Onemocnéni 27 Pfipad(y/a)
251287 Benigni koncentricka anularni makularni dystrofie Onemocnéni 27 Pripad(y/t)
2169 Deficit methylkobalaminu, typ cblE Subtype of disorder| 27 Pfipad(y/u)
1040 Metafyzarni anadysplazie Onemocnéni 27 Pripad(y/t)
100993 Autozomadlné dominantni spasticka paraplegie, typ 12 Onemocnéni 27 Pfipad(y/a)
98771 Spinocerebelarni ataxie, typ 18 Onemocnéni 26 Pripad(y/a)
52994 Leiomyom orbity Onemocnéni 26 Pripad(y/u)
Syndrom zahrnujici celkové opozdéni vyvoje, neuro-
488613 oftalmologické abnormality, zachvaty a mentaini Onemocnéni 26 Pripad(y/u)
retardaci
40366 Acitretinova/etretinatova embryopatie Onemocnéni 26 Pripad(y/a)
357332 . SyndroT zlah’rnujici soyndaktylii, Iv(a:nptt?daktylii a Onemocnéni 26 Pripad(y/d)
klinodaktylii patych prsta ruky a rozstépeni palce u nohy
2574 Moynahaniv syndrom Onemocnéni 26 Pripad(y/a)
199343 EAST syndrom Onemocnéni 26 Pripad(y/u)
1974 Autozomalné recesivni faciodigitogenitalni syndrom Onemocnéni 26 Pripad(y/u)
1262 B66kiv syndrom Onemocnéni 26 Pripad(y/u)
93109 Vrozena dilatace renalnich kalicht Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
85203 Akropektoralni syndrom Onemocnéni 25 Pripad(y/a)
79319 MPI-CDG Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
7 3C syndrom Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
637061 I1zolovana hypoplazie zrakového nervu Onemocnéni 25 Pripad(y/a)
56305 Atelosteogeneze, typ lll Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
56304 Atelosteogeneze, typ Il Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
54028 Plummertv-Vinsontiv syndrom Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
£27497 NKX6-vazana autozomalné reces.ivnl' hypomyelinizacni Onemocnéni 25 Piipad(y/)
leukodystrofie
50944 Schépfav-Schulztiv-Passarglv syndrom Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
488632 Syndrom TBCK-vazané mentalni retardace Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
458803 Spinocerebelarni ataxie, typ 42 Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
Syndrom zahrnujici neurovyvojovou poruchu,
453499 kraniofacialni dysmorfismus, srdecni vady a kycelni Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
dysplazii

397941 MAN1B1-CDG Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
39041 Omenndv syndrom Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
3472 Yunistv-Varontliv syndrom Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
314597 Chudleyho-McCulloughovych syndrom Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
281122 PostiZzeni ktiZe typu collodion baby se spontanni Gpravou Onemocnéni 25 Pripad(y/a)
268249 Mykofenolatova embryopatie Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
251019 Sydrom mikrodelece 293233 Onemocnéni 25 Pripad(y/a)
2499 Metachondromatdéza Onemocnéni 25 Pripad(y/a)
230 Deficit dopamin beta-hydroxylazy Onemocnéni 25 Pripad(y/u)
1715 Trizomie 18p Onemocnéni 25 Pripad(y/a)
1519 Syndrom hypertelorismu spojeny se SPECC1L Onemocnéni 25 Pripad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
1448 Ring chromozom 6 Onemocnéni 25 Pripad(y/a)
98972 Francoisova centralni cloudy dystrofie Onemocnéni 24 Pripad(y/t)
97234 Glykogendza zplisobena deficitem fosfoglycerat mutazy Onemocnéni 24 Pfipad(y/a)
66629 Shprintzentiv-Goldbergové syndrom Onemocnéni 24 Pripad(y/t)
488333 Autozomalné dominantni Charcot-Marie-Toothova Onemocnéni 24 Piipad(y/t)
nemoc, typ 2W
487809 Détska kolagenni gastritida Onemocnéni 24 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici opakované metabolické
480864 encefalopatické krize, rhabdomyolyzu, srdecni arytmie a Onemocnéni 24 Pripad(y/t)
mentalni retardaci
438216 PURA-vazana t(‘ijika' r:eonata’llni hypo'to?ie, zéchva.ty a Subtype of disorder| 24 Pripad(y/c)
encefalopatie zplisobené bodovymi mutacemi
438213 Syndrom zahrnujiii PllJRA-vézanou tézkou r.I.eonatéInl' Onemocnéni 24 Piipad(y/c)
hypotonii, zachvaty a encefalopatii
401973 MEND syndrom Onemocnéni 24 Pripad(y/u)
399096 Distalni anoktaminopatie Onemocnéni 24 Pripad(y/u)
313846 Syndrom zzjlhrmfji.ci familiarni k?in,i telelangioektézie a Onemocnéni 24 Pripad(y/)
predispozici k orofaryngealnim nadortiim
300525 Pseudohypoaldosteronismus, typ 2D Subtype of disorder| 24 Pfipad(y/a)
300496 Syndrom zahrnujici rr.I.nohloEetné vrozené anomalie, Onemocnéni 24 Pripad(y/d)
hypotonii a zachvaty, typ 2
251383 CK syndrom Onemocnéni 24 Pripad(y/u)
247262 Syndrom zahrnujici hyperfosfatazii a mentalni retardaci Onemocnéni 24 Pripad(y/a)
209902 Hypercholesterolémie zpﬁsobena"deficitem cholesterol Onemocnéni 24 Pripad(y/d)
7alfa-hydroxylazy
2069 Gastrokutanni syndrom Onemocnéni 24 Pripad(y/u)
183713 Hnisavé bakterialni infekce zplisobené deficitem MyD88 Onemocnéni 24 Pripad(y/u)
171607 X-vazana spasticka paraplegie, typ 34 Onemocnéni 24 Pripad(y/u)
1490 Syndrom zahrnujici dystrofii rohovky a percepéni Onemocnéni 24 Piipad(y/d)
hluchotu
1361 Karnosinémie Onemocnéni 24 Pripad(y/u)
1234 Bartsocasiv-Papastv syndrom Onemocnéni 24 Pripad(y/u)
99901 Deficit dehydrogenazy acyl-CoA 9 Onemocnéni 23 Pripad(y/u)
93329 Autozomalné recesivni omodysplazie Subtype of disorder| 23 Pfipad(y/u)
597939 Eutyroidni dysprealbuminemicka hypertyroxinemie Onemocnéni 23 Pripad(y/u)
569821 Vrozeny primarni lymfedém Gordonové Onemocnéni 23 Pripad(y/u)
538574 Syndro.m'zat1rnujl'ci‘palmoplantér.nl' keratodermu"a Onemocnéni 23 Péipad(y/ii)
hereditarni motorickou a senzorickou neuropatii

477817 Syndrom duplikace pfilehlych genli PMP22 a RAI1 Onemocnéni 23 Pripad(y/u)
445018 Kombinovany imunodeficit zpisobeny deficitem LRBA Onemocnéni 23 Pripad(y/u)
411493 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 10 Onemocnéni 23 Pripad(y/u)
364198 Talus bipartitus Onemocnéni 23 Pripad(y/u)
314588 Distalni tetrazomie 15q Subtype of disorder| 23 Pfipad(y/u)
261652 Kleefstrové syndrom zplsobeny bodovou mutaci Subtype of disorder| 23 P¥ipad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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238475 Familiarni hypercholanemie Onemocnéni 23 Pfipad(y/a)
1782 Dysosteoskleréza Onemocnéni 23 Pripad(y/t)
1617 Mikrodelecni syndrom 224 Subtype of disorder| 23 Pfipad(y/u)

157973 Vrozena svalova dystrofie na podkladé mutaci genu Onemocnéni 23 Pripad(y/d)

LMNA

101028 Deficit transaldolazy Onemocnéni 23 Pripad(y/t)

98805 Primarni dystonie, typ DYT4 Onemocnéni 22 Pfipad(y/a)

94063 Mikrodelecni syndrom 12q14 Onemocnéni 22 Pripad(y/t)

93953 Familidrni cysta ductus thyreoglossus Onemocnéni 22 Pfipad(y/a)

91387 Familiarni aneuryzma hrudni aorty s disekci aorty Onemocnéni 22 Pripad(y/t)

85282 MEHMO syndrom Onemocnéni 22 Pripad(y/t)

85201 Genitopatelarni syndrom Onemocnéni 22 Pripad(y/a)

85191 Singletonova-Mertenova dysplazie Onemocnéni 22 Pripad(y/u)

79499 Autozomadlné dominantni syndrom"zahrnujl’ci hluchotu a Onemocnéni 22 Pripad(y/a)

onychodystrofii

71271 Syndrom zahrnujici ektrodaktylii a hluchotu Onemocnéni 22 Pripad(y/a)

542306 Syndrom ’ah'::‘l:‘;'o';‘::;ﬂz;lftt::g: ;55“’“"' VM 5 nemocnéni 22 Pripad(y/d)

Syndrom zahrnujici hypohidrézu, elektrolytovou

528105 nerovnovahu, dysfunkci slzné Zlazy, ichtyozu a Onemocnéni 22 Pripad(y/u)

xerostomii

466943 Syndrorrl \iVAC aso’cioyaného facfiélr’u’h’o dysmorfi'smu, Onemocnéni 22 Pripad(y/a)

opozdéného vyvoje a behavioralni abnormalit

464738 Syndrom zahrnujl't.:l'vrozenmvjvkataraktu,’mi’krocefalii: Onemocnéni 22 Piipad(y/)

nevus flammeus simplex a tézkou mentalni retardaci

445038 3-methylglutakonova acidurie, typ 7 Onemocnéni 22 Pripad(y/u)

431272 X-vazana skapuloperonedlni svalova dystrofie Onemocnéni 22 Pripad(y/u)

398173 Fokalni facialni dermalni dysplazie, typ Il Subtype of disorder| 22 Pfipad(y/u)

363677 Autozomalné recesivlni myopatievs ext'erni oftalmoplegii Onemocnéni 22 Pripad(y/d)

s nastupem v détstvi

329195 Opozdéni vyvoje s poruchotx al.:ti:stického spektra a Onemocnéni 22 Pripad(y/a)

nestabilni chizi

314718 Syndrom letalni arteljiop?tie zpulsobeny deficitem Onemocnéni 22 Pripad(y/a)

fibulinu-4

269229 Pontinni dysplazie s dorzalni ¢epickou Onemocnéni 22 Pripad(y/u)
2492 Syndrom zahrnujl'citrans:v.t.arzélni defekt koncetin a Onemocnéni 22 Péipad(y/ii)

anomalii srdce

247820 Syndrom zahrnujici ektodermalni dysplazii a syndaktylii Onemocnéni 22 Pripad(y/u)

228423 Monocytopenie s nachylnosti k infekcim Onemocnéni 22 Pripad(y/u)

209908 Izolovana détska fecova apraxie Onemocnéni 22 Pripad(y/u)
1827 Akromelicka frontonazalni dysplazie Onemocnéni 22 Pripad(y/u)
1723 Mozaika trizomie 2 Onemocnéni 22 Pripad(y/u)

168612 Vrozeny deficit alfa-fetoproteinu Onemocnéni 22 Pripad(y/u)

163690 Syndrom zahrnujici hypotonii a cystinurii Onemocnéni 22 Pripad(y/u)

93606 Nefrogenni syndrom s nepfiméfenou antidiurézou Onemocnéni 21 P¥ipad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

Aut alné dominantni stfedné zavazna Ch tova-
93114 utozomalné .omman ni stfedné zavaina Charcotova Onemocnéni 21 Pripad(y/d)
Marieova-Toothova nemoc, typ E
Syndrom zahrnujici hereditarni myopatii s inkluznimi . . . .
79091 (0] 21P d
télisky, kloubni kontraktury a oftalmoplegii nemocnent fipad(y/a)
69082 Odontotrichoungvodigitopalmarni syndrom Onemocnéni 21 Pripad(y/t)
66625 Cerebrookulonazalni syndrom Onemocnéni 21 Pfipad(y/a)
Zavaina kombinovana imunodeficience zplisobena
542301 (0] éni 21 Pripad(y/a
deficitem CARMIL2 nemocnent Fipad(y/d)
482077 HTRA1-vazana autozomlé\lné dominantni nemoc malych Onemocnéni 21 Pripad(y/d)
cév mozku
468672 Syndrom kolobomatézni makroftalmie a mikrokorney Onemocnéni 21 Pripad(y/u)
466768 Autozomdlné dominantni Charcot-Marie-Toothova Onemocnéni 21 Pripad(y/d)
nemoc, typ 2Z
447964 Autozomdlné dominantni Charcotova-Marieova- Onemocnéni 21 Pripad(y/d)
Toothova nemoc, typ 2V
Autozomalné dominantné dédi¢na fokalni non-
402003 epidermolyticka palmoplantarni keratoderma s Onemocnéni 21 Pripad(y/u)
plantarnimi puchyfi
Syndrom fatalnich mnohocetnych mitochondrialnich
401869 v ! , v ! taini Onemocnéni 21 Pripad(y/u)
dysfunkci, typ 1
398189 Fokalni facialni dermalni dysplazie, typ IV Subtype of disorder| 21 Pfipad(y/a)
Familiarni synd izodickych bolesti
391389 amlilarnl slyn romwepl'zo ¢ yt’: ° e.s : sv Subtype of disorder| 21 Pfipad(y/u)
predominantnim postizenim horni poloviny téla
P idni synd hrnujici h lazii dibul
363649 rogeroidni syndrom zahrnujici hypoplazii mandibuly a Onemocnéni 21 Pripad(y/a)
hluchotu
324972 MAGIC syndrom Onemocnéni 21 Pripad(y/u)
3063 X-vazana mentalni retardace, Snydertv typ Onemocnéni 21 Pripad(y/u)
221145 Volna kﬁifa S téi'k\'{milanomélifmi'resp?irac":rll’ho, Onemocnéni 21 Piipad(y/)
gastrointestinalniho a mocového ustroji
1zol A aut alné dominantni h ie, - - .
199326 zolovana autozomalné omlnacn ni hypomagnesemie Onemocnéni 21 Pripad(y/d)
Glaudemansiiv typ
171881 Cap myopatie Onemocnéni 21 Pripad(y/u)
168503 Syndrom zahrnujici nahlou smrt ditéte a dysgenezi Onemocnéni 21 Piipad(y/)
varlat
1578 Deficit dehydratazy Subtype of disorder| 21 Pfipad(y/a)
98791 Syndrom zahrnuljici a!fa-talasémii a mentalni retardaci, Onemocnéni 20 Pripad(y/d)
vazany na chromozom 17
98768 Spinocerebelarni ataxie, typ 13 Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
97232 Fingerprint body myopatie Onemocnéni 20 Pfipad(y/a)
971 Akrorenalni syndrom Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
96175 Ring chromozom 11 Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
93941 Laryngotracheoezofagealni rozstép, typ 4 Subtype of disorder| 20 Pfipad(y/u)
88642 Vrozena necitlivost k bolesti, :a‘|-1osmii a neuropatické Onemocnéni 20 Péipad(y/ii)
artropatii
88639 Neurodegenerace zplsobena deficitem 3- _ Onemocnéni 20 Pripad(y/t)
n IjC-

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
hydroxyisobutyryl-CoA hydrolazy
88628 Syndrom zahrnujici at?xii zadnich provazcl a retinitis Onemocnéni 20 Pripad(y/d)
pigmentosa
86920 Dermopathia pigmentosa reticularis Onemocnéni 20 Pripad(y/a)
86919 Syndrom zahrnujici ke'ratosis p'ilmaris et plantaris a Onemocnéni 20 Piipad(y/)
klinodaktylii
86797 Atypicky lichen myxedematosus Onemocnéni 20 Pripad(y/t)
85192 Syndrom zahrnujici léze na Ieblce tvaru koblih a kiehkost Onemocnéni 20 Piipad(y/)
kosti
83616 Zardénkova panencefalitida Onemocnéni 20 Pripad(y/a)
79476 Griscelliho nemoc, typ 1 Subtype of disorder| 20 Pfipad(y/a)
79154 2-aminoadipova 2-oxoadipova acidurie Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
79084 Familiarni parcialni lipodystrofie, Kobberlingdv typ Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
73271 Krvacivé diatézy zplsobené poruchami kolagenniho Onemocnéni 20 Piipad(y/)
receptoru
Syndrom zahrnujici radioulnarni synostézu a . . R
71289 ) . Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
amegakaryocytickou trombocytopenii
69723 Tyrosinémie, typ 3 Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
69084 Ektodermalni dysplazie postihujici pouze vlasy a nehty Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
67046 3-methylglutakonova acidurie, typ 1 Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
641380 PAPASH syndrom Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
63442 Falangoepifyzarni dysplazie tvaru andéla Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
599376 Hypomyelinizace ¢asnych myelinizovanych struktur Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
53583 Paroxysmalni dystonic.ll(é chore.o.atetéza s epizodickou Onemocnéni 20 Piipad(y/)
ataxii a spasticitou
457240 Syndrom zahrnujl’ciX-\iézanou mfentélm' retardaci, maly Onemocnéni 20 Pripad(y/a)
vzrist a nadvahu
455 Superficialni epidermolyticka ichtydza Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
448242 Brachyolmie, recesivni typ Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
443811 PGM3-CDG Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
420179 Malantiv syndrom s makrosomii Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
391376 Syndrom zahrrrf.le’civrozel?oq mikrocefalii, téi!('ou Onemocnéni 20 Pripad(y/a)
encefalopatii a progresivni mozkovou atrofii
Syndrom deplece mitochondrialni DNA,
369897 encefalomyopaticka forma s variabilnimi Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
kraniofacialnimi anomaliemi
3387 Izolovana predni kréni hypertrichéza Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
33445 Neuroektodermalni melanolysosomalni onemocnéni Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
3137 Deficit alfa-N-acetylgalaktosaminidazy Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
300854 Syndrom zahrnujici cirhézu, dy’sto:\ii, polycytémii a Onemocnéni 20 Pripad(y/d)
hypermanganémii
3021 RAPADILINO syndrom Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
30 Dédic¢na orotova acidurie Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
289863 Atypicka glycinova encefalopatie Subtype of disorder| 20 Pfipad(y/u)
2847 Defekt perikardu a branice Onemocnéni 20 Pripad(y/t)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
280779 Kozni kolagenni vaskulopatie Onemocnéni 20 Pripad(y/a)
2755 Orofaciodigitalni syndrom, typ 8 Onemocnéni 20 Pripad(y/t)
2751 Orofaciodigitalni syndrom, typ 2 Onemocnéni 20 Pripad(y/a)
2717 Okulotrichoanalni syndrom Onemocnéni 20 Pripad(y/t)
268114 RAS-asociované autoimunitrv'n’ !eukoproliferativm’ Onemocnéni 20 Péipad(y/ii)
onemocnéni
26137 Juvenilni temporalni arteritida Onemocnéni 20 Pripad(y/a)
251393 Lokalizovana junkéni e.pidoermolysis bullosa, non- Onemocnéni 20 Piipad(y/)
Herlitzav typ
251061 Syndrom mikrodelece 7q31 Onemocnéni 20 Pripad(y/t)
251028 Syndrom mikrodelece 2g33.1 Subtype of disorder| 20 Pfipad(y/a)
247522 Primarni ciliarni dys:kineze asociovana s retinitis Onemocnéni 20 Piipad(y/)
pigmentoza
2394 Deficit pyruvatdehydrogenazy - deficit E3 podjednotky |Subtype of disorder| 20 PFipad(y/u)
2375 Paréza hlasivek spojena s mentalni retardaci Onemocnéni 20 Pripad(y/a)
228247 Ziskané pseudoxanthoma elasticum Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
220179 Autozoming dominantr Charcotova-MareoVa” | onemoenani | 20 Pipadiy/i)
2021 Fibrochondrogeneze Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
1807 Fokalni facialni dermalni dysplazie, typ Il Subtype of disorder| 20 PFipad(y/u)
178364 Syndromicka mikroftalmie, typ 5 Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
1513 Kraniodiafyzarni dysplazie Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
1466 COFS syndrom Subtype of disorder| 20 Pfipad(y/a)
1447 Ring chromozom 4 Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
139455 Autozomalné recesivni bestrofinopatie Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
1394 Cerebrofaciotorakalni dysplazie Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
1387 Syndrom zahrnujici kataraktfx, mentalni retardaci a Onemocnéni 20 Piipad(y/)
hypogonadismus
1358 Careyulv-Finemantv-Zitertiv syndrom Onemocnéni 20 Pripad(y/a)
1134 Arrhinie Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
101110 Spinocerebelarni ataxie, typ 20 Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
100976 Plavkova ichtyoza Onemocnéni 20 Pripad(y/u)
100043 Autozomalné d.ominantni stfedné zavaina Charcotova- Onemocnéni 20 Piipad(y/)
Marieova-Toothova nemoc, typ A
935 Skeletalni dysplézi('e kon(":etin. s'téil’(ou kombinovanou Onemocnéni 19 Pfipad(y/d)
imunodeficienci
89838 KRT14-vazand epidermolysis bullosa simplex Onemocnéni 19 Pripad(y/a)
75857 6q terminalni deleéni syndrom Onemocnéni 19 Pfipad(y/t)
597623 Syndrom zal:nrn.t’lj{ci regresivni neuro-\-ly'vo'jovou poruchu Onemocnéni 19 Pripad(y/a)
souvisejici s IRF2BPL, dystonii a zachvaty
529962 Mikrodelecni syndrom 17¢24.2 Onemocnéni 19 Pripad(y/a)
505248 Syndrcv)rr! p'odobnv-mukopolysacha.rid'éz.e s vrozen\’/r.ni Onemocnéni 19 Pfipad(y/s)
srde¢nimi vadami a hematopoetickymi poruchami
497757 MME-vazana autozomalné dominantni Charcot-Marie- Onemocnéni 19 Pfipad(y/t)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

Tooth typ 2
494433 Syndrom MIRAGE Onemocnéni 19 Pripad(y/a)
Adenylosukcinat syntetaza-like 1 vazana distalni
482601 4 4 z . z Onemocnéni 19 Pfipad(y/t)
myopatie
466962 SMARCAA4 deficitni sarkom hrudniku Onemocnéni 19 Pripad(y/a)
STAT3-va g autoi itni multisysté g
438159 vazane autoimunitni muttisystemove Onemocnéni 19 Pfipad(y/t)
onemocnéni s asnym nastupem
Dédi¢na myopatie s laktatovou acidézou zptisobena . . . .
4311 19p
3115 deficitem 1SCU Onemocnéni 9 Pripad(y/d)
397946 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 58 Onemocnéni 19 Pfipad(y/t)
391320 East Texas krvaciva porucha Subtype of disorder| 19 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici int itelidIni dyskerat6 hovky, . . . .
352662 yndrom za rt\ujlu intraepi ella ni dyskera <’)zu rohovky, Onemocnéni 19 Pripad(y/)
palmoplantarni hyperkeratézu a dyskeratézu hrtanu
3339 Toriellové-Lacassietiv-Drosteliv syndrom Onemocnéni 19 Pripad(y/a)
Syndrom zahrnujici renalni diabetes insipidus, . . . .
3145 o 19P d
intrakranialni kalcifikace, maly vzrist a facialni dysmorfii nemocneni fipad(y/a)
284169 Mikrodelecni syndrom 10p11.21p12.31 Subtype of disorder| 19 Pfipad(y/a)
280671 Vrozena muskulér’nl' dystrofie zpﬁs?bena' poruchou Onemocnéni 19 Pripad(y/@)
syntézy fosfatidylcholinu
2707 Okulocerebrofacialni syndrom, Kaufmandv typ Onemocnéni 19 PFipad(y/t)
268261 Syndrom mikrodelece 21g22.13¢g22.2 Subtype of disorder| 19 Pfipad(y/a)
251046 Syndrom mikrodelece 6p22 Onemocnéni 19 Pfipad(y/t)
247868 Syndrom NLRP12-vazané hereditarni periodické horecky Onemocnéni 19 Pripad(y/a)
Synd hrnujici Ipebralni li , kolob - - o
2399 yndrom zahrnujici nazopalpebralni lipom, kolobom a Onemocnéni 19 PFipad(y/)
telekantus
228410 Syndrom polyvalvularniho srdecniho onemocnéni Onemocnéni 19 Pfipad(y/t)
228387 Spondylo-megaepifyzarni-metafyzarni dysplazie Onemocnéni 19 Pripad(y/a)
178487 Adultni stfevni botulismus Subtype of disorder| 19 Pfipad(y/u)
171848 Syndrom zahrn.uj-ic.i pt?lyneuropatii, ztratu sluchu, ataxii, Onemocnéni 19 Pripad(y/d)
retinitis pigmentosa a kataraktu
139447 Progresivni leukoencefalopatie s kavitacemi Onemocnéni 19 Pripad(y/a)
139441 Hypomyelinizace s atrofii bazalnich ganglii a mozecku Onemocnéni 19 Pfipad(y/t)
99741 Kinglv-Denboroughtiv syndrom Onemocnéni 18 PFipad(y/t)
96171 Ring chromozom 2 Onemocnéni 18 Pripad(y/a)
86309 DPAGT1-CDG Onemocnéni 18 PFipad(y/t)
Synd hrnujici dyl tafyzarni dysplazii
85167 yndrom zahrnujici s,:.a.on VY omeva’ yz?rm ysplaziia Onemocnéni 18 PFipad(y/d)
dystrofii tyCinek a Cipkt
66637 Diafanospondylodysostdza Onemocnéni 18 Pripad(y/a)
643549 Haotv-FountainQv syndrom Onemocnéni 18 Pfipad(y/t)
637051 Bornavirova encefalitida Onemocnéni 18 Pripad(y/a)
613274 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 14 Onemocnéni 18 Pfipad(y/t)
Syndrom zahrnujici choanalni atrézii, atelii, . ., . .
589856 v , z l;“',' ' z," ) ", Onemocnéni 18 Pripad(y/a)
hypotyredzu, opozdénou pubertu a nizky vzrist
Syndrom zahrnujici mentalni retardaci, srdecni . . . .
508498 v L. z ,ujl I, ! . ! ,,I Onemocnéni 18 Pripad(y/a)
anomdlie, maly vzriist a hypermobilitu kloubt

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
481152 PYCR2-vazana mikrocefalie s”progresivni Onemocnéni 18 Pripad(y/)
leukoencefalopatii
468641 Chronicka enteropatie asociovana s genem SLCO2A1 Onemocnéni 18 Pripad(y/a)
370046 Didymosis aplasticosebacea Onemocnéni 18 Pfipad(y/t)
369962 Methylmalonova acidemie s homocystinurii, typ cbIX |Subtype of disorder| 18 Pfipad(y/t)
363417 Temtamyové syndrom preaxialni brachydaktylie Onemocnéni 18 Pripad(y/a)
324588 Familiarni dyskineze a facialni myokymie Onemocnéni 18 Pfipad(y/t)
Autozomalné recesivni geneticka vnimavost k
319569 mykobakterialni infekci zplisobena ¢asteénym Onemocnéni 18 Pripad(y/a)
IFNgammaR1 deficitem
300319 Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 2P Onemocnéni 18 Pripad(y/a)
261344 Trizomie 1q Onemocnéni 18 Pripad(y/a)
251523 Syndrf)m zahl"nujl'ci rekurentni infekce af zanét, Onemocnéni 18 Pripad(y/t)
zplisobené poruchou metabolismu zinku
2501 Metafyzarni chondrodysplazie, Spahruv typ Onemocnéni 18 PFipad(y/t)
238505 Autozomalné recesivni lymfoproliferativni nemoc Onemocnéni 18 PFipad(y/a)
2353 Schilbachiv-Rottliv syndrom Onemocnéni 18 PFipad(y/t)
228402 Mikrodelec¢ni syndrom 2¢23.1 Onemocnéni 18 Pfipad(y/a)
171719 Syndrom zahrnujici cutis laxa a marfanoidni habitus Onemocnéni 18 PFipad(y/t)
158025 Hereditarni progresivni mucindzni histiocytéza Onemocnéni 18 PFipad(y/t)
1449 Ring chromozom 7 Onemocnéni 18 Pripad(y/a)
1441 Ring chromozom 17 Onemocnéni 18 PFipad(y/t)
139515 Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 4J Onemocnéni 18 Pripad(y/a)
1272 Fineho-Lubinského syndrom Onemocnéni 18 PFipad(y/t)
99853 Ovarioleukodystrofie Subtype of disorder| 17 Pfipad(y/a)
93282 Spondyloepimetafyzarni dysplazie, typ PAPSS2 Onemocnéni 17 PFipad(y/a)
91131 DK1-CDG Onemocnéni 17 PFipad(y/t)
79283 Methylmalonova acidémie s homocystinurii, typ cbID |Subtype of disorder| 17 Pfipad(y/a)
69744 Cirkumskripcni palmoplantarni kypokeratéza Onemocnéni 17 PFipad(y/t)
633004 Syndrom s‘ouvis‘tveji'ci s KDM3B zal.'nlrnujl'ci’men}élm' Onemocnéni 17 Pripad(y/a)
retardaci, oblicejovou dysmorfii a maly vzrist
631085 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 86 Onemocnéni 17 Pripad(y/a)
560 MRSHS syndrom Onemocnéni 17 PFipad(y/t)
543470 Syndrom zahrnu;:fci opticko'u atr?fii, ajtalxii,.periferni Onemocnéni 17 Pripad(y/t)
neuropatii a celkové opozdéni vyvoje
502434 STAG?:vé’zany’ sym?rom zahrnujici mentéI’ni fetardaci, Onemocnéni 17 Pripad(y/t)
facialni dysmorfismus a gastroezofagealni reflux
500533 Syndrom zahrnujici polyhydramni?n, rr].egalencefalii a Onemocnéni 17 Pfipad(y/s)
symptomatickou epilepsii
X-vazana mentalni retardace s facialnim dysmorfismem,
480880 malym vzristem, choanalni atrézii omezena na Zenské Onemocnéni 17 Pfipad(y/t)
pohlavi
Syndrom postnatalni mikrocefalie, infantilni hypotonie,
477673 spastické diplegie, dysartrie a intelektové Onemocnéni 17 Pfipad(y/t)
Bez dal§iho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za '3999&&3?%@98&?& * oznaduje evropské udajp.

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
464760 Familidrni dutinkova anomalie papily Onemocnéni 17 Pripad(y/a)
Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom zptisobeny . . . .
436159 (0] 17pP d
CTLA4 haploinsuficienci nemocnent Fipad(y/@)
435988 Syndrom chronické atridlni a intestinalni dysrytmie Onemocnéni 17 P¥ipad(y/a)
Synd hrnujici ky vzrust, talni retardaci - - o
404443 yndrom za rnujlm'v’ys? yvzrus' mentalni retardaci a Onemocnéni 17 Pripad(y/d)
facialni dysmorfismus
399058 Distalni myopatie s pozdnim n.éstupem souvisejici s alfa- Onemocnéni 17 Pripad(y/t)
B krystalinem
Autozomalné recesivni syndrom zahrnujici cerebelarni
363429 ataxii, pyramidové jevy, nystagmus a okulomotorickou Onemocnéni 17 Pripad(y/a)
apraxii
353298 Roifmanlv syndrom Onemocnéni 17 Pripad(y/a)
Synd hrnujici t , nyst duodenalni - - o
3350 yndrom zahrnujici remcir nystagmus a duodenalni Onemocnéni 17 Pripad(y/d)
vied
324381 Hereditarni myozitida s inkluznimi télisky, typ 4 Onemocnéni 17 P¥ipad(y/t)
3204 Stormorkentiv-Sjaastadlv-Langsletiiv syndrom Onemocnéni 17 Pripad(y/a)
Geneticka vnimavost k mykobakterialni infekci
319595 Onemocnéni 17 PFipad(y/ut
zpUsobena ¢astecnym STAT1 deficitem ! ipad(y/d)
300530 Pseudohypoaldosteronismus, typ 2E Subtype of disorder| 17 Pfipad(y/u)
2318 Joubertlv syndrom s okulorenalnim defektem Onemocnéni 17 Pripad(y/a)
Ehlerstiv-Danlosti d usobeny deficit
230839 erstv-Danlostiv syn rc?m zpUsobeny deficitem Onemocnéni 17 PHipad(y/)
tenascinu-X
227976 Autozomalné recesivni atrofie optiku, typ OPA7 Onemocnéni 17 PFipad(y/t)
210141 Dédicna vrozena spasticka tetraplegie Onemocnéni 17 Pripad(y/a)
210115 Sterilni multifokalni osteon‘lyelitida s periostitidou a Onemocnéni 17 Pripad(y/d)
pustulézou
1954 Vrozena letalni erytrodermie Onemocnéni 17 PFipad(y/t)
1908 Aminopterinova/metotrexatova embryofetopatie Onemocnéni 17 Pripad(y/a)
1325 Syndrom zahrnujici kamptodaktylii a taurinurii Onemocnéni 17 PFipad(y/t)
1104 Syndrom anoftalmie-plus Onemocnéni 17 Pripad(y/a)
93357 SPONASTRIME dysplazie Onemocnéni 16 PFipad(y/t)
920 Syndrom zahrnujici ablefarii a makrostomii Onemocnéni 16 PFipad(y/t)
85198 Dysspondyloenchondromatéza Onemocnéni 16 Pripad(y/a)
71528 Obezita zplsobena deficitem prohormon konvertazy | (Subtype of disorder| 16 Pfipad(y/u)
69737 Bosleyho-Salihliv-Alorainyho syndrom Onemocnéni 16 PFipad(y/a)
641385 PASS syndrom Onemocnéni 16 PFipad(y/t)
63273 Distalni myopatievs po:stiien.l’m zadn:’ skupiny svalti nohy Onemocnéni 16 Pfipad(y/s)
a predni skupiny svall ruky
631076 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 83 Onemocnéni 16 Pripad(y/a)
53296 Familiarni kozni kolagenom Onemocnéni 16 PFipad(y/t)
488191 Zenska neplodnost zpsobena zastavou meidzy oocyti Onemocnéni 16 Pripad(y/a)
Synd hrnujici tick legii, tézké .
464282 yndrom zahrnulict spastickou paraplegt, texke Onemocnéni 16 Pfipad(y/t)
vyvojové opozdéni a epilepsii
457279 Syndrom zahrnujici r?entélni retardaci, r:nakrocefalii, Onemocnéni 16 Pripad(y/d)
hypotonii a poruchy chovani

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

397606 PrP systémova amyloidéza Onemocnéni 16 Pfipad(y/t)
Syndrom zahrnujici vrozenou sideroblastickou anémii, B-
369861 bunécnou imunodeficienci, periodickou horecku a Onemocnéni 16 Pripad(y/a)
opozdéni vyvoje
369852 Syndrom zahrnujici vrozenou neut.r:openii, myelofibrézu Onemocnéni 16 Pripad(y/t)
a nefromegalii
34514 Telethoninova pletencova svalova dystrofie R7 Onemocnéni 16 Pfipad(y/t)
33067 Metafyzarni chondrodysplazie Jansen Onemocnéni 16 Pripad(y/a)
319524 Kombinovana porucha oxidativni fosforylace, typ 15 Onemocnéni 16 Pripad(y/a)
319171 Distalni 17p13.1 mikrodelecni syndrom Onemocnéni 16 Pfipad(y/t)
314566 Primarni progresivni apraxie reci Onemocnéni 16 Pripad(y/a)
314376 Mekoniovy ileus zpﬁsobenz\'/cdeficitem guanylatcyklazy Onemocnéni 16 Pripad(y/t)
306734 Primarni dystonie, typ DYT21 Onemocnéni 16 Pripad(y/a)
306674 Syndrom Kufor-Rakeb Onemocnéni 16 PFipad(y/t)
293864 Syndrom zahrnujici hypoplé?ii pfavnkte?tu, stfevni atrézii Onemocnéni 16 Pfipad(y/a)
a hypoplasticky Zluénik
289601 Dédicny syndrom mnohoéet?\'/ch kalcifikaci arterii a Onemocnéni 16 Pripad(y/t)
kloubi
279943 Hereditarni neutrofilie Onemocnéni 16 PFipad(y/t)
261257 Syndrom distalni mikrodelece 17p13.3 Onemocnéni 16 Pripad(y/a)
2538 Syndrom zahrnujici mikrovga?trii a redukcni defekty Onemocnéni 16 Pripad(y/t)
koncetin
238455 Infantilni dystonie a parkinsonismus Onemocnéni 16 PFipad(y/t)
2102 Deficit GTP cyklohydrolazy | Subtype of disorder| 16 Pfipad(y/a)
2089 Glykogendza zplisobena dfeficitem jaterni Onemocnéni 16 Pripad(y/d)
glykogensyntazy
178355 Smithova-McCortova dysplazie Onemocnéni 16 PFipad(y/t)
1438 Ring chromozom 10 Onemocnéni 16 Pripad(y/a)
1231 Barbertiv-Saydv syndrom Onemocnéni 16 PFipad(y/t)
1195 Vrozena atransferinemie Onemocnéni 16 Pripad(y/a)
99954 Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 4H Onemocnéni 15 PFipad(y/t)
98949 Kompletni kryptoftalmie Subtype of disorder| 15 Pfipad(y/u)
96181 Maternalni uniparentalni dizomie chromozomu 6 Onemocnéni 15 Pripad(y/a)
90796 46,XY porucha po:I:f\ilzltf;?nvI;/f)zjg-T::zs‘,obena izolovanym Onemocnéni 15 Pfipad(y/d)
90400 Skleromyxedém bez monoklonalni gamapatie Subtype of disorder| 15 Pfipad(y/a)
88620 Izolovana vrozena anosmie Onemocnéni 15 Pripad(y/a)
88618 Psychomotoricka retardace zrfﬁsobena”deficitem S- Onemocnéni 15 Pripad(y/)
adenosylhomocystein hydrolazy

85146 Neurogenni skapuloperonedlni syndrom, Kaeserav typ Onemocnéni 15 Pripad(y/a)
79351 Defmtii;?::;::}/jze‘:::i:j:l,txdr:agenazy' Subtype of disorder| 15 Pfipad(y/a)
79325 ALGS8-CDG Onemocnéni 15 Pfipad(y/t)
Bez dalsind @F&heni jsou zyferejnéné idaje uvedené za cel{AW@3EERGicka * oznatuje evropské udajp.  Onemocnéni 15 Pipad(y/0)

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

** Tyto Udaje se reviduji

Orphanet Report Series - Prevalence a incidence vzdcnych onemocnénti: Bibliografické iidaje - Rijen 2024 - Vyddni 2
https: //www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by decreasing prevalence or cases CZ.pdf



https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence_of_rare_diseases_by_decreasing_prevalence_or_cases_CZ.pdf

ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

79284 Methylmalonova acidémie s homocystinurii, typ cbIF |Subtype of disorder| 15 P¥ipad(y/a)
79149 Dermochondrokornealni dystrofie Onemocnéni 15 Pripad(y/a)
Vrozena membrandzni nefropatie zplisobena
69063 | rozem: anozii nelropatie zp e Onemocnéni 15 Pripad(y/t)
aloimunizaci maternalni anti-neutralni endopeptidazou
631248 Mitchelliv syndrom Onemocnéni 15 Pfipad(y/a)
619363 Novorozenecké tézké r:nulltisystf,moyé autoinflamatorni Onemocnéni 15 Pripad(y/t)
onemocnéni se zvySenym IL18
599507 Ziskany deficit faktoru XI Onemocnéni 15 P¥ipad(y/a)
570371 Barttertiv syndrom typu 5 Subtype of disorder| 15 Pfipad(y/a)
53606 Syndrom zahrnujicvi Iet?’lni ar:frc’)grypézou a nemoc bunék Onemocnéni 15 Pripad(y/t)
prednich misnich rohi
Encefalopati usobena h itochondrialnih
527276 ncefalopatie zplso .ena p’OFI:IC czuvml o’c ondrialniho a Onemocnéni 15 Pripad(y/)
peroxizomalniho $tépeni
521426 Neurovyvojova porucha asociovana s PLAA Onemocnéni 15 Pfipad(y/a)
513456 Syndrom zat]rnlujl'cj rrienté!rlﬁ r’etardaci, .zéchvaty, Onemocnéni 15 Pripad(y/t)
abnormalni chizi a facialni dysmorfismus
Synd X-vazanych keloidnich jizev, snizené kloubni . . . .
482606 yndrom ) .vazanylci ? oidnic vjlze.v shizené ( oubni Onemocnéni 15 Pripad(y/)
mobility a zvySeného poméru jamky a terce
Aut alné dominantni mitochondridlni ti
457050 utozomalné orr.unan ni m’| o?von’ rialni myopatie s Onemocnéni 15 Pripad(y/)
intoleranci cviceni
456369 Myopatie s polyglukosanovymi télisky, typ 2 Onemocnéni 15 PFipad(y/t)
447997 Syndrom zahrnujici spa:sticlkou tetra’plt-::gii: tenké c?rpus Onemocnéni 15 Pripad(y/d)
callosum a progresivni postnatalni mikrocefalii
436169 Thrombomodulin-vazana krvaciva porucha Onemocnéni 15 Pripad(y/a)
436144 Syndror? zahr?ujici intralfterinnl' rﬁsvtovo’u restrvikci, .maI\'/ Onemocnéni 15 Pripad(y/d)
vzrist a diabetes s nastupem v ¢asné dospélosti
401768 Proximalni myopatie s extrapyramidovymi ptiznaky Onemocnéni 15 Pripad(y/a)
Svnd hrmuiici neriferni tii, i, — - -
397744 yndrom zahrnujici peri er|’1| neuropatii, myopatii Onemocnéni 15 Pripad(y/d)
chrapot a ztratu sluchu
397615 Obezita zplsobena deficitem CEP19 Subtype of disorder| 15 Pfipad(y/u)
329324 Inverzni Klippellv-Trénaunaylv syndrom Onemocnéni 15 PFipad(y/t)
314647 Neprogresivni cerebelarni ataxie s mentalni retardaci Onemocnéni 15 Pripad(y/a)
314432 Syndrom zahrnujici hernia Spiegeli a kryptorchismus Onemocnéni 15 PFipad(y/t)
Tézka mentalni retardace a progresivni spasticka
280763 z ! p gresivni spastl Onemocnéni 15 Pripad(y/a)
paraplegie
Synd hrnujici hocetné 8 vyvojové vady, - - .
280633 yndrom zahrnujici mno ctf:e nfe vrozené vyvojové vady Onemocnéni 15 Pripad(y/d)
hypotonii a zachvaty
250984 Autozomalné recesivni Sticklerliv syndrom Subtype of disorder| 15 Pfipad(y/u)
Hereditarni sklerozujici poikilodermie s ucasti Slach a
221043 ftarni zujicl ppl'ic' 1€ s ucastl Onemocnéni 15 PFipad(y/di)
2075 Genitopalatokardidlni syndrom Onemocnéni 15 Pripad(y/a)
1901 Ehlerstiv-Danlostiv syndrom, typ dermatosparaxis Onemocnéni 15 Pfipad(y/t)
171680 Lisencefalie zptisobena mutaci TUBA1A genu Onemocnéni 15 Pripad(y/a)
137754 Neurologické stavy spojené s deficitem aminoacylazy 1 Onemocnéni 15 Pfipad(y/t)
93356 Spondyloepimetafyzarni dysplazie, typ Missouri Onemocnéni 14 Pripad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

90390 Syndrom anonychiie s onychodystrofii Subtype of disorder| 14 Pfipad(y/u)
88659 Autozomalné dominantni progresivni nefropatie s Onemocnéni 14 Pripad(y/t)
hypertenzi
75378 Oligokonalni trichromazie Onemocnéni 14 P¥ipad(y/0)
PUM1-asociovany syndrom zahrnujici vyvojovou
589515 ¥ sy .. z ) Jictvyvol Onemocnéni 14 P¥ipad(y/h)
poruchu, ataxii a zachvaty
562528 Syndrom z.avhr:nujl’civrozejlé kontravktlljry,ko?(':etin a Onemocnéni 14 Pripad(y/t)
obliceje, hypotonii a opozdény vyvoj
508529 Generalizov?nla' bazaﬁ!niepidc;rmolysis buIIosao simplex s Onemocnéni 14 Pripad(y/t)
koZni atrofii, jizvenim a ztratou vlast
Syndrom X-vazané intelektové nedostatecnosti,
480907 celkového vyvojového opozdéni, facialniho dysmorfismu Onemocnéni 14 Pripad(y/a)
a kaudalni regrese
480483 Progresivni familiarni intrahepatalni cholestaza, typ 4 |Subtype of disorder| 14 Pfipad(y/a)
466718 Zvrasnéna pigmentova epite}opatie sitnice ostrova Onemocnéni 14 Pripad(y/@)
Martinik
Syndrom zahrnujici mikrocefalii, mentalni retardaci,
457351 senzorineuralni ztratu sluchu, epilepsii a abnormalni Onemocnéni 14 P¥ipad(y/t)
svalovy tonus
Autozomalné recesivni tézka kongenitalni neutropenie . . ” o
423384 o 14P d
zpUsobena deficitem JAGN1 nemocnent Fipad(y/a)
401849 Autozomalni spasticka paraplegie, typ 72 Onemocnéni 14 Pripad(y/a)
397758 Retinalni dystrf)fie s.vnitFn.i reltinélni c{ysfunkci a Onemocnéni 14 Pripad(y/@)
anomaliemi gangliovych bunék
371007 Vrozena svalova dystrofie s hyperlaxitou Onemocnéni 14 P¥ipad(y/t)
Syndrom zahrnujici mikrokorneu, myopicko . . .. .
369970 v z ,uj,l I, I . 4, myopickou Onemocnéni 14 Pfipad(y/a)
chorioretinalni atrofii a telekantus
369920 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 9 Onemocnéni 14 P¥ipad(y/t)
X-va g talni tizeni zpUisobené GRIA3
364028 vazane mentaini pos ’|z.en| .zpuso ene Onemocnéni 14 Pripad(y/a)
anomaliemi
36355 Defekt P2Y12 Onemocnéni 14 Pripad(y/a)
3363 Syndrom zahrnujl'ci.tr’ich.omegalii, r.)igrrjentovou Onemocnéni 14 Pfipad(y/d)
degeneraci sitnice a trpaslictvi
320375 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 55 Onemocnéni 14 P¥ipad(y/t)
Syndrom zahrnujici maly vzrist, onychodysplazii, facialni . . . .
314394 v z aiet . yvzri y. ’y plazil tain! Onemocnéni 14 Pfipad(y/a)
dysmorfismus a hypotrichézu
Syndrom zahrnujici leukoencefalopatii, anomalie . ., . .
314051 Onemocnén 14 Pripad
thalamu a mozkového kmene a vysokou hladinu laktatu : ipad(y/a)
313892 Opoidéni vyvoje a feéi zplisobené SOX5 deficitem Subtype of disorder| 14 Pfipad(y/u)
Syndrom zahrnujici kudrnaté vlasy, akralni keratodermii . ., . .
307766 v z ujerku V v ! " Onemocnéni 14 Pripad(y/a)
a zubni kaz
Autozomalné recesivni cerebelarni ataxie s nastupem
284289 utoz vni cerebelarni ataxi UPEMV | Gnemocnéni 14 P¥ipad(y/d)
dospélém véku
284139 Larsen-like syndrom, typ B3GAT3 Onemocnéni 14 Pf¥ipad(y/t)
2789 Syndrom lateralni meningokély Onemocnéni 14 Pripad(y/a)

Bez dalsiho upresnéni jsou zverejnene udaje uvedence za cely svet. Hvezdicka * oznacCuje evropske udaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
2719 Syndrom okulocerebralni hypopigmentace, Crosstiv typ Onemocnéni 14 P¥ipad(y/h)
261323 Syndrom mikrodelece 219q22.11q22.12 Onemocnéni 14 Pripad(y/a)
2435 Syndrom zahrnuvjicvi h’ypao- a hyperr’nellanézm' k?ini Onemocnéni 14 Piipad(y/d)
makuly, opozdény rist a mentalni retardaci
238750 Mikrodele¢ni syndrom 4q21 Onemocnéni 14 P¥ipad(y/h)
2378 Laurinové-Sandrow(v syndrom Onemocnéni 14 Pripad(y/a)
199351 Dystonie a parkinsonismus s nastupem v dospélosti Onemocnéni 14 Pf¥ipad(y/0)
1791 Frontofacionazalni dysplazie Onemocnéni 14 Pripad(y/a)
168796 Syndrom srdce-ruka, slovinsky typ Onemocnéni 14 P¥ipad(y/h)
1516 Kraniofacialni dyssynostéza Onemocnéni 14 Pripad(y/a)
139578 Hereditarni senzoric.ké a autonomr'ill’ neuropatie se Onemocnéni 14 Pripad(y/@)
spastickou paraplegii
137783 Syndrom vrozenych letalnich kontraktur, typ 3 Onemocnéni 14 Pripad(y/a)
1193 Atkinové-Flaitzové syndrom Onemocnéni 14 P¥ipad(y/t)
96055 Tetrazomie 21 Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
939 3-hydroxyizobutyratova acidurie Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
85174 Pseudodiastroficka dysplazie Onemocnéni 13 P¥ipad(y/t)
79502 Keratoderma palmoplantaris punctata, typ 2 Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
79478 Griscelliho nemoc, typ 3 Subtype of disorder| 13 PFipad(y/u)
79329 MGAT2-CDG Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
69739 Athabasky syndrom dysgeneze mozkového kmene Onemocnéni 13 P¥ipad(y/t)
66631 CEDNIK syndrom Onemocnéni 13 P¥ipad(y/t)
633014 Syndrom souvisejl'cvl’ svSL’C1’2A'2 zahrnujl’tl:l’ s’enzorinel.frélm’ Onemocnéni 13 Pripad(y/t)
hluchotu, opozdéni vyvoje a mentalni retardaci
631068 Autozomalné dominantni spasticka paraplegie, typ 80 Onemocnéni 13 Pfipad(y/t)
611247 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 11 Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
Syndrom zahrnujici casné letalni vrozené malformace . . .. .
610569 ! mozku souv:sejl'ci s KIAA1109 a artrogryp6zu Onemocneni 13 Pfipad(y/d)
556085 Kalcifikujici Ieukoencefalf)patie’s .("iasn\'/m nastupem a Onemocnéni 13 Pripad(y/d)
kostni dysplazii
542657 I1zolovana hyperchlorhidréza Onemocnéni 13 P¥ipad(y/t)
538963 Kombinovana imunodeficience zplUsobena deficitem ITK Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
538006 Autozomalné rc.ecesivn.i Ieltélnl' neonatéln-l' axonalni Onemocnéni 13 Pripad(y/d)
senzorimotoricka polyneuropatie
50945 Blomstrandova letalni chondrodysplazie Onemocnéni 13 Pfipad(y/t)
476394 PMP2 asociovana Charcot-Marie-Toothova nemoc, typ 1 Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
466934 VPS11 asociov'ar.na' avufozomélné rec.esivnl' Onemocnéni 13 Pripad(y/d)
hypomyeliniza¢ni leukodystrofie
448251 Syndrom zahrnujici pro§resivni autozomalné recesivni Onemocnéni 13 Pfipad(y/d)
ataxii a hluchotu
443098 Nitrolebni hyperostéza Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
439212 Syndrom zahr.rilujici rriy?p'atii sméasn\’/m na'*‘s.tupem, Onemocnéni 13 Pripad(y/d)
areflexii, respiracni obtize a dysfagii
436274 Kozni forma pseudoxanthoma elasticum like s retinitis Onemocnéni 13 Pfipad(y/t)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
pigmentosa
436151 Syndrom zahrnujici n?fentla’lni retat:daci, expresivni afazii Onemocnéni 13 Pripad(y/t)
a facialni dysmorfismus
435438 Progresivni myoklonicka epilepsie, typ 7 Onemocnéni 13 Pfipad(y/t)
401953 Epizodicka ataxie se setfelou reci Onemocnéni 13 Pfipad(y/t)
399103 Distalni nebulin vazana myopatie s casnym nastupem Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
Hypomyelinizace s postizenim mozkového kmene a
363412 ypomy ) z P L. z , z . Onemocnéni 13 Pfipad(y/t)
michy a spasticitou dolnich koncetin
356978 D,L-2-hydroxyglutarova acidurie Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
329813 Celogenomova paternélnl’!.miparentélnidizomie v Onemocnéni 13 Pripad(y/t)
mozaice
Syndrom zahrnujici tézkou obezitu s casnym zacatkem a . . R
329249 Subt f disord 13 Pfipad
inzulinovou rezistenci, zpiisobeny SH2B1 deficitem |~ YP& OF dlsoraer fipad(y/a)
Synd hrnujici radioulnarni tézu, mik falii . . . .
3268 yndrom zahrnujici radiou na'\tm synostézu, mikrocefalii Onemocnéni 13 Pripad(y/)
a skoliézu
319605 X-vazana geneticka vnimavost k mykobakterialni infekci Onemocnéni 13 P¥ipad(y/t)
Geneticka vnimavost k mykobakterialni infekci
319547 o , , .. o éni 13 PFipad(y/ut
zptisobend kompletnim IFNgammaR2 deficitem nemocneni fipad(y/a)
313936 PENS syndrom Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
3097 Meachamové syndrom Onemocnéni 13 P¥ipad(y/t)
V a dédicna facialni ly iabilni ztrat
306530 rozena dédicna facialni paralyza s variabilni ztratou Onemocnéni 13 Pripad(y/d)
sluchu
Syndrom zahrnujici mentalni postiZeni, kataraktu, . . . .
3042 Onemocnén 13 Pripad
kalcifikaci usnich boltcti a myopatii ! ipad(y/d)
293958 Syndrom zahrm:jl'ci hyperfellc')rismus, preaurikalni sinus, Onemocnéni 13 Pripad(y/d)
punctal pits" a hluchotu
284160 Mikrodeleéni syndrom 8g21.11 Onemocnéni 13 P¥ipad(y/t)
Familiarni kortik istentni nefroticky synd
280406 amiliarni korti ore.ms er’1 n’| nefroticky syndrom se Onemocnéni 13 Pripad(y/d)
senzorineuralni hluchotou
2802 X-vazana sideroblasticka anémie a ataxie Onemocnéni 13 P¥ipad(y/t)
2319 Juberglv-Hayward(v syndrom Onemocnéni 13 P¥ipad(y/t)
Neziskany kombi y deficit h hypofy
231720 eziskany kom movany' e |c'| ’orfnonu ypofyzy s Onemocnéni 13 Pripad(y/d)
abnormalitami patere
1788 Akrofacialni dysost6za, Rodrigueztiv typ Onemocnéni 13 Pfipad(y/t)
178377 Syndrom zahrnujici ost.eosklerélzu, opoZdény vyvoj a Onemocnéni 13 Pfipad(y/d)
kraniosynostozu
171612 Autozomalné dominantni spasticka paraplegie, typ 37 Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
168549 Axialni spondylometafyzarni dysplazie Onemocnéni 13 Pfipad(y/t)
1435 Syndrom zahrnujici choroideremii, hluchotu a obezitu Onemocnéni 13 Pripad(y/a)
140969 Saldintiv-MainzerGv syndrom Onemocnéni 13 Pfipad(y/t)
101102 Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 2H Onemocnéni 13 Pfipad(y/t)
99672 Friedtv syndrom zub( a nehtt Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
98772 Spinocerebelarni ataxie, typ 19/22 Onemocnéni 12 Pfipad(y/t)
96186 Maternalni uniparentalni dizomie chromozomu 20 Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
Bez dalsih@RF2Ren jsou mbereinNARRN SR B ZANYIChMENtaIni et Rr ARGl dah, Onemocnéni 12 Pipad(y/a)

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
makrocefalii a makroorchidismus
844 Sinova tachyarytmie s kratkym PR intervalem Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
79328 ALG9-CDG Onemocnéni 12 Pfipad(y/h)
Syndrom podobny Bohring-Opitzovu syndromu . . .
603689 (0] 12pP d
souvisejici s KLHL7 nemocnent Fipad(y/@)
Syndrom zahrnujici mikrocefalii, tézkou mentalni .
597743 (0] éni 12 Pfipad
retardaci a viceCetné vrozené vady souvisejici s SETD2 nemocnent fipad(y/d)
Syndrom zahrnujici ichtyézu, hypotrichdzu a . . . .
59303 ¥ z J Y, yoz .y.p z Onemocnéni 12 Pfipad(y/a)
sklerotizujici cholangitidu
Syndrom zahrnujici skeletalni dysplazii, imunodeficienci . . .. .
508533 v z ! N . Y p z . Onemocnéni 12 Pfipad(y/a)
T bunék a opozdéni vyvoje
Syndrom zahrnujici zachvaty s Casnym nastupem,
505237 anomalie distalni ¢asti koncetin, facidlni dysmorfismus a Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
celkové opozdéni vyvoje
496689 Syndrom zahrnujl't.:i !(yff)skolic.’)zu, lateralni at"rofii jazyka Onemocnéni 12 Pripad(y/d)
a hereditarni spastickou paraplegii
459033 Ataxie a okulomotoricka apraxie, typ 4 Onemocnéni 12 P¥ipad(y/t)
442582 AH amyloidéza Onemocnéni 12 Pfipad(y/a)
420573 Tézky kombinovany imunodeficit zptisobeny deficitem Onemocnéni 12 Pripad(y/d)
CTPS1
PRKAR1B-va A d tivni d o
412066 v.azana net'lro leg.e(lera 'vni demence s Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
intermediarnimi filamenty
Syndrom zahrnujici hypohidrézu, hypoplazii zubni
363523 skloviny, palmoplantarni keratoderma a mentalni Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
retardaci
314585 Syndrom nadmérného vzristu vazany na 15q Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
300570 Kortikalni d\!sgenezle s ponfocerebelérm’ hypoplazii Onemocnéni 12 Pripad(y/d)
zpusobena mutaci v TUBB3 genu
300547 Autozomalné recesivni infantilni hyperkalcémie Onemocnéni 12 P¥ipad(y/t)
2935 Zkfizena polysyndaktylie Onemocnéni 12 Pfipad(y/a)
2919 Orofaciodigitalni syndrom, typ 5 Onemocnéni 12 P¥ipad(y/t)
284460 Akutni anularni zevni retinopatie Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
280620 Progresivni myoklonicka epilepsie, typ 6 Onemocnéni 12 P¥ipad(y/t)
Syndrom zahrnujici recesivni mentalni retardaci,
280384 motorickou dysfunkci a mnohocetné kloubni Onemocnéni 12 P¥ipad(y/t)
kontraktury
2662 KeipertQv syndrom Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
2579 Syndrom za.hrnujl’ci svanYou atrofii, a.taxii, retinitis Onemocnéni 12 Pripad(y/d)
pigmentosa a diabetes mellitus
254531 Syndrom paternalni hypomethylace 14q32.2 Subtype of disorder| 12 Pfipad(y/u)
Syndrom zahrnujici juvenilni katarakta, mikrokornea a . ., . .
247794 v z unt IJUV’ ' ' . ! Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
renalni glykosurii
Dominantni hypofosfatémie s nefrolitidzou nebo . ., . .
244305 ) Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
osteoporézou
238763 Sekundarni glaukom se sférofakii/ectopia lentis a Onemocnéni 12 Pfipad(y/t)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
megalokornea
2224 Hypertryptofanemie Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
217377 Syndrom mikroduplikace Xp11.22-p11.23 Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
217346 Mikrodelecni syndrom 19q13.11 Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
210571 Dystonie 16 Onemocnéni 12 Pfipad(y/t)
209973 Benigni infantilni familiarni no¢ni alternujici hemiplegie Onemocnéni 12 Pfipad(y/h)
199340 Svalova dystrofie, Selcenové typ Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
1784 Akrofrontofacionazalni dysostéza Onemocnéni 12 Pfipad(y/h)
171829 Syndrom delece 6q16 Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
166035 Metafyzarni chondrodysplazie s retinitis pigmentosa Onemocnéni 12 Pfipad(y/t)
1555 Syndrom zahrnujici cuti:s gyrata, ’acanthosis nigricans a Onemocnéni 12 Piipad(y/s)
kraniosynostézu
1487 Cooksové syndrom Onemocnéni 12 P¥ipad(y/t)
1473 Syndrom zahrnujici kolollaor:n uvey, rc.>z§tép patraartua Onemocnéni 12 Pripad(y/t)
mentalni retardaci
1458 CODAS syndrom Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
141148 Hemifacialni myohyperplazie Onemocnéni 12 P¥ipad(y/t)
1179 Benigni paroxyzmalni tonick\./” pohled détského véku s Onemocnéni 12 Pripad(y/t)
ataxii
Syndrom zahrnujici alopecii, epilepsii, pyorrheu a . . R
1008 ey B Onemocnéni 12 Pripad(y/a)
mentalni retardaci
100046 Autozomalné d.ominantni stfedné zdvaina Charcotova- Onemocnéni 12 Pripad(y/d)
Marieova-Toothova nemoc, typ D
98912 Distalni myopatie s pozt!nl’monéstupem, Markesberyho- Onemocnéni 11 Pfipad(y/d)
Griggsuv typ
96172 Ring chromozom 3 Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
Hyperlaxita kiiZze zplGsobena deficitem vitamin K- ., » .
91135 v dependentnz:h koagulaénich faktord Onemocnéni 11 Pfipad(y/d)
91132 Ichtyéza s hypotrich6zou Onemocnéni 11 P¥ipad(y/t)
85336 X-vazany neurodegenerativni syndrom, Hamelav typ Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
83629 Syndrom zahrnujici Ieukoencefa!o.;.)atii a metafyzarni Onemocnéni 11 Pripad(y/d)
chondrodysplazii
79324 ALG12-CDG Onemocnéni 11 P¥ipad(y/t)
79076 Juvenilni polypéza v détském véku Subtype of disorder| 11 Pfipad(y/a)
620368 EGF aso-ciovana' primarni hyponjagne'zémie 3 Onemocnéni 11 Pripad(y/@)
intelektovou nedostatecnosti
Syndrom zahrnujici primarni hypomagnezémii,
620363 generalizované zachvaty, intelektovou nedostatecnost a Onemocnéni 11 P¥ipad(y/t)
obezitu
Tézka neurovyvojova porucha souvisejici s NRXN1,
600663 motorické stereotypie, chronicka zacpa a poruchy cyklu Onemocnéni 11 P¥ipad(y/t)
spanek-bdéni
597738 Luscan-Lumish syndrom Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
572798 WARS2-vazany kombinovany defekt oxidativni Onemocnéni 11 Pripad(y/d)
Al 1nXnA ] H A fosf’or Iac X * aduio ovrancled ndas

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

569816 CELSR1-vazany primarni lymfedém s pozdnim nastupem Onemocnéni 11 P¥ipad(y/0)
555407 Deficit NAD(P)HX epimerazy Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
Syndrom zahrnujici kojeneckou hypotonii,
522077 okulomotorické anomalie, hyperkinetické pohyby a Onemocnéni 11 P¥ipad(y/a)
opozdéni vyvoje
521450 LAMAS5-vazany multisystémovy syndrom Onemocnéni 11 P¥ipad(y/0)
521406 Syndrom zahrnujici dystonii,lpa.r:kinsonismus a Onemocnéni 11 Pripad(y/@)
hypermanganémii
521308 Syndrom zahrnujl'cifroln.tonazéllm’ dyfpl.a'zii, rozStép nosu Onemocnéni 11 Pripad(y/@)
a anomalie horni koncetiny
506307 Strommuv syndrom Onemocnéni 11 P¥ipad(y/t)
477749 Autozomalné dominantni pontinnl'.r’nikroangiopatie s Onemocnéni 11 Pripad(y/@)
leukoencefalopatii
468661 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 74 Onemocnéni 11 P¥ipad(y/t)
464724 Syndrom jaterniho selhani kojenct vazaného na horecku Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
457185 Neonatalni encefalomyop.ative, ,kalrdivomyopatie a Onemocnéni 11 Pripad(y/@)
syndrom respiracni tisné
Syndrom zahrnujici kognitivni poruchu, hrubé rysy
444077 obliceje, srdecni defekty, obezitu, plicni poruchu, nizky Onemocnéni 11 P¥ipad(y/t)
vzrust a skeletalni dysplazii
444051 Mikrodele¢ni syndrom 20q11.2 Onemocnéni 11 Pfipad(y/a)
444013 Kombinovany deficit oxidativni fosforylace, typ 23 Onemocnéni 11 Pfipad(y/a)
443988 Ventrikulomegalie a cysticka choroba ledvin Onemocnéni 11 P¥ipad(y/t)
397937 Myopatie s polyglukanovymi télisky, typ 1 Onemocnéni 11 Pfipad(y/a)
352712 Syfidrom zal?r.nujit.:i f.acia'lni d\{smlorfisomus, Onemocnéni 11 Pripad(y/d)
imunodeficienci, livedo a nizky vzrist
330050 Letalni encefalc')patit? zr')ﬁsobené mvitvocho'ndriélni a Subtype of disorder| 11 Pripad(y/@)
peroxisomalni poruchou stépeni
319189 Familiarni kortikalni myoklonus Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
313884 Mikrodeleéni syndrom 12p12.1 Subtype of disorder| 11 Pfipad(y/u)
313855 FGFR2-vazana dysplazie s pokfivenymi dlouhymi kostmi Onemocnéni 11 P¥ipad(y/t)
313850 Infantilni cerebelarni a retinalni degenerace Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
300293 Pfechodna infantilni hyper'triglyceridémie a Onemocnéni 11 Pripad(y/d)
hepatosteatoza
2987 Syndrom antekubitalnich pterygii Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
2959 Syndrom zahrnujici progeri’i, maly vzrist a pigmentové Onemocnéni 11 Pripad(y/@)
névy
2854 Fuhrmanntiv syndrom Onemocnéni 11 P¥ipad(y/t)
2832 Syndrom zahrnujici kré’tké tvar’zélr:i ploténky a absenci Onemocnéni 11 Pfipad(y/d)
dolnich ocnich ras
280553 Fatalni infantilni hypertonicka myofibrilarni myopatie Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
261349 Syndrom mikrodelece 2p15p16.1 Onemocnéni 11 P¥ipad(y/t)
238744 MDN syndrom Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
2329 Karschiiv-Neugebaueriv syndrom Onemocnéni 11 P¥ipad(y/t)
228169 Autozomalné dominantni striatova neurodegenerace Onemocnéni 11 Pripad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
2253 Fovealni hypoplazie asociovanaa s presenilni kataraktou Onemocnéni 11 P¥ipad(y/0)
221120 Pseudoaminopterinovy syndrom Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
217390 Kombinovana imunodeficience zplGsobena deficitem Onemocnéni 11 Pfipad(y/)
DOCK8
2163 Syndrom zahrnujici holoprosencefalii a kraniosynostézu Onemocnéni 11 P¥ipad(y/a)
210133 Syndrom zahrnu.jl’ci.let:|konychia totali:v., Iféze podobné Onemocnéni 11 Pripad(y/@)
acanthosis nigricans a abnormalni vlasy
2016 Syndrom zahrnujici rozstép patra a lateralni synechie Onemocnéni 11 P¥ipad(y/0)
1757 Syndrom zahrnujici fibularni dimelii a diplopodii Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
168624 Familiarni skafocefalie, McGillivraylv typ Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
168588 Hyperandrogenismus zpﬁsol’oen\'/ deficitem kortison Onemocnéni 11 Pfipad(y/)
reduktazy
166282 Familiarni "sick sinus" syndrom Onemocnéni 11 Pripad(y/a)
166272 Goldblattiv syndrom Onemocnéni 11 Pfipad(y/a)
1660 Dermoodonto dysplazie Onemocnéni 11 Pfipad(y/a)
1497 X-vazana komplikovana dysgeneze corpus callosum |Subtype of disorder| 11 Pfipad(y/a)
1479 Syndrom zahrnujici'def’ekt’sept? sini a poruchy Onemocnéni 11 Pripad(y/@)
atrioventrikularniho prevodu
1031 Syndrom zahrnujici amelcfg(?nesis imperfecta a Onemocnéni 11 Pripad(y/@)
nefrokalcinézu
99807 PEHO-like syndrom Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
99329 48,XYYY syndrom Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
97340 Hunter-McAlpinové syndrom Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
97240 Zebra body myopatie Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
968 Akromegalicka dysplazie, HunterGv-Thompsontv typ Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
96178 Ring chromozom 16 Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
958 Akrorenomandibularni syndrom Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
93599 Primarni hyperoxalurie, typ 2 Subtype of disorder| 10 Pfipad(y/u)
93406 Syndaktylie, typ 5 Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
93398 Genochondromatdza, typ 2 Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
93347 Anauxeticka dysplazie Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
916 Aaseho-Smithliv syndrom Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
90398 Lokalizovany lichen m.Yxt’edematosui:. se smiSenymi prvky Subtype of disorder| 10 Pripad(y/@)
z jinych podtypa
86918 Syndrom zahrnujici difuzni palm?plantérni keratoderma Onemocnéni 10 Pripad(y/d)
a akrocyandzu
85329 X-véza.rjy’l sy|.1’drc’>m zahrm.ljl’ci mentélnl’.ret,ardaci: ’ Onemocnéni 10 Pfipad(y/a)
hypotonii, facidlni dysmorfismus a agresivni chovani
85274 Syndromicka X-vazana mentalni retardace 7 Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
85163 Syndrom zahrnujici hypomyelinizaci a vrozenou Onemocnéni 10 Pfipad(y/s)
kataraktu

79503 Ichthyosis hystrix Curthové-Macklinové Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
79281 Deficit alfa-N-acetylgalaktosaminidazy, typ 3 Subtype of disorder| 10 Pfipad(y/u)
79280 Deficit alfa-N-acetylgalaktosaminidazy, typ 2 Subtype of disorder| 10 Pfipad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
79279 Deficit alfa-N-acetylgalaktosaminidazy, typ 1 Subtype of disorder| 10 Pfipad(y/u)
79083 PPARG-vazana familiarni parcialni lipodystrofie Onemocnéni 10 Pripad(y/a)

Hyperinzulinismus zplUsobeny deficitem dehydrogenazy . . . .
71212 Onemocnéni 10 Pripad(y/a
3-hydroxyacyl-CoA s kratkym fetézcem pad(y/d)
641390 PsAPASH syndrom Onemocnéni 10 Pfipad(y/0)
641361 Syndrom zahrnu’jl'ci n(.e.uroonjové opcv)i(liénl’, hypoltonii, Onemocnéni 10 Pripad(y/@)
cerebelarni ataxii a poruchy srde¢niho vedeni
Syndrom zahrnujici fibrézu, neurodegeneraci a . . . .
621758 y z I z_ 3 & Onemocnéni 10 Pfipad(y/t)
mozkovou angiomatozu
Syndrom casné autoimunity, autoinflamace a . . . .
619948 y ] .. v Onemocnéni 10 Pfipad(y/h)
imunodeficience
611216 Syndrom zahrnujici a;')lastick’ou a?émii, mentalni Onemocnéni 10 Pripad(y/d)
retardaci a maly vzrist
Syndrom zahrnujici cerebelarni hypoplazii, mentalni
603448 retardaci, vrozenou mikrocefalii, dystonii, anémii a Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
ristovou retardaci
568062 PIEZOl-va’zan.a’ gen.er?lizované lymfaticka dysplazie s Onemocnéni 10 Pripad(y/d)
neimunitnim hydropsem plodu
Synd hrnujici B-bunéc i deficienci, ., . .
567502 vn rom’ za ml,mc,l unecnc')u’mjuno € |C|er'|cn Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
anomalii koncetin a urogenitalni malformaci
Syndrom zahrnujici vrozenou srdecni vadu, obli¢ejovy . . R
562569 Onemocnén 10 Pfipad
dysmorfismus a opozdény vyvoj spojeny s TMEM94 ! ipad(y/d)
531151 Mikrodeleéni syndrom 9¢21.13 Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
Synd hrnujici Zdéni, zachvaty, . . . .
529665 yn ro?1 lza rI‘IUJ’I(-:I neurovyvoiove OPOf éni zvac vaty Onemocnéni 10 PFipad(y/)
ocni anomalie, osteopenii a atrofii mozecku
Synd hrnujici mik falii, facialni d fi . . . . .
521445 yndrom zva ’rnujlu mi roceva ii , acialni : ysmorfismus Onemocnéni 10 PFipad(y/s)
ocni vady a mnohocetné vrozené vady
506358 GabrielGiv-de Vriesdv syndrom Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
495274 Charcot-Marie-Toothova nemoc, typ 2T Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
494344 RERE-vazany neurovyvojovy syndrom Onemocnéni 10 Pfipad(y/a)
468699 SLC39A8-CDG Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
Facialni dysmorfismus, opozdéni vyvoje a poruchy . . .
466950 Subtype of disorder| 10 Pfipad
chovani v disledku bodové mutace v genu WAC uotyp ! ipad(y/d)
466926 Syndrom zahrnujici kiece, skoliézu a makrocefalii Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
464443 COG6-CDG Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
Syndrom zahrnujici neurovyvojovou poruchu,
453504 kraniofacialni dysmorfismus, srdeéni vady a kyéelni [Subtype of disorder| 10 Pfipad(y/a)
dysplazii, zpGsobeny bodovymi mutacemi
Fatalni vrozena hypertroficka kardiomyopatie
439854 1 vrozena hypertrori lomyopat! Onemocnéni 10 PFipad(y/d)
zplisobena stiddanim glykogenu
420789 Autoimunitni encefalgpatie s parascfmnii a obstruktivni Onemocnéni 10 Pripad(y/d)
spankovou apnoi
401901 Huntington disease-like syndrom zptisobeny expanzemi Onemocnéni 10 Pfipad(y/s)
CI90RF72
399081 KLHL9-vazana distalni myopatie s nastupem v détském Onemocnéni 10 Pfipad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
véku
39 Akromelanédza Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
363400 Tézky neurodegenerativni syndrom s lipodystrofii Onemocnéni 10 Pfipad(y/h)
352737 Okulokutanni albinismus typ 1, citlivy na teplotu Subtype of disorder| 10 Pfipad(y/a)
352734 Okulokutanni albinismus. typ 1 s minimalnim mnoZstvim Subtype of disorder| 10 Pripad(y/a)
pigmentu
352641 Autozomalné recesivni ce’rebellérni ataxie se spasticitou Onemocnéni 10 Pfipad(y/s)
s pozdnim nastupem
35107 Desmosteroldza Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
3469 XK aprozencefalie Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
3439 Von Voss Cherstvoylv syndrom Onemocnéni 10 Pfipad(y/h)
33574 Deficit gamma-glutamylcysteinsyntetazy Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
3317 Torakolaryngopelvicka dysplazie Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
329228 Mikrocefalické p;,?;;;:l:ler}li:i?::hdw zplUsobené Onemocnéni 10 Pripad(y/d)
3259 Syndrom zahrnujici syvnc{aktyliio,vpolydaktylii a postizeni Onemocnéni 10 Pripad(y/d)
usniho lalGcku
324262 AutozomazI:ESr:;:;s‘l;n;l\ér&:::ad::ir(:tbee:rn| ataxie Subtype of disorder| 10 Pfipad(y/a)
319671 Mikrocefalické primordialni trpaslictvi, Alazamiho typ Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
314662 Segmentalni pro.gresivn.l’ slyn(ilrom nad’mferného vzrustu s Onemocnéni 10 Pripad(y/d)
fibroadipdzni hyperplazii
313906 Vrozené cysty pankreatu Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
309246 GM2 gangliosiddza, varianta AB Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
3032 NPHP3-vazany syndrom podobny Meckelovu Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
3023 Rasmussenové-Johnseniiv-Thomseniv syndrom Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
294016 Syndrom zahrnujici mikrocefalii a kapilarni malformace Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
2880 Deficit fosfoenolpyruvat karboxykinazy Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
284227 TEMPI syndrom Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
2839 Dysplazie panve a ramene Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
280794 Pseudoxantomatoézni difuzni koZni mastocytéza Subtype of disorder| 10 Pfipad(y/a)
280615 Hemoglobinopatie Toms River Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
276280 Syndrom zahrnujici hfemihyp?rplézii a mnohocetnou Onemocnéni 10 Pripad(y/@)
lipomatézu
2658 Lenzovo-Majewského hyperostické trpaslictvi Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
263482 Spondyloepifyzarni dysplazie, Maroteauxav typ Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
263458 Hyperinzulinemie zplUsobena deficitem INSR Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
2590 Spinalni svalova atrofie s pro.g’resivni myoklonickou Onemocnéni 10 Pripad(y/d)
epilepsii
254504 Inhalaéni botulismus Subtype of disorder| 10 Pfipad(y/u)
254411 Anularni atroficky lichen planus Onemocnéni 10 Pfipad(y/a)
2496 Syndrom zahrnujici mezomelii a synostozy Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
240112 Syndrom zahrnujici p.rogresivm’ supr'anu’k!faérnl’ obrnua Subtype of disorder| 10 Pripad(y/a)
progresivni nonfluentni afazii

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Syndromicka multisystémova autoimunitni choroba

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

228426 zpiisobend deficitem Itch Onemocnéni 10 Pfipad(y/a)
2955 Syndrom zahrnujici hypoplazii pankreatu, diabetes a Onemocnéni 10 Pripad(y/t)
vrozenou vadu srdce
220465 Laronliv syndrom s imunodeficienci Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
217335 RIN2 syndrom Onemocnéni 10 Pfipad(y/h)
210144 Letalni polymalformativni syndrom, Boisselové typ Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
2072 Syndrom zahran:::;ii ‘a,:::j:;‘:; ::::: :;::;ioftalmoplegu Subtype of disorder| 10 P¥ipad(y/u)
2047 Flynndv-Airdliv syndrom Onemocnéni 10 Pfipad(y/h)
2008 Akrokardiofacialni syndrom Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
169090 Kombinovana munc;ieAflcc::ean:;:pusobena dysfunkci Onemocnéni 10 Pripad(y/t)
166073 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 6 Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
163966 X-vazana dominantni chond:‘odyspla’zie, Chassaingliv- Onemocnéni 10 Pripad(y/d)
Lacombuv typ
1627 Delece 5935 Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
Syndrom zahrnujici X-vazanou mentalni retardaci,
1568 Dandyho-Walkerovu malformaci, postiZzeni bazalnich Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
ganglii a zachvaty
1471 Syndrom zahrnujici kolobom makuly a brachydaktylii Onemocnéni 10 Pripad(y/d)
typu B
1443 Ring chromozom 19 Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
1439 Ring chromozom 12 Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
1426 Greenbergové dysplazie Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
141007 Orofaciodigitalni syndrom, typ 9 Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
139426 Perioralni myoklonie s absencemi Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
139406 Encefalopatie zplUsobena deficitem prosaposinu Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
1336 Syndrom zahrnujici hyperkerat6zu a hyperpigmentace Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
1313 Syndrom infantilni choroidocerebralni kalcifikace Onemocnéni 10 PFipad(y/t)
1263 Bumerang dysplazie Onemocnéni 10 Pfipad(y/a)
1171 Syndrom.zahrnujl'ci .c.erebela'rrfi atax’ii, ’aref!exii, pes Onemocnéni 10 Pripad(y/@)
cavus, optickou atrofii a senzorineuralni ztratu sluchu
1150 Syndrom zahrnujici arthr.ogryposis multiplex congenita a Onemocnéni 10 Pfipad(y/d)
whistling face
101111 Spinocerebelarni ataxie, typ 25 Onemocnéni 10 Pfipad(y/a)
101007 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 27 Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
1010 Autozomalné dominantni p'almopla‘ntérnl’ keratoderma Onemocnéni 10 Pripad(y/d)
a vrozena alopecie
100994 Autozomadlné dominantni spasticka paraplegie, typ 13 Onemocnéni 10 Pripad(y/a)
99014 X-vazana Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 5 Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
94124 Spinocerebelarni ataxie, typ 1 s axonalni neuropatii Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
93952 X-vazana mentalni retardace, Hederdv typ Onemocnéni 9 PFipad(y/d)
93317 Spondylometafyzarni dysplazie, Sedaghatiantiv typ Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
85338 X-vazany syndrom zahrnujici mentalni retardaci, ataxii a Onemocnéni 9 PFipad(y/d)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.

BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
apraxii
85286 X-vazana mentalni retardace, Shashiové typ Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici kraniosynostézu, anomalie anu a . . .. .
85199 y z I Y , z Onemocnéni 9 Pr¥ipad(y/a)
porokeratézu
Syndrom zahrnujici makrostomii, preaurikularni vybézk . . .. .
83619 y z I ; P . yoezky Onemocnéni 9 Pr¥ipad(y/a)
a zevni oftalmoplegii
79405 Junkéni epidermolysis bullosa inversa Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
79322 DPM1-CDG Onemocnéni 9 Pr¥ipad(y/a)
636941 Syndrom zahrnujl'civaskulérn.l’ EhIersiE'iv-DanIosﬁv Onemocnéni 9 Pripad(y/ai)
syndrom a polymikrogyrii
631106 Spinocerebelarni ataxie, typ 49 Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
631082 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 85 Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
619233 Syndrom zahrnujl'tfl’dédi(“:nou’pe’rzistenci f'eta’lnl'ho Onemocnéni 9 PFipad(y/c)
hemoglobinu a mentalni retardaci
505208 3-metylglutakonova acidurie, typ 8 Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
Mitochondrialni synd hrnujici tii, - - o
502423 i ocv ondrialni sxn r<.>m zahrnujici m.yopa |.|' Onemocnéni 9 Pipad(y/d)
mozeckovou ataxii a pigmentovou retinopatii
Syndrom zahrnujici familiarni progresivni dystrofii . . .
488197 Onemocnén 9 Pripad
sitnice, kolobom duhovky a vrozenou kataraktu ! ipad(y/a)
480851 Hereditarni trombocytopénie s casnou myelofibréozou Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
Synd hrnujici ivni mik falii, kiece, . . . .
477814 yndrom zahrnujici progresilvn'l m’l roc? avu’ feCe Onemocnéni 9 Pipad(y/d)
korovou slepotu a vyvojové opozdéni
Ketoacidé tsobena deficit karboxylovéh
438075 etoacidéza zplUsobena defici ’em monokarboxylového Onemocnéni 9 Pipad(y/d)
transportéru 1
425120 STING-asociovana vaskulopatie s nastupem v détstvi Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
420561 Templové-Baraitsertiv syndrom Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
401945 Nemoc Moya-moya s achalazii s casnym nastupem Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
Te7ka kombi — defici Gsobena
397787 ezka kom |nova::ﬁ|:1it:r:"(el(;:lence zpusobena Onemocnéni 9 Pripad(y/a)
Periodicka ly distalni motorick tii
397750 eriodicka paralyza s '? a n'l motorickou neuropatii s Onemocnéni 9 Pipad(y/d)
pozdnim nastupem
397612 Syndrom zahrnujici makrocefalii a opoZdény vyvoj Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
370927 SSR4-CDG Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
363710 Spinocerebelarni ataxie, typ 37 Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
35704 Deficit L-arginin:glycin amidinotransferazy Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
35701 Deficit 3-hydroxy-3-methylglutaryl-CoA syntazy Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
352745 Okulokutanni albinismus, typ 7 Onemocnéni 9 PFipad(y/d)
329478 Adultni distalni myopatie zptisobena mutaci VCP Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
Autozomdlné dominantni stfedné pokrocila Charcotova-
324585 utoz ] ! I P I v Onemocnéni 9 PFipad(y/d)
Marieova-Toothova nemoc s neuropatickou bolesti
319199 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 53 Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
314679 Cerebro-facio-artikularni syndrom Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
314466 Atypicky Meigsiv syndrom Onemocnéni 9 PFipad(y/d)
Ehlers-Danlosi drom, f kyfoskolioticka . .
300179 ers-Danlostiv syncrom, forma kyroskalloticka s Subtype of disorder| 9 Pfipad(y/a)
Bez dal§iho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za celM%h‘?\t&Uiéka * oznaduje evropské udajp.

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Syndrom zahrnujici addukované palce na rukou a

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

2952 Onemocnéni 9 Pripad(y/u
artrogrypézu, Christiandv typ pad(y/a)
293948 Mikrodelecni syndrom 1p21.3 Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
293939 Distalni mikroduplika¢ni syndrom Xq28 Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
2808 Paralyza laryngealniho abduktoru Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici Moyamoya angiopatii, maly vzrtst,
280679 facialni dysmorfismus a hypergonadotropni Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
hypogonadismus
2680 Syndrom zahrnujici neuropatlii s hypomyelinizaci a Onemocnéni 9 PFipad(y/c)
artrogrypozu
263487 COG5-CDG Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
261190 Syndrom mikrodelece 15q14 Subtype of disorder| 9 Pfipad(y/a)
2557 Mietenslv syndrom Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
254525 Syndrom paternalni mikrodelece 14q32.2 Subtype of disorder| 9 P¥ipad(y/t)
251279 Syndrom zahrnujl'tfl’.mikro?ftalmii, re’tinitis pigmentosa, Onemocnéni 9 PFipad(y/c)
foveoschisis a druzy zrakového nervu
Hefmanského-Pudlakiv syndrom zplsobeny deficitem
231531 " v sy e y dend Subtype of disorder| 9 P¥ipad(y/t)
BLOC-1
Kombinovana imunodeficience T+ B+ zptisobena
231154 o éni 9 Pripad(y/d
parcidlnim RAG1 deficitem nemocnent Fipad(y/d)
Téika kombinovana imunodeficience zplsobena . . . .
228003 deficitem CORO1A Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
2913 Syndrom zahrnujici hypertevlovrismus, mikrocii a facialni Onemocnéni 9 PFipad(y/c)
rozstép
221039 Hereditarni sklerozujici poikilodermie, Wearyho typ Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
209951 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 18 Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
169095 Nelymfoidni cysticka dysgeneze brzliku Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici 46,XY poruchu pohlavniho vyvoje a
168558 nedostatecnost nadledvin zplsobenou deficitem Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
CYP11A1
X-vazana mentalni retardace s kraniofacioskeletalnimi
163979 vaz ! ! : mi Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
symptomy
1553 Curryho-Jonestiv syndrom Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
1512 Cranetiv-HeiselQv syndrom Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
140936 Lelistiv syndrom Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
137628 Syndrom zahrnujici srdecni anomalie a heterotaxii Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici kardiomyopatii, kataraktu a . . - .
1345 v z ul Iv , fomy ’p , . . . Onemocnéni 9 Pfipad(y/a)
onemocnéni bederni patere
1292 Syndrom zahrnujici brachymo.rfismus, onychodysplazii a Onemocnéni 9 PFipad(y/c)
dysfalangismus
1264 Trichoretinodentodigitalni syndrom Onemocnéni 9 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici plicni agenezi, srdecni defekt a . ., .. .
1120 v z ujict p ,', & f' : Onemocnéni 9 PFipad(y/d)
anomadlie prstu
Okularni albinismus s pozdné nastupujici
1000 ularni albinismus s poz upwiid Onemocnéni 9 PFipad(y/d)

senzorineuralni hluchotou

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
99330 49,XYYYY syndrom Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
98807 Primarni dystonie, typ DYT13 Onemocnéni 8 Pfipad(y/a)

922 Familiarni nazalni acilie Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
85273 X-vazana mentalni retardace, typ Abidiové Onemocnéni 8 Pfipad(y/a)
79350 Deficit 3-fosfoserinfosfatazy Subtype of disorder| 8 Pfipad(y/a)
79333 COG7-CDG Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
79323 MPDU1-CDG Onemocnéni 8 Pfipad(y/a)

Syndrom souvisejici s CPE podobny Praderovu-Williho
633028 v ! podobny Onemocnéni 8 Pipad(y/d)
syndromu
600731 Clark-Baraitserdv syndrom Onemocnéni 8 Pfipad(y/a)
597201 Zanétlivé onemocnéni stiev souvisejici s TRIM22 Onemocnéni 8 Pfipad(y/a)
Syndrom posteriorné-predominantni lisencefalie,
572013 Sirokého plochého mostu a michy a defektt kfiZicich Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
stfedni caru
Synd hrnujici sluch tii tick
542585 yndrom zahrnujici sluc ovciu neuropatii a optickou Onemocnéni 8 Piipad(y/d)
atrofii
536516 Myopaticky Ehlers-Danlostv syndrom Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
519388 Autozomalné recesivni dysgeneze predniho segmentu Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
514352 Syndrom zahfnu!'l'vcivrozen\'/ brachyefofagus: t\itrohrudni Onemocnéni 8 PFipad(y/c)
uloZeni Zaludku a obratlové anomalie
502430 Syndrom zahrnujici metopiclf\'/ hieben, ptdzu a facialni Onemocnéni 8 PFipad(y/c)
dysmorfismus
496790 Syndrom zahrnujici :j\tr?fii (lthikl‘.’vl, ?efiferm’ neuropatii a Onemocnéni 8 Pripad(y/)
vyvojové opozZdéni
G li a dyskinezi facialni tiZenil
494526 enera |zovan’a yskinezie s oro af:la nim postizenim s Onemocnéni 8 Piipad(y/d)
nastupem v kojeneckém véku
494444 Syndrom zahn:nujl'ci DIAPH1-vazanou senz.t.)rineurélni Onemocnéni 8 PFipad(y/c)
ztratu sluchu a trombocytopenii
476093 Aut?z?ma'lné'dominantni syr?.drom za.hrr.1ulj|'ci’distélni ) Onemocnéni 8 PFipad(y/c)
axonalni motorickou neuropatii a myofibrilarni myopatii
468684 CCDC115-CDG Onemocnéni 8 Pripad(y/0)
466722 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 77 Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
464336 BENTA nemoc Onemocnéni 8 Pripad(y/0)
Synd hrnujici kraniofacialni d fi , maly . . . .
459061 yn r?m za rnu’jllu raniofacialni ysm’or’lsmus m.a y Onemocnéni 8 Piipad(y/d)
vzrust, anomalie ektodermu a mentalni retardaci
Synd hrnujici mak falii, talni retardaci, . - o
457485 yndrom za rr)ujl.u rrlma rocefalii mer’1 alni re’: ardaci Onemocnéni 8 Piipad(y/d)
neurovyvojové poruchy a maly hrudnik
457406 Syndrom fatalnich mnohoéetny’ch mitochondrialnich Onemocnéni 8 PFipad(y/c)
dysfunkci, typ 4
438274 GCGR-vazana hyperglukagonémie Onemocnéni 8 Pipad(y/a)
Syndrom zahrnujici letalni neonatalni spasticitu a
435845 v z _u" I ! _I_ pasticiiu Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
epileptickou encefalopatii
435638 Mikrodeleéni syndrom 3p25.3 Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
420686 Syndrom zahrnujici vinité vlasy a palmoplantarni Onemocnéni 8 Pripad(y/)
L L keratoderma . L
- dislea-i-oznaduie-cvropsié-tdate:

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

Syndrom zahrnujici alakrimii, choreoatetézu a dysfukci . . . .
404454 y z I . z ¥ Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
jater
401942 Familiarni medianni rozstép horniho a spodniho rtu Onemocnéni 8 Pfipad(y/a)
397715 Joubertiiv syndrom s Jeuneho d.\./strofil' hrudniku vedouci| Onemocnéni 8 Pripad(y/ii)
k asfyxii
Silverav-Russelliv syndrom zplisobeny bodovymi
397590 Y z'_) 4 ¥ Subtype of disorder| 8 Pfipad(y/a)
mutacemi
Syndrom zahrnujici primarni mikrocefalii, mirnou . - o
391408 L L , .., Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
mentalni retardaci a diabetes s nastupem v mladi
370943 Syndrom zahrnl.inci ;.).oruchu autisfického spektra, Onemocnéni 8 Pripad(y/ii)
epilepsii a artrogrypdzu
352675 X-vazana Charcotova-Marieho-Toothova nemoc, typ 6 Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
Aut lné dominantni stfedné zavazna Ch tova-
352670 utozomalné 'omman ni stfredné zavazna Charcotova Onemocnéni 8 Piipad(y/d)
Marieova-Toothova nemoc, typ F
352649 Porucha vezikularniho transportu dopamin-serotonin v Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
mozku
352479 Autozomalné recesivni pletzelr;cové svalova dystrofie, typ Onemocnéni 8 PFipad(y/ii)
3474 CHIME syndrom Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
33572 Deficit 5-oxoprolinazy Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
331226 Nachylnost k infekci zpGsobena TYK2 deficitem Onemocnéni 8 PFipad(y/d)
Autozomadlné dominantni Charcotova-Marieova-
329258 Onemocnéni 8 Pripad(y/d
Toothova nemoc, typ 2Q ! fpad(y/a)
324321 Dysfunkce sinoatridlniho uzlu a hluchota Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
3219 Fountainliv syndrom Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
3216 Syndrom zahrnujici pFevovd.rll' nedoslychavost a Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
malformace vnéjsiho ucha
314811 Deficit ghrelinového receptoru Onemocnéni 8 Pripad(y/0)
Mitochondrialni hypertroficka kardiomyopatie s . . o
14637 p
31463 laktatovou acid6zou, zptisobena deficitem MTO1 Onemocnéni 8 Pripad(y/d)
N ti lych vlak isejici s kanalopatii
306577 europatie malyc )la c?n SOUVI’S?jICI s kanalopatii Onemocnéni 8 Piipad(y/d)
sodikovych kanala
306558 Syndrom zahrnujici pr’imérnl' m’ikr’oc'efalii, epilepsii a Onemocnéni 8 PFipad(y/ii)
permanentni neonatalni diabetes
306547 Syndrom 'zahrn'ujif:l' porencefalii, mikrocefalii a Onemocnéni 8 PFipad(y/ii)
bilateralni vrozenou kataraktu
3019 Ramonuv syndrom Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
2958 X-vazany syndrorr.l zahrnujici mfntélni retardaci, Onemocnéni 8 Pripad(y/ai)
dysmorfismus a atrofii mozku
2934 Syndrom zahrnujici polysyndaktylii a srdecni malformaci Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
Syndrom zahrnujici piebaldismus a neurologické
2885 v z ujict pt ismu urolost Onemocnéni 8 PFipad(y/d)
poruchy
2812 Syndrom tvrdé klzZe, typ Parana Onemocnéni 8 PFipad(y/d)
280325 Distalni monozomie 12p Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
280071 Vrozena porucha glykosylace, typ 1p Onemocnéni 8 PFipad(y/d)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

Syndrom zahrnujici predcasné starnuti, opoZzdéni vyvoje

276432 Onemocnéni 8 Pripad(y/a
a srdecni arytmie pad(y/d)
263665 Enteropatie NK-bunék Onemocnéni 8 Pfipad(y/a)
261483 Syndrom duplikace Xq27.3g28 Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
261211 Syndrom mikrodelece 16p11.2p12.2 Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
2563 MOMO syndrom Onemocnéni 8 Pfipad(y/a)
2561 Ackermantiv syndrom Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
254528 Syndrom maternalni mikrodelece 14q32.2 Subtype of disorder| 8 P¥ipad(y/ti)
251290 Parietalni foramina s kleidokranialni dysplazii Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
244310 RTF1-CDG Onemocnéni 8 Pfipad(y/a)
2371 Letdlni syndrom podobny Larsenovu Onemocnéni 8 Pfipad(y/a)
2351 Kousseffiiv syndrom Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
2326 Syndrom zahrnujici Kallmannlv syndrom a onemocnéni Onemocnéni 8 PFipad(y/c)
srdce
Syndrom zahrnujici mikrokorneu, posteriorni
231736 megalolentikonus, perzistentni fetalni vaskulaturu a Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
kolobom
Synd hnujici radialni h lazii, trifal alni . . . .
2952 yndrom zahnujici ra |i1 ni yp.o’p alzu' rifalangealni Onemocnéni 8 Piipad(y/d)
palce, hypospadii a maxilarni diastema
221054 Akrocefalopolydaktylie Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
2206 Vertebralni ankylozujici hyperostéza s tyl6zou Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
Synd hrnujici hyd falus, kost tebralni - - o
2180 yndrom za rt‘llHICI ydrocefalus, kos 0\'Ier ebralni Onemocnéni 8 Piipad(y/d)
dysplazii a Sprengelovu deformitu
2107 HallGv-Riggsiv syndrom Onemocnéni 8 PFipad(y/d)
2013 Syndrom zahrnujici rozstép patra, velké usi a malou Onemocnéni 8 PFipad(y/c)
hlavu
Synd hrnujici ektopii ¢ocky, chorioretinalni . . . .
1884 yndrom zahrnujici e ?pu ¢oc y chorioretinalni Onemocnéni 8 Piipad(y/d)
dystrofii a myopii
1852 X-vazana retinalni dysplazie Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
1824 Lowryho-Woodiv syndrom Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
178506 Kalcifikace mozku, typ Rajabové Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
Synd hrnujici ost tro
178389 yndrom zahrhulicl osteopetrozu a Onemocnéni 8 P¥ipad(y/d)
hypogamaglobulinémii
Syndrom zahrnujici derivaty Miillerova vyvodu, .. . .
1655 (o) 8P d
lymfangiektazii a polydaktylii nemocnent Fipad(y/a)
163956 X-vazana mentalni retardace, Nascimentové typ Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
Ehlerstiv-Danlosav syndrom, spondylocheirodysplasticky . . .
157965 u v sy typp v irodysplasticky Subtype of disorder| 8 PFipad(y/u)
1454 Joubertlv syndrom s vrozenou jaterni fibrézou Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
1450 Nadpoéetny ring/marker chromozom 8 Onemocnéni 8 PFipad(y/d)
Syndrom zahrnujici leukoencefalopatii, ataxii, . .. .
137639 Subtype of disorder| 8 Pfipad
hypodoncii a hypomyelinizaci uotyp ! fpad(y/a)
1366 Autozomalné recesivni pa!moplan.térni keratoderma a Onemocnéni 8 PFipad(y/c)
vrozena alopecie
Be: daliihn]ﬁls's%Znﬁni json zy Feinﬁn%ylmﬁqmp§9h9n;pmq‘afxtw&;%}#egglnazﬁ. y’sc]]k]e!lety‘!‘g;sjké ndaje Onemocnéni 8 Pﬁpad(y/ﬁ)

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

1318 Kampomelie, Cummingtiv typ Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
1278 Syndrom zahrnujici brachydaktylii a preaxidlni hallux Onemocnéni 8 PFipad(y/c)
varus
1226 Bamforthtiv-Lazarustiv syndrom Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
1188 Syndrom zahrnujici ataxii, hluchotu a mentalni retardaci Onemocnéni 8 Pripad(y/a)
99843 Deficit adheze leukocytd, typ Il Subtype of disorder 7 Pfipad(y/a)
99710 Punctate acrokeratoderma pigmentace podobna piham Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
93382 Brachydaktylie, typ A6 Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
93316 Spondylometafyzarni dysplazie, Schmidtuv typ Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
929 Syndrom zahrnujici achalazii a mikrocefalii Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
90103 Syndrom zahrnujici Charcotovu-!Vlalrieovu-To.othovu Onemocnéni 7 Pipad(y/)
nemoc, hluchotu a mentalni retardaci
85334 X-vazany neurodegenerativni syndrom, Bertiniho typ Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
85194 Spondylookularni syndrom Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
83620 Vrozeny malabsorpcni prﬁjern z’pﬁsobern'/ nedostatkem Onemocnéni 7 Pipad(y/)
enteroendokrinnich bunék
79094 Grangeové syndrom Onemocnéni 7 Pfipad(y/u)
71526 Obezita zplUsobena deficitem proopiomelanokortinu |Subtype of disorder 7 Pfipad(y/a)
65282 Carvajaltiv syndrom Onemocnéni 7 Pfipad(y/u)
631095 Spinocerebelarni ataxie, typ 44 Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
631088 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 87 Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
619953 Familiarni hyper.inflamato'rr.'u' lymfoproliferativni Onemocnéni 7 PHipad(y/ai)
imunodeficience
611201 Okulogastrointestinalni-neurovyvojovy syndrom Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
600691 Kombinovany deficit faktoru VIl a faktoru X Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
589608 Lineérm”hyp’)o!)igrvn?nt.ace a krani’ofa.ciélni a’syme.trie s Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
akralnimi, o¢nimi a mozkovymi anomaliemi
589527 Spinocerebelarni ataxie typu 45 Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici nizky vzrust, skeletalni dysplazii,
589442 degeneraci sitnice, mentalni retardaci a senzorineuralni Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
ztratu sluchu
562559 Syndrom zahrnujici pFedr"u’ ("ielistni pro.:)truzi, strabismus a Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
mentalni retardaci
544628 Syndrom zahrnuji(’:i a’typicky. Fanf:o.niho syndrom a Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
neonatalni hyperinzulinismus
538101 Vrozena axonalni neuropatie s encefalopatii Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
536532 Ehlerstiv-Danlostiv syndrom, typ 2 podobny klasickému Onemocnéni 7 PFipad(y/d)
Syndrom zahrnujici imunitni dysregulaci, zanétlivé
529977 onemocnéni stiev, artritidu, recidivujici infekce a Onemocnéni 7 PFipad(y/d)
lymfopenii
513436 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 78 Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
508476 Syndrorr! zahrnujici rozstép rtlvj a' patra, krar’1iofacia'lni Onemocnéni 7 Pipad(y/d)
dysmorfismus, vrozenou srdecni vadu a ztratu sluchu
508093 Syndrom MEPAN Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
504530 Kombinovana imunodeficience zplisobena nedostatkem Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
moesinu
500548 Osteoskleroticka metafyzarni dysplazie Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
Regresni syndrom s extrapyramidovou hybnou
500180 gresni sy xtrapyramiciovoui iy Onemocnéni 7 Pipad(y/a)
poruchou s nastupem v détstvi
497764 Spinocerebelarni ataxie, typ 43 Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici omfalokélu, branicni hernii, . . .. .
496693 (0] 7P d
kardiovaskularni anomalie a defekty radialniho paprsku nemocnent fipad(y/d)
488650 Distalni myopatie, Tateyamav typ Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
487825 Pierpontové syndrom Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
486811 Spinalni muskularni atr’ofi.e s pren?télni.m nastupemas Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
vrozenymi zlomeninami
Autozomalné recesivni nachylnost k mykobateriézam s
477857 mendelovskou dédi¢nosti z diivodu kompletniho RORC Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
deficitu
Izol a li a anhidré Alnimi
468666 zolovana genera |zov?n?var’1 i r'oza s normalnimi Onemocnéni 7 Pipad(y/d)
potnimi Zlazami
467166 Dysgyrie asociovana s tubulunopatii Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
466703 TMEM199-CDG Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
459051 Spondyloepifyzarni dysplazie, typ Stanescuovych Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
457375 ITPA-vazana encefalopatie Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici tremor, ataxii a centralni . .. .
447896 v z wet . X I Subtype of disorder| 7 PFipad(y/d)
hypomyelinizaci
439822 Syndrom PDE4D haploinsuficience Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
436242 Familiarni atria’lnl'tachyarytmi’e a infrahisalni porucha Onemocnéni 7 Pipad(y/)
vedeni
Aut alné dominantni Ch tova-Mari -
435387 utozomalné dominantni Charcotova-Marieova Onemocnéni 7 Piipad(y/a)
Toothova nemoc, typ 2Y
404463 Multisystémové postizeni s dysfunkci hladké svaloviny Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
404440 SyndroTn zahrnuj;l'ci men'ta'lni re.tard?c.i a f?ciélni Onemocnéni 7 Pipad(y/)
dysmorfismus, zptsobeny haploinsuficienci SETD5
401785 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 62 Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
Finska distalni myopatie s nastupem na hornich
399086 ' istaini myopatie s nastup ! Onemocnéni 7 PFipad(y/i)
koncetinach
397695 Mikrodeleéni syndrom 3q27.3 Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
391646 Feingoldliv syndrom, typ 2 Subtype of disorder| 7 P¥ipad(y/t)
Synd h jici ataxii, talni retardaci, - ve o
370022 yndrom za .rnujlu a ax|.|. menta f" re’ar aci Onemocnéni 7 Piipad(y/a)
okulomotorickou apraxii a mozeckové cysty
369950 Syndrom zahrnujici ment“a'lni reta.rdaci, zachvaty, Onemocnéni 7 Pipad(y/d)
makrocefalii a obezitu
Syndrom zahrnujici tézkou mentalni retardaci, poruchu .. .. .
369939 . . L . Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
motoriky, senzorineuralni hluchotu a dystonii
Syndrom zahrnuijici ichtydzu, nizky vzrast, brachydaktylii . ., .. .
363992 v z unett y zu , 1Zky vz " v vi Onemocnéni 7 PFipad(y/d)
a mikrosférofakii
Autozomalné recesivni vrozena mozeckova ataxie
363432 Subtype of disorder| 7 P¥ipad(y/t
zpusobena deficitem GRID2 _ ubtyp ! fpad(y/d)
n IjC-

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Syndrom zahrnujici vysokou myopii a senzorineuralni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

363396 Onemocnéni 7 Pripad(y/a
hluchotu pad(y/d)
357001 Mikrodelecni syndrom 19p13.13 Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
352587 Fokalni epilepsie, m’entla'lnl' retardace a cerebro- Onemocnéni 7 Péipad(y/a)
celebeldrni malformace
352582 Familiarni infantilni myoklonicka epilepsie Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
33573 Deficit gamma-glutamyltranspeptidazy Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici torticollis, keloidy, kryptorchismus a . . . .
3341 v z y s . "y P Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
renalni dysplazii
329802 Mikroduplika¢ni syndrom 5p13 Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
329329 Autozomalné recesivni frontotemporalni pachygyrie Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
324632 Infekce virem Hendra Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
320355 Autozomalné dominantni spasticka paraplegie, typ 41 Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
X-vazana geneticka vnimavost k mykobakterialni infekci . . .
319623 Subt f disord 7 P¥ipad
zplsobena CYBB deficitem ubtype ot disorder Fipad(y/a)
319504 Kombinovana porucha oxidativni fosforylace, typ 8 Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
3194 Sternlv-Lubinského-Durrieiv syndrom Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
X-vazanai defici defekt taboli
317476 \vl?lzana.\ |mun'o .e |C|encest efe en:| meta o’ls.mu. Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
hofciku, infekci virem Epstein-Barrové a neoplaziemi
Kombi A i defici usobena deficit
314689 ombinovana imunodeficience zplisobena deficitem Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
STK4
Mikrodelec¢ni synd 5q31.3 zahrnujici tézk
314655 fkrodelecni syndrom "q , zahrnujici tezkou .. |Subtype of disorder 7 Pfipad(y/a)
novorozeneckou hypotonii, zachvaty a encefalopatii
308425 Methylmalonova acidémie zpﬁs.obenla' deficitem Onemocnéni 7 Pipad(y/)
methylmalonyl-CoA-epimerazy
3078 Tézka X-vazana mentalni retardace, Gustavsonuv typ Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
300382 Syndrom zahrnujici pr?geroidni ?. marfanoidni vzhled a Onemocnéni 7 PFipad(y/a)
lipodystrofii
Synd hrnujici deficit funkce adenohypofy
293978 yndrom za rnlf"c', ?,ICI un Cfa‘a er.\o ypotyzy a Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
variabilni imunodeficienci
293165 Syndrom zahrnujl'cifragilitu’ kﬁlie, kfehké a kudrnaté Onemocnéni 7 Pipad(y/)
vlasy a palmoplantarni keratoderma
2920 Olivertiv syndrom Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
2872 Kardiokranialni syndrom, Pfeiffertv typ Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
280365 Autozomélné-semidomi.nantnl'.téiké lipodystroficka Onemocnéni 7 Péipad(y/a)
laminopatie
2645 Osteoglofonické trpaslictvi Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
263347 MRCS syndrom Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
261279 Syndrom mikrodelece 17q23.1g23.2 Onemocnéni 7 PFipad(y/d)
261229 Syndrom mikroduplikace 14q11.2 Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
261204 Syndrom mikroduplikace 16p11.2p12.2 Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
2598 Mitochondrialni myopatie a sideroblasticka anémie Onemocnéni 7 PFipad(y/d)
2560 Syndrom %‘ahrnujl’ci Moebiustiv ’syndrom, ax?na'lni Onemocnéni 7 Pipad(y/d)
neuropatii a hypogonadotropni hypogonadismus
254930 Kombinovany defekt oxidativni fosforylace, typ 7 Onemocnéni 7 PFipad(y/d)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
254534 Maternalni 14g32.2 hypermethylacni syndrom Subtype of disorder 7 P¥ipad(y/a)
247198 Progresivni cerebelo-cerebralni atrofie Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)

2439 Pattersontiv-Stevensonliv-Fontainedv syndrom Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
228379 S viry asociovana trichodysplasia spinulosa Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici ductus arteriosus patens, . . ., o
228190 (0] 7P d
bikuspidalni aortalni chlopeii a anomalie rukou nemocnent fipad(y/d)
Syndrom zahrnujici primarni hypergonadotropni
2232 4 z J P v, }"’ & . P Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
hypogonadismus a ¢astec¢nou alopecii
Syndrom zahrnujici defekt branice, chybéni koncetiny a . . . .
2141 Onemocnéni 7 Pripad(y/a
defekt lebky pad(y/d)
211067 Epizodicka ataxie, typ 5 Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
209970 Epizodicka ataxie, typ 7 Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
2095 GorlinGv-Chaudhryho-Mossiv syndrom Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
199332 Syndrom endokrinocerebroosteodysplazie Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici | dystrofii, - - o
1875 yn 'rom zzj\ r"ntICI vrozenou sva OVOl'.l ystrofii Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
infantilni katarakta a hypogonadismus
1858 Syndrom zahrnujici kosternf dysplazii, epilepsii a nizky Onemocnéni 7 Pipad(y/)
vzrist
1842 Kostni dysplazie, letalni Holmgrentv typ Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
1818 Ektodermalni dysplazie, trichoodontoonychialni typ Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
178338 Syndrom citlivosti vaéi UV zareni Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
Fatalni mitochondridlni onemocnéni zplsobené
168566 (o] éni 7 Pfipad(y/a
kombinovanym deficitem oxidativni fosforylace 3 nemocnent fipad(y/d)
163976 X-vdzana mentalni retardace, Van Eschové typ Onemocnéni 7 Pfipad(y/a)
163693 Mikrodeleéni syndrom 2p21 Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
Synd hrnujici retindlni d i ftal - - o
- yndrom zahrnujici retinalni degeneraci, nanoftalmus a Onemocnéni 7 Piipad(y/a)
glaukom
Synd hrnujici syndaktylii, telekant _ - o
140952 yndrom za _r?uj,lq syn’ a ) Vill, tefelantus a Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
anogenitalni a renalni malformace
139474 Mikroduplikaéni syndrom 17q11.2 Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
1299 Branchioskeletogenitalni syndrom Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
1131 X-vazana mandibulofacialni dysostéza Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
Synd hrnujici tuhost palca, brachydaktylii _ - o
1078 yndrom zahrnuijici u cfs palct . rachydaktylii a Onemocnani 7 Pripad(y/a)
mentalni retardaci
101078 X-vazana Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 4 Onemocnéni 7 Pripad(y/a)
101008 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 28 Onemocnéni 7 P¥ipad(y/a)
999 Hermelinovy fenotyp Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
99141 Syndrom zahrnujici lymfedém a zadni atrézii choan Onemocnéni 6 PFipad(y/u)
991 PAGOD syndrom Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
98893 Vrozena svalova dystrofie, typ 1B Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
91498 Familiarni vrozena obrna trochlearniho nervu Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
85276 X-vazana mentalni retardace, Armfieldiv typ Onemocnéni 6 PFipad(y/u)
79156 Syndrom za[\rnujici’kfeée a men.téln.l" postizeni Onemocnéni 6 Pipad(y/)
zplisobeny hydroxylysinurii

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

79106 EikenQv syndrom Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
Svnd hrnuiici zkraceny paty metak
66518 yndrom za. rnu1.|c| z raceny pa Yme akarp a Onemocnéni 6 Pripad(y/d)
inzulinovou rezistenci
Spondyloepimetafyzarni dysplazie s kloubni laxicitou, i - o
642085 pondyloepimeta VZ:;:I)I E)\(/:);::zéle s kloubni laxicitou Onemocnéni 6 Pipad(y/d)
619367 Autoinflamatorni syndrom spojeny se SAMD9L Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
569274 Syndrom mnohocetné mitochondrialni dysfunkce, typ 5 Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
565624 Kombinovany defekt oxidativni fosforylace typu 39 Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
555402 Deficit NAD(P)HX dehydratazy Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
541423 Syndrom zahrnujici opoidénl’vy’v?.je, mentalni retardaci Onemocnéni 6 Pipad(y/d)
a hepatopatii
538958 Zavaina kombinovana imunodeficience zplisobena Onemocnéni 6 Piipad(y/i)
deficitem CD70 pacty
512260 Vrozena ataxie mozecku zplGsobena mutaci RNU12 Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
508523 Hyperfenylalaninemie zplisobena deficitem DNAJC12 Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici psychomotoricky regres, . . .. .
505242 v . z ! .|.p v icky reg n Onemocnéni 6 Pripad(y/u)
okulomotorickou apraxii, poruchu pohybu a nefropatii
Zavaina neurovyvojova porucha s obtiznym krmenim, . . .
500545 Onemocnén 6 Pripad
stereotypickymi pohyby rukou a bilateralni kataraktou ! fpad(y/a)
500055 Mikrodeleéni syndrom 16p13.2 Subtype of disorder| 6 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici ivni encefalopatii s casny
496756 ’yn rom za rn|:u|C| progrtisnvm .en’ce’a opatii s cajsnym" Onemocnéni 6 Pripad(y/a)
nastupem, spastickou ataxii a spinalni muskularni atrofii
495879 Vrozena ageneze skrota Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
C110RF73-va a aut alné ivni
495844 \{az.ar)a ?u’ ozomaine re(.:eswnl Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
hypomielinizacni leukodystrofie
TELO2-va a talni retard yVOj
488642 vazana mentalni retardace s neurovyvojovou Onemocnéni 6 Pripad(y/a)
poruchou
Syndrom zahrnujici vyvojové opozdéni, abnormality
480898 zraku, progresivni mozeckovou atrofii a trunkalni Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
hypotonii
Syndrom tézké hypotonie, psychomotorického . . .
467176 Onemocnén 6 Pfipad
opozdéni, strabismu a defektu komorového septa : fpad(y/a)
466791 Syndrom makrocefalie, intfelekt’ové nedostatecnosti a Onemocnéni 6 Pipad(y/t)
nekompaktni levé komory
Syndrom tézké intelektové nedostatecnosti, ageneze
466688 corpus callosum, facialni dysmorfismus a cerebelarni Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
ataxie
464288 Syndrom zahrnujici rr"laI\:/ vzrﬁst, tv)ravcljydaktylii, obezitu Onemocnéni 6 Pipad(y/)
a vyvojové opozdéni
457378 Komplexni letalni osteochondrodysplazie Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
447980 Mikroduplikaéni syndrom 19p13.3 Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
444463 Syndrom zahrnujici aut:)imurnitrlu’ hfmolytickc?u. anemii, Onemocnéni 6 PFipad(y/)
trombocytopenii a primarni imunodeficit
Syndrom zahrnujici tézkou mentalni retardaci, . ., .. .
436141 v z ujici tezkou I I Onemocnéni 6 PFipad(y/u)

hypotonii, strabismus, hrubé facialni rysy a pes

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
planovalgus
436003 Kontraktury, opoZdény vyvoj a Pierre Robindv syndrom Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici abnormality nehtt a zubd,
423454 marginalni palmoplantarni keratoderma a oralni Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
hyperpigmentaci
Syndrom fatalnich mnohocetnych mitochondridlnich
401874 4 . v Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
dysfunkci, typ 2
401777 Syndrom zahrnujici atrofii optiku a mentalni retardaci Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
398127 Neonatalni sklerodermie Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
Akutni selhani jater kojencl s multisystémovym
370088 ] J_v ] 4 v Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
postiZzenim
363540 Leukoencefalopafie s ml’rlnf)u cerebelarni ataxii a Onemocnéni 6 Pipad(y/d)
edémem bilé hmoty
357329 Syndrom zahrnujl’fi.kryptospc.)‘l:idif').zu, chronickou Onemocnéni 6 Pipad(y/d)
cholangitidu a postizeni jater
352682 Cobblestone lisencefalie bez postiZeni svalli nebo oc¢i Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
352654 Syrvidrotn zalllrnujici progresivni nelf.rodegen'eraci s Onemocnéni 6 Pipad(y/)
¢asnym nastupem, slepotu, ataxii a spasticitu
352447 Syndrom zahrnujici progr.esivni e)fterni oftalmoplegii, Onemocnéni 6 Pipad(y/d)
myopatii a emaciaci
3316 Thomastiv syndrom Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
Symfalangi hocetnymi aliemi ruk
3246 ymfalangismus s mnohocetnymi anomaliemi ruky a Onemocnéni 6 Pripad(y/d)
nohy
324569 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 8 Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
Konstitucni megaloblasticka anémie s tézkym
319651 frucnimeg o, ! . I, 2y Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
neurologickym onemocnénim
X-vazana geneticka vnimavost k mykobakterialni infekci . .. .
319612 Subt fd d 6P d
zptisobend IKBKG deficitem tdtype of disorder Fipad(y/@)
Autozomalné recesivni geneticka vnimavost k
319574 mykobakteridlni infekci zplisobena ¢astecnym Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
IFNgammaR2 deficitem
Geneticka vnimavost k mykobakterialni infekci
319563 (o) éni 6 Pfipad(y/a
zptisobena kompletnim 1SG15 deficitem nemocneni fipad(y/d)
3175 Syndrom zahrnujl'ci’s.pasticitu,. merllltélni retardaci a X- Onemocnéni 6 Pipad(y/d)
vazanou epilepsii
Kombinovana imunodeficience zptisobena ORAI1
317428 inovana imu ,I,' zpu Subtype of disorder| 6 PFipad(y/t)
deficitem
314667 CDG syndrom, typ llk Onemocnéni 6 PFipad(y/u)
314399 Autozomalné dominantni apllé.zie kostni dfené a Onemocnéni 6 Pipad(y/)
myelodysplazie
3077 X-vazany syndr?m zahrnujici mt?n-télm’ retardaci, Onemocnéni 6 PFipad(y/)
psychézu a makroorchidismus
Syndrom zahrnujici mentalni retardaci, maly vzrist a . ., .. .
3074 v z et I, ! y verd Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
hypertelorismus
3038 Syndrom zahrnujici opozdéni fedi, facialni asymetrii, Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

strabismus a ryhy usniho lalGcku

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

289513 Mikrodelecni syndrom 12¢q15q21.1 Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici paraplegii, mentalni retardaci a . . .. .
2824 y z lict parapleg , Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
hyperkeratézu

2815 Syndrom zahrnujici spastickou paraparézu a hluchotu Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

2804 W syndrom Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

2793 Otoonychoperonealni syndrom Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

2743 Syndrom zahrnujici oft?lmvop’k?gii, mentalni retardaci a Onemocnéni 6 Pipad(y/d)
zbrazdény jazyk

254361 Autozomalné recesivni svalova dystrofie koncetinového Onemocnéni 6 Pipad(y/d)
pletence, typ 2Q

254346 Syndrom mikrodelece 19p13.12 Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

254343 Syndrom zahrnujici aut?zom.élné recesivr.l.i spastickou Onemocnéni 6 Pipad(y/d)

ataxii, atrofii optiku a dysartrii
247815 Autozomalné recesivni ataxie zptisobena deficitem Onemocnéni 6 Pipad(y/d)
PEX10

2464 Marfanoidni syndrom, De Silvativ typ Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

2339 Syndrom zahrnujl'cifolikt:lléfnl' ker:.atézu, trpaslictvi a Onemocnéni 6 Pipad(y/)
cerebralni atrofii

2328 Kapurtv-Torielllv syndrom Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

230851 Ehlerstiv-Danlostiv syndrom, srdecni valvularni typ Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

2306 Syndrom podobny izotretinoinovému syndromu Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

2230 Syndrom zahrnujici hypogt?naldo’tropnl' I'n.\./pogonadismus Onemocnéni 6 PFipad(y/ii)

a frontoparietalni alopecii
211017 Spinocerebelarni ataxie, typ 30 Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
2057 Syndrom zahrnujici blef"arofimcl')zu, E)tézu, ezotropii, Onemocnéni 6 Pipad(y/d)
syndaktylii a maly vzrist
1951 Epilepsie - teleangiektazie Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)
Hidroticka ektodermalni dysplazie, typ Christiansona- . . .. .
1808 I I : y plazie, typ Thrist Onemocnéni 6 PFipad(y/u)
Fourieho

178303 Mikrodeleéni syndrom 8q22.1 Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

169464 Primarni deficit CD59 Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

168984 CLAPO syndrom Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

1661 X-vazany dermoid rohovky Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

157820 Syndrom poceni vyvolaného chladem Onemocnéni 6 Pfipad(y/u)

1307 Syndrom zahrnujici deffakty dist.a:Inl'ch Casti koncetin a Onemocnéni 6 Pipad(y/)

mikrognatii

1051 Ramos-Arroyové syndrom Onemocnéni 6 Pfipad(y/a)

100071 Mozaika trizomie 4 Onemocnéni 6 PFipad(y/u)

98676 Autozomalné recesivni izolovana atrofie optiku Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)

97341 Perzistentni plakoidni makulopatie Onemocnéni 5 P¥ipad(y/u)

94056 Humeroulnarni synostéza Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)

93352 Spondyloepimetafyzarni dysplazie, Shohatlv typ Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)

Lokalizovany lichen myxedematosus s monoklonalni
90399 1zovany i yX Y ! Subtype of disorder| 5 P¥ipad(y/ti)

gamapatii nebo systémovymi symptomy

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

Syndrom zahrnujici acanthosis nigricans, inzulinovou

B¢z dalsitio upresnent Jsou zv

90301 rezistenci, svalové kfege a akralni zvéteni Onemocnéni 5 Pfipad(y/d)
86915 Syndrom zahrnujici Iymf.e’dé’m, dvefekty sinového septa a Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
facialni zmény
Syndrom zahrnujici lymfedém a arteriovendzni anomalie . . .. .
86914 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
v mozku
86821 Syndrom zahrnu.j(cli Iis’senf:eflalii .typu 3 a sekvenci Onemocnéni 5 PFipad(y/)
familiarni fetalni akineze
85297 X-vazana spinocerebelarni ataxie, typ 3 Onemocnéni 5 Pf¥ipad(y/a)
85295 HSD10 nemoc, atypicky typ Subtype of disorder 5 Pfipad(y/a)
85284 BRESEK syndrom Onemocnéni 5 Pf¥ipad(y/a)
85280 X-vazany syndrom zahrnujici men?élni retardaci, cubitus Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
valgus a dysmorfismus
85175 Astleyho-KendallGv syndrom Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
85165 Syndrom zahrnujici achonf:iro!:)lé'zii, opoZdéni vyvoje a Onemocnéni 5 Pipad(y/)
acanthosis nigricans
Syndrom zahrnujici palmoplantarni keratoderma, XX
85112 reverzi pohlavi a predispozici ke spinocelularnimu Onemocnéni 5 Pfipad(y/u)
karcinomu
84132 Desmin-vazana myopatie s inkluzemi podobnymi Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
Malloryho téliskim
83472 CAMOS syndrom Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
79095 Vrozena porucha syntézy Zlucovych kyselin, typ 4 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
75374 Bradyopsie Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
73272 Opozdény rist zpldsobeny ’defif:iten? rustového faktoru 1 Onemocnéni 5 Pripad(y/d)
podobného inzulinu
65287 Deficit beta-ureidopropionazy Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
631073 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 82 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
596759 K°mb'"°":::I:)Tn‘;:‘f’icc'::c'?:ﬁ:pus°be"a Onemocnéni 5 PFipad(y/d)
572428 Plicni alveolérm”proteinéza ? hy?ogalvnaglobulinémie s Onemocnéni 5 Pipad(y/)
nastupem v détském véku
569290 Syndrom mnohocetné mitochondrialni dysfunkce, typ 6 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
Vrozena autozomalné recesivni trombocytopenie - - o
566192 malych krevnich desticek yiop Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
557056 Spastické ataxie-dysartrie z glutaminazového deficitu Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
557003 Okuloskeletodentalni syndrom Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici celkové opozdéni vyvoje, alopecii,
544488 makrocefalii, facialni dysmorfismus a strukturalni Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
anomalie mozku
529965 Syintilrom zahrnu.jzl’ci men.télnl’.r,ete’lrdaci, au.tismus, Onemocnéni 5 PFipad(y/i)
fecovou apraxii a kraniofacialni dysmorfismus
527450 Sy.ndrom zahrnujl’cité.il.(ou krétk?zrakos,t, ] Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
generalizovanou hypermobilitu kloubi a maly vzrust
508542 Syndrom zahrnujici vrozené progresivni selhani kostni Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

diené, imunodeficienci B bunék a skeletalni dysplazii

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

50815 Syndrom branchiogenni hluchoty Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
Kombinovana imunodeficience zplisobena deficitem
505227 » Onemocnéni 5 Pf¥ipad(y/a)
GINS1
Syndrom zahrnujici progresivni encefalopatii, ztratu
500144 sluchu, hypoplazii pontu a atrofii mozku s casnym Onemocnéni 5 Pf¥ipad(y/a)
nastupem
500062 Syndrom zahr[\ujl'ci p’eriodické horec':ky, ptannivculitidu a Onemocnéni 5 PFipad(y/ii)
dermatdzu s nastupem v kojeneckém véku
498251 Periodické horecky zavislé na menstruacnim cyklu Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici epilepsii s Casnym nastupem, . . .. .
488635 y z L, I P .p i .y P Onemocnéni 5 Pf¥ipad(y/a)
mentalni retardaci a anomdlie mozku
488618 Deficit transketolazy Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
488434 Syndrom kamptodaktylie, guadalajarsky typ 3 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici rozsté h ialni
488232 yndrom zahrnujici rozstép no y a mezoaxialni Onemocnéni 5 Pripad(y/d)
polydaktylii
488168 Syndrom zahrnujitfi n:likroce’falii, vro.z?nou kataraktu a Onemocnéni 5 Pipad(y/)
psoriaziformni dermatitidu
481665 USP18 deficit Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
MYO5B-vazana progresivni familiarni intrahepatalni
480491 vazana progresivnl X farntt P I Subtype of disorder| 5 PFipad(y/d)
cholestaza
466695 Dysplazie nad Spickou nosu Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
464756 Familiarni neuroendokrinni tumor Zaludku, typ 1 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
464440 Primarni dystonie, typ DYT27 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
464366 NEK9-vazana letalni skeletalni dysplazie Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
459056 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 75 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
457284 Syndrom zahrrjujl"ci mikrocc.afalii, 'h’ypf)plézii co.rpus Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
callosum, mentalni retardaci a facialni dysmorfismus
Syndrom zahrnujici progresivni esencialni tfes, poruchy
457212 reci, facidlni dysmorfismus, mentalni retardaci a Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
poruchy chovani
447737 Deficit DOCK2 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici j ilni diabet llit
445062 yndrom ZE,! r’nujlu !uvenjl ni diabetes me .| us a Onemocnéni 5 Pripad(y/d)
centralni a periferni neurodegeneraci
444002 Syndrom mikrodelece 11q22.2q22.3 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
423275 Spinocerebelarni ataxie, typ 40 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
Infantilni cerebralni a cerebelarni atrofie s postnatalni
402364 rnt ! . ! ,,' P ! Onemocnéni 5 P¥ipad(y/u)
progresivni mikrocefalii
401986 Mikrodeleéni syndrom 1p31p32 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
Tézka neonatalni laktatova acidéza zptisobena deficitem
397593 (0] éni 5 Pfipad(y/a
komplexu NFS1-1SD11 nemocnent Fipad(y/a)
Syndrom zahrnujici autoimunitni enteropatii a .
391487 Onemocnéni 5 Pf¥ipad
endokrinopatii a nachylnost k chronickym infekcim ! fpad(y/a)
Syndrom zahrnujici mentalni retardaci, hyperkinetické . ., .. .
369847 v z unet ! » hyperkinet! Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)

pohyby a trunkalni ataxii

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
363665 Syndrom zahrnujvl'ci avkrocrste’oh'{zu’, keloidni léze a Onemocnéni 5 PFipad(y/)
predcasné starnuti
363654 X-vazany syndrom zahrnujici parkinsonismus a spasticitu Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
363618 LMNA-vazany syndrom kardiokutanni progerie Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
363611 Syndrom zahrnujici nv\etlta:ln’i re'tardac'i, porucl'!y pfijmu Onemocnéni 5 PFipad(y/)
potravy, opoZdéni vyvoje a mikrocefalii
356996 Syndrom zahrnu.ji?i mentalni retarfiaci, hypotonii, Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
spasticitu a poruchy spanku
353320 Deficit pyruvatkarboxylasy, benigni typ Subtype of disorder 5 Pfipad(y/a)
352718 Progresivni dystrofie sitnice z!)ﬁsobené defektem Onemocnéni 5 PFipad(y/ii)
transportu retinolu
352596 Progresivni myoklonicka epilepsie s dystonii Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
3383 Aplazie trochley paini kosti Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
3304 Syndrom zahrnujici Fallotoyuvte’trflogii, mentalni Onemocnéni 5 PFipad(y/i)
retardaci a opozdéni ristu
329173 Autoinflamatorni syndrom s py.oglenm' bakterialni infekci Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
a amylopektinézou
3291 Teebiho-Shaltoutové syndrom Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
3238 Kardiospondylokarpofacialni syndrom Onemocnéni 5 Pfipad(y/u)
3230 Syndrom zahrnuijici hluchotu a oligodoncii Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
3217 Syndrom zahrnujl'cj hluchotu, divettikulézu tenkého Onemocnéni 5 Pipad(y/)
stfeva a neuropatii
320391 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 46 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
320385 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 49 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
320360 Maternalné dédi¢na spasticka paraplegie Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
319519 Kombinovana porucha oxidativni fosforylace, typ 14 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
319160 Centronuklearni myopatie, typ 4 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
3180 Syndrom spondylokamptodaktylie Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
3168 Sillencliv syndrom Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
3166 Sialurie Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
3164 Syndrom omfalokély, Shprintzentiv-Goldbergtiv typ Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
314652 Varianta ABeta2M amyloidézy Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
314555 Sym'i'rom zahrmﬂ'l'ci oblii":ej?vy' dysm?rfismuf, téiko’u' Onemocnéni 5 Pipad(y/)
myopii, osteopenii, mentalni retardaci a zubni anomalie
314034 Mikroduplikaéni syndrom 7p22.1 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
3079 Mentalni retardace, typ Buenos-Aires Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
300552 Folikularni cholangitida a pankreatitida Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
300504 Onychocytarni matrikom Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
300313 Syndrom zahrnujl’fivtozen?uvk?ta,rak.tu, ztratu sluchu a Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
tézké opozdéni vyvoje
3003 Pyknoachondrogeneze Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
293964 Hypoinzulinemicka hypoglykémie a hemihypertrofie téla Onemocnéni 5 P¥ipad(y/u)
293955 Encefalopatife v t.:létstvi zpﬁso.be’né deficitem Onemocnéni 5 Pipad(y/)
thiaminpyrofosfokinazy

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Syndrom zahrnujici okcipitalni encefalokélu a kosterni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

293925 (o] éni 5 Pripad(y/
dysplazii, letalni varianta nemocnent Fipad(y/a)
293462 Dystrofie rohovky pfed Descemetovou membranou Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
2840 Syndrom zahrnujici pérlevni d\v/sp.lézii a artrogrypozu Onemocnéni 5 PFipad(y/)
dolnich koncetin
2831 Rhizomelicka dysplazie, Pattersontv-Lowryho typ Onemocnéni 5 Pf¥ipad(y/a)
2819 Syndrom zahrnujici spasvticlkc’)u paraplegii a facidlni a Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
kozni léze
Synd familiarni omfalokély s facialnii
280403 yndrom familiarni on.1 alokély s facialnim Onemocnéni 5 Pripad(y/i)
dysmorfismem
Methylmalonova acidurie zpiisobena poruchou v
280183 v . z,p P Onemocnéni 5 Pf¥ipad(y/a)
transkobalaminovém receptoru
Synd hrnujici pach ii, talni retardaci - - o
2708 yndrom zahrnujici pac 'ygyr'l'l mentalni retardaci a Onemocnéni 5 Pripad(y/d)
epilepsii
2736 Syndrom zahrnujici letalni omfalokélu a rozstép patra Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
2715 Vainy okulorenocerebelarni syndrom Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
2714 Okulopalatocerebralni syndrom Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
2703 Syndrom z.ahrnujl'ci naevus flammeus, zvétSenou Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
cisterna magna a hydrocefalus
2672 Neuhausertiv-Eichneriiv-Opitztiv syndrom Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
2669 Syndrom zahrnujvici rliefrc’)zu, thchotu°, malformace Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
mocového traktu a prsti
Synd hrnujici tii, hluchot i - o
2668 yndrom zahrnujici neurop’a\ ii, hluchotu a Onemocnani 5 Pripad(y/i)
hyperparatyre6zu
264200 Syndrom mikrodelece 14q22q23 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
261102 Syndrom distalni mikroduplikace 7q11.23 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
2571 X-vazana imunoneurologicka porucha Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
2558 Mikatiho-Najjartiv-Sahliové syndrom Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
Synd itochondrialni deplece DNA, _ - o
255235 yncrom ml.ocl ondnaini e!) e'ce . Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
encefalomyopaticka forma s renalni tubulopatii
2536 Syndrom zahrnujici mikrctko’rn.eu, glaukom a chybéjici Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
frontalni sinus
Synd hrnujici alie Mullerianského dukt
2491 yndrom zahrnujici anomavle. ullerianského duktu a Onemocnéni 5 Pripad(y/d)
koncetin
Synd hrnujici mak ii, mikroftalmii sté . . . )
2432 yndrom zahrnujici makrosomii, mikroftalmii a rozstép Onemocnéni 5 Pripad(y/d)
patra
2325 Epidermolysis bullosa simplex s anodoncii/hypodoncii Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
228390 Frontonazalni dysplazie s alopecii a anomalii genitalu Onemocnéni 5 P¥ipad(y/u)
228240 Elastoderma Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
228227 Pozdni fokalni dermalni elastéza Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
Mikrocefalicky faciokardioskeletalni syndrom, . ., .. .
217026 : ey .I ) ! o 'Sy Onemocnéni 5 P¥ipad(y/u)
Hadziselimovictiv typ
2158 Syndrom zahrnujici hisfidinurii a renalni tubularni Onemocnéni 5 Pipad(y/)
poskozeni
2085 Syndrom zahrnujici glaukom a spankovou apnoe Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.

BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
2077 Germandiv syndrom Onemocnéni 5 Pf¥ipad(y/a)
206580 Autozomalné recesivnl'?lnemocnérvﬁ doI’niho Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
motoneuronu s pocatkem v détstvi
2001 Syndrom zahrnujici roz.§tép rtl:llpat.r.a, intestinalni Onemocnéni 5 PFipad(y/ii)
malrotaci a kardiopatii

Syndrom zahrnujici pankreatickou insuficienci, anémii a _ - o

199337 ) Onemocnéni 5 Pf¥ipad(y/a)
hyperostozu
1811 Odontomikronychialni dysplazie Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
169079 Cernunnos-XLF deficience Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici 46 XY gonadalni dysgenezi a
168563 y § . J g v g" z Onemocnéni 5 Pf¥ipad(y/a)
motorickou a senzorickou neuropatii
168443 Syndrom zahrnujici spondylf)ep’imetafyza'rnl' dysplazii a Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
hypotrichézu
1657 Dermatoosteolyza, kyrgyzsky typ Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
157962 Okuloaurikularni syndrom, Schorderettv typ Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
157954 ANE syndrom Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
156728 Spondyloepimetafyzarni dysplazie, typ matrilin-3 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
1566 Syndrom zahrnujici Da.rtdy’ho-WaIkercfyu malformaci a Onemocnéni 5 Pipad(y/)
postaxidlni polydaktylii

1514 Kraniodigitalni syndrom s mentalni retardaci Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)

Synd hrnujici cholestazu, pi t ti tii - - o
1415 yndrom zahrnujici cho esi alzu pigmentovou retinopatii Onemocnéni 5 Pripad(y/d)

a rozstép patra

Synd hrnujici hnodaktylii, ab alni osifikaci . . . .

1129 yndrom zahrnujici arac r:|o ’a ylii a.norma ni osifikaci Onemocnéni 5 Pripad(y/d)
a mentalni retardaci
1113 Syndrom zahrnujici afalangii, syndaktylii a mikrocefalii Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
101076 X-vazana Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 2 Onemocnéni 5 Pfipad(y/a)
1005 Syndrom zahrnujici alor’)ec’ii, kontra!(tury, trpaslictvi a Onemocnéni 5 Pipad(y/d)
mentalni retardaci

96192 Paternalni uniparentalni dizomie chromozomu 7 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
96188 Maternalni uniparentalni dizomie chromozomu 22 Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
93946 Hamel(v cerebropalatokardialni syndrom Subtype of disorder| 4 Pfipad(y/a)
93405 Syndaktylie, typ 4 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
93333 Pelviskapularni dysplazie Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
921 Abruzzolv-Ericksonliv syndrom Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
90023 Primarni imunodeficience zplsobena deficitem p14 Onemocnéni 4 Pripad(y/a)

Myopatie zplisobena pfetizenim kalsekvestrinem a .. . .

88635 (o) 4P d
SERCA1 proteinem nemocnen Fipad(y/@)
85326 X-vazana mentalni retardace, StollGiv typ Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
85325 X-vazana mentalni retardace, Stevensontv typ Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)
85323 X-vazana mentalni retardace, Seemanové typ Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
85285 X-vazana mentalni retardace, Schimkeho typ Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)
85283 X-vazana mentalni retardta;:, Milesové-Carpenterové Onemocnéni 4 PFipad(y/c)
85186 Syndrom zahrnujici endosteva'llnl' sklerézu a hypoplazii Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Bez dal§iho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely rﬁgﬁ?ﬁ]&hiéka * oznaduje evropské udajp.

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Kraniometadiafyzarni dysplazie, typ s wormianskymi

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

184 éni 4 P¥i ¥
8518 Kiistkami Onemocnéni fipad(y/a)
85172 Mikrocefalicka osteoc:lyspI?stické dysplazie, SaulGv- Onemocnéni 4 PFipad(y/c)
Wilsonliv typ
806 Scottliv syndrom Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
77295 Odontoleukodystrofie Subtype of disorder| 4 Pfipad(y/a)
75301 Primarni imunodelfici’ence s defigitemlNK bunék a Onemocnéni 4 PFipad(y/c)
adrendlni nedostatecnosti
Synd hrnujici hypotrichézu, lymfedém, i - o
69735 yndrom za rnL.IjICI ’yl!ao richdzu Ym edém Onemocnéni 4 Pipadly/d)
teleangiektazii a vady ledvin
Autozomalné dominantni syndrom mnohocetnych
65743 z y ¥ Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
pterygii
Synd hrnujici tni ky
65288 ' yndrom z.a rnujici perm.anen ni novoro’zerfec y ' Onemocnéni 4 Piipad(y/d)
diabetes mellitus a pankreatickou a cerebelarni agenezi
619979 Syndrom zahrnujici opgidény’ Vvyvoj, imunc.)dlefif:.ienci, Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
leukoencefalopatii a hypohomocysteinémii
617919 Autoinflamatorni syndror:;;)ojeny' s chladem a genem Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
611256 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 12 Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
611237 Parkinsonismus s polyneuropatii Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
611223 Dorzoventralni syndrom souvisejici s EN1 Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)
Syndrom zahrnujici neurovyvojovou poruchu souvisejici
600668 s CCNK, tézkou mentalni retardaci a oblicejovy Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
dysmorfismus
Syndrom zahrnuijici oblicejovy dysmorfismus,
598603 hypertrichézu, epilepsii, mentalni retardaci/opozdéni Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
vyvoje a prerdstani dasni
580933 Letalni vyvojové vady mozku a srdce Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
566067 Syndrom zahrrruj!'ci autoinf.lama.ci, imunodeficienci a Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
neutrofilni dysfunkci spojenou s CEBPE
N ka epilepticka falopati
557064 ovorozenec a.eptl epllc a en.c¢'e alopatie z Onemocnéni 4 Pipad(y/d)
glutaminazového deficitu
556955 Syndrom ageneze pankreatu a holoprosencefalie Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
529574 Duanetv retrakéni syndrom s vrozenou hluchotou Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
521438 Syndrom zahrnujici vrozené vady patere, srdce a ledvin Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
521390 Syndrom zahrnujic!' spastickou paraple.gii, mentalni Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
retardaci, nystagmus a obezitu
521305 Proximalni myopatie s fokalni depleci mitochondrii Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Autozomalné recesivni komplexni spasticka paraplegie . . - .
506353 Onemocnén 4 Pfipad
zpUsobena dysfunkci Kennedyho drahy : fpad(y/)
505216 3-metylglutakonova acidurie, typ 9 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
X-vazany syndrom zahrnujici atrézii zevniho zvukovodu, . . . .
500188 (0] 4P d
dilataci vnit¥niho zvukovodu a facidlni dysmorfismus nemocnent fipad(y/d)
Syndrom zahrnujici mikrocefalii, hypoplazii corpus . ., .. .
500159 v z ujiet mi » ypoplazll corpu Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)

callosum a mozecku, facialni dysmorfismus a mentalni

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
retardaci
500095 Syndrom zahrnujici vysoky vzrﬁ.st, mentalni retardaci a Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
vady ledvin
498693 MYBPC1-vazana aut.ozoma'.lné recesivnl'.neleta'lni Onemocnéni 4 Pripad(y/ai)
arthrogryposis multiplex congenita
498488 Overgrowth syndrom s translokaci 2q37 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
498485 Syndrom zahrlnujl'ci n’admérny’ rﬁs:t, rjedost?tfeli':nou Onemocnéni 4 PFipad(y/c)
modelaci metafyz a spondylarni dysplazii
497906 Syndrom degeneracev baz,é\lnl’cvh ganglii s nastupem v Onemocnéni 4 PFipad(y/c)
détském véku
495818 Mikrodele¢ni syndrom 9¢33.3g34.11 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici vrozenou svalovou dystrofii,
486815 respiracni selhani, abnormality kiiZe a hyperlaxicitu Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
kloubli
MFF i a falopati usobena h
485421 ?socmvan.alen’ce alopa |e. zpuslo ’enavpvoruc’ou Subtype of disorder| 4 P¥ipad(y/u)
mitochondrialniho a peroxizomalniho Stépeni
480682 Autozomalné recesivni plet;;cové svalova dystrofie, typ Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
480556 Izolovana neonatalni sklerotizujici cholangoitida Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
MSH3-vazana atenuovana familiarni adenomatézni
480536 ) Subtype of disorder| 4 Pfipad(y/a)
polypdza
480476 Progresivni familiarni intrahepatalni cholestaza, typ 5 |Subtype of disorder| 4 Pfipad(y/u)
Syndrom letalnich nekompaktnich kieci levé komory, . . . .
478049 v . ! P I e . I v’ . v Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)
hypotonie, katarakty a opozdéného vyvoje
476126 Syndrom zahrnujici’mikrognatii, rek’urtlentni infe!(ce, Onemocnéni 4 PFipad(y/a)
poruchy chovani a lehkou mentalni retardaci
468717 Rhizomelicka chondrodysplasia punctata, typ 5 Subtype of disorder| 4 Pfipad(y/a)
46059 Lathosteroldza Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
459074 Syndrom zahrnujl'tff' agenezi corp.us callosum, Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
makrocefalii a hypertelorismus
Syndrom zahrnujici progresivni spondyloepimetafyzarni
457395 dysplazii, maly vzrast, kratké ¢tvrté metatarzy a Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
mentalni retardaci
456328 Syndrom zahrnujl'ciX-vézarjou my.otlubulérni myopatii a Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
abnormality genitalu
451612 Familiarni vrozena obstrukce ductus nasolacrimalis Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
Syndrom zahrnujici hypomyelinizaci, mozeckovou atrofii . .. .
447893 ¥ ) yp’ . 4 Subtype of disorder| 4 P¥ipad(y/ti)
a hypoplazii corpus callosum
447784 Deficit mitochondrialniho pyruvatového prenasece Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnuijici olupovani klize, leukonychii, akralni . ., .. .
444138 v . z e ’up v ' ) f‘z ukonyenit ! Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)
teckovanou keratdézu, cheilitidu a Garrodovy uzly
Syndrom zahrnujici letalni fetalni malformaci mozku, . ., .. .
444069 v z ) uj', I,. ) ! , ,' L ! ,z"u Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
duodendlni atrézii a bilateralni renalni hypoplazii
443995 Mandibulofacialni dysostoéza s alopecii Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
438134 Syndrom PCNA-vazané progresivni neurodegenerativni Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)

Bez dalsiho upresnéni jsou zverejnene udaje uvedence za cely svet. Hvezdicka * oznacCuje evropske udaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

fotosensitivity

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

RARS-vazana autozomalné recesivni hypomyelinizacni

438114 (0] éni 4 Pripad(y/Q
leukodystrofie nemocnéni fipad(y/a)
436166 Autoza’nétlivy.'{ synd.ror"n S periodi.cl.(y'mi horeckami a Onemocnéni 4 Pripad(y/ai)
infantilni enterokolitidou
Autozomalné recesivni intermediarni Charcotova-
435998 : _ Onemocnéni 4 P¥ipad(y/d)
Marieova-Toothova nemoc, typ D
435660 LIPE-vazana familiarni parcialni lipodystrofie Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
424027 Progresivni myklonicka epilepsie, typ 8 Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
Autozomadlné recesivni tézka vrozena neutropenie
420702 Onemocnéni 4 Pripad(y/u
zplisobena deficitem CSF3R pad(y/d)
412069 AHDC1-\v/a”zan\"/ syndrom zahrnujici n:lentélnl' ret.ardaci, Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
obstrukéni spankovou apnoe a lehkym dysmorfismem
404473 Syndrom zahrnu!'iciltéikm:l menta:ﬂni rc.e.tardaci a Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
progresivni spastickou diplegii
404466 Zenska neplodnost zpsobena defektem zona pellucida Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
404437 Sy'r'1drom zahrnujl’f:l'cfifuznl’cerebra’lnl'? C(::rePeIérni ) Onemocnéni 4 PFipad(y/c)
atrofii, nezvladatelné zachvaty a progresivni mikrocefalii
401979 Autozomalné recesivtﬁ spond'y!ometafyzérnl' dysplazie, Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
Mégarbanéuv typ
Hyperamonemicka encefalopatie zplsobena deficitem . . » .
401948 (0] 4 Pripad
VA karbonyl dehydrogenazy nemocnent Fipad(y/a)
401862 Deficit lipoyl-1- transferazy Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
401835 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 70 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
401810 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 64 Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
401780 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 61 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Synd Prader-Willi-lik usobeny bodovymi
398079 yndrom Frader-tvifii-ike zp.uso eny bodovymi Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
mutacemi
Syndrom zahrnujici mikrocefalii, tenké corpus callosum . . .. .
397951 v z djiermi L, " ) pu . Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)
a mentalni retardaci
Syndrom zahrnujici sakralni agenezi, abnormalni
397927 osifikaci obratlovych tél a perzistentni notochordalni Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
kanal
Periodicka paralyza s tranzientnim compartment-like
397755 odickd paralyz # : P : Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
syndromem
Syndrom zahrnujici maly vzrist, atrézii zvukovodu, .. . .
397623 oL L. . Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
mandibularni hypoplazii a anomalie skeletu
370052 SCALP syndrom Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
369942 CADDS Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
369837 Syndrom zahrmﬂ'l’ci rrv\e’nta'lni re'tardaci,' z‘a'chvaty, Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
hypotonii a o¢ni a kostni anomadlie
364577 Syndrom zahrnu.jl’ci menta?lnl’ retardaci’, .I?rachydaktylii a Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
Pierre Robinovu anomalii
363969 Autozomalné recesivni mozkova atrofie Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
363965 Koolentiv-De Vriestiv syndrom zptisobeny bodovymi |Subtype of disorder| 4 Pfipad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
mutacemi
363705 Kraniofaciofrontodigitalni syndrom Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici tézkou mentalni retardaci, poruchu . . .. .
363686 4 . z ) J z .. ) P Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
reci, strabismus, grimasovani a dlouhé prsty ruky
Syndrom zahrnujici opozdéni vyvoje, mikrocefalii a . . . .
363444 4 z. o, J P z yvol . Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
facialni dysmorfismus, typ Hutterite
357175 Syndrom zahrnujl'fi krétkomll u!nu, dysm.orfismus, Onemocnéni 4 PFipad(y/c)
hypotonii a mentalni retardaci
356961 SLC35A2-CDG Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
356947 Mikrodele¢ni syndrom 3¢26¢27 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
352470 Syndrom delece mitochondri.a'llni DNA s progresivni Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
myopatii
3355 Trichoodontoonychialni dysplazie Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
Synd hrnujici mik falii, h lazii ¢k . . . .
329332 yndrom zahrnujici mi rocev a’u ypop :‘:\zu mozecku a Onemocnéni 4 Piipad(y/d)
poruchu srde¢niho vedeni
3270 Syndrom zahrnujl'ci’ ra(.:lioulnérni sy'r'mstézu, opozdéni Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
vyvoje a hypotonii
324581 Benigni samaritanska vrozena myopatie Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
324313 Mikrodelecni syndrom 9p13 Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
3232 Syndrom zahrnujici thchot.lj, Tnalformace ucha a obrnu Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
obliceje
3207 Syndrom zahrnujici hypoplazii l’al’Ie: hmoty, z?genezi Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
corpus callosum a mentalni retardaci
319509 Kombinovana porucha oxidativni fosforylace, typ 9 Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
319195 Chondroektodermalni dysplazie s nocni slepotou Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Synd hrnujici hol falii diadlni srdecni
3186 yndrom zahrnujici olop’rosenc% ? ii a radialni srdecni Onemocnéni 4 Piipad(y/d)
renalni anomalie
314721 Atypicka dysplazie dentinu zpUsobena deficitem SMOC2 |Subtype of disorder| 4 Pfipad(y/d)
314632 Parkinsonismus zplisobeny deficitem ATP13A2 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
314381 Hereditarni senzoricka a autonomni neuropatie, typ 6 Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
313795 Jawadiv syndrom Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
313781 Mikrodeleéni syndrom 20p13 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
3132 Saytiv-Barberové-Millerv syndrom Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
3101 Richieri Costliv-da Silviiv syndrom Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
3088 Revesziiv syndrom Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
306550 FADD-vazana imunodeficience Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
3055 X-vazany sYndrom. zahr’nujl’ci me‘ntélnl’ ret'ardaoci, Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
hypogonadismus, ichtydzu, obezitu a maly vzrust
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni retardaci, . ., .. .
3052 vazany sy , z e ., ! ! Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)
zachvaty a psoriazu
3044 Syndrom zahrnujici t:nentélnl' retardaci, dy.smorfismus, Onemocnéni 4 PFipad(y/c)
hypogonadismus a diabetes mellitus
3035 Syndrom zahrnujici opoicllé‘r‘n’/ r:ﬁst, hydrocefalus a Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
hypoplazii plic
Be: daliihnsnggiém‘ni json zdefeinéné Nidaje ndePmBazd(jsqs%xr}séva§¥ﬂggm7nm‘nie evrapské Ndajk Onemocnéni 4 Pﬁpad(y/ﬁ)

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Syndrom zahrnujici bolestivé orbitalni a systémové

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

300501 Onemocnéni 4 Pripad(y/u
neurofibromy a marfanoidni habitus pad(y/d)
2972 Syndrom zahrnujici'ne.profeza’nl’ zub, hypoplazii horni Onemocnéni 4 PFipad(y/c)
Celisti a genu valgum
2946 Syndrom zahrnujici brachydaktylii a dlouhy palec na Onemocnéni 4 PFipad(y/a)
ruce
Syndrom zahrnujici hypogonadotropni hypogonadismus,
293967 zavaznou mikrocefalii, senzorineuralni ztratu sluchu a Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
dysmorfismus
293825 Kongenitalni dyserytropoeticka anémie, typ IV Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
2865 Syndrom zahrnujici nl’zkvvvzrﬁst, pterygium colli a Onemocnéni 4 PFipad(y/c)
onemocnéni srdce
284339 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 7 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Synd hrnujici divertikl alnich kalichd
2838 yndrom zahrnujici divertikly renalnich kalicha a Onemocnéni 4 Piipad(y/d)
hluchotu
2820 Syndrom zahrnujici spastickou paraplegii, nefritidu a Onemocnéni 4 PFipad(y/c)
hluchotu
280654 Autozomalné recesivni dysplazie nehtt Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Hereditarni senzorimotoricka neuropatie s
280598 fLarn| senzorimotoricka neuropatl Onemocnéni 4 PFipad(y/i)
hyperelastickou kuizi
280586 Chondrodysplazie s dislokaci kloubdi, typ gPAPP Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
280558 Varsavsky syndrom chromozomalni instability Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Tézky kombi y i deficit zplisobeny deficit
280142 ézky kombinovany |mun:c: icit zplGsobeny deficitem Onemocnéni 4 Piipad(y/d)
2769 Familiarni osteodysplazie, Andersonlv typ Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
2730 Postaxialni tetramelicka oligodaktylie Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
2723 Odontotrichomelicky syndrom Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
Syndrom zahrnujici infantilni spazmy, psychomotorickou
263410 retardaci, progresivni atrofii mozku a onemocnéni Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
bazalnich ganglii
2589 Syndrom zahrnujici myoklonus, cerebelarni ataxii a Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
hluchotu
2570 Syndrom zahrnujici hol’oprosencefalii, hypokinesii a Onemocnéni 4 Pripad(y/d)
vrozené kontraktury
Pannikulitida détského vék itid té
251304 annikulitida détského véku s l.fVEI idou a systémovou Onemocnéni 4 Piipad(y/d)
granulomatézou
251056 Syndrom mikrodelece 6¢25 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
250977 AICA-ribosidurie Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
250972 Polymikrogyrie s hypoplazii zrakového nervu Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)
2497 Mezomelicka dysplazie hornich koncetin Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici ektodermalni dysplazii a kozni
247827 v z unet ) ! dysplazl znl Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)
syndaktylie
247790 PfetiZeni organizmu Zelezem spojené s FTH1 Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
247604 Juvenilni primarni lateralni skleréza Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
2463 Syndrom zahrnujici marfanoidni habitus a autozomalné Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.

BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
recesivni mentalni retardaci
2412 Syndrom zahrnujici disIok.aci kycelniho kloubu a Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
dysmorfismus
2386 Syndrom zahrnujici leukoencefalopatii a palmoplantarni Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
keratoderma
228399 Mikroduplika¢ni syndrom 8q12 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Tézka axonalni neuropatie s casnym zacatkem
228374 (0] éni 4 Pripad(y/t
zplGsobena NEFL deficitem nemocnent Fipad(y/@)
2278 Syndrom zahrnu@ici i’chtyézu, menta’llnl’ retardaci, Onemocnéni 4 PFipad(y/c)
trpaslictvi a poruchu ledvin
Syndrom zahrnujici ichtyézu, alopecii, eklabium, . . .. .
2269 ¥ z ) ! ¥ z’ , P ] Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
ektropium a mentalni retardaci
Syndrom zahrnujici cervikalni hypertrichézu a periferni . . - .
2218 .. Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
neuropatii
Syndrom zahrnujici maligni hypertermii, artrogrypozu a . v )
2215 L Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
torticollis
217407 Hereditarni hypotrichézals: rekurentnimi koznimi Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
puchyrky
Progresivni demyeliniza¢ni neuropatie s bilateralni . . .
217396 ) ) Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
nekrozou striata
Syndrom zahrnujici Hirschsprungovu chorobu a . . .
2150 Onemocnén 4 Pripad
brachydaktylii typu D ! fpad(y/a)
210163 Vrozena letalni myopatie, typ Comptonové-Northové Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Synd hrnujici fibré lic, h lazii jat . . . )
210136 yndrom zahrnujici | .r.ozu p If: vyp?rp azii jater a Onemocnéni 4 Piipad(y/d)
hypoplazii kostni diené
210128 Urokanova acidurie Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
209967 Epizodicka ataxie, typ 6 Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Synd hrnujici hepatickou fibrézu, alni cyst - - o
2031 yndrom zahrnujici ep? “,: ou fi ro.zu renalni cysty a Onemocnéni 4 Piipad(y/d)
mentalni retardaci
1973 Faciokardiorendlni syndrom Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
1952 Pacman dysplazie Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
1816 Ektodermalni dysplazie, berlinsky typ Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
1809 Hidroticka ektodermalni dysplazie, HalalGv typ Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
1794 Okulomaxilofacialni dysostéza Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
1787 Akrofacialni dysostdza, palagonsky typ Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
178400 Distalni myopatie anteriorniho kompartmentu Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Krvaciva porucha zplisobena Pittsburgskou mutaci alfa-
178396 vaciva porticha zpll ) ' . urgsikou mutact Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)
1-antitrypsinu
1768 Familiarni kaudalni dysgeneze Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
171844 Syndrom zahrnujici slepotu, skoliézu a arachnodaktylii Onemocnéni 4 Pr¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici mikrocefalii, polymikrogyrii a . ., .. .
171703 v z ult I_ ! W, polymikrogyrt Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)
agenezi corpus callosum
1682 Syndrom zahrnujici arterialni disekci a lentiginézu Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
166024 Mnohocetna epifyzarni dysplazie, Al-Gazaliové typ Onemocnéni 4 Pfipad(y/d)
.. 165805, . .. Familiarni mezialni epile ankového lalokus . . . Onemocnéni 4 Pripad(y/a)

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
febrilnimi zachvaty

163985 Syndrom zahrnujici hyperekplexii a epilepsii Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
163971 X-vazana mentalni retardace, Cilliersové typ Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
163668 Spondyloepifyzarni dysplazie, MacDermotové typ Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
163654 Spondyloepifyzarni dysplazie, Cantutiv typ Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
163649 Spondyloepifyzarni dysplazie, Nishimurav typ Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
158687 Letdalni akantolyticka epidermolysis bullosa Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
157832 Kraniorhinie Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)

Syndrom zahrnujici kraniosynostézu, Dandyho- . . .. .

1538 (0] 4P d
Walkerovu malformaci a hydrocefalus nemocneni fipad(y/d)
1528 Kraniotelencefalicka dysplazie Onemocnéni 4 Pfipad(y/a)
1508 Koxoaurikuldrni syndrom Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
1436 Syndrom zahrnujici skeletélnf dysplazii a mentalni Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
retardaci
1423 Letalni recesivni chondrodysplazie Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
140976 RHYNS syndrom Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
1406 Charlie M syndrom Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
Hereditarni icka t i ti
139573 ereditarni senzoricka a au’ onomljl [le}lropa ies Onemocnéni 4 Piipad(y/d)
hluchotou a celkovym opoZdénim
137908 Hypotonie s laktatovou acidémii a hyperamonémii Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
137625 Glykogendza zplisobena deficittlam svalové a srdecni Onemocnéni 4 P¥ipad(y/c)
glykogensyntazy

Synd hrnujici srdecni defekt, h tom jazyk - - o

1338 yndrom zahrnujici srdecni defe g amartom jazyka a Onemocnéni 4 Pipad(y/d)
polysyndaktylii
Syndrom zahrnujici kamptodaktylii, kloubni kontraktury . . - .
1323 Onemocnén 4 Pripad

a defekty skeletu obliceje : fpad(y/a)
1296 Lambertlv syndrom Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
1261 Bonnemanntiv-Meineckeho-Reichiiv syndrom Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
1135 Syndrom zahrnujici arhinii, atrézii choan a mikroftalmii Onemocnéni 4 Pripad(y/a)
1117 Syndrom zahrnujici aplasia cutis a myopii Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)

Synd hrnujici alii aortalniho oblouku, . . . )
1110 yndrom z’av rI:IUJIC'I anomalii ’aot‘ alniho o' ouku Onemocnéni 4 Pipad(y/d)

zvlastni facies a mentalni retardaci
1094 Syndrom zahrnujici anonychii a mikrocefalii Onemocnéni 4 P¥ipad(y/a)
97678 Maternalni uniparentalni dizomie chromozomu 13 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Familiarni adrenalni hypoplazie s chybé&jicim
95700 rarni ., ! ) Yp vp ) # ybejid Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
hypofyzarnim luteinizaénim hormonem

X-vazana talni retardace, Golabiové-Itoové-Hallu . .
93947 vazana mentalni retar :;: olabiové-Itoové-Halliv Subtype of disorder| 3 PFipad(y/d)
93267 Syndrom zahrnuiici IG:'bku tvar:u jeteltzv.ého listu a Onemocnéni 3 Pipad(y/)

mnohocetné vrozené anomalie
Hemolyticka anémie zpUsobena deficitem glutation
90030 vt e zpdl ) 'cl glutati Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
reduktazy
85324 X-vazana mentalni retardace, Shrimptonuv typ Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
85321 Syndrom zahrnujl’cii hIUf:hotu a :nentélni retardaci, Onemocnéni 3 Pipad(y/)
Martinové-Probstlv typ

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

X-vazany syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
85317 hypogamaglobulinémii a progresivni neurologickou Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
deterioraci
85290 X-vazana mentalni retardace, Wilsontiv typ Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
83642 Mikrocytarni anémie s pretiZzenim jater Zelezem Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici agamaglobulinémii, mikrocefalii, . . . .
83617 4 z . J ’g gw . Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
kraniosynostozu a tézkou dermatitidu
79347 Chondrodysplasia punctata, Torielltv typ Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
79330 GCS1-CDG Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici neonatalni diabetes, vrozeny
79118 hypothyroidismus, vrozeny glaukom, jaterni fibrézu a Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
polycystické ledviny
77299 Syndrom zahrnujici mikroftalmii a mozkovou atrofii Onemocnéni 3 Pfipad(y/u)
25325 Syndrom zahrnujici oste?lskllerézul, i(’:htyézu a predcasné Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
ovarialni selhani
Syndrom zahrnujici opozdény vyvoj, osteopenii a . . .
7322 P
3223 ektodermalni defekt Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Vrozena dysgeneze mozk tsobena deficitem
71278 z ysgenez . zu zpu’ o Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
glutamin syntetazy
69125 Anonychie s flexuralni pigmentaci Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
66633 Syndrom zahr?ujl’.civse’nzorinel.ftélr:u'ztrétu sluchu, ¢asné Onemocnéni 3 PFipad(y/ii)
Sedivéni a esencialni tremor
637064 Izolovana aplazie zrakového nervu Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Maly vzrust zptsobeny kvalitativni anomalii rtistového
629 v P v Subtype of disorder| 3 Pfipad(y/a)
hormonu
619941 Imunodeficit zpUsobeny porucl.'\?u fagocytdzy a migrace Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
neutrofilt
613267 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 13 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
610573 Syndrom. prog’resivni neur?degfeneraf:e .a’ ;Teriferm' Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
neuropatie s nastupem v détstvi souvisejici s CLCN6
Pfekryvny syndrom podobny Bohringovu-Opitzovu
603684 syndromu a syndromu poceni vyvolaného chladem Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
souvisejici s KLHL7
599519 Krvaciva porucha souvisejici s kratkymi izoformami Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
faktoru V
Syndrom zahrnujici vyvojové opoZdéni souvisejici s . . .
597874 R . I Onemocnén 3 Pripad
MTHFS, mikrocefalii, nizky vzrast a epilepsii ! pad(y/d)
565899 Svalova dystrofie koncetin souvisejici s POMGNT2 R24 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnuijici kraniosynostozu, mikroretrognatii a .. .. .
565858 v j“ . y , . i Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
tézké mentalni postizeni
Zanétlivé onemocnéni stiev s neurologickym postizenim o
565788 W ! . v’ ? gickym postizeni Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
v détském véku
Primarni hypomagnezémie s refrakternimi zachvaty a . ., .. .
564178 _ , Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
mentalni retardaci
562509 Deficit hem oxygenazy-1 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

RNF13-vazana zavaina epilepticka encefalopatie s

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

544503 Y 3 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
casnym nastupem
52054 Syndrom zahrnujici kranit.)s?yno'stézu a intrakranialni Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
kalcifikaci
Orofaciodigitalni syndrom s malym vzriistem a . . .. .
508501 . Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
brachymezofalangii
Syndrom zahrnujici lipodystrofii, mentalni retardaci a . . .. .
50811 v z Jict lipocy Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
hluchotu
Tézka kombinovana imunodeficience zplGsobena
452 éni P¥i ¥
504523 deficitem LAT Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
502437 Syndrom proximalni delece 4925 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici mnohojaderné neurony,
500135 anhydramnion, dysplazii ledvin, mozeckovou hypoplazii Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
a hydranencefalii
496751 EVEN-plus syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
496686 Syndrom kyfozy, lateralni atrofie jazyka a myofibrilarni Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
myopatie
Syndrom zahrnujici labioskrotalni agenezi, malformace . . . .
495875 o 3P d
moze&ku, kornealni dystrofii a facialni dysmorfismus nemocnent fipad(y/d)
494541 Syndrom zahrnujici détskmf benigni choreu a postizena Onemocnéni 3 PFipad(y/ii)
striata
Syndrom zahrnujici pigmentovou degeneraci sitnice,
494439 ztratu sluchu, hypotyredzu, predcasné starnuti a facialni Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
dysmorfismus
Synd hrnujici tézky rastovy deficit, strabi . . . .. .
488627 yn’ rom za rn’uml:l ézky ris c:')vy efici ’s r’a izmus . Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
rozsahlou dermalni melanocyt6zu a mentalni retardaci
485418 EMILIN-1-vazana porucha pojiva Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
485405 Syndrom triplikace 16p12.1p12.3 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici ali tra, Sirokymi t ty, . . .. .
477993 yn rom. ’za ’rnujlu an.oma ie pzj\ raj snro ynjl vre’ma A Onemocnéni 3 Pripad(y/a)
facialni dysmorfismus a vyvojové opozdéni
477774 Kombinovany defekt oxidativni fosforylace, typ 27 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
477661 IL21-vazana zénét!ivé netnoc s:tl"'ev s nastupem v Onemocnéni 3 PFipad(y/@i)
kojeneckém véku
476096 Syndrom zahrnujici erytrokeratodermii a kardiomyopatii Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
476084 Autozomalné recesivni pletze):lcova' svalova dystrofie typ Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
468620 Syndrom zahrnujici me.nta'ltﬁ retardaci, epilepsii a Onemocnéni 3 Pipad(y/)
extrapyramidové symptomy
Syndrom akutniho détského jaterniho selhani,
466794 cerebeldrni ataxie a periferni senzorimotorické Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
neuropatie
Neonatalni zavazné kardiopulmonalni selhani z diivod
466784 | zavaz ) lopu o, ! 2 duvodu Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
defektu mitochondrialni metylace
457365 Syndrom zahrnujici mentalni retardaci, svalovou slabost, Onemocnéni 3 Pipad(y/d)

maly vzrist a facidlni dysmorfismus

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

453533 Polyendokrinni-polyneuropaticky syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
453510 Vrozena necitlivost pro boleft s tézkou mentalni Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
retardaci

444458 Kombinovany deficit oxidativni fosforylace, typ 24 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici ovarialni dysgenezi a maly vzrist pfi . . . .
444048 Onemocnéni 3 Pripad(y/a
karyotypu 46,XX pad(y/d)

Syndrom zahrnujici tézkou mentalni retardaci, epilepsii
438178 a kataraktu, zpisobeny deficitem acyl-CoA reduktazy 1 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)

mastnych kyselin
437552 Autozomalné rec:esiv’ni primé.rr.u’ imunodefivcit s defektni Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
spontanni cytotoxicitou NK bunék
436245 Syndrom zahrnujl'c’i retinitis pigm(?ntlosa, juver'lilnl’ Onemocnéni 3 PFipad(y/d)
kataraktu, maly vzrast a mentalni retardaci
Syndrom zahrnujici kataraktu, deficit ristového
436174 hormonu, senzorickou neuropatii, senzorineuralni ztratu Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
sluchu a kostni dysplazii
Syndrom zahrnujici progeroidni rysy a predispozici k
435953 v z uietp g ., lantry y predispozict Onemocnéni 3 Pfipad(y/u)
hepatocelularnimu karcinomu
435938 Syndrom zahrnu'jl'ciX-va'?a.r.mu mikrocef.alii, ristovou Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
retardaci, prognacii a kryptorchismus
435930 Syndrom zahr’nujlici kolfbomatézni f:liscus f)pticus, Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
makularni atrofii a chorioretinopatii
435628 Keppenové-Lubinského syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
424261 Autozomalné recesivni pletzescové svalova dystrofie, typ Onemocnéni 3 Piipad(y/d)
423894 Syndrom zahrnujici 'mikrocefalif a ’komplexnl'"motorickou Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
a senzorickou axonalni neuropatii
420794 Kono-spondylarni dysplazie Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
420566 Krvaciva porucha zplisobena deficitem CalDAG-GEFI Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
412189 Epidermolysis bullosa simp.lq.ex zpUsobena deficitem Onemocnéni 3 PFipad(y/@i)
exophilinu

412035 Mikrodeleéni syndrom 13q12.3 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)

Syndrom zahrnujici epileptickou encefalopatii s casnym
411986 nastupem, kortikalni slepotu, mentalni retardaci a Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)

facialni dysmorfismus

Syndrom zahrnujici autozomalné recesivni cerebelarni

404493 ataxii, epilepsii a mentalni retardaci, zptsobeny Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
deficitem TUD

FBLN1-va Y d h jici Zdény vyvoj, _ - o
404451 N1 vazanY sy,n rom za ,rnuj|C| o?oz ény vyvoj ) Onemocnani 3 Pripad(y/i)

anomdlie centrdlniho nervového systému a syndaktylii
402082 Progresivni myoklonicka epilepsie, typ 5 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
401935 Mikrodelecni syndrom 14¢24.1q24.3 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
401866 Syndrom zahrnujici spasticitu, ataxii a anomalie chize Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
401859 Deficit syntetazy kyseliny lipoové Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
401795 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 59 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

401764 Syndrom zahrnujici pancytopenii a opozdény vyvoj Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
398117 Neonatalni dermatomyozitida Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Kombinovana imunodeficience zplisobena deficitem
397964 » Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
MALT1
Syndrom zahrnujici tézkou mentalni retardaci,
397933 progresivni postnatalni mikrocefalii a stereotypni Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
pohyby rukou ve stiedni care
397922 Fero-cerebro-kutanni syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Deficit 2-methyl-3-hyd butyryl-CoA dehyd azy, . . .
391457 elicit S-methy yaroxy ,u \’/ry of dehydrogenazy Subtype of disorder 3 Pfipad(y/a)
neonatalni typ
391397 Hereditarni senzoricka a autonomni neuropatie, typ 7 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
391351 SURF1-vazana Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
typ 4
391316 Epilepsie r'nezi:)temﬁora’lniho I.a.IokEJ s na’stlupem u Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
kojenct, s tézkou kognitivni regresi
Synd hrnujici tézk talni retardaci, maly ., . )
391307 yn :om zahrnujici ez’olu mer! la r:n retar af:l maly Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
vzrust, poruchy chovani a facialni dysmorfismus
370127 Medichdv syndrom obrovskych desticek Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
370103 Primarni dystonie, typ DYT17 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici talni retardaci, facialni . ., . )
370010 yndrom za rm'ulu mentalni r’e.ar aci, facialni Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
dysmorfismus a anomalie rukou
Syndrom zahrnujici tézkou dermatitidu, mnohocetné . . .. .
369992 v z lf" | teziou ) rHau . Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
alergie a metabolickou kachexii
369867 Autozomélnf”e recesivni stiedné tézka Charcotova- Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
Marieova-Toothova nemoc, typ C
369840 Autozomalné recesivni plet:;cové svalova dystrofie, typ Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
363981 Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 4B3 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Synd depl itochondrialni DNA, - - o
363534 yndrom ceplece mitac ’on’ niaini Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
hepatocerebrorenalni forma
363409 Syndrom zahrnujici fetalni alkirjezi a krvaceni do mozku a Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
do sitnice
Tézka kombinovana imunodeficience zptisobena
357237 (o) éni 3 Pfipad(y/a
deficitem CARD11 nemocnent Fipad(y/a)
Synd hrnujici mik falii, brachydaktylii . . . )
3433 yndrom zahrnujici mi rOCﬁaII rachydaktylii a Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
kyfoskoliézu
3409 Urbaniv-Rogersiv-Meyertiv syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
3404 Ulbrightové-Hodeslv syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnuijici trigonocefalii, nizky vzrast a . ., .. .
3369 v z u Iv |vg ... tl, izky vzrd Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
opozdéni vyvoje
3353 Syndrom zahrnujl'citrichoder.modyspla’zii a dentalni Onemocnéni 3 Pipad(y/)
alteraci
Synd hrnujici chybéjici tibie, polydaktylii . . . .
3328 yndrom zahrnuijici ¢ y ¢’ej|c’| ibie, polydaktylii a Onemocnani 3 Pripad(y/i)
arachnoidalni cystu
3326 Thymicka-renalni-analni-plicni dysplazie Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)

Orphanet Report Series - Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické iidaje - Rijen 2024 - Vyddni 2

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by decreasing prevalence or cases.pdf

103


http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence_of_rare_diseases_by_decreasing_prevalence_or_cases.pdf

ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

Syndrom zahrnujici vrozenou kataraktu, progresivni

330054 Onemocnéni 3 Pripad(y/a
svalovou hypotonii, ztratu sluchu a vyvojové opozdéni pad(y/d)
329178 Vrozena svalova dystrofie 's me'rllta’lni retardaci a tézkou Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
epilepsii
Hypertroficka kardiomyopatie a renalni tubularni nemoc . . .. .
324525 (0] 3P d
zptisobend mutaci mitochondrialni DNA nemocneni fipad(y/d)
324290 Laforova choroba s ¢asnym nastupem Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
3236 Syndrom zahrnujici pfevodni hluchotu, ptézu a anomalie Onemocnéni 3 PFipad(y/di)
skeletu
320401 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 44 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
3172 Syndrom zahrnujici dvojité oboci a syndaktylii Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
314572 .Autoz?mélné recesivni sy’ndrom Ieukc.)e'n.ceffalopatie s Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
ischemickou mozkovou ptihodou a retinitis pigmentosa
314485 Dédi¢na motoricka dis’télni neuvrctpatie s nastupem u Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
mladych dospélych
314389 Duplika¢ni syndrom Xq12-q13.3 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici retinalni dystrofii, edém optického
313800 nervu, splenomegalii, anhidrézu a migrendézni bolesti Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
hlavy
3104 Syndrom zahrnujici Robinovu sekvenci a oligodaktylii Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
3098 Rhizomelicky syndrom, Urbachiiv typ Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
309147 Hyper-beta-alaninémie Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
309111 Kombinovany deficit pankreatické lipazy a kolipazy Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
3086 Autozomalné dominantni vitreoretinochoroidopatie Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
306542 Syndrom. zahrnujit-:-i frovrito'nazé.l’nl' (’iysp‘!a'vzii, tézkou Onemocnéni 3 Pipad(y/)
mikroftalmii a tézké facialni rozstépy
306504 Vrozeny ?effotick\'/ sy.ndrom s ir.ltersticiélni plicni Onemocnéni 3 Pipad(y/)
fibrézou a epidermolysis bullosa
Synd hrnujici talni retardaci, ztratu vlasd, . . . )
3041 yndrom za rnujlu.rvnlevn alni re ar‘ a(':.l ztratu vlasa Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
luxaci ¢ésky a akromikrii
Synd hrnujici h lazii radialnih k
3026 yndrom zahrnujici ypop azii radialniho paprsku a Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
atrézii choan
Syndrom zahrnujici retinalni ischémii, hyalinézu malych .. . .
3018 cév zazivaciho traktu a difuzni kalcifikaci mozku Onemocnéni 3 Pfipad(y/ad)
3010 Qaziho-Markouizosiv syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici nefroticky syndrom, hluchotu a . . . .
300333 v z ] uj' I, . Icky y. “ " Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
pretibidlni epidermolysis bullosa
300298 Tézka vrozena hypocfhromnl' anémie s prstencitymi Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
sideroblasty
Syndrom zahrnujici poruchu sexualniho vyvoje a .. .. .
2983 L, ) Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
mentalni retardaci
2957 Guttmacherdv syndrom Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
Syndrom zahrnuijici chybéjici palec na ruce, maly vzrist a . ., .. .
2951 v z una y sl p L. “ yvard Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
imunodeficit
294023 Neonatalni zanétlivé onemocnéni klze a stfev Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)

B¢z dalsitio upresnent Jsou zv

creynene uﬁaje Tvedenc za cely Svet. Hvezdicka oznacuje evropske uaaj .

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Syndrom zahrnujici polyneuropatii, mentalni retardaci,

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

2928 Onemocnéni 3 Pripad(y/G
akromikrii a pfedéasnou menopauzu pad(y/d)
2926 Syndrom zahrnujici polyneuropatii a defekt ruky Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
2916 Syndrom zahrnujici postoaxia'lnl' poolydaktylii a anomalie Onemocnéni 3 PFipad(y/)
zubi a obratlt
Syndrom zahrnujici koZni fotosenzitivitu a letalni
2881 4 z J z, . z Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
kolitidu
2868 Syndrom zahrnujl'c’i maly vzrﬁft,.onemocr'léni srdecnich Onemocnéni 3 PFipad(y/di)
chlopni a charateristickou facies
2863 Syndrom zahrnujici maly vzrﬁst,:Normianské kastky a Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
dextrokardii
280640 Okcipitalni pachygyrie a polymikrogyrie Onemocnéni 3 Pfipad(y/u)
280356 PLIN1-vazana familiarni parcialni lipodystrofie Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
2779 Syndrom zahrnujici Ofteo.p.a\.thia stri?ta, pigmentarni Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
dermopatii a vitiligo nad celem
Syndrom zahrnujici osteogenesis imperfecta, . . .
2772 P
mikrocefalii a kataraktu Onemocnéni 3 Pfipad(y/d)
2760 OSLAM syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
2741 Oftalmomandibulomelicka dysplazie Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici odont t6 t fagealni
2724 yndrom zahrnujici odon orf\a 6zu a aortoezofagedlni Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
stendzu
2713 Okuloosteokutanni syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
2690 Syndrom zahrnujici neutropenii, monocytopenii a Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
hluchotu
2673 Neurofaciodigitorenalni syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
263508 COG1-CDG Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
2617 Trpaslictvi s ptaci hlavou, montrealsky typ Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
2613 Renalni nemoc podobna syndromu nehet-patela Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
261295 Syndrom mikrodelece 20p12.3 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
261144 Syndrom mikrodelece 14q12 Subtype of disorder| 3 P¥ipad(y/t)
261120 Syndrom mikrodelece 14q11.2 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
2608 N syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici mik falii, posk i ku, . . . .
2523 yndrom za rnUJI.CI.mI rocefalii p<’>s ?zenl mozku Onemocnéni 3 Pripad(y/a)
spasticitu a hypernatrémii
2521 Syndrom zahrnujici mikrocefalii a rozstép patra Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
2516 Syndrom zahrnujici mikrocef?Iii,. srdecni vadu a Onemocnéni 3 PFipad(y/ai)
malsegmentaci plic
2515 Syndrom zahrnujici mikrocefalii a kardiomyopatii Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
251066 Syndrom delece 8p11.2 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici metafyzarni dysostézu, mentalni . ., .. .
2502 v z uiiet .. vz I ¥ zu ! Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
retardaci a prevodni hluchotu
2476 Medeirové-Dennisiiv-Donnaiové syndrom Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
2437 CzeizelGv-Losonciho syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici hypergonadotropni hypogonadismus
2410 v z ujict hyperg pnifypog ismu Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)

a katarakta

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
2409 Lowryho-MacLeantiv syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
238459 SLC35A1-CDG Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici osedlni dysplazii podobnou
2370 y z . ysP ,z p, Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Larsenovu syndromu a maly vzrast
Syndrom zahrnuijici ptézu, horni omezeni oénich pohybu . . .. .
228396 y z Jicl p f . ; z N pony Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
a chybéni slznych bodt
Syndrom zahrnujici hypospadii a mentalni retardaci, . . .. .
2261 (0] 3P d
Goldblattiv typ nemocnéni fipad(y/a)
Synd hrnujici h lazii ck
2246 yndrom za rnu1.|C|’ ylpop azii mo.zec ua Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
tapetoretindlni degeneraci
Neurodegenerativni syndrom zpiisobeny deficitem
217382 & 4 , z? . y Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
transportu cerebralnich folata
217017 Zechi-Ceideové syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
2167 Holzgrevelv-Wagneriv-Rehderiv syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Hirsch horoba, h lazi htd . . . )
2153 irschsprungova choro 'a\ ypoplazie nehtd a Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
dysmorfismus
2135 HennekamUv-Beemeriv syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
2115 Harrodiv syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
2111 Cysticky hamartom plic a ledviny Onemocnéni 3 Pfipad(y/u)
2101 Grubbentv-de Cockliv-Borghgraefliv syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici multinodularni st , cystick - - o
2091 yndrom zahrnuijici r:nu inodularni s"rumu cystickou Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
ledvinu a polydaktylii
Synd hrnujici glaukom, ektopii, mikrosférofakii, . . . .
2084 yndrom za rnUJIC’I glaukom e’ clapu :‘nl rosférofakii Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
ztuhlé klouby a nizky vzrast
2064 Syndrom zahrnujici zadni fazi Iulmbosakrélnl'ch obratlt a Onemocnéni 3 Pipad(y/)
blefaroptézu
2050 Coletiv-Carpentertiv syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
1972 Letalni faciokardiomelicka dysplazie Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici facialni dysmorfismus, makrocefalii, .. . .
1970 (o) 3P d
myopii a Dandyho-Walkerovu malformaci nemocneni fipad(y/d)
1969 Syndrom zahrnujl"t':l'faciélni’(:!ysmorfisTvljs, anorexii, Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
kachexii a anomalie oka a klize
1943 Migrujici fokalni epilepsie u kojencti Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
1801 Syndrom zahrnujici mentalni r(itardaci, spasticitu a Onemocnéni 3 Pipad(y/)
ektrodaktylii
1882 Syndrom zlallrnujl'ci hyp?hidrofif:!(mf ekto.derr.nélnl' Onemocnéni 3 Pipad(y/)
dysplazii, hypotyredzu a ciliarni dyskinezi
1837 Syndrom ulndrni metafyzarni dysplazie Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
1790 Hypomandibularni faciokranialni dysostoza Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
171866 Spondyloepimetafyzarni dysplazie, typ agrekan Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
T-B+ tézka kombinovana imunodeficience zplsobena
1691 - - o
69157 deficitem CDA5 Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
168577 Dédicna kryohydrocytdza s redukovanym stomatinem Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
168555 Spondylometafyzarni dysplazie, typ A4 Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
.. 168544 . L Sggndxlog}etafxﬁérni dﬁsglg’z'le,*Golggpﬁﬁx typ, . Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Kostni dysplazie s wormianskymi ktistkami,

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

166277 mnohocetnymi zlomeninami a dentinogenesis Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
imperfecta
FASTKD2-vazana infantilni mitochondridlni
166105 z ) Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
encefalomyopatie
Mnohocetna epifyzarni dysplazie s tézkou proximalni . . .. .
166029 o Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
dysplazii femuru
163961 X-vazana mentalni retardace, Kroesové typ Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Spondyloepifyzarni dysplazie s pozdnim nastupem, . . .. .
163665 pondyloepifyz ysP ,,z poz P Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Kohniiv typ
1548 Syndrom zahrnujici kry;’Jto’rchismus,.arachnodaktylii a Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
mentalni retardaci
1529 Syndrom zahrlzlujl'ci.t\lu’chotu, posfiiem’ ruky a Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
kraniofacialni abnormality
Synd hrnujici talni retardaci, h lazii . ., . )
1495 yndrom zahrnujici menta n|.re a’r a’u }lpop azii Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
corpus callosum a preaurikularni vyrastek
139466 SERKAL syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
139414 Vrozeny panfolikularni névus Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici kortikalni slepotu, talni - - o
1389 yndrom zahrnujici 'or ikalni s ep(: u, mentalni Onemocnéni 3 Pripad(y/d)
retardaci a polydaktylii
Syndrom zahrnujici kataraktu, hluchotu a . . .. .
1383 v z e . 4, u Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
hypogonadismus
1381 Syndrom zahrnujici kataraktu,vmeptélrl\i retirdaci, atrézii Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
anu a defekty mocového ustroji
137622 Syndrom zahrnujicivevln'!i téik\'/’p.rﬁjem, atrézii choan a Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
ocni anomalie
Synd hrnujici kataraktu, ab tni oralni fi | - - o
1373 yndrom zahrnujici ka arav |:1 af ?ran ni oralni frenulum Onemocnéni 3 Pripad(y/a)
a opozdény rast
Synd hrnujici decni vadu, kulaty - - o
1355 yndrom za rnl:l‘jllc.l vroze:‘lovu fr ’ECI‘TI vadu, kulaty Onemocnéni 3 Pripad(y/a)
oblicej a opoZdéni vyvoje
1259 Syndrom zahrnuijici blefaroptdzu, myopii a ektopia lentis Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
1185 Syndrom zahrnujici spin.ocerebelérnl' ataxii a Onemocnéni 3 PFipad(y/@i)
dysmorfismus
1133 AREDYLD syndrom Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
1130 Syndrom zahrnujici arachnodakt.\./lii, mentalni retardaci a Onemocnéni 3 Pipad(y/d)
dysmorfii
1116 Syndrom zahrnujici aplasia cEJtis f:o:\genita a intestinalni Onemocnéni 3 Pipad(y/)
lymfangiektazii
Syndrom zahrnujici afalangii a hemivertebrae-
1112 v z . ,u", '_ _gfl i v . Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
urogenitalné-intestinalni dysgenezi
Syndrom zahrnujici anoftalmii, megalokorneu, . ., .. .
1101 v z . u"._' } _" & u Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)
kardiopatii a anomalie skeletu
1069 Syndrom zahrnujici aniridii a chybéjici patellu Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici aniridii, ptozu, mentalni retardaci a . ., .. .
1067 v z ujic! aniridll, prozu ! ! Onemocnéni 3 P¥ipad(y/u)

familiarni obezitu

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.

BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

103910 Vrozeny deficit heparan sulfatu v enterocytu Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
1006 Alopecie s deficitem protilatek Onemocnéni 3 Pfipad(y/a)
99832 Syndrom rezistence k tyreotropin-releasing hormonu Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
977 Adrenomyodystrofie Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
97290 Familiarni papila’rm'.k?rcinom §t’|'t.r3é Zlazy s rendlni Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
papilarni neoplazii
96187 Materndlni uniparentalni dizomie chromozomu 21 Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
95428 CDG syndrom, typ llh Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
949 Akrokraniofacialni dysostdza Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
94066 Syndrotn fahrnujfc'i tézkou me’nFa’In'l' r(?tafdaci, epilspsii, Onemocnéni 2 Piipad(y/ai)
analni anomalie a hypoplazie distalnich falangt
91494 Syndrom zahrnujici makularni kolobom, rozstép patra a Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
hallux valgus
91130 Syndrom zahrnujic’i kardiom.yo'patii, hypotonii a Onemocnéni 2 Pripad(y/d)
laktatovou acidézu

Syndrom zahrnujici obezitu, kolitidu, hypotyreézu, . . .. .

88643 v z ull,_l 2t vl Iv u ’yp. yreozu Onemocnéni 2 Pfipad(y/u)
hypertrofii srdce a opoZdéni vyvoje
86822 Syndrom zahrnujici Iisse[\c?falii ty[{u 3 a dysplazii Onemocnéni 2 Piipad(y/)
metakarpalnich kosti
85327 X-vazany syndrom za.trrnujici men.té.lnl' retardaci, Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
akromegalii a hyperaktivitu
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
85319 epilepsii, progresivni kloubni kontraktury a Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
dysmorfismus

Syndrom zahrnujici hypotonii, neprospivani a . . .. .

79507 v z ult I P ,," prospivani Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
mikrocefalii
79302 Vrozeny defekt syntézy Zlu¢ovych kyselin, typ 3 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
29107 Syndrom zahrnujici vyvojové Talformace, hluchotu a Onemocnéni 2 Piipad(y/)
dystonii

785 Syndrom rezistence na estrogen Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)

Syndrom zahrnujici aurikularni abnormality, rozstép rt . . . .
77300 v z ujlvlv ariurarni ., ', roz .p . Onemocnéni 2 P¥ipad(y/u)

s nebo bez rozStépu patra a okularni abnormality
75389 Syndrom zavhr’nujl'ci malforma.c’i njozku, vrozePé Onemocnéni 2 Piipad(y/)
onemocnéni srdce a postaxialni polydaktylii
73246 Syndrom zaljtznuljl'civiscer.a'lm' neuropa:tiiv, a?otnél.ie Onemocnéni 2 Piipad(y/)
mozku, faciadlni dysmorfismus a opozdény vyvoj
Syndrom zahrnujici spinalni svalovou atrofii, Dandyho- . . . .
2 2
73245 Walkerovu malformaci a kataraktu Onemocneni Pfipad(y/d)
Syndrom zahrnujici osifikacni anomalie a opozdény
73230 v z Hiet ostil . I L, .I pozdeny Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
psychomotoricky vyvoj
73224 Syndrom zahrnujici Fubulérni.r.enélni nemoc a Onemocnéni 2 Pipad(y/)
kardiomyopatii
71267 Syndromnzahrnu'jl’ci dentinogenesi’s ir'nperf.evcta', maly Onemocnéni 2 Pipad(y/)
vzrist, ztratu sluchu a mentalni postizeni

69088 Syndrom zahrnujici anhidrotickou ektodermalni Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)

Bez dalsiho upresnéni jsou zverejnene udaje uvedence za cely svet. Hvezdicka * oznacCuje evropske udaje.

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

dysplazii, imunodeficienci, osteopetrézu a lymfedém

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

64542 Akrofacialni dysost6za, Kennedyové-Teebiho typ Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
631079 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 84 Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici kolobom, osteopetrdzu, . . .. .
603494 mikroftalmii, makrocefalii, albinismus a hluchotu Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
599579 Krvaciva porucha faktor V Amsterdam Subtype of disorder 2 Pfipad(y/a)
597887 Zanétlivé onemocnéni stiev souvisejici s ALPI Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
597733 Okulokutanni albinismus typu 8 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Syndrom spondylometafyzaini dysplazie a rohovkové
589435 ¥ pondy fyz . ysplaz Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
dystrofie
Syndrom zahrnujici bradavice, imunodeficienci, . . . .
568056 4 z , . L, .. Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
lymfedém a anogenitalni dysplazii
544602 Vrozena myopatie s redukovanymi svalovymi vlakny Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
typu 2
527468 Syndrom zahrnujici brénii’:n.i.ky’lu, kratké stfevo a Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
asplenii
Synd hrnujici kataraktu, tézk - - o
521432 yndrom zahrnujici vroz"enou a a’ra uv ?zlm’J . Onemocnéni 2 Piipad(y/a)
novorozeneckou hepatopatii a celkové opozdéni vyvoje
Autozomalné recesivni primarné axonalni Charcot-
521411 Marie-Toothova nemoc zpiisobena poruchou Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
metabolismu médi
Synd hrnujici i ] , talni - - o
52055 yndrom za rnujlm'agenezn corpust ca osurII mentalni Onemocnéni 2 Piipad(y/a)
retardaci, kolobom a mikrognatii
52047 Braddockiv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici g Cetné sk b bilé ka
508512 yn rolrln za rnl:ljlcvl vrozenfa Cetnés ’vrr-Iy arvy .| é z?vy Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
a zvySenou vymeénu mezi sesterskymi chromatidami
508488 Syndrom delece 8q24.3 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
50817 Syndrom zahrnujici Duan.e’ho anomalii, myopatii a Onemocnéni 2 Piipad(y/)
skoliozu
50812 Zellweger-like syndrom bez peroxizomalnich anomalii Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
50810 Syndrom zahrnujici mikrolissencefalii a mikromelii Onemocnéni 2 P¥ipad(y/u)
50809 Talopatelloskafoidalni osteolyza Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
502444 Deficit alkalické ceramidazy 3 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
498497 Syndrom kratkych Zeber s polydaktylii, typ 5 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
487814 Autozomalné dominalntvni'Charcotl-Marie-Toothova Onemocnéni 2 Piipad(y/ai)
nemoc typ 2 podminéna mutaci v genu DGAT2
Syndrom zahrnujici makrotrombocytopenii, lymfedém, . ., .. .
487796 v < 1% z, . w I., . . vtopentl, Ty .|  Onemocnéni 2 P¥ipad(y/u)
opozdéni vyvoje, facidlni dysmorfismus a kamptodaktylii
480528 Syndrom zahrnujici hydran’enlcefalus a branicni syndrom, Onemocnéni 2 Pipad(y/d)
letdlni typ
478042 Kombinovany defekt oxidativni fosforylace, typ 30 Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
Syndrom nadmérného rustu kosti, kraniofacialniho .
477831 Onemocnéni 2 Pf¥ipad
dysmorfismu, hyperplastické ktiZe a lézi bilé hmoty ! fpad(y/a)
Deficit cytosolické fosfolipazy A2 alfa spojeny s
477787 icit cytosoll 'pazy pojeny Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)

krvacivosti
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

477684 Kombinovany defekt oxidativni fosforylace, typ 26 Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
476406 Kongenitalni generalizovarllv syndro.m hyperkontraktilni Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
svalové ztuhlosti
465824 Syndrom zapouzdieni plodu Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
X-vazana mentalni retardace, cerebelarni hypoplazie a . . .. .
459070 z e . L. ypoplaz Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
spondyloepifyzarni dysplazie
457359 Syndrom zahrnujici megale?cefalii, tézkou kyfoskolidzu Onemocnéni 2 Pipad(y/)
a nadmeérny rast

457265 Progresivni myoklonicka epilepsie, typ 9 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Syndromicka senzorineuralni hluchota zplsobena . . . .

457223 Onemocnéni 2 Pripad(y/u
kombinovym deficitem oxidativni fosforylace pad(y/d)
457205 Synd.rom zahrnujl'ci.i'nfantil'rjl’ ax?nélni motorickou a . Onemocnéni 2 Pipad(y/s)

senzorickou neuropatii, atrofii optiku a neurodegeneraci
456312 Infantilni muItisystémoYé rleurologicko-endokrino- Onemocnéni 2 Piipad(y/s)
pankreaticka choroba
456298 Mikrodelecni syndrom 1p35.2 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Autozomalné recesivni cerebelarni ataxie zpGsobena
4 21 éni 2 PFi ¥
535 deficitem CWF19L1 Onemocnéni fipad(y/a)
448267 Regresivni spondylometafyzarni dysplazie Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Izol a fokalni -epid lyticka pal lantarni
448264 zolovana fokalni non-epidermolyticka palmoplantarni Onemocnéni 2 Piipad(y/a)
keratoderma
447974 Syndrom zahrnl'.l'jici Kli?pellovu-FeiI(.)vu anomdlii, Onemocnéni 2 Pripad(y/i)
myopatii a facidlni dysmorfismus
Synd hrnujici hy pi tace, - - o
447961 yndrom ’za lrnujml poruchy plgm.en ace” Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
palmoplantarni keratoderma a karcinom kize
447954 Kombinovany deficit oxidativni fosforylace, typ 25 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
447731 Deficit NIK Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
445110 Pletencova svalova dystrofie zpisobena deficitem Onemocnéni 2 Piipad(y/)
POMK
443950 DNAIJB2-vazana Charcot-Marie-Toothova nemoc, typ 2 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Posturalni ortostaticka tachykardi usobena deficit
443236 osturalni ortostaticka acN\I(ETar ie zplisobena deficitem Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
440731 Deficit L-ferritinu Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
440713 I1zolovany deficit sedoheptulokinazy Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Syndrom fetalné letalni cerebrorenogenitourinarni
439897 v ! L. genitourt ! Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
ageneze/hypoplazie
439232 AApoAIV amyloidéza Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
438207 Tézka autozomalné recesivni makrotrombocytopenie Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
436182 Syndrom zahrnujit.:i prirnordia’lni t.rpasli.ctvi, mikrocefalii Onemocnéni 2 Pipad(y/d)
a inzulinovou rezistenci
Autozomdalné dominantni Charcotova-Marieova-
435819 Toothova nemoc, typ 2, zpGsobena mutacemi v TFG Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
genu

431361 Progresivni encefalopatie s leukodystrofii zplsobena Onemocnéni 2 Pipad(y/)

B¢z dalsitio upresnent Jsou zv

deficitem DECR

creynene uﬁaje Tvedenc za cely Svet. Hvezdicka oznacuje evropske uaaj .
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

431329 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 57 Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
424107 Vrozena myopatie s ndstupem podobnym myastenii Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
X-vazany synd hrnujici talni retardaci, - - o
423479 .v'azany syn : rom za rI:I'UJ’ICI .men a' nire ar. a.m' Onemocnéni 2 Piipad(y/)
spasticitu koncetin, dystrofii sitnice a diabetes insipidus
Syndrom zahrnujici mikrocefalii, maly vzrist, mentalni . . . .
423306 ¥ z ! . L, y' z Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
retardaci a facialni dysmorfismus
420741 RIDDLE syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
420733 Kombinovany deficit oxidativni fosforylace, typ 21 Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
420728 Kombinovany deficit oxidativni fosforylace, typ 20 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Autozomalné recesivni tézka vrozena neutropenie
420699 (0] éni 2 Pfipad(y/a
zplsobena deficitem CXCR2 nemocnent Fipad(y/@)
412181 Epidermolysis bullosa simplex zplsobena deficitem Onemocnéni 2 Piipad(y/)
BP230
411712 Maternalni deficit riboflavinu Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici autozomalné recesivni cerebelarni
404499 ataxii, epilepsii a mentalni retardaci, zptisobeny Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
deficitem KIAA0226
404476 Syndrom zahrnuj;ici globallnl’ opo.idér:i vyvoje, cysty plic, Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
nadmérny vzrist a Wilmsiv tumor
Synd hrnujici ialni i Il
401959 yn ror:n"za rnu.jlu parcvla ni agenen' corpus ca osun:i a Onemocnéni 2 Piipad(y/a)
hypoplazii vermis mozecku s cystami ve fossa posterior
401923 Mikrodeleéni syndrom 9g31.1q31.3 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
401830 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 69 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
401820 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 67 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
401815 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 66 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
401805 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 63 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
398109 Neonatalni AIHA Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
397973 Syndrom zahrrju{l'ci menta'llr.ﬁ revtlardaocvi, obezitu, Onemocnéni 2 Piipad(y/)
progndcii a anomalie oci a klize
397959 TCR-alfa-beta-pozitivni T-bunécny deficit Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
397735 Autozomdalné dominantni Charcotova-Marieova- Onemocnéni 2 Piipad(y/d)
Toothova nemoc, typ 2U
397725 Neurodegenerace asociovana COASY proteinem Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici rist tardaci, mirné Zdéni . . .. .
391366 yndrom za r’nuj'lu ris ovc?u retar aC|' r.mrne opoZdéni Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
vyvoje a chronickou hepatitidu
Synd hrnujici Zdéni rast yvoje, hypotonii, . . . )
391348 yndrom zahrnujici opoZdéni r|’Js ua vy\{m’e ypotonii Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
poruchu zraku a laktatovou acidozu
391343 Fatalni postvirové neurodegenerativni onemocnéni Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
PostiZeni svalti, o¢i a mozku s oboustrannou
370997 ! (0] éni 2 Pfipad(y/a
multicystickou leukodystrofii nemocnent Fipad(y/a)
370930 XYLT1-CDG Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
370921 STT3A-CDG Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
370039 Angora hair névus Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
370015 Spondyloepimetafyzarni dysplazie, typ Isidor Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
369979 Syndrom zahrnujici hyperfalangii prstid ruky, anomalie Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
prsti nohy a tézky pectus excavatum
369955 Methylmalonova acidemie s homocystinurii, typ cbl) |Subtype of disorder 2 Pfipad(y/a)
Adenom produkujici aldosteron se zachvaty a
369929 progurulicta’ © zachvaty Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
neurologickymi abnormalitami
369881 Mikrodele¢ni syndrom 2p21 bez cystinurie Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
363680 Mikrodelecni syndrom 2p13.2 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Autozomalné recesivni pletencova svalova dystrofie, t . . .. .
363623 z P T y P Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd fatalni hocetné mitochondrialni
363424 yndrom fatalni mnohocetné mitochondrialni Onemocnéni 2 Piipad(y/)
dysfunkce, typ 3
357158 Syndrom zahrnujici mandibulofacialni f:!ysostézu, Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
makroblefaron a makrostomii
Mikrodelecni syndrom 9921 zahrnujici neurovyvojové
352665 poruchy, kraniofacialni dysmorfismus, srdecni vadu a |Subtype of disorder 2 Pfipad(y/a)
dysplazii kycelniho kloubu
Hypertroficka kardiomyopatie kojenct zplsobena . ., . )
352563 0 2 Pf¥ipad
deficitem MRPL44 s nastupem v kojeneckém véku nemocneni fipad(y/d)
Synd hrnujici talni retardaci, obezitu, - - o
352530 yr’1 r?m’za rnujici menta n.|’re’ar aci o. ezitu Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
vyvojové vady mozku a facialni dysmorfismus
352333 Syndrom zahrnfljl’civro%enou ichtyodzu, nlentélni Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
retardaci a spastickou kvadruplegii
3448 Weavertv-Wiliamstiv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
3429 Verloove Vanhoricktiv-Brubakktiv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
3424 Velofacioskeletalni syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici tri falii, rozsté y _ - o
3368 yndrom zahrnujici tlgc’)noce a'l.l rozstépeny nos a Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
akralni anomalie
3365 Syndrom zahrnujici trigonocefalii a Siroké palce na rukou Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
3327 Thyrocerebrorenalni syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
3294 Anomalie extenzoru Slach prsti Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
3203 Syndrom zahrnujl'tfl'telekantus, hypertelorismus, Onemocnéni 2 Pripad(y/ai)
strabismus a pes cavus
329242 Vrozena chronicka diarea s protein-ztracejici enteropatii Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici talni retardaci, kraniofacialni . . . )
329224 yndrom za rnujlu.men alni retar af:l raniofacialni Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
dysmorfismus a kryptorchismus
3262 Syngnathia s mnohocetnymi anomaliemi Onemocnéni 2 P¥ipad(y/u)
324575 Hyperinzulinismus zpGsobeny HNF1A deficitem Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici afonii, hluchotu, retinalni dystrofii, . ., .. .
324540 v z _ujl,l t, nid ) u : I ¥ " Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
zdvojené palce a mentalni retardaci
324530 Autoinflamace, I.’LCG?-a’sociovan\'/ deficit protilatek a Onemocnéni 2 Pipad(y/d)
imunitni dysregulace
324416 Syndrom zahrnujici svalovou hype.rtrofii, hepatomegalii Onemocnéni 2 Péipad(y/ai)
a polyhydramnion
324410 X-vézany:l syndro.r.'n zai:rnujl’ci’mentvélr'\l’ retazrt?aci, Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
kardiomegalii a méstnavé srdecni selhani
324364 SmiSena sklerozujici kostni dystrofie s extraskeletalnimi Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
bt Al ) S Ll

<.

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji

Orphanet Report Series - Prevalence a incidence vzdcnych onemocnénti: Bibliografické iidaje - Rijen 2024 - Vyddni 2

112
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by decreasing prevalence or cases CZ.pdf



https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence_of_rare_diseases_by_decreasing_prevalence_or_cases_CZ.pdf

ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

manifestacemi

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

Syndrom zahrnujici tézké lateralni prohnuti holenni

324307 kosti, nizky vzrist, mirné odstavajici lopatku a mirnou Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
facialni dysmorfii
324299 Mnohocetné paragangliomy asociované s polycytémii Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
T-bunécna imunodeficience s epidermodysplasia
324294 ) . P yse Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
verruciformis
3241 Hluchota a kraniofacialni syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
3240 Syndror? zahrnujici kalcifikac’i celntr.a'ltu'ho nerYO\./.ého Onemocnéni 2 Pipad(y/)
systému, hluchotu, tubularni acidézu a anémii
3239 Syndrom zahrnujici hluchotu, vitiligo a achalazii Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
3224 Syndrom zahrnllljic’i hluchotu, a’no’mélie gt?nita'lu a Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
metakarpalni a metatarzalni synostozy
3218 Syndrom zahrnujici thchotu: epifyzarni dysplazii a maly Onemocnéni 2 Piipad(y/s)
vzrist
3214 Syndrom hluchoslepoty s hypopigmentaci, jemensky typ Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
320370 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 43 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
3200 Stollav-Alembikdv-Fincklv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
3199 Stimmlerdv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
319675 Mikrocefalické primordialni trpaslictvi, Daubertv typ Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Geneticka vnimavost k mykobakterialni infekci
319600 Onemocnéni 2 Pripad(y/a
zpUsobena ¢astecnym IRF8 deficitem ! fpad(y/a)
Autozomalné dominantni geneticka vnimavost k
319589 mykobakterialni infekci zplisobena ¢astecnym Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
IFNgammaR2 deficitem
319514 Kombinovana porucha oxidativni fosforylace, typ 13 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
3177 Kornealni-cerebelarni syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Tézka kombinovana imunodeficience zplsobena . . .. .
1742 2P
3 5 deficitem DNA-PKcs Onemocnéni fipad(y/a)
3173 Syndrom zahrnujici infantilni spazmy a Siroké palce Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
3167 Sieglertiv-Brewerudv-Careyho syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici roztrousenou sklerézu, ichtyézu a . . .
151 2P
315 deficit faktoru VIII Onemocnéni Fipad(y/@)
314993 Syndrom zahrnujici katarakt’u, )/roze.né srdecni vady a Onemocnéni 2 Piipad(y/)
defekty neuralni trubice
314575 Syndrom zaht:?ujici mentéltu' retardaci, hyr.)otonii, Onemocnéni 2 Piipad(y/)
brachycefalii, pylorostenézu a kryptorchismus
Syndrom zahrnujici marfanoidni habitus, tfiselnou kylu a . ., .. .
314041 v z unet ) lant , Iv us, i vyl Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
urychleny kostni vék
314029 Osteogenesis imperfecta s vysokou kostni denzitou Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici kontraktury, pterygium colli, . . . .
314002 (0] 2P d
mikrognatii a hypoplastické bradavky nemocneni fipad(y/d)
313947 Mikroduplikaéni syndrom 2¢23.1 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
313772 Spasticka ataxie a neuropatie s casnym nastupem Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
3134 SCARF syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet pfipadi

309108 Deficit pankreatické kolipazy Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
3082 Syndrom zahrnujici n:entélnl’ |:etardaci, polydaktylii a Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
neucesatelné vlasy
3080 Mentalni retardace, Wolffav typ Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici hypotrichdézu, osteolyzu, . . .. .
307936 4 . z . Jicthyp ) ,z vz Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
periodontitis a palmoplantarni keratoderma
3068 Syndrom zahrnu{ici menta’\Inl’.ret’ardaci, myopatii, maly Onemocnéni 2 Pipad(y/)
vzrust a endokrinni poruchu
306511 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 48 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici chybéjici radius a anogenitalni
3016 v zahrnujict chybelid & Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
anomalie
3011 Syndrom z.ahrnujici spasticko’u t’etraplegii', retinitis Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
pigmentosa a mentalni retardaci
300284 Poruchy pojivové tkané zpﬁsob(’ené nedostatkem lysyl-3- Onemocnéni 2 Piipad(y/s)
hydroxylazy
2997 Syndrom zahrnujici ptézu a paralyzu hlasivek Onemocnéni 2 Pfipad(y/u)
2988 Syndrom zahrnujici pter\’/g'ium c<3||i, mentalni retardaci a Onemocnéni 2 Piipad(y/d)
anomalie prsta ruky
2985 Syndrom pseudoprogerie Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
2976 Pseudoleprechaunismus, Pattersoniv typ Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
2975 Syndrom zahrnujl’ci46,X?( p’oruchu’ r')ohlavniho vyvoje a Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
skeletalni anomalie
2956 Pratadiv-Liberalliv-Goncalvestiv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici falii, ¢k h lazii . . . .
2941 yndrom zahrnujici po.r?n’ce alii, mozeckovou hypoplazii Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
a vnitini malformace
294026 Mikroduplikaéni syndrom 2g31.1 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
293807 Ketaminem indukovana dilatace Zlucovych cest Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici ialni polydaktylii, kolob . . . )
2921 yndrom zahrnujici prea’\xn::\ ni poly .a ylii, kolobom a Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
mentalni retardaci
2898 Syndrom zahrnujl'ciX-vé.zanou'tnentélm' retardaci a Onemocnéni 2 Piipad(y/d)
plagiocefalii
289522 Mikrotriplikace 11¢g24.1 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici pilodentalni dysplazii frakéni
2892 yndrom zahrnujici pilodentalni dysplazii a refrakéni Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
vady
Synd hrnujici pili torti, Zdéni vyvoj . . .. .
2891 yndrom zahrnujici .pl |’ orti opoz' éni vyvoje a Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
neurologické abnormality
2888 Syndrom zahrn'ujl't.:i.Pi'err’e RObirjlon syndrom a Onemocnéni 2 Pipad(y/)
faciodigitalni anomalii
2876 PHAVER syndrom Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
2871 Pfeiffertiv-Palmuv-TellerGv syndrom Onemocnéni 2 P¥ipad(y/u)
2867 Maly vzrust, bruselsky typ Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
Syndrom zahrnujici maly vzruist, hluchotu, dysfunkci . ., .. .
2866 v z e o y vard .u 4, dystunic Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
neutrofilti a dysmorfismus
Syndrom zahrnujici spastickou paraplegii a pfedcasno
2826 v z ujici spastickou paraplegli a p “ Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)

pubertu

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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2825 PARC syndrom Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
281127 Postizeni kliZze aker typ’u collodion baby se spontanni Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
Upravou
280576 Nestortiv-Guillermtiv progeroidni syndrom Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
Familidrni prionové onemocnéni podobné Alzheimerové
280397 P " P z Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
nemoci
2773 Syndrom zahrn’ujl’ci osteogene?is’imperfect.a, retinopatii, Onemocnéni 2 Pipad(y/)
zachvaty a mentalni retardaci
276556 Hyperinzulinismus zplGsobeny deficitem UCP2 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
276405 Hyperbiliverdinémie Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
2759 Syndrom zahrnujici nep(frf?rovany’l ?rofarynx a kosto- Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
vertebralni anomalie
2722 Syndrom zahrnujici odontoonycho dysplazii a alopecii Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
2720 Syndrom okulocerebralni hypopigmentace, Preusiv typ Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
2718 Okulotrichodysplazie Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici adultni familiarni nef ftid
2666 yndrom za rnujlc[a ultni fami |arr’\| nefronoftidu a Onemocnéni 2 Piipad(y/a)
spastickou kvadruparézu
2643 Mikrocefalické primordialni trpaslictvi, typ Toriellové Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
263501 COG4-CDG Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici lické t lictvi, rozsté - - o
2631 yndrom zahrnujici mezomelické rp':f\s ictvi, rozstép Onemocnéni 2 Piipad(y/a)
patra a kamptodaktylii
261534 49,XXXYY syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
261304 Syndrom paternalni mikrodelece 20q13.2q13.3 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici mitochondrialni myopatii, . . . .
2597 (0] 2P d
laktatovou acidézu a hluchotu nemocnent Fipad(y/d)
2575 Syndrom zahrnujici cystif:kou fibrfSZli, gastritidu a Onemocnéni 2 Piipad(y/)
megaloblastickou anémii
255132 Autozomalné recesivvnisidetoblastické anémie Onemocnéni 2 Piipad(y/)
dospélého véku
254925 Kombinovany defekt oxidativni fosforylace, typ 4 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
254898 Syndrom zahrrjujici thchotu,verjcefann’europatii, Onemocnéni 2 Piipad(y/d)
obezitu a onemocnéni chlopni
2547 Syndrom zahrnujici mikr.ofta.lmii, mikrocii a fetalni Onemocnéni 2 Piipad(y/)
akinezi
2533 Syndrom zahrnujici mikrocefalii, hluchotu a mentalni Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
retardaci
Syndrom zahrnujici mikrocefalii a mikrokorneu, t . . .. .
2528 v z ajiermi ',I : 4 typ Onemocnéni 2 P¥ipad(y/u)
Seemanové
2522 Syndrom zahrnujici mikrocefalii a fazi kréni patere Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
2519 Syndrom zahrnujl'c.i mikrosef'alii, za’chvavty', mentalni Onemocnéni 2 Pipad(y/)
retardaci a srde¢ni onemocnéni
Syndrom zahrnujici mikrocefalii, albinismus a anomalie . ., .. .
2513 v z ujictmi R " inismu ! Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
prstu
Syndrom zahrnujici mikrobrachycefalii, ptézu a rozsté . . .. .
2511 v z ujicrmi rtu v th, pLozU niep Onemocnéni 2 P¥ipad(y/u)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace Pocet pfipadi
Syndrom zahrnujici defekt hornich koncetin a
2489 4 z J . Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
abnormality oka a ucha
2487 Syndrom zahrnujici chybéni dolni koncetiny a hypospadii Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
2482 Melhemuv-Fahlliv syndrom Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
2475 Bily pramen vlasi nad ¢elem s malformacemi Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
2427 Syndrom zahrnujici makroc:efalii, maly vzrist a Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
paraplegii
Syndrom zahrnujici periferni motorickou neuropatii a
2400 ¥ z yietp . P Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
dysautonomii
2390 Lichtensteintiv syndrom Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
238523 Atypicky syndrom hypotonie a cystinurie Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
238329 Tézka X-vazana mitochondridlni encefalomyopatie Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
2347 Letalni dysplazie podobna Kniestové Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
2324 KalerGv-Garrityho-Sterndv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
2321 Jungiv-Wolfflv-Backiiv-Stahliiv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
231556 Syndrom zahrnujl’cillokallizovanou junkEl:li celpidermolysis Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
bullosa s pozdnim nastupem a mentalni retardaci
2310 Syndrom zahrnujici absenci deformity nohy a kataraktu Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
2282 Syndrom zahrnujici dysmorf’ism.us, maly )/zrﬁst, hluchotu Onemocnéni 2 Piipad(y/)
a poruchu vyvoje pohlavi
9974 Syndrom zahrnujici ichltyé’zu, hepatos.plenomegalii a Onemocnéni 2 Piipad(y/s)
cerebelarni degeneraci
2272 Syndrom zahrnujici ichtyézu a anomdlie ust a prstt Onemocnéni 2 Pfipad(y/u)
2271 Syndrom zahrnujici vrozenou it.:.htyézu, mikrocefalii a Onemocnéni 2 Pripad(y/ai)
tetraplegii
2266 Hypertrich6za a mentalni retardace, Lopesové typ Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici fibuloulnarni h lazii ali
2956 yndrom zahrnujici fibulou n.arm ypoplazii a anomalie Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
ledvin
Synd hrnujici h ii, alni a okularni . . . .
2950 yn ro’m"za rnujici hyposmii ?aza niao tfarnl Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
hypoplazii a hypogonadotropni hypogonadismus
2249 Syndrom zahrnujici ulnarni h'ypoplézii a mentalni Onemocnéni 2 Piipad(y/d)
retardaci
2935 Syndrom zahrnujici hy.pc..')gon.adotropni hypogonadismus Onemocnéni 2 Piipad(y/)
a retinitis pigmentosa
Syndrom zahrnujici muzsky hypergonadotropni
2234 hypogonadismus, mentalni retardaci a kosterni Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
anomalie
Syndrom zahrnujici hypogonadismus, prolaps mitralni . . .. .
2233 v z ult Iv YPog ) ' us, P ] psmi ! Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
chlopné a mentalni retardaci
221142 Makularni atrofie podobna konfetam Onemocnéni 2 P¥ipad(y/u)
221139 Kombinovana im’un'od.eficien(’:e‘ s fa'cio-okulo- Onemocnéni 2 Pipad(y/)
skeletalnimi anomaliemi
220448 Makrotrombocytopenie s mitralni insuficienci Onemocnéni 2 P¥ipad(y/u)
Dysplasticka kortikalni hyperostoza, typ Kozlowski- . . .
2204 ysplast! : 'hyp 23, typ Rozlowsk Subtype of disorder| 2 P¥ipad(y/ti)
Tsuruta ]
n IjC-

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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2184 Syndrom zahrnujici hydrocefalus a nizko poloZeny pupek Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
Synd hrnujici hyd falus, obezit -y - o
2183 yndrom zahrnujici hy rf)ce alus, obezitu a Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
hypogonadismus
2181 Syndrom zahrnujvl'ci hydrocefa!us, vysoky vzrist a Onemocnéni 2 Piipad(y/ii)
nadmérnou kloubni volnost
Vrozena insenzitivita k bolesti s hyperhidrézou a absenci
217399 z z . L 'yp z Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
koZni senzorické inervace
2172 Syndrom zahrnujici mikro'cef’alii, g'lomerulonefritidu a Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
marfanoidni habitus
2155 Syndrom zahrnujici Hirschsprungcivu chorobu, hluchotu Onemocnéni 2 Piipad(y/ii)
a polydaktylii
2145 Kraniosynost6za, Herrmanntiv-Opitztiv typ Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
2119 HEC syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
2110 Syndrom zahrnujici hallux va't:us a preaxialni Onemocnéni 2 Piipad(y/ai)
polysyndaktylii
2109 Syndrom podobny Hallermannovu-Streiffovu syndromu Onemocnéni 2 Pfipad(y/u)
2104 Syndrom zahrnujl’si dysmorfism’us, ;.)e.ctus carinatum a Onemocnéni 2 Pripad(y/i)
zvySenou kloubni laxicitu
2083 Syndrom zahrnujici promin.ujl'(.:iglabelu, mikrocefalii a Onemocnéni 2 Piipad(y/ii)
hypogenitalismus
2074 Gemignaniho syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/u)
Aut alné ivni plet a svalova dystrofie, t - - o
206564 utozomalné recesivni p ezecr)'lcova svalova dystrofie, typ Onemocnéni 2 Piipad(y/a)
2058 Frynsiv-Smeetstv-Thirylv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici gingivalni fib 6 facialni
2025 yndrom zahrnujici gingiva .m ibromatdzu a facialni Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
dysmorfismus
Synd hrnujici rozsté tra, maly vzrist - - o
2015 yndrom zahrnujici rciz.s ép pa ta maly vzrist a Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
anomalie obratll
2010 Syndrom zahrnujici rqz§tép p?'tra, fixaci tfrminku a Onemocnéni 2 Pripad(y/ai)
oligodoncii
2007 Syndrom zahrnujici hypoplazii alarnich chrupavek, Onemocnéni 2 Piipad(y/ai)
kolobom a telekantus
2003 Syndrom zahrnujici r0f§tf'er.: rtu/patra, hluchotu a Onemocnéni 2 Piipad(y/)
sakralni lipom
1995 Syndrom zahrnujici rozstép rtu a retinopatii Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
199348 Thiamin-responzivni encefalopatie Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
199329 Vrozena myopatie, Paradastiv typ Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1968 Syndrom zahrnujici pIoc’:ITy' oblicej, mikrostomii a Onemocnéni 2 Pripad(y/ai)
anomalie ucha
1964 Syndrom zahrr.1uj|’ci extr.asyst‘oly, maly'. vzrist, Onemocnéni 2 Péipad(y/a)
hyperpigmentaci a mikrocefalii
1948 Syndrom zahrnujici epilepsii’, Tikrocefalii a skeletalni Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
dysplazii
1937 Engové-Stromlv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1933 Syndrom deplece mitochondrialni DNA, Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
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encefalomyopaticka forma s methylmalonovou acidurii
1927 Emeryho-Nelsonové syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Syndrom zahrnujici ektodermalni dysplazii a
1883 y zanrnujict extoc ysplaz Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
senzorineuralni hluchotu
1861 Syndrom zahrnujici dysplazii hrudniku a hydrocefalus Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
183707 Deficit RAC2 GTPazy Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
Synd hrnujici epifyzarni dysplazii, ztratu sluch ., . N
1825 yndrom zahrnujici epi yzarn'| ysplazii, ztratu sluchu a Onemocnéni 2 Piipad(y/)
dysmorfismus
1806 Syndrom zahrnujici ektodermalni dysplazii a slepotu Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1803 Thorakomelicka dysplazie Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1780 Thakkertv-Donnaiové syndrom Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
1778 Syndrom zahrnujici facialni clys’morfismus, Salovité Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
skrotum a uvolnéné klouby
Synd hrnujici XY t dalnid .
1770 yndrom za l‘ntICI. yp gona’ f:\ ni dysgeneze a Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
souvisejici anomalie
Syndrom zahrnujici kraniosynostozu, hydrocefalus,
171839 Arnoldovu-Chiariho malformaci typu I, a radioulnarni Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
synostozu
169100 Imunodeficience zplGsobena deficitem CD25 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
168598 Demyelinizace mozku zplsobena c!eficitem methionin Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
adenosyltransferazy
168552 Syndrom zahvrnujl’cislpondyllorr\etafyzér.m’ dysplazii, kfivé Onemocnéni 2 Piipad(y/ii)
predlokti a facialni dysmorfismus
Synd hrnujici dyloepimetafyzarni dysplazii
168451 yndrom zahrnujici spon Yoteplme. ? yzarni dysplazii a Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
abnormalni dentici
1670 Chronicka diarea s vilézni atrofii Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
166038 Metafyzarni chondrodysplazie, Kaitiltv typ Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
166032 Mnohocetna epifyzarni dysplazie, s miniepifyzou Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
166016 Mnohocetna epifyzarni dysplazie, Lowryho typ Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1659 Dermatoleukodystrofie Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
163684 Syndrom zahrnujl'ci'Ieukoencefalopftii, dystonii a Onemocnéni 2 Piipad(y/d)
motorickou neuropatii
1570 Symbrachydaktylie rukou a nohou Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1563 Dahlberglv-Borertiv-Newcomertiv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1547 Syndrom zahrnujici I‘('ryp’tomikrvocii, braochydaktylii a Onemocnéni 2 Piipad(y/ai)
prodlouZené konecky prstt
1521 Syndrom zahrnujici kraniofrontotlsj\.zélni dysplazii a Onemocnéni 2 Pipad(y/)
Polandovu anomalii
Syndrom zahrnujici tenka Zebra, lamelarni kosti a . ., .. .
1506 v z unet z ! ! Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
dysmorfismus
1488 Cooperiv-Jabsiv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1485 Syndrom zahrnujici ar'tro’grypézu a hyperkeratozu, Onemocnéni 2 Pipad(y/)
letalni forma
1484 Syndrom zahrnujici konvtrvaktury, ektodermalni dysplazii Onemocnéni 2 Péipad(y/ai)
" N  arozstéprtu/patra
- iika-i-ornaduic-evropsié-tdate:

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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1453 Kleidorhizomelicky syndrom Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
1433 Syndrom zahrnujici choroidalni atrofii a alopecii Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1422 Syndrom zahrnujici ch?ndro’dys'plézii a poruchy Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
pohlavniho vyvoje

141258 Rozstép obliceje Cislo 4 dle Tessiera Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)
1397 Syndrom zahrnujici agenezi mozecku a hydrocefalus Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)

Syndrom zahrnujici nocni slepotu, anomalie skeletu a . . .. .
1390 4 z J 'p Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)

dysmorfismus
1380 Syndrom zahrnujici kataraktu, nefropatii a encefalopatii Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
137681 HepatoeT\(.:efalopa.tie ?pﬁ’sobené kombinovanym Onemocnéni 2 Pipad(y/)
deficitem oxidativni fosforylace, typ 1
Syndrom zahrnujici plicni fibrézu, imunodeficienci a . . . .
137631 0 2 Pf¥ipad

46,XX gonadalni dysgenezi nemocnen Fipad(y/@)
1368 Syndrom zahrnujici kataraktu, ataxii a hluchotu Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1354 Syndrom zahrnujici srdecni vady a zkracené koncetiny Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)

Syndrom zahrnujici atrioventrikularni defekt, . . . .

1352 Onemocnén 2 Pripad
blefarofimézu a defekty radia a anu ! fpad(y/a)
1326 Syndrom s kamptodaktylii, guadalajarsky typ 2 Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1205 Brachytelefalangie, dysmorfismus a Kallmanniv Onemocnéni 2 Pipad(y/s)
syndrom
1277 Syndrom zahrnujici bracl"lydakt\('lii: mezomelii, mentalni Onemocnéni 2 Pripad(y/i)
retardaci a srdecni vady
1237 Beemertiv-Ertbruggeniiv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/u)
1236 Syndrom zahrnuj-l'citéikou-mi!(robrachycefalii, mentalni Onemocnéni 2 Piipad(y/)
retardaci a athetoidni mozkovou obrnu
1227 Bangstadiv syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1217 Spinalni atrofie, oftalmoplegie a pyramidalni syndrom Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1192 Syndrom zahrnujl'ci.atergsklerézu, hljxchotu, diabetes, Onemocnéni 2 Piipad(y/)
epilepsii a nefropatii
1184 Syndrom zahrnujici ataxii, fotosenzitivitu a maly vzrist Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1126 Aprosencefalie - cerebelarni dysgeneze Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1123 Syndrom zahrnujici kaudalni pfivések a hluchotu Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1068 Syndrom zahrnujici aniridii a mentalni retardaci Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
1064 Syndrom zahrnujici an.iridii, renalni a.genezi a Onemocnéni 2 Piipad(y/)
psychomotorickou retardaci
1046 Syndrom zahrnujici Iet’é.lni he[nf)lytickou anémii a Onemocnéni 2 Pripad(y/a)
anomalie genitalu

1028 Ameloonychohypohidroticky syndrom Onemocnéni 2 P¥ipad(y/u)
1021 Syndrom zahrnujici amaurdzu a hypertrichozu Onemocnéni 2 P¥ipad(y/a)

Syndrom zahrnujici alopecii, mentalni retardaci a . ., .. .
1014 v z uyict alop p ! I ! Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)

hypergonadotropni hypogonadismus
Syndrom zahrnujici defekty kiiZze hlavy a postaxialni
1003 v z unet v ui vap xiaint Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
polydaktylii

100013 Lisencefalie s pontocerebelarni hypoplazii, typ C Onemocnéni 2 Pfipad(y/a)
99849 Glykogendza zplisobena deficitem svalové beta-enolazy Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.

BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroveii klasifikace Pocet pfipadi
79332 B4GALT1-CDG Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)
79326 ALG2-CDG Onemocnéni 1 PFipad(y/a)
600194 Krvaciva porucha faktor V Atlanta Subtype of disorder 1 Pfipad(y/a)
529980 Syndrom z'at.irn'u’jl”ci'zénétlivé otier:n.ocnéni stfeva Onemocnéni 1 Pripad(y/d)

recidivujici sinopulmonarni infekce
528001 S.yndrom z?hrnujl’cilhy.c.lrops, Iafkta’t?vou ?cidéz’u,l Onemocnéni 1 Pripad(y/d)
sideroblastickou anémii a multisystémové selhani
478029 Kombinovany defekt oxidativni fosforylace, typ 29 Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)
458798 Spinocerebelarni ataxie, typ 41 Onemocnéni 1 PFipad(y/a)
448010 CAD-CDG Onemocnéni 1 PFipad(y/a)
440706 Deficit rib6za-5-fosfat izomerazy Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)
435934 CO0G2-CDG Onemocnéni 1 Pripad(y/a)
435651 CIDEC-vazana familiarni parcialni lipodystrofie Onemocnéni 1 Pfipad(y/u)
431166 Primarni imunodeficit zpGsobeny deficitem STAT2 Onemocnéni 1 Pripad(y/a)
431149 Kombinovany imunodeficit zpGsobena deficitem OX40 Onemocnéni 1 Pfipad(y/u)
404521 Spinalni muskularni atrofie s respiracni tisni, typ 2 Onemocnéni 1 Pfipad(y/u)
401840 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 71 Onemocnéni 1 Pripad(y/a)
401800 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 60 Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)
397968 Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 2R Onemocnéni 1 Pripad(y/a)
370924 STT3B-CDG Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)
370097 Okulokutanni albinismus, typ 6 Onemocnéni 1 Pripad(y/a)
331190 Imunodeficience zplUsobena ficolin3 deficitem Onemocnéni 1 Pripad(y/a)
331187 Imunodeficience zplisobena deficitem MASP-2 Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)
330029 Syndrom zahrnujici hypotrich6zu a hluchotu Onemocnéni 1 Pripad(y/a)
329942 Deficit dehydr'ogen?ce mnohoc':etn}'(ch acyl-CoA, Onemocnéni 1 Pripad(y/d)
tranzientni novorozenecky typ
324422 ALG13-CDG Onemocnéni 1 Pfipad(y/u)
319678 Syndron? zahrnujif:-i encef’alczpatii, ll1yp’ertrofickou Onemocnéni 1 Pripad(y/)
kardiomyopatii a renalni tubularni nemoc

300536 Vrozena porucha glykosylace, typ 1r Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)

2963 Progeroidni syndrom, typ Pettyové Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)
280333 Autozomalné recesivni plet::cové svalova dystrofie, typ Onemocnéni 1 Pripad(y/)

2786 Syndrom zahrnujici ost.eoporéztf a okulokutanni Onemocnéni 1 Pripad(y/d)

hypopigmentaci
263494 DPM3-CDG Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)
263297 Glykogendza s té.il‘(ou kardiomycfpatii zpUsobena Onemocnéni 1 Pripad(y/)
deficitem glykogeninu
254920 Kombinovany defekt oxidativni fosforylace, typ 2 Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)
254334 Autozomadlné r:ecesivni stfedné pokrocila Charcotova- Onemocnéni 1 Pipad(y/d)
Marieova-Toothova nemoc, typ B

243343 Deficit dimethylglycindehydrogenazy Onemocnéni 1 Pripad(y/a)
240760 Porucha podobna nijmegenskému breakage syndromu Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)
206559 Autozomalné recesivni pletencova svalova dystrofie, typ Onemocnéni 1 Pripad(y/a)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Urover klasifikace ~ Pocet pripadi

2N
1692 Mozaikova forma trizomie 1 Onemocnéni 1 PFipad(y/a)
Encefalopatie zptisobena beta-merkaptolaktat- . . .. .
1035 P P . o, P Onemocnéni 1 Pfipad(y/a)
cysteinovou disulfidurii

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Pocet publikovanych rodin

ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet rodin

1652 Dentova choroba Onemocnéni 250 Rodin(a/y)
99879 Familiarni izolovany hyperparathyroidismus Onemocnéni 100 Rodin(a/y)
98784 Autozomalné dominantni no¢ni epilepsie frontalniho Onemocnéni 100 Rodin(a/y)

laloku
98759 Spinocerebelarni ataxie, typ 17 Onemocnéni 100 Rodin(a/y)
89843 Dystroficka epidermolysis bullosa pruriginosa Onemocnéni 100 Rodin(a/y)
276198 Spinocerebelarni ataxie, typ 36 Onemocnéni 100 Rodin(a/y)

1949 Benigni familiarni neonatalni epilepsie Onemocnéni 100 Rodin(a/y)

1416 Familiarni ukladani kalcium pyrofosfatu Onemocnéni 100 Rodin(a/y)
2524 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 2 Onemocnéni 81 Rodin(a/y)
51083 Familiarni syndrom kratkého QT Onemocnéni 80 Rodin(a/y)

526 LiddleGv syndrom Onemocnéni 72 Rodin(a/y)
60030 Loeystv-Dietzliv syndrom Onemocnéni 52 Rodin(a/y)
98934 Huntingtonska fenokopie 2 Onemocnéni 50 Rodin(a/y)

643 Axonalni neuropatie s obrovskymi axony Onemocnéni 50 Rodin(a/y)
2526 Syndrom zahrnujic.i mik.rocefa.l.ii, lymfedém a Onemocnéni 50 Rodin(a/y)

chorioretinopatii
536467 B3GALT6-vazany spondylodysplasticky Ehlerstiv-Danlostv Podtyp onemocnéni| 41 Rodin(a/y)
syndrom
98762 Spinocerebelarni ataxie, typ 12 Onemocnéni 40 Rodin(a/y)
79410 Pretibidlni dystroficka epidermolysis bullosa Podtyp onemocnéni| 40 Rodin(a/y)
263548 Syndrom loupajici se klze, typ A Podtyp onemocnéni| 40 Rodin(a/y)
2254 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 1 Onemocnéni 40 Rodin(a/y)
217330 Syndrom zahrnujici hyperu’rill(émii, anémii a renalni Podtyp onemocnéni| 35 Rodin(a/y)
selhani
200418 Imunodeficience s anomalii faktoru | Onemocnéni 35 Rodin(a/y)
163937 X-vazana mentalni retardace, Najmové typ Onemocnéni 35 Rodin(a/y)
1106 Mikroftalmie s anomaliemi koncetin Onemocnéni 35 Rodin(a/y)
324442 Autozomalné recesivni axona'!!ni neuropatie s Onemocnéni 33 Rodin(a/y)
neuromyotonii
98434 Dédicny kombinovany devficlit vitaminoK-dependentnl'ch Onemocnéni 30 Rodin(a/y)
koagulacnich faktoru

713 Glykogendza zplisobena deficitem fosfoglyceratkinazy Onemocnéni 30 Rodin(a/y)

452 X-vazana lisencefalie s abnormalnimi genitaliemi Onemocnéni 30 Rodin(a/y)

425 Deficit apolipoproteinu A-I Onemocnéni 30 Rodin(a/y)
3237 Syndrom mnohocetnych synostéz Onemocnéni 30 Rodin(a/y)
3222 Superaktivita fosforibosylpyrofosfatsyntetazy Onemocnéni 30 Rodin(a/y)

293822 Syndrom prvedispozivcve k MITF-va’?zanému mfelanomu ak Onemocnéni 30 Rodin(a/y)
svétlobunéénému karcinomu ledviny

2848 Syndrom zahrnujici kampt.odak.t\./lii, artropatii, coxa vara a Onemocnani 30 Rodin(a/y)

perikarditidu
263553 Syndrom loupajici se kiize typ B Podtyp onemocnéni| 30 Rodin(a/y)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

228305

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Deficit karnitinpalmitoyltransferazy Il, tézka infantilni

Uroven klasifikace

Podtyp onemocnéni

Pocet rodin

30 Rodin(a/y)

forma
217012 Spinocerebelarni ataxie, typ 31 Onemocnéni 30 Rodin(a/y)
424 Familiarni hypertyreoidismus zptisobeny mutacemi v TSH Onemocnani 28 Rodin(a/y)
receptoru
33108 Letalni syndrom mnohocetnych pterygii Onemocnéni 28 Rodin(a/y)
52430 Myopatie s inkluznimi télisky s ’Pagetovou klostni Onemocnéni 26 Rodin(a/y)
chorobou a frontotemporalni demenci
3464 Woodhousedv-Sakatitiv syndrom Onemocnéni 25 Rodin(a/y)
85293 X-vazana mentalni retardace, Cabezastiv typ Onemocnéni 24 Rodin(a/y)
536471 Spondylodysplasticky Ehlers-Danlostiv syndrom Onemocnéni 24 Rodin(a/y)
1065 Syndrom zahrnujici aniridii, cere!aelérni ataxii a mentalni Onemocnani 22 Rodin(a/y)
retardaci
99027 Autozomadlné dominantni Ieilkod.ystrofie s manifestaci v Onemocnéni 20 Rodin(a/y)
dospélosti
98763 Spinocerebelarni ataxie, typ 14 Onemocnéni 20 Rodin(a/y)
97286 Carneytiv-Stratakistiv syndrom Onemocnéni 20 Rodin(a/y)
959 Akrorenalnéokularni syndrom Onemocnéni 20 Rodin(a/y)
369913 Kombinovana porucha oxidativni fosforylace, typ 17 Onemocnéni 20 Rodin(a/y)
3203 Hyperhydratovana hereditarni stomatocytdza Onemocnéni 20 Rodin(a/y)
3202 Dehydratovana hereditarni stomatocytoza Onemocnéni 20 Rodin(a/y)
228308 Deficit karnitinpalmitoyltransferazy Il, neonatalni forma |Podtyp onemocnéni| 20 Rodin(a/y)
2229 Syndrom zahrnujici dilato’vanou kardi.omyopatii a Onemocn&ni 20 Rodin(a/y)
hypergonadotropni hypogonadismus
1200 Syndromv zallhrnujl'ci cho.ana'lrrl'lat’rézii, ztré.tu sluchu, Onemocn&ni 20 Rodin(a/y)
srdecni vady a kraniofacialni dysmorfismus
100998 Autozomadlné dominantni spasticka paraplegie, typ 17 Onemocnéni 20 Rodin(a/y)
99791 Dentinova dysplazie, typ Il Podtyp onemocnéni| 19 Rodin(a/y)
168615 Dédicné pretrvavani alfa-fetoproteinu Onemocnéni 19 Rodin(a/y)
93311 Mnohocetna epifyzarni dysplazie, typ 5 Onemocnéni 18 Rodin(a/y)
25980 X-vazana myopatie s excesivni autofagii Onemocnéni 18 Rodin(a/y)
90031 Nesferocytarni hemolyticka a.né:mie zplsobena deficitem Onemocnéni 17 Rodin(a/y)
hexokinazy
615 Familiarni atrialni myxom Onemocnéni 17 Rodin(a/y)
293168 Vzestupna dédicna :spastic!(é pavraly’za s nastupem v Onemocnéni 17 Rodin(a/y)
kojeneckém véku
88621 Syndrom ichtyézy a pred¢asného narozeni (prematurity) Onemocnéni 16 Rodin(a/y)
84090 Fibronektinova glomerulopatie Onemocnéni 16 Rodin(a/y)
3220 Syndrom zahrnujici hluchotu, hypoplézii skloviny a Onemocn&ni 15 Rodin(a/y)
defekty nehtt
2850 Syndrom zahrnujici alopecii a mentalni retardaci Onemocnéni 15 Rodin(a/y)
88619 Familiarni akutni nekrotizujici encefalopatie Onemocnéni 14 Rodin(a/y)
620371 Gitelman-like tub-ulopatie I‘e'dvin zpUsobena mutaci Onemocn&ni 14 Rodin(a/y)
mitochondrialni DNA
495930 Familiarni monozomie 7 Onemocnéni 14 Rodin(a/y)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveii klasifikace

Pocet rodin

Syndrom zahrnujici X-vazanou mentalni retardaci a

137831 ., .. Onemocnéni 14 Rodin(a/y)
cerebelarni hypoplazii
1145 X-vazana distalni arthrogryposis multiplex congenita Onemocnéni 14 Rodin(a/y)
137678 Ceska dysplazie, metatarzalni typ Onemocnéni 13 Rodin(a/y)
401996 Karyomegalicka intersticidlni nefritida Onemocnéni 12 Rodin(a/y)
228277 Familiarni anetoderma Onemocnéni 12 Rodin(a/y)
99955 Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 4B1 Onemocnéni 11 Rodin(a/y)
98971 Zadni amorfni dystrofie rohovky Onemocnéni 11 Rodin(a/y)
478664 Hereditani senzoricka a autonomni neuropatie, typ 8 Onemocnéni 11 Rodin(a/y)
439218 KCNQ2-vazana epilepticka encefalopatie Onemocnéni 11 Rodin(a/y)
90001 X-vazany syndrom dysfunkce Cipkti s myopii Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
85279 Syndromicka X-vazana mentalni retardace souvisejici s Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
KDM5C
535458 Familiarni deficit GPIHBP1 Podtyp onemocnéni| 10 Rodin(a/y)
481662 Familiarni omrzlinovy lupus Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
412057 Autozomalné recej:;;;:?:—:ﬁ;? ataxie zplsobena Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
3412 VACTERL s hydrocefalem Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
309020 Familiarni deficit apoliproteinu C-II Podtyp onemocnéni| 10 Rodin(a/y)
2791 Otodentalni syndrom Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
2238 Familiarni izolovana hypoparatyredza Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
2202 Syndrom zahrnujici palmoplantarni keratoderma s Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
hluchotou
2108 Syndrom zahrnujici pa!mopl.a’ntérni keratoderma a Onemocn&ni 10 Rodin(a/y)
karcinom jicnu
1856 Syndrom zahrnujilci spondylopleriferélnl' dysplazii a Onemocn&ni 10 Rodin(a/y)
kratkou loketni kost
178464 Hereditarni proximalni myolpajtie s Casnym respiracnim Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
selhanim
166063 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 4 Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
1658 Syndrom zahrnujici absenci dermatoglyfli a vrozena milia Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
158676 Dystroficka bulézni epidermolyza s postizenim nehtti  |Podtyp onemocnéni| 10 Rodin(a/y)
158673 Akralné dystroficka buldzni epidermolyza Podtyp onemocnéni| 10 Rodin(a/y)
1412 Syndrom tarzalni a karpalni koalice Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
140927 Benigni familidrni novorozenecké a infantilni kiece Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
1276 Syndrom zahrnujici brachydaktylii a arterialni hypertenzi Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
101006 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 26 Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
100996 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 15 Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
100991 Autozomadlné dominantni spasticka paraplegie, typ 10 Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
100989 Autozomalné dominantni spasticka paraplegie, typ 8 Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
100988 Autozomalné dominantni spasticka paraplegie, typ 6 Onemocnéni 10 Rodin(a/y)
263516 Progresivni myoklonicka epilepsie, typ 3 Onemocnéni 9 Rodin(a/y)
217266 BNAR syndrom Onemocnéni 9 Rodin(a/y)
1062 Dédicné neurokutanni angiomy Onemocnéni 9 Rodin(a/y)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroveri klasifikace | Pocet rodin
100008 Amyloidova angiopatie islandského typu Podtyp onemocnéni| 9 Rodin(a/y)
391330 X-vazana osteopordza s frakturami Onemocnéni 8 Rodin(a/y)

3248 Distalni symfalangismus Onemocnéni 8 Rodin(a/y)
306527 Izolovana dédicna vrozena facialni paralyza Onemocnéni 8 Rodin(a/y)
217055 Autozomalné recesivni stfedné pokrocila Charcotova- Onemocnani 8 Rodin(a/y)

Marieova-Toothova nemoc, typ A

1377 Syndrom zahrnujici kataraktu a mikrokorneu Onemocnéni 8 Rodin(a/y)

1149 Arthrogryposis-like syndrom Onemocnéni 8 Rodin(a/y)
93561 ALys amyloidoza Podtyp onemocnéni| 7 Rodin(a/y)
86817 Hemolyticka anémie zplsobena deficitem adenylatkinazy Onemocnéni 7 Rodin(a/y)
488594 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 76 Onemocnéni 7 Rodin(a/y)
397618 Syndrom za'hrmfjl’.cifoveélni hyp?pléz’ii, defekt decussatio Onemocnéni 7 Rodin(a/y)

nervi optici a dysgeneze predniho segmentu
324737 SRD5A3-CDG Onemocnéni 7 Rodin(a/y)
324713 ABeta amyloidéza, italsky typ Podtyp onemocnéni| 7 Rodin(a/y)
320396 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 45 Onemocnéni 7 Rodin(a/y)
300345 Autozomalné recesivni systémovy lupus erythematodes Onemocnéni 7 Rodin(a/y)
281139 Anularni epidermolyticka ichtyéza Onemocnéni 7 Rodin(a/y)
251274 Familiarni hyperaldosteronismus, typ Il Onemocnéni 7 Rodin(a/y)

1897 EEM syndrom Onemocnéni 7 Rodin(a/y)
178461 X-vazana myopatie s posturalni svalovou atrofii Onemocnéni 7 Rodin(a/y)
85453 X-vazana porucha retikulér.nl' pignlientace se systémovou Onemocn&ni 6 Rodin(a/y)

manifestaci
85110 Familidrni encefalopatie s inkluznimi télisky neuroserpinu Onemocnéni 6 Rodin(a/y)

79447 X-vazany letalni syndrom mnohocetnych pterygii Onemocnéni 6 Rodin(a/y)
79401 Epidermolysis bullosa simplex, typ Ogna Onemocnéni 6 Rodin(a/y)
73229 Syndron.1. zahr.m’le’c’l’ auto.z?m’élné dééi(’:nou familiarni Onemocnéni 6 Rodin(a/y)

hematurii, retinalni arterialni tortuozitu a kontraktury
456318 Syndrom zahrnujici hereditarni senzo.rickou neuropatii, Onemocnéni 6 Rodin(a/y)
hluchotu a demenci
391411 Atypicky juvenilni parkinsonismus Onemocnéni 6 Rodin(a/y)
34516 Autozomadlné dominantni pletencova svalova dystrofie, Onemocnéni 6 Rodin(a/y)
typ 1D
324561 Syndrom zahrnujici h\(po’pigmentaci a teckovana Onemocnéni 6 Rodin(a/y)
palmoplantarni keratoderma
320380 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 54 Onemocnéni 6 Rodin(a/y)

2886 TARP syndrom Onemocnéni 6 Rodin(a/y)

2790 Autozomalné dominantni osteoskleréza, Worthiv typ Onemocnéni 6 Rodin(a/y)

2045 FLOTCH syndrom Onemocnéni 6 Rodin(a/y)

1799 Familidrni vyvojova dysfazie Onemocnéni 6 Rodin(a/y)
168454 Spondyloepimetafyzarni dysplazie, Genevieveho typ Onemocnéni 6 Rodin(a/y)
157801 Mesoaxialni synostoticka syndaktylie s redukci falangt Onemocnéni 6 Rodin(a/y)
140917 Ankyléza tfminku s Sirokymi palci a prsty Onemocnéni 6 Rodin(a/y)
137634 Syndrom zahrnujici nadmérny vzrast, makrocefalii a Onemocnéni 6 Rodin(a/y)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet rodin

facialni dysmorfismus
101068 Vrozena stromalni kornealni dystrofie Onemocnéni 6 Rodin(a/y)
Autozomalné dominantni Charcotova-Marieova-
99940 z Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
Toothova nemoc, typ 2F
98766 Spinocerebelarni ataxie, typ 5 Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
86789 Aplazie/hypoplazie patelly Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
Synd hrnujici maly vzrist, vady hypofy ¢k - .
85442 yndrom zahrnujici ma y\’/zrus va y ypofyzy a mozecku Onemocnani 5 Rodin(a/y)
a malé sella turcica
444092 Syndrom zahrnujici autoimunit'n'i intersticidlni plicni Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
chorobu a artritidu
Synd hrnujici mikroftalmii s kolob
424099 yndrom za r.nu1|C| r:m rorta mu’ S,_ clobomya Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
rhizomelickou dysplazii
3454 Syndrom zahrnujici mentalni retardaci, opoZzdéni vyvoje a Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
kontraktury
3351 Trichodentalni syndrom Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
3301 Syndrom zahrnujici tetraamelii a mnohocetné Onemocn&ni 5 Rodin(a/y)
malformace
320411 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 56 Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
319640 Retindlni makularni dystrofie typ 2 Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
Syndrom zahrnujici autismus a epilepsii, zpGisobeny . )
308410 (0] 5 Rod
deficitem kinazy a dehydrogenazy vétvenych ketokyselin nemocnent odin(a/y)
231108 Familiarni rhabdoidni nador Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
2118 Hawkinsinurie Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
206554 Autozomalné recesivni pletze“r/\lcové svalova dystrofie, typ Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
1879 Melorheostdza s osteopoikil6zou Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
1836 Mesomelicka dysplazie, Kantaputriv typ Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
178333 Alandska oéni nemoc Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
171851 Syndrom MEDNIK Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
139583 X-vazana hereditarni senzoricka a autonomni neuropatie Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
s hluchotou
101039 Specificky Zenska epilepsie s mentalni retardaci Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
101003 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 23 Onemocnéni 5 Rodin(a/y)
98890 X-vazana izolovana atrofie optiku s casnym nastupem Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
97239 Reducing body myopatie Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
93302 Brachyolmie, Maroteauxtiv typ Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
93279 Lehka spondyloepifyzajrnl’ dysplazie na -p.odkladé mutace Onemocnani 4 Rodin(a/y)
COL2A1 s ¢asnou osteoartritidou
77297 Majeedliv syndrom Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
466806 Autozomalné dominantni tromb'tv)cytopenie s poruchou Onemocn&ni 4 Rodin(a/y)
sekrece desticek
46348 Paroxysmalni extrémni bolest Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
423296 Spinocerebelarni ataxie, typ 38 Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
412022 ) ?yndrom zahrr.1uj|'cifacila'lni dysmorfismus, dislokaf:i ’ Onemocn&ni 4 Rodin(a/y)
[Bez dal§iho upfesnéni jsou zvgf%%a@aﬁ’eﬂ%ﬁéﬁé% &T@Qﬁ!%ﬁ&mﬁ pwlﬁéﬂ%téﬂm%‘é%

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet rodin

cysty spojivky
401911 AXIN2-vazana atenuovana flamilia’rni adenomatozni Podtyp onemocnéni| 4 Rodin(a/y)
polypdza
363694 Syndrom zahrnuji’ci I’1yperlurikémii, ptlicni hypertenzi, Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
rendlni selhani a alkalézu
Syndrom zahrnujici tficldankové palce na rukou a . . .
2947 Onemocnéni 4 Rodin(a
brachyektrodaktylii (a/y)
293936 Familiarni keratokonus s kataraktou Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
2699 Medianni nodulus horniho rtu Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
Autozomalné dominantni pletencova svalova dystrofie, . . .
266 z P 4 Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
typ 1A
238578 Familiarni pes equinovarus zplisobeny mikroduplikaci Podtyp onemocnéni| 4 Rodin(a/y)
17923.1923.2 P v
2307 IVIC syndrom Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
Synd hrnujici ivni alni ztrat
228012 yndrom zahrnujici progr.eswm sentsoneura n'l.z ratu Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
sluchu a hypertrofickou kardiomyopatii
139525 Distalni hereditarni motoricka neuropatie, typ 2 Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
1275 Syndrom zahrnujici braclhyvdalftylii a dysplazii lokte a Onemocn&ni 4 Rodin(a/y)
zapésti
1187 Letalni ataxie s hluchotou a atrofii optiku Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
101108 Spinocerebelarni ataxie, typ 23 Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
101077 X-vazana Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 3 Onemocnéni 4 Rodin(a/y)
97249 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 3 Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
95433 Syndrom zahrnujl'ci.autozoma'lné recesivni cerebelarni Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
ataxii, slepotu a hluchotu
94064 Syndrom zahrnujici hluchotu a neplodnost Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
895 Waardenburgliv syndrom, typ 2 Podtyp onemocnéni| 3 Rodin(a/y)
67044 Trombocytopenie s vrozenou dyserytropoetickou anémii Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
67036 Autozomdlné dominantni atrofie optiku s kataraktou Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
530849 Familiarni deficit apolipoproteinu A5 Podtyp onemocnéni| 3 Rodin(a/y)
Synd DDX41-vazané predi icekh tologicky
488647 yndrom vazané p|:e .IS!)OZICE ematologickym Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
malignitam
Synd ivnich kontrakt ast détské
466921 ynvrom progr?swmc on’ ra urf nas upetn vdé s.em Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
véku, slabosti pletencovych svalti a svalové dystrofie
447757 Autozomalné dominantni spasticka paraplegie, typ 9B Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
444072 Cerebelofaciodentalni syndrom Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
Syndrom zahrnujici maly vzrust, urychleny kostni vék a . . .
435804 v z e ) v sz Y ) Y y’ v v Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
osteoartrézu s casnym nastupem
3466 WT syndrom Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
Hereditarni trombocytoéza s transverzni konéetinovo
329319 ! ! ytoz verzni inovou Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
poruchou
Syndrom zahrnujici Carneyho komplex, trismus a . . .
319340 v z unet v p X, trismu Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
pseudokamptodaktylii
314978 X-vazana neprogresivni cerebelarni ataxie Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
300359 Familidrni chladova kopfivka s béznou variabilni Onemocnéni 3 Rodin(a/y)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Uroven klasifikace

Pocet rodin

imunodeficienci
2994 Syndrom zahrnujici nizky vTrf‘]‘st, kra’niofaciélnl’ anomalie a Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
hypoplazii genitalu
280628 Familidrni progresiym’ hyperpigmentace a Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
hypopigmentace
2211 Syndrom zahrnujici hyperteloristrnus, hypospadii a Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
polysyndaktylii
2066 Deficit transaminazy gamma-aminobutyratové kyseliny Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
162 Syndrom zahrnujici kataraktu a glaukom Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
1541 Kraniosynostoza, typ Boston Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
140963 Syndrom zahrnujici bilvatverélni mikrocii, hluchotu a Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
rozstép patra
1252 Blefaronazofacialni malformacni syndrom Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
1182 Spasticka ataxie s vrozenou miézou Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
1074 Syndrom zahrnujici ankyloblefaron filiforme a atrézii anu |Podtyp onemocnéni| 3 Rodin(a/y)
101010 Autozomadlné dominantni spasticka paraplegie, typ 30 Onemocnéni 3 Rodin(a/y)
99846 Autozomalné dominantni myoglobinurie Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
98606 Syndromicka hypoplazie okraje orbity Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
973 Unilateralni vrozena absenceolhypoplézie prsti kromé Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
palct
94083 Partingtontliv syndrom Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
93409 Brachydaktylie a syndaktylie, Zhaové typ Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
36818 Alportav syndrvo’m.s. m(??télnl' re'tardaci,’ hypoplazii stredni Onemocn&ni 2 Rodin(a/y)
casti obliceje a eliptocytézou
85287 X-vazana mentalni retardace, Sideriusové typ Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
83639 Hyperkoagulaéni syndror:n z;_)ﬁso'benv deficitem Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
glykosylfosfatidylinositolu
79141 Numularni (penizkova) palmoplantarni keratéza Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
79136 Epizodicka ataxie, typ 4 Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
75497 X-vazany Ehlerstiv-Danlostv syndrom Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
75373 Progresivni bifokalni chorioretinalni atrofie Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
75327 Makularni dystrofie Severni Karolina Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
67045 X-vazana mentélr:i reta’rdace s izolovanym deficitem Podtyp onemocnéni| 2 Rodin(a/y)
riistového hormonu
65720 Syndrom zahrnujici artrogrypdzu a tézkou skoliézu Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
568065 EPHB4-vazany lymfaticky hydrops plodu Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
55506 Autozomalné dominantni svalova dystrofie pletencového Onemocn&ni 2 Rodin(a/y)
typu 1G
535453 Familiarni deficit lipazového maturaéniho faktoru1l |Podtyp onemocnéni| 2 Rodin(a/y)
476113 Kombinovany imunodeficit z deficitu TRFC Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
447760 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 9B Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
447753 Autozomadlné dominantni spasticka paraplegie, typ 9A Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
443087 46,XY porucha pc.whla\’mil’w vyvoje zpﬁsc’)bené deficitem Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
testikularni 17,20-desmolazy

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet rodin

439254 ITM2B amyloidéza Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
434179 Orofaciodigitalni syndrom, typ 14 Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
42665 Tietz{v syndrom zahrnujici albinismus a hluchotu Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
420492 Cervikalni dystonie s nastupem v dospélosti, typ DYT23 Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
411788 Familiarni izolovana trichomegalie Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
Autozomalné dominantni Charcotova-Marieova-
401964 z L. Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
Toothova nemoc, typ 2 s obrovskymi axony
352403 Autozomalné rece.sivni cere!aela:lrrji ataxie z!:)ﬁsobené Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
mutacemi v genu kddujicim spektrin
329191 Syndrom zahrnlujl’civysoky’yzrﬁ?t, d.ICEUhé palce na Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
nohdch a nadpocetné epifyzy
324718 ABetaA21G amyloidéza Podtyp onemocnéni| 2 Rodin(a/y)
324708 ABeta amyloidoza, iowsky typ Podtyp onemocnéni| 2 Rodin(a/y)
3233 Syndrom zahrnujici kochleosakularni degeneraci a Onemocnani 2 Rodin(a/y)
kataraktu
Synd h jici retinitis pi tosa, talni . .
3085 yndrom za rE‘IUjICI retinitis plgmen.os? mentalni Onemocnani 2 Rodin(a/y)
retardaci, hluchotu a hypogenitalismus
3034 Opozdéna membrandzni osifikace lebky Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
300576 Syndrom zahrnujici oligodoncii a predispozici k nadortim Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
Synd hrnujici tick legii, glauk ., .
2818 yndrom zahrnujici spa’s |’c ou para'p egii, glaukom a Onemocnani 2 Rodin(a/y)
mentalni retardaci
2754 Joubertlv syndrom s orofaciodigitalnim defektem Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
263463 CHST3-vazana skeletalni dysplazie Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
Synd hrnujici metafyzarni dysplazii, h lazii ., ]
2504 yndrom za rnuj|C|.me afyzarni ysp"azu ypoplazii Onemocnani 2 Rodin(a/y)
maxily a brachydaktylii
2471 McDonoughovych syndrom Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
Synd hrnujici ztlustélé usni laltick fevodni
2405 yndrom zahrnujici ztlustélé usni lalticky a prevodni Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
hluchotu
Synd hrnujici parki i casny ast
2379 yndrom zahrnujici par ||’150’n|smus s f:asnym nastupem a Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
mentalni retardaci
2251 Syndrom zahrnujici deft.)rmity palce, alopecii a anomalii Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
pigmentace
2239 Familiarni izolovana t:xpf)p?ratyvreléza zpUsobena agenezi Podtyp onemocnéni| 2 Rodin(a/y)
pristitnych télisek
217622 Senzorineuralni hluchota s dilata¢ni kardiomyopatii Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
Synd hrnujici gingivalni fib té ivni
2027 yndrom zahrnujici gingivalni fiboromatdzu a progresivni Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
hluchotu
1895 Edinburghsky syndrom malformace Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
1867 Bulézni dystrofie, makularni typ Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
1786 Akrofacialni dysost6za, katansky typ Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
139564 Hereditarni senzoricka a autonomni neuropatie, typ 1B Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
139557 X-vazana distalni spinalni svalova atrofie, typ 3 Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
139480 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 39 Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
139471 Mikroftalmie s anomaliemi mozku a prstt Onemocnéni 2 Rodin(a/y)
1350 Syndrom ruka-srdce, typ 2 Onemocnéni 2 Rodin(a/y)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet rodin

1349 Maternalné dédi¢na kardiomyopatie a ztrata sluchu Onemocnéni 2 Rodin(a/y)

1241 Benczeho syndrom Onemocnéni 2 Rodin(a/y)

114 Aurikuloosteodysplazie Onemocnéni 2 Rodin(a/y)

99946 Autozomalné dominantni Charcotova-Marieova- Onemocn&ni 1 Rodin(a/y)
Toothova nemoc, typ 2A1

99945 Autozomalné dominantni Charcotova-Marieova- Onemocn&ni 1 Rodin(a/y)
Toothova nemoc, typ 2L

99941 Autozomalné dominantni Charcotova-Marieova- Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
Toothova nemoc, typ 2G

99806 Okulootodentalni syndrom Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

998 Syndrom zahrnujici albinismus a hluchotu Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

99792 Syndrom zahrnujici dentinov?u dysplazii a sklerotické Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

kosti

98959 Subepitelovda mucinézni dystrofie rohovky Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

93397 Brachydaktylie, typ A7 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

93283 Spondeloepifyzarni dysplazie, typ Kimberley Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

85335 Friedlv syndrom Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

85322 X-vazana mentalni retardace, Paitliv typ Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

85292 X-vazana spinocerebelarni ataxie, typ 4 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

85288 X-vazana mentalni retardace, Stocco Dos Santosové typ Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

85168 Kraniofacidlni konodysplazie Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

84093 Hereditarni termosenzitivni neuropatie Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

79135 Epizodicka ataxie, typ 3 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

29129 Syndrom zahrnujl’ci.trichodysplézii a amelogenesis Onemocn&ni 1 Rodin(a/y)

imperfecta

79085 AKT2-vazana familiarni parcialni lipodystrofie Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

69083 Turnpennyho typ ektodermalni dysplazie s natalnimi zuby Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

589522 Spinocerebelarni ataxie typu 46 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

574918 Predispozice k tézké virovIéRiFn;ekci zplsobené deficitem Onemocnani 1 Rodin(a/y)

52056 Syndrom zahrnujici defekt ulnérnl'ho.:)./fibulérniho paprsku Onemocnani 1 Rodin(a/y)

a brachydaktylii

498602 Sugarmanova brachydaktylie Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

488437 SIX2-vazana frontonazalni dysplazie Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

476119 Autozomalné do.l.ninantni synd’rom zahrrll.ij!'ci.preaxiélni Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

polydaktylii a hypertrichézu v horni ¢asti zad
444099 Autozomalné dominantni spasticka paraplegie, typ 73 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
443162 NDE1-vazana mikrohydranencefalie Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
Autozomadlné dominantni syndrom zahrnujici myopatii,
440354 retrakci stfedni ¢asti obliceje, senzorineuralni ztratu Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
sluchu a rhizomelickou dysplazii
431140 X-va’za.n\'/ syndr?m zahr’nuiici mikrof.talmii s kol?bomy, Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
mikrocefalii, mentalni retardaci a maly vzrast
391327 X-vazana hyperostdza lebky Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
Bez dalzihd 10%3%ni jsou zvbicinéné udaje uPQEHMEDA HIORROGYELL MDItONE &R vropske tdaje.|  Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet rodin

370091 Okulokutanni albinismus, typ 5 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
363727 X-vazana dyserytrf)vpoetické anémie sebnorma’lnimi Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
destickami a neutropenii
3417 Van den Boschtiv syndrom Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
3408 Upingtonska nemoc Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
3361 Syndrom zahrnujici trichodysplazii a xerodermii Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
329883 Non-hypoproteinemicka hypertroficka gastropatie Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
329475 Syndrom zahrnujici spastickou p’araplegii a Pagetovu Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
nemoc kosti
324723 ABeta amyloidadza, arkticky typ Podtyp onemocnéni| 1 Rodin(a/y)
324703 ABetal34V amyloidéza Podtyp onemocnéni| 1 Rodin(a/y)
320365 Autozomalné dominantni spasticka paraplegie, typ 36 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
Synd hrnujici deficit steroidni dehyd a
3196 yndrom zahrnujici de |<’:| S ercfl. ni dehydrogenazy a Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
zubni anomilie
Aut alné ivni iart i Itipl
319332 utozomalné recesivni myogen.nl artrogryposis multiplex Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
congenita
3191 Syndrom zahrnujici subaortickou sten6zu a maly vzrist Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
Aut alné dominantni imalni renalni tubularni
314889 utozomalné dominan m.prlomma ni renalni tubularni Podtyp onemocnéni| 1 Rodin(a/y)
acidoza
300305 Mikroduplikaéni syndrom 11p15.4 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
2999 Syndrom zahrnujici ptozu, strabismus a ektopické zornice Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
293375 Graysonova-Wilbrandtova dystrofie rohovky Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
2917 Syndrom zahrnujici polydaktylii a myopii Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
2890 Syndrom zahrnujici pili torti a onychodysplazii Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
Synd hrnujici pect tum, mak falii _ .
2835 yndrom zahrnujici pec u? ex’cava um, makrocefalii a Onemocnani 1 Rodin(a/y)
dysplastické nehty
2821 Syndrom zahrnujici spa.st.ickou pa“raplegii, neuropatii a Onemocnani 1 Rodin(a/y)
poikilodermii
276183 Spinocerebelarni ataxie, typ 32 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
Autoi itni lymf; liferativni synd k tnimi
275517 utoimunitni lym oprro |’er?.|vn| syn .rom s rekurentnimi Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
virovymi infekcemi
2709 Okulodentalni syndrom, typ Rutherfurdové Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
2674 Kypersky facioneuromuskuloskeletalni syndrom Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
2663 Nataliin syndrom Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
2572 Syndrom zahrnujici spastickou ataxii a kornealni dystrofii Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
2565 Mononenové-Karnesové-Senaclv syndrom Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
2408 Loweho-Kohnlv-Cohenlv syndrom Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
2391 Vrozené kratké ligamentum costocoracoideum Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
Syndrom zahrnuijici epibulbarni lipodermoid, . . .
231742 v z ) u!' I, p,', 'f 1P . ! Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
preaurikularni pfivések a polytelii
2201 Syndrom zahrnujici p-almoplanté’rnl’ keratoderma a Onemocn&ni 1 Rodin(a/y)
spastickou paralyzu
2186 Syndrom zahrnujici hydrocef“alus, modré skléry a Onemocn&ni 1 Rodin(a/y)
nefropatii
2097 Grantdv syndrom Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské udaje.
BP oznacuje prevalenci pii narozeni (birth prevalence)

Orphanet Report Series - Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické iidaje - Rijen 2024 - Vyddni 2

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by decreasing prevalence or cases.pdf



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence_of_rare_diseases_by_decreasing_prevalence_or_cases.pdf

ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroven klasifikace

Pocet rodin

2090 GMS syndrom Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
1979 Lipodystrofie zplsobena deficit?m peptidovych rastovych Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
faktora
1962 Syndrom za::::r:;,c;::;su:?::,;j:emderm" @ Onemocnéni | 1Rodin(a/y)
1892 Syndrom zahrnujici ektrodaktylii a polydaktylii Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
1876 Okulogastrointestinalni svalova dystrofie Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
171863 Autozomalné dédicna spasticka paraplegie, typ 42 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
171622 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 32 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
171617 Autozomalné dominantni spasticka paraplegie, typ 38 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
166108 Mentalni retardace, Birkav-Bareltiv typ Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
163727 Syndrom zal:rnujici rolandif:kalf epilelpsii, paroxvysvmélnl' Onemocn&ni 1 Rodin(a/y)
dystonii vyvolanou cvicenim a pisafskou kiec
163662 Spondyloepifyzarni dysplazie, Reardoniv typ Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
1551 Benigni familiarni deficit médi Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
1527 Kraniosynostdza, filadelfsky typ Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
140922 Autozomalné recesivni pIet;;'ncové svalova dystrofie, typ Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
140481 Autozomalné dominantné’dédi(':na' zpomalena rychlost Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
vedeni nervem
139512 Neuropatie s poruchou sluchu Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
139450 Sym'irom zahrnujitfl' mikrociif o¢'Eni’ko’Iobom a Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
imperforovany nazolakrimalni vyvod
137776 Letdlni syndrom vrozenych kontraktur, typ 2 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
1319 Kamptobrachydaktylie Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
1246 Syndrom zahrnujici braf:hyfdakty.l.lii, nystagmus a Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
cerebelarni ataxii
1228 Bankiho syndrom Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
1144 Distalni artrogrypodza, typ 6 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
1122 Syndrom zahrnujici ulnarni hypoplazii a rozstépenou Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
nohu
101112 Spinocerebelarni ataxie, typ 26 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
101101 Charcotova-Marieova-Toothova nemoc, typ 2B2 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
101009 Autozomadlné dominantni spasticka paraplegie, typ 29 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
101005 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 25 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
101004 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 24 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
100999 Autozomalné dominantni spasticka paraplegie, typ 19 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
100997 X-vazana spasticka paraplegie, typ 16 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)
100995 Autozomalné recesivni spasticka paraplegie, typ 14 Onemocnéni 1 Rodin(a/y)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zverejnéné udaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské tdaje.
BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
** Tyto Udaje se reviduji
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Pristup ke kompletnim soubor(im epidemiologickych dat Orphanet najdete na webu Orphadata (www.orphadata.com).
V pripadé jakychkoli dotazli nebo pripominek nas prosim kontaktujte: contact.orphanet@inserm.fr
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