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Metodika

Orphanet provadi systematickou literarni resersi, aby bylo mozné 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 ptipadl uvedenych podle onemocnéni (v abecednim poradi);
® Onemocnéni sefazena podle klesajici prevalence, incidence nebo poctu publikovanych pfipadd;

Sbér dat

Pouziva se rfada 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.);

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

® | ékarské texty, Sedd literatura a zpravy odbornik(;

® Odbornici spolupracujici s Orphanetem.
Charakteristika dat

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

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

Pokud je k dispozici vétsi rozsah narodnich udajl, vypocita se primér pro odhad celosvétové nebo evropské
prevalence nebo incidence.

Pokud je k dispozici fada zdroja Udajl, upfednostiuje se ten nejnové;jsi, 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 primérna doba trvani nemoci.

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Pokud nejsou k dispozici Udaje o prevalenci ani incidenci, cozZ je pfipad velmi vzacnych onemocnéni, uvadi se pocet
pfipadl nebo rodin zdokumentovanych v lékafské literature.

Limitace této publikace

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

Platnost a presnost zdroju vychozich Gdajl se povaZuje za samoziejmost a nebyla ovéfena. Proto mliZe dojit k zaméné
pojmd, 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

I oznacuje udaje o incidenci

BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

Berte, prosim, v Uvahu, Ze se jedna pouze o vybér epidemiologickych udaji o vzécnych onemocnénich konsorcia
Orphanet. V soucasné dobé je v databazi Orphanet anotovano 4363 vzacnych onemocnéni s informacemi o prevalenci
nebo incidenci. Pfistup ke kompletnim souborim dat ziskate na webu Orphadata (www.orphadata.com).

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Prevalence, incidence nebo pocet publikovanych pripadt podle nemoci
(v abecednim poradi)

Uroven Odhadovana Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence - Zdﬁ & rodi:
(/100 000) el
238446 15q11g13 mikroduplikac¢ni syndrom Disorder 30 Case(s)
2
79154 2-aminoadipova 2-oxoadipova acidurie Disorder 0 Case(s)
939 3-hydroxyizobutyratova acidurie Disorder 13 Case(s)
PP . 20C
67046 3-methylglutakonova acidurie, typ 1 Disorder ase(s)
22
445038 3-methylglutakonova acidurie, typ 7 Disorder Case(s)
505208 3-metylglutakonova acidurie, typ 8 Disorder 9 Case(s)
PP . 4C
505216 3-metylglutakonova acidurie, typ 9 Disorder ase(s)
7 3C syndrom Disorder 25 Casef(s)
2616 3M syndrom Disorder 200 Case(s)
293843 3MC syndrom Disorder 32 Case(s)
2138 46,XX ovott'est!kular’nl Poruchy Disorder 500 Case(s)
sexudlniho vyvoje
2138 46,XX ovottlestfkular’nl Poruchy Disorder 2.5 BP
sexudlniho vyvoje
393 46,XX testikularni rtor'ucha pohlavniho Disorder 25 P
zrani
46,XY porucha pohlavniho vyvoje o e
443087 zplsobena deficitem testikularni Disorder 2 Family(ies)
17,20-desmolazy
46,XY porucha pohlavniho vyvoje
90796 zpUsobena izolovanym deficitem Disorder 15 Case(s)
17,20-lyazy
*
96263 48,XXXY syndrom Disorder 1.0 BP
99329 48,XYYY syndrom Disorder 10 Case(s)
*
96264 49,XXXXY syndrom Disorder 0.55 BP
261534 49,XXXYY syndrom Disorder 2 Casefs)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ G rodi:
(/100 000) Prip
99330 49,XYYYY syndrom Disorder 8 Case(s)
228415 535 mikroduplikaéni syndrom Disorder 30 Casef(s)
75857 69 terminalni delec¢ni syndrom Disorder 19 Case(s)
439232 AApoAIlV amyloiddza Disorder 2 Case(s)
‘s - Subtype of 1 Family(ies)
324723 ABet loidoza, arkticky t .
eta amyloidoéza, arkticky typ disorder
s , Subtype of 250 Case(s)
1 AB | , hol k .
00006 eta amyloidéza, holandsky typ disorder
Sy , Subtype of 2 Family(ies)
324708 ABeta amyloidéza, iowsky typ disorder
Sy , Subtype of 7 Family(ies)
324713 ABet loidéza, italsky t .
eta amyloiddza, italsky typ disorder
324718 ABetaA21G amyloidéza Subtype of 2 Family(ies)
disorder
324703 ABetal34V amyloidéza Subtype of 1 Family(ies)
disorder
85448 AGel amyloiddza Disorder 475 Case(s)
442582 AH amyloidéza Disorder 12 Case(s)
AHDC1-vazany syndrom zahrnujici
412069 men'talnl retardaci, obstru'kcnl Disorder 4 Case(s)
spankovou apnoe a lehkym
dysmorfismem
250977 AICA-ribosidurie Disorder 4 Case(s)
*
90081 AIDS syndrom chfadnuti Disorder 20.0 P
79085 AKT2-vaza.na famlllatznl parcialni Disorder 1 Family(ies)
lipodystrofie
85443 AL amyloidéza Disorder >-127 P
*
85443 AL amyloidéza Disorder >.5311 P
85443 AL amyloidéza Disorder 1.044 1
*
85443 AL amyloidéza Disorder 11177 1
ALDH18A1-vazany De Barsyho Subtype of 32 Case(s)
35664 .
syndrom disorder
79327 ALG1-CDG Disorder >7 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence » ’;dﬁ " rodi:
(/100 000) prip
79324 ALG12-CDG Disorder 11 Case(s)
324422 ALG13-CDG Disorder 1 Case(s)
79326 ALG2-CDG Disorder 1 Case(s)
79321 ALG3-CDG Disorder 15 Casef(s)
79320 ALG6-CDG Disorder 54 Case(s)
79325 ALG8-CDG Disorder 15 Case(s)
79328 ALG9-CDG Disorder 12 Case(s)
93561 ALys amyloidéza Su!)type of 7 Family(ies)
disorder
157954 ANE syndrom Disorder 5 Case(s)
1133 AREDYLD syndrom Disorder 3 Case(s)
AXIN2-vazana atenuovana familiarni Subtype of 4 Family(ies)
401911 =nuc ) :
adenomatdzni polypdza disorder
o o . 0.5 BP*
915 Aarskogiiv-Scottiv syndrom Disorder
916 Aaseho-SmithGv syndrom Disorder 10 Case(s)
14 Abetalipoproteinemie Disorder 100 Casef(s)
921 Abruzzoiv-Ericksontiv syndrom Disorder 4 Case(s)
- . . 0.5 I*
980 Absence pulmondlni arterie Disorder
48818 Aceruloplasminemie Disorder 0.09 P
15 Achondroplazie Disorder 4.73 8P
*
15 Achondroplazie Disorder 3.62 P
49382 Achromatopsie Disorder 27 P
40366 Acitretinova/etretinatova embryopatie Disorder 26 Case(s)
2561 Ackermaniiv syndrom Disorder 8 Case(s)
178307 Acropigmentatio reticularis Kitamura Disorder 130 Casef(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni ) v prevalence/incidence . pu . Iv, ¥ .y
klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
*
55881 Adamantinom Disorder 0.01/
55881 Adamantinom Disorder 0.11
974 Adamstiv-Oliveriv syndrom Disorder 398 Case(s)
*
85138 Addisonova choroba Disorder 125 P
424943 Adenoarcmovm jvate’r a intrahepatalnich Disorder 0.412 |
Zlu€ovych cest
I Lo . . 0.05 /*
213557 Adenoidné cysticky karcinom prsu Disorder
314022 Adenokarcmomva proximalni polypéza Disorder 28 Case(s)
Zaludku
. s ‘ . 0.253 /*
424016 Adenokarcinom analniho kanalu Disorder
. x o xs . 1.01 /*
213772 Adenokarcinom délozniho cipku Disorder
*
99976 Adenokarcinom jicnu Disorder 3.264 1
. i . 0.7 1
99976 Adenokarcinom jicnu Disorder
. i . 5.55
99976 Adenokarcinom jicnu Disorder
. . . 5.97 I*
213504 Adenokarcinom ovaria Disorder
*
104075 Adenokarcinom tenkého stieva Disorder 0.588 I
- T "
424991 Adenoka’raflon'vl zlvucnllku a Disorder 262 1
extrahepatalnich Zluovych cest
Adenom produkujici aldosteron se
2
369929 zachvaty a neurologickymi Disorder Case(s)
abnormalitami
A losukcina aza-like 1 1
482601 denY osu’ c!nalt syntetaza. ike Disorder 9 Case(s)
vazana distalni myopatie
ars . . 0.75 P*
1501 Adrenokortikalni karcinom Disorder
o ar s . . 0.03 /*
1501 Adrenokortikalni karcinom Disorder
2
977 Adrenomyodystrofie Disorder Case(s)
. R J_ . 3.0 P*
86875 Adultni T-bunéény lymfom/leukémie Disorder
329478 Adultni distalni myf)patie zplUsobena Disorder 9 Case(s)
mutaci VCP
206583 Adultni nemoc s polyglukosanovymi Subtype of 50 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
télisky disorder
178487 Adultni stfevni botulismus Su!)type of 19 Case(s)
disorder
*
3346 Ageneze trachey Disorder 2.0 BP
981 Ageneze vnitinich karotid Disorder 100 Case(s)
*
51 Aicardiho-Goutiérestiv syndrom Disorder 100 P
. - . 1.0 pP*
67043 Akantamébovy zanét rohovky Disorder
*
926 Akatalazemie Disorder 32 P
221054 Akrocefalopolydaktylie Disorder 8 Case(s)
950 Akrodysostodza Disorder 80 Case(s)
64542 Akrofacialni dysosjtoza, Kennedyové- Disorder 2 Case(s)
Teebiho typ
1788 Akrofacialni dysostdza, Rodriguezlv Disorder 13 Case(s)
typ
. . L . 2 Family(i
1786 Akrofacialni dysostéza, katansky typ Disorder amily(ies)
4
1787 Akrofacialni dysostdza, palagonsky typ Disorder Case(s)
1784 Akrofrontofacionazalni dysostoza Disorder 12 Case(s)
36 Akrokal6zni syndrom Disorder 38 Case(s)
2008 Akrokardiofacialni syndrom Disorder 10 Case(s)
949 Akrokraniofacialni dysostdza Disorder 2 Case(s)
968 Akromegalicka dysplfme, Huntertv- Disorder 10 Case(s)
Thompsonliv typ
963 Akromegalie Disorder 0.47 1
39 Akromelanéza Disorder 10 Case(s)
22 C
1827 Akromelicka frontonazalni dysplazie Disorder ase(s)
40 Akromesomellck? dysplazie, Disorder 50 Case(s)
Maroteauxuv typ
969 Akromikricka dysplazie Disorder 60 Case(s)
955 Akroosteolyza, dominantni typ Disorder 100 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni ) v prevalence/incidence . pu . Iv, ¥ .y
klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
957 Akropektorovertebralni dysplazie Disorder 30 Case(s)
85203 Akropektoralni syndrom Disorder 25 Case(s)
1
958 Akrorenomandibularni syndrom Disorder 0 Case(s)
971 Akrorenalni syndrom Disorder 20 Case(s)
959 Akrorenalnéokularni syndrom Disorder 20 Family(ies)
oy . 4
263534 Akralni syndrom loupajici se kize Disorder 0 Case(s)
158673 Akralné dystroficka bulézni Subtype of 10 Family(ies)
epidermolyza disorder
284460 Akutni anularni zevni retinopatie Disorder 12 Case(s)
Akutni bil alni i 2
69736 utni bilateralni depigmentace Disorder 62 Case(s)
duhovky
33597 Akutni dlsemln?yana Disorder 0.6 /
encefalomyelitida
Akutni encefalopatie s bifazickymi
2
363549 zachvaty s pozdni restrikci difuze v bilé Disorder 83 Case(s)
hmoté dle MRI
293173 Akutni generallzovanla exantematozni Disorder 031/
pustuléza
Akutni infantilni selhani jater v 32 Case(s)
217371 disledku defektu syntézy mtDNA Disorder
kédovanych proteint
‘s . . . . 0.013 /*
79276 Akutni intermitentni porfyrie Disorder
*
79276 Akutni intermitentni porfyrie Disorder 0.54 P
‘s s . . 3.8 p*
79126 Akutni intersticidlni pneumonie Disorder
101
488239 Akutni makularni neuroretinopatie Disorder 01 Case(s)
. . . . 0.02 /*
518 Akutni megakaryoblasticka leukémie Disorder
. — P . 0.13 /*
514 Akutni monoblasticka leukémie Disorder
98833 Akutni myeloblastlch’(a’Ieukemle bez Disorder 0.01 /
vyzravani
98832 Akutr_n .my,elovbla.stlcka Ieuke’mle Disorder 0.01 /
minimalné diferencovana
98834 Akutni myeloblasticka leukémie s Disorder 0.02 1*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
vyzravanim
Akutni myeloidni leukémie s . 4.0 |
7 D
58586 £(9;22)(q34.1,911.2) isorder
. " - . 0.17 I*
517 Akutni myelomonocytarni leukémie Disorder
. . e . 0.06 I*
86843 Akutni panmyeldza s myelofibrézou Disorder
P . I . 16.0 P*
90064 Akutni periferni arteridlni okluze Disorder
*
178320 Akutni plicni poranéni Disorder 2501
P P _ . 0.11 /*
520 Akutni promyelocytarni leukémie Disorder
*
90062 Akutni selhani jater Disorder 200 P
370088 Akut'nl sellhanl j’ater kOjanll.l s Disorder 6 Case(s)
multisystémovym postiZzenim
Akutni senzorineuralni ztrata sluchu
zplsobena akutnim akustickym 40.0 P*
90059 traumatem anebo nahlou hluchotou Disorder )
nebo akustickym traumatem
indukovanym operaci
. - - . 4.72 |
139417 Akutni transverzalni myelitida Disorder
284454 Akutni zona'|ln| ok|:1Itn| zevni Disorder 150 Case(s)
retinopatie
PR — "
98916 Akutni zane.tllva demyelmllzacnl Disorder 31 P
polyradikuloneuropatie
*
52 Alagilliiv syndrom Disorder 0.8 BP
.. . . i0pP
53 Albersova-Schonbergova osteopetrodza Disorder
" . . 5.0 p*
53 Albersova-Schénbergova osteopetroza Disorder
*
61 Alfa-mannosidéza Disorder 01 P
231401 Alfa-talasémie s myelodysplastickym Disorder 80 Case(s)
syndromem
59 Allantiv-Herndontiv-Dudleytiv syndrom Disorder 320 Case(s)
10.5 P*
700 Alopecia totalis Disorder
*
701 Alopecia universalis Disorder 25.0 P
1006 Alopecie s deficitem protilatek Disorder 3 Casefs)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické udaje — Rijen 2024 - Vyddni 1

10
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by diseases CZ.pdf



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

Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni ) v prevalence/incidence . pu . Iv, ¥ .y
klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
o o . .7 BP*
726 Alpersiv-Huttenlochertiv syndrom Disorder 0
o . . 0.07 P*
726 Alpersiv-Huttenlochertiv syndrom Disorder
Alportav syndrom s mentalni retardaci, .
2 Famil
86818 hypoplazii stfedni ¢asti obliceje a Disorder amily(ies)
eliptocytézou
64 Alstrémtv syndrom Disorder 950 Case(s)
*
284 Alveolarni echinokokdza Disorder 0.16 1
314422 Ameloblasticky karcinom Disorder 40 Case(s)
1028 Ameloonychohypohidroticky syndrom Disorder 2 Case(s)
Ami i A A A 17
1908 mmoptermova/meto?rexatova Disorder Case(s)
embryofetopatie
27 C
319635 Amyloidosis cutis dyschromia Disorder ase(s)
100008 Amyloidova angiopatie islandského Subtype of 9 Family(ies)
typu disorder
_ - . . 2.2 ¥
803 Amyotroficka lateralni skler6za Disorder
803 Amyotroficka lateralni skler6za Disorder 3.85 P
_ s . . 5.2 p*
803 Amyotroficka lateralni skleréza Disorder
_ - . . 135/
803 Amyotroficka lateralni skler6za Disorder
7
357043 Amyotroficka lateralni skleréza, typ 4 Disorder 0 Case(s)
- . e £ $14 . 0.17 I*
142 Anaplasticky karcinom stitné zlazy Disorder
s . Yate £ ¥z . 0.1 p*
142 Anaplasticky karcinom stitné zlazy Disorder
- . . 0.09 /*
251630 Anaplasticky oligodendrogliom Disorder
- ‘e . 2.0 P*
98841 Anaplasticky velkobunéény lymfom Disorder
1
93347 Anauxeticka dysplazie Disorder 0 Casefs)
37553 Andersenf)va.kardlodystrytmlcka Disorder 0.1/
periodicka paralyza
o . 75 P
72 Angelmantiv syndrom Disorder
72 Angelmantv syndrom Disorder 1.3 BP*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
251671 Angiocentricky gliom Disorder 52 Case(s)
263413 Angiosarkom Disorder 0.02
370039 Angora hair névus Disorder 2 Case(s)
1070 Anisakéza Disorder 0.321
140917 Ankyldza tfminku s Sirokymi palci a Disorder 6 Family(ies)
prsty
3294 Anomalie extenzoru Slach prstt Disorder 2 Case(s)
69125 Anonychie s flexuralni pigmentaci Disorder 3 Case(s)
*
93976 Anotie Disorder 0.028 BP
454710 Anti-p200 pemfigoid Disorder 50 Case(s)
s - . 0.08 I*
375 Antirenalni glomerulonefritida Disorder
S -, . 0.2 p*
375 Antirenalni glomerulonefritida Disorder
. o . . 35 P
81 Antisyntetazovy syndrom Disorder
1
254411 Anularni atroficky lichen planus Disorder 0 Case(s)
281139 Anularni epidermolyticka ichtyéza Disorder 7 Family(ies)
*
675 Anularni pankreas Disorder 1.8 BP
*
228113 Andlni pistél Disorder 18.3 P
3400 Aortoventrikularni tunel Disorder 130 Case(s)
1114 Aplasia cutis congenita Disorder 10.0 BP
3383 Aplazie trochley pazni kosti Disorder 5 Case(s)
- ‘- . 5 Family(ies)
86789 Aplazie/hypoplazie patelly Disorder
T . . 8.5 p*
99981 Apnoe piedcasné narozenych Disorder
2
1126 Aprosencefalie - cerebelarni dysgeneze Disorder Case(s)
23 Argininsukcinatova acidurie Disorder 1.0 P*

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroven Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni ) v prevalence/incidence . pu . Iv, ¥ .y
klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
1134 Arrhinie Disorder 20 Case(s)
. P . 6.0 P*
46724 Arteriovendzni malformace v mozku Disorder
1143 Arthrogryposis mult’lplex congenita, Disorder 4.3 BP
neurogenni forma
1149 Arthrogryposis-like syndrom Disorder 8 Family(ies)
... .. . 5.7 p*
85438 Artritida s entezitidou Disorder
1253 Ascherlv syndrom Disorder 50 Case(s)
*
137686 Ashermaniv syndrom Disorder 44.0 p
85175 Astleyho-Kendalliiv syndrom Disorder > Case(s)
*
251679 Astroblastom Disorder 0.021
*
100 Ataxia telangiectasia Disorder 0.49 P
. . . 12¢C
459033 Ataxie a okulomotoricka apraxie, typ 4 Disorder ase(s)
*
96 Ataxie s deficitem vitaminu E Disorder 0.33 P
2
56304 Atelosteogeneze, typ Il Disorder 5 Case(s)
25 Ci
56305 Atelosteogeneze, typ Il Disorder ase(s)
352723 Atenuovany Chédiaklv-Higashiho Disorder 100 Case(s)
syndrom
Ath ky 1
69739 thabasky syn’drom dysgeneze Disorder 3 Case(s)
mozkového kmene
1193 Atkinové-Flaitzové syndrom Disorder 14 Case(s)
i . L . 15.0 p*
163934 Atopicka keratokonjunktivitida Disorder
*
1203 Atrézie duodena Disorder 9.0 BP
*
1203 Atrézie duodena Disorder 0P
*
1199 Atrézie jicnu Disorder 24.3 BP
*
1201 Atrézie tenkého stfeva Disorder 9.0 BP
1198 Atrézie tracniku Disorder 5.0 BP

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
314721 Atypicka dysplazie dentinu zplsobena Subtype of 4 Case(s)
deficitem SMOC2 disorder
i . . . Subtype of 20 Case(s)
2 A ka gl fal
89863 typicka glycinova encefalopatie disorder
.17 BP*
1456 Atypicka koarktace aorty Disorder 0
314466 Atypicky Meigsiiv syndrom Disorder 9 Case(s)
Atypicky hemolyticko-uremicky . 47 Case(s)
7 D
357008 syndrom s deficitem DGKE isorder
Familvii
391411 Atypicky juvenilni parkinsonismus Disorder 6 Family(ies)
- . 20C
86797 Atypicky lichen myxedematosus Disorder ase(s)
238523 Atypicky syndr:om .hypotonle a Disorder 2 Case(s)
cystinurie
*
95713 Atyreéza Disorder 35 P
137888 Aurikulokondylarni syndrom Disorder 50 Case(s)
114 Aurikuloosteodysplazie Disorder 2 Family(ies)
Autoimunitni encefalopatie s
420789 parasomnii a obstruktivni spankovou Disorder 10 Case(s)
apnoi
. TR . . 1.7 P*
623615 Autoimunitni limbicka encefalitida Disorder
. T " . 0.25 |*
623615 Autoimunitni limbicka encefalitida Disorder
3261 Autoimunitni lymfoproliferativni Disorder 500 Case(s)
syndrom
Autoimunitni lymfoproliferativni .
275517 syndrom s rekurentnimi virovymi Disorder 1 Family(ies)
infekcemi
Autoimunitni lymfoproliferativni
o . . 17 C
436159 syndrom zptisobeny CTLA4 Disorder ase(s)
haploinsuficienci
747 Autoimunitni p.llc,nl alveolarni Disorder 2.66 P
proteindza
300 C
206569 Autoimunni nekrotizujici myopatie Disorder ase(s)
Autoinflamace, PLCG2-asociovany 2 Casel(s)
324530 deficit protilatek a imunitni Disorder
dysregulace
329173 Autoinflamatorni syndrom s pyogenni Disorder 5 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana

prevalence/incidence

(/100 000)

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

bakterialni infekci a amylopektinézou
617919 Autoinflamatorni syndrom spojeny s Disorder 4 Case(s)
chladem a genem F12
Autoinflamatorni syndrom spojeny se . 6 Case(s)
619367 SAMDSL Disorder
f 1
33110 Autozomalni agamaglobulinémie Su!)type © 00 Case(s)
disorder
79278 Autozomalni erytro.poetlcka Disorder 0.012 /
protoporfyrie
79278 Autozomalni erytro.poetlcka Disorder 092 P
protoporfyrie
401849 Autozomalni spast;;ka paraplegie, typ Disorder 14 Case(s)
Autozomalné dominantni Charcot- 2 Casel(s)
487814 Marie-Toothova nemoc typ 2 Disorder
podminéna mutaci v genu DGAT2
Autozomalné dominantni Charcot- . 51 Case(s)
21414 D
> Marie-Toothova nemoc, typ 2DD isorder
Autozomalné dominantni Charcot- . 24 Case(s)
4 D
88333 Marie-Toothova nemoc, typ 2W isorder
466768 Autozc_:omalne dominantni Charcot- Disorder 21 Case(s)
Marie-Toothova nemoc, typ 2Z
Autozomdlné dominantni Charcotova- 2 Family(ies)
401964 Marieova-Toothova nemoc, typ 2 s Disorder 4
obrovskymi axony
Autozomdlné dominantni Charcotova-
. . 2 Case(s)
435819 Marieova-Toothova nemoc, typ 2, Disorder
zpUsobena mutacemi v TFG genu
Autozomdlné dominantni Charcotova- . 1 Family(ies)
4 D
99946 Marieova-Toothova nemoc, typ 2A1 isorder
99938 Autoz?malne dominantni Charcotova- Disorder 44 Case(s)
Marieova-Toothova nemoc, typ 2D
99940 Autoz?malne dominantni Charcotova- Disorder 5 Family(ies)
Marieova-Toothova nemoc, typ 2F
99941 Autoz?malne dominantni Charcotova- Disorder 1 Family(ies)
Marieova-Toothova nemoc, typ 2G
99944 Autozc:')malne dominantni Charcotova- Disorder 30 Case(s)
Marieova-Toothova nemoc, typ 2K
99945 Autoz?malne dominantni Charcotova- Disorder 1 Family(ies)
Marieova-Toothova nemoc, typ 2L
228179 Autoz‘omalne dominantni Charcotova- Disorder 20 Case(s)
Marieova-Toothova nemoc, typ 2M
228174 Autoz.omalne dominantni Charcotova- Disorder 28 Case(s)
Marieova-Toothova nemoc, typ 2N
329258 AutoszaIne dominantni Charcotova- Disorder 8 Case(s)
Marieova-Toothova nemoc, typ 2Q

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

397735 Autoz?malne dominantni Charcotova- Disorder 2 Case(s)
Marieova-Toothova nemoc, typ 2U
447964 Autoz?malne dominantni Charcotova- Disorder 21 Case(s)
Marieova-Toothova nemoc, typ 2V
435387 Autoz?malne dominantni Charcotova- Disorder 7 Case(s)
Marieova-Toothova nemoc, typ 2Y
" - ” - "
503 Autozomalné dominantni Larsendv Disorder 0.4 BP
syndrom
Autozomalné dominantni Robinowlv Subtype of 100 Case(s)
3107 .
syndrom disorder
314399 Autozo’mai\,lnevdomlnantnl ap’Ia.1|e Disorder 6 Case(s)
kostni dfené a myelodysplazie
67036 Autozoma'lne dominantni atrofie Disorder 3 Family(ies)
optiku s kataraktou
314404 Autozon_1alne dominantni cereb?Iarnl Disorder 80 Case(s)
ataxie, hluchota a narkolepsie
90348 Autozomalné dominantni cutis laxa Disorder >0 Case(s)
98673 Autozomalne.domma.ntr}l dédicna Disorder 20 P
atrofie optiku, klasicka forma
Autozomalné dominantni geneticka
319581 vnlumavost’kvr’nyk?b’akterlalnl infekci Disorder 68 Case(s)
zplisobena ¢astecnym IFNgammaR1
deficitem
Autozomalné dominantni geneticka
319589 vnlomavost’kvr’nyk?b’akterlalnl infekci Disorder 2 Case(s)
zplisobena ¢astecnym IFNgammaR2
deficitem
89937 Autozomalné t'jonlnnva.m.tm Disorder 100 Case(s)
hypofosfatemicka kfivice
1810 Autozomalné dominantni Subtype of 40 Case(s)
hypohidroticka ektodermalni dysplazie disorder
Autozomalné dominantni izolovana . 28 Case(s)
329466 dystonie, DYT25 Disorder
Autozomalné dominantni I
99027 leukodystrofie s manifestaci v Disorder 20 Family(ies)
dospélosti
140957 Autozomalné domman?m Disorder 100 Case(s)
makrotrombocytopenie
Autozomalné dominantni 15 Case(s)
457050 mitochondrialni myopatie s intoleranci Disorder
cviceni
99846 Autozomalné (‘:lom.lnantnl Disorder 2 Family(ies)
myoglobinurie
329211 Autozoma,lne’ .domlnantnll Disorder 99 Case(s)
neovaskularni inflamatorni

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

vitreoretinopatie

98784 Auto.zom?lne dorlnlrlantnl nocni Disorder 100 Family(ies)
epilepsie frontalniho laloku
o~ - P "
1215 Autozomdlné dctmmantm opticka Disorder 05 P
atrofie plus
2783 Autozomalne’dommantm Disorder 33 Case(s)
osteopetrodza, typ 1
2790 Autozomallne domlnz;\ntnl Disorder 6 Family(ies)
osteoskleréza, Worthiv typ
Autozomalné dominantni
1
1010 palmoplantarni keratoderma a vrozena Disorder 0 Case(s)
alopecie
266 Autozomalne’ domma.ntnl pletencova Disorder 4 Family(ies)
svalova dystrofie, typ 1A
34516 Autozomalne’ domma_ntnl pletencova Disorder 6 Family(ies)
svalova dystrofie, typ 1D
. - " , ”
730 Autozomalné domln.antnl polycystdza Disorder 39.6 P
ledvin
88924 Autoz?malne dommarjtm’polycystoza Disorder 30 Case(s)
ledvin, typ 1 s tuberozni sklerézou
477749 A_utozon.1alne.dom|nantn| pontmm” Disorder 11 Case(s)
mikroangiopatie s leukoencefalopatii
34528 Autozomalné (l:lor.mnantnl prlrt\ar.t\l Disorder 28 Case(s)
hypomagnesémie s hypokalciurii
88659 Autozomalné dc.)mlnantnl progreswnl Disorder 14 Case(s)
nefropatie s hypertenzi
Autozomalné dominantni proximalni Subtype of 1 Family(ies)
314889 . . . .
rendlni tubuldrni acidoza disorder
Autozomalné dominantni proximalni
s . . f
363454 spinalni svalova atrofie s Su!atype © 60 Case(s)
. . , disorder
kontrakturami s nastupem v détstvi
Autozomalné dominantni proximalni
7
363447 spinalni svalova atrofie s nastupem v Disorder 97 Case(s)
détstvi
Autozomalné dominantni proximalni
f 7
209341 svalova atrofie bez kontraktur Su!atype ° 37 Case(s)
e wl disorder
nastupujici v détstvi
209867 Autozomalr:le domvlnarnt?l ‘ Disorder 38 Case(s)
rhegmatogenni odlouceni sitnice
251282 Autozomalné dc?mlnantnl spasticka Disorder 53 Case(s)
ataxie, typ 1
100991 Autozomalné don.'nnantnl spasticka Disorder 10 Family(ies)
paraplegie, typ 10
100993 Autozomalné don.'unantnl spasticka Disorder 27 Case(s)
paraplegie, typ 12
100994 Autozomalné dominantni spasticka Disorder 10 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

paraplegie, typ 13

Autozomalné dominantni spasticka

Di
paraplegie, typ 17 isorder

100998

20 Family(ies)

Autozomalné dominantni spasticka

Di
paraplegie, typ 19 isorder

100999

1 Family(ies)

Autozomalné dominantni spasticka

Disord
paraplegie, typ 29 isorder

101009

1 Family(ies)

Autozomalné dominantni spasticka

Di
paraplegie, typ 30 isorder

101010

3 Family(ies)

Autozomalné dominantni spasticka

Di
paraplegie, typ 36 isorder

320365

1 Family(ies)

Autozomalné dominantni spasticka

paraplegie, typ 37 Disorder

171612

13 Case(s)

Autozomalné dominantni spasticka

paraplegie, typ 38 Disorder

171617

1 Family(ies)

Autozomalné dominantni spasticka

Di
paraplegie, typ 41 isorder

320355

7 Case(s)

Autozomadlné dominantni spasticka

. Disorder
paraplegie, typ 6

100988

10 Family(ies)

Autozomalné dominantni spasticka

paraplegie, typ 73 Disorder

444099

1 Family(ies)

Autozomalné dominantni spasticka

Di
paraplegie, typ 8 isorder

100989

10 Family(ies)

Autozomadlné dominantni spasticka

paraplegie, typ 80 Disorder

631068

13 Case(s)

Autozomadlné dominantni spasticka

paraplegie, typ 9A Disorder

447753

2 Family(ies)

Autozomalné dominantni spasticka

Di
paraplegie, typ 9B isorder

447757

3 Family(ies)

Al malné dominantni stri A
228169 utozomalné dominantni striatova Disorder
neurodegenerace

11 Case(s)

Autozomalné dominantni stfedné

pokrocila Charcotova-Marieova-

Toothova nemoc s neuropatickou
bolesti

324585 Disorder

9 Case(s)

Autozomalné dominantni stfedné
100043 zavazna Charcotova-Marieova- Disorder
Toothova nemoc, typ A

20 Case(s)

Autozomalné dominantni stfedné
100044 zavazna Charcotova-Marieova- Disorder
Toothova nemoc, typ B

37 Case(s)

Autozomalné dominantni stfedné
100045 zavazna Charcotova-Marieova- Disorder
Toothova nemoc, typ C

35 Case(s)

Autozomalné dominantni stfedné .
100046 N . Disorder
zavaina Charcotova-Marieova-

12 Case(s)

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

udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

Toothova nemoc, typ D

Autozomalné dominantni stfedné

21 Case(s)

zplUsobena deficitem PEX10

93114 zavaina Charcotova-Marieova- Disorder
Toothova nemoc, typ E
Autozomalné dominantni stfedné 8 Casel(s)
352670 zavaina Charcotova-Marieova- Disorder
Toothova nemoc, typ F
55595 Autozomalne domma’ntnl svalova Disorder 64 Case(s)
dystrofie pletencového typu 1F
55596 Autozon)alne domma’ntm svalova Disorder 2 Family(ies)
dystrofie pletencového typu 1G
65743 Autozomalnevdonjlnantnl syydrom Disorder 4 Case(s)
mnohocetnych pterygii
Autozomalné dominantni syndrom
e eyt . . . 8 Case(s)
476093 zahrnujici distalni axonalni motorickou Disorder
neuropatii a myofibrilarni myopatii
79499 Autozgn?alne dominantni syndrom" Disorder 22 Case(s)
zahrnujici hluchotu a onychodystrofii
Autozomalné dominantni syndrom
440354 f?hl:nupf:: r.nyopatu, Tetrak’u srtrec’im Disorder 1 Family(ies)
casti obliceje, senzorineuralni ztratu
sluchu a rhizomelickou dysplazii
Autozomalné dominantni syndrom 1 Family(ies)
476119 zahrnujici preaxialni polydaktylii a Disorder y
hypertrich6zu v horni ¢asti zad
Autozomalné dominantni 4 Family(ies)
466806 trombocytopenie s poruchou sekrece Disorder 4
desticek
3086 A.utozom-alne don.1|nant|.1| Disorder 3 Case(s)
vitreoretinochoroidopatie
Autozomdlné dominantné dédicna
402003 fokalni nonl-eprldermolytlcka Disorder 21 Case(s)
palmoplantarni keratoderma s
plantarnimi puchyfi
140481 Autozomallne domlnantne’dedlcna Disorder 1 Family(ies)
zpomalena rychlost vedeni nervem
171863 Autozomalné dt.edlcna spasticka Disorder 1 Family(ies)
paraplegie, typ 42
466775 Autozomalné recesivni Charcot-Marie- Disorder 29 Case(s)
Toothova nemoc, typ 2X
Autozomalné recesivni Robinowtiv Subtype of 100 Case(s)
1507 .
syndrom disorder
Autozomalné recesivni Sticklertiv Subtype of 15 Case(s)
250984 .
syndrom disorder
247815 Autozomalné recesivni ataxie Disorder 6 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri

klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence

Pocet publikovanych

(/100 000) pFipad &i rodin

139485 I-tutozon)alne. r'eceswm. at.ame Disorder 31 Case(s)
zplisobena deficitem ubiquinonu
88644 Autozomalné recesivni ataxie, typ Disorder 57 Case(s)
Beauce
227976 Autozomalné recesivni atrofie optiku, Disorder 17 Case(s)
typ OPA7
324442 Autozomalr'le recesivni axonaf!nl Disorder 33 Family(ies)
neuropatie s neuromyotonii
139455 Autozomalné recesivni bestrofinopatie Disorder 20 Case(s)
Autozomalné recesivni cerebellarni . 10 Family(ies)
412057 o . . . D
05 ataxie zptisobena deficitem STUB1 isorder
284289 Aut?zomz:\Ine recesivni cevre:belavrnl Disorder 14 Case(s)
ataxie s nastupem v dospélém véku
Autozomalné recesivni cerebelarni 10 Case(s)
352641 ataxie se spasticitou s pozdnim Disorder
nastupem
Autozomalné recesivni cerebelarni . 2 Case(s)
453521 o A D
535 ataxie zptisobena deficitem CWF19L1 isorder
Autozomalné recesivni cerebelarni 2 Family(ies)
352403 ataxie zplsobena mutacemi v genu Disorder 4
kédujicim spektrin
90349 Autozomalné recesivni cutis laxa, typ 1 Disorder 60 Case(s)
101150 Autozomaln.e re’ceswnl _dopa- Disorder 50 Case(s)
responzivni dystonie
519338 Autozomvalne'receswnl dysgeneze Disorder 8 Case(s)
predniho segmentu
o x L, - o . 4 Case(s)
280654 Autozomalné recesivni dysplazie nehtt Disorder
1974 {\ut_o_zomalr:le’ re’ceswnl Disorder 26 Case(s)
faciodigitogenitalni syndrom
329329 Autozomalrlle ’receswnl . Disorder 7 Case(s)
frontotemporalni pachygyrie
Autozomalné recesivni geneticka
319569 vn|°mavostlkvr'nyk?b’akterlalnl infekci Disorder 18 Case(s)
zplsobena ¢astecnym IFNgammaR1
deficitem
Autozomalné recesivni geneticka
319574 vnlnmavost'kvr"nyk?b'akterlalnl infekci Disorder 6 Case(s)
zplisobena ¢astenym IFNgammaR2
deficitem
Autozomalné recesivni hyper-IgE . 61 Case(s)
1 o e D
641368 syndrom zptisobeny deficitem ZNF341 isorder
300547 Autozomadlné recesllvn.l infantilni Disorder 12 Case(s)
hyperkalcémie

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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- Odhadovana
Uroven Pocet publikovanych

prevalence/incidence
(/100 000)

ORPHACod o éni nebo podt éni
ode nemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace ofipadd & rodin

Autozomalné recesivni intermediarni 4 Casel(s)
435998 Charcotova-Marieova-Toothova Disorder
nemoc, typ D
A alné ivni izol a
98676 utozomalné r'ecesn{m izolovana Disorder 5 Case(s)
atrofie optiku
Autozomalné recesivni komplexni
. . o p . 4 Case(s)
506353 spasticka paraplegie zplisobena Disorder
dysfunkci Kennedyho drahy
Autozomalné recesivni letalni 13 Case(s)
538096 neonatalni axonalni senzorimotoricka Disorder
polyneuropatie
A alné ivni 1
238505 utozon'1a ne.rec’eswm Disorder 8 Case(s)
lymfoproliferativni nemoc
" — — ”
667 Autozomalné recesllvnl maligni Disorder 0.75 BP
osteopetroza
363969 Autozomalné rece.sivni mozkova Disorder 4 Case(s)
atrofie
319332 Autozomélrré rece:sivnl' myogen.ni Disorder 1 Family(ies)
artrogryposis multiplex congenita
Autozomalné recesivni myopatie s
. e . . 22 Case(s
363677 externi oftalmoplegii s nastupem v Disorder (s)
détstvi
Autozomalné recesivni nachylnost k
477857 mvykgbate’rloza:m s mendelovslfou Disorder 7 Case(s)
dédicnosti z diivodu kompletniho
RORC deficitu
93329 Autozomalné recesivni omodysplazie SuF)type of 23 Case(s)
disorder
Autozomalné recesivnhi onemocnéni
p Y. . 5 Case(s)
206580 dolniho motoneuronu s poc¢atkem v Disorder
détstvi
1366 Autozomalné recesivni pa!moplan.térnl' Disorder 8 Case(s)
keratoderma a vrozena alopecie
476084 Autozomaln’e recesw.nl pletencova Disorder 3 Case(s)
svalova dystrofie typ 2X
. — ” "
267 Autozomaln'e receS|Yn| pletencova Disorder 1.0 P
svalova dystrofie, typ 2A
353 Autozoma’lnlé recesiYni pletencova Disorder 0.2 p*
svalova dystrofie, typ 2C
= — p *
119 Autozomaln’e recesn{nl pletencova Disorder 01pP
svalova dystrofie, typ 2E
219 Autozoma’ln’é recesi\{ni pletencova Disorder 0.3 p*
svalova dystrofie, typ 2F
140922 Autozoma’lnlé recesiv.ni pletencova Disorder 1 Family(ies)
svalova dystrofie, typ 2J
206554 Autozomalné recesivni pletencova Disorder 5 Family(ies)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

svalova dystrofie, typ 2M
206559 Autozomalrle receS|Yn| pletencova Disorder 1 Case(s)
svalova dystrofie, typ 2N
206564 Autozomalr!e receS|Yn| pletencova Disorder 2 Case(s)
svalova dystrofie, typ 20
280333 Autozomaln’e recesn_ml pletencova Disorder 1 Case(s)
svalova dystrofie, typ 2P
369840 Autozomalnle recesn./nl pletencova Disorder 3 Case(s)
svalova dystrofie, typ 25
363623 Autozomaln’e receS|Yn| pletencova Disorder 2 Case(s)
svalova dystrofie, typ 2T
352479 Autozomalr!e receS|Yn| pletencova Disorder 8 Case(s)
svalova dystrofie, typ 2U
424261 Autozomaln’e recesn.ml pletencova Disorder 3 Case(s)
svalova dystrofie, typ 2Y
480682 Autozomalnle recesn{nl pletencova Disorder 4 Case(s)
svalova dystrofie, typ 22
Autozomalné recesivni primarni 3 Casel(s)
437552 imunodeficit s defektni spontanni Disorder
cytotoxicitou NK bunék
Autozomalné recesivni primarné
521411 axonalni Cha:cot-Ma)rle-Toothova Disorder 2 Case(s)
nemoc zptlisobena poruchou
metabolismu médi
255132 Autozoma!ne' rece5|vvn|’5|dervoblast|cka Disorder 2 Case(s)
anémie dospélého véku
314603 Autozomalné recesivni spast.lf:ka ataxie Disorder 54 Case(s)
s leukoencefalopatii
100995 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 1 Family(ies)
paraplegie, typ 14
100996 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 10 Family(ies)
paraplegie, typ 15
209951 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 9 Case(s)
paraplegie, typ 18
101000 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 36 Case(s)
paraplegie, typ 20
101001 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 35 Case(s)
paraplegie, typ 21
101003 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 5 Family(ies)
paraplegie, typ 23
101004 Autozomalné reFe5|vn| spasticka Disorder 1 Family(ies)
paraplegie, typ 24
101005 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 1 Family(ies)
paraplegie, typ 25
101006 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 10 Family(ies)
paraplegie, typ 26

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

101007 Autozomalné reFeS|vn| spasticka Disorder 10 Case(s)
paraplegie, typ 27

101008 Autozomalné reFe5|vn| spasticka Disorder 7 Case(s)
paraplegie, typ 28

171622 Autozomalné reFe5|vn| spasticka Disorder 1 Family(ies)
paraplegie, typ 32

171629 Autozomalné reFeS|vn| spasticka Disorder 38 Case(s)
paraplegie, typ 35

139480 Autozomalné reFe5|vn| spasticka Disorder 2 Family(ies)
paraplegie, typ 39

320370 Autozomalné reFe5|vn| spasticka Disorder 2 Case(s)
paraplegie, typ 43

320401 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 3 Case(s)
paraplegie, typ 44

320396 Autozomalné I'Ef:eSIVI‘II spasticka Disorder 7 Family(ies)
paraplegie, typ 45

320391 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 5 Case(s)
paraplegie, typ 46

306511 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 2 Case(s)
paraplegie, typ 48

320385 Autozomalné I'Ef:eSIVI‘II spasticka Disorder 5 Case(s)
paraplegie, typ 49

319199 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 9 Case(s)
paraplegie, typ 53

320380 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 6 Family(ies)
paraplegie, typ 54

320375 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 14 Case(s)
paraplegie, typ 55

320411 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 5 Family(ies)
paraplegie, typ 56

431329 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 2 Case(s)
paraplegie, typ 57

397946 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 19 Case(s)
paraplegie, typ 58

401795 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 3 Case(s)
paraplegie, typ 59

401800 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 1 Case(s)
paraplegie, typ 60

401780 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 4 Case(s)
paraplegie, typ 61

401785 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 7 Case(s)
paraplegie, typ 62

401805 Autozomalné reFe5|vn| spasticka Disorder 2 Case(s)
paraplegie, typ 63

401810 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 4 Case(s)
paraplegie, typ 64

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

401815 Autozomalné reFeS|vn| spasticka Disorder 2 Case(s)
paraplegie, typ 66
401820 Autozomalné reFe5|vn| spasticka Disorder 2 Case(s)
paraplegie, typ 67
401830 Autozomalné reFe5|vn| spasticka Disorder 2 Case(s)
paraplegie, typ 69
401835 Autozomalné reFeS|vn| spasticka Disorder 4 Case(s)
paraplegie, typ 70
401840 Autozomalné reFe5|vn| spasticka Disorder 1 Case(s)
paraplegie, typ 71
468661 Autozomalné reFe5|vn| spasticka Disorder 11 Case(s)
paraplegie, typ 74
459056 Autozomalné I'Ef:eSIVI‘II spasticka Disorder 5 Case(s)
paraplegie, typ 75
488594 Autozomalné I'Ef:eSIVI‘II spasticka Disorder 7 Family(ies)
paraplegie, typ 76
466722 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 8 Case(s)
paraplegie, typ 77
513436 Autozomalné I'Ef:eSIVI‘II spasticka Disorder 7 Case(s)
paraplegie, typ 78
631073 Autozomalné I'Ef:eSIVI‘II spasticka Disorder 5 Case(s)
paraplegie, typ 82
631076 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 16 Case(s)
paraplegie, typ 83
631079 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 2 Case(s)
paraplegie, typ 84
631082 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 9 Case(s)
paraplegie, typ 85
631085 Autozomalné ref:eswnl spasticka Disorder 17 Case(s)
paraplegie, typ 86
631088 Autozomalné I‘EFESIVHI spasticka Disorder 7 Case(s)
paraplegie, typ 87
447760 Autozomalné re.ceswnl spasticka Disorder 2 Family(ies)
paraplegie, typ 9B
Autozomalné recesivni 4 Casel(s)
401979 spondylometafyzarni dysplazie, Disorder
Mégarbanélv typ
Autozomalné recesivni stredné 8 Family(ies)
217055 pokrocila Charcotova-Marieova- Disorder 4
Toothova nemoc, typ A
Autozomalné recesivni stredné 1 Case(s)
254334 pokrocila Charcotova-Marieova- Disorder
Toothova nemoc, typ B
Autozomalné recesivni stfedné tézka
. . 3 Case(s)
369867 Charcotova-Marieova-Toothova Disorder
nemoc, typ C

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni
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klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

Autozomalné recesivni svalova

- . . 6 C
254361 dystrofie koncetinového pletence, typ Disorder ase(s)
2Q
Autozomalné recesivni syndrom
314572 Ieukoencefalogatle s |scherf1|f.lfou Disorder 3 Case(s)
mozkovou pfihodou a retinitis
pigmentosa
2990 Autozomalnve rec’eswm syn_cllrom Disorder 64 Case(s)
mnohocetnych pterygii
Autozomalné recesivni syndrom
363429 zahrn.uuq ’t:(.erebelarnl ataxii, Disorder 17 Case(s)
pyramidové jevy, nystagmus a
okulomotorickou apraxii
300345 Autozomalné recesivni systémovy Disorder 7 Family(ies)
lupus erythematodes
Autozomalné recesivni tézka 14 Case(s)
423384 kongenitalni neutropenie zplisobena Disorder
deficitem JAGN1
Autozomalné recesivni tézka vrozena 57 Case(s)
331176 neutropenie zptisobena G6PC3 Disorder
deficitem
Autozomalné recesivni tézka vrozena
. o PN . 4 Case(s)
420702 neutropenie zplisobena deficitem Disorder
CSF3R
Autozomalné recesivni tézka vrozena
. o PPN . 2 Case(s)
420699 neutropenie zplisobena deficitem Disorder
CXCR2
Autozomalné recesivni vrozena
o . f 1
324262 cerebelarni ataxie zplisobena MGLUR1 Su!atype ° 0 Case(s)
- disorder
deficitem
Autozomalné recesivni vrozena
o < g s f 7
363432 mozeckova ataxie zplsobena deficitem Su.btype ° Case(s)
disorder
GRID2
238569 Avutoz’omalne revcesn’ml za’netllva Disorder 80 Case(s)
stfevni nemoc s casnym nastupem
280365 AutOfomaIne-sc'eml’doml.nantnl_ tézka Disorder 7 Case(s)
lipodystroficka laminopatie
436166 Autozanet.lle synd-rotn S perlodllefyml Disorder 4 Case(s)
horeckami a infantilni enterokolitidou
o . o . 0.5 P*
782 Axenfelddv-RiegerGv syndrom Disorder
1
168549 Axialni spondylometafyzarni dysplazie Disorder 3 Case(s)
643 Axondlni neuropatie s obrovskymi Disorder 50 Family(ies)
axony
86852 B-prolymfocytarni leukémie Disorder 0.05 /*
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
B3GALT6-vazany spondylodysplasticky Subtype of 41 Family(ies)
536467 o o .
Ehlerstv-Danlosliv syndrom disorder
79332 BAGALT1-CDG Disorder 1 Case(s)
464336 BENTA nemoc Disorder 8 Case(s)
217266 BNAR syndrom Disorder 9 Family(ies)
107 BOR syndrom Disorder 25 P
85284 BRESEK syndrom Disorder 5 Case(s)
1225 Ballertiv-Geroldiv syndrom Disorder 40 Casefs)
1226 Bamforthlv-Lazarusiv syndrom Disorder 8 Case(s)
1227 Bangstadiv syndrom Disorder 2 Case(s)
1228 Bankiho syndrom Disorder 1 Family(ies)
2995 Baraitserdv-Winterliv syndrom Disorder 60 Case(s)
1231 Barbertiv-Saydv syndrom Disorder 16 Case(s)
*
110 Bardettiv-Biedllv syndrom Disorder 0.5 BP
*
111 BarthGv syndrom Disorder 0.22 P
o o . 24
1234 Bartsocasiv-Papastiv syndrom Disorder Case(s)
o . 0.1 /*
112 Bartterdv syndrom Disorder
570371 Barttertiv syndrom typu 5 SuPtype of 15 Case(s)
disorder
166113 Bazextiv syndrom Disorder 145 Case(s)
., ' . 2.0 P*
98895 Beckerova svalova dystrofie Disorder
98895 Beckerova svalova dystrofie Disorder 1.53 P
*
98895 Beckerova svalova dystrofie Disorder 2.2 BP
—_ . o . 3.5 BP*
116 Beckwithiv-Wiedemannlv syndrom Disorder
1237 Beemerlv-Ertbruggeniiv syndrom Disorder 2 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
1241 Benczeho syndrom Disorder 2 Family(ies)
1551 Benigni familiarni deficit médi Disorder 1 Family(ies)
100 Family(i
1949 Benigni familidarni neonatalni epilepsie Disorder 00 Family(ies)
140927 Benigni fafmllarr.n r’10\vlovrozenecke a Disorder 10 Family(ies)
infantilni kiece
209973 Benigni |nfan.tl|Ir’1| fam.lllarr.u nocni Disorder 12 Case(s)
alternujici hemiplegie
Benigni infantilni fokalni epilepsie se
Y e L . . . 36 C
166308 stfedoc¢arovymi hroty a vinami ve Disorder ase(s)
spanku
21518 Benigni |nfant|I'n| p.aroxysmalm Disorder 150 Case(s)
tortikolis
166305 Benigni infantilni zachvaty.a.socmvane Disorder 100 Case(s)
s lehkou gastroenteritidou
251287 Benigni konlcer!trlcka ar.'nularnl Disorder 27 Case(s)
makularni dystrofie
1179 Benigni pvarmfyzmavlnl tonlck\./’ pohled Disorder 12 Case(s)
détského véku s ataxii
324581 Benigni samarltan.ska vrozena Disorder 4 Case(s)
myopatie
., . 6.0 P*
252164 Benigni schwannom Disorder
528 Berardmel!lova Selpc'wa vrozena Disorder 05 P
lipodystrofie
528 Berardlnel!lova-Selpt')va vrozena Disorder 0.6812 P
lipodystrofie
274 Bernardtiv-Souliertiv syndrom Disorder 100 case(s)
*
118 Beta-mannosidéza Disorder 014 BP
848 Beta-talasemie Disorder 1.01
*
848 Beta-talasemie Disorder 1001
*
30391 Biliarni atrézie Disorder 2.9 BP
30391 Biliarni atrézie Disorder 18.5 BP
*
424982 Biliarni cystadenokarcinom Disorder 0.002 1
179 Birdshot chorioretinopatie Disorder 035 P

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
s p o . 0.5 p*
122 Birtliv-Hoggové-Dubeliv syndrom Disorder
123 Bjornstadiv syndrom Disorder 33 Case(s)
*
124 Blackfanova-Diamondova anémie Disorder 0.67 BP
1997 Blefarocheiloodonticky syndrom Disorder 55 Case(s)
1252 Blefaronazofacialni malformacni Disorder 3 Family(ies)
syndrom
50945 Blomstrandova I’et.alnl Disorder 13 Case(s)
chondrodysplazie
125 Bloomuv syndrom Disorder 300 Case(s)
1059 Blue rubber bleb naevus Disorder 200 Case(s)
217008 Bockenheimeriv syndrom Disorder 40 Casefs)
97297 Bohringtiv-Opitziiv syndrom Disorder 46 Case(s)
1261 Bonnemannuv-Meineckeho-Reichtiv Disorder 4 Case(s)
syndrom
127 Borjesontiv-Forssmantiv-Lehmannlv Disorder 50 Case(s)
syndrom
637051 Bornavirova encefalitida Disorder 18 Case(s)
o . . 1
69737 Bosleyho-Salihtv-Alorainyho syndrom Disorder 6 Case(s)
*
1267 Botulismus Disorder 0.022 1
1270 Bowentiv-Conradiho syndrom Disorder 60 Casefs)
93409 Brachydaktylie a syndaktylie, Zhaové Disorder 2 Family(ies)
typ
93382 Brachydaktylie, typ A6 Disorder 7 Case(s)
93397 Brachydaktylie, typ A7 Disorder 1 Family(ies)
o . 4 Family(i
93302 Brachyolmie, Maroteauxuyv typ Disorder amily(ies)
2
448242 Brachyolmie, recesivni typ Disorder 0 Casefs)
1295 Brachytelefalangie, dysmorfismus a Disorder 2 Case(s)
Kallmannidv syndrom
o . 2 Case(s)
52047 Braddockidv syndrom Disorder

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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(/100 000) Prip
75374 Bradyopsie Disorder 5 Case(s)
1297 Branchiookulofacialni syndrom Disorder 150 Case(s)
1299 Branchioskeletogenitalni syndrom Disorder 7 Case(s)
13.0 P*
70589 Bronchopulmonalni dysplazie Disorder 3.0
79493 Brookeho-Spieglertiv syndrom Disorder 100 Casefs)
*
1304 Brucel6za Disorder 0.091
2771 Brucktliv syndrom Disorder 60 Case(s)
o — . 1.5 p*
131 Budduv-Chiariho syndrom Disorder
o _— . 11 P
131 Buddv-Chiariho syndrom Disorder
o i . 0.11
131 Buddv-Chiariho syndrom Disorder
36258 Buergerova choroba Disorder 16.0 P
*
36258 Buergerova choroba Disorder 100 F
280785 Bulézni difuzni koZni mastocytéza Subtype of 40 Casefs)
disorder
2 Family(i
1867 Buldzni dystrofie, makularni typ Disorder amily(ies)
*
703 Bulézni pemfigoid Disorder 250 F
1263 Bumerang dysplazie Disorder 10 Case(s)
*
543 Burkittdv lymfom Disorder 0171
2475 Bily pramen vlasi nad. Celems Disorder 2 Case(s)
malformacemi
1262 B66kiv syndrom Disorder 26 Case(s)
*
99745 Bfisni tyfus Disorder 3.01
*
1308 C syndrom Disorder 011 P
C110RF73-vazana autozomalné 6 Case(s)
495844 recesivni hypomielinizacni Disorder
leukodystrofie
135 CACH syndrom Disorder 148 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické tdaje — Rijen 2024 - Vyddni 1

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

29



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

Odhadovana

Uroveri Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence » ’;dﬁ " rodi:
(/100 000) prip
448010 CAD-CDG Disorder 1 Case(s)
369942 CADDS Disorder 4 Case(s)
83472 CAMOS syndrom Disorder 5 Case(s)
71279 CANOMAD syndrom Disorder 100 Case(s)
468684 CCDC115-CDG Disorder 8 Case(s)
icka *
86870 CD4+/CD56+ herrlajtodermlcka Disorder 120 P
neoplazie
95428 CDG syndrom, typ llh Disorder 2 Case(s)
314667 CDG syndrom, typ Ik Disorder 6 Case(s)
66631 CEDNIK syndrom Disorder 13 Casef(s)
569816 CELSRl-vazany’prmlarnl lymfedém s Disorder 11 Case(s)
pozdnim nastupem
138 CHARGE syndrom Disorder 6.5 BP
*
138 CHARGE syndrom Disorder 0P
139 CHILD syndrom Disorder 60 Case(s)
3474 CHIME syndrom Disorder 8 Case(s)
263463 CHST3-vazana skeletélni dysplazie Disorder 2 Family(ies)
435651 CIDEC-vaza_na famllla'rm parcialni Disorder 1 Case(s)
lipodystrofie
251383 CK syndrom Disorder 24 Case(s)
168984 CLAPO syndrom Disorder 6 Case(s)
485350 CLCN4-vazana X-vazana mentalni Disorder 38 Case(s)
retardace
284448 CLIPPERS Disorder 50 Casefs)
140944 CLOVES syndrom Disorder 150 Case(s)
1458 CODAS syndrom Disorder 12 Case(s)
1466 COFS syndrom Subtype of 20 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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(/100 000) prip
disorder

263508 COG1-CDG Disorder 3 Case(s)
435934 C0G2-CDG Disorder 1 Case(s)
263501 COG4-CDG Disorder 2 Casef(s)
263487 COG5-CDG Disorder 9 Case(s)
464443 COG6-CDG Disorder 10 Case(s)
79333 COG7-CDG Disorder 8 Case(s)

1310 Caffeyova nemoc Disorder 100 Case(s)

1328 Camuratiho-Engelmannova choroba Disorder 300 Casef(s)

*
1335 Cantrellova pentalogie Disorder 055 BP
1335 Cantrellova pentalogie Disorder 0.67 BP
21C

171881 Cap myopatie Disorder ase(s)

1358 CareyGv-Fineman(v-Ziterdv syndrom Disorder 20 Case(s)
139411 Carneyho trias Disorder 150 Case(s)

1359 CarneyGv komplex Disorder 750 Case(s)

o o . 20 Farmilvii
97286 Carneytv-StratakisGv syndrom Disorder 0 Family(ies)
: . 0.11/

53035 Caroliho nemoc Disorder

65759 Carpenterdiv syndrom Disorder 70 Case(s)
65282 Carvajaliv syndrom Disorder 7 Case(s)

1388 Catelliv-Manzkeho syndrom Disorder 33 Case(s)
329813 Celogenomova paternalni Disorder 13 Case(s)

uniparentalni dizomie v mozaice

3258 Cenaniho-Lenziiv syndrom Disorder 30 Case(s)
319160 Centronukledrni myopatie, typ 4 Disorder 5 Case(s)
178029 Centralni diabetes insipidus Disorder 4.0 p*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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(/100 000) Prip
73256 Centralni neurocytom Disorder 500 Case(s)
444072 Cerebelofaciodentalni syndrom Disorder 3 Family(ies)
314679 Cerebro-facio-artikularni syndrom Disorder 9 Case(s)
_ P . 20 Ci
1394 Cerebrofaciotorakalni dysplazie Disorder ase(s)
_ . 75 C
1393 Cerebrokostomandibularni syndrom Disorder ase(s)
66625 Cerebrookulonazalni syndrom Disorder 21 Case(s)
Cerebralni autozomalné dominantni 3.0 p*
136 arteriopatie, subkortikalni infarkty, Disorder ’
leukoencefalopatie
- . 5 Case(s)
169079 Cernunnos-XLF deficience Disorder
Cervikalni dystonie s nastupem v . 2 Family(ies)
420492 D
049 dospélosti, typ DYT23 isorder
1
46627 Char syndrom Disorder 09 Case(s)
495274 Charcot-Marie-Toothova nemoc, typ 2T Disorder 10 Case(s)
101101 Charcotova-Marieova-Toothova Disorder 1 Family(ies)
nemoc, typ 2B2
101102 Charcotova-Marieova-Toothova Disorder 13 Case(s)
nemoc, typ 2H
300319 Charcotova-Marieova-Toothova Disorder 18 Case(s)
nemoc, typ 2P
397968 Charcotova-Marieova-Toothova Disorder 1 Case(s)
nemoc, typ 2R
443073 Charcotova-Marieova-Toothova Disorder 35 Case(s)
nemoc, typ 25
99955 Charcotova-Marieova-Toothova Disorder 11 Family(ies)
nemoc, typ 4B1
363981 Charcotova-Marieova-Toothova Disorder 3 Case(s)
nemoc, typ 4B3
99954 Charcotova-Marieova-Toothova Disorder 15 Case(s)
nemoc, typ 4H
139515 Charcotova-Marieova-Toothova Disorder 18 Case(s)
nemoc, typ 4)
4C
1406 Charlie M syndrom Disorder ase(s)
184 Cherubismus Disorder 300 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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(/100 000) Prip
*
324625 Chikungunya Disorder 0121
90280 Chilblain lupus Disorder 70 Case(s)
. , . 2.0 p*
93110 Chlopen zadni uretry Disorder
*
93110 Chlopen zadni uretry Disorder 4.125 BP
*
137914 Choandlni atrézie Disorder 8.6 BP
. . . 4.2 |
70567 Cholangiokarcinom Disorder
. . . 4.0 I*
70567 Cholangiokarcinom Disorder
. . . 21 P
70567 Cholangiokarcinom Disorder
79347 Chondrodysplasia punctata, Torielltv Disorder 3 Case(s)
typ
280586 Chondrodysplazie s dislokaci kloubti, Disorder 4 Case(s)
typ gPAPP
319195 Chondroektodermalni dysplazie s nocni Disorder 4 Case(s)
slepotou
404507 Chondromyxoidni fibrom Disorder >0 Casefs)
*
55880 Chondrosarkom Disorder 0.241
. 3.55
55880 Chondrosarkom Disorder
71 Choroba z retence chylomikronti Disorder >5 Case(s)
*
180 Choroiderémie Disorder 2.0P
, . . . 0.01 /*
319303 Chromofobni karcinom ledviny Disorder
i P P . 48.0 p*
67038 Chronicka B-lymfocytarni leukémie Disorder
L . L, -, . 1.2/
2137 Chronicka autoimunitni hepatitida Disorder
. . N -, . 0.75 I*
2137 Chronicka autoimunitni hepatitida Disorder
2137 Chronicka autoimunitni hepatitida Disorder 23.5 P
1670 Chronicka diarea s vilézni atrofii Disorder 2 Case(s)
168641 Chronicka enteropatie asociovana s Disorder 18 Case(s)

genem SLCO2A1

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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(/100 000) Prip
379 Chronicka granulomatéza Disorder 0.46 BP
*
379 Chronicka granulomatéza Disorder 0.5 BP
. i P . 1.25 /*
521 Chronicka myeloidni leukémie Disorder
s Sy P . 5.63
521 Chronicka myeloidni leukémie Disorder
s Sy P . 6.0 P*
521 Chronicka myeloidni leukémie Disorder
. . - . 0.68 |/
98823 Chronicka myelomonocyticka leukémie Disorder
70591 Chronicka tromboembolicka plicni Disorder 4.2 |
hypertenze
N . "
2932 Chronicka zanétliva d.emyelmlzacnl Disorder 37pP
neuropatie
Ll . 1.0 P*
396 Chronicka Skytavka Disorder
324964 Chronicky navraltnY vvlcelouskovy Disorder 03 P
kostni zanét
324964 Chronicky navra’tnY vvlcelouskovy Disorder 251
kostni zanét
314373 Chronlck.y.prUJem zpu:soben'y zvySenou Disorder 32 Case(s)
aktivitou guanylatcyklazy 2C
77293 Chronicky Ylsceralnlidt’eflut kyselé Disorder 0.4 BP
sfingomyelinazy
2
314597 Chudleyho-McCulloughovych syndrom Disorder 5 Case(s)
167 Chédiaktiv-Higashiho syndrom Disorder 500 Case(s)
69744 Cirkumskrip¢ni paln’10plantarn| Disorder 17 Case(s)
kypokeratoza
. s . 2.4 p*
247525 Citrulinémie, typ | Disorder
600731 Clark-Baraitserdv syndrom Disorder 8 Case(s)
352682 Cobblestone Ilseoncefalle P'ez postizeni Disorder 6 Case(s)
svald nebo oci
53721 Cobbliv syndrom Disorder 45 Case(s)
o . 0.5 I*
191 Cockaynetiv syndrom Disorder
o . 0.2 BP*
191 Cockaynetiv syndrom Disorder
. o . 15 P
192 CoffinGv-Lowryho syndrom Disorder

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni ) v prevalence/incidence . pu . Iv, ¥ .y
klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
. o . 1.5 P*
192 Coffinlv-Lowryho syndrom Disorder
1465 CoffinGv-Siristiv syndrom Disorder 190 Case(s)
1467 Coganiv syndrom Disorder 300 Case(s)
o . 2
193 Coheniv syndrom Disorder 00 Case(s)
2050 Coletiv-Carpentertiv syndrom Disorder 3 Case(s)
1487 Cooksové syndrom Disorder 12 Case(s)
o o . 2
1488 Cooperitiv-Jabstiv syndrom Disorder Case(s)
3071 Costelltv syndrom Disorder 300 Case(s)
1512 Craneliv-Heiseliv syndrom Disorder 9 Case(s)
*
289 Creveldiv syndrom Disorder 0.4 BP
289 Creveldliv syndrom Disorder 1.1 8P
o o . 0.1 BP*
205 Criglertiv-Najjariv syndrom Disorder
N o . 1.0 P*
205 Criglertiv-Najjariv syndrom Disorder
1545 Crisponiho syndrom Disorder 30 Case(s)
*
1461 Crisscross srdce Disorder 0.8 BP
2930 Cronkhitedv-Canadové syndrom Disorder 500 Case(s)
*
207 Crouzoniv syndrom Disorder 0.9 BP
93262 Crouzonuv sy.nd.rom s acanthosis Disorder 0.1 BP
nigricans
1553 Curryho-Jonestiv syndrom Disorder 9 Case(s)
*
96253 Cushingova choroba Disorder 4.0 P
. . 0.2 /*
96253 Cushingova choroba Disorder
189427 Cushmguy sYndromlzp'usobeny o Disorder 0.08 P
makronodularni adrenalni hyperplazii
1556 Cutis marmorata tt?:learlglectatlca Disorder 300 Case(s)
congenita, van Lohuizenliv syndrom

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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(/100 000) Prip
. 4 . . 0.1 p*
2686 Cyklické neutropenie Disorder
. . . . 1.0 /*
400 Cysticka echinokokdza Disorder
*
586 Cysticka fibréza Disorder 19.3912 BP
*
586 Cysticka fibréza Disorder 111319 P
85136 Cysticka Ieukoencefal?patle bez Disorder 50 Case(s)
megalencefalie
2111 Cysticky hamartom plic a ledviny Disorder 3 Case(s)
1
168816 Cysticky peritonealni mezoteliom Disorder 50 Case(s)
214 Cystinurie Disorder 140 P
*
214 Cystinurie Disorder 0P
213 Cystindza Disorder 0.75 BP
*
213 Cystindza Disorder 1.5 P
*
213 Cystindza Disorder 0.5 BP
75381 Cystoidni makularni dystrofie Disorder 97 Case(s)
1
94087 Cytofagicka histiocytarni panikulitida Disorder 00 Case(s)
95702 Cytomegalicka vro’ze.na adrenalni Disorder 80P
hypoplazie
95702 Cytomegalicka vrolze'na adrenalni Disorder 8.0 BP
hypoplazie
Cytomegalovirova infekce u pacientt s
Yy g . . 25.5 pP*
137698 poruchou bunécné imunity Disorder
povazZovanych za rizikové
N . . . 0.02 1*
99928 Cytotrofoblasticky choriokarcinom Disorder
N . . . 0.86
99928 Cytotrofoblasticky choriokarcinom Disorder
2437 CzeizelGv-Losonciho syndrom Disorder 3 Casefs)
1
356978 D,L-2-hydroxyglutarova acidurie Disorder 3 Case(s)
80 Ci
79315 D-2-Hydroxyglutarova acidurie Disorder ase(s)
79134 DEND syndrom Disorder 40 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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(/100 000) Prip
404546 DITRA Disorder 70 Casefs)
91131 DK1-CDG Disorder 17 Case(s)
443950 DNAIJB2-vazana Charcot-Marie- Disorder 2 Case(s)
Toothova nemoc, typ 2
572761 D?NSON-vazana mlkrocefai\lle, mvaly. Disorder 51 Case(s)
vzrast a spektrum abnormalit koncetin
. 50 Case(s)
79500 DOORS syndrom Disorder
86309 DPAGT1-CDG Disorder 18 Case(s)
79322 DPM1-CDG Disorder 9 Case(s)
263494 DPM3-CDG Disorder 1 Casefs)
464306 DYRK1A-vazany syndr?m s mentalni Disorder 54 Case(s)
retardaci
*
256 DYT1 Disorder 0.4 P
1563 Dahlberglv-Borertiv-Newcomeruv Disorder 2 Case(s)
syndrom
*
218 Darierova nemoc Disorder 3.4P
2962 De Barsyho syndrom Disorder 40 Case(s)
*
99970 Dediferencovany liposarkom SuPtype of 0271
disorder
36355 Defekt P2Y12 Disorder 14 Case(s)
3197 Defekt glycinového receptoru Disorder 150 Case(s)
2847 Defekt perikardu a branice Disorder 20 Case(s)
391417 Deficit 2-methyl-3-hyd ro’xybutyryI-CoA Disorder 37 Case(s)
dehydrogenazy
Deficit 2-methyl-3-hydroxybutyryl-CoA Subtype of 3 Case(s)
391457 . P .
dehydrogenazy, neonatalni typ disorder
79157 Deficit Z-methylbufyryI-CoA Disorder 30 Case(s)
dehydrogenazy
Deficit 3-fosfoglycerat dehydrogenazy, Subtype of 15 Case(s)
79351 . S e o, .
infantilni/juvenilni forma disorder
79350 Deficit 3-fosfoserinfosfatazy Su!atype of 8 Casefs)
disorder
35701 Deficit 3-hydroxy-3-methylglutaryl-CoA Disorder 9 Case(s)
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(/100 000) Prip
syntazy
e 3 "
6 Deficit 3 methylcr’otonyl CoA Disorder 2.65 BP
karboxylazy
33572 Deficit 5-oxoprolinazy Disorder 8 Case(s)
447737 Deficit DOCK2 Disorder > Case(s)
2102 Deficit GTP cyklohydrolazy | Su!)type of 16 Case(s)
disorder
35704 Defltflt.L-arglnln:gIlyan Disorder 9 Case(s)
amidinotransferazy
440731 Deficit L-ferritinu Disorder 2 Case(s)
555402 Deficit NAD(P)HX dehydratazy Disorder 6 Case(s)
555407 Deficit NAD(P)HX epimerazy Disorder 11 Case(s)
447731 Deficit NIK Disorder 2 Case(s)
183707 Deficit RAC2 GTPézy Disorder 2 Case(s)
45 Deficit adenos[n Enonofosfat Disorder 100 Case(s)
deaminazy
46 Deficit adenylosukcinatlyazy Disorder 56 Case(s)
- o Subtype of 0.1 P*
99842 Deficit adheze leukocytu, typ | .
eficit adheze leukocytd, typ disorder
99843 Deficit adheze leukocytt, typ Il SuPtype of 7 Case(s)
disorder
99844 Deficit adheze leukocytt, typ IlI Su!atype of 40 Case(s)
disorder
*
60 Deficit alfa-1-antitrypsinu Disorder 20.0 P
3137 Deficit alfa-N-acetylgalaktosaminidazy Disorder 20 Case(s)
Deficit alfa-N-acetylgalaktosaminidazy, Subtype of 10 Case(s)
79279 .
typ1 disorder
Deficit alfa-N-acetylgalaktosaminidazy, Subtype of 10 Case(s)
79280 .
typ 2 disorder
Deficit alfa-N-acetylgalaktosaminidazy, Subtype of 10 Case(s)
79281 "
typ 3 disorder
502444 Deficit alkalické ceramidazy 3 Disorder 2 Case(s)
425 Deficit apolipoproteinu A-I Disorder 30 Family(ies)
91 Deficit aromatazy Disorder 38 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické udaje — Rijen 2024 - Vyddni 1

38
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by diseases CZ.pdf



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

Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
c . 5 Ci
65287 Deficit beta-ureidopropionazy Disorder ase(s)
79241 Deficit biotinidazy Disorder 1.6 BP
. e b e s s . 1.6 P*
79241 Deficit biotinidazy Disorder
477787 Deficit cytostolltike fos’folllpazy A2 alfa Disorder 2 Case(s)
spojeny s krvacivosti
1578 Deficit dehydratazy Su!)type of 21 Casefs)
disorder
Deficit dehydrogenace mnohocetnych 1 Case(s)
329942 acyl-CoA, tranzientni novorozenecky Disorder
typ
5 Deficit dehydrogen’azyv?a Iv'lydroxyacyl Disorder 1.0 BP
CoA s dlouhym fetézcem
5 Deficit dehydrogenlazyv3 tv1ydroxyacyl Disorder 80P
CoA s dlouhym fetézcem
. . 2
99901 Deficit dehydrogenazy acyl-CoA 9 Disorder 3 Case(s)
— " " ”
a2 Defmf dehvydrogerjazy atiyl CoA se Disorder 12.0 BP
stfedné dlouhym fetézcem
42 Deﬁuf dehvydroger)azyv/ a(‘:’yI-CoA se Disorder 6.85 P
stfedné dlouhym fetézcem
35708 Deficit dekarbO).(yIazy ar.omatlckych L- Disorder 140 Case(s)
aminokyselin
f 1
226 Deficit dihydropteridin reduktazy Su!atype ° 50 Case(s)
disorder
243343 Deficit dimethylglycindehydrogenazy Disorder 1 Case(s)
‘ . 25C
230 Deficit dopamin beta-hydroxylazy Disorder ase(s)
1
2880 Deficit fosfoenolpyruvat karboxykinazy Disorder 0 Case(s)
- . ‘ . 041
570422 Deficit galakt6za-mutarotazy Disorder
33574 Deficit ga.mma- ] Disorder 10 Case(s)
glutamylcysteinsyntetazy
7
33573 Deficit gamma-glutamyltranspeptidazy Disorder Case(s)
314811 Deficit ghrelinového receptoru Disorder 8 Case(s)
1.0 BP
25 Deficit glutaryl-CoA dehydrogenazy Disorder
32 Deficit glutathion syntetazy Disorder 70 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
382 Deficit guanldmoa’cetat Disorder 80 Case(s)
methyltransferazy
- . . 3 Case(s)
562509 Deficit hem oxygenazy-1 Disorder
. . . . . 0.5 BP*
79242 Deficit holokarboxylazy syntetazy Disorder
159 Deficit karnitinacylkarnitintranslokazy Disorder 60 Case(s)
156 Deficit karnitinpalmitoyltransferazy 1 A Disorder 60 Case(s)
157 Deficit karnitinpalmitoyltransferazy Il Disorder 300 Case(s)
- - . ‘ . 1.0 p*
157 Deficit karnitinpalmitoyltransferazy Il Disorder
Deficit karnitinpalmitoyltransferazy II, Subtype of 300 Case(s)
228302 L .
myopaticka forma disorder
Deficit karnitinpalmitoyltransferazy Il, Subtype of 20 Family(ies)
228308 . .
neonatalni forma disorder
Deficit karnitinpalmitoyltransferazy II, Subtype of 30 Family(ies)
228305 vup s oo .
tézka infantilni forma disorder
- . 27 Case(s)
280133 Deficit komponenty 3 komplementu Disorder
2968 Deficit leukocytové adheze Disorder 350 Case(s)
T , v . 20.0 P*
171673 Deficit limbalnich kmenovych bunék Disorder
4
401862 Deficit lipoyl-1- transferazy Disorder Case(s)
. . s e s . 2.0 P*
275761 Deficit lyzozomalni kyselé lipazy Disorder
2169 Deficit methylkobalaminu, typ cbIE SuF)type of 27 Case(s)
disorder
f
2170 Deficit methylkobalaminu, typ cbIG Su!atype ° 33 Case(s)
disorder
309025 Deficit mevalonatkinazy Disorder 300 Case(s)
447784 Def|C|t'm|tc3chonvclr|alvn|t10 Disorder 4 Case(s)
pyruvatového prenasece
746 Deficit m|tochondr|a.ln|ho trifunkéniho Disorder 100 Case(s)
proteinu
246 Deficit mltochondrla.lnlho trifunkéniho Disorder 10 P
proteinu
. . . . . 1.0 P*
664 Deficit ornitintranskarbamylazy Disorder
1. B
664 Deficit ornitintranskarbamylazy Disorder 77 BP

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
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(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

2
309108 Deficit pankreatické kolipazy Disorder Case(s)
2971 Deficit peroxizomalni acyl-CoA oxidazy Disorder 40 Case(s)
742 Deficit prolidazy Disorder 90 Case(s)
72
760 Deficit purin-nukleosid-fosforylazy Disorder Case(s)
Deficit pyruvatdehydrogenazy - deficit Subtype of 20 Case(s)
2394 . .
E3 podjednotky disorder
- . L, Subtype of 5 Case(s)
2 Def k lasy, .
353320 eficit pyruvatkarboxylasy, benigni typ disorder
.4 BP*
3008 Deficit pyruvatkarboxylazy Disorder 0
440706 Deficit rib6za-5-fosfat izomerazy Disorder 1 Case(s)
832 Deficit sukcmyI-CoA:3-|fetokysellna- Disorder 32 Case(s)
CoA transferazy
Deficit . 450 Case(s)
22 D
sukcinatsemialdehyddehydrogenazy isorder
401859 Deficit syntetazy kyseliny lipoové Disorder 3 Case(s)
101028 Deficit transaldolazy Disorder 23 Case(s)
2066 Deflc.lt transarlnmalzy ganrma- Disorder 3 Family(ies)
aminobutyratové kyseliny
488618 Deficit transketolazy Disorder 5 Case(s)
859 Deficit transkobalaminu Disorder 40 Case(s)
97229 Deficit transporteru riboflavinu Disorder 109 Case(s)
868 Deficit triozy fosfat-izomerazy Disorder 50 Case(s)
- ” "
994 Deform'ace’plodu zpuso’bene Disorder 0.6 BP
akinezi/nehybnosti
3202 Dehydratovana helredltarnl Disorder 20 Family(ies)
stomatocytdza
1627 Delece 535 Disorder 10 Casef(s)
Demyelinizace mozku zplsobena
168598 deficitem methionin Disorder 2 Case(s)
adenosyltransferazy
. .. . 14.5 p*
49042 Dentinogenesis imperfecta Disorder
166260 Dentinogenesis imperfecta, typ 2 Subtype of 14.6 P*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické tdaje — Rijen 2024 - Vyddni 1

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

41



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

Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
disorder
. . . Subtype of 1.0 p*
7 D | 8 | .
99789 entinova dysplazie, typ disorder
. . .. Subtype of 19 Family(ies)
99791 Dentinova dysplazie, typ Il disorder
1652 Dentova choroba Disorder 250 Family(ies)
220 Denystiv-Drashiiv syndrom Disorder 300 Case(s)
. . 10.0 pP*
31112 Dermatofibrosarcoma protuberans Disorder
1659 Dermatoleukodystrofie Disorder 2 Case(s)
221 Dermatomyozitida Disorder 0.9704 1
221 Dermatomyozitida Disorder 7.5312 P
, , . 5 Case(s)
1657 Dermatoosteolyza, kyrgyzsky typ Disorder
79149 Dermochondrokornealni dystrofie Disorder 15 Case(s)
- . 11 C
1660 Dermoodonto dysplazie Disorder ase(s)
2
86920 Dermopathia pigmentosa reticularis Disorder 0 Case(s)
1425 Desbuquoistiv syndrom Disorder 50 Case(s)
Desmin-vazana myopatie s inkluzemi . 5 Case(s)
4132 o D
8413 podobnymi Malloryho téliskiim isorder
- . 0.3 I*
873 Desmoidni tumor Disorder
83469 Desmoplasticky kulatobunécny tumor Disorder 300 Case(s)
Desmoplasticky/nodularni Subtype of 0.01 /*
251863 .
meduloblastom disorder
35107 Desmosteroldza Disorder 10 Case(s)
1
66637 Diafanospondylodysostéza Disorder 8 Case(s)
275523 Dlanzanlljo autfonrlunltnl Disorder 30 Case(s)
lymfoproliferativni nemoc
. N . . 1.2 p*
628 Diastroficky dwarfismus Disorder
*
628 Diastroficky dwarfismus Disorder 0.3 BP
370046 Didymosis aplasticosebacea Disorder 18 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
227 Difalie Disorder 0.02 BP
. . . e £ 314 . 5.25 /
146 Diferencovany karcinom stitné zlazy Disorder
. . . Y 2 x1x . 2.0 I*
146 Diferencovany karcinom stitné zlazy Disorder
. . —_ . . 1.0 pP*
90060 Difuzni alveolarni hemoragie Disorder
617916 Difuzni idiopaticka I?ypferplanevpllcmch Disorder 100 Case(s)
neuroendokrinnich bunék

79456 Difuzni koZni mastocytoza Disorder 30 Case(s)

2123 Difuzni neonatalni hemangiomatéza Disorder 70 Casefs)

1681 Diprozopie Disorder 33 Case(s)
71274 D|sem|n.ovana perlltonealnl Disorder 150 Case(s)

leiomyomatodza

319171 Distalni 17p13.1 mikrodelecni syndrom Disorder 16 Case(s)
399096 Distalni anoktaminopatie Disorder 24 Case(s)
251515 Distalni artrogrypoza, typ 10 Disorder 53 Case(s)
329457 Distalni artrogrypoza, typ 5D Disorder 33 Case(s)

1144 Distalni artrogrypodza, typ 6 Disorder 1 Family(ies)
139552 Distalni hereqltarm motoricka Disorder 30 Case(s)

neuropatie, Jerash typ
139525 Distalni heredltz.xrnl motoricka Disorder 4 Family(ies)
neuropatie, typ 2
TN o . 9 Case(s)

293939 Distalni mikroduplika¢ni syndrom Xq28 Disorder
96148 Distalni monozomie 10q Disorder 40 Casefs)
280325 Distalni monozomie 12p Disorder 8 Case(s)

1590 Distalni monozomie 13q Disorder 150 Case(s)

1596 Distalni monozomie 15q Disorder 30 Case(s)

1620 Distalni monozomie 3p Disorder 34 Case(s)
96125 Distalni monozomie 6p Disorder 35 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické tdaje — Rijen 2024 - Vyddni 1

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

43


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

Odhadovana
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
1642 Distalni monozomie 9p Disorder 89 Case(s)
178400 Distalni myopatie anteriorniho Disorder 4 Case(s)
kompartmentu
Distalni myopatie s postizenim zadni
o Y . . 16 C
63273 skupiny svalli nohy a predni skupiny Disorder ase(s)
svalti ruky
399058 Distalni n'1y¢?’pa;\t|e s pozdnim n'astupem Disorder 17 Case(s)
souvisejici s alfa-B krystalinem
98912 ] Distalni myopatie s poz«ilnm: Disorder 11 Case(s)
nastupem, Markesberyho-Griggsuv typ
o . 7
488650 Distalni myopatie, Tateyamuv typ Disorder Case(s)
399103 Distalni r:ebu!m va’zana myopatie s Disorder 13 Case(s)
c¢asnym nastupem
139547 DistélIni spinalni svalova atrofie, typ 3 Disorder 28 Case(s)
3248 Distalni symfalangismus Disorder 8 Family(ies)
314588 Distalni tetrazomie 15q Su!)type of 23 Case(s)
disorder
96102 Distalni trizomie 10q Disorder 40 Casefs)
1745 Distalni trizomie 6p Disorder 40 Casefs)
Lo s . 4.5 p*
85446 Divoky typ ABeta2M amyloidozy Disorder
- . . 1.72 P
330001 Divoky typ ATTR amyloidozy Disorder
o e — "
494550 Dlazdlcobum'ecny (spinocelularni) Disorder 461 |
karcinom hrtanu
o TR — "
494547 Dlazdlcob'unecny (spinocelularni) Disorder 1.27 |
karcinom hypofaryngu
o . - ™y "
424019 DlaZdicobunécny k’arcmom analniho Disorder 0.81 /
kanalu
. e . . . 0.12 /*
213716 Dlazdicobunécny karcinom corpus uteri Disorder
_— v . S . 3.51 |*
502363 Dlazdicobunécny karcinom dutiny Ustni Disorder
o e - =
213767 Dlazdlcobunevcny k’arcmom hrdla Disorder 4.28 |
déloZniho
o e - - "
424975 D‘Iazdlcobun’ec[\y kvarcvlnot'n jatera Disorder 0.009 |/
intrahepatalnich Zlu¢ovych cest
—_— v . i . 3.357 I*
99977 Dlazdicobunéény karcinom jicnu Disorder

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
- I . " . 5.2 1]
99977 Dlazdicobunécny karcinom jicnu Disorder
—_— R . i . 5.42
99977 Dlazdicobunécny karcinom jicnu Disorder
500464 DIazd[cobunecny ka’rc[nom n?snl Disorder 0.35 /
dutiny a paranazalnich dutin
o e - "
500478 Dlazdicobunécny karcinom Disorder 3.12 1
oropharyngu
_ Yy . . 0.023 /*
424039 Dlazdicobunécny karcinom pankreatu Disorder
—_— R . . 0.113 /*
424002 Dlazdicobunécny karcinom rekta Disorder
_— ‘v . . 1.02 /
502366 Dlazdicobunécny karcinom rtu Disorder
o - - p, "
423968 Dlazdlcobunecnyvkarcmom tenkého Disorder 0.008 /
stieva
T - - " "
423994 Dlazdlcobunecnyvkarcmom tlustého Disorder 0.026 /
stfeva
N I . . . 0.115 /*
418959 Dlazdicobunécny karcinom Zaludku Disorder
o e - o—— "
424996 Dlazd|cobunec’ny’karvc|nvom’zlucnlku a Disorder 0.032 /
extrahepatalnich Zluovych cest
*
99971 Dobfe diferencovany liposarkom Suf)type of 0511
disorder
244305 Dom'lr)?ntnl hypofosfateml'e s Disorder 12 Case(s)
nefrolitiazou nebo osteopordézou
. . . 50 Case(s)
2143 Donnaiové-Barrowové syndrom Disorder
70594 Dopa |:e:spon2|vn.| dystt:mle zpusc’)bena Disorder 43 Case(s)
deficitem sepiapterin reduktazy
611223 Dorzoventralni syndrom souvisejici s Disorder 4 Case(s)
EN1
870 Downtiv syndrom Disorder 95.0 BP
*
870 Downtiv syndrom Disorder >7.0 P
*
870 Downlv syndrom Disorder 101.0 BP
*
233 Duanelv retrakéni syndrom Disorder 100 P
529574 Duanedv retrakéni syndrom s vrozenou Disorder 4 Case(s)
hluchotou
*
235 Dubowitzliv syndrom Disorder 0.2 BP
98896 Duchennova muskularni dystrofie Disorder 9.9 BP

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
P . . 28 P
98896 Duchennova muskularni dystrofie Disorder
*
1656 Duhringova dermatitida Disorder 27.0 P
237 Duplikace uretry Disorder 300 Case(s)
.33 BP
3306 Duplikace/inverze 15q11 Disorder 3.33
314389 Duplikac¢ni syndrom Xq12-q13.3 Disorder 3 Case(s)
3427 Dvojvytokova leva komora Disorder 0.5 BP
239 Dyggveho-Melchiorova-Clausenova Disorder 100 Case(s)
choroba
a1 Dyschromatos!s stmetrlca Disorder 300 Case(s)
hereditaria
1766 Dysequilibrium syndrom Disorder >1 Casefs)
v - . . A1 P
623789 Dysforie télesné integrity Disorder 0
324321 Dysfunkce sinoatrialniho uzlu a Disorder 8 Case(s)
hluchota
. . . 7 C
467166 Dysgyrie asociovana s tubulunopatii Disorder ase(s)
1782 Dysosteoskleréza Disorder 23 Case(s)
Dysplasticka kortikalni hyperostéza, Subtype of 2 Case(s)
2204 . .
typ Kozlowski-Tsuruta disorder
. - . 5 C
466695 Dysplazie nad Spickou nosu Disorder ase(s)
(e . 10 Ci
2839 Dysplazie panve a ramene Disorder ase(s)
1
85198 Dysspondyloenchondromatéza Disorder 6 Case(s)
210571 Dystonie 16 Disorder 12 Case(s)
589618 Dystonie 28 Disorder 160 Case(s)
199351 Dystonie a parkmsorjlsml:ls s nastupem Disorder 14 Case(s)
v dospélosti
71517 Dystonle/parkllnsonlsmus s rychlym Disorder 100 Case(s)
nastupem
Dystroficka bulézni epidermolyza s Subtype of 10 Family(ies)
158676 . o .
postizenim nehtt disorder
89843 Dystroficka eplqe'rmolyﬂs bullosa Disorder 100 Family(ies)
pruriginosa

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

293462 Dystrofie rohovky prc’ad Descemetovou Disorder 5 Case(s)
membranou
. vr 1o - . 2.5 p*
1872 Dystrofie Cipkl a tycinek Disorder
271861 Dédiéna ATTR amyloidéza Disorder 0.2222 P
2907 D.e_dlcna alfrokeratotlcka Disorder 41 Case(s)
poikilodermie, Wearyho typ
Dédicna forma cirhozy déti Subtype of 36 Case(s)
168583 s s s e .
severoamerickych indiant disorder
ix < I . ¥
275777 Dédicna forma plicni arterialni Su!)type of 0.08 P
hypertenze disorder
163 Dédic¢na hyperferitinémie s vrozenou Disorder 120 Case(s)
kataraktou
168577 Dédicna kry’ohydrocyt.oza s Disorder 3 Case(s)
redukovanym stomatinem
90045 Dédi¢na malabsorpce folatu Disorder 30 Case(s)
314485 Dedlct\a motoricka dls’talnl neuvrgpatle Disorder 3 Case(s)
s nastupem u mladych dospélych
43115 !)e’dlcna n:yopatle’! s Ia.kt.atovou Disorder 19 Case(s)
acidozou zplsobena deficitem ISCU
30 Dédicna orotova acidurie Disorder 20 Case(s)
Y oyex < . L . . 17 Ci
210141 Dédi¢na vrozena spasticka tetraplegie Disorder ase(s)
3467 Dédic¢na xanthinurie Disorder 150 Case(s)
*
3467 Dédiéna xanthinurie Disorder 9.051
1062 Dédi¢né neurokutanni angiomy Disorder 9 Family(ies)
19 Family(i
168615 Dédicné pretrvavani alfa-fetoproteinu Disorder 9 Family(ies)
98434 Dédicny komtflnovany deflc’lt V|tam|n° Disorder 30 Family(ies)
K-dependentnich koagulacnich faktort
Dédicny sklon k mykobakterialnim
99898 nemocem zpusobeny Uplnym deficitem Disorder 31 Case(s)
IFN-gamaR1
289601 Dedlcn\( s?ynd’rom n?’nohocetro\ych Disorder 16 Case(s)
kalcifikaci arterii a kloubt
v g . v . . 2.0 P*
168782 Détska dezintegracni porucha Disorder
24 Ci
487809 Détska kolagenni gastritida Disorder ase(s)
199343 EAST syndrom Disorder 26 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
*
1896 EEC syndrom Disorder 1.1 BP
1897 EEM syndrom Disorder 7 Family(ies)
EGF asociovana primarni
PR . 11 C
620368 hypomagnezémie s intelektovou Disorder ase(s)
nedostatecnosti
o« .. . 3 Case(s)
485418 EMILIN-1-vazana porucha pojiva Disorder
568065 EPHB4-vazany lymfaticky hydrops Disorder 2 Family(ies)
plodu
496751 EVEN-plus syndrom Disorder 3 Case(s)
391320 East Texas krvaciva porucha Su!)type of 19 Case(s)
disorder
*
1880 Ebsteinova malformace Disorder 1.25 P
*
1880 Ebsteinova malformace Disorder 3.5 BP
448270 Ectopia cordis Disorder 0.67 BP
1895 Edinburghsky syndrom malformace Disorder 2 Family(ies)
300179 Ehlers-Danlostv syndrom, forma Subtype of 9 Case(s)
kyfoskolioticka s hluchotou disorder
230839 EhIersuv-Daf\I_osuv syndrt{m zplUsobeny Disorder 17 Case(s)
deficitem tenascinu-X
— - "
285 Ehlerstv Danlos.uv’syndrom, Disorder 125 P
hypermobilni typ
287 Ehlerstiv-Danlostv syndrom, klasicky Disorder 50 P
typ
75392 Ehlersuv'-DanIo.s!Jv s:yndrom, Disorder 62 Case(s)
periodontiticky typ
Ehlerstv-Danlostiv syndrom, Subtype of 34 Case(s)
75496 L, .
progeroidni typ disorder
157965 Ehlerstv-Danlostiv syndrom, Subtype of 8 Case(s)
spondylocheirodysplasticky typ disorder
230851 EhIersuv-DanIoqu sYndrom, srdecni Disorder 6 Case(s)
valvularni typ
536532 EhIersuv-DanIolsuv synd’rom, typ 2 Disorder 7 Case(s)
podobny klasickému
1901 Ehlersav-Danlosuv sync-lrom, typ Disorder 15 Case(s)
dermatosparaxis
2953 EhIersuv-Da’nIc?suv syndrom, t‘yp se Disorder 34 Case(s)
svalovymi kontrakturami

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveri
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

286 Ehlerstv-Danlostv syndrom, vaskularni Disorder 10 P
typ
1902 Ehrlichioza Disorder >0 Case(s)
79106 EikenQv syndrom Disorder 6 Case(s)
69084 Ektodermalni dysplazie postihujici Disorder 20 Case(s)
pouze vlasy a nehty
s - P . 4 Case(s)
1816 Ektodermalni dysplazie, berlinsky typ Disorder
1818 Fktodermalnl dys!)llazlle, Disorder 7 Case(s)
trichoodontoonychialni typ
14.3 p*
95712 Ektopie stitné zlazy Disorder 3
228240 Elastoderma Disorder > Case(s)
*
180226 Embryonalni karcinom Disorder 0.011
1927 Emeryho-Nelsonové syndrom Disorder 2 Case(s)
261 Emeryova Drelfus'sova svalova Disorder 03P
dystrofie
*
83484 Encefalitida St. Louis Disorder 0381
2396 Encefalo-kranio-kutanni lipomatéza Disorder 77 Case(s)
282
599373 Encefalopatie souvisejici s STXBP1 Disorder 82 Case(s)
293955 Enc?f'alopatl.e v ¢.ietstV| zpuso_be’na Disorder 5 Case(s)
deficitem thiaminpyrofosfokinazy
Encefalopatie zplisobena beta-
1035 merkaptolaktat-cysteinovou Disorder 1 Case(s)
disulfidurii
Encefalopatie zplsobena deficitem . 0.538 P
71277 GLUT1 Disorder
139406 Encefalopatie zpusol?ena deficitem Disorder 10 Case(s)
prosaposinu
833 Encefalopatie z-pus?b'ena deficitem Disorder 100 Case(s)
sulfitoxidazy
79155 Encefalopatie zpustobe‘r'\a Disorder 30 Case(s)
hydroxykynureninurii
Encefalopatie zplsobena poruchou
15 C
527276 mitochondrialniho a peroxizomalniho Disorder ase(s)
Stépeni
*
296 Enchondromatoéza Disorder 1.0P

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
sy, . . . 0.81 I*
454723 Endometroidni karcinom ovaria Disorder
1937 Engové-Stromtiv syndrom Disorder 2 Case(s)
263665 Enteropatie NK-bunék Disorder 8 Case(s)
2
449566 Eosinofilni angiocentricka fibroza Disorder 52 Case(s)
402035 Eosinofilni kolitida Disorder 196 Case(s)
2070 Eozinofilni gastroenteritida Disorder 280 Case(s)
183 Eozinofilni gra?'u!omatoza S Disorder 1.56 P
polyangiitidou
183 Eozinofilni grar'l.u'lomatoza S Disorder 15 P
polyangiitidou
183 Eozinofilni gra(l'u!omatoza S Disorder 0.18 /
polyangiitidou
*
251636 Ependymom Disorder 0.16 1
2
302 Epidermodysplasia verruciformis Disorder 00 Case(s)
2325 Epldermolysm”bullosa 5|m.;’)Iex s Disorder 5 Case(s)
anodoncii/hypodoncii
257 Epidermolysis bullosa 5|Tplex se Disorder 40 Case(s)
svalovou dystrofii
Epidermolysis bullosa simplex . 2 Case(s)
412181 zplsobena deficitem BP230 Disorder
412189 Eeldermczlysm' b.ullosa S|mp.lt.ax Disorder 3 Case(s)
zpUsobena deficitem exophilinu
79401 Epidermolysis bullosa simplex, typ Disorder 6 Family(ies)
Ogna
. Subtype of 0.0017 P
141077 E th
pighatius disorder
. Subtype of 1.68 BP
141077 E th
pighatius disorder
1951 Epilepsie - teleangiektazie Disorder 6 Case(s)
Epilepsie meziotemporalniho laloku s
o iy . 3 C
391316 nastupem u kojencu, s tézkou Disorder ase(s)
kognitivni regresi
. . Subtype of 2.4 BP*
93928 E d
pispacie disorder
13 C
401953 Epizodicka ataxie se setfelou reci Disorder ase(s)
79135 Epizodicka ataxie, typ 3 Disorder 1 Family(ies)

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

udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
79136 Epizodicka ataxie, typ 4 Disorder 2 Family(ies)
211067 Epizodicka ataxie, typ 5 Disorder 7 Case(s)
4
209967 Epizodicka ataxie, typ 6 Disorder Case(s)
. . . 7 C
209970 Epizodicka ataxie, typ 7 Disorder ase(s)
35687 Erdheimova-Chesterova nemoc Disorder 500 Case(s)
7
160148 Erodovana polypoidni hyperplazie Disorder 67 Case(s)
317 Erythrokeratodermia variabilis Disorder 200 Case(s)
*
3318 Esencidlni trombocytemie Disorder 0.48 1
*
1957 Estezioneuroblastom Disorder 0.02 1
51188 Ethylmalonova encefalopatie Disorder 80 Case(s)
597939 Eutyroidni dyspreailbum.lnemlcka Disorder 23 Case(s)
hypertyroxinemie
o . 0.1 p*
1959 Evansiv syndrom Disorder
*
319 Ewinglv sarkom Disorder 0131
319 Ewingliv sarkom Disorder 2.33
209916 Extraskeletalni myxoidni Disorder 02pP
chondrosarkom
93930 Extrofie mo¢ového méchyre Su!atype of 3.05 BP
disorder
306550 FADD-vézana imunodeficience Disorder 4 Case(s)
166105 . FASTKD.Z’-valzana infantilni . Disorder 3 Case(s)
mitochondrialni encefalomyopatie
FI‘3'LI§|1-’vafan.y syndrcfn.1 Zahrnl.fjlc’l . 3 Case(s)
404451 opozdény vyvoj, anomadlie centralniho Disorder
nervového systému a syndaktylii
313855 FGFR2-vazana dy:spl.azne s p.okrlvenyml Disorder 11 Case(s)
dlouhymi kostmi
2045 FLOTCH syndrom Disorder 6 Family(ies)
*
95 FRDA Disorder 20P

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
*
269 FSHD Disorder 4.5 P
324 Fabryho nemoc Disorder 6.66 BP
1973 Faciokardiorendlni syndrom Disorder 4 Case(s)
Facialni dysmorfismus, opozdéni
L < ge Subt f 10 C
466950 vyvoje a poruchy chovani v disledku :isg::e: ase(s)
bodové mutace v genu WAC
352636 Falangealni osteolyza Disorder 50 Case(s)
63442 FaIangoeplfyzarnlvdysplame tvaru Disorder 20 Case(s)
andéla
3303 Fallotova tetralogie Disorder 34.0 BP
*
3303 Fallotova tetralogie Disorder 29.3 BP
166282 Familiarni "sick sinus" syndrom Disorder 11 Case(s)
e . . . . 6.0 P*
733 Familiarni adenomatézni polypdza Disorder
Favr'rjllllarm adren?lnllhypop.la'nevs ) ' 3 Casel(s)
95700 chybéjicim hypofyzarnim luteiniza¢nim Disorder
hormonem
88619 Familidrni akutni ne!(rotlzujlu Disorder 14 Family(ies)
encefalopatie
228277 Familidrni anetoderma Disorder 12 Family(ies)
91387 Familiarni anfauryzlma hrudni aorty s Disorder 22 Case(s)
disekci aorty
615 Familiarni atrialni myxom Disorder 17 Family(ies)
436242 Farrullarn'l ?tn’alm tachyarytmlle a Disorder 7 Case(s)
infrahisalni porucha vedeni
221061 Familiarni cerebralni kavernézni Disorder 15.0 P
malformace
300359 Famlllarn! ch'Iaqo:wa koprl\fk.a s b’eznou Disorder 3 Family(ies)
variabilni imunodeficienci
o o . - . 0.97 P*
444490 Familiarni chylomikronémie Disorder
22 C
93953 Familiarni cysta ductus thyreoglossus Disorder ase(s)
535458 Familiarni deficit GPIHBP1 Subtype of 10 Family(ies)
disorder
79293 Familiarni deficit LCAT Su!atype of 70 Case(s)
disorder

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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(/100 000)
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pripadu ¢i rodin

f Family(i
530849 Familiarni deficit apolipoproteinu A5 Su!)type © 3 Family(ies)
disorder
309020 Familiarni deficit apoliproteinu C-II Subtype of 10 Family(ies)
disorder
Familiarni deficit lipazového Subtype of 2 Family(ies)
535453 . . .
maturacniho faktoru 1 disorder
e . . . . 17 Case(s)
464760 Familiarni dutinkova anomalie papily Disorder
324588 Familiarni dyskme?e a facidlni Disorder 18 Case(s)
myokymie
85110 Famlllarnvl tlencefalopatle s. inkluznimi Disorder 6 Family(ies)
télisky neuroserpinu
3416 Familiarni generallzmllana kortikalni Disorder 35 Case(s)
hyperostdza
251274 Familiarni hyperalltlilosteromsmus, typ Disorder 7 Family(ies)
238475 Familiarni hypercholanemie Disorder 23 Case(s)
619953 Famlll:'arm hype’r.mflamato.rr.'n Disorder 7 Case(s)
lymfoproliferativni imunodeficience
424 ] Famllllarnl hyperfyremdlsmus Disorder 28 Family(ies)
zpGsobeny mutacemi v TSH receptoru
Familiarni hypokalciuricka Subtype of 55 P
93372 L. .
hyperkalcémie, typ 1 disorder
el . S . . 33 Case(s)
300373 Familiarni infantilni gigantismus Disorder
352582 Familiarni |nfa|.1t|In|. myoklonicka Disorder 7 Case(s)
epilepsie
2238 Familiarni izolovana hypoparatyredza Disorder 10 Family(ies)
Familiarni izolovana hypoparatyredza Subtype of 2 Family(ies)
2239 o . f e o .
zpusobena ageneazi pristitnych télisek disorder
411788 Familiarni izolovana trichomegalie Disorder 2 Family(ies)
314777 Familiarni izolovany adenom hypofyzy Disorder 150 Casefs)
99879 Familiarni |zolf)v.any Disorder 100 Family(ies)
hyperparathyroidismus
4
1768 Familiarni kaudalni dysgeneze Disorder Case(s)
293936 Familiarni keratokonus s kataraktou Disorder 4 Family(ies)
280406 Familiarni kortlkort?uster’\tnll nefroticky Disorder 13 Case(s)
syndrom se senzorineuralni hluchotou
319189 Familiarni kortikalni myoklonus Disorder 11 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
53296 Familiarni koZni kolagenom Disorder 16 Case(s)
el " . 1.5 I*
618 Familiarni maligni melanom Disorder
401942 Familiarni medlannll rozstép horniho a Disorder 8 Case(s)
spodniho rtu
Familiarni mezidlni epilepsie
165805 spankového laloku s febrilnimi Disorder 4 Case(s)
zachvaty
495930 Familiarni monozomie 7 Disorder 14 Family(ies)
922 Familidrni nazalni acilie Disorder 8 Case(s)
569 Famllla.rnl nfeb? sp.oraldlcka Disorder 100 P
hemiplegicka migréna
464756 Famlllarnlvneuroendokrmm tumor Disorder 5 Case(s)
Zaludku, typ 1
481662 Familidrni omrzlinovy lupus Disorder 10 Family(ies)
2769 Familiarni osteodysplazie, Andersonuv Disorder 4 Case(s)
typ
97290 Fen:ullarm paliplllarnl'k?rclnom stllt'rle Disorder 2 Case(s)
Zlazy s rendlni papilarni neoplazii
79084 Famlllarn!.paraélmul|podystrof|e, Disorder 20 Case(s)
Kébberlingtliv typ
238578 Familiarni pes equinovarus zplsobeny Subtype of 4 Family(ies)
mikroduplikaci 17g23.1g23.2 disorder
280397 Famlllarrll prlon.ove omvemocnerfl Disorder 2 Case(s)
podobné Alzheimerové nemoci
280628 .Famlllarm progre5|§m| Disorder 3 Family(ies)
hyperpigmentace a hypopigmentace
871 Familiarni progresivni prevodni Disorder 50 Case(s)
porucha
79147 Familiarni reaktlvr'u perforujici Disorder 50 Case(s)
kolagenéza
231108 Familiarni rhabdoidni nador Disorder > Family(ies)
168624 Familiarni skafocefalie, McGillivrayav Disorder 11 Case(s)
typ
Fam'lllarnl synqrom e';)lzodlclfych’ Subtype of 28 Case(s)
391392 bolesti s predominantnim postizenim .
. . disorder
dolni koncetiny
Famllllarnl sym?rom e’plzodlcl.(ych, Subtype of 21 Case(s)
391389 bolesti s predominantnim postizenim .
. L disorder
horni poloviny téla
51083 Familidrni syndrom kratkého QT Disorder 80 Family(ies)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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(/100 000) Prip
95716 Familiarni tyreoidalni Disorder 2.67 I
dyshormonogeneze
95716 Familiarni tyreoidalni Disorder 40 P
dyshormonogeneze
1416 Familiarni uklada’m kalcium Disorder 100 Family(ies)
pyrofosfatu
91498 Familiarni vrozena obrna trochlearniho Disorder 6 Case(s)
nervu
451612 Familiarni vrozena ?bstr:ukce ductus Disorder 4 Case(s)
nasolacrimalis
7
238722 Familiarni vrozené zrcadlové pohyby Disorder > Case(s)
1799 Familiarni vyvojova dysfazie Disorder 6 Family(ies)
538756 Familidrni getné diskoidni fibromy Disorder 44 Case(s)
*
84 Fanconiho anémie Disorder 03P
*
84 Fanconiho anémie Disorder 0.62 BP
2088 Fanconiho-BickelGv syndrom Disorder 200 Case(s)
333 Farberova nemoc Disorder 96 Case(s)
466 Fatalni familiarni insomnie Disorder 27 Case(s)
280553 Fatalni |n.fat1t'|ln|lhyperto.n|cka Disorder 11 Case(s)
myofibrilarni myopatie
Fatalni mitochondridlni onemocnéni
o . . . .. . 7 Case(s)
168566 zptsobené kombinovanym deficitem Disorder
oxidativni fosforylace 3
391343 Fatalni postvirové neurvoglegeneratlvnl Disorder 2 Case(s)
onemocnéni
Fatalni vrozena hypertroficka
o P . 10 Ci
439854 kardiomyopatie zplisobena stradanim Disorder ase(s)
glykogenu
1305 Feingoldliv syndrom Disorder 123 Case(s)
. o Subtype of 120 Case(s)
1641 1
39164 Feingoldiiv syndrom, typ disorder
. o Subtype of 7 Case(s)
391646 F Id d ,typ 2 .
eingolddv syndrom, typ disorder
238621 Fekalni mkontlr,lerjce v dusle’dku ileo Disorder 30P
pouch andlni anastomazy
1988 Femorofacialni syndrom Disorder 62 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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(/100 000) Prip
*
716 Fenylketonurie Disorder 11.4 BP
716 Fenylketonurie Disorder 4.1366 P
*
716 Fenylketonurie Disorder 11.5079 P
716 Fenylketonurie Disorder 6.4 BP
397922 Fero-cerebro-kutanni syndrom Disorder 3 Case(s)
85212 Fetalni Gaucherova choroba Su!)type of 50 Case(s)
disorder
853 Fetalnia novorozeneck’a ?I0|mun|tn| Disorder 39.6307 P
trombocytopénie
Fetalni a novorozenecka aloimunitni . 66.6667 BP
853 L . Disorder
trombocytopénie
1.6 BP*
1915 Fetalni alkoholovy syndrom Disorder 6
*
294 Fetalni cytomegalovirovy syndrom Disorder 0.0 P
o . , . 1.02 BP*
1906 Fetalni valproatovy syndrom Disorder
477650 Fibroblasticky revmatizmus Disorder 30 Case(s)
2021 Fibrochondrogeneze Disorder 20 Case(s)
. . - . . 0.05 P
337 Fibrodysplasia ossificans progressiva Disorder
.078 pP*
337 Fibrodysplasia ossificans progressiva Disorder 0.078
P 2rni 2eni *
401920 Fibrolamelarni 'hepatocelularnl Disorder 0.025 /
karcinom
84090 Fibronektinova glomerulopatie Disorder 16 Family(ies)
*
2030 Fibrosarkom Disorder 0.011
93323 Fibularni hemimelie Disorder 1.1033 BP
93323 Fibularni hemimelie Disorder 1.1033 P
29 Ci
3255 Filippiho syndrom Disorder ase(s)
1272 Fineho-Lubinského syndrom Disorder 18 Case(s)
97232 Fingerprint body myopatie Disorder 20 Case(s)

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

udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
399086 Finska dlstalnllmyopafle.s r)astupem na Disorder 7 Case(s)
hornich koncetinach
98970 Fleck dystrofie rohovky Disorder 30 Case(s)
2047 FlynnGv-AirdQv syndrom Disorder 10 Casef(s)
2048 Foixtiv-Charvanyho-Marieliv syndrom Disorder 150 Case(s)
2092 Fokalni dermalni hypoplazie Disorder 300 Case(s)
163681 Fokalni e?llo’epfle na pfo.dklade Disorder 28 Case(s)
kortikalni dysplazie
352587 Fokalni epilepsie, m’enfalnl retardace a Disorder 7 Case(s)
cerebro-celebeldrni malformace
398166 Fokalni facialni dermalni dysplazie Disorder 147 Case(s)
Fokalni facialni dermalni dysplazie, typ Subtype of 81 Case(s)
79133 .
| disorder
Fokalni facialni dermalni dysplazie, typ Subtype of 22 Case(s)
398173 .
1l disorder
Fokalni facialni dermalni dysplazie, typ Subtype of 20 Case(s)
1807 .
1] disorder
Fokalni facialni dermalni dysplazie, typ Subtype of 21 Case(s)
398189 .
v disorder
48918 Fokalni myozitida Disorder 115 Case(s)
113 Folikularni a'trolphod.erma a Disorder 143 Case(s)
bazocelularni karcinom
300552 Folikularni cholangitida a pankreatitida Disorder 5 Case(s)
*
545 Folikularni lymfom Disorder 37.0 P
*
545 Folikularni lymfom Disorder 21921
3219 FountainQv syndrom Disorder 8 Case(s)
2253 Fovealni hypc?pllaue asociovanaas Disorder 11 Case(s)
presenilni kataraktou
221126 Fowlerdv syndrom Disorder 44 Case(s)
24 Ci
98972 Francoisova centralni cloudy dystrofie Disorder ase(s)
137834 FrankGv-ter Haartiv syndrom Disorder 30 Case(s)
2052 Fraserdv syndrom Disorder 0.2 BP*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveri Pocet publikovanych
ORPHACode = Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence » ’;dﬁ " rodi:
(/100 000) prip
347 FrasierCiv syndrom Disorder 150 Case(s)
2053 Freemantv-Sheldon(iv syndrom Disorder 100 Case(s)
85335 FriedGv syndrom Disorder 1 Family(ies)
99672 Frieddv syndrom zubii a nehtd Disorder 12 Case(s)
1791 Frontofacionazalni dysplazie Disorder 14 Case(s)
1
1826 Frontometafyzarni dysplazie Disorder 00 Casef(s)
228390 Frontonazalni c!yfplaz!e’s alopeciia Disorder 5 Case(s)
anomalii genitalu
° . 7.0 BP*
2059 Frynstiv syndrom Disorder
o o A . 2
2058 Frynsdv-SmeetsGv-Thiryéiv syndrom Disorder Case(s)
2854 Fuhrmanniv syndrom Disorder 11 Case(s)
349 Fukosid6za Disorder 161 Casef(s)
24 Fumarova acidurie Disorder 40 Case(s)
2067 GAPO-syndrom Disorder 60 Case(s)
438274 GCGR-vazana hyperglukagonémie Disorder 8 Case(s)
79330 GCS1-CDG Disorder 3 Case(s)
*
354 GML1 gangliosiddza Disorder 0.75 BP
. e Subtype of 200 Case(s)
792 M1 I ,typ1 .
9255 GM1 gangliosidéza, typ disorder
. e Subtype of 50 Case(s)
792 M1 I ,typ 2 .
9256 GM1 gangliosidéza, typ disorder
79257 GM1 gangliosidéza, typ 3 Subtype of 70 Case(s)
gane P VP disorder
10 Ci
309246 GM2 gangliosidé6za, varianta AB Disorder ase(s)
2090 GMS syndrom Disorder 1 Family(ies)
602 GNE myopatie Disorder 1.0 P
506358 GabrielGv-de Vriesiv syndrom Disorder 10 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické udaje — Rijen 2024 - Vyddni 1

58
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by diseases CZ.pdf



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

Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni ) v prevalence/incidence . pu . Iv, ¥ .y
klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
351 Galaktosialidoza Disorder 100 Case(s)
2065 Gallowaytiv-Mowattiv syndrom Disorder 159 Case(s)
79665 Gardnertv syndrom Su!)type of 9.1 8P
disorder
. L. - . 13.0 P*
44890 Gastrointestinalni stromalni tumor Disorder
. L. - . 1.0/
44890 Gastrointestinalni stromalni tumor Disorder
. sl s . 1.0 /*
44890 Gastrointestinalni stromalni tumor Disorder
2069 Gastrokutanni syndrom Disorder 24 Case(s)
*
2368 Gastroschiza Disorder 16.9 BP
f 1.0 P*
77259 Gaucherova choroba, typ 1 Su!)type ° 0
disorder
*
77260 Gaucherova choroba, typ 2 Su!)type of 0.01 P
disorder
Subt f 0.05 P*
77261 Gaucherova choroba, typ 3 u. ype o
disorder
. 1.7 I*
355 Gaucherova nemoc Disorder
355 Gaucherova nemoc Disorder 1.3 BP
*
355 Gaucherova nemoc Disorder 10Pp
2623 Geleofyzicka dysplazie Disorder 27 Casef(s)
2
2074 Gemignaniho syndrom Disorder Case(s)
51608 Generalizovana ar'terla:Inl kalcifikace u Disorder 300 Case(s)
kojenct
Generalizovana bazalni epidermolysis
14
508529 bullosa simplex s kozni atrofii, jizvenim Disorder Case(s)
a ztratou vlast
Generalizovana dyskinezie s 8 Casel(s)
494526 orofacidlnim postizenim s nastupem v Disorder
kojeneckém véku
411777 Generalizovany eruptivni Disorder 40 Case(s)
keratoakantom
Geneticka vnimavost k 13 Case(s)
319547 mykobakterialni infekci zplisobena Disorder

kompletnim IFNgammaR2 deficitem

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
Geneticka vnimavost k 49 Case(s)
319558 mykobakteridlni infekci zplisobena Disorder
kompletnim IL12B1 deficitem
Geneticka vnimavost k
319552 mykobakterialni infekci zplisobena Disorder 180 Casefs)
kompletnim IL12RB1 deficitem
Geneticka vnimavost k 6 Casel(s)
319563 mykobakteridlni infekci zplisobena Disorder
kompletnim I1SG15 deficitem
Geneticka vnimavost k 2 Casel(s)
319600 mykobakterialni infekci zplisobena Disorder
Castecnym IRF8 deficitem
Geneticka vnimavost k 17 Case(s)
319595 mykobakterialni infekci zplisobena Disorder
Castecnym STAT1 deficitem
2075 Genitopalatokardialni syndrom Disorder 15 Case(s)
22
85201 Genitopatelarni syndrom Disorder Case(s)
93398 Genochondromatdza, typ 2 Disorder 10 Case(s)
2077 Germaniv syndrom Disorder > Case(s)
2078 Geroderma osteodysplastica Disorder 50 Case(s)
356 GerstmarTnova-StraussIerova- Disorder 0.0055 /
Scheinkerova nemoc
Gitelman-like tubulopatie ledvin o .
620371 zpUsobena mutaci mitochondrialni Disorder 14 Family(ies)
DNA
*
358 Gitelmanlv syndrom Disorder 2.5 P
1221 Glandularni cheilitida Disorder 100 Case(s)
360 Glioblastom Disorder 3.01
*
360 Glioblastom Disorder 2521
360 Glioblastom Disorder 1.0 P
0.12 |
2086 Gliom optické drahy Disorder
*
251576 Gliosarkom Subtype of 0.03 1
disorder
141163 Glosopalatalni ankyldza Disorder 30 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
. I*
97280 Glukagonom Disorder 0.005
*
407 Glycinova encefalopatie Disorder 0.17. P
263297 Glyk?genoza’ s te.zl.(ou kardlomyqpatu Disorder 1 Case(s)
zpusobena deficitem glykogeninu
Glykogendza zplisobena deficitem . 84 Case(s)
34587 LAMP2 Disorder
97234 Glykogendza zpus?bena f:leflutem Disorder 24 Case(s)
fosfoglycerat mutazy
713 Glykogendza zpuso’be.na’deflutem Disorder 30 Family(ies)
fosfoglyceratkinazy
364 Glykogenoza'I zpusobenaldeflutem Disorder 1.0 BP
glukdza-6-fosfatazy
Glykogendza zplisobena deficitem Subtype of 1.0 BP*
79258 p P .
glukoza-6-fosfatazy, typ la disorder
Glykogendza zplisobena deficitem Subtype of 150 Case(s)
79259 ) . .
glukdza-6-fosfatazy, typ Ib disorder
367 Glykogendza z?us’o!oena deficitem Disorder 0.1 BP
glykogen vétviciho enzymu
264580 Glyk?geno’za zpusol?ena _de’flutem Disorder 1.0 BP
jaterni fosforylaza-kinazy
2089 Glyko.genozla\ zptisobena d’efICItem Disorder 16 Case(s)
jaterni glykogensyntazy
365 Glykogendza zplusobelna deficitem Disorder 0.8 BP
kyselé maltazy
365 Glykogendza zp’usobe’na deficitem Disorder 30pP
kyselé maltazy
Glykogendza zplisobena deficitem Subtype of 1.75 BP
420429 , . , . .
kyselé maltazy, s pozdnim nastupem disorder
137625 Glykog’enoza z?ulsobena deflcmlam Disorder 4 Case(s)
svalové a srdecni glykogensyntazy
99849 Glykogendza lzpusobena fieflutem Disorder 1 Case(s)
svalové beta-enolazy
371 Glykogeno%a zpusobena fie’flutem Disorder 100 Case(s)
svalové fosfofruktokinazy
715 Glykogeno?a zpusob’ena t.ieflutem Disorder 30 Case(s)
svalové fosforylaza-kinazy
166272 Goldblattliv syndrom Disorder 11 Cases)
53540 Goldmanndv-Favreliv syndrom Disorder >0 Case(s)
o o . 200 Ci
1986 Gollopav-Wolfgangiv komplex Disorder ase(s)
169105 Gooddv syndrom Disorder 241 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
73 Gorhamova-Stoutova choroba Disorder 300 Case(s)
*
377 GorlinGv syndrom Disorder 20P
377 GorlinGv syndrom Disorder 11Pp
2095 Gorlintiv-Chaudhryho-Mosslv syndrom Disorder 7 Case(s)
79094 Grangeové syndrom Disorder 7 Case(s)
2097 Granttiv syndrom Disorder 1 Family(ies)
. o . 0.85 I*
900 Granulomatdza s polyangiitidou Disorder
. o . 9.0 p*
900 Granulomatdza s polyangiitidou Disorder
33111 Granulomatézni syndrom povislé kiize Disorder >0 Casefs)
293375 Graysonova-Wilbrandtova dystrofie Disorder 1 Family(ies)
rohovky
1
1426 Greenbergové dysplazie Disorder 0 Case(s)
381 Griscelliho nemoc Disorder 150 Case(s)
79476 Griscelliho nemoc, typ 1 Su?type of 20 Case(s)
disorder
79477 Griscelliho nemoc, typ 2 Su!atype of 102 Case(s)
disorder
79478 Griscelliho nemoc, typ 3 SuPtype of 13 Case(s)
disorder
2101 Grubbenuv-de Cockiiv-Borghgraefav Disorder 3 Case(s)
syndrom
2957 Guttmacherlv syndrom Disorder 3 Case(s)
414 Gyratova atrofie cévnatky a sitnice Disorder 200 Case(s)
1532 Gomeziv-Lopez-Hernandezlv syndrom Disorder 36 Case(s)
168569 H syndrom Disorder 100 Case(s)
2119 HEC syndrom Disorder 2 Casefs)
I Subtype of 5 Case(s)
2 D1
85295 HSD10 nemoc, atypicky typ disorder
HTRA1-vazanda autozomdlné 21 Case(s)

482077 . . , . Disorder
dominantni nemoc malych cév mozku

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

udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
99803 Haddadlv syndrom Disorder 60 Case(s)
2342 HaimUv-Munklv syndrom Disorder 100 Case(s)
2108 Hallermannuv-Streiffiv syndrom Disorder 150 Case(s)
2107 HallGv-Riggstiv syndrom Disorder 8 Case(s)
HamelGv cerebropalatokardialni Subtype of 4 Case(s)
93946 .
syndrom disorder
643549 Haouv-Fountainlv syndrom Disorder 18 Case(s)
199282 Harlekyn syndrom Disorder 100 Case(s)
457 Harlequin ichthyosis Disorder 200 Case(s)
2115 Harrodiiv syndrom Disorder 3 Case(s)
2116 Hartnupova nemoc Disorder a2 p
2117 Hartsfieldtv-Bixlertiv-Demyertiv Disorder 35 Case(s)
syndrom
2118 Hawkinsinurie Disorder > Family(ies)
86813 Helikoidni peripapilarni chorioretinalni Disorder 100 Case(s)
degenerace
95719 Hemiageneze stitné Zlazy Disorder 25.0 P
141148 Hemifacialni myohyperplazie Disorder 12 Case(s)
. C e o, (. . 0.11/
1822 Hemimelicka epifyzarni dysplazie Disorder
79230 Hemochromataéza, typ 2 Disorder 74 Case(s)
225123 Hemochromatéza, typ 3 Disorder 33 Case(s)
98878 Hemofilie A Disorder 4.85 P
*
98878 Hemofilie A Disorder 8.0 p
98878 Hemofilie A Disorder 11.25 BP
*
98879 Hemofilie B Disorder 0P
98879 Hemofilie B Disorder 1.665 BP

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické tdaje — Rijen 2024 - Vyddni 1

63
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by diseases CZ.pdf



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

Odhadovana
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
1
280615 Hemoglobinopatie Toms River Disorder 0 Case(s)
2134 Hemolyticko 'ure’mlcky syndrom, Disorder 10P
atypické formy
86817 Hemolyt.lcka anemlelzp.us?bena Disorder 7 Family(ies)
deficitem adenylatkinazy
712 He'rr?olytlcka a’nemle ’zr?usoberja Disorder 50 Case(s)
deficitem glukézafosfatizomerazy
90030 Hem'o!ytlcka aner.nle zpusob’ena Disorder 3 Case(s)
deficitem glutation reduktazy
Hemolyticka anémie zplUsobena
. . Lg% , . 5.0 P*
766 deficitem pyruvatkinazy ¢ervenych Disorder
krvinek
319218 Hemoragicka horecka Ebola Disorder 28220 Casefs)
— " — -
340 Hemoragicka horecka s ledvinovym Disorder 0.74 |
syndromem
— " — -
340 Hemoragicka horecka s ledvinovym Disorder 370 P
syndromem
2136 Hennekamuv syndrom Disorder >0 Case(s)
2135 HennekamUv-Beemeriv syndrom Disorder 3 Case(s)
*
402823 Hepatitida delta Disorder 0.0 P
*
449 Hepatoblastom Disorder 0.021
_— . v . 3.22 |*
210159 Hepatocelularni karcinom dospélych Disorder
— - o -
33402 Hepatocelularni karcw:om u détia Disorder 0.15 /
adolescenti
Hepatoencefalopatie zplisobena
137681 kombinovanym deficitem oxidativni Disorder 2 Case(s)
fosforylace, typ 1
. . . 40 C
95159 Hepatoerytropoeticka porfyrie Disorder ase(s)
478664 Hereditani senzorl.cka a autonomni Disorder 11 Family(ies)
neuropatie, typ 8
1414 Hereditarni cholestaza s lymfedémy Disorder 47 Case(s)
ses s ., . . 0.43 P*
676 Hereditarni chronicka pankreatitida Disorder
Hereditarni difuzni leukoencefalopatie 27 Case(s)
313808 s axonalnimi sferoidy a pigmentovanou Disorder
glii
26106 Hereditarni difuzni Zalude¢ni nador Disorder 1.5 /*

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni " prevalence/incidence . . . .y
klasifikace pripadu ci rodin
(/100 000)
29072 Hereditarni feochrf)mocytom a Disorder 031
paragangliom
774 Hereditarni l)em?r.aglcka Disorder 16.0 P
teleangiektazie
217407 Heredltzj\rrjl hyvpt:'otr'lchozaj Disorder 4 Case(s)
rekurentnimi koZznimi puchyrky
T . . 5.0 P*
469 Hereditarni intolerance fruktozy Disorder
494 Hereditarni keratoderma mutilans Disorder >0 Case(s)
398088 Heredltar’nl ’kryohydro'cytoza s Disorder 53 Case(s)
normalnim stomatinem
523 Hereditarni Ielom’yomatoza a renalni Disorder 200 Case(s)
nador
90117 Hereditarni m?torlcka a.senzorlcka Disorder 120 Case(s)
neuropatie, typ Okinawa
85458 Hereditarni moTk?ve krvaceni s Disorder 350 Case(s)
amyloidézou
324381 Heredltarnlvm’yontlda s inkluznimi Disorder 17 Case(s)
télisky, typ 4
279943 Hereditarni neutrofilie Disorder 16 Case(s)
158025 Hereditarni Pr(?grem’vm mucindzni Disorder 18 Case(s)
histiocytdza
178464 Hevredlt’arm pr(?xwvna’lnl myo’pajtle s Disorder 10 Family(ies)
¢asnym respiracnim selhanim
970 Hereditarni senzorlck-a a autonomni Disorder 35 Case(s)
neuropatie Il
Hereditarni senzoricka a autonomni 4 Casel(s)
139573 neuropatie s hluchotou a celkovym Disorder
opozdénim
139578 Heredltar.nl senzorlc.ka a autonomr_l’l Disorder 14 Case(s)
neuropatie se spastickou paraplegii
139564 Hereditarni senzon.'lcka a autonomni Disorder 2 Family(ies)
neuropatie, typ 1B
314381 Hereditarni senzor!cka a autonomni Disorder 4 Case(s)
neuropatie, typ 6
391397 Hereditarni senzor!cka a autonomni Disorder 3 Case(s)
neuropatie, typ 7
280598 Heredlt_arnl senzonmc_;torlcka° 3 Disorder 4 Case(s)
neuropatie s hyperelastickou kizi
221043 Heredltarnl'svkler'ovzupa p0|.k|Ioderm|e s Disorder 15 Case(s)
ucasti Slach a plic
221039 Hereditarni sklerozujici poikilodermie, Disorder 9 Case(s)

Wearyho typ

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

1 Family(ies)

84093 Hereditarni termosenzitivni neuropatie Disorder
480851 Hereditarni trombcfcyt’opeme s ¢asnou Disorder 9 Case(s)
myelofibrézou
329319 Heredltarnlvtrc{mbocytoza s transverzni Disorder 3 Family(ies)
koncetinovou poruchou
745 Heredlt’arnl trombofilie zpuso!)ena Disorder 0.16 BP
vrozenym nedostatkem proteinu C
999 Hermelinovy fenotyp Disorder 6 Case(s)
. - . 031/
1930 Herpeticka encefalitida Disorder
. . e . 0.15 P
79430 Hefmanského-Pudlakiiv syndrom Disorder
183678 Hefmanského-Pudlakiiv syndrom Subtype of 40 Case(s)
zpusobeny deficitem AP-3 disorder
231531 Hefmanského-Pudlaklv syndrom Subtype of 9 Case(s)
zpUsobeny deficitem BLOC-1 disorder
. . - . 1.0 p*
189 Hidroticka ektodermalni dysplazie Disorder 0
1809 Hidroticka ektodfrmalnl dysplazie, Disorder 4 Case(s)
Halallv typ
1808 Hidroticka fekt.odermalnl dYSpIaue, typ Disorder 6 Case(s)
Christiansona-Fourieho
2153 H|rschsprung°ova chorob.a, hypoplazie Disorder 3 Case(s)
nehtt a dysmorfismus
*
388 Hirschsprungova nemoc Disorder 13.2 BP
150 P
388 Hirschsprungova nemoc Disorder
13.2 p*
388 Hirschsprungova nemoc Disorder
15.0 BP
388 Hirschsprungova nemoc Disorder >0
137675 Histiocytoidni kardiomyopatie Disorder 100 Casefs)
3241 Hluchota a kraniofacialni syndrom Disorder 2 Case(s)
90024 Hluchota s apla.zu Iabyrnltu, mikrocii a Disorder 56 Case(s)
mikrodoncii
Hnisavé bakterialni infekce zptsobené . 24 Case(s)
183713 deficitem MyD88 Disorder
*
2162 Holoprosencefalie Disorder 13.4 BP
*
392 Holtové-Oramiv syndrom Disorder 0.7 BP

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Uroveri .
prevalence/incidence
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ORPHACode Pocet publikovanych

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

(/100 000)

pripadu ¢i rodin

2167 Holzgrevelv-Wagneriv-Rehderav Disorder 3 Case(s)
syndrom
622 Homocystinurie I:')ez r'nethylmalonove Disorder 73 Case(s)
acidurie
391665 Homozygotni faml’llal.'nl Disorder 0.3194 P
hypercholesterolémie
*
781 Horeéka Q Disorder 0.16 1
99828 Horecka dengue Disorder 71401
. . 0.5 I*
99828 Horecka dengue Disorder
91349 Hormonalné nealftlvnl adenom Disorder 1.05 /
hypofyzy
. — "
91349 Hormonalné nealftlvnl adenom Disorder 2551
hypofyzy
3322 Hoyeraalliv-Hreidarssoniiv syndrom Disorder 33 Case(s)
228116 Hughestiv-Stoviniv syndrom Disorder 30 Case(s)
3266 Humeroradioulnarni synostdza Disorder 30 Case(s)
3265 Humeroradialni synostéza Disorder 150 Case(s)
94056 Humeroulndrni synostéza Disorder > Case(s)
1
97340 Hunter-McAlpinové syndrom Disorder 0 Case(s)
Huntington disease-like syndrom . 10 Case(s)
401901 zpUsobeny expanzemi C9ORF72 Disorder
0.38 /
399 Huntingtonova choroba Disorder
*
399 Huntingtonova choroba Disorder 120 P
. . 27 P
399 Huntingtonova choroba Disorder
98934 Huntingtonska fenokopie 2 Disorder >0 Family(ies)
*
93473 Hurlerové syndrom Su!atype of 0.5 P
disorder
*
93473 Hurlerové syndrom Su!atype of 0.7 BP
disorder
240 Hutchmsonuv-Gllfo.rduv syndrom Disorder 0.025 BP
progerie
240 Hutchmsonuv-Gllfo.rduv syndrom Disorder 0.005 P
progerie

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
1
498474 Hyalinni fiboromatoéza Disorder 50 Case(s)
Hydrocefalus se stendzou Sylviova Subtype of 1.7 BP
2182 .
mokovodu disorder
Hydrocefalus se stendzou Sylviova Subtype of 1.7 P
2182 .
mokovodu disorder
- 3 e- *
2314 Hyper-IgE syndr?m, au’tozomalne Disorder 011/
dominantni
309147 Hyper-beta-alaninémie Disorder 3 Case(s)
Hyperamonemicka encefalopatie
o C 4 g s . 4
401948 zplisobena deficitem VA karbonyl Disorder Case(s)
dehydrogenazy
927 Hyperamonémie zpus?bena ¢’:|ef|C|tem Disorder 99 Case(s)
N-acetylglutamat syntazy
168588 Hype_ra'ndrogenl:smus zpuso[aeny Disorder 11 Case(s)
deficitem kortison reduktazy
276405 Hyperbiliverdinémie Disorder 2 Case(s)
Hypercholesterolémie zpUsobena . 24 Case(s)
2 2 D
0930 deficitem cholesterol 7alfa-hydroxylazy isorder
2 P
238583 Hyperfenylalaninemie Disorder 0
Hyperfenylalaninemie zplUsobena . 6 Case(s)
>08523 deficitem DNAJC12 Disorder
3203 Hyperhydratovana P)eredltarnl Disorder 20 Family(ies)
stomatocytdza
Hyperimunoglobulinemie D s Subtype of 200 Case(s)
343 - Y .
periodickou horeckou disorder
263458 Hyperinzulinemie zplUsobena deficitem Disorder 10 Case(s)
INSR
324575 Hypermzullnlsmu.s 'zpusobeny HNF1A Disorder 2 Case(s)
deficitem
Hyperinzulinismus zpGsobeny . 2 Case(s)
276556 deficitem UCP2 Disorder
Hyperinzulinismus zpisobeny
71212 deficitem dehydrogenazy 3- Disorder 10 Case(s)
hydroxyacyl-CoA s kratkym retézcem
*
682 Hyperkalemicka periodicka paralyza Disorder 0.5 P
83639 Hyp‘et:koagulacm syndror-'n z;')uso.beny Disorder 2 Family(ies)
deficitem glykosylfosfatidylinositolu
Hyperlaxita kliZe zplGsobena deficitem
11 Ci
91135 vitamin K-dependentnich koagulacnich Disorder ase(s)
faktort
412 Hyperlipoproteinémie, typ 3 Disorder 7.8 P*

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
o . 100 P
412 Hyperlipoproteinémie, typ 3 Disorder
Hypertrichoticka . 50 Case(s)
1517 o D
> osteochondrodysplazie, Cantulv typ isorder
2266 Hypertrichdza a mer’ltalnl retardace, Disorder 2 Case(s)
Lopesové typ
Hypertroficka kardiomyopatie a
324525 rendlni tubularni nemoc zplisobena Disorder 3 Case(s)
mutaci mitochondrialni DNA
Hypertoroflcka’kardllcfmyopatle kojencti . 2 Casel(s)
352563 zpusobena deficitem MRPL44 s Disorder
nastupem v kojeneckém véku
2224 Hypertryptofanemie Disorder 12 Case(s)
2
2220 Hypetrichosis cubiti Disorder 8 Case(s)
- . 3.0303 BP
429 Hypochondroplazie Disorder
- . 3.0303 P
429 Hypochondroplazie Disorder
12.8074 I*
641350 Hypofyzitida vyvolana imunoterapii Disorder 80
. . - - . 6.7 P*
238468 Hypohidroticka ektodermalni dysplazie Disorder
98813 Hypohldro.tlckla e-ktodermaflr.u dy'spla2|e Disorder 0.2 BP
spojena s imunodeficienci
293964 Hypomzulm.emlcka hyPongykemle a Disorder 5 Case(s)
hemihypertrofie téla
C e . . 1.0 p*
681 Hypokalemicka periodicka paralyza Disorder
1790 Hypomand|bularn|lfaC|okran|aIn| Disorder 3 Case(s)
dysostoza
139441 Hypomyellnlza?f:e s atrofu bazalnich Disorder 19 Case(s)
ganglii a mozecku
Hypomyelinizace s postizenim
363412 mozkového kmene a michy a Disorder 13 Case(s)
spasticitou dolnich koncetin
599376 Hypo.m_yellnlz?ce casnych Disorder 20 Case(s)
myelinizovanych struktur
289494 Hy.pomyel-mlzacnl Ieukodystroflfe s/bez Disorder 200 Case(s)
oligodontie a/nebo hypogonadizmem
. - . 0.16 P*
722 Hypoplasminogenémie Disorder
(s v 4 314 . 35 P
95720 Hypoplazie stitné zlazy Disorder

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
137908 Hypotonie s Iaktatov?u EC|dem|| a Disorder 4 Case(s)
hyperamonémii
38C
55654 Hypotrichosis simplex Disorder ase(s)
1573 Hypotrichdza sluvenllr’n makularni Disorder 50 Case(s)
degeneraci
. p . v . 1.5 P*
389 Hystiocytdza z Langerhansovych bunék Disorder
2268 ICF syndrom Disorder 66 Case(s)
477661 IL21-lvazana zanet!lva ner’noc s:trev s Disorder 3 Case(s)
nastupem v kojeneckém véku
85173 IMAGe syndrom Disorder 28 Case(s)
209981 IRIDA syndrom Disorder 75 Case(s)
209943 IRVAN syndrom Disorder 30 Casefs)
439254 ITM2B amyloiddza Disorder 2 Family(ies)
457375 ITPA-vazana encefalopatie Disorder 7 Case(s)
2307 IVIC syndrom Disorder 4 Family(ies)
254509 latrogenni botulismus Su?type of 180 Case(s)
disorder
1
79503 Ichthyosis hystrix Curthové-Macklinové Disorder 0 Case(s)
. — . 11 C
91132 Ichtyéza s hypotrich6zou Disorder ase(s)
422 Idiopaticka ?{n%bo familiarni plicni Disorder 1.0 P
arteriadlni hypertenze
. . - . 80P
930 Idiopaticka achalazie Disorder
930 Idiopaticka achalazie Disorder 0771
224 Idiopaticka akutni Fozmoﬁlm Disorder 100 Case(s)
pneumonie
139423 Idiopaticka akut.n! transverzalni Su!atype of 0.25 |
myelitida disorder
. . C s . 0.4 p*
88 Idiopaticka aplasticka anémie Disorder
30.0 P*
33208 Idiopaticka hypersomnie Disorder
. C s - . 14.0 pP*
238624 Idiopaticka intrakranialni hypertenze Disorder

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
97560 Idiopaticka memb'r?nozm Disorder 0.8103 /
glomerulonefritida
97560 Idiopaticka memb.rzj\noznl Disorder 0.9194 |
glomerulonefritida
. o, . 2.0194 p*
280921 Idiopaticka panuveitida Disorder
*
280921 Idiopaticka panuveitida Disorder 0.5051 1
494428 Idlopatlcka' pleuropalrenchymalnl Disorder 37 Case(s)
fibroelastoza
. L, ey Subtype of 1.1 P*
2757 I ka pl Inih
5766 diopaticka plicni arteridlni hypertenze disorder
2032 Idiopaticka plicni fibréza Disorder 16.125 P
2032 Idiopaticka plicni fibréza Disorder 255 1
*
99931 Idiopaticka plicni hemosideréza Disorder 0.0425 1
3002 Idiopaticka trombocytopenicka Disorder 25.0 P
purpura
3002 Idiopaticka trombocytopenicka Disorder 6.75 |
purpura
567548 Idlopatl.cky nef'rotlcky sYndrom Disorder 0.2582 |
rezistentni na steroidy
- — e -
45452 Idiopaticky novorozenecky sifiovy Disorder 1.5 BP
flutter
90003 1gG4 asociovana hepatopatie Disorder 140 Case(s)
1gG4 asociovana retroperitonedlni Subtype of 0.35 I*
49041 o, .
fibréza disorder
*
42062 Iminoglycinurie Disorder 6.67 BP
.68 P*
42062 Iminoglycinurie Disorder 6.68
200418 Imunodeficience s anomalii faktoru | Disorder 35 Family(ies)
Imunodeficience s poruchou exprese . 30 Case(s)
34592 HLA 1.tFidy Disorder
Imunodeficience zplsobena deficitem . 1 Case(s)
331187 MASP-2 Disorder
Imuntnm’iefluence_zpusc’Jbena deficitem . 49 Case(s)
70592 kindzy 4 asociované s receptory Disorder
interleukinu-1
Imunodeficience zpisobena . 2 Case(s)
169100 deficitem CD25 Disorder
331190 Imunodeficience zplisobena ficolin3 Disorder 1 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
deficitem
572 Imunodeficience zpusobe‘na poruchou Disorder 179 Case(s)
exprese HLA 2. tridy
619941 Imunodeflmt zpu.sobeny poruch?u Disorder 3 Case(s)
fagocytdzy a migrace neutrofilii
45453 Incesantni ko;eneck.a komorova Disorder 1.5 BP
tachykardie
*
464 Incontinentia pigmenti Disorder 1.2 BP
313850 Infantilni cerebelarni a retinalni Disorder 11 Case(s)
degenerace
Infantilni cerebralni a cerebelarni 5 Casel(s)
402364 atrofie s postnatalni progresivni Disorder
mikrocefalii
199267 Infantilni digitalni fiboromatoza Disorder 200 Case(s)
238455 Infantilni dystonie a parkinsonismus Disorder 16 Case(s)
Infantilni multisystémova 2 Case(s)
456312 neurologicko-endokrino-pankreaticka Disorder
choroba
*
2591 Infantilni myofibromatodza Disorder 0.67 BP
35069 Infantilni neuroaxonalni dystrofie Disorder 150 Casefs)
77292 Infantilni neu.rowscera-lnl deficit kyselé Disorder 0.25 BP
sfingomyelinazy
H *
91127 . Infekce a.denovllry u o Disorder 18.0 P
imunokompromitovanych pacientd
324632 Infekce virem Hendra Disorder 7 Case(s)
254504 Inhalacni botulismus SuPtype of 10 Case(s)
disorder
*
63259 Iniencefalie Disorder >0.0 BP
.3 BP*
2299 Interrupce aortalniho oblouku Disorder 0.3
79099 Interstma!n'l granulo.rr.latoznl Disorder 53 Case(s)
dermatitida s artritidou
. . . 1.0 P*
90068 Intoxikace kokainem Disorder
424058 Intradukta!nl papilarni mucinézni Disorder 0.011 /
karcinom pankreatu
633124 Invazivni mfek.ce d.ruhem Disorder 0.05 P
Scopulariopsis
329324 Inverzni Klippellv-Trénaunaylv Disorder 15 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
syndrom
97279 Inzulinom Disorder 0.251
411593 Inzulinovy autoimunitni syndrom Disorder 404 Casefs)
o . 1
84142 Isaacdv syndrom Disorder 50 Case(s)
*
33 Isovalerova acidémie Disorder 1.0Pp
*
263432 Itiv névus Disorder 1.17°p
. R *
217 Izolovana Dandyho-Walkerova Disorder 1.0 BP
malformace
. K *
217 Izolovana Dandyho-Walkerova Disorder 21 P
malformace
. s . 03 P
229717 Izolovana agamaglobulinémie Disorder
.0 BP*
1048 Izolovana anencefalie/exencefalie Disorder 35.0
*
250923 Izolovana aniridie Disorder 1.311
637064 Izolovana aplazie zrakového nervu Disorder 3 Case(s)
199326 Izolovana auto.zomalne domma:ntnl Disorder 21 Case(s)
hypomagnesemie, Glaudemanstiv typ
1885 Izolovana dislokace ¢ocky Disorder 90 Case(s)
306527 Izolovana dédicna )/rozena facialni Disorder 8 Family(ies)
paralyza
O NeLg ¥ ¥z . . 22
209908 Izolovana détska fecova apraxie Disorder Case(s)
154 Izolovana f?mlllarnl c_illatacnl Disorder 291/
kardiomyopatie
154 Izolovana f-amlllarnl (-illatacnl Disorder 175 P
kardiomyopatie
448264 Izolovana fokalnll no’n-epldermolytlcka Disorder 2 Case(s)
palmoplantarni keratoderma
468666 Izolovana gen’er.alnzov?n?vatlhldr.oza s Disorder 7 Case(s)
normalnimi potnimi Zlazami
13 C
542657 I1zolovana hyperchlorhidréza Disorder ase(s)
25C
637061 I1zolovana hypoplazie zrakového nervu Disorder ase(s)
91396 I1zolovana kryptoftalmie Disorder 30 Case(s)
480556 I1zolovana neonatalni sklerotizujici Disorder 4 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych

ORPHACode e 1P, 5T .
pripadu ci rodin

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

cholangoitida
. et . 20 P
166119 Izolovana osteopoikildza Disorder
. et . 201/
166119 Izolovana osteopoikildza Disorder
p . . . 1.0 P*
2924 Izolovana polycysticka nemoc jater Disorder
3387 I1zolovana predni kréni hypertrichoza Disorder 20 Case(s)
457083 I1zolovana splenogonadalni fuze Disorder 145 Case(s)
‘ (i rvex . 2.2 BP
454750 Izolovana tracheoezofagealni pistél Disorder
‘ (rt rvex . 22 P
454750 Izolovana tracheoezofagealni pistél Disorder
*
3366 Izolovana trigonocefalie Disorder 6.7 BP
*
3366 Izolovana trigonocefalie Disorder 10.2979 P
‘ . s . 1.6 I*
583861 Izolovana trombdza mezenterické Zily Disorder
79143 Izolovana vrozena anonychie Disorder >0 Casefs)
1
88620 Izolovana vrozena anosmie Disorder > Case(s)
- o o . 2.0 P*
2345 Izolovany Klippellv-Feiltiv syndrom Disorder
*
2345 Izolovany Klippeliiv-Feilliv syndrom Disorder 0.6 BP
*
718 Izolovany Pierre Robiniiv syndrom Disorder >-0 BP
2
440713 I1zolovany deficit sedoheptulokinazy Disorder Case(s)
3208 I1zolovany deficit fukcmat-CoQ Disorder 37 Case(s)
reduktazy
99731 Izolovany deficit sulfit oxidazy Subtype of >0 Case(s)
disorder
o . o . 2
1540 Jacksonlv-Weissiv syndrom Disorder 00 Case(s)
49 C
1873 Jaliliho syndrom Disorder ase(s)
0.65 I*
79139 Japonska encefalitida Disorder
313795 Jawadiv syndrom Disorder 4 Case(s)
1464 Jednokomorové srdce Disorder 7.5 BP

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
o . o . 03 P
90647 Jervelliiv a Lange-Nielsentv syndrom Disorder
o . 1.4 BP*
474 Jeunelv syndrom Disorder
90080 Jizveni po trabekulektomii pro Disorder 220 P
glaukom
*
2315 Johansonové-Blizzardliv syndrom Disorder 0.4 BP
475 Joubertiv syndrom Disorder 1.6666 BP
397715 Joubertiv sy’nd roms Je’uneho d.ystrofu Disorder 8 Case(s)
hrudniku vedouci k asfyxii
2318 Joubertiv syndrom s okulorenalnim Disorder 17 Case(s)
defektem
Joubertdv syndrom s . 2 Family(ies)
2754 D
> orofaciodigitalnim defektem isorder
1454 Joubertav syndforrj s vrozenou jaterni Disorder 8 Case(s)
fibrézou
2319 Jubergliv-Hayward(v syndrom Disorder 13 Case(s)
2321 Junglv-Wolffliv-Backuv-Stahliiv Disorder 2 Case(s)
syndrom
79405 Junkéni epidermolysis bullosa inversa Disorder 9 Case(s)
79406 Junkéni epld’erm?Iysw bullosa s Disorder 37 Case(s)
pozdnim nastupem
79404 Junkéni eplde:rnjolyss bullosa, Disorder 0.17 BP
Herlitzav typ
o . . 0.04 1*
248111 Juvenilni Huntingtonova choroba Disorder
i . . 0.6 P*
248111 Juvenilni Huntingtonova choroba Disorder
2801 Juvenilni Pagetova choroba Disorder >0 Case(s)
o, . 7.5 I*
1941 Juvenilni absence Disorder
93672 Juvenilni dermatomyozitida Disorder 02951
Subt f 70 C
2028 Juvenilni hyalinni fibromatéza u. ype ase(s)
disorder
i P L. . 0.1 p*
86834 Juvenilni myelomonocytarni leukémie Disorder
289596 Juvenilni nasofaryngealni angiofibrom Disorder 0.6666 /
2929 Juvenilni polypé6za Disorder 3.85 I*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
79076 Juvenilni polypéza v détském véku Su!)type of 11 Case(s)
disorder
247604 Juvenilni primarni lateralni skleréza Disorder 4 Case(s)
85408 Juvenilni revmat0|dn.| faktor negativni Disorder 80P
polyartritida
85435 Juvenilni revmat0|dn.| faktor pozitivni Disorder 42 P
polyartritida
26137 Juvenilni temporalni arteritida Disorder 20 Case(s)
2332 KBG syndrom Disorder 164 Case(s)
439218 KCNQ2-vazana epl.leptlcka Disorder 11 Family(ies)
encefalopatie
477 KID syndrom Disorder 100 Case(s)
399081 KLHL?-vazana dlsEaInl’myovpatle s Disorder 10 Case(s)
nastupem v détském véku
89838 KRT14-vazana e.pldermoly5|s bullosa Disorder 19 Case(s)
simplex
*
2322 Kabuki syndrom Disorder 1P
178506 Kalcifikace mozku, typ Rajabové Disorder 8 Case(s)
556085 ) KaI¢’:|f|ku’j|cn Ieukoencefal’opatle’s 3 Disorder 13 Case(s)
c¢asnym nastupem a kostni dysplazii
2324 Kalertiv-Garrityho-Sterntiv syndrom Disorder 2 Case(s)
*
478 Kallmanniiv syndrom Su!atype of 375 P
disorder
.OE-4 P
140 Kampomelicka dysplazie Disorder 3.0
. . . 1.875 BP
140 Kampomelicka dysplazie Disorder
1318 Kampomelie, Cummingtv typ Disorder 8 Case(s)
1 Family(i
1319 Kamptobrachydaktylie Disorder amily(ies)
*
33276 Kaposiho sarkom Disorder 0341
. . 2.11
33276 Kaposiho sarkom Disorder
2328 Kapurtv-Torielllv syndrom Disorder 6 Casefs)
251899 Karcinom choroidalniho plexu Disorder 0.01 /*

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
. s . 0.35
251899 Karcinom choroidalniho plexu Disorder
*
418945 Karcinom jicnu, typ slinné Zlazy Disorder 0.004 1
. . . . . 1.99 /*
319276 Karcinom ledviny ze svétlych bunék Disorder
" . *
424046 Karcinom pankreetu z acinarnich Disorder 0.029 /
bunék
. Gevae o e . 0.02 /*
143 Karcinom pfistitnych télisek Disorder
. . . 0.28
143 Karcinom pfistitnych télisek Disorder
329984 Karcinom s poharkovymi bufikami Subtype of 0.025 1
disorder
. , + . 0.27 |
79140 Karcinom z Merkelovych bunék Disorder
. . - . 0.13 /*
79140 Karcinom z Merkelovych bunék Disorder
. . Y . 4.0 pP*
79140 Karcinom z Merkelovych bunék Disorder
. , + . 0.86
79140 Karcinom z Merkelovych bunék Disorder
313920 Karcinom zaludl.(u asomova!ny s virem Disorder 1.2 1
Epsteina-Barrové
1340 Kardiofaciokutanni syndrom Disorder 300 Case(s)
*
97292 Kardiogenni 3ok Disorder 40.0 P
2872 Kardiokranialni syndrom, Pfeifferav Disorder 7 Case(s)
typ
565612 Kardlon?yovas'kulo;’)at.le s prlmarnlml Disorder 200 Case(s)
triglyceridovymi depozity
s . 5 Ci
3238 Kardiospondylokarpofacialni syndrom Disorder ase(s)
1361 Karnosinémie Disorder 24 Case(s)
1361 Karnosinémie Disorder 0.2 BP
o o . 11 C
2329 Karschiiv-Neugebauertiv syndrom Disorder ase(s)
12 Family(i
401996 Karyomegalicka intersticidlni nefritida Disorder amily(ies)
2330 Kasabachiv-Merittové syndrom Disorder 300 Case(s)
3286 Katecholaminergni polymorfni Disorder 10.0 P*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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(/100 000)

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

komorova tachykardie

° o . 2.0 P*
480 Kearnstiv-Sayretiv syndrom Disorder
2662 Keipertdv syndrom Disorder 12 Case(s)
*
481 Kennedyho nemoc Disorder 3.8 P
2333 Kennyho-Caffeylv syndrom Disorder 65 Case(s)
435628 Keppenové-Lubinského syndrom Disorder 3 Case(s)
79395 Keratoderma l.1ered’|tar|um mutilans s Disorder 50 Case(s)
ichtyézou
79501 Keratoderma palmoplantaris punctata, Disorder 437 Case(s)
typ 1
79502 Keratoderma palmoplantaris punctata, Disorder 13 Case(s)
typ 2
293807 Ketammevm 1nd|:1kovana dilatace Disorder 2 Case(s)
Zlucovych cest
438075 Ketoacid6za zpu:c,obena def|C|t’em Disorder 9 Case(s)
monokarboxylového transportéru 1
85202 KeutellGv syndrom Disorder 30 Case(s)
1052
50918 Kikuchiho-Fujimotova choroba Disorder 052 Case(s)
482 Kimurova choroba Disorder 300 Case(s)
2908 Kindlerové syndrom Disorder 250 Case(s)
99741 Kingtiv-Denboroughtiv syndrom Disorder 18 Case(s)
79254 Klasicka fenylketonurie Su!atype of 6.0 P
disorder
79254 Klasicka fenylketonurie SuPtype of 6.0 BP
disorder
*
79254 Klasicka fenylketonurie SuPtype of 6.34 P
disorder
*
79254 Klasicka fenylketonurie Su!atype of 6.34 BP
disorder
.y . . . 0.5 I*
2584 Klasicka forma mycosis fungoides Disorder
Klasicka forma vrozené adrenalni
o . . . .5 BP*
315306 hyperplazie zplisobena deficitem 21- Su!atype of 7.5 BP
‘ A . disorder
hydroxylazy, forma se solnymi ztratami
Klasicka forma vrozené adrenalni Subtype of 7.5 P*
315306 . o < g s .
hyperplazie zplisobena deficitem 21- disorder

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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(/100 000)

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

hydroxylazy, forma se solnymi ztratami

Klasicka forma vrozené adrenalni

o C g g s f 2.5 p*
315311 hyperplazie zplisobena deficitem 21- Su!)type © >
< P, disorder
hydroxylazy, prosta virilizujici forma
*
79239 Klasicka galaktosémie Disorder 211
394 Klasicka homocystinurie Disorder 0.3 BP
*
394 Klasicka homocystinurie Disorder 1.65 P
Klasicka vrozena adrenalni hyperplazie . 7.0 p*
794 o Coygs s P D
9079 zplisobena deficitem 21-hydroxylazy isorder
Klasicka vrozena adrenalni hyperplazie . 7.0 BP
90794 zplsobena deficitem 21-hydroxylazy Disorder
- . . 2.463 I*
391 Klasicky Hodgkintv lymfom Disorder
c .o . 22.9
391 Klasicky Hodgkintiv lymfom Disorder
Klasicky Hodgkintiv lymfom, typ Subtype of 0.1 /*
98845 . .
bohaty na lymfocyty disorder
Klasicky Hodgkintiv lymfom, typ Subtype of 0.04 I*
98846 ., .
lymfocytarni deplece disorder
Klasicky Hodgkintiv lymfom, typ Subtype of 1.28 I*
98843 . . .
nodularni sklerézy disorder
Klasicky Hodgkintv lymfom, typu Subtype of 0.42 |*
98844 ~ L . .
smiSené bunécnosti disorder
f .25 1
329977 Klasicky endokrinni nador apendixu Su!atype ° 0.25
disorder
261494 Kleefstrové syndrom Disorder 114 Case(s)
261652 Kleefstrové syndrom zpilsobeny Subtype of 23 Case(s)
bodovou mutaci disorder
. iar s - . 01P
1452 Kleidokranialni dysplazie Disorder
*
1452 Kleidokranialni dysplazie Disorder 0.4 8P
1453 Kleidorhizomelicky syndrom Disorder 2 Case(s)
*
90308 Klippelova-Trenaunayova nemoc Disorder 0.007 P
*
93929 Kloakalni extrofie Su!atype of 0.75 BP
disorder
93929 Kloakalni extrofie Su?type of 0.54 BP
disorder
2
1063 Klubkovity angiom Disorder 00 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
o . 11
1571 Knoblochiiv syndrom Disorder 9 Case(s)
*
1457 Koarktace aorty Disorder 356 BP
, . Subt f 0.2 BP*
178478 Kojenecky botulismus u. ype o
disorder
f 3 1*
178478 Kojenecky botulismus Su!)type © 0.3
disorder
231154 Kc:mblnoYana |Turtodef|C|ence T+ B+ Disorder 9 Case(s)
zpusobena parcialnim RAG1 deficitem
221139 Kombinovana |m’unlod.ef|C|en(,:e. s fai\cw- Disorder 2 Case(s)
okulo-skeletalnimi anomaliemi
317428 Kombinovana imunodeficience Subtype of 6 Case(s)
zplsobena ORAI1 deficitem disorder
Kombinovana imunodeficience . 11 Case(s)
217390 zplsobena deficitem DOCK8 Disorder
Kombinovana imunodeficience . 5 Case(s)
505227 zplUsobena deficitem GINS1 Disorder
538963 Komb:novana’ |mu.n.odef|C|ence Disorder 13 Case(s)
zpusobena deficitem ITK
Kombinovana imunodeficience . 3 Case(s)
397964 zplsobena deficitem MALT1 Disorder
Kombinovana imunodeficience . 7 Case(s)
14 o C oy D
314689 zpusobena deficitem STK4 isorder
Kombinovana imunodeficience . 10 Case(s)
1 o . . . D
69090 zptisobena dysfunkci CRAC kanalu isorder
596759 K?mbmo’vana |n.1uno.dfef|a§ance Disorder 5 Case(s)
zplisobena haploinsuficienci RELA
504530 K:)mbmo’vana |munodef|C|en(Ee Disorder 7 Case(s)
zplisobena nedostatkem moesinu
324535 Kombinovana porucha oxidativni Disorder 32 Case(s)
fosforylace, typ 11
319514 Kombinovana porucha oxidativni Disorder 2 Case(s)
fosforylace, typ 13
319519 Kombinovana porucha oxidativni Disorder 5 Case(s)
fosforylace, typ 14
319524 Kombinovana porucha oxidativni Disorder 16 Case(s)
fosforylace, typ 15
369913 Kombinovana porucha oxidativni Disorder 20 Family(ies)
fosforylace, typ 17
319504 Kombinovana porucha oxidativni Disorder 7 Case(s)
fosforylace, typ 8
319509 Kombinovana porucha oxidativni Disorder 4 Case(s)
fosforylace, typ 9
565624 Kombinovany defekt oxidativni Disorder 6 Case(s)
fosforylace typu 39

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana

prevalence/incidence

(/100 000)

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

254920 Kombinovany defekt oxidativni Disorder 1 Case(s)
fosforylace, typ 2
477684 Kombinovany defekt oxidativni Disorder 2 Case(s)
fosforylace, typ 26
477774 Kombinovany defekt oxidativni Disorder 3 Case(s)
fosforylace, typ 27
478029 Kombinovany defekt oxidativni Disorder 1 Case(s)
fosforylace, typ 29
478042 Kombinovany defekt oxidativni Disorder 2 Case(s)
fosforylace, typ 30
254925 Kombinovany defekt oxidativni Disorder 2 Case(s)
fosforylace, typ 4
254930 Kombinovany defekt oxidativni Disorder 7 Case(s)
fosforylace, typ 7
. , _ . 0.5 P*
35909 Kombinovany deficit faktoru V a VIl Disorder
600601 Kombinovany deficit faktoru Vil a Disorder 7 Case(s)
faktoru X
420728 Kombinovany deficit oxidativni Disorder 2 Case(s)
fosforylace, typ 20
420733 Kombinovany deficit oxidativni Disorder 2 Case(s)
fosforylace, typ 21
444013 Kombinovany deficit oxidativni Disorder 11 Case(s)
fosforylace, typ 23
444458 Kombinovany deficit oxidativni Disorder 3 Case(s)
fosforylace, typ 24
447954 Kombinovany deficit oxidativni Disorder 2 Case(s)
fosforylace, typ 25
309111 KomblnoYar’ly def|C|t. p’ankreatlcke Disorder 3 Case(s)
lipazy a kolipazy
440727 Kor.ntflm')van\-/ hamarto'm S|tn!ce a Disorder 120 Case(s)
retinalniho pigmentového epitelu
476113 Kombinovany imunodeficit z deficitu Disorder 2 Family(ies)
TRFC
Kombinovany imunodeficit zpGsobena . 1 Case(s)
431149 deficitem OX40 Disorder
Kombinovany imunodeficit zplGisobeny . 23 Case(s)
445018 deficitem LRBA Disorder
*
1329 Kompletni atrioventrikularni kanal Disorder 20.0 BP
1
98949 Kompletni kryptoftalmie Su!atype of > Case(s)
disorder
1.5 BP*
2019 Komplex femur-fibula-ulna Disorder
220295 Komplex zahrnujici xeroderma Disorder 30 Case(s)

pigmentosum a Cockayneiv syndrom

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické tdaje — Rijen 2024 - Vyddni 1

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

81



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

ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana

prevalence/incidence

(/100 000)

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

K lexni letalni
457378 omplexni leta n’I . Disorder 6 Case(s)
osteochondrodysplazie
. ‘ . . . 9.0 P*
306644 Komplikace po organové transplantaci Disorder
. - 0 . 13.0 /*
268316 Komplikace pfi hemodialyze Disorder
.01 /*
168966 Kompozitni lymfom Disorder 0.0
293825 Kongenltalrjl d'yserytropoetlcka Disorder 4 Case(s)
anémie, typ IV
476406 Kongenitalni ger]eliallzovar’ly syndro.m Disorder 2 Case(s)
hyperkontraktilni svalové ztuhlosti
420794 Kono-spondylarni dysplazie Disorder 3 Case(s)
K itucni loblasticka anémi
319651 vovns’tltucnl mega. ol;! asticka anervm? s Disorder 6 Case(s)
tézkym neurologickym onemocnénim
436003 Kontraktury, Qp?zdeny vyvoj a Pierre Disorder 6 Case(s)
Robindv syndrom
363965 Koolentiv-De Vriestiv syndrom Subtype of 4 Case(s)
zpUsobeny bodovymi mutacemi disorder
2
3177 Kornealni-cerebelarni syndrom Disorder Case(s)
Kortikalni dysgeneze s
o . . 12
300570 pontocerebelarni hypoplazii zpGsobena Disorder Case(s)
mutaci v TUBB3 genu
99749 Kostmanniv syndrom Disorder 45 Case(s)
Kostni dysplazie s wormianskymi 3 Casel(s)
166277 kiistkami, mnohocetnymi zlomeninami Disorder
a dentinogenesis imperfecta
K i lazie, letalni Hol U . 7
1842 ostni dysplazie, letalni Holmgrenav Disorder Case(s)
typ
2351 Kousseffiliv syndrom Disorder 8 Case(s)
1508 Koxoaurikularni syndrom Disorder 4 Case(s)
47
1509 Koxopodopatelarni syndrom Disorder Case(s)
436274 K(?Zﬂl fo.rma pse.uc.it.)xar.lthoma Disorder 13 Case(s)
elasticum like s retinitis pigmentosa
20C
280779 Kozni kolagenni vaskulopatie Disorder ase(s)
451607 KozZni pseudolymfomy Disorder 60 Case(s)
*
487 Krabbeho nemoc Disorder 1.0P
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
*
487 Krabbeho nemoc Disorder 1.0 P
487 Krabbeho nemoc Disorder 0.7 BP
1513 Kraniodiafyzarni dysplazie Disorder 20 Case(s)
1514 Kraniodigitalni syndrctm s mentalni Disorder 5 Case(s)
retardaci
1515 Kranioektodermalni dysplazie Disorder 60 Case(s)
363705 Kraniofaciofrontodigitalni syndrom Disorder 4 Case(s)
1516 Kraniofacialni dyssynostdza Disorder 14 Case(s)
1 Family(i
85168 Kraniofacialni konodysplazie Disorder amily(ies)
. . 1.0/
54595 Kraniofaryngeom Disorder
2.0 P*
54595 Kraniofaryngeom Disorder 0
2
50814 Kraniolentikulosuturalni dysplazie Disorder 8 Case(s)
85184 Kramometac!l'afyz?rn.l dysplazu.e, typs Disorder 4 Case(s)
wormianskymi ktstkami
1522 Kraniometafyzarni dysplazie Disorder 160 Case(s)
1525 Kranioosteoartropatie Disorder 30 Case(s)
157832 Kraniorhinie Disorder 4 Case(s)
2145 Kraniosynostdza, Herrmannuv-Opitzav Disorder 2 Case(s)
typ
1 Family(i
1527 Kraniosynostdza, filadelfsky typ Disorder amily(ies)
1541 Kraniosynostdza, typ Boston Disorder 3 Family(ies)
1528 Kraniotelencefalicka dysplazie Disorder 4 Case(s)
91481 Kruhovy dermoid rohovky Disorder 30 Case(s)
2
599579 Krvaciva porucha faktor V Amsterdam Su!atype of Casefs)
disorder
Subt f 1C
600194 Krvaciva porucha faktor V Atlanta u' ype o ase(s)
disorder
599519 Krvaciva porucha souvisejici s kratkymi Disorder 3 Case(s)

izoformami faktoru V
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Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

Krvaciva porucha zptisobena

4 Case(s)

178396 Pittsburgskou mutaci alfa-1- Disorder
antitrypsinu
Krvaciva porucha zplisobena deficitem . 3 Case(s)
420566 CalDAG-GEF| Disorder
73271 Krvacivé diatézy zlpusobene poruchami Disorder 20 Case(s)
kolagenniho receptoru
468635 Kryptogenni m.l.llltllfokalr.'n.ulcerozm Disorder 60 Case(s)
stenozujici enteritida
11.0 1*
1546 Kryptokokodza Disorder 0
454745 Kuru Disorder 2700 Case(s)
Kyfoskollotlocky Ehk’erqu-l‘)anI’osuv Subtype of 1.0 BP
1900 syndrom zpuisobeny deficienci lysyl .
. disorder
hydroxylazy 1
2674 Kypersky facioneuromuskuloskeletalni Disorder 1 Family(ies)
syndrom
14
79314 L-2-Hydroxyglutarova acidurie Disorder 0 Case(s)
521450 LAMAS-vazany multisystémovy Disorder 11 Case(s)
syndrom
99812 LIG4 syndrom Disorder 28 Casef(s)
435660 LIPE-vazar.la famlllarru parcialni Disorder 4 Case(s)
lipodystrofie
363618 LMNA-vazany syndrotn kardiokutanni Disorder 5 Case(s)
progerie
2407 LOC syndrom Disorder 50 Case(s)
3473 Labandiv-Zimmermanntv syndrom Disorder 52 Case(s)
. , . . 3 C
324290 Laforova choroba s ¢asnym nastupem Disorder ase(s)
501 Laforova nemoc Disorder 300 Case(s)
2363 Lakrimoaurikulodentodigitalni Disorder 100 Case(s)
syndrom
1296 Lambertiv syndrom Disorder 4 Case(s)
- - — -
43393 Lambertiv-Eatonlv myastenicky Disorder 10 P
syndrom
43393 Lambertiv-Eatoniv myastenicky Disorder 035 P
syndrom
530983 Lambiv-Shafferové syndrom Disorder 70 Case(s)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
1
2632 Langerova mezomelicka dysplazie Disorder 00 Case(s)
502 Langeruv-Giediondv syndrom Disorder 100 Case(s)
*
633 Laronliv syndrom Disorder 03P
o . . . , . 1
220465 Laronav syndrom s imunodeficienci Disorder 0 Case(s)
284139 Larsen-like syndrom, typ B3GAT3 Disorder 14 Case(s)
s v . 7.5 BP*
2004 Laryngotracheoezofagealni rozstép Disorder
Laryngotracheoezofagealni rozstép, typ Subtype of 30 Case(s)
93940 .
3 disorder
Laryngotracheoezofagealni rozstép, typ Subtype of 20 Case(s)
93941 .
q disorder
46059 Lathosteroldza Disorder 4 Case(s)
2378 Laurinové-Sandrowiv syndrom Disorder 14 Case(s)
.04 p*
99718 Leberova choroba plus Disorder 0.0
104 Leberova heredltarnl opticka Disorder 43 P
neuropatie
104 Leberova heredltarnl opticka Disorder 23 P
neuropatie
65 Leberova vrozena amaurodza Disorder 2.5 BP
. . . 25 P
65 Leberova vrozena amaurodza Disorder
. u . . 1.4 1*
549 Legionaiska nemoc Disorder
o . 2.2 BP
137605 Legiusliv syndrom Disorder
Lehka spondyloepifyzarni dysplazie na P
+ - . 4 Famil
93279 podkladé mutace COL2A1 s casnou Disorder amily(ies)
osteoartritidou
o . 2.8 BP*
506 Leightiv syndrom Disorder
o . 2. *
506 LeighGv syndrom Disorder 0P
2
52994 Leiomyom orbity Disorder 6 Case(s)
*
507 Leishmaniéza Disorder 0.1 P
507 Leishmanioza Disorder 25.0 /

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
140936 LelisGv syndrom Disorder 3 Case(s)
*
137839 Lemierrdv syndrom Disorder 100/
o o . 0.1 1*
2382 Lennoxuv-Gastautiv syndrom Disorder
o . . 15.0 pP*
2382 Lennoxuv-Gastautlv syndrom Disorder
2658 Lenzovo-MaJewsk(.eholhyperostlcke Disorder 10 Case(s)
trpaslictvi
548 Lepra Disorder 371
. . 0.12 /*
509 Leptospirdza Disorder
o o . 0.34 BP*
510 Leschtiv-Nyhanlv syndrom Disorder
158687 Letalni akantolyticka epidermolysis Disorder 4 Case(s)
bullosa
1187 Letdlni ataxie s hI'uchotou a atrofii Disorder 4 Family(ies)
optiku
. - s + . 2 C
2347 Letalni dysplazie podobna Kniestové Disorder ase(s)
Letalni encefalopatie zpisobena
330050 mitochondrialni a peroxisomalni Su!)type of 11 Case(s)
wex . disorder
poruchou stépeni
N . o . . 3 Case(s)
1972 Letalni faciokardiomelicka dysplazie Disorder
1832 Letalni osteoskle’r?tlcka kostni Disorder 40 Case(s)
dysplazie
210144 Letalni polym'alforma’ltlvnl syndrom, Disorder 10 Case(s)
Boisselové typ
4
1423 Letalni recesivni chondrodysplazie Disorder Case(s)
33108 Letalni syndrom m_rllohocetnych Disorder 28 Family(ies)
pterygii
2371 Letdlni syndrom podobny Larsenovu Disorder 8 Case(s)
137776 Letalni syndrom vrozenych kontraktur, Disorder 1 Family(ies)
typ 2
580933 Letalni vyvojové vady mozku a srdce Disorder 4 Case(s)
511 Leucinéza Disorder 0.67 BP
139444 Leukoepccvefalo’pitle's bllateralxlnllml Disorder 29 Case(s)
cystami predni ¢asti temporalniho

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
laloku
542310 Leukoencefalopatie s .kaIC|f|kacem| a Disorder 50 Case(s)
cystami
Leukoencefalopatie s mirnou 6 Case(s)
363540 cerebeldrni ataxii a edémem bilé Disorder
hmoty
L. . « . 0.29 I*
58017 Leukémie z vlasatych bunék Disorder
L. . « . 3.12
58017 Leukémie z vlasatych bunék Disorder
*
48162 LewisGv-Sumnertiv syndrom Su!)type of 0.9 P
disorder
65285 Lhermitte-Duclosova nemoc Disorder 220 Case(s)
525 Lichen planopilaris Disorder 300 Case(s)
2390 Lichtensteinliv syndrom Disorder 2 Case(s)
526 Liddledv syndrom Disorder 72 Family(ies)
220407 Limitovana systémova sklerdza Su!)type of 200 Case(s)
disorder
140933 Linedrni Moulinova atrophoderma Disorder 30 Case(s)
228236 Linedrni fokalni dermalni elastéza Disorder 30 Case(s)
Linearni hypopigmentace a
589608 kraniofacialni asymetrie s akralnimi, Disorder 7 Case(s)
ocnimi a mozkovymi anomaliemi
1979 Llpody.strof’le zp:xsobe’na deflcmz:m Disorder 1 Family(ies)
peptidovych rlistovych faktori
530 Lipoidni proteinéza Disorder 500 Case(s)
1
329481 Lipoproteinova glomerulopatie Disorder 50 Case(s)
. . 1.0 /*
69078 Liposarkom Disorder
. . . 36 C
98955 Lischova epitelidlni dystrofie rohovky Disorder ase(s)
100012 Lisencefalie s p'ontocerebelarnl Disorder 50 Case(s)
hypoplazii, typ B
100013 Lisencefalie s p’ontocerebelarnl Disorder 2 Case(s)
hypoplazii, typ C
171680 Lisencefalie zplisobena mutaci TUBA1A Disorder 15 Case(s)
genu
533 Listeridza Disorder 0.43 I*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
533 Listerioza Disorder 03371
2406 Locked-in syndrom Disorder 33 Case(s)
oL . 2 Family(i
60030 Loeysiv-Dietzdv syndrom Disorder 52 Family(ies)
251393 Lokalizovana junk¢ni e.pltiermolysw Disorder 20 Case(s)
bullosa, non-Herlitziiv typ
Lokalizovany Iif:h(len myxedt?’matosus S Subtype of 5 Casel(s)
90399 monoklonalni gamapatii nebo .
. e disorder
systémovymi symptomy
Lokalizovany lichen myxedematosus se Subtype of 10 Case(s)
90398 PR e o .
smiSenymi prvky z jinych podtypu disorder
534 Loweho okulocerebrorenalni syndrom Disorder 0.2 P
o, . 0.2 p*
534 Loweho okulocerebrorenalni syndrom Disorder
2408 Loweho-Kohniiv-Coheniiv syndrom Disorder 1 Family(ies)
2409 Lowryho-MacLeanlv syndrom Disorder 3 Case(s)
1824 Lowryho-Woodlv syndrom Disorder 8 Case(s)
250 C
90283 Lupus erythematodes tumidus Disorder ase(s)
597738 Luscan-Lumish syndrom Disorder 11 Cases)
*
91546 Lymeska nemoc Disorder 177.5 1
91546 Lymeska nemoc Disorder 2191
538 Lymfangioleiomyomatoéza Disorder 0.0135 1
*
538 Lymfangioleiomyomatoéza Disorder 0.25 P
. . 0.15 P
538 Lymfangioleiomyomatoéza Disorder
ceat . . 3.5 p*
52416 Lymfom z plastovych bunék Disorder
324972 MAGIC syndrom Disorder 21 Case(s)
. 0.3 I1*
52417 MALT lymfom Disorder
*
52417 MALT lymfom Disorder 4.0 P

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
397941 MAN1B1-CDG Disorder 25 Case(s)
238744 MDN syndrom Disorder 11 Case(s)
352328 MEGDEL syndrom Disorder 67 Case(s)
85282 MEHMO syndrom Disorder 22 Case(s)
*
550 MELAS Disorder 0.6 P
401973 MEND syndrom Disorder 24 Case(s)
MFF asociovana encefalopatie
zplUsobena poruchou Subtype of 4 Case(s)
485421 . cor s . P .
mitochondrialniho a peroxizomalniho disorder
Stépeni
79329 MGAT2-CDG Disorder 13 Case(s)
497757 MME-vazana autoz'omalne dominantni Disorder 19 Case(s)
Charcot-Marie-Tooth typ 2
2563 MOMO syndrom Disorder 8 Case(s)
371428 MONA spektrum Disorder 50 Case(s)
79323 MPDU1-CDG Disorder 8 Case(s)
79319 MPI-CDG Disorder 25 Case(s)
263347 MRCS syndrom Disorder 7 Case(s)
560 MRSHS syndrom Disorder 17 Case(s)
MSH3-vazana atenuovana familiarni Subtype of 4 Case(s)
480536 . . .
adenomatdzni polypdoza disorder
2576 MULIBREY nanismus Disorder 150 Casefs)
MYBPC1-vazana autozomalné recesivni
. . . . 4 Case(s)
498693 neletalni arthrogryposis multiplex Disorder
congenita
. . . . 0.3 P*
182050 MYH9-vazana trombocytopenie Disorder
MYO5B-vazana progresivni familiarni Subtype of 5 Case(s)
480491 . P . .
intrahepatalni cholestaza disorder
137867 Madraska nemoc motorickych neuront Disorder 200 Case(s)
163634 Maffucciho syndrom Disorder 250 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni ) v prevalence/incidence . pu . Iv, ¥ .y
klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
77297 Majeedtiv syndrom Disorder 4 Family(ies)
220448 Makrotrom.bocchzpenlle s mitralni Disorder 2 Case(s)
insuficienci
2
221142 Makularni atrofie podobna konfetam Disorder Case(s)
75327 Makularni dystrofie Severni Karolina Disorder 2 Family(ies)
420179 Malantiv syndrom s makrosomii Disorder 20 Case(s)
o f 17
252212 Maligni TritonGv tumor Su!)type ° 0 Case(s)
disorder
679 Maligni atroficka papuléza Su!)type of 200 Case(s)
disorder
99912 Mallgn|.dysgelrmmovm?tozn| nvador Disorder 0.04 /
ovaria ze zarodecnych bunék
s s . 0.73 I*
276145 Maligni epitelialni nador slinnych zlaz Disorder
Lo I . 0.26 I*
168999 Maligni melanom sliznice Disorder
Lo - . 1.5
168999 Maligni melanom sliznice Disorder
2
617910 Maligni melanom spojivky Disorder 32 Case(s)
N P . . 0.12 I*
213512 Maligni mesenchymalni nador ovaria Disorder
293181 Maligni migrujici Parc:alnl zachvaty u Disorder 114 Case(s)
kojenct
s . v . . 0.12 I*
99915 Maligni nador ovaria z bunék granulozy Disorder
N sy . 0.07 I*
398987 Maligni teratom vajecniku Disorder
3148 Maligni tumor z pochvy periferniho Disorder 101/
nervu
e . . . 12.0 P*
70573 Malobunécny karcinom plic Disorder
4
943 Malonova acidurie Disorder 34 Case(s)
673 Malarie Disorder 7301
*
673 Malarie Disorder 121
*
673 Malarie Disorder 3.0P
629 Maly vzrist zptsobeny kvalitativni Subtype of 3 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveri
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

anomalii ristového hormonu disorder
L. . . 2 C
2867 Maly vzrust, bruselsky typ Disorder ase(s)
2457 Mandibuloakralni dysplazie Disorder 40 Case(s)
4
443995 Mandibulofacialni dysostoéza s alopecii Disorder Case(s)
99826 Marburska nemoc Disorder 500 Case(s)
221074 Marchiafaviiv-Bignamiho syndrom Disorder 250 Case(s)
2461 Mardentv-Walkertv syndrom Disorder 50 Case(s)
2464 Marfanoidni syndrom, De Silvativ typ Disorder 6 Case(s)
o . 25.0 /*
558 Marfanlv syndrom Disorder
*
558 Marfanlv syndrom Disorder 200 P
558 Marfanlv syndrom Disorder 150 P
o csa o . 200 C
559 Marinescuiv-Sjogrentiv syndrom Disorder ase(s)
o o . 74
561 Marshalliiv-Smithav syndrom Disorder Case(s)
Maternalni 14932.2 hypermethylacni Subtype of 7 Case(s)
254534 .
syndrom disorder
s 4 g . . 2 Case(s)
411712 Maternalni deficit riboflavinu Disorder
s . . 10.0 /*
2209 Maternalni fenylketonurie Disorder
97678 Maternalni uniparentalni dizomie Disorder 3 Case(s)
chromozomu 13
Maternalni uniparentalni dizomie Subtype of 64 Case(s)
96184 .
chromozomu 14 disorder
96186 Maternalni uniparentalni dizomie Disorder 12 Case(s)
chromozomu 20
96187 Maternalni uniparentalni dizomie Disorder 2 Case(s)
chromozomu 21
96188 Materndlni uniparentalni dizomie Disorder 4 Case(s)
chromozomu 22
96181 Materndlni uniparentalni dizomie Disorder 15 Case(s)
chromozomu 6
1349 Maternalné dedllcna kardiomyopatie a Disorder 2 Family(ies)
ztrata sluchu
320360 Maternalné dédicna spasticka Disorder 5 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
paraplegie
2470 Matthewlv-Woodtiv syndrom Disorder 43 Case(s)
3109 Mayeruv-Roklt?nskeho-Kusteruv- Disorder 11.0 BP
Hauser{v syndrom
Mayertiv-Rokitanského-Kiistertv- Subtype of 1.0 BP*
2578 o .
Hauserliv syndrom, typ 2 disorder
57782 Mazabraudlv syndrom Disorder >4 Case(s)
o I . 0.55 P*
562 McCunetv-Albrightiv syndrom Disorder
2 Family(i
2471 McDonoughovych syndrom Disorder amily(ies)
2473 McKusicktiv-Kaufmantiv syndrom Disorder 90 Casefs)
59306 McLeodiiv neuroakantocytoticky Disorder 100 Case(s)
syndrom
3097 Meachamové syndrom Disorder 13 Case(s)
564 MeckelGv syndrom Disorder 4.0 BP
*
564 MeckelGv syndrom Disorder 2.6 BP
2476 Medeirové-Dennistiv-Donnaiové Disorder 3 Case(s)
syndrom
370127 Medichav syndrgm obrovskych Disorder 3 Case(s)
desticek
57196 Medialni konde.nzuuu osteitida Disorder 58 Case(s)
klavikuly
2699 Medianni nodulus horniho rtu Disorder 4 Family(ies)
7
2006 Medianni rozstép rtu/mandibuly Disorder 0 Case(s)
*
616 Meduloblastom Disorder 0111
*
616 Meduloblastom Disorder 10Pp
. . Ceta £ S14 . 5.0 P*
1332 Medularni karcinom Stitné zlazy Disorder
" . Y . 0.22 I*
1332 Medularni karcinom stitné zlazy Disorder
250 Ci
98954 Meesmannova dystrofie rohovky Disorder ase(s)
2478 Megaloencefallc!(a,Ietlxk?encefalf:patle Disorder 100 Case(s)
se subkortikalnimi cystami
314376 Mekoniovy ileus zplsobeny deficitem Disorder 16 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
guanylatcyklazy 2C
. 10 P
87503 Meledova choroba Disorder
2482 Melhemuv-Fahliiv syndrom Disorder 2 Case(s)
2484 Melnicklv-Needlestiv syndrom Disorder 70 Case(s)
*
2485 Melorheostéza Disorder 0.09 P
1879 Melorheostdza s osteopoikilézou Disorder > Family(ies)
Membranoproliferativni
" . Subt f 0.15 /*
329918 glomerulonefritida nezprostfedkovana u. ype o
. . disorder
imunoglobuliny
592574 Menkeho-Hennekamiv syndrom Disorder 27 Case(s)
*
565 Menkesova nemoc Disorder 0.33 BP
166108 Mentalni retardace, Birk{v-Barelliv typ Disorder 1 Family(ies)
o . 2
3080 Mentalni retardace, Wolffav typ Disorder Case(s)
- . . 5 C
3079 Mentalni retardace, typ Buenos-Aires Disorder ase(s)
157801 Mesoaxialni synost'otlcka soyndaktylle s Disorder 6 Family(ies)
redukci falangi
1836 Mesomelicka dysplazie, Kantaputriav Disorder 5 Family(ies)
typ
2499 Metachondromatéza Disorder 25 Case(s)
*
512 Metachromaticka leukodystrofie Disorder 1.47 BP
s 0. . . 0.1 p*
512 Metachromaticka leukodystrofie Disorder
1040 Metafyzarni anadysplazie Disorder 27 Case(s)
. c. . 16 Ci
33067 Metafyzarni chondrodysplazie Jansen Disorder ase(s)
166035 Metafyzajrn?|_chc.)ndrodyspla2|e s Disorder 12 Case(s)
retinitis pigmentosa
166038 Metafyzarni chondrodysplazie, Kaitiltv Disorder 2 Case(s)
typ
2501 Metafyzarni ch?ndrodysplane, Disorder 18 Case(s)
Spahriiv typ
sy . . 0.06 I*
213531 Metaplasticky karcinom prsu Disorder

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence

(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

1
2635 Metatropicka dysplazie Disorder 81 Case(s)
‘ - . 0.2 BP*
2635 Metatropicka dysplazie Disorder
1923 Methimazolova embryopatie Disorder 40 Case(s)
28 Methylm'allc’)novaj acu:!emle Disorder 192 Case(s)
odpovidajici na vitamin B12
Methylmalonova acidemie s Subtype of 2 Case(s)
369955 L .
homocystinurii, typ cblJ disorder
Methylmalonova acidemie s Subtype of 18 Case(s)
369962 L .
homocystinurii, typ cbIX disorder
Methylmalonova acidurie zplisobena
. . . 5 Case(s)
280183 poruchou v transkobalaminovém Disorder
receptoru
Methylmal 3 acidémi
ethy r:na’onov.a acn.d emie Subtype of 450 Case(s)
79312 nonresponsivni na vitamin B12, typ .
disorder
mut-
Methylmalonova acidémie responsivni Subtype of 60 Case(s)
79310 . .
na vitamin B12, typ cblA disorder
2 Methylmalonova? augemle s Disorder 500 Case(s)
homocystinurii
Methylmalonova acidémie s Subtype of 500 Case(s)
79282 L .
homocystinurii, typ cbIC disorder
Methylmalonova acidémie s Subtype of 17 Case(s)
79283 N .
homocystinurii, typ cbID disorder
Methylmalonova acidémie s Subtype of 15 Case(s)
79284 L .
homocystinurii, typ cbIF disorder
Methyl.m-alonova acidémie zplisobena ‘ 7 Casel(s)
308425 deficitem methylmalonyl-CoA- Disorder
epimerazy
29 Mevalonova acidurie Su!atype of 30 Case(s)
disorder
2497 Mezomelicka d\v/sp.lane hornich Disorder 4 Case(s)
koncetin
2557 Mietenslv syndrom Disorder 9 Case(s)
1943 Migrujici fokalni epilepsie u kojenct Disorder 3 Case(s)
2558 Mikatiho-Najjartiv-Sahliové syndrom Disorder > Casefs)
2510 Mikro syndrom Disorder 203 Case(s)
85172 Mlkroclefallcka cisteot:lysplf\stlcka Disorder 4 Case(s)
dysplazie, Sauliv-Wilsonuv typ
2636 Mikrocefalické osteodysplastické Disorder 53 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

primordialni trpaslictvi, typy I a Il

Mikrocefalické primordialni trpaslictvi . 10 Case(s)
2922 o . . . D
329228 zpusobené ZNF335 deficitem isorder
319671 Mikrocefalické prlm.ordlalnl trpaslictvi, Disorder 10 Case(s)
Alazamiho typ
319675 Mikrocefalické prlm?rdlalnl trpaslictvi, Disorder 2 Case(s)
Dauberiv typ
2643 Mikrocefalické prlm_ordlallm trpaslictvi, Disorder 2 Case(s)
typ Toriellové
217026 Mikrocefalicky fat.:lok.ardlc?flo(eletalnl Disorder 5 Case(s)
syndrom, Hadziselimoviciiv typ
*
83463 Mikrocie Disorder 13.0 8P
83463 Mikrocie Disorder 15.5 BP
83642 Mikrocytarni anvemle s pretizenim jater Disorder 3 Case(s)
Zelezem
284169 Mikrodelegni syndrom 10p11.21p12.31 | “ubtype of 19 Case(s)
disorder
313884 Mikrodelecni syndrom 12p12.1 Su!)type of 11 Case(s)
disorder
94063 Mikrodelecni syndrom 12q14 Disorder 22 Case(s)
289513 Mikrodelecni syndrom 12¢q15q21.1 Disorder 6 Case(s)
412035 Mikrodelecni syndrom 13g12.3 Disorder 3 Case(s)
401935 Mikrodelecni syndrom 14¢24.1q24.3 Disorder 3 Case(s)
199318 Mikrodelecni syndrom 15¢q13.3 Disorder 246 Case(s)
94065 Mikrodelecni syndrom 1524 Su!atype of 30 Case(s)
disorder
500055 Mikrodele&ni syndrom 16p13.2 Subtype of 6 Case(s)
disorder
352629 Mikrodelecni syndrom 16q24.1 Disorder 42 Case(s)
97685 Mikrodelecni syndrom 17q11 Su!atype of 170 Case(s)
disorder
*
363958 Mikrodelegni syndrom 17g21.31 Subtype of 182 p
disorder
529962 Mikrodelecni syndrom 17¢24.2 Disorder 19 Case(s)
357001 Mikrodelecni syndrom 19p13.13 Disorder 7 Casefs)
217346 Mikrodelecni syndrom 19q13.11 Disorder 12 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické tdaje — Rijen 2024 - Vyddni 1

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

95



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

Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
293948 Mikrodelecni syndrom 1p21.3 Disorder 9 Case(s)
401986 Mikrodele¢ni syndrom 1p31p32 Disorder 5 Case(s)
456298 Mikrodelecni syndrom 1p35.2 Disorder 2 Case(s)
238769 Mikrodelecni syndrom 1q44 Disorder 100 Case(s)
313781 Mikrodele¢ni syndrom 20p13 Disorder 4 Case(s)
444051 Mikrodelecni syndrom 20q11.2 Disorder 11 Case(s)
*
567 Mikrodelecni syndrom 22q11.2 Disorder 9.6 BP
567 Mikrodelecni syndrom 22q11.2 Disorder 375 BP
363680 Mikrodelecni syndrom 2p13.2 Disorder 2 Case(s)
163693 Mikrodelecni syndrom 2p21 Disorder 7 Case(s)
369881 Mikrodelecni sYndr.om 2p21 bez Disorder 2 Case(s)
cystinurie
228402 Mikrodelecni syndrom 2¢23.1 Disorder 18 Case(s)
1617 Mikrodelecni syndrom 2q24 Su!)type of 23 Case(s)
disorder
1001 Mikrodele¢ni syndrom 2q37 Disorder 115 Case(s)
435638 Mikrodelecni syndrom 3p25.3 Disorder 8 Case(s)
356947 Mikrodelecni syndrom 3q26q27 Disorder 4 Case(s)
397695 Mikrodele&ni syndrom 3g27.3 Disorder 7 Case(s)
238750 Mikrodele¢ni syndrom 4q21 Disorder 14 Case(s)
228384 Mikrodelecni syndrom 5q14.3 Su!atype of 40 Case(s)
disorder
Mikrodelecni syndrom 5¢31.3
314655 zahrnujici tézkou novorozeneckou Su!atype of 7 Case(s)
s .. disorder
hypotonii, zachvaty a encefalopatii
284160 Mikrodelecni syndrom 8qg21.11 Disorder 13 Case(s)
178303 Mikrodelecni syndrom 8q22.1 Disorder 6 Casefs)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni " prevalence/incidence . P . . .y
klasifikace pripadu ci rodin
(/100 000)
324313 Mikrodelecni syndrom 9p13 Disorder 4 Case(s)
Mikrodelecni syndrom 9q21 zahrnuijici
neurovyvojové poruchy, kraniofacialni Subtype of 2 Case(s)
352665 . ., - .
dysmorfismus, srdecni vadu a dysplazii disorder
kycelniho kloubu
531151 Mikrodele¢ni syndrom 9q21.13 Disorder 10 Case(s)
401923 Mikrodele¢ni syndrom 9q31.1gq31.3 Disorder 2 Case(s)
495818 Mikrodelecni syndrom 9q33.3q34.11 Disorder 4 Case(s)
300305 Mikroduplikacni syndrom 11p15.4 Disorder 1 Family(ies)
96078 Mikroduplikaéni syndrom 16p13.3 Disorder 27 Case(s)
217385 Mikroduplikacni syndrom 17p13.3 Disorder 50 Case(s)
139474 Mikroduplikacni syndrom 17q11.2 Disorder 7 Case(s)
447980 Mikroduplikagni syndrom 19p13.3 Disorder 6 Case(s)
1727 Mikroduplikacni syndrom 22q11.2 Disorder 216 Case(s)
313947 Mikroduplikac¢ni syndrom 2g23.1 Disorder 2 Case(s)
294026 Mikroduplikacni syndrom 2g31.1 Disorder 2 Case(s)
96095 Mikroduplikaéni syndrom 3g26 Disorder 100 Case(s)
329802 Mikroduplikacni syndrom 5p13 Disorder 7 Case(s)
314034 Mikroduplikacni syndrom 7p22.1 Disorder > Case(s)
96121 Mikroduplika¢ni syndrom 7q11.23 Disorder 163 Case(s)
228399 Mikroduplikacni syndrom 8q12 Disorder 4 Case(s)
1106 Mikroftalmie s anomaliemi koncetin Disorder 35 Family(ies)
139471 Mikroftalmie s anorI\alleml mozku a Disorder 2 Family(ies)
prstt
. . . . 1.0 /*
727 Mikroskopicka polyangiitida Disorder
727 Mikroskopicka polyangiitida Disorder 4.2843 P

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
2
289522 Mikrotriplikace 11g24.1 Disorder Case(s)
. . o . 0.1 /*
98919 Miller-Fischertv syndrom Disorder
*
531 Millertiv-Diekertiv syndrom Disorder 1.0 BP
o . 1
631248 Mitchelliv syndrom Disorder 5 Case(s)
I_Vlltochon'drlalnl h’ypertroflffka’ . 8 Case(s)
314637 kardiomyopatie s laktatovou acidézou, Disorder
zptisobena deficitem MTO1
2598 Mlthchondrla!nl ’myo’paFle a Disorder 7 Case(s)
sideroblasticka anémie
Mitochondrialni 0.1 p*
298 neurogastrointestinalni Disorder )
encefalomyopatie
Mitochondrialni syndrom zahrnujici 9 Case(s)
502423 myopatii, mozeckovou ataxii a Disorder
pigmentovou retinopatii
< — - "
653 Mnohocetna endokzrmnl neoplazie, typ Disorder 29 P
166029 I\flvnohocetn'a\ ePlfyzarnl ¢’:|Y.f.pla2|e s Disorder 3 Case(s)
tézkou proximalni dysplazii femuru
166024 Mnohocetna eplfyzafnl dysplazie, Al- Disorder 4 Case(s)
Gazaliové typ
166016 Mnohocetna epifyzarni dysplazie, Disorder 2 Case(s)
Lowryho typ
166032 Mnohocetna .er'nfy.zajrnl dysplazie, s Disorder 2 Case(s)
miniepifyzou
‘o . . 18 Family(i
93311 Mnohocetna epifyzarni dysplazie, typ 5 Disorder amily(ies)
. . . . 3.0 P*
321 Mnohocetna osteochondromatdza Disorder
v P . P . . 3.7 P*
102 Mnohocetna systémova atrofie Disorder
o . ‘ . . 1.8 1
102 Mnohocetna systémova atrofie Disorder
. . . ‘ . . 35 P
102 Mnohocetna systémova atrofie Disorder
Mnohocetna systémova atrofie Subtype of 2.4 P*
98933 . , .
parkinsonského typu disorder
324299 Mnoh?cetm? paragang'lloTy Disorder 2 Case(s)
asociované s polycytémii
2300 Mnohocetné stirevni atrézie Disorder 4.05 BP
254519 Mnohocetné vrozené anomalie Disorder 84 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

zplisobené defektem maternalni
exprese 14q32.2
‘o . 6.0 /
29073 Mnohocetny myelom Disorder
‘o . 2.4 |*
29073 Mnohocetny myelom Disorder
11.9 p*
29073 Mnohocetny myelom Disorder 9
65748 Mnohocetny se'bet\oua skvamozni Disorder 100 Case(s)
epiteliom
‘o g e . 154 C
585 Mnohocetny sulfatazovy deficit Disorder ase(s)
v (e . 02 P
585 Mnohocetny sulfatazovy deficit Disorder
1.0 BP
16 Modry ¢ipkovy monochromatismus Disorder 0
- . . . i0pP
16 Modry ¢ipkovy monochromatismus Disorder
570 Moebitiv syndrom Disorder 300 Case(s)
o . . . 1
52368 Mohriiv-Tranabjaergové syndrom Disorder 91 Case(s)
228423 Monocytop.eme slnachylnostl k Disorder 22 Case(s)
infekcim
2565 Mononenové-Karnesové-Senactiv Disorder 1 Family(ies)
syndrom
*
1598 Monozomie 18p Disorder 2.0 BP
1600 Monozomie 18q Disorder 2.5 BP
574 Monozomie 21 Disorder >0 Case(s)
48652 Monozomie 22q13 Disorder 200 Case(s)
77301 Monozomie 9¢g22.3 Disorder 42 Case(s)
261476 Monozomie Xp21 Disorder 100 Case(s)
*
707 Mor Disorder 2.21
83467 Morvantv syndrom Disorder 60 Case(s)
3347 Mouniertv-Kithndv syndrom Disorder 300 Case(s)
*
2152 Mowativ-Wilsonové syndrom Disorder 1.7 BP

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
. I*
2573 Moyamoya onemocnéni Disorder 0.035
2574 Moynahanlv syndrom Disorder 26 Case(s)
1723 Mozaika trizomie 2 Disorder 22 Case(s)
100071 Mozaika trizomie 4 Disorder 6 Case(s)
1747 Mozaika trizomie 7 Disorder 31 Case(s)
99776 Mozaika trizomie 9 Disorder 50 Case(s)
1692 Mozaikova forma trizomie 1 Disorder 1 Case(s)
1708 Mozaikova forma trizomie 16 Disorder 226 Case(s)
1711 Mozaikova forma trizomie 17 Disorder 31 Case(s)
*
251582 Mozkova gliomatéza Disorder 0.01/
s . . . 0.85 I*
398961 Mucinézni adenokarcinom ovaria Disorder
424053 Mucinézni cystadenokarcinom Disorder 0.01 /
pankreatu
575 Muckletiv-Wellstiv syndrom Disorder 200 Case(s)
566943 Mueller-Weiss syndrom Disorder 277 Case(s)
53271 Muenketiv syndrom Disorder 3.33 BP
. . 0.34 BP*
576 Mukolipidéza, typ Il Disorder
. I*
577 Mukolipidéza, typ Il Disorder 0.985
*
577 Mukolipidéza, typ Il Disorder 29.55 P
s Subtype of 13.0 P
423461 Mukol , 1 alf .
346 ukolipidéza, typ Il alfa/beta disorder
*
579 Mukopolysachariddza, typ 1 Disorder 1.0 BP
579 Mukopolysachariddza, typ 1 Disorder 0.82 BP
s . 0.5 p*
579 Mukopolysacharidéza, typ 1 Disorder
.7 BP*
580 Mukopolysachariddza, typ 2 Disorder 0.7 BP

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
580 Mukopolysacharidéza, typ 2 Disorder 0.68 BP
. . 0.2 p*
580 Mukopolysachariddza, typ 2 Disorder
Mukopolysachariddza, typ 2, tézka Subtype of 0.4 BP*
217085 .
forma disorder
*
581 Mukopolysacharidéza, typ 3 Disorder 0.87 BP
- . 0.3 P*
581 Mukopolysacharidéza, typ 3 Disorder
. Subtype of 15.0 p*
297 Mukopol h , 4A .
30929 ukopolysachariddza, typ disorder
.16 BP*
583 Mukopolysachariddza, typ 6 Disorder 0.16
.16 P*
583 Mukopolysachariddza, typ 6 Disorder 0.16
. . 0.01 pP*
584 Mukopolysacharidéza, typ 7 Disorder
*
582 Mukopolysacharidéza, typ IV Disorder 0.45 BP
.07 BP
582 Mukopolysacharidoéza, typ IV Disorder 0.0
. . 27.6 P*
582 Mukopolysacharidéza, typ IV Disorder
139436 Multicentricka retikulohistiocytdza Disorder 200 Case(s)
23.26 BP
1851 Multicysticka dysplazie ledvin Disorder 3.26
3282 Multifokalni atrialni tachykardie Disorder 0.67 BP
. frs I . . 15 P
641 Multifokalni motoricka neuropatie Disorder
404463 Multisystémové ’postlzefn s dysfunkci Disorder 7 Case(s)
hladké svaloviny
659 Mutllu1|'0 riialtncfplantarrfl kt’era.toderma Disorder 73 Case(s)
s perioralnimi keratotickymi plaky
*
589 Myasthenia gravis Disorder 171
589 Myasthenia gravis Disorder 7.77 P
20. *
589 Myasthenia gravis Disorder 0.0 P
0.53 /
589 Myasthenia gravis Disorder
. i - . 1.0 /*
824 Myelofibrdza s myeloidni metaplazii Disorder

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni ) v prevalence/incidence . pu . Iv, ¥ .y
klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
. sy _— . 3.0 P*
824 Myelofibréza s myeloidni metaplazii Disorder
*
86850 Myeloidni sarkom Disorder 0.02.1
411703 Mykobakterialni plllcnlllnfekce, Disorder 6.0 P
netuberkulézni
2
268249 Mykofenolatova embryopatie Disorder > Case(s)
86909 Myoklonicka epilepsie u kojenctl Disorder 106 Case(s)
536516 Myopaticky Ehlers-Danlosiv syndrom Disorder 8 Case(s)
Myopatie s inkluznimi télisky s o
52430 Pagetovou kostni chorobou a Disorder 26 Family(ies)
frontotemporalni demenci
397937 Myopatie s polyglukanovymi télisky, Disorder 11 Case(s)
typ 1
456369 Myopatie s polyglukosanovymi télisky, Disorder 15 Case(s)
typ 2
98908 Myopatie s ukl.ad.arzlm neutralnich Disorder 36 Case(s)
lipid
Myopatie zptisobena pretizenim . 4 Case(s)
88635 kalsekvestrinem a SERCA1 proteinem Disorder
. . . 5.0 p*
273 Myotonicka dystrofie, typ 1 Disorder
. . . 125 P
273 Myotonicka dystrofie, typ 1 Disorder
. . . 1.0 p*
606 Myotonicka dystrofie, typ 2 Disorder
- . T . 0.5 p*
611 Mpyozitida s inkluznimi télisky Disorder
*
99967 Myxoidni liposarkom SuPtype of 0.1 1
disorder
*
169799 Mirna hemofilie B Su!atype of 0.6 P
disorder
2608 N syndrom Disorder 3 Case(s)
443162 NDE1-vazana mikrohydranencefalie Disorder 1 Family(ies)
464366 NEK9-vazana IetlaI‘nl skeletalni Disorder 5 Case(s)
dysplazie
527497 NKX6-vazan.a .autvoz,omalne reces_lvnl Disorder 25 Case(s)
hypomyelinizacni leukodystrofie
3032 NPHP3-vazany syndrom podobny Disorder 10 Case(s)
Meckelovu
141096 Nadpocetna nostrila Disorder 32 Case(s)

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

udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
1450 Nadpocetny ring/marker chromozom 8 Disorder 8 Case(s)
69087 Naegeliho Fraonceschettlho Disorder 0.035 P
Jadassohniiv syndrom
o . 1
245 Nagertiv syndrom Disorder 00 Case(s)
627 Nancelv-Horanové syndrom Disorder 196 Case(s)
. . 30.0 P*
2073 Narkolepsie s kataplexii Disorder
- . . 2.0 P*
150 Nasofaryngealni karcinom Disorder
*
150 Nasofaryngealni karcinom Disorder 0.36 1
2663 Nataliin syndrom Disorder 1 Family(ies)
255229 Navaziska neurohepatopatie Disorder 49 Case(s)
424970 N'edlferencoyarlly kvarcvanTn jatera Disorder 0.015 /
intrahepatalnich Zlu¢ovych cest
. . . L . 0.044 /*
418951 Nediferencovany karcinom jicnu Disorder
. . . s . 0.211 /*
423786 Nediferencovany karcinom zaludku Disorder
. . ; . 0.9 I*
2023 Nediferencovany pleomorfni sarkom Disorder
650 Nedostatek LCAT Disorder 125 Case(s)
*
654 Nefroblastom Disorder 0141
*
654 Nefroblastom Disorder 10.0 BP
654 Nefroblastom Disorder 3.65
- s . 0.15 p*
223 Nefrogenni diabetes insipidus Disorder
93606 Nefrogenni symiir?m’s nepfiméfenou Disorder 21 Case(s)
antidiurézou
363999 Neimunitni hydrops fetalis SuPtype of 42.0 BP
disorder
86830 NekIaS|-f|kova-ne’chron|ckev ] Disorder 0.53 /
myeloproliferativni onemocnéni
s - . 45.0 P
391673 Nekrotizujici enterokolitida Disorder
169095 Nelymfoidni cysticka dysgeneze brzliku Disorder 9 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
141 Nemoc Canavanové Disorder 1.0 BP
- . . 0.5 pP*
35858 Nemoc Grasbeckova-lmerslundové Disorder
401945 NemocvMoy’a-mczya s achalazii s Disorder 9 Case(s)
¢asnym nastupem
93571 Nemoc denznich depozit Su!)type of 0.25 P
disorder
2290 Nemoc inkluze mikrovila Disorder 137 Case(s)
f
79292 Nemoc rybich oci Su!)type ° 30 Case(s)
disorder
Voo wp s . . 6.6 P*
50839 Nemoc z kocic¢iho skrabnuti Disorder
100024 Nemoc z tézkych fetézci Mu Su?type of 35 Case(s)
disorder
100025 Nemoc z tézkych fetézca alfa Su!)type of 400 Casef(s)
disorder
100026 Nemoc z tézkych fetézci gama Su!)type of 120 Casefs)
disorder
398109 Neonatalni AIHA Disorder 2 Case(s)
4
398097 Neonatalni antifosfolipidovy syndrom Disorder 34 Case(s)
398117 Neonatalni dermatomyozitida Disorder 3 Case(s)
Neonatalni encefalomyopatie,
11
457185 kardiomyopatie a syndrom respiracni Disorder Case(s)
tisné
446 Neonatalni hemochromatoéza Disorder 35 Case(s)
398127 Neonatalni sklerodermie Disorder 6 Case(s)
294023 Neonatalni zanethvcva onemocnéni klize Disorder 3 Case(s)
a stiev
Neonatalni zavazné kardiopulmonalni 3 Case(s)
466784 selhani z divodu defektu Disorder
mitochondrialni metylace
*
94058 Neovaskularni glaukom Disorder 244 P
— - T ¥
209989 Neeapl,l?rnl kvarcmom’mocovevho Disorder 370 P
méchyre z pfechodnych bunék
314647 Neprogreswn! ce,rebelarm,atame s Disorder 15 Case(s)
mentalni retardaci
90031 Nesferocytarni hemolyticka anémie Disorder 17 Family(ies)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri

klasifikace

Odhadovana

prevalence/incidence

(/100 000)

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

zplUsobena deficitem hexokinazy
280576 Nestoruv-Guillermtiv progeroidni Disorder 2 Case(s)
syndrom
620139 Nesyndromlck? umfron?osfenmdalnl Disorder 0.0136 P
kraniosynostéza
620102 Nesyndrorr.ucka unllforonarnl Disorder 0.1049 P
kraniosynostdza
620113 Nesyndrom!cka unlla’mbd0|dn| Disorder 0.0442 P
kraniosynostéza
*
634 Nethertontiv syndrom Disorder 0.5 BP
*
634 Nethertontiv syndrom Disorder 0.5 P
2672 Neuhauserav-Eichnerdv-Opitzav Disorder 5 Case(s)
syndrom
*
635 Neuroblastom Disorder 11.0F
635 Neuroblastom Disorder 1.26 1
*
635 Neuroblastom Disorder >-8 BP
397725 Neurodegenerace ?socmvana COASY Disorder 2 Case(s)
proteinem
289560 N.eurodeg.enerace a.sloc!ovana s ) Disorder 01P
proteinem mitochondridlni membrany
iana *
157850 Neurodegenerlac.e s’pOJena S Disorder 0.15 P
pantotenatkinazou
Neurodegenerace zplsobena deficitem . 20 Case(s)
D
88639 3-hydroxyisobutyryl-CoA hydrolazy isorder
Neurodegenerativni syndrom
217382 zpUsobeny deficitem transportu Disorder 3 Case(s)
cerebralnich folath
33445 Neuroekt?defrmalm o Disorder 20 Case(s)
melanolysosomalni onemocnéni
2673 Neurofaciodigitorenalni syndrom Disorder 3 Case(s)
157846 Neuroferitinopatie Disorder 90 Case(s)
21.3 pP*
636 Neurofibromatodza, typ 1 Disorder 3
3 B
636 Neurofibromatoéza, typ 1 Disorder 33.3 BP
' , . 1.7 P*
637 Neurofibromatéza, typ 2 Disorder
85146 Neurogenni skapulopoeronealnl Disorder 15 Case(s)
syndrom, Kaeseriv typ

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
*
2481 Neurokutanni melanocytdza Disorder 1.25 P
137754 Neurologické st_avy sptfjene s deficitem Disorder 15 Case(s)
aminoacylazy 1
163746 Neurologicky Waardenburgiv-Shahlv Disorder 40 Case(s)
syndrom
306577 Neuropatie ma'\’lych )/Iakc’en SOUVI’S?]ICI s Disorder 8 Case(s)
kanalopatii sodikovych kanala
139512 Neuropatie s poruchou sluchu Disorder 1 Family(ies)
. . . 4.2 p*
137596 Neurotroficka keratopatie Disorder
521426 Neurovyvojova porucha asociovana s Disorder 15 Case(s)
PLAA
2671 Neulv-Laxové syndrom Disorder 91 Case(s)
Neziskany kombinovany deficit
1
231720 hormonu hypofyzy s abnormalitami Disorder 3 Case(s)
patere
; : . 1.0 P*
646 Niemannova-Pickova nemoc, typ C Disorder
1.0 BP
647 Nijmegen breakage syndrom Disorder 0
443098 Nitrolebni hyperostéza Disorder 13 Case(s)
86893 Nodulavrm Hodgkintv Iyn:fom s Disorder 0.12 /
pfevahou lymfocytu
Py ’ . o *
86893 Nodulavrnl Hodgkintiv Iyn:fom s Disorder 0.095 /
prevahou lymfocytl
— — ) -
2337 Non-epidermolyticka palmoplantarni Disorder 25 P
keratoderma
329883 Non-hypoprotelnemlck-a\ hypertroficka Disorder 1 Family(ies)
gastropatie
. ” TRV "
363494 Non-seminomovy germinalni nador Disorder 1.21 1
varlat
363494 Non-seminomovy germinalni nador Disorder 33.53
varlat
500 Noonanc')v.e s:ynfirc-)m-s mnohocet'nyml Disorder 296 Case(s)
lentigindznimi pigmentacemi
649 Norrieho choroba Disorder 400 Casefs)
Novorozenecka epilepticka
4C
557064 encefalopatie z glutaminazového Disorder ase(s)
deficitu
619363 Novoro_zenecke tez!(e multlsysvte’move Disorder 15 Case(s)
autoinflamatorni onemocnéni se

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
zvySenym IL18
641829 Novorozenecky kompartment syndrom Disorder 60 Case(s)
79141 Numularni (pemzkov’a) palmoplantarni Disorder 2 Family(ies)
keratéza
331226 Nachylnost k mfe'k?l zplisobena TYK2 Disorder 8 Case(s)
deficitem
2760 OSLAM syndrom Disorder 3 Case(s)
397615 Obezita zpusobena deficitem CEP19 Su!)type of 15 Case(s)
disorder
Obezita zpusobena deficitem Subtype of 16 Case(s)
71528 p .
prohormon konvertazy | disorder
Obezita zplGsobena deficitem Subtype of 7 Case(s)
71526 . . .
proopiomelanokortinu disorder
Obezita zplGsobena vrozenym Subtype of 30 Case(s)
66628 . .
nedostatkem leptinu disorder
*
1848 Oboustranna ageneze ledvin Su!)type of 1.7 8P
disorder
1980 Obm:lstrar!na kalcindza Disorder 200 Case(s)
striopallidodentata
*
251579 Obrovskobunéény glioblastom Su?type of 0.021
disorder
363976 Obrovskobunécny nador kosti Disorder 0.1404 1
2704 Ochoaliv syndrom Disorder 100 Case(s)
77295 Odontoleukodystrofie SuF)type of 4 Case(s)
disorder
1811 Odontomikronychialni dysplazie Disorder > Case(s)
2721 Odontoonychodermalni dysplazie Disorder 30 Case(s)
2723 Odontotrichomelicky syndrom Disorder 4 Case(s)
69082 Odontotrichoungvodigitopalmarni Disorder 21 Case(s)
syndrom
- - -
391655 Off perlody}x Pfr!(mson?vy’l c’hvoroby Disorder 4,15 P
neodpovidajici na oralni lécbu
2741 Oftalmomandibulomelicka dysplazie Disorder 3 Case(s)
75382 Oguchiho nemoc Disorder 50 Case(s)
280640 Okapltalnl_pachyg.yrle a Disorder 3 Case(s)
polymikrogyrie
411527 Okluze centralni sitnicové Zily Disorder 28.0 P*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
398156 Okuloaurikulofrontonazalni syndrom Disorder 41 Case(s)
157962 Okuloaurlkularn: syndrom, Disorder 5 Case(s)
Schorderetiiv typ
2707 Okulocerebrofaa?lnl syndrom, Disorder 19 Case(s)
Kaufmanav typ
1647 Okulocerebrokutanni syndrom Disorder 38 Case(s)
2710 Okulodentodigitalni dysplazie Disorder 243 Case(s)
2709 Okulodentalni syndrt’)m, typ Disorder 1 Family(ies)
Rutherfurdové
1876 Okulogastromtestl.nalnl svalova Disorder 1 Family(ies)
dystrofie
611201 Okulogastrointestinalni-neurovyvojovy Disorder 7 Case(s)
syndrom
Okulokutanni albinismus typ 1 s Subtype of 10 Case(s)
352734 C e . .
minimalnim mnoZstvim pigmentu disorder
Okulokutanni albinismus typ 1, citlivy Subtype of 10 Case(s)
352737 .
na teplotu disorder
PV . 2 Case(s)
597733 Okulokutanni albinismus typu 8 Disorder
PRI . 25 P
352731 Okulokutanni albinismus, typ 1 Disorder
79431 Okulokutanni albinismus, typ 1A Su!)type of 13 P
disorder
79434 Okulokutanni albinismus, typ 1B SuF)type of 13 P
disorder
VT . 255 P
79432 Okulokutanni albinismus, typ 2 Disorder
VT . 10P
79435 Okulokutanni albinismus, typ 4 Disorder
370091 Okulokutanni albinismus, typ 5 Disorder 1 Family(ies)
370097 Okulokutanni albinismus, typ 6 Disorder 1 Case(s)
352745 Okulokutanni albinismus, typ 7 Disorder 9 Case(s)
1794 Okulomaxilofacialni dysostéza Disorder 4 Case(s)
o . 50 Ci
1125 Okulomotoricka apraxie, Coganuv typ Disorder ase(s)
2713 Okuloosteokutanni syndrom Disorder 3 Casefs)
99806 Okulootodentalni syndrom Disorder 1 Family(ies)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
2714 Okulopalatocerebralni syndrom Disorder 5 Case(s)
557003 Okuloskeletodentdlni syndrom Disorder 5 Case(s)
2717 Okulotrichoanalni syndrom Disorder 20 Case(s)
2718 Okulotrichodysplazie Disorder 2 Case(s)
1000 Oku.I:'n:nl albln.lsmus’s E)ozdne Disorder 9 Case(s)
nastupujici senzorineuralni hluchotou
85410 Ollgoa.rt'lkularm form'a.juvenllm Disorder 205 P
idiopatické artritidy
. . . 0.25 |*
251627 Oligodendrogliom Disorder
75378 Oligokonalni trichromazie Disorder 14 Case(s)
2920 Olivertiv syndrom Disorder 7 Case(s)
39041 Omenntyv syndrom Disorder 25 Case(s)
*
660 Omfalokéla Disorder 11.7 BP
2733 Omodysplazie Disorder 30 Case(s)
99825 Onemocnéni zptisobené virem Nipah Disorder 556 Case(s)
352540 Onkogenni osteomalacie Disorder 400 Case(s)
300504 Onychocytarni matrikom Disorder 5 Case(s)
300512 Onychomatrikom Disorder 50 Case(s)
3034 Opozdéna membrandzni osifikace Disorder 2 Family(ies)
lebky
313892 Opoidéni vyvoje a Feci zptisobené Subtype of 14 Case(s)
SOXS5 deficitem disorder
329195 _ (?po’zdem vyvoje s poruc!‘no? o Disorder 22 Case(s)
autistického spektra a nestabilni chizi
Opozidény motoricky vyvoj zptisobeny . 53 Case(s)
2 1 D
>4516 defektem paternalni exprese 14¢g32.2 isorder
Opoidény rist zplsobeny deficitem
73272 rustového faktoru 1 podobného Disorder > Casefs)
inzulinu
2746 Opsismodysplazie Disorder 30 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
508501 Orofaccmdlgltalm syndrom s malxm Disorder 3 Case(s)
vzrustem a brachymezofalangii
s e o . 1.2 BP*
2750 Orofaciodigitalni syndrom, typ 1 Disorder
434179 Orofaciodigitalni syndrom, typ 14 Disorder 2 Family(ies)
2751 Orofaciodigitalni syndrom, typ 2 Disorder 20 Case(s)
2753 Orofaciodigitalni syndrom, typ 4 Disorder 29 Case(s)
2919 Orofaciodigitalni syndrom, typ 5 Disorder 12 Case(s)
2755 Orofaciodigitalni syndrom, typ 8 Disorder 20 Casef(s)
1
141007 Orofaciodigitalni syndrom, typ 9 Disorder 0 Case(s)
*
2764 Osteochondritis dissecans Disorder 35.0 P
.06 P
666 Osteogenesis imperfecta Disorder 8.06
314029 Osteogenesis |n"|perfe'cta s vysokou Disorder 2 Case(s)
kostni denzitou
. . Subtype of 47 Case(s)
21682 f ’ .
6828 Osteogenesis imperfecta, typ 5 disorder
2645 Osteoglofonické trpaslictvi Disorder 7 Case(s)
ickv SENV *
424080 Osteoklasticky obrovskobunécny Disorder 0.001 /
tumor pankreatu
2763 Osteokraniostendza Disorder 30 Case(s)
2777 Osteomezopyknodza Disorder 35 Case(s)
2785 Osteopetroza s r’enalnl tubularni Disorder 100 Case(s)
acidézou
*
668 Osteosarkom Disorder 0231
668 Osteosarkom Disorder 3.17
7
500548 Osteoskleroticka metafyzarni dysplazie Disorder Case(s)
2791 Otodentalni syndrom Disorder 10 Family(ies)
6 C
2793 Otoonychoperonedlni syndrom Disorder ase(s)
90652 Otopalatodigitalni syndrom, typ 2 Disorder 40 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveri Pocet publikovanych
ORPHACode = Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence » ’;dﬁ » rodi:
(/100 000) prip
1427 Otospondylomegaepifyzarni dysplazie Disorder 30 Case(s)
. . 2.0 P*
217064 Otrava 5-fluorouracilem Disorder
- . 0.1 P*
31824 Otrava kolchicinem Disorder
*
330015 Otrava olovem Disorder 23 P
99853 Ovarioleukodystrofie Su!)type of 17 Case(s)
disorder
498488 Overgrowth syndrom s translokaci Disorder 4 Case(s)
2q37
991 PAGOD syndrom Disorder 6 Case(s)
641380 PAPASH syndrom Disorder 20 Case(s)
2825 PARC syndrom Disorder 2 Case(s)
641385 PASS syndrom Disorder 16 Case(s)
99807 PEHO-like syndrom Disorder 10 Case(s)
83628 PELVIS syndrom Disorder 54 Case(s)
313936 PENS syndrom Disorder 13 Case(s)
42642 PFAPA syndrom Disorder 500 Case(s)
319646 PGM1-CDG Disorder 46 Case(s)
443811 PGM3-CDG Disorder 20 Case(s)
42775 PHACE syndrom Disorder 300 Case(s)
2876 PHAVER syndrom Disorder 2 Case(s)
PIEZO1-vazana generalizovana
1
568062 lymfaticka dysplazie s neimunitnim Disorder 0 Case(s)
hydropsem plodu
PLG-vazany hereditani angioedém s Subtype of 105 Case(s)
537072 o . )
normalni funkci Clinh disorder
280356 PLIN1-vaza.na famlllarnl parcialni Disorder 3 Case(s)
lipodystrofie
476394 PMP2 asociovana Charcot-Marie- Disorder 13 Case(s)
Toothova nemoc, typ 1
79083 PPARG-vazana familiarni parcialni Disorder 10 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
lipodystrofie
412066 PRKARIB-v?zana net.JlrocI’eg.er]eratlvnl Disorder 12 Case(s)
demence s intermediarnimi filamenty
544469 PRUNE1-vazany neurologicky syndrom Disorder 48 Case(s)
589515 PL’JM.l-asocmvany syndro'r"n za’hrnujlm Disorder 14 Case(s)
vyvojovou poruchu, ataxii a zachvaty
PURA-vazana tézka neonatalni
f 24
438216 hypotonie, zachvaty a encefalopatie Su!)type ° Case(s)
o . . . disorder
zplisobené bodovymi mutacemi
481152 PYCRZ-.vaz’ana mikrocefalie s” Disorder 18 Case(s)
progresivni leukoencefalopatii
204
2796 Pachydermoperiostosis Disorder 04 Case(s)
4
1952 Pacman dysplazie Disorder Case(s)
. 0.51 /*
180275 Pagetova choroba bradavky Disorder
o . 7
1993 Paitv syndrom Disorder 67 Case(s)
o o . 1
672 Pallistertiv-HallGv syndrom Disorder 00 Case(s)
140966 Palmoplantarrrl k:eratoderma, Disorder 40 Case(s)
Nagashimav typ
317473 Pancytopenie zpisobena mutacemi v Disorder 39 Case(s)
genu IKZF1
677 Pankreatoblastom Disorder 60 Case(s)
Pannikulitida détského véku s 4 Case(s)
251304 uveitidou a systémovou Disorder
granulomatézou
678 Papilloniv-Lefévreho syndrom Disorder 0.25 P
*
319298 Papilarni renalni karcinom Disorder 0141
2808 Paralyza laryngealniho abduktoru Disorder 9 Case(s)
623626 Paraneoplasticka cerebelarni Disorder 0.9553 P
degenerace
. z z . *
623626 Paraneoplasticka cerebelarni Disorder 0.2225 |
degenerace
e . . 0.01
363478 Paratestikularni adenokarcinom Disorder
50 C
2805 Parciadlni pankreaticka ageneze Disorder ase(s)
251290 Parietalni foramina s kleidokranialni Disorder 8 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni " prevalence/incidence . P . . .y
klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
dysplazii
851 Parlsuv-Trousseauu.v typ Disorder 50 Case(s)
trombocytopenie
611237 Parkinsonismus s polyneuropatii Disorder 4 Case(s)
Parkinsonismus zplisobeny deficitem . 4 Case(s)
314632 ATP13A2 Disorder
- - "
2828 Parklnsonovzi\ choroba s casnym Disorder 15.0 P
nastupem
Paroxysmalni dystonicka
2
53583 choreoatetdza s epizodickou ataxii a Disorder 0 Case(s)
spasticitou
4 Family(i
46348 Paroxysmalni extrémni bolest Disorder amily(ies)
s . . . 0.6 P
98809 Paroxysmalni kinezigenni dyskineze Disorder
98810 Paroxysmalni rjon-klnengennl Disorder 01pP
dyskineze
r . . 2.0 P*
447 Paroxysmalni nocni hemoglobinurie Disorder
98811 Paroxyzmalni namahova dyskineze Disorder 50 Case(s)
94083 Partingtonlv syndrom Disorder 2 Family(ies)
2375 Paréza hlasivek SpOjeI"la s mentalni Disorder 20 Case(s)
retardaci
96334 Paternalni uniparentalni dizomie Subtype of 37 Case(s)
chromozomu 14 disorder
96192 Paternalni uniparentalni dizomie Disorder 4 Case(s)
chromozomu 7
2439 Pattersonuv-Stevensontiv-Fontaineuv Disorder 7 Case(s)
syndrom
o . 194
699 Pearsontliv syndrom Disorder 94 Case(s)
. . 0.25 P*
702 Pelizaeusova-Merzbacherova nemoc Disorder
Pelizaeusova-Merzbacherova nemoc, Subtype of 0.17 P*
280219 C .
klasicka forma disorder
Pelizaeusova-Merzbacherova nemoc, Subtype of 0.03 pP*
280210 P .
konatalni forma disorder
Pelizaeusova-Merzbacherova nemoc, Subtype of 0.03 pP*
280224 . p .
pfechodna forma disorder
4C
93333 Pelviskapularni dysplazie Disorder ase(s)
1
254478 Pemfigoidni lichen planus Disorder 00 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
18.0 p*
704 Pemphigus vulgaris Disorder 8.0
. . 7.0 P*
705 Pendrediv syndrom Disorder
49 Penilni ageneze Disorder 80 Case(s)
Periodicka paralyza s distalni
. . . 9 C
397750 motorickou neuropatii s pozdnim Disorder ase(s)
nastupem
397755 Periodicka paraly'za s tranzientnim Disorder 4 Case(s)
compartment-like syndromem
498251 Periodické hor:eclky zavislé na Disorder 5 Case(s)
menstruacnim cyklu
Periodicky syndrom asociovany s 0.1 p*
32960 receptorem pro tumor-nekrotizujici Disorder )
faktor
1
139426 Perioralni myoklonie s absencemi Disorder 0 Case(s)
.0 BP
563 Peripartum kardiomyopatie Disorder 30.0
2849 Perlmaniv syndrom Disorder 30 Case(s)
99885 Permanentni novor.ozenecky diabetes Disorder 0.38 BP
mellitus
2855 Perraultdv syndrom Disorder 124 Case(s)
178509 Perryho syndrom Disorder >3 Case(s)
97341 Perzistentni plakoidni makulopatie Disorder 5 Case(s)
300324 Perzistujici ponhonajInl B-bunécna Disorder 154 Case(s)
lymfocytéza
708 Petersova anomalie Disorder 60 Case(s)
o o . 2.2 BP
2869 Peutzlv-Jeghersiv syndrom Disorder
o o . 0.4 p*
2869 Peutzliv-Jeghersiv syndrom Disorder
*
710 Pfeiffertiv syndrom Disorder 1.0 BP
2871 Pfeiffertiv-Palmuv-TellerGv syndrom Disorder 2 Case(s)
2874 Phakomatosis pigmentokeratotica Disorder 34 Case(s)
498228 Phyllodes tumor prostaty Disorder 90 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
7
487825 Pierpontové syndrom Disorder Case(s)
2670 Piersoniiv syndrom Disorder 98 Case(s)
251205 Plgn?entovan.a ;’)arlaveno.znl Disorder 100 Case(s)
retinochoroidalni atrofie
. - . - . 20.0 P*
66627 Pigmentovana vilonodularni synovitida Disorder
*
251909 Pineoblastom Disorder 0.02 1
*
300385 Pituitarni karcinom Disorder 0.041
s . . 0.87
300385 Pituitarni karcinom Disorder
4
2897 Pityriasis rubra pilaris Disorder 8 Case(s)
439167 Placentarni insuficience Disorder 33.0P
100976 Plavkova ichtyoza Disorder 20 Case(s)
*
454714 Plazmocelularni leukémie Disorder 0.04 1
454821 Pleomorfni adenom slinnych zlaz Su?type of 2.725 1
disorder
*
99969 Pleomorfni liposarkom Su?type of 0.051
disorder
. . 0.01 /*
251607 Pleomorfni xanthoastrocytom Disorder
Pletencova svalova dystrofie . 2 Case(s)
44511 o , . . D
5110 zplisobena deficitem POMK isorder
frs . 0.5 BP*
64742 Pleuropulmonalni blastom Disorder
13.0 P*
449266 Pleuralni empyém Disorder 3.0
A . . 3.1 p*
50251 Pleuralni mezoteliom Disorder
. . . 1.9 /*
50251 Pleurdlni mezoteliom Disorder
Plicni alveolarni proteindza a 5 Casel(s)
572428 hypogamaglobulinémie s nastupem v Disorder
détském véku
64741 Plicni blastom Disorder 350 Case(s)
100 C
199241 Plicni kapilarni hemangiomatodza Disorder ase(s)
217080 Plicni plisriova infekce u pacienti Disorder 22.0 P*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
povaZovanych za rizikové
99050 Plicni tepna vychazejici z aorty Disorder 200 Case(s)
*
31837 Plicni venookluzivni nemoc Disorder 0.015 1
54028 Plummertiv-Vinsontiv syndrom Disorder 25 Casef(s)
90066 Pneumonie zpusobena.lnfeku Disorder 50.0 P
Pseudomonas aeruginosa
221046 Poikilodermie s neutropenii Disorder >0 Case(s)
*
2911 Polandtiv syndrom Disorder 1.5 BP
*
767 Polyarteritis nodosa Disorder 3.16 P
. . 1.9 /*
729 Polycythaemia vera Disorder
*
729 Polycythaemia vera Disorder 300P
453533 Polyendokrinni-polyneuropaticky Disorder 3 Case(s)
syndrom
250972 Polymikrogyrie s hypoplazii zrakového Disorder 4 Case(s)
nervu
Polymikrogyrie zplsobena mutaci v . 36 Case(s)
300573 TUBB2B genu Disorder
. I*
732 Polymyozitida Disorder 0.585
*
732 Polymyozitida Disorder 71Pp
157798 Polypdzni syndrom s hyperplastickymi Disorder 1.0/
polypy
22
269229 Pontinni dysplazie s dorzalni ¢epickou Disorder Case(s)
2254 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 1 Disorder 40 Family(ies)
411493 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 10 Disorder 23 Case(s)
611247 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 11 Disorder 13 Casef(s)
4C
611256 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 12 Disorder ase(s)
3 C
613267 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 13 Disorder ase(s)
1
613274 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 14 Disorder 8 Casefs)
2524 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 2 Disorder 81 Family(ies)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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(/100 000) Prip
97249 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 3 Disorder 3 Family(ies)
166063 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 4 Disorder 10 Family(ies)
166073 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 6 Disorder 10 Casef(s)
284339 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 7 Disorder 4 Case(s)
_ - . 6 C
324569 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 8 Disorder ase(s)
14
369920 Pontocerebelarni hypoplazie, typ 9 Disorder Case(s)
— . _ + . 10.0 P*
90076 Popaleniny druhého a tfetiho stupné Disorder
*
90058 Poranéni michy Disorder 320 F
166286 Porokeratoticky ekrinni névus Disorder 45 Case(s)
. . 0.6 I*
101330 Porphyria cutanea tarda Disorder
. . 4.0 pP*
101330 Porphyria cutanea tarda Disorder
*
79473 Porphyria variegata Disorder 0.008 /
.32 p*
79473 Porphyria variegata Disorder 0.3
Porucha autistického spektra . 60 Case(s)
24 o < 4o D
352490 zpusobena deficitem AUTS2 isorder
Porucha podobna Noonanové
7
2701 syndromu, s fidkymi vlasy ve fazi Disorder 0 Case(s)
anagenu
240760 Porucha podobna nijmegenskému Disorder 1 Case(s)
breakage syndromu
370131 Porucha trombocytl, Whitové typ Disorder 1 Family(ies)
352649 Porucha v-eZ|kuIarn|t.10 transportu Disorder 8 Case(s)
dopamin-serotonin v mozku
300284 Poruchy pojivové tkané zpusob’ene Disorder 2 Case(s)
nedostatkem lysyl-3-hydroxylazy
246 Postaxialni akrofacialni dysostoza Disorder 30 Case(s)
4C
2730 Postaxialni tetramelicka oligodaktylie Disorder ase(s)
281127 Postizeni kize ake'r ty’p'u collodion Disorder 2 Case(s)
baby se spontanni Gpravou

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence

(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

281122 PostiZeni klze t’ypu' c’ollodlon baby se Disorder 25 Case(s)
spontanni tGpravou
PostiZeni svalti, o¢i a mozku s 2 Casel(s)
370997 oboustrannou multicystickou Disorder
leukodystrofii
279947 Postorgasmicka nemoc Disorder 45 Case(s)
443236 Posturajnl orto:statlfk.a tachykardie Disorder 2 Case(s)
zpusobena deficitem NET
52022 Potocké-Shafferové syndrom Disorder 40 Case(s)
) - — *
70568 Potransplantacni lymfoproliferativni Disorder 26.2 P
choroba
*
228371 Potravinovy botulismus Su?type of 0.1 1
disorder
*
217067 Pouchitida Disorder 20°
228227 Pozdni fokalni dermalni elastéza Disorder > Case(s)
. . i . 16 Ci
397606 PrP systémova amyloidoza Disorder ase(s)
*
739 Pradertv-Williho syndrom Disorder 3.1 BP
398069 Praderav-Williho syndrom’zpusobeny Disorder 28 Case(s)
bodovou mutaci
2956 Pratativ-Liberalliv-Goncalvestiv Disorder 2 Case(s)
syndrom
574918 Predlspoozme k’tezk.e .\llrove infekci Disorder 1 Family(ies)
zplisobené deficitem IRF7
*
275555 Preeklampsie Disorder 4s.0 p
Pretibialni dystroficka epidermolysis Subtype of 40 Family(ies)
79410 .
bullosa disorder
Primordialni nanismus s mikrocefalii v . 28 Case(s)
468631 dusledku deficitu RTTN Disorder
2637 Prlmordlallnl o:steodysp.l’astlcke Disorder 150 Case(s)
trpaslictvi s mikrocefalii, typ Il
s o . 48.99 P*
289390 Primarni Sjégrentv syndrom Disorder
e e o . 6.92 |
289390 Primarni Sjégreniv syndrom Disorder
*
186 Primarni biliarni cirhdza Disorder 2571
. 3.0/
186 Primarni biliarni cirhéza Disorder
186 Primarni biliarni cirhdza Disorder 21.05 P

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
*
186 Primarni bilidrni cirhéza Disorder 250 P
*
244 Primarni cilidrni dyskineze Disorder >-0 BP
247522 Primarni C|I|a.rr'||.dys'kmeze asociovanas Disorder 20 Case(s)
retinitis pigmentoza
TP . 6 Case(s)
169464 Primarni deficit CD59 Disorder
98807 Primarni dystonie, typ DYT13 Disorder 8 Case(s)
370103 Primarni dystonie, typ DYT17 Disorder 3 Case(s)
306734 Primarni dystonie, typ DYT21 Disorder 16 Case(s)
464440 Primarni dystonie, typ DYT27 Disorder > Case(s)
22
98805 Primarni dystonie, typ DYT4 Disorder Case(s)
98806 Primarni dystonie, typ DYT6 Disorder >3 Case(s)
48686 Primarni efuzni lymfom Disorder 200 Case(s)
L, . Subtype of 10 Case(s)
93599 Primarni hyperoxalurie, typ 2 disorder
L, . Subtype of 50 Case(s)
93600 P h lurie, typ 3 .
rimarni hyperoxalurie, typ disorder
Primarni hypomagnesémie s
f 72
2196 hyperkalciurii a nefrokalcinézou s Su!atype ° Case(s)
v - e o . disorder
vaznym postizenim oci
Primarni hypomagnezémie s
f 11
31043 hyperkalciurii a nefrokalcinézou bez Su!atype ° 0 Case(s)
“yp e o s disorder
tézkého postizeni oci
Primarni hypomagnezémie s
564178 refrakternimi zachvaty a mentalni Disorder 3 Case(s)
retardaci
30924 Primarni h’yp?magnezer"nu?’se Disorder 100 Case(s)
sekundarni hypokalcémii
306516 Primarni hypomagnez!e s hyperkalciurii Disorder 200 Case(s)
a nefrokalcinézou
75391 Prlmarrll |munode’f|C|'ence s deflsltem’ Disorder 4 Case(s)
NK bunék a adrenalni nedostatecnosti
90023 Primarni |muncfd_ef|C|ence zplsobena Disorder 4 Case(s)
deficitem p14
Primarni imunodeficit zplsobeny . 1 Case(s)
431166 deficitem STAT2 Disorder

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

Uroveri

ORPHACode klasifikace

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

458768 Prlmarr.n |ntralyrr"|fat|cky Disorder 30 Case(s)
angioendoteliom
s s . . 1.5 p*
35689 Primarni lateralni skleréza Disorder
54370 Primarni membranopl.'c?hferatlvnl Disorder 16.0 P
glomerulonefritida
100085 Primarni neuroe_ndokrmm karcinom Disorder 0.2/
jater
238606 Primarni ortostaticky tremor Disorder 390 Case(s)
314566 Primarni progresivni apraxie reci Disorder 16 Case(s)
s o s . . 0.77 I*
171 Primarni sklerozujici cholangitida Disorder
s . - . 81P
171 Primarni sklerozujici cholangitida Disorder
*
171 Primarni sklerozujici cholangitida Disorder 7.84 P
L . -, . 0.65 /
171 Primarni sklerozujici cholangitida Disorder
f .0 P*
314701 Primarni systémova amyloidéza Su!)type ° 300
disorder
— Ty ”
98838 Primarni velkob.une'cny B-lymfom Disorder 50P
mediastina
363649 Progerlmflnl sym.:Ir0m zahrnujici Disorder 21 Case(s)
hypoplazii mandibuly a hluchotu
1
2963 Progeroidni syndrom, typ Pettyové Disorder Case(s)
75373 Progresivni blfokaln.l chorioretinalni Disorder 2 Family(ies)
atrofie
247198 Progresivni cerebelo-cerebralni atrofie Disorder 7 Case(s)
217396 Progre5|.vn| dt’am’yelmlz’acnl ne?ropatle Disorder 4 Case(s)
s bilaterdalni nekrozou striata
352718 Progresivni dystrofie sitnice zPusobena Disorder 5 Case(s)
defektem transportu retinolu
Progresivni encefalopatie s
o < g s . 2
431361 leukodystrofii zptsobena deficitem Disorder Case(s)
DECR
Progresivni familiarni intrahepatalni Subtype of 14 Case(s)
480483 . .
cholestaza, typ 4 disorder
Progresivni familiarni intrahepatalni Subtype of 4 Case(s)
480476 . .
cholestaza, typ 5 disorder
139447 Progresivni Ieu_koencclefalopatle s Disorder 19 Case(s)
kavitacemi
424027 Progresivni myklonicka epilepsie, typ 8 Disorder 4 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
352596 Progresivni myoklon!?ka epilepsie s Disorder 5 Case(s)
dystonii
263516 Progresivni myoklosmcka epilepsie, typ Disorder 9 Family(ies)
402082 Progresivni myoklosmcka epilepsie, typ Disorder 3 Case(s)
280620 Progresivni myoklosnlcka epilepsie, typ Disorder 12 Case(s)
435438 Progresivni myoklo7n|cka epilepsie, typ Disorder 13 Case(s)
457265 Progresivni myoklogmcka epilepsie, typ Disorder 2 Case(s)
2062 Progresivni nelnfekinl predni fuze Disorder 67 Case(s)
obratld
A PP . 2.5 p*
100070 Progresivni nonfluentni afazie Disorder
A PP . 0.7 I*
100070 Progresivni nonfluentni afazie Disorder
447977 Progreslvn’l s!(a;?ul?-humerf)- Disorder 33 Case(s)
peronealni distalni myopatie
Lo _ . 0.65 |/
683 Progresivni supranuklearni obrna Disorder
14.0 P*
683 Progresivni supranuklearni obrna Disorder 0
.26 P
683 Progresivni supranuklearni obrna Disorder >-26
Progresivni supranuklearni obrna s Subtype of 0.6 p*
240103 . g .
kortikobazalnim syndromem disorder
*
2965 Prolaktinom Disorder 0.7 P
. C i . 151
35 Propionova acidémie Disorder
i s . 0.2 p*
35 Propionova acidémie Disorder
. Subt f 0.01 /*
251598 Protoplazmaticky astrocytom u. ype o
disorder
T Nt g . 155 P
633228 Proximalni fokalni femoralni deficience Disorder
633228 Proximalni fokalni femoralni deficience Disorder 1.55 BP
401768 Promma!m myo?atvl’e s Disorder 15 Case(s)
extrapyramidovymi pfiznaky
521305 Proximalni my.opatle s f?’kalnl depleci Disorder 4 Case(s)
mitochondrii
70 Proximalni spinalni svalova atrofie Disorder 2.6 I*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni ) v prevalence/incidence . pu . Iv, ¥ .y
klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
*
70 Proximalni spindlni svalova atrofie Disorder 20.0 BP
Proximalni spinalni svalova atrofie 0.1 P*
209335 nastupujici v dospélosti, autozomalné Disorder )
dominantni
Proximalni spindlni svalova atrofie, typ Subtype of 0.26 I*
83330 .
1 disorder
Proximalni spinalni svalova atrofie, typ Subtype of 2.0 BP*
83418 .
2 disorder
641390 PsAPASH syndrom Disorder 10 Case(s)
1229 Pseudo-TORCH syndrom Disorder 30 Case(s)
52530 Pseudo-Von Willebrandova nemoc Disorder 60 Case(s)
- . 33 P
750 Pseudoachondroplazie Disorder
221120 Pseudoaminopterinovy syndrom Disorder 11 Case(s)
1
85174 Pseudodiastroficka dysplazie Disorder 3 Case(s)
180 Ci
757 Pseudohypoaldosteronismus, typ 2 Disorder ase(s)
Subt f 24 C
300525 Pseudohypoaldosteronismus, typ 2D u. ype o ase(s)
disorder
f 17
300530 Pseudohypoaldosteronismus, typ 2E Su!atype ° Case(s)
disorder
2976 Pseudoleprechaunismus, Pattersontiv Disorder 2 Case(s)
typ
. . 0.1/
26790 Pseudomyxom peritonea Disorder
. . 2.0 P*
26790 Pseudomyxom peritonea Disorder
. . 2.5 p*
758 Pseudoxanthoma elasticum Disorder
280794 Pseudoxantomatadzni difuzni kozni Subtype of 10 Case(s)
mastocytdza disorder
Psychomotoricka retardace zplisobena
15 C
88618 deficitem S-adenosylhomocystein Disorder ase(s)
hydrolazy
2
454836 Ptaci chfipka Disorder 826 Case(s)
99710 Punctate acrokerato’de.rrrlia pigmentace Disorder 7 Case(s)
podobna piham
3003 Pyknoachondrogeneze Disorder 5 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
. . 0.13 P
763 Pyknodysostéza Disorder
3005 Pyleova nemoc Disorder 30 Case(s)
74 |
48104 Pyoderma gangrenosum Disorder 0
P . . 0.2 BP*
3006 Pyridoxin-dependentni epilepsie Disorder
300293 . Prect.wfin? infantilni ] Disorder 11 Case(s)
hypertriglyceridémie a hepatosteatodza
93164 Pfechodny ' Disorder 152 Case(s)
pseudohypoaldosteronismus
Piekryvny syndrom podobny
603684 Bohrmgovu-o;?ltzovu sy’ndromu a Disorder 3 Case(s)
syndromu poceni vyvolaného chladem
souvisejici s KLHL7
247790 PretiZeni organizmu Zelezem spojené s Disorder 4 Case(s)
FTH1
3010 Qaziho-Markouizosiv syndrom Disorder 3 Case(s)
3021 RAPADILINO syndrom Disorder 20 Case(s)
438114 RARS-vazan'a\ .autvoz’omalne reces!vnl Disorder 4 Case(s)
hypomyelinizacni leukodystrofie
268114 RAS-asocflovarTe a’ut0|munlt?| ] Disorder 20 Case(s)
leukoproliferativni onemocnéni
99852 RAVINE syndrom Disorder 38 Case(s)
1
494344 RERE-vazany neurovyvojovy syndrom Disorder 0 Case(s)
140976 RHYNS syndrom Disorder 4 Case(s)
420741 RIDDLE syndrom Disorder 2 Case(s)
217335 RIN2 syndrom Disorder 10 Casef(s)
544503 RNF13-vaza|?a zavvazrla ep!Ieptlcka Disorder 3 Case(s)
encefalopatie s casnym nastupem
244310 RTF1-CDG Disorder 8 Case(s)
*
70475 Radiaéni proktitida Disorder 35.0 P
3015 Radiorenalni syndrom Disorder 4 Case(s)
93321 Radidlni hemimelie Disorder 2.5 BP

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
3019 Ramoniv syndrom Disorder 8 Case(s)
1051 Ramos-Arroyové syndrom Disorder 6 Case(s)
f d1*
178475 Ranny botulismus Su!)type © 0
disorder
1929 Rasmussenova subakutni encefalitida Disorder 100 Case(s)
3023 Rasmussenové-Johnsenliv-Thomsenuv Disorder 10 Case(s)
syndrom
_ . o . 5.0 P*
39812 Reakce stépu proti hostiteli Disorder
79409 Recesivni dystrofltfka epidermolysis Disorder 100 Case(s)
bullosa inversa
4 Family(i
97239 Reducing body myopatie Disorder amily(ies)
el o . 0.15 I*
86839 Refrakterni anémie s excesem blastui Disorder
o o . 0.04 I*
168960 Refrakterni anémie s nadbytkem blastU Disorder
*
773 Refsumova nemoc Disorder 01 P
773 Refsumova nemoc Disorder 60 Case(s)
14
83450 Regionalni odontodysplazie Disorder 0 Case(s)
448267 Regresivni spondyl?metafyzarm Disorder 2 Case(s)
dysplazie
500180 Regresni syndrom s ez(trapyramldvovoul Disorder 7 Case(s)
hybnou poruchou s nastupem v détstvi
90073 ’Remfe'll(c’e virem hepatlthY B Disorder 20P
nasledujici po transplantaci jater
. .. . . 81 Case(s)
98961 Reisova-Biicklerova dystrofie rohovky Disorder
293381 Rekurentni erozivni dystrofie epitelu Disorder 186 Case(s)
rohovky
Rekurentni postizeni jater indukované 7.0 p*
90052 virem hepatitidy C u pfijemct Disorder )
transplantatu
. - . 0.35 /
728 Relabujici polychondritida Disorder
o . 64 C
3242 Renpenningiv syndrom Disorder ase(s)
.0 B
93100 Renalni ageneze, jednostranna Su!atype of >0.0 BP
disorder

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
43.5 BP*
93108 Renalni dysplazie Disorder 3.5
2613 Renalni nemoc podobna syndromu Disorder 3 Case(s)
nehet-patela
1475 Renalni-kolobomalni syndrom Disorder 180 Case(s)
1662 Restriktivni dermopatie Disorder 30 Case(s)
458763 Retiformni hemangioendoteliom Disorder 32 Case(s)
_ . 0.03 /*
33355 Retikularni dysgeneze Disorder
*
791 Retinitis pigmentosa Disorder 30.0°
26.7 P
791 Retinitis pigmentosa Disorder 6
52427 Retinitis punctata albescens Disorder 0.125 P
.175 p*
52427 Retinitis punctata albescens Disorder 0.175
*
790 Retinoblastom Disorder 0.05 1
790 Retinoblastom Disorder 6.0 BP
790 Retinoblastom Disorder 1.05
75326 Retinalni arteridlni tortuozita Disorder 100 case(s)
Retinalni dystrofie s vnitfni retinalni
, S ., . 14
397758 dysfunkci a anomaliemi gangliovych Disorder Case(s)
bunék
319640 Retindlni makularni dystrofie typ 2 Disorder > Family(ies)
*
778 Rettidv syndrom Disorder >.0 BP
*
778 Rettidv syndrom Disorder 100 P
o . 4C
3088 Reveszliv syndrom Disorder ase(s)
. . . 5.0 I*
3099 Revmaticka horecka Disorder
Rezistence na hormony stitné zlazy
o . . . 35C
566231 zplisobené mutaci v receptoru alfa pro Disorder ase(s)
hormony stitné zlazy
69077 Rhabdoidni tumor Disorder 500 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence » ’;dﬁ " rodi:
(/100 000) prip
*
780 Rhabdomyosarkom Disorder 0.59 1
177 Rhizomelicka chondrodysplasia Disorder 0.7 BP
punctata
Rhizomelicka chondrodysplasia Subtype of 4 Case(s)
468717 )
punctata, typ 5 disorder
2831 Rhizomelicka dysplazie, Pattersonlv- Disorder 5 Case(s)
Lowryho typ
i icky o ; 3 Case(s)
3098 Rhizomelicky syndrom, Urbachiv typ Disorder
100 C

59315 Rhombencefalosynapse Disorder ase(s)

3102 Richieri Costliv-Pereirové syndrom Disorder 33 Case(s)

3101 Richieri Costtiv-da Silvéiv syndrom Disorder 4 Case(s)
83312 Rickettsiové nestovice Disorder 800 Case(s)

1437 Ring chromozom 1 Disorder 35 Case(s)

1438 Ring chromozom 10 Disorder 16 Case(s)
96175 Ring chromozom 11 Disorder 20 Case(s)

1439 Ring chromozom 12 Disorder 10 Casef(s)

1440 Ring chromozom 14 Disorder 80 Case(s)
96177 Ring chromozom 15 Disorder 50 Case(s)
96178 Ring chromozom 16 Disorder 10 Case(s)

1441 Ring chromozom 17 Disorder 18 Case(s)

1442 Ring chromozom 18 Disorder 70 Case(s)

1443 Ring chromozom 19 Disorder 10 Case(s)
96171 Ring chromozom 2 Disorder 18 Case(s)

1444 Ring chromozom 20 Disorder 50 Case(s)

1446 Ring chromozom 22 Disorder 100 Casef(s)
96172 Ring chromozom 3 Disorder 11 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence » ’;dﬁ " rodi:
(/100 000) prip
1447 Ring chromozom 4 Disorder 20 Casefs)
1448 Ring chromozom 6 Disorder 25 Case(s)
1449 Ring chromozom 7 Disorder 18 Case(s)
96173 Ring chromozom 9 Disorder 31 Case(s)
3103 Robertsiv syndrom Disorder 150 Case(s)
97360 Robinowtiv syndrom Disorder 200 Case(s)
353298 Roifmantiv syndrom Disorder 17 Case(s)
*
101016 Romanutv-Wardlv syndrom Disorder 40.0
158014 Rosaiova-Dorfmanova choroba Disorder 1000 Case(s)
2909 Rothmunddv-Thomsoniiv syndrom Disorder 400 Case(s)
Rothmundtiv-Thomsoniiv syndrom, typ Subtype of 100 Case(s)
221008 .
1 disorder
Rothmundtiv-Thomsondv syndrom, typ Subtype of 200 Case(s)
221016 )
2 disorder
3111 Rotor(iv syndrom Disorder 50 Case(s)
141258 Rozitép obliceje ¢&islo 4 dle Tessiera Disorder 2 Case(s)
_ . 80.0 BP
199306 Rozstép rtu/patra Disorder
_ . 5.4 BP*
2440 Rozstép ruky a nohy Disorder
*
783 Rubinsteintv-Taybiho syndrom Disorder 0.7 BP
353284 Rubinsteintiv-Taybitv syndrom Subtype of 34 Case(s)
zpusobeny haploinsuficienci EP300 disorder
228379 S viry asocmva.na trichodysplasia Disorder 7 Case(s)
spinulosa
370052 SCALP syndrom Disorder 4 Case(s)
3134 SCARF syndrom Disorder 2 Case(s)
139466 SERKAL syndrom Disorder 3 Case(s)
3163 SHORT syndrom Disorder 32 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ G rodi:
(/100 000) Prip
500163 SIN3A-vazana mentalni retardace Disorder 40 Case(s)
488437 SIX2-vazana frontonazalni dysplazie Disorder 1 Family(ies)
238459 SLC35A1-CDG Disorder 3 Case(s)
356961 SLC35A2-CDG Disorder 4 Case(s)
468699 SLC39A8-CDG Disorder 10 Casef(s)
466962 SMARCAZ4 deficitni sarkom hrudniku Disorder 19 Casef(s)
93357 SPONASTRIME dysplazie Disorder 16 Case(s)
324737 SRD5A3-CDG Disorder 7 Family(ies)
370927 SSR4-CDG Disorder 9 Case(s)
STAG1-vazany syndrom zahrnujici
502434 ment.alnl retardaci, facialni o Disorder 17 Case(s)
dysmorfismus a gastroezofagealni
reflux
STAT3-vazané autoimunitni 19 Case(s)
438159 multisystémové onemocnéni s casnym Disorder
nastupem
425120 STING-as’ocmvana vavskultzpatle s Disorder 9 Case(s)
nastupem v détstvi
370921 STT3A-CDG Disorder 2 Case(s)
370924 STT3B-CDG Disorder 1 Case(s)
*
57145 SUNCT syndrom Disorder 6.7 P
391351 SURF1-vazana Charcotova-Marieova- Disorder 3 Casef(s)
Toothova nemoc, typ 4
544254 SYNSEAP%-va’zana vyvo;oYa a Disorder 57 Case(s)
epilepticka encefalopatie
o o . 3.0 BP*
794 Saethrelv-Chotzeniv syndrom Disorder
300493 Saglikerovych syndrom Disorder 60 Casef(s)
140969 SaldinGv-MainzerGv syndrom Disorder 13 Case(s)
*
796 Sandhoffova nemoc Disorder 0.67 BP
79269 Sanfilipplv syndrom, typ A Subtype of 0.32 pP*

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni klla’j:ic;:l:n ﬁce prevalence/incidence Po:::pz:zliékﬁ‘z?zm
(/100 000)
disorder

79269 Sanfilippliv syndrom, typ A S::l?::z:f 14 8P
79270 Sanfilippiiv syndrom, typ B s::;?gz:‘f 0.2 pP*
79271 Sanfilipptiv syndrom, typ C s::l?&eeff 5.0 P*

797 Sarkoidoza Disorder 20.0 P*

3129 Sarkosinemie Disorder 2.0 BP

3130 Satoyoshiho syndrom Disorder 50 Case(s)
3132 Saydv-Barberové-Millerdv syndrom Disorder 4 Case(s)
2353 Schilbachiv-Rottéiv syndrom Disorder 18 Casef(s)

1830 Schimkeho imunooseaélni dysplazie Disorder 133 Case(s)

798 Schinzeliiv-Giediondv syndrom Disorder 46 Case(s)
37748 Schnitzlerové syndrom Disorder 150 Case(s)
98967 Schnyderova dystrofie rohovky Disorder 115 Case(s)

800 Schwartziiv-JampelGv syndrom Disorder 129 Case(s)
50944 Schopfiiv-Schulzav-Passarglv syndrom Disorder 25 Case(s)

185 Scimitar syndrom Disorder 2.0 BP*

806 Scott(iv syndrom Disorder 4 Case(s)
158029 Sea-blue histiocyt syndrom Disorder 60 Case(s)
s | o | o e

808 Seckel(iv syndrom Disorder 50 Case(s)

808 Seckeliiv syndrom Disorder 0.2 BP*

67039 Segmentalni odontomaxilarni dysplazie Disorder 32 Case(s)
314662 n:ili:;:;l: Iv'::gfzj ?:?lz:r?anddi;%Tm’ Disorder 10 Case(s)
hyperplazii

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

Sekundarni glaukom se 12 Case(s)
238763 sférofakii/ectopia lentis a Disorder
megalokornea
Sekundarni hypoparatyredéza 24.75 p*
140286 zptisobena poruchou sekrece Disorder )
parathormonu
85162 Senzorlckaf m'c’)t’orlckawne'!Jropatle Disorder 47 Case(s)
pocinajici v obliceji
217622 Senzorlneuraln.l thchota”s dilatacni Disorder 2 Family(ies)
kardiomyopatii
2.0 P*
90051 Sepse u nedonosenych Disorder 32.0
*
3157 Septoopticka dysplazie Disorder 10.0 BP
s . 0.02 /*
363489 Sex cord stromalni nadory varlat Disorder
P . 0.44
363489 Sex cord stromalni nadory varlat Disorder
1.68 I*
810 Shigeloza Disorder 68
99063 Shonetiv komplex Disorder 100 Case(s)
o . . 24
66629 Shprintzentiv-Goldbergové syndrom Disorder Case(s)
2462 Shprintzenlv-Goldberglv syndrom Disorder 60 Case(s)
811 Shwachmantiv-Diamondav syndrom Disorder 0.5 BP
P o . 0.28 P
811 Shwachmaniv-Diamondiv syndrom Disorder
3166 Sialurie Disorder > Case(s)
3167 SieglerGv-Brewerlv-Careyho syndrom Disorder 2 Case(s)
71276 Silent sinus syndrom Disorder 558 Case(s)
3168 Sillencliv syndrom Disorder 5 Case(s)
T o . 15.5 /*
813 Silvertiv-Russelltv syndrom Disorder
*
813 SilverGv-Russelltiv syndrom Disorder 0.7 BP
SilverGv-Russelltv syndrom zplsobeny Subtype of 8 Case(s)
397590 .. . .
bodovymi mutacemi disorder
373 Simpsonuv-Golabiho-Behmelové Disorder 250 Case(s)
syndrom

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
22
85191 Singletonova-Mertenova dysplazie Disorder Case(s)
3169 Sirenomelie Disorder 0.98 BP
*
3169 Sirenomelie Disorder 0.71 BP
3169 Sirenomelie Disorder 0.01 P
*
3169 Sirenomelie Disorder 0.009 P
2882 Sitosterolemie Disorder 100 Case(s)
431255 Skapuloperonealni .spmalnl svalova Disorder 31 Case(s)
atrofie
935 Skeletaln'l dysplazu_e koncetln' s_tezll(ou Disorder 19 Case(s)
kombinovanou imunodeficienci
167635 Skleromyxedém Disorder 250 Case(s)
Skleromyxedém bez monoklonalni Subtype of 15 Case(s)
90400 . .
gamapatie disorder
3152 Sklerostedza Disorder 80 Case(s)
. . . . 0.57 I*
398058 Skvamocelularni karcinom penisu Disorder
. . . . 39 Ci
458758 SloZzeny hemangioendoteliom Disorder ase(s)
178355 Smithova-McCortova dysplazie Disorder 16 Case(s)
. . . . . 4.0 P
819 Smithové-Magenisové syndrom Disorder
. . . . 5.35 p*
819 Smithové-Magenisové syndrom Disorder
*
818 Smithtv-LemliGv-Opitzdv syndrom Disorder 3.7 BP
324364 Smisena sklertl)zu’jlc'l kost.nl dystrofl.e s Disorder 2 Case(s)
extraskeletalnimi manifestacemi
~ T . 0.01 /*
180234 SmisSeny germindlni nador Disorder
o . 0.4 I*
820 Sneddonliv syndrom Disorder
424065 Solidni pseudopapilarni karcinom Disorder 0.003 /
pankreatu
*
97283 Somatostatinom Disorder 0.0025 1
821 Sotoslv syndrom Disorder 7.1 BP

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
o . .5 BP*
821 Sotosdv syndrom Disorder 0.5
313772 Spasticka ataX|e’a neuropatie s casnym Disorder 2 Case(s)
nastupem
1182 Spasticka ataxie s vrozenou miézou Disorder 3 Family(ies)
1
99015 Spasticka paraplegie, typ 2 Disorder 00 Case(s)
557056 Spastlck'e ?tamfe-dysar.tr.le z Disorder 5 Case(s)
glutaminazového deficitu
101039 Specificky Zenska eplle;’JS|e s mentalni Disorder 5 Family(ies)
retardaci
71211 Spektrum onemocr'lenl neuromyelitis Disorder 0.1877 |
optica
71211 Spektrum onemocr.lenl neuromyelitis Disorder 2,071 P
optica
Spektrum souvisejici s GNAO1
7
592564 zahrnujici vyvojové opozdéni, zachvaty Disorder 5 Case(s)
a poruchu pohybu
I . . 0.03 /*
99865 Spermatocyticky seminom Disorder
1186 Spmocerebel:i\rnl ?tamve s hastupem v Disorder 29 Case(s)
détském véku
. . . . 7 Case(s)
589527 Spinocerebelarni ataxie typu 45 Disorder
. . . 1 Family(i
589522 Spinocerebelarni ataxie typu 46 Disorder amily(ies)
. . . . 15 P
98755 Spinocerebelarni ataxie, typ 1 Disorder
94124 Spmocereb’ela’rnl atame,fyp 1s Disorder 9 Case(s)
axondlni neuropatii
98767 Spinocerebelarni ataxie, typ 11 Disorder >1 Case(s)
98762 Spinocerebelarni ataxie, typ 12 Disorder 40 Family(ies)
98768 Spinocerebelarni ataxie, typ 13 Disorder 20 Case(s)
98763 Spinocerebelarni ataxie, typ 14 Disorder 20 Family(ies)
98769 Spinocerebelarni ataxie, typ 15/16 Disorder 80 Case(s)
98759 Spinocerebelarni ataxie, typ 17 Disorder 100 Family(ies)
26 Ci
98771 Spinocerebelarni ataxie, typ 18 Disorder ase(s)
98772 Spinocerebelarni ataxie, typ 19/22 Disorder 12 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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ORPHACode = Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni klla’j:ic;;:n ﬁce prevalence/incidence Po::itp';::l“ékic:‘;zl:z‘:h
(/100 000)
98756 Spinocerebelarni ataxie, typ 2 Disorder 1.5 P
101110 Spinocerebelarni ataxie, typ 20 Disorder 20 Case(s)
98773 Spinocerebelarni ataxie, typ 21 Disorder 35 Casef(s)
101108 Spinocerebelarni ataxie, typ 23 Disorder 4 Family(ies)
101111 Spinocerebelarni ataxie, typ 25 Disorder 10 Case(s)
101112 Spinocerebelarni ataxie, typ 26 Disorder 1 Family(ies)
98764 Spinocerebelarni ataxie, typ 27 Disorder 30 Case(s)
208513 Spinocerebelarni ataxie, typ 29 Disorder 50 Case(s)
98757 Spinocerebelarni ataxie, typ 3 Disorder 1.5 P
211017 Spinocerebelarni ataxie, typ 30 Disorder 6 Casef(s)
217012 Spinocerebelarni ataxie, typ 31 Disorder 30 Family(ies)
276183 Spinocerebelarni ataxie, typ 32 Disorder 1 Family(ies)
1955 Spinocerebelarni ataxie, typ 34 Disorder 45 Case(s)
276193 Spinocerebelarni ataxie, typ 35 Disorder 28 Case(s)
276198 Spinocerebelarni ataxie, typ 36 Disorder 100 Family(ies)
363710 Spinocerebelarni ataxie, typ 37 Disorder 9 Case(s)
423296 Spinocerebelarni ataxie, typ 38 Disorder 4 Family(ies)
423275 Spinocerebelarni ataxie, typ 40 Disorder 5 Case(s)
458798 Spinocerebelarni ataxie, typ 41 Disorder 1 Case(s)
458803 Spinocerebelarni ataxie, typ 42 Disorder 25 Case(s)
497764 Spinocerebelarni ataxie, typ 43 Disorder 7 Case(s)
631095 Spinocerebelarni ataxie, typ 44 Disorder 7 Casef(s)
631103 Spinocerebelarni ataxie, typ 48 Disorder 50 Case(s)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
. . . 9 C
631106 Spinocerebelarni ataxie, typ 49 Disorder ase(s)
98766 Spinocerebelarni ataxie, typ 5 Disorder 5 Family(ies)
1217 Spinalni atrt?fn:a, ?ftalmoplegle a Disorder 2 Case(s)
pyramidalni syndrom
Spinalni muskularni atrofie s
s . .. . 7 Case(s)
486811 prenatalnim nastupem a s vrozenymi Disorder
zlomeninami
404521 Spinalni musku!artu atrofie s respiracni Disorder 1 Case(s)
tisni, typ 2
2590 Spinalni svalova. atrofie s progreswm Disorder 10 Case(s)
myoklonickou epilepsii
98920 Spinalni svalo’va’atrofle s respiracni Disorder 128 Case(s)
tisni, typ 1
- T . 0.5 p*
86854 Splenicky lymfom z marginalni zony Disorder
93283 Spondeloeplf.yzarnl dysplazie, typ Disorder 1 Family(ies)
Kimberley
228387 Spondylo-megaeplfy’zzi\rm-metafyzarnl Disorder 19 Case(s)
dysplazie
536471 Spondylodysplasticky Ehlers-Danlostv Disorder 24 Family(ies)
syndrom
‘. . 36 Ci
1855 Spondyloenchondrodysplazie Disorder ase(s)
163665 Sponc’Ionelplfyzarnl dyspl?ne s Disorder 3 Case(s)
pozdnim nastupem, Kohntv typ
163654 Spondyloepifyzarni dysplazie, Cantutv Disorder 4 Case(s)
typ
163668 Spondyloepifyzarni (l:lyspla2|e, Disorder 4 Case(s)
MacDermotové typ
263482 Spondyloeplfyzar?l dysplazie, Disorder 10 Case(s)
Maroteauxuv typ
163649 Spondquep'lfyza:nl dysplazie, Disorder 4 Case(s)
Nishimuriv typ
163662 Spondyloeplfyza:'nl dysplazie, Disorder 1 Family(ies)
Reardontv typ
459051 Spondyloepifyzarni dysplaue, typ Disorder 7 Case(s)
Stanescuovych
642099 Spondyl?epl_nTetafyza.rnl dysPIaZ|e S Disorder 30 Case(s)
kloubni laxicitou, Beightontiv typ
Spondyloepimetafyzarni dysplazie s . 6 Case(s)
2 D
642085 kloubni laxicitou, typ EXOC6B isorder
168454 Spondyloeplme.tafyzarnl dysplazie, Disorder 6 Family(ies)
Genevieveho typ

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

93352 Spondyloeplmetatyzarnl dysplazie, Disorder 5 Case(s)
Shohatav typ
99642 Spondyloeplmetafy'zarnl dysplazie, typ Disorder 234 Case(s)
Handigodu
370015 Spondyloeplmetaf.yzarnl dysplazie, typ Disorder 2 Case(s)
Isidor
93356 Spondyloeplmeta'fyzarr_n dysplazie, typ Disorder 14 Case(s)
Missouri
Spondyloepimetafyzarni dysplazie, typ . 17 Case(s)
93282 PAPSS2 Disorder
171866 Spondyloepimetafyzarni dysplazie, typ Disorder 3 Case(s)
agrekan
156728 Spondyloeplmetafy.z?rm dysplazie, typ Disorder 5 Case(s)
matrilin-3
93346 Spondylo’e_plmetafyz?rn: vrozena Disorder 30 Case(s)
dysplazie, Strudwickiiv typ
o p . 35 Ci
3275 Spondylokarpotarzalni synostéza Disorder ase(s)
168544 Spondylometafyfarnl dysplazie, Disorder 3 Case(s)
Goldenav typ
93316 Spondylometa'fyz?rnl dysplazie, Disorder 7 Case(s)
Schmidtav typ
93317 Spondylometaf\{zaronl dysplazie, Disorder 9 Case(s)
Sedaghatianav typ
. L. . 3 Case(s)
168555 Spondylometafyzarni dysplazie, typ A4 Disorder
Spondylometafyzarni dysplazie, typ s
93315 okrajovymi fragmenty metafyzarnich Disorder 30 Casefs)
zlomenin
7
85194 Spondylookularni syndrom Disorder Case(s)
29822 Spontanni periodicka hypotermie Disorder >0 Case(s)
204 Sporadicka Creutzfeldtova-Jakobova Disorder 0.088 P
nemoc
204 Sporadicka Creutzfeldtova-Jakobova Disorder 0.118 /
nemoc
247234 Sporadlcka’l ataxie neznamveho ?uvodu Disorder 76 P
s nastupem v dospélosti
2
586130 Sporadicka fatalni nespavost Disorder 7 Casefs)
*
357034 Sporadicka forma retinoblastomu Su!atype of 0.038 1
disorder
*
232 Srpkovita anémie Disorder 100 P
827 Stargardtova nemoc Disorder 13.0 P*
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
329284 Staticka encefaloplatle v d(vetstv.l s Disorder 68 Case(s)
neurodegeneraci v dospélosti
438117 SteelGiv syndrom Disorder 40 Case(s)
210115 Sterilni n:nult!ff)kalnl osteom’yelltlda s Disorder 17 Case(s)
periostitidou a pustulézou
*
2017 Sternalni rozstép Disorder 2.0 BP
3194 Sternlv-Lubinského-Durriellv syndrom Disorder 7 Case(s)
*
36426 Stevenstiv-Johnsonlv syndrom Su!)type of 0.36 1
disorder
*
828 Stickleriiv syndrom Disorder 1.0 P
828 SticklerGv syndrom Disorder 12.2 BP
3199 Stimmlerdv syndrom Disorder 2 Case(s)
3200 Stollav-Alembikdv-Fincklv syndrom Disorder 2 Case(s)
3204 Stormorkeniv-Sjaastadtiv-Langsletiv Disorder 17 Case(s)
syndrom
506307 Strommuv syndrom Disorder 11 Case(s)
137599 Stromalni keratitida Disorder 4.2091 P
o o . 3.5 BP*
3205 Sturgetiv-Webertiv syndrom Disorder
3206 Stiiveové-Wiedemanniiv syndrom Disorder 56 Case(s)
*
169796 Stfedné t&7ka hemofilie B Subtype of 0.6 P
disorder
T T — ”
90056 Stredné tézkeé avte'zke traumatickeé Disorder 378 P
poranéni mozku
. T . . 0.5 BP*
92050 Stievni epitelidlni dysplazie Disorder
1
834 Stfadani volné sialové kyseliny Disorder 30 Case(s)
98959 Subepitelova mucinézni dystrofie Disorder 1 Family(ies)
rohovky
200 Ci
48377 Subkornedlni pustularni dermatdza Disorder ase(s)
1 —
498602 Sugarmanova brachydaktylie Disorder Family(ies)
3222 Superaktivita Disorder 30 Family(ies)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
fosforibosylpyrofosfatsyntetazy
. s ) . 20 Case(s)
455 Superficidlni epidermolyticka ichtydza Disorder
247245 Superficidlni sideréza Disorder 300 Case(s)
4.0 BP*
3193 Supravalvularni stenéza aorty Disorder 0
*
3193 Supravalvularni stenéza aorty Disorder 133 P
838 Susaclv syndrom Disorder 304 Case(s)
565909 Svalova. dY:st’rofle kopcetm D4 Disorder 47 Case(s)
souvisejici s kalpainem-3
Svalova dystrofie koncetin souvisejici s . 3 Case(s)
565899 POMGNT2 R24 Disorder
. . . . 12 Ci
199340 Svalova dystrofie, Selcenové typ Disorder ase(s)
. o . . . 0.32 |*
398971 Svétlobunécny adenokarcinom ovaria Disorder
251019 Sydrom mikrodelece 2q32¢33 Disorder 25 Case(s)
2 C
1570 Symbrachydaktylie rukou a nohou Disorder ase(s)
1314 Symetrické kalcifikace v oblasti Disorder 30 Case(s)
thalamu
3246 Symfalangllsr_nus. s mnohocetnymi Disorder 6 Case(s)
anomaliemi ruky a nohy
— . . 0.6 p*
79098 Sympaticka oftalmie Disorder
Symptomaticka forma X-vazané
604680 centronuklearni myopatie u Zen Disorder 100 Case(s)
prenasecek
25.0 BP*
93402 Syndaktylie, typ 1 Disorder >0
93405 Syndaktylie, typ 4 Disorder 4 Case(s)
10 Ci
93406 syndaktylie, typ 5 Disorder ase(s)
17
1713 Syndrom 17p11.2 mikroduplikace Disorder 0 Casefs)
1621 Syndrom 3q13 mikrodelece Disorder 42 Case(s)
*
8 Syndrom 47,XYY Disorder >0.0 BP
*
10 Syndrom 48 XXYY Disorder 1.9 BP

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
20.0 P*
130 Syndrom Brugadovych Disorder 0.0
488647 Syndrom DDX41.-va’zane pl"ed'IS!)OZICE k Disorder 3 Family(ies)
hematologickym malignitam
*
33069 Syndrom Dravetové Disorder 3.3 BP
96170 Syndrom Emanuelové Disorder 350 Case(s)
96147 Syndrom Kleefstrové zplsobeny Subtype of 86 Case(s)
mikrodeleci 9q34 disorder
306674 Syndrom Kufor-Rakeb Disorder 16 Case(s)
171851 Syndrom MEDNIK Disorder > Family(ies)
508093 Syndrom MEPAN Disorder 7 Case(s)
494433 Syndrom MIRAGE Disorder 19 Case(s)
247868 Syndrom NLf{Pl_Z-\{azanevheredltarm Disorder 19 Case(s)
periodické horecky
438134 Syndrom PCNA-\.Iaz?ne progr'es?n{nl Disorder 4 Case(s)
neurodegenerativni fotosensitivity
439822 Syndrom PDE4D haploinsuficience Disorder 7 Case(s)
709 Syndrom Peters-plus Disorder 100 Case(s)
398079 Syndrom Prade’r-\{\lllll-llke zp_usobeny Disorder 4 Case(s)
bodovymi mutacemi
488632 Syndrom TBCK-vazané mentalni Disorder 25 Case(s)
retardace
596753 Syndrom VEXAS Disorder 37 Case(s)
Syndrom WAC asociovaného facialniho 22 Case(s)
466943 dysmorfismu, opoZzdéného vyvoje a Disorder
behavioralni abnormalit
847 Syndrom X-vaz’an’e alfa-tha!asemle s Disorder 200 Case(s)
mentalni retardaci
Syndrom X-vazané intelektové
480907 ] ne_clos’tatecno:stli c&lelkoYtlehcf Disorder 14 Case(s)
vyvojového opozdéni, facialniho
dysmorfismu a kaudalni regrese
Syndrom X-vazanych keloidnich jizev,
482606 snizené kloubni mobility a zvySeného Disorder 15 Case(s)
poméru jamky a terce
556955 Syndrom ageneze panl'(reatu a Disorder 4 Case(s)
holoprosencefalie

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
397596 Syndrom aktivované PI3K-delta Disorder 250 Case(s)
217563 Syndror;n akcutnl de’chov.e 'tlsne Disorder 0.067 BP
novorozencl zplisobeny deficitem SP-B
Syndrom akutniho détského jaterniho
oy L . . , . 3 Case(s)
466794 selhani, cerebelarni ataxie a periferni Disorder
senzorimotorické neuropatie
17
1104 Syndrom anoftalmie-plus Disorder Case(s)
f 14
90390 Syndrom anonychiie s onychodystrofii Su!)type ° Case(s)
disorder
2987 Syndrom antekubitalnich pterygii Disorder 11 Case(s)
3342 Syndrom arterialni tortuozity Disorder 102 Case(s)
54251 Sym'ir.om’ aseptlckel.'lo absce'su Disorder 49 Case(s)
senzitivniho na kortikosteroidy
. . . 2.44 p*
70588 Syndrom aspirace mekonia Disorder
. ", . 170 Ci
324636 Syndrom autoerytrocytarni senzitizace Disorder ase(s)
50815 Syndrom branchiogenni hluchoty Disorder 5 Case(s)
435988 Syn'drom'ch’rotncke atrl.'.a\lm a Disorder 17 Case(s)
intestinalni dysrytmie
.~ P A . 7 Case(s)
178338 Syndrom citlivosti vici UV zareni Disorder
497906 Syndrom’ degeneracev baz’aImcvh ganglii Disorder 4 Case(s)
s nastupem v détském véku
12
171829 Syndrom delece 616 Disorder Case(s)
3 C
251066 Syndrom delece 8p11.2 Disorder ase(s)
508488 Syndrom delece 8g24.3 Disorder 2 Case(s)
352470 Syndrom delece r:mtf)chondrlflm DNAs Disorder 4 Case(s)
progresivni myopatii
Syndrom deplece mitochondrialni
2
1933 DNA, encefalomyopaticka formas Disorder Case(s)
methylmalonovou acidurii
Syndrom deplece mitochondrialni
369897 DNA, (‘enc‘efa’lo‘myop-atlcki fo'rrr!a s Disorder 20 Case(s)
variabilnimi kraniofacialnimi
anomaliemi
363534 Syndrom deplece mltocljon'drlalm Disorder 3 Case(s)
DNA, hepatocerebrorenalni forma

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
254875 Syndrom deplece r.mt?chondrlalnl Disorder 45 Case(s)
DNA, myopaticka forma
TV . 16 Case(s)
261257 Syndrom distalni mikrodelece 17p13.3 Disorder
254351 Syndrom distalni mikrodelece 7q11.23 Disorder 41 Case(s)
261102 Syndrom distalni mikroduplikace Disorder 5 Case(s)
7q11.23
276435 Syn’drom dolniho mc’)tonetiromf s Disorder 55 Case(s)
ndastupem v pozdni dospélosti
. . 33 Case(s)
488280 Syndrom duplikace 14¢32 Disorder
1.72 P
251076 Syndrom duplikace 8p23.1 Disorder
261483 Syndrom duplikace Xq27.3g28 Disorder 8 Case(s)
Syndrom duplikace pfilehlych gent . 23 Case(s)
477817 PMP22 a RAI1 Disorder
199332 __ Syndrom . Disorder 7 Case(s)
endokrinocerebroosteodysplazie
o . 4
35125 Syndrom epidermalnich névu Disorder 00 Case(s)
280403 Syndro.nl1 leamlllarnl on.1falokely s Disorder 5 Case(s)
facialnim dysmorfismem
Syndrom fatalni mnohocetné . 2 Case(s)
363424 mitochondrialni dysfunkce, typ 3 Disorder
401869 SYndrom fa.t?lnllch mnohoce’_-tnych Disorder 21 Case(s)
mitochondrialnich dysfunkci, typ 1
Syndrom fatalnich mnohocetnych . 6 Case(s)
401874 mitochondridlnich dysfunkci, typ 2 Disorder
Syndrom fatalnich mnohocetnych . 8 Case(s)
457406 mitochondrialnich dysfunkci, typ 4 Disorder
Syndrom fetdlné letalni
439897 cerebrorenogenitourinarni Disorder 2 Case(s)
ageneze/hypoplazie
908 Syndrom fragilniho X Disorder 32.5 P
*
908 Syndrom fragilniho X Disorder 2.4 BP
20. *
908 Syndrom fragilniho X Disorder 0.0 P
3214 Synfirom hlut,:h.oslepoty’s Disorder 2 Case(s)
hypopigmentaci, jemensky typ
Syndrom hypertelorismu spojeny se . 25 Case(s)
1519 SPECCIL Disorder
2248 Syndrom hypoplazie levého srdce Disorder 18.0 BP

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
- . . 15.1 BP*
2248 Syndrom hypoplazie levého srdce Disorder
88621 Syndrom |chtyozy a pred.casneho Disorder 16 Family(ies)
narozeni (prematurity)
1313 Syndrom mfantlln'l f:hormdocerebralnl Disorder 10 Case(s)
kalcifikace
96092 Syndrom |nvertovasnpe duplikace/delece Disorder 60 Case(s)
464724 Syndrorrl jate’rnlho selharjl kojencti Disorder 11 Case(s)
vazaného na horecku
488434 Syndrom kajmptc’)daktylle, Disorder 5 Case(s)
guadalajarsky typ 3
468672 Syndrom kolob(?matoznl makroftalmie Disorder 21 Case(s)
a mikrokorney
99429 Syndrom kompletni necitlivosti na Disorder 3.0/
androgeny
99429 Syndrom kompletni necitlivosti na Disorder 083 P
androgeny
*
195 Syndrom kociciho oka Disorder 1.35 BP
498497 Syndrom kratkych Zeber s polydaktylii, Disorder 2 Case(s)
typ 5
496686 S.yndrom kyfoz.y, .Ia’ter’alnl atrofle Disorder 3 Case(s)
jazyka a myofibrilarni myopatie
. , . 65 Case(s)
90354 Syndrom kiehkych rohovek Disorder
2789 Syndrom lateralni meningokély Disorder 14 Case(s)
314718 Syndrom’ Ieta-ln.l arteljlop?tle Disorder 22 Case(s)
zpusobeny deficitem fibulinu-4
Syndrom letdlnich nekompaktnich
478049 kie&i levé komory, hypotonie, Disorder 4 Case(s)
katarakty a opoZzdéného vyvoje
. oy Subtype of 30 Family(ies)
263553 Synd | ki typ B
yndrom loupajici se kiiZe typ disorder
o, oy Subtype of 40 Family(ies)
26354 | kize, A .
63548 Syndrom loupajici se ktize, typ disorder
Syndrom makrocefalie, intelektové
Y . . . 6 Case(s)
466791 nedostatecnosti a nekompaktni levé Disorder
komory
254528 Syndrom maternalni mikrodelece Subtype of 8 Case(s)
14q32.2 disorder
49827 Syndrom me.g’a,loblasfovej anémie Disorder 80 Case(s)
reagujici na thiamin
444002 Syndrom mikrodelece 11q22.2¢g22.3 Disorder 5 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni " prevalence/incidence . P o .y
klasifikace pripadu ci rodin
(/100 000)
261120 Syndrom mikrodelece 14q11.2 Disorder 3 Case(s)
261144 Syndrom mikrodelece 14912 Su!)type of 3 Case(s)
disorder
264200 Syndrom mikrodelece 14q22q23 Disorder 5 Case(s)
261183 Syndrom mikrodelece 15q11.2 Disorder 200 Casefs)
261190 Syndrom mikrodelece 15q14 Su!)type of 9 Case(s)
disorder
261211 Syndrom mikrodelece 16p11.2p12.2 Disorder 8 Case(s)
261236 Syndrom mikrodelece 16p13.11 Disorder 7.0 BP
261250 Syndrom mikrodelece 16¢24.3 Disorder 27 Case(s)
261265 Syndrom mikrodelece 17q12 Disorder 103 Casef(s)
261279 Syndrom mikrodelece 17q23.1q23.2 Disorder 7 Case(s)
254346 Syndrom mikrodelece 19p13.12 Disorder 6 Case(s)
261295 Syndrom mikrodelece 20p12.3 Disorder 3 Case(s)
261323 Syndrom mikrodelece 21g22.11¢22.12 Disorder 14 Case(s)
268261 Syndrom mikrodelece 21q22.13922.2 SuF)type of 19 Case(s)
disorder
261349 Syndrom mikrodelece 2p15p16.1 Disorder 11 Case(s)
251028 Syndrom mikrodelece 2¢33.1 Su!atype of 20 Case(s)
disorder
251046 Syndrom mikrodelece 6p22 Disorder 19 Case(s)
251056 Syndrom mikrodelece 6q25 Disorder 4 Case(s)
251061 Syndrom mikrodelece 731 Disorder 20 Case(s)
261229 Syndrom mikroduplikace 14q11.2 Disorder 7 Case(s)
261204 Syndrom mikroduplikace 16p11.2p12.2 Disorder 7 Case(s)
261243 Syndrom mikroduplikace 16p13.11 Disorder 162 Case(s)
261272 Syndrom mikroduplikace 17q12 Disorder 118 Case(s)
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
250994 Syndrom mikroduplikace 1¢g21.1 Disorder 46 Case(s)
217377 Syndrom mikroduplikace Xp11.22- Disorder 12 Case(s)
p11.23
2
521258 Syndrom mikroduplikace Xq25 Disorder 8 Case(s)
Syndrom mitochondrialni DNA
1
279934 deplece, hepatocerebralni forma Disorder 00 Case(s)
zplisobena deficitem DGUOK
Syndrom mitochondridlni deplece
255235 DNA, encefalomyopaticka formas Disorder 5 Case(s)
renalni tubulopatii
o — -
652 Syndrom mnohloFetne endokrinni Disorder 33°P
neoplazie, typ 1
569274 Syndrom mnohocetné mitochondrialni Disorder 6 Case(s)
dysfunkce, typ 5
569290 Syndrom mnohocetné mitochondrialni Disorder 5 Case(s)
dysfunkce, typ 6
. . . . 30 Family(i
3237 Syndrom mnohocetnych synostéz Disorder amily(ies)
1052 Syndrom mozall.(o've pestré Disorder 41 Case(s)
aneuploidie
209905 Syndrom mozku, plic a stitné zlazy Disorder 100 Casefs)
. . 30 Ci
178345 Syndrom nadbytku aromatazy Disorder ase(s)
Syndrom nadmérného rustu kosti, 2 Case(s)
477831 kraniofacialniho dysmorfismu, Disorder
hyperplastické kiiZe a lézi bilé hmoty
314585 Syndrom nadmérného vzristu vazany Disorder 12 Case(s)
na 15q
0.2 BP*
2614 Syndrom nehet-patela Disorder
198 Syndrom okcipitalniho rohu Disorder 35 Case(s)
2719 Synd.rom okulocerebr?Inl Disorder 14 Case(s)
hypopigmentace, Crosstiv typ
2720 Sync.lrom okulocerebroalnl Disorder 2 Case(s)
hypopigmentace, Preusiv typ
3164 Syndrom omfalokely, Shprintzentiv- Disorder 5 Case(s)
Goldbergtiv typ
Syndrom paternalni hypomethylace Subtype of 12 Case(s)
254531 .
14q32.2 disorder
254525 Syndrom paternalni mikrodelece Subtype of 9 Case(s)
14q32.2 disorder
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pripadu ¢i rodin

Syndrom paternalni mikrodelece . 2 Case(s)
261304 20q13.2q13.3 Disorder
p . . 6 Case(s)
157820 Syndrom poceni vyvolaného chladem Disorder
603689 Syndrom podobny Pol.\ln’ng-Opltzovu Disorder 12 Case(s)
syndromu souvisejici s KLHL7
2109 Syndrom pc?dobny Hallermannovu- Disorder 2 Case(s)
Streiffovu syndromu
2306 Syndrom podobny izotretinoinovému Disorder 6 Case(s)
syndromu
Syndrom podobny
505248 mtvjk?pfalysach?rldoze S vrozen.ymll ' Disorder 19 Case(s)
srde¢nimi vadami a hematopoetickymi
poruchami
228410 Syndrom polyvalvularzull\o srdecniho Disorder 19 Case(s)
onemochnéni
2
1300 Syndrom poplitealnich ras Disorder 00 Case(s)
'Syndrom.poiterlcfrne-predt’Jmmantnl ' 8 Case(s)
572013 lisencefalie, Sirokého plochého mostu Disorder
a michy a defekti kfiZicich stfedni ¢aru
. . 40 Case(s)
324977 Syndrom postiZzeni proteazomu Disorder
Syndrom postnatalni mikrocefalie,
17
477673 infantilni hypotonie, spastické diplegie, Disorder Case(s)
dysartrie a intelektové nedostatecnosti
Syndrom predispozice k MITF- I
293822 vazanému melanomu a k Disorder 30 Family(ies)
svétlobunéénému karcinomu ledviny
284343 Sy|'1drom predlsponc’e k’nadorum zu Disorder 0.007 I
rodiny pleuropulmonalnich blastomu
Syndro_m pr’ogreswnl r]euroSiegenerace _ 3 Case(s)
610573 a periferni neuropatie s nastupem v Disorder
détstvi souvisejici s CLCN6
Syndrom progresivnich kontraktur s o e
466921 nastupem v détském véku, slabosti Disorder 3 Family(ies)
pletencovych sval( a svalové dystrofie
502437 Syndrom proximalni delece 4¢q25 Disorder 3 Case(s)
. s . *
261197 Syndrom proximalni mikrodelece Disorder 20.0 P
16p11.2
2 C
2985 Syndrom pseudoprogerie Disorder ase(s)
99832 Syndrom re2|s.tence k tyreotropin- Disorder 2 Case(s)
releasing hormonu
785 Syndrom rezistence na estrogen Disorder 2 Case(s)
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(/100 000) Prip
2 Family(i
1350 Syndrom ruka-srdce, typ 2 Disorder amily(ies)
1327 Syndrom s Ifampfodaktylu, Disorder 8 Case(s)
guadalajarsky typ 1
1326 Syndrom s Ifampfodaktylu, Disorder 2 Case(s)
guadalajarsky typ 2
464311 Syndrom s mentalni retardaci Subtype of 35 Case(s)
zplUsobeny bodovou mutaci DYRK1A disorder
30C
2036 Syndrom skalp-ucho-bradavka Disorder ase(s)
o - . . 1.0 /*
209964 Syndrom solitarniho rektalniho viedu Disorder
633028 Syndrom souwse.jlle s CPE podobny Disorder 8 Case(s)
Praderovu-Williho syndromu
Syndrom souvisejici s KDM3B
633004 zahrnujici mentalni retardaci, Disorder 17 Case(s)
obli¢ejovou dysmorfii a maly vzrust
Syndrom souvisejici s SLC12A2
633014 zahrnujici senzorineuralni hluchotu, Disorder 13 Case(s)
opozdéni vyvoje a mentalni retardaci
Syndrom souvisejici s TRAF7, zahrnujici
592570 srde¢ni vadu, anomalie prstu, facialni Disorder 55 Case(s)
dysmorfii a opozdéni motoriky a feci
171
576278 Syndrom spojeny s SATB2 Disorder Case(s)
5 Ci
3180 Syndrom spondylokamptodaktylie Disorder ase(s)
589435 Syndfo.m spondylom?tafyzaln.l Disorder 2 Case(s)
dysplazie a rohovkové dystrofie
14
168796 Syndrom srdce-ruka, slovinsky typ Disorder Case(s)
1412 Syndrom tarzalni a karpalni koalice Disorder 10 Family(ies)
227972 Syndrom toxického oleje Disorder 20000 Case(s)
sy . 30°P
36234 Syndrom toxického Soku Disorder
485405 Syndrom triplikace 16p12.1p12.3 Disorder 3 Case(s)
2833 Syndrom tuhé kuize Disorder >4 Case(s)
2812 Syndrom tvrdé klze, typ Parana Disorder 8 Casefs)
467176 Syndrom te.zke’ hypotovnuf, ] Disorder 6 Case(s)
psychomotorického opozdéni,

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

strabismu a defektu komorového septa

Syndrom tézké intelektové
nedostatecnosti, ageneze corpus
callosum, facialni dysmorfismus a
cerebeldrni ataxie

466688 Disorder

6 Case(s)

2554 Syndrom ucho-¢éska-nizky vzrist Disorder

67 Case(s)

1837 Syndrom ulndrni metafyzarni dysplazie Disorder

3 Case(s)

Syndrom vrozenych letalnich

137783 kontraktur, typ 3

Disorder

14 Case(s)

Syndrom vrozenych vad mozku,
muskuloskeletalnich abnormalit,
facidlniho dysmorfismu a intelektové
nedostatecnosti

500150 Disorder

33 Case(s)

Subtype of

2834 Syndrom vrascité klize disorder

30 Case(s)

Syndrom zahnujici radialni hypoplazii,
2252 trifalangealni palce, hypospadii a Disorder
maxilarni diastema

8 Case(s)

Syndrom zahrnujici fibrozu,
621758 neurodegeneraci a mozkovou Disorder
angiomatodzu

10 Case(s)

Syndrom zahrnujici vrozenou srde¢ni
562569 vadu, obli¢ejovy dysmorfismus a Disorder
opozdény vyvoj spojeny s TMEM94

10 Case(s)

Syndrom zahrnujici 46 XY gonadalni
168563 dysgenezi a motorickou a senzorickou Disorder
neuropatii

5 Case(s)

Syndrom zahrnujici 46,XX poruchu
2975 pohlavniho vyvoje a skeletalni Disorder
anomalie

2 Case(s)

Syndrom zahrnujici 46,XY poruchu
pohlavniho vyvoje a nedostatecnost
nadledvin zplsobenou deficitem
CYP11A1

168558 Disorder

9 Case(s)

Syndrom zahrnujici B-bunécnou
567502 imunodeficienci, anomalii koncetin a Disorder
urogenitalni malformaci

10 Case(s)

Syndrom zahrnujici Carneyho komplex,

319340 trismus a pseudokamptodaktylii

Disorder

3 Family(ies)

Syndrom zahrnujici Charcotovu-
90103 Marieovu-Toothovu nemoc, hluchotu a Disorder
mentalni retardaci

7 Case(s)

Syndrom zahrnujici DIAPH1-vazanou

494444 Disorder

senzorineuralni ztratu sluchu a

8 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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(/100 000) AL
trombocytopenii
Syndrom zahrnujici Dandyho-
1566 Walkerovu malformaci a postaxialni Disorder 5 Case(s)
polydaktylii
50817 Syndrom zahrnu1|f| Duanfa’ho anomalii, Disorder 2 Case(s)
myopatii a skoliézu
3304 Syndror:n z’ahrnujlu 'Fallotoyuvte’tr?logu, Disorder 5 Case(s)
mentalni retardaci a opoZdéni ristu
Syndrom zahrnujici Gaucllerovu Subtype of 10 Case(s)
2072 chorobu, oftalmoplegii a disorder
kardiovaskularni kalcifikaci
Syndrom zahrnujici Hirschsprungovu . 4 Case(s)
21 D
>0 chorobu a brachydaktylii typu D isorder
Syndrom zahrnujici Hirschsprungovu . 2 Case(s)
21 D
>5 chorobu, hluchotu a polydaktylii isorder
2326 Syndrom zahrnujici KavIIrE!annuv Disorder 8 Case(s)
syndrom a onemocnéni srdce
Syndrom zahrnujici Klippelovu-Feilovu
447974 anomalii, myopatii a facialni Disorder 2 Case(s)
dysmorfismus
Syndrom zahrnujici Moebiustv
7
2560 syndrom, axonalni neuropatii a Disorder Case(s)
hypogonadotropni hypogonadismus
Syndrom zahrnujici Moyamoya
280679 anglo;?atll, maly vzrast, facialni ' Disorder 9 Case(s)
dysmorfismus a hypergonadotropni
hypogonadismus
Syndrom zahrnujici PURA-vazanou
24
438213 tézkou neonatalni hypotonii, zachvaty Disorder Case(s)
a encefalopatii
2888 Syndrom zahrn.uju.:l .Pllerr’e RObIIjl.f}I Disorder 2 Case(s)
syndrom a faciodigitalni anomalii
3104 Syndrom zahrnu.uu Robm.?vu sekvenci Disorder 3 Case(s)
a oligodaktylii
Syndrom zahrnujici X-vazanou o
137831 mentalni retardaci a cerebelarni Disorder 14 Family(ies)
hypoplazii
2898 Synd'rotn zahrnu1.|C| X-va.zanou" Disorder 2 Case(s)
mentalni retardaci a plagiocefalii
Syndrom zahrnujici X-vdzanou
1568 mentalni retardaci, D.andyf:nvo- ] Disorder 10 Case(s)
Walkerovu malformaci, postizeni
bazalnich ganglii a zachvaty
Syndrom zahrnujici X-vdzanou
38 Ci
457260 mentalni retardaci, hypotonii a Disorder ase(s)
poruchy hybnosti
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Syndrom zahrnujici X-vazanou

457240 mentalni retardaci, maly vzrist a Disorder 20 Case(s)
nadvahu
Syndrom zahrnujici X-vazanou
435938 mikrocefalii, rGstovou retardaci, Disorder 3 Case(s)
prognacii a kryptorchismus
Syndrom zahrnujici X-vazanou
. . . . 4
456328 myotubularni myopatii a abnormality Disorder Case(s)
genitalu
1770 Syndrom zahrnu1|C|.XY”tYp gonald.alm Disorder 2 Case(s)
dysgeneze a souvisejici anomalie
920 Syndrom zahrnujici iblefaru a Disorder 16 Case(s)
makrostomii
Syndrorp zahrn.ujici :j\bnormality r’leh’tﬁ ' 6 Case(s)
423454 a zub@, marginalni palmoplantarni Disorder
keratoderma a ordlni hyperpigmentaci
Syndrom zahrnujici abnormalni . 50 Case(s)
7 D
978 pigmentace, ektrodaktylii a hypodontii isorder
2310 Syndrom zahrnujici absenci deformity Disorder 2 Case(s)
nohy a kataraktu
1658 Syndrom Za!‘ll‘nUJICI ab’sen’c'l Disorder 10 Family(ies)
dermatoglyfli a vrozena milia
Syndrom zahrnujici acanthosis
90301 nigricans, inzulinovou rezistenci, Disorder > Case(s)
svalové krece a akralni zvétseni
929 Syndrom za.hrnu1|C| ?chalazu a Disorder 7 Case(s)
mikrocefalii
85165 Sy?dvro'm lzah-rnu1|C| achonf:lro.pla'zu, Disorder 5 Case(s)
opozdéni vyvoje a acanthosis nigricans
hrnujici k é pal
Syndrom zahrnujici ad’du ova_ne. pauce . 9 Casel(s)
2952 na rukou a artrogrypodzu, Christianav Disorder
typ
Syndrom zahrnujici adultni familiarni
. . . 2 C
2666 nefronoftidu a spastickou Disorder ase(s)
kvadruparézu
Syndrom zahrnujici afalangii a
1112 hemivertebrae-urogenitalné- Disorder 3 Case(s)
intestinalni dysgenezi
1113 Syndrom Za.l’.erUJ!CI afalangu, Disorder 5 Case(s)
syndaktylii a mikrocefalii
Syndrom zahrnujici afonii, hluchotu, 2 Case(s)
324540 retinalni dystrofii, zdvojené palce a Disorder
mentalni retardaci
Syndrom zahrnujici
3 C
83617 agamaglobulinémii, mikrocefalii, Disorder ase(s)

kraniosynostozu a tézkou dermatitidu
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Syndrom zahrnujici agenezi corpus

459074 callosum, makrocefalii a Disorder 4 Case(s)
hypertelorismus
Syndrom zahr’nujllm agenefl corpus ' 2 Case(s)
52055 callosum, mentalni retardaci, kolobom Disorder
a mikrognatii
1397 Syndrom zahrnujici agenezi mozecku a Disorder 2 Case(s)
hydrocefalus
363665 Synd.ron’1 z’ahrnu1v|u ekro?stelolyzul, Disorder 5 Case(s)
keloidni léze a predcasné starnuti
163696 Syndrom zahrnfmc[ akcm’ n'}yoklonus a Disorder 38 Case(s)
ledvinné selhani
404454 Syndrom za’hrnu1|C| alakrl.mu, Disorder 8 Case(s)
choreoatetdzu a dysfukci jater
998 Syndrom zahrnujici albinismus a Disorder 1 Family(ies)
hluchotu
Syndrom zahrnujici alfa-talasémii a
98791 mentalni retardaci, vazany na Disorder 20 Case(s)
chromozom 17
2850 Syndrom zahrnujici alo;')ecu a mentalni Disorder 15 Family(ies)
retardaci
1008 Syndrom zahrnujici allop’ecu, eplle.psu, Disorder 12 Case(s)
pyorrheu a mentalni retardaci
Syndrom zahrnuijici alopecii,
1005 kontraktury, trpaslictvi a mentalni Disorder 5 Case(s)
retardaci
Syndrom zahrnujici alopecii, mentalni
1014 retardaci a hypergonadotropni Disorder 2 Case(s)
hypogonadismus
1021 Syndrom zahrnu!la ?maurozu a Disorder 2 Case(s)
hypertrichozu
1031 Syr_idrom zahrnujici amelgggnesm Disorder 11 Case(s)
imperfecta a nefrokalcin6zu
284934 Syndrom zahrnu1|c! ?neuryzma a Disorder 45 Case(s)
osteoartritidu
Syndrom zahrnujici anhidrotickou
69088 . ektod.e-rma'lm dysplazu,' Disorder 2 Case(s)
imunodeficienci, osteopetrézu a
lymfedém
1069 Syndrom zahrnujici aniridii a chybéjici Disorder 3 Case(s)
patellu
1068 Syndrom zahrnujici anlrldu a mentalni Disorder 2 Case(s)
retardaci
1065 Syndrom z?.hrnuum :jml’rldu, cerePeIarnl Disorder 22 Family(ies)
ataxii a mentalni retardaci
1067 Syndrom zahrnujici aniridii, ptézu, Disorder 3 Case(s)
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mentalni retardaci a familiarni obezitu
1064 Syndr.om zahrnuijici aI'TII"IdII, renalni . Disorder 2 Case(s)
agenezi a psychomotorickou retardaci
Syndrom zahrnujici ankyloblefaron Subtype of 3 Family(ies)
1074 e . .
filiforme a atrézii anu disorder
Syndrom zahrnujici anoftalmii,
1101 megalokorneu, kardiopatii a anomalie Disorder 3 Case(s)
skeletu
77298 Syndrom zahrnujici Disorder 30 Case(s)
anoftalmii/mikroftalmii a atrézii jicnu
Syndrom zahrnujici anomalie . 5 Case(s)
2491 Mullerianského duktu a koncetin Disorder
Syndrom zahrnujici anomalie patra,
477993 Sirokymi trematy, facialni Disorder 3 Case(s)
dysmorfismus a vyvojové opozZdéni
Syndrom zahrnujici anomalii aortalniho 4 case(s)
1110 oblouku, zvlastni facies a mentalni Disorder
retardaci
1004 Syndrom za.hrnujlm a!'nonychu a Disorder 4 Case(s)
mikrocefalii
1117 Syndrom zahrnu1|C|"apIa5|a cutis a Disorder 4 Case(s)
myopii
1116 Synfirom. zahrr:lujllm’aplasm Cl..ItIS o Disorder 3 Case(s)
congenita a intestindlni lymfangiektazii
611216 Syndromlzar’lrnujlcl a;.)lastlck’ou a?emu, Disorder 10 Case(s)
mentalni retardaci a maly vzrist
1118 Syndrom zahrnujici ap!.azu fibuly a Disorder 50 Case(s)
ektrodaktylii
Syndrom zahrnujici arachnodaktylii,
1129 abnormalni osifikaci a mentalni Disorder > Case(s)
retardaci
1130 Syndrom’ za’hrnujlu a.rachnodakt.Ym, Disorder 3 Case(s)
mentalni retardaci a dysmorfii
1135 Syndrom zahrnuj.la arhlnu.,.atrezu Disorder 4 Case(s)
choan a mikroftalmii
1682 Syndrom zahrnujl.cl-ar'terlalnl disekci a Disorder 4 Case(s)
lentiginézu
1150 Sym.irom zahrnu!la arthr.ogfyposm Disorder 10 Case(s)
multiplex congenita a whistling face
1485 Syndrom zahrr]ujla ar,trolgrypozu a Disorder 2 Case(s)
hyperkeratdzu, letalni forma
65720 Syndrom z?tnrnuum a.rfrogrypozu a Disorder 2 Family(ies)
tézkou skoliozu
2697 Syndr’on? zahrnujlc'l artrogryp'ozu, Disorder 100 Case(s)
renalni dysfunkci a cholestazu
88628 Syndrom zahrnujici ataxii zadnich Disorder 20 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické udaje — Rijen 2024 - Vyddni 1
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by diseases CZ.pdf

150



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

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

provazci a retinitis pigmentosa
Syndrom zahrnujici ataxii,
fotosenzitivitu a maly vzrist
Syndrom zahrnujici ataxii, hluchotu a
mentalni retardaci
Syndrom zahrnujici ataxii, mentalni
370022 retardaci, okulomotorickou apraxii a Disorder
mozeckové cysty
Syndrom zahrnujici aterosklerézu,
1192 hluchotu, diabetes, epilepsii a Disorder
nefropatii
Syndrom zahrnujici atrioventrikularni
1352 defekt, blefarofimézu a defekty radia a Disorder
anu
Syndrom zahrnujici atrofii optiku a
mentalni retardaci
Syndrom zahrnujici atrofii optikd,
496790 periferni neuropatii a vyvojové Disorder
opozdéni
Syndrom zahrnujici atypicky Fanconiho
544628 syndrom a neonatalni Disorder
hyperinzulinismus
Syndrom zahrnujici aurikularni
77300 abnormality, rozstép rtu s nebo bez Disorder
rozstépu patra a okularni abnormality
Syndrom zahrnujici autismus a

308410 epilepsii, zplsobeny deficitem kinazy a Disorder
dehydrogenazy vétvenych ketokyselin

Syndrom zahrnujici autoimunitni
391487 enteropatii a endokrinopatii a Disorder
nachylnost k chronickym infekcim
Syndrom zahrnujici autoimunitni
444463 hemolytickou anemii, trombocytopenii Disorder

a primarni imunodeficit

Syndrom zahrnujici autoimunitni
intersticialni plicni chorobu a artritidu

Syndrom zahrnujici autoinflamaci,
566067 imunodeficienci a neutrofilni dysfunkci Disorder

spojenou s CEBPE

Syndrom zahrnujici autozomalné
457193 dominantni mentalni retardaci, Disorder
kraniofacialni anomalie a srdecni vady

Syndrom zahrnujici autozomalné
73229 dédi¢nou familiarni hematurii, retinalni Disorder
arterialni tortuozitu a kontraktury
95434 Syndrom zahrnujici autozomalné Disorder 27 Case(s)

2 Case(s)

1184 Disorder

8 Case(s)

1188 Disorder

7 Case(s)

2 Case(s)

2 Case(s)

6 Case(s)

401777 Disorder

8 Case(s)

7 Case(s)

2 Case(s)

5 Family(ies)

5 Case(s)

6 Case(s)

5 Family(ies)

444092 Disorder

4 Case(s)

76 Case(s)

6 Family(ies)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

recesivni cerebelarni ataxii a sakadické
pohyby oci

Uroveri

klasifikace

prevalence/incidence

Odhadovana

(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

404499

Syndrom zahrnujici autozomalné
recesivni cerebelarni ataxii, epilepsii a
mentalni retardaci, zptisobeny
deficitem KIAA0226

Disorder

2 Case(s)

404493

Syndrom zahrnujici autozomalné
recesivni cerebelarni ataxii, epilepsii a
mentalni retardaci, zptisobeny
deficitem TUD

Disorder

3 Case(s)

95433

Syndrom zahrnujici autozomalné
recesivni cerebelarni ataxii, slepotu a
hluchotu

Disorder

3 Family(ies)

254343

Syndrom zahrnujici autozomalné
recesivni spastickou ataxii, atrofii
optiku a dysartrii

Disorder

6 Case(s)

140963

Syndrom zahrnujici bilateralni mikrocii,
hluchotu a rozstép patra

Disorder

3 Family(ies)

2728

Syndrom zahrnujici blefarofimozu a
mentalni retardaci, Ohduiv typ

Disorder

30 Case(s)

3047

Syndrom zahrnujici blefarofimézu a
mentalni retardaci, SBBYS typ

Disorder

122 Case(s)

597746

Syndrom zahrnujici blefarofimézu a
mentalni retardaci/genitopatelarni
pfekryvny syndrom

Disorder

122 Case(s)

2057

Syndrom zahrnujici blefarofimoézu,
ptozu, ezotropii, syndaktylii a maly
vzrist

Disorder

6 Case(s)

1259

Syndrom zahrnujici blefaroptézu,
myopii a ektopia lentis

Disorder

3 Case(s)

300501

Syndrom zahrnujici bolestivé orbitalni
a systémové neurofibromy a
marfanoidni habitus

Disorder

4 Case(s)

1276

Syndrom zahrnujici brachydaktylii a
arterialni hypertenzi

Disorder

10 Family(ies)

2946

Syndrom zahrnujici brachydaktylii a
dlouhy palec na ruce

Disorder

4 Case(s)

1275

Syndrom zahrnujici brachydaktylii a
dysplazii lokte a zapésti

Disorder

4 Family(ies)

1278

Syndrom zahrnujici brachydaktylii a
preaxialni hallux varus

Disorder

8 Case(s)

1277

Syndrom zahrnujici brachydaktylii,
mezomelii, mentalni retardaci a
srdecni vady

Disorder

2 Case(s)

1246

Syndrom zahrnujici brachydaktylii,
nystagmus a cerebeldrni ataxii

Disorder

1 Family(ies)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych

ORPHACode Freer 1 5T e T
pripadu ci rodin

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

1292

Syndrom zahrnujici brachymorfismus,
onychodysplazii a dysfalangismus

Disorder

9 Case(s)

568056

Syndrom zahrnujici bradavice,
imunodeficienci, lymfedém a
anogenitalni dysplazii

Disorder

2 Case(s)

527468

Syndrom zahrnujici branicni kylu,
kratké stfevo a asplenii

Disorder

2 Case(s)

1459

Syndrom zahrnujici celiakii, epilepsii a
kalcifikace mozku

Disorder

170 Case(s)

544488

Syndrom zahrnujici celkové opozdéni

vyvoje, alopecii, makrocefalii, facialni

dysmorfismus a strukturdlni anomalie
mozku

Disorder

5 Case(s)

488613

Syndrom zahrnujici celkové opozdéni
vyvoje, neuro-oftalmologické
abnormality, zachvaty a mentalni
retardaci

Disorder

26 Case(s)

1171

Syndrom zahrnujici cerebelarni ataxii,
areflexii, pes cavus, optickou atrofii a
senzorineuralni ztratu sluchu

Disorder

10 Case(s)

603448

Syndrom zahrnujici cerebelarni
hypoplazii, mentalni retardaci,
vrozenou mikrocefalii, dystonii, anémii
a rlstovou retardaci

Disorder

10 Case(s)

2218

Syndrom zahrnujici cervikalni
hypertrichdzu a periferni neuropatii

Disorder

4 Case(s)

589856

Syndrom zahrnujici choanalni atrézii,
atelii, hypotyredzu, opozdénou
pubertu a nizky vzrist

Disorder

18 Case(s)

1200

Syndrom zahrnujici choanalni atrézii,
ztratu sluchu, srdecni vady a
kraniofacialni dysmorfismus

Disorder

20 Family(ies)

1415

Syndrom zahrnujici cholestazu,
pigmentovou retinopatii a rozstép
patra

Disorder

5 Case(s)

1422

Syndrom zahrnujici chondrodysplazii a
poruchy pohlavniho vyvoje

Disorder

2 Case(s)

1435

Syndrom zahrnujici choroideremii,
hluchotu a obezitu

Disorder

13 Case(s)

1433

Syndrom zahrnujici choroidalni atrofii a
alopecii

Disorder

2 Case(s)

2951

Syndrom zahrnujici chybéjici palec na
ruce, maly vzriist a imunodeficit

Disorder

3 Case(s)

3016

Syndrom zahrnujici chybéjici radius a
anogenitalni anomalie

Disorder

2 Case(s)

3328

wer s

Syndrom zahrnujici chybéjici tibie,

Disorder

3 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

polydaktylii a arachnoidalni cystu

Uroveri

klasifikace

prevalence/incidence

Odhadovana

(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

kardiomyopatii a hypergonadotropni

2487 Syndromvzat\rnuuu chyben!.dolnl Disorder 2 Case(s)
koncetiny a hypospadii
309854 Syndrom z’ah.r.nujlm cirhézu, dy’StO.I.‘III, Disorder 20 Case(s)
polycytémii a hypermanganémii
1555 Syndrf)m'za.hrnujlu cutl§ gyrata, ] Disorder 12 Case(s)
acanthosis nigricans a kraniosynostézu
171719 Syndrom zahr.nwiu cu.tls laxa a Disorder 18 Case(s)
marfanoidni habitus
2575 Syndl:o_m zahrnujici cystlf:kou flbrf)Zlf., Disorder 2 Case(s)
gastritidu a megaloblastickou anémii
Syndrom zahrnujici defekt branice, . 7 Case(s)
2141 chybé&ni kongetiny a defekt lebky Disorder
2489 Syn(jro'm zahrnujici d_efekt hornich Disorder 2 Case(s)
koncetin a abnormality oka a ucha
1479 Syndrom za!!rnuuu.deflekt’sept? sini a Disorder 11 Case(s)
poruchy atrioventrikularniho pfevodu
Syndrom zahrnujici defekt I
52056 ulnarniho/fibularniho paprsku a Disorder 1 Family(ies)
brachydaktylii
1307 Syndrﬁm’zahrrv'nuj.lcl deffekty dISt.Z:.\lnICh Disorder 6 Case(s)
casti koncetin a mikrognatii
1003 Syndrom zahrnfjljlc[defekty ku.z.e hlavy Disorder 2 Case(s)
a postaxialni polydaktylii
Syndrom zahrnujici deficit funkce
7
293978 adenohypofyzy a variabilni Disorder Case(s)
imunodeficienci
3196 Syndrom zahr’nujlu defu’:lt Ster(flfinl Disorder 1 Family(ies)
dehydrogenazy a zubni anomadlie
2251 Syndromfahrnujlc[ tzl_ef?rmlty palce, Disorder 2 Family(ies)
alopecii a anomalii pigmentace
Syndrom zahrnujici dentinogenesis
o . . 2
71267 imperfecta, maly vzrist, ztratu sluchu a Disorder Case(s)
mentalni postiZzeni
99792 Syndronl1 iahrnuna fienltlnov?u Disorder 1 Family(ies)
dysplazii a sklerotické kosti
1655 Sy’ndrom zahrnujl'u d(’ar.lyaty MuIIerO\{:c\ Disorder 8 Case(s)
vyvodu, lymfangiektazii a polydaktylii
Syndrom zahrnujici difuzni cerebralni a 4 Casel(s)
404437 cerebelarni atrofii, nezvladatelné Disorder
zachvaty a progresivni mikrocefalii
Syndrom zahrnujici difuzni
1
86918 palmoplantarni keratoderma a Disorder 0 Casefs)
akrocyandzu
2229 Syndrom zahrnujici dilatovanou Disorder 20 Family(ies)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
hypogonadismus
2412 Syndrom zahrnujici dIS|0k.aCI kycelniho Disorder 4 Case(s)
kloubu a dysmorfismus
2838 Syndrom zahr.nu{m divertikly rendlnich Disorder 4 Case(s)
kalicht a hluchotu
Syndrom zahrnujici ductus arteriosus
. AP i + . 7 Case(s)
228190 patens, bikuspidalni aortalni chloperi a Disorder
anomalie rukou
3172 Syndrom zahrnujici d\./.oute oboci a Disorder 3 Case(s)
syndaktylii
SYndrc:m zahrnujici dysmorflsmtle, . . 2 Casel(s)
2282 maly vzrist, hluchotu a poruchu vyvoje Disorder
pohlavi
Syndrom zahrnujici dysmorfismus,
2
2104 pectus carinatum a zvysSenou kloubni Disorder Case(s)
laxicitu
1861 Syndrom zahrnujici dysplazii hrudniku Disorder 2 Case(s)
a hydrocefalus
2
412217 Syndrom zahrnujici dystonii a afonii Disorder 32 Case(s)
521406 Sfyndrc')m zahrnujici dystonu,’ ) Disorder 11 Case(s)
parkinsonismus a hypermanganémii
1490 Syndrom zahrnujvluldystrofu rohovky a Disorder 24 Case(s)
percepcni hluchotu
Syndrom zahrnujici dédicnou
619233 perzistenci fetalniho hemoglobinu a Disorder 9 Case(s)
mentalni retardaci
494541 Syndrom zahrnujlc!vdetfkoq benigni Disorder 3 Case(s)
choreu a postiZzena striata
247827 Syndron'] z"ahrnujlc'l ektodern'.lalm Disorder 4 Case(s)
dysplazii a kozni syndaktylie
1883 Synd’rc'J.m zahrnu'jlu ek’to<’1ermaln| Disorder 2 Case(s)
dysplazii a senzorineuralni hluchotu
1806 Syndrom Zah['n'l.leCI ektodermalni Disorder 2 Case(s)
dysplazii a slepotu
247820 Syndrom Zalhl".rIUJICI ektode:malm Disorder 22 Case(s)
dysplazii a syndaktylii
1884 Syndrom .zallirn’ujlu ekt?pu cockY‘, Disorder 8 Case(s)
chorioretinalni dystrofii a myopii
71271 Syndrom zahrnujici ektrodaktylii a Disorder 22 Case(s)
hluchotu
1892 Syndrom zahrnujici ek.t.rodaktylu a Disorder 1 Family(ies)
polydaktylii
Syndrom zahrnujici encefalopatii,
1
319678 hypertrofickou kardiomyopatii a Disorder Case(s)
rendlni tubuldrni nemoc

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri

klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence

Pocet publikovanych

(/100 000) pFipad &i rodin

85186

Syndrom zahrnujici endostealni
sklerézu a hypoplazii mozecku

Disorder

4 Case(s)

231742

Syndrom zahrnujici epibulbarni
lipodermoid, preaurikularni pfivések a
polytelii

Disorder

1 Family(ies)

1825

Syndrom zahrnujici epifyzarni dysplazii,
ztratu sluchu a dysmorfismus

Disorder

2 Case(s)

488635

Syndrom zahrnujici epilepsii s Casnym
nastupem, mentalni retardaci a
anomalie mozku

Disorder

5 Case(s)

1948

Syndrom zahrnujici epilepsii,
mikrocefalii a skeletdlni dysplazii

Disorder

2 Case(s)

411986

Syndrom zahrnujici epileptickou
encefalopatii s Casnym nastupem,
kortikalni slepotu, mentalni retardaci a
facidlni dysmorfismus

Disorder

3 Case(s)

476096

Syndrom zahrnujici erytrokeratodermii
a kardiomyopatii

Disorder

3 Case(s)

1962

Syndrom zahrnujici exostozy,
anetodermii a brachydaktylii typu E

Disorder

1 Family(ies)

1964

Syndrom zahrnujici extrasystoly, maly
vzrist, hyperpigmentaci a mikrocefalii

Disorder

2 Case(s)

1969

Syndrom zahrnujici facialni
dysmorfismus, anorexii, kachexii a
anomalie oka a kiize

Disorder

3 Case(s)

412022

Syndrom zahrnujici facialni
dysmorfismus, dislokaci ¢ocky,
abnormality predniho segmentu a
netraumatické cysty spojivky

Disorder

4 Family(ies)

352712

Syndrom zahrnujici facialni
dysmorfismus, imunodeficienci, livedo
a nizky vzrist

Disorder

11 Case(s)

1970

Syndrom zahrnujici facialni
dysmorfismus, makrocefalii, myopii a
Dandyho-Walkerovu malformaci

Disorder

3 Case(s)

1778

Syndrom zahrnuijici facialni
dysmorfismus, Salovité skrotum a
uvolnéné klouby

Disorder

2 Case(s)

313846

Syndrom zahrnujici familidrni koZni
teleangiektazie a predispozici k
orofaryngealnim nadorim

Disorder

24 Case(s)

488197

Syndrom zahrnujici familiarni
progresivni dystrofii sitnice, kolobom
duhovky a vrozenou kataraktu

Disorder

9 Case(s)

363409

Syndrom zahrnujici fetalni akinezi a
krvaceni do mozku a do sitnice

Disorder

3 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Syndrom zahrnujici fibrézu plic, 4 case(s)
210136 hyperplazii jater a hypoplazii kostni Disorder
dfené
2256 Syndrom ’za.!1rnuj|C| fl’b'ulouln'arnl Disorder 2 Case(s)
hypoplazii a anomalie ledvin
1757 Syndrom zahrn_u1|C| flbt.,|.larn| dimelii a Disorder 11 Case(s)
diplopodii
2273 S.yndrtlam ZahrHUJ!FI follkular.rfl Disorder 40 Case(s)
ichtyodzu, alopecii a fotofobii
2339 S\’/ndrom za'hrn’ujlu f0|lkl’l|arnl ) Disorder 6 Case(s)
keratdzu, trpaslictvi a cerebralni atrofii
Syndrom zahrnujici fovealni hypoplazii, .
397618 defekt decussatio nervi optici a Disorder 7 Family(ies)
dysgeneze predniho segmentu
Syndrom zahrnujici fragilitu kaze,
293165 kiehké a kudrnaté vlasy a Disorder 7 Case(s)
palmoplantarni keratoderma
Syndrom zahrnujici frontonazalni
11
521308 dysplazii, rozstép nosu a anomalie Disorder Case(s)
horni koncetiny
Syndrom zahrnujici frontonazalni 3 Case(s)
306542 dysplazii, tézkou mikroftalmii a tézké Disorder
facialni rozstépy
2025 . Syndrf)m Zahﬂ"l’ujlt’:l gmglval.nl Disorder 2 Case(s)
fibromatdzu a facialni dysmorfismus
2027 - Syndr?m zahrnu1|C|.g|nlg|vaIn| Disorder 2 Family(ies)
fibromatozu a progresivni hluchotu
2085 Syndromlzahrnuna glaukom a Disorder 5 Case(s)
spankovou apnoe
Sy'ndron’1 zahrTujlu gl.‘i\ukom, ektcfpu: . 3 Casel(s)
2084 mikrosférofakii, ztuhlé klouby a nizky Disorder
vzrist
Sy’ndr'om Zahrnl.ijCI globa‘\'lmlopozodenl . 2 Case(s)
404476 vyvoje, cysty plic, nadmérny vzriist a Disorder
Wilmsav tumor
2110 Syndrom ??htznujla hallux va.t:us a Disorder 2 Case(s)
preaxidlni polysyndaktylii
306741 Syndrom zahrnu.jla he“mldystonu a Disorder 100 Case(s)
hemiatrofii
276280 Syndrom zahtnujla hf-:mlhyptlerplazu a Disorder 10 Case(s)
mnohocetnou lipomatézu
306669 . Sy.ndror.n zahrnuijici . ) Disorder 68 Case(s)
hemiparkinsonismus a hemiatrofii
2031 Syndro’m 'zahrnuum hep:a\tlf:kou flbro.zu, Disorder 4 Case(s)
rendlni cysty a mentalni retardaci
79124 Syndrom zahrnujici hepatalni Disorder 28 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Pocet publikovanych
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venookluzivni chorobu a
imunodeficienci

Syndrom zahrnujici hereditarni

79091 myopatii s inkluznimi télisky, kloubni Disorder 21 Case(s)
kontraktury a oftalmoplegii
Syndrom zahrnujici hereditarni .
Famil
456318 senzorickou neuropatii, hluchotu a Disorder 6 Family(ies)
demenci
314432 Syndrom zahrnujici P.1ern|a Spiegeli a Disorder 15 Case(s)
kryptorchismus
2158 Syndrc’)m'zahrm’ulc[ hlsfldmur!| a Disorder 5 Case(s)
rendlni tubularni poskozeni
Syndrom zahrnujici hluchotu a
85321 mentalni retardaci, Martinové- Disorder 3 Casef(s)
Probstlv typ
94064 Syndrom zahrnujici hluchotu a Disorder 3 Family(ies)
neplodnost
3230 Syndrom Za.hH‘IUJICI .I?Iuchotu a Disorder 5 Case(s)
oligodoncii
Syndrom zahrnujici hluchotu, anomalie
" . - . 2 Case(s)
3224 genitalu a metakarpalni a metatarzalni Disorder
synostdzy
Syndrom zahrnujici hluchotu,
3217 divertikulézu tenkého stfeva a Disorder > Case(s)
neuropatii
Syndrom zahrnujici hluchotu,
254898 encefaloneuropatii, obezitu a Disorder 2 Case(s)
onemocnéni chlopni
3218 S.ynd'rorri zahrr'lu.j-la thc’hotuo, Disorder 2 Case(s)
epifyzarni dysplazii a maly vzrist
3220 Synd’rc.J.m zah'rnujlu hluchotu, ] Disorder 15 Family(ies)
hypoplazii skloviny a defekty nehti
3232 Syndrom zahrnujici thchot'l.j, . Disorder 4 Case(s)
malformace ucha a obrnu obliceje
1529 Syndrom zahrrlluuc[tllulchotu, pos?lzenl Disorder 3 Case(s)
ruky a kraniofacialni abnormality
3239 Syndrom zahrnujici hlltff:hotu, vitiligo a Disorder 2 Case(s)
achalazii
2163 Syndrom Zahrnl.ijCI holo?rosencefalu a Disorder 11 Case(s)
kraniosynostozu
3186 Syndrcrrl'n z'ahrmiju':l holf)p'rosencgf‘alu a Disorder 4 Case(s)
radidlni srdecni renalni anomalie
2570 Syndron:n Zalll'r'IUJICI holloprosencefalu, Disorder 4 Case(s)
hypokinesii a vrozené kontraktury
480528 Syndrom zahrnujici hydranencefalus a Disorder 2 Case(s)

branicni syndrom, letalni typ
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2184 Syndrorrl zahrnujvlu h’ydrocefalus a Disorder 2 Case(s)
nizko poloZeny pupek
Syndrom zahrnujici hydrocefalus,
2180 kostovertebralni dysplazii a Disorder 8 Case(s)
Sprengelovu deformitu
2186 Syndrom %ahrrjuuu hydrocef.alus, Disorder 1 Family(ies)
modré skléry a nefropatii
2183 Syndron:\ zahrnujici hydrf)cefalus, Disorder 2 Case(s)
obezitu a hypogonadismus
Syndrom zahrnujici hydrocefalus,
2181 vysoky vzrlist a nadmérnou kloubni Disorder 2 Case(s)
volnost
Syndrom zahrnujici hydrops,
528091 laktatovou aciddzu, sideroblastickou Disorder 1 Casef(s)
anémii a multisystémové selhani
163985 Syndrom zahrm{jlu hyperekplexu a Disorder 4 Case(s)
epilepsii
Syndrom zahrr:u..mm hyPerfaIangl‘!vpr?tu . 2 Case(s)
369979 ruky, anomalie prstd nohy a tézky Disorder
pectus excavatum
247262 Syndrom zahrn’uj|’¢:| hyperfc.osfatazu a Disorder 24 Case(s)
mentalni retardaci
2410 Syndrom zahrnul.lu hypergonadotropni Disorder 3 Case(s)
hypogonadismus a katarakta
1336 Syndrom zahrnu!lu hyperkeratézu a Disorder 10 Case(s)
hyperpigmentace
415 Syndrom zahrnu.].lu hypero.rmtl.nenlu, Disorder 111 Case(s)
hyperamonemii a homocitrulinurii
99880 Syndrcfm_ zahrnu]ufl o Disorder 100 Case(s)
hyperparathyroidismus a nador celisti
2211 Syndrom zahrnuna hypertelons:rnus, Disorder 3 Family(ies)
hypospadii a polysyndaktylii
2213 Syndrom zah:nujlc[ tw;?ert(ilcirlsmus, Disorder 9 Case(s)
mikrocii a facialni rozstép
Syndrom zahrnujici hypertelorismus,
P . . 13 C
293958 preaurikalni sinus, "punctal pits" a Disorder ase(s)
hluchotu
Syndrom zahrnujici hyperurikémii, Subtype of 35 Family(ies)
217330 P P o .
anémii a rendlni selhani disorder
Syndrom zahrnujici hyperurikémii, o e
363694 plicni hypertenzi, rendlni selhani a Disorder 4 Family(ies)
alkalézu
Syndrom zahrnujici hypo- a
1
2435 hypermelanézni kozni makuly, Disorder 4 Case(s)
opozdény rlst a mentalni retardaci
989 Syndrom zahrnujici hypoglosii a Disorder 47 Case(s)
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(/100 000) AL
hypodaktylii
Syndrom zahrnujici hypogonadismus,
2
2233 prolaps mitralni chlopné a mentalni Disorder Case(s)
retardaci
Syndrom zah.rnu1|C| hypogonad.otr’op’nl . 6 Casel(s)
2230 hypogonadismus a frontoparietalni Disorder
alopecii
2235 Syndrom z?hrnujlu hy.ptl:\gon.adotropm Disorder 2 Case(s)
hypogonadismus a retinitis pigmentosa
Syndrom zahrnujici hypogonadotropni
293967 ' hypogo"nadlsmu's, zav’azrjou ] Disorder 4 Case(s)
mikrocefalii, senzorineurdlni ztratu
sluchu a dysmorfismus
Syndrom ’ZaleHUJICI’ hypohldrotlclkou ' 3 Casel(s)
1882 ektodermalni dysplazii, hypotyredézu a Disorder
ciliarni dyskinezi
Syndrom zahrnujici hypohidrézu,
‘ . . 22
528105 elektrolytovou nerovnovahu, dysfunkci Disorder Case(s)
slzné Zlazy, ichtyozu a xerostomii
Syndrom zahrnujici hypohidrézu,
363523 hypopIaZ|’| Zlfbnl skloviny, Disorder 12 Case(s)
palmoplantarni keratoderma a
mentalni retardaci
85163 Syndrom zahrnujici hypomyelinizaci a Disorder 10 Case(s)
vrozenou kataraktu
Syndrom zahrnujici hypomyelinizaci,
447893 mozeckovou atrofii a hypoplazii corpus SuPtype of 4 Case(s)
disorder
callosum
2237 Syndrom ZahrnUJIC’I h’ypoparatytecfzu, Disorder 180 Case(s)
hluchotu a rendlni onemocnéni
Syndrom zahrnujici hypopigmentaci a o e
324561 teckovana palmoplantarni Disorder 6 Family(ies)
keratoderma
2007 Syndrom zahrnujici hypoplazii alarnich Disorder 2 Case(s)
chrupavek, kolobom a telekantus
Syndrom zahrnujici hypoplazii bilé
4
3207 hmoty, agenezi corpus callosum a Disorder Case(s)
mentalni retardaci
2246 Syndrom zahrnu]_lu’hy’poplazn mo'zecku Disorder 3 Case(s)
a tapetoretinalni degeneraci
Syndrom zahrnujici hypoplazii
10 C
2255 pankreatu, diabetes a vrozenou vadu Disorder ase(s)
srdce
Syndrom zahrnujici hypoplazii
293864 pankreatu, stfevni atrézii a Disorder 16 Case(s)
hypoplasticky Zlu¢nik
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Syndrom zahrnujici hypoplazii 3 Case(s)
radidlniho paprsku a atrézii choan
Syndrom zahrnujici hyposmii, nazalni a
2250 okularni hypoplazii a Disorder
hypogonadotropni hypogonadismus
Syndrom zahrnujici hypospadii a
mentalni retardaci, Goldblattiv typ
Syndrom zahrnujici hypotonii a
cystinurii
Syndrom zahrnujici hypotonii,
neprospivani a mikrocefalii
Syndrom zahrnujici hypotrichézu a
hluchotu
Syndrom zahrnujici hypotrichézu,
69735 lymfedém, teleangiektazii a vady Disorder
ledvin
Syndrom zahrnujici hypotrichdzu,
307936 osteolyzu, periodontitis a Disorder
palmoplantarni keratoderma
Syndrom zahrnujici ichtyozu a
anomalie Ust a prsta
Syndrom zahrnujici ichtydzu, alopecii,
2269 eklabium, ektropium a mentalni Disorder
retardaci
Syndrom zahrnujici ichtyozu,
2274 hepatosplenomegalii a cerebelarni Disorder
degeneraci
Syndrom zahrnujici ichtyozu,
59303 hypotrichdzu a sklerotizujici Disorder
cholangitidu
Syndrom zahrnujici ichtyézu, mentalni
retardaci, trpaslictvi a poruchu ledvin
Syndrom zahrnujici ichtyozu, nizky
vzrust, brachydaktylii a mikrosférofakii
Syndrom zahrnujici imunitni
37042 dysregulaci, polyendokrinopatii a Disorder
enteropatii vazanou na chromozom X
Syndrom zahrnujici imunitni
dysregulaci, zanétlivé onemocnéni
stfev, artritidu, recidivujici infekce a
lymfopenii
Syndrom zahrnujici infantilni axonalni
457205 motorickou a senzorickou neuropatii, Disorder
atrofii optiku a neurodegeneraci
Syndrom zahrnujici infantilni spazmy a
Siroké palce

3026 Disorder

2 Case(s)

3 Case(s)

2261 Disorder

22 Case(s)

163690 Disorder

2 Case(s)

79507 Disorder

1 Case(s)

330029 Disorder

4 Case(s)

2 Case(s)

2 Case(s)

2272 Disorder

4 Case(s)

2 Case(s)

12 Case(s)

4 Case(s)

2278 Disorder

7 Case(s)

363992 Disorder

195 Case(s)

7 Case(s)

529977 Disorder

2 Case(s)

2 Case(s)

3173 Disorder
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klasifikace

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

Syndrom zahrnujici infantilni spazmy,

263410 psychom.ottfrlcko%l' retardaci, Disorder 4 Case(s)
progresivni atrofii mozku a
onemocnéni bazalnich ganglii
Syndrom zahrnujici intraepitelidlni
. P . 19 C
352662 dyskeratézu rohovky, palmoplantarni Disorder ase(s)
hyperkeratézu a dyskeratézu hrtanu
Syndrom zahrnujici intrauterinni
436144 rustovou restrikci, maly vzrust a Disorder 15 Case(s)
diabetes s nastupem v ¢asné dospélosti
79403 . Syndror.n zahrnujici jur}k.(.:nl Disorder 100 Case(s)
epidermolysis bullosa a atrézii pyloru
Syndrom zahrnujici juvenilni diabetes
445062 mellitus a centralni a periferni Disorder 5 Case(s)
neurodegeneraci
247794 Syndr'om zahrnujici juv’en’llnl kataralkta, Disorder 12 Case(s)
mikrokornea a renalni glykosurii
Syndrom zahrnujici kalcifikaci
3240 centralniho nervového systému, Disorder 2 Casef(s)
hluchotu, tubularni acidézu a anémii
1325 Syndrom zahrnum':l ka'r'nptodaktylu a Disorder 17 Case(s)
taurinurii
2848 Syndrom"zahrnunu kampt.odak.t\'/lu, Disorder 30 Family(ies)
artropatii, coxa vara a perikarditidu
Syndr?m zahrnujici kamptodaktylii, ' 4 case(s)
1323 kloubni kontraktury a defekty skeletu Disorder
obliceje
85164 Sym?romozahrnuj.lf:l kampt’odaktylll, Disorder 30 Case(s)
velky vzrust, skolidzu a ztratu sluchu
137667 Syndro.m ZahlrnlijCI kapilarni a Disorder 261 Case(s)
arteriovendzni malformace
91130 Syndrom Z?‘hrnUJIC’I kardlom}lolpatu, Disorder 2 Case(s)
hypotonii a laktatovou acidézu
Syndrom zahrnujici kardiomyopatii,
1345 kataraktu a onemocnéni bederni Disorder 9 Case(s)
patere
162 Syndrom zahrnujici kataraktu a Disorder 3 Family(ies)
glaukom
1377 Syndrom za.hrnu1|C| kataraktu a Disorder 8 Family(ies)
mikrokorneu
Syndrom zahrnujici kataraktu,
1373 aberantni oralni frenulum a opozdény Disorder 3 Case(s)
rast
1368 Syndrom zahrnujici kataraktu, ataxii a Disorder 2 Case(s)
hluchotu
436174 Syndrom zahrnujici kataraktu, deficit Disorder 3 Case(s)
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Odhadovana
prevalence/incidence
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Uroveri
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Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

rtistového hormonu, senzorickou
neuropatii, senzorineurdlni ztratu
sluchu a kostni dysplazii
Syndrom zahrnujici kataraktu,
hluchotu a hypogonadismus
Syndrom zahrnujici kataraktu,
mentalni retardaci a hypogonadismus
Syndrom zahrnujici kataraktu,
1381 mentalni retardaci, atrézii anu a Disorder
defekty mocového ustroji
Syndrom zahrnujici kataraktu,
nefropatii a encefalopatii
Syndrom zahrnujici kataraktu, vrozené
srdecni vady a defekty neurdlni trubice
Syndrom zahrnujici kaudalni pfivések a
hluchotu
Syndrom zahrnujici keratosis palmaris
et plantaris a klinodaktylii
Syndrom zahrnujici kochleosakularni
degeneraci a kataraktu
Syndrom zahrnujici kognitivni poruchu,
hrubé rysy obliceje, srdecni defekty,
obezitu, plicni poruchu, nizky vzrist a
skeletalni dysplazii
Syndrom zahrnujici kojeneckou
hypotonii, okulomotorické anomalie,
hyperkinetické pohyby a opozdéni
vyvoje
Syndrom zahrnujici kolobom makuly a
brachydaktylii typu B
Syndrom zahrnujici kolobom uvey,
rozStép patra a rtu a mentdlni retardaci
Syndrom zahrnujici kolobom,
603494 osteopetrézu, mikroftalmii, Disorder
makrocefalii, albinismus a hluchotu
Syndrom zahrnujici kolobomatézni
435930 discus opticus, makularni atrofii a Disorder
chorioretinopatii
Syndrom zahrnujici kontraktury,
1484 ektodermalni dysplazii a rozstép Disorder
rtu/patra
Syndrom zahrnujici kontraktury,
314002 pterygium colli, mikrognatii a Disorder
hypoplastické bradavky
Syndrom zahrnujici koncetinové
anomalie a mamarni hypoplazii

3 Case(s)

1383 Disorder

20 Case(s)

1387 Disorder

3 Case(s)

2 Case(s)

1380 Disorder

2 Case(s)

314993 Disorder

2 Case(s)

1123 Disorder

20 Case(s)

86919 Disorder

2 Family(ies)

3233 Disorder

11 Case(s)

444077 Disorder

11 Case(s)

522077 Disorder

10 Case(s)

1471 Disorder

12 Case(s)

1473 Disorder

2 Case(s)

3 Case(s)

2 Case(s)

2 Case(s)

38 Case(s)

69085 Disorder
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Syndrom zahrnujici kortikalni slepotu, 3 Case(s)
mentalni retardaci a polydaktylii
Syndrom zahrnujici kosterni dysplazii,
epilepsii a nizky vzrist
Syndrom zahrnujici kozni
fotosenzitivitu a letalni kolitidu
Syndrom zahrnujici kraniofacialni
459061 dysmorfismus, maly vzrist, anomalie Disorder
ektodermu a mentalni retardaci
Syndrom zahrnujici
1521 kraniofrontonazalni dysplazii a Disorder
Polandovu anomadlii
Syndrom zahrnujici kraniosynostézu a
intrakranialni kalcifikaci
Syndrom zahrnujici kraniosynostozu,
1538 Dandyho-Walkerovu malformaci a Disorder
hydrocefalus
Syndrom zahrnujici kraniosynostozu,
anomalie anu a porokeratézu
Syndrom zahrnujici kraniosynostozu,
hydrocefalus, Arnoldovu-Chiariho
malformaci typu I, a radioulnarni
synostozu
Syndrom zahrnujici kraniosynostozu,
565858 mikroretrognatii a tézké mentalni Disorder
postiZzeni
Syndrom zahrnujici kryptomikrocii,
1547 brachydaktylii a prodlouzené konecky Disorder
prstu
Syndrom zahrnujici kryptorchismus,
arachnodaktylii a mentalni retardaci
Syndrom zahrnujici kryptosporidiézu,
357329 chronickou cholangitidu a postizeni Disorder
jater
Syndrom zahrnujici kratkou ulnu,
357175 dysmorfismus, hypotonii a mentalni Disorder
retardaci
Syndrom zahrnujici kratka Zebra a
polydaktylii, Majewského typ
Syndrom zahrnujici kratké tarzalni
ploténky a absenci dolnich o¢nich fas
Syndrom zahrnujici kudrnaté vlasy,
akralni keratodermii a zubni kaz
Syndrom zahrnujici kyfoskoliozu,
496689 lateralni atrofii jazyka a hereditarni Disorder
spastickou paraplegii

1389 Disorder

7 Case(s)

1858 Disorder

3 Case(s)

2881 Disorder

8 Case(s)

2 Case(s)

3 Case(s)

52054 Disorder

4 Case(s)

9 Case(s)

85199 Disorder

2 Case(s)

171839 Disorder

3 Case(s)

2 Case(s)

3 Case(s)

1548 Disorder

6 Case(s)

4 Case(s)

34 Case(s)

93269 Disorder

11 Case(s)

2832 Disorder

14 Case(s)

307766 Disorder

12 Case(s)
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- Odhadovana
Uroven Pocet publikovanych

ORPHACode prevalence/incidence

(/100 000)

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

klasifikace pripadu ¢i rodin

79156 Sync!rorr! za?rnujlulkrece a men_taln.ll Disorder 6 Case(s)
postiZeni zpUsobeny hydroxylysinurii
466926 Syndrom zahrnujici kre(.:.e, skolidzu a Disorder 10 Case(s)
makrocefalii
Syndrom zahrnujici labioskrotalni
495875 agene2|,’ m’alformaf:.e mozlcfcklu, Disorder 3 Case(s)
kornedlni dystrofii a facialni
dysmorfismus
Syndrom zahrnujici lebku tvaru
93267 jetelového listu a mnohocetné vrozené Disorder 3 Case(s)
anomalie
Syndrom zahrnujici letalni
53696 artrogrypo6zu a nemoc bunék prednich Disorder 15 Case(s)
misnich rohi
Syndrom zahrnujici letalni fetalni 4 case(s)
444069 malformaci mozku, duodenalni atrézii Disorder
a bilateralni renalni hypoplazii
Syndrom zahrnujici letalni
1046 hemolytickou anémii a anomalie Disorder 2 Case(s)
genitalu
435845 Syndro_m zahr|:|u1|c! letalni neonataln.l. Disorder 8 Case(s)
spasticitu a epileptickou encefalopatii
2736 Syndrom zahrnulvlcvl letalni omfalokélu Disorder 5 Case(s)
a rozstép patra
83629 Syndrom zahr’nuj’lm Ieukoencefa’IoPatu Disorder 11 Case(s)
a metafyzarni chondrodysplazii
2386 Syndrom zahrnu1|’c| It’eukoencefalopatu Disorder 4 Case(s)
a palmoplantarni keratoderma
Syndrom zahrnujici leukoencefalopatii
137898 s involuci mozkového kmene a michy a Disorder 127 Case(s)
vysokou hladinu laktatu
Syndrom zahrnujici leukoencefalopatii,
314051 anomalie thalamu a mozkového Disorder 14 Case(s)
kmene a vysokou hladinu laktatu
Syndrom zahrnujici leukoencefalopatii, Subtype of 8 Case(s)
137639 .. .. L .
ataxii, hypodoncii a hypomyelinizaci disorder
163684 Syndrom z"ahrnujla .Ieukoencefalopftu, Disorder 2 Case(s)
dystonii a motorickou neuropatii
Syndrom zahrnujici leukonychia totalis,
11
210133 léze podobné acanthosis nigricans a Disorder Case(s)
abnormalni vlasy
50811 Syndrorn fahrnuum-Ilpodystrofu, Disorder 3 Case(s)
mentalni retardaci a hluchotu
86822 Syndrom Z’aIT.I'I'IUJICI Ilssefmcgfalu typ’u 3 Disorder 2 Case(s)
a dysplazii metakarpalnich kosti
86821 Syndrom zahrnujici lissencefalii typu 3 Disorder 5 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

a sekvenci familiarni fetalni akineze
Syndrom zahrnujici lokalizovanou
junkcni epidermolysis bullosa s
pozdnim nastupem a mentalni
retardaci
Syndrom zahrnujici lymfedém a
arteriovendzni anomalie v mozku
Syndrom zahrnujici lymfedém a zadni
atrézii choan
Syndrom zahrnujici lymfedém, defekty
sinového septa a facialni zmény
Syndrom zahrnujici léze na lebce tvaru
koblih a kiehkost kosti
Syndrom zahrnujici makrocefalii a
opozdény vyvoj
Syndrom zahrnujici makrocefalii, maly
vzrlst a paraplegii
Syndrom zahrnujici makrocefalii,
mentalni retardaci a autismus
Syndrom zahrnujici makrocefalii,
457485 mentalni retardaci, neurovyvojové Disorder
poruchy a maly hrudnik
Syndrom zahrnujici makrosomii,
mikroftalmii a rozstép patra
Syndrom zahrnujici makrostomii,
83619 preaurikularni vybézky a zevni Disorder
oftalmoplegii
Syndrom zahrnujici
makrotrombocytopenii, lymfedém,
opozdéni vyvoje, facidlni dysmorfismus
a kamptodaktylii
Syndrom zahrnujici makularni
kolobom, rozstép patra a hallux valgus
Syndrom zahrnujici malformaci mozku,
75389 vrozené onemocnéni srdce a Disorder
postaxialni polydaktylii
Syndrom zahrnujici maligni
hypertermii, artrogrypozu a torticollis
Syndrom zahrnujici maly vzrust, atrofii
optiku a Pelgerovu-Huétovu anomalii
Syndrom zahrnujici maly vzrust, atrézii
397623 zvukovodu, mandibularni hypoplazii a Disorder
anomalie skeletu
Syndrom zahrnujici maly vzrist,
464288 brachydaktylii, obezitu a vyvojové Disorder
opozdéni

2 Case(s)

231556 Disorder

5 Case(s)

86914 Disorder

6 Case(s)

99141 Disorder

5 Case(s)

86915 Disorder

20 Case(s)

85192 Disorder

9 Case(s)

397612 Disorder

2 Case(s)

2427 Disorder

40 Case(s)

210548 Disorder

8 Case(s)

5 Case(s)

2432 Disorder

9 Case(s)

2 Case(s)

487796 Disorder

2 Case(s)

91494 Disorder

2 Case(s)

4 Case(s)

2215 Disorder

39 Case(s)

391677 Disorder

4 Case(s)

6 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

2866

Syndrom zahrnujici maly vzrist,
hluchotu, dysfunkci neutrofilt a
dysmorfismus

Disorder

2 Case(s)

2868

Syndrom zahrnujici maly vzrist,
onemocnéni srdecnich chlopni a
charateristickou facies

Disorder

3 Case(s)

314394

Syndrom zahrnujici maly vzrist,
onychodysplazii, facidlni dysmorfismus
a hypotrich6zu

Disorder

14 Case(s)

435804

Syndrom zahrnujici maly vzrist,
urychleny kostni vék a osteoartrozu s
c¢asnym nastupem

Disorder

3 Family(ies)

85442

Syndrom zahrnujici maly vzrast, vady
hypofyzy a mozecku a malé sella
turcica

Disorder

5 Family(ies)

2863

Syndrom zahrnujici maly vzrust,
wormianské kiistky a dextrokardii

Disorder

3 Case(s)

79113

Syndrom zahrnujici mandibulofacialni
dysostozu a mikrocefalii

Disorder

107 Case(s)

357158

Syndrom zahrnujici mandibulofacialni
dysostozu, makroblefaron a
makrostomii

Disorder

2 Case(s)

2463

Syndrom zahrnujici marfanoidni
habitus a autozomalné recesivni
mentalni retardaci

Disorder

4 Case(s)

314041

Syndrom zahrnujici marfanoidni
habitus, tfiselnou kylu a urychleny
kostni vék

Disorder

2 Case(s)

2241

Syndrom zahrnujici megacystis,
mikrokolon a hypoperistaltiku stfev

Disorder

230 Case(s)

60040

Syndrom zahrnujici megalencefalii,
kapilarni malformaci a polymikrogyrii

Disorder

170 Case(s)

83473

Syndrom zahrnujici megalencefalii,
polymikrogyrii, postaxialni polydaktylii
a hydrocefalus

Disorder

62 Case(s)

457359

Syndrom zahrnujici megalencefalii,
tézkou kyfoskoliézu a nadmérny rist

Disorder

2 Case(s)

3042

Syndrom zahrnujici mentalni postiZeni,
kataraktu, kalcifikaci usnich boltctd a
myopatii

Disorder

13 Case(s)

404440

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci
a facialni dysmorfismus, zptsobeny
haploinsuficienci SETD5

Disorder

7 Case(s)

542306

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci
a srde¢ni arytmii zpUsobeny deficitem
GNB5

Disorder

22 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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ORPHACode

363528

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci
a strabismus

Uroveri

klasifikace

Disorder

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

34 Case(s)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

529965

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
autismus, FeCovou apraxii a
kraniofacialni dysmorfismus

Disorder

5 Case(s)

364577

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
brachydaktylii a Pierre Robinovu
anomalii

Disorder

4 Case(s)

3044

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
dysmorfismus, hypogonadismus a
diabetes mellitus

Disorder

4 Case(s)

468620

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
epilepsii a extrapyramidové symptomy

Disorder

3 Case(s)

436151

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
expresivni afazii a facidlni
dysmorfismus

Disorder

13 Case(s)

370010

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
facialni dysmorfismus a anomalie
rukou

Disorder

3 Case(s)

397709

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
hrubé rysy tvare, makrocefalii a
cerebelarni hypotrofii

Disorder

30 Case(s)

369847

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
hyperkinetické pohyby a trunkalni
ataxii

Disorder

5 Case(s)

1495

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
hypoplazii corpus callosum a
preaurikularni vyrastek

Disorder

3 Case(s)

314575

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
hypotonii, brachycefalii, pylorostenézu
a kryptorchismus

Disorder

2 Case(s)

356996

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
hypotonii, spasticitu a poruchy spanku

Disorder

5 Case(s)

329224

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
kraniofacialni dysmorfismus a
kryptorchismus

Disorder

2 Case(s)

457279

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
makrocefalii, hypotonii a poruchy
chovani

Disorder

16 Case(s)

3074

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
maly vzridst a hypertelorismus

Disorder

6 Case(s)

3068

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
myopatii, maly vzrist a endokrinni
poruchu

Disorder

2 Case(s)

397973

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
obezitu, prognacii a anomalie o¢i a

Disorder

2 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
kize
Syndrom zahrnujici mentalni retardaci, 2 Casel(s)
352530 obezitu, vyvojové vady mozku a Disorder
facialni dysmorfismus
3454 Syndron: z?hrm’ulct mentalni retardaci, Disorder 5 Family(ies)
opozdéni vyvoje a kontraktury
3082 Syndrom zahr.r.1uj|C| mventalnl tetardaa, Disorder 2 Case(s)
polydaktylii a neucesatelné vliasy
Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
Y . v s . 5 Case(s)
363611 poruchy pfijmu potravy, opozdéni Disorder
vyvoje a mikrocefalii
1891 Syndrom zah.rpuuu mentalni r(itardau, Disorder 3 Case(s)
spasticitu a ektrodaktylii
Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
o . 1
508498 srdecni anomalie, maly vzrast a Disorder 8 Case(s)
hypermobilitu kloubt
Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
. P . 3 Case(s)
457365 svalovou slabost, maly vzrist a facialni Disorder
dysmorfismus
Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
391372 tézké opozdéni vyvoje fe€i a mirny Disorder 48 Case(s)
dysmorfismus
3041 Syn(’irom za!nrnujlc[ rrlintalm retarfia(.:.l, Disorder 3 Case(s)
ztratu vlasu, luxaci ¢ésky a akromikrii
Syndrom zahrnujici mentalni retardaci,
o . o o . 1
513456 zachvaty, abnormalni chuzi a facialni Disorder 5 Case(s)
dysmorfismus
Syndrom zahrnujici mentalni retardaci, 4 Case(s)
369837 zachvaty, hypotonii a o¢ni a kostni Disorder
anomalie
369950 Synd’rom zahrnujici mentfmlm reta_rdacn, Disorder 7 Case(s)
zachvaty, makrocefalii a obezitu
3051 Syndr?’m z’ahrnujla mentalni ret.a.:rdau, Disorder 61 Case(s)
ridké vlasy a brachydaktylii
Syndrom zahrnujici metafyzarni
2502 dysostozu, mentalni retardaci a Disorder 3 Case(s)
pfevodni hluchotu
Syndrom zahrnujici metafyzarni o e
2F /)
2504 dysplazii, hypoplazii maxily a Disorder amily(ies)
brachydaktylii
502430 Syndroln zahrm.x!lalmetoplclfy hieben, Disorder 8 Case(s)
ptozu a facialni dysmorfismus
Syndrom.zah’rnumv:l E’nezomellcke . 2 Casel(s)
2631 trpaslictvi, rozstép patra a Disorder
kamptodaktylii
2496 Syndrom zahrnujici mezomelii a Disorder 10 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
synostozy
2511 Syndrom zah’rnuuu mvlkvrobrachycefaln, Disorder 2 Case(s)
ptdzu a rozstép rtu
2522 Syndrom zahrn:.u[u tmlirocefalu a fazi Disorder 2 Case(s)
krcni patere
294016 Syndrom 'Za’hrr:IUJICI mikrocefalii a Disorder 10 Case(s)
kapilarni malformace
2515 Syndrom zahr.nu1|C| m|k.|:ocefaI|| a Disorder 3 Case(s)
kardiomyopatii
Syndrom zahrnujici mikrocefalii a 3 Casel(s)
423894 komplexni motorickou a senzorickou Disorder
axonalni neuropatii
2528 Sym.irom zahrnujici m|krocefaI|l| a Disorder 2 Case(s)
mikrokorneu, typ Seemanové
Syndrom zahrnujici mikrocefalii a Subtype of 32 Case(s)
572768 . .. .
mikromelii disorder
2521 Syndrom zah[ntljlu mikrocefalii a Disorder 3 Case(s)
rozstép patra
2513 Syndr:orn zahrnujici m’ll.(rocefa‘\,ln, Disorder 2 Case(s)
albinismus a anomalie prsti
Syndrom zahrnujici mikrocefalii, . 3 Case(s)
3433 brachydaktylii a kyfoskolizu Disorder
Syndrom zahrnujici mikrocefalii,
1
521445 facialni dysmorfismus, ocni vady a Disorder 0 Case(s)
mnohocetné vrozené vady
Syndrom zahrnujici mikrocefalii,
2
2172 glomerulonefritidu a marfanoidni Disorder Case(s)
habitus
2533 Syndrom zahrnu]uil n:nkrocefalfl, Disorder 2 Case(s)
hluchotu a mentalni retardaci
Syndrom zahrnujici mikrocefalii,
500159 hyporfllan’l corpus c'allosum a mOfec’ku, Disorder 4 Case(s)
facialni dysmorfismus a mentalni
retardaci
Syndrom zahrnujici mikrocefalii,
- . . 5 Case(s)
457284 hypoplazii corpus callosum, mentalni Disorder
retardaci a facidlni dysmorfismus
Syndrom zahrnujici mikrocefalii,
e N . 4 C
329332 hypoplazii mozecku a poruchu Disorder ase(s)
srdecniho vedeni
2526 Syndrom’zahrnujlc'l mlk.rocefa.l‘n, Disorder 50 Family(ies)
lymfedém a chorioretinopatii
Syndrom zahrnujici mikrocefalii, maly Subtype of 29 Case(s)
572773 o . v . .
vzrist a abnormality koncetin disorder
423306 Syndcrom zahrr,'nuj,lu mlkroc.efalu,.r,na!y Disorder 2 Case(s)
vzrist, mentalni retardaci a facialni

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

dysmorfismus
Syndrom zahrnujici mikrocefalii,
mentalni retardaci, senzorineuralni
ztratu sluchu, epilepsii a abnormalni
svalovy tonus
Syndrom zahrnujici mikrocefalii,
171703 polymikrogyrii a agenezi corpus Disorder
callosum
Syndrom zahrnujici mikrocefalii,
2523 poskozeni mozku, spasticitu a Disorder
hypernatrémii
Syndrom zahrnujici mikrocefalii,
srdecni vadu a malsegmentaci plic
Syndrom zahrnujici mikrocefalii, tenké
corpus callosum a mentalni retardaci
Syndrom zahrnujici mikrocefalii,
597743 tézkou mentalni retardaci a vicecetné Disorder
vrozené vady souvisejici s SETD2
Syndrom zahrnujici mikrocefalii,
488168 vrozenou kataraktu a psoriaziformni Disorder
dermatitidu
Syndrom zahrnujici mikrocefalii,
2519 zachvaty, mentalni retardaci a srdecni Disorder
onemocnéni
Syndrom zahrnujici mikrocii, o¢ni
139450 kolobom a imperforovany Disorder
nazolakrimalni vyvod
Syndrom zahrnujici mikroftalmii a
mozkovou atrofii
Syndrom zahrnujici mikroftalmii s
kolobomy a rhizomelickou dysplazii
Syndrom zahrnujici mikroftalmii,
mikrocii a fetdlni akinezi
Syndrom zahrnujici mikrogastrii a
redukéni defekty koncetin
Syndrom zahrnujici mikrognatii,
476126 rekurentni infekce, poruchy chovani a Disorder
lehkou mentalni retardaci
2536 Syndrom zahrntj!'!'cli mikrctko'rn.eu, Disorder
glaukom a chybéjici frontalni sinus
Syndrom zahrnujici mikrokorneu,
369970 myopickou chorioretinalni atrofii a Disorder
telekantus
Syndrom zahrnujici mikrokorneu,
231736 posteriorni megalolentikonus, Disorder
perzistentni fetalni vaskulaturu a

14 Case(s)

457351 Disorder

4 Case(s)

3 Case(s)

3 Case(s)

2516 Disorder

4 Case(s)

397951 Disorder

12 Case(s)

5 Case(s)

2 Case(s)

1 Family(ies)

3 Case(s)

77299 Disorder

5 Family(ies)

424099 Disorder

2 Case(s)

2547 Disorder

16 Case(s)

2538 Disorder

4 Case(s)

5 Case(s)

14 Case(s)

8 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické tdaje — Rijen 2024 - Vyddni 1

171
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by diseases CZ.pdf



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

Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
kolobom
50810 Syndrom zahrnu.jlu mlkl.'.ollssencefalu a Disorder 2 Case(s)
mikromelii
2556 Syndrc?m %ah’rnll.ulu m|kro?ttalm|| s Disorder 55 Case(s)
linedrnimi defekty kaze
Syndrom zahrnujici mikrooftalmii, 9 Case(s)
251279 retinitis pigmentosa, foveoschisis a Disorder
drazy zrakového nervu
Syndrom zahrnujici mitochondrialni 2 Casel(s)
2597 myopatii, laktatovou acidézu a Disorder
hluchotu
Syndrom zahrnujici mnohojaderné
500135 neurt.)ny, anh\v/dramnlon, dys’plfzu Disorder 3 Case(s)
ledvin, mozeckovou hypoplazii a
hydranencefalii
Syndrom zahrnujici mnohocetné
24
300496 vrozené anomalie, hypotonii a Disorder Case(s)
zachvaty, typ 2
Syndrom zahrnujici mnohocetné
1
280633 vrozené vyvojové vady, hypotonii a Disorder 5 Case(s)
zachvaty
Syndrom zahrnujici mozeckovou ataxii
1
504476 s neuropatii a bilateralni vestibularni Disorder 00 Case(s)
areflexii
Syndrom zahrnujici multinodularni
3 C
2091 strumu, cystickou ledvinu a Disorder ase(s)
polydaktylii
Syndrom zahrnujici muzsky
. . . 2 C
2234 hypergonadotropni hypogonadismus, Disorder ase(s)
mentalni retardaci a kosterni anomalie
2589 Syndrom’zafjrnuusl myoklonus, Disorder 4 Case(s)
cerebeldrni ataxii a hluchotu
Syndrom zahrnujici myopatii s Casnym
1
439212 nastupem, areflexii, respiracni obtize a Disorder 3 Case(s)
dysfagii
Syndrom zahrnujici nadmérny rast,
498485 nedostatecnou modelaci metafyz a Disorder 4 Case(s)
spondylarni dysplazii
137634 Syndrom za.l.irnumfllna’dmerny \{zrust, Disorder 6 Family(ies)
makrocefalii a facidlni dysmorfismus
Syndrom zahrnujici naevus flammeus,
2703 zvétSenou cisterna magna a Disorder 5 Case(s)
hydrocefalus
2399 Syn(!rom zahrnujici nazopalpebralni Disorder 19 Case(s)
lipom, kolobom a telekantus
300333 Syndrom zahrnujici nefroticky Disorder 3 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

syndrom, hluchotu a pretibidalni
epidermolysis bullosa

2669

Syndrom zahrnujici nefrézu, hluchotu,
malformace mocového traktu a prsti

Disorder

5 Case(s)

79118

Syndrom zahrnujici neonatalni
diabetes, vrozeny hypothyroidismus,
vrozeny glaukom, jaterni fibrozu a
polycystické ledviny

Disorder

3 Case(s)

2759

Syndrom zahrnujici neperforovany
orofarynx a kosto-vertebralni anomalie

Disorder

2 Case(s)

2972

Syndrom zahrnujici neprofezani zubd,
hypoplazii horni elisti a genu valgum

Disorder

4 Case(s)

641353

Syndrom zahrnujici neurodegeneraci,
progresivni spasticitu, mentalni
retardaci a léze bilé hmoty projevujici
se v détském véku

Disorder

32 Case(s)

2680

Syndrom zahrnujici neuropatii s
hypomyelinizaci a artrogrypozu

Disorder

9 Case(s)

2668

Syndrom zahrnujici neuropatii,
hluchotu a hyperparatyreézu

Disorder

5 Case(s)

600668

Syndrom zahrnujici neurovyvojovou
poruchu souvisejici s CCNK, tézkou
mentalni retardaci a oblicejovy
dysmorfismus

Disorder

4 Case(s)

453499

Syndrom zahrnujici neurovyvojovou
poruchu, kraniofacialni dysmorfismus,
srdecni vady a kycelni dysplazii

Disorder

25 Case(s)

453504

Syndrom zahrnujici neurovyvojovou
poruchu, kraniofacialni dysmorfismus,
srde¢ni vady a kycelni dysplazii,
zpUsobeny bodovymi mutacemi

Subtype of
disorder

10 Case(s)

641361

Syndrom zahrnujici neurovyvojové
opozdéni, hypotonii, cerebelarni ataxii
a poruchy srde¢niho vedeni

Disorder

10 Case(s)

529665

Syndrom zahrnujici neurovyvojové
opozdéni, zachvaty, o¢ni anomalie,
osteopenii a atrofii mozecku

Disorder

10 Case(s)

2690

Syndrom zahrnujici neutropenii,
monocytopenii a hluchotu

Disorder

3 Case(s)

1390

Syndrom zahrnujici no€ni slepotu,
anomalie skeletu a dysmorfismus

Disorder

2 Case(s)

168593

Syndrom zahrnujici ndhlou smrt ditéte
a dysgenezi varlat

Disorder

21 Case(s)

2994

Syndrom zahrnujici nizky vzrust,
kraniofacialni anomalie a hypoplazii
genitalu

Disorder

3 Family(ies)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

Syndrom zahrnujici nizky vzrist,

2865 . . .
pterygium colli a onemocnéni srdce

Disorder

4 Case(s)

Syndrom zahrnujici nizky vzrust,
skeletalni dysplazii, degeneraci sitnice,
mentalni retardaci a senzorineuralni
ztratu sluchu

589442 Disorder

7 Case(s)

Syndrom zahrnujici obezitu s rapidnim
ndastupem v détstvi, hypotalamickou
dysfunkci, hypoventilaci a autonomni
dysregulaci

293987 Disorder

96 Case(s)

Syndrom zahrnujici obezitu, kolitidu,
88643 hypotyredzu, hypertrofii srdce a Disorder
opoidéni vyvoje

2 Case(s)

Syndrom zahrnujici oblicejovy
dysmorfismus, hypertrichdzu, epilepsii,
mentalni retardaci/opoZdéni vyvoje a
prerdstani dasni

598603 Disorder

4 Case(s)

Syndrom zahrnujici oblicejovy
dysmorfismus, tézkou myopii,
osteopenii, mentalni retardaci a zubni
anomalie

314555 Disorder

5 Case(s)

Syndrom zahrnujici odontomatoézu a

2724 (s .
aortoezofagealni stendzu

Disorder

3 Case(s)

Syndrom zahrnujici odontoonycho

2722 .. ..
dysplazii a alopecii

Disorder

2 Case(s)

Syndrom zahrnujici oftalmoplegii,

2743 s . R
mentalni retardaci a zbrazdény jazyk

Disorder

6 Case(s)

Syndrom zahrnujici okcipitalni
293925 encefalokélu a kosterni dysplazii, Disorder
letalni varianta

5 Case(s)

Syndrom zahrnujici oligodoncii a

300576 predispozici k nadortim

Disorder

2 Family(ies)

Syndrom zahrnujici olupovani klze,
444138 leukonychii, akralni te¢kovanou Disorder
keratdzu, cheilitidu a Garrodovy uzly

4 Case(s)

Syndrom zahrnujici omfalokélu,
496693 branicni hernii, kardiovaskularni Disorder
anomdlie a defekty radialniho paprsku

7 Case(s)

Syndrom zahrnujici opakované
metabolické encefalopatické krize,
rhabdomyolyzu, srdecni arytmie a

mentalni retardaci

480864 Disorder

24 Case(s)

Syndrom zahrnujici opoZdéni riistu a
391348 vyvoje, hypotonii, poruchu zraku a Disorder
laktatovou acidézu

2 Case(s)

541423 Syndrom zahrnujici opozdéni vyvoje, Disorder

6 Case(s)

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

udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

mentalni retardaci a hepatopatii
Svnd hrouiici 3d&ni vyvoje,
y_n rom zi l'nl.Ijl.(iI o’poz éni v.yv01e . 4 Casel(s)
363444 mikrocefalii a facialni dysmorfismus, Disorder
typ Hutterite
Syndrom zahrnujici opozdéni fedi,
3038 facialni asymetrii, strabismus a ryhy Disorder 6 Case(s)
usniho lalGicku
3035 Syndrom zahrnujici opozcile.r.w r.ust, Disorder 4 Case(s)
hydrocefalus a hypoplazii plic
'Syndrom.z'ahrn'ujl'ci opozdény v?vt').j, ' 4 case(s)
619979 imunodeficienci, leukoencefalopatii a Disorder
hypohomocysteinémii
73223 Syndrom z?.hrnunu opoz’de?y Vvyvoj, Disorder 3 Case(s)
osteopenii a ektodermalni defekt
1183 Syndrom zahrnujici opsoklonus a Disorder 0.02 /
myoklonus
Syndrom zahrnujici optickou atrofii,
543470 ataxii, periferni neuropatii a celkové Disorder 17 Case(s)
opozdéni vyvoje
Syndrom zahrnujici osealni dysplazii ] ' 3 Case(s)
2370 podobnou Larsenovu syndromu a maly Disorder
vzrist
73230 Syndronv1 zvah’rnu1|C| 05|f|kac51| a’no’ma'lle Disorder 2 Case(s)
a opozdény psychomotoricky vyvoj
2772 . Syndrom zah.rnu1|C| oiteogenesm Disorder 3 Case(s)
imperfecta, mikrocefalii a kataraktu
Syndrom zahrnujici osteogenesis
2773 imperfecta, retinopatii, zachvaty a Disorder 2 Case(s)
mentalni retardaci
2780 Syndrom zahrnu'jllu ’osteopfathla striata Disorder 100 Case(s)
a kranialni sklerézu
Synd hrnujici ost thia striata,
yrl rom fa ’rnujla os ef)pa' |a striata _ 3 Case(s)
2779 pigmentarni dermopatii a vitiligo nad Disorder
celem
178389 Syndrom zahrnujici ost.eolpe.t.rozu a Disorder 8 Case(s)
hypogamaglobulinémii
2786 Syndrom zalhrnlujlu ost.eoporou-l a Disorder 1 Case(s)
okulokutanni hypopigmentaci
et 4 *
2788 Syndrom zahrnujici .osteoporozu a Disorder 0.05 P
pseudogliom
75325 ‘ Syn’drom zvahrvnuuc'l ostet.)'skllerozu', ] Disorder 3 Case(s)
ichtydézu a predc¢asné ovarialni selhani
178377 Symjrcim’za[\rn.uua ost'eosklero’zu, Disorder 13 Case(s)
opozdény vyvoj a kraniosynostézu
444048 Syndrom’ ZahEHUJIS! ovaridlni dysgenezi Disorder 3 Case(s)
a maly vzruist pti karyotypu 46,XX

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

Syndrom zahrnujici pachygyrii,

2798 . . 0
mentalni retardaci a epilepsii

Disorder

5 Case(s)

Syndrom zahrnujici palmoplantarni

21 .
98 keratoderma a karcinom jicnu

Disorder

10 Family(ies)

Syndrom zahrnujici palmoplantarni

2201
0 keratoderma a spastickou paralyzu

Disorder

1 Family(ies)

Syndrom zahrnujici palmoplantarni

2202 keratoderma s hluchotou

Disorder

10 Family(ies)

Syndrom zahrnujici palmoplantarni
keratoderma, XX reverzi pohlavi a
predispozici ke spinocelularnimu
karcinomu

85112 Disorder

5 Case(s)

Syndrom zahrnujici palmoplantarni
538574 keratodermu a hereditarni motorickou Disorder
a senzorickou neuropatii

23 Case(s)

Syndrom zahrnujici pancytopenii a

401764 Sax s .
opozdény vyvoj

Disorder

3 Case(s)

Syndrom zahrnujici pankreatickou

199337 . e .
insuficienci, anémii a hyperostézu

Disorder

5 Case(s)

Syndrom zahrnujici paraplegii,

2824 o, . p
mentalni retardaci a hyperkeratézu

Disorder

6 Case(s)

Syndrom zahrnujici parcialni agenezi
401959 corpus callosum a hypoplazii vermis Disorder
mozecku s cystami ve fossa posterior

2 Case(s)

Syndrom zahrnujici parkinsonismus s

2379 . , . P .
Casnym nastupem a mentalni retardaci

Disorder

2 Family(ies)

Syndrom zahrnujici pectus excavatum,

2835 makrocefalii a dysplastické nehty

Disorder

1 Family(ies)

Syndrom zahrnujici periferni

2400 . .. ..
motorickou neuropatii a dysautonomii

Disorder

2 Case(s)

Syndrom zahrnujici periferni
397744 neuropatii, myopatii, chrapot a ztratu Disorder
sluchu

15 Case(s)

Syndrom zahrnujici periodické horecky,
500062 panniculitidu a dermatdzu s nastupem Disorder
v kojeneckém véku

5 Case(s)

Syndrom zahrnujici permanentni
65288 novorozenecky diabetes mellitus a Disorder
pankreatickou a cerebelarni agenezi

4 Case(s)

Syndrom zahrnujici piebaldismus a

2885 o
neurologické poruchy

Disorder

8 Case(s)

Syndrom zahrnujici pigmentovou

degeneraci sitnice, ztratu sluchu,

hypotyredzu, predc¢asné starnuti a
facialni dysmorfismus

494439 Disorder

3 Case(s)

2890 Syndrom zahrnujici pili torti a Disorder

1 Family(ies)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
onychodysplazii
2801 Syn’clro.m zahrnuijici .plllltOI'tl, opozﬁenl Disorder 2 Case(s)
vyvoje a neurologické abnormality
2892 Syndrom’za.\.hrnujlu pvllc,>dentaln| Disorder 2 Case(s)
dysplazii a refrakcni vady
1120 Syndr?n"l zahrnujici pllcrfl'agenefl, Disorder 9 Case(s)
srdecni defekt a anomalie prsta
Syndrom zahrnujici plicni fibrézu,
137631 imunodeficienci a 46,XX gonadalni Disorder 2 Case(s)
dysgenezi
1968 Synd_rom zahrI\uuu pIos:l.\y oblicej, Disorder 2 Case(s)
mikrostomii a anomalie ucha
2795 Syndrom zahrnu]!u ;:olyvcystlcka ovaria Disorder 33 Case(s)
a dysfunkci svérace uretry
2917 Syndrom zahrnujluupolydaktylu a Disorder 1 Family(ies)
myopii
Syndrom zahrnujici polyhydramnion,
17
500533 megalencefalii a symptomatickou Disorder Case(s)
epilepsii
2926 Syndrom zahrnujici polyneuropatii a Disorder 3 Case(s)
defekt ruky
Syndrom zahrnujici polyneuropatii,
2928 mentalni retardaci, akromikrii a Disorder 3 Case(s)
pred¢asnou menopauzu
Syndrom zahrnujici polyneuropatii,
171848 ztratu sluchu, ataxii, retinitis Disorder 19 Case(s)
pigmentosa a kataraktu
2934 Syndrom zaht:m’ula polysyn.daktylu a Disorder 8 Case(s)
srdecni malformaci
Syndrom zahrnujici porencefalii,
306547 mikrocefalii a bilateralni vrozenou Disorder 8 Case(s)
kataraktu
Syndrom zahrnujici porencefalii,
2
2941 mozeckovou hypoplazii a vnitFni Disorder Case(s)
malformace
Syndrom zahrnujici poruchu
. I . 8 Ci
370943 autistického spektra, epilepsii a Disorder ase(s)
artrogrypozu
2983 Syndror’n za_:hrnujlu p,orfxchu sexu_alnlho Disorder 3 Case(s)
vyvoje a mentalni retardaci
Syndrom zahrnujici poruchy
2
447961 pigmentace, palmoplantarni Disorder Case(s)
keratoderma a karcinom kulze
2916 Syndro.r.'n zahrnu!|F| postnaxmlm ] Disorder 3 Case(s)
polydaktylii a anomalie zubii a obratlt
420584 Syndrom zahrnujici postaxialni Disorder 112 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

polydaktylii, anomalie predni hypofyzy
a facidlni dysmorfismus
Syndrom zahrnujici preaxialni
2921 polydaktylii, kolobom a mentalni Disorder
retardaci
Syndrom zahrnujici primordialni
436182 trpaslictvi, mikrocefalii a inzulinovou Disorder
rezistenci
Syndrom zahrnujici primarni
2232 hypergonadotropni hypogonadismus a Disorder
castecnou alopecii
Syndrom zahrnujici primarni

hypomagnezémii, generalizované

zachvaty, intelektovou nedostatecnost
a obezitu
Syndrom zahrnujici primarni
306558 mikrocefalii, epilepsii a permanentni Disorder
neonatalni diabetes

Syndrom zahrnujici primarni
391408 mikrocefalii, mirnou mentalni retardaci Disorder
a diabetes s nastupem v mladi
Syndrom zahrnujici problémy s
589905 chovanim souvisejici s PHIP, mentalni Disorder
retardaci, obezitu a dysmorfické rysy

Syndrom zahrnujici progerii, maly

vzrlst a pigmentové névy

Syndrom zahrnuijici progeroidni a

marfanoidni vzhled a lipodystrofii
Syndrom zahrnujici progeroidni rysy a
435953 predispozici k hepatocelularnimu Disorder
karcinomu

2 Case(s)

2 Case(s)

7 Case(s)

11 Case(s)

620363 Disorder

8 Case(s)

8 Case(s)

35 Case(s)

11 Case(s)

2959 Disorder

7 Case(s)

300382 Disorder

3 Case(s)

Syndrom zahrnujici progresivni
448251 autozomalné recesivni ataxii a Disorder
hluchotu
Syndrom zahrnujici progresivni difuzni
atrofii mozku s ¢asnym nastupem,
mikrocefalii, svalovou slabost a atrofii
optikt
Syndrom zahrnuijici progresivni
encefalopatii s Casnym nastupem,
spastickou ataxii a spinalni muskularni
atrofii
Syndrom zahrnujici progresivni
encefalopatii, ztratu sluchu, hypoplazii
pontu a atrofii mozku s casnym
nastupem

13 Case(s)

39 Case(s)

496641 Disorder

6 Case(s)

496756 Disorder

5 Case(s)

500144 Disorder

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

457212

Syndrom zahrnujici progresivni
esencialni tfes, poruchy reci, facialni
dysmorfismus, mentalni retardaci a

poruchy chovani

Disorder

5 Case(s)

352447

Syndrom zahrnujici progresivni externi
oftalmoplegii, myopatii a emaciaci

Disorder

6 Case(s)

477814

Syndrom zahrnujici progresivni
mikrocefalii, kiece, korovou slepotu a
vyvojové opoZdéni

Disorder

9 Case(s)

352654

Syndrom zahrnujici progresivni
neurodegeneraci s Casnym nastupem,
slepotu, ataxii a spasticitu

Disorder

6 Case(s)

228012

Syndrom zahrnuijici progresivni
sensoneuralni ztratu sluchu a
hypertrofickou kardiomyopatii

Disorder

4 Family(ies)

457395

Syndrom zahrnujici progresivni
spondyloepimetafyzarni dysplazii, maly
vzrust, kratké ¢tvrté metatarzy a
mentalni retardaci

Disorder

4 Case(s)

240112

Syndrom zahrnujici progresivni
supranuklearni obrnu a progresivni
nonfluentni afazii

Subtype of
disorder

10 Case(s)

2083

Syndrom zahrnujici prominujici
glabelu, mikrocefalii a
hypogenitalismus

Disorder

2 Case(s)

505242

Syndrom zahrnujici psychomotoricky
regres, okulomotorickou apraxii,
poruchu pohybu a nefropatii

Disorder

6 Case(s)

2988

Syndrom zahrnujici pterygium colli,
mentalni retardaci a anomalie prsta
ruky

Disorder

2 Case(s)

2997

Syndrom zahrnujici ptézu a paralyzu
hlasivek

Disorder

2 Case(s)

228396

Syndrom zahrnujici ptézu, horni
omezeni o¢nich pohybi a chybéni
slznych bodt

Disorder

3 Case(s)

2999

Syndrom zahrnujici ptézu, strabismus a
ektopické zornice

Disorder

1 Family(ies)

289478

Syndrom zahrnujici pyoderma
gangrenosum, akné a hidradenitis
suppurativa

Disorder

36 Case(s)

69126

Syndrom zahrnujici pyogenni artritidu,
pyoderma gangrenosum a akné

Disorder

53 Case(s)

2840

Syndrom zahrnujici panevni dysplazii a
artrogrypozu dolnich koncetin

Disorder

5 Case(s)

562559

Syndrom zahrnujici predni celistni

Disorder

7 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

protruzi, strabismus a mentalni
retardaci

Syndrom zahrnujici pfred¢asné starnuti,

Saxo o - . Disorder
opoZdéni vyvoje a srdecni arytmie

276432

8 Case(s)

Syndrom zahrnujici pfevodni hluchotu,

. - Disorder
ptdézu a anomalie skeletu

3236

3 Case(s)

Syndrom zahrnujici pfrevodni

3216 nedoslychavost a malformace vnéjsiho Disorder
ucha

8 Case(s)

Syndrom zahrnujici radioulnarni
71289 synostdzu a amegakaryocytickou Disorder
trombocytopenii

20 Case(s)

Syndrom zahrnujici radioulnarni

. . .. .. Disorder
synostozu, mikrocefalii a skoliézu

3268

13 Case(s)

Syndrom zahrnujici radioulnarni

. Y% s .. Disorder
synostozu, opozZdéni vyvoje a hypotonii

3270

4 Case(s)

Syndrom zahrnujici recesivni mentalni
280384 retardaci, motorickou dysfunkci a Disorder
mnohocetné kloubni kontraktury

12 Case(s)

Syndrom zahrnujici regresivni
597623 neurovyvojovou poruchu souvisejici s Disorder
IRF2BPL, dystonii a zachvaty

19 Case(s)

Syndrom zahrnujici rekurentni infekce
251523 a zanét, zptisobené poruchou Disorder
metabolismu zinku

18 Case(s)

Syndrom zahrnujici rendlni diabetes
3145 insipidus, intrakranialni kalcifikace, Disorder
maly vzrist a facialni dysmorfii

19 Case(s)

Syndrom zahrnujici retinitis
436245 pigmentosa, juvenilni kataraktu, maly Disorder
vzrist a mentalni retardaci

3 Case(s)

Syndrom zahrnujici retinitis
3085 pigmentosa, mentalni retardaci, Disorder
hluchotu a hypogenitalismus

2 Family(ies)

Syndrom zahrnujici retinalni

. Disorder
degeneraci, nanoftalmus a glaukom

1574

7 Case(s)

Syndrom zahrnujici retinalni dystrofii,
313800 edém optického nervu, splenomegalii, Disorder
anhidrézu a migrendzni bolesti hlavy

3 Case(s)

Syndrom zahrnujici retinalni ischémii,
3018 hyalinézu malych cév zaZivaciho traktu Disorder
a difuzni kalcifikaci mozku

3 Case(s)

Syndrom zahrnujici rolandickou
163727 epilepsii, paroxysmalni dystonii Disorder
vyvolanou cvi¢enim a pisafskou kfec

1 Family(ies)

3151 Syndrom zahrnujici roztrousenou Disorder

2 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

sklerdzu, ichtyozu a deficit faktoru Vil
488232 Syndrom zah.rE\u1’|C| rozstép rlohy a Disorder 5 Case(s)
mezoaxialni polydaktylii
2016 Syndrom zahr’nujllu rozst.ep patraa Disorder 11 Case(s)
lateralni synechie
2010 Sync'lron'1 zvah’rnujlu rc?zstep pitra, Disorder 2 Case(s)
fixaci tfrminku a oligodoncii
2015 Syndrom zoahrnuuu rczz.step pat:a, maly Disorder 2 Case(s)
vzrlist a anomalie obratli
2013 Syndrom ?ahvl:nuuu rozstép patra, Disorder 8 Case(s)
velké usi a malou hlavu
Synd'rom .z?htnujl'ci roz.§tép rtu a patra, ' 7 Casel(s)
508476 kraniofacialni dysmorfismus, vrozenou Disorder
srde¢ni vadu a ztratu sluchu
1995 Syndrom zahr.nujlm r:)zstep rtua Disorder 2 Case(s)
retinopatii
2003 Syndrom zahrnujici rogstfe;.) rtu/patra, Disorder 2 Case(s)
hluchotu a sakralni lipom
2001 SYndror:n fah'rnujlu roz.step rtl:llpat.r.a, Disorder 5 Case(s)
intestinalni malrotaci a kardiopatii
Syndrom zahrnujici rlistovou retardaci,
L S axotoo s . . 2 Case(s)
391366 mirné opoZdéni vyvoje a chronickou Disorder
hepatitidu
Syndrorr! z’ahr.n.tula.sakralm a’genevn, . 4 Casel(s)
397927 abnormalni osifikaci obratlovych tél a Disorder
perzistentni notochordalni kanal
Syndrom zahrnujici senzorineuralni
66633 ztratu sluchu, ¢asné sedivéni a Disorder 3 Case(s)
esencialni tremor
1436 Syndrom zahrnuj'lalskeletaln! dysplazii Disorder 4 Case(s)
a mentalni retardaci
Syndrom zahrnujici skeletalni dysplazii,
« yxo < . 12 C
508533 imunodeficienci T bunék a opozdéni Disorder ase(s)
vyvoje
171844 Syndrom zahrnujici S|ep0t.l:l, skoliézu a Disorder 4 Case(s)
arachnodaktylii
542585 Syndrom z-?hrnUJ!a sIuchovc?.u Disorder 8 Case(s)
neuropatii a optickou atrofii
401866 Syndrom zahrnujl'c! spaitlutu, ataxii a Disorder 3 Case(s)
anomadlie chiize
3175 Syndrom zah.rnujlulspastlatu: mer.\.talnl Disorder 6 Case(s)
retardaci a X-vdzanou epilepsii
2572 Syndrom zahrnu,jlm’spastlclff)u ataxii a Disorder 1 Family(ies)
kornedlni dystrofii
2815 Syndrom zaljrnunm spastickou Disorder 6 Case(s)
paraparézu a hluchotu

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

329475

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Syndrom zahrnujici spastickou
paraplegii a Pagetovu nemoc kosti

Uroveri

klasifikace

Disorder

prevalence/incidence

Odhadovana

(/100 000)
1 Family(ies)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

2819

Syndrom zahrnujici spastickou
paraplegii a facidlni a koZni léze

Disorder

5 Case(s)

2826

Syndrom zahrnujici spastickou
paraplegii a predcasnou pubertu

Disorder

2 Case(s)

320406

Syndrom zahrnujici spastickou
paraplegii, atrofii optiku a neuropatii

Disorder

75 Case(s)

2818

Syndrom zahrnujici spastickou
paraplegii, glaukom a mentalni
retardaci

Disorder

2 Family(ies)

521390

Syndrom zahrnujici spastickou
paraplegii, mentalni retardaci,
nystagmus a obezitu

Disorder

4 Case(s)

2820

Syndrom zahrnujici spastickou
paraplegii, nefritidu a hluchotu

Disorder

4 Case(s)

2821

Syndrom zahrnujici spastickou
paraplegii, neuropatii a poikilodermii

Disorder

1 Family(ies)

464282

Syndrom zahrnujici spastickou
paraplegii, tézké vyvojové opoZdéni a
epilepsii

Disorder

16 Case(s)

3011

Syndrom zahrnujici spastickou
tetraplegii, retinitis pigmentosa a
mentalni retardaci

Disorder

2 Case(s)

447997

Syndrom zahrnujici spastickou
tetraplegii, tenké corpus callosum a
progresivni postnatalni mikrocefalii

Disorder

15 Case(s)

1185

Syndrom zahrnujici spinocerebelarni
ataxii a dysmorfismus

Disorder

3 Case(s)

73245

Syndrom zahrnujici spindlni svalovou
atrofii, Dandyho-Walkerovu
malformaci a kataraktu

Disorder

2 Case(s)

2063

Syndrom zahrnujici splenogonadalni
fuzi, koncetinové defekty a mikrognatii

Disorder

30 Case(s)

168451

Syndrom zahrnujici
spondyloepimetafyzarni dysplazii a
abnormalni dentici

Disorder

2 Case(s)

168443

Syndrom zahrnujici
spondyloepimetafyzarni dysplazii a
hypotrichézu

Disorder

5 Case(s)

93358

Syndrom zahrnujici
spondyloepimetafyzarni dysplazii,
kratké koncetiny a abnormalni
kalcifikaci

Disorder

27 Case(s)

85167

Syndrom zahrnujici
spondylometafyzarni dysplazii a

Disorder

18 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

dystrofii tyCinek a ¢ipkt

Syndrom zahrnujici

2 Case(s)

168552 spondylometafyzarni dysplazii, kfivé Disorder
predlokti a facidlni dysmorfismus
1856 Syndrom z’a.P.\rnuu’cl spondylop’erlferalnl Disorder 10 Family(ies)
dysplazii a kratkou loketni kost
137628 Syndrom zahrnujici srdefnl anomalie a Disorder 9 Case(s)
heterotaxii
Syndrom zahrnujici srde¢ni anomalie,
Ao coo s cor . . 70 C
369891 opozdéni vyvoje a facidlni Disorder ase(s)
dysmorfismus
1338 Syndrom za.hrnu1|C| srdecni defekt.,. Disorder 4 Case(s)
hamartom jazyka a polysyndaktylii
1354 Syndrom zz’ahrm’ulu stde.cnl vady a Disorder 2 Case(s)
zkracené koncetiny
3191 Syndrom z’ahrnujlu s:uba?rtlckou Disorder 1 Family(ies)
stendzu a maly vzrast
Syndrom zahrnujici svalovou atrofii,
12
2579 ataxii, retinitis pigmentosa a diabetes Disorder Case(s)
mellitus
Syndrom zahrnujici svalovou
2
324416 hypertrofii, hepatomegalii a Disorder Case(s)
polyhydramnion
Syndrom zahrnujici syndaktylii,
2
357332 kamptodaktylii a klinodaktylii patych Disorder 6 Case(s)
prstu ruky a rozstépeni palce u nohy
3259 SyndroT zahrngjlu’syvncfaktylli,v Disorder 10 Case(s)
polydaktylii a postiZzeni usniho lalticku
Syndrom zahrnujici syndaktylii,
140952 telekantus a anogenitalni a renalni Disorder 7 Case(s)
malformace
Syndrom zahrnujici telekantus,
2
3293 hypertelorismus, strabismus a pes Disorder Case(s)
cavus
1506 Syndr?m lzahrn.una tenka 'zebra, Disorder 2 Case(s)
lamelarni kosti a dysmorfismus
3301 Syndrom zavhrmlulu tetraamelii a Disorder 5 Family(ies)
mnohocetné malformace
3329 Syndrom zahrnujici tlbl.a.|nl aplazii a Disorder 01pP
ektrodaktylii
3341 Syndrom zal.'nrnuum tortl'co!hs, kelltnl‘c‘iy, Disorder 7 Case(s)
kryptorchismus a renalni dysplazii
2492 Syndrom Zavhr!’IUJICI trans:v:erzalm Disorder 22 Case(s)
defekt koncetin a anomalii srdce
Syndrom zahrnujici tremor, ataxii a Subtype of 7 Case(s)
447896 . NN .
centralni hypomyelinizaci disorder

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

Uroveri
klasifikace

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

3350 Syndrom zahrnujici t’rer’ngr, nystagmus Disorder 17 Case(s)
a duodenalni vied
Syndrom zahrnujici
3353 trichodermodysplazii a dentalni Disorder 3 Case(s)
alteraci
79129 Syndrom zahrnu1|.u .trlchodysplazu a Disorder 1 Family(ies)
amelogenesis imperfecta
3361 Syndrom zahrnujici tr|<.:.hodysplazu a Disorder 1 Family(ies)
xerodermii
Syndrom zahrnujici trichomegalii,
. . 14 C
3363 pigmentovou degeneraci sitnice a Disorder ase(s)
trpaslictvi
3365 Syndrovr.n zaP’1rnu1|C| trigonocefalii a Disorder 2 Case(s)
Siroké palce na rukou
3369 Syndrom z?hrnu1|C| Erlgo'nolcef?hl, nizky Disorder 3 Case(s)
vzrlist a opoZzdéni vyvoje
3368 Synvdrom z’ahrnujlm tflgt’anocefa’ll'l, Disorder 2 Case(s)
rozStépeny nos a akralni anomalie
73224 Syndrom zahrnujici 'tubularnl .r.enalnl Disorder 2 Case(s)
nemoc a kardiomyopatii
Syndrom zahrnujici tuhost palcq, . 7 Case(s)
107 D
078 brachydaktylii a mentalni retardaci isorder
Syndrom zahrnujici téZkou
369992 dermatitidu, mnohocetné alergie a Disorder 3 Case(s)
metabolickou kachexii
Syndrom zahrnujici téZkou
527450 kratkozrakost, generalizovanou Disorder 5 Casef(s)
hypermobilitu kloubti a maly vzrust
Syndrom zahrnujici téZzkou mentalni 4 case(s)
404473 retardaci a progresivni spastickou Disorder
diplegii
Syndrom zahrnujici tézkou mentalni
438178 ret?rdau, c?plIePstu a kataraktu, Disorder 3 Case(s)
zplisobeny deficitem acyl-CoA
reduktazy 1 mastnych kyselin
Syndrom zahrnujici tézkou mentalni 2 Case(s)
94066 retardaci, epilepsii, analni anomalie a Disorder
hypoplazie distalnich falang
Syndrom zahrnujici tézkou mentalni
. .. . . . 6 Case(s)
436141 retardaci, hypotonii, strabismus, hrubé Disorder
facialni rysy a pes planovalgus
Syndrom zahrnujici tézkou mentalni
. Lo, L. . 3 Case(s)
391307 retardaci, maly vzrast, poruchy chovani Disorder
a facialni dysmorfismus
369939 Syndrom zal.1rnuj|C| tézkou m?_ntalnl Disorder 7 Case(s)
retardaci, poruchu motoriky,

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana

prevalence/incidence

(/100 000)

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

senzorineurdlni hluchotu a dystonii

363686

Syndrom zahrnujici tézkou mentalni
retardaci, poruchu feci, strabismus,
grimasovani a dlouhé prsty ruky

Disorder

4 Case(s)

397933

Syndrom zahrnujici tézkou mentalni
retardaci, progresivni postnatalni
mikrocefalii a stereotypni pohyby

rukou ve stiedni care

Disorder

3 Case(s)

1236

Syndrom zahrnujici tézkou
mikrobrachycefalii, mentalni retardaci
a athetoidni mozkovou obrnu

Disorder

2 Case(s)

329249

Syndrom zahrnujici téZkou obezitu s
c¢asnym zacatkem a inzulinovou
rezistenci, zpGsobeny SH2B1 deficitem

Subtype of
disorder

13 Case(s)

352577

Syndrom zahrnujici téZkou poruchu
pfijmu potravy, neprospivani a
mikrocefalii, zplsobeny deficitem
ASXL3

Disorder

77 Case(s)

324307

Syndrom zahrnujici tézké lateralni
prohnuti holenni kosti, nizky vzrust,
mirné odstavajici lopatku a mirnou

facialni dysmorfii

Disorder

2 Case(s)

488627

Syndrom zahrnujici tézky riistovy
deficit, strabizmus, rozsahlou dermalni
melanocytézu a mentalni retardaci

Disorder

3 Case(s)

2947

vrv

Syndrom zahrnujici tficlankové palce
na rukou a brachyektrodaktylii

Disorder

4 Family(ies)

3405

Syndrom zahrnuijici ulcerace pupecni
$nary a intestinalni atrézii

Disorder

66 Case(s)

2249

Syndrom zahrnujici ulnarni hypoplazii a
mentalni retardaci

Disorder

2 Case(s)

1122

Syndrom zahrnujici ulnarni hypoplazii a
rozStépenou nohu

Disorder

1 Family(ies)

636941

Syndrom zahrnujici vaskularni
Ehlerstiv-Danlostiv syndrom a
polymikrogyrii

Disorder

9 Case(s)

137622

Syndrom zahrnujici velmi tézky
prijem, atrézii choan a oéni anomalie

Disorder

3 Case(s)

73246

Syndrom zahrnujici visceralni
neuropatii, anomalie mozku, facialni
dysmorfismus a opozdény vyvoj

Disorder

2 Case(s)

420686

Syndrom zahrnujici vinité vlasy a
palmoplantarni keratoderma

Disorder

8 Case(s)

352333

Syndrom zahrnujici vrozenou ichtyézu,
mentalni retardaci a spastickou
kvadruplegii

Disorder

2 Case(s)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Syndrom zahrnujici vrozenou ichtyézu,
mikrocefalii a tetraplegii
Syndrom zahrnujici vrozenou
48431 kataraktu, facidlni dysmorfismus a Disorder
neuropatii
Syndrom zahrnujici vrozenou
kataraktu, hypertrofickou
kardiomyopatii a mitochondrialni
myopatii
Syndrom zahrnujici vrozenou
kataraktu, mikrocefalii, nevus
flammeus simplex a tézkou mentalni
retardaci
Syndrom zahrnujici vrozenou
kataraktu, progresivni svalovou
hypotonii, ztratu sluchu a vyvojové
opozdéni
Syndrom zahrnujici vrozenou
521432 kataraktu, téZzkou novorozeneckou Disorder
hepatopatii a celkové opozdéni vyvoje
Syndrom zahrnujici vrozenou
300313 kataraktu, ztratu sluchu a tézké Disorder
opozdéni vyvoje
Syndrom zahrnujici vrozenou
391376 mikrocefalii, téZkou encefalopatii a Disorder
progresivni mozkovou atrofii
Syndrom zahrnujici vrozenou
369852 neutropenii, myelofibrézu a Disorder
nefromegalii
Syndrom zahrnujici vrozenou
sideroblastickou anémii, B-bunécnou
imunodeficienci, periodickou horecku a
opozdéni vyvoje
Syndrom zahrnujici vrozenou srdecni
vadu, kulaty oblicej a opozdéni vyvoje
Syndrom zahrnujici vrozenou svalovou
1875 dystrofii, infantilni katarakta a Disorder
hypogonadismus
Syndrom zahrnujici vrozenou svalovou
dystrofii, respiracni selhani,
abnormality kizZe a hyperlaxicitu
kloubli
Syndrom zahrnujici vrozené
562528 kontraktury koncetin a obliceje, Disorder
hypotonii a opozdény vyvoj
508542 Syndrom zahrnujici vrozené Disorder 5 Case(s)

2 Case(s)

2271 Disorder

170 Case(s)

40 Case(s)

1369 Disorder

22 Case(s)

464738 Disorder

3 Case(s)

330054 Disorder

2 Case(s)

5 Case(s)

20 Case(s)

16 Case(s)

16 Case(s)

369861 Disorder

3 Case(s)

1355 Disorder

7 Case(s)

4 Case(s)

486815 Disorder

14 Case(s)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

progresivni selhani kostni diené,
imunodeficienci B bunék a skeletalni
dysplazii
Syndrom zahrnujici vrozené vady
patere, srdce a ledvin
Syndrom zahrnujici vrozené cetné
skvrny barvy bilé kavy a zvySenou
vyménu mezi sesterskymi
chromatidami
Syndrom zahrnujici vrozeny
514352 brachyezofagus, nitrohrudni uloZeni Disorder
Zaludku a obratlové anomalie
Syndrom zahrnujici vysokou myopii a
senzorineuralni hluchotu

4 Case(s)

521438 Disorder

2 Case(s)

508512 Disorder

8 Case(s)

7 Case(s)

363396 Disorder

Syndrom zahrnujici vysoky vzrust,
329191 dlouhé palce na nohach a nadpocetné Disorder
epifyzy
Syndrom zahrnujici vysoky vzrust,
404443 mentalni retardaci a facialni Disorder
dysmorfismus
Syndrom zahrnujici vysoky vzrust,
mentalni retardaci a vady ledvin
Syndrom zahrnuijici vyvojové
malformace, hluchotu a dystonii
Syndrom zahrnujici vyvojové opozdéni
souvisejici s CHD3, opozdéni reci,
mentalni retardaci, abnormality zraku
a oblicejovy dysmorfismus
Syndrom zahrnujici vyvojové opozdéni
597874 souvisejici s MTHFS, mikrocefalii, nizky Disorder
vzrust a epilepsii
Syndrom zahrnujici vyvojové opozdéni,
abnormality zraku, progresivni
mozeckovou atrofii a trunkalni
hypotonii
Syndrom zahrnujici zadni fazi
2064 lumbosakralnich obratli a Disorder
blefaroptézu
Syndrom zahrnujici zdvojeni délohy,
hemivaginu a agenezi ledvin
Syndrom zahrnujici zkraceny paty
metakarp a inzulinovou rezistenci
Syndrom zahrnujici zrcadlovou
3004 polydaktylii, segmentaci obratlti a Disorder
defekty koncetin
2405 Syndrom zahrnujici ztlustélé usni Disorder 2 Family(ies)

2 Family(ies)

17 Case(s)

4 Case(s)

500095 Disorder

2 Case(s)

79107 Disorder

60 Case(s)

599082 Disorder

3 Case(s)

6 Case(s)

480898 Disorder

3 Case(s)

60 Case(s)

3411 Disorder

6 Case(s)

66518 Disorder

0.3 P*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych

ORPHACode e 1P, 5T .
pripadu ci rodin

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

laltcky a pfevodni hluchotu
Syndrom zahrnujici zachvaty s casnym
505237 nastvupfem, ar??m’alle dlsta!nl Casti Disorder 12 Case(s)
koncetin, facidlni dysmorfismus a
celkové opozdéni vyvoje
Syndrom zahrnujici zanétlivé
529980 onemocnéni stiev a recidivujici Disorder 1 Case(s)
sinopulmonarni infekce
Syndrom zahrnujici ¢asné letalni
610569 vrozené malformace mozku souvisejici Disorder 13 Case(s)
s KIAA1109 a artrogrypozu
2
465824 Syndrom zapouzdieni plodu Disorder Case(s)
619948 Syf\drom casn? aut0|mu_n|'ty, Disorder 10 Case(s)
autoinflamace a imunodeficience
. . . 60 C
721 Syndrom Sedych desticek Disorder ase(s)
S o . 4
662 Syndrom Zlutych nehti Disorder 00 Case(s)
. s . . 1.3 p*
281090 Syndromicka X-vazana ichtyoza Disorder
85274 Syndromickd X-vazana mentalni Disorder 10 Case(s)
retardace 7
Syndromicka X-vazana mentalni . 10 Family(ies)
85279 retardace souvisejici s KDM5C Disorder
2 Family(i
98606 Syndromicka hypoplazie okraje orbity Disorder amily(ies)
178364 Syndromicka mikroftalmie, typ 5 Disorder 20 Casefs)
Syndromicka multisystémova
228426 autoimunitni choroba zplisobena Disorder 10 Casef(s)
deficitem Itch
Syndromicka senzorineuralni hluchota
o . . . - . 2 Case(s)
457223 zplisobena kombinovym deficitem Disorder
oxidativni fosforylace
0. . 11
84064 Syndromicky prijem Disorder 6 Case(s)
*
199 Syndrom Cornelie de Langové Disorder 1.24 BP
3262 Syngnathia s n'!r!oht?cetnyml Disorder 2 Case(s)
anomaliemi
3269 Synostosis radioulnaris congenita Disorder 350 Case(s)
840 Syringocystadenoma papilliferum Disorder 730 Case(s)
85414 Systémova forma juvenilni idiopatické Disorder 31pP

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
artritidy
85414 Systémova forma jl..l\.lenl|nl idiopatické Disorder 0.6 I
artritidy
*
90291 Systémova sklerdza Disorder 154 P
p . . 5.14 |
536 Systémovy lupus erythematodes Disorder
. , . 43.7 P
536 Systémovy lupus erythematodes Disorder
. L . . 3.2 BP*
158 Systémovy primarni deficit karnitinu Disorder
1
188 Systémovy syndrom déravych kapilar Disorder 50 Case(s)
844 Sinova tachyarytmle s kratkym PR Disorder 12 Case(s)
intervalem
T-B+ tézka kombinovana 3 Case(s)
169157 imunodeficience zplsobena deficitem Disorder
CD45
T-B+ tézka kombinovana 0.15 BP
169154 imunodeficience zplsobena deficitem Disorder )
IL-7R alfa
324294 'I:-bunecna |mur:|odef|C|e'nce s_ Disorder 2 Case(s)
epidermodysplasia verruciformis
; T — Y .
86872 T velkobunfecn’a grar’lul'arm Disorder 041
lymfocytarni leukémie
457077 TARFO syndrom Disorder 28 Case(s)
2886 TARP syndrom Disorder 6 Family(ies)
397959 TCR-aIfa-beta-pOflt'lvm T-bunécny Disorder 2 Case(s)
deficit
488642 TELOZ-vazar’ia r.nentalnl retardace s Disorder 6 Case(s)
neurovyvojovou poruchou
284227 TEMPI syndrom Disorder 10 Casef(s)
466703 TMEM199-CDG Disorder 7 Case(s)
*
3287 Takayasuova arteriitida Disorder 0.084 1
*
3287 Takayasuova arteriitida Disorder 1.34 p
2
50809 Talopatelloskafoidalni osteolyza Disorder Case(s)
364198 Talus bipartitus Disorder 23 Case(s)
2655 Tanatoforicka dysplazie Disorder 3.5 BP*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
31150 Tangierska nemoc Disorder 185 Case(s)
.31 BP*
845 Tayova-Sachsova nemoc Disorder 03
845 Tayova-Sachsova nemoc Disorder 0.28 BP
3291 Teebiho-Shaltoutové syndrom Disorder 5 Case(s)
34514 Telethoninova pIeFencova svalova Disorder 16 Case(s)
dystrofie R7
420561 Templové-Baraitsertiv syndrom Disorder 9 Case(s)
1777 Temtamy syndrom Disorder 56 Case(s)
363417 Temtamyové syndrom. preaxialni Disorder 18 Case(s)
brachydaktylie
842 Testlkularr:u semvm?matozrvu nador ze Disorder 1.71 1
zarodecnych bunék
842 Testlkularr’u semvmf)matoztn nador ze Disorder 46.01
zarodecnych bunék
I . 0.04
363483 Testikularni teratom Disorder
*
3299 Tetanus Disorder 0.024 1
*
884 Tetrazomie 12p Disorder 4.0 8P
96055 Tetrazomie 21 Disorder 13 Case(s)
3310 Tetrazomie 9p Disorder 70 Case(s)
9 Tetrazomie X Disorder 50 Case(s)
1780 Thakkertiv-Donnaiové syndrom Disorder 2 Case(s)
. . . 0.77 P
3312 Thalidomidova embryopatie Disorder
2
199348 Thiamin-responzivni encefalopatie Disorder Case(s)
173 C
98960 Thielova-Behnkeho dystrofie rohovky Disorder ase(s)
3314 Thiemannova nemoc, familiarni forma Disorder 33 Case(s)
3316 Thomaslv syndrom Disorder 6 Casefs)
614 Thomsenova a Beckerova choroba Disorder 10 P

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
1803 Thorakomelicka dysplazie Disorder 2 Case(s)
436169 Thrombomodulin-vazana krvaciva Disorder 15 Case(s)
porucha
3326 Thym|cka-renaIn’|-'anaIn|-pI|cn| Disorder 3 Case(s)
dysplazie
*
99867 Thymom Disorder 0141
99867 Thymom Disorder 1.22
3327 Thyrocerebrorenalni syndrom Disorder 2 Case(s)
*
93322 Tibialni hemimelie Disorder 0.1 BP
*
93322 Tibialni hemimelie Disorder 01 P
s ‘ . . 6.0 p*
609 Tibialni svalova dystrofie Disorder
42665 Tietzliv syndrom zahrnujici albinismus Disorder 2 Family(ies)
a hluchotu
65283 Timothyové syndrom Disorder 56 Case(s)
_ . . 3.5 p*
640 Tomakuldzni neuropatie Disorder
1
3317 Torakolaryngopelvicka dysplazie Disorder 0 Case(s)
. o . 59 Ci
3338 Toriellové-Careylv syndrom Disorder ase(s)
3339 Toriellové-Lacassietiv-Drostetiv Disorder 19 Case(s)
syndrom
. . . . 3.0 P*
565782 Toxicita metotrexatu Disorder
c . o , . 0.19 /
95455 Toxicka epidermalni nekrolyza Disorder
3348 Tracheobronchopa.tla Disorder 400 Case(s)
osteochondroplastica
Y *
90053 Transplantac? krvetv?rnych Disorder 0.65 P
kmenovych bunék
79411 Tranzientni buldzni duermolyza Disorder 52 Case(s)
novorozencu
99886 Tranzientni novort?zenecky diabetes Disorder 0.3 BP
mellitus
*
861 Treacher Collinstiv syndrom Disorder 2.0 8P
863 Trichinel6za Disorder 0.06 I*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

ORPHACode = Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni kllaj:ic;:,l; ﬁce prevalence/incidence Po:::p’;:z“ékﬁ‘;:?:‘:h
(/100 000)
3352 Trichodentoosealni syndrom Disorder 30 Case(s)
3351 Trichodentélni syndrom Disorder 5 Family(ies)
3355 Trichoodontoonychialni dysplazie Disorder 4 Case(s)
1264 Trichoretinodentodigitalni syndrom Disorder 9 Case(s)

77258 Trichorhinofalang:a’!ni syndrom, typ 1 Disorder 250 Case(s)

33364 Trichothiodystrofie Disorder 201 Case(s)

33364 Trichothiodystrofie Disorder 0.12 BP*

1209 Trikuspidalni atrézie Disorder 5.5625 BP*
869 Triple A syndrom Disorder 100 Case(s)
3376 Triploidie Disorder 12.6 BP*

88629 Tritanopie Disorder 4.8 p*

171929 Trizomie 10p Disorder 50 Case(s)
1699 Trizomie 12p Disorder 40 Case(s)
1699 Trizomie 12p Disorder 2.0 BP
3378 Trizomie 13 Disorder 3.7 BP*

3380 Trizomie 18 Disorder 16.7 BP
3380 Trizomie 18 Disorder 104 BP*
1715 Trizomie 18p Disorder 25 Case(s)

261344 Trizomie 1q Disorder 18 Case(s)
1738 Trizomie 4p Disorder 85 Case(s)
1742 Trizomie 5p Disorder 40 Case(s)
1752 Trizomie 8q Disorder 30 Case(s)
236 Trizomie 9p Disorder 150 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni " prevalence/incidence . P . . .y
klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
*
3375 Trizomie X Disorder 42.5 P
P . . .5 BP*
3320 Trombocytopenie s aplazii radia Disorder 0.5
T - Familvii
67044 rombocytoperfle S vroz’enc_)’u Disorder 3 Family(ies)
dyserytropoetickou anémii
54057 Tromboticka trombocytopenicka Disorder 0.35 /
purpura
*
854 Trombodza portalni Zily Disorder 1721
T lictvi ¢i hl , Isky .
2617 rpaslictvi s ptaci hlavou, montrealsky Disorder 3 Case(s)
typ
3384 Truncus arteriosus Disorder 4.3 BP
*
3384 Truncus arteriosus Disorder 4.8 BP
*
3392 Tularémie Disorder 0.2 1
*
3392 Tularémie Disorder 2.0 P
*
881 Turnerlv syndrom Disorder >.5 BP
T h k alni 1 Family(i
69083 urnpen’nY o typ’e t’o¢:.|erma ni Disorder amily(ies)
dysplazie s natalnimi zuby
1
28378 Tyrosinémie, typ 2 Disorder 50 Case(s)
69723 Tyrosinémie, typ 3 Disorder 20 Case(s)
882 Tyrozinemie, typ 1 Disorder 0.9 BP
Tézka X-vazana SIni , i 7
3078 ézka X-vazana menfa ni retardace Disorder Case(s)
Gustavsonuv typ
238329 Tézka X-vazana mltochc.)ndrlalnl Disorder 2 Case(s)
encefalomyopatie
438207 Tézka autozomalné receflvnl Disorder 2 Case(s)
makrotrombocytopenie
Tézka alni ie s Casny 4
228374 evz’ a axona°n| neur’opatle s cafs.nym Disorder Case(s)
zacatkem zpilsobena NEFL deficitem
1< - — "
231080 Tézka dysplaz!e u"paaentu s Disorder 36.0 P
Barretovym jicnem
1< - p — "
79408 Tézka .gerjera-llzovana r‘eceswnl Disorder 1.3 BP
dystroficka epidermolysis bullosa
o - " — *
79408 Tézka _gen?era.llzovana r.eceswnl Disorder 0.963 P
dystroficka epidermolysis bullosa
169802 Tézka hemofilie A Subtype of 2.8 P*

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
disorder
*
169793 Téika hemofilie B Subtype of 0.8 P
disorder
Tézka kombinovana imunodeficience . 3 Case(s)
7237 o e D
35723 zplisobena deficitem CARD11 isorder
Tézka kombinovana imunodeficience . 9 Case(s)
228003 zpusobena deficitem CORO1A Disorder
Tézka kombinovana imunodeficience . 2 Case(s)
1742 o Ly D
3 > zplisobena deficitem DNA-PKcs isorder
397787 Tézka ktzmblnoYana llrrlunodefluence Disorder 9 Case(s)
zpusobena deficitem IKK2
504523 Tézka ko:nbmov’ana [n?unodeflaence Disorder 3 Case(s)
zplisobena deficitem LAT
Tézka kombinovana imunodeficience 0.3 BP*
277 zplsobena deficitem adenozin Disorder )
deaminazy
Tézka kombinovana imunodeficience 0.2 p*
277 zplUsobena deficitem adenozin Disorder )
deaminazy
Tézka kombinovana imunodeficience 1.0 p*
331206 zpUsobena kompletnim RAG1/2 Disorder )
deficitem
280763 Tézka mentaln! reltardace a !)rogreswnl Disorder 15 Case(s)
spasticka paraplegie
Tézka neonatalni laktatova acidéza
o < g . 5 Case(s)
397593 zplsobena deficitem komplexu NFS1- Disorder
ISD11
Tézka neurovyvojova porucha
600663 SOUVIS'EJICI s NI_!XI\fl,’motorlcke Disorder 11 Case(s)
stereotypie, chronicka zacpa a poruchy
cyklu spanek-bdéni
209370 Tézka novorozc_enecka erl’cefalopatle s Disorder 30 Case(s)
mikrocefalii
300298 Tézka vrozeni l}yp-O(Ehromnl anémie s Disorder 3 Case(s)
prstencitymi sideroblasty
Tézky kombinovany imunodeficit . 12 Case(s)
420573 zplsobeny deficitem CTPS1 Disorder
280142 Tézky Ifomblm’)vany .|munodef|C|t Disorder 4 Case(s)
zplisobeny deficitem LCK
363400 Tézky neurod‘egeneratn’/’nl syndrom s Disorder 10 Case(s)
lipodystrofii
481665 USP18 deficit Disorder > Case(s)
3403 Uhlova anomilie Disorder 84 Case(s)
3403 Uhlova anomilie Disorder 1.0 BP

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
. o . 3 C
3404 Ulbrightové-Hodesiv syndrom Disorder ase(s)
3138 Ulnarni-mamarni syndrom Disorder 128 Case(s)
Unilateralni multicysticka dysplazie Subtype of 23.2 BP
97363 . .
ledvin disorder
Unilaterdalni multicysticka dysplazie Subtype of 14.8 BP*
97363 . .
ledvin disorder
973 Unllatera.lnl vrozena ) ] Disorder 2 Family(ies)
absence/hypoplazie prstii kromé palci
1 Family(i
3408 Upingtonska nemoc Disorder amily(ies)
o o o . 3 C
3409 Urbandv-Rogersiv-Meyeriiv syndrom Disorder ase(s)
*
94059 Uremicky pruritus Disorder 35.0p
210128 Urokanova acidurie Disorder 4 Case(s)
598216 Urotelialni karcvlno[n hornich cest Disorder 151
mocovych
- . 0.5 /*
39044 Uvedlni melanom Disorder
A . 6.0
39044 Uveadlni melanom Disorder
H 7 R- AafNy *
86867 Uzlinovy B b'urllec’ny’ lymfom z Disorder 10 P
marginalni zony
3412 VACTERL s hydrocefalem Disorder 10 Family(ies)
*
887 VACTERL/VATER asociace Disorder 6.25 BP
VPS11 asociovana autozomalné 13 Case(s)
466934 recesivni hypomyelinizacni Disorder
leukodystrofie
3417 Van den Boschtiv syndrom Disorder 1 Family(ies)
. o . 29C
2460 Van den Endové-Guptiiv syndrom Disorder ase(s)
314652 Varianta ABeta2M amyloidézy Disorder 5 Case(s)
280558 Varsavsky syfldrom. t.:hromozomalnl Disorder 4 Case(s)
instability
404553 Vaskulitida zplGsobena deficitem ADA2 Disorder 48 Case(s)
3424 Velofacioskeletalni syndrom Disorder 2 Casefs)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveri .
prevalence/incidence

klasifikace

ORPHACode Pocet publikovanych

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

(/100 000)

pripadu ¢i rodin

\"/ ikul li icka ch 11
443988 entrikulomegalie a_cystlc a choroba Disorder Case(s)
ledvin
3429 Verloove Vanhorickiiv-Brubakkav Disorder 2 Case(s)
syndrom
g . - . 32.0 P*
70476 Vernalni keratokonjunktivitida Disorder
2206 Vertebralni ankylo’zujla hyperostéza s Disorder 8 Case(s)
tylézou
493342 Vibracni kopfivka Disorder 37 Case(s)
1493 Viciho syndrom Disorder >0 Case(s)
91496 Vlockovita vitreoretinalni degenerace Disorder 50 Case(s)
Volna ktize s tézkymi anomaliemi
221145 respiracniho, gastrointestinalniho a Disorder 21 Case(s)
mocového ustroji
3439 Von Voss Cherstvoyiiv syndrom Disorder 10 Case(s)
903 Von Willebrandova choroba Disorder 100 P
f A P
166096 Von Willebrandova nemoc, typ 3 Su!)type ° 0.1865
disorder
Vrozena adrenalni hyperplazie 0.75 BP*
90795 zpUsobena deficitem 11-beta- Disorder )
hydroxylazy
Vrozena adrenalni hyperplazie 0.47 p*
90795 zplUsobena deficitem 11-beta- Disorder ’
hydroxylazy
Vrozena adrenalni hyperplazie 0.1 p*
90793 zplUsobena deficitem 17-alfa- Disorder )
hydroxylazy
Vrozena adrendlni hyperplazie
90791 zplsobena deficitem 3-beta- Disorder 68 Case(s)
hydroxysteroid dehydrogenazy
Vrozena adrenalni hyperplazie 0.75 BP*
95699 zpUsobena deficitem cytochrom P450 Disorder )
oxidoreduktazy
495879 Vrozena ageneze skrota Disorder 6 Case(s)
40 C
210122 Vrozena alveolarni kapilarni dysplazie Disorder ase(s)
3319 Vrozena amegakaryo'cytova Disorder 100 Case(s)
trombocytopenie
86816 Vrozena analbuminémie Disorder >0 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana

prevalence/incidence

(/100 000)

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

512260 Vrozena ataxie m’ozecku zplUsobena Disorder 6 Case(s)
mutaci RNU12
1195 Vrozena atransferinemie Disorder 16 Case(s)
Vrozena autozomalné recesivni 5 Casel(s)
566192 trombocytopenie malych krevnich Disorder
desticek
538101 Vrozena axonalni net.xlropatle s Disorder 7 Case(s)
encefalopatii
2040 Vrozena bronchobiliarni pistél Disorder 35 Case(s)
2140 Vrozena braniéni kyla Disorder 30.0 BP
*
2140 Vrozena braniéni kyla Disorder 21.2 BP
329242 Vrozena ch’rorjlllc’ka diarea s.p’)rotem- Disorder 2 Case(s)
ztracejici enteropatii
93109 Vrozena dilatace rendlnich kalichti Disorder 25 Case(s)
98870 Vrozena dyserytro;l)ltlaetlcka anémie, typ Disorder 60 Case(s)
71278 Vrozena! c_lysgeneze m.ozku zpu:sobena Disorder 3 Case(s)
deficitem glutamin syntetazy
; ; . 0.1 p*
1775 Vrozena dyskeratoza Disorder
306530 Vrozena .dec-:llc'na f?aalnl paralyzas Disorder 13 Case(s)
variabilni ztratou sluchu
231573 Vrozena erozivni ? vezikularni Disorder 31 Case(s)
dermatdza
2
79277 Vrozena erytropoeticka porfyrie Disorder 00 Case(s)
. . . . 0.065 I*
79277 Vrozena erytropoeticka porfyrie Disorder
Vrozena generalizovana hypertrichdza, Subtype of 40 Case(s)
1023 o .
Ambrasv typ disorder
Vrozena hypotyredza zplisobena
—__— L, %
os715 transplacentirnd preneseniii | ey Lo
mateiskymi protilatkami inhibujicimi
TSH receptor
583097 Vrozena infiltrujici lipomatdza obliceje Disorder 59 Case(s)
Vrozena insenzitivita k bolesti s 2 Casel(s)
217399 hyperhidrézou a absenci kozni Disorder
senzorické inervace
100 C
2222 Vrozena lanugindzni hypertrichéza Disorder ase(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické tdaje — Rijen 2024 - Vyddni 1

197
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by diseases CZ.pdf



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

Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
17
1954 Vrozena letdlni erytrodermie Disorder Case(s)
210163 Vrozena letalni ’myopatle,’typ Disorder 4 Case(s)
Comptonové-Northové
Vrozena membrandzni nefropatie
69063 zpusobena aloimunizaci maternalni Disorder > Case(s)
anti-neutralni endopeptidazou
Vrozend muskularni dystrofie
280671 zplsobena poruchou syntézy Disorder 19 Case(s)
fosfatidylcholinu
424107 Vrozena myo’patle s nast'tfpem Disorder 2 Case(s)
podobnym myastenii
544602 Vrozena my?p?tle’s redukovanymi Disorder 2 Case(s)
svalovymi vlakny typu 2
‘ . o . 2 C
199329 Vrozena myopatie, Paradasuv typ Disorder ase(s)
88642 Vrozena neutllvo_st k bolesti, a:\osmu a Disorder 20 Case(s)
neuropatické artropatii
453510 Vrozena neutllv’ost’ pro boleft s tézkou Disorder 3 Case(s)
mentalni retardaci
860 Vrozena nekorl'govana transpozice Disorder 24.25 BP
velkych tepen
" AT - " "
79394 Vrozena non-bulézni ichtyoziformni Disorder 03P
erythroderma
Vrozena oboustranna absence vas . 50.0 P*
48 Disorder
deferens
2309 Vrozena panyonychie Disorder 1000 Cases)
2414 Vrozena plicni lymfangiektazie Disorder 100 case(s)
. . 8 Case(s)
280071 Vrozena porucha glykosylace, typ 1p Disorder
. . 1C
300536 Vrozena porucha glykosylace, typ 1r Disorder ase(s)
79095 Vrozena porucha.i syntézy Zzlucovych Disorder 5 Case(s)
kyselin, typ 4
2
66630 Vrozena pseudoartréza klavikuly Disorder 00 Case(s)
2038 Vrozena pulmon’avlrll arteriovendzni Disorder 251
pistél
281190 Vrozena retikularni |cffty02|formn| Disorder 40 Case(s)
erytrodermie
*
290 Vrozena rubeola Disorder 0.03 1
*
290 Vrozena rubeola Disorder 0.35 BP

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni ) v prevalence/incidence . pu . Iv, ¥ .y
klasifikace (/100 000) pripadu ci rodin
P e s . P . 1.0 BP*
94068 Vrozena spondyloepifyzarni dysplazie Disorder
60041 Vrozena srdecni blokada Disorder 4.54 BP
101068 Vrozena stromalni kornealni dystrofie Disorder 6 Family(ies)
157973 Vrozena svalova’dystrofle na podkladé Disorder 23 Case(s)
mutaci genu LMNA
34520 Vrozena sva.lova c'lystrofle s deficitem Disorder 0.03 P
integrinu alfa7
371007 Vrozena svalova. dystrofie s Disorder 14 Case(s)
hyperlaxitou
329178 Vrozena svalo'va (j\v/strofle.s me.liltalnl Disorder 3 Case(s)
retardaci a tézkou epilepsii
‘ . . . 0.3 p*
258 Vrozena svalova dystrofie, typ 1A Disorder
‘ ‘ . . 6 C
98893 Vrozena svalova dystrofie, typ 1B Disorder ase(s)
*
499009 Vrozena syfilis Disorder 13 P
*
499009 Vrozena syfilis Disorder 1.3 BP
*
858 Vrozena toxoplazmaéza Disorder 33.0 BP
93583 Vrozena tromboticka Subtype of 123 Case(s)
trombocytopenicka purpura disorder
294975 Vrozené chyE)’enl nadI?ktl a predlokti s Disorder 0.62 BP
pfitomnosti ruky
. . 10 G
313906 Vrozené cysty pankreatu Disorder ase(s)
P . . . 8.2 BP*
2444 Vrozené vyvojové vady dychacich cest Disorder
Vv y defek ézy ZluCovych 2
79302 rozeny defe t_syntezy Zlucovyc Disorder Case(s)
kyselin, typ 3
168612 Vrozeny deficit alfa-fetoproteinu Disorder 22 Case(s)
79 Vrozeny deficit alfa2-antiplasminu Disorder 40 Casefs)
. P*
325 Vrozeny deficit faktoru Il Disorder 0.05
Lo e . 0.1 p*
326 Vrozeny deficit faktoru V Disorder
0.33 pP*
327 Vrozeny deficit faktoru ViI Disorder
! *
335 Vrozeny deficit fibrinogenu Disorder 0.15 P

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)

Prevalence a incidence vzdcnych onemocnéni: Bibliografické tdaje — Rijen 2024 - Vyddni 1

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

199



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

Uroveri

ORPHACode klasifikace

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Odhadovana
prevalence/incidence

(/100 000)

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

Vv y deficit h Ifa
103910 rozeny deficit heparan sulfatu v Disorder 3 Case(s)
enterocytu
P : *
331 Vrozeny deficit koagulacniho faktoru Disorder 0.04 |
X
P ~ *
331 Vrozeny deficit koagulacniho faktoru Disorder 0.05 P
Xl
A A . . 20.0 P*
35122 Vrozeny deficit sacharazy-izomaltazy Disorder
332 Vrozeny deficit vnitfniho faktoru Disorder 100 Casefs)
. . 2.2 BP*
98976 Vrozeny glaukom Disorder
46.5 BP*
2185 Vrozeny hydrocefalus Disorder 6.5
4.0 BP
1928 Vrozeny lobarni emfyzém Disorder 0
Vrozeny malabsorpéni prijem 7 Casel(s)
83620 zplsobeny nedostatkem Disorder
enteroendokrinnich bunék
. Lo . 0.3 P*
590 Vrozeny myastenicky syndrom Disorder
, . 0.1 p*
329 Vrozeny nedostatek faktoru XI Disorder
Vrozeny nefroticky syndrom s
306504 intersticialni plicni fibrézou a Disorder 3 Case(s)
epidermolysis bullosa
, , .. . 2.75 P*
626 Vrozeny obrovsky melanocytarni névus Disorder
139414 Vrozeny panfolikularni névus Disorder 3 Case(s)
Vv y primarni lymfedé 2
569821 rozeny primarni Ym edém Disorder 3 Case(s)
Gordonové
103908 Vrozeny pru;(lam zlpusoberjy poruchou Disorder 50 Case(s)
sodikového kanalu
2301 Vrozeny syndrom kratkého stfeva Disorder 43 Case(s)
1
291 Vrozeny varicellovy syndrom Disorder 30 Case(s)
99125 Vrozeny uplr.ly ajnoTaInl navrat Disorder 9.0 BP
plicnich zil
99125 Vrozeny upIr:ly ajnotr.\alm ndvrat Disorder 9.0 P
plicnich Zil
FEITRT 1 —
2391 Vrozené kratké Il.gamentum Disorder Family(ies)
costocoracoideum
216694 Vrozené opraver::;;insp02|ce velkych Disorder 3.0 BP

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
83453 Vulvovaginogingivalni syndrom Disorder 380 Case(s)
—r el s - . 20.0 P*
137583 Vulvarni intraepitelidlni neoplazie Disorder
293168 Vzestulpna dédicna ?pastlc!(a pavralyza s Disorder 17 Family(ies)
nastupem v kojeneckém véku
I . . 3.55 I*
213528 Vzacny adenokarcinom prsu Disorder
2715 Vazny okulorenocerebelarni syndrom Disorder > Case(s)
Vyvojové opozdéni, mentalni retardace
589547 a porucha autistického spektra Disorder 98 Case(s)
souvisejici s GRIN2B
Vyznamné zvySena aktivita Subtype of 33 Case(s)
411543 . . . .
fosforibosylpyrofosfatsyntetazy disorder
2804 W syndrom Disorder 6 Case(s)
893 WAGR syndrom Disorder 0.2 BP
572798 WARSZ-va}zan'y k?mbmovany defekt Disorder 11 Case(s)
oxidativni fosforylace
51636 WHIM syndrom Disorder 65 Case(s)
3466 WT syndrom Disorder 3 Family(ies)
o . 0.37 BP*
3440 Waardenburgtiv syndrom Disorder
o Subtype of 3 Family(ies)
895 Waardenb d ,typ 2 .
aardenburgliv syndrom, typ disorder
897 Waardenburgtiv-Shahiv syndrom Disorder 100 Case(s)
898 Wagnerova choroba Disorder 100 Case(s)
.. . . . 0.81 I*
33226 Waldenstromova makroglobulinemie Disorder
*
899 Walkerdv-Warburglv syndrom Disorder 1.65 BP
3447 Weaverdv syndrom Disorder 48 Case(s)
3448 Weavertiv-Wiliamstiv syndrom Disorder 2 Casefs)
- . . 10 P
3449 Weilliv-Marchesaniho syndrom Disorder
3344 Weismann-Nettertiv syndrom Disorder 100 Case(s)
901 WellsQv syndrom Disorder 200 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
*
902 Werneriv syndrom Disorder 05 P
*
3451 Westliv syndrom Disorder 6.0 P
o . .7 BP
3451 Westlv syndrom Disorder 3
*
3451 Westliv syndrom Disorder 3.5 BP
3455 Wiedemannitiv-Rautenstrauchtiv Disorder 37 Case(s)
syndrom
319182 Wiedemannlv-Steinertiv syndrom Disorder 84 Case(s)
905 Wilsonova choroba Disorder 2.25 BP
905 Wilsonova choroba Disorder 2.02 P
*
905 Wilsonova choroba Disorder 6.0 P
3459 Wilsontv-Turnerlv syndrom Disorder 28 Case(s)
. o s e . 0.1 p*
906 Wiskottav-Aldrichiv syndrom Disorder
1667 Wolcottové-Rallisonliv syndrom Disorder 60 Case(s)
3463 Wolframtiv syndrom Disorder 013 P
*
3463 Wolframiiv syndrom Disorder 0.62 P
*
280 Wolfliv-Hirschhornliv syndrom Disorder 2.0 BP
3464 Woodhousetiv-Sakatitiv syndrom Disorder 25 Family(ies)
o . 3.7 P*
3465 Worster-Droughtiv syndrom Disorder
53719 Wyburn-Masoniv syndrom Disorder 90 Case(s)
352675 X-vazana Charcotova-Marieho- Disorder 8 Case(s)
Toothova nemoc, typ 6
101076 X-vazana Charcotova-Marieova- Disorder 5 Case(s)
Toothova nemoc, typ 2
101077 X-vazana Charcotova-Marieova- Disorder 4 Family(ies)
Toothova nemoc, typ 3
101078 X-vadzana Charcotova-Marieova- Disorder 7 Case(s)
Toothova nemoc, typ 4
99014 X-vazana Charcotova-Marieova- Disorder 9 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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ORPHACode

Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

Uroveri
klasifikace

Odhadovana

prevalence/incidence

(/100 000)

Pocet publikovanych

pripadu ¢i rodin

Toothova nemoc, typ 5
X-vazana Emeryho-Dreifussova svalova Subtype of 1.0 BP
98863 . .
dystrofie disorder
X-vazana Emeryho-Dreifussova svalova Subtype of 10 P
98863 . .
dystrofie disorder
f .1 p*
47 X-vazana agamaglobulinemie Su!)type © 0
disorder
47 X-vazana agamaglobulinemie Su!)type of 0.22p
disorder
X-vazana centralni vrozena 27 Case(s)
329235 hypotyredza s testikularnim zvétSenim Disorder
s pozdnim zacatkem
1145 X-vazana d'lstalm arthro.gryp05|s Disorder 14 Family(ies)
multiplex congenita
139557 X-vazana dIStall.‘ll spindlni svalova Disorder 2 Family(ies)
atrofie, typ 3
ST - " - 7
35173 X-vazana dominantni chondrodysplasia Disorder 0.25 BP
punctata
X-vazana dominantni
o . 1
163966 chondrodysplazie, Chassaingtiv- Disorder 0 Case(s)
Lacombuv typ
X-vazana dyserytropoeticka anémie s .
363727 abnormalnimi destickami a Disorder 1 Family(ies)
neutropenii
293621 X-vazana dystrofie endotelu rohovky Disorder 35 Case(s)
e _— . . 50 C
443197 X-vazana erytropoeticka protoporfyrie Disorder ase(s)
VA 2 Seni *
596 X-vazand forma cerftronuklearm Disorder 0.2 P
myopatie
319605 X-vazana genetuslfa \’I|.1|mav?st k Disorder 13 Case(s)
mykobakteridlni infekci
X-vazana geneticka vnimavost k
o . f 7
319623 mykobakterialni infekci zpisobena s:zgs;:’ Case(s)
CYBB deficitem
X-vazana geneticka vnimavost k
o . f
319612 mykobakterialni infekci zpisobena s::l?r,:jee? 6 Case(s)
IKBKG deficitem
139583 X-vazana I?eredltarn! senzoricka a Disorder 5 Family(ies)
autonomni neuropatie s hluchotou
1 —
391327 X-vazana hyperostdza lebky Disorder Family(ies)
1.66 P*
89936 X-vazana hypofosfatémie Disorder
214 P
89936 X-vazana hypofosfatémie Disorder

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni " prevalence/incidence . P . . .y
klasifikace pripadu ci rodin
(/100 000)
. p L. . 4.5 |
89936 X-vazana hypofosfatémie Disorder
181 X-vazana hypohidroticka ektodermalni Subtype of 0.75 BP*
dysplazie disorder
X-vazand imunodeficience s defektem
. e L. . 7 Case(s)
317476 metabolismu hofciku, infekci virem Disorder
Epstein-Barrové a neoplaziemi
2571 X-vazand imunoneurologicka porucha Disorder 5 Case(s)
98890 X-vazanavlzolc’)vana’l atrofie optiku s Disorder 4 Family(ies)
¢asnym nastupem
1497 X-vazana komplikovana dysgeneze Subtype of 11 Case(s)
corpus callosum disorder
452 X-vazana Ilsencefalht.a s a.bnormalmml Disorder 30 Family(ies)
genitaliemi
7
1131 X-vazana mandibulofacialni dysostdza Disorder Case(s)
X-vazana mentalni retardace s
480880 fauualnlm dysm’orfllsme’n'l’, malym ] Disorder 17 Case(s)
vzristem, choanalni atrézii omezena
na Zenské pohlavi
X-vazana mentalni retardace s
o . f 2 Family(i
67045 izolovanym deficitem rlstového Su!)type ° amily(ies)
disorder
hormonu
163979 X-\.lazan'a mentallnll re.tardace S Disorder 9 Case(s)
kraniofacioskeletalnimi symptomy
85276 X-vazana me.nta[nl retardace, Disorder 6 Case(s)
Armfieldav typ
85293 X-vazana menta!nl retardace, Disorder 24 Family(ies)
Cabezastiv typ
85277 X-vazana mental:u retardace, Disorder 30 Case(s)
CantagrelQv typ
163971 X-vazana.n?entalrjl retardace, Disorder 4 Case(s)
Cilliersové typ
X-vazana mentalni retardace, Subtype of 3 Case(s)
93947 L, . o .
Golabiové-Iltoové-Halllv typ disorder
93952 X-vazana mentalni retardace, Hedertv Disorder 9 Case(s)
typ
163961 X-vazana mentalni retardace, Kroesové Disorder 3 Case(s)
typ
85283 X-v_azana’mentalnl retar’dace, Disorder 4 Case(s)
Milesové-Carpenterové typ
163937 X-vazana mentdlni retardace, Najmové Disorder 35 Family(ies)
typ
163956 X-vazana n:ientalm E‘etardace, Disorder 8 Case(s)
Nascimentové typ

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

o . 1 Family(i
85322 X-vazana mentalni retardace, Pailiv typ Disorder amily(ies)
85285 X-vazana n}entalnl retardace, Disorder 4 Case(s)
Schimkeho typ
85323 X-vazana mentalnll retardace, Disorder 4 Case(s)
Seemanové typ
85286 X-vazana men_talr’u retardace, Disorder 9 Case(s)
Shashiové typ
85324 X-vazana fnentalrzl retardace, Disorder 3 Case(s)
Shrimptoniv typ
85287 X-vazan:f\ m(?ntalnll retardace, Disorder 2 Family(ies)
Sideriusové typ
3063 X-vazana mentalni retardace, Snydertiv Disorder 21 Case(s)
typ
85325 X-vazana mentalr;u retardace, Disorder 4 Case(s)
Stevensonuv typ
85288 X-vazana mentalni reta’rdace, Stocco Disorder 1 Family(ies)
Dos Santosové typ
85326 X-vazana mentalni retardace, Stolltiv Disorder 4 Case(s)
typ
163976 X-vazana mentalm’retardace, Van Disorder 7 Case(s)
Eschové typ
85290 X-vazana mentalni retardace, Wilsonlv Disorder 3 Case(s)
typ
X-vazana mentalni retardace, 2 Casel(s)
459070 cerebelarni hypoplazie a Disorder
spondyloepifyzarni dysplazie
85273 X-vazana ment?lfu rt’atardace, typ Disorder 8 Case(s)
Abidiové
25980 X-vazana myopatw:’s excesivni Disorder 18 Family(ies)
autofagii
178461 X-vazana myopatie s pgsturalm Disorder 7 Family(ies)
svalovou atrofii
314978 X-vazana neprogre.swm cerebelarni Disorder 3 Family(ies)
ataxie
Family(i
391330 X-vazana osteopordza s frakturami Disorder 8 Family(ies)
85453 . X-vazana porulcha retlkular-nl ] Disorder 6 Family(ies)
pigmentace se systémovou manifestaci
. . s . . 15.0 /*
461 X-vazana recesivni ichtyoza Disorder
16. *
461 X-vazana recesivni ichtyoza Disorder 6.6 p
8 Ci
1852 X-vazana retinalni dysplazie Disorder ase(s)
75563 X-vazana sideroblasticka anémie Disorder 200 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) AL
2802 X-vazana S|derobla.st|cka anémie a Disorder 13 Case(s)
ataxie
431272 X-vazana skapuloper?nealnl svalova Disorder 22 Case(s)
dystrofie
1 Family(i
100997 X-vazana spasticka paraplegie, typ 16 Disorder amily(ies)
. . s . . 24 Ci
171607 X-vazana spasticka paraplegie, typ 34 Disorder ase(s)
. A . . . 5 C
85297 X-vazana spinocerebelarni ataxie, typ 3 Disorder ase(s)
1 Family(i
85292 X-vazana spinocerebelarni ataxie, typ 4 Disorder amily(ies)
. Cxys . . . 45 C
86788 X-vazana tézka vrozena neutropenie Disorder ase(s)
X-vazané lymfoproliferativni
o Co4gs s . 1
538931 onemocnéni zpusobené deficitem Disorder 00 Case(s)
SH2D1A
538934 X-vafarle Iymfoprtl)llfer.a.tlvnl Disorder 100 Case(s)
onemocnéni zplisobené deficitem XIAP
364028 X-uvazane’mentalm postllz.enl . Disorder 14 Case(s)
zplisobené GRIA3 anomaliemi
75497 X-vazany Ehlerstv-Danlosiv syndrom Disorder 2 Family(ies)
. , . . . . . 150 Ci
52503 X-vazany deficit transportéru kreatinu Disorder ase(s)
1661 X-vazany dermoid rohovky Disorder 6 Case(s)
79447 X-vazan\( Ietalllnl syndro.r’n Disorder 6 Family(ies)
mnohocetnych pterygii
85334 X-vazany neurodggc.eneratlvnl syndrom, Disorder 7 Case(s)
Bertiniho typ
85336 X-vazany neurodege°nerat|vn| syndrom, Disorder 11 Case(s)
Hameliv typ
*
54 X-vazany okularni albinismus Disorder 0.58 BP
90001 X-vazany syndrom lesfunkce Cipkt s Disorder 10 Family(ies)
myopii
622925 X-vazany syn.drom tezkeh’o Disorder 32 Case(s)
aneuryzmatu a disekce hrudni aorty
X-vajzany syndrom za.hrnu1.|C| a?tfefu . 4 Case(s)
500188 zevniho zvukovodu, dilataci vnitfniho Disorder
zvukovodu a facialni dysmorfismus
85327 X-vazany. syndrom za.lfrnupa men.ta.lnl Disorder 2 Case(s)
retardaci, akromegalii a hyperaktivitu
85338 X-vazany syndrom zahrnujici mentalni Disorder 9 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana
prevalence/incidence
(/100 000)

Uroveri
klasifikace

Pocet publikovanych
pripadu ¢i rodin

ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni

retardaci, ataxii a apraxii
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni
85280 retardaci, cubitus valgus a Disorder
dysmorfismus
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni
2958 retardaci, dysmorfismus a atrofii Disorder
mozku
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni
85319 retardaci, epilepsii, progresivni kloubni Disorder
kontraktury a dysmorfismus
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni
85317 retardaci, hypogamaglobulinémii a Disorder
progresivni neurologickou deterioraci
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni
3055 retardaci, hypogonadismus, ichtyozu, Disorder
obezitu a maly vzrist
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni
85329 retardaci, hypotonii, facidlni Disorder
dysmorfismus a agresivni chovani
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni
324410 retardaci, kardiomegalii a méstnavé Disorder
srdecni selhani
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni
85320 retardaci, makrocefalii a Disorder
makroorchidismus
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni
3077 retardaci, psycho6zu a Disorder
makroorchidismus
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni
423479 retardaci, spasticitu koncetin, dystrofii Disorder
sitnice a diabetes insipidus
X-vazany syndrom zahrnujici mentalni
retardaci, zachvaty a psoridzu
X-vazany syndrom zahrnujici
431140 mikroftalmii s kolobomy, mikrocefalii, Disorder
mentalni retardaci a maly vzrast
X-vazany syndrom zahrnujici
parkinsonismus a spasticitu

5 Case(s)

8 Case(s)

2 Case(s)

3 Case(s)

4 Case(s)

10 Case(s)

2 Case(s)

12 Case(s)

6 Case(s)

2 Case(s)

4 Case(s)

3052 Disorder

1 Family(ies)

5 Case(s)

363654 Disorder

3469 XK aprozencefalie Disorder 10 Case(s)

370930 XYLT1-CDG Disorder 2 Case(s)

0.23 BP*
910 Xeroderma pigmentosum Disorder

90342 Xeroderma pigmentosum - variant Disorder >0 Case(s)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
792 X-vazana retinoschiza Disorder >0 P
*
792 X-vazana retinoschiza Disorder 45 P
3472 Yunistiv-Varontiv syndrom Disorder 25 Case(s)
11 Family(i
98971 Zadni amorfni dystrofie rohovky Disorder amily(ies)
*
95706 Zadni hypospadie Disorder 19.25 BP
83616 Zardénkova panencefalitida Disorder 20 Case(s)
314621 Zdvojeni hypofyzy Disorder 38 Case(s)
1
97240 Zebra body myopatie Disorder 0 Case(s)
217017 Zechi-Ceideové syndrom Disorder 3 Case(s)
50812 ZeIIwe.ger-Ill’(e ?yndrom E).elz Disorder 2 Case(s)
peroxizomalnich anomalii
.. . o . 1.0 p*
180242 Zhoubny nador vejcovodii Disorder
ey . . . 12 Case(s)
2935 Zkfizena polysyndaktylie Disorder
o o . 50 C
3253 Zlotogortiv-Ogurtiv syndrom Disorder ase(s)
. o L . 0.15 /*
913 Zollingeruv-Ellisontiv syndrom Disorder
913 Zollingerav-Ellisonliv syndrom Disorder 0.125 1
466718 Zvrasm’ena. pigmentova epl.te.lopatle Disorder 14 Case(s)
sitnice ostrova Martinik
v s . C . 4.3 p*
60015 Zvétseni foramina parietalia Disorder
ey . . . . . 3.7 P
60015 Zvétseni foramina parietalia Disorder
Zanétlivé onemocnéni stiev s 3 Case(s)
565788 neurologickym postizenim v détském Disorder
véku
597887 Zanétlivé onemocnéni stiev souvisejici Disorder 2 Case(s)
s ALPI
Zanétlivé onemocnéni stifev souvisejici . 8 Case(s)
597201 S TRIM22 Disorder
0.036 /*
83476 Zapadonilska encefalitida Disorder
542301 Zavaina kombinovana Disorder 21 Case(s)

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) Prip
imunodeficience zplGsobena deficitem
CARMIL2
Zavaina kombinovana 6 Casel(s)
538958 imunodeficience zplGsobena deficitem Disorder
CD70
Za)/vaz’na neurov’yvomva poru.chal s . . 6 Case(s)
500545 obtiznym krmenim, stereotypickymi Disorder
pohyby rukou a bilateralni kataraktou
. A . . 0.03 /*
46487 Ziskana epidermolysis bullosa Disorder
P P . - . . 1.0 P*
79086 Ziskana generalizovana lipodystrofie Disorder
*
599480 Ziskana hemofilie A Disorder 0.1505 1
75564 Ziskana |d|opat|c’ka .S|deroblast|cka Disorder 0.09 /
anémie
464453 Ziskana methemoglobinémie Disorder 242 Case(s)
2221 Ziskana lanugindzni hypertrichza Disorder 60 Case(s)
228247 Ziskané pseudoxanthoma elasticum Disorder 20 Case(s)
90065 Ziskané subarachnoidealni krvaceni z Disorder 100 P
aneuryzmatu
Ziskany Fanconiho syndrom asociovany
91136 s lehkymi fetézci monoklonalnich Disorder 100 Case(s)
imunoglobulini
599490 Ziskany deficit faktoru V Disorder 200 Case(s)
599495 Ziskany deficit faktoru VIl Disorder 83 Case(s)
599501 Ziskany deficit faktoru X Disorder 77 Case(s)
599507 Ziskany deficit faktoru XI Disorder 15 Case(s)
599513 Ziskany deficit faktoru XIII Disorder 95 Casefs)
99147 Ziskany von Willebrandtiv syndrom Disorder 300 Case(s)
178333 Alandska oéni nemoc Disorder > Family(ies)
” 80 C
1935 Casna myoklonicka encefalopatie Disorder ase(s)
*
1489 Cerny kasel Disorder 891
137678 Ceska dysplazie, metatarzalni typ Disorder 13 Family(ies)

Bez dalsiho upfesnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdi¢ka * oznacuje evropské udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacduje udaje o
incidence, BP oznacCuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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Odhadovana

Uroveii Pocet publikovanych
ORPHACode  Onemocnéni nebo podtyp onemocnéni Klasifikace prevalence/incidence i ’;dﬁ & rodi:
(/100 000) —
1646 Castecna delece chromozomu Y Disorder 208 P
*
1646 Castecna delece chromozomu Y Disorder 200 P
-« 20.0 BP*
1330 Castecny atrioventrikularni kanal Disorder 0.0
X v . e . . 30.0 P*
1330 Castecny atrioventrikularni kanal Disorder
209932 Cipkova destrofle se supe:‘nf)rmalnl Disorder 45 Case(s)
tyCinkovou odpovédi
5 - s . 3.2 p*
100075 Zaludecni endokrinni nador Disorder
404466 Zenska neplodnost zpus?bena Disorder 4 Case(s)
defektem zona pellucida
488191 Zenslka neplodn.olst zpusoboena Disorder 16 Case(s)
zastavou meidzy oocytli

Bez dalsiho upresnéni jsou zvefejnéné Gdaje uvedené za cely svét. Hvézdicka * oznacuje evropské Udaje. P oznacuje Gdaje o prevalenci, | oznacuje
udaje o incidence, BP oznacuje prevalenci pfi narozeni (birth prevalence)
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