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Metodologia

A Orphanet efetua uma pesquisa sistematica da literatura de modo a apresentar estimativas acerca da prevaléncia e incidéncia
das doencas raras. Este estudo tem como objetivos recolher novos dados sobre prevaléncias pontuais, sobre a prevaléncia e
incidéncia ao nascimento, bem como atualizar os dados ja publicados de acordo com novos estudos cientificos ououtros dados
disponiveis.

Estes dados sdo apresentados nos seguintes relatdrios publicados semestralmente:

® Prevaléncia, incidéncia ou numero de casos publicados e listados por doengas (por ordem alfabética);

® Doengas listadas por ordem decrescente de prevaléncia, incidéncia ou nimero de casos publicados.

RECOLHA E OBTENGAO DOS DADOS

Sdo utilizadas diferentes fontes de informacgao:
® Registos (RARECARE, EUROCAT, etc) ;

® |nstitutos de Saude Nacional / Internacional e Agéncias (Institut National de Veille Sanitaire (Instituto Francés de
Vigilancia em Saude); Centro Americano de Controle e Prevengdo de Doengas, Instituto Americano Nacional de Cancro,
Agéncia Europeia de Medicamentos, Organizacdo Mundial de Saude, etc);

® A Medline foi consultada wusando o seguinte algoritmo de pesquisa: «Nomes das doengas» E
Epidemiologia[MeSH:NoExp] ou Incidéncia[Titulo/Abstract] ou Prevaléncia[Titulo/Abstract] ou
Epidemiologia[Titulo/Abstract];

® Textos médicos, literatura “cinzenta” e relatérios de especialistas;

® Especialistas colaboradores da Orphanet.

CARACTERISTICAS DOS DADOS

Os dados publicados neste documento sao estimativas Mundiais, ou estimativas Europeias se uma estimativa Mundial ndo se
encontra disponivel.

Os dados publicados sdo dados brutos ou extrapolagées de dados brutos recolhidos a nivel Mundial ou a nivel Europeu quando
nao existe suspeita de um efeito fundador como causa da doenca.

No caso de haver uma estimativa de dados a nivel Nacional, a média é calculada para estimativas de prevaléncias ou incidéncias
a nivel Mundial ou Europeu.

Quando existe uma variedade de fontes de dados, é favorecida aquela que é mais recente e que reine um certo nimero de
critérios de qualidade (registos, meta-analises, estudos populacionais, grandes coortes).

Para doengas congénitas, a prevaléncia é estimada do seguinte modo:
Prevaléncia = prevaléncia nascimento x (esperanca de vida do paciente/esperanca de vida geral da populacdo).
Quando estdo disponiveis apenas dados relativos a incidéncia a prevaléncia é estimada, quando possivel, do seguinte modo:

Sem especificacdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia = incidéncia x duracdo média da doenca.
Quando ndo estdo disponiveis dados de prevaléncia ou incidéncia, como acontece no caso das doengas muito raras, é fornecido
o numero de casos ou familias documentados na literatura.

LIMITAGCOES DO ESTUDO

Os dados apresentados neste relatério relativos a prevaléncia e incidéncia s3o apenas estimativas e ndo podem ser considerados
absolutamente corretos.

Os valores médios apresentados neste relatdrio ndo tém em conta a heterogeneidade das metodologias utilizadas pelos estudos
que sdo considerados na pesquisa da literatura.

A validade e a exatiddo das fontes de dados brutos sdo assumidas como garantidas e ndo foram verificadas. Deste modo, a
confusdo entre os termos, tais como incidéncia e prevaléncia e/ou prevaléncia ao nascimento é possivel devido ao uso
compativel destes termos em determinadas fontes de informagao.
E possivel que a prevaléncia esteja sobrestimada em alguns casos, uma vez que os estudos epidemioldgicos sdo geralmente
baseados em dados hospitalares das regiGes com maiores prevaléncias.

APRESENTACAO DOS DADOS

Sem especificacdo, os icones publicados sdo universais.

Asterisco * indica os dados Europeus.

P indica dados de prevaléncia

I indica dados de incidéncia.

BP indica a prevaléncia ao nascimento.

Por favor, note que esta é apenas uma sele¢do dos dados epidemioldgicos de doencgas raras da Orphanet. Atualmente 4363
doengas raras sdo identificadas com informagdes de prevaléncia ou de incidéncia no banco de dados Orphanet. Para aceder as
bases de dados completos, visite Orphadata (www.orphadata.com)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia ou incidéncia ou numeros de casos publicados, por ordem
alfabética do nome da doenca

Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) " .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
57 Caso(s
79327 ALG1-CDG Patologia (s)
79324 ALG12-CDG Patologia 11 Casofs)
1C
79326 ALG2-CDG Patologia asols)
15 Ci
79321 ALG3-CDG Patologia asofs)
54 C
79320 ALG6-CDG Patologia aso(s)
15 G
79325 ALG8-CDG Patologia aso(s)
12
79328 ALG9-CDG Patologia Casofs)
100 Ci
14 Abetalipoproteinemia Patologia asofs)
8.0 P
930 Acalasia idiopatica Patologia
0.77 1
930 Acalasia idiopatica Patologia
.2 P*
926 Acatalassemia Patologia 32 P
0.09 P
48818 Aceruloplasminemia Patologia
1. *
33 Acidemia isovalérica Patologia or
2% Acidemia metiInTaIlér.\ica com Patologia 500 Casof(s)
homocistinuria
369955 Acidemia metilmaldnica com Subtipo de 2 Caso(s)
homocistindria, tipo cbl) patologia
369962 Acidemia metilmaldnica com Subtipo de 18 Caso(s)
homocistindria, tipo cbIX patologia
29282 Acidemia metilmalénica com Subtipo de 500 Caso(s)
homocistindria, tipo cbIC patologia
Acidemia metilmalénica com Subtipo de 17 Casof(s)
79283 e e . .
homocistindria, tipo cbID patologia
308425 Acidemia metilmaldnica devido a défice Patologia 7 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
de metilmalomil-CoA epimerase
28 Acidemia mfetilnfalénica sensivel a Patologia 192 Caso(s)
vitamina B12
29310 Acidemia metilmaldnica sensivel a Subtipo de 60 Casofs)
vitamina B12 tipo cbl A patologia
79312 Acidemia metilmaldnica sensivel a Subtipo de 450 Casofs)
vitamina B12 tipo mut- patologia
151
35 Acidemia propidnica Patologia
0.2 P*
35 Acidemia propidnica Patologia
Acidose latica neonatal grave devido a . 5 Caso(s)
397593 Patol
défice do complexo NFS1-1SD11 e
314889 Acidose tubular renal proximal Subtipo de 1 Familia(s)
autossdmica dominante patologia
280183 Aciduria metilmaldnica por defic.iéncia Patologia 5 Caso(s)
do receptor da transcobalamina
20 Ci
79154 Aciduria 2-aminoadipica Patologia asofs)
13 Caso(s
939 Aciduria 3-hidroxiisobutirica Patologia (s)
20 Casofs
67046 Aciduria 3-metilglutaconica tipo 1 Patologia (s)
9 C
505208 Aciduria 3-metilglutaconica tipo 8 Patologia aso(s)
4 C
505216 Aciduria 3-metilglutaconica tipo 9 Patologia asofs)
80 C
79315 Aciduria D-2-hidroxiglutarica Patologia aso(s)
140 Ci
79314 Acidduria L-2-hidroxiglutarica Patologia aso(s)
c . .. . . 1.0 p*
23 Aciddria argininosuccinica Patologia
40 Caso(s,
24 Aciduria fumarica Patologia (s)
13 Ci
356978 Aciduria hidroxiglutaricaD,L - 2 Patologia aso(s)
34 Ci
943 Aciduria maldnica Patologia aso(s)
29284 Aciduria metilmalénica com Subtipo de 15 Casof(s)
homocistinuria, tipo cblF patologia
Subtipo d 30 Ci
29 Aciduria mevalénica udtipo . € aso(s)
patologia

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
20C
30 Aciduria ordtica hereditaria Patologia asofs)
8 Ci
922 Acilia nasal familiar Patologia asofs)
4.73 BP
15 Acondroplasia Patologia
3.62 BP*
15 Acondroplasia Patologia
8 Caso(s,
221054 Acrocefalopolidactilia Patologia (s)
950 Acrodisostose Patologia 80 Caso(s)
2 C
2956 Acrodisplasia-escoliose Patologia asofs)
27 P
49382 Acromatopsia Patologia
0.47 |
963 Acromegalia Patologia
10 Caso(s
39 Acromelanose Patologia (s)
300 Casofs
41 Acropigmentagao de Dohi Patologia (s)
A i a icul 1
178307 croplgment.a;ao reticulada de Patologia 30 Caso(s)
Kitamura
99710 Acroq.ueratodeﬂrmi'a punctiforme Patologia 7 Caso(s)
pigmentagdo tipo sardas
0.01 /*
55881 Adamantinoma Patologia
0.11
55881 Adamantinoma Patologia
. . 3.55 /*
213528 Adenocarcinoma da mama raro Patologia
Ad i d icula bili d 2.62 I*
424991 enocarcmo-n"la a vesncua’ .I iar e do Patologia
trato biliar extra-hepatico
- p, 7
398971 Adenocarcinoma d’a::: células claras do Patologia 0.32 /
ovario
0.253 /*
424016 Adenocarcinoma do canal anal Patologia
. . . 1.01 /*
213772 Adenocarcinoma do colo do utero Patologia
3.264 I*
99976 Adenocarcinoma do eséfago Patologia
99976 Adenocarcinoma do eséfago Patologia 0.7 I

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
. . . 5.55
99976 Adenocarcinoma do eséfago Patologia
424943 Adenocarffi.nor.na do ﬁga,d? e do trato Patologia 0.412 |*
biliar intra-hepatico
. . . . 0.588 /*
104075 Adenocarcinoma do intestino curto Patologia
. - . 5.97 I*
213504 Adenocarcinoma do ovario Patologia
Adenocarcinoma gastrico e polipose 28 Casofs
314022 . & N polip Patologia (s)
proximal do estomago
. . - . 0.85 I*
398961 Adenocarcinoma mucinoso do ovario Patologia
. . . 0.01
363478 Adenocarcinoma paratesticular Patologia
150 C
314777 Adenoma hipofisario isolado familiar Patologia asofs)
s o . 1.05 /
91349 Adenoma hipofisario nao-secretor Patologia
s o . 2.55 I*
91349 Adenoma hipofisario nao-secretor Patologia
454821 Adenoma pleomf)rflco da glandula Subtipo fie 2,725 |
salivar patologia
A | 2
369929 denoma secretor de aldosterona com Patologia Caso(s)
doenga neuromuscular complexa
2 C
977 Adrenomiodistrofia Patologia asofs)
100070 Afasia, progressiva primaria, tipo nao- Patologia 2.5 p*
fluente
Afasia, progressiva primaria, tipo nao- . 0.7 I*
100070 'a, progressiva primaria, tip Patologia
fluente
Subtipo de 100 Caso(s,
33110 Agamaglobulinemia autossémica ubtip ) (s)
patologia
. .. . 03 P
229717 Agamaglobulinemia isolada Patologia
Subtipo d 0.1 p*
47 Agamaglobulinemia ligada ao X untipo . €
patologia
. Lo Subtipo de 0.22 P
47 Agamaglobulinemia ligada ao X .
patologia
6 C
495879 Agenesia congénita do escroto Patologia aso(s)
100 Caso(s
981 Agenesia da caroétida interna Patologia (s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
80 Casofs,
49 Agenesia do pénis Patologia (s)
50 Caso(s,
2805 Agenesia pancreatica parcial Patologia (s)
Subtipo d 50.0 BP
93100 Agenesia renal unilateral ubtPo ) €
patologia
Subtipo de 1.7 BP*
1848 Agenesia renal, bilateral P .
patologia
2.0 BP*
3346 Agenesia traqueal Patologia
3 C
309147 Alaninémia hiper-beta Patologia aso(s)
1000 Albinismo ocl:ular c.or’n.surdez. Patologia 9 Caso(s)
neurossensorial de inicio tardio
0.58 BP*
54 Albinismo ocular ligado ao X recessivo Patologia
1 Famili
370091 Albinismo oculo-cutaneo tipo 5 Patologia amilia(s)
9 Casof(s,
352745 Albinismo oculo-cutaneo tipo 7 Patologia (s)
352734 Albinismo oculocutaneo com Subtipo de 10 Caso(s)
pigmentag¢dao minima tipo 1 patologia
352737 Albinismo oculocutaneo sensivel a Subtipo de 10 Caso(s)
temperatura tipo 1 patologia
25 P
352731 Albinismo oculocutaneo tipo 1 Patologia
Subtipo d 13 P
79431 Albinismo oculocutaneo tipo 1A ubtipo . €
patologia
Subtipo d 13 P
79434 Albinismo oculocutaneo tipo 1B untipo ) €
patologia
- A . . 2,55 P
79432 Albinismo oculocutaneo tipo 2 Patologia
- A . . 10 P
79435 Albinismo oculocutaneo tipo 4 Patologia
1C
370097 Albinismo oculocutaneo tipo 6 Patologia asofs)
2 C
597733 Albinismo oculocutaneo tipo 8 Patologia asofs)
0.1 p*
61 Alfa-manosidose Patologia
Alfa-talassemia-sindrome 80 Caso(s,
231401 . . ! , I_ Patologia (s)
mielodisplasica
1006 Alopecia e deficiéncia de anticorpos Patologia 3 Casofs)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doencas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Numero 1

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
10.5 P*
700 Alopecia totalis Patologia
25.0 P*
701 Alopecia universalis Patologia
477787 Alteragao hemorragica associada a Patologia 2 Caso(s)
défice de fosfolipase-A2 alfa citosdlica &
2.5 BP
65 Amaurose congénita de Leber Patologia
- . 25 P
65 Amaurose congénita de Leber Patologia
2C
439232 Amiloidose AApoAIV Patologia aso(s)
Subtipo d 250 C
100006 Amiloidose ABeta, tipo Holandés ubtipo . € aso(s)
patologia
. Subtipo d 1 Famili
324723 Amiloidose ABeta, tipo Artico ubtipo . € amilia(s)
patologia
o . . 4.5 p*
85446 Amiloidose ABeta2M tipo selvagem Patologia
12
442582 Amiloidose AH Patologia Casos)
5.127 P
85443 Amiloidose AL Patologia
.5311 p*
85443 Amiloidose AL Patologia >-53
1.044 |
85443 Amiloidose AL Patologia
1.1177 I*
85443 Amiloidose AL Patologia
2222 P
271861 Amiloidose ATTR hereditaria Patologia 0
o . . 1.72 P
330001 Amiloidose ATTR tipo selvagem Patologia
2 Famili
439254 Amiloidose ITM2B Patologia amilia(s)
27 C
319635 Amiloidose com discromia cutanea Patologia aso(s)
Subtipo d 7 Famili
93561 Amiloidose da lisozima ubtipo . € amilia(s)
patologia
475 C
85448 Amiloidose familiar tipo finlandés Patologia aso(s)
16 Caso(s
397606 Amiloidose sistémica PrP Patologia (s)

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

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doencas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Numero 1
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Subtipo d 30.0 P*
314701 Amiloidose sistémica primaria ubtPO ) €
patologia
5 C
314652 Amiloidose variante ABeta2M Patologia asofs)
15 Caso(s
85146 Amiotrofia escapuloperonial Patologia (s)
27 Caso(s
1040 Anadisplasia metafisaria Patologia (s)
50 Casofs
86816 Analbuminemia congénita Patologia (s)
A i itucional loblasti
319651 nemia constituciona r319:ga oblastica Patologia 6 Casofs)
com doenca neuroldgica grave
0.67 BP*
124 Anemia de Diamond-Blackfan Patologia
0.3 P*
84 Anemia de Fanconi Patologia
0.62 BP*
84 Anemia de Fanconi Patologia
10.0 P*
232 Anemia de células falciformes Patologia
A iad it iéti | t
nemta eseritropoié |ca.con:| plaquetas . 1 Familia(s)
363727 andémalas e neutropenia, ligada ao Patologia
cromossoma X
67044 Anemia diseritt:opoiét'ica com Patologia 3 Familia(s)
trombocitopenia
293825 Anemia diseritro;:oiética congénita por Patologia 4 Caso(s)
mutacao em KLF1
98870 Anemia diseritropoliltlética congénita tipo Patologia 60 Casofs)
2 Caso(s,
398109 Anemia hemolitica autoimune neonatal Patologia (s)
Anemia hemolitica ndo-esferocitica por 17 Familia(s
90031 1a hemolitl erociticap Patologia flia(s)
deficiéncia de hexocinase
86817 Anemia hemoll't-ica po.r deficiéncia de Patologia 7 Familia(s)
adenilato cinase
Anemia hemolitica por deficiéncia de . 50 Casofs)
712 R Patologia
glucose-fosfato isomerase
90030 Anemia hemol.l'tica por deficiéncia de Patologia 3 Caso(s)
glutationa reductase
Anemia hemolitica por deficiéncia de 5.0 P*
766 ) ! ] frica p ) ! I ) ! Patologia
piruvato cinase dos eritrécitos
Anemia hipocrémica congénita grave 3 Caso(s,
300298 a hip ' Bentta grav Patologia (s)
com sideroblastos em anel

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao G ELE] familias publicados
(/100,000)
. . - . 0.5 P*
35858 Anemia megaloblastica familiar Patologia
83642 Anemia micro,cftica com sobrecarga Patologia 3 Caso(s)
hepatica de ferro
168960 Anemia refrataria com excefso de Patologia 0.04 /*
blastos em transformagao
Anemia sideroblastica autossomica 2 Caso(s,
255132 . . Patologia (s)
recessiva de inicio no adulto
Anemia sideroblastica idiopatica 0.09 /*
75564 .. P Patologia
adquirida
200 C
75563 Anemia sideroblastica ligada ao X Patologia aso(s)
2802 Ane.mia sideroblésfica-ataxia Patologia 13 Caso(s)
espinocerebelosa ligada ao X
35.0 BP*
1048 Anencefalia Patologia
7 C
83620 Anendocrinose entérica Patologia asofs)
12 Famili
228277 Anetoderma familiar Patologia amilia(s)
91387 Aneurisma da’a?rta torf’\f:ica e disse¢ao Patologia 22 Casofs)
adrtica familiar
A i i a aci 2
622925 neu‘rlsma e ldllssegao da.aorta toracica Patologia 32 Caso(s)
sindromatica grave ligada ao X
537072 Angioedema hereditario PLG- Subtipo de 105 Caso(s)
relacionado com Clinh normal patologia
458768 AngloendoteIl.om'a-mtralmfatlco Patologia 30 Casofs)
primario
0.6666 |/
289596 Angiofibroma nasofaringeo juvenil Patologia
200 Casofs,
1063 Angioma cauliforme Patologia (s)
350 Casofs,
85458 Angiopatia amiloide cerebral Patologia (s)
0.02
263413 Angiosarcoma Patologia
2 C
370039 Angora, nevo capilar Patologia asofs)
468666 Anidﬁrose isolada g.eneralizada c.om Patologia 7 Caso(s)
glandulas sudoriparas normais
s . 1.31 /*
250923 Aniridia isolada Patologia
1070 Anisaquiose Patologia 032 /

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
24 C
399096 Anoctaminopatia distal Patologia asofs)
. . . s . 1.25 p*
1880 Anomalia Ebstein da valvula tricuspida Patologia
. . ‘ . . 3.5 BP*
1880 Anomalia Ebstein da valvula tricuspida Patologia
84 Casofs,
3403 Anomalia Uhl Patologia (s)
1.0 BP
3403 Anomalia Uhl Patologia
708 Anomalia de Peters Patologia 60 Caso(s)
464760 Anomalia do disc?.éptico cavitario Patologia 17 Caso(s)
familiar
99125 Anomalia do ret?nf) venoso pulmonar, Patologia 9.0 BP
congénita, total
99125 Anomalia do ret?nf) venoso pulmonar, Patologia 9.0 P
congénita, total
Anomalias congénitas multiplas por
84 Casofs,
254519 anomalia nos genes de expressao Patologia (s)
materna localizados em 14q32.2
A li 0 2
3294 nomalias dos tenddes extensores dos Patologia Caso(s)
dedos
69125 Anoniquia com pigmentacao das Patologia 3 Caso(s)
flexuras
50 C
79143 Anoniquia congénita Patologia aso(s)
15 C
88620 Anosmia congénita isolada Patologia aso(s)
0.028 BP*
93976 Anotia Patologia
140917 Anquilose do estribo’com polegares e Patologia 6 Familia(s)
dedos dos pés largos
30C
141163 Anquilose glossopalatina Patologia aso(s)
314399 Aplasia autc?sson-uca df)mmante e Patologia 6 Caso(s)
mielodisplasia
. . - . 10.0 BP
1114 Aplasia cutis congénita Patologia
5 Caso(s,
3383 Aplasia da troclea do umero Patologia (s)
2926 Aplasia do musculo extensor digital- Patologia 3 Casofs)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
polineuropatia
Aplasia dos canais deferentes bilateral ) 50.0 P*
48 L. Patologia
congénita
3 C
637064 Aplasia isolada do nervo 6ptico Patologia asofs)
5 Familia(s
86789 Aplasia-hipoplasia isolada da rétula Patologia (s)
R X . 8.5 p*
99981 Apneia da prematuridade (AOP) Patologia
209908 Apraxia do discurso'isolada na Patologia 22 Casofs)
adolescéncia
50 C
1125 Apraxia ocular motora, tipo Cogan Patologia aso(s)
16 Caso(s
314566 Apraxia progressiva primaria da fala Patologia (s)
2 C
1126 Aprosencefalia-disgenesia cerebelosa Patologia asofs)
1134 Arrinia isolada Patologia 20 Casofs)
Arteriopatia cerebral autossémica 3.0 p*
136 dominante-enfartes subcorticais- Patologia ’
leucoencefalopatia
.084 I*
3287 Arterite de Takayasu Patologia 0.08
1.34 p*
3287 Arterite de Takayasu Patologia
20C
26137 Arterite temporal juvenil Patologia aso(s)
85414 Artrite juveni.l id’ior.)ética de inicio Patologia 31pP
sistémico
Artrite juvenil idiopatica de inicio 0.6 /
85414 freJuv I ! ,I p : et Patologia
sistémico
. . . . . . 20.5 P*
85410 Artrite oligoarticular juvenil Patologia
. . . . 5.7 P*
85438 Artrite relacionada com entesite Patologia
53606 Artrogripose --doenga das células dos Patologia 15 Caso(s)
cornos anteriores da medula, letal
53 Casofs,
251515 Artrogripose distal tipo 10 Patologia (s)
33 Casofs,
329457 Artrogripose distal tipo 5D Patologia (s)
319332 Artrogripose miogénica multiplex Patologia 1 Familia(s)

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

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doencas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Numero 1
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf

13



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
congénita autossdmica recessiva
1143 Artrogripose mL’lItip’Ia.congénita tipo Patologia 4.3 BP*
neurogénico
200 Casofs,
99050 Artéria pulmonar proveniente da aorta Patologia (s)
6.25 BP*
887 Associa¢do VACTERL/VATER Patologia
0.02 /*
251679 Astroblastoma Patologia
Subtipo de 0.01 /*
251598 Astrocitoma protoplasmico P .
patologia
Ataxia autossdmica recessiva por . 6 Caso(s)
247815 Patol
deficiéncia de PEX10 e
139485 Ataxia .alfos:::émica r.ece.ssiva por Patologia 31 Casofs)
deficiéncia de ubiquinona
88644 Ataxia autossOmica recessiva, tipo Patologia 57 Casofs)
Beauce
352403 Ataxia cerebelt.)sa aEJtossémi.ca recessiva Patologia 2 Familia(s)
associada a espectrina
Ataxia cerebelosa autossomica recessiva 14 Casofs
284289 X 0sa au ! v Patologia (s)
de inicio no adulto
Ataxia cerebelosa autossdmica recessiva 2 Caso(s)
453521 Patologia
por défice de CWF19L1 &
Ataxi | dmi i 10 Famili
412057 taxia cerebe os:a.autossomlca recessiva Patologia 0 Familia(s)
por défice de STUB1
352641 Ataxia’cerebelosa (iom esPa’sficidad-e Patologia 10 Caso(s)
autossomica recessiva de inicio tardio
Ataxia cerebelosa congénita
Subtipo de 7 Casofs,
363432 autossomica recessiva por deficiéncia de atofo ia (s)
GRID2 P &
Ataxia cerebelosa congénita
Subtipo de 10 Casofs
324262 autossémica recessiva por défice de ato,l)o ia (s)
MGLUR1 patolog
512260 Ataxia cerebeli)sa congénita por Patologia 6 Caso(s)
mutacao RNU12
Ataxia cerebelosa nao progressiva 3 Familia(s
314978 . prog Patologia (s)
ligada ao X
Ataxia cerebelosa nao-pro i
e p gre.sswa com . 15 Casols)
314647 perturbagdo do desenvolvimento Patologia
intelectual
. s L . 0.33 pP*
96 Ataxia com deficiéncia de vitamina E Patologia
95 Ataxia de Friedreich Patologia 2.0 P*

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
13 C
401953 Ataxia episddica com discurso arrastado Patologia asofs)
1 Famili
79135 Ataxia episddica tipo 3 Patologia amilia(s)
2 Famili
79136 Ataxia episddica tipo 4 Patologia amilia(s)
7 Caso(s,
211067 Ataxia episddica tipo 5 Patologia (s)
4 Casofs
209967 Ataxia episddica tipo 6 Patologia (s)
7 C
209970 Ataxia episddica tipo 7 Patologia aso(s)
7 C
631095 Ataxia espinhocerebelosa tipo 44 Patologia asofs)
50 C
631103 Ataxia espinhocerebelosa tipo 48 Patologia asofs)
9 C
631106 Ataxia espinhocerebelosa tipo 49 Patologia asofs)
Ataxi i |
94124 taxia esplr!ocerebe o.sa com Patologia 9 Caso(s)
neuropatia axonal tipo 1
1186 Ataxia espinoc.erenbe!osa de inicio na Patologia 29 Casofs)
infancia
85297 Ataxia espmocerebe;losa ligada ao X tipo Patologia 5 Casofs)
85292 Ataxia esplnocerebtzlosa ligada ao X tipo Patologia 1 Familia(s)
. . . . 15 P
98755 Ataxia espinocerebelosa tipo 1 Patologia
51 Caso(s,
98767 Ataxia espinocerebelosa tipo 11 Patologia (s)
40 Familia(s
98762 Ataxia espinocerebelosa tipo 12 Patologia flia(s)
20 Caso(s,
98768 Ataxia espinocerebelosa tipo 13 Patologia (s)
20 Famili
98763 Ataxia espinocerebelosa tipo 14 Patologia amilia(s)
80 Ci
98769 Ataxia espinocerebelosa tipo 15/16 Patologia asofs)
100 Famili
98759 Ataxia espinocerebelosa tipo 17 Patologia amilias)
26 Casofs,
98771 Ataxia espinocerebelosa tipo 18 Patologia (s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
12 C
98772 Ataxia espinocerebelosa tipo 19/22 Patologia asofs)
. . . . i5pP
98756 Ataxia espinocerebelosa tipo 2 Patologia
20C
101110 Ataxia espinocerebelosa tipo 20 Patologia asofs)
35 Casofs
98773 Ataxia espinocerebelosa tipo 21 Patologia (s)
4 Familia(s
101108 Ataxia espinocerebelosa tipo 23 Patologia (s)
10 G
101111 Ataxia espinocerebelosa tipo 25 Patologia aso(s)
1 Famili
101112 Ataxia espinocerebelosa tipo 26 Patologia amilia(s)
30C
98764 Ataxia espinocerebelosa tipo 27 Patologia asofs)
50 C
208513 Ataxia espinocerebelosa tipo 29 Patologia asofs)
. . . . 15 P
98757 Ataxia espinocerebelosa tipo 3 Patologia
6 C
211017 Ataxia espinocerebelosa tipo 30 Patologia aso(s)
Famili
217012 Ataxia espinocerebelosa tipo 31 Patologia 30 Familia(s)
276183 Ataxia espinocerebelosa tipo 32 Patologia 1 Familia(s)
1955 Ataxia espinocerebelosa tipo 34 Patologia 45 Casols)
28 C
276193 Ataxia espinocerebelosa tipo 35 Patologia asofs)
100 Famili
276198 Ataxia espinocerebelosa tipo 36 Patologia amilia(s)
9 C
363710 Ataxia espinocerebelosa tipo 37 Patologia aso(s)
4 Famili
423296 Ataxia espinocerebelosa tipo 38 Patologia amilia(s)
5 Ci
423275 Ataxia espinocerebelosa tipo 40 Patologia asofs)
458798 Ataxia espinocerebelosa tipo 41 Patologia 1 Casofs)
25 Ci
458803 Ataxia espinocerebelosa tipo 42 Patologia aso(s)
497764 Ataxia espinocerebelosa tipo 43 Patologia 7 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
7 Caso(s,
589527 Ataxia espinocerebelosa tipo 45 Patologia (s)
1 Familia(s,
589522 Ataxia espinocerebelosa tipo 46 Patologia (s)
5 Familia(s
98766 Ataxia espinocerebelosa tipo 5 Patologia (s)
Ataxi idi inici I 7.6 pP*
247234 taxia esporat.ilca c'om mlcm'no adulto Patologia 6
sem etiologia conhecida
Ataxia espastica autossomica 53 Casofs
251282 p' . Patologia (s)
dominante tipo 1
Ataxi — Y - 2
314603 taxia espastica autossémica .recesswa Patologia 54 Caso(s)
com leucoencefalopatia
3 Familia(s
1182 Ataxia espdastica com miose congénita Patologia (s)
557056 Ataxia espéstica-disartria por deficiéncia Patologia 5 Caso(s)
de glutaminase
4 Famili
1187 Ataxia letal com surdez e atrofia dptica Patologia amilia(s)
12 Caso(s
459033 Ataxia-oculomotora apraxia tipo 4 Patologia (s)
0.49 p*
100 Ataxia-telangiectasia Patologia
25 Caso(s,
56304 Atelosteogénese Il Patologia (s)
25 Casofs,
56305 Atelosteogénese Il Patologia (s)
3.5 p*
95713 Atireose Patologia
16 Caso(s
1195 Atransferrinemia congénita Patologia (s)
A - ficienci
73272 traso de crescm.1ento p?r de. |C|e.nC|a Patologia 5 Casofs)
de fator de crescimento insulina-like |
Atraso do desenvolvimento motor por
. Vo ~ P . 53 Caso(s)
254516 anomalia nos genes de expressao Patologia
paterna localizados em 14q32.2
3034 Atraso na ossificagdo craniana Patologia 2 Familia(s)
membranosa
2.9 BP*
30391 Atresia biliar isolada Patologia
18.5 BP
30391 Atresia biliar isolada Patologia
137914 Atresia das coanas Patologia 8.6 BP*

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
5.0 BP
1198 Atresia do célon Patologia
9.0 BP*
1201 Atresia do intestino delgado Patologia
9.0 BP*
1203 Atresia duodenal Patologia
9.0 P*
1203 Atresia duodenal Patologia
24.3 BP*
1199 Atresia esofagica Patologia
4.05 BP
2300 Atresia intestinal multipla Patologia
5.5625 BP*
1209 Atresia tricuspide Patologia
7 C
247198 Atrofia cerebelo-cerebral progressiva Patologia asofs)
4C
363969 Atrofia cerebral autossémica recessiva Patologia asofs)
402364 Atrofia .cerebral.e ce’rebelosa da infér'.lcia Patologia 5 Caso(s)
com microcefalia pés-natal progressiva
75373 Atrofia coriorretin.iana bifocal Patologia 2 Familia(s)
progressiva
Atrofi - — 1
251205 trofia corlo.rretlmana paravenosa Patologia 00 Caso(s)
pigmentada
1217 Atrofialespinhal-t?ftalr-noplegia- Patologia 2 Caso(s)
sindrome piramidal
200 C
414 Atrofia girata da cordide e retina Patologia asofs)
2 C
221142 Atrofia macular confetti-like Patologia aso(s)
Atrofia muscular escapulo-peroneal 31 Casofs
431255 1a muscu ) pulo-p Patologia (s)
espinhal
Atrofia muscular espinhal com 128 Caso(s,
98920 wrotla muscular espinnas Patologia (s)
dificuldade respiratdria tipo 1
404521 At‘r-ofia muscular.esp'irthal. com Patologia 1 Casofs)
dificuldade respiratoria tipo 2
486811 Atrofia muscular esp’inhal de im'clio‘pré- Patologia 7 Caso(s)
natal com fraturas dsseas congénitas
139557 Atrofia muscular espinhal distal ligada Patologia 2 Familia(s)
aoX
28 Casofs,
139547 Atrofia muscular espinhal distal tipo 3 Patologia (s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de
classificagao

Prevaléncia/
incidéncia
G ELE]
(/100,000)

Numero de casos ou
familias publicados

Atrofia muscular espinhal ligada ao X de 14 Familia(s
1145 . p. . .g Patologia (s)
inicio na infancia
. . . . 2.6 I*
70 Atrofia muscular espinhal proximal Patologia
20.0 BP*
70 Atrofia muscular espinhal proximal Patologia
Atrofia muscular espinhal proximal
L. . P p. .. . 97 Casofs)
363447 autossomica dominante de inicio na Patologia
infancia
Atrofia muscular espinhal proximal 0.1 P*
209335 autossdmica dominante de inicio no Patologia )
adulto
Atrofia muscular espinhal proximal de
Subtipo d 60 C
363454 inicio na infancia autossémica uat;:’: iae asofs)
dominante BICD2-relacionada P &
Atrofia muscular espinhal proximal de
Subtipo de 37 Casofs
209341 inicio na infancia autossomica uat;ro ia (s)
dominante DYNC1H1-relacionada P &
83330 Atrofia muscular espinhal proximal tipo Subtipo de 0.26 I*
1 patologia
83418 Atrofia muscular espinhal proximal tipo Subtipo de 2.0 BP*
2 patologia
. _— . 3.7 P*
102 Atrofia sistémica multipla Patologia
. - . 1.8 1
102 Atrofia sistémica multipla Patologia
. - . 35 P
102 Atrofia sistémica multipla Patologia
Atrofia dptica autossomica dominante e 3 Familia(s
67036 'a optica au : ' Patologia flia(s)
catarata
98673 Atrofia dptica autossc")m-ica dominante, Patologia 20P
forma classica
227976 Atrofia dptica .autossémica recessiva, Patologia 17 Caso(s)
tipo OPA7
98676 Atrofia dptica isolaf:la autossomica Patologia 5 Caso(s)
recessiva
Atrofia dptica ligada ao X de inicio 4 Familia(s
98890 'a optica ' nict Patologia flia(s)
precoce
30 Casofs,
140933 Atrofodermia linear de Moulin Patologia (s)
2 Familia(s
114 Auriculo-osteodisplasia Patologia (s)
980 Auséncia da artéria pulmonar Patologia 0.5 I*

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
294975 Auséncia isoladaflo brago e antebrago Patologia 0.62 BP
com mao presente
973 Auséncia .isolada/hipoplasia. dos dedos Patologia 2 Familia(s)
excluindo o polegar, unilateral
Auto-inflamagdo-deficiéncia de
. . . 2 Caso(s)
324530 anticorpos PLCG2-associados- Patologia
imunodesregulagao
1
79332 B4GALT1-CDG Patologia Caso(s)
Bai ido 3 deficiana
314811 aixa estatura devido a deficiéncia de Patologia 8 Caso(s)
GHRS
629 Baixa estatura por anomalia qualitativa Subtipo de 3 Caso(s)
da hormona de crescimento patologia
2 C
2867 Baixa estatura tipo Bruxelas Patologia asofs)
20C
139455 Bestrofinopatia autossomica recessiva Patologia asofs)
0.14 BP*
118 Beta-manosidose Patologia
. . 1.0/
848 Beta-talassemia Patologia
10.0 /*
848 Beta-talassemia Patologia
0.5 BP*
64742 Blastoma pleuro-pulmonar Patologia
4.54 BP
60041 Bloqueio cardiaco congénito Patologia
22.0 P*
217067 Bolsite Patologia
0.022 /*
1267 Botulismo Patologia
228371 Botulismo con.1 origem em produtos Subtipo fie 011
alimentares patologia
Subtipo d 0.1 /*
178475 Botulismo de ferida ubtipo . €
patologia
Subtipo d 180 Ci
254509 Botulismo iatrogénico ubtipo . € aso(s)
patologia
Subtipo d 10 C
254504 Botulismo inalatério Hotpo ) € asofs)
patologia
Subtipo d 0.2 BP*
178478 Botulismo infantil udtipo . €
patologia
178478 Botulismo infantil Subtipo de 0.3 I*

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
patologia
Subtipo d 19 Ci
178487 Botulismo intestinal do adulto ubtipo ) € asofs)
patologia
5 C
75374 Bradiopsia Patologia asofs)
7 C
93382 Braquidactilia A6 Patologia asofs)
1 Familia(s,
498602 Braquidactilia Sugarman Patologia (s)
1 Familia(s,
93397 Braquidactilia tipo A7 Patologia (s)
2 Famili
93409 Braquidactilia-sindactilia, tipo Zhao Patologia amilia(s)
4 Famili
93302 Braquiolmia tipo Maroteaux Patologia amilia(s)
20 Ci
448242 Braquiolmia, forma recessiva Patologia asofs)
1295 Braquitelefalangia-dismorfia-sindrome Patologia 2 Caso(s)
de Kallman
. *
1304 Brucelose Patologia 0.09
281127 Bébe colddio acraIAcom regressao Patologia 2 Caso(s)
espontanea
2
281122 Bébe colddio com regressdo espontanea Patologia > Casofs)
448010 CAD-CDG Patologia 1 Casofs)
369942 CADDS Patologia 4 Casofs)
8 Ci
468684 CCDC115-CDG Patologia aso(s)
284448 CLIPPERS Patologia 50 Casos)
1 Caso(s,
435934 COG2-CDG Patologia (s)
10 Ci
464443 COG6-CGD Patologia aso(s)
8 Ci
79333 COG7-CDG Patologia asofs)
51608 Calcificacdo ar.terAiaI .generalizada da Patologia 300 Casofs)
infancia
8 Caso(s,
178506 Calcificagdo cerebral, tipo Rajab Patologia (s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
30C
1314 CalcificagOes talamicas simétricas Patologia asofs)
1980 Calcinose-est.rio-paIido-dentada Patologia 200 Casofs)
bilateral
2 Famili
79141 Calosidades dolorosas hereditaria Patologia amilia(s)
8 Caso(s,
1318 Campomelia, tipo Cumming Patologia (s)
1 Familia(s,
1319 Camptobraquidactilia Patologia (s)
20.0 BP*
1330 Canal auriculo-ventricular parcial Patologia 0.0
30.0 P*
1330 Canal auriculo-ventricular parcial Patologia
- o . 0.17 I*
142 Cancro anaplasico da tiroide Patologia
- . . 0.1 p*
142 Cancro anaplasico da tiroide Patologia
. A . . 0.05 /*
213557 Cancro da mama, tipo glandula salivar Patologia
fas . - . 1.5 I*
26106 Cancro gastrico difuso hereditario Patologia
.. . 5.0 P*
1332 Cancro medular da tiroide Patologia
. . 0.22 |*
1332 Cancro medular da tiroide Patologia
, . 12.0 P*
70573 Cancro pulmonar de células pequenas Patologia
0.75 P*
1501 Carcinoma adrenocortical Patologia
0.03 /*
1501 Carcinoma adrenocortical Patologia
40 C
314422 Carcinoma ameloblastico Patologia aso(s)
. . . . . 5.25 /
146 Carcinoma da tiroide diferenciado Patologia
. . . . . 2.0 I*
146 Carcinoma da tiroide diferenciado Patologia
. . . 0.02 /*
143 Carcinoma das paratiroides Patologia
. . . 0.28
143 Carcinoma das paratiroides Patologia
424046 Carcinoma de células acinares do Patologia 0.029 /*

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
pancreas
Subtipo d 0.025 /
329984 Carcinoma de células caliciformes ubtipo . €
patologia
500464 Carci.noma de célulaf escamosas .da Patologia 0.35 /
cavidade nasal e seios paranasais
502363 Carcinoma de .células escamosas da Patologia 3.51 /*
cavidade oral
Carcinoma de células escamosas da 1.27 I*
494547 ] . Patologia
hipofaringe
Carcinoma de células escamosas da 4.61 I*
494550 . Patologia
laringe
i 8lul A2 1%
500478 Carcinoma de célu .as escamosas da Patologia 3
orofaringe
Carcinoma de células escamosas da 0.032 |*
424996 vesicula biliar e do tracto biliar extra- Patologia )
hepatico
424019 Carcinoma de células escamosas do Patologia 0.81 /*
canal anal
Carcinoma de células escamosas do colo 4.28 I*
213767 : u h Patologia
do utero
Carcinoma de células escamosas do 0.12 /*
213716 : u . Patologia
corpo uterino
i 8lul .026 I*
423994 Carcinoma de ce’u as escamosas do Patologia 0.026
célon
418959 Carcinoma de céJuIas escamosas do Patologia 0.115 /*
estomago
423968 Carcinom.a de (iélulas escamosas do Patologia 0.008 /*
intestino delgado
502366 Carcinoma de cé’Iu!as escamosas do Patologia 1.02 /
labio
Carcinoma de células escamosas do 0.023 /*
424039 ! . u Patologia
pancreas
Carcinoma de células escamosas do 0.57 I*
398058 ! i Patologia
pénis
. , . 0.113 /*
424002 Carcinoma de células escamosas do reto Patologia
Carcinoma de células escamosas . 3.357 I*
99977 L. Patologia
esofagicas
Carcinoma de células escamosas . 5.2 1/
99977 L. Patologia
esofagicas
Carcinoma de células escamosas 5.42
99977 .. Patologia
esofagicas
424975 Carcinoma de células escamosas Patologia 0.009 1*

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
hepatico e do tracto biliar intra-hepatico
. . . . . 0.01 /*
319303 Carcinoma de células renais croméfobas Patologia
. . . . . 0.14 /*
319298 Carcinoma de células renais papilar Patologia
418945 Carcinoma do es(?fago, tipo glandulas Patologia 0.004 /*
salivares
. . . 0.01 /*
251899 Carcinoma do plexo coréide Patologia
. . . 0.35
251899 Carcinoma do plexo cordide Patologia
. L . 0.01 /*
180226 Carcinoma embrionario Patologia
. - - . 0.81 I*
454723 Carcinoma endometrioide do ovario Patologia
313920 Carcinoma ga’stric.o associado a virus Patologia 1.2/
Epstein-Barr
. . 3.22 |*
210159 Carcinoma hepatocelular do adulto Patologia
. . . 0.025 [*
401920 Carcinoma hepatocelular fibrolamelar Patologia
. - . 0.15 /*
33402 Carcinoma hepatocelular pediatrico Patologia
i hepati ili .015 *
424970 Can:cmoma 'ep.)atlc? e d.o tract.o biliar Patologia 0.015
intra-hepatico nao diferenciado
. s . 0.04 /*
300385 Carcinoma hipofisario Patologia
. s e . 0.87
300385 Carcinoma hipofisario Patologia
. . . R . 0.211 /*
423786 Carcinoma indiferenciado do estomago Patologia
. - . . . 0.044 1*
418951 Carcinoma indiferenciado do es6fago Patologia
. . . 0.06 /*
213531 Carcinoma metaplasico da mama Patologia
424058 Carcinoma mucinOfo papilar intraductal Patologia 0.011 /*
do pancreas
. . . 2.0 P*
150 Carcinoma naso-faringeo Patologia
0.36 I*
150 Carcinoma naso-faringeo Patologia
. .. A . 0.27 |
79140 Carcinoma neuro-enddcrino cutaneo Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
. L. A . 0.13 /*
79140 Carcinoma neuro-enddcrino cutaneo Patologia
. L. A . 4.0 p*
79140 Carcinoma neuro-enddcrino cutaneo Patologia
. o A . 0.86
79140 Carcinoma neuro-enddcrino cutaneo Patologia
i a il élul 7.0 P*
209989 Carcinoma nac:'o E)apl ar da.s células de Patologia 37.0
transi¢ao da bexiga
97290 Carcinoma pa.pilar c'la tiroide com Patologia 2 Caso(s)
neoplasia papilar renal
. . . 1.99 /*
319276 Carcinoma renal de células claras Patologia
424065 Carcinoma séli?o pseudopapilar do Patologia 0.003 /*
pancreas
. . . . 151
598216 Carcinoma urotelial do tracto superior Patologia
Cardiomiopatia hipertréfica da infancia ) 2 Caso(s)
352563 Patol
por défice de MRPL44 atologla
565612 Cardiomim‘lafculopa.tia. pri’méria por Patologia 200 Caso(s)
deposicao de triglicerideos
40 Casofs,
1369 Catarata-miocardiopatia Patologia (s)
- i
438075 Cetoacidose por défice f:lo transportador Patologia 9 Caso(s)
monocarboxilato-1
0.12 /*
324625 Chikungunya Patologia
90080 Cicatrizagao pds-cirurgia filtrante do Patologia 22.0 P*
glaucoma
168583 Cirrose infantil hereditaria em indios Subtipo de 36 Casofs)
norte-americanos patologia
i . 0.75 BP
213 Cistinose Patologia
L. . 1.5 p*
213 Cistinose Patologia
0.5 BP*
213 Cistinose Patologia
140 P
214 Cistinuria Patologia
5.0 P*
214 Cistinuria Patologia
0.002 /*
424982 Cistoadenocarcinoma biliar Patologia
424053 Cistoadenocarcinoma mucinoso do Patologia 0.01 1*

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

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doencas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Numero 1
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf

25



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
pancreas
2.4 P*
247525 Citrulinémia, tipo | Patologia
35.6 BP*
1457 Coartagdo da aorta Patologia
16 C
53296 Colagenoma cutaneo, familiar Patologia asofs)
50 Casofs
79147 Colagenose perfurante reativa, familiar Patologia (s)
. . . 4.2 |
70567 Colangiocarcinoma Patologia
. . . 4.0 |*
70567 Colangiocarcinoma Patologia
. . . 21 P
70567 Colangiocarcinoma Patologia
2.57 I*
186 Colangite biliar primaria Patologia
e s . 3.0/
186 Colangite biliar primaria Patologia
21.05 P
186 Colangite biliar primaria Patologia
25.0 P*
186 Colangite biliar primaria Patologia
. sl . 0.77 I*
171 Colangite esclerosante primdria Patologia
. sl . 81pP
171 Colangite esclerosante primdria Patologia
: sl . 7.84 P*
171 Colangite esclerosante primdria Patologia
. L . 0.65 /
171 Colangite esclerosante primdria Patologia
5 Caso(s,
300552 Colangite folicular e pancreatite Patologia (s)
4 Caso(s
480556 Colangite isolada neonatal Patologia (s)
480491 Colestase intra-hepatica familiar Subtipo de 5 Caso(s)
progressiva MYO5B-relacionada patologia
480483 Colestase intra-hepatica progressiva Subtipo de 14 Caso(s)
familiar tipo 4 patologia
480476 Colestase intra-hepatica progressiva Subtipo de 4 Caso(s)
familiar tipo 5 patologia
196 Caso(s
402035 Colite eosinofilica Patologia (s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Colob -fenda labio-palatina-
oloboma live enda labio ;.)aa ina . 12 Casols)
1473 perturbagdo do desenvolvimento Patologia
intelectual
750 C
1359 Complexo Carney Patologia asols)
200 Casofs
1986 Complexo Gollop-Wolfgang Patologia (s)
1.5 BP*
2019 Complexo fémur-fibula-ulna Patologia
220295 . Complex'o xeroderma Patologia 30 Casofs)
pigmentoso/sindrome Cockayne
N . - . 9.0 P*
306644 Complicagdo apds transplante de 6rgdo Patologia
1479 Comunlcaga:) |nte|t-aur|cular-f:lefe|to na Patologia 11 Caso(s)
condugdo auriculo-ventricular
280586 Condrt')dlsplasm .com luxagoes Patologia 4 Caso(s)
articulares, tipo gPAPP
163966 Condrod'isplasia do.minante ligada ao X, Patologia 10 Casof(s)
tipo Chassaing-Lacombe
13 Caso(s
50945 Condrodisplasia fatal Blomstrand Patologia (s)
4C
1423 Condrodisplasia letal recessiva Patologia aso(s)
16 C
33067 Condrodisplasia metafisaria tipo Jansen Patologia aso(s)
2 C
166038 Condrodisplasia metafisaria, tipo Kaitila Patologia asofs)
1837 Condrodisplasia metafisaria, tipo Patologia 3 Caso(s)
Rosenberg
18 Caso(s
2501 Condrodisplasia metafisaria, tipo Spahr Patologia (s)
Condrodisplasi tuada ligad X 0.25 BP*
35173 ondrodisplasia p?n uada ligada ao Patologia
dominante
468717 Condrodisplasia pontuada rizomélica Subtipo de 4 Caso(s)
tipo 5 patologia
177 Condrodisp‘Iasia ’pf)ntuada tipo Patologia 0.7 BP*
rizomélico
0.24 |*
55880 Condrosarcoma Patologia
. 3.55
55880 Condrosarcoma Patologia
Condrossarcoma mixoide extra- 0.2 p*
209916 mixoide ex Patologia
esquelético

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
43 Caso(s,
2301 Congenital short bowel syndrome Patologia (s)
1 Famili
85168 Conodisplasia craniofacial Patologia amilia(s)
140927 Convulsées benign.a? neonatais-infantis Patologia 10 Familia(s)
familiares
C IsGes focais migratori li 114 C
293181 onvulsoes ocals. mlgra. Grias malignas Patologia aso(s)
da infancia
Convulsées infantis benignas associadas 100 Caso(s,
166305 ) g' ] Patologia (s)
a gastroenterite ligeira
0.8 BP*
1461 Coragao cruzado Patologia
7.5 BP
1464 Coracao univentricular Patologia
20 Caso(s,
53583 Coreoatetose - espasticidade, episddica Patologia (s)
035 P
179 Corio-retinopatia "birdshot" Patologia
2.0 P*
180 Coroideremia Patologia
Coréia benigna com inicio na infancia 3 Casofs,
494541 ! '8 . nict '_ ! Patologia (s)
com envolvimento do estriado
1.0 /
54595 Cranio-faringioma Patologia
2.0 P*
54595 Cranio-faringioma Patologia
30C
1525 Cranio-osteo-artropatia Patologia aso(s)
157832 Craniorinia Patologia 4 Casofs)
Craniossinostose - anomalia anal - 9 Caso(s,
85199 fosst ! Patologia (s)
poroqueratose
Craniossinostose metdpica nao- 6.7 BP*
3366 fosst ) ... P! Patologia
sindromatica
3366 Craniossinf)stose n"u.etépica nao- Patologia 10.2979 P*
sindromatica
1516 Craniossinos}osc? sagital’e-bilambdoide Patologia 14 Caso(s)
nao-sindromatica
620102 Craniossinqstose uE\i.coronaI nao- Patologia 0.1049 P
sindromatica
Craniossinostose unifrontoesfenoidal 0.0136 P
620139 fossinostose unitrof ! Patologia
nao-sindromatca
620113 Craniossinostose unilambddide nao- Patologia 0.0442 P

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
sindromatica
3 Famili
1541 Craniossinostose, tipo Boston Patologia amilia(s)
1 Famili
1527 Craniossinostose, tipo Filadélfia Patologia amilia(s)
2 C
2145 Craniossinostose, tipo Herrmann-Opitz Patologia asofs)
Criohidrocitose hereditari 3 C
168577 riohidroci os'e eredi ?rla com Patologia asofs)
estomatina reduzida
Criohidrocitose hereditaria com 53 Casofs
398088 . Patologia (s)
estromatina normal
11.0 /*
1546 Criptococose Patologia 0
Subtipo d 15 C
98949 Criptoftalmia completa ubtPo ) € asofs)
patologia
30C
91396 Criptoftalmia isolada Patologia asofs)
20C
96175 Cromossoma 11 em anel Patologia asofs)
50 C
96177 Cromossoma 15 em anel Patologia aso(s)
10 Caso(s
96178 Cromossoma 16 em anel Patologia (s)
1
96171 Cromossoma 2 em anel Patologia 8 Caso(s)
11 C
96172 Cromossoma 3 em anel Patologia aso(s)
31C
96173 Cromossoma 9 em anel Patologia aso(s)
50 Caso(s,
90348 Cutis laxa autossomica dominante Patologia (s)
60 Casofs,
90349 Cutis laxa autossomica recessiva tipo 1 Patologia (s)
Cutis laxa com anomalias graves
21C
221145 pulmonares, gastrointestinais e Patologia aso(s)
urinarias
Cutis marmorata telagiectasica . 300 Casofs)
1556 .. Patologia
congénita
70 C
404546 DITRA Patologia aso(s)
18 Caso(s
86309 DPAGT1-CDG Patologia (s)
79322 DPM1-CDG Patologia 9 Casofs)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao G ELE] familias publicados
(/100,000)
DSind de displasi
. in ro.m’e. e : isp a.5|a . 18 Caso(s)
85167 espondilometafisaria-distrofia de cones Patologia
e bastonetes
Defeito combinado da fosforilagao . 11 Caso(s)
572798 Patol
oxidativa WARS2-relacionado atologla
Defei i fosforilaca
565624 efeito con:rbm.ado'da osforilagdo Patologia 6 Caso(s)
oxidativa tipo 39
Defei i fosforilaca 2
324535 efeito con.'\bm'ado 'da osforilagdo Patologia 32 Casofs)
oxidativa, tipo 11
319514 Defeito con.'\bm.ado .da fosforilagdo Patologia 2 Caso(s)
oxidativa, tipo 13
319519 Defeito corT\bm.ado fia fosforilagdo Patologia 5 Caso(s)
oxidativa, tipo 14
319524 Defeito corT\bm.ado fia fosforilagdo Patologia 16 Caso(s)
oxidativa, tipo 15
369913 Defeito corT\bm'ado fia fosforilagdo Patologia 20 Familia(s)
oxidativa, tipo 17
Defei i fosforilaca 7
319504 efeito con‘rbm?do c!a osforilagdo Patologia Caso(s)
oxidativa, tipo 8
Defei i fosforilaga 4
319509 efeito con‘rbm?do c!a osforilagdo Patologia Caso(s)
oxidativa, tipo 9
Defei éni i aci 2
29302 efeito conge.n.lto da.smtese de acidos Patologia Caso(s)
biliares tipo 3
29005 Defeito conge.n.lto da.smtese de acidos Patologia 5 Caso(s)
biliares tipo 4
20 Ci
2847 Defeito do pericardio e diafragma Patologia aso(s)
871 Defeito na coT\dugéo.c.ardiaca Patologia 50 Casofs)
progressivo familiar
1329 Defeito septal auriculo-ventricular Patologia 20.0 BP*
completo
Defeitos do desenvolvimento cardiaco e 4 Casofs
580933 ! vovimel ' Patologia (s)
cerebral fatais
2394 Deficiéncia E3 de piruvato Subtipo de 20 Casofs)
desidrogenase patologia
254920 Deficiéncia co‘mbi.nada. da fosforilagdo Patologia 1 Casofs)
oxidativa, tipo 2
254925 Deficiéncia co.mbi.nada. da fosforilagdo Patologia 2 Caso(s)
oxidativa, tipo 4
Deficiéncia combinada da fosforilacao 7 Caso(s,
254930 clencia combinada ag Patologia (s)
oxidativa, tipo 7
35909 Deficiéncia combinada de fator V e fator Patologia 0.5 p*

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Vil
Deficiéncia combinada hereditaria dos 30 Familia(s)
98434 fatores de coagulagao vitamina K- Patologia
dependente
168612 Deficiéncia congérjita de alfa- Patologia 22 Casofs)
fetoproteina
PN - . . . 0.16 P*
722 Deficiéncia congénita de plasminogénio Patologia
228305 Deficiéncia da carnitina-palmitoil Subtipo de 30 Familia(s)
transferase 2, forma grave do latente patologia
228302 Deficiéncia da carnitina-palmitoil Subtipo de 300 Casofs)
transferase 2, forma miopatica patologia
228308 Deficiéncia da carnitina-palmitoil Subtipo de 20 Familia(s)
transferase 2, forma neonatal patologia
29157 Deficiéncia d.e 2-metilbutiril-coA Patologia 30 Casofs)
desidrogenase
Deficiéncia de 3-fosfoglicerato
Subtipo de 15 Casofs
79351 desidrogenase, forma da ubtip . (s)
s . . patologia
infancia/juvenil
79350 Deficiéncia de 3-fosfoserina fosfatase, Subtipo de 8 Caso(s)
forma da infancia/juvenil patologia
Deficienci hi 3-metilel -
35701 eficiéncia de 3 |.drom 3-metilglutari Patologia 9 Caso(s)
CoA sintetase
Deficiéncia de 3-hidroxiacil-CoA . 1.0 BP*
5 . . Patologia
desidrogenase de cadeias longas
Deficiéncia de 3-hidroxiacil-CoA . 8.0 P*
5 . . Patologia
desidrogenase de cadeias longas
71212 Deficiéncia d.e 3-hidroxilacil-CoA Patologia 10 Caso(s)
desidrogenase
Deficiéncia de 3-metilcrotonil-CoA ) 2.65 BP*
6 ) Patologia
carboxilase
8 Caso(s,
33572 Deficiéncia de 5-oxoprolinase Patologia (s)
6 C
169464 Deficiéncia de CD59 primaria Patologia asofs)
Subtipo d 10 Famili
535458 Deficiéncia de GPIHBP1 familiar ubtipo . € amilia(s)
patologia
Subtipo d 16 Ci
2102 Deficiéncia de GTP cicloidrolase | ubtipo ) € aso(s)
patologia
Deficiéncia de L-aminodcidos 140 Caso(s,
35708 cienc inoaci Patologia (s)
aromaticos descarboxilase
125 Caso(s
650 Deficiéncia de LCAT Patologia (s)

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

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Subtipo d 70 C
79293 Deficiéncia de LCAT familiar ubtPO ) € asofs)
patologia
3137 Deficiéncia de N-.ac.etil-alfa-D- Patologia 20 Casofs)
galactosaminidase
. . . 6 Caso(s)
555402 Deficiéncia de NAD(P)HX desidratase Patologia
11 Caso(s
555407 Deficiéncia de NAD(P)HX epimerase Patologia (s)
Deficiéncia de S-adenosil-homocisteina 15 Casofs
88618 ) Patologia (s)
hidrolase
23 G
99901 Deficiéncia de acil-CoA desidrogenase 9 Patologia aso(s)
Deficiéncia de acil-CoA desidrogenase . 12.0 BP*
42 ) L. Patologia
de cadeias médias
Deficiéncia de acil-CoA desidrogenase . 6.85 P
42 ) L. Patologia
de cadeias médias
2971 Deficiéncia de .aciI-CoA oxidase Patologia 40 Casofs)
peroxissomal
438178 Deficiéncia d’e 'aciI-CoA redutase 1 dos Patologia 3 Caso(s)
acidos gordos
56 C
46 Deficiéncia de adenilossuccinato liase Patologia aso(s)
4
404553 Deficiéncia de adenosina deaminase 2 Patologia 8 Caso(s)
Deficiéncia de adenosina monofosfato . 100 Caso(s)
45 K Patologia
desaminase
350 Ci
2968 Deficiéncia de adesdo leucocitaria Patologia asofs)
Subtipo d 0.1 p*
99842 Deficiéncia de adesao leucocitaria tipo | untipo ) €
patologia
Subtipo de 7 Caso(s,
99843 Deficiéncia de adesao leucocitaria tipo Il ubtip ) (s)
patologia
99844 Deficiéncia de adesdo leucocitaria tipo Subtipo de 40 Caso(s)
1} patologia
20.0 P*
60 Deficiéncia de alfa-1 antitripsina Patologia
29279 Deficiéncia de alfa-N- Subtipo de 10 Caso(s)
acetilgalactosaminidase tipo 1 patologia
29280 Deficiéncia de alfa-N- Subtipo de 10 Caso(s)
acetilgalactosaminidase tipo 2 patologia
29281 Deficiéncia de alfa-N- Subtipo de 10 Casof(s)
acetilgalactosaminidase tipo 3 patologia
79 Deficiéncia de alfa2-antiplasmina Patologia 40 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
congénita
300359 Deficittencia d.e anticorpos PLCCjZ- Patologia 3 Familia(s)
associada e imunodesregulagao
30 Familia(s
425 Deficiéncia de apolipoproteina A-I Patologia (s)
530849 Deficiéncia de apolipoproteina A5 Subtipo de 3 Familia(s)
familiar patologia
s . . . 4.0 P*
178029 Deficiéncia de arginina vasopressina Patologia
Deficiéncia d inina:glici 9 Ci
35704 e |C|enf:|a.1 e arginina:glicina Patologia aso(s)
amidinotransferase
91 Deficiéncia de aromatase Patologia 38 Casofs)
5 Ci
65287 Deficiéncia de beta-ureidopropionase Patologia asofs)
1.6 BP
79241 Deficiéncia de biotinidase Patologia
s L T . 1.6 P*
79241 Deficiéncia de biotinidase Patologia
Deficiéncia de carnitina 60 Casofs
156 : I . ' ™ Patologia (s)
palmitoiltransferase 1A
Deficiéncia de carnitina 300 Casofs
157 erene " Patologia (s)
palmitoiltransferase 2
Deficiénci iti 1.0 P*
157 e |¢|ten¢-:|a de carnitina Patologia 0
palmitoiltransferase 2
Deficiéncia de carnitina primaria . 3.2 BP*
158 L. Patologia
sistémica
Deficiéncia de carnitina-acilcarnitina . 60 Casofs)
159 Patologia
translocase
24 Caso(s,
1361 Deficiéncia de carnosinase Patologia (s)
s L . . 0.2 BP
1361 Deficiéncia de carnosinase Patologia
2 Caso(s,
502444 Deficiéncia de ceramidase 3 alcalina Patologia (s)
1 Familia(s,
1551 Deficiéncia de cobre familiar benigna Patologia (s)
280133 Deficiéncia de componente 3 do Patologia 27 Casofs)
complemento
Subtipo d 150 C
226 Deficiéncia de diidropteridina redutase Hotpo . € asofs)
patologia
Deficiéncia de dimetilglicina 1 Caso(s,
243343 ciencia ge cimetriglict Patologia (s)
desidrogenase

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
230 Deficiéncialde d?pamina beta- Patologia 25 Casofs)
hidroxilase
27292 Deficiéncia dt.e esfingom.ielinafe acida Patologia 0.25 BP*
neurovisceral da infancia
77293 Deficiéncia c!e esfingo’m'ielinase acida Patologia 0.4 BP*
visceral cronica
200 Casofs
599490 Deficiéncia de factor V adquirida Patologia (s)
83 Casofs,
599495 Deficiéncia de factor VIl adquirida Patologia (s)
600691 Deficiéncia de far:tor VIl e factor X Patologia 7 Caso(s)
combinada
77 C
599501 Deficiéncia de factor X adquirida Patologia asofs)
15 C
599507 Deficiéncia de factor Xl adquirida Patologia asofs)
95 Ci
599513 Deficiéncia de factor Xlll adquirida Patologia asofs)
0.05 P*
325 Deficiéncia de fator Il congénita Patologia
T . . 0.1 pP*
326 Deficiéncia de fator V congénita Patologia
33 p*
327 Deficiéncia de fator VIl congénita Patologia 0.33
s L - . 0.1 p*
329 Deficiéncia de fator XI congénita Patologia
s L - . 0.04 /*
331 Deficiéncia de fator Xlll congénita Patologia
0.05 P*
331 Deficiéncia de fator Xlll congénita Patologia
100 Caso(s
332 Deficiéncia de fator intrinseco congénita Patologia (s)
s L i - - . 0.15 p*
335 Deficiéncia de fibrinogénio congénita Patologia
2880 Deficiéncia de fo'sf.oenolpiruvato Patologia 10 Caso(s)
carboxicinase
T . 0.4 1
570422 Deficiéncia de galactose mutarotase Patologia
- 2y "
29239 Def|C|enC|a. d.e galactose-1-fosfate Patologia 211
uridiltransferase
Deficiend 3 -
33573 eficiéncia de ga.ma glutamil Patologia 7 Caso(s)
transpeptidase
33574 Deficiéncia de gama-glutamilcisteina Patologia 10 Casof(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
sintetase
Deficiéncia de glutaril-CoA 1.0 BP
25 e |C|enC|.a e glutaril-Co Patologia
desidrogenase
70 C
32 Deficiéncia de glutationa sintetase Patologia asofs)
382 Deficiéncia ¢.ie guanidinoacetato Patologia 80 Casofs)
metiltransferase
3 Casof(s,
562509 Deficiéncia de heme oxigenase-1 Patologia (s)
T . . . 0.5 BP*
79242 Deficiéncia de holocarboxilase sintetase Patologia
A L . g . 2.0 P*
275761 Deficiéncia de lipase acida lisossomal Patologia
Subtipo d 27 C
2169 Deficiéncia de metilcobalamina tipo cblE ubtipo . € asofs)
patologia
2170 Deficiéncia de metilcobalamina tipo Subtipo de 33 Casofs)
cblG patologia
168598 Deficién.cia de metionina Patologia 2 Caso(s)
adenosiltransferase /1l
Deficiéncia de nucleosideos purinicos 72 Caso(s,
760 icienct Y . ! purini Patologia (s)
fosforilase
Deficiéncia de ornitina 1.0 p*
664 et '_ ™ Patologia
carbamoiltransferase
Deficiénci iti 1.77 BP
664 e |C|enC|‘a de ornitina Patologia
carbamoiltransferase
0.4 BP*
3008 Deficiéncia de piruvato carboxilase Patologia
90 Ci
742 Deficiéncia de prolidase Patologia asofs)
Deficiéncia de proteina trifuncional 100 Caso(s,
286 iciénci : p i . ifunci Patologia (s)
mitocondrial
Deficiéncia de proteina trifuncional 1.0 p*
746 iciend . P ' . rund Patologia
mitocondrial
1578 Deficiéncia de pterina-4-carbinolamina Subtipo de 21 Casof(s)
desidratase patologia
Deficiéncia de semialdeido succinico . 450 Casofs)
22 . Patologia
desidrogenase
43 Caso(s,
70594 Deficiéncia de sepiapterina redutase Patologia (s)
3208 Deficiéncia de sExccinato-CoQ redutase Patologia 37 Casofs)
isolada
Deficiéncia de succinil-CoA:3 oxodcida 32 Casofs
832 iciénci uccini Xoaci Patologia (s)
CoA transferase

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de
classificagao

Prevaléncia/

incidéncia
estimada
(/100,000)

Numero de casos ou
familias publicados

Deficiéncia de sulfato de heparano do

3 Caso(s)

103910 L. L. Patologia
enterdcito congénita
Subtipo d 50 C
99731 Deficiéncia de sulfito oxidase isolada ubtipo ) € asofs)
patologia
23 C
101028 Deficiéncia de transaldolase Patologia asofs)
40 Casofs,
859 Deficiéncia de transcobalamina Patologia (s)
Deficiéncia de transportador da creatina 150 Caso(s,
52503 ) P Patologia (s)
ligada ao X
Deficiénci 1
97229 eficiéncia fie tran.sportador de Patologia 09 Caso(s)
riboflavina
50 C
868 Deficiéncia de triose-fosfato isomerase Patologia asofs)
2066 De.ficiéncia- de acido ga.ma- Patologia 3 Familia(s)
aminobutirico transaminase
535453 Deficiéncia do factor 1 de maturagdo da Subtipo de 2 Familia(s)
lipase familiar patologia
633228 Deficiéncia fernoral proximal focal Patologia 155 P
isolada
633228 Deficiéncia fernoral proximal focal Patologia 1.55 BP
isolada
154
585 Deficiéncia multipla de sulfatase Patologia >4 Casofs)
s L _— . 02 P
585 Deficiéncia multipla de sulfatase Patologia
86813 Degeneragao corlo.rre.tlnlana peripapilar Patologia 100 Caso(s)
helicoidal
Subtipo d 2.4 P*
98933 Degeneragao estriatonigrica untipo ) €
patologia
91496 Degeneragao vitreo-retiniana em floco Patologia 50 Caso(s)
de neve
623626 Degenerescéncia ’c?rebelosa Patologia 0.9553 pP*
paraneoplasica
P 7
623626 Degenerescéncia ’c?rebelosa Patologia 0.2225 |
paraneoplasica
313850 Degenerescenaa.cehreb.elosa-retmlana Patologia 11 Caso(s)
da infancia
10 C
1627 Delecdo 535 Patologia aso(s)
40 Caso(s,
96148 Delegao distal 10q Patologia (s)
280325 Delegdo distal 12p Patologia 8 Casofs)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
150 C
1590 Delegao distal 13q Patologia asofs)
30C
1596 Delegao distal 15q Patologia asofs)
34 C
1620 Delegao distal 3p Patologia asofs)
35 Casofs
96125 Delegao distal 6p Patologia (s)
89 Casofs,
1642 Delegao distal 9p Patologia (s)
19 G
75857 Delegao terminal 6q Patologia aso(s)
Demeénci d ti
.emenC|a n.euro elge.nera iva com . 12 Casols)
412066 filamentos intermédios PRKAR1B- Patologia
relacionada
714.0 |
99828 Dengue Patologia
0.5 I*
99828 Dengue Patologia
. . . 14.5 p*
49042 Dentinogenesis imperfecta Patologia
Subtipo d 14.6 P*
166260 Dentinogénese imperfeita, tipo 2 ubtipo ) €
patologia
1416 Deposicao de plrt?f-osfato de calcio Patologia 100 Familia(s)
familiar
29099 Dermatite granuloma.tosa intersticial Patologia 53 Casof(s)
com artrite
27.0 P*
1656 Dermatite herpetiforme Patologia
168606 Dermatite seborr(?icz.x-like com Patologia 44 Caso(s)
elementos psoriasiformes
11 Caso(s
1660 Dermato-odontodisplasia Patologia (s)
] . 10.0 P*
31112 Dermatofibrossarcoma protuberante Patologia
2 C
1659 Dermatoleucodistrofia Patologia asofs)
0.9704 |
221 Dermatomiosite Patologia
7.5312 P
221 Dermatomiosite Patologia
93672 Dermatomiosite juvenil Patologia 0.295 |/

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
3 C
398117 Dermatomiosite neonatal Patologia asofs)
20 Casofs,
86920 Dermatopatia pigmentosa reticular Patologia (s)
231573 Dermatose eros’iv'a e vesicular, Patologia 31 Casofs)
congénita
200 Casofs
48377 Dermatose pustular sub-corneana Patologia (s)
5 Casof(s,
1657 Dermatosteolise, tipo Kirghizian Patologia (s)
30C
1662 Dermopatia restritiva Patologia aso(s)
30C
91481 Dermadide anelar da cérnea Patologia asofs)
6 C
1661 Dermdide da cornea ligado ao X Patologia asofs)
209867 Deslocamento ’da'retina rfegmatogénico Patologia 38 Casofs)
autossomico dominante
10 Caso(s
35107 Desmosterolose Patologia (s)
62 Casofs
69736 Despigmentagao aguda bilateral da iris Patologia (s)
Desvio toni P - 12
1179 esvio tonlco. paer)flstlco bemg.no do Patologia Caso(s)
olhar da infancia com ataxia
99885 Diabetes meIIitu.s. neonatal permanente Patologia 0.38 BP*
isolado
. . . . 0.3 BP*
99886 Diabetes mellitus neonatal transitéria Patologia
18 Caso(s
66637 Diafanospodilodisostose Patologia (s)
Diarreia créonica com atrofia das 2 Casofs,
1670 : ! ) ! ] : Patologia (s)
vilosidades
Diarreia crénica congénita com 2 Caso(s,
329242 arreia cront genita com Patologia (s)
enteropatia com perda de proteina
Diarreia crénica da infancia por 32 Casofs)
314373 Patologia
hiperatividade da guanilato ciclase 2C &
116 C
84064 Diarreia sindromatica Patologia aso(s)
50 C
103908 Diarreia sodio-relacionada congénita Patologia aso(s)
18 Caso(s
370046 Didimose aplasticosebacea Patologia (s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
0.02 BP
227 Difallus Patologia
Dificuldade respiratoria aguda neonatal 0.067 BP
217563 Patologi
por deficiéncia de SP-B atologla
PR . . 2 Casofs)
293807 Dilatagao biliar induzida por quetamina Patologia
33 Casofs
1681 Diprosopia Patologia (s)
. . . . . 7.8 P*
412 Disbetalipoproteinemia Patologia
100 P
412 Disbetalipoproteinemia Patologia
5.0 BP*
244 Discinesia ciliar primaria Patologia
494526 .Difcin.esia generaliz'ada de inicio n.a Patologia 8 Caso(s)
infancia com envolvimento orofacial
0.6 P
98809 Discinesia paroxistica cinesigénica Patologia
98811 Discinesia paroxistica induzida por Patologia 50 Caso(s)
esforgo
Discinesia paroxistica ndo-cinesigénica . 01pP
98810 Patologia
(PNKD) 8!
18 Ci
324588 Discinésia familiar e mioquimia facial Patologia aso(s)
0.25 pP*
702 Disease Pelizaeus-Merzbacher Patologia
16 C
85198 Disespondiloencondromatose Patologia aso(s)
6 Famili
1799 Disfasia do desenvolvimento familiar Patologia amilia(s)
P . . . 0.11 P
623789 Disforia de integridade corporal Patologia
Disfungao do nédulo sino-auricular e 8 Caso(s,
324321 istung ylo sino-auncu Patologia (s)
surdez
4C
1768 Disgenesia caudal familiar Patologia asofs)
71278 Dls.ge:r:es!a cerebral c?nge‘mta por Patologia 3 Caso(s)
deficiéncia de glutamina sintetase
300570 Disgenesia cortical com hlr:oplasm Patologia 12 Caso(s)
pontocerebelosa por mutagdo TUBB3
1497 Disgenesia do corpo caloso complexa Subtipo de 11 Casof(s)
ligada ao X patologia
69739 Disgenesia do tronco cerebral de Patologia 13 Casof(s)

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

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doengas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Nimero 1
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf

39



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Athabaskan
0.03 /*
33355 Disgenesia reticular Patologia
519388 Disgenésia dlo s.egmento .anterior Patologia 8 Caso(s)
autossomica recessiva
0.04 /*
99912 Disgerminoma ovarico Patologia
7 Caso(s,
467166 Disgiria associada a tubulinopatia Patologia (s)
. . - . 2.67 1
95716 Dishormonogenese da tiroide familiar Patologia
. s - . 4.0 P*
95716 Dishormonogenese da tiroide familiar Patologia
23 C
1782 Disosteosclerose Patologia asofs)
2 C
949 Disostose acro-cranio-facial Patologia asofs)
4 Caso(s
1787 Disostose acro-facial, tipo Palagonia Patologia (s)
13 Caso(s
1788 Disostose acro-facial, tipo Rodriguez Patologia (s)
12 Caso(s
1784 Disostose acro-fronto-facio-nasal Patologia (s)
Di facial dmi 2
64542 isostose acro aa? autossOmica Patologia Caso(s)
recessiva
30C
246 Disostose acrofacial pds-axial Patologia asofs)
2 Famili
1786 Disostose acrofacial, tipo Catania Patologia amilia(s)
3 Caso(s,
1790 Disostose facio-cranio-hipomandibular Patologia (s)
14 Caso(s
1791 Disostose fronto-facio-nasal Patologia (s)
4 Caso(s
443995 Disostose mandibulofacial com alopecia Patologia (s)
7 Caso(s,
1131 Disostose mandibulofacial ligada ao X Patologia (s)
4C
1794 Disostose dculo-maxilo-facial Patologia asofs)
10 Caso(s
1426 Displasia Greenberg Patologia (s)
2 Caso(s,
2347 Displasia Kniest-like letal Patologia (s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
16 C
93357 Displasia SPONASTRIME Patologia asofs)
30 Casofs,
957 Displasia acro-pecto-vertebral Patologia (s)
968 Displasia acromesomélica, tipo Hunter- Patologia 10 Caso(s)
Thompson
Displasia acromesomélica, tipo . 50 Caso(s,
40 P P Patologia (s)
Maroteaux
60 Casofs
969 Displasia acromicrica Patologia (s)
10 G
93347 Displasia anauxética Patologia aso(s)
10 Caso(s
1263 Displasia boomerang Patologia (s)
13.0 P*
70589 Displasia brocopulmonar Patologia
3.0E-4 P
140 Displasia campomélica Patologia
1.875 BP
140 Displasia campomélica Patologia
20 Casofs
1394 Displasia cerebro-facio-toracica Patologia (s)
. . . . . 0.1°pP
1452 Displasia cleidocraniana Patologia
0.4 BP*
1452 Displasia cleidocraniana Patologia
319195 Displasia cond-roectodermlca com Patologia 4 Caso(s)
cegueira noturna
210122 Displasia congénita dos capilares Patologia 40 Casofs)
alveolares
3 Caso(s,
420794 Displasia cono-espondilar Patologia (s)
20 Caso(s,
1513 Displasia cranio-diafisaria Patologia (s)
60 C
1515 Displasia cranio-ectodérmica Patologia asofs)
28 C
50814 Displasia cranio-lenticulo-sutural Patologia asofs)
160 C
1522 Displasia cranio-metafisaria Patologia asofs)
Displasia craniometadiafisaria, tipo 4 Caso(s
85184 splasia crant dlafisaria, tlp Patologia (s)
0Ss0Ss wormianos
1528 Displasia craniotelencefalica Patologia 4 Casofs)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
314721 Displasia da dentina, atipica, devido a Subtipo de 4 Caso(s)
deficiéncia de SMOC2 patologia
Subtipo d 1.0 p*
99789 Displasia da dentina, tipo | ubtipo . €
patologia
Subtipo d 19 Famili
99791 Displasia da dentina, tipo Il ubtPo ) € amilia(s)
patologia
8 Caso(s,
1852 Displasia da retina ligada ao X Patologia (s)
Displasia das unhas autossémica 4 Casofs
280654 P ) Patologia (s)
recessiva
5 C
85175 Displasia de Astley-Kendall Patologia aso(s)
22C
85191 Displasia de Singleton-Merten Patologia asofs)
16 C
178355 Displasia de Smith-McCort Patologia asofs)
231080 Displasia de alalto grau em doentes com Patologia 36.0 P*
esofago de Barrett
Displasia de encurvamento dsseo . 11 Caso(s)
1 Patol
313855 FGFR2-relacionada atologia
. g g . 1.2 p*
628 Displasia diastrofica Patologia
.3 BP*
628 Displasia diastrofica Patologia 0.3
0.5 BP*
92050 Displasia do epitélio intestinal Patologia
22 C
269229 Displasia do tegumento da ponte Patologia asofs)
147 Caso(s
398166 Displasia dérmica facial focal Patologia (s)
Subtipo de 22 Casofs
398173 Displasia dérmica facial focal tipo Il ubtip ) (s)
patologia
Subtipo de 21 Casofs
398189 Displasia dérmica facial focal tipo IV ubtip . (s)
patologia
Subtipo d 81 Ci
79133 Displasia dérmica focal facial tipo | ubtipo . € asofs)
patologia
Subtipo d 20C
1807 Displasia dérmica focal facial tipo Il Hotpo . € asofs)
patologia
69084 Displasia ectodérmica 'pura’ tipo Patologia 20 Casofs)
cabelo-unha
69083 Displasia ect.odt.érmica com dentes Patologia 1 Familia(s)
neonatais tipo Turnpenny

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao G ELE] familias publicados
(/100,000)
. . L. e . 1.0 p*
189 Displasia ectodérmica hidroética Patologia
1808 Displasia ect.ocférmica hid rlética, tipo Patologia 6 Caso(s)
Christianson-Fourie
1809 Displasia ectodérmica hidrética, tipo Patologia 4 Caso(s)
Halal
. . . . Sy . 6.7 P*
238468 Displasia ectodérmica hipohidrética Patologia
1810 Displasia ectodérmica hipohidrética Subtipo de 40 Caso(s)
autossomica dominante patologia
Displasi érmica hipohidréti .2 BP*
98813 isplasia ecfodermlca‘ .lApo. idrética Patologia 0
com imunodeficiéncia
181 Displasia ectodérmica hipohidrética Subtipo de 0.75 BP*
ligada ao X patologia
1818 Displasia ectodérmica, tipo trico- Patologia 7 Caso(s)
odonto-ungueal
. . e o . . 0.11/
1822 Displasia epifisaria hemimélica Patologia
18 Familia(s
93311 Displasia epifisaria multipla, tipo 5 Patologia flia(s)
2 Caso(s,
166016 Displasia epifisaria multipla, tipo Lowry Patologia (s)
10 G
2839 Displasia escapulo-pélvica Patologia aso(s)
1856 Displasia esp?n'diIo-epimetafisa’ria- Patologia 10 Familia(s)
cubito curto
298387 Displasia espondiI?-lm.egaepifiséria- Patologia 19 Caso(s)
metafisaria
137678 Displasia espondiloepifis.ér’ia. com Patologia 13 Familia(s)
encurtamento metafisario
Displasiﬂa espondiloepifisaria ligeira ?or . 4 Familia(s)
93279 mutagao no COL2A1 com osteoartrite Patologia
de inicio precoce
163665 Displasia espondiloepifisaria tardia, tipo Patologia 3 Caso(s)
Kohn
163668 Displasia espondiloepifisaria tardia, tipo Patologia 4 Caso(s)
MacDermot
93282 Displasia espon(.iiloe!)ifisa'ria tipo Patologia 17 Caso(s)
Pakistani
Displasia espondiloepifisaria, tipo . 1 Familia(s
93283 splasia espondiioepiisaria, tip Patologia flia(s)
Kimberley
Displasia espondiloepifisaria, tipo . 10 Caso(s
263482 splasia espondiloepliisaria, tip Patologia (s)
Maroteaux

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
163662 Displasia espondiloepifisaria, tipo Patologia 1 Familia(s)
Reardon
459051 Displasia espondiloepifisaria, tipo Patologia 7 Caso(s)
Stanescu
94068 Displasia espondillo'epifisa’ria, tipo Patologia 1.0 BP*
congénito
Disolasi loeni fisaria -
168443 isplasia esp?ndl ?eplmeta isaria Patologia 5 Casofs)
hipotricose
Displasia espondiloepimetafisaria com
P P P . 6 Caso(s)
642085 hipermobilidade articular EXOC6B- Patologia
relacionada
642099 I?isplasia.te.spondilo?pimet?fisériaj com Patologia 30 Casofs)
hipermobilidade articular, tipo Beighton
93346 Displasia ’es.ponczliloepimeta.fiséria Patologia 30 Casofs)
congénita, tipo Strudwick
168454 Displasia espondlloe!)lmetaflsarla, tipo Patologia 6 Familia(s)
Genevieve
99642 Displasia espondilo'epimetafiséria, tipo Patologia 234 Caso(s)
Handigodu
156728 Displasia espondiloe!).imetafiséria, tipo Patologia 5 Caso(s)
Matrilin
Disolasi loeni fisaria, ti 12
93356 isplasia espondl.oeplrr.ieta isaria, tipo Patologia Caso(s)
Missouri
93352 Displasia espondiloepimetafisaria, tipo Patologia 5 Caso(s)
Shohat
171866 Displasia espondiloepimetafisaria, tipo Patologia 3 Caso(s)
aggrecan
401979 Dis’pla.sia espon.dilor.netafiféria ’ Patologia 4 Caso(s)
autossomica recessiva, tipo Mégarbané
13 Caso(s
168549 Displasia espondilometafisaria axial Patologia (s)
Displasi dil tafisari 2 C
448267 isplasia espon |.ome afisaria Patologia aso(s)
regressiva
93315 Displasia'\ espondilometa-fisal'lria, tipo Patologia 30 Casofs)
fratura de esquina
3 C
168555 Displasia espondilometafisaria, tipo A4 Patologia asofs)
168544 Displasia espondilometafisaria, tipo Patologia 3 Caso(s)
Golden
Displasia espondilometafisaria, tipo . 2 Casofs,
370015 splasia espondl isaria, tp Patologia (s)
Isidor
Displasia espondilometafisaria, tipo . 7 Caso(s,
93316 isplasia esponcliometatisaria, tip Patologia (s)
Schmidt

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
93317 Displasia espondilom.etafiséria, tipo Patologia 9 Caso(s)
Sedaghatian
2 Familia(s
263463 Displasia esquelética CHST3-relacionada Patologia (s)
Displasia esquelética com ossos 3 Casols)
166277 vormianos-fraturas miltiplas- Patologia
dentinogénese imperfeita
Displasia esquelética de membros
P . d a . . 19 Caso(s)
935 curtos com imunodefici€éncia combinada Patologia
grave
464366 Displasia esque.lética letal NEK9- Patologia 5 Caso(s)
relacionada
3 C
1972 Displasia facio-cardio-mélica letal Patologia asofs)
100 C
1826 Displasia fronto-metafisaria Patologia asofs)
1 Familia(s,
488437 Displasia fronto-nasal SIX2-relacionada Patologia flia(s)
22 Casofs
1827 Displasia fronto-nasal acromélica Patologia (s)
133 C
1830 Displasia imuno-6ssea de Schimke Patologia aso(s)
40 C
2457 Displasia mandibulo-acral Patologia asofs)
100 C
2632 Displasia mesomélica de Langer Patologia aso(s)
2497 Displasia me?oméli?a dos membros Patologia 4 Caso(s)
superiores, tipo Fryns
5 Familia(s
1836 Displasia mesomélica, tipo Kantaputra Patologia (s)
7 Caso(s,
500548 Displasia metafisaria osteosclerodtica Patologia (s)
81 Ci
2635 Displasia metatropica Patologia aso(s)
0.2 BP*
2635 Displasia metatropica Patologia
243 C
2710 Displasia oculo-dento-digital Patologia aso(s)
32 Casofs,
67039 Displasia odonto-maxilar segmentar Patologia (s)
5 Caso(s,
1811 Displasia odonto-microniquial Patologia (s)
2741 Displasia oftalmo-mandibulo-mélica Patologia 3 Casofs)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
30C
2721 Displasia ondonto-onico-cutanea Patologia asofs)
85172 Displasia ost.eodispla'sic.a microcefalica, Patologia 4 Caso(s)
tipo Saul-Wilson
30 Casofs,
1427 Displasia oto-espondilo-megaepifisaria Patologia (s)
4 Casofs
93333 Displasia pelviscapular Patologia (s)
13 Caso(s
85174 Displasia pseudodiastréfica Patologia (s)
43.5 BP*
93108 Displasia renal Patologia
23.26 BP
1851 Displasia renal quistica difusa Patologia
Subtipo d 23.2 BP
97363 Displasia renal, multiquistica, unilateral ubtPo ) €
patologia
Subtipo d 14.8 BP*
97363 Displasia renal, multiquistica, unilateral ubtipo . €
patologia
2831 Displasia rizomélica, tipo Patterson- Patologia 5 Caso(s)
Lowry
5 Caso(s,
466695 Displasia supra-apical mediana do nariz Patologia (s)
3.5 BP*
2655 Displasia tanatoférica Patologia
3 C
3326 Displasia timo-reno-ano-pulmonar Patologia asofs)
10 Caso(s
3317 Displasia toraco-laringo-pélvica Patologia (s)
2 Caso(s,
1803 Displasia toracomélica Patologia (s)
4 Caso(s
3355 Displasia trico-odonto-ungueal Patologia (s)
40 Caso(s,
1832 Displasia 6ssea osteosclerodtica Patologia (s)
7 Caso(s,
1842 Displasia dssea, tipo Holmgren letal Patologia (s)
. -~ . 0.1 p*
1775 Disqueratose congénita Patologia
Di tose int itelial da c6
|sque.ra ose intraepitelial da cérnea . 19 Casols)
352662 com hiperqueratose palmoplantar e Patologia
disqueratose laringea
97678 Dissomia uniparental de origem Patologia 3 Casofs)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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§ s . classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
materna, cromossoma 13
96184 Dissomia uniparental de origem Subtipo de 64 Casofs)
materna, cromossoma 14 patologia
96186 Dissomia uniparental de origem Patologia 12 Caso(s)
materna, cromossoma 20
96187 Dissomia uniparental de origem Patologia 2 Caso(s)
materna, cromossoma 21
Dissomia uniparental de origem 4 Casofs
96188 P 8 Patologia (s)
materna, cromossoma 22
Dissomia uniparental de origem 15 Casofs
96181 P g Patologia (s)
materna, cromossoma 6
96334 Dissomia uniparental de origem Subtipo de 37 Caso(s)
paterna, cromossoma 14 patologia
96192 Dissomia uniparental de origem Patologia 4 Caso(s)
paterna, cromossoma 7
320813 Dissomia uniparental pa.terna de Patologia 13 Caso(s)
genoma em mosaico
12 C
210571 Distonia 16 Patologia asofs)
160 Caso(s
589618 Distonia 28 Patologia (s)
Distonia cervical com inicio no adulto, 2 Familia(s,
420492 ! ! v ) nict “ Patologia flia(s)
tipo DYT23
Di - = — .
98807 |ston|a-de tngao prl.mla'rla segmentar Patologia 8 Casofs)
craniocervical de inicio precoce
329466 Distonia focal a.utossémica dominante, Patologia 28 Casofs)
tipo DYT25
Distonia generalizada dos membros de . 0.4 P*
256 . Patologia
inicio precoce
Distonia idiopatica de tor¢ao do tipo 53 Casofs
98806 Istonia idiopatica de tore 'P Patologia (s)
misto de inicio no adulto
22 Caso(s,
98805 Distonia idiopatica de tor¢dao nao-DYT1 Patologia (s)
16 Caso(s
306734 Distonia primaria, tipo DYT21 Patologia (s)
5 Caso(s,
464440 Distonia primaria, tipo DYT27 Patologia (s)
3 Caso(s,
370103 Distonia primaria, tipoDYT17 Patologia (s)
101150 Distonia sensivel a d.opa autossOmica Patologia 50 Casofs)
recessiva
100 Caso(s
71517 Distonia-parkinsonismo de inicio agudo Patologia (s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de
classificagao

Prevaléncia/

incidéncia
estimada
(/100,000)

Numero de casos ou
familias publicados

supernormal dos bastonetes

199351 Distonia-parkinsonismo de inicio no Patologia 14 Caso(s)
adulto
16 C
238455 Distonia-parkinsonismo infantil Patologia asofs)
98967 Distrofia corneana cristalina, tipo Patologia 115 Caso(s)
Schnyder
Distrofia corneana de Grayson- 1 Familia(s,
293375 . ¥ Patologia (s)
Wilbrandt
35 Casofs
293621 Distrofia corneana endotelial ligada ao X Patologia (s)
Distrofi itelial, j il ti . 2
98954 istrofia corneana epitelial, juvenil, tipo Patologia 50 Caso(s)
Meesmann
98970 Distrofia cornea'na mosqueada, tipo Patologia 30 Casofs)
Francois-Neetens
5 C
293462 Distrofia corneana pré-Descemet Patologia asofs)
98972 Distrofia corneana, nutflada central, tipo Patologia 24 Casofs)
Francois
11 Familia(s
98971 Distrofia corneana, posterior amorfa Patologia flia(s)
Distrofia corneana, subepitelial . 1 Familia(s
98959 : ! . ubepitell Patologia flia(s)
mucinosa
36 C
98955 Distrofia corneana, tipo Lisch Patologia aso(s)
81 Ci
98961 Distrofia corneana, tipo Reis-Buckler Patologia aso(s)
173 C
98960 Distrofia corneana, tipo Thiel-Behnke Patologia asofs)
Distrofia da retina com disfungio
14 Caso(s
397758 retiniana interna e anomalias das Patologia (s)
células ganglionares
565909 Distrofia das cintura:s muscul'ares dos Patologia 47 Caso(s)
membros D4 calpaina-relacionada
Distrofia das cinturas musculares dos 3 Caso(s)
565899 Patologi
membros R24 POMGNT2-relacionada atologla
186 Ci
293381 Distrofia de erosdo epitelial recorrente Patologia asofs)
15 C
79149 Distrofia dermocondro-corneana Patologia aso(s)
101068 Distrofia do estr’or.na da cornea Patologia 6 Familia(s)
congénita
209932 Distrofia dos cones com resposta Patologia 45 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
; : . 2.5 p*
1872 Distrofia dos cones e bastonetes Patologia
. . . . 4.5 p*
269 Distrofia facioscapulohumeral Patologia
251287 Distrofia macular z.mular concéntrica Patologia 27 Casofs)
benigna
5 Familia(s
319640 Distrofia macular da retina, tipo 2 Patologia (s)
2 Familia(s
75327 Distrofia macular de Carolina do Norte Patologia (s)
. I . . 5.0 p*
273 Distrofia miotdnica de Steinert Patologia
125 P
273 Distrofia miotdnica de Steinert Patologia
Distrofia muscular congénita associada 0.3 pP*
258 Patologi
a subunidade alfa 2 da laminina e
34520 Distrc.)fi:i\ m'uscul?r con.génita com Patologia 0.03 P*
deficiéncia de integrina alfa-7
Distrofia muscular congénita com 14 Casofs
371007 ! : ) uscu . gent Patologia (s)
hipermobilidade
Distrofia muscular congénita com
N . . 3 Caso(s)
329178 perturbacao do desenvolvimento Patologia
intelectual e epilepsia grave
Distrofia muscular congénita por
. en . L & P .- . 19 Caso(s)
280671 deficiéncia na biossintese de fosfatidil- Patologia
colina
157973 Distr'ofia muscular co.ngénit'a Patologia 23 Casofs)
relacionada com laminopatia
. . e as . 6 Casofs)
98893 Distrofia muscular congénita, tipo 1b Patologia
Distrofia muscular das cinturas dos 6 Familia(s)
451 Patologi
34516 membros D1 DNAJB6-relacionada atologia
56505 Distrofia muscular das cinturas dos Patologia 64 Casofs)
membros D2 TNPO3-relacionada &
55506 Distrofia muscular das cinturas dos Patologia 2 Familia(s)
membros D3 HNRNPDL-relacionada &
Distrofia muscular das cinturas dos . 1.0 P*
267 . . Patologia
membros R1 calpaina-3-relacionada
Distrofia muscular das cinturas dos 1 Familia(s,
140922 Istrofia muscufar das cintu Patologia flia(s)
membros R10 Titin-relacionada
Distrofia muscular das cinturas dos 5 Familia(s
206554 Istrotia muscular as cintur Patologia flia(s)
membros R13 fucutina-relacionada
206559 Distrofia muscular das cinturas dos Patologia 1 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
membros R14 POMT2-relacionada
Distrofia muscular das cinturas dos 2 Caso(s)
206564 Patologi
membros R15 POMGNT1-relacionada atologla
Distrofia muscular das cinturas dos
. . . 1 Casofs)
280333 membros R16 alfa-distroglicano- Patologia
relacionada
Distrofia muscular das cinturas dos 6 Caso(s,
254361 ] . Patologia (s)
membros R17 plectina-relacionada
Distrofia muscular das cinturas dos 3 Caso(s)
4 Patologi
369840 membros R18 TRAPPC11-relacionada atologia
Distrofia muscular das cinturas dos 2 Caso(s)
363623 Patologi
membros R19 GMPPB-relacionada e
Distrofia muscular das cinturas dos 8 Caso(s)
352479 Patologi
membros R20 ISPD-relacionada e
Distrofia muscular das cinturas dos 4 Caso(s)
480682 Patologi
membros R21 POGLUT1-relacionada e
Distrofia muscular das cinturas dos 0.1 p*
119 membros R4 beta-sarcoglicano- Patologia ’
relacionada
Distrofia muscular das cinturas dos 0.2 p*
353 membros R5 gama-sarcoglicano- Patologia ’
relacionada
Distrofia muscular das cinturas dos 0.3 p*
219 membros R6 delta-sarcoglicano- Patologia )
relacionada
34514 Distrofia muscular d.as cintur.as dos Patologia 16 Caso(s)
membros R7 teletonina-relacionada
Distrofia muscular das cinturas dos 3 Caso(s)
424261 Patologi
6 membros TOR1AIP1-relacionada atologia
Distrofia muscular das cinturas dos 4 Familia(s)
266 membros autossémica dominante tipo Patologia
1A
476084 Distrofia musctxla.r das cintl.Jras -dos Patologia 3 Caso(s)
membros autossémica recessiva tipo 2X
Distrofia muscular das cinturas dos 2 Caso(s)
445110 Patologi
membros devido a défice de POMK atologla
. . . . 0.3 P*
261 Distrofia muscular de Emery-Dreifuss Patologia
98863 Distrofia muscular de Emery-Dreifuss Subtipo de 1.0 BP
ligada ao X patologia
98863 Distrofia muscular de Emery-Dreifuss Subtipo de 10 P
ligada ao X patologia
609 Distrofia muscular tibial Patologia 6.0 P*

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
1876 Distrofia ml:lscula.r 6culo-gastro- Patologia 1 Familia(s)
intestinal
. . . . 2.0 P*
98895 Distrofia muscular, tipo Becker Patologia
. . . . 153 P
98895 Distrofia muscular, tipo Becker Patologia
2.2 BP*
98895 Distrofia muscular, tipo Becker Patologia
9.9 BP
98896 Distrofia muscular, tipo Duchenne Patologia
. . . . 28 P
98896 Distrofia muscular, tipo Duchenne Patologia
12 C
199340 Distrofia muscular, tipo Selcen Patologia asofs)
150 C
35069 Distrofia neuroaxonal do lactente Patologia asofs)
352718 Distro.fia retiniana progressiv? por Patologia 5 Caso(s)
defeito no transporte de retinol
Distrofia 6ssea esclerosante mista com 2 Casofs,
324364 : I, N I ) Patologia (s)
manifesta¢Oes extra-esqueléticas
Disulfiduria por beta-mercaptolactato 1 Caso(s,
1035 saifiduria p . P Patologia (s)
cistéina
464336 Doenca BENTA Patologia 8 Caso(s)
521414 Doen’ga 'Charcot.-Marle-'.l'ooth Patologia 51 Casofs)
autossdmica dominante tipo 2DD
Doenga Charcot-Marie-Tooth axonal
L. . . . 2 Caso(s)
521411 autossomica recessiva por defeito no Patologia
metabolismo do cobre
Doenga Charcot-Marie-Tooth tipo 1 . 13 Caso(s)
476394 Patol
639 PMP2-relacionada atologla
Doenga Charcot-Marie-Tooth tipo 2 . 2 Casofs)
44 Patol
3950 DNAIJB2-relacionada atologia
10 C
495274 Doencga Charcot-Marie-Tooth tipo 2T Patologia aso(s)
84 C
34587 Doenga Danon Patologia aso(s)
300 C
73 Doenga Gorham-Stout Patologia aso(s)
37 Caso(s,
391417 Doenga HSD10 Patologia (s)
85295 Doenga HSD10, forma atipica Subtipo de 5 Casofs)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
patologia
Subtipo d 3 C
391457 Doenga HSD10, tipo neonatal ubtPO . € asofs)
patologia
50 Famili
98934 Doenga Huntington-like 2 Patologia amilia(s)
. . 0.3 P*
182050 Doenga MYH9-relacionada Patologia
0.33 BP*
565 Doeng¢a Menkes Patologia
1.0 P*
296 Doenga Ollier Patologia
30C
3005 Doenca Pyle Patologia aso(s)
0.67 BP*
796 Doenga Sandhoff Patologia
0.31 BP*
845 Doenga Tay-Sachs Patologia
0.28 BP
845 Doenga Tay-Sachs Patologia
D toi Itissistémi 10 C
278426 .oenga au oimune muA |sst|s émica Patologia aso(s)
sindromatica por deficiéncia no Itch
Doenga autoimune multissitémica com . 19 Caso(s)
438159 Patologia
inicio precoce STAT3-relacionada 8l
D infl - ficienci
oenga autoin arnatona por deficiéncia - 17 Casols)
210115 do antagonista do recetor da Patologia
interleucina-1
352649 Doenga cerebral (.io transport(? vesicular Patologia 8 Caso(s)
de dopamina - serotonina
. 6.6 P*
50839 Doenga da arranhadela do gato Patologia
Subtipo de 35 Casofs
100024 Doenga da cadeia pesada Mu ubtip ) (s)
patologia
Subtipo de 400 Casofs,
100025 Doenga da cadeia pesada alfa ubtip . (s)
patologia
Subtipo d 120 G
100026 Doenga da cadeia pesada gama untipo . € asofs)
patologia
0.67 BP
511 Doenca da urina xarope de bordo Patologia
12.5 p*
85138 Doenca de Addison Patologia
16.0 P
36258 Doenga de Buerger Patologia
36258 Doenga de Buerger Patologia 10.0 P*

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenc¢a ou subtipo de doenca e ) " )
classificagao G ELE] familias publicados
(/100,000)
100 C
1310 Doenga de Caffey Patologia asofs)
300 C
1328 Doenga de Camurati-Engelmann Patologia asofs)
1.0 BP
141 Doenga de Canavan Patologia
. . 0.11
53035 Doenga de Caroli Patologia
Doenga de Charcot-Marie-Tooth 2 Familia(s)
401964 autossomica dominante tipo 2 com Patologia
axonios gigantes
Doenga de Charcot-Marie-Tooth
- . . . 2 Caso(s)
487814 autossdmica dominante tipo 2 por Patologia
mutagcdo DGAT2
Doenga de Charcot-Marie-Tooth
A . . . 2 Caso(s)
435819 autossémica dominante tipo 2 por Patologia
mutacao TGF
D de Ch t-Marie-Tooth 1 Famili
99946 oengzj\ 'e arcc.) arle. 00 Patologia amilia(s)
autossomica dominante tipo 2A1
D h -Marie-Tooth 44
99938 oenga’ de. C arco.t arle. oot Patologia Caso(s)
autossdmica dominante tipo 2D
99940 Doengalde. CharcoF-Marie-.Tooth Patologia 5 Familia(s)
autossdmica dominante tipo 2F
99941 Doenga' dc? Charco.t-Marle:Tooth Patologia 1 Familia(s)
autossdmica dominante tipo 2G
99944 Doenga’de. Charco.t-MarietTooth Patologia 30 Casofs)
autossomica dominante tipo 2K
Doenga de Charcot-Marie-Tooth 1 Familia(s,
99945 sade wviare- Patologia flia(s)
autossomica dominante tipo 2L
Doenga de Charcot-Marie-Tooth 20 Casofs
228179 ¢ L. . ! ; Patologia (s)
autossémica dominante tipo 2M
228174 Doengal dc? Charco-t-Marie:Tooth Patologia 28 Casofs)
autossdmica dominante tipo 2N
329258 Doenga, dc? Charco.t-Marie.-Tooth Patologia 8 Caso(s)
autossdmica dominante tipo 2Q
397735 Doenga’ de. Charco.t-MariejTooth Patologia 2 Caso(s)
autossémica dominante tipo 2U
Doencga de Charcot-Marie-Tooth 21 Casofs
447964 §a de viarie- Patologia (s)
autossémica dominante tipo 2V
Doenga de Charcot-Marie-Tooth 24 Casofs
488333 §a de iviane. Patologia (s)
autossdmica dominante tipo 2W
435387 Doenga de Charcot-Marie-Tooth Patologia 7 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao G ELE] familias publicados
(/100,000)
autossdmica dominante tipo 2Y
466768 Doen;a’de. Charco.t-Marie-.Tooth Patologia 21 Casofs)
autossémica dominante tipo 22
466775 Doenga E:Ie .Charcot-l\.llarit.a-Tooth Patologia 29 Casofs)
autossomica recessiva tipo 2X
Doenga de Charcot-Marie-Tooth
. - L. . . 9 Caso(s)
324585 intermédia autossomica dominante com Patologia
dor neuropatica
Doenga de Charcot-Marie-Tooth
. , g L. . . . 20 Casofs)
100043 intermédia autossomica dominante tipo Patologia
A
D de Ch t-Marie-Tooth
. oclenf;a e alra? arle. 00 . . 37 Caso(s)
100044 intermédia autossomica dominante tipo Patologia
B
D de Ch t-Marie-Tooth
. oclenf;a e a’rc¢? arle' 00 ' . 35 Caso(s)
100045 intermédia autossomica dominante tipo Patologia
C
Doenga de Charcot-Marie-Tooth
. e - e . . 12 Caso(s)
100046 intermédia autossomica dominante tipo Patologia
D
D de Ch t-Marie-Tooth
. oclenf;a e alra? arle. 00 . . 21 Caso(s)
93114 intermédia autossomica dominante tipo Patologia
E
Doenga de Charcot-Marie-Tooth
. . o . . . 8 Caso(s)
352670 intermédia autossomica dominante tipo Patologia
F
Doenga de Charcot-Marie-Tooth 8 Familia(s
217055 ] ) g L. ! L Patologia flia(s)
intermédia autossdmica recessiva tipo A
D h -Marie-Tooth 1
254334 ‘ o?n?a deC a’rcc?t arie .oot. Patologia Caso(s)
intermédia autossémica recessiva tipo B
369867 - Dotan?:a de Cha’rcet-Marie-'I.'ootl.i Patologia 3 Caso(s)
intermédia autossémica recessiva tipo C
435998 . Do<’an.ga de Cha’rc¢.)t-Marie-'I.'oot!1 Patologia 4 Caso(s)
intermédia autossémica recessiva tipo D
Doenca de Charcot-Marie-Tooth ligada 5 Caso(s,
101076 ¢ . : '8 Patologia (s)
ao X tipo 2
Doenga de Charcot-Marie-Tooth ligada 4 Familia(s
101077 ¢ viarl '8 Patologia flia(s)
ao X tipo 3
Doencga de Charcot-Marie-Tooth ligada 9 Caso(s,
99014 § viarl '8 Patologia (s)
ao X tipo 5
352675 Doenca de Charcot-Marie-Tooth ligada Patologia 8 Caso(s)
ao X tipo 6
497757 Doenga de Charcot-Marie-Tooth tipo 2 Patologia 19 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de

classificagao

Prevaléncia/
incidéncia
estimada

Numero de casos ou
familias publicados

(/100,000)

autossomica dominante MME-
relacionada
101101 Doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo Patologia 1 Familia(s)
2B2
228374 Doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo Patologia 4 Caso(s)
2B5
13 Caso(s
101102 Doenga de Charcot-Marie-Tooth tipo 2H Patologia (s)
18 Caso(s
300319 Doenga de Charcot-Marie-Tooth tipo 2P Patologia (s)
1
397968 Doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 2R Patologia Casofs)
35C
443073 Doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 2S Patologia asofs)
Doenga de Charcot-Marie-Tooth tipo 4 ) 3 Caso(s)
391351 SURF1-relacionada Patologia
99955 Doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo Patologia 11 Familia(s)
4B1
D h -Marie-Tooth ti
363981 oenca de Charcot-Marie-Tooth tipo Patologia 3 Caso(s)
4B3
15 Caso(s
99954 Doenga de Charcot-Marie-Tooth tipo 4H Patologia (s)
1
139515 Doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 4J Patologia 8 Caso(s)
101078 Doenca de Charcot-IYIarle-Tooth, ligada Patologia 7 Caso(s)
ao X, tipo 4
Doenca de Charcot-Marie-Tooth-surdez-
~ . . 7 Caso(s)
90103 perturbacdo do desenvolvimento Patologia
intelectual
0.088 P
204 Doenga de Creutzfeldt-Jakob esporadica Patologia
- . 0.118 |
204 Doenga de Creutzfeldt-Jakob esporadica Patologia
4.0 p*
96253 Doenca de Cushing Patologia
. . 0.2 /*
96253 Doenca de Cushing Patologia
3.4 p*
218 Doencga de Darier Patologia
250 Familia(s
1652 Doenga de Dent Patologia ilia(s)
100 Caso(s
239 Doenga de Dyggve-Melchior-Clausen Patologia (s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
500 C
35687 Doenga de Erdheim-Chester Patologia asofs)
6.66 BP
324 Doenga de Fabry Patologia
96 Ci
333 Doenga de Farber Patologia asofs)
i 1.7 I*
355 Doenca de Gaucher Patologia
1.3 BP
355 Doenca de Gaucher Patologia
1.0 P*
355 Doenga de Gaucher Patologia
Subtipo d 50 C
85212 Doenga de Gaucher perinatal letal ubtPo ) € asofs)
patologia
Subtipo d 1.0 p*
77259 Doenca de Gaucher tipo 1 ubtPo ) €
patologia
Subtipo d 0.01 P*
77260 Doenga de Gaucher tipo 2 ubtPo ) €
patologia
Subtipo de 0.05 P*
77261 Doenga de Gaucher tipo 3 ubtip )
patologia
13.2 BP*
388 Doenga de Hirschsprung Patologia
15.0 P
388 Doenca de Hirschsprung Patologia
13.2 p*
388 Doenca de Hirschsprung Patologia
15.0 BP
388 Doenca de Hirschsprung Patologia
2.463 I*
391 Doenga de Hodgkin Patologia
. . 22,9
391 Doenga de Hodgkin Patologia
0.38 /
399 Doenga de Huntington Patologia
12.0 P*
399 Doenga de Huntington Patologia
27 P
399 Doenga de Huntington Patologia
. . . . 0.04 |*
248111 Doenga de Huntington juvenil Patologia
. . . . 0.6 P*
248111 Doenga de Huntington juvenil Patologia
481 Doenca de Kennedy Patologia 3.8 p*

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
1052 C
50918 Doenca de Kikuchi-Fujimoto Patologia asofs)
300 C
482 Doenga de Kimura Patologia asofs)
1.0 p*
487 Doencga de Krabbe Patologia
1.0 BP*
487 Doencga de Krabbe Patologia
0.7 BP
487 Doencga de Krabbe Patologia
501 Doenga de Lafora Patologia 300 Casofs)
0.04 pP*
99718 Doenga de Leber 'plus’ Patologia
220 C
65285 Doenca de Lhermitte-Duclos Patologia asofs)
177.5 I*
91546 Doencga de Lyme Patologia
219 |
91546 Doencga de Lyme Patologia
500 Casofs
99826 Doenga de Marburg Patologia (s)
2
221074 Doenga de Marchiafava-Bignami Patologia 50 Casofs)
. 0.035 /*
2573 Doen¢a de Moyamoya Patologia
401945 Doenga de IV.onémoya com acalasia de Patologia 9 Caso(s)
inicio precoce
i X . 1.0 p*
646 Doenca de Niemann-Pick C Patologia
400 Caso(s,
649 Doenga de Norrie Patologia (s)
50 Caso(s,
75382 Doenga de Oguchi Patologia (s)
. . 0.51 /*
180275 Doenga de Paget do mamilo Patologia
50 C
2801 Doenca de Paget juvenil Patologia aso(s)
. VST . . 15.0 P*
2828 Doenga de Parkinson de inicio juvenil Patologia
6 Familia(s
85453 Doenga de Partington Patologia flia(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
280219 Doenca de Pelizaeus-Merzbacher, forma Subtipo de 0.17 P*
classica patologia
280210 Doenca de Pelizaeus-Merzbacher, forma Subtipo de 0.03 P*
neonatal patologia
280224 Doenca de Pelizaeus-Merzbacher, forma Subtipo de 0.03 P*
transitoria patologia
. 0.1 pP*
773 Doenca de Refsum Patologia
60 Casofs
773 Doenca de Refsum Patologia (s)
13.0 P*
827 Doenga de Stargardt Patologia
185 Ci
31150 Doenga de Tangier Patologia aso(s)
33¢C
3314 Doenga de Thiemann, forma familiar Patologia asofs)
. i0pP
614 Doen¢a de Thomsen e Becker Patologia
1 Familia(s,
3408 Doenga de Upington Patologia flia(s)
Subtipo de 0.1865 P
166096 Doenga de Von Willebrand, tipo 3 ubtip )
patologia
100 C
898 Doenca de Wagner Patologia aso(s)
2.25 BP
905 Doenca de Wilson Patologia
2.02 P
905 Doenca de Wilson Patologia
6.0 P*
905 Doencga de Wilson Patologia
Doenga de anticorpos anti-membrana 0.08 I*
375 ¢ icorp ! Patologia
basal glomerular
Doenga de anticorpos anti-membrana 0.2 P*
375 ¢ icorp ! Patologia
basal glomerular
Doenga de armazenamento de
L . . . . 1 Casofs)
263297 glicogénio com miocardiopatia por Patologia
deficiéncia de glicogenina
Doenga de armazenamento de
100 C
371 glicogénio devida a deficiéncia de Patologia asofs)
fosfofrutocinase muscular
Doenga de armazenamento de
30 Familia(s
713 glicogénio devida a deficiéncia de Patologia flia(s)
fosfoglicerato cinase 1

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
D d tod
Doenga de armatenamento de . 30 Casofs)
715 glicogénio devida a deficiéncia de Patologia
fosforilase cinase muscular
D d tod
Doenga de armazenamento de . 16 Casofs)
2089 glicogénio devida a deficiéncia de Patologia
glicogénio sintetase hepatica
Doen¢a de armazenamento de
L . T . 1.0 BP
364 glicogénio devida a deficiéncia de Patologia
glucose-6-fosfatase
Doenga de armazenamento de
o Con . 1 Caso(s)
99849 glicogénio por deficiéncia de beta- Patologia
enolase muscular
D d tod
osnga’ fearmazer.la.rper? o de . 24 Caso(s)
97234 glicogénio por deficiéncia de Patologia
fosfoglicerato mutase
Doenga de armazenamento de 1.0 BP*
264580 glicogénio por deficiéncia de fosforilase- Patologia ’
cinase hepatica
Doenga de armazenamento de
S o s . 4 Caso(s)
137625 glicogénio por deficiéncia de glicogénio Patologia
sintetase muscular e cardiaca
Doen¢a de armazenamento de
L, ¢ L Subtipo de 1.0 BP*
79258 glicogénio por deficiéncia de glucose-6- atologia
fosfatase tipo 1A P &
Doenca de armazenamento de
S ¢ L Subtipo de 150 Caso(s)
79259 glicogénio por deficiéncia de glucose-6- .
. patologia
fosfatase tipo 1B
Doenga de armazenamento de 0.8 BP*
365 glicogénio por deficiéncia de maltase Patologia ’
acida
Doenga de armazenamento de 3.0 p*
365 glicogénio por deficiéncia de maltase Patologia ’
acida
Doenca de armazenamento de
L, G L Subtipo de 1.75 BP
420429 glicogénio por deficiéncia de maltase .
PP . patologia
acida, inicio tardio
Doenga de armazenamento de 0.1 BP
367 glicogénio por deficiéncia na Patologia )
ramifica¢ao do glicogénio
Doenga de armazenamento de acido 130 Caso(s,
834 ¢ S Patologia (s)
sidlico livre
Doen¢a de armazenamento dos lipidos 36 Casofs
98908 ¢ >Nto dos fip Patologia (s)
neutros com miopatia

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
206583 Doenca de corpos de poliglucosano do Subtipo de 50 Casofs)
adulto patologia
Subtipo d 0.25 P
93571 Doenga de depdsitos densos ubtPO ) €
patologia
2290 Doen%‘a de.inc!usaes nas Patologia 137 Caso(s)
microvilosidades
Subtipo de 30 Casofs
79292 Doenga de olho de peixe P ) (s)
patologia
55 Casofs
71 Doencga de retengao dos quilomicrons Patologia (s)
100 P
903 Doenca de von Willebrand Patologia
300 C
99147 Doenga de von Willebrand adquirida Patologia aso(s)
. L . . 2.0 P*
168782 Doenca desintegrativa infantil Patologia
. . 0.3 /*
873 Doenga desméide Patologia
L. . 1.4 1*
549 Doenga do Legiondrio Patologia
D dod Ivi t | 500 C
2138 oenca do desenvo w.men 0 sexua Patologia aso(s)
46,XX ovotesticular
D lvi | 2.5 BP
2138 oen¢a do desenvo wrnento sexua Patologia 5
46,XX ovotesticular
393 Doenca do desenvolvimento sexual Patologia 25 P
46,XX testicular g
Doenca do desenvolvimento sexual 2 Familia(s)
443087 46,XY devida a deficiéncia da enzima Patologia
17,20-desmolase testicular
Doencga do desenvolvimento sexual
. . . 15 Casof(s)
90796 46,XY por deficiéncia de 17,20-liase Patologia
isolada
Doenca do desenvolvimento sexual
. s en . 9 Caso(s)
168558 46,XY-insuficiéncia supra-renal por Patologia
deficiéncia de CYP11A1
. X 5.0 P*
39812 Doenca do enxerto versus hospedeiro Patologia
Doenga do espectro do autismo por ) 60 Caso(s)
352490 Patol
défice de AUTS2 atologla
370997 Doenga.do m.tfusculo-.olh’o-.cérei.aro com Patologia 2 Caso(s)
leucodistrofia multiquistica bilateral
Doenga do neurodesenvolvimento CTCF- 5 Casof(s,
363611 § urodesenvolvi Patologia (s)
relacionada

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
200 C
137867 Doenga do neurdnio motor de Madras Patologia asofs)
D d d Bni tor,
oencga do steg.un o neu.romo motor . 5 Caso(s)
206580 autossomica recessiva, com Patologia
apresentacao na infancia
485418 Doenga do tecido c_onjuntivo EMILIN-1- Patologia 3 Caso(s)
relacionada
Doenga do tecido conjuntivo por . 2 Caso(s)
284 Patol
30028 deficiéncia de lisil 3-hidroxilase atologia
D Laf inici
324290 oenga dos corpos de Lafora de inicio Patologia 3 Caso(s)
precoce
D d brai
oenca cl)s ;.)equeno-s vasos cerebrais . 21 Caso(s)
482077 autossdmica dominante HTRA1- Patologia
relacionada
4C
158687 Doenga erosiva acantolitica fatal Patologia asofs)
0.46 BP
379 Doenga granulomatosa cronica Patologia
0.5 BP*
379 Doenga granulomatosa cronica Patologia
Subtipo d 19 G
391320 Doenga hemorragica do leste do Texas ubtipo ) € aso(s)
patologia
599579 Doenga hemorragica factor vV Subtipo fie 2 Caso(s)
Amsterdao patologia
Subtipo d 1C
600194 Doenga hemorragica factor V Atlanta untipo ) € asofs)
patologia
599519 Doenga hemorragica f:.actor V isoformas Patologia 3 Caso(s)
curtas-relacionada
Doenga hemorragica por defeito de ) 14 Casof(s)
Patol
36355 P2Y12 atologia
Doenca hemorragica por deficiéncia de . 3 Casofs)
42 Patol
0566 CalDAG-GEFI atologia
178396 Doerrga hemorragica por r.mftat.;ﬁo de Patologia 4 Caso(s)
Pittsburg na alfa-1 antitripsina
436169 Doenca hemorragica rela(.:ionada coma Patologia 15 Caso(s)
trombomodulina
- s . 1.0 p*
2924 Doenga hepatica poliquistica isolada Patologia
Doenga hepatica recorrente induzida 7.0 p*
90052 pelo virus da Hepatite C em recetores Patologia ’
de transplante hepatico
. P . 5 Caso(s)
2571 Doenga imunoneuroldgica ligada ao X Patologia

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
Doenga infantil LAD-like devido a ) 2 Caso(s)
183707 Patol
deficiéncia RAC2 atologla
597887 Doenga inflamatér.ia do intestino ALPI- Patologia 2 Caso(s)
relacionada
Doenca inflamatoria do intestino . 8 Caso(s)
7201 Patol
59720 TRIM22-relacionada atologla
Doenga inflamatdria do intestino da 3 Casof(s,
477661 g . ] Patologia (s)
infancia IL21-relacionada
Doenga inflamatdria do intestino da 3 Caso(s,
565788 s en .g . L. Patologia (s)
infancia com envolvimento neurolégico
D infl - - -
294023 oenca inflamatéria do intestino e da Patologia 3 Casofs)
pele neonatal
268114 Doenga Iinfopro.liferativa autoimune Patologia 20 Casofs)
associada a RAS
275523 Doencga Iinfoproli.ferativ.a autoimune de Patologia 30 Casofs)
Dianzani
Doenga linfoproliferativa ligada ao X ) 100 Caso(s)
538931 Patologia
devido a deficiéncia SAP g
Doenca linfoproliferativa ligada ao X por . 100 Caso(s)
4 Patol
53893 deficiéncia de XIAP atologia
70568 Doenga linfoproliferativa pos- Patologia 26.2 P*
transplante
D lano-li | 2
33445 oenga melano 'lso:ssoma Patologia 0 Caso(s)
neuroectodérmica
- - - - = 7
86830 Doenga mleloprollfe.ratlva crénica, nao Patologia 0.53 /
classificada
D it drial fatal
. ‘?en‘;a mi oc.:on rial fata p?r i . 7 Caso(s)
168566 deficiéncia combinada da fosforilagdo Patologia
oxidadativa 3
D d ti Gs-viral, 2 C
391343 oenga neurodegenerativa pds-vira Patologia aso(s)
forma fatal
Doencga neuroldgica com catarata e
-G n g,l . . 7 Caso(s)
457375 envolvimento cardiaco letal da infancia Patologia
ITPA-relacionada
456312 Do?n-ga neurt.)lé.gic'a-t?ndécr.ina: . Patologia 2 Caso(s)
pancreatica multissistémica da infancia
5 Familii
178333 Doenga ocular tipo ilha Aland Patologia amilia(s)
2 Caso(s,
280397 Doenga pridnica familiar, Alzheimer-like Patologia (s)
60 Casofs,
52530 Doenga pseudo-Von Willebrand Patologia (s)
730 Doenga renal poliquistica autossomica Patologia 39.6 P*

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doengas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Nimero 1

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf 62



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

Prevaléncia/
Nivel de incidéncia

Numero de casos ou

ORPHACode Doenc¢a ou subtipo de doenca a: .
§ s . classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
dominante
Doenga renal poliquistica autossomica
30C
88924 dominante tipo 1 com esclerose Patologia asofs)
tuberosa
Doenga renal tubulointersticial
Subtipo d 35 Famili
217330 autossdmica dominante REN- ubtipa . € amilia(s)
. patologia
relacionada
3 Caso(s,
2613 Doenga renal unha-rétula-like Patologia (s)
240760 Doenga smlc.lrome de. quebras de Patologia 1 Caso(s)
Nijmegen-like
20124 Dc’)enga veno-f)cluswa h.e;.)"atufa- Patologia 28 Casofs)
sindrome de imunodeficiéncia
0.015 /*
31837 Doenca venoclusiva pulmonar Patologia
73271 Doencgas hemorragicas por d’ef.luenua Patologia 20 Casofs)
de recetores do colagénio
38 Casofs
314621 Duplicagao da hipofise Patologia (s)
300 Casofs
237 Duplicagao da uretra Patologia (s)
40 C
96102 Duplicagao distal 10q Patologia aso(s)
40 C
1745 Duplicacao distal 6p Patologia aso(s)
L. . ~ . 60 Casof(s)
96092 Duplicagdo invertida/dele¢io de 8p Patologia
420728 Défice com.binsi\do t'ia fosforilagdo Patologia 2 Caso(s)
oxidativa tipo 20
420733 Défice com.bina.\do ¢'ia fosforilagdo Patologia 2 Caso(s)
oxidativa tipo 21
Défi binado da fosforilaca 11 C
444013 éfice com‘ ma.\ o -a osforilagdo Patologia aso(s)
oxidativa tipo 23
444458 Défice com-binsi\do t-ia fosforilagdo Patologia 3 Caso(s)
oxidativa tipo 24
447954 Défice com‘binsi\do t-ia fosforilagdo Patologia 2 Caso(s)
oxidativa tipo 25
Défice combinado da fosforilagdo . 2 Caso(s)
477684 . . Patologia
oxidativa tipo 26
Défice combinado da fosforilagdo 3 Caso(s,
477774 ! oInaco ¢ g Patologia (s)
oxidativa tipo 27
Défice combinado da fosforilagao 1 Caso(s,
478029 ! oInaco ¢ g Patologia (s)
oxidativa tipo 29

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de
classificagao

Prevaléncia/
incidéncia
estimada

Numero de casos ou
familias publicados

(/100,000)

478042 Défice com.bm?do ¢.:Ia fosforilagdo Patologia 2 Caso(s)
oxidativa tipo 30
300111 Défice combinado d? I.|’pase - colipase Patologia 3 Caso(s)
pancreatica
3 C
401859 Défice da sintetase do acido lipdico Patologia asofs)
2
447731 Défice de NIK Patologia Caso(s)
5 Ci
481665 Défice de UPS18 Patologia aso(s)
2
309108 Défice de colipase pancreatica Patologia Casofs)
397959 Défice de ceIuIa:s :I', TCR-alfa-beta Patologia 2 Caso(s)
positivas
2 C
440731 Défice de ferritina-L Patologia asofs)
4C
401862 Défice de lipoil transferase 1 Patologia asofs)
300 Casofs
309025 Défice de mevalonato quinase Patologia (s)
353320 Défice de piruvato carboxilase, tipo Subtipo de 5 Casofs)
benigno patologia
1
440706 Défice de ribose-5-P isomerase Patologia Casofs)
2 C
440713 Défice de sedoheptulocinase isolado Patologia asofs)
5 Ci
488618 Défice de transcetolase Patologia asofs)
447784 Défice do transpo.rtador mitocondrial do Patologia 4 Caso(s)
piruvato
Subtipo de 10 Familia(s
309020 Défice familiar de apolipoproteina C-II ubtip ) flia(s)
patologia
2
411712 Défice materno de riboflavina Patologia Caso(s)
329942 Défice trarllsitério ne-onatal multipla da Patologia 1 Casofs)
acil-CoA desidrogenase
0.67 BP
448270 Ectopia cordis Patologia
14.3 p*
95712 Ectopia da tiroide Patologia
90 Caso(s,
1885 Ectopia lentis isolada Patologia (s)
75381 Edema macular quistico autossémico Patologia 97 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
dominante
50 C
1902 Ehrliquiose Patologia asofs)
5 C
228240 Elastoderma Patologia asofs)
5 C
228227 Elastose dérmica focal de inicio tardio Patologia asofs)
30C
228236 Elastose dérmica focal linear Patologia aso(s)
E iof: i 2
40366 r?brlc? etopatlzji por Patologia 6 Caso(s)
acitretina/etretinato
1908 .Embrlofetopatla por Patologia 17 Caso(s)
aminopterina/metotrexato
40 C
1923 Embriofetopatia por metimazol Patologia asofs)
268249 Embriopatia por mlicofenolato de Patologia 25 Casofs)
mofetil
0.77 P
3312 Embriopatia por talidomida Patologia
13.0 P*
449266 Empiema pleural Patologia
0.036 I*
83476 Encefalia do Oeste do Nilo Patologia
1
637051 Encefalite Borna virus Patologia 8 Caso(s)
0.38 I*
83484 Encefalite de St. Louis Patologia
o . . 0.6 I*
83597 Encefalite disseminada aguda Patologia
0.65 /*
79139 Encefalite japonesa Patologia
T . . 1.7 P*
623615 Encefalite limbica autoimune Patologia
NV . . 0.25 |*
623615 Encefalite limbica autoimune Patologia
. . . . 031/
1930 Encefalite por virus herpes simplex Patologia
100 C
1929 Encefalite sub-aguda de Rasmussen Patologia aso(s)
Encefalomiopatia mitocondrial da 3 Caso(s)
166105 Patologi
infancia FASTKD2-relacionada atologla
Encefalomiopatia mitocondrial grave 2 Caso(s,
238329 lopatia mi al grav Patologia (s)
ligada ao X

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
208 Encefalomiopat.ia neuro.gastrointestinal Patologia 0.1 p*
mitocondrial
Encefalopatia DNM1L-relacionada
Subtipo d 11 C
330050 devida a defeitos de fissdo mitocondrial ubtPO ) € asofs)
] patologia
e peroxissomal
Encefalopatia MFF-relacionada devida a
Subtipo de 4 Casofs
485421 defeitos de fissao mitocondrial e P . (s)
. patologia
peroxissomal
282
599373 Encefalopatia STXBP1-relacionada Patologia 82 Caso(s)
363549 Etlclefalopatia agljda COI’I.I CO:'IVU|55(:'.'S Patologia 283 Casofs)
bifasicas e reducao da difusdo tardia
137754 Encefalopatia as:socia.da a deficiéncia de Patologia 15 Caso(s)
aminoacilase 1
Subtipo d 20C
289863 Encefalopatia atipica por glicina ubtPo ) € asofs)
patologia
420789 Encefalopatia! autoimurle com parasonia Patologia 10 Casof(s)
e apneia obstrutiva do sono
85110 Encefalopatia co.m corpos de in.c.Iuséo de Patologia 6 Familia(s)
neuroserpina, forma familiar
Encefal - infanci ficienci
293955 ncefa op?tla.da |n- ancia por.de iciéncia Patologia 5 Casofs)
de tiamina pirofosfoquinase
527276 Encefalc.)patia de-vida a defc.eito de fissdo Patologia 15 Caso(s)
mitocondrial e peroxissomal
833 Encefalopatia d.evido- a deficiéncia de Patologia 100 Caso(s)
sulfito oxidase
439218 Encefalopatia ePiIéptica KCNQ2- Patologia 11 Familia(s)
relacionada
Encefalopatia epiléptica e do ) 28 Casof(s)
1 1 Patol
6368 desenvolvimento CNTNAP2-relacionada atologia
Encefalopatia epiléptica neonatal 4 Casofs
557064 cetalopatla epiept! ‘ Patologia (s)
devido a deficiéncia de glutaminase
Encefalopatia epilética e . 57 Casofs)
544254 desenvolvimento SYNGAP1-relacionada Patologia
544503 Encefalopatia epilética grajve de inicio Patologia 3 Caso(s)
precoce RNF13-relacionada
80 Ci
51188 Encefalopatia etilmaldnica Patologia aso(s)
Encefalopatia grave de apresentagao 30 Casofs
209370 patla grave de apresentag Patologia (s)
neo-natal com microcefalia
Encefalopatia hiperamoniémica por ) 4 Casofs)
401948 Patologia
défice de anidrase carbénica VA 8
1935 Encefalopatia mioclénica precoce Patologia 80 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
88619 Encefalopati’a n.ecrotiza.nte, aguda, Patologia 14 Familia(s)
autossomica dominante
139406 Encefalopatia por d.eficiéncia de Patologia 10 Caso(s)
prosaposina
210128 Encefalopatia por deficiéncia de Patologia 4 Caso(s)
urocanase
0.17 P*
407 Encefalopatia por glicina Patologia
30 Casofs
79155 Encefalopatia por hidroxiquinureninduria Patologia (s)
Encefalopatia progressiva com . 2 Caso(s)
431361 Patol
leucodistrofia por défice de DECR atologla
2 C
199348 Encefalopatia sensivel a tiamina Patologia asofs)
4.0 BP
1928 Enfisema lobar congénito Patologia
468635 Enterite t'xlcerati\{a estt’en.osante Patologia 60 Casofs)
multifocal criptogénica
45.0 P
391673 Enterocolite necrotizante Patologia
Enteropatia cronica associada ao gene . 18 Caso(s)
468641 Patol
686 SLC2A1 atologia
263665 Enteropatia de células NK Patologia 8 Casofs)
, . 1.0 p*
90068 Envenenamento por cocaina Patologia
560 Enxaqueca hemipllég-ica familiar ou Patologia 10.0 P*
esporadica
0.16 I*
251636 Ependimona Patologia
Epidermodisplasia verruciforme 200 Casofs
302 P! 'SP _' ’v. ud Patologia (<)
hereditaria
250 Casofs,
2908 Epidermdlise bolhosa Kindler Patologia (s)
. - - . 0.03 /*
46487 Epidermdlise bolhosa adquirida Patologia
Epidermdlise bolhosa distréfica 1.3 Bp*
79408 generalizada autossomica recessiva, Patologia )
forma grave
Eoi - =
plde.rmollse bolh’osa? dlstroflc:a . 0.963 P*
79408 generalizada autossomica recessiva, Patologia
forma grave

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
158676 Epidermdlise bolhosa distréfica Subtipo de 10 Familia(s)
localizada, apenas as unhas patologia
158673 Epidermdlise bolhosa distréfica Subtipo de 10 Familia(s)
localizada, forma acral patologia
79410 Epidermdlise bolhosa distréfica Subtipo de 40 Familia(s)
localizada, forma pré-tibial patologia
Epi i Ih istrofi 1
79409 pidermdlise 'bo . osa distrofica Patologia 00 Caso(s)
recessiva inversa
Epi i Ih istrofi 2
79411 pidermdlise bo o'sa distrofica Patologia 52 Casof(s)
regenerativa
Epi li Ih li 1
89838 pu.iermo ise bo los? genera |.zada Patologia 9 Casof(s)
simples autossémica recessiva
1867 Epidermdlise bolhosa hereditaria, tipo Patologia 2 Familia(s)
macular
29403 Epiderméliselbf)lhosa.juncional com Patologia 100 Caso(s)
atrésia do piloro
79406 Epidermalise bolhosa.juncional de inicio Patologia 37 Casofs)
tardio
9 Casof(s,
79405 Epidermolise bolhosa juncional inversa Patologia (s)
Epidermdlise bolhosa juncional 20 Casofs
251393 P! ! ] jund Patologia (s)
localizada
Epi oli lh j i | .17 BP
79404 pidermdlise I;.vo osa junctiona Patologia 0
generalizada grave
89843 Epidermalise -bolrlu?sa pruriginosa Patologia 100 Familia(s)
distréfica
2395 Epidermalise b.olhc?sa simp.les com Patologia 5 Caso(s)
anodontia/hipodontia
257 Epidermé.lise bf)lhosa simples com Patologia 40 Casofs)
distrofia muscular
Epidermolise bolhosa simples e
6 Familia(s
79401 intermédia PLEC-relacionada sem Patologia flia(s)
envolvimento extracutaneo
508529 . Epider’mfﬁlise bolhosta sirnple? Patologia 14 Caso(s)
intermédia com cardiomiopatia
412181 Epidermélis:e.?olr\osa simples por Patologia 2 Caso(s)
deficiéncia BP230
412189 Epiderrr.lé.l’i‘se .bolhosa si.rriples por Patologia 3 Caso(s)
deficiéncia de exofilina 5
Subtipo de 0.0017 P
141077 Epignato ubtipo ¢
patologia
Subtipo de 1.68 BP
141077 Epignato ubtipo ¢
patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
. N . . 7.5 I*
1941 Epilepsia de auséncias juvenil Patologia
Epilepsia do lobo t | ial
. pll Fpsna. oﬁ o .o empora ~meS|a .c¢.)m . 3 Caso(s)
391316 inicio na infancia e regressao cognitiva Patologia
grave
Epilepsia focal benigna da infancia com
priep g L. . 36 Casof(s)
166308 pontas e ondas da linha média durante Patologia
o sono
Epilepsia focal- a
pilepsia ?ca perfurbagao do . 7 Casols)
352587 desenvolvimento intelectual- Patologia
malformacao cérebro-cerebelosa
106 C
86909 Epilepsia miocldnica do lactente Patologia asofs)
7 C
352582 Epilepsia miocldnica familiar da infancia Patologia asofs)
Epilepsia miocldnica progressiva com 5 Casof(s,
352596 priepsta m . : p gressiv Patologia (s)
distonia
Epilepsia miocldnica progressiva devido . 4 Caso(s)
424027 Patologia
a défice de CERS1 8!
9 Familia(s
263516 Epilepsia miocldnica progressiva tipo 3 Patologia ilia(s)
12 C
280620 Epilepsia miocldnica progressiva tipo 6 Patologia asofs)
3 C
402082 Epilepsia miocldnica progressiva, tipo 5 Patologia asofs)
o L . 13 Caso(s)
435438 Epilepsia miocldnica progressiva, tipo 7 Patologia
2 Caso(s,
457265 Epilepsia miocldnica progressiva, tipo 9 Patologia (s)
100 Familia(s
1949 Epilepsia neonatal familiar benigna Patologia (s)
98784 Epilepsia no'tut‘na do I?bo frontal Patologia 100 Familia(s)
autossémica dominante
0.2 BP*
3006 Epilepsia piridoxina-dependente Patologia
1043 Eplleps.la progresswa’de InICIf) pre’c(?ce Patologia 3 Caso(s)
com mioclonias continuas migratdrias
Epilepsia restrita ao sexo feminino com .
5 Familia(s
101039 perturbagdo do desenvolvimento Patologia flia(s)
intelectual
165805 Epilepsia temporal~mesial familiar com Patologia 4 Casofs)
convulsdes febris
93928 Epispadia Subtipo de 2.4 BP*

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou

ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
patologia
65748 Epitelioma escam.oso multiplo auto- Patologia 100 Caso(s)
remitente
466718 Epiteliopatia retin.ia.na enrugada da Patologia 14 Caso(s)
Martinica
0.16 I*
284 Equinococose alveolar Patologia
. o e . 1.0 /*
400 Equinococose quistica Patologia
. e - . 0.3 p*
79394 Eritrodermia ictiosiforme congénita Patologia
Eri 3 ictiosif icul 2
281190 ritrodermia |ct|o's| .orme reticular Patologia 0 Casof(s)
congénita
17 C
1954 Eritrodermia letal congénita Patologia asofs)
317 Eritroqueratodermia variavel tipo Patologia 200 Casofs)
Mendes da Costa
4C
247604 Esclero lateral primaria juvenil Patologia asofs)
6 Casof(s,
398127 Esclerodermia neonatal Patologia (s)
250 Casofs
167635 Escleromixedema Patologia (s)
90400 Escleromixedema sem gamopatia Subtipo de 15 Casof(s)
monoclonal patologia
s e . 2.2 |*
803 Esclerose lateral amiotrofica Patologia
3.85 P
803 Esclerose lateral amiotrofica Patologia
s g . 5.2 P*
803 Esclerose lateral amiotrofica Patologia
s e . 135/
803 Esclerose lateral amiotrofica Patologia
70 Caso(s,
357043 Esclerose lateral amiotréfica, tipo 4 Patologia (s)
L. . 1.5 p*
35689 Esclerose lateral primaria Patologia
15.4 p*
90291 Esclerose sistémica Patologia
Subtipo d 200 C
220407 Esclerose sistémica limitada Hotpo . € asofs)
patologia
80 Caso(s,
3152 Esclerosteose Patologia (s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
401866 Espasticic!acli(? com.hi;A)er.incemia de Patologia 3 Caso(s)
inicio na infancia
435845 Espasticidade neo.nata.l gr.ave com Patologia 8 Caso(s)
encefalopatia epilética
22C
228423 Espectro clinico de deficiéncia de GATA2 Patologia asofs)
E tro clinico de displasi to- 10.0 BP*
3157 spectro ¢ mlcc:o t:': isplasia septo Patologia
Optica
Espectro clinico de microcefalia-baixa
P . . 51 Casofs)
572761 estatura-anomalias dos membros Patologia
DONSON-relacionada
0.1877 |
71211 Espectro clinico de neuromielite dptica Patologia
2.071 P
71211 Espectro clinico de neuromielite dptica Patologia
371428 Es'ptnactrf) clinico de ostedlise ' Patologia 50 Casofs)
multicéntrica-nodulose-artropatia
Espectro clinico de perturbagao do
P . ! P ~u ¢ . 75 Caso(s)
592564 desenvolvimento-convulsées-doenga do Patologia
movimento GNAO1-relacionado
Espectro clinico de sindrome de 0.19 |
95455 Stevens-Johnson/necrélise epidérmica Patologia )
toxica
1.02 BP*
1906 Espectro clinico do valproato fetal Patologia
36 Casofs,
1855 Espondilo-encondrodisplasia Patologia (s)
P . 4.0 BP*
3193 Estenose adrtica supra-vavulvar Patologia
P . 13.3 p*
3193 Estenose adrtica supra-vavulvar Patologia
268316 Estenose e/ou trom.b'o'se da fistula de Patologia 13.0 /*
hemodialise
0.02 /*
1957 Estesioneuroblastoma Patologia
20 Familia(s
3202 Estomatocitose hereditaria desidratada Patologia (s)
Estomatocitose hereditaria hiper- 20 Familia(s
3203 : P Patologia (s)
hidratada
Subtipo de 3.05 BP
93930 Extrofia da bexiga ubtip )
patologia
Subtipo de 0.75 BP*
93929 Extrofia da cloaca udtip )
patologia

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Subtipo d 0.54 BP
93929 Extrofia da cloaca ubtipo ) €
patologia
34 C
2874 Facomatose pigmento-queratoética Patologia asofs)
63442 Falanges em forrTl'a de anjo - displasia Patologia 20 Casofs)
epifisaria
o . , . 0.4 pP*
88 Faléncia da medula dssea Patologia
0.16 I*
781 Febre Q Patologia
99825 Febre de Nipah Patologia 556 Casofs)
, . ] . 0.74 I*
340 Febre hemorragica com nefropatia Patologia
- . . 37.0 P*
340 Febre hemorragica com nefropatia Patologia
P 28220 C
319218 Febre hemorragica do Ebola Patologia asofs)
Feb iodico d dente do cicl 5 C
498251 ebre periddico dependente do ciclo Patologia aso(s)
menstrual
2.0 BP*
2017 Fenda do esterno Patologia
2
141258 Fenda facial numero 4 de Tessier Patologia Casofs)
80.0 BP
199306 Fenda labial/palatina Patologia
7.5 BP*
2004 Fenda laringo-traqueo-esofagica Patologia
Subtipo d 30C
93940 Fenda laringotraqueoesofagica tipo 3 untipo ) € aso(s)
patologia
Subtipo de 20 Casofs
93941 Fenda laringotraqueoesofagica tipo 4 ubtip ) (s)
patologia
70 Caso(s,
2006 Fenda mediana do labio inferior Patologia (s)
401942 Fenda-med.iana do labio s:t{perior e Patologia 8 Caso(s)
inferior, forma familiar
. i . 11.4 BP*
716 Fenilcetonuria Patologia
. i . 4.1366 P
716 Fenilcetonuria Patologia
11.5079 P*
716 Fenilcetonuria Patologia
716 Fenilcetonuria Patologia 6.4 BP

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
10.0 /*
2209 Fenilcetonuria materna Patologia
Subtipo d 6.0 P
79254 Fenilcetonduria tipica ubtPO ) €
patologia
Subtipo d 6.0 BP
79254 Fenilcetonduria tipica ubtPo ) €
patologia
Subtipo de 6.34 P*
79254 Fenilcetondria tipica P .
patologia
Subtipo de 6.34 BP*
79254 Fenilcetondria tipica P .
patologia
2330 Fendmeno Kasabach-Merritt Patologia 300 Casofs)
6 C
999 Fendtipo Hermine Patologia asofs)
Fendtipo envelhecido - anomalias
276432 craniofaciai's - hipoton.ia - atra'S(') de Patologia 8 Caso(s)
desenvolvimento - criptorquidia -
arritmia cardiaca
29072 Feocromocitoma.s-?ajraganglioma Patologia 031
hereditario
2
2021 Fibrocondrogénese Patologia 0 Casofs)
. . . . . . 0.05 P
337 Fibrodisplasia ossificante progressiva Patologia
0.078 P*
337 Fibrodisplasia ossificante progressiva Patologia
494428 Fibroelastose.pl.eur’oParenquimatosa Patologia 37 Casofs)
idiopatica
50 Casofs,
404507 Fibroma condromixdide Patologia (s)
44 Caso(s,
538756 Fibromas discoides multiplo familiar Patologia (s)
200 C
199267 Fibromatose digital da infancia Patologia asofs)
52 C
449566 Fibrose angiocéntrica eosinofilica Patologia aso(s)
210136 Fibrose Pulmon.ar - hiperplasi’a hepatica Patologia 4 Caso(s)
- hipoplasia de medula éssea
16.125 P
2032 Fibrose pulmonar idiopatica Patologia
. Ce e . 5.55 /
2032 Fibrose pulmonar idiopatica Patologia

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
19.3912 BP*
586 Fibrose quistica Patologia
11.1319 P*
586 Fibrose quistica Patologia
49041 Fibrose retroperitoneal IgG4- Subtipo de 0.35 /*
relacionada patologia
0.01 /*
2030 Fibrossarcoma Patologia
. P . 2.2 BP
454750 Fistula traqueo-esofagica isolada Patologia
. P . 22 P
454750 Fistula traqueo-esofagica isolada Patologia
100 C
2882 Fitoesterolemia Patologia aso(s)
. el . 1.5 BP*
45452 Flutter auricular neonatal idiopatico Patologia
4.3 p*
60015 Foramina parietal Patologia
3.7 P
60015 Foramina parietal Patologia
251290 Foramina pariet.al com hipoplasia Patologia 8 Caso(s)
clavicular
Forma sintomatica de miopatia
100 C
604680 centronuclear ligada ao X em mulheres Patologia asofs)
portadoras
161 C
349 Fucosidose Patologia asofs)
145 C
457083 Fusao esplenogonadal isolada Patologia asofs)
2062 Fusao vertebzal 'ante'rior progressiva Patologia 67 Caso(s)
nao infeciosa
18.3 p*
228113 Fistula anal Patologia
i ; . 6.0 P*
46724 Fistula arterio-venosa cerebral Patologia
35C
2040 Fistula bronco-biliar congénita Patologia aso(s)
100 C
351 Galactosialidose Patologia aso(s)
0.75 BP*
354 Gangliosidose GM1 Patologia
Subtipo de 200 Casofs
79255 Gangliosidose GM1 tipo 1 ubtipo ¢ (s)
patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Subtipo d 50 C
79256 Gangliosidose GML1 tipo 2 ubtPO ) € asofs)
patologia
Subtipo d 70 C
79257 Gangliosidose GML1 tipo 3 ubtPO ) € asofs)
patologia
10 C
309246 Gangliosidose-GM2, variante AB Patologia asofs)
24 Caso(s
487809 Gastrite colagenosa pediatrica Patologia (s)
280 C
2070 Gastroenterite eosinofilica Patologia aso(s)
329883 GastroPatla hlp.erfro.flca ndo Patologia 1 Familia(s)
hipoproteinémica
16.9 BP*
2368 Gastrosquisis Patologia
10 C
93398 Genocondromatose tipo 2 Patologia asofs)
50 C
2078 Gerodermia osteodisplastica Patologia asofs)
300373 Gigantismo infantil, forma familiar Patologia 33 Casofs)
2.2 BP*
98976 Glaucoma congénito Patologia
24.4 p*
94058 Glaucoma neovascular Patologia
1C
370924 Glicogenose tipo Ix Patologia asofs)
9 Ci
370927 Glicogenose tipo ly Patologia asofs)
3.0/
360 Glioblastoma Patologia
2.52 |*
360 Glioblastoma Patologia
10P
360 Glioblastoma Patologia
Subtipo d 0.02 /*
251579 Glioblastoma de células gigantes untipo . €
patologia
52 C
251671 Glioma angiocéntrico Patologia aso(s)
0.12 |
2086 Glioma das vias dpticas Patologia
0.01 /*
251582 Gliomatose cerebral Patologia
251576 Gliossarcoma Subtipo de 0.03 /*

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
patologia
54370 Glomerullonef.rite nren’\kfrano- Patologia 16.0 P*
proliferativa primaria
Glomerulonefrite membranosa
(s o . . 15 Caso(s)
69063 congénita por aloimunizagdo anti- Patologia
endopeptidase neutra materna
Glomerulonefrite membranosa, . 0.8103 /
97560 e L. Patologia
idiopatica
Glomerulonefrite membranosa, . 0.9194 |*
97560 e L. Patologia
idiopatica
Subtipo d 0.15 /*
329918 Glomerulopatia C3 ubtipo . €
patologia
150 Caso(s,
329481 Glomerulopatia por lipoproteinas Patologia (s)
0.005 /*
97280 Glucagonoma Patologia
16 Famili
84090 Glumerolopatia de fibronectina Patologia amilia(s)
. " . 0.85 I*
900 Granulomatose com poliangeite Patologia
. ) . 9.0 P*
900 Granulomatose com poliangeite Patologia
| inofili 1.56 P*
183 Granu omatos.e eos'mo ilica com Patologia 56
poliangeite
Granulomatose eosinofilica com . 15 P
183 . B Patologia
poliangeite
Granulomatose eosinofilica com . 0.18 I*
183 . B Patologia
poliangeite
826 C
454836 Gripe avidria Patologia aso(s)
H i i 12
440727 amarfo’n’\a c?mbmado da retlfla edo Patologia 0 Casofs)
epitélio pigmentado da retina
3 Caso(s,
2111 Hamartoma quistico do pulmao e rim Patologia (s)
5 Famili
2118 Hawkinsindria Patologia amilia(s)
39C
458758 Hemangioendotelioma composto Patologia aso(s)
32C
458763 Hemangioendotelioma retiforme Patologia aso(s)
70 Caso(s,
2123 Hemangiomatose difusa neonatal Patologia (s)
199241 Hemangiomatose pulmonar capilar Patologia 100 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
250 P
95719 Hemiagenesia da tiroide Patologia
1.1033 BP
93323 Hemimelia peronial isolada Patologia
1.1033 P
93323 Hemimelia peronial isolada Patologia
2.5 BP
93321 Hemimelia radial isolada Patologia
0.1 BP*
93322 Hemimelia tibial isolada Patologia
. s e n: . 0.1 pP*
93322 Hemimelia tibial isolada Patologia
209973 Hemiplegia altern.anfe rjoturna benigna Patologia 12 Caso(s)
da infancia
33C
225123 Hemocromatose TFR2-relacionada Patologia asofs)
35C
446 Hemocromatose neonatal Patologia asofs)
Hemocromatose relacionada com HJV 74 Caso(s)
792 Patologi
9230 ou HAMP atologia
4.85 P
98878 Hemofilia A Patologia
.0 P*
98878 Hemofilia A Patologia 8.0
11.25 BP
98878 Hemofilia A Patologia
0.1505 /*
599480 Hemofilia A adquirida Patologia
i 2.8 pP*
169802 Hemofilia A grave Subtipo fje 8
patologia
3.0 p*
98879 Hemofilia B Patologia
1.665 BP
98879 Hemofilia B Patologia
Subtipo d 0.8 P*
169793 Hemofilia B grave ubtipo . €
patologia
Subtipo d 0.6 P*
169799 Hemofilia B ligeira ubtipo . €
patologia
Subtipo d 0.6 P*
169796 Hemofilia B moderada Hotpo ) €
patologia
10 Caso(s
280615 Hemoglobinopatia de Toms River Patologia (s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenc¢a ou subtipo de doenca e ) " )
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
. e . 2.0 P*
447 Hemoglobinuria paroxistica noturna Patologia
. . . 1.0 p*
90060 Hemorragia alveolar difusa Patologia
100008 Hemorragia cerebral com amiloidose, Subtipo de 9 Familia(s)
hereditaria, tipo islandés patologia
324718 Hemorragia cerebral hereditaria com Subtipo de 2 Familia(s)
amiloidose, tipo Flamengo patologia
324708 Hemorragia cerebral hereditaria com Subtipo de 2 Familia(s)
amiloidose, tipo lowa patologia
324713 Hemorragia cerebral hereditaria com Subtipo de 7 Familia(s)
amiloidose, tipo Italiano patologia
324703 Hemorragia cerebral hereditaria com Subtipo de 1 Familia(s)
amiloidose, tipo Piedmont patologia
90065 Hemorragia ?ub?r-acnéidea Patologia 10.0 P*
aneurismatica
0.0425 |*
99931 Hemossiderose pulmonar, idiopatica Patologia
40.0 P*
402823 Hepatite Delta Patologia
. . . 1.2 1
2137 Hepatite auto-imune Patologia
.75 I*
2137 Hepatite auto-imune Patologia 0.75
235 P
2137 Hepatite auto-imune Patologia
0.02 /*
449 Hepatoblastoma Patologia
Hepat falopati deficiénci
epa.oence alopa |a! poNr e |.C|en'C|a . 2 Caso(s)
137681 combinada da fosforilagao oxidativa, Patologia
tipo 1
46.5 BP*
2185 Hidrocefalia congénita Patologia
2182 Hidrocéfalo com estenose do aqueduto Subtipo de 1.7 BP
de Sylvius patologia
2182 Hidrocéfalo com estenose do aqueduto Subtipo de 1.7 P
de Sylvius patologia
Hidropsia fetal linfatico-relacionada 2 Familia(s)
568065 Patologi
EPHB4-relacionada atologla
Subtipo de 42.0 BP
363999 Hidropsia fetal ndo-imune ubtip )
patologia
Hidropsia fetal ndo-imune com displasia ) 10 Casof(s)
568062 Patologia
linfatica generalizada PIEZO1- 8l

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
relacionada
280628 Hiper- e hlpoplgme.n.tagao progressiva Patologia 3 Familia(s)
familiar
7 Famili
251274 Hiperaldosteronismo familiar, tipo 3 Patologia amilia(s)
927 Hlperamonle.mla devida a.def|C|enC|a de Patologia 99 Casofs)
N-acetilglutamato sintetase
Hi - ficienc 11
168588 |perandrogefn|smo por deficiéncia de Patologia Caso(s)
cortisona-reductase
Hi — Farmili
3222 ' |p¢..=.ra'1t|wdade da' Patologia 30 Familia(s)
fosforribosilpirofosfato sintetase
2
276405 Hiperbiliverdémia Patologia Casofs)
300547 Hipercalcémia da inféi.ncia autossomica Patologia 12 Caso(s)
recessiva
93372 Hipercalcémia hipocalcitrica, familiar, Subtipo de 55 P
tipo 1 patologia
13 Ci
542657 Hipercloridrose isolada Patologia asofs)
2
238475 Hipercolanemia familiar Patologia 3 Casols)
391665 Hipercolestero.lern'ia familiar Patologia 0.3194 P
homozigética
209902 Hipercolesterolemia po.r defl-aenaa da Patologia 24 Casof(s)
colesterol 7alfa-hidroxilase
150 Ci
3197 Hiperecplexia hereditaria Patologia asofs)
Hiperfenilalaninemia por deficiéncia de . 6 Caso(s)
508523 Patol
DNAIC12 atologla
Hiperfenilalani i deficiéncia d 02r°p
238583 iperfenila anm.emla.por c.e iciéncia de Patologia
tetrahidrobiopterina
. . . . 8 Caso(s)
438274 Hiperglucagonemia GCGR-relacionada Patologia
343 Hiperimunoglobulinemia D com febre Subtipo de 200 Caso(s)
recorrente patologia
263458 HiperinsulinisnTcT hipoglicémico devido a Patologia 10 Caso(s)
défice de INSR
324575 Hiperinsulinismo por deficiencia de Patologia 2 Caso(s)
HNF1A
276556 Hiperinsulinismo por deficiéncia de Patologia 2 Caso(s)
ucpP2
Hiperlaxidao cutanea por deficiéncia de 11 Casofs
91135 iperiaxiddo cutdnea por deficiend! Patologia (s)
fatores de coagulagao dependentes de

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

vitamina K

Nivel de
classificagao

Prevaléncia/
incidéncia
G ELE]
(/100,000)

Numero de casos ou
familias publicados

Hiperostose calvaria, ligada ao

1 Familia(s)

deficiéncia de citocromo P450

391327 Patologia
cromossoma X
2204 Hiperostose cortical displasica, tipo Subtipo de 2 Casofs)
Kozlowski-Tsuruta patologia
35 Casofs,
3416 Hiperostose cortical generalizada Patologia (s)
13 Caso(s
443098 Hiperostose craniana interna Patologia (s)
Hiperostose vertebral anquilosante com 8 Caso(s,
2206 P ] 9 Patologia (s)
tilose
Subtipo de 10 Casofs
93599 Hiperoxaltria primaria tipo 2 ubtip ) (s)
patologia
Subtipo de 50 Casofs
93600 Hiperoxaldria tipo ndo 1 e ndo 2 P ) (s)
patologia
100 Familia(s,
99879 Hiperparatiroidismo isolado familiar Patologia (s)
617916 Hiperplasia difu’sa .idiopética das células Patologia 100 Caso(s)
neuroenddcrinas pulmonares
Hiperplasia supra-renal congénita ) 7.0 P*
90794 Patologia
classica por deficiéncia de 21-hidroxilase &
Hiperplasia supra-renal congénita ) 7.0 BP
90794 Patologia
classica por deficiéncia de 21-hidroxilase 8l
Hiperplasia supra-renal congénita .
Subt d 7.5 BP*
315306 classica por deficiéncia de 21- uat;:’: iae
hidroxilase, com perda de sais P B
Hiperplasia supra-renal congénita .
Subt d 7.5 p*
315306 classica por deficiéncia de 21- uatc:f: iae
hidroxilase, com perda de sais P &
Hiperplasia supra-renal congénita .
Subtipo de 2.5 p*
315311 classica por deficiéncia de 21- ubtip .
. . - . patologia
hidroxilase, forma virilizante simples
Hiperplasia supra-renal congénita por . 0.75 BP*
90795 Patol
deficiéncia de 11-beta-hidroxilase atologla
Hiperplasia supra-renal congénita por . 0.47 P*
90795 Patol
deficiéncia de 11-beta-hidroxilase atologla
Hiperplasia supra-renal congénita por . 0.1 p*
90793 Patol
deficiéncia de 17-alfa-hidroxilase atologla
Hiperplasia supra-renal congénita por 68 Caso(s)
90791 deficiéncia de 3-beta-hidroxi-esterdide Patologia
desidrogenase
Hiperplasia supra-renal congénita por 0.75 BP*
95699 iperprasia sup gentta p Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
oxidorreductase
. S . - . 0.97 pP*
444490 Hiperquilomicronemia familiar Patologia
30.0 P*
33208 Hipersdnia idiopatica Patologia
- = - - *
275777 Hipertensao art.er’la.l pulmonar Subtipo f:le 0.08 P
hereditaria patologia
- = - - ”
275766 Hlpertensajo.artfer.lal pulmonar Subtipo fie 11 P
idiopatica patologia
Hi a ial pul 1.0 P*
422 |pe'rt.ens’ac:'o arteria pu r'nonar Patologia 0
idiopatica/hereditaria
. I . S . 14.0 P*
238624 Hipertensao intracraniana idiopatica Patologia
20561 Hipertensao pulm?nzj\r tromboembdlica Patologia 4.2 |*
crénica
424 Hipertiroidismo familiar por mutagdo no Patologia 28 Familia(s)
recetor da TSH
597939 Hipe'rtiroxinémi:a\ ?utiroide Patologia 23 Casofs)
disprealbuminémica
20 Casofs
3387 Hipertricose cervical anterior isolada Patologia (s)
28 Caso(s
2220 Hipertricose cubital Patologia (s)
1023 Hipertricose generalizada congénita, Subtipo de 40 Caso(s)
tipo Ambras patologia
60 Caso(s,
2221 Hipertricose lanuginosa adquirida Patologia (s)
100 C
2222 Hipertricose lanuginosa congénita Patologia asofs)
Hipertrigliceridemia e esteatose 11 Casofs
300293 ipertrigiicericemt ~ato Patologia (s)
hepatica da infancia transitérias
12 C
2224 Hipertriptofanemia Patologia aso(s)
Hipertrofia muscular @ hepatomegilia - 2 Caso(s,
324416 ipertrofia muscular 1 hep gl Patologia (s)
polihidramnio
3.0303 BP
429 Hipocondroplasia Patologia
3.0303 P
429 Hipocondroplasia Patologia
12.8074 I*
641350 Hipofisite induzida por imunoterapia Patologia
Hipofosfatemia dominante com 12 Casofs
244305 ipotostatem ! Patologia (s)
nefrolitiase ou osteoporose

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
1.66 P*
89936 Hipofosfatemia ligada ao X Patologia
214 P
89936 Hipofosfatemia ligada ao X Patologia
. - . 45 |
89936 Hipofosfatemia ligada ao X Patologia
Hipoglicemia hipoinsulinémica e 5 Casof(s,
293964 pogiicemia hipol Patologia (s)
hemihipertrofia corporal
Hipomagnesemia isolada autossémica 21 Casofs
199326 pomagt , Patologia (s)
dominante, tipo Glaudemans
30924 Hipomagnefemia por ma: ?bsorgﬁo Patologia 100 Caso(s)
seletiva de magnésio
34528 Hipomagn.esemia prim:jiria aut.cl)s:sémica Patologia 28 Casofs)
dominante com hipocalciuria
306516 Hi.pomagr}tles.emia primériz.a com Patologia 200 Casofs)
hipercalciuria e nefrocalcinose
Hipomagnesemia primaria com
. P g . P . Subtipo de 72 Casofs)
2196 hipercalciuria e nefrocalcinose com .
. patologia
envolvimento ocular grave
Hipomagnesemia primaria com .
Subtipo de 110 Caso(s,
31043 hipercalcitria e nefrocalcinose sem ubtip ) (s)
) patologia
envolvimento ocular grave
Hi 2mia brimaria EGE-
|po.magnesem|a prlmar|a~ . 11 Casols)
620368 relacionada com perturbagio do Patologia
desenvolvimento intelectual
139441 Hip?mit.elinizagﬁ.o com atrofia dos Patologia 19 Caso(s)
ganglios basais e do cerebelo
Hipomielinizagao com envolvimento do
ipomielinizag volvi : . 13 Caso(s)
363412 tronco cerebral e da medula espinhal e Patologia
espasticidade das pernas
599376 HipoTnifeIinizagﬁo de estruturas Patologia 20 Casofs)
mielizadas precocemente
10 Familia(s
2238 Hipoparatiroidismo familiar isolado Patologia (s)
2939 Hipoparatiroidismo isolado familiar por Subtipo de 2 Familia(s)
agenesia da glandula paratiroide patologia
Hipoparatiroidismo por secrecao 24.75 p*
140286 'poparatiroldismo p §a0 Patologia
reduzida da paratormona, secundaria
Hipopigmentagao linear e assimetria
'PopIg gao0 e asst ' . 7 Caso(s)
589608 facial com anomalias acrais, oculares e Patologia
cerebrais
. . - . 35 P
95720 Hipoplasia da tiroide Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
300 C
2092 Hipoplasia dérmica focal Patologia asofs)
25C
637061 Hipoplasia isolada do nervo éptico Patologia asofs)
40 Famili
2254 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 1 Patologia amilia(s)
23 Casofs
411493 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 10 Patologia (s)
13 Caso(s
611247 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 11 Patologia (s)
4C
611256 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 12 Patologia aso(s)
3 C
613267 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 13 Patologia asofs)
18 C
613274 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 14 Patologia asofs)
81 Famili
2524 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 2 Patologia amilias)
3 Famili
97249 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 3 Patologia amilia(s)
10 Famili
166063 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 4 Patologia amilia(s)
1
166073 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 6 Patologia 0 Casofs)
4C
284339 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 7 Patologia asofs)
6 C
324569 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 8 Patologia asofs)
14 C
369920 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 9 Patologia asofs)
98606 Hipoplasia sindro.mética do bordo Patologia 2 Familia(s)
orbital
Hipoplasi - | énita ligad 8.0 P
95702 ipoplasia supra-renal congénita ligada Patologia
aoX
95702 Hipoplasia supra-renal congénita ligada Patologia 8.0 BP
aoX
Hipoplasi - | famili
|poP a.5|a supra-rena am.l |‘ar com . 3 Caso(s)
95700 auséncia de hormona luteinizante Patologia
hipofisaria
Hipoqueratose palmo-plantar 17 Casofs
69744 ipoqueratose pa'mo-p Patologia (s)
circunscrita
19.25 BP*
95706 Hipospadias, formas graves Patologia

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
50 Casofs,
29822 Hipotermia periddica espontanea Patologia (s)
Hipotiroidismo central congénit
P . . ’g.enl © c.om . 27 Casofs)
329235 aumento testicular de inicio tardio Patologia
ligado ao X
Hipotiroidismo congénito devido a
assagem através da placenta de 1.0 p*
95715 P . & .p' . Patologia
anticorpos maternos inibidores da
ligagdao a TSH
238523 Hipotonia at.l'pi.ca'-.sindrome de Patologia 2 Caso(s)
cistinuria
137908 Hipotonia. com acid-emi.a lactica e Patologia 4 Caso(s)
hiperamoniemia
1573 Hipotricose com d.egent.erescéncia Patologia 50 Casofs)
macular juvenil
Hi i h itari icul 4
217407 |potr|coseA ereditaria com vesiculas Patologia Caso(s)
cutaneas recorrentes
38 Casofs
55654 Hipotricose simples Patologia (s)
Hipotricose- 3 2
2966 |p<?tr|cose .perturbagao. do Patologia Caso(s)
desenvolvimento intelectual, tipo Lopes
60 Ci
158029 Histiocitose azul-marinho Patologia asofs)
TN . . 1.5 p*
389 Histiocitose de células de Langerhans Patologia
158025 Histiocitose progr.e:::s.iva mucinosa Patologia 18 Caso(s)
hereditaria
Histiocitose sinusal com linfadenopatia 1000 Casofs,
158014 Istiocitose sinusal com i patl Patologia (s)
macica
A . 13.4 BP*
2162 Holoprosencefalia Patologia
Homocistinuria devida a deficiéncia de . 0.3 BP
394 . L. . Patologia
cistationina beta-sintetase
Homocistinuria devida a deficiéncia de . 1.65 P*
394 . L. . Patologia
cistationina beta-sintetase
622 Homocistin.l'xria s,erri aciduria Patologia 73 Caso(s)
metilmaldnica
30.0 BP
2140 Hérnia diafragmatica congénita Patologia
. . L. . 21.2 BP*
2140 Hérnia diafragmatica congénita Patologia
Hérnia diafragmatica onfalocele- 7 Caso(s,
496693 a dlatragmati Patologia (s)

anomalias cardiovasculares - sindrome

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
do defeito do raio radial
200 C
457 Ictiose Harlequim Patologia asofs)
20C
100976 Ictiose em fato de banho Patologia asofs)
7 Famili
281139 Ictiose epidermolitica anular Patologia amilia(s)
20 Casofs
455 Ictiose epidermolitica superficial Patologia (s)
10 Caso(s
79503 Ictiose hystrix tipo Curth-Macklin Patologia (s)
. . . . 15.0 /*
461 Ictiose ligada ao X recessiva Patologia
16.6 P*
461 Ictiose ligada ao X recessiva Patologia
281090 Ictiose ligada ao X sindromatica Patologia 1.3 p*
recessiva
*
42062 Iminoglicindria Patologia 6.67 BP
. P*
42062 Iminoglicindria Patologia 6.68
Imunideficiéncia combinada por . 18 Caso(s)
238505 Patol
deficiéncia de CD27 atologla
4
306550 Imunodeficiéncia FADD-relacionada Patologia Casofs)
200418 Imunodeficiéncia colm anomalia do fator Patologia 35 Familia(s)
221139 Imunoc-ieficié-ncia combinadalc?m Patologia 2 Caso(s)
anomalias facio-oculo-esqueléticas
317428 Imunodeficiéncia combinada devido a Subtipo de 6 Casofs)
deficiéncia de ORAI1 patologia
Imunodeficiéncia combinada devido a 7 Caso(s)
314689 Patologi
deficiéncia de STK4 atologla
Imunodeficiéncia combinada grave -
. . . . 5 Casofs)
169079 microcefalia - atraso de crescimento - Patologia
sensibilidade as radia¢Ges ionizantes
169157 Imunodeficiéncia-forr-ibinada grave T-B+ Patologia 3 Caso(s)
por deficiéncia de CD45
169154 Imunodeficiéncia combinada grave T-B+ Patologia 0.15 BP
por deficiéncia de IL-7R-alfa &
Imunodeficiéncia combinada grave por 3 Caso(s,
504523 unodeticiencia combinada grave p Patologia (s)
deficiéncia LAT
317425 Imunodeficiéncia combinada grave por Patologia 2 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de

classificagao

Prevaléncia/
incidéncia
estimada

Numero de casos ou
familias publicados

(/100,000)

deficiéncia de ADN-PKcs
Imunodeficiéncia combinada grave por ) 3 Caso(s)
357237 deficiéncia de CARD11 Patologia
Imunodeficiéncia combinada grave por ) 9 Caso(s)
228003 deficiéncia de CORO1A Patologia
Imunodeficiéncia combinada grave por . 12 Caso(s)
42057 Patol
0573 deficiéncia de CTPS1 atologia
Imunodeficiéncia combinada grave por . 9 Caso(s)
1 Patol
69095 deficiéncia de FOXN1 atologia
Imunodeficiéncia combinada grave por . 4 Caso(s)
280142 Patol
80 deficiéncia de LCK atologia
. - -
277 Imur.\?flef{C|enC|a coml:.)mada gra\.le por Patologia 0.3 BP
deficiéncia de adenosina desaminase
— - "
277 Imurf(fi:lefl.aenua comt.)mada gra\.le por Patologia 0.2 P
deficiéncia de adenosina desaminase
Imunodeficiéncia combinada grave por ) 9 Caso(s)
397787 défice de IKK2 Patologia
Imunodeficiéncia combinada por . 10 Caso(s)
169090 Patol
anomalia do canal CRAC atologla
Imunodeficiéncia combinada por . 21 Casofs)
42301 Patol
54230 deficiéncia CARMIL2 atologla
Imunodeficiéncia combinada por . 6 Caso(s)
Patol
538958 deficiéncia de CD70 atologia
Imunodeficiéncia combinada por . 5 Casofs)
447731 deficiéncia de DOCK2 Patologia
Imunodeficiéncia combinada por . 11 Caso(s)
217390 deficiéncia de DOCKS8 Patologia
Imunodeficiéncia combinada por . 5 Caso(s)
505227 deficiéncia de GINS1 Patologia
Imunodeficiéncia combinada por ) 6 Casofs)
732 Patol
357329 deficiéncia de IL21R atologia
Imunodeficiéncia combinada por ) 13 Casof(s)
Patol
538963 deficiéncia de ITK atologia
504530 Imunodt.efitiiérTcia combin‘ada por Patologia 7 Caso(s)
deficiéncia de Moesina
431149 Imunodefi.cifnci-a combinada por Patologia 1 Casofs)
deficiéncia de OX40
476113 Imunodefi'ci-(ﬁ:nci'a combinada por Patologia 2 Familia(s)
deficiéncia de TFRC
Imunodeficiéncia combinada por 9 Caso(s)
231154 Patologi
deficiéncia parcial do RAG1 atologla
Imunodeficiéncia combinada por défice ) 23 Casof(s)
1
445018 de LRBA Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
Imunodeficiéncia combinada por défice ) 3 Caso(s)
397964 Patol
de MALT1 atologla
Imunodeficiéncia combinada por ) 5 Caso(s)
596759 Patol
haploinsuficiéncia RELA atologla
324294 Imu.nodeficit'"encia fie célula's T com Patologia 2 Caso(s)
epidermodisplasia verruciforme
Imunodeficiéncia grave combinada por 1.0 p*
331206 Patologia
défice completo de RAG1/2 &
619953 Imun?def'iciéncia Ii’n'foproli'f'erativa Patologia 7 Caso(s)
hiperinflamatdria familiar
| ficiénci li
619941 m.unodﬂe iciéncia -por anoma |a’s.da Patologia 3 Caso(s)
migracdo e fagocitose neutrofilica
169100 Imunodeficiéncia por deficiéncia de Patologia 2 Caso(s)
CD25
Imunodeficiéncia por deficiéncia de
49 C
70592 cinase 4 associada ao recetor da Patologia asofs)
interleucina-1
Imunodeficiéncia por défice da . 30 Casofs)
34592 Patologia
expressao de MHC classe 1 8!
1 Casofs,
331187 Imunodeficiéncia por défice de MASP-2 Patologia (s)
1
331190 Imunodeficiéncia por défice de ficolin3 Patologia Casofs)
572 Imunodeficiéncia por expressao Patologia 179 Caso(s)
deficiente de HLA classe 2 &
Imunodeficiéncia primaria autossomica
. . . .. . 3 Caso(s)
437552 recessiva com defeito de citotoxicidade Patologia
espontanea das células natural killer
Imunodeficiéncia primaria com
L . . L . 4 Caso(s)
75391 deficiéncia de células NK e insuficiéncia Patologia
supra-renal
Imunodeficiéncia primaria devido a 1 Caso(s)
431166 Patologi
défice de STAT2 atologla
238621 Incontinéncia fecal relacionaf:l? com Patologia 3.0 P*
anastomose anal da bolsa iliaca
1.2 BP*
464 Incontinéncia pigmentar Patologia
7 Caso(s,
324632 Infecgao por virus Hendra Patologia (s)
Infec¢Oes recorrentes - sindrome
i . . . 18 Caso(s)
251523 inflamatorio por deficiéncia no Patologia
metabolismo do zinco
404466 Infertilidade feminina por anomalias da Patologia 4 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
zona pelicida
488161 Infertilidadtle’f(?minina !)c?r paragem Patologia 16 Caso(s)
meidtica do odcito
- . L . 0.05 P*
633124 Infe¢do invasiva por Scopulariopsis Patologia
= - - *
91127 Infe;ao'por adenovirus erT\ pacientes Patologia 180 P
imunocomprometidos
Infegdo por citomegalovirus (CMV) em 26,5 p*
137698 doentes de risco com imunidade celular Patologia ’
diminuida
Infecd | i i do- .0 P*
411703 nfeg¢do pulmonar micobacteriana ndo Patologia 6.0
tuberculose
Infe¢Ges bacterianas piogénicas por ) 24 Casofs)
183713 Patol
deficiéncia de MyD88 e
217080 InfegGes pulm(?nares ft]ngica.s em Patologia 22.0 P*
doentes considerados em risco
50.0 BP*
63259 Iniencefalia Patologia
99429 Insensibilidade aos androgénios, Patologia 3.0 I*
completa
I ibilidad drogénios, 083 P
99429 nsensibilidade aos androgénios Patologia
completa
Insensibilidade congénita a dor com
~ . . 3 Caso(s)
453510 perturbacao do desenvolvimento Patologia
intelectual grave
88642 Insensi.bilidade co.ngénita a fi?r- Patologia 20 Casofs)
anosmia-artropatia neuropatica
Insensibilidade congénita a dor-
. . - ~ . 2 Caso(s)
217399 hiperhidrose-auséncia de enervagao Patologia
cutanea sensorial
Insuficiéncia cardiopulmonar grave
arelenct |.pu 'g ~v . 3 Casofs)
466784 neonatal por defeito da metilagdo Patologia
mitocondrial
20.0 P*
90062 Insuficiéncia hepatica aguda Patologia
Insuficiéncia hepati da da infanci
nsu |C|enC|.a epa ,|ca aguda da |n’ ancia . 32 Caso(s)
217371 por defeito na sintese de proteinas Patologia
codificadas pelo ADNmt
Insuficiéncia pancreatica - anemia - 5 Caso(s,
199337 uficiencia p : ! Patologia (s)
hiperostose
330 P
439167 Insuficiéncia placentar Patologia
97279 Insulinoma Patologia 0.25 /

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
27 C
466 Insonia familiar fatal Patologia asofs)
27 C
586130 Insénia fatal esporadica Patologia asofs)
0.3 BP*
2299 Interrupgao do arco adrtico Patologia
. 03 P
90647 Intervalo QT longo - surdez Patologia
20.0 P*
35122 Intolerancia aos dissacarideos Patologia
A i x - . 5.0 P*
469 Intolerancia a frutose hereditaria Patologia
P . 2.3 P*
330015 Intoxicagao por chumbo Patologia
I - . 0.1 p*
31824 Intoxicagdo por colquicina Patologia
Subtipo d 70 C
2028 Juvenile hyaline fibromatosis ubtPo ) € asofs)
patologia
2700 Ci
454745 Kuru Patologia aso(s)
280365 Laminop’ati:';\ Iipodi:stréfic'a grave Patologia 7 Caso(s)
autossémica semi-dominante
4
46059 Latosterolose Patologia Casofs)
26 C
52994 Leiomioma da 6rbita Patologia aso(s)
Leiomiomatose hereditaria e cancro das . 200 Casofs)
523 J . Patologia
células renais
150 Caso(s
71274 Leiomiomatose peritoneal disseminada Patologia (s)
. . . 0.1 pP*
507 Leishmaniose Patologia
25.0 /
507 Leishmaniose Patologia
371
548 Lepra Patologia
. . 0.12 /*
509 Leptospirose Patologia
Lesdo cerebral traumatica moderada a . 37.8 P*
90056 Patologia
grave
~ . 25.0 /*
178320 Lesdao pulmonar aguda Patologia

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
= o . . 32.0 P*
90058 Lesdo traumatica da medula espinhal Patologia
Lesbes da cornea, com deficiéncia
171673 as’sociada. a células estar'niniais da Patologia 20.0 P*
cornea (limbo), por queimaduras
oculares
Lesdes do calvario em forma de donut - 20 Casofs
85192 . ) Patologia (s)
fragilidade dssea
. . . 0.29 |*
58017 Leucemia de células cabeludas Patologia
. . . 3.12
58017 Leucemia de células cabeludas Patologia
- - - . . 48.0 P*
67038 Leucemia linfocitica cronica de células B Patologia
86872 Leucemia Iinfocit’ica granular grande de Patologia 04 I*
células T
. R . 0.02 1*
518 Leucemia megacarioblastica aguda Patologia
98834 Leucemia mielobléstifa, aguda, com Patologia 0.02 /*
maturacgdo
L ia mieloblastica, ) .01 [*
98832 eucferma mielob ajstlca afguda Patologia 0.0
minimamente diferenciada
98833 Leucemia mielobléstifa, aguda, sem Patologia 0.01 /*
maturagdo
o - . 0.17 I*
517 Leucemia mielomonocitica aguda Patologia
. e . . 0.1 p*
86834 Leucemia mielomonocitica juvenil Patologia
. . - . 0.68 /
98823 Leucemia mielomonocitica, cronica Patologia
Leucemia mieléide aguda com 40 |
585867 Patologia
t(9;22)(q34.1;q11.2) &l
PN .- . 1.25 *
521 Leucemia mieldide crénica Patologia
PN .- . 5.63
521 Leucemia mieldide crénica Patologia
R - . 6.0 P*
521 Leucemia mieldide crénica Patologia
. - . 0.13 /*
514 Leucemia monoblastica aguda Patologia
86875 Leucemia ou linfoma das células T do Patologia 3.0 P*
adulto
454714 Leucemia por plasmdcitos Patologia 0.04 /*

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
. . . . . 0.05 /*
86852 Leucemia prolinfocitica de células B Patologia
. . e . 0.11 /*
520 Leucemia promielocitica aguda Patologia
99027 Leucodistrofi? a’u'tossémica dominante Patologia 20 Familia(s)
de inicio no adulto
Subtipo de 4 Casofs
77295 Leucodistrofia com oligodontia P . (s)
patologia
Leucodistrofia hipomelizante
13 Caso(s
466934 autossémica recessiva VPS11- Patologia (s)
relacionada
Leucodistrofia hipomielinizante
L. . . 6 Caso(s)
495844 autossomica recessiva C110RF73- Patologia
relacionada
Leucodistrofia hipomielinizante
25 Casofs
527497 autossémica recessiva NKX6-2- Patologia (s)
relacionada
Leucodistrofia hipomielinizante 4 Casofs
438114 u ] ! ' . ‘pomietiniz ] Patologia (s)
autossOmica recessiva RARS-relacionada
L istrofia hi ielini 2
289494 eucod.lstro ia .lpomle |n.|zante corn ou Patologia 00 Caso(s)
sem oligondontia e/ou hipogonadismo
1.47 BpP*
512 Leucodistrofia metacromatica Patologia
. ) - . 0.1 p*
512 Leucodistrofia metacromatica Patologia
Leucoencefalopatia - anomalias do
14 Caso(s
314051 tronco cerebral e talamus - lactato Patologia (s)
elevado
Leucoencefalopatia calcificante de inicio 13 Casofs
556985 u patla calclficante de Inicl Patologia (s)
precoce-displasia esquelética
139447 Leucoencefalopati.a cavitante, Patologia 19 Caso(s)
progressiva
Leucoencefalopatia com ataxia
. p‘ . 6 Caso(s)
363540 cerebelosa ligeira e edema da Patologia
substancia branca
Leucoencefalopatia com calcificacdes e 50 Casofs
542310 u patla icag Patologia (s)
quistos
Leucoencefalopatia com quistos 29 Casofs
139444 euco P quistos Patologia (s)
bilaterais do lobo temporal anterior
Leucoencefalopatia de inicio na idade
! P I,. nicl . : . . 27 Casof(s)
313808 adulta com esferdides axonais e glia Patologia
pigmentada

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
2478 Leucoencefal?patia megallenfefélica Patologia 100 Caso(s)
com quistos subcorticais
85136 Leucoencefalopatia qlfl'stica sem Patologia 50 Casofs)
megalencefalia
210133 Leuco'nic.|uia total - Iesf'?es tipo acantose Patologia 11 Caso(s)
nigricans - anomalias dos pelos
Li Oi 1 Famili
2301 igamento costo’co'racmde curto Patologia amilia(s)
congénito
100 Caso(s
2414 Linfangiectasia pulmonar congénita Patologia (s)
.0135 /
538 Linfangioleiomiomatose Patologia 0.0135
0.25 pP*
538 Linfangioleiomiomatose Patologia
0.15 P
538 Linfangioleiomiomatose Patologia
560821 Linfedema de Gf)r'don primario Patologia 23 Casofs)
congénito
Linfedema primario de inicio tradio . 11 Caso(s)
569816 Patol
CELSR1-relacionado atologla
Linfocitose persistente de células B 154 Caso(s,
300324 infoctiase persistent: ! Patologia (s)
policlonais
. . 0.3 I*
52417 Linfoma MALT Patologia
4.0 p*
52417 Linfoma MALT Patologia
. - . . 2.0 P*
98841 Linfoma anaplasico de células grandes Patologia
0.01 /*
168966 Linfoma composto Patologia
. ) . 3.5 p*
52416 Linfoma das células do manto Patologia
0.17 I*
543 Linfoma de Burkitt Patologia
98844 Linfoma de Hodgkin classico, Subtipo de 0.42 |*
celularidade mista patologia
98843 Linfoma de Hodgkin classico, esclerose Subtipo de 1.28 1I*
nodular patologia
98846 Linfoma de Hodgkin classico, pobre em Subtipo de 0.04 /*
linfécitos patologia
98845 Linfoma de Hodgkin cldssico, rico em Subtipo de 0.1 /*
linfécitos patologia
86893 Linfoma de Hodgkin nodular com Patologia 0.12 /

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
predominio de linfécitos
86893 Linfoma de I-’Io.dgkin .noEiu.Iar com Patologia 0.095 /*
predominio de linfécitos
200 C
48686 Linfoma de derrame primdrio Patologia asofs)
98838 Linfoma dt.e gr?ndes'cél’u!as B do Patologia 5.0 P*
mediastino primario
. . . . 0.5 p*
86854 Linfoma esplénico da zona marginal Patologia
7.0 p*
545 Linfoma folicular Patologia 37.0
2.192 J*
545 Linfoma folicular Patologia 9
- , 7
86867 Linfoma nodal de (Eelulas B da zona Patologia i0pP
marginal
231742 Llpoderm0|de.ep|bulbar.- a;.)endlce pré- Patologia 1 Familia(s)
auricular - politelia
1979 Lipodistrofia dev.lda a deflae’ntfla de Patologia 1 Familia(s)
fatores de crecimento peptidicos
L . . - . 1.0 P*
79086 Lipodistrofia generalizada adquirida Patologia
L . . L. . 0.5 p*
528 Lipodistrofia generalizada congénita Patologia
0.6812 P
528 Lipodistrofia generalizada congénita Patologia
29085 Lipodistrofia parf:lal familiar AKT2- Patologia 1 Familia(s)
relacionada
435651 Lipodistrofia part.:lal familiar CIDEC- Patologia 1 Casofs)
relacionada
435660 Lipodistrofia pat‘cial familiar LIPE- Patologia 4 Casofs)
relacionada
280356 Lipodistrofia part.:ial familiar PLIN1- Patologia 3 Caso(s)
relacionada
79083 Lipodistrofia parc'ial familiar PPARG- Patologia 10 Casof(s)
relacionada
29084 Lipodistrofia Parcia-l familiar, tipo Patologia 20 Casofs)
Kobberling
314632 Lipofuscinose cerdide n.euronal juvenil Patologia 4 Caso(s)
ATP13A2-relacionada
77 C
2396 Lipomatose encéfalo-cranio-cutanea Patologia aso(s)
T — - -
583097 ipomatose mfnl:;itelva congénita da Patologia 59 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
. . 1.0 /*
69078 Lipossarcoma Patologia
Subtipo d 0.51 /*
99971 Lipossarcoma bem diferenciado ubtPO ) €
patologia
99970 Lipossarcoma com perda de Subtipo de 0.27 I*
diferenciagao patologia
Subtipo de 0.1 /*
99967 Lipossarcoma mixdide P )
patologia
Subtipo de 0.05 /*
99969 Lipossarcoma pleomorfico P )
patologia
100012 Lisencefalia com l.1ipoplasia cerebelosa Patologia 50 Caso(s)
tipoB
100013 Lisencefalia com I:\ipoplasia cerebelosa Patologia 2 Caso(s)
tipo C
352682 Lisencefzflia em pedra de calgada sem Patologia 6 Caso(s)
envolvimento muscular ou ocular
452 Lisencefalia ligada a'o X com anomalias Patologia 30 Familia(s)
genitais
Lisencefalia por mutagdo no gene . 15 Casof(s)
171 Patol
680 TUBA1A atologia
Li falia tipo 1 li 1.0 BP*
531 isencefalia tipo 1 por anomalias no Patologia
genellS1
.43 I*
533 Listeriose Patologia 0.43
0.337 /
533 Listeriose Patologia
10 Famili
481662 Lupus eritematoso familiar tipo Chiblain Patologia amilia(s)
90398 Liquen mixedematoso localizado com Subtipo de 10 Caso(s)
caracteristicas de diferentes subtipos patologia
Liquen mixedematoso localizado com
‘au I?( Iz_ Subtipo de 5 Casofs)
90399 gamopatia monoclonal ou sintomas )
. patologia
sistémicos
20C
86797 Liquen mixedematoso, formas atipicas Patologia aso(s)
10 C
254411 Liquen plano atréfico anular Patologia aso(s)
300 C
525 Liquen plano folicular Patologia aso(s)
, .. . 100 Caso(s)
254478 Liquen plano penfigoide Patologia
. . P . 5.14 |
536 Lupus eritematoso sistémico Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
43.7 P
536 Lupus eritematoso sistémico Patologia
300345 Lupus eritematlosc.) sistémico Patologia 7 Familia(s)
autossomico
250 C
90283 Lupus eritematoso tumido Patologia asols)
70 Casofs,
90280 Lapus pérnio Patologia (s)
2
397941 MAN1B1-CDG Patologia > Casols)
.6 P*
550 MELAS Patologia 0.6
13 C
79329 MGAT2-CDG Patologia asofs)
3 C
79330 MOGS-CDG Patologia asofs)
8 Ci
79323 MPDU1-CDG Patologia asofs)
25 Casofs
79319 MPI-CDG Patologia (s)
Macrocefalia - cutis marmorata 170 Caso(s,
60040 . ! 3 .u : L. Patologia (s)
telangiectasica congénita
. . . . 0.81 /*
33226 Macroglobulinemia de Waldenstrém Patologia
83619 Macrostomia - apéndicfes pré- Patologia 9 Caso(s)
auriculares - oftalmoplegia externa
140957 Macrotrombocito-penia autossomica Patologia 100 Caso(s)
dominante
438207 Macrotrombocitc.)penia autossomica Patologia 2 Caso(s)
recessiva grave
270448 .Mac.rc')fror:nbocitc’)penia c.om Patologia 2 Caso(s)
insuficiéncia da valvula mitral
. . . . 5 Caso(s)
97341 Maculopatia placéide persistente Patologia
2 C
2475 Madeixa branca com malformacgodes Patologia asofs)
i0pP
87503 Mal de Meleda Patologia
~ . . 251
2038 Malformacéo arterio-venosa pulmonar Patologia
137667 Malformacgao calwpilar-malformagéo Patologia 261 Caso(s)
arteriovenosa
221061 Malformagdo cavernosa cerebral Patologia 15.0 P

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
familiar
Malformacgdo cerebral - anormalidades
500150 musc.uloes’queléticas - distn.c’)\rfis:mo Patologia 33 Casofs)
facial - sindrome da deficiéncia
intelectual
Malf; a i 3 .2 BP*
2444 alformacgao das V|a§ a_ereas Patologia 8
pulmonares congénita
= . . 1.0 BP*
217 Malformacao de Dandy-Walker isolada Patologia
. . . 2.1 p*
217 Malformacgdo de Dandy-Walker isolada Patologia
2440 Malformacgao m.ﬁo fendida-pé fendido Patologia 5.4 BP*
isolada
9 Familia(s
1062 Malformacgdo neurocutanea hereditaria Patologia (s)
2 C
79107 Malformacgoes - surdez - distonia Patologia asofs)
Malformagdes corticais microcefalicas- . 28 Casofs)
468631 Patologia
baixa estatura por deficiéncia RTTN 8!
73.0 |
673 Malaria Patologia
1.2 /*
673 Malaria Patologia
3.0 P*
673 Malaria Patologia
ManifestagGes cutaneas
13 C
436274 pseudoxantoma elastico-like com Patologia aso(s)
retinite pigmentosa
30 Caso(s,
79456 Mastocitose cutanea difusa Patologia (s)
Subtipo de 40 Caso(s,
280785 Mastocitose cutanea difusa bolhosa udtip . (s)
patologia
280794 Mastocitose cutanea difusa Subtipo de 10 Caso(s)
pseudoxantomatosa patologia
5 Ci
300504 Matricoma onicocitico Patologia asofs)
0.11 /*
616 Meduloblastoma Patologia
1.0 P*
616 Meduloblastoma Patologia
Subtipo de 0.01 /*
251863 Meduloblastoma desmoplasico/nodular udtip .
patologia
93109 Megacalicose congénita Patologia 25 Casof(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
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238763 Megalocérnea - esfero’fa.quia - glaucoma Patologia 12 Caso(s)
secundario
1.25 p*
2481 Melanocitose neuro-cutanea Patologia
- . 15 1*
618 Melanoma familiar Patologia
32 Casofs
617910 Melanoma maligno da conjuntiva Patologia (s)
. . 0.26 I*
168999 Melanoma maligno da mucosa Patologia
. . 1.5
168999 Melanoma maligno da mucosa Patologia
. 0.5 I*
39044 Melanoma uveal Patologia
. 6.0
39044 Melanoma uveal Patologia
0.09 pP*
2485 Melorreostose Patologia
Melorreostose com com 5 Familia(s
1879 .. Patologia flia(s)
osteopoiquilose
3.1 p*
50251 Mesotelioma Patologia
. . 1.9 1*
50251 Mesotelioma Patologia
150 C
168816 Mesotelioma quistico peritoneal Patologia asofs)
25C
2499 Metacondromatose Patologia aso(s)
242 Caso(s,
464453 Metahemoglobina adquirida Patologia (s)
. . . . 1.7 I*
589 Miastenia gravis Patologia
. . . . 7.77 P
589 Miastenia gravis Patologia
. . . . 20.0 P*
589 Miastenia gravis Patologia
. . . . 0.53 /
589 Miastenia gravis Patologia
. . P . 0.5 I*
2584 Micose fungoide classica Patologia
Microangiopatia pontica autossémica 11 Caso(s
477749 icroanglopatia pontica au ! Patologia (s)
dominante com leucoencefalopatia

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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171703 Microcefalia - polimicrogiria - agenesia Patologia 4 Caso(s)
do corpo caloso
488168 Microcc?falia-ca.tatata-sindrom’e .de Patologia 5 Caso(s)
dermatite psoriasiforme congénita
Microcefalia-leucoencefalopatia . 18 Caso(s)
481152 Patologia
progressiva PYCR2-relacionada &
Microcérnea - megalolenticonus
. . . 8 Caso(s)
231736 posterior - vasculatura fetal persistente Patologia
- coloboma
42 C
77301 Microdelegdo 9q22.3 Patologia aso(s)
20.8 P
1646 Microdele¢do do cromossoma Y Patologia
20.0 P*
1646 Microdele¢do do cromossoma Y Patologia
1106 Microftalmia com anomalias dos Patologia 35 Familia(s)
membros
20 Casofs
178364 Microftalmia sindromatica tipo 5 Patologia (s)
1 Famili
443162 Microhidranencefalia NDE1- relacionada Patologia amilia(s)
13.0 BP*
83463 Microtia Patologia 3.0
15.5 BP
83463 Microtia Patologia
139450 Microtia - col-oborria ocular - ducto Patologia 1 Familia(s)
nasolacrimal imperfurado
. N . 2 Caso(s)
289522 Microtriplicagao 11q24.1 Patologia
Subtipo de 0.25 /*
139423 Mielite transversa aguda idiopatica udtip .
patologia
. . 4,72 |
139417 Mielite transversa, aguda Patologia
. s . 1.0 /*
824 Mielofibrose com metaplasia mieldide Patologia
s e s . 3.0 P*
824 Mielofibrose com metaplasia mieldide Patologia
. _— . 6.0 /
29073 Mieloma muiltiplo Patologia
. . . 24 I*
29073 Mieloma muiltiplo Patologia
. . . 11.9 p*
29073 Mieloma muiltiplo Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
12 Caso(s
141148 Mio-hiperplasia hemifacial Patologia (s)
91130 Miocardiopatia - hi.potonia - acidose Patologia 2 Caso(s)
lactica
. . N . - . 291 |*
154 Miocardiopatia dilatada isolada familiar Patologia
. . N . - . 17.5 p*
154 Miocardiopatia dilatada isolada familiar Patologia
Mi di ti d ditiva ADN 2 Famili
1349 |ocar'|opa ia ? perda 'au itiva Patologia amilia(s)
mitocondrial-relacionadas
Mi diopatia hipertrofi
|o¢-:ar |opa- ia ||-aer réfica coﬂm . 3 Caso(s)
324525 anomalias renais devido a mutagao de Patologia
ADN mitocondrial
439854 Miocardio;.)atia hipertréfica congénita Patologia 10 Caso(s)
por glicogenose, forma fatal
100 C
137675 Miocardiopatia histiocitéide Patologia aso(s)
30.0 BP
563 Miocardiopatia peri-parto Patologia
Miocardiopatia hipertréfica
. I . ‘opati .|p ,I. . 8 Caso(s)
314637 mitocondrial com acidose lactica por Patologia
défice de MTO1
11 C
319189 Mioclonia cortical, forma familiar Patologia asofs)
10 C
139426 Mioclonia perioral com auséncias Patologia aso(s)
0.67 BP*
2591 Miofibromatose da infancia Patologia
2 Familia(s
99846 Mioglobindria autossémica dominante Patologia flia(s)
. . . . 0.2 p*
596 Miopatia centronuclear ligada ao X Patologia
97240 Miopatia com corpos com padrdo de Patologia 10 Caso(s)
zebra
Miopatia com corpos de inclusao - -
26 Famil
52430 doencga de Paget - deméncia fronto- Patologia amilia(s)
temporal
Miopatia com corpos em forma de 20 Casofs
97232 lopatia "pos e Patologia (s)
impressao digital
4 Familia(s
97239 Miopatia com corpos redutores Patologia (s)
Miopatia com oftalmoplegia externa 22 Casofs
363677 ‘opatia ¢ noplegla ext Patologia (s)
autossomica recessiva com inicio na

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
infancia
324581 Miopatia congérjita benigna do Patologia 4 Caso(s)
Samaritano
424107 Miopatia congé[!ita. com i.nl’cio Patologia 2 Casofs)
semelhante a miastenia
319160 Mi?patia congénita com’ n'l.’xcleos Patologia 5 Caso(s)
internos e centros atipicos
. . L. . . 2 Caso(s)
199329 Miopatia congénita, tipo Paradas Patologia
21 Casofs,
171881 Miopatia de Cap Patologia (s)
. . - . 11 Caso(s)
397937 Miopatia de corpos poliglicose Patologia
15 Caso(s
456369 Miopatia de corpos poliglicose, tipo 2 Patologia (s)
399058 Miopa?ia d.e inicio t:e\rdio alfa-B Patologia 17 Caso(s)
cristalina-relacionada
482601 I\'lliopati.a dista.l associad.a E? Patologia 19 Caso(s)
adenilosuccinato sintetase similar 1
63273 Miopatia dista! com envo~lviment.o da Patologia 16 Caso(s)
perna posterior e da mdo anterior
399103 Mio!)atia distal com inic’io precoc.e, Patologia 13 Caso(s)
relacionada com a proteina nebulina
4
178400 Miopatia distal com inicio tibial anterior Patologia Casofs)
399081 Miopatia distal de i'nl'cio precoce KLHL9- Patologia 10 Caso(s)
relacionada
98912 Miopatia distal de inicio. tardio, tipo Patologia 11 Caso(s)
Markesbery-Griggs
Miopatia distal dos membros superiores 7 Caso(s,
399086 ‘opatia distal dos membros superl Patologia (s)
tipo Finlandés
Miopatia distal por mutagao VCP com 9 Caso(s,
329478 lopati I L. P utag Patologia (s)
inicio no adulto
. . . . i0pP
602 Miopatia distal tipo Nonaka Patologia
7 C
488650 Miopatia distal, tipo Tateyama Patologia asofs)
447977 Miopatia e.scapulohume-ral peroneal Patologia 33 Casofs)
distal progressiva
431272 Miopatia escapuloperoneal, ligada ao Patologia 22 Casofs)
cromossoma X
Miopatia hereditaria com acidose latica ) 19 Casof(s)
43115 Patologia
devida a deficiéncia de ISCU 8

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
178464 Miopatia hert?dita:ri.a com insuficiéncia Patologia 10 Familia(s)
respiratéria precoce
324381 Miopatia hferedit:"!\rica. com corpos de Patologia 17 Caso(s)
inclusao, tipo 4
210163 Miopatia letal congénita, tipo Compton- Patologia 4 Caso(s)
North
178461 Miopatia Iigada ao X com a?trofia dos Patologia 7 Familia(s)
musculos posturais
Miopatia ligad X tofagi 18 Famili
25980 iopatia ligada ao ' com autofagia Patologia amilia(s)
excessiva
Mi ia miofibrilar hi Gnica fatal, 11
280553 iopatia miofibrilar hiperténica fata Patologia Caso(s)
do latente
. P . . 1.0 P*
606 Miopatia miotdnica proximal Patologia
457050 Miopatia rlnitocondri:i\I c.om into.leréncia Patologia 15 Caso(s)
ao exercicio autossémica dominante
2508 Miopatia r.nitocon’dri'al e anemia Patologia 7 Caso(s)
sideroblastica
300 Casofs
206569 Miopatia necrotizante imunomediada Patologia (s)
Miopatia por sobrecarga das proteinas . 4 Caso(s)
88635 Patologia
calsequestrina e SERCA1 8!
Mi i imal lecga 4
521305 iopatia ;.)romma .com deplecgdo Patologia Caso(s)
mitocondrial focal
401768 Miopatia prO)-(ima! co.m sinais Patologia 15 Caso(s)
extrapiramidais
84132 Miorfatia rflacif)nada com a desmina Patologia 5 Caso(s)
com inclusdes tipo corpos de Mallory
- . ~ . 0.5 p*
611 Miosite de corpos de inclusdo Patologia
115 Caso(s
48918 Miosite focal Patologia (s)
17 Famili
615 Mixoma auricular familiar Patologia amilia(s)
. . . 1.0 BP
16 Monocromatismo de cones azuis Patologia
. . . i0pP
16 Monocromatismo de cones azuis Patologia
2.0 BP*
1598 Monossomia 18p Patologia
. . 2.5 BP
1600 Monossomia 18q Patologia
96147 Monossomia distal 9q34 Subtipo de 86 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
patologia
238722 Movimentos em fefpelho congénitos Patologia 75 Casofs)
familiares
0.34 BP*
576 Mucolipidose tipo Il Patologia
0.985 /*
577 Mucolipidose tipo Il Patologia
29.55 p*
577 Mucolipidose tipo Il Patologia
Subtipo de 13.0 P
423461 Mucolipidose tipo lll alfa/beta P )
patologia
0.01 P*
584 Mucopolisacaridose tipo 7 Patologia
1.0 BP*
579 Mucopolissacaridose tipo 1 Patologia
0.82 BP
579 Mucopolissacaridose tipo 1 Patologia
. . . . 0.5 P*
579 Mucopolissacaridose tipo 1 Patologia
0.7 BP*
580 Mucopolissacaridose tipo 2 Patologia
0.68 BP
580 Mucopolissacaridose tipo 2 Patologia
. . . . 0.2 p*
580 Mucopolissacaridose tipo 2 Patologia
Subtipo d 0.4 BP*
217085 Mucopolissacaridose tipo 2A untipo . €
patologia
0.87 BP*
581 Mucopolissacaridose tipo 3 Patologia
. . . . 0.3 p*
581 Mucopolissacaridose tipo 3 Patologia
. . . . 0.45 BP*
582 Mucopolissacaridose tipo 4 Patologia
. . . . 0.07 BP
582 Mucopolissacaridose tipo 4 Patologia
27.6 P*
582 Mucopolissacaridose tipo 4 Patologia
Subtipo d 15.0 P*
309297 Mucopolissacaridose tipo 4A ubtipo . €
patologia
0.16 BP*
583 Mucopolissacaridose tipo 6 Patologia
0.16 P*
583 Mucopolissacaridose tipo 6 Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doencas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Numero 1
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf

102


http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
30 Ci
90045 Ma absorgdo de folato hereditaria Patologia asofs)
150 Ci
2576 Nanismo de Mulibrey Patologia asofs)
27 Ci
2623 Nanismo geleofisico Patologia asofs)
Nani hi oti Lenz- 1
2658 anismo |per'ostot|.co de Lenz Patologia 0 Caso(s)
Majewski
Nani i fali teodisplasi 53 Ci
2636 anismo m.lcroce: a |'co osteodisplasico Patologia aso(s)
primordial tipos I e lll
2617 Nanismo microcefalico primordial, tipo Patologia 3 Caso(s)
Montreal
2643 Nanismo microcefé.lico primordial, tipo Patologia 2 Caso(s)
Toriello
5 C
2714 Nanismo oculo-palato-cerebral Patologia asofs)
7 C
2645 Nanismo osteoglofénico Patologia asofs)
Nanismo primordial microcefalico por . 10 Casof(s)
329228 Patol
deficiéncia de ZNF335 atologla
319675 Nanismo primordial microcefalico, tipo Patologia 2 Caso(s)
Dauber
Nani - ol oolasi 1
2637 anismo ermordlla.i osFeodlsp asico Patologia 50 Caso(s)
microcefalico tipo 2
30.0 P*
2073 Narcolepsia tipo 1 Patologia
32 Ci
141096 Narina supranumeraria Patologia aso(s)
12 Famili
401996 Nefrite intersticial cariomegalica Patologia amilia(s)
0.14 J*
654 Nefroblastoma Patologia
10.0 BP*
654 Nefroblastoma Patologia
3.65
654 Nefroblastoma Patologia
88650 Nefropatia progre‘ssiva corn hipertensao Patologia 14 Caso(s)
autossémica dominante
86870 Neoplasia dc? c,tjelulas dlen.drl'ticas Patologia 12.0 P*
plasmocitoides blasticas
Neoplasia mielodisplasica com excesso 0.15 /*
86839 plasia mielod splasi X Patologia
de blastos
137583 Neoplasia vulvar intraepitelial Patologia 20.0 P*

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao G ELE] familias publicados
(/100,000)
. P - . . 3.3 P*
652 Neoplasias enddcrinas miiltiplas tipo 1 Patologia
. P - . . 2.9 P*
653 Neoplasias enddcrinas miiltiplas tipo 2 Patologia
49 Caso(s,
255229 Neuro-hepatopatia de Navajo Patologia (s)
11.0 P*
635 Neuroblastoma Patologia
1.26 |/
635 Neuroblastoma Patologia
.8 BP*
635 Neuroblastoma Patologia >8
500 C
73256 Neurocitoma central Patologia asofs)
157850 Neurodegenerescéncia.associada a Patologia 0.15 P*
pantotenato quinase
289560 Neur’odegenerescéncia afsociada.a Patologia 01P
proteina de membrana mitocondrial
Neurodegenerescéncia associada a 68 Casofs
329284 " & j . ! ! Patologia (s)
proteina hélice-beta
Neurodegenerescéncia associada a 2 Caso(s)
397725 Patologia
proteina COASY g
N énci i 11
228169 eurodegenfere-scenua .do estriado Patologia Caso(s)
autossémica dominante
Neurodegenerescéncia por deficiéncia . 20 Casofs)
88639 Patol
da 3-hidroxi-isobutiril-CoA hidrolase atologla
90 Ci
157846 Neuroferritinopatia Patologia aso(s)
. . . 21.3 p*
636 Neurofibromatose tipo 1 Patologia
33.3 BP
636 Neurofibromatose tipo 1 Patologia
85162 Neuronopa?ial s‘ensitiva e motora de Patologia 47 Caso(s)
inicio na face
324442 Neurop‘atla axonal auto‘ssom.lca Patologia 33 Familia(s)
recessiva com neuromiotonia
538101 Neuropatia axonal cor?gemta com Patologia 7 Caso(s)
encefalopatia
. . . 50 Familia(s)
643 Neuropatia axonal gigante Patologia
139512 Neuropatia com dim.ir.\uigéo da acuidade Patologia 1 Familia(s)
auditiva

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
Neuropatia de fib
. p pequena.s i rasi . . 8 Caso(s)
306577 relacionada com canalopatia do sédio Patologia
hereditaria
640 N'et.n"opatia hered'it'a’ria com i Patologia 3.5 p*
suscetibilidade a paralisia por pressao
Neuropatia motora hereditaria distal de 3 Casofs,
314485 P .. . Patologia (s)
inicio no adulto jovem
Neuropatia motora multifocal com 15 P
641 P ) - Patologia
bloqueio de condugao
N - — - 2
139573 eurolp.atla sensitiva e autonémica Patologia Caso(s)
hereditaria com surdez e atraso global
139583 Neuro.p;i\tia s.ensitiva e autondmica Patologia 5 Familia(s)
hereditaria ligada ao X com surdez
320385 Neurop.afi:i\ sensitiva e .'iutonémica Patologia 5 Caso(s)
hereditaria por mutagdo TECPR2
139564 Neuropatia se'nstit.iva.e autondmica Patologia 2 Familia(s)
hereditaria tipo 1B
Neuropatia sensitiva e autonédmica 35 Casofs
970 uropati . ' |.v . . : Patologia (<)
hereditdria tipo 2
Neuropatia sensitiva e autonédmica 4 Casofs
314381 uropatl . ' |.v . “ : Patologia (s)
hereditdria tipo 6
N - — Y
391397 europatia ser.15|’t|.va -e autondmica Patologia 3 Caso(s)
hereditaria tipo 7
478664 Neuropatia ser.lsilti.va fe autondmica Patologia 11 Familia(s)
hereditaria tipo 8
90117 Neuropa.tila .s.en:sitiva e. motora Patologia 120 Caso(s)
hereditaria, tipo Okinawa
280598 Neuropatia sensitiv?moto’ra .heredita'ria Patologia 4 Caso(s)
com pele hiperelastica
Neuropatia sensorial hereditaria 14 Casofs
139578 uropat! 'al hereditart Patologia (s)
mutilante com paraplegia espastica
1 Familia(s,
84093 Neuropatia termossensitiva hereditaria Patologia (s)
. - . 43 P
104 Neuropatia optica hereditaria de Leber Patologia
. - . 2.3 P*
104 Neuropatia optica hereditaria de Leber Patologia
139525 Neuropatia, moto.ra, distal, hereditaria, Patologia 4 Familia(s)
tipo 2
Neuropatia, motora, distal, hereditaria, . 30 Casofs,
139552 uropatia, mo ' tart Patologia (s)
tipo Jerash
101 Caso(s
488239 Neurorretinopatia macular aguda Patologia (s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
16 C
279943 Neutrofilia hereditaria Patologia asofs)
Neutropenia congénita grave
4C
420702 autossdmica recessiva por deficiéncia de Patologia asofs)
CSF3R
Neutropenia congénita grave
L. P . & g A . . 2 Caso(s)
420699 autossomica recessiva por deficiéncia de Patologia
CXCR2
45 C
86788 Neutropenia congénita grave ligada ao X Patologia aso(s)
Neutropenia congénita grave por ) 57 Casofs)
331176 Patol
deficiéncia G6PC3 atologla
Neutropenia congénita grave por ) 14 Caso(s)
423384 Patol
deficiéncia JAGN1 atologla
o . 0.1 p*
2686 Neutropenia ciclica Patologia
200 Casofs
1059 Nevo bolhoso esponjoso azul Patologia (s)
i, . . . 2.75 P*
626 Nevo melanocitico congénito gigante Patologia
3 C
139414 Nevo panfolicular congénito Patologia aso(s)
166286 Nevo poroqueratético (.écrino ostial e Patologia 45 Caso(s)
ductal dérmico
1.17 p*
263432 Nevus de Ito Patologia
4 Famili
2699 Noédulo mediano do labio superior Patologia amilia(s)
66628 Obesidade por deficiéncia de leptina Subtipo de 30 Caso(s)
congénita patologia
71528 Obesidade por deficiéncia de pro- Subtipo de 16 Casof(s)
hormona convertase-I patologia
71526 Obesidade por deficiéncia de pro- Subtipo de 7 Caso(s)
opiomelanocortina patologia
Subtipo d 15 C
397615 Obesidade por défice de CEP19 ubtipo . € asofs)
patologia
451612 Obstrugdo conger.uta do ducto Patologia 4 Caso(s)
nasolacrimal
Obstrugao intestinal no recém-nascido 16 Casofs
314376 ugao Intest! recem-nasci Patologia (s)
por deficiéncia de guanilato ciclase 2C
~ . - . 16.0 P*
90064 Oclusao arterial periférica aguda Patologia
411527 Oclusao da veia central da retina Patologia 28.0 P*

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doengas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Nimero 1
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf

106



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
2 C
2718 Oculo-tricodisplasia Patologia asofs)
140 C
83450 Odontodisplasia regional Patologia asofs)
S . 0.6 P*
79098 Oftalmia simpatica Patologia
4 Casofs
2730 Oligodactilia pos-axial tetramélica Patologia (s)
. . . 0.25 |*
251627 Oligodendroglioma Patologia
. . - . 0.09 /*
251630 Oligodendroglioma anaplasico Patologia
30C
2733 Omodisplasia Patologia asofs)
Subtipo d 23 C
93329 Omodisplasia autossomica recessiva ubtipo . € asofs)
patologia
11.7 BP*
660 Onfalocelo Patologia
50 C
300512 Onicomatricoma Patologia aso(s)
30 Casofs
2746 Opsismodisplasia Patologia (s)
.0 p*
2764 Osteocondrite dissecante Patologia 35.0
6 C
457378 Osteocondrodisplasia complexa fatal Patologia asofs)
L . 3.0 P*
321 Osteocondromas multiplos Patologia
30 Caso(s,
2763 Osteocranioestenose Patologia (s)
4 Caso(s
2769 Osteodisplasia familiar, tipo Anderson Patologia (s)
8.06 P
666 Osteogenesis imperfecta Patologia
314029 Osteogenesis imperfecta com massa Patologia 2 Caso(s)
Ossea elevada
Subtipo d 47 C
216828 Osteogenesis imperfecta tipo 5 ubtipo . € aso(s)
patologia
400 C
352540 Osteomalacia oncogénica Patologia aso(s)
35 Casofs,
2777 Osteomesopicnose Patologia (s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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(/100,000)
324964 Osteomielite cronica multifocal Patologia 03 P
recorrente
324964 Osteomielite cronica multifocal Patologia 251
recorrente
8 Caso(s,
178389 Osteopetrose - hipogamaglobulinemia Patologia (s)
.. . i0pP
53 Osteopetrose Albers-Schonberg Patologia
. . 5.0 p*
53 Osteopetrose Albers-Schonberg Patologia
2783 Osteopetrose aut.ossomlca dominante Patologia 33 Casofs)
tipo1l
100 C
2785 Osteopetrose com acidose tubular renal Patologia aso(s)
667 Osteopetrose malig.na autossomica Patologia 0.75 BP*
recessiva
- . . 20 P
166119 Osteopoiquilose isolada Patologia
- . . 201/
166119 Osteopoiquilose isolada Patologia
Ost fract , ligad 8 Famili
391330 steoporose com fracturas, ligada ao Patologia amilia(s)
cromossoma X
| dmi i Famili
2790 Osteosclerose ?utossomlca dominante Patologia 6 Familia(s)
tipo Worth
0.23 |*
668 Osteossarcoma Patologia
3.17
668 Osteossarcoma Patologia
58 C
57196 Osteite condensante da clavicula medial Patologia aso(s)
Subtipo d 17 C
99853 Ovarioleucodistrofia ubtipo ) € aso(s)
patologia
20 Caso(s,
443811 PGM3-CDG Patologia (s)
100 C
672 Pallister-Hall syndrome Patologia asofs)
39C
317473 Pancitopenia por mutagdes IKZF1 Patologia aso(s)
0.43 p*
676 Pancreatite cronica hereditaria Patologia
60 Casofs,
677 Pancreatoblastoma Patologia (s)
83616 Panencefalite por rubéola Patologia 20 Casof(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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100 C
94087 Paniculite citofagica histiocitica Patologia asofs)
251304 Panitl:ulite de inicio na infé.nci’a c.om Patologia 4 Caso(s)
uveite e granulomatose sistémica
. s g . 0.06 /*
86843 Panmielose aguda com mielofibrose Patologia
2.0194 pP*
280921 Panuveite idiopatica Patologia
0.5051 I*
280921 Panuveite idiopatica Patologia
Subtipo de 200 Casofs
679 Papulose atréfica maligna ubtip ) (s)
patologia
204 C
2796 Paqui-dermoperiostose Patologia asofs)
329329 Paquigiria frontotem;.)oral autossomica Patologia 7 Caso(s)
recessiva
3 Caso(s,
280640 Paquigiria occipital e polimicrogiria Patologia (s)
1000 Caso(s,
2309 Paquioniquia congénita Patologia (s)
Paragangliomas multiplos associados a 2 Casofs,
324299 gangil ) u ,'p, : Patologia (s)
policitémia
Paralisi | éni
91498 aralisia do nervo .tr‘oc ear congénita Patologia 6 Casofs)
familiar
293168 Parali.sila .espa's:ti’czf asce.nd?ntfe Patologia 17 Familia(s)
hereditaria de inicio na infancia
306527 Paralisia facial isgla-da hereditaria Patologia 8 Familia(s)
congénita
Paralisia periddica com neuropatia 9 Casof(s,
397750 'sla periodica com neuropatl Patologia (s)
motora distal com inicio tardio
Paralisia periddica com sindrome 4 Casofs
397755 'sla periodica com sincrom Patologia (s)
compartimental -like transitéria
.. sl Sl . 0.5 p*
682 Paralisia periddica hipercaliémica Patologia
- s s . . 1.0 p*
681 Paralisia periddica hipocaliémica Patologia
240103 Paralisia supranuclear progressiva- Subtipo de 0.6 P*
sindrome corticobasal patologia
100991 Paraplegia e.spa'stica. autossOmica Patologia 10 Familia(s)
dominante tipo 10
Paraplegia espastica autossémica 27 Casofs
100993 picgla espastica au ! Patologia (s)
dominante tipo 12

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
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100994 Paraplegia e.spa'stica. autossdmica Patologia 10 Caso(s)
dominante tipo 13
100998 Paraplegia e.spa'stica. autossdmica Patologia 20 Familia(s)
dominante tipo 17
100999 Paraplegia e.spa'stica' autossOmica Patologia 1 Familia(s)
dominante tipo 19
Paraplegia espastica autossdmica 1 Familia(s,
101009 pieg ) P ) Patologia (s)
dominante tipo 29
Paraplegia espastica autossdmica 1 Familia(s,
320365 plegla espastica Patologia (s)
dominante tipo 36
P legi asti dmi 1
171612 araplegia e.spastlca. autossémica Patologia 3 Caso(s)
dominante tipo 37
171617 Paraplegia e.s.péstica. autossdmica Patologia 1 Familia(s)
dominante tipo 38
320355 Paraplegia e.s.péstica. autossdmica Patologia 7 Caso(s)
dominante tipo 41
171863 Paraplegia e.s.péstica. autossdmica Patologia 1 Familia(s)
dominante tipo 42
Paraplegia espastica autossémica 10 Familia(s
100988 plegla espastica au ! Patologia flia(s)
dominante tipo 6
Paraplegia espastica autossémica 1 Familia(s,
444099 piee! . pastl ) " ! Patologia flia(s)
dominante tipo 73
P legi asti dmi 10 Famili
100989 araplegia estpastlca -autossomlca Patologia 0 Familia(s)
dominante tipo 8
631068 Paraplegia e.s.péstica. autossOmica Patologia 13 Caso(s)
dominante tipo 80
447753 Paraplegia e.spésticzf autossOmica Patologia 2 Familia(s)
dominante tipo 9A
447757 Paraplegia e_spastlca. autossomica Patologia 3 Familia(s)
dominante tipo 9B
Paraplegia espastica autossémica 1 Familia(s,
100995 plegla espastica au ! Patologia flia(s)
recessiva tipo 14
Paraplegia espastica autossémica 10 Familia(s
100996 plegla espastica au ! Patologia flia(s)
recessiva tipo 15
101000 Paraplegia espf’!stic'a autossOmica Patologia 36 Casofs)
recessiva tipo 20
101001 Paraplegia espt'-flstic'a autossOmica Patologia 35 Casofs)
recessiva tipo 21
101003 Paraplegia espt'-flstic.a autossOmica Patologia 5 Familia(s)
recessiva tipo 23
Paraplegia espastica autossémica 1 Familia(s,
101004 plegla espastica au ' Patologia flia(s)
recessiva tipo 24
101005 Paraplegia espastica autossdmica Patologia 1 Familia(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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recessiva tipo 25
101006 Paraplegia esp.a'stic.a autossdmica Patologia 10 Familia(s)
recessiva tipo 26
101007 Paraplegia esp.a'stic.a autossdmica Patologia 10 Caso(s)
recessiva tipo 27
101008 Paraplegia esp'a'stic'a autossdmica Patologia 7 Caso(s)
recessiva tipo 28
P legi asti dmi 1 Famili
171622 araplegia esp?stlc'a autossomica Patologia amilia(s)
recessiva tipo 32
Paraplegia espastica autossdmica 38 Casofs
171629 pleg p' ) Patologia (s)
recessiva tipo 35
P legi asti dmi 2 Famili
139480 araplegia esp?stlc.a autossomica Patologia amilia(s)
recessiva tipo 39
320370 Paraplegia espf’astic.a autossdmica Patologia 2 Caso(s)
recessiva tipo 43
320401 Paraplegia espf’astic.a autossdmica Patologia 3 Caso(s)
recessiva tipo 44
320396 Paraplegia espf’astic'a autossdmica Patologia 7 Familia(s)
recessiva tipo 45
Paraplegia espastica autossémica 5 Casof(s,
320391 piegla espastica au ! Patologia (s)
recessiva tipo 46
Paraplegia espastica autossémica 2 Casofs,
306511 pieg! p' ! ) “ ! Patologia (s)
recessiva tipo 48
p logi P —
319199 araplegia esp?stlc‘a autossomica Patologia 9 Casofs)
recessiva tipo 53
320380 Paraplegia espf’!stic'a autossOmica Patologia 6 Familia(s)
recessiva tipo 54
320375 Paraplegia espf’!stic'a autossOmica Patologia 14 Caso(s)
recessiva tipo 55
Paraplegia espastica autossémica 5 Familia(s
320411 plegla espastica au ! Patologia flia(s)
recessiva tipo 56
Paraplegia espastica autossémica 2 Casofs,
431329 pieg! p. ! ) " ! Patologia (s)
recessiva tipo 57
Paraplegia espastica autossémica 3 Casof(s,
401795 pieg! p‘ ! ) " ! Patologia (s)
recessiva tipo 59
401800 Paraplegia espf’!stic'a autossOmica Patologia 1 Casofs)
recessiva tipo 60
401780 Paraplegia espt'-flstic'a autossOmica Patologia 4 Caso(s)
recessiva tipo 61
401785 Paraplegia espt'-flstic.a autossOmica Patologia 7 Caso(s)
recessiva tipo 62
Paraplegia espastica autossémica 2 Caso(s,
401805 piegla espastic: Patologia (s)
recessiva tipo 63

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
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401810 Paraplegia esp.a'stic.a autossdmica Patologia 4 Caso(s)
recessiva tipo 64
401815 Paraplegia esp.a'stic.a autossdmica Patologia 2 Caso(s)
recessiva tipo 66
401820 Paraplegia esp'a'stic'a autossOmica Patologia 2 Caso(s)
recessiva tipo 67
Paraplegia espastica autossdmica 2 Caso(s,
401830 pleg p' . Patologia (s)
recessiva tipo 69
Paraplegia espastica autossdmica 4 Casofs
401835 pleg p' ) Patologia (s)
recessiva tipo 70
P legi asti dmi 11
468661 araplegia esp?stlc.a autossomica Patologia Caso(s)
recessiva tipo 74
459056 Paraplegia espf’astic.a autossdmica Patologia 5 Caso(s)
recessiva tipo 75
488594 Paraplegia espf’astic.a autossdmica Patologia 7 Familia(s)
recessiva tipo 76
466722 Paraplegia espf’astic'a autossdmica Patologia 8 Caso(s)
recessiva tipo 77
Paraplegia espastica autossémica 7 Caso(s,
513436 pieg! p' ! ) " ! Patologia (s)
recessiva tipo 78
Paraplegia espastica autossémica 5 Casof(s,
631073 pieg! p' ! ) " ! Patologia (s)
recessiva tipo 82
P legi asti dmi 1
631076 araplegia esp?stlc-a autossomica Patologia 6 Caso(s)
recessiva tipo 83
631079 Paraplegia espf’!stic'a autossOmica Patologia 2 Caso(s)
recessiva tipo 84
631082 Paraplegia espf’!stic'a autossOmica Patologia 9 Caso(s)
recessiva tipo 85
631085 Paraplegia espf’!stic'a autossOmica Patologia 17 Caso(s)
recessiva tipo 86
Paraplegia espastica autossémica 7 Caso(s,
631088 piegla espastica au ' Patologia (s)
recessiva tipo 87
Paraplegia espastica autossémica 2 Familia(s
447760 plegta espastica au ! Patologia flia(s)
recessiva tipo 9B
401840 Paraplegia esp.éstic? autossOmica Patologia 1 Casofs)
recessiva, tipo 71
209951 Paraplegia espastica autossdmica tipo Patologia 9 Caso(s)
18
101010 Paraplegia espastica autossdmica tipo Patologia 3 Familia(s)
30
Paraplegia espastica autossémica tipo 19 Casofs
397946 piegla espastica au icatip Patologia (s)
58
401849 Paraplegia espdstica autossdmica tipo Patologia 14 Casof(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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72
P legi asti |
alrap. egia esp?s ica cor.np exi . 4 Casols)
506353 autossdmica recessiva por disfungdo da Patologia
via Kennedy
1 Famili
100997 Paraplegia espastica ligada ao X tipo 16 Patologia amilia(s)
. e 1 . . 24 Casofs)
171607 Paraplegia espastica ligada ao X tipo 34 Patologia
Paraplegia espastica motocondrial MT- . 5 Caso(s)
320360 Patol
ATP6-relacionada atologla
100 C
99015 Paraplegia espastica tipo 2 Patologia aso(s)
4C
611237 Parkinsonismo com polineuropatia Patologia asofs)
6 Famili
391411 Parkinsonismo juvenil atipico Patologia amilia(s)
9 C
2808 Parésia do abdutor laringeo Patologia asofs)
- . . 0.65 /
683 Parésia supranuclear progressiva Patologia
14.0 p*
683 Parésia supranuclear progressiva Patologia
5.26 P
683 Parésia supranuclear progressiva Patologia
50 C
33111 Pele laxa granulomatosa Patologia aso(s)
50 C
454710 Penfigoide anti-p200 Patologia aso(s)
25.0 P*
703 Penfigoide bolhoso Patologia
0.55 BP*
1335 Pentalogia de Cantrell Patologia
0.67 BP
1335 Pentalogia de Cantrell Patologia
Perda auditiva neurossensorial de inicio . 40.0 P*
90059 L Patologia
subito
168615 Persisténcia hereditléria de alfa- Patologia 19 Familia(s)
fetoproteina
Perturbagdo do desenvolvimento com
~ . . 22 Casofs)
329195 perturbagdo do espectro autista e Patologia
instabilidade da marcha
313892 Perturbagdo do desenvolvimento e da Subtipo de 14 Casof(s)
linguagem devido a deficiéncia SOX5 patologia

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Perturbagdo do desenvolvimento
. . . 3 Caso(s)
73223 global-osteopenia-anomalias Patologia
ectodérmicas
Perturbacdo do desenvolvimento
. ¢ . - . 15 Caso(s)
280763 intelectual grave e paraplegia espastica Patologia
progressiva
Perturbacao do desenvolvimento
. . . . 7 Caso(s)
3078 intelectual grave ligado ao X, tipo Patologia
Gustavson
Perturbagdo do desenvolvimento
. . . . . 2 Caso(s)
94066 intelectual grave-epilepsia-anomalias Patologia
anais-hipoplasia das falanges distais
Perturbagdo do desenvolvimento
Subtipo de 2 Familia(s,
67045 intelectual ligada ao X com deficiéncia ubtip ) flia(s)
. . patologia
isolada de hormona de crescimento
Perturbacao do desenvolvimento
10 Familia(s
85279 intelectual ligada ao X sindromatica Patologia (s)
KDM5C-relacionada
85273 l.’erturbagéo. do desenvo.lvimen.tt? Patologia 8 Caso(s)
intelectual ligada ao X, tipo Abidi
85276 . Perturba;éjao do desen\{olvimenfo Patologia 6 Caso(s)
intelectual ligada ao X, tipo Armfield
85203 . Perturba;é‘to do desenv.olvimento Patologia 24 Familia(s)
intelectual ligada ao X, tipo Cabezas
Perturbacdo do desenvolvimento 30 Casofs
85277 ] Y 9_ v v Patologia (s)
intelectual ligada ao X, tipo Cantagrel
Perturbacdo do desenvolvimento 4 Casofs
163971 rerurbaga volvimen Patologia (s)
intelectual ligada ao X, tipo Cilliers
P a Ivi
93952 . erturbaga? do desenv? vimento Patologia 9 Caso(s)
intelectual ligada ao X, tipo Hedera
Perturbacdo do desenvolvimento
. . . . . 4 Casof(s)
85283 intelectual ligada ao X, tipo Miles- Patologia
Carpenter
Perturbacdo do desenvolvimento 35 Familia(s
163937 rerturbag=o volvimen Patologia flia(s)
intelectual ligada ao X, tipo Najm
Perturbacdo do desenvolvimento 8 Caso(s,
163956 , uroag nvolvime Patologia (s)
intelectual ligada ao X, tipo Nascimento
Perturbacdo do desenvolvimento 1 Familia(s,
85322 , §o ¢ viment Patologia (s)
intelectual ligada ao X, tipo Pai
Perturbacdodo d Ivi t 4C
85285 . ertur aga‘m o esenv'o wmeln 0 Patologia asofs)
intelectual ligada ao X, tipo Schimke
Perturbacao do desenvolvimento 4 Caso(s
85323 . g R Patologia (s)
intelectual ligada ao X, tipo Seemanova

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
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Prevaléncia/

incidéncia
estimada
(/100,000)

Numero de casos ou
familias publicados

Perturbagdo do desenvolvimento 9 Caso(s,
85286 _ sac : _ Patologia (s)
intelectual ligada ao X, tipo Shashi
85324 . Perturba(f'ﬁo do desen.volvim.ento Patologia 3 Caso(s)
intelectual ligada ao X, tipo Shrimpton
85287 . Perturbagﬁ'o do desenv'olvin.\ent.o Patologia 2 Familia(s)
intelectual ligada ao X, tipo Siderius
Perturbacao do desenvolvimento 21 Casofs
3063 . § ) . Patologia (s)
intelectual ligada ao X, tipo Snyder
Perturbacao do desenvolvimento 4 Casofs
85325 . c . Patologia (s)
intelectual ligada ao X, tipo Stevenson
Perturbacao do desenvolvimento L.
. . . . 1 Familia(s)
85288 intelectual ligada ao X, tipo Stocco Dos Patologia
Santos
85326 l?erturbagéo.do desenvol.vimento Patologia 4 Caso(s)
intelectual ligada ao X, tipo Stoll
163976 . Perturba;z?ao do desenYoIvimento Patologia 7 Caso(s)
intelectual ligada ao X, tipo Van Esch
Perturbacao do desenvolvimento 3 Caso(s,
85290 ] uroag ) v. v ] Patologia (s)
intelectual ligada ao X, tipo Wilson
Perturbacao do desenvolvimento
intelectual ligada ao X-espasticidade dos 2 Casofs,
423479 : ualilgaca pasticicacte dc Patologia (s)
membros-distrofia da retina-deficiéncia
de arginina vasopressina
Perturbagdo do desenvolvimento
Subtipo de 3 Casofs,
93947 intelectual ligado ao X, tipo Golabi-Ito- P X (s)
patologia
Hall
Perturbagao do desenvolvimento
. urbag N Vo . . 14 Caso(s)
364028 intelectual por mutagées GRIA3 ligada Patologia
ao X
Perturbacao do desenvolvimento
. ca0 do fesen . . 10 Caso(s)
85274 intelectual sindromatica ligada ao X tipo Patologia
7
166108 Perfurba;éo do fieserjvolvimento Patologia 1 Familia(s)
intelectual, tipo Birk-Barel
Perturbagao do desenvolvimento 5 Caso(s,
3079 . urbag . Vo . Patologia (s)
intelectual, tipo Buenos Aires
Perturbacao do desenvolvimento 2 Caso(s,
3080 urbag senvolvt Patologia (s)
intelectual, tipo Wolff
Perturbagdo do desenvolvimento
488642 intelectual-pet:turbagﬁo do Patologia 6 Caso(s)
neurodesenvolvimento TELO2-
relacionada
589547 Perturbagao do desenvolvimento, Patologia 98 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
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perturbagdo do desenvolvimento
intelectual e espectro clinico de autismo
GRIN2B-relacionada
521426 Perturbagdo do neurodfesenvolvimento Patologia 15 Caso(s)
PLAA-associada
Perturbagao do neurodesenvolvimento
rave com dificuldades de alimentagao- 6 Caso(s,
500545 g ) . f Patologia (s)
movimento estereotipado da mao-
catarata bilateral
Perturbagdo do neurodesenvolvimento
600663 gra\lle-.estereotipjas mo?oras-obsti!xi(,:ﬁo Patologia 11 Caso(s)
crénica-alteragdo do ciclo sono-vigilia
NRXN1-relacionada
Periodos sem resposta a terapéutica 4.15 pP*
391655 ! P . peut Patologia
oral na doenga de Parkinson
. 2.2 |*
707 Peste Patologia
5 Casof(s,
3003 Picnoacondrogénese Patologia (s)
0.13 P
763 Picnodisostose Patologia
2801 Pili torti-atrasc.:: do desen’V(?Ivimento- Patologia 2 Caso(s)
anomalias neurolégicas
0.02 /*
251909 Pineoblastoma Patologia
. . . 0.74 |
48104 Piodermia gangrenosa Patologia
350 Casofs,
64741 Pneumoblastoma Patologia (s)
100 Caso(s
724 Pneumonia eosinofilica aguda idiopatica Patologia (s)
. - . 3.8 P*
79126 Pneumonia intersticial aguda Patologia
90066 Pneumotlia por Ps’efjdomonas Patologia 50.0 P*
aeruginosa serotipo 011
Poiquilodermia acroqueratética 41 Caso(s,
2907 ‘aul ! I .qu : Patologia (s)
hereditaria
50 Casofs,
221046 Poiquilodermia com neutropenia Patologia (s)
Poiquilodermia esclerosante 9 Caso(s,
221039 9 . L. Patologia (s)
hereditaria, tipo Weary
. . . - . 1.0 /*
727 Poliangeite microscopica Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
4.2843 P
727 Poliangeite microscopica Patologia
3.16 P*
767 Poliarterite nodosa Patologia
I L. . 4.2 p*
85435 Poliartrite com fator reumatéide Patologia
S . . 8.0 P*
85408 Poliartrite sem fator reumatoéide Patologia
.. . . 1.9 I*
729 Policitemia vera Patologia
.0 P*
729 Policitemia vera Patologia 30.0
0.35 /
728 Policondrite recorrente Patologia
250972 Polimicrogiria cotn ITipopIasia do nervo Patologia 4 Caso(s)
optico
Polimicrogiria devido a mutagdo no ) 36 Casofs)
300573 Patologia
gene TUBB2B g
0.585 I*
732 Polimiosite Patologia
7.1 P*
732 Polimiosite Patologia
Poli i ielini .7 P*
2932 o |ne.uropat|a' (1esm’|e.|n|zante Patologia 3
inflamatéria crénica
538096 Polineuropatia neuros?erfsorial achnaI Patologia 13 Caso(s)
neonatal fatal autossémica recessiva
217396 Polineuropatia pr:ogres:::iva com necrose Patologia 4 Caso(s)
do estriado bilateral
67 Caso(s,
160148 Polipose Cap Patologia (s)
. - . 6.0 P*
733 Polipose adenomatosa familiar Patologia
Polipose adenomatosa familiar Subtipo de 4 Familia(s)
401911 . .
atenuada AXIN2-relacionada patologia
480536 Polipose adenomatosa familiar Subtipo de 4 Caso(s)
atenuada MSH3-relacionada patologia
Subtipo d 11 C
79076 Polipose juvenil infantil ubtipo ) € aso(s)
patologia
98916 Polirradiculoneuropa.tia inflamatoria Patologia 3.1 p*
aguda (aidp)
12 Caso(s
2935 Polissindactilia cruzada Patologia (s)
79276 Porfiria aguda intermitente Patologia 0.013 /*

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
0.54 p*
79276 Porfiria aguda intermitente Patologia
- A . . 0.6 I*
101330 Porfiria cutanea tardia Patologia
- A . . 4.0 p*
101330 Porfiria cutanea tardia Patologia
200 Casofs
79277 Porfiria eritropoiética congénita Patologia (s)
0.065 I*
79277 Porfiria eritropoiética congénita Patologia
40 C
95159 Porfiria hepatoeritropoética Patologia aso(s)
0.008 /*
79473 Porfiria variegada Patologia
0.32 p*
79473 Porfiria variegada Patologia
Predisposigdo a infecgdo virica grave por . 1 Familia(s)
7491 Patol
574918 deficiéncia de IRF7 atologia
35.0 P*
70475 Proctite por radiacao Patologia
50.7 P*
2965 Prolactinoma Patologia
P i Iveol | 2.66 P
747 roteinose a v‘eo ar pulmonar Patologia 66
autoimune
572428 Prote-incl)\se -alve.olar pulmonar-dc? in.icio Patologia 5 Caso(s)
na infancia-hipogamaglobulinémia
500 C
530 Proteinose lipdide Patologia asofs)
R - . . 0.012 /*
79278 Protoporfiria eritropoiética autossomica Patologia
L - . . 0.92 p*
79278 Protoporfiria eritropoiética autossomica Patologia
50 Caso(s,
443197 Protoporfiria eritropoiética ligada ao X Patologia (s)
35.0 P*
94059 Prurido urémico Patologia
A . . 45.0 P*
275555 Pré-eclampsia Patologia
33 P
750 Pseudo-acondroplasia Patologia
180 Caso(s
757 Pseudo-hipoaldosteronismo tipo 2 Patologia (s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
. . . 0.1/
26790 Pseudo-mixoma do peritoneu Patologia
. ] . 2.0 P*
26790 Pseudo-mixoma do peritoneu Patologia
200 C
66630 Pseudoartrose da clavicula congénita Patologia asols)
152 Caso(s
93164 Pseudohipoaldosteronismo transitorio Patologia (s)
Subtipo de 24 Casofs
300525 Pseudohipoaldosteronismo, tipo 2D P . (s)
patologia
Subtipo d 17 C
300530 Pseudohipoaldosteronismo, tipo 2E ubtipo ) € aso(s)
patologia
60 C
451607 Pseudolinfoma cutaneo Patologia asofs)
140 C
90003 Pseudotumor inflamatério do figado Patologia asofs)
L. . 2.5 p*
758 Pseudoxantoma elastico Patologia
20 Casofs
228247 Pseudoxantoma eldstico adquirido Patologia (s)
278396 Ptose. - Iimitafﬁo'do movimento oc1.1lar Patologia 3 Caso(s)
superior - auséncia do punctum lacrimal
P | ati li 31
293173 ustulose exantematica generalizada Patologia 0.3
aguda
48 C
2897 Pytiriasis rubra pilosa Patologia aso(s)
N . 1.8 BP*
675 Pancreas anular Patologia
238578 Pé boto isolado familiar por sindrome Subtipo de 4 Familia(s)
de microduplicagdo do 17¢g23.1-q23.2 patologia
18.0 P*
704 Pénfigo vulgar Patologia
. s s . 035/
54057 Purpura trombocitopénica trombética Patologia
Purpura trombocitopénica trombética )
Subtipo d 123 C
93583 congénita, por deficiéncia de ADAMTS- untipo ) € asofs)
patologia
13
100 C
1221 Queilite glandular Patologia aso(s)
eimaduras de segundo e terceiro 10.0 pP*
90076 Queimadu gy ! Patologia
grau
eratite do estroma por herpes 4.2091 P
137599 Queratite d na porherp Patologia
simplex virus

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
. . 1.0 p*
67043 Queratite por Acanthamoeba Patologia
411777 Queratoacanto.ma eruptivo Patologia 40 Casofs)
generalizado
AT - . 15.0 P*
163934 Queratoconjuntivite atdpica Patologia
AT . . . 32.0 P*
70476 Queratoconjuntivite primaveril Patologia
50 Casofs
494 Queratodermia hereditaria mutilante Patologia (s)
ah — i
79395 Queratodermia e:re.dltarla mutilante Patologia 50 Casofs)
com ictiose
Queratodermia palmoplantar
10 Caso(s
1010 autossdmica dominante e alopecia Patologia (s)
congénita
todermi | lant
Quer:i\ o. ermia pa. moplan ar. . 8 Casol(s)
1366 autossomica recessiva e alopecia Patologia
congénita
eratodermia palmoplantar difusa, 2.5 p*
2337 Qu . \ap .p i Patologia
tipo Bothniana
i | | il 7
659 Queratodermia pa n:lo.p antar.mfxfl .arzlte Patologia 3 Caso(s)
com placas queratoticas periorificiais
todermi | lantar ndo-
Qut'era (o] et:n.na palmoplan a’r n.ao . 21 Caso(s)
402003 epidermolitica focal autossomica Patologia
dominante com formagdo de bolhas
448264 Quera.todermi’a.palmopl.a\ntar nao- Patologia 2 Caso(s)
epidermolitica focal isolada
279501 Queratoder_mia palt'noplantar Patologia 437 Caso(s)
punctiforme tipo 1
todermi | lant 13 G
79502 Querato er‘mla pa Tnop antar Patologia aso(s)
punctiforme tipo 2
140966 Queratodermia palfnoplantar, tipo Patologia 40 Casofs)
Nagashima
. . . 4.2 p*
137596 Queratopatia neurotréfica Patologia
300 C
184 Querubismo Patologia aso(s)
22 Casofs,
93953 Quisto do canal tireoglosso, familiar Patologia (s)
10 Caso(s
313906 Quisto pancredtico congénito Patologia (s)
0.59 /*
780 Rabdomiossarcoma Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doengas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Nimero 1

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf 120



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
89937 Raquitisn’m .hipofosf.atémico Patologia 100 Caso(s)
autossémico dominante
90073 Re-infegdo de hepatife.B apos Patologia 2.0 p*
transplante hepatico
s A - . . 0.15 p*
223 Resisténcia a arginina vasopressina Patologia
Resisténcia a levotiroxina por mutagao 35 Casofs
566231 P . 9 Patologia (s)
no recetor alfa da hormona tiroideia
Resisténcia generalizada a hormona 2 Caso(s,
99832 vencla g z : Patologia (s)
libertadora de tireotropina
Resisténcia a insulina - aui
66518 esisténcia a |.nsu ina - quintos Patologia 6 Casofs)
metacarpianos curtos
200 C
139436 Reticulohistiocitose multicéntrica Patologia aso(s)
30.0 P*
791 Retinite pigmentosa Patologia
26.7 P
791 Retinite pigmentosa Patologia
0.125 P
52427 Retinite pontuada albescens Patologia
0.175 P*
52427 Retinite pontuada albescens Patologia
. *
790 Retinoblastoma Patologia 0.05
6.0 BP
790 Retinoblastoma Patologia
1.05
790 Retinoblastoma Patologia
Subtipo d 0.038 /*
357034 Retinoblastoma unilateral untipo ) €
patologia
12 Caso(s
284460 Retinopatia externa anular aguda Patologia (s)
150 Caso(s
284454 Retinopatia oculta externa zonal aguda Patologia (s)
. L . 5.0 P
792 Retinosquisis ligada ao X Patologia
. s e . 4.5 p*
792 Retinosquisis ligada ao X Patologia
. . . 5.0 I*
3099 Reumatismo articular agudo Patologia
30 Casofs,
477650 Reumatismo fibroblastico Patologia (s)
99852 Reunido, Anorexia, Vomito Incoercivel, Patologia 38 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
e sinais NEurolégicos (RAVINE)
I . 4 Caso(s)
250977 Ribosiduria-AICA Patologia
800 C
83312 Rickettsiose variceliforme Patologia asofs)
100 C
59315 Rombencefalossinapse Patologia asofs)
1
468699 SLC39A8-CDG Patologia 0 Casofs)
2
370921 STT3A-CDG Patologia Casofs)
20.0 P*
797 Sarcoidose Patologia 0.0
0.13 /*
319 Sarcoma de Ewing Patologia
2.33
319 Sarcoma de Ewing Patologia
0.34 |*
33276 Sarcoma de Kaposi Patologia
. . 2.11
33276 Sarcoma de Kaposi Patologia
Sarcoma do térax por défice de . 19 Caso(s)
466962 SMARCA4 Patologia
*
86850 Sarcoma mieldide Patologia 0.021
S e L . . 0.9 /*
2023 Sarcoma pleiomarfico indiferenciado Patologia
3129 Sarcosinemia Patologia 2.0 BP
. . 6.0 P*
252164 Schwannoma benigno Patologia
Sch tose d tro clini 1.7 p*
637 chwanomatose de espe.c ro clinico Patologia
completo NF2-relacionada
. - . 0.03 /*
99865 Seminoma espermatocitico Patologia
1.71 1*
842 Seminoma testicular Patologia
46.01
842 Seminoma testicular Patologia
Sequéncia de deformacdo de acinesia . 0.6 BP*
994 Patologia
fetal
1.68 I*
810 Shigelose Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
5 C
3166 Sialuria Patologia asofs)
300 C
247245 Siderose superficial Patologia asofs)
5 C
3168 Sillence syndrome Patologia asofs)
2 Casofs,
1570 Simbraquidactilia das maos e pés Patologia (s)
157801 Sindactilia sin?stética mesoaxial com Patologia 6 Familia(s)
reducao das falanges
25.0 BP*
93402 Sindactilia tipo 1 Patologia >-0
4C
93405 Sindactilia tipo 4 Patologia asofs)
10 C
93406 Sindactilia tipo 5 Patologia asofs)
8 Ci
502430 Sindrome Weiss-Kruszka Patologia asofs)
Sindrome de anomalia do arco aértico-
. . . o . 4 Caso(s)
1110 dismorfia facial-perturbagao do Patologia
desenvolvimento intelectual
Sindrome de disrafismo-fenda do
- . ~ . 3 Caso(s)
2476 labio/palato-defeitos de redugio dos Patologia
membros
2 C
313947 Sindrome de microduplicagdao 2¢g23.1 Patologia asofs)
Sind d li tia-perd
|n. rome e_ po |n.et.1rop.a1 ia-perda . 19 Casols)
171848 auditiva-ataxia-retinite pigmentosa- Patologia
catarata
3246 Sinfalangia com aNnomaIi’as multiplas das Patologia 6 Caso(s)
maos e pés
8 Famili
3248 Sinfalangismo distal isolado Patologia amilia(s)
35C
3275 Sinostose espondilo-carpo-tarsica Patologia aso(s)
3269 Sinostose radio-’cgbital isolada Patologia 350 Casof(s)
congénita
5 Caso(s,
94056 Sinostose umero-cubital isolada Patologia (s)
150 Caso(s
3265 Sinostose umero-radial isolada Patologia (s)
30 Casofs,
3266 Sinostose umero-radio-cubital isolada Patologia (s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
3169 Sirenomelia Patologia 0.98 BP
*
3169 Sirenomelia Patologia 0.71 BP
3169 Sirenomelia Patologia 0.01 P
0.009 P*
3169 Sirenomelia Patologia
730 Casofs
840 Siringocistoadenoma papilifero Patologia (s)
4
247790 Sobrecarga de ferro FTH1-relacionada Patologia Casofs)
. i 2.0 p*
217064 Sobredosagem de 5-fluorouracilo Patologia
1.0 pP*
396 Solugos crénicos Patologia
0.0025 /*
97283 Somatostatinoma Patologia
411543 Superactividade grave da Subtipo de 33 Caso(s)
fosforribosilpirofosfato sintetase patologia
254898 Surdez - encefaloneuropa.tia - obesidade Patologia 2 Caso(s)
- valvulopatia
79500 Surdez - onicodistrofia, forma recessiva Patologia 50 Caso(s)
90024 Surdez-com. aplas-ia do Iab'irinto, Patologia 56 Casofs)
microtia e microdontia
217622 Surc!ez nelljrossclens?rial com Patologia 2 Familia(s)
miocardiopatia dilatada
Surdez neurossensorial sindromatica
g . S s . 2 Caso(s)
457223 por défice combinado na fosforilagao Patologia
oxidativa
Surdez-onicodistrofia autossémi 22 G
79499 urdez-onicodis -ro ia autossdmica Patologia aso(s)
dominante
Susceptibilidade a infeg¢do por . 8 Caso(s)
331226 deficiéncia de TYK2 Patologia
319605 Suscept‘ibilidade rnende-liana a doengas Patologia 13 Caso(s)
micobacterianas ligada ao X
Susceptibilidade mendeliana a doengas .
Subtipo d 7C
319623 micobacterianas por deficiéncia de CYBB ubtipo ) € aso(s)
) patologia
ligada ao X
Susceptibilidade mendeliana a doengas )
Subtipo de 6 Caso(s,
319612 micobacterianas por deficiéncia de uatc;,l)o ia (s)
IKBKG ligada ao X P &

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doencas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Numero 1

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf 124



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de
classificagao

Prevaléncia/
incidéncia
G ELE]
(/100,000)

Numero de casos ou
familias publicados

99898

Suscetibilidade mendeliana a doengas
micobacterianas por deficiéncia
completa de IFNgamaR1

Patologia

31 Casofs)

319558

Suscetibilidade mendeliana a doengas
micobacterianas por deficiéncia
completa de IL12B

Patologia

49 Casofs)

319552

Suscetibilidade mendeliana a doengas
micobacterianas por deficiéncia
completa de IL12RB1

Patologia

180 Caso(s)

319563

Suscetibilidade mendeliana a doengas
micobacterianas por deficiéncia
completa de ISG15

Patologia

6 Caso(s)

319600

Suscetibilidade mendeliana a doengas
micobacterianas por deficiéncia parcial
de IRF8

Patologia

2 Caso(s)

319595

Suscetibilidade mendeliana a doengas
micobacterianas por deficiéncia parcial
de STAT1

Patologia

17 Caso(s)

319547

Suscetibilidade mendeliana a doengas
micobacterianas pora deficiéncia
completa de IFNgamaR2

Patologia

13 Caso(s)

319581

Suscetibilidade mendeliana autossémica
dominante a doengas micobacterianas
por deficiéncia parcial de IFNgamaR1

Patologia

68 Casofs)

319589

Suscetibilidade mendeliana autossémica
dominante a doengas micobacterianas
por deficiéncia parcial de IFNgamaR2

Patologia

2 Caso(s)

477857

Suscetibilidade mendeliana autossomica
recessiva a doengas infeciosas por
deficiéncia completa de recetor
RORgama

Patologia

7 Caso(s)

319574

Suscetibilidade mendeliana autossémica
recessiva a doengas micobacterianas
por deficiéncia parcial de IFNgamaR2

Patologia

6 Caso(s)

319569

Suscetibilidade mendeliana autossomica
recessiva para doengas micobacterianas
por deficiéncia parcial de IFNgamaR1

Patologia

18 Caso(s)

90051

Sépsis de apresentacgdo tardia em
lactentes prematuros

Patologia

32.0 P*

329802

Sidrome de microduplicagdo 5p13

Patologia

7 Caso(s)

499009

Sifilis congénita

Patologia

1.3 p*

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

s | e | et | D | i
(/100,000)
499009 Sifilis congénita Patologia 1.3 BP*
2832 Sindrom de tarso (Eurto:auséncia das Patologia 11 Caso(s)
pestanas inferiores
195 Sindrome "cat-eye" Patologia 1.35 BP*
7 Sindrome 3C Patologia 25 Casofs)
2616 Sindrome 3M Patologia 200 Casofs)
8 Sindrome 47, XYY Patologia 50.0 BP*
96263 Sindrome 48 XXXY Patologia 1.0 BpP*
10 Sindrome 48,XXYY Patologia 1.9 BP*
99329 Sindrome 48,XYYY Patologia 10 Caso(s)
96264 Sindrome 49,XXXXY Patologia 0.55 BP*
261534 Sindrome 49,XXXYY Patologia 2 Caso(s)
99330 Sindrome 49, XYYYY Patologia 8 Caso(s)
978 Sindrome ADULT Patologia 50 Caso(s)
157954 Sindrome ANE Patologia 5 Caso(s)
1133 Sindrome AREDYLD Patologia 3 Casofs)
915 Sindrome Aarskog-Scott Patologia 0.5 BP*
916 Sindrome Aase-Smith Patologia 10 Caso(s)
921 Sindrome Abruzzo-Erickson Patologia 4 Caso(s)
974 Sindrome Adams-Oliver Patologia 398 Caso(s)
51 Sindrome Aicardi-Goutieres Patologia 10.0 p*
52 Sindrome Alagille Patologia 0.8 BP*
319671 Sindrome Alazami Patologia 10 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
320C
59 Sindrome Allan-Herndon-Dudley Patologia asofs)
0.7 BP*
726 Sindrome Alpers-Huttenlocher Patologia
0.07 P*
726 Sindrome Alpers-Huttenlocher Patologia
” Al N =
Smdror:ne po.rt perturbag.ao do ' ' 2 Familia(s)
86818 desenvolvimento intelectual-hipoplasia Patologia
do terco médio da face-eliptocitose
64 Sindrome Alstrom Patologia 950 Casofs)
. . . 0.1 /*
37553 Sindrome Andersen-Tawil Patologia
75 P
72 Sindrome Angelman Patologia
*
72 Sindrome Angelman Patologia 1.3 BP
1253 Sindrome Ascher Patologia 50 Casofs)
14
1193 Sindrome Atkin-Flaitz Patologia Casofs)
99141 Sindrome Atres-la posterior das coanas - Patologia 6 Caso(s)
linfedema
137888 Sindrome Auriculo-condilar Patologia >0 Casofs)
, . . 0.5 p*
782 Sindrome Axenfeld-Rieger Patologia
18 C
1272 Sindrome Aymé-Gripp Patologia asofs)
. . 25 P
107 Sindrome BOR Patologia
85284 Sindrome BRESEK Patologia > Caso(s)
40 C
1225 Sindrome Baller-Gerold Patologia aso(s)
8 Ci
1226 Sindrome Bamforth Patologia asofs)
2 C
1227 Sindrome Bangstad Patologia aso(s)
1 Familia(s,
1228 Sindrome Banki Patologia flia(s)
1231 Sindrome Barber-Say Patologia 16 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
0.5 BP*
110 Sindrome Bardet-Bied| Patologia
0.22 p*
111 Sindrome Barth Patologia
24 C
1234 Sindrome Bartsocas-Papas Patologia asofs)
. . 0.1 1*
112 Sindrome Bartter Patologia
Subtipo de 15 Casofs
570371 Sindrome Bartter tipo 5 P . (s)
patologia
22
464738 Sindrome Basel-Vanagaite-Smirin-Yosef Patologia Casofs)
143 C
113 Sindrome Bazex-Dupre-Christol Patologia asofs)
3.5 BP*
116 Sindrome Beckwith-Wiedemann Patologia
2 C
1237 Sindrome Beemer-Ertbruggen Patologia asofs)
2 Famili
1241 Sindrome Bencze Patologia amilia(s)
1
274 Sindrome Bernard-Soulier Patologia 00 Casofs)
. . . . 0.5 p*
122 Sindrome Birt-Hogg-Dubé Patologia
33C
123 Sindrome Bjornstadt Patologia aso(s)
300 C
125 Sindrome Bloom Patologia asofs)
Sind Bohring-Opitz-like KLHL7- 12 C
603689 indrome Bo rln.g pitz-like Patologia aso(s)
relacionado
4
1261 Sindrome Bonneman-Meinecke-Reich Patologia Caso(s)
127 Sindrome Borjeson-Forssman-Lehmann Patologia 50 Casofs)
1270 Sindrome Bowen-Conradi Patologia 60 Caso(s)
52047 Sindrome Braddock Patologia 2 Casofs)
77 C
352577 Sindrome Brainbridge-Ropers Patologia aso(s)
100 Caso(s
79493 Sindrome Brooke-Spiegler Patologia (s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doencas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Numero 1
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf

128



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

Prevaléncia/
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ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
2771 Sindrome Bruck Patologia 60 Casofs)
20.0 P*
130 Sindrome Brugada Patologia
. — . 1.5 p*
131 Sindrome Budd-Chiari Patologia
. - . 1.1 P
131 Sindrome Budd-Chiari Patologia
. I . 0.11
131 Sindrome Budd-Chiari Patologia
1200 Sindrome Burn-McKeown Patologia 20 Familia(s)
1262 Sindrome Book Patologia 26 Casofs)
*
1308 Sindrome C Patologia 0.11 F
97297 Sindrome C-like Patologia 46 Caso(s)
14
135 Sindrome CACH Patologia 8 Casofs)
83472 Sindrome CAMOS Patologia > Casofs)
71279 Sindrome CANOMAD Patologia 100 Casofs)
Sindrome CDG associado ao gene . 6 Caso(s)
314667 TMEM165 Patologia
17 Ci
91131 Sindrome CDG tipo Im Patologia aso(s)
3 C
263508 Sindrome CDG, tipo lig Patologia asofs)
8C
244310 Sindrome CDG, tipo In Patologia aso(s)
1
66631 Sindrome CEDNIK Patologia 3 Casols)
6.5 BP
138 Sindrome CHARGE Patologia
.0 p*
138 Sindrome CHARGE Patologia 9.0
C
139 Sindrome CHILD Patologia 60 Caso(s)
8 Ci
3474 Sindrome CHIME Patologia aso(s)
251383 Sindrome CK Patologia 24 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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£ e : classificagao estimada familias publicados
(/100,000
168984 Sindrome CLAPO Patologia 6 Caso(s)
140944 Sindrome CLOVE Patologia 150 Caso(s)
12 Ci
1458 Sindrome CODAS Patologia aso(s)
i 2
1466 sindrome COFS Subtipo de 0 Casofs)
patologia
50 C
1517 Sindrome Cantdi Patologia aso(s)
2
1358 Sindrome Carey-Fineman-Ziter Patologia 0 Caso(s)
20 Famili
97286 Sindrome Carney-Stratakis Patologia amilia(s)
70 C
65759 Sindrome Carpenter Patologia aso(s)
7 C
65282 Sindrome Carvajal Patologia aso(s)
33C
1388 Sindrome Catel-Manzke Patologia aso(s)
30 Casofs
3258 Sindrome Cenani-Lenz Patologia (s)
46627 Sindrome Char Patologia 109 Caso(s)
1406 Sindrome Charlie M Patologia 4 Caso(s)
500 Ci
167 Sindrome Chediak-Higashi Patologia aso(s)
100 Caso(s
352723 Sindrome Chédiak-Higashi ligeiro Patologia (s)
600731 Sindrome Clark-Baraitser Patologia 8 Caso(s)
‘ . 0.5 I*
191 Sindrome Cockayne Patologia
0.2 BP*
191 Sindrome Cockayne Patologia
, " . 15 P
192 Sindrome Coffin-Lowry Patologia
i + . 1.5 p*
192 Sindrome Coffin-Lowry Patologia
190 C
1465 Sindrome Coffin-Siris Patologia aso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
300 C
1467 Sindrome Cogan Patologia asofs)
200 C
193 Sindrome Cohen Patologia asofs)
3 C
2050 Sindrome Cole-Carpenter Patologia asofs)
12 C
1487 Sindrome Cooks Patologia aso(s)
2 Casofs,
1488 Sindrome Cooper-Wang-Jabs Patologia (s)
1.24 BP*
199 Sindrome Cornelia de Lange Patologia
300 C
3071 Sindrome Costello Patologia aso(s)
1512 Sindrome Crane-Heise Patologia 9 Casofs)
0.1 BP*
205 Sindrome Crigler-Najjar Patologia
. . . . 1.0 p*
205 Sindrome Crigler-Najjar Patologia
30 Casofs
1545 Sindrome Crisponi Patologia (s)
2930 Sindrome Cronkhite-Canada Patologia 500 Casofs)
*
207 Sindrome Crouzon Patologia 0.9 BP
. _— . 0.1 BP
93262 Sindrome Crouzon-acantose nigricans Patologia
9 C
1553 Sindrome Curry-Jones Patologia asofs)
189427 Sl’ndror:ne Cushing por doer.lga Patologia 0.08 P*
adrenocortical macronodular bilateral
3 Caso(s,
2437 Sindrome Czeizel-Losonci Patologia (s)
40 C
79134 Sindrome DEND Patologia aso(s)
2 C
1563 Sindrome Dahlberg-Borer-Newcomer Patologia asofs)
40 C
2962 Sindrome De Barsy Patologia aso(s)
35664 Sindrome De Barsy ALDH18A1- Subtipo de 32 Casof(s)
relacionada patologia
99672 Sindrome Dente e unhas de Fried Patologia 12 Casof(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
300 C
220 Sindrome Denys-Drash Patologia asofs)
50 C
1425 Sindrome Desbuquois Patologia asofs)
2 C
3262 Sindrome Dobrow Patologia asofs)
2143 Sindrome Donnai-Barrow Patologia 50 Casofs)
95.0 BP
870 Sindrome Down Patologia
7.0 p*
870 Sindrome Down Patologia >7.0
101.0 BP*
870 Sindrome Down Patologia
3.3 BP*
33069 Sindrome Dravet Patologia
10.0 P*
233 Sindrome Duane Patologia
0.2 BP*
235 Sindrome Dubowitz Patologia
4 Famili
293936 Sindrome EDICT Patologia amilias)
1.11 BP*
1896 Sindrome EEC Patologia
7 Famili
1897 Sindrome EEM Patologia amilia(s)
300179 Sindrome Ehlers-Danlos cifoescolidtico Subtipo de 9 Caso(s)
por deficiéncia FKBP22 patologia
5.0 P
287 Sindrome Ehlers-Danlos classico Patologia
536471 Sl'ndrome.EhIfers-!)a.mlos Patologia 24 Familia(s)
espondilodisplasico
Sindrome Ehlers-Danlos
Subtipo d 41 Famili
536467 espondilodisplasico B3GALT6- ubtipo ) € amilia(s)
. patologia
relacionado
Sind Ehlers-Danl
n .rom-e . (-:_'rs anlos Subtipo de 34 Casofs)
75496 espondilodisplasico BAGALT7- .
. patologia
relacionado
Sindrome Ehlers-Danlos
Subtipo de 8 Caso(s,
157965 espondilodisplasico SLC39A13- ubtipo ¢ (s)
) patologia
relacionado
285 Sindrome Ehlers-Danlos Patologia 12,5 p*

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de
classificagao

Prevaléncia/
incidéncia
estimada

Numero de casos ou
familias publicados

(/100,000)

hipermobilidade
2 Famili
75497 Sindrome Ehlers-Danlos ligada ao X Patologia amilia(s)
8C
536516 Sindrome Ehlers-Danlos miopético Patologia aso(s)
2953 Sindrome Ehlers-Danlos musculo- Patologia 34 Casofs)
contractural
62 Casofs
75392 Sindrome Ehlers-Danlos periodontal Patologia (s)
536532 Sindrome Ehlefs-l')anl?s semelhante ao Patologia 7 Caso(s)
classico tipo 2
Sindrome Ehlers-Danlos tipo 6
Subtipo d 1.0 BP
1900 cifoscoliético por deficiéncia de lisil ubtipo ) e
. . patologia
hidroxilase
; . 10 P
286 Sindrome Ehlers-Danlos vascular Patologia
636941 Sindrome Ehl'ers')-DarEI(.)s vascular- Patologia 9 Caso(s)
polimicrogiria
6C
79106 Sindrome Eiken Patologia aso(s)
0.4 BP*
289 Sindrome Ellis Van Creveld Patologia
1.1 BP
289 Sindrome Ellis Van Creveld Patologia
350 C
96170 Sindrome Emanuel Patologia aso(s)
2C
1927 Sindrome Emery-Nelson Patologia aso(s)
2C
1937 Sindrome Eng-Strom Patologia aso(s)
i . 0.1 P*
1959 Sindrome Evans Patologia
22
2492 Sindrome FATCO Patologia Caso(s)
6 Famili
2045 Sindrome FLOTCH Patologia amilia(s)
261144 Sindrome FOXG1 por microdelegao Subtipo de 3 Caso(s)
14q12 patologia
48 Ci
391372 Sindrome FOXP1 Patologia aso(s)
200 Casofs
2088 Sindrome Fanconi-Bickel Patologia (s)
1305 Sindrome Feingold Patologia 123 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e ) ” y
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
29 Ci
3255 Sindrome Filippi Patologia aso(s)
10 Ci
2047 Sindrome Flynn-Aird Patologia aso(s)
150 Ci
2048 Sindrome Foix-Chavany-Marie Patologia aso(s)
8C
3219 Sindrome Fountain Patologia aso(s)
137834 Sindrome Frank-Ter Haar Patologia 30 Caso(s)
*
2052 Sindrome Fraser Patologia 0.2 BP
347 Sindrome Frasier Patologia 150 Caso(s)
2053 Sindrome Freeman-Sheldon Patologia 100 Caso(s)
1 Famili
85335 Sindrome Fried Patologia amilia(s)
7.0 BP*
2059 Sindrome Fryns Patologia
2 Caso(s,
2058 Sindrome Fryns-Smeets-Thiry Patologia (s)
2854 Sindrome Fuhrmann Patologia 11 Caso(s)
2067 Sindrome GAPO Patologia 60 Caso(s)
1 Famili
2090 Sindrome GMS Patologia amilia(s)
10 Ci
506358 Sindrome Gabriele de Vries Patologia aso(s)
159 Caso(s
2065 Sindrome Galloway-Mowat Patologia (s)
Subtipo d 9.1 BP
79665 Sindrome Gardner ublipo de
patologia
2 C
2074 Sindrome Gemignani Patologia aso(s)
5 C
2077 Sindrome German Patologia aso(s)
Sindrome Gerstmann-Straussler- . 0.0055 1/
356 . Patologia
Scheinker
2.5 p*
358 Sindrome Gitelman Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

CROBT | BSmORTeOE | i |t | o
(/100,000
169105 Sindrome Good Patologia 241 Caso(s)
377 Sindrome Gorlin Patologia 2.0 P*
377 Sindrome Gorlin Patologia 1.1 p
2095 Sindrome Gorlin-Chaudry-Moss Patologia 7 Caso(s)
79094 Sindrome Grange Patologia 7 Caso(s)
2097 Sindrome Grant Patologia 1 Familia(s)
381 Sindrome Griscelli Patologia 150 Caso(s)
2101 Sindrome Grubben-De Cock-Borghgraef Patologia 3 Caso(s)
2957 Sindrome Guttmacher Patologia 3 Casofs)
1532 Sindrome Gémez-Lépez-Hernandez Patologia 36 Caso(s)
168569 Sindrome H Patologia 100 Caso(s)
73229 Sindrome HANAC Patologia 6 Familia(s)
2119 Sindrome HEC Patologia 2 Casofs)
436141 Sindrome HIDEA Patologia 6 Caso(s)
2342 Sindrome Haim-Munk Patologia 100 Casofs)
955 Sindrome Hajdu-Cheney Patologia 100 Caso(s)
2107 Sindrome Hall-Riggs Patologia 8 Caso(s)
2109 Sindrome Hallermam-Streiff-like Patologia 2 Casofs)
2108 Sindrome Hallermann-Streiff Patologia 150 Caso(s)
643549 Sindrome Hao-Fountain Patologia 18 Caso(s)
500055 Sindrome Hao-Fountain por Subtipo de 6 Caso(s)
microdele¢do 16p13.2 patologia
1415 Sindrome Hardikar Patologia 5 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
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Numero de casos ou

ORPHACode Doencga ou subtipo de doenca ” y
£ e : classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
2115 Sindrome Harrod Patologia 3 Caso(s)
4.2 P
2116 Sindrome Hartnup Patologia
2117 Sindrome Hartsfield Patologia 35 Caso(s)
2136 Sindrome Hennekam Patologia 50 Caso(s)
3C
2135 Sindrome Hennekam-Beemer Patologia aso(s)
183678 Sindrome Hermansky-Pudlak por Subtipo de 40 Caso(s)
deficiéncia AP-3 patologia
231531 Sindrome Hermansky-Pudlak por Subtipo de 9 Caso(s)
deficiéncia BLOC-1 patologia
*
392 Sindrome Holt-Oram Patologia 0.7 BP
2167 Sindrome Holzgreve Patologia 3 Caso(s)
33 Casofs
3322 Sindrome Hoyeraal-Hreidarsson Patologia (s)
10 Casofs
97340 Sindrome Hunter-McAlpine Patologia (s)
2268 Sindrome ICF Patologia 66 Caso(s)
85173 Sindrome IMAGe Patologia 28 Casofs)
209981 Sindrome IRIDA Patologia 75 Caso(s)
209943 Sindrome IRVAN Patologia 30 Casofs)
4 Famili
2307 Sindrome IVIC Patologia amilia(s)
150 Caso(s
84142 Sindrome Isaacs Patologia (s)
200 C
1540 Sindrome Jackson-Weiss Patologia aso(s)
49 Ci
1873 Sindrome Jalili Patologia aso(s)
i . 1.4 BP*
474 Sindrome Jeune Patologia
0.4 BP*
2315 Sindrome Johanson-Blizzard Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
1.6666 BP
475 Sindrome Joubert Patologia
8 Ci
1454 Sindrome Joubert com defeito hepatico Patologia asofs)
2318 Sindrome Joubert com defeito Patologia 17 Caso(s)
oculorenal
13 Caso(s
2319 Sindrome Juberg-Hayward Patologia (s)
2 Casofs,
2321 Sindrome Jung-Wolff-Back-Stahl Patologia (s)
164
2332 Sindrome KBG Patologia 64 Casofs)
100 C
477 Sindrome KID Patologia aso(s)
3.1 p#
2322 Sindrome Kabuki Patologia
1 *
478 Sindrome Kallmann Subtipo fie 3.75 P
patologia
6 Caso(s,
2328 Sindrome Kapur-Toriello Patologia (s)
11 Caso(s
2329 Sindrome Karsch-Neugebauer Patologia (s)
, . 2.0 P*
480 Sindrome Kearns-Sayre Patologia
12 C
2662 Sindrome Keipert Patologia aso(s)
65 C
2333 Sindrome Kenny-Caffey Patologia aso(s)
261652 Sindrome Kleefstra por uma mutagao Subtipo de 23 Casofs)
pontual patologia
. . s . 2.0 P*
2345 Sindrome Klippel-Feil isolado Patologia
0.6 BP*
2345 Sindrome Klippel-Feil isolado Patologia
15 C
329324 Sindrome Klippel-Trenaunay inverso Patologia aso(s)
119 C
1571 Sindrome Knobloch Patologia aso(s)
363965 Sindrome Koolen-De-Vries por uma Subtipo de 4 Caso(s)
mutagdo pontual patologia
8 Caso(s,
2351 Sindrome Kousseff Patologia (s)
1149 Sindrome Kuskokwim Patologia 8 Familia(s)

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

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doencas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Numero 1
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf

137



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

Prevaléncia/

RPUACode | Domaousitbodedoent i camada il mblusdos
(/100,000)
99812 Sindrome LIG4 Patologia 28 Casofs)
83628 Sindrome LUMBAR Patologia 54 Caso(s)
530983 Sindrome Lamb-Shaffer Patologia 70 Caso(s)
1296 Sindrome Lambert Patologia 4 Caso(s)
633 Sindrome Laron Patologia 0.3 P
220465 Sindrome Laron com imunodeficiéncia Patologia 10 Caso(s)
503 Sindrome Larsen Patologia 0.4 BP*
2371 Sindrome Larsen-like letal Patologia 8 Casofs)
2378 Sindrome Laurin-Sandrow Patologia 14 Caso(s)
137605 Sindrome Legius Patologia 2.2 BP
506 Sindrome Leigh Patologia 2.8 BP*
506 Sindrome Leigh Patologia 2.0 p*
2382 Sindrome Lennox-Gastaut Patologia 0.1 1
2382 Sindrome Lennox-Gastaut Patologia 15.0 P*
510 Sindrome Lesch-Nyhan Patologia 0.34 BP*
48162 Sindrome Lewis-Sumner Subtipo fje 0.9 P*
patologia
2390 Sindrome Lichstenstein Patologia 2 Caso(s)
526 Sindrome Liddle Patologia 72 Familia(s)
2408 Sindrome Lowe-Kohn-Cohen Patologia 1 Familia(s)
844 Sindrome Lown-Ganong-Levine Patologia 12 Caso(s)
2409 Sindrome Lowry-Maclean Patologia 3 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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(/100,000)
8 Ci
1824 Sindrome Lowry-Wood Patologia asofs)
52 Famili
60030 Sindrome Loyes-Dietz Patologia amilia(s)
11 Ci
597738 Sindrome Luscan-Lumish Patologia asofs)
Famili
171851 Sindrome MEDNIK Patologia > Familia(s)
67 Ci
352328 Sindrome MEGDEL Patologia aso(s)
22
85282 sindrome MEHMO Patologia Caso(s)
24 Ci
401973 Sindrome MEND Patologia asofs)
7 C
508093 Sindrome MEPAN Patologia asofs)
494433 Sindrome MIRAGE Patologia 19 Casofs)
8 Caso(s,
2563 Sindrome MOMO Patologia (s)
7 Caso(s,
263347 Sindrome MRCS Patologia (s)
2461 Sindrome Marden-Walker Patologia 50 Caso(s)
*
558 Sindrome Marfan Patologia 2501
*
558 Sindrome Marfan Patologia 200 P
558 Sindrome Marfan Patologia 150 P
200 Casofs,
559 Sindrome Marinesco-Sjogren Patologia (s)
17
560 Sindrome Marshall Patologia Casofs)
561 Sindrome Marshall-Smith Patologia 74 Caso(s)
2470 Sindrome Matthew-Wood Patologia 43 Caso(s)
3109 Sindrome Mayer-Rokitansky-Kiister- Patologia 11.0 BP
Hauser
2578 Sindrome Mayer-Rokitansky-Kiister- Subtipo de 1.0 BP*
Hauser tipo 2 patologia
562 Sindrome McCune-Albright Patologia 0.55 P*

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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2471 Sindrome McDonough Patologia 2 Familia(s)
2473 Sindrome Mckusick-Kaufman Patologia 90 Caso(s)
3097 Sindrome Meacham Patologia 13 Caso(s)
564 Sindrome Meckel Patologia 4.0 BP
564 Sindrome Meckel Patologia 2.6 BP*
3032 Sindrome Metikel-like NPHP3- Patologia 10 Caso(s)
relacionado
2482 Sindrome Melhem-Fahl Patologia 2 Caso(s)
2484 Sindrome Melnick-Needles Patologia 70 Caso(s)
2510 Sindrome Micro Patologia 203 Caso(s)
2557 Sindrome Mietens Patologia 9 Casofs)
2558 Sindrome Mikati-Najjar-Sahli Patologia 5 Caso(s)
631248 Sindrome Mitchell Patologia 15 Caso(s)
570 Sindrome Moebius Patologia 300 Caso(s)
2565 Sindrome Mononen-Karnes-Senac Patologia 1 Familia(s)
83467 Sindrome Morvan Patologia 60 Caso(s)
3347 Sindrome Mounier-Kiihn Patologia 300 Casofs)
2152 Sindrome Mowat-Wilson Patologia 1.7 BP*
2574 Sindrome Moynahan Patologia 26 Casofs)
575 Sindrome Muckle-Wells Patologia 200 Casofs)
566943 Sindrome Mueller-Weiss Patologia 277 Caso(s)
2608 Sindrome N Patologia 3 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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619363 Sindrome NOCARH Patologia 15 Caso(s)
100 C
245 Sindrome Nager Patologia aso(s)
627 Sindrome Nance-Horan Patologia 196 Caso(s)
1 Famili
2663 Sindrome Nathalie Patologia amilia(s)
.5 BP*
634 Sindrome Netherton Patologia 0.5
*
634 Sindrome Netherton Patologia 0.5 P
2671 Sindrome Neu-Laxova Patologia 91 Caso(s)
5C
2672 Sindrome Neuhauser-Eichner-Opitz Patologia aso(s)
61C
3051 Sindrome Nicolaides-Baraitser Patologia aso(s)
i N lenti 2
500 Sindrome oclmfm com lentigos Patologia 96 Caso(s)
multiplos
i N -lik | 7
2701 Sindrome oonar:n ike com cabelo em Patologia 0 Casof(s)
fase andagena solto
2760 Sindrome OSLAM Patologia 3 Caso(s)
2920 Sindrome Oliver Patologia 7 Caso(s)
39041 Sindrome Omenn Patologia 25 Casofs)
6C
991 Sindrome PAGOD Patologia aso(s)
69126 Sindrome PAPA Patologia 53 Casofs)
20 Ci
641380 Sindrome PAPASH Patologia aso(s)
2C
2825 Sindrome PARC Patologia aso(s)
36 C
289478 Sindrome PASH Patologia aso(s)
16 C
641385 Sindrome PASS Patologia aso(s)
10 Caso(s
99807 Sindrome PEHO-like Patologia (s)
313936 Sindrome PENS Patologia 13 Casof(s)

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

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doencas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Numero 1

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf 141



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou

ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
500 C
42642 Sindrome PFAPA Patologia aso(s)
46 C
319646 Sindrome PGM -CDG Patologia aso(s)
42775 Sindrome PHACE Patologia 300 Casofs)
2
2876 Sindrome PHAVER Patologia Caso(s)
67 C
1993 Sindrome Pai Patologia aso(s)
.25 P
678 Sindrome Papillon-Leféevre Patologia 0.25
2439 Sindrome Patters.on-Stevenson- Patologia 7 Caso(s)
Fontaine
194 C
699 Sindrome Pearson Patologia aso(s)
7.0 p*
705 Sindrome Pendred Patologia
2849 Sindrome Perlman Patologia 30 Caso(s)
124 C
2855 Sindrome Perrault Patologia aso(s)
1
709 Sindrome Peters-plus Patologia 00 Caso(s)
2.2 BP
2869 Sindrome Peutz-Jeghers Patologia
i . 0.4 p*
2869 Sindrome Peutz-Jeghers Patologia
i ; . 1.0 BP*
710 Sindrome Pfeiffer Patologia
2
2871 Sindrome Pfeiffer-Palm-Teller Patologia Caso(s)
2
48652 Sindrome Phelan-McDermid Patologia 00 Casos)
436003 Sindrome P:erre Robln-cont‘raturas- Patologia 6 Caso(s)
perturbacdo do desenvolvimento
5.0 BP*
718 Sindrome Pierre-Robin isolado Patologia
98 C
2670 Sindrome Pierson Patologia aso(s)
25C
54028 Sindrome Plummer-Vinson Patologia aso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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*
2911 Sindrome Poland Patologia 1.5 BP
3.1 BP*
739 Sindrome Prader-Willi Patologia
633028 Sindrome Prad.er-Wllll-Ilke CPE- Patologia 8 Caso(s)
relacionado
i P -Willi-like MAGEL2- 2
398069 Sindrome rader. illi-like G Patologia 8 Caso(s)
relacionado
i P -Willi-like SIM1- 4
398079 Sindrome rade:r illi-like S Patologia Caso(s)
relacionado
641390 Sindrome PsAPASH Patologia 10 Casofs)
80 Famili
51083 Sindrome QT curto familiar Patologia amilia(s)
3C
3010 Sindrome Qazi-Markouizos Patologia asofs)
3021 Sindrome RAPADILINO Patologia 20 Casofs)
140976 Sindrome RHYNS Patologia 4 casofs)
8C
3019 Sindrome Ramon Patologia aso(s)
1051 Sindrome Ramos-Arroyo Patologia 6 Casofs)
64 Ci
3242 Sindrome Renpenning Patologia aso(s)
5.0 BP*
778 Sindrome Rett Patologia
10.0 P*
778 Sindrome Rett Patologia
4 Caso(s
3088 Sindrome Revesz Patologia (s)
33 Caso(s,
3102 Sindrome Richieri Costa-Pereira Patologia (s)
4 C
3101 Sindrome Richieri-Costa-da Silva Patologia asofs)
150 Ci
3103 Sindrome Roberts Patologia aso(s)
3107 Sindrome Robinow autossémica Subtipo de 100 Caso(s)
dominante patologia
1507 Sindrome Robinow autossémica Subtipo de 100 Caso(s)
recessiva patologia
2909 Sindrome Rothmund-Thomson Patologia 400 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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e T e
(/100,000)
3111 Sindrome Rotor Patologia 50 Caso(s)
783 Sindrome Rubinstein-Taybi Patologia 0.7 BP*
353284 Sindrome Rubinstein-Taybi por Subtipo de 34 Casofs)
haploinsuficiéncia EP300 patologia
576278 Sindrome SATB2-associada Patologia 171 Caso(s)
370052 Sindrome SCALP Patologia 4 Caso(s)
3134 Sindrome SCARF Patologia 2 Caso(s)
139466 Sindrome SERKAL Patologia 3 Caso(s)
3163 Sindrome SHORT Patologia 32 Caso(s)
356961 Sindrome SLC35A2 -CDG Patologia 4 Caso(s)
324737 Sindrome SRD5A3-CDG Patologia 7 Familia(s)
57145 Sindrome SUNCT Patologia 6.7 P
794 Sindrome Saethre-Chotzen Patologia 3.0 BP*
300493 Sindrome Sagliker Patologia 60 Caso(s)
140969 Sindrome Saldino-Mainzer Patologia 13 Casofs)
3130 Sindrome Satoyoshi Patologia 50 Caso(s)
3132 Sindrome Say-Barber-Miller Patologia 4 Caso(s)
2353 Sindrome Schilbach-Rott Patologia 18 Caso(s)
798 Sindrome Schintzel-Giedion Patologia 46 Caso(s)
37748 Sindrome Schnitzler Patologia 150 Caso(s)
800 Sindrome Schwartz-Jampel Patologia 129 Caso(s)
50944 Sindrome Schoépf-Schulz-Passarge Patologia 25 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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(/100,000)
2.0 BP*
185 Sindrome Scimitar Patologia
4C
806 Sindrome Scott Patologia asofs)
26 C
199343 Sindrome SeSAME Patologia asofs)
50 C
808 Sindrome Seckel Patologia aso(s)
0.2 BP*
808 Sindrome Seckel Patologia
2462 Sindrome Shprintzen-Goldberg Patologia 60 Caso(s)
0.5 BP
811 Sindrome Shwachman-Diamond Patologia
0.28 P
811 Sindrome Shwachman-Diamond Patologia
2 C
3167 Sindrome Siegler-Brewer-Carey Patologia asofs)
15.5 I*
813 Sindrome Silver-Russell Patologia
0.7 BP*
813 Sindrome Silver-Russell Patologia
397590 Sindrome Silver-Russell por mutagdo Subtipo de 8 Caso(s)
pontual patologia
250 C
373 Sindrome Simpson-Golabi-Behmel Patologia asofs)
3.7 BP*
818 Sindrome Smith-Lemli-Opitz Patologia
. . . . 40 P
819 Sindrome Smith-Magenis Patologia
5.35 p*
819 Sindrome Smith-Magenis Patologia
, . 04 I*
820 Sindrome Sneddon Patologia
7.1 BP
821 Sindrome Sotos Patologia
0.5 BP*
821 Sindrome Sotos Patologia
1 *
36426 Sindrome Stevens-Johnson Subtipo fje 0.36 1
patologia
1.0 BP*
828 Sindrome Stickler Patologia
828 Sindrome Stickler Patologia 12.2 BP

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode Doenga ou subtipo de doenca clal\::;::::ao i::ti?ri:;i: l::r:\nl’(lei:; ‘:‘: ;:z:: :su
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250984 Sindrome Stickler autossémica recessiva Subtipo f’e 15 Caso(s)
patologia
3199 Sindrome Stimmler Patologia 2 Caso(s)
3204 Sindrome Stormorken-Sjaastad-Langslet Patologia 17 Caso(s)
506307 Sindrome Stromme Patologia 11 Casofs)
3205 Sindrome Sturge-Weber Patologia 3.5 BP*
3206 Sindrome Stiive-Wiedemann Patologia 56 Casofs)
838 Sindrome Susac Patologia 304 Caso(s)
457077 Sindrome TAFRO Patologia 28 Caso(s)
2886 Sindrome TARP Patologia 6 Familia(s)
284227 Sindrome TEMPI Patologia 10 Caso(s)
32960 Sindrome TRAPS Patologia 0.1 P
487796 Sindrome Takenouchi-Kosaki Patologia 2 Casos)
404443 Sindrome Tatton-Brown-Rahman Patologia 17 Caso(s)
3291 Sindrome Teebi-Shaltout Patologia 5 Caso(s)
420561 Sindrome Temple-Baraitser Patologia 9 Casofs)
1777 Sindrome Temtamy Patologia 56 Casofs)
1780 Sindrome Thakker-Donnai Patologia 2 Caso(s)
3316 Sindrome Thomas Patologia 6 Caso(s)
42665 Sindrome Tietz Patologia 2 Familia(s)
65283 Sindrome Timothy Patologia 56 Casofs)
3338 Sindrome Toriello-Carey Patologia 59 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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(/100,000)
2.0 BP*
861 Sindrome Treacher-Collins Patologia
5.5 BP*
881 Sindrome Turner Patologia
3 C
3404 Sindrome Ulbright-Hodes Patologia asofs)
3 Casof(s,
3409 Sindrome Urban-Rogers-Meyer Patologia (s)
7
596753 Sindrome VEXAS Patologia 37 Casofs)
1 Famili
3417 Sindrome Van den Bosch Patologia amilia(s)
29C
2460 Sindrome Van den Ende-Gup Patologia asofs)
3429 Sindrome Verloove-Vanhorick-Brubakk Patologia 2 Casofs)
1493 Sindrome Vici Patologia >0 Caso(s)
2804 Sindrome W Patologia 6 Casofs)
.2 BP
893 Sindrome WAGR Patologia 0
51636 Sindrome WHIM Patologia 65 Casofs)
3 Famili
3466 Sindrome WT membros-sangue Patologia amilia(s)
0.37 BP*
3440 Sindrome Waardenburg Patologia
Subtipo d 3 Famili
895 Sindrome Waardenburg tipo 2 untipo ) € amilia(s)
patologia
100 Caso(s
897 Sindrome Waardenburg-Shah Patologia (s)
1.65 BP*
899 Sindrome Walker-Warburg Patologia
48 C
3447 Sindrome Weaver Patologia aso(s)
2 C
3448 Sindrome Weaver-Williams Patologia asofs)
. . . . i0pP
3449 Sindrome Weill-Marchesani Patologia
100 Caso(s
3344 Sindrome Weismann-Netter Patologia (s)
901 Sindrome Wells Patologia 200 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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0.5 P*
902 Sindrome Werner Patologia
37C
3455 Sindrome Wiedemann-Rautenstrauch Patologia asofs)
84 Ci
319182 Sindrome Wiedemann-Steiner Patologia asofs)
28 C
3459 Sindrome Wilson-Turner Patologia asofs)
p . . . 0.1 p*
906 Sindrome Wiskott-Aldrich Patologia
4
500163 Sindrome Witteveen-Kolk Patologia 0 Caso(s)
60 C
1667 Sindrome Wolcott-Rallison Patologia asofs)
2.0 BP*
280 Sindrome Wolf-Hirschhorn Patologia
0.13 P
3463 Sindrome Wolfram Patologia
0.62 pP*
3463 Sindrome Wolfram Patologia
25 Famili
3464 Sindrome Woodhouse-Sakati Patologia amilias)
, . 3.7 P*
3465 Sindrome Worster-Drought Patologia
90 Ci
53719 Sindrome Wyburn-Mason Patologia aso(s)
3472 Sindrome Yunis-Varon Patologia 25 Casofs)
50812 Sindrome ZeIIwengr-Iike s'em anomalias Patologia 2 Caso(s)
peroxissomais
2
3473 Sindrome Zimmerman-Laband Patologia 52 Casofs)
. . . . 0.15 /*
913 Sindrome Zollinger-Ellison Patologia
0.125 /
913 Sindrome Zollinger-Ellison Patologia
10 C
2008 Sindrome acro-cardio-facial Patologia aso(s)
25C
85203 Sindrome acro-peitoral Patologia aso(s)
20 Casofs,
971 Sindrome acro-renal Patologia (s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
10 C
958 Sindrome acro-reno-mandibular Patologia asofs)
20 Famili
959 Sindrome acro-reno-ocular Patologia amilia(s)
38C
36 Sindrome acrocalosal Patologia asofs)
1.6 BP*
1915 Sindrome alcodlico fetal Patologia
2 Casofs,
1028 Sindrome amelo-onico-hipohidrético Patologia (s)
” - loblasti
49827 Smdrome. am.emla me’ga oblastica Patologia 80 Caso(s)
tiamina-sensivel
1052 Sindrome aneuplo.idia variada em Patologia 41 Caso(s)
mosaico
45 C
284984 Sindrome aneurisma - osteoartrite Patologia asofs)
17 C
1104 Sindrome anoftalmia-plus Patologia asofs)
35 P
81 Sindrome anti-sintetase Patologia
34 Caso(s
398097 Sindrome antifosfolipidico neonatal Patologia (s)
” - - 2
53721 Sindrome arterlov‘enoso metamérico Patologia 5 Caso(s)
espinhal
2.44 p*
70588 Sindrome aspira¢dao meconial Patologia
251028 Sindrome associado a SATB2 por Subtipo de 20 Casofs)
rearranjo cromossomico patologia
Sindrome autista-epilepsia por L.
5 Familia(s
308410 deficiéncia de desidrogenase cinase dos Patologia flia(s)
cetodcidos de cadeia ramificada
404 Caso(s,
411593 Sindrome autoimune da insulina Patologia (s)
619367 Sindrome autoinfla.matéria SAMD9L- Patologia 6 Caso(s)
associada
617919 Sindrome aut.oinflamatéria induzida Patologia 4 Caso(s)
pelo frio F12-associada
Sindrome autoinflamatério CEBPE-
o L x . 4 Caso(s)
566067 associado-imunodeficiéncia-disfungao Patologia
neutrofilica
Sindrome autoinflamatério associado 40 Caso(s,
324977 ! utol ! ! Patologia (s)
aos proteossomas
329173 Sindrome autoinflamatério com Patologia 5 Casofs)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
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infe¢Ges bacterianas piogénicas e
amilopectinose
436166 Sindl:?nre autoinflam.atério.deﬂfet.)re Patologia 4 Caso(s)
periodica-enterocolite da infancia
0.17 BP*
1456 Sindrome aértico médio Patologia
55 Casofs
1997 Sindrome blefaro-queilo-odéntico Patologia (s)
150 Caso(s
1297 Sindrome branquio-6culo-facial Patologia (s)
7 Casof(s,
1299 Sindrome braquio-esqueleto-genital Patologia (s)
7 C
2872 Sindrome cardio-craniano, tipo Pfeiffer Patologia asofs)
5 Caso(s,
3238 Sindrome cardio-espondilo-carpo-facial Patologia (s)
300 C
1340 Sindrome cardio-facio-cutaneo Patologia asofs)
3 Familia(s,
444072 Sindrome cerebeloso-facial-dentaria Patologia flia(s)
Sindrome cerebral-cerebeloso- 3 Caso(s,
163961 ! . Patologia (s)
coloboma ligada ao X
75 C
1393 Sindrome cerebro-costo-mandibular Patologia aso(s)
9 Ci
314679 Sindrome cerebro-facio-articular Patologia asofs)
2905 Sindrome cc?rebro-fronto-facial Patologia 60 Casofs)
Baraitser-Winter
21C
66625 Sindrome cerebro-oculo-nasal Patologia aso(s)
2 Caso(s,
1453 Sindrome cleido-rizomélico Patologia (s)
47 Caso(s,
1414 Sindrome colestase-linfedema Patologia (s)
363409 Sl'ndromc? com acinésia ft.et?I & Patologia 3 Caso(s)
hemorragia cerebral e retiniana
448251 Sl'ndrom'e c‘om ataxia- progressiva Patologia 13 Caso(s)
autossomica recessiva - surdez
Sindrome com crises
encefalomiopaticas metabdlicas
24 Caso(s,
480864 recorrentes-rabdomidlise-arritmia Patologia (s)
cardiaca-perturbagdo do
desenvolvimento intelectual

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
300382 Sindrome corrlllfenéfipo Tnarfa.néide e Patologia 7 Caso(s)
progerdide - lipodistrofia
1.0/
157798 Sindrome com polipose hiperplastica Patologia
60 Ci
641829 Sindrome compartimental neonatal Patologia asofs)
2 Familia(s
1350 Sindrome coragdao-mao tipo 2 Patologia (s)
7 Caso(s,
3194 Sindrome corneo-dermato-6sseo Patologia (s)
198 Sindrome corno occipital Patologia 35 Casos)
93260 Sindrome co.stelas c.urtas-.polidactilia, Patologia 34 Casofs)
tipo Majewski
2036 Sindrome co.uro cabelutfo-pavilhéo Patologia 30 Casofs)
auricular-mamilo
4 C
1508 Sindrome coxo-auricular Patologia asofs)
47 Caso(s,
1509 Sindrome coxo-podo-rotuliana Patologia (s)
1514 Sindrome cranic?-digitaljperturbagéo do Patologia 5 Casofs)
desenvolvimento intelectual
, . . . 2 Caso(s)
3241 Sindrome cranio-facial-surdez Patologia
32 Ci
293843 Sindrome craniofacial-cubital-renal Patologia aso(s)
3 C
1529 Sindrome craniofacial-surdez-mao Patologia asofs)
Sindrome craniofacioesquelético-
~ . . 9 Caso(s)
163979 perturbacao do desenvolvimento Patologia
intelectual ligada ao X
4 Caso(s
363705 Sindrome craniofaciofrontodigital Patologia (s)
100 Ci
209905 Sindrome cérebro-pulmiao-tiroide Patologia asofs)
128 Ci
3138 Sindrome cubito-mamario Patologia asofs)
498497 Sindrome da cost.ela curta-polidactilia Patologia 2 Caso(s)
tipo 5
65 Casofs,
90354 Sindrome da cérnea fragil Patologia (s)
254534 Sindrome da hipermetilagdo materna Subtipo de 7 Caso(s)
14g32.2 patologia

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
254531 Sindrome da hipometilagdo paterna Subtipo de 12 Caso(s)
14g32.2 patologia
16 Famili
88621 Sindrome da ictiose da prematuridade Patologia amilia(s)
5 C
314034 Sindrome da microduplicagao 7p22.1 Patologia asofs)
168593 Sl’ndromt? da mo'rte sdl'oita infantil e Patologia 21 Casofs)
disgenesia testicular
Subtipo de 30 Casofs
2834 Sindrome da pele enrugada P ) (s)
patologia
q
2833 Sindrome da pele rigida Patologia >4 Caso(s)
1 Famili
370131 Sindrome das plaquetas White Patologia amilia(s)
400 C
662 Sindrome das unhas amarelas Patologia asofs)
44.0 P*
137686 Sindrome de Asherman Patologia
217266 Sindrome de BNAR Patologia 9 Familia(s)
2 Familia(s,
139471 Sindrome de Bakrania-Ragge Patologia flia(s)
166113 Sindrome de Bazex Patologia 145 Casofs)
217008 Sindrome de Bockenheimer Patologia 40 Caso(s)
16 C
69737 Sindrome de Bosley-Salih-Alorainy Patologia aso(s)
3 C
238459 Sindrome de CDG tipo IIf Patologia asofs)
8 Caso(s,
280071 Sindrome de CDG tipo Ip Patologia (s)
25 Caso(s,
314597 Sindrome de Chudley-McCullough Patologia (s)
3 C
496751 Sindrome de EVEN-plus Patologia asofs)
230839 Sindrome dg Eljlers-DanIos, tipo Patologia 17 Caso(s)
classico-like
230851 Sindrome de Ehlers-l?anlos, tipo Patologia 6 Caso(s)
valvular cardiaco
100 Caso(s
91136 Sindrome de Fanconi Patologia (s)
544628 Sindrome de Fanconi atipico- Patologia 7 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/
incidéncia
G ELE]
(/100,000)

Nivel de
classificagao

Numero de casos ou

ORPHACod
ode familias publicados

Doenca ou subtipo de doenga

hiperinsulinismo neonatal
Subtipo d 120 G
391641 Sindrome de Feingold, tipo 1 ubtPO ) € asofs)
patologia
Subtipo d 7 C
391646 Sindrome de Feingold, tipo 2 ubtPO ) € asofs)
patologia
221126 Sindrome de Fowler Patologia 44 Casols)
11 Ci
166272 Sindrome de Goldblatt Patologia aso(s)
50 Casofs
53540 Sindrome de Goldmann-Favre Patologia (s)
29476 Sindrome de Griscelli tipo 1 Subtipo de 20 Casof(s)
(hipopigmentagdo - défice neuroldgico) patologia
Sind de Griscelli tipo 2
. I_n rome _,e r:lsce ! |p¢? .. Subtipo de 102 Caso(s)
79477 (hipopigmentagdo - imunodeficiéncia )
g . patologia
com ou sem défice neuroldgico)
Subtipo d 13 C
79478 Sindrome de Griscelli tipo 3 ubtPo ) € asofs)
patologia
60 Casofs
99803 Sindrome de Haddad Patologia (s)
93946 Sindrome de Hamel cerebro-palato- Subtipo de 4 Caso(s)
cardiaco patologia
1
199282 Sindrome de Harlequin Patologia 00 Casofs)
. . 0.15 P
79430 Sindrome de Hermansky-Pudlak Patologia
30C
228116 Sindrome de Hughes-Stovin Patologia aso(s)
1 *
93473 Sindrome de Hurler Subtipo de 0.5 P
patologia
i .7 BP*
93473 Sindrome de Hurler Subtipo de 0
patologia
4 Caso(s
313795 Sindrome de Jawad Patologia (s)
Sindrome de Joubert com distrofia . 8 Caso(s)
397715 L. . Patologia
tordcica asfixiante de Jeune
254528 Sindrome de Kagami-Ogata por Subtipo de 8 Caso(s)
microdele¢ao 14932.2 materna patologia
3 C
435628 Sindrome de Keppen-Lubinsky Patologia aso(s)
30 Casofs,
85202 Sindrome de Keutel Patologia (s)
99741 Sindrome de King-Denborough Patologia 18 Casof(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
114 C
261494 Sindrome de Kleefstra Patologia asofs)
0.007 P*
90308 Sindrome de Klippel-Trenaunay Patologia
99749 Sindrome de Kostmann Patologia 45 Caso(s)
1
306674 Sindrome de Kufor - Rakeb Patologia 6 Casofs)
14 Caso(s
284139 Sindrome de Larsen-like, tipo B3GAT3 Patologia (s)
140936 Sindrome de Lelis Patologia 9 Casofs)
. . . 10.0 /*
137839 Sindrome de Lemierre Patologia
10 C
217335 Sindrome de MACS Patologia asofs)
21C
324972 Sindrome de MAGIC Patologia asofs)
250 C
163634 Sindrome de Maffucci Patologia aso(s)
4 Famili
77297 Sindrome de Majeed Patologia amilias)
57782 Sindrome de Mazabraud Patologia >4 Caso(s)
9 C
314466 Sindrome de Meigs atipico Patologia asofs)
592574 Sindrome de Menke-Hennekam Patologia 27 Casos)
. . . . 0.1 /*
98919 Sindrome de Miller-Fisher (MFS) Patologia
91 Caso(s,
52368 Sindrome de Mohr-Tranebjaerg Patologia (s)
3.33 BP
53271 Sindrome de Muenke Patologia
69087 Sindrome de Naegeli-Franceschetti Patologia 0.035 P
Jadassohn
2 Famili
94083 Sindrome de Partington Patologia amilia(s)
53 C
178509 Sindrome de Perry Patologia aso(s)
7 C
487825 Sindrome de Pierpont Patologia aso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
40 C
52022 Sindrome de Potocki-Shaffer Patologia asofs)
2 C
420741 Sindrome de RIDDLE Patologia asofs)
200 Ci
97360 Sindrome de Robinow Patologia asols)
17 Caso(s
353298 Sindrome de Roifman Patologia (s)
Subtipo d 100 C
221008 Sindrome de Rothmund-Thomson tipo 1 ubtipo ) € aso(s)
patologia
i 2
221016 Sindrome de Rothmund-Thomson tipo 2 Subtipo fje 00 Casofs)
patologia
29260 Sindrome de Sanfilippo tipo A Subtipo de 0.32 P*
(Mucopolissacaridose tipo 3A) patologia
29260 Sindrome de Sanfilippo tipo A Subtipo de 1.4 BP
(Mucopolissacaridose tipo 3A) patologia
79270 Sindrome de Sanfilippo tipo B Subtipo de 0.2 p*
(Mucopolissacaridose tipo 3B) patologia
79271 Sindrome de Sanfilippo tipo C Subtipo de 5.0 p*
(Mucopolissacaridose tipo 3C) patologia
100 C
99063 Sindrome de Shone Patologia aso(s)
48.99 p*
289390 Sindrome de Sjogren primario Patologia 8.99
. s . 6.92 |
289390 Sindrome de Sjogren primario Patologia
40 C
438117 Sindrome de Steel Patologia aso(s)
254525 Sindrome de Temple por microdelegao Subtipo de 9 Caso(s)
14g32.2 paterna patologia
79347 Sindrome de Toriello-Higgins-Miller Patologia 3 Casofs)
163746 Sl'ndrome.de Waarden’bt.Jrg-Shah, Patologia 40 Caso(s)
variante neuroldgica
325 P
908 Sindrome de X-fragil Patologia
2.4 BP*
908 Sindrome de X-fragil Patologia
20.0 P*
908 Sindrome de X-fragil Patologia
3 Caso(s,
217017 Sindrome de Zechi-Ceide Patologia (s)
54251 Sindrome de abcesso assético Patologia 49 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
16 Caso(s
920 Sindrome de abléfaro-macrostomia Patologia (s)
7 C
929 Sindrome de acalasia-microcefalia Patologia asofs)
Sindrome de acantose nigricans-
A s . § . 5 Caso(s)
90301 resisténcia a insulina-caibras Patologia
musculares-alargamento acral
Sindrome de aciduria 3-
ilgl dnica- I- 22
445038 meti g utacodnica cafa.rata neonata . Patologia Caso(s)
envolvimento neurolégico-neutropenia
congénita
Sindrome de acondroplasia grave-
. P . J . 5 Caso(s)
85165 perturbagdo do desenvolvimento- Patologia
acantose nigricans
Sindrome de acro - ostedlise - lesGes
. . 5 Caso(s)
363665 semelhantes a queloide - Patologia
envelhecimento precoce
250 Casofs
397596 Sindrome de activagdo PIK3 - delta Patologia (s)
1112 Sl’nd.rome d.e afaIangi.a-her?ivert.ebras- Patologia 3 Caso(s)
disgenesia urogenital e intestinal
1113 Sindrome de.afalangi.a-sindactilia- Patologia 5 Caso(s)
microcefalia
Sindrome de afonia-surdez-distrofia
.. . . ~ . 2 Caso(s)
324540 retiniana-halux bifidos-perturbagao do Patologia
desenvolvimento intelectual
Sindrome de agamaglobulinemia-
. . .g . & . . 3 Caso(s)
83617 microcefalia-craniossinostose-dermatite Patologia
grave
Sindrome de agenesia do corpo caloso
rome e a8 orP . 2 Casofs)
401959 parcial-hipoplasia do vermis cerebeloso Patologia
com quistos da fossa posterior
Sindrome de agenesia do corpo caloso- 4 Casofs
459074 ! genes! P Patologia (s)
macrocefalia-hipertelorismo
Sindrome de agenesia do corpo caloso-
~ & p . 2 Caso(s)
52055 perturbacao do desenvolvimento Patologia
intelectual-coloboma-micrognatia
Sindrome de agenesia labioescrotal
L. N . 3 Caso(s)
495875 congénita-malformacgdo cerebelosa- Patologia
distrofia cérnea-dismorfia facial
1120 Sl'n.drorrre de agen.esia pulmonar- Patologia 9 Caso(s)
cardiopatia-anomalias dos polegares

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Sindrome de agenésia do sacro-
I g . 4 Caso(s)
397927 ossificagdo andmala dos corpos Patologia
vertebrais-persisténcia do notocérdio
556055 Sindrome de agenésia pa'ncrea’tica- Patologia 4 Caso(s)
holoprosencefalia
47 Caso(s,
989 Sindrome de aglossia-adactilia Patologia (s)
Sindrome de alacrimia - coreoatetose - 8 Caso(s,
404454 ) ~ o Patologia )
disfuncao hepatica
1 Famili
998 Sindrome de albinismo-surdez Patologia amilia(s)
Sindrome de alfa-talassemia-
~ . . 200 Casofs)
847 perturbagdo do desenvolvimento Patologia
intelectual ligada ao X
Sindrome de alfa-talassemia-
o . . 20 Casofs)
98791 perturbacao do desenvolvimento Patologia
intelectual ligada ao cromossoma 16
Sindrome de alopecia-contraturas-
. P N . 5 Caso(s)
1005 nanismo-perturbagao do Patologia
desenvolvimento intelectual
2792 Sindrome de alopecia-displasia odonto- Patologia 2 Caso(s)
ungeal
Sindrome de alopecia-epilepsia-
. . P ~p P . 12 Caso(s)
1008 piorreia-perturbagdo do Patologia
desenvolvimento intelectual
Sindrome de alopecia-perturbag¢ao do 15 Familia(s
2850 : . pec p uroag Patologia flia(s)
desenvolvimento intelectual
Sindrome de alopecia-perturbag¢ao do
X P .p § ) 2 Caso(s)
1014 desenvolvimento intelectual- Patologia
hipogonadismo hipergonadotrépico
2 Casofs,
1021 Sindrome de amaurose-hipertricose Patologia (s)
Sindrome de anemia aplasica-
~ P . . 10 Caso(s)
611216 perturbacdo do desenvolvimento Patologia
intelectual-nanismo
Sindrome de anemia hemolitica
autoimune-trombocitopenia 6 Casof(s,
444463 autoimt pocttopenta Patologia )
autoimune-imunodeficiéncia primaria
por deficiéncia TPP2
Sindrome de anemia hemolitica letal- . 2 Caso(s)
1046 . L Patologia
anomalias genitais
360861 Sl'ncllrt?m(? de anem.iamsid?roblés’tica Patologia 16 Caso(s)
congénita-imunodeficiéncia de células

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenc¢a ou subtipo de doenca e ) " )
classificagao G ELE] familias publicados
(/100,000)
B-febre periddica-atraso de
desenvolvimento
Sindrome de angiopatia de M -
. glopa. ia e. oy:flmoya . 9 Caso(s)
280679 baixa estatura-dismorfia facial- Patologia
hipogonadismo hipergonadotrépico
Sindrome de aniridia-agenesia renal- 2 Casofs,
1064 N ] & Patologia (s)
perturbagdo psicomotora
Sindrome de aniridia-ataxia cerebelosa- e
~ . . 22 Familia(s)
1065 perturbacao do desenvolvimento Patologia
intelectual
3 C
1069 Sindrome de aniridia-auséncia de rétula Patologia asofs)
1068 Sindrome de a.niridia-;?erturbagﬁo do Patologia 2 Caso(s)
desenvolvimento intelectual
Sindrome de aniridia-ptose-perturbaca
i p o.s.e perturbacdo . 3 Caso(s)
1067 do desenvolvimento intelectual- Patologia
obesidade familiar
Sindrome de anoftalmia-megalocérnea- 3 Caso(s,
1101 ! . . _I & L. Patologia (s)
cardiopatia-anomalias esqueléticas
” ftalmi - Imia-
27298 Sindrome de an? ta ml?/.mlcrofta mia Patologia 30 Casofs)
atresia esofagica
Sindrome de anomalia cardiaca
e . . . . 10 Caso(s)
562569 congénita-dismorfia facial-perturbagao Patologia
do desenvolvimento TMEM94-associada
Sindrome de anomalia cardiaca-
anomalias digitais-dismorfia facial- 55 Casofs
592570 1as digftais-dismortia ract Patologia (s)
perturbagao do desenvolvimento motor
e da linguagem TRAF7-relacionada
- i —— 1 Famili
1144 Slndrorne de anomalia da mdo tl[fo Patologia amilia(s)
artrogripose-surdez neurossensorial
50817 Sl'ndrome- de a-nomalial' de Duane- Patologia 2 Caso(s)
miopatia-escoliose
447974 Sl'ndromfe de a.nor.nalia cI.e KIi;?peI-FeiI- Patologia 2 Caso(s)
miopatia-dismorfia facial
Sindrome de anomalia diafragmatica-
. . . 7 Caso(s)
2141 anomalia dos membros-anomalia Patologia
craniana
Sindrome de anomalia facio-digital- 2 Caso(s,
2888 indrom nalla tacio-cigl Patologia (s)
sindrome Pierre-Robin
Sindrome de anomalias associadas a . 2 Caso(s)
1770 . . . Patologia
disgenesia gonadal tipo XY
Sindrome de anomalias auriculares- . 2 Caso(s)
77300 . . Patologia
fenda labial com/sem fenda palatina-

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
anomalias oculares
Sindrome de anomalias cardiacas-baixa
. . . . 19 Caso(s)
228410 estatura-hipermobilidade articular- Patologia
dismorfia facial
137628 Sindrome de anomali.as cardiacas- Patologia 9 Caso(s)
heterotaxia
Sindrome de anomalias colobomatosas
. L. . . 3 Caso(s)
435930 do disco optico-atrofia macular- Patologia
coriorretinopatia
p; i - 1
280633 Smdlro.me de .anoma. ias conge'r‘utas Patologia 5 Caso(s)
multiplas-hipotonia-convulsGes
300496 Sll’m:lrome .de ancfmalias cor:géni.tas Patologia 24 Casofs)
muiltiplas-hipotonia-convulsées tipo 2
521438 Sindrome de anoma’Iias congénitas Patologia 4 Caso(s)
vertebral-cardiaco-renal
73230 Sindrome de anoma.lias da oss.ificagﬁo- Patologia 2 Caso(s)
atraso do desenvolvimento psicomotor
Sindrome de anomalias das unhas e
. . 6 Caso(s)
423454 dentes-queratodermia palmoplantar Patologia
marginal-hiperpigmentagao oral
” lias distai
1307 Sindrome de anom.a ias dIS.taIS dos Patologia 6 Caso(s)
membros-micrognatia
Sindrome de anomalias do palato-
. . . . . . 3 Caso(s)
477993 diastemes muiiltiplos-dismorfia facial- Patologia
alteragdes do desenvolvimento
2491 Sindrome de'anoma.lias do§ canais Patologia 5 Caso(s)
mullerianos-hipomelia
4 Caso(s
1094 Sindrome de anoniquia-microcefalia Patologia (s)
Subtipo de 14 Casofs
90390 Sindrome de anoniquia-onicodistrofia ubtip . (s)
patologia
1074 Sindrome de anquiloblefaro filiforme Subtipo de 3 Familia(s)
congénito-anus imperforado patologia
4C
1117 Sindrome de aplasia cutanea-miopia Patologia asofs)
1118 Sindrome de aplasiaf da fibula- Patologia 50 Casofs)
ectrodactilia
Sindrome de aplasia da tibia- 0.1 p*
3329 ' plasia da tibl Patologia
ectrodactilia
10 Caso(s
3469 Sindrome de aprosencefalia XK Patologia (s)
2 Caso(s,
1123 Sindrome de apéndice caudal-surdez Patologia (s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de

classificagao

Prevaléncia/

Numero de casos ou
familias publicados

incidéncia
estimada
(/100,000)

1129

Sindrome de aracnodactilia-defeitos da
ossificagdo-perturbagdo do
desenvolvimento intelectual

Patologia

5 Caso(s)

1130

Sindrome de aracnodactilia-perturbagao
do desenvolvimento intelectual-
dismorfias

Patologia

3 Caso(s)

1135

Sindrome de arrinia-atresia das coanas-
microftalmia

Patologia

4 Caso(s)

314718

Sindrome de arteriopatia letal devido a
deficiéncia de FBLN4

Patologia

22 Casofs)

498693

Sindrome de artrogripose multipla
congénita ndo letal autossdmica
recessiva MYBPC1-relacionada

Patologia

4 Caso(s)

1150

Sindrome de artrogripose multipla
congénita-face em assobio

Patologia

10 Caso(s)

2697

Sindrome de artrogripose-disfun¢ao
renal-colestase

Patologia

100 Caso(s)

3200

Sindrome de artrogripose-displasia
ectodérmica

Patologia

2 Caso(s)

65720

Sindrome de artrogripose-escoliose
grave

Patologia

2 Familia(s)

1485

Sindrome de artrogripose-
hiperqueratose, forma letal

Patologia

2 Caso(s)

95434

Sindrome de ataxia cerebelosa
autossomica recessiva-doenga do
movimento

Patologia

27 Casofs)

363429

Sindrome de ataxia cerebelosa
autossomica recessiva-sinais piramidais-
nistagmo-apraxia oculomotora

Patologia

17 Casof(s)

504476

Sindrome de ataxia cerebelosa com
neuropatia e arreflexia vestibular
bilateral

Patologia

100 Caso(s)

1171

Sindrome de ataxia cerebelosa-
arreflexia-pés cavus-atrofia éptica-
perda auditiva neurossensorial

Patologia

10 Caso(s)

404499

Sindrome de ataxia cerebelosa-
epilepsia-perturbacao do
desenvolvimento intelectual
autossomica recessiva por défice de
RUBCN

Patologia

2 Caso(s)

404493

Sindrome de ataxia cerebelosa-
epilepsia-perturbacdo do
desenvolvimento intelectual

Patologia

3 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/
Nivel de incidéncia Numero de casos ou
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)

ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga

autossomica recessiva por défice de
TUD
314404 Sindrome d.e ataxia fier(.ebelosa-.surdez- Patologia 80 Casofs)
narcolepsia autossémica dominante
88628 Sindrome de.a?axia.cordonal posterior- Patologia 20 Casofs)
retinite pigmentosa
Sindrome de ataxia espinocerebelosa 3 Familia(s
95433 L. R P . Patologia (s)
autossomica recessiva-cegueira-surdez
Sindrome de ataxia espinocerebelosa- 3 Caso(s,
1185 . p Patologia (s)
dismorfia
Sindrome de ataxia espastica
L. . . . 6 Caso(s)
254343 autossOmica recessiva-atrofia dptica- Patologia
disartria
2572 Sindrome de ataxiaj espastica-distrofia Patologia 1 Familia(s)
da cdrnea
313772 Sl’.ndrf)n.1e de ataxia t.espésfic’a.-epilepsia Patologia 2 Caso(s)
mioclénica-neuropatia de inicio precoce
Sindrome de ataxia-fotossensibilidade- 2 Casofs,
1184 ! . X orl Patologia (s)
baixa estatura
Sindrome de ataxia-perturbagdo do
. . P ¢ . . 7 Caso(s)
370022 desenvolvimento intelectual-apraxia Patologia
oculomotora-quistos cerebelosos
Sind de ataxia-surdez-perturbaga 8 Ci
1188 indrome de a ax.la sur (?z perturbacdo Patologia aso(s)
do desenvolvimento intelectual
1192 Sl'nd-rome de a?eros’clerose-sur-dez- Patologia 2 Caso(s)
diabetes-epilepsia-nefropatia
Sindrome de atraso da linguagem-
. . K ) guag . 6 Casofs)
3038 assimetria facial-estrabismo-sulcos no Patologia
I6bulo auricular
Sindrome de atraso de crescimento-
. . . 2 Caso(s)
391366 atraso do desenvolvimento ligeira- Patologia
hepatite crénica
Sindrome de atraso do crescimento- . 4 Caso(s)
3035 . Lo ) Patologia
hidrocefalia-hipoplasia pulmonar
Sindrome de atraso do crescimento-
~ . . 6 Caso(s)
541423 perturbacdo do desenvolvimento Patologia
intelectual-hepatopatia
Sindrome de atresia do canal auditivo
e . . 4 Caso(s)
500188 externo-canal auditivo interno dilatado- Patologia
dismorfia facial ligado ao X
Sindrome de atresia do canal auditivo 10 Caso(s
3023 R . . Patologia (s)
externo-talo vertical-hipertelorismo
496641 Sindrome de atrofia cerebral difusa Patologia 39 Casofs)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de
classificagao

Prevaléncia/
incidéncia
G ELE]
(/100,000)

Numero de casos ou
familias publicados

progressiva de inicio precoce-
microcefalia-fraqueza muscular-atrofia
Gptica

Sindrome de atrofia cerebral e

4 Caso(s)

404437 cerebelosa difusa-convulsées Patologia
intrataveis-microcefalia progressiva
2 Casofs,
1433 Sindrome de atrofia coroideia-alopecia Patologia (s)
i fi | inhal- 2
73245 Sindrome de atrofia muscular espinha Patologia Caso(s)
complexo de Dandy-Walker-catarata
2590 Sl’ndro.me c.le at.rofi? r.nuscular es;?inhal- Patologia 10 Caso(s)
epilepsia mioclénica progressiva
2579 Sl’n.dt:ome. de atrofia n.iuscular-ata).(ia- Patologia 12 Caso(s)
retinite pigmentosa-diabetes mellitus
1215 Sindrome t!e ?trofia 6.ptica plus Patologia 0.5 p*
autossomica dominante
Sindrome de atrofia optica-ataxia-
' . e . 'a opH X! . 17 Caso(s)
543470 neuropatia periférica-atraso global do Patologia
desenvolvimento
Sind de atrofia optica- ti
in rome. ’e.a rofia 6p |ca~neuropa ia . 8 Caso(s)
496790 periférica-perturbagao do Patologia
desenvolvimento
401777 Sindrome de atrofia c’)ptic.a-perturbagéo Patologia 6 Caso(s)
do desenvolvimento intelectual
Sindrome de atrésia das coanas-atelia-
o . . 18 Caso(s)
589856 hipotiroidismo-puberdade tardia-baixa Patologia
estatura
Sindrome de auséncia de impressées 10 Familia(s
1658 ! @ de ausencia de Imp Patologia ilia(s)
digitais-milia congénita
3016 Sindrome dt.e auséncia c!e t:a’dio- Patologia 2 Caso(s)
anomalias ano-genitais
2951 Sindrome de au:séncia do.p'cileg-ar-baixa Patologia 3 Caso(s)
estatura-imunodeficiéncia
Sindrome de autoimunidade-
autoinflamag¢ao-imunodeficiéncia de 10 Casofs
619948 autol gac-imunodeticiencia Patologia (s)
inicio precoce por haploinsuficiéncia de
SOCS1
Sindrome de baixa estatura-anomalias 3 Familia(s
2994 ! @ de Daixa estatura-anomall Patologia flia(s)
craniofaciais-hipoplasia genital
Sindrome de baixa estatura-atresia do
.. . . . . 4 Caso(s)
397623 canal auditivo-hipoplasia mandibular- Patologia
anomalias esqueléticas
391677 Sindrome de baixa estatura-atrofia Patologia 39 Casofs)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Gptica-anomalia Pelger-Huét
Sindrome de baixa estatura-defeitos da 5 Familia(s)
85442 pituitaria e do cerebelo-sela turca Patologia
pequena
Sindrome de baixa estatura-displasia
esquelética-degenerescéncia retiniana-
q N 8 ] . 7 Caso(s)
589442 perturbacao do desenvolvimento Patologia
intelectual-perda auditiva
neurossensorial
435804 Sindrome de baixa ?statur.a-licllade Gssea Patologia 3 Familia(s)
avangada-osteoartrite de inicio precoce
Sind de bai tatura-
|.n r?me .e z.nxa es.a ur? . 14 Casols)
314394 onicodisplasia-dismorfia facial- Patologia
hipotricose
2863 Sindrome .de baixa estatura'-ossos Patologia 3 Caso(s)
vormianos-dextrocardia
Sindrome de baixa estatura-pterigio do 4 Casofs
2865 I x . . .p '8! Patologia (s)
pescogo-cardiopatia
p; - 3 N 2
2866 Sl.ndronje de baixa e:st.atura. surde.z Patologia Caso(s)
disfungao dos neutroéfilos-dismorfia
2868 Sindrome de tfaixa estatura-YaIvqupatia Patologia 3 Caso(s)
cardiaca-face peculiar
Sindrome de baixa estaura-
. - . ~ . 6 Caso(s)
464288 braquidactilia-obesidade-perturbagdo Patologia
do desenvolvimento global
Sindrome de blefarofimose-perturbagao
! ) I . pertu R ¢ . 30 Caso(s)
2728 do desenvolvimento intelectual, tipo Patologia
Ohdo
Sind de blefarofi -perturbaga
indrome de .e aro |n-10$e pertur 'agao ‘ 122 Caso(s)
3047 do desenvolvimento intelectual, tipo Patologia
SBBYS
Sindrome de blefarofimose-perturbagio
do desenvolvimento 122 Caso(s,
597746 , esenvolvi o Patologia (s)
intelectual/sindrome de sobreposi¢do
genitopatelar
Sindrome de blefarofimose-ptose- 6 Casof(s,
2057 I .. o I . P Patologia (s)
esotropia-sindactilia-baixa estatura
1259 Sindrome de'blefaro'ptos-e-miopia- Patologia 3 Caso(s)
ectopia do cristalino
363417 Sindrome de braquidactilia preaxial de Patologia 18 Caso(s)
Temtamy
166035 Sindrome de b.ra.quid.actilia-baixa Patologia 12 Caso(s)
estatura-retinite pigmentosa

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
1275 Sindrome de braquidactilia-displasia do Patologia 4 Familia(s)
cotovelo e punho
1278 Sindrome de braqtllida.ctilia-hallux varus Patologia 8 Caso(s)
pré-axial
1276 Sindrome de braquid?ctilia-hipertenséo Patologia 10 Familia(s)
arterial
Sindrome de braquidactilia-mesomelia-
o . . 2 Caso(s)
1277 perturbacdo do desenvolvimento Patologia
intelectual-defeitos cardiacos
1246 Sindrome de br.aquidactilia-nistagmus- Patologia 1 Familia(s)
ataxia cerebelosa
2946 Sindrome de braquidactilia-polegar Patologia 4 Caso(s)
longo
Sind deb iesof énito-
in r?me e‘ raqune:c.o. ago conge.m o . 8 Caso(s)
514352 estomago intratoracico-anomalias Patologia
vertebrais
1292 Sl’ndr.ome' de b'raql.fimorfisrno- Patologia 9 Caso(s)
onicodisplasia-disfalangia
2001 Sindrome d’e I_oécio n?ultirjt?dular-rim Patologia 3 Caso(s)
quistico-polidactilia
i I lado- 14
307766 Sindrome de. cabelo e’m.:araco at:'lt? Patologia Caso(s)
queratodermia acral-caries dentarias
420686 Sindrome de.cabelo lanoso- Patologia 8 Caso(s)
gueratodermia palmoplantar
1313 Sindrome de f:alaflca;-oes cc3r0|do- Patologia 10 Caso(s)
cerebrais forma infantil
1327 Sindrome de t.:amp.todactilia, Patologia 8 Caso(s)
Guadalajara tipo 1
Sindrome de camptodactilia, 2 Caso(s,
1326 I X p. " Patologia (s)
Guadalajara tipo 2
Sindrome de camptodactilia, 5 Caso(s,
488434 I K p. " Patologia (s)
Guadalajara tipo 3
2848 Sindrome de camptoda-ctilia.-artropatia- Patologia 30 Familia(s)
coxa vara-pericardite
1323 Sl'nc.lrome de can.'lptodactilial-(.:ontratl.Jr.as Patologia 4 Caso(s)
articulares-defeitos esqueléticos faciais
85164 Sindrome de c.amptodactilia-esta.tl:ra Patologia 30 Casofs)
elevada-escoliose-perda de audigao
17 Caso(s
1325 Sindrome de camptodactilia-taurinduria Patologia (s)
. . . s . 20.0 P*
90081 Sindrome de caquexia associada a SIDA Patologia
435953 Sindrome de caracteristicas Patologia 3 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de

classificagao

Prevaléncia/
incidéncia
G ELE]
(/100,000)

Numero de casos ou
familias publicados

progerdides-predisposicdo para
carcinoma hepatocelular

1354

Sindrome de cardiopatia-encurtamento
de membros

Patologia

2 Caso(s)

1355

Sindrome de cardiopatia-face redonda-
perturbacao do desenvolvimento
congénita

Patologia

3 Caso(s)

1338

Sindrome de cardiopatia-hamartoma da
lingua-polissindactilia

Patologia

4 Caso(s)

2326

Sindrome de cardiopatia-sindrome
Kallmann

Patologia

8 Caso(s)

162

Sindrome de catarata congénita-
disgenésia do segmento anterior

Patologia

3 Familia(s)

330054

Sindrome de catarata congénita-
hipotonia muscular progressiva-perda
auditiva-perturbacao do
desenvolvimento

Patologia

3 Caso(s)

300313

Sindrome de catarata congénita-perda
auditiva-perturbagao grave do
desenvolvimento

Patologia

5 Caso(s)

247794

Sindrome de catarata juvenil-
microcornea-glicosuria renal

Patologia

12 Caso(s)

1368

Sindrome de catarata-ataxia-surdez

Patologia

2 Caso(s)

436174

Sindrome de catarata-deficiéncia de
hormona de crescimento-neuropatia
sensitiva-perda auditiva
neurossensorial-displasia esquelética

Patologia

3 Caso(s)

1373

Sindrome de catarata-freio oral
aberrante-atraso de crescimento

Patologia

3 Caso(s)

521432

Sindrome de catarata-hepatopatia
neonatal grave-perturbacgao global do
desenvolvimento congénita

Patologia

2 Caso(s)

1377

Sindrome de catarata-microcérnea

Patologia

8 Familia(s)

1380

Sindrome de catarata-nefropatia-
encefalopatia

Patologia

2 Caso(s)

1381

Sindrome de catarata-perturbagio do
desenvolvimento intelectual-atresia
anal-anomalias urinarias

Patologia

3 Caso(s)

1387

Sindrome de catarata-perturbagio do
desenvolvimento intelectual-
hipogonadismo

Patologia

20 Casofs)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
1383 Sl'ndrom.e de catar:ata-surdez- Patologia 3 Caso(s)
hipogonadismo
48431 Sl’ndr.ome d.e cat:i\ratas congéfiitas- Patologia 170 Caso(s)
dismorfia facial-neuropatia
314993 Sindrcim'e de cat'aratas-cardiopatia Patologia 2 Caso(s)
congénita-defeito do tubo neural
Sindrome de cegueira cortical-
o . . 3 Caso(s)
1389 perturbacao do desenvolvimento Patologia
intelectual-polidactilia
- - N 2
1390 Smdro.me de cegluglra nr:vturna. Patologia Caso(s)
anomalias esqueléticas-dismorfia
171844 Sindrome de cegueir-a.-escoliose- Patologia 4 Caso(s)
aracnodactilia
Sindrome de cicatrizes queldides-
482606 mobilidadti articular r:eduz.ida-a’un?ento Patologia 15 Caso(s)
da relagdo escavagdo/disco 6ptico
ligada ao X
Sindrome de cifoscoliose-atrofia lateral
, . L L. . 12 Caso(s)
496689 da lingua-paraplegia espastica Patologia
hereditaria
496686 S|’ndr¢’)me de t.:ifose.-atr(.)fiz.a Ia.teral da Patologia 3 Caso(s)
lingua-miopatia miofibrilar
309854 Sl’r.u‘!rc’)m.e de f:irrose - distonlia - Patologia 20 Casofs)
policitémia - hipermanganesémia
. . . . 40.0 P*
294 Sindrome de citomegalovirus fetal Patologia
i | lar- 1
1471 Sindrome de. co o.b.orrfa macular Patologia 0 Casof(s)
braquidactilia tipo B
Sindrome de coloboma macular-fenda 2 Casofs,
91494 : . u Patologia (s)
palatina-hallux valgus
Sindrome de coloboma-osteopetrose-
. . . .. . 2 Caso(s)
603494 microftalmia-macrocefalia-albinismo- Patologia
surdez
Sindrome de complexo de Fallot-
~ . . 5 Caso(s)
3304 perturbacao do desenvolvimento Patologia
intelectual-atraso de crescimento
Sindrome de condrodisplasia- 2 Caso(s,
1422 ! . : p ' Patologia (s)
desenvolvimento sexual diferente
Sindrome de contratura congénita letal 1 Familia(s,
137776 ! ratu gent Patologia flia(s)
tipo 2
137783 Sindrome de cont‘ratura congénita letal Patologia 14 Caso(s)
tipo 3
562528 Sindrome de contraturas congénitas dos Patologia 14 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
membros e da face-hipotonia-
perturbagdo do desenvolvimento
Sindrome de contraturas progressivas
466921 cor? inicio na inféncia-fraq.ueza 'das Patologia 3 Familia(s)
cinturas dos membros-distrofia
muscular
Sindrome de contraturas-displasia 2 Casofs,
1484 L. . P . Patologia (s)
ectodérmica-fenda labio-palatina
i - lado- 2
314002 Smdro.me de c?ntr.aturas .pescogc.\ alado Patologia Caso(s)
micrognatia-hipoplasia mamilar
Sindrome de convulsGes-anomalias
505237 distais dos membrosjdismorfia fa(’:i.al- Patologia 12 Caso(s)
atraso do desenvolvimento de inicio
precoce
Sindrome de convulsdes-escoliose- 10 Casofs
466926 ! vuisos ! Patologia (s)
macrocefalia
Sindrome de convulsées-perturbag¢ao do
. . P ¢ . 6 Caso(s)
79156 desenvolvimento intelectual por Patologia
hidroxilisinuria
2248 Sindrome t?e corla;?o esquerdo Patologia 18.0 BP
hipoplastico
2948 Sindrome t?e corla;?o esquerdo Patologia 15.1 BP*
hipoplastico
1506 Sindrome de coste.las fin?s-ossos Patologia 2 Caso(s)
tubulares-dismorfia
Sindrome de craniossinostose- 3 Casof(s,
52054 indrome cle craniossing Patologia (s)
calcificagbes intracranianas
Sindrome de craniossinostose-
. . ~ . 2 Caso(s)
171839 hidrocefalia-malformagao de Arnold- Patologia
Chiari tipo I-sinostose radio-cubital
Sindrome de craniossinostose-
. . 4 Caso(s)
1538 malformacao de Dandy-Walker- Patologia
hidrocefalia
Sindrome de craniossinostose-
. . ~ . 3 Casofs)
565858 microrretrognatia-perturbagao do Patologia
desenvolvimento intelectual grave
Sindrome de criptomicrotia- 2 Casofs,
1547 inaror 'ptomicrotia-- Patologia (s)
braquidactilia-excesso de arcos digitais
Sindrome de criptorquidia-
. porq - . 3 Caso(s)
1548 aracnodactilia-perturbacao do Patologia
desenvolvimento intelectual
80 Ci
1440 Sindrome de cromossoma 14 em anel Patologia aso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
18 C
1441 Sindrome de cromossoma 17 em anel Patologia asofs)
10 C
1443 Sindrome de cromossoma 19 em anel Patologia asofs)
18 C
1449 Sindrome de cromossoma 7 em anel Patologia asofs)
Sindrome de cranio em trevo-anomalias 3 Caso(s,
93267 L. L Patologia (s)
congénitas multiplas
Sind d ti ta- t 12 Ci
1555 in rt'Jm.e ecu |s.gyra. a-acantose Patologia aso(s)
nigricans-craniossinostose
Sindrome de defeito auriculo-
. . . . 2 Caso(s)
1352 ventricular-blefarofimose-defeitos Patologia
radial e anal
Sindrome de defeito nos membros
. . . 2 Caso(s)
2489 superiores-anomalias nos olhos e Patologia
ouvidos
Sindrome de defeito radial do 1 Familia(s)
52056 Patologia
cubito/fibula-braquidactilia g
Sindrome de defeitos de pigmentagao-
I . I P18 . ¢ . 2 Caso(s)
447961 queratodermia palmoplantar-carcinoma Patologia
cutaneo
1003 Sindrome de fiefei.tc.)s nt’) cou.ro Patologia 2 Caso(s)
cabeludo-polidactilia pos-axial
Sindrome de deficiéncia da funcio da
e Cn . 7 Caso(s)
293978 adenohipdfise-imunodeficiéncia Patologia
variavel
Sindrome de deficiéncia de esterdide 1 Familia(s,
3196 ! ) elenc . ) _I Patologia flia(s)
desidrogenase-anomalias dentarias
Sindrome de deficiéncia de hormonas
231720 hipofisarias c¢?r!1binada na’io-adq-uirida- Patologia 13 Caso(s)
perda auditiva neurossensorial-
anomalias da coluna
Sindrome de deficiéncia de . 0.538 P
71277 R , . Patologia
transportador da glucose tipo 1 classico
Sindrome de degeneragao dos ganglios 4 Casofs
497906 ' e cegenerag<o dos gangll Patologia (s)
basais de inicio na infancia
Sindrome de degenerescéncia cocleo- 2 Familia(s
3233 ' & ' Patologia flia(s)
sacular-catarata
Sindrome de degenerescéncia 2 Caso(s,
3177 > gener ! Patologia (s)
espinocerebelosa-distrofia da cérnea
Sindrome de degenerescéncia retiniana- . 7 Caso(s)
1574 R Patologia
nanoftalmia-glaucoma
574 Sindrome de delec¢do 21q Patologia 50 Casofs)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao G ELE] familias publicados
(/100,000)
9.6 BP*
567 Sindrome de dele¢do 22q11.2 Patologia
37.5 BP
567 Sindrome de dele¢do 22q11.2 Patologia
100 C
261476 Sindrome de dele¢dao Xp21 Patologia asofs)
i leca ADNmt DNA2- 4
352470 Sindrome de de egfao do mt Patologia Caso(s)
relacionada
3 Casof(s,
502437 Sindrome de dele¢ao proximal 4q25 Patologia (s)
i incl -hipoplasi 4
2972 Sindrome de.den.tes inclusos-hipoplasia Patologia Casofs)
maxilar-joelhos valgos
Sindrome de dentinogénse imperfeita-
21267 baixa estafura-perda de al.xdigéo- Patologia 2 Caso(s)
perturbagdo do desenvolvimento
intelectual
Sindrome de deple¢dao de ADN
| >nero ples . . 5 Caso(s)
255235 mitocondrial, forma encefalomiopatica Patologia
com tubulopatia renal
i leca ADN
. Smdrt?me de deplecao de . 100 Caso(s)
279934 mitocondrial, forma hepatocerebral por Patologia
deficiéncia de DGUOK
Sind de deple¢do do ADN
. in ro.me e deple¢do do \DN - 2 Caso(s)
1933 mitocondrial, forma encefalomiopatica Patologia
com aciduria metilmaldnica
Sindrome de deple¢dao do ADN
. I . ples .. . 20 Casof(s)
369897 mitocondrial, forma encefalomiopatica Patologia
com anomalias craniofaciais variaveis
363534 . Sindr?me de depleg¢do do ADN Patologia 3 Caso(s)
mitocondrial, forma hepatocerebrorenal
254875 Sl'r.idrome c.ie deple;éo-do ADN Patologia 45 Caso(s)
mitocondrial, forma miopatica
Sindrome de derivados miillerianos- . 8 Caso(s)
1655 . . . . . Patologia
linfangiectasia-polidactilia
Sindrome de dermatite grave [ alergias 3 Caso(s,
369992 indron 'te grave T alergl Patologia (s)
multiplas @ degrada¢dao metabdlica
Sindrome de dermatosparaxia Ehlers- 15 Casofs
1901 ! paraxt Patologia (s)
Danlos
150 Caso(s
188 Sindrome de derrame capilar sistémico Patologia (s)
51C
1766 Sindrome de desequilibrio Patologia aso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/
Nivel de incidéncia
classificagao G ELE]
(/100,000)

Numero de casos ou
familias publicados

ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga

Sindrome de diabetes mellitus de inicio

5 Caso(s)

desenvolvimento intelectual-anomalias

445062 juvenil-neurodegenerescéncia central e Patologia
periférica
Sindrome de diabetes mellitus neonatal
. o . 4 Caso(s)
65288 permanente-agenesia pancreatica e Patologia
cerebelosa
Sindrome de diabetes neonatal-
hivotiroidi énito-gl
79118 |pot|r¢.:o|d.|sm? congenltc: g autfoma Patologia 3 Caso(s)
congénito-fibrose hepatica-rins
poliquisticos
137622 Sindrome de diarreia infrata’lvel-atresia Patologia 3 Caso(s)
das coanas-anomalias do olho
1757 Sindrome de: dimeli:.:\ peroniana- Patologia 11 Caso(s)
diplopodia
247522 Sindrome de. d'iscin.ésia ciliar primaria- Patologia 20 Casofs)
retinite pigmentosa
2795 Sindrome de disfung¢do do esfincter Patologia 33 Casofs)
uretral Fowler
i isfunc¢a 10 Famili
90001 Sindrome d? dI.S u.ngao dos cones com Patologia 0 Familia(s)
miopia ligada ao X
569274 Sindrome de fiisffungf?\o mitocondrial Patologia 6 Caso(s)
multipla tipo 5
569290 Sindrome de fiisffungf?\o mitocondrial Patologia 5 Caso(s)
multipla tipo 6
401869 Sl'ndrorrie' de disfungdo mit.ocondrial Patologia 21 Casofs)
multipla, forma fatal tipo 1
401874 Sl'ndror’ne' de disfungdo mit.ocondrial Patologia 6 Caso(s)
multipla, forma fatal tipo 2
457406 Sl'ndrorlne' de disfungdo mit.ocondrial Patologia 8 Caso(s)
multipla, forma fatal tipo 4
404463 Sindrome de disflfngéo n-1ultissistémica Patologia 7 Caso(s)
do musculo liso
168563 Sindrome de t?isgene-si.a gonadal 46,XY- Patologia 5 Caso(s)
neuropatia sensitiva e motora
444048 Sindrome de disgenésia ovarica 46,XX- Patologia 3 Caso(s)
baixa estatura
Sindrome de dismorfia facial @ luxa¢ao
do cristalino @ anomalias do segmento 4 Familia(s
412022 Istall ] ! . & ~ Patologia flia(s)
ocular anterior & bolhas de filtragdo
espontaneas
Sindrome de dismorfia facial-anomalias
. ~ . 5 Caso(s)
314555 oculares-osteopenia-perturbagao do Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/
Nivel de incidéncia Numero de casos ou
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)

ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga

dentarias

Sindrome de dismorfia facial-anorexia- ) 3 Caso(s)
1969 . . . Patologia
caquexia-anomalias oculares e cutaneas

Sindrome de dismorfia facial-baixa
estatura-atrésia das coanas-perturbagio . 17 Caso(s)
. . . Patologia

do desenvolvimento intelectual ligada
ao X limitado a mulher

480880

Sindrome de dismorfia facial-escroto em . 2 Caso(s)
1778 . . . Patologia
xaile-hiperlaxidao articular

Sindrome de dismorfia facial-
hipertricose-epilepsia-perturbag¢ao do
598603 desenvolvimento intelectual/atraso do Patologia
desenvolvimento-sobrecrescimento

gengival
Sindrome de dismorfia facial- 11 Caso(s)

352712 Patologia
imunodeficiéncia-livedo-baixa estatura &

4 Caso(s)

Sindrome de dismorfia facial-
1970 macrocefalia-miopia-malformagao de Patologia
Dandy-Walker
Sindrome de dismorfia facial-
perturbagdo do desenvolvimento- Subtipo de 19 Caso(s)
anomalias do comportamento por patologia
microdele¢dao 10p11.21p12.31
Sindrome de dismorfia facial-
perturbagdo do desenvolvimento- ) 22 Casof(s)
~ Patologia
perturbagao comportamental WAC-
relacionada

3 Caso(s)

284169

466943

Sindrome de dismorfia facial-
perturbagao do desenvolvimento- Subtipo de 10 Caso(s)
perturbagdes do comportamento patologia

devidas a mutagao pontual em WAC

466950

Sindrome de dismorfia-baixa estatura-
2282 surdez-doenga do desenvolvimento Patologia
sexual

2 Caso(s)

Sindrome de dismorfia-pectus 2 Caso(s)

2104 Patologi
carinatum-hipermobilidade articular atologla

Sindrome de disostose mandibulo- . 107 Caso(s)
79113 . . . Patologia
facial-microcefalia

Sindrome de disostose mandibulofacial- . 2 Caso(s)
357158 J . Patologia
macrobléfaro-macrostomia

Sindrome de disostose metafisaria-
2502 perturbacdo do desenvolvimento Patologia
intelectual-surdez de transmissdo

3 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
300576 Sl’ndlronte de displ?si? - neop!asia Patologia 2 Familia(s)
ectodérmica autossomica dominante
568056 .Sl’ndrome t.:le displas.ia.?nc{genital- Patologia 2 Caso(s)
linfedema-imunodeficiéncia-Warts
1521 Sindrome de displa.sia cranio-fronto- Patologia 2 Caso(s)
nasal-anomalia de Poland
99792 Sindrome de displasia.da dentina-ossos Patologia 1 Familia(s)
escleréticos
Sindrome de displasia ectodérmica
e o . 2 Caso(s)
69088 anidrética-imunodeficiéncia- Patologia
osteopetrose-linfedema
Sindrome de displasia ectodérmica
e . s s . 3 Caso(s)
1882 hipohidrética-hipotiroidismo-discinesia Patologia
ciliar
1806 Sindrome de displasria ectodérmica- Patologia 2 Caso(s)
cegueira
- solasi T 2
247827 Slnfirom.e de dIS!) asia .ef:todefmlca Patologia Caso(s)
hiperhidrose-sindactilia cutanea
Sind de displasia ectodérmica-pili 22 C
247820 indrome 'e .|sp as.la'\ ec oA érmica-pili Patologia aso(s)
torti-sindactilia cutanea
” oolasi ra—r— 2
1883 Sindrome de displasia ectm.iermlca Patologia Caso(s)
surdez neurossensorial
sind de disolasi fisari
lln. romfe e .|sp asia epi |sa|.'|a . 3 Caso(s)
166029 multipla-displasia femoral proximal Patologia
grave
166024 ’Sl.ndrome de dISp.|aSI? eplfls:arla ' Patologia 4 Caso(s)
multipla-macrocefalia-dismorfia facial
- oolasi fisari 2
166032 Smdronje 'de dIS[.) :fma. ?pl isaria Patologia Caso(s)
multipla-miniepifises
” oolasi fisaria- 2
1825 Sindrome de C!I-Sp as!a epi |.sar|a perda Patologia Caso(s)
auditiva-dismorfia
Sind de displasi
indrome de displasia 4 Caso(s)

163654 espondiloepifisaria-braquidactilia- Patologia
perturbagao da linguagem

Sindrome de displasia
espondiloepifisaria-craniosinostose- ) 4 Casofs)
. - Patologia
fenda palatina-cataratas-perturbagao
do desenvolvimento intelectual
Sindrome de displasia
espondiloepimetafisaria progressiva-
457395 baixa estatura-encurtamento do quarto Patologia
metatarso-perturbac¢ao do
desenvolvimento intelectual

163649

4 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Sind de displasi
|.n ro.me e. |’s;.) asia N . 2 Caso(s)
168451 espondiloepimetafisaria-denti¢do Patologia
anémala
Sind de displasi
'|n ro'me e' |sp asia ' 27 Casofs)
93358 espondiloepimetafisaria-membros Patologia
curtos-calcificagdo anormal
Sindrome de displasia
. L. P . 2 Caso(s)
168552 espondilometafisaria-antebracos Patologia
arqueados-dismorfia facial
Sind de displasi
|.n rome. (? . |sp.a5|a . . 2 Caso(s)
589435 espondilometafisaria-distrofia da Patologia
cérnea
1858 Sl’ndrom'e de'displ.asia esquelética- Patologia 7 Caso(s)
epilepsia-baixa estatura
Sindrome de displasia esquelética-
. ' A _'p, 'a esquelet! . 12 Caso(s)
508533 imunodeficiéncia células T-atraso do Patologia
desenvolvimento
Si oolasi lética-
indrome cie displasia esqu.e ética . 4 Caso(s)
1436 perturbagdo do desenvolvimento Patologia
intelectual ligada ao X
306542 ?l’ndrome.de displasia frontoT\asaI Patologia 3 Caso(s)
microftalmia grave & fenda facial grave
228390 Sindrome 'de displasia front.on.asal- Patologia 5 Caso(s)
alopecia-anomalias genitais
Sindrome de displasia frontonasal-nari
! - 'SP . ! . . 11 Caso(s)
521308 bifido-anomalias dos membros Patologia
superiores
2504 Slr-ldrome.de dls'pla5|a met.aflsa.r!a- Patologia 2 Familia(s)
hipoplasia maxilar-braquidactilia
2892 Sindrome de dlspla5|a.pllo-dentar|a- Patologia 2 Caso(s)
erros refrativos
2840 Slnc:!rome de displasia pt.elwc?- Patologia 5 Caso(s)
artrogripose dos membros inferiores
1861 Sindrome d_e displas.ia toracica- Patologia 2 Caso(s)
hidrocefalia
2370 Sindrome de displas'ia Gssea tipo Larsen- Patologia 3 Caso(s)
nanismo
435988 Sl’ndrom‘e de qisritmia .auricular e Patologia 17 Caso(s)
intestinal crénica
1682 Sindrome de (.ilfsegao arterial- Patologia 4 Caso(s)
lentiginose
32 Ci
412217 Sindrome de distonia - afonia Patologia aso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
521406 Sl’ndrome.de distonia-parkif\sonismo- Patologia 11 Caso(s)
hipermanganesémia
1490 Sindrome de distrofia.da cérnea-surdez Patologia 24 Casofs)
percetiva
Sindrome de distrofia da retina-edema
L. . . 3 Caso(s)
313800 do nervo éptico-esplenomegalia- Patologia
anidrose-enxaqueca
Sindrome de distrofia muscular
L. . . . 7 Caso(s)
1875 congénita-catarata infantil- Patologia
hipogonadismo
Sindrome de distrofia muscular
486815 congén.ita-insi.lficiénci.a respirzft.éria- Patologia 4 Caso(s)
anomalias cutaneas-hipermobilidade
articular
Sindrome de distrofia retiniana
. - .. . 9 Caso(s)
488197 progressiva familiar-coloboma da iris- Patologia
catarata congénita
2838 Sindrome de diverticulos renais caliciais- Patologia 4 Caso(s)
surdez
2150 Sindrome de .doen'g:'a\ H.irschsprung- Patologia 4 Caso(s)
braquidactilia tipo D
2153 Sindrome d.e doenga Hir.schspr.ung- Patologia 3 Caso(s)
hipoplasia ungueal-dismorfia
2155 Sindrome de doengfa Hir's.chsprung- Patologia 2 Caso(s)
surdez-polidactilia
Sindrome de doencga celiaca-epilepsia- 170 Caso(s,
1459 I e ,,9 I ) prieps! Patologia (s)
calcificagoes cerebrais
Sindrome de doenga do
2 Caso(s,
2975 desenvolvimento sexual 46,XX- Patologia (s)
anomalias esqueléticas
Sindrome de doenga do
453499 neuro'dese.nvolvimen.to-disn’10rfia Patologia 25 Casofs)
craniofacial-anomalia cardiaca-
anomalias esqueléticas
Sindrome de doenca inflamatéria do
. L . . 1 Caso(s)
529980 intestino-infegGes sinopulmonares Patologia
recorrentes
444002 S.l'ndron.'le- de doe'n;a pulmo'nar Patologia 5 Familia(s)
intersticial autoimune-artrite
45 Caso(s,
279947 Sindrome de doenca pds-orgasmica Patologia (s)
391392 Sindrome de dor familiar episédica com Subtipo de 28 Casofs)
envolvimento predominante dos patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
membros inferiores
Sindrome de dor familiar episédica com
Subtipo d 21¢C
391389 envolvimento predominante dos ubtPO ) € asofs)
. patologia
membros superiores
Sindrome de ductus arteriosus patente-
. L. L . . 7 Caso(s)
228190 valvula adrtica bicuspide-anomalias das Patologia
maos
33 Casofs
488280 Sindrome de duplicagdo 14q32 Patologia (s)
216 C
1727 Sindrome de duplica¢do 22q11.2 Patologia aso(s)
3 C
314389 Sindrome de duplicagdo Xq12-q13.3 Patologia asofs)
8 Ci
261483 Sindrome de duplicagdo Xq27.3g28 Patologia asofs)
3172 Sindrome de dup.licagﬁc') .das Patologia 3 Caso(s)
sobrancelhas-sindactilia
Sindrome de duplicacdo dos genes . 23 Casof(s)
477817 Patol
contiguos PMP22-RAI1 atologla
Sind de duplo ttero-hemivagina- 60 Ci
3411 indrome de dup o.u ero-hemivagina Patologia aso(s)
agenesia renal
Sindrome de défice intelectual -
. . . . . . 8 Caso(s)
459061 dismorfia craniofacial - baixa estatura - Patologia
anomalias ectodérmicas
Sindrome de défice intelectual @ baixa
. . 20 Casofs)
457240 estatura [ excesso de peso ligada ao Patologia
cromossoma X
Sindrome de défice intelectual &
. . . . 38 Caso(s)
457260 hipotonia @ doenca do movimento, Patologia
ligada ao cromossoma X
Sindrome de défice intelectual-facies
444077 grossei.ra-defeitos cardl’acos:-obesidade- Patologia 11 Caso(s)
envolvimento pulmonar-baixa estatura-
displasia esquelética
Sind de ectopia do cristalino- 8C
1884 |n. rom.e e (:':C opl.a. o crls.a II.‘IO Patologia aso(s)
distrofia corio-retiniana-miopia
; . . . . 1 Familia(s)
1892 Sindrome de ectrodactilia-polidactilia Patologia
Sindrome de encefalomiopatia
I . . I ‘p : . 11 Casof(s)
457185 neonatal-cardiomiopatia-dificuldade Patologia
respiratdria
411986 Sl'nc!r?r.ne de encefalopa.tia epilc-ética de Patologia 3 Caso(s)
inicio precoce-cegueira cortical-

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/
Nivel de incidéncia Numero de casos ou
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)

ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga

perturbagdo do desenvolvimento
intelectual-dismorfia facial

Sindrome de encefalopatia progressiva
496756 de inicio precoce-ataxia espastica- Patologia
atrofia muscular espinhal distal

6 Caso(s)

Sindrome de encefalopatia progressiva
500144 de inicio precoce-perda auditiva- Patologia
hipoplasia pontina-atrofia cerebral

5 Caso(s)

Sindrome de encefalopatia-
319678 miocardiopatia hipertréfica-doencga Patologia
tubular renal

1 Casofs)

Sindrome de encurtamento da ulna-
357175 dismorfismo-hipotonia-perturbagdo do Patologia
desenvolvimento intelectual

4 Caso(s)

Sindrome de encurvamento lateral
324307 grave das tibias-baixa estatura-escapula Patologia
alada grau ligeiro-dismorfia facial ligeira

2 Caso(s)

Sindrome de enteropatia e
endocrinopatia autoimune-
suscetibilidade a infegGes cronicas
STAT1-relacionada
Sindrome de epidermolise bolhosa
juncional localizada de inicio tardio- . 2 Caso(s)

~ . Patologia
perturbacao do desenvolvimento
intelectual

5 Caso(s)

391487 Patologia

231556

Sindrome de epilepsia de inicio precoce-
488635 perturbacdo do desenvolvimento Patologia
intelectual-anomalias cerebrais

5 Caso(s)

Sindrome de epilepsia rolandica-
163727 distonia induzida por exercicio Patologia
paroxismal-caibra do escritor

1 Familia(s)

Sindrome de epilepsia sintomatica por 17 Casofs
500533 indrome de epliepsia si lcap Patologia (s)
polidramnios-megalencefalia
Sindrome de epilepsia-microcefalia- 2 Caso(s,
1948 ! . PI psl . I. : Patologia (s)
displasia esquelética
6 Caso(s,
1951 Sindrome de epilepsia-telangiectasia Patologia (s)
1952 Sindr?me de .epl'fises p(fnt-eadas- Patologia 4 Caso(s)
hiperplasia osteoclastica
476096 Sindrome d(:'_l eritrc.)quer.atodermia- Patologia 3 Caso(s)
miocardiopatia
Sindrome de escafocefalia familiar, tipo . 11 Caso(s
168624 ' 'a famliar, tip Patologia (s)

McGillivray

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
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ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
85186 Sl'ndron.1e de e?clerose endosteal- Patologia 4 Caso(s)
hipoplasia cerebelosa
3151 Sindrome de. e.sicle.rose multipla-ictiose- Patologia 2 Caso(s)
deficiéncia de fator 8
. . . . 6.0 P*
3451 Sindrome de espasmos infantis Patologia
3.7 BP
3451 Sindrome de espasmos infantis Patologia
3.5 BP*
3451 Sindrome de espasmos infantis Patologia
Sindrome de espasmos infantis-atraso
. . . . 4 Caso(s)
263410 psicomotor-atrofia cerebral progressiva- Patologia
doencga dos ganglios basais
3173 Sindrome de espasmos infantis- Patologia 2 Caso(s)
polegares largos
Sind d ticidade-perturbaca
indrome de esp:?\s icida .e perturbacdo . 6 Casols)
3175 do desenvolvimento intelectual- Patologia
epilepsia ligada ao X
Sindrome de espectro clinico de 8 Caso(s,
370943 ! . ] p. ' I Patologia (s)
autismo-epilepsia-artrogripose
5 C
3180 Sindrome de espondilo-camptodactilia Patologia aso(s)
329191 Sindrome de estaturaj elevafia.-héluces Patologia 2 Familia(s)
longos-extra-epifises multiplas
Sindrome de estatura elevada-
~ . . 4 Caso(s)
500095 perturbacdo do desenvolvimento Patologia
intelectual-anomalias renais
Sindrome de estenose sub-aodrtica-baixa 1 Familia(s,
3191 ! Y I X Patologia flia(s)
estatura
30 Caso(s,
178345 Sindrome de excesso de aromatase Patologia (s)
1962 Sindrome de e)'(osto's'es-.anetodermia- Patologia 1 Familia(s)
braquidactilia tipo E
1964 Sl'ndrotne dt.e extra-sis:toles-baixa . Patologia 2 Caso(s)
estatura-hiperpigmentagao-microcefalia
1968 Sindrome c!e face pl.an?-micrf)stomia- Patologia 2 Caso(s)
anomalia do pavilhao auricular
50 Casofs,
352636 Sindrome de falanges micro geodésicas Patologia (s)
Sindrome de faléncia progressiva da
' . . 'a Progressiva . 5 Caso(s)
508542 medula éssea-imunodeficiéncia células Patologia
B-displasia esquelética
247868 Sindrome de febre periddica hereditaria Patologia 19 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
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ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
associada a NLRP12
2 C
1995 Sindrome de fenda labial-retinopatia Patologia asofs)
3253 Slndrom.e de fenda IaI:flaI/.paIatlna- Patologia 50 Casofs)
displasia ectodérmica
Sindrome de fenda labio-palatina-
. . . . . . . 7 Caso(s)
508476 dismorfia craniofacial-cardiopatia Patologia
congénita-perda auditiva
” P [abio-nalatina.
2001 Smdromeﬂde' end? abio p? atm'a Patologia 5 Caso(s)
malrotagao intestinal-cardiopatia
2003 Sindrome de f.enda labio-palatina- Patologia 2 Caso(s)
surdez-lipoma sagrado
2015 Sindrome de fenda. palatlna-ba.lxa Patologia 2 Caso(s)
estatura-anomalias vertebrais
2010 Sindrome de f.enda .palatlna.-flxagao do Patologia 2 Caso(s)
estribo-oligodontia
2013 Slndror.ne de fenda palat.lna-pawl'hoes Patologia 8 Caso(s)
auriculres grandes-microcefalia
2016 Sindrome de fenda palatina-sinéquia Patologia 11 Casof(s)
lateral
2025 Sindrome d'e fibro'mato'se gengival- Patologia 2 Caso(s)
dismorfia facial
2027 Sindrome de fibromatos‘e gengival- Patologia 2 Familia(s)
surdez progressiva
150 Ci
498474 Sindrome de fibromatose hialina Patologia asofs)
Sind de fib hepatica-quist
|n- rome de fi Nrose epatica qfus os ‘ 4 Caso(s)
2031 renais-perturbagao do desenvolvimento Patologia
intelectual
Sindrome de fibrose pulmonar-
. A . . 2 Caso(s)
137631 imunodeficiéncia-disgenesia gonadal Patologia
46,XX
Sind de fib -
in romeA e -| roste ‘ 10 Caso(s)
621758 neurodegenerescéncia-angiomatose Patologia
cerebral
2881 Sl’ndromeﬂde fotos.sensibilidade Patologia 3 Caso(s)
cutanea-colite letal
Sindrome de fotossenssibilidade
. . . 4 Caso(s)
438134 neurodegenerativa progressiva PCNA- Patologia
relacionada
Sindrome de fragilidade cutanea-cabelo 7 Caso(s,
293165 ! gliidade cu Patologia (s)
lanoso-queratodermia palmoplantar
1412 Sindrome de fusdo carpo-tarsica Patologia 10 Familia(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
2063 Sl’ndror.ne de fusao esplenchonadaI.- Patologia 30 Casofs)
anomalias dos membros-micrognatia
2064 Sindrome de fusé‘}o vertebral Patologia 3 Caso(s)
lombosagrada posterior-blefaroptose
2083 Slndr.ome de .glab.ela pro.em'lnente- Patologia 2 Caso(s)
microcefalia-hipogenitalismo
5 Casof(s,
2085 Sindrome de glaucoma-apneia do sono Patologia (s)
Sindrome de glaucoma-ectopia do
- . & . p' . . 3 Caso(s)
2084 cristalino-microesferofaquia-rigidez Patologia
articular-baixa estatura
314041 Sl’ndr.ome. de i.labitus: marfandide-hérnia Patologia 2 Caso(s)
inguinal-idade dssea avangada
Sindrome de habitus marfanéide-
~ . . 4 Caso(s)
2463 perturbagdo do desenvolvimento Patologia
intelectual autossomico recessivo
2110 Sl’nd.rorne de.h.allux’ var.us- Patologia 2 Caso(s)
polissindactilia pré-axial
. . ca . 7 Caso(s)
439822 Sindrome de haploinsuficiéncia PDE4D Patologia
1
306741 Sindrome de hemidistonia-hemiatrofia Patologia 00 Casofs)
1397 Sindrome de hidrocefalia-agenesia Patologia 2 Caso(s)
cerebelosa
2180 Sindrome de hidrocefallia-displasia Patologia 8 Caso(s)
costo-vertebral-anomalia de Sprengel
2186 Sindrome de h.idrocefaliajescleréticas Patologia 1 Familia(s)
azuis-nefropatia
Sind de hid falia-estat 2 C
2181 in rome. e hi ro.c? alia-es .a ura Patologia aso(s)
elevada-hipermobilidade articular
Sind de hid falia-obesidade- 2 C
2183 indrome 9: idroce ? ia-obesidade Patologia aso(s)
hipogonadismo
2184 Sindrome d.e hidr:)cefallia-umbigo de Patologia 2 Caso(s)
insercao baixa
Sindrome de hidrépsia-acidose lactica-
. - A . . 1 Caso(s)
528091 anemia sideroblastica-faléncia Patologia
multissistémica
Sindrome de hiper-IgE autossémica 0.1 /*
2314 Patologia
dominante por deficiéncia de STAT3 8l
Sindrome de hiper-IgE autossémica ) 61 Caso(s)
641368 Patologia
recessiva por deficiéncia de ZNF341 8l
163985 Sindrome de hiperecplexia-epilepsia Patologia 4 Casofs)

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

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doengas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Nimero 1

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf

179



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Sind de hiperfalangi ]
in I:ome e llper alangismo . 2 Caso(s)
369979 anomalias dos pés B pectus escavado Patologia
grave
163 Sindrome d.e’h?perferritinemia Patologia 120 Caso(s)
hereditaria-catarata
Sindrome de hiperfosfatemia-
N P . . 24 Casof(s)
247262 perturbacdo do desenvolvimento Patologia
intelectual
415 .Sl'ndrome.de .l'liperornifiner.nia-. Patologia 111 Caso(s)
hiperamoniemia-homocitrulinuria
1336 Sl’ndror.ne d¢=j hiperqutiratose- Patologia 10 Caso(s)
hiperpigmentacdo
1519 Sindrome de hiper:telorismo SPECC1L- Patologia 25 Casofs)
relacionado
2211 Sltidrome'de hlpfert.elorlsr.n'o- Patologia 3 Familia(s)
hipospadias-polissindactilia
Sind de hipertelori -microtia- 9 C
2913 indrome de hiperte o'rlsmo micrétia Patologia asofs)
fenda facial
Sind de hipertri ical- 4C
2918 indrome de u?er r|c.o?e. cervica Patologia aso(s)
neuropatia periférica
. Sl'ndrome de hiperuricAém.ia @ . 4 Familia(s)
363694 hipertensao pulmonar [ faléncia renal & Patologia
alcalose
Sindrome de hipogonadismo
2234 hlpergonfdotroplco masc.ulmo- Patologia 2 Caso(s)
perturbacao do desenvolvimento
intelectual-anomalias esqueléticas
Sindrome de hipogonadismo
> oe hipogonad . . 7 Caso(s)
2232 hipergonadotrdpico primario-alopecia Patologia
parcial
2410 Sl.ndrome de hl’p?gonadlsmo Patologia 3 Caso(s)
hipergonadotropico-catarata
Sind de hi di
|.n rome de jpf)gona |snr!o . 6 Caso(s)
2230 hipogonadotropico-alopecia Patologia
frontoparietal
Sindrome de hipogonadismo
293967 hipogonadotrf’);.)ico-microcefalia-grave- Patologia 4 Caso(s)
perda auditiva neurossensorial-
dismorfia
2235 ‘ Slndromt’e (fe h|pc>‘g¢:.>nad‘|smo Patologia 2 Caso(s)
hipogonadotrépico-retinite pigmentosa
2233 Sindrome de hipogonadismo-prolapso Patologia 2 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
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(/100,000)
da valvula mitral-perturbagao do
desenvolvimento intelectual
Sind de hipohid -d ilibri
in ron’1fe e . ipo |~ ross esequi |. rio . 22 Caso(s)
528105 electrolitico-disfungao glandula lacrinal- Patologia
ictiose-xerostomia
Sindrome de hipohidrose-hipoplasia do
esmalte-queratodermia palmoplantar- 12 Caso(s
363523 quer: paimop Patologia (s)
perturbacao do desenvolvimento
intelectual
Sind de hi —
in romci e |pon’1a.gnesem|a prlinarla . 3 Caso(s)
564178 convulsées refratarias-perturbagdo do Patologia
desenvolvimento intelectual
Sindrome de hipomagnesémia primaria-
convulsées generalizadas-perturbagao 11 Casofs
620363 vuisdes generallzadas-perturbag Patologia (s)
do desenvolvimento intelectual-
obesidade
447893 Sindrome de hipomielinizagdo-atrofia Subtipo de 4 Caso(s)
cerebelosa-hipoplasia do corpo caloso patologia
85163 Sindrome de hipomi,elinizagﬁo-catarata Patologia 10 Caso(s)
congénita
2937 Sindrome de hipop-aratiroidismo-surdez Patologia 180 Caso(s)
neurossensorial-doenca renal
Sindrome de hipopi tacao-
.poplgmen agao . 6 Familia(s)
324561 queratodermia palmoplantar Patologia
punctiforme
Sindrome de hipoplasia cerebelosa- 3 Casof(s,
2246 ' . 'p_ plasi . . Patologia (s)
degenerescéncia tapetorretiniana
Sindrome de hipoplasia cerebelosa-
603448 .perturbagéo'do deser.wolvimfen'to Patologia 10 Caso(s)
intelectual-microcefalia congénita-
distonia-anemia-atraso do crescimento
i hipoplasi ital- 1 Famili
1122 Sindrome de |_p.op asia fublta Patologia amilia(s)
ectrodactilia dos pés
Sindrome de hipoplasia cubito- 2 Casofs,
2256 I 'POP . 1a cu ,I Patologia (s)
peroneal-anomalias renais
Sindrome de hipoplasia da fovea- 11 Casofs
2253 I 'P p’ I . v Patologia (s)
catarata pré-senil
Sindrome de hipoplasia da fovea- .
. ~ - . 7 Familia(s)
397618 defeito de decussagdo do nervos optico- Patologia
disgenésia do segmento anterior
Sindrome de hipoplasia d bstanci
pc.)p asia da substancia . 4 Casols)
3207 branca-agenesia do corpo caloso- Patologia
perturbagdo do desenvolvimento

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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intelectual
2007 Sindrome de hipoplasia das cartilagens Patologia 2 Caso(s)
alares-coloboma-telecanto
Sind de hipoplasia do cubito-
indrome Ne ipoplasia o.cu ito . 2 Caso(s)
2249 perturbagdo do desenvolvimento Patologia
intelectual
Sindrome de hipoplasia do eixo radial- 3 Caso(s,
3026 p P Patologia (s)
atresia das coanas
Sindrome de hipoplasia pancreatica- 10 Casofs
2255 . p. P ) P L. Patologia (s)
diabetes-cardiopatia congénita
Sind hipoplasi ial-pol
in .rorr|e c.le |p.)op a5|a.rad|.a polegar . 8 Casols)
2252 trifalangico-hipospadias-diastema Patologia
maxilar
Sind de hi ia-hipoplasi |
indrome de |po.s.m|a |pc?p asia nasa . 2 Caso(s)
2250 e ocular-hipogonadismo Patologia
hipogonadotrépico
Sindrome de hipospadias-perturbacao
! .|p P ,I perty _; . 3 Caso(s)
2261 do desenvolvimento intelectual, tipo Patologia
Goldblatt
Sindrome de hipotonia da infancia-
522077 anom.aIias.ocl:u.lomotoras-mollimentos Patologia 11 Caso(s)
hipercinéticos-perturbagao do
desenvolvimento
Sind de hipotoni tal -
indrome :e ipotonia neo.na al grave . 24 Caso(s)
438213 convulsdes-encefalopatia PURA- Patologia
relacionada
Sindrome de hipotonia neonatal grave-
Subtipo de 24 Casofs
438216 convulsées-encefalopatia PURA- ubtip . (s)
. . ~ patologia
relacionada devida a mutagao pontual
Sind de hipotoni tal -
indrome e~ ipotonia neon-a al grave Subtipo de 7 Caso(s)
314655 convulsées-encefalopatia por atologia
microdele¢do 5q31.3 P &
Sindrome de hipotonia 2 atrofia 2 Caso(s,
363424 ' ipotonia ¥ atrofi Patologia (s)
cerebral - hiperglicinémia
Sindrome de hipotonia-ma evolugao 2 Casofs,
79507 ! 'potonia-ma evolug Patologia (s)
estaturoponderal-microcefalia
Sindrome de hipotricose-linfedema- 4 Casofs
69735 ! o€ hipotricose-l Patologia (s)
telangiectasia-defeito renal
Sindrome de hipotricose-osteélise-
. . . . 2 Caso(s)
307936 periodontite-queratodermia Patologia
palmoplantar
1C
330029 Sindrome de hipotricose-surdez Patologia aso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
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2158 Sindrome de histidinuria-defeito tubular Patologia 5 Caso(s)
renal
3186 Sl’ndrom(.e de hcflopros?ncefalﬁa- Patologia 4 Caso(s)
anomalias radio-cardio-renais
2163 Sindrome de: ho!oprosencefalia- Patologia 11 Caso(s)
craniossinostose
Sindrome de hérnia de Spigel- 15 Casofs
314432 . o Pig Patologia (s)
criptorquidia
Sindrome de hérnia diafragmatica- 2 Caso(s,
527468 . . g' Patologia (s)
intestino curto-asplenia
” — PR 2
2971 Smdrc::me de |Ft|ose conge'nlta Patologia Caso(s)
microcefalia-tetraplegia
Sindrome de ictiose congénita-
~ . . 2 Caso(s)
352333 perturbagdo do desenvolvimento Patologia
inteletual-tetraplegia espastica
59303 Sindrome de ictiose neonatal-colangite Patologia 12 Caso(s)
esclerosante
Sindrome de ictiose-alopecia-eclabio-
| - . 4 Caso(s)
2269 ectropion-perturbagao do Patologia
desenvolvimento intelectual
” e i " 2
2972 Sindrome de |ct|<.)s'e zfnoma ias orais e Patologia Casofs)
digitais
363992 Sl’ndrom.e de-if:tios.e-baixa estattzlra- Patologia 7 Caso(s)
braquidactilia-microsferofaquia
Sindrome de ictiose-
. I . 2 Caso(s)
2274 hepatoesplenomegalia-degenerescéncia Patologia
cerebelosa
11 Caso(s
91132 Sindrome de ictiose-hipotricose Patologia (s)
Sindrome de ictiose-perturbagao do
I . I I. perturbac . . 4 Caso(s)
2278 desenvolvimento intelectual-nanismo- Patologia
disfungdo renal
Sindrome de imunodeficiéncia de . 10 Caso(s)
567502 , Patologia
células-B
Sindrome de imunodeficiéncia primaria 4 Caso(s)
90023 Patologi
por deficiéncia de P14/LAMTOR2 atologla
Sindrome de imunodesregulagao-
I . I u’ . . gy g . 80 Caso(s)
238569 doenga inflamatdria do intestino- Patologia
artrite-infegOes recorrentes
Sindrome de imunodesregulagao-
I . I u' . . gu g . 7 Caso(s)
529977 doencga inflamatdria do intestino- Patologia
artrite-infe¢Oes recorrentes-linfopenia
37042 Sindrome de imunodesregulagdo- Patologia 195 Caso(s)

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

Relatérios Orphanet - Prevaléncia das doengas raras: Dados bibliograficos — Outubro 2024 - Nimero 1
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia das doencas raras por ordem alfabetica.pdf

183



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PT/Prevalencia_das_doencas_raras_por_ordem_alfabetica.pdf

ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de

classificagao

Prevaléncia/
incidéncia
G ELE]
(/100,000)

Numero de casos ou
familias publicados

poliendocrinopatia-enteropatia ligada
aoX

464724

Sindrome de insuficiéncia hepatica
aguda da infancia associada a febre

Patologia

11 Caso(s)

466794

Sindrome de insuficiéncia hepatica
aguda da infancia-ataxia cerebelosa-
neuropatia sensitivo-motora periférica

Patologia

3 Caso(s)

370088

Sindrome de insuficiéncia hepatica
aguda-envolvimento multissistémico da
infancia

Patologia

6 Caso(s)

3306

Sindrome de inversao duplicagdo do
cromossoma 15

Patologia

3.33 BP

3018

Sindrome de isquémia retiniana-
hialinose dos pequenos vasos do trato
digestivo-calcificagdes cerebrais difusas

Patologia

3 Caso(s)

137639

Sindrome de leucodistrofia
hipomielinizante-ataxia-hipodontia-
hipomielinizagao

Subtipo de
patologia

8 Caso(s)

314572

Sindrome de leucoencefalopatia
autosomica recessiva-acidente vascular
cerebral isquémico-retinite pigmentosa

Patologia

3 Caso(s)

137898

Sindrome de leucoencefalopatia com
envolvimento do tronco cerebral e
medula-lactato aumentado

Patologia

127 Caso(s)

3240

Sindrome de leucoencefalopatia
progressiva de inicio precoce-
calcificagdo do sistema nervoso central-
surdez-anomalias visuais

Patologia

2 Caso(s)

83629

Sindrome de leucoencefalopatia-
displasia espondiloepimetafisaria

Patologia

11 Caso(s)

163684

Sindrome de leucoencefalopatia-
distonia-neuropatia motora

Patologia

2 Caso(s)

2386

Sindrome de leucoencefalopatia-
queratodermia palmoplantar

Patologia

4 Caso(s)

1816

Sindrome de leucomelanodermia-
infantilismo-perturbacao do
desenvolvimento intelectual-
hipodontia-hipotricose

Patologia

4 Caso(s)

86914

Sindrome de linfedema-anomalia
arteriovenosa cerebral-hipertensao
pulmonar primaria

Patologia

5 Caso(s)

86915

Sindrome de linfedema-defeitos do
septo auricular-alteragées faciais

Patologia

5 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
50811 Sindrome de .Iipodistl.'ofia-perturbagﬁo Patologia 3 Caso(s)
do desenvolvimento intelectual-surdez
2399 Sindrome de lipoma naso-palpebral- Patologia 19 Caso(s)
coloboma
276280 Sindrome de I.ip'omatos? multipla- Patologia 10 Caso(s)
hemihiperplasia
Sindrome de lisencefalia
redominantemente posterior-ponte e 8 Caso(s,
572013 P P p Patologia (s)
medula ampla e achatada-defeitos de
decussagdo da linha média
86822 Sl’ndromelde lisencefalia tipo 3-displasia Patologia 2 Caso(s)
6ssea dos metacarpos
86821 Sl’mA‘lrorne de Ii.sen?efalia tipo 3- Patologia 5 Caso(s)
sequéncia de acinesia fetal familiar
4 Caso(s
2412 Sindrome de luxagao da anca-dismorfia Patologia (s)
Sindrome de Iébulos auriculares 2 Familia(s,
2405 ! “ urt u. . Patologia ilia(s)
espessos-surdez de transmissao
i falia-bai 2
2427 Sindrome de macrocefa .|a baixa Patologia Caso(s)
estatura-paraplegia
p; falia- =
397612 Sindrome de macroce ? ia-perturbagao Patologia 9 Caso(s)
do desenvolvimento
210548 Sindrome de.macroc.efalia-perturbafgéo Patologia 40 Casofs)
do desenvolvimento intelectual-autismo
Sindrome de macrocefalia-perturbagao
. . ~ . 6 Caso(s)
466791 do desenvolvimento intelectual-ndo Patologia
compactagao ventricular esquerda
Sindrome de macrocefalia-perturbagao
do desenvolvimento intelectual- 8 Caso(s,
457485 ~v v I " Patologia (s)
perturbagao neurocomportamental-
torax estreito
468672 Sindrome de maf:rofta'lmia Patologia 21 Casofs)
colobomatosa-microcérnea
2432 Sl'.ndrome c'ie macrossom.ia- Patologia 5 Caso(s)
microftalmia-fenda palatina
Sindrome de malformagao auséncia de 2 Casofs,
2310 : ¢ “ : Patologia (s)
perna-cataratas
Sindrome de malformagao blefaro-naso- 3 Familia(s
1252 ! ) ¢ Patologia flia(s)
facial
Sindrome de malformagao cerebral
I s ¢ . . 13 Casof(s)
610569 congénita precoce letal-artrogripose Patologia
KIAA1109-relacionada
75389 Sindrome de malformacgao cerebral- Patologia 2 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
doenga cardiaca congénita-polidactilia
pos-axial
1566 Sindrome de m?lforr.n.agﬁclj de I?andy- Patologia 5 Caso(s)
Walker-polidactilia pos-axial
1895 Sindrome dt'e malformacao de Patologia 2 Familia(s)
Edimburgo
488232 Sl’ndrc?me de'malf?.rmagﬁo de. pé Patologia 5 Casofs)
fendido-polidactilia mesoaxial
Sind d If dod | - 2 Famili
2951 in rom'e ema cfrmaga.o o po e§ar Patologia amilia(s)
alopecia-anomalia da pigmentacao
i If 3 2
2487 Smdrome. de r31a orn.1a<;ao d?s Patologia Caso(s)
membros inferiores-hipospadias
Sindrome de malformacao fetal cerebral
. . . . 4 Caso(s)
444069 fatal @ atrésia duodenal @ hipoplasia Patologia
renal bilateral
2241 Slndrc.)me de. meg.austl's-mlcr:ocolon- Patologia 230 Casofs)
hipoperistaltismo intestinal
457359 ' Sl'ndrome de megalencefa!ia- Patologia 2 Caso(s)
cifoescoliose grave-sobrecrescimento
Sindrome de megalencefalia-
>inarome \egatencetatia- . 62 Caso(s)
83473 polimicrogiria-polidactilia pds-axial- Patologia
hidrocefalia
66629 Sindrome de megaliocélon de Goldberg- Patologia 24 Casofs)
Shprintzen
14 Ci
2789 Sindrome de meningocelo lateral Patologia aso(s)
10 Ci
2496 Sindrome de mesomelia-sinostoses Patologia aso(s)
Sindrome de microbraquicefalia grave-
! N ' aut . a grav . 2 Casofs)
1236 perturbacao do desenvolvimento Patologia
intelectual-paralisia cerebral atetoide
2511 Sindrome de microbraquicefalia-ptose- Patologia 2 Caso(s)
fenda labial
Sind de mi fali énita-
indrome e‘mlcroce a |a.congen| a ‘ 20 Casofs)
391376 encefalopatia grave-atrofia cerebral Patologia
progressiva
Sindrome de microcefalia primaria I
- . . 8 Caso(s)
306558 epilepsia @ diabetes neonatal Patologia
permanente
Sindrome de microcefalia primaria-
391408 ‘ perturbag.éio -do dfasenvolvimefntf)- Patologia 8 Caso(s)
intelectual ligeira-diabetes com inicio
precoce

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de

classificagao

Prevaléncia/

Numero de casos ou
familias publicados

incidéncia
estimada
(/100,000)

477814

Sindrome de microcefalia progressiva-
convulsées-cegueira cortical-
perturbagdo do desenvolvimento

Patologia

9 Caso(s)

477673

Sindrome de microcefalia pds-natal-
hipotonia da infancia-diplegia espastica-
disartria-perturbacao do
desenvolvimento intelectual

Patologia

17 Caso(s)

435938

Sindrome de microcefalia @ atraso no
crescimento B prognatismo
criptorquidia, ligada ao cromossoma X

Patologia

3 Caso(s)

2513

Sindrome de microcefalia-albinismo-
anomalias dos dedos

Patologia

2 Caso(s)

2516

Sindrome de microcefalia-anomalia
cardiaca-defeito de segmentagao
pulmonar

Patologia

3 Caso(s)

2523

Sindrome de microcefalia-anomalia
cerebral-espasticidade-hipernatremia

Patologia

3 Caso(s)

572773

Sindrome de microcefalia-baixa
estatura-anomalias dos membros

Subtipo de
patologia

29 Casofs)

423306

Sindrome de microcefalia-baixa
estatura-perturbacao do
desenvolvimento intelectual-dismorfia
facial

Patologia

2 Caso(s)

3433

Sindrome de microcefalia-
braquidactilia-cifoscoliose

Patologia

3 Caso(s)

2519

Sindrome de microcefalia-convulsoes-
perturbacao do desenvolvimento
intelectual-cardiopatia

Patologia

2 Caso(s)

397951

Sindrome de microcefalia-corpo caloso
estreito-perturbagao do
desenvolvimento intelectual

Patologia

4 Caso(s)

521445

Sindrome de microcefalia-dismorfia
facial-anomalias oculares-anomalias
congénitas miltiplas

Patologia

10 Casof(s)

2521

Sindrome de microcefalia-fenda
palatina-pigmentacao da retina anormal

Patologia

3 Caso(s)

2522

Sindrome de microcefalia-fusdo das
vértebras cervicais

Patologia

2 Caso(s)

2172

Sindrome de microcefalia-
glumerolonefrite-habitus marfandide

Patologia

2 Caso(s)

329332

Sindrome de microcefalia-hipoplasia
cerebelosa-defeito cardiaco de
condugdo

Patologia

4 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao G ELE] familias publicados
(/100,000)
Sindrome de microcefalia-hipoplasia do
500159 corp.o calo:v,o e c!o vermis cer(ibeloso- Patologia 4 Caso(s)
dismorfia facial-perturbagdo do
desenvolvimento intelectual
Sindrome de microcefalia-hipoplasia do
corpo caloso-perturbagado do 5 Caso(s
457284 P R 'p § ] . Patologia (s)
desenvolvimento intelectual-dismorfia
facial
2526 Sindrome de .micro.cefalia.-linfedema- Patologia 50 Familia(s)
coriorretinopatia
Subtipo d 32 Ci
572768 Sindrome de microcefalia-micromelia ubtipo . € asofs)
patologia
2515 Sl’ndron'.Ie de r.nicrOf:efaIia- Patologia 3 Caso(s)
miocardiopatia
Sindrome de microcefalia-neuropatia 3 Casof(s,
423894 ! m la-heuropatl Patologia (s)
axonal sensitivo-motora complexa
Sindrome de microcefalia-perturbagao
597743 do dese.nvolvimlergto intelle.ctual grave- Patologia 12 Caso(s)
anomalias congénitas multiplas SETD2-
relacionada
Sindrome de microcefalia-perturbagio
457351 do de's.(.envolvimento intfelectu.al-pt?rda Patologia 14 Caso(s)
auditiva neurossensorial-epilepsia-
anomalias do tédnus muscular
Sindrome de microcefalia-surdez-
~ . . 2 Caso(s)
2533 perturbacao do desenvolvimento Patologia
intelectual
Sindrome de microcefalia-sindrome
. . - . . 5 Caso(s)
217026 facio-cardio-esquelético, tipo Patologia
Hadziselimovic
Sindrome de microcdrnea [ atrofia 14 Caso(s
369970 indrome c microco ' Patologia (s)
coriorretiniana midpica - telecanto
Sindrome de microcérnea-glaucoma- 5 Caso(s,
2536 ! . I . glau Patologia (s)
seios frontais ausentes
444002 Sindrome de microdelegao Patologia 5 Casofs)
11q22.2q22.3 &
Subtipo d 11 Ci
313884 Sindrome de microdeleg¢do 12p12.1 untipo . € aso(s)
patologia
22 Ci
94063 Sindrome de microdeleg¢do 12q14 Patologia aso(s)
6 Casofs,
289513 Sindrome de microdele¢do 12q15¢21.1 Patologia (s)
412035 Sindrome de microdelegdo 13¢q12.3 Patologia 3 Casofs)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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§ P § classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
3 C
261120 Sindrome de microdeleg¢do 14q11.2 Patologia asofs)
5 C
264200 Sindrome de microdeleg¢ido 14922q23 Patologia asofs)
Sindrome de microdelegio . 3 Caso(s)
401 Patol
01935 14q24.1q24.3 atologia
200 Casofs
261183 Sindrome de microdele¢do 15q11.2 Patologia (s)
246 Caso(s
199318 Sindrome de microdele¢do 15q13.3 Patologia (s)
261190 Sindrome de microdeleg¢do 15q14 Subtipo fje 9 Casofs)
patologia
Subtipo d 30C
94065 Sindrome de microdeleg¢do 1524 ubtipo . € asofs)
patologia
Sindrome de microdelegio 8 Caso(s)
261211 Patologi
16p11.2p12.2 atologla
. . ~ . 7.0 BP
261236 Sindrome de microdeleg¢do 16p13.1 Patologia
42 Casofs,
352629 Sindrome de microdeleg¢ido 16¢24.1 Patologia (s)
27 Caso(s
261250 Sindrome de microdele¢do 16¢24.3 Patologia (s)
i 17
97685 Sindrome de microdeleg¢do 17q11 Subtipo fje 0 Casofs)
patologia
103 C
261265 Sindrome de microdeleg¢do 17q12 Patologia asofs)
Subtipo d 1.82 p*
363958 Sindrome de microdelec¢do 17¢g21.31 ubtipo X €
patologia
Sindrome de microdelegao ) 7 Caso(s)
26127 Patol
61279 17923.1923.2 atologia
19 Caso(s
529962 Sindrome de microdele¢do 17¢24.2 Patologia (s)
7 Caso(s,
357001 Sindrome de microdele¢do 19p13.13 Patologia (s)
12 C
217346 Sindrome de microdelec¢do 19q13.11 Patologia asofs)
6 C
254346 Sindrome de microdelec¢do 19q13.12 Patologia asofs)
9 C
293948 Sindrome de microdeleg¢do 1p21.3 Patologia asofs)
5 Caso(s,
401986 Sindrome de microdelecdo 1p31p32 Patologia (s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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(/100,000)
2 C
456298 Sindrome de microdeleg¢do 1p35.2 Patologia asofs)
238769 Sindrome de microdele¢do 1q44 Patologia 100 Casofs)
3 C
261295 Sindrome de microdele¢do 20p12.3 Patologia asofs)
4 Casofs
313781 Sindrome de microdele¢ao 20p13 Patologia (s)
11 Caso(s
444051 Sindrome de microdeleg¢ao 20q11.2 Patologia (s)
14
261323 Sindrome de microdeleg¢do 2122 Patologia Caso(s)
2 C
363680 Sindrome de microdeleg¢do 2p13.2 Patologia asofs)
11 C
261349 Sindrome de microdelec¢do 2p15p16.1 Patologia asofs)
163693 Sindrome de microdelegao 2p21 Patologia 7 Casofs)
i i legdo 2p21 2
369881 Sindrome de m.lcr.oqe.egao p21 sem Patologia Caso(s)
cistinuria
18 Caso(s
228402 Sindrome de microdeleg¢do 2g23.1 Patologia (s)
2
251019 Sindrome de microdele¢do 2q32 Patologia > Casofs)
1001 Sindrome de microdeleg¢ido 2q37 Patologia 115 Casofs)
8 Ci
435638 Sindrome de microdeleg¢do 3p25.3 Patologia asofs)
42 C
1621 Sindrome de microdele¢do 3q13 Patologia aso(s)
4 Caso(s
356947 Sindrome de microdelec¢do 39q26q27 Patologia (s)
7 Caso(s,
397695 Sindrome de microdeleg¢do 39q27.3 Patologia (s)
14 C
238750 Sindrome de microdelec¢io 4q21 Patologia aso(s)
Subtipo d 40 C
228384 Sindrome de microdelec¢do 5q14.3 ubtipo . € aso(s)
patologia
19 C
251046 Sindrome de microdele¢ido 6p22 Patologia aso(s)
12 Caso(s
171829 Sindrome de microdele¢do 6q16 Patologia (s)
251056 Sindrome de microdelegdo 6g25.2¢25.3 Patologia 4 Casofs)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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20 Ci
251061 Sindrome de microdele¢do 7q31 Patologia asofs)
3 C
251066 Sindrome de microdeleg¢do 8p11.2 Patologia asofs)
4 C
228399 Sindrome de microdele¢ao 8q12 Patologia asofs)
13 Caso(s
284160 Sindrome de microdele¢do 8q21.11 Patologia (s)
6 Casof(s,
178303 Sindrome de microdelec¢ao 8q22.1 Patologia (s)
2
508488 Sindrome de microdeleg¢do 8q24.3 Patologia Casofs)
4 C
324313 Sindrome de microdele¢do 9p13 Patologia asofs)
10 Ci
531151 Sindrome de microdeleg¢do 9921.13 Patologia asofs)
2 C
401923 Sindrome de microdele¢do 99q31.1q31.3 Patologia asofs)
Sindrome de microdelegao . 4 Caso(s)
495818 Patologia
9q33.3q34.11 &l
13 G
1435 Sindrome de microdelegdo Xq21 Patologia aso(s)
319171 Sindrome de microdelegao distal Patologia 16 Casof(s)
17p13.1
261257 Sindrome de microdelecdo distal Patologia 16 Caso(s)
17p13.3
254351 Sindrome de microdelecdo distal Patologia 41 Caso(s)
7q911.23
i i leca 2
261304 Sindrome de microdele¢do paterna de Patologia Caso(s)
20q13
Sindrome de microdelegao proximal . 20.0 P*
261197 Patol
6119 16p11.2 atologia
1 Familia(s,
300305 Sindrome de microduplicagdo 11p15.4 Patologia flia(s)
7 C
261229 Sindrome de microduplicacdo 14q11.2 Patologia asofs)
30 Ci
238446 Sindrome de microduplicagdo 15q11q13 Patologia asofs)
Sindrome de microduplicacdo . 7 Caso(s)
261204 16p11.2p12.2 Patologia
162 Caso(s
261243 Sindrome de microduplicagdo 16p13.11 Patologia (s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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27 Ci
96078 Sindrome de microduplicagdo 16p13.3 Patologia asofs)
170 C
1713 Sindrome de microduplicagdo 17p11.2 Patologia asofs)
50 Ci
217385 Sindrome de microduplicacao 17p13.3 Patologia asofs)
7 Caso(s,
139474 Sindrome de microduplicacao 17q11.2 Patologia (s)
118 Caso(s
261272 Sindrome de microduplicagao 17q12 Patologia (s)
6C
447980 Sindrome de microduplicagdo 19p13.3 Patologia aso(s)
46 C
250994 Sindrome de microduplicagdo 1q21.1 Patologia asofs)
2 C
294026 Sindrome de microduplicagdo 2q31.1 Patologia asofs)
100 Ci
96095 Sindrome de microduplicagdo 3926 Patologia asofs)
30 Casofs
228415 Sindrome de microduplicagdo 5935 Patologia (s)
163 Caso(s
96121 Sindrome de microduplicagdo 7q11.23 Patologia (s)
. . S . 1.72 P
251076 Sindrome de microduplicagdo 8p23.1 Patologia
Sindrome de microduplicacdo . 12 Caso(s)
217377 Patol
Xp11.22p11.23 atologla
28 Ci
521258 Sindrome de microduplicagdo Xq25 Patologia aso(s)
Sindrome de microduplicagdo distal ) 5 Caso(s)
261102 Patol
6110 7q11.23 atologia
293939 Sindrome de microduplicagao distal Patologia 9 Casofs)
Xq28
Sindrome de microftalmia
431140 coIobomatosa-.microc?falia-perturba.g:ﬁo Patologia 1 Familia(s)
do desenvolvimento intelectual-baixa
estatura ligada ao X
Sindrome de microftalmia com defeitos . 55 Casofs)
2556 . R Patologia
cutaneos lineares
27299 Sindrome de microftalmia-atrofia Patologia 3 Caso(s)
cerebral
2547 Sindrome de I.nicr.oftalmia-microtia- Patologia 2 Caso(s)
acinesia fetal
251279 Sindrome de microftalmia-retinite Patologia 9 Casofs)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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pigmentosa-foveosquisis-drusas do
disco dptico
424099 Sindrome dej micr.oftl.amia’ . Patologia 5 Familia(s)
colobomatosa-displasia rizomélica
2538 Sindrome de r:]icrogastria-defeitos de Patologia 16 Caso(s)
redugdao dos membros
Sindrome de micrognatia-infe¢oes
recorrentes-perturbagao 4 Casofs
476126 P ¢ - Patologia (s)
comportamental-perturbacao do
desenvolvimento intelectual ligeira
50810 Sindrome d(.e microl.isencefalia- Patologia 2 Caso(s)
micromelia
140963 Sindrome de microtia bilateral-surdez- Patologia 3 Familia(s)
fenda palatina
2229 Sir?drome dc.e mioc:.:\rdiopatia dilzfta.da- Patologia 20 Familia(s)
hipogonadismo hipergonadotrépico
Sindrome de miocardiopatia-catarata- 9 Casof(s,
1345 ! ! ‘opati Patologia (s)
doenga da anca e da coluna vertebral
Sindrome de mioclonia-ataxia 4 Casofs
2589 ! ! ! X Patologia (s)
cerebelosa-surdez
Sind de miopatia hereditari
indrome de rr‘uopa :a ereditaria com . 21 Caso(s)
79091 corpos de inclusdao-contraturas Patologia
articulares-oftalmoplegia
456328 Sindrome c!e mio;?at.ia r'nicrotubular- Patologia 4 Caso(s)
anomalias genitais ligada ao X
2597 Sl'ndrome.de mi?pajtia mitocondrial- Patologia 2 Caso(s)
acidose lactica-surdez
Sindrome de miopatia mitocondrial-
. . . . 9 Caso(s)
502423 ataxia cerebelosa-retinopatia Patologia
pigmentosa
Sind de miopatia-arreflexia-
.|f1 rome de m.lopal |.a ar:re e‘X|a ‘ 13 Casols)
439212 dificuldade respiratéria-disfagia de Patologia
inicio precoce
Sindrome de miopi -
. I niopfa graves, . 5 Caso(s)
527450 hipermobilidade articular generalizada- Patologia
baixa estatura
Sindrome de miopia grave-surde 7 Caso(s,
363396 ' 'opla grave-surdez Patologia (s)
neurossensorial
Sindrome de miopia-recuo do tergo
médio da face-perda auditiva . 1 Familia(s)
440354 . . . L. Patologia
neurossensorial-displasia rizomélica
autossomica dominante
495930 Sindrome de monossomia do mosaico 7 Patologia 14 Familia(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Sindrome de maculas congénitas
2435 hereditarias I:ipo- e hipe.rpigmentadas- Patologia 14 Caso(s)
perturbagdo do crescimento e do
desenvolvimento intelectual
i do fendida-pé fendido- 22
11271 Sindrome de mao fendida-pé fendido Patologia Caso(s)
surdez
Sindrome de nanismo mesomélico- 2 Casofs,
2631 . Patologia (s)
fenda do palato-camptodactilia
” - " ial 2
436182 S.mdrom'e.de narjlstno.pr!n:\ordlla Patologia Caso(s)
microcefalico-resisténcia a insulina
2666 Sindrome de nefron?etise fa’miliar do Patologia 2 Caso(s)
adulto-tetraparésia espastica
2668 S|’ndr0n.1e de nef.ro;?afia-surdez- Patologia 5 Caso(s)
hiperparatiroidismo
Sindrome de nefrose-surdez-
o L . 5 Caso(s)
2669 malformagoes do tracto urinario e Patologia
digitais
100 Caso(s
59306 Sindrome de neuroacantocitose McLeod Patologia (s)
Sindrome de neurodegeneragao infantil-
641353 espasticidade. progres?siva-perturbagjéo Patologia 32 Casofs)
do desenvolvimento intelectual-lesGes
da substancia branca
Sind d d a
in r?me c.e r’u?uro egeneragao. . 6 Caso(s)
352654 progressiva de inicio precoce-cegueira- Patologia
ataxia-espasticidade
Sindrome de neurodegenerescéncia
) R . 3 Caso(s)
610573 progressiva de inicio na infancia- Patologia
neuropatia periférica CLCN6-relacionada
Sindrome de neurofibromas orbitarios e
s . . 4 Casof(s)
300501 sistémicos dolorosos-habitus Patologia
marfandide
Sindrome de neuropatia auditiva-atrofia 8 Caso(s,
542585 ' uropatia auditiv ' Patologia (s)
Optica
Sindrome de neuropatia axonal-
, . . . . 7 Caso(s)
2560 sindrome Moebius-hipogonadismo Patologia
hipogonadotrdpico
Sindrome de neuropatia motora distal
. ey - . 8 Caso(s)
476093 axonal-miopatia fiblilar autossémica Patologia
dominante
2400 Sl'ndrorr.u-:l, c!e ne.uropatia m.otora Patologia 2 Caso(s)
periférica-disautonomia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
397744 Sif\dror.ne de ne.ur:)patia periféll'if:a- Patologia 15 Caso(s)
miopatia-rouquidao-perda auditiva
2680 Sll'ndrc.Jm.e .de r:europatia. por Patologia 9 Caso(s)
hipomielinizagao-artrogripose
456318 Sl’ndrom.e de neuropatia S(insi.tiva Patologia 6 Familia(s)
hereditaria-surdez-deméncia
Sindrome de neuropatia visceral-
. ; . . . . 2 Caso(s)
73246 anomalias do cérebro-dismorfia facial- Patologia
perturbacdo do desenvolvimento
Sindrome de neurdénios multinucleados-
A . . . . 3 Casofs)
500135 anidramnio-displasia renal-hipoplasia Patologia
cerebelosa-hidranencefalia
369852 Sl’ndror.ne dfe neutropenia congénita- Patologia 16 Caso(s)
mielofibrose-nefromegalia
2690 Sl’ndromt.e de ne.utropenia- Patologia 3 Caso(s)
monocitopenia-surdez
Sindrome de nevo vinho do Porto-mega 5 Caso(s,
2703 : . vovl ) R & Patologia (s)
cisterna magna-hidrocefalia
Sindrome de obesidade infantil de
%0 rapida-disfunca
293987 ap.resentag?o ra.plda dIS. unﬂgao Patologia 96 Caso(s)
hipotalamica-hipoventilagao-
desregulacdo autondmica
Sindrome de obesidade-colite-
A . ) . . 2 Casofs)
88643 hipotiroidismo-hipertrofia cardiaca- Patologia
perturbacao do desenvolvimento
Sindrome de obesidade-resisténcia a
. . ., Subtipo de 13 Casof(s)
329249 insulina grave de inicio precoce por atologia
deficiéncia de SH2B1 patolog
2724 Sindrome de odontomajtose-estenose Patologia 3 Casofs)
da aorta e esofago
352447 Sindrome fie oft.almo.plegia e.xteﬂrna Patologia 6 Caso(s)
progressiva-miopatia-emacia¢do
Sind de oftal legia-perturbaca
indrome de o. a morf egia-per ur’ acdo . 6 Caso(s)
2743 do desenvolvimento intelectual-lingua Patologia
escrotal
Sindrome de onfalocelo familiar com 5 Caso(s,
280403 ! > ontatocelo famill Patologia (s)
dismorfia facial
Sindrome de onfalocelo, tipo ) 5 Caso(s)
3164 Patol
Shprintzen-Goldberg atologla
. . . . . 0.02 /*
1183 Sindrome de opsoclonia-mioclonia Patologia
2772 Sl'ndrorr'ie-de os.teogene-sis imperfecta Patologia 3 Caso(s)
congénita-microcefalia-cataratas

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
Sind de ost isi fecta-
|n. rom(? e os eo§ene5|s imper :ec a . 2 Caso(s)
2773 retinopatia-convulsdes-perturbagdo do Patologia
desenvolvimento intelectual
2779 Sl'ndror?e ('ie osteopatia es:triada- Patologia 3 Caso(s)
dermopatia pigmentar-madeixa branca
Sindrome de osteopatia estriada- 100 Caso(s,
2780 P ) Patologia (s)
esclerose craniana
Sindrome de osteopenia-perturbagao do
R p' P § . 2 Caso(s)
2324 desenvolvimento intelectual-cabelo Patologia
rarefeito
25325 Sinfirom.e.?e c.)steo?cllerose-ictiose- Patologia 3 Caso(s)
insuficiéncia ovarica precoce
178377 Sindrome de o.steosclerose.-per:turbagéo Patologia 13 Caso(s)
do desenvolvimento-craniossinostose
50809 Sindrome cle osteéIiSt.e escafoido- Patologia 2 Caso(s)
calaneo-rotuliana
Sindrome de pancitopenia-perturbagao 3 Caso(s,
401764 ! pancitop ] la-perturbag Patologia (s)
do desenvolvimento
Sindrome de paquigiria-perturbagao do 5 Casof(s,
2798 ! R P qul.gl 1a-pertu .; ) Patologia (s)
desenvolvimento intelectual-epilepsia
” lisia facial - 1
306530 Slndrorr.\e’ d.e paralisia a'c.la con.g’emta Patologia 3 Caso(s)
hereditaria-perda auditiva variavel
Sindrome de paralisia supranuclear
Subtipo de 10 Caso(s
240112 progressiva-afasia nao fluente P ) (s)
. patologia
progressiva
2815 Sindrome de paraparésia espastica- Patologia 6 Caso(s)
surdez
Sindrome de paraplegia espastica- 16 Casofs
464282 ' €@ parapiegla espastice Patologia (s)
atraso psicomotor grave-epilepsia
Sindrome de paraplegia espastica- 75 Casof(s,
320406 ! e parapiegia espastl Patologia (s)
atrofia 6ptica-neuropatia
329475 Sindrome de paraplegia espastica- Patologia 1 Familia(s)
doenga de Paget do osso
Sind d legi astica-
indrome de paraplegia ﬁspas ica . 2 Familia(s)
2818 glaucoma-perturbagao do Patologia
desenvolvimento intelectual
Sindrome de paraplegia espastica- 2 Caso(s,
2826 ! parapiegla espastl Patologia (s)
glaucoma-puberdade precoce
Sindrome de paraplegia espdstica-lesoes 5 Caso(s,
2819 ! P N pleg! pasti Patologia (s)
cutaneas da face
Sindrome de paraplegia espastica- 4 Casofs
2820 ! p. plegla espastl Patologia (s)
nefrite-surdez
2821 Sindrome de paraplegia espastica- Patologia 1 Familia(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
neuropatia-poiquilodermia
Sind d legi astica-
indrome Ne paraplegia es!Jas ica . 4 Casols)
521390 perturbagdo do desenvolvimento Patologia
intelectual-nistagmo-obesidade
Sind d legia-perturbacdo d
indrome de pa.rap egla' perturbacdo do ' 6 Casol(s)
2824 desenvolvimento intelectual- Patologia
hiperqueratose
Sind d ki i de inici
indrome de par msomsr;no e inicio ' 2 Familia(s)
2379 precoce-perturbagao do Patologia
desenvolvimento intelectual
363654 Sir!(.irome c!e parkinsonismo [ Patologia 5 Caso(s)
espasticidade, ligada ao cromossoma X
Sind d ésia do abdut:
in ro[ne e parésia (3a utor . 20 Caso(s)
2375 laringeo-perturbagdo do Patologia
desenvolvimento intelectual
Sindrome de pectus escavatum- 1 Familia(s,
2835 I ] p. Y ] vatu Patologia flia(s)
macrocefalia-displasia das unhas
40 Casofs,
263534 Sindrome de pele descamativa acral Patologia (s)
Subtipo de 40 Familia(s,
263548 Sindrome de pele descamativa tipo A ubtip ) ilia(s)
patologia
Subtipo de 30 Familia(s
263553 Sindrome de pele descamativa tipo B P ) (s)
patologia
Sindrome de pele descamativa-
444138 Ieucor.u'quiajc:{uerat?ses pupctiformes Patologia 4 Caso(s)
acrais-queilite-lesdes cutaneas nas
articulagdes das maos
8 Caso(s,
2812 Sindrome de pele dura de Parana Patologia (s)
Sindrome de perda auditiva
4 Famili
228012 neurossensorial progressiva- Patologia amilia(s)
miocardiopatia hipertrofica
Sindrome de perda auditiva
. . . 3 Caso(s)
66633 neurossensorial-embranquecimento do Patologia
cabelo precoce-tremor idiopatico
Sindrome de perda auditiva
! . P u' v . . 8 Casofs)
494444 neurossensorial-trombocitopenia Patologia
DIAPH1-relacionada
Sindrome de persisténcia de
. ~ . 9 Caso(s)
619233 hemoglobina fetal-perturbagao do Patologia
desenvolvimento intelectual hereditaria
589905 Sindrome de perturbagéf Patologia 35 Casofs)
comportamental-perturbagdo do

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/
Nivel de incidéncia Numero de casos ou
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)

ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga

desenvolvimento intelectual-obesidade-
dismorfia PHIP-relacionada

Sindrome de perturbagao do
crescimento grave-estrabismo-
488627 melanocitose dérmica extensa- Patologia
perturbacao do desenvolvimento

intelectual

3 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
391348 dfesenvolvi.mento.e .atraso c!e Patologia 2 Caso(s)
crescimento-hipotonia-incapacidade

visual-acidose lactica

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento global-anomalias . 6 Caso(s)
L . . Patologia

visuais-atrofia cerebelosa progressiva-
hipotonia axial

480898

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento global-quistos
pulmonares-sobrecrescimento-tumor de
Wilms
Sindrome de perturbagao do
464306 desenvolvimento intelectual DYRK1A- Patologia
relacionada

2 Caso(s)

404476 Patologia

54 Casofs)

Sindrome de perturbagao do

desenvolvimento intelectual DYRK1A- Subtipo de 19 Caso(s)

relacionada por microdeleg¢ao patologia
21922.13qg22.2

Sindrome de perturbagao do

488632 desenvolvimento intelectual TBCK- Patologia

relacionada

268261

25 Casofs)

Sindrome de perturbagao do
464311 desenvolvimento intelectual devida a
mutagao pontual do DYRK1A

Subtipo de 35 Caso(s)
patologia

Sindrome de perturbagao do
369939 desenvolvimento intelectual e motor Patologia
grave-surdez neurossensorial-distonia

7 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual grave-
baixa estatura-perturbagao
comportamental-dismorfia facial
Sindrome de perturbagao do
404473 desenvolvimento intelectual grave- Patologia
diplegia espastica progressiva

3 Caso(s)

391307 Patologia

4 Caso(s)

363686 Sl'ndror"ne de p?rturbagéo do Patologia 4 Caso(s)
desenvolvimento intelectual grave-

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/
Nivel de incidéncia Numero de casos ou
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)

ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga

défice de linguagem-estrabismo-face
em careta-dedos longos

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual grave-
397933 microcefalia pds-natal progressiva- Patologia
movimentos estereotipados das maos

na linha média

3 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
85327 desenvolvimento intelectual ligada ao Patologia
X-acromegalia-hiperatividade

2 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
85338 desenvolvimento intelectual ligada ao Patologia
X-ataxia-apraxia

9 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual ligada ao . 2 Caso(s)
. . - , Patologia

X-cardiomegalia-insuficiéncia cardiaca
congestiva

324410

Sindrome de perturbagao do
85280 desenvolvimento intelectual ligada ao Patologia
X-cubito valgo-dismorfias

5 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual ligada ao 2 Caso(s)

85319 . . . Patologia
X-epilepsia-contraturas articulares
progressivas-dismorfia
Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual ligada ao 3 Casof(s,
85317 & Patologia (s)

X-hipogamaglobulinemia-deterioragao
neuroldgica progressiva

Sindrome de perturbagao do
137831 desenvolvimento intelectual ligada ao Patologia
X-hipoplasia cerebelosa

14 Familia(s)

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual ligada ao . 10 Caso(s)
. .o " . Patologia
X-hipotonia-dismorfia facial-
comportamento agressivo

85329

Sindrome de perturbagao do

12 Ci
85320 desenvolvimento intelectual ligada ao Patologia aso(s)
X-macrocefalia-macro-orquidia
Sindrome de perturbacio do
! ) p uroag ] ) 2 Caso(s)
2898 desenvolvimento intelectual ligada ao Patologia
X-plagiocefalia
Sind d turbagdo d
indrome de perturbagio do 38 Casofs)

485350 desenvolvimento intelectual ligado ao X Patologia
CLCN4-relacionada

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)

ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual recessiva- ) 12 Caso(s)
280384 . - Patologia
disfungao motora-contraturas

articulares miltiplas

Sindrome de perturbagao do
436151 desenvolvimento intelectual-afasia de Patologia
expressao-dismorfia facial

13 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
466688 desenvolvimento .inteletlztual-.agenesi.a Patologia 6 Caso(s)
do corpo caloso-dismorfia facial-ataxia

cerebelosa

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-alopecia . 3 Caso(s)
= , Patologia

do couro cabeludo-luxag¢ao da rétula-
acromicria

3041

Sindrome de perturbagao do
508498 desenvolvinilento in.telectual-anomalias Patologia 18 Caso(s)
cardiacas-baixa estatura-

hipermobilidade articular

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-anomalias 76 Caso(s,
457193 . . ) , Patologia (s)

craniofaciais-defeitos cardiacos

autossdmica dominante

Sindrome de perturbagao do
412069 desenvolvimentf) intt?lectua.l-a-pnt.aia do Patologia 4 Caso(s)
sono obstrutiva-dismorfia ligeira

AHDC1-relacionada
Sindrome de perturbagao do
542306 desenvolvimento intelectual-arritmia Patologia
cardiaca GNB5-relacionado
Sindrome de perturbagao do
589515 desenvolvimento intelectual-ataxia- Patologia
convulsées PUM1-associada

22 Casof(s)

14 Casof(s)

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-atraso do
480907 desenvolvimento global-dismorfia Patologia
facial-remanescente caudal sagrado

ligada ao X

14 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
3454 desenvolvimento intelectual-atraso do Patologia
desenvolvimento-contraturas

5 Familia(s)

Sindrome de perturbagao do
529965 desenvolvimento intelectual-autismo- Patologia
apraxia de discurso-dismorfia

5 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de

classificagao

Prevaléncia/
incidéncia
G ELE]
(/100,000)

Numero de casos ou
familias publicados

craniofacial

3074

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-baixa
estatura-hipertelorismo

Patologia

6 Caso(s)

364577

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-
braquidactilia-sequéncia de Pierre Robin

Patologia

4 Caso(s)

3042

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-cataratas-
calcificages das cartilagens auriculares-

miopatia

Patologia

13 Caso(s)

369837

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-
convulsées-hipofosfatemia-anomalias
oftalmoldgicas e esqueléticas

Patologia

4 Caso(s)

369950

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-
convulsées-macrocefalia-obesidade

Patologia

7 Caso(s)

513456

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-
convulsées-marcha anomala-dismorfia
facial

Patologia

15 Caso(s)

3052

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-
convulsGes-psoriase ligada ao X

Patologia

4 Caso(s)

329224

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-dismorfia
craniofacial-criptorquidia

Patologia

2 Caso(s)

404440

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-dismorfia
facial por haploinsuficiéncia de SETD5

Patologia

7 Caso(s)

370010

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-dismorfia
facial-anomalias das maos

Patologia

3 Caso(s)

502434

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-dismorfia
facial-refluxo gastroesofagico STAG1-
relacionado

Patologia

17 Caso(s)

2958

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-dismorfia-
atrofia cerebral ligada ao X

Patologia

8 Caso(s)

3044

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-dismorfias-
hipogonadismo-diabetes mellitus

Patologia

4 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/
Nivel de incidéncia Numero de casos ou
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)

ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga

Sindrome de perturbagao do
633004 .desen.volvimer!to in.telectual- Patologia 17 Caso(s)
dismorfismo facial-baixa estatura
KDM3B-relacionada
Sindrome de perturbagao do
1891 desenvolvimento intelectual- Patologia

espasticidade-ectrodactilia

3 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-estrabismo

34 Casofs)

363528 Patologia

Sindrome de perturbagao do
397709 desenv?lvimento inte-lectflal-faci.es Patologia 30 Casofs)
grosseira-macrocefalia-hipotrofia

cerebelosa

Sindrome de perturbagao do
457365 desenvolvimento intelectual-fraqueza Patologia
muscular-baixa estatura-dismorfia facial

3 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do

desenvolvimento intelectual- 4 Caso(s)

3055 Patologi
hipogonadismo-ictiose-obesidade-baixa e

estatura ligada ao X

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-hipoplasia
cerebelosa-displasia espondilo-epifisaria

ligada ao X

2 Caso(s)

459070 Patologia

Sindrome de perturbagao do
1495 desenvolvimento intelectual-hipoplasia Patologia
do corpo caloso-apéndice pré-auricular

3 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-hipotonia-
braquicefalia-estenose pildrica-
criptorquidia
Sindrome de perturbagao do

desenvolvimento intelectual- . 16 Caso(s)
457279 Lo . . Patologia
macrocefalia-hipotonia-perturbacdo

comportamental

2 Caso(s)

314575 Patologia

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual- 10 Casof(s)
1568 Patologia

malformagao Dandy-Walker-doenga dos &

ganglios basais-convulsées ligada ao X

Sindrome de perturbagao do
3068 desenvolvimento intelectual-miopatia- Patologia
baixa estatura-alteragées enddcrinas

2 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do 5 Caso(s)

369847 A . Patologia
desenvolvimento intelectual-

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/
Nivel de incidéncia Numero de casos ou
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)

ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga

movimentos hipercinéticos-ataxia do
tronco

Sindrome de perturbagao do
352530 desenvolvimento intelectual-obesidade- Patologia
malformagdes cerebrais-dismorfia facial

2 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento intelectual-obesidade- 2 Casofs,
397973 . . Patologia (s)

prognatismo-anomalias oculares e

cutaneas

Sindrome de perturbagao do
356996 desenvolvimento intelectual-patologia Patologia
do sono ANK3-relacionada

5 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
3082 desenvolvimento intelectual- Patologia
polidactilia-cabelo impenteavel

2 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
3077 desenvolvimento intelectual-psicose- Patologia
macroorquidia ligada ao X

6 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento, da linguagem e do
599082 desenvolvimento intelectual-anomalias Patologia
visuais-dismorfia facial CHD3-

relacionada

60 Casofs)

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento-anomalia do sistema 3 Casofs,
404451 Vol R I, . ! Patologia (s)
nervoso central-sindactilia FBLN1-

relacionada

Sindrome de perturbagao do
369891 desenvolvimento-dismorfia facial Patologia
devido a deficiéncia MED13L
Sindrome de perturbagao do
619979 desenvolvimento-imunodeficiéncia- Patologia
leucoencefalopatia-hipohomocistinémia

70 Casofs)

4 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
597874 desenvolvimento-microcefalia-baixa Patologia
estatura-epilepsia MTHFS-relacionada

3 Caso(s)

Sindrome de perturbagao do
363444 desenvolvimento-microcefalia-dismorfia Patologia
facial THOC6-relacionada

Sindrome de perturbagao do
desenvolvimento-perturbagao da Subtipo de 23 Casof(s)
linguagem-distonia-parkinsonismo patologia
dopamina sensivel

529665 Sindrome de perturbagao do Patologia 10 Caso(s)

4 Caso(s)

1617

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/
Nivel de incidéncia Numero de casos ou
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)

ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga

neurodesenvolvimento-convulsoes-
anomalias oftalmoldgicas-osteopenia-
atrofia cerebelosa

Sindrome de perturbagao do
neurodesenvolvimento-dismorfia
352665 craniofacial-anomalia cardiaca-
anomalias esqueléticas devido a

microdele¢do 9q21.3

Subtipo de 2 Caso(s)
patologia

Sindrome de perturbagao do
neurodesenvolvimento-dismorfia
453504 craniofacial-anomalia cardiaca-
anomalias esqueléticas devido a uma

mutagao pontual

Subtipo de 10 Caso(s)
patologia

Sindrome de perturbagao do
neurodesenvolvimento-hipotonia-ataxia
cerebelosa-anomalias da condugdo
elétrica cardiaca

10 Caso(s)

641361 Patologia

Sindrome de perturbagao do
neurodesenvolvimento-perturbagdo do
desenvolvimento intelectual-dismorfia

facial CCNK-relacionada

4 Caso(s)

600668 Patologia

Sindrome de perturbagao global do
desenvolvimento-alopecia-
macrocefalia-dismorfia facial-anomalias
cerebrais estruturais

5 Caso(s)

544488 Patologia

Sindrome de perturbagdo global do
desenvolvimento-anormalias neuro- 26 Caso(s,
488613 , . N . Patologia (s)

oftalmoldgicas-convulsdes-perturbagao

do desenvolvimento intelectual

Sindrome de perturbagao intelectual e

1
633014 do desenvolvimento-surdez Patologia 3 Casofs)
neurossensorial SLC12A2-relacionada
2885 Sindrome de pieballdi-smo-anomalias Patologia 8 Caso(s)
neuroldgicas
1 Famili
2890 Sindrome de pili torti-onicodisplasia Patologia amilia(s)
60 Casofs,
721 Sindrome de plaquetas cinzentas Patologia (s)
3 Caso(s,
370127 Sindrome de plaquetas gigantesMedich Patologia (s)
Sindrome de poiquilodermia fibrosante
I o polqui I .I . . 15 Casof(s)
221043 hereditdria-contraturas-miopatia- Patologia
fibrose pulmonar
1078 Sindrome de polegar rigido- Patologia 7 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
braquidactilia-perturbacao do
desenvolvimento intelectual
2952 Sl’ndrome. de polfegares ?d.utos- Patologia 9 Caso(s)
artrogripose, tipo Christian
2947 Sindrome de pf)legares tr:ifaléngicos- Patologia 4 Familia(s)
braquiectrodactilia
Sindrome de polidactilia em espelho- 0.3 p*
3004 segmentacgao vertebral-defeitos dos Patologia ’
membros
Sind d lidactili ial-
{n ror.ne e polidactilia pr.eaxla . 1 Familia(s)
476119 hipertricose da parte superior das Patologia
costas autossomica dominante
Sind d lidactili g-axial-
indrome de polidactilia E)re axia . 2 Caso(s)
2921 coloboma-perturbagao do Patologia
desenvolvimento intelectual
Sindrome de polidactilia pds-axial-
' ] poll ) ',' . P . X! ) . 112 Caso(s)
420584 anomalias da adenohipéfise-dismorfia Patologia
facial
p; i i3 Dos-axial-
2916 Smdror:ne de p? |-dact| ia po:s axia Patologia 3 Caso(s)
anomalias dentdrias e das vértebras
1 Famili
2917 Sindrome de polidactilia-miopia Patologia amilia(s)
453533 Sindrome fie p(?Iin.europatia Patologia 3 Caso(s)
polienddcrina
Sindrome de polineuropatia-
erturbac¢do do desenvolvimento 3 Caso(s,
2928 .p urbag . Vo Patologia (s)
intelectual-acromicria-menopausa
precoce
. . . . . 3.85 I*
2929 Sindrome de polipose juvenil Patologia
2934 Sindrome de p:)lissind’actilia- Patologia 8 Caso(s)
malformacao cardiaca
2941 Sindrome de porencefalja-h.ipoplasia Patologia 2 Caso(s)
cerebelosa-malformacgdes internas
Sindrome de porencefalia-microcefalia- 8 Caso(s,
306547 ' por fa-microcetall Patologia (s)
catarata bilateral congénita
Sindrome de predisposi¢ao a tumor 5 Familia(s
231108 I P |“p ¢ " Patologia flia(s)
rabddide
Sindrome de predisposigao para .
30 Famil
293822 carcinoma de células renais e melanoma Patologia amilia(s)
MITF-relacionado
488647 Sl'n‘drt.)me de predisp’os-igéo para Patologia 3 Familia(s)
malignidade hematolégica DDX41-

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
relacionada
Sindrome de predisposi¢ao tumoral ) 0.007 I/
284343 Patol
DICER1 atologla
240 Sindrome de prf)geria Hutchinson- Patologia 0.025 BP
Gilford
740 Sindrome de pr'ogeria Hutchinson- Patologia 0.005 P
Gilford
Sindrome de progeria cardiocutanea . 5 Caso(s)
1 Patol
363618 LMNA-relacionada atologla
2959 Sindrome de pro'geria-baixa estatura- Patologia 11 Caso(s)
nevos pigmentados
Sindrome de protusao maxilar anterior-
. ~ . 7 Caso(s)
562559 estrabismo-perturbagao do Patologia
desenvolvimento intelectual
Sindrome de pseudo-hermafroditismo-
~ . . 3 Caso(s)
2983 perturbagdo do desenvolvimento Patologia
intelectual
1229 Sl’m.irome de' pseudo-’in.fe;:?\o Patologia 30 Caso(s)
intrauterina congénita
2976 Sindrome de.pseudo-leprechaunismo, Patologia 2 Caso(s)
tipo Patterson
2C
2985 Sindrome de pseudo-progeria Patologia aso(s)
Sind de pterigio d -
indrome ¢ e pterigio do p(‘ascogo - 2 Caso(s)
2988 perturbacao do desenvolvimento Patologia
intelectual-anomalias digitais
65743 Sindrome ’de'pterigio. miiltiplo Patologia 4 Caso(s)
autossomica dominante
Sind de pterigi liltipl 64 C
2990 indrome ’e? erigio m.u iplo Patologia aso(s)
autossomica recessiva
28 Familia(s,
33108 Sindrome de pterigio miiltiplo letal Patologia flia(s)
29447 Sindrome de.pterigio multiplo letal Patologia 6 Familia(s)
ligado ao X
2915 Sl'ndrorne de ptferigio .mliltiplo- Patologia 4 Caso(s)
hipertermia maligna
2999 Sindrome de ptos?-e.strabismo-pupilas Patologia 1 Familia(s)
ectopicas
Sindrome de ptose-parésia das cordas 2 Caso(s,
2997 ! plose-paresi Patologia (s)
vocais
1.0 BP
647 Sindrome de quebras de Nijmegen Patologia
280558 Sindrome de quebras de Varsévia Patologia 4 Casofs)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de

classificagao

Prevaléncia/

Numero de casos ou
familias publicados

incidéncia
estimada

(/100,000)

86918

Sindrome de queratodermia
palmoplantar difusa-acrocianose

Patologia

10 Caso(s)

2198

Sindrome de queratodermia
palmoplantar-carcinoma esofagico

Patologia

10 Familia(s)

538574

Sindrome de queratodermia
palmoplantar-neuropatia sensitiva e
motora hereditaria

Patologia

23 Casofs)

2201

Sindrome de queratodermia
palmoplantar-paralisia espastica

Patologia

1 Familia(s)

85112

Sindrome de queratodermia
palmoplantar-reversao sexual XX-
predisposi¢do a carcinoma de células
escamosas

Patologia

5 Caso(s)

2202

Sindrome de queratodermia
palmoplantar-surdez

Patologia

10 Familia(s)

2339

Sindrome de queratose folicular-
nanismo-atrofia cerebral

Patologia

6 Caso(s)

86919

Sindrome de queratose palmar e
plantar-clinodactilia

Patologia

20 Casofs)

597623

Sindrome de regressao do
neurodesenvolvimento-distonia-
convulsoes IRF2BPL-relacionada

Patologia

19 Caso(s)

500180

Sindrome de regressdo motora e
cognitiva de inicio na infancia com
doenga do movimento extrapiramidal

Patologia

7 Caso(s)

505242

Sindrome de regressao psicomotora-
apraxia oculomotora-doenga do
movimento-nefropatia

Patologia

6 Caso(s)

3145

Sindrome de resisténcia a arginina
vasopressina-calcificagdo intracraniana-
baixa estatura-dismorfia facial

Patologia

19 Caso(s)

508512

Sindrome de restri¢cdo de crescimento
intra-uterino-maculas café com leite
multiplas congénitas-incremento de

trocas entre cromatides irmas

Patologia

2 Caso(s)

436144

Sindrome de restricao de crescimento
intrauterino-baixa estatura-diabetes
com inicio no adulto

Patologia

15 Casof(s)

436245

Sindrome de retinite pigmentosa-
catarata juvenil-baixa estatura-
perturbagdo do desenvolvimento
intelectual

Patologia

3 Caso(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
Sind de retinite pi tosa-perd
in r.o.me e retini .e pigmentosa-perda . 3 Caso(s)
494439 auditiva-envelhecimento prematuro- Patologia
baixa estatura-dismorfia facial
Sindrome de retinite pigmentosa-
2 Famili
3085 perturbacao do desenvolvimento Patologia amilia(s)
intelectual-surdez-hipogonadismo
529574 Sindrome de retracgélo Puane com Patologia 4 Caso(s)
surdez congénita
p; — | 2
476406 . Smdrorne. de rlglde.z muscu ar’ . Patologia Caso(s)
hipercontractil generalizada congénita
. . - . 0.03 /*
290 Sindrome de rubéola congénita Patologia
0.35 BP*
290 Sindrome de rubéola congénita Patologia
7 C
178338 Sindrome de sensibilidade aos UV Patologia asofs)
324636 Sindrome de.senstib’il'izagéo auto- Patologia 170 Caso(s)
eritrocitaria
3104 Sindrome de_sequér.lc'ia de Robin- Patologia 3 Caso(s)
oligodactilia
Sindrome de sindactilia-camptodactilia
. - . . 26 Casof(s)
357332 e clinodactilia do quinto dedo-dedos Patologia
dos pés bifidos
3259 Sindrome dle sindact.iIia-polidactilia- Patologia 10 Caso(s)
I6bulo auricular
140952 Sindrome cie sindactili.a:\-t.elecantcT- Patologia 7 Caso(s)
malformag06es anogenitais e renais
Sindrome de sinostose radio-cubital- 13 Casofs
3268 : . : . ) 10-cubl Patologia (s)
microcefalia-escoliose
Sindrome de sinostose radio-cubital-
~ . . 4 Caso(s)
3270 perturbagao do desenvolvimento- Patologia
hipotonia
71289 Sl’ndrome-de sin?stose radio.-culb'ital- Patologia 20 Casofs)
trombocitopenia amegacariocitica
30 Famili
3237 Sindrome de sinostoses multiplas Patologia amilia(s)
12 Caso(s
314585 Sindrome de sobrecrescimento 15q Patologia (s)
2 Caso(s,
477831 Sindrome de sobrecrescimento Kosaki Patologia (s)
Sindrome de sobrecrescimento com 4 Casofs
498488 ! cres Patologia (s)
translocagao 2q37
420179 Sindrome de sobrecrescimento de Patologia 20 Casofs)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificagao estimada familias publicados
(/100,000)
Malan
Sindrome de sobrecrescimento
. . . . 10 Caso(s)
314662 progressivo segmentar com hiperplasia Patologia
fibroadiposa
137634 Sindrome de. so!:trecres.(:imer'\to- Patologia 6 Familia(s)
macrocefalia-dismorfia facial
Sindrome de sobrecrescimento-
. . . . 4 Caso(s)
498485 undermodeling metafisario-displasia Patologia
espondilar
Sind icdo Bohring-
in .rorrlle de so.brep?swao ~o r.mg . 3 Casols)
603684 Opitz-like e Crisponi/sudag&o-like Patologia
induzida pelo frio KLHL7-relacionada
3916 Sindrome dS surdez d'e transm.issﬁo- Patologia 8 Caso(s)
malformacao do pavilhdo auricular
3236 Sindrome de surd'ez de tran’srpissﬁo- Patologia 3 Caso(s)
ptose-anomalias esqueléticas
3224 Sl’n.drome de surde’z-a.nomalias g?ni.tais- Patologia 2 Caso(s)
sinostose metacarpica e metatarsica
3214 .Sl’nd'rome de s~urd?z-cegueira'- Patologia 2 Caso(s)
hipopigmentagao, tipo Yemenite
p; disolasi fisaria- 2
3218 Sindrome de su.rdez displasia epifisaria Patologia Caso(s)
baixa estatura
3917 Sl’nd.rome.de surdez-diverticulo:C.e do Patologia 5 Caso(s)
intestino delgado-neuropatia
3220 Sindrome de surt?ez-hipoplas:ia do Patologia 15 Familia(s)
esmalte-defeitos ungueais
3232 Sindrome d'e surdez-.n?alfor.magéo do Patologia 4 Caso(s)
ouvido-paralisia facial
5 Caso(s,
3230 Sindrome de surdez-oligodontia Patologia (s)
Sindrome de surdez-perturbacao do
! . u ?p Y G. . 3 Caso(s)
85321 desenvolvimento intelectual, tipo Patologia
Martin-Probst
2 C
3239 Sindrome de surdez-vitiligo-acalasia Patologia asofs)
Sindrome de taquicardia ortostatica 2 Caso(s)
443236 Patologia
postural por défice de NET &
Sindrome de telangiectasia cutanea
! . ] g! . 'a cu ) 24 Caso(s)
313846 familiar e predisposi¢do para cancro Patologia
orofaringeo
Sindrome de telecanto- 2 Caso(s,
3293 o °ne , Patologia (s)
hipertelorismoestrabismo-pes cavus
3301 Sindrome de tetra-amelia- Patologia 5 Familia(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Prevaléncia/

Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
malformagdes muiltiplas
Sind de tetraplegi astica-
indrome de .e ra;? egia es;.)as |’ca corpo . 15 Caso(s)
447997 caloso estreito-microcefalia pds-natal Patologia
progressiva
Sind de tetraplegi astica-
"f .rom('e e tetraplegia espa.ilca ' 2 Caso(s)
3011 retinite pigmentosa-perturbag¢ao do Patologia
desenvolvimento intelectual
Sind de torcicolo-queléides- 7 C
3341 in Tome e:: 'orC|.co o t.:]ue oides Patologia aso(s)
criptorquidia-displasia renal
102 C
3342 Sindrome de tortuosidade arterial Patologia aso(s)
Sindrome de tremor essencial
ivo-perturbacdo da li -
progr.esswo.per |:|r acdo da |r1guagem . 5 Caso(s)
457212 dismorfia facial-perturbagdo do Patologia
desenvolvimento intelectual-
perturbagao comportamental
447896 Sindrome de tremor [ ataxia I Subtipo de 7 Caso(s)
hipomielinizagao central patologia
i -ni -ul 17
3350 Sindrome de tremor-nistagmo-tilcera Patologia Caso(s)
duodenal
3353 Sindrome de tliico-dern’lo.displasia- Patologia 3 Caso(s)
alteracées dentarias
1 Famili
3361 Sindrome de tricodisplasia-xerodermia Patologia amilia(s)
Sind de tri lia-
in rf)mfe c? ricomegalia . . 14 Caso(s)
3363 degenerescéncia pigmentosa da retina- Patologia
nanismo
Sindrome de trigonocefalia-baixa
~ . 3 Caso(s)
3369 estatura-perturbagao do Patologia
desenvolvimento
3368 Sindrome de trigon-ocefalia--nariz bifido- Patologia 2 Caso(s)
anomalias acrais
3365 Sindrome de trigonocefalia-polegares Patologia 2 Caso(s)
largos
3 Caso(s,
485405 Sindrome de triplicagdo 16p12.1p12.3 Patologia (s)
Sindrome de trombocitopenia-agenesia 0.5 BP*
3320 ' citopenia-agenesi Patologia
radial
Sindrome de tubulopatia renal- 2 Caso(s,
73224 indrome dee tubulopat! Patologia (s)
miocardiopatia dilatada
3328 Sindrome de .tl'bia auser’1-te-polidactilia- Patologia 3 Caso(s)
quisto aracnéideu
3405 Sindrome de ulcera do cordao umbilical- Patologia 66 Casof(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
atresia intestinal
. . 40.0 P*
101016 Sindrome do QT longo de Romano-Ward Patologia
. L. . . 30FP
36234 Sindrome do choque toxico bacteriano Patologia
319340 Sl’nd'rome do complexo de Cal:rjey- Patologia 3 Familia(s)
trismus-pseudocamptodactilia
35C
1437 Sindrome do cromossoma 1 em anel Patologia aso(s)
16 Ci
1438 Sindrome do cromossoma 10 em anel Patologia aso(s)
1
1439 Sindrome do cromossoma 12 em anel Patologia 0 Casofs)
70 C
1442 Sindrome do cromossoma 18 em anel Patologia asofs)
50 C
1444 Sindrome do cromossoma 20 em anel Patologia asofs)
100 C
1446 Sindrome do cromossoma 22 em anel Patologia asofs)
20 G
1447 Sindrome do cromossoma 4 em anel Patologia aso(s)
25 Casofs
1448 Sindrome do cromossoma 6 em anel Patologia (s)
1450 Sindrome do cromossoma 8 em anel Patologia 8 Caso(s)
494344 Sindrome do neurod-esenvolvimento Patologia 10 Caso(s)
RERE-relacionada
276435 Sindrome do rleurén.io motor inferior Patologia 55 Casofs)
com inicio tardio no adulto
400 Caso(s,
35125 Sindrome do nevo epidérmico Patologia (s)
11 Caso(s
166282 Sindrome do nodo sinual Patologia (s)
2 Caso(s,
465824 Sindrome do revestimento fetal Patologia (s)
6 C
157820 Sindrome do suor induzido pelo frio Patologia asofs)
20000 C
227972 Sindrome do dleo tdxico Patologia aso(s)
Sindrome doenga de Gaucher-
. ¢ ee Subtipo de 10 Caso(s)
2072 oftalmoplegia-calcificagao .
] patologia
cardiovascular
611223 Sindrome dorsoventral EN1-relacionado Patologia 4 Casofs)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
2 C
95428 Sindrome dos CDG tipo Ilh Patologia asofs)
199332 Sindrome endc?crino.-cérebro- Patologia 7 Caso(s)
osteodisplasia
11 Ci
1031 Sindrome esmalte-renal Patologia asofs)
7 Caso(s,
85194 Sindrome espondilo-ocular Patologia (s)
Sindrome extrapiramidal-perturbacao
p' . P ¢ . 3 Caso(s)
468620 do desenvolvimento intelectual- Patologia
epilepsia
4 C
1973 Sindrome facio-cardio-renal Patologia asofs)
1974 Sindrome faci.o-digito-g.enital Patologia 26 Casofs)
autossomica recessiva
62 Ci
1988 Sindrome facio-femural Patologia asofs)
2674 Sindrome fa’ci.o-neu ro-fnusculo- Patologia 1 Familia(s)
esquelético de Chipre
Sindrome febre periddica-paniculite- 5 Casof(s,
500062 ' periodica-panictll Patologia (s)
dermatose de inicio na infancia
397922 Sindrome ferro - cérebro - cutineo Patologia 3 Casofs)
439897 Sl'n-drome 'fetal cereb-ral fat.al IEI.reln.aI - Patologia 2 Caso(s)
hipoplasia / agenesia geniturinaria
Sindrome fibrose quistica-gastrite- . 2 Caso(s)
2575 . L. Patologia
anemia megaloblastica
24 Ci
2069 Sindrome gastro-cutaneo Patologia aso(s)
15 Caso(s
2075 Sindrome genito-palato-cardiaco Patologia (s)
22 Caso(s,
85201 Sindrome genitorrotuliano Patologia (s)
Sind de hipotonia-alt o
indrome grave .e ipo on.la alteragées ‘ 6 Caso(s)
467176 do desenvolvimento psicomotor- Patologia
estrabismo-defeito septal cardiaco
306669 Slndro.me h.emlafrofla- Patologia 68 Casofs)
hemiparkinsonismo
Sindrome hemolitico-urémico com 47 Caso(s)
357008 Patologia
défice de DGKE &l
2134 Sindrome hemoll”tic.:o urémico forma Patologia 1.0 P*
atipica

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
289601 Sl'ndron’1e.hereditf§1rio de calcifi.cagf')es Patologia 16 Caso(s)
muiltiplas articular e arterial
83639 Sl'r.u:!iom.e hiper.coa.gulabili.d?(.:le pf)r Patologia 2 Familia(s)
deficiéncia de glicosilfosfatidilinositol
99880 Sindrome hiperparat’iroidismo-tu mor da Patologia 100 Caso(s)
mandibula
Sindrome hipertelorismo - seio
. P . . 13 Casof(s)
293958 preauricular - obstru¢ao do ducto Patologia
lacrimal - surdez
i hipopi a lo- 14
2719 Sindrome |pop|grnentagao oculo Patologia Caso(s)
cerebral, tipo Cross
2720 Sindrome hipopig.mentagﬁo oculo- Patologia 2 Caso(s)
cerebral, tipo Preus
22 C
163690 Sindrome hipotonia - cistintria Patologia asofs)
2464 Sindrome habito r.narfanéide, tipo De Patologia 6 Caso(s)
Silva
2973 Sindrome ictiose folit.:ular-alopecia- Patologia 40 Caso(s)
fotofobia
6 Caso(s,
2306 Sindrome isotretinoina-like Patologia (s)
1
2363 Sindrome lacrimo-auriculo-dento-digital Patologia 00 Casofs)
50 C
2407 Sindrome laringo-onico-cutaneo Patologia aso(s)
293925 Sindrome I(?tal d(? encefalgc?lo occipital- Patologia 5 Caso(s)
displasia esquelética
480528 Sl'ndromc’e Ie'tal fie hidra’n(.ancefalia- Patologia 2 Caso(s)
hérnia diafragmatica
Sindrome letal de ndo compactagdo do
entriculo esquerdo-convulsées- 4 Casofs
478049 v ' u qu vu - Patologia (s)
hipotonia-catarata-perturbagao do
desenvolvimento
Sindrome letal de restricao do
. . . ~ . 4 Casof(s)
2570 crescimento intrauterino-malformagéao Patologia
cortical-contraturas congénitas
Sindrome linfoproliferativa autoimune- .
) . ) ) 1 Familia(s)
275517 infegOes virais recorrentes devido a Patologia
deficiéncia CASP8
500 Casofs,
3261 Sindrome linfoproliferativo autoimune Patologia (s)
436159 Sindrome IinfoProIifer?tiYo autoimune Patologia 17 Caso(s)
por haploinsuficiéncia CTLA4

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
33¢C
2406 Sindrome locked-in Patologia asofs)
11 C
238744 Sindrome mamdrio-digital-ungueal Patologia asofs)
18 C
171719 Sindrome marfanéide - cutis laxa Patologia asofs)
38C
69085 Sindrome membros-mama Patologia aso(s)
. s . 1.0 P*
43393 Sindrome miasténico de Lambert-Eaton Patologia
. s . 035 P
43393 Sindrome miasténico de Lambert-Eaton Patologia
294016 Sindrome microcef?lia - malformagdo Patologia 10 Caso(s)
capilar
2528 Sindrome n.1icrocefaIia-microcérnea, Patologia 2 Caso(s)
tipo Seemanova
163696 Sl’ndro.me n?if)nclo.nias de agdo - Patologia 38 Casofs)
insuficiéncia renal
2561 Sindrome moI’ar.piramid'aI-anomalia do Patologia 8 Caso(s)
labio superior
Sindrome mucopolissacaridose-like com
. , L. . 19 Caso(s)
505248 defeitos cardiacos congénitos e doengas Patologia
hematopoiéticas
£21450 Sindrome muItis'sistémico LAMAS- Patologia 11 Caso(s)
relacionado
14 C
168796 Sindrome mao-coragdo, tipo esloveno Patologia aso(s)
Sindrome nefrogénico de antidiurese ) 21 Casofs)
93606 Patologia
inapropriada (NSIAD) &
Sindrome nefrética corticorresistente 13 Casofs
280406 indro ! ! Ister Patologia (s)
familiar com surdez neurossensorial
Sindrome nefrética corticorresistente 0.2582 |
567548 : rotica cortt ! Patologia
idiopatica
306504 Sl'nldrome: r.lefrét.ico-dole?ga pulmonar Patologia 3 Caso(s)
intersticial-epidermdlise bolhosa
300333 Sindrome nefrético-epidermél'ise Patologia 3 Caso(s)
bolhosa-surdez neurossensorial
; L . 3 Caso(s)
2673 Sindrome neuro-facio-digito-renal Patologia
Sindrome neurodegenerativa ligada ao 7 Caso(s,
85334 ! urodegenerativa fig Patologia (s)
X, tipo Bertini
Sindrome neurodegenerativa ligada ao 11 Casofs
85336 ! uroces lva lig Patologia (s)
X, tipo Hamel

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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ORPHACode

Doenca ou subtipo de doenga

Nivel de
classificagao

Prevaléncia/

incidéncia
estimada
(/100,000)

Numero de casos ou
familias publicados

Sindrome neurodegenerativa por

3 Caso(s)

217382 deficiéncia no transporte cerebral de Patologia
folato
Sindrome neurodegenerativo de
. . . 2 Caso(s)
457205 neuropatia axonal sensitiva e motora- Patologia
atrofia optica com inicio na infancia
Sindrome neurodegenerativo grave com 10 Casofs
363400 odegenerativo g Patologia (s)
lipodistrofia
i l6gica PRUNE1- 4
544469 Sindrome neur.o 6gica PRU Patologia 8 Casof(s)
relacionada
38 Ci
1647 Sindrome oculo-cerebro-cutaneo Patologia asofs)
2707 Sindrome oculo-cerebro-facial, tipo Patologia 19 Caso(s)
Kaufman
2709 Sindrome oculo-dentaria, tipo Patologia 1 Familia(s)
Rutherfurd
3 Caso(s,
2713 Sindrome oculo-osteo-cutanea Patologia (s)
1 Familia(s,
99806 Sindrome oculo-oto-dentdria Patologia flia(s)
2715 Sindrome oculo-reno-cerebeloso grave Patologia > Casofs)
20 Ci
2717 Sindrome oculo-trico-anal Patologia asofs)
157962 Sindrome oculoauricular, tipo Patologia 5 Caso(s)
Schorderet
41 C
398156 Sindrome oculoauriculofrontonasal Patologia aso(s)
5 Caso(s,
557003 Sindrome oculoesqueletodentaria Patologia (s)
Sindrome oculogastrointestinal- 7 Caso(s,
611201 ! uiogastrontesti Patologia (s)
neurodesenvolvimento
4 C
2723 Sindrome odonto-trico-mélico Patologia asofs)
69082 Sindrome odonto-trico-ungueo-digito- Patologia 21 Casofs)
palmar
2736 Sindrome onfalocelo-fenda palatina Patologia 5 Caso(s)
letal
67 Caso(s,
2554 Sindrome orelha-rétula-baixa estatura Patologia (s)
Sindrome oro-facio-digital com baixa 3 Caso(s,
508501 ! lo-clgl halx Patologia (s)
estatura e braquimesofalangia
2750 Sindrome oro-facio-digital tipo 1 Patologia 1.2 BP*

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
2 Famili
434179 Sindrome oro-facio-digital tipo 14 Patologia amilia(s)
20C
2751 Sindrome oro-facio-digital tipo 2 Patologia asofs)
29C
2753 Sindrome oro-facio-digital tipo 4 Patologia asofs)
12 Caso(s
2919 Sindrome oro-facio-digital tipo 5 Patologia (s)
2 Familia(s
2754 Sindrome oro-facio-digital tipo 6 Patologia (s)
20 G
2755 Sindrome oro-facio-digital tipo 8 Patologia aso(s)
10 C
141007 Sindrome orofaciodigital tipo 9 Patologia asofs)
2759 Sindrome o.rofarlnge |mperfurada- Patologia 2 Caso(s)
anomalias costo-vertebrais
2786 ' Sl.ndrome (Zsteoporose-n Patologia 1 Caso(s)
hipopigmentagdo oculo-cutanea
. . . 0.05 P*
2788 Sindrome osteoporose-pseudoglioma Patologia
10 Famili
2791 Sindrome oto-dentaria Patologia amilia(s)
2793 Sindrome oto-onico-peroneal Patologia 6 Casofs)
40 C
90652 Sindrome otopalatodigital tipo 2 Patologia asofs)
210144 Sindrome pollmalf.ormatlvo letal, tipo Patologia 10 Caso(s)
Boissel
2 Caso(s,
280576 Sindrome progeria de Nestor-Guillermo Patologia (s)
363649 Sindro.me pro'geroide.m surdez @ Patologia 21 Caso(s)
hipoplasia mandibular
1 Caso(s,
2963 Sindrome progerdide, tipo Petty Patologia (s)
11 C
221120 Sindrome pseudoaminopterina Patologia asofs)
11 C
2987 Sindrome pterigio antecubital Patologia asofs)
1300 Sindrome pterigio ;Topll'teo autossomico Patologia 200 Casofs)
dominante
Sindrome pancreas hipoplasico - atresia 16 Casofs
293864 indrome p ipoplasico - atrest Patologia (s)
intestinal - bexiga hipoplasica

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
4C
3015 Sindrome radio-renal Patologia asofs)
2 C
785 Sindrome resisténcia aos estrogéneos Patologia asofs)
180 Ci
1475 Sindrome rim coloboma Patologia asofs)
3 Casof(s,
3098 Sindrome rizomélico, tipo Urbach Patologia (s)
558 C
71276 Sindrome seio silencioso Patologia aso(s)
Sindrome semelhante a doenga de . 10 Caso(s)
401901 Patol
Huntington por expansdes CO9ORF72 atologla
5 Ci
50815 Sindrome surdez branquiogénica Patologia asofs)
3 Famili
94064 Sindrome surdez-infertilidade Patologia amilia(s)
2 C
3327 Sindrome tireo-cerebro-renal Patologia asofs)
30C
3352 Sindrome trico-dento-6sseo Patologia aso(s)
5 Famili
3351 Sindrome trico-dentaria Patologia amilias)
1264 Sindrome trico-retino-dento-digital Patologia 9 Casofs)
250 C
77258 Sindrome trico-rino-falangica tipo 1 Patologia asofs)
100 C
502 Sindrome trico-rino-falangica tipo 2 Patologia asofs)
100 C
869 Sindrome triplo A Patologia aso(s)
. . . 0.2 BP*
2614 Sindrome unha-rétula Patologia
100 Caso(s
2704 Sindrome urofacial Patologia (s)
130 C
291 Sindrome varicela congénita Patologia asofs)
2 C
3424 Sindrome velo-facio-esquelético Patologia asofs)
10 C
3439 Sindrome von Voss-Cherstvoy Patologia asofs)
380 Casofs,
83453 Sindrome vulvo-vaginal - gengival Patologia (s)
534 Sindrome 6culo-cerebro-renal de Lowe Patologia 02 P

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
i 5 . 0.2 P*
534 Sindrome 6culo-cerebro-renal de Lowe Patologia
19 C
3339 Sindrome 6culoectodérmico Patologia asofs)
. . - . 1.0 /*
209964 Sindrome tlcera retal solitaria Patologia
1
324422 SindromeALG13 -CDG Patologia Caso(s)
9 Casof(s,
263487 SindromeCDG, tipo lli Patologia (s)
2C
263501 SindromeCDG, tipo Ilj Patologia aso(s)
1C
300536 SindromeCDG, tipo IR Patologia asofs)
1C
263494 SindromeCDG, tipo lo Patologia asofs)
. . - . 0.3 P*
590 Sindromes miasténicos congénitos Patologia
7 Caso(s,
466703 TMEM199-CDG Patologia (s)
436242 Taquiarritmia: auricu’lar f?miliar.-d.oenga Patologia 7 Caso(s)
de condugao cardiaca infra-Hisiana
0.67 BP
3282 Taquicardia auricular multifocal Patologia
45453 Taquicardia ve-ntrlcular infantil Patologia 1.5 BP
persistente
3286 Taquicardia ventrlc.ul’ar Pollmorflca Patologia 10.0 P
catecolaminérgica
. . . o . 16.0 P*
774 Telangiectasia hemorragica hereditaria Patologia
. - . 0.07 I*
398987 Teratoma maligno do ovdrio Patologia
. . 0.04
363483 Teratoma testicular Patologia
34.0 BP
3303 Tetralogia de Fallot Patologia
29.3 BP*
3303 Tetralogia de Fallot Patologia
17 C
210141 Tetraparésia espastica congénita Patologia aso(s)
4.0 BP*
884 Tetrassomia 12p Patologia

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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(/100,000)
13 C
96055 Tetrassomia 21 Patologia asofs)
70 C
3310 Tetrassomia 9p Patologia asofs)
50 C
9 Tetrassomia X Patologia asofs)
3.0 I*
99745 Tiféide Patologia
0.14 *
99867 Timoma Patologia
1.22
99867 Timoma Patologia
0.9 BP
882 Tirosinemia tipo 1 Patologia
150 C
28378 Tirosinemia tipo 2 Patologia asofs)
69723 Tirosinemia tipo Patologia 20 Casofs)
3319 Tombocitopenia zjmjlegacariocitica Patologia 100 Caso(s)
congénita
71518 Torcicolo pa.roxnl'stif:o benigno da Patologia 150 Caso(s)
infancia
T i iol ina isol 1
75326 ortuosidade arterlo' zj\r da retina isolada Patologia 00 Caso(s)
familiar
. 8.9 I*
1489 Tosse convulsa Patologia
it . 3.0 P*
565782 Toxicidade a metotrexato Patologia
33.0 BP*
858 Toxoplasmose congénita Patologia
Transplantagao de células 0.65 P*
90053 plantagdo cle celu Patologia
hematopoiéticas
Transposicao das grandes artérias nao 24.25 BP*
860 P |g‘ X & . ' Patologia
corrigida congenitamente
216694 Transpo?igféo das granes artérias, Patologia 3.0 BP
corrigida congenitamente
3348 Traqueo-bronco'p'atia Patologia 400 Casofs)
osteocondroplasica
s . 40.0 P*
97292 Tratamento de choque cardiogénico Patologia
390 Casofs,
238606 Tremor ortostatico primario Patologia (s)
79129 Tricodisplasia - amelogénese imperfeita Patologia 1 Familia(s)

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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ORPHACode Doenga ou subtipo de doenga clal\::;::::ao i::tiidri:;i: l::r:\ni(:i;(; ::; ;laiz:: :su
(/100,000
228379 Tricodisplasia esplinulosa associada a Patologia 7 Caso(s)
virus
75378 Tricomacia oligocone Patologia 14 Caso(s)
411788 Tricomegélia familiar isolada Patologia 2 Familia(s)
33364 Tricotiodistrofia Patologia 201 Caso(s)
33364 Tricotiodistrofia Patologia 0.12 BP*
314588 Triplicagdo distal 15q s:a:)ttci)’l):g?ae 23 Caso(s)
3376 Triploidia Patologia 12.6 BP*
863 Triquinelose Patologia 0.06 I
1692 Trissomia 1 em mosaico Patologia 1 Casofs)
171929 Trissomia 10p Patologia 50 Caso(s)
1699 Trissomia 12p Patologia 40 Caso(s)
1699 Trissomia 12p Patologia 2.0 BP
3378 Trissomia 13 Patologia 3.7 BP*
1708 Trissomia 16 em mosaico Patologia 226 Caso(s)
1711 Trissomia 17 em mosaico Patologia 31 Caso(s)
3380 Trissomia 18 Patologia 16.7 BP
3380 Trissomia 18 Patologia 10.4 BP*
1715 Trissomia 18p Patologia 25 Caso(s)
261344 Trissomia 1q em mosaico Patologia 18 Caso(s)
1723 Trissomia 2 em mosaico Patologia 22 Casofs)
100071 Trissomia 3 em mosaico Patologia 6 Caso(s)

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
85 Ci
1738 Trissomia 4p Patologia asofs)
40 C
1742 Trissomia 5p Patologia asofs)
1747 Trissomia 7 em mosaico Patologia 31 Casofs)
30 Casofs
1752 Trissomia 8q Patologia (s)
50 C
99776 Trissomia 9 em mosaicismo Patologia aso(s)
150 C
236 Trissomia 9p Patologia aso(s)
42.5 p*
3375 Trissomia X Patologia
4.8 p*
88629 Tritanopia Patologia
0.48 I*
3318 Trombocitemia essencial Patologia
853 Trombocitopenia aloimune fetal e neo- Patologia 39.6307 P
natal
Trombocit ia aloi fetal - 66.6667 BP
853 rombocitopenia aloimune fetal e neo Patologia
natal
Trombocitopenia autossémica
4 Famili
466806 dominante com defeito da secrecdo Patologia amilia(s)
plaquetaria
Trombocit ia de pl t
romboci opem? fep aque ?s - 5 Caso(s)
566192 pequenas autossdmica recessiva Patologia
congénita
Trombocitopenia hereditaria com 9 Casof(s,
480851 mocitopenta hereditarl Patologia (s)
mielofibrose de inicio precoce
NPT . 25.0 P*
3002 Trombocitopénica imune Patologia
. P . 6.75 I*
3002 Trombocitopénica imune Patologia
329319 Tromb'ocifose hereditaria com defeitos Patologia 3 Familia(s)
terminais transversos dos membros
Trombofilia hereditaria grave por . 0.16 BP
745 o . , L, . Patologia
deficiéncia de proteina C congénita
50 Casofs,
851 Trombopenia de Paris-Trousseau Patologia (s)
. . ‘. . 1.6 I*
583861 Trombose isolada da veia mesentérica Patologia
854 Trombose portal Patologia 1.72 1*

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
4.3 BP
3384 Tronco arterial comum Patologia
4.8 BP*
3384 Tronco arterial comum Patologia
150 C
139411 Triade de Carney Patologia asofs)
Tubulopatia renal Gitelman-like por 14 Familia(s
620371 P - ) . P Patologia (s)
mutacao no ADN mitocondrial
. . 0.2 /*
3392 Tularemia Patologia
2.0 P*
3392 Tularemia Patologia
. . 0.12 /*
99915 Tumor de células granulosas Patologia
83460 Tumor de células petl1u.enas redondas Patologia 300 Casofs)
desmoplasicas
Subtipo d 0.25 /
329977 Tumor enddcrino classico do apéndice ubtPo ) €
patologia
o I . 3.2 P¥
100075 Tumor enddcrino gastrico Patologia
o - . 0.2 /
100085 Tumor enddcrino hepatico Patologia
— - A "
276145 Tumor epitelial m'allgno das glandulas Patologia 0.73 |
salivares
90 Ci
498228 Tumor filéide da préstata Patologia aso(s)
. . . 13.0 P*
44890 Tumor gastrointestinal do estroma Patologia
. . . 1.0/
44890 Tumor gastrointestinal do estroma Patologia
. . . 1.0 /*
44890 Tumor gastrointestinal do estroma Patologia
Tumor maligno da bainha dos nervos 1.0 /
3148 Y '8 s . ! v Patologia
periféricos
: - . 1.0 p*
180242 Tumor maligno da trompa de Faldpio Patologia
213512 Tumor rr1a|i'gno E‘nesenquir'n?toso e Patologia 0.12 /*
epitelial misto do ovario
. . T . 0.01 /*
180234 Tumor misto de células germinativas Patologia
Tumor neuroenddcrino gastrico familiar 5 Caso(s,
464756 “ " rino gastrl " Patologia (s)
de tipo1

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
424080 Tumor osteoclésticAo de células gigantes Patologia 0.001 /*
do pancreas
. . . . . 20.0 P*
66627 Tumor tenosinovial de células gigantes Patologia
363494 Tumor testicula~r de cé'IuI:i\s germinativas Patologia 1.21 /*
nado seminais
363494 Tumor testicula~r de cé'lula'is germinativas Patologia 33.53
nado seminais
T testicular d t d 0.02 /*
363489 umor tes ICli ar do es'roma os Patologia
corddes sexuais
T icul 44
363489 umor testlmi ar do est.roma dos Patologia 0
cordGes sexuais
Subtipo d 170 Ci
252212 Tumor tritdo maligno ubtipo . € aso(s)
patologia
Tumor trofoblastico do local da placenta 0.02 /*
99928 Patologia
(PSST) :
Tumor trofoblastico do local da placenta 0.86
99928 Patologia
(PSST) &
0.1404 |
363976 Tumor dsseo de células gigantes Patologia
500 Casofs
69077 Tumores rabddides Patologia (s)
2
364198 Talus bipartido Patologia 3 Casofs)
0.024 /*
3299 Tétano Patologia
130 Ci
3400 Tunel aorta-ventriculo Patologia asofs)
37 G
493342 Urticaria vibratoria Patologia aso(s)
10 Famili
3412 VACTERL com hidrocefalia Patologia 0 Familiafs)
50 Caso(s,
90342 Variante de xeroderma pigmentoso Patologia (s)
425120 Vasculop-atlia- STIN.G-aAss¢?ciada com Patologia 9 Caso(s)
inicio na infancia
20 Ci
280779 Vasculopatia colagenosa cutanea Patologia aso(s)
140481 Veloc.idade da c?n(?ugéo nt?rvosa Patologia 1 Familia(s)
reduzida autossomica dominante
Ventriculomegalia com doenga renal 11 Casofs
443988 iculomegalia § Patologia (s)
quistica
3427 Ventriculo esquerdo com dupla saida Patologia 0.5 BP

Without specification, published figures are worldwide. An asterisk * indicates European data.
P indicates prevalence data, | indicates incidence data and BP indicates birth prevalence
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Nivel de incidéncia Numero de casos ou
ORPHACode Doenca ou subtipo de doenga e~ ) o .
classificacao estimada familias publicados
(/100,000)
3086 Vitreo-retino-coroif:lopatia autossOmica Patologia 3 Caso(s)
dominante
329211 . Vitreo,rr.etinopati’a n.eovasctflar Patologia 99 Casofs)
inflamatoéria autossémica dominante
, . . 2.0 p*
93110 Valvula uretral posterior Patologia
. . . 4.125 BP*
93110 Valvula uretral posterior Patologia
7
317476 XMEN Patologia Caso(s)
2
370930 XYLT1-CDG Patologia Casofs)
150 Ci
3467 Xantinuria hereditaria Patologia asofs)
9.05 /*
3467 Xantinuria hereditaria Patologia
. . . 0.01 /*
251607 Xantoastrocitoma pleomérfico Patologia
0.23 BP*
910 Xeroderma pigmentoso Patologia
4 Familia(s
46348 doencga de dor extrema paroxistica Patologia (s)
- - - = 2
544602 mlopat-la congénita com |.'edu<;ao de Patologia Caso(s)
fibras musculares tipo 2
1116 sindromf-:l de ar.)lasia .cu-ténea'congénita- Patologia 3 Caso(s)
linfangiectasia intestinal

Sem especificagdo, os icones publicados sdo universais.
Asterisco * indica os dados Europeus. P indica dados de prevaléncia, | indica dados de incidéncia e BP indica a prevaléncia ao nascimento.
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Para aceder as bases de dados epidemiolégicos completos da Orphanet, visite Orphadata (www.orphadata.com).
Para qualquer questdo ou comentdrio, por favor contacte-nos: contact.orphanet@inserm.fr
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