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Metodologia

Orphanet lleva a cabo una vigilancia sistematica de la literatura con el fin de estimar la prevalencia e incidencia de las enfermedades
raras. Este estudio tiene como objetivo recopilar nuevos datos respecto a la prevalencia puntual, la prevalencia al nacimiento y la
incidencia, y actualizar los datos ya publicados segun los nuevos estudios cientificos u otros datos disponibles.

Estos datos se presentan en los siguientes informes que se publican bianualmente:
e Prevalencia, incidencia o nimero de casos publicados listados por enfermedades (en orden alfabético);

e Enfermedades listadas en orden decreciente de prevalencia, incidencia o nimero de casos publicados.
Recoleccidn de datos

Se utilizan diferentes fuentes de informacién:
e Registros (RARECARE, EUROCAT, etc);

e Institutos y agencias sanitarias nacionales e internacionales (Institut National de Veille Sanitaire; American Center of
Disease Control and Prevention, American National Cancer Institute, Agencia Europea de Medicamentos, Organizacion
Mundial de la Salud, etc);

e Se consulta Medline utilizando el siguiente algoritmo de busqueda: «Disease names» AND Epidemiology[MeSH:NoExp]
OR Incidence[Title/abstract] OR Prevalence[Title/ abstract] OR Epidemiology[Title/abstract];

e Textos médicos, literatura gris e informes de expertos;

® Expertos que colaboran con Orphanet.
Caracteristicas de los datos

Los datos publicados en este documento son estimaciones mundiales, o estimaciones europeas si no hay disponible una estimacién
a nivel mundial. Los datos publicados son datos recopilados en bruto o extrapolaciones de datos en bruto a nivel mundial o europeo
cuando no se sospecha un efecto fundador como causa de una enfermedad. Si se dispone de una serie de datos nacionales, se
calcula la media para estimar la prevalencia o incidencia mundial o europea. Cuando se dispone de una variedad de fuentes de
datos, prevalece la fuente de datos mas reciente que relna un cierto nimero de criterios de calidad (registros, meta-analisis,
estudios de poblacion, grandes cohortes).

Para las enfermedades congénitas, la prevalencia se estima, de modo que:

Prevalencia = prevalencia al nacimiento x (expectativa de vida del paciente/expectativa de vida de la poblacion general).
Cuando sélo estdn documentados los datos de incidencia, la prevalencia se estima si es posible, de modo que:
Prevalencia = incidencia x duracién media de la enfermedad.

Cuando no hay datos disponibles de prevalencia ni de incidencia, que es el caso de las enfermedades muy poco frecuentes, se
ofrece el nUmero de casos o de familias documentadas en la literatura.

Limitaciones del estudio

Los datos de prevalencia e incidencia presentados en este informe son tan solo estimaciones y no pueden ser consideradas
absolutamente correctas. Los valores medios presentados en este informe no tienen en cuenta la naturaleza heterogénea de las

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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metodologias empleadas por los estudios considerados en la revision bibliografica. La validez y exactitud de las fuentes de datos
en bruto se dan por hecho y no han sido verificadas. En consecuencia, es posible una confusién entre términos como incidencia y
prevalencia y/o prevalencia al nacimiento por el uso intercambiable de estos términos en ciertas fuentes.
Es posible que la prevalencia esté sobreestimada en algunos casos, ya que los estudios epidemioldgicos estan basados
generalmente en datos hospitalarios de regiones con una prevalencia mayor.

Presentacion de los datos

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales.
Un asterisco * indica datos europeos.
BP indica prevalencia al nacimiento

Por favor, tenga en cuenta que esto es solo una seleccion de los datos epidemioldgicos de las enfermedades raras de Orphanet.
Actualmente hay 4363 enfermedades raras con informacion sobre prevalencia e incidencia en la base de datos de Orphanet. Para
acceder al conjunto de datos completo visite Orphadata (www.orphadata.com).

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Listado de enfermedades por orden decreciente de prevalencia

Prevalencia
Cédigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion estimada
(/100.000)
870 Sindrome de Down** Trastorno 95.0 BP
870 Sindrome de Down** Trastorno 57.0 *
870 Sindrome de Down** Trastorno 101.0 BP*
199306 Fisura labiopalatina Trastorno 80.0 BP
853 Trombocitopenia aloinmune fetal y neonatal Trastorno 39.6307
2965 Prolactinoma Trastorno 50.7 *
93100 Agenesia renal unilateral Subtipo de trastorno 50.0 BP
90066 Neumonia causada por infeccion por pseudomonas aeruginosa Trastorno 50.0 *
8 Sindrome 47,XYY Trastorno 50.0 BP*
63259 Iniencefalia Trastorno 50.0 BP*
48 Ausencia congénita bilateral de los conductos deferentes Trastorno 50.0 *
289390 Sindrome de Sjogren primario Trastorno 48.99 *
67038 Leucemia linfocitica cronica de células B Trastorno 48.0 *
2185 Hidrocefalia congénita Trastorno 46.5 BP*
391673 Enterocolitis necrotizante Trastorno 45.0
275555 Preeclampsia Trastorno 45.0 *
137686 Sindrome de Asherman Trastorno 44.0 *
536 Lupus eritematoso sistémico Trastorno 43.7
93108 Displasia renal Trastorno 43.5 BP*
3375 Trisomia X Trastorno 42,5 *
363999 Hidropesia fetal no inmunoldgica Subtipo de trastorno 42.0 BP
97292 Cardiogenic shock Trastorno 40.0 *
90059 Hipoacusia neurosensorial stbita Trastorno 40.0 *
402823 Hepatitis delta Trastorno 40.0 *
294 Sindrome de citomegalovirus fetal Trastorno 40.0 *
101016 Sindrome de Romano-Ward Trastorno 40.0 *
853 Trombocitopenia aloinmune fetal y neonatal Trastorno 66.6667 BP
730 Enfermedad renal poliquistica autosomica dominante Trastorno 39.6 *
90056 Daio cerebral traumatico de moderado a grave Trastorno 37.8*
567 Sindrome de delecion 22q11.2 Trastorno 9.6 BP*
545 Linfoma folicular Trastorno 37.0*%*
340 Fiebre hemorragica con sindrome renal Trastorno 37.0*
209989 Carcinoma no papilar de células transicionales de la vejiga Trastorno 37.0*%*
231080 Displasia de grado alto en pacientes con es6fago de Barrett Trastorno 36.0 *
1457 Coartacidn adrtica Trastorno 35.6 BP*
94059 Prurito urémico Trastorno 35.0 %
70475 Proctitis por radiacion Trastorno 35.0 %
2764 Osteocondritis disecante Trastorno 35.0 *
1048 Anencefalia/exencefalia aislada Trastorno 35.0 BP*
3303 Tetralogia de Fallot Trastorno 34.0 BP
636 Neurofibromatosis tipo 1 Trastorno 213 *
858 Toxoplasmosis congénita Trastorno 33.0 BP*

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Codigo ORPHA

Enfermedad o subtipo de enfermedad

Nivel de clasificacion

Prevalencia
estimada
(/100.000)

439167 Insuficiencia placentaria Trastorno 33.0
908 Sindrome X fragil Trastorno 32.5
908 Sindrome X fragil Trastorno 2.4 BP*

90058 Daio de la médula espinal Trastorno 32.0*
90051 Sepsis en neonatos prematuros Trastorno 32.0%
70476 Queratoconjuntivitis primaveral Trastorno 32.0*
791 Retinosis pigmentaria Trastorno 30.0 *
729 Policitemia vera Trastorno 30.0 *
563 Miocardiopatia periparto Trastorno 30.0 BP
33208 Hipersomnia idiopatica Trastorno 30.0 *

314701 Amiloidosis sistémica primaria Subtipo de trastorno 30.0 *
2140 Hernia diafragmatica congénita Trastorno 30.0 BP
2073 Narcolepsia tipo 1 Trastorno 30.0 *
1330 Canal auriculoventricular parcial Trastorno 20.0 BP*
577 Mucolipidosis tipo Ill Trastorno 29.55 *
3303 Tetralogia de Fallot Trastorno 29.3 BP*

411527 Oclusién de la vena central de la retina Trastorno 28.0 *
582 Mucopolisacaridosis tipo 4 Trastorno 0.45 BP*
582 Mucopolisacaridosis tipo 4 Trastorno 0.07 BP
1656 Dermatitis herpetiforme Trastorno 27.0*
791 Retinosis pigmentaria Trastorno 26.7

70568 Enfermedad linfoproliferativa post-trasplante Trastorno 26.2 *
Enfermedad por citomegalovirus (CMV) en pacientes de riesgo

137698 P por inmﬁnidad cefular ;Iter:da ’ Trastorno 255"

95719 Hemiagenesia tiroidea Trastorno 25.0

93402 Sindactilia tipo 1 Trastorno 25.0 BP*
703 Penfigoide ampolloso Trastorno 25.0 *
701 Alopecia universal Trastorno 25.0 %

3002 Trombocitopenia inmune Trastorno 25.0 *
186 Colangitis biliar primaria Trastorno 21.05

140286 Hipoparatiroidismo secundario por una secrecion deficiente de Trastorno 24.75 *

paratohormona

94058 Glaucoma neovascular Trastorno 244 %
1199 Atresia esofagica Trastorno 24.3 BP*
860 Transposicion no corregida con'génitamente de las grandes Trastorno 24.25 BP*

arterias
2137 Hepatitis autoinmune Trastorno 23.5
1851 Rif6n displasico multiquistico Trastorno 23.26 BP

97363 Rifidn displdsico multiquistico unilateral Subtipo de trastorno 23.2 BP

90080 Cicatrizacion tras cirugia de filtracion de glaucoma Trastorno 22.0%*

217080 Infecciones pulmonares ft’mgi.cas en pacientes considerados en Trastorno 22.0 *

riesgo

217067 Pouchitis Trastorno 220 *
636 Neurofibromatosis tipo 1 Trastorno 33.3 BP

2140 Hernia diafragmatica congénita Trastorno 21.2 BP*
186 Colangitis biliar primaria Trastorno 25.0 *

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Codigo ORPHA

Enfermedad o subtipo de enfermedad

Nivel de clasificacion

Prevalencia
estimada
(/100.000)

1646 Microdelecion del cromosoma Y Trastorno 20.8
85410 Artritis idiopatica juvenil oligoarticular Trastorno 20.5 *
908 Sindrome X fragil Trastorno 20.0 *
90081 Sindrome de desgaste asociado al SIDA Trastorno 20.0 *
90062 Insuficiencia hepatica aguda Trastorno 20.0 *
797 Sarcoidosis Trastorno 20.0 *
70 Atrofia muscular espinal proximal Trastorno 20.0 BP*
66627 Tumor tenosinovial de células gigantes Trastorno 20.0 *
60 Deficiencia de alfa-1 antitripsina Trastorno 20.0 *
589 Miastenia grave Trastorno 20.0 *
558 Sindrome de Marfan Trastorno 15.0
35122 Deficiencia congénita de sacarasa-isomaltasa Trastorno 20.0 *
261197 Sindrome de microdelecion proximal 16p11.2 Trastorno 20.0 *
171673 Deficiencia de células madre limbares Trastorno 20.0 *
1646 Microdelecién del cromosoma Y Trastorno 20.0 *
137583 Neoplasia vulvar intraepitelial Trastorno 20.0 *
1330 Canal auriculoventricular parcial Trastorno 30.0 *
1329 Canal auriculoventricular completo Trastorno 20.0 BP*
130 Sindrome de Brugada Trastorno 20.0 *
586 Fibrosis quistica Trastorno 19.3912 BP*
95706 Hipospadias posteriores Trastorno 19.25 BP*
30391 Atresia biliar Trastorno 2.9 BP*
228113 Fistula anal Trastorno 18.3 *
91127 Infeccion por adenovirus en pacientes inmunocomprometidos Trastorno 18.0 *
704 Pénfigo vulgar Trastorno 18.0 *
2248 Sindrome del corazon izquierdo hipoplasico Trastorno 18.0 BP
154 Miocardiopatia dilatada familiar aislada Trastorno 17.5*
2368 Gastrosquisis Trastorno 16.9 BP*
3380 Trisomia 18 Trastorno 16.7 BP
461 Ictiosis recesiva ligada al cromosoma X Trastorno 16.6 *
2032 Fibrosis pulmonar idiopatica Trastorno 16.125
90064 Oclusioén arterial periférica aguda Trastorno 16.0 *
774 Telangiectasia hemorragica hereditaria Trastorno 16.0 *
54370 Glomerulonefritis membranoproliferativa primaria Trastorno 16.0 *
36258 Enfermedad de Buerger Trastorno 16.0
83463 Microtia Trastorno 13.0 BP*
90291 Esclerosis sistémica Trastorno 15.4 *
2248 Sindrome del corazon izquierdo hipoplasico Trastorno 15.1 BP*
558 Sindrome de Marfan Trastorno 20.0 *
388 Enfermedad de Hirschsprung Trastorno 13.2 BP*
388 Enfermedad de Hirschsprung Trastorno 15.0
388 Enfermedad de Hirschsprung Trastorno 13.2 *
309297 Mucopolisacaridosis tipo 4A Subtipo de trastorno 15.0 *
2828 Enfermedad de Parkinson de inicio juvenil Trastorno 15.0 *
2382 Sindrome de Lennox-Gastaut Trastorno 15.0 *
221061 Malformacidn cavernosa cerebral hereditaria Trastorno 15.0

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Prevalencia

Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion estimada
(/100.000)
163934 Queratoconjuntivitis atopica Trastorno 15.0 *
97363 Rifidn displdsico multiquistico unilateral Subtipo de trastorno 14.8 BP*
166260 Dentinogénesis imperfecta tipo 2 Subtipo de trastorno 14.6 *
49042 Dentinogénesis imperfecta Trastorno 145 *
95712 Ectopia tiroidea Trastorno 14.3 *
683 Paralisis supranuclear progresiva Trastorno 5.26
238624 Hipertension intracraneal idiopatica Trastorno 14.0 *
214 Cistinuria Trastorno 14.0
2162 Holoprosencefalia Trastorno 13.4 BP*
3193 Estenosis supravalvular adrtica Trastorno 4.0 BP*
388 Enfermedad de Hirschsprung Trastorno 15.0 BP
83463 Microtia Trastorno 15.5 BP
827 Enfermedad de Stargardt Trastorno 13.0*
70589 Displasia broncopulmonar Trastorno 13.0 *
449266 Empiema pleural Trastorno 13.0*
44890 Tumor del estroma gastrointestinal Trastorno 13.0*
423461 Mucolipidosis tipo Il alfa/beta Subtipo de trastorno 13.0
3376 Triploidia Trastorno 12.6 BP*
85138 Enfermedad de Addison Trastorno 125 *
285 Sindrome de Ehlers-Danlos hipermovil Trastorno 125 *
273 Distrofia miotdnica de Steinert Trastorno 5.0 *
828 Sindrome de Stickler Trastorno 1.0 BP*
86870 Neoplasia blastica de células dendriticas plasmocitoides Trastorno 12.0*
70573 Cancer de pulmén de células pequeiias Trastorno 12.0*
42 Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media Trastorno 12.0 BP*
399 Enfermedad de Huntington Trastorno 2.7
29073 Mieloma multiple Trastorno 11.9*
660 Onfalocele Trastorno 11.7 BP*
716 Fenilcetonuria Trastorno 11.4 BP*
716 Fenilcetonuria Trastorno 4.1366
716 Fenilcetonuria Trastorno 11.5079 *
98878 Hemofilia A Trastorno 4.85
98878 Hemofilia A Trastorno 8.0 %
586 Fibrosis quistica Trastorno 11.1319 *
635 Neuroblastoma Trastorno 11.0*
3109 Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser Trastorno 11.0 BP
700 Alopecia total Trastorno 10.5 *
3380 Trisomia 18 Trastorno 10.4 BP*
3366 Craneosinostosis metdpica no sindromica Trastorno 6.7 BP*
903 Enfermedad de Von Willebrand Trastorno 10.0
90076 Quemaduras de espesor parcial profundas y de espesor total Trastorno 10.0 *
90065 Hemorragia subaracnoidea aneurismatica adquirida Trastorno 10.0 *
778 Sindrome de Rett Trastorno 5.0 BP*
654 Nefroblastoma Trastorno 10.0 BP*
569 Migrana hemipléjica familiar o esporadica Trastorno 10.0 *
51 Sindrome de Aicardi-Goutiéres Trastorno 10.0 *

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Prevalencia

Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion estimada
(/100.000)
412 Disbetalipoproteinemia Trastorno 7.8*
36258 Enfermedad de Buerger Trastorno 10.0 *
3286 Taquicardia ventricular polimérfica catecolaminérgica Trastorno 10.0 *
3157 Espectro de la displasia septo-6ptica Trastorno 10.0 BP*
31112 Dermatofibrosarcoma protuberante Trastorno 10.0 *
233 Sindrome de retracciéon de Duane Trastorno 10.0 *
232 Anemia falciforme Trastorno 10.0 *
1114 Aplasia cutis congénita Trastorno 10.0 BP
98896 Distrofia muscular de Duchenne Trastorno 9.9 BP
567 Sindrome de delecién 22q11.2 Trastorno 37.5 BP
79665 Sindrome de Gardner Subtipo de trastorno 9.1 BP
99125 Anomalia congénita del retorno venoso pulmonar total Trastorno 9.0 BP
99125 Anomalia congénita del retorno venoso pulmonar total Trastorno 9.0
900 Granulomatosis con poliangeitis Trastorno 9.0 *
306644 Complicaciones post-trasplante de organos Trastorno 9.0 *
138 Sindrome CHARGE Trastorno 6.5 BP
1203 Atresia duodenal Trastorno 9.0 BP*
1203 Atresia duodenal Trastorno 9.0 *
1201 Atresia de intestino delgado Trastorno 9.0 BP*
137914 Atresia de coanas Trastorno 8.6 BP*
99981 Apnea de la prematuridad Trastorno 8.5 %
2444 Malformacion congénita de las vias aéreas pulmonares Trastorno 8.2 BP*
171 Colangitis esclerosante primaria Trastorno 7.84 *
666 Osteogénesis imperfecta Trastorno 8.06
98878 Hemofilia A Trastorno 11.25 BP
95702 Hipoplasia suprarrenal congénita ligada al cromosoma X Trastorno 8.0
95702 Hipoplasia suprarrenal congénita ligada al cromosoma X Trastorno 8.0 BP
930 Acalasia idiopatica Trastorno 8.0
85408 Artritis idiopatica juvenil poliarticular factor reumatoide negativo Trastorno 8.0 %
5 Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga Trastorno 1.0 BP*
171 Colangitis esclerosante primaria Trastorno 8.1
412 Disbetalipoproteinemia Trastorno 10.0
589 Miastenia grave Trastorno 7.77
247234 Ataxia esporadica de inicio en el adulto de etiologia desconocida Trastorno 7.6*
221 Dermatomiositis Trastorno 7.5312
72 Sindrome de Angelman Trastorno 7.5
315306 Hiperplasia sup.rarre_nal congénita clasica por deficiencia de 21- Subtipo de trastorno 75 Bp*
hidroxilasa, forma perdedora de sal
315306 Hiperplasia sup.rarre.nal congénita clasica por deficiencia de 21- Subtipo de trastorno 7.5 %
hidroxilasa, forma perdedora de sal
2004 Hendidura laringotraqueoesofagica Trastorno 7.5 BP*
1464 Corazén univentricular Trastorno 7.5 BP
821 Sindrome de Sotos Trastorno 7.1 BP
732 Polimiositis Trastorno 7.1%
90794 Hiperplasia suprarrenal con'génit'a clasica por deficiencia de 21- Trastorno 7.0 *
hidroxilasa

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Prevalencia

Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion estimada
(/100.000)

90794 Hiperplasia suprarrenal con'génit.a clasica por deficiencia de 21- Trastorno 2.0 BP
hidroxilasa
Enfermedad hepatica por recurrencia del virus de la hepatitis C en|
90052 i t:)asplantados hepaticos P Trastorno 7.0%
705 Sindrome de Pendred Trastorno 7.0*
261236 Sindrome de microdeleciéon 16p13.11 Trastorno 7.0 BP
2059 Sindrome de Fryns Trastorno 7.0 BP*
42 Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media Trastorno 6.85
57145 Sindrome SUNCT Trastorno 6.7 *
3366 Craneosinostosis metopica no sindromica Trastorno 10.2979 *
238468 Displasia ectodérmica hipohidrética Trastorno 6.7 *
42062 Iminoglicinuria Trastorno 6.67 BP*
42062 Iminoglicinuria Trastorno 6.68 *
324 Enfermedad de Fabry Trastorno 6.66 BP
50839 Enfermedad por arafiazo de gato Trastorno 6.6 *
138 Sindrome CHARGE Trastorno 9.0 *
716 Fenilcetonuria Trastorno 6.4 BP
79254 Fenilcetonuria clasica Subtipo de trastorno 6.0
79254 Fenilcetonuria clasica Subtipo de trastorno 6.0 BP
79254 Fenilcetonuria clasica Subtipo de trastorno 6.34 *
887 Asociaciéon VACTERL/VATER Trastorno 6.25 BP*
905 Enfermedad de Wilson Trastorno 2.25 BP
905 Enfermedad de Wilson Trastorno 2.02
79254 Fenilcetonuria clasica Subtipo de trastorno 6.34 BP*
790 Retinoblastoma Trastorno 6.0 BP
733 Poliposis adenomatosa familiar Trastorno 6.0 *
609 Distrofia muscular tibial Trastorno 6.0 *
521 Leucemia mieloide crénica Trastorno 6.0 *
46724 Malformacion arteriovenosa cerebral Trastorno 6.0 *
411703 Infeccion pulmonar por micobacterias no tuberculosas Trastorno 6.0 *
3451 Sindrome de espasmos infantiles Trastorno 6.0 *
3451 Sindrome de espasmos infantiles Trastorno 3.7 BP
252164 Schwannoma benigno Trastorno 6.0 *
635 Neuroblastoma Trastorno 5.8 BP*
85438 Artritis idiopatica juvenil asociada a entesitis Trastorno 5.7 *
1209 Atresia tricuspidea Trastorno 5.5625 BP*
85443 Amiloidosis AL Trastorno 5.127
93372 Hipercalcemia hipocalcitrica familiar tipo 1 Subtipo de trastorno 5.5
881 Sindrome de Turner Trastorno 5.5 BP*
2440 Malformacion aislada de mano hendida-pie hendido Trastorno 5.4 BP*
819 Sindrome de Smith-Magenis Trastorno 4.0
683 Paralisis supranuclear progresiva Trastorno 14.0 *
803 Esclerosis lateral amiotroéfica Trastorno 5.2%
85443 Amiloidosis AL Trastorno 5.5311 *
98838 Linfoma mediastinico primario de células B grandes Trastorno 5.0 *
79271 Sindrome de Sanfilippo tipo C Subtipo de trastorno 5.0 *

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion estimada
(/100.000)
792 Retinosquisis ligada al cromosoma X Trastorno 5.0
778 Sindrome de Rett Trastorno 10.0 *
766 Anemia hemolitica por de’ficiencia fie piruvato quinasa de los Trastorno 5.0 *
glébulos rojos
718 Sindrome de Pierre Robin aislado Trastorno 5.0 BP*
53 Osteopetrosis de Albers-Schonberg Trastorno 1.0
469 Intolerancia hereditaria a la fructosa Trastorno 5.0 *
39812 Enfermedad de injerto contra hospedador Trastorno 5.0 *
287 Sindrome de Ehlers-Danlos clasico Trastorno 5.0
273 Distrofia miotdnica de Steinert Trastorno 12,5
244 Discinesia ciliar primaria Trastorno 5.0 BP*
214 Cistinuria Trastorno 5.0 *
1332 Carcinoma medular de tiroides Trastorno 5.0 *
1198 Atresia de colon Trastorno 5.0 BP
88629 Tritanopia Trastorno 48*
3384 Tronco arterioso comun Trastorno 4.3 BP
15 Acondroplasia Trastorno 4.73 BP
60041 Bloqueo auriculoventricular completo congénito Trastorno 4.54 BP
85446 Amiloidosis ABeta2M forma nativa Trastorno 45*
792 Retinosquisis ligada al cromosoma X Trastorno 4.5 *
269 Distrofia facioescapulohumeral Trastorno 45*
60015 Foramina parietal ampliada Trastorno 43 *
3384 Tronco arterioso comun Trastorno 4.8 BP*
1143 Artrogriposis multiple congénita tipo neurogénico Trastorno 4.3 BP*
104 Neuropatia optica hereditaria de Leber Trastorno 4.3
727 Poliangeitis microscépica Trastorno 4.2843
137599 Queratitis estromal Trastorno 4.2091
85435 Artritis idiopatica juvenil poliarticular factor reumatoide positivo Trastorno 4.2 %
2116 Sindrome de Hartnup Trastorno 4.2
137596 Queratopatia neurotréfica Trastorno 4.2 *
391655 Periodos 'off' en la enfermedad.de Parkinson que no responden Trastorno 4.15 *
al tratamiento oral
93110 Vdlvula uretral posterior Trastorno 20*
2300 Atresia intestinal multiple Trastorno 4.05 BP
96253 Enfermedad de Cushing Trastorno 4.0 *
95716 Dishormonogénesis tiroidea familiar Trastorno 4.0*
884 Tetrasomia 12p Trastorno 4.0 BP*
819 Sindrome de Smith-Magenis Trastorno 5.35 *
79140 Carcinoma neuroendocrino cutaneo Trastorno 4.0 *
564 Sindrome de Meckel Trastorno 4.0 BP
52417 Linfoma MALT Trastorno 40*
3193 Estenosis supravalvular adrtica Trastorno 13.3 *
1928 Enfisema lobar congénito Trastorno 4.0 BP
178029 Deficiencia de arginina vasopresina Trastorno 4.0 *
101330 Porfiria cutanea tarda Trastorno 40*
803 Esclerosis lateral amiotroéfica Trastorno 3.85

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Codigo ORPHA

Enfermedad o subtipo de enfermedad

Nivel de clasificacion

Prevalencia
estimada
(/100.000)

79126 Neumonia intersticial aguda Trastorno 3.8*
481 Enfermedad de Kennedy Trastorno 3.8*
478 Sindrome de Kallmann Subtipo de trastorno 3.75*
818 Sindrome de Smith-Lemli-Opitz Trastorno 3.7 BP*

60015 Foramina parietal ampliada Trastorno 3.7
3465 Sindrome de Worster-Drought Trastorno 3.7*%
3451 Sindrome de espasmos infantiles Trastorno 3.5 BP*
3378 Trisomia 13 Trastorno 3.7 BP*
2932 Polineuropatia desmielinizante inflamatoria crénica Trastorno 3.7*%
102 Atrofia multisistémica Trastorno 3.7*

15 Acondroplasia Trastorno 3.62 BP*
95720 Hipoplasia tiroidea Trastorno 3.5
95713 Atireosis Trastorno 3.5*%

81 Sindrome antisintetasa Trastorno 3.5

640 Neuropatia hereditaria con susttieptibilidad a la paralisis por Trastorno 3.5 *
presion

52416 Linfoma de células del manto Trastorno 3.5*%
3205 Sindrome de Sturge-Weber Trastorno 3.5 BP*
2655 Displasia tanatofdrica Trastorno 3.5 BP*
1880 Malformacion de Ebstein de la valvula tricispide Trastorno 1.25 *
116 Sindrome de Beckwith-Wiedemann Trastorno 3.5 BP*
102 Atrofia multisistémica Trastorno 3.5
218 Enfermedad de Darier Trastorno 3.4%*

53271 Sindrome de Muenke Trastorno 3.33 BP
3306 Sindrome de inversién duplicacion del cromosoma 15 Trastorno 3.33 BP
750 Pseudoacondroplasia Trastorno 33
652 Neoplasia endocrina multiple tipo 1 Trastorno 3.3*

33069 Sindrome de Dravet Trastorno 3.3 BP*
926 Acatalasemia Trastorno 3.2*
158 Deficiencia sistémica primaria de carnitina Trastorno 3.2 BP*

100075 Tumor neuroendocrino de estémago Trastorno 3.2*
767 Poliarteritis nodosa Trastorno 3.16 *

98916 Polirradiculoneuropatia desmielinizante inflamatoria aguda Trastorno 3.1*%

85414 Artritis idiopatica juvenil de inicio sistémico Trastorno 3.1
739 Sindrome de Prader-Willi Trastorno 3.1 BP*

50251 Mesotelioma pleural Trastorno 3.1*
2322 Sindrome de Kabuki Trastorno 3.1*

93930 Extrofia vesical Subtipo de trastorno 3.05 BP
429 Hipoacondroplasia Trastorno 3.0303 BP
429 Hipoacondroplasia Trastorno 3.0303

98879 Hemofilia B Trastorno 3.0%

86875 Leucemia/linfoma de células T del adulto Trastorno 3.0%*
824 Mielofibrosis primaria Trastorno 3.0*
794 Sindrome de Saethre-Chotzen Trastorno 3.0 BP*
673 Malaria Trastorno 3.0*

565782 Toxicidad por metotrexato Trastorno 3.0*%

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion estimada
(/100.000)

365 Enfermedad de almacenamiento d:e glucégeno por deficiencia de Trastorno 0.8 BP*
maltasa acida
36234 Sindrome de shock téxico bacteriano Trastorno 3.0
321 Osteocondromas muiltiples Trastorno 3.0*%
238621 Tratamiento de la inco’ntinencia fecal ligada a una anastomosis Trastorno 3.0 *
ileo-anal con bolsa
216694 Transposicion congénitamente corregida de las grandes arterias Trastorno 3.0 BP
136 Arteriopatia cerel:'oral autosémica dominapte-infartos Trastorno 3.0 *
subcorticales-leucoencefalopatia
653 Neoplasia endocrina multiple tipo 2 Trastorno 29*
30391 Atresia biliar Trastorno 18.5 BP
98896 Distrofia muscular de Duchenne Trastorno 2.8
506 Sindrome de Leigh Trastorno 2.8 BP*
169802 Hemofilia A grave Subtipo de trastorno 2.8*
626 Nevo melanocitico congénito de gran tamaiio Trastorno 2,75 *
49382 Acromatopsia Trastorno 2.7
399 Enfermedad de Huntington Trastorno 12.0*
747 Proteinosis alveolar pulmonar autoinmune Trastorno 2.66
6 Deficiencia de 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa Trastorno 2.65 BP*
564 Sindrome de Meckel Trastorno 2.6 BP*
79432 Albinismo oculocutaneo tipo 2 Trastorno 2.55
93321 Hemimelia radial aislada Trastorno 2.5 BP
758 Pseudoxantoma elastico Trastorno 25*
65 Amaurosis congénita de Leber Trastorno 2.5 BP
65 Amaurosis congénita de Leber Trastorno 2.5
393 Sindrome del varon XX Trastorno 2.5
358 Sindrome de Gitelman Trastorno 25*
352731 Albinismo oculocutaneo tipo 1 Trastorno 25
315311 Hiperplasia sup.rarre-nal congénita‘ c.l'fisica po.r deficiencia de 21- Subtipo de trastorno 2.5 %
hidroxilasa, forma virilizante simple
2337 Queratodermia palmoplantar difusa tipo Botnia Trastorno 25*
2138 Anomalia del desarrollo sexual 46,XX ovotesticular Trastorno 2.5 BP
1872 Distrofia de conos y bastones Trastorno 25*
1600 Monosomia 18q Trastorno 2.5 BP
107 Sindrome BOR Trastorno 25
100070 Afasia progresiva no fluente Trastorno 25*
70588 Sindrome de aspiracion de meconio Trastorno 2.44 %
98933 Atrofia multisistémica tipo parkinsoniano Subtipo de trastorno 24*
93928 Epispadias aislado Subtipo de trastorno 2.4 BP*
247525 Citrulinemia tipo | Trastorno 24*
330015 Intoxicacidn por plomo Trastorno 23*
104 Neuropatia dptica hereditaria de Leber Trastorno 2.3*
905 Enfermedad de Wilson Trastorno 6.0 *
98976 Glaucoma congénito Trastorno 2.2 BP*
98895 Distrofia muscular de Becker Trastorno 20*
98895 Distrofia muscular de Becker Trastorno 1.53

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Codigo ORPHA

Enfermedad o subtipo de enfermedad

Nivel de clasificacion

Prevalencia

estimada
(/100.000)

454750 Fistula traqueoesofagica aislada Trastorno 2.2 BP
454750 Fistula traqueoesofagica aislada Trastorno 2.2
2869 Sindrome de Peutz-Jeghers Trastorno 2.2 BP
137605 Sindrome de Legius Trastorno 2.2 BP
89936 Hipofosfatemia ligada al cromosoma X Trastorno 1.66 *
70567 Colangiocarcinoma Trastorno 2.1
217 Malformacion de Dandy-Walker aislada Trastorno 1.0 BP*
71211 Trastorno del espectro de la neuromielitis dptica Trastorno 2.071
280921 Panuveitis idiopatica Trastorno 2.0194 *
98895 Distrofia muscular de Becker Trastorno 2.2 BP*
98841 Linfoma anaplasico de células grandes Trastorno 20*
98673 Atrofia dptica autosomica dominante tipo clasico Trastorno 2.0
95 Ataxia de Friedreich Trastorno 20*
93110 Vdlvula uretral posterior Trastorno 4.125 BP*
90073 Reinfeccion por hepatitis B después de trasplante hepatico Trastorno 20*
861 Sindrome de Treacher-Collins Trastorno 2.0 BP*
83418 Atrofia muscular espinal proximal tipo 2 Subtipo de trastorno 2.0 BP*
54595 Craneofaringioma Trastorno 20*
506 Sindrome de Leigh Trastorno 2.0*
480 Sindrome de Kearns-Sayre Trastorno 20*
447 Hemoglobinuria paroxistica nocturna Trastorno 20*
377 Sindrome de Gorlin Trastorno 20*
3392 Tularemia Trastorno 2.0*
3346 Agenesia traqueal Trastorno 2.0 BP*
3129 Sarcosinemia Trastorno 2.0 BP
280 Sindrome de Wolf-Hirschhorn Trastorno 2.0 BP*
275761 Deficiencia de lipasa acida lisosomal Trastorno 20*
26790 Pseudomixoma peritoneal Trastorno 20*
2345 Sindrome de Klippel-Feil aislado Trastorno 20*
217064 Intoxicacién por 5-fluorouracilo Trastorno 20*
2017 Hendidura esternal Trastorno 2.0 BP*
185 Sindrome de la cimitarra Trastorno 2.0 BP*
180 Coroideremia Trastorno 20*
1699 Trisomia 12p Trastorno 2.0 BP
168782 Trastorno desintegrativo infantil Trastorno 20*
166119 Osteopoiquilosis aislada Trastorno 2.0
1598 Monosomia 18p Trastorno 2.0 BP*
150 Carcinoma nasofaringeo Trastorno 20*
10 Sindrome 48,XXYY Trastorno 1.9 BP*
140 Displasia campomélica Trastorno 0.0003
363958 Sindrome de microdeleciéon 17g21.31 Subtipo de trastorno 1.82 *
675 Pancreas anular Trastorno 1.8 BP*
664 Deficiencia de ornitina transcarbamilasa Trastorno 1.0*
420429 Enfermedad de almacenan]it.ento dg g.lu.ucégen? por deficiencia de Subtipo de trastorno 1.75 BP
maltasa acida de inicio tardio
330001 Amiloidosis ATTR forma nativa Trastorno 1.72

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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251076 Sindrome de duplicacién 8p23.1 Trastorno 1.72
637 Schwannomatosis completa asociada a NF2 Trastorno 1.7*
623615 Encefalitis limbica autoinmune Trastorno 1.7 *
2182 Hidrocefalia con estenosis del acueducto de Silvio Subtipo de trastorno 1.7 BP
2182 Hidrocefalia con estenosis del acueducto de Silvio Subtipo de trastorno 1.7
2152 Sindrome de Mowat-Wilson Trastorno 1.7 BP*
1848 Agenesia renal bilateral Subtipo de trastorno 1.7 BP*
141077 Epignato Subtipo de trastorno 0.0017
475 Sindrome de Joubert Trastorno 1.6666 BP
98879 Hemofilia B Trastorno 1.665 BP
89936 Hipofosfatemia ligada al cromosoma X Trastorno 2.14
899 Sindrome de Walker-Warburg Trastorno 1.65 BP*
394 Homaocistinuria por deficiencia de cistationina beta-sintasa Trastorno 0.3 BP
79241 Deficiencia de biotinidasa Trastorno 1.6 BP
79241 Deficiencia de biotinidasa Trastorno 1.6 *
1915 Sindrome de embriopatia alcohdlica Trastorno 1.6 BP*
183 Granulomatosis eosinofilica con poliangeitis Trastorno 1.56 *
633228 Deficiencia femoral focal proximal aislada Trastorno 1.55
633228 Deficiencia femoral focal proximal aislada Trastorno 1.55 BP
98757 Ataxia espinocerebelosa tipo 3 Trastorno 1.5
98756 Ataxia espinocerebelosa tipo 2 Trastorno 1.5
98755 Ataxia espinocerebelosa tipo 1 Trastorno 1.5
641 Neuropatia motora multifocal Trastorno 1.5
45453 Taquicardia ventricular incesante infantil Trastorno 1.5 BP*
45452 Flutter auricular neonatal idiopatico Trastorno 1.5 BP*
389 Histiocitosis de células de Langerhans Trastorno 1.5*%*
35689 Esclerosis lateral primaria Trastorno 15*
2911 Sindrome de Poland Trastorno 1.5 BP*
213 Cistinosis Trastorno 0.75 BP
213 Cistinosis Trastorno 1.5*
2019 Complejo fémur-peroné-cubito Trastorno 1.5 BP*
192 Sindrome de Coffin-Lowry Trastorno 1.5
192 Sindrome de Coffin-Lowry Trastorno 15*
183 Granulomatosis eosinofilica con poliangeitis Trastorno 1.5
131 Sindrome de Budd-Chiari Trastorno 1.5*
512 Leucodistrofia metacromatica Trastorno 1.47 BP*
79269 Sindrome de Sanfilippo tipo A Subtipo de trastorno 0.32 %
474 Sindrome de Jeune Trastorno 1.4 BP*
195 Sindrome del ojo de gato Trastorno 1.35 BP*
3287 Arteritis de Takayasu Trastorno 1.34*
79434 Albinismo oculocutaneo tipo 1B Subtipo de trastorno 1.3
79431 Albinismo oculocutaneo tipo 1A Subtipo de trastorno 1.3
79408 Epidermolisis ampollosa distréfica'generalizada grave autosémica Trastorno 1.3 BP*
recesiva
72 Sindrome de Angelman Trastorno 1.3 BP*
499009 Sifilis congénita Trastorno 1.3*

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
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499009 Sifilis congénita Trastorno 1.3 BP*
355 Enfermedad de Gaucher Trastorno 1.0*
281090 Ictiosis sindromica recesiva ligada al cromosoma X Trastorno 1.3*
2481 Melanocitosis neurocutanea Trastorno 1.25*
1880 Malformacion de Ebstein de la valvula tricispide Trastorno 3.5 BP*
199 Sindrome de Cornelia de Lange Trastorno 1.24 BP*
628 Displasia diastrofica Trastorno 1.2*
464 Incontinencia pigmentaria Trastorno 1.2 BP*
2750 Sindrome orofaciodigital tipo 1 Trastorno 1.2 BP*
263432 Nevo de Ito Trastorno 1.17 *
1896 Sindrome EEC Trastorno 1.11 BP*
93323 Hemimelia aislada del peroné Trastorno 1.1033 BP
93323 Hemimelia aislada del peroné Trastorno 1.1033
377 Sindrome de Gorlin Trastorno 1.1
289 Sindrome de Ellis-Van Creveld Trastorno 0.4 BP*
275766 Hipertension arterial pulmonar idiopatica Subtipo de trastorno 1.1*
131 Sindrome de Budd-Chiari Trastorno 1.1
1906 Trastorno del espectro del sindrome fetal por valproato Trastorno 1.02 BP*
99789 Displasia de dentina tipo 1 Subtipo de trastorno 1.0*
98863 Distrofia muscular de Emery-Dreifuss ligada al cromosoma X Subtipo de trastorno 1.0 BP
98863 Distrofia muscular de Emery-Dreifuss ligada al cromosoma X Subtipo de trastorno 1.0
96263 Sindrome 48 XXXY Trastorno 1.0 BP*
95715 Hipoti.roidismo congénito.po.r t?l paso transpla?f.entario de Trastorno 1.0 *
anticuerpos maternos inhibidores de la uniéon a TSH
94068 Displasia espondiloepifisaria congénita Trastorno 1.0 BP*
90068 Intoxicacion por cocaina Trastorno 1.0*
90060 Hemorragia alveolar difusa Trastorno 1.0*
87503 Mal de Meleda Trastorno 1.0
86867 Linfoma nodal de zona marginal de células B Trastorno 1.0*
828 Sindrome de Stickler Trastorno 12.2 BP
79435 Albinismo oculocutaneo tipo 4 Trastorno 1.0
79258 Enfermedad de almacenamiento de gluc_égeno por deficiencia de Subtipo de trastorno 1.0 BP*
glucosa-6-fosfatasa tipo la
79086 Lipodistrofia generalizada adquirida Trastorno 1.0*
77259 Enfermedad de Gaucher tipo 1 Subtipo de trastorno 1.0*
746 Deficiencia de proteina trifuncional mitocondrial Trastorno 1.0*
710 Sindrome de Pfeiffer Trastorno 1.0 BP*
681 Paralisis periddica hipopotasémica Trastorno 1.0*
67043 Queratitis amebiana Trastorno 1.0*
664 Deficiencia de ornitina transcarbamilasa Trastorno 1.77 BP
647 Sindrome de rotura de Nijmegen Trastorno 1.0 BP
646 Enfermedad de Niemann-Pick tipo C Trastorno 1.0*
616 Meduloblastoma Trastorno 1.0*
614 Enfermedad de Thomsen y Becker Trastorno 1.0
606 Miopatia miotdnica proximal Trastorno 1.0*
602 Miopatia GNE Trastorno 1.0

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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579 Mucopolisacaridosis tipo 1 Trastorno 1.0 BP*
579 Mucopolisacaridosis tipo 1 Trastorno 0.82 BP
531 Sindrome de Miller-Dieker Trastorno 1.0 BP*
53 Osteopetrosis de Albers-Schonberg Trastorno 5.0 *
5 Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga Trastorno 8.0*
487 Enfermedad de Krabbe Trastorno 1.0*
487 Enfermedad de Krabbe Trastorno 1.0 BP*
487 Enfermedad de Krabbe Trastorno 0.7 BP
43393 Sindrome miasténico de Lambert-Eaton Trastorno 1.0*
422 Hipertension arterial pulmonar idiopatica/hereditaria Trastorno 1.0*
396 Hipo crénico Trastorno 1.0*
364 Enfermedad de almacenamiento de glucégeno por deficiencia de Trastorno 1.0 BP
glucosa-6-fosfatasa
360 Glioblastoma Trastorno 1.0
355 Enfermedad de Gaucher Trastorno 1.3 BP
3449 Sindrome de Weill-Marchesani Trastorno 1.0
3403 Anomalia de Uhl Trastorno 1.0 BP
331206 Inmunodeficiencia combinada grave por deficiencia completa de Trastorno 1.0 *
RAG1/2
33 Acidemia isovalérica Trastorno 1.0*
296 Enfermedad de Ollier Trastorno 1.0*
2924 Enfermedad poliquistica hepatica aislada Trastorno 1.0*
286 Sindrome de Ehlers-Danlos vascular Trastorno 1.0
267 Distrofia muscular de cinturas R1 asociada a calpaina 3 Trastorno 1.0*
264580 Enfermedad de almacen?mientq de glucég'e.no por deficiencia de Trastorno 1.0 BP*
fosforilasa quinasa hepatica
2578 Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser tipo 2 Subtipo de trastorno 1.0 BP*
25 Deficiencia de glutaril-CoA deshidrogenasa Trastorno 1.0 BP
23 Aciduria argininosuccinica Trastorno 1.0*
217 Malformacién de Dandy-Walker aislada Trastorno 2.1*
2134 Sindrome hemolitico urémico atipico Trastorno 1.0*
205 Sindrome de Crigler-Najjar Trastorno 0.1 BP*
1900 Sindrome de EhIers-DanIos.cifoe.s.coIiético por deficiencia de lisil Subtipo de trastorno 1.0 BP
hidroxilasa 1
189 Displasia ectodérmica hidrética Trastorno 1.0*
180242 Tumor maligno de las trompas de Falopio Trastorno 1.0*
16 Monocromatismo de conos azules Trastorno 1.0 BP
16 Monocromatismo de conos azules Trastorno 1.0
157 Deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa Il Trastorno 1.0*
141 Enfermedad de Canavan Trastorno 1.0 BP
3169 Sirenomelia Trastorno 0.98 BP
3169 Sirenomelia Trastorno 0.71 BP*
444490 Sindrome de quilomicronemia familiar Trastorno 0.97 *
79408 Epidermolisis ampollosa distréfica.generalizada grave autosémica Trastorno 0.963 *
recesiva
623626 Degeneracion cerebelosa paraneoplasica Trastorno 0.9553 *

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Codigo ORPHA

Enfermedad o subtipo de enfermedad

Nivel de clasificacion

Prevalencia
estimada
(/100.000)

79278 Protoporfiria eritropoyética autosémica Trastorno 0.92 *
882 Tirosinemia tipo 1 Trastorno 0.9 BP
48162 Sindrome de Lewis-Summer Subtipo de trastorno 09*
207 Sindrome de Crouzon Trastorno 0.9 BP*
581 Mucopolisacaridosis tipo 3 Trastorno 0.87 BP*
99429 Sindrome de insensibilidad completa a los andrégenos Trastorno 0.83
579 Mucopolisacaridosis tipo 1 Trastorno 0.5 *
52 Sindrome de Alagille Trastorno 0.8 BP*
365 Enfermedad de almacenamiento dfe .glucégeno por deficiencia de Trastorno 3.0 *
maltasa acida
169793 Hemofilia B grave Subtipo de trastorno 0.8 *
1461 Corazon en criss-cross Trastorno 0.8 BP*
3312 Embriopatia por talidomida Trastorno 0.77
95699 Hiperplasia suprarrenal cong.énita por deficiencia de citocromo Trastorno 0.75 BP*
P450 oxidoreductasa
93929 Extrofia cloacal Subtipo de trastorno 0.75 BP*
90795 Hiperplasia suprarrenal c0|_1géni.ta por deficiencia de 11-beta- Trastorno 0.75 BP*
hidroxilasa
667 Osteopetrosis maligna autosémica recesiva Trastorno 0.75 BP*
354 Gangliosidosis GM1 Trastorno 0.75 BP*
213 Cistinosis Trastorno 0.5 BP*
181 Displasia ectodérmica hipohidroética ligada al cromosoma X Subtipo de trastorno 0.75 BP*
1501 Carcinoma adrenocortical Trastorno 0.75 *
3169 Sirenomelia Trastorno 0.01
93473 Sindrome de Hurler Subtipo de trastorno 0.5 *
813 Sindrome de Silver-Russell Trastorno 0.7 BP*
783 Sindrome de Rubinstein-Taybi Trastorno 0.7 BP*
726 Sindrome de Alpers-Huttenlocher Trastorno 0.7 BP*
580 Mucopolisacaridosis tipo 2 Trastorno 0.7 BP*
580 Mucopolisacaridosis tipo 2 Trastorno 0.68 BP
392 Sindrome de Holt-Oram Trastorno 0.7 BP*
177 Condrodisplasia punctata rizomélica Trastorno 0.7 BP*
528 Lipodistrofia congénita generalizada Trastorno 0.5 *
580 Mucopolisacaridosis tipo 2 Trastorno 0.2 %
796 Enfermedad de Sandhoff Trastorno 0.67 BP*
511 Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce Trastorno 0.67 BP
448270 Ectopia cordis Trastorno 0.67 BP
3282 Taquicardia auricular multifocal Trastorno 0.67 BP
2591 Miofibromatosis infantil Trastorno 0.67 BP*
1335 Pentalogia de Cantrell Trastorno 0.55 BP*
124 Anemia de Diamond-Blackfan Trastorno 0.67 BP*
90053 Complicaciones post-traspla'n.te de células madre Trastorno 0.65 *
hematopoyéticas
84 Anemia de Fanconi Trastorno 0.3*
3463 Sindrome de Wolfram Trastorno 0.13
294975 Ausencia aislada de la parte superior del brazo y el antebrazo con Trastorno 0.62 BP
Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Codigo ORPHA

Enfermedad o subtipo de enfermedad

Nivel de clasificacion

Prevalencia

estimada
(/100.000)

presencia de la mano
994 Secuencia deformante de aquinesia fetal Trastorno 0.6 BP*
98809 Discinesia paroxistica cinesigénica Trastorno 0.6
79098 Oftalmia simpatica Trastorno 0.6 *
550 MELAS Trastorno 0.6 *
248111 Enfermedad de Huntington juvenil Trastorno 0.6 *
240103 Paralisis supranuclear progresiva-sindrome corticobasal Subtipo de trastorno 0.6 *
2345 Sindrome de Klippel-Feil aislado Trastorno 0.6 BP*
169799 Hemofilia B leve Subtipo de trastorno 0.6 *
169796 Hemofilia B moderada Subtipo de trastorno 0.6 *
54 Albinismo ocular recesivo ligado al cromosoma X Trastorno 0.58 BP*
96264 Sindrome 49,XXXXY Trastorno 0.55 BP*
562 Sindrome de McCune-Albright Trastorno 0.55 *
1335 Pentalogia de Cantrell Trastorno 0.67 BP
93929 Extrofia cloacal Subtipo de trastorno 0.54 BP
79276 Porfiria aguda intermitente Trastorno 0.54 *
71277 Sindrome de deficiencia del t’ra'msportador de glucosa tipo 1 Trastorno 0.538
clasico
93473 Sindrome de Hurler Subtipo de trastorno 0.7 BP*
92050 Enteropatia congénita en penacho Trastorno 0.5 BP*
915 Sindrome de Aarskog-Scott Trastorno 0.5 BP*
902 Sindrome de Werner Trastorno 0.5 *
86854 Linfoma esplénico de la zona marginal Trastorno 0.5 *
821 Sindrome de Sotos Trastorno 0.5 BP*
811 Sindrome de Shwachman-Diamond Trastorno 0.5 BP
79242 Deficiencia de holocarboxilasa sintetasa Trastorno 0.5 BP*
782 Sindrome de Axenfeld-Rieger Trastorno 0.5 *
682 Paralisis periddica hipercalémica Trastorno 0.5 *
64742 Blastoma pleuropulmonar Trastorno 0.5 BP*
634 Sindrome de Netherton Trastorno 0.5 BP*
634 Sindrome de Netherton Trastorno 0.5 *
611 Miositis por cuerpos de inclusion Trastorno 0.5 *
528 Lipodistrofia congénita generalizada Trastorno 0.6812
379 Enfermedad granulomatosa cronica Trastorno 0.46 BP
35909 Deficiencia combinada de los factores Vy VIII Trastorno 0.5 *
35858 Sindrome de Imerslund-Grasbeck Trastorno 0.5 *
3427 Doble salida ventricular izquierda Trastorno 0.5 BP
3320 Sindrome de trombocitopenia-aplasia de radio Trastorno 0.5 BP*
122 Sindrome de Birt-Hogg-Dubé Trastorno 0.5*
1215 Sindrome de atrofia dptica plus autosémica dominante Trastorno 0.5 *
110 Sindrome de Bardet-Bied| Trastorno 0.5 BP*
100 Ataxia-telangiectasia Trastorno 0.49 *
90795 Hiperplasia suprarrenal coPgéni.ta por deficiencia de 11-beta- Trastorno 0.47 *
hidroxilasa
379 Enfermedad granulomatosa cronica Trastorno 0.5 BP*
582 Mucopolisacaridosis tipo 4 Trastorno 27.6 *

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Nivel de clasificacion

Codigo ORPHA

Enfermedad o subtipo de enfermedad

676 Pancreatitis crénica hereditaria Trastorno 0.43 *
88 Anemia aplasica idiopatica Trastorno 04*
77293 Deficiencia de esfingomielinasa acida visceral crénica Trastorno 0.4 BP*
503 Sindrome de Larsen Trastorno 0.4 BP*
3008 Deficiencia de piruvato carboxilasa Trastorno 0.4 BP*
289 Sindrome de Ellis-Van Creveld Trastorno 1.1 BP
2869 Sindrome de Peutz-Jeghers Trastorno 04*
256 Distonia generalizada de las extremidades de inicio precoz Trastorno 0.4*
2315 Sindrome de Johanson-Blizzard Trastorno 0.4 BP*
217085 Mucopolisacaridosis tipo 2, forma grave Subtipo de trastorno 0.4 BP*

1452 Displasia cleidocraneal Trastorno 0.1
99885 Diabetes mellitus neonatal permanente aislada Trastorno 0.38 BP*
3440 Sindrome de Waardenburg Trastorno 0.37 BP*
43393 Sindrome miasténico de Lambert-Eaton Trastorno 0.35
290 Sindrome de rubéola congénita Trastorno 0.35 BP*
179 Coriorretinopatia "birdshot" Trastorno 0.35
576 Mucolipidosis tipo Il Trastorno 0.34 BP*
510 Sindrome de Lesch-Nyhan Trastorno 0.34 BP*
96 Ataxia con deficiencia de vitamina E Trastorno 0.33 *
565 Enfermedad de Menkes Trastorno 0.33 BP*
327 Deficiencia congénita del factor VII Trastorno 0.33 *
79473 Porfiria variegata Trastorno 0.32*
79269 Sindrome de Sanfilippo tipo A Subtipo de trastorno 1.4 BP
391665 Hipercolesterolemia familiar homocigota Trastorno 0.3194
845 Enfermedad de Tay-Sachs Trastorno 0.31 BP*
99886 Diabetes mellitus neonatal transitoria Trastorno 0.3 BP*
90647 Sindrome de Jervell y Lange-Nielsen Trastorno 03
84 Anemia de Fanconi Trastorno 0.62 BP*
79394 Eritrodermia ictiosiforme congénita Trastorno 0.3*
633 Sindrome de Laron Trastorno 03*
628 Displasia diastrofica Trastorno 0.3 BP*
590 Sindrome miasténico congénito Trastorno 03*
581 Mucopolisacaridosis tipo 3 Trastorno 0.3*
394 Homocistinuria por deficiencia de cistationina beta-sintasa Trastorno 1.65 *
324964 Osteomielitis cronica n.o bacteriana/Osteomielitis crénica Trastorno 03
multifocal recurrente
3004 Sindrome de polidacti!ia en espejo-segtnentacién vertebral- Trastorno 0.3 *
anomalias de las extremidades
277 Inmunodeficiencia combinada gra.ve por deficiencia de adenosina Trastorno 0.3 BP*
desaminasa
261 Distrofia muscular de Emery-Dreifuss Trastorno 0.3*
258 Distrofia muscular congénita as?c.iada a la subunidad alfa 2 de la Trastorno 0.3 *
laminina
2299 Interrupcion del arco aético Trastorno 0.3 BP*
229717 Agammaglobulinemia aislada Trastorno 0.3
219 Distrofia muscular de cinturas R6 asociada a delta-sarcoglicano Trastorno 0.3*

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion estimada
(/100.000)
182050 Enfermedad asociada al gen MYH9 Trastorno 03*
845 Enfermedad de Tay-Sachs Trastorno 0.28 BP
811 Sindrome de Shwachman-Diamond Trastorno 0.28
93571 Glomerulonefritis membranoproliferativa tipo 2 Subtipo de trastorno 0.25
77292 Deficiencia de esfingomielinasa acida neurovisceral infantil Trastorno 0.25 BP*
702 Enfermedad de Pelizaeus-Merzbacher Trastorno 0.25 *
678 Sindrome de Papillon-Leféevre Trastorno 0.25
538 Linfangioleiomiomatosis Trastorno 0.15
35173 Condrodisplasia punctata dominante ligada al cromosoma X Trastorno 0.25 BP*
910 Xeroderma pigmentoso Trastorno 0.23 BP*
271861 Amiloidosis ATTR hereditaria Trastorno 0.2222
47 Agammaglobulinemia ligada al cromosoma X Subtipo de trastorno 0.1*
111 Sindrome de Barth Trastorno 0.22 *
98813 Displasia ectodérmica hipohidrética con inmunodeficiencia Trastorno 0.2 BP*
893 Sindrome WAGR Trastorno 0.2 BP
808 Sindrome de Seckel Trastorno 0.2 BP*
79270 Sindrome de Sanfilippo tipo B Subtipo de trastorno 0.2 %
596 Miopatia centronuclear ligada al cromosoma X Trastorno 0.2 *
585 Deficiencia multiple de sulfatasas Trastorno 0.2
534 Sindrome oculocerebrorrenal de Lowe Trastorno 0.2
534 Sindrome oculocerebrorrenal de Lowe Trastorno 0.2 *
375 Enfermedad por anticuerpos anti-membrana basal glomerular Trastorno 0.2 *
353 Distrofia muscular de cinturas R5 asociada a gamma-sarcoglicano Trastorno 0.2 *
35 Acidemia propidnica Trastorno 0.2 *
3006 Epilepsia dependiente de piridoxina Trastorno 0.2 BP*
277 Inmunodeficiencia combinada gra_ve por deficiencia de adenosina Trastorno 0.2 *
desaminasa
2635 Displasia metatropica Trastorno 0.2 BP*
2614 Sindrome uiia-rétula Trastorno 0.2 BP*
238583 Hiperfenilalaninemia por deficiencia de tetrahidrobiopterina Trastorno 0.2
235 Sindrome de Dubowitz Trastorno 0.2 BP*
209916 Condrosarcoma mixoide extraesquelético Trastorno 0.2 *
2052 Sindrome de Fraser Trastorno 0.2 BP*
191 Sindrome de Cockayne Trastorno 0.2 BP*
178478 Botulismo infantil Subtipo de trastorno 0.2 BP*
1361 Deficiencia de carnosinasa Trastorno 0.2 BP
166096 Enfermedad de Von Willebrand tipo 3 Subtipo de trastorno 0.1865
52427 Retinitis punctata albescens Trastorno 0.125
79404 Epidermolisis ampollosa juntural generalizada grave Trastorno 0.17 BP
407 Encefalopatia por glicina Trastorno 0.17 *
280219 Enfermedad de Pelizaeus-Merzbacher, forma clasica Subtipo de trastorno 0.17 *
1456 Sindrome aértico medio Trastorno 0.17 BP*
745 Trombofilia hereditaria grave’por deficiencia congénita de Trastorno 0.16 BP
proteina C
722 Hipoplasminogenemia Trastorno 0.16 *
583 Mucopolisacaridosis tipo 6 Trastorno 0.16 BP*

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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583 Mucopolisacaridosis tipo 6 Trastorno 0.16 *
79430 Sindrome de Hermansky-Pudlak Trastorno 0.15
538 Linfangioleiomiomatosis Trastorno 0.25 *
335 Deficiencia congénita de fibrindgeno Trastorno 0.15 *
223 Resistencia a la arginina vasopresina Trastorno 0.15 *
169154 Inmunodeficiencia combinada grave T-B+ por deficiencia de IL- Trastorno 0.15 BP
7Ralpha
157850 Neurodegeneracion asociada a pantotenato-quinasa Trastorno 0.15 *
118 Beta-manosidosis Trastorno 0.14 BP*
763 Picnodisostosis Trastorno 0.13
3463 Sindrome de Wolfram Trastorno 0.62 *
52427 Retinitis punctata albescens Trastorno 0.175 *
33364 Tricotiodistrofia Trastorno 0.12 BP*
623789 Disforia de la integridad corporal Trastorno 0.11
1308 Sindrome C Trastorno 0.11*
620102 Craneosinostosis unicoronal no sindromica Trastorno 0.1049
99842 Deficiencia de adhesion leucocitaria tipo | Subtipo de trastorno 0.1*
98810 Discinesia paroxistica no cinesigénica Trastorno 0.1
93322 Hemimelia tibial aislada Trastorno 0.1 BP*
93322 Hemimelia tibial aislada Trastorno 0.1*
93262 Sindrome de Crouzon con acantosis nigricans Trastorno 0.1 BP
90793 Hiperplasia suprarrenal co.ngénita por deficiencia de 17-alfa- Trastorno 0.1 *
hidroxilasa
906 Sindrome de Wiskott-Aldrich Trastorno 0.1*
86834 Leucemia mielomonocitica juvenil Trastorno 0.1*
773 Enfermedad de Refsum Trastorno 0.1*%
61 Alfa-manosidosis Trastorno 0.1*%*
512 Leucodistrofia metacromatica Trastorno 0.1*%
507 Leishmaniasis Trastorno 0.1*%*
47 Agammaglobulinemia ligada al cromosoma X Subtipo de trastorno 0.22
367 Enfermedad de alm.acenamfe.nto de glucége’no por deficiencia de Trastorno 0.1 BP
enzima ramificante del glucégeno
3329 Sindrome de aplasia tibial-ectrodactilia Trastorno 0.1*%*
32960 Sindrome periddico asociado al receptor 1 del factor de necrosis Trastorno 0.1*
tumoral
329 Deficiencia congénita del factor XI Trastorno 0.1*%*
326 Deficiencia congénita del factor V Trastorno 0.1*%
31824 Intoxicacion por colchicina Trastorno 0.1*
298 Encefalomiopatia neurogastrointestinal mitocondrial Trastorno 0.1*%*
289560 Neurodegeneracion aso.ciada a Protel’nas de membrana Trastorno 0.1
mitocondrial
2686 Neutropenia ciclica Trastorno 0.1*%*
209335 Atrofia muscular espit'na'l Proximal autosémica dominante de Trastorno 0.1*
inicio en el adulto
205 Sindrome de Crigler-Najjar Trastorno 1.0*
1959 Sindrome de Evans Trastorno 0.1*%*
1775 Disqueratosis congénita Trastorno 0.1*
Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion estimada
(/100.000)
1452 Displasia cleidocraneal Trastorno 0.4 BP*
142 Carcinoma anaplasico de tiroides Trastorno 0.1*
119 Distrofia muscular de cinturas R4 asociada a beta-sarcoglicano Trastorno 0.1*
48818 Aceruloplasminemia Trastorno 0.09
2485 Melorreostosis Trastorno 0.09 *
204 Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob esporadica Trastorno 0.088
275777 Hipertension arterial pulmonar hereditaria Subtipo de trastorno 0.08 *
189427 Sindrome de Cushing por enferm?dad corticosuprarrenal Trastorno 0.08 *
macronodular bilateral
337 Fibrodisplasia osificante progresiva Trastorno 0.05
726 Sindrome de Alpers-Huttenlocher Trastorno 0.07 *
217563 Distrés respiratorio agudo neonatal por deficiencia de SP-B Trastorno 0.067 BP
77261 Enfermedad de Gaucher tipo 3 Subtipo de trastorno 0.05 *
633124 Infeccion invasiva por Escopulariopsis Trastorno 0.05 *
337 Fibrodisplasia osificante progresiva Trastorno 0.078 *
331 Deficiencia congénita del factor XIIl Trastorno 0.05 *
325 Deficiencia congénita del factor Il Trastorno 0.05 *
2788 Sindrome de osteoporosis-pseudoglioma Trastorno 0.05 *
620113 Craneosinostosis unilambdoidea no sindrémica Trastorno 0.0442
99718 Enfermedad de Leber 'plus’ Trastorno 0.04 *
69087 Sindrome de Naegeli-Franceschetti-Jadassohn Trastorno 0.035 *
34520 Distrofia muscular congénita con deficiencia de integrina alfa-7 Trastorno 0.03 *
280224 Enfermedad de Pelizaeus-Merzbacher, forma transitoria Subtipo de trastorno 0.03 *
280210 Enfermedad de Pelizaeus-Merzbacher, forma connatal Subtipo de trastorno 0.03 *
93976 Anotia Trastorno 0.028 BP*
740 Sindrome de Hutchinson-Gilford Trastorno 0.025 BP
227 Difalia Trastorno 0.02 BP
620139 Craneosinostosis unifrontoesfenoidal no sindrémica Trastorno 0.0136
77260 Enfermedad de Gaucher tipo 2 Subtipo de trastorno 0.01*
584 Mucopolisacaridosis tipo 7 Trastorno 0.01*
3169 Sirenomelia Trastorno 0.009 *
90308 Sindrome de Klippel-Trénaunay Trastorno 0.007 *
740 Sindrome de Hutchinson-Gilford Trastorno 0.005
141077 Epignato Subtipo de trastorno 1.68 BP
140 Displasia campomélica Trastorno 1.875 BP

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.

P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes

de prevalencia de esta entidad.
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Listado de enfermedades por numero publicado de casos o familias en
orden decreciente

L. . Nivel de Incidencia estimada
Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad clasificacién (/100.000)
99828 Fiebre del dengue Trastorno 714.0
91546 Fiebre de Lyme Trastorno 1775 *
673 Malaria Trastorno 73.0
558 Sindrome de Marfan Trastorno 25.0 *
507 Leishmaniasis Trastorno 25.0
178320 Lesion pulmonar aguda Trastorno 25.0 *
91546 Fiebre de Lyme Trastorno 21.9
813 Sindrome de Silver-Russell Trastorno 15.5 *
461 Ictiosis recesiva ligada al cromosoma X Trastorno 15.0 *
268316 Complicaciones en hemodialisis Trastorno 13.0*
641350 Hipofisitis inducida por inmunoterapia Trastorno 12.8074 *
1546 Criptococosis Trastorno 11.0*
848 Beta-talasemia Trastorno 1.0
2209 Fenilcetonuria materna Trastorno 10.0 *
137839 Sindrome de Lemierre Trastorno 10.0 *
3467 Xantinuria hereditaria Trastorno 9.05 *
1489 Tos ferina Trastorno 8.9*
1941 Epilepsia de ausencia juvenil Trastorno 7.5*%*
289390 Sindrome de Sjégren primario Trastorno 6.92
3002 Trombocitopenia inmune Trastorno 6.75 *
29073 Mieloma multiple Trastorno 6.0
213504 Adenocarcinoma del ovario Trastorno 5.97 *
2032 Fibrosis pulmonar idiopatica Trastorno 5.55
146 Carcinoma diferenciado de tiroides Trastorno 5.25
99977 Carcinoma de células escamosas de es6fago Trastorno 3.357 *
536 Lupus eritematoso sistémico Trastorno 5.14
3099 Fiebre reumatica Trastorno 5.0 *
139417 Mielitis transversa aguda Trastorno 4.72
494550 Carcinoma de células escamosas de la laringe Trastorno 4.61*
89936 Hipofosfatemia ligada al cromosoma X Trastorno 4.5
213767 Carcinoma raro de células escamosas de cuello de utero Trastorno 4.28 *
70591 Hipertension pulmonar tromboembdlica crénica Trastorno 4.2 *
70567 Colangiocarcinoma Trastorno 4.2
70567 Colangiocarcinoma Trastorno 40*
585867 Leucemia mieloide aguda con t(9;22)(q34.1;q11.2) Trastorno 4.0
2929 Sindrome de poliposis juvenil Trastorno 3.85 *
548 Lepra Trastorno 3.7
213528 Adenocarcinoma raro de mama Trastorno 3.55 *
502363 Carcinoma de células escamosas de la cavidad oral Trastorno 3.51*%
99977 Carcinoma de células escamosas de es6fago Trastorno 5.2
99976 Adenocarcinoma de eséfago Trastorno 3.264 *
210159 Carcinoma hepatocelular del adulto Trastorno 3.22 %

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Nivel de Incidencia estimada

Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad clasificacion (/100.000)
500478 Carcinoma de células escamosas de la orofaringe Trastorno 3.12 %
99745 Fiebre tifoidea Trastorno 3.0*
99429 Sindrome de insensibilidad completa a los andrégenos Trastorno 3.0*%

360 Glioblastoma Trastorno 3.0
186 Colangitis biliar primaria Trastorno 2.57 *
154 Miocardiopatia dilatada familiar aislada Trastorno 291 *
454821 Adenoma pleomorfico de las glandulas salivales Subtipo de 2.725
trastorno
95716 Dishormonogénesis tiroidea familiar Trastorno 2.67
424991 Adenocarcinoma de la vesicula’ tfiliar y de las vias biliares Trastorno 262 *
extrahepaticas
70 Atrofia muscular espinal proximal Trastorno 26*
186 Colangitis biliar primaria Trastorno 3.0
91349 Adenoma hipofisario no secretor Trastorno 1.05
360 Glioblastoma Trastorno 252 %
324964 Osteomielitis cronica nf) bacteriana/Osteomielitis crénica Trastorno 25
multifocal recurrente
2038 Malformacion arteriovenosa pulmonar Trastorno 2.5
391 Linfoma de Hodgkin clasico Trastorno 2.463 *
29073 Mieloma multiple Trastorno 24*
803 Esclerosis lateral amiotrofica Trastorno 2.2%
707 Peste Trastorno 2.2%
545 Linfoma folicular Trastorno 2,192 *
79239 Galactosemia clasica Trastorno 2.1*%
166119 Osteopoiquilosis aislada Trastorno 2.0
146 Carcinoma diferenciado de tiroides Trastorno 20*
319276 Carcinoma renal de células claras Trastorno 1.99 *
729 Policitemia vera Trastorno 19*
50251 Mesotelioma pleural Trastorno 1.9*
102 Atrofia multisistémica Trastorno 1.8
854 Trombosis primitiva venosa portal Trastorno 1.72 *
842 Tumor testicular de células germinales seminomatoso Trastorno 1.71 %
589 Miastenia grave Trastorno 1.7*
355 Enfermedad de Gaucher Trastorno 1.7*
810 Shigelosis Trastorno 1.68 *
583861 Trombosis de la vena mesentérica aislada Trastorno 1.6*
618 Melanoma familiar Trastorno 15*
598216 Carcinoma urotelial de las vias urinarias superiores Trastorno 1.5
35 Acidemia propidnica Trastorno 1.5
26106 Cancer gastrico difuso hereditario Trastorno 1.5*
549 Enfermedad de los legionarios Trastorno 14*
803 Esclerosis lateral amiotrofica Trastorno 1.35
250923 Aniridia aislada Trastorno 1.31*
98843 Linfoma de Hodgkin clasico con esclerosis nodular Subtipo de 1.28 *
trastorno
494547 Carcinoma de células escamosas de la hipofaringe Trastorno 1.27 *
635 Neuroblastoma Trastorno 1.26

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.

P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes

de prevalencia de esta entidad.
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Nivel de Incidencia estimada

Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad clasificacion (/100.000)
521 Leucemia mieloide cronica Trastorno 1.25*
363494 Tumor testicular germinal no seminomatoso Trastorno 1.21*
673 Malaria Trastorno 1.2*
313920 Carcinoma gastrico asociado al virus de Epstein-Barr Trastorno 1.2
2137 Hepatitis autoinmune Trastorno 1.2
85443 Amiloidosis AL Trastorno 1.044
91349 Adenoma hipofisario no secretor Trastorno 2.55 *
85443 Amiloidosis AL Trastorno 1.1177 *
502366 Carcinoma de células escamosas del labio Trastorno 1.02
213772 Adenocarcinoma de cuello de ttero Trastorno 1.01*
848 Beta-talasemia Trastorno 10.0 *
824 Mielofibrosis primaria Trastorno 1.0*
727 Poliangeitis microscdpica Trastorno 1.0*
69078 Liposarcoma Trastorno 1.0*
54595 Craneofaringioma Trastorno 1.0
44890 Tumor del estroma gastrointestinal Trastorno 1.0*
44890 Tumor del estroma gastrointestinal Trastorno 1.0
400 Equinococosis quistica Trastorno 1.0*
3148 Tumor maligno de la vaina nerviosa periférica Trastorno 1.0
209964 Sindrome de ulcera rectal solitaria Trastorno 1.0*
157798 Sindrome de poliposis serrada Trastorno 1.0
577 Mucolipidosis tipo Ill Trastorno 0.985 *
221 Dermatomiositis Trastorno 0.9704
97560 Glomerulonefritis membranosa primaria Trastorno 0.8103
2023 Sarcoma pleomoérfico indiferenciado Trastorno 0.9 *
900 Granulomatosis con poliangeitis Trastorno 0.85 *
398961 Adenocarcinoma mucinoso de ovario Trastorno 0.85 *
97560 Glomerulonefritis membranosa primaria Trastorno 0.9194 *
454723 Carcinoma endometrioide de ovario Trastorno 0.81*
424019 Carcinoma de células escamosas del canal anal Trastorno 0.81 *
33226 Macroglobulinemia de Waldenstrom Trastorno 0.81*
930 Acalasia idiopatica Trastorno 0.77
171 Colangitis esclerosante primaria Trastorno 0.77 *
2137 Hepatitis autoinmune Trastorno 0.75 *
48104 Pioderma gangrenoso Trastorno 0.74
340 Fiebre hemorragica con sindrome renal Trastorno 0.74 *
276145 Tumor epitelial maligno de las glandulas salivales Trastorno 0.73 *
99976 Adenocarcinoma de esofago Trastorno 0.7
100070 Afasia progresiva no fluente Trastorno 0.7 *
98823 Leucemia mielomonocitica cronica Trastorno 0.68
289596 Angiofibroma nasofaringeo juvenil Trastorno 0.6666
79139 Encefalitis japonesa Trastorno 0.65 *
683 Paradlisis supranuclear progresiva Trastorno 0.65
171 Colangitis esclerosante primaria Trastorno 0.65
85414 Artritis idiopatica juvenil de inicio sistémico Trastorno 0.6
83597 Encefalomielitis aguda diseminada Trastorno 0.6 *
101330 Porfiria cutanea tarda Trastorno 0.6 *

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Nivel de Incidencia estimada

Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad clasificacion (/100.000)
780 Rabdomiosarcoma Trastorno 0.59 *
104075 Adenocarcinoma de intestino delgado Trastorno 0.588 *
732 Polimiositis Trastorno 0.585 *
398058 Carcinoma de células escamosas del pene Trastorno 0.57 *
86830 Enfermedad mieloproliferativa crénica inclasificable Trastorno 0.53 *
589 Miastenia grave Trastorno 0.53
99971 Liposarcoma bien diferenciado Subtipo de 0.51 *
trastorno
180275 Enfermedad de Paget del pezon Trastorno 0.51 *
280921 Panuveitis idiopatica Trastorno 0.5051 *
99828 Fiebre del dengue Trastorno 0.5*
980 Ausencia de la arteria pulmonar Trastorno 0.5 *
39044 Melanoma uveal Trastorno 0.5*
2584 Micosis fungoide clasica Trastorno 0.5 *
191 Sindrome de Cockayne Trastorno 0.5*
3318 Trombocitemia esencial Trastorno 0.48 *
963 Acromegalia Trastorno 0.47
533 Listeriosis Trastorno 0.43 *
98844 Linfoma de Hodgkin cldsico de naturaleza celular mixta Subtipo de 0.42 *
trastorno
424943 Adenocarcinoma de higado y vias biliares intrahepaticas Trastorno 0.412 *
86872 Leucemia linfocitica granular de células T grandes Trastorno 0.4*
820 Sindrome de Sneddon Trastorno 0.4*
570422 Deficiencia de galactosa mutarotasa Trastorno 0.4
83484 Encefalitis de St. Louis Trastorno 0.38 *
399 Enfermedad de Huntington Trastorno 0.38
36426 Sindrome de Stevens-Johnson Subtipo de 0.36 *
trastorno
150 Carcinoma nasofaringeo Trastorno 0.36 *
728 Policondritis recidivante Trastorno 0.35
54057 Purpura trombdtica trombocitopénica Trastorno 0.35
500464 Carcinoma de células escamosas de la cavidad nasal y Trastorno 0.35
senos paranasales
. . . . Subtipo de
49041 Fibrosis retroperitoneal asociada a I1gG4 0.35 *
trastorno
33276 Sarcoma de Kaposi Trastorno 0.34*
533 Listeriosis Trastorno 0.337
398971 Adenocarcinoma de células claras de ovario Trastorno 0.32 *
1070 Anisakiosis Trastorno 0.32
873 Tumor desmoide Trastorno 03*
52417 Linfoma MALT Trastorno 0.3 *
293173 Pustulosis exantematica generalizada aguda Trastorno 0.3
29072 Feocromocitoma-paraganglioma hereditario Trastorno 0.3
1930 Encefalitis por el virus del herpes simple Trastorno 0.3
178478 Botulismo infantil Subtipo de 03*
trastorno
93672 Dermatomiositis juvenil Trastorno 0.295
58017 Leucemia de células pilosas clasica Trastorno 0.29 *

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Nivel de

Incidencia estimada

Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad clasificacion (/100.000)
99970 Liposarcoma desdiferenciado Subtipo de 0.27 *
trastorno
79140 Carcinoma neuroendocrino cutaneo Trastorno 0.27
83330 Atrofia muscular espinal proximal tipo 1 Subtipo de 0.26 *
trastorno
168999 Melanoma maligno mucoso Trastorno 0.26 *
567548 Sindrome nefrético idiopatico resistente a esteroides Trastorno 0.2582
424016 Adenocarcinoma del canal anal Trastorno 0.253 *
97279 Insulinoma Trastorno 0.25
623615 Encefalitis limbica autoinmune Trastorno 0.25 *
329977 Tumor neuroendocrino clasico del apéndice Subtipo de 0.25
trastorno
251627 Oligodendroglioma Trastorno 0.25 *
139423 Mielitis transversa aguda idiopatica Subtipo de 0.25 *
trastorno
55880 Condrosarcoma Trastorno 0.24 *
668 Osteosarcoma Trastorno 0.23 *
623626 Degeneracion cerebelosa paraneoplasica Trastorno 0.2225 *
1332 Carcinoma medular de tiroides Trastorno 0.22 *
423786 Carcinoma indiferenciado de estomago Trastorno 0.211 *
96253 Enfermedad de Cushing Trastorno 0.2 *
3392 Tularemia Trastorno 0.2*
100085 Carcinoma neuroendocrino hepatico primario Trastorno 0.2
95455 Espectro del sindro'm’e St_even’s-'Johnson/necrélisis Trastorno 0.19
epidérmica toxica
71211 Trastorno del espectro de la neuromielitis dptica Trastorno 0.1877
183 Granulomatosis eosinofilica con poliangeitis Trastorno 0.18 *
543 Linfoma de Burkitt Trastorno 0.17 *
517 Leucemia mielomonocitica aguda Trastorno 0.17 *
142 Carcinoma anaplasico de tiroides Trastorno 0.17 *
781 Fiebre Q Trastorno 0.16 *
284 Equinococosis alveolar Trastorno 0.16 *
251636 Ependimoma Trastorno 0.16 *
599480 Hemofilia A adquirida Trastorno 0.1505 *
913 Sindrome de Zollinger-Ellison Trastorno 0.15 *
86839 Neoplasia mielodisplasica con aumento de blastos Trastorno 0.15 *
33402 Carcinoma hepatocelular pediatrico Trastorno 0.15 *
329918 Glomerulopatia C3 Subtipo de 0.15 *
trastorno
363976 Tumor déseo de células gigantes Trastorno 0.1404
99867 Timoma Trastorno 0.14 *
654 Nefroblastoma Trastorno 0.14 *
319298 Carcinoma papilar de células renales Trastorno 0.14 *
79140 Carcinoma neuroendocrino cutaneo Trastorno 0.13 *
514 Leucemia monoblastica aguda Trastorno 0.13 *
319 Sarcoma de Ewing esquelético Trastorno 0.13 *
913 Sindrome de Zollinger-Ellison Trastorno 0.125
99915 Tumor maligno de células de la granulosa de ovario Trastorno 0.12 *

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Nivel de Incidencia estimada

Cédigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad clasificacion (/100.000)
36893 Linfoma de Hodgkin con predominio de linfocitos Trastorno 0.12
nodulares
509 Leptospirosis Trastorno 0.12 *
324625 Chikungunya Trastorno 0.12 *
213716 Carcinoma de células escamosas de cuerpo de utero Trastorno 0.12 *
213512 Tumor milleriano mixto maligno de ovario Trastorno 0.12 *
2086 Glioma de vias dpticas Trastorno 0.12
204 Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob esporadica Trastorno 0.118
418959 Carcinoma de células escamosas del estomago Trastorno 0.115 *
424002 Carcinoma de células escamosas de recto Trastorno 0.113 *
616 Meduloblastoma Trastorno 0.11 *
520 Leucemia promielocitica aguda Trastorno 0.11*
99967 Liposarcoma mixoide/de células redondas Subtipo de 0.1*%
trastorno
98919 Sindrome de Miller-Fisher Trastorno 0.1*
98845 Linfoma de Hodgkin clasico rico en linfocitos Subtipo de 0.1*%
trastorno
53035 Enfermedad de Caroli Trastorno 0.1
37553 Sindrome de Andersen-Tawil Trastorno 0.1*
26790 Pseudomixoma peritoneal Trastorno 0.1
2382 Sindrome de Lennox-Gastaut Trastorno 0.1*
Sindrome de hiper-IgE autosémico dominante por
2314 c’I)eficigencia de STAT3 P Trastorno 0.1%
228371 Botulismo alimentario Subtipo de 0.1*%
trastorno
1822 Displasia epifisaria hemimélica Trastorno 0.1
178475 Botulismo por herida Subtipo de 0.1*%
trastorno
131 Sindrome de Budd-Chiari Trastorno 0.1
112 Sindrome de Bartter Trastorno 0.1*%
36893 Linfoma de Hodgkin con predominio de linfocitos Trastorno 0.095 *
nodulares
75564 Anemia sideroblastica idiopatica adquirida Trastorno 0.09 *
251630 Oligodendroglioma anaplasico Trastorno 0.09 *
1304 Brucelosis Trastorno 0.09 *
3287 Arteritis de Takayasu Trastorno 0.084 *
375 Enfermedad por anticuerpos anti-membrana basal Trastorno 0.08 *
glomerular
398987 Teratoma maligno de ovario Trastorno 0.07 *
79277 Porfiria eritropoyética congénita Trastorno 0.065 *
86843 Panmielosis aguda con mielofibrosis Trastorno 0.06 *
863 Triquinelosis Trastorno 0.06 *
213531 Carcinoma metapldsico de mama Trastorno 0.06 *
99969 Liposarcoma pleomérfico Subtipo de 0.05 *
trastorno
86852 Leucemia prolinfocitica de células B Trastorno 0.05 *
790 Retinoblastoma Trastorno 0.05 *
213557 Cancer de mama tipo glandula salivar Trastorno 0.05 *

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Nivel de Incidencia estimada

Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad clasificacion (/100.000)
418951 Carcinoma indiferenciado de eséfago Trastorno 0.044 *
99931 Hemosiderosis pulmonar idiopatica Trastorno 0.0425 *
99912 Disgerminoma ovarico Trastorno 0.04 *
98846 Linfoma de Hodgkin clasico tipo deplecidn linfocitica Subtipo de 0.04 *
trastorno
454714 Leucemia de células plasmaticas Trastorno 0.04 *
331 Deficiencia congénita del factor Xlil Trastorno 0.04 *
300385 Carcinoma hipofisario Trastorno 0.04 *
248111 Enfermedad de Huntington juvenil Trastorno 0.04 *
168960 Anemia refractaria con exceso de blastos en Trastorno 0.04 *
transformacion
357034 Retinoblastoma no hereditario Subtipo de 0.038 *
trastorno
83476 Encefalitis del Nilo occidental Trastorno 0.036 *
2573 Enfermedad de Moyamoya Trastorno 0.035 *
424996 Carcinoma de célu.l.as escamosas dle.vesicula biliar y vias Trastorno 0.032 *
biliares extrahepaticas
99865 Seminoma espermatocitico Trastorno 0.03 *
46487 Epidermolisis ampollosa adquirida Trastorno 0.03 *
33355 Disgenesia reticular Trastorno 0.03 *
290 Sindrome de rubéola congénita Trastorno 0.03 *
251576 Gliosarcoma Subtipo de 0.03 *
trastorno
1501 Carcinoma adrenocortical Trastorno 0.03 *
424046 Carcinoma de células acinares de pancreas Trastorno 0.029 *
423994 Carcinoma de células escamosas de colon Trastorno 0.026 *
401920 Carcinoma hepatocelular fibrolamelar Trastorno 0.025 *
329984 Carcinoma de células caliciformes Subtipo de 0.025
trastorno
3299 Tétanos Trastorno 0.024 *
424039 Carcinoma de células escamosas de pancreas Trastorno 0.023 *
1267 Botulismo Trastorno 0.022 *
99928 Tumor trofoblastico del sitio placentario Trastorno 0.02 *
98834 Leucemia mieloblastica aguda con maduracion Trastorno 0.02 *
86850 Sarcoma mieloide Trastorno 0.02 *
518 Leucemia megacarioblastica aguda Trastorno 0.02 *
449 Hepatoblastoma Trastorno 0.02 *
363489 Tumor testicular de los cordones sexuales Trastorno 0.02 *
251909 Pineoblastoma Trastorno 0.02 *
251679 Astroblastoma Trastorno 0.02 *
251579 Glioblastoma de células gigantes Subtipo de 0.02 *
trastorno
1957 Estesioneuroblastoma Trastorno 0.02 *
143 Carcinoma de paratiroides Trastorno 0.02 *
1183 Sindrome opsoclono-mioclono Trastorno 0.02 *
424970 Carcinoma indiferfenciado c!e. higado y vias biliares Trastorno 0.015 *
intrahepaticas
31837 Enfermedad veno-oclusiva pulmonar Trastorno 0.015 *

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Nivel de Incidencia estimada

Codigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad clasificacion (/100.000)

538 Linfangioleiomiomatosis Trastorno 0.0135
79276 Porfiria aguda intermitente Trastorno 0.013 *
79278 Protoporfiria eritropoyética autosémica Trastorno 0.012 *
424058 Carcinoma intraductal papilar mucinoso de pancreas Trastorno 0.011 *
98833 Leucemia mieloblastica aguda sin maduracién Trastorno 0.01 *
98832 Leucemia mieloide aguda con minima diferenciacion Trastorno 0.01*
55881 Adamantinoma Trastorno 0.01 *
424053 Cistoadenocarcinoma mucinoso de pancreas Trastorno 0.01*
319303 Carcinoma de células renales cromoéfobo Trastorno 0.01*
251899 Carcinoma del plexo coroideo Trastorno 0.01 *
251863 Meduloblastoma desmoplésico/nodular Subtipo de 0.01*

trastorno
251607 Xantoastrocitoma pleomorfico Trastorno 0.01 *
251598 Astrocitoma protoplasmico Subtipo de 0.01 *
trastorno

251582 Gliomatosis cerebri Trastorno 0.01 *

2030 Fibrosarcoma Trastorno 0.01 *
180234 Tumor mixto de células germinales Trastorno 0.01 *
180226 Carcinoma embrionario Trastorno 0.01 *
168966 Linfoma compuesto Trastorno 0.01 *
424975 Carcinoma de céIuIas.escamos?st de higado y vias biliares Trastorno 0.009 *

intrahepaticas
79473 Porfiria variegata Trastorno 0.008 *
423968 Carcinoma de células escamosas de intestino delgado Trastorno 0.008 *
284343 Sindrome de predisposicién tumoral familiar al blastoma Trastorno 0.007
pleuropulmonar

356 Sindrome de Gerstmann-Straussler-Scheinker Trastorno 0.0055
97280 Glucagonoma Trastorno 0.005 *
418945 Carcinoma de eséfago tipo glandulas salivales Trastorno 0.004 *
424065 Carcinoma soélido pseudopapilar de pancreas Trastorno 0.003 *
97283 Somatostatinoma Trastorno 0.0025 *
424982 Cistoadenocarcinoma biliar Trastorno 0.002 *
424080 Carcinoma indiferenciado de pancreas con células Trastorno 0.001 *

gigantes tipo osteoclasto

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.

P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
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Listado de enfermedades por numero decreciente de casos o familias

publicados

Numero publicado de casos

C6digo ORPHA

Enfermedad o subtipo de enfermedad

Nivel de

clasificacion

Numero de casos

319218 Fiebre hemorragica del virus Ebola Trastorno 28220 Caso(s)
227972 Sindrome del aceite toxico Trastorno 20000 Caso(s)
454745 Kuru Trastorno 2700 Caso(s)
50918 Enfermedad de Kikuchi-Fujimoto Trastorno 1052 Caso(s)
2309 Paquioniquia congénita Trastorno 1000 Caso(s)
158014 Enfermedad de Rosai-Dorfman Trastorno 1000 Caso(s)
64 Sindrome de Alstrém Trastorno 950 Caso(s)
454836 Gripe aviar Trastorno 826 Caso(s)
83312 Rickettsiosis exantematica Trastorno 800 Caso(s)
1359 Complejo de Carney Trastorno 750 Caso(s)
840 Siringocistoadenoma papilifero Trastorno 730 Caso(s)
71276 Sindrome de seno silente Trastorno 558 Caso(s)
99825 Enfermedad por el virus de Nipah Trastorno 556 Caso(s)
99826 Fiebre hemorragica de Marburg Trastorno 500 Caso(s)
79282 Acidemia metilmalénica con homocistinuria tipo cbiC Subtipo de 500 Caso(s)
trastorno
73256 Neurocitoma central Trastorno 500 Caso(s)
69077 Tumor rabdoide Trastorno 500 Caso(s)
530 Proteinosis lipoidea Trastorno 500 Caso(s)
42642 Sindrome PFAPA Trastorno 500 Caso(s)
35687 Enfermedad de Erdheim-Chester Trastorno 500 Caso(s)
3261 Sindrome linfoproliferativo autoinmune Trastorno 500 Caso(s)
2930 Sindrome de Cronkhite-Canada Trastorno 500 Caso(s)
26 Acidemia metilmaldnica con homocistinuria Trastorno 500 Caso(s)
2138 Anomalia del desarrollo sexual 46,XX ovotesticular Trastorno 500 Caso(s)
167 Sindrome de Chédiak-Higashi Trastorno 500 Caso(s)
85448 Amiloidosis AGel Trastorno 475 Caso(s)
79312 Acidemia metilmaldnica resistente a la vitamina B12 tipo Subtipo de 450 Casols)
mut- trastorno
22 Deficiencia de semialdehido succinico deshidrogenasa Trastorno 450 Caso(s)
79501 Queratodermia palmoplantar punctata tipo 1 Trastorno 437 Caso(s)
411593 Sindrome autoinmune por insulina Trastorno 404 Caso(s)
662 Sindrome de unas amarillas Trastorno 400 Caso(s)
649 Enfermedad de Norrie Trastorno 400 Caso(s)
352540 Osteomalacia oncogénica Trastorno 400 Caso(s)
35125 Sindrome de nevo epidérmico Trastorno 400 Caso(s)
3348 Traqueobroncopatia osteocondroplastica Trastorno 400 Caso(s)
2909 Sindrome de Rothmund-Thomson Trastorno 400 Caso(s)
100025 Enfermedad de cadenas pesadas alfa Subtipo de 400 Caso(s)
trastorno
974 Sindrome de Adams-Oliver Trastorno 398 Caso(s)
238606 Temblor ortostatico primario Trastorno 390 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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83453 Sindrome vulvovaginal-gingival Trastorno 380 Caso(s)
96170 Sindrome de Emanuel Trastorno 350 Caso(s)
85458 Angiopatia amiloide cerebral Trastorno 350 Caso(s)
64741 Blastoma pulmonar Trastorno 350 Caso(s)
3269 Sinostosis radiocubital aislada Trastorno 350 Caso(s)
2968 Deficiencia de adhesion leucocitaria Trastorno 350 Caso(s)
59 Sindrome de Allan-Herndon-Dudley Trastorno 320 Caso(s)
838 Sindrome de Susac Trastorno 304 Caso(s)
99147 Sindrome de Von Willebrand adquirido Trastorno 300 Caso(s)
83469 Tumor desmoplasico de células pequeiias y redondas Trastorno 300 Caso(s)
73 Enfermedad de Gorham-Stout Trastorno 300 Caso(s)
570 Sindrome de Moebius Trastorno 300 Caso(s)
525 Liquen plano pilar Trastorno 300 Caso(s)
51608 Calcificacidon arterial generalizada del lactante Trastorno 300 Caso(s)
501 Enfermedad de Lafora Trastorno 300 Caso(s)
482 Enfermedad de Kimura Trastorno 300 Caso(s)
42775 Sindrome PHACE Trastorno 300 Caso(s)
41 Discromatosis simétrica hereditaria Trastorno 300 Caso(s)
3347 Sindrome de Mounier-Kithn Trastorno 300 Caso(s)
309025 Deficiencia de mevalonato quinasa Trastorno 300 Caso(s)
3071 Sindrome de Costello Trastorno 300 Caso(s)
247245 Siderosis superficial Trastorno 300 Caso(s)
237 Duplicacion de la uretra Trastorno 300 Caso(s)
2330 Fendmeno de Kasabach-Merritt Trastorno 300 Caso(s)
228302 Deficiencia de carnitina .palr:n.itoiltransferasa Il, forma Subtipo de 300 Casol(s)
miopatica trastorno
220 Sindrome de Denys-Drash Trastorno 300 Caso(s)
2092 Hipoplasia dérmica focal Trastorno 300 Caso(s)
206569 Miopatia necrotizante inmunomediada Trastorno 300 Caso(s)
184 Querubismo Trastorno 300 Caso(s)
157 Deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa Il Trastorno 300 Caso(s)
1556 Cutis marmorata telangiectasica congénita Trastorno 300 Caso(s)
1467 Sindrome de Cogan Trastorno 300 Caso(s)
1340 Sindrome cardio-facio-cutaneo Trastorno 300 Caso(s)
1328 Sindrome de Camurati-Engelmann Trastorno 300 Caso(s)
125 Sindrome de Bloom Trastorno 300 Caso(s)
500 Sindrome de Noonan con léntigos multiples Trastorno 296 Caso(s)
363549 Encefalopatia aguda con co_nvulsior"nes bifasicas y difusion Trastorno 283 Casols)
reducida tardia

599373 Encefalopatia asociada a STXBP1 Trastorno 282 Caso(s)
2070 Gastroenteritis eosinofilica Trastorno 280 Caso(s)
566943 Sindrome de Mueller-Weiss Trastorno 277 Caso(s)
137667 Malformacion capilar-malformacion arteriovenosa Trastorno 261 Caso(s)
98954 Distrofia corneal de Meesmann Trastorno 250 Caso(s)
90283 Lupus eritematoso tumido Trastorno 250 Caso(s)
77258 Sindrome trico-rino-falangico tipo 1 Trastorno 250 Caso(s)
397596 Sindrome de PI3K-delta activado Trastorno 250 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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373 Sindrome de Simpson-Golabi-Behmel Trastorno 250 Caso(s)
2908 Epidermolisis ampollosa de Kindler Trastorno 250 Caso(s)
221074 Enfermedad de Marchiafava-Bignami Trastorno 250 Caso(s)
167635 Escleromixedema Trastorno 250 Caso(s)
163634 Sindrome de Maffucci Trastorno 250 Caso(s)
100006 Amiloidosis ABeta tipo neerlandés Subtipo de 250 Caso(s)
trastorno
199318 Sindrome de microdelecion 15q13.3 Trastorno 246 Caso(s)
2710 Displasia oculodentodigital Trastorno 243 Caso(s)
464453 Metahemoglobinemia adquirida Trastorno 242 Caso(s)
169105 Sindrome de Good Trastorno 241 Caso(s)
99642 Displasia espondiloepimetafisaria tipo Handigodu Trastorno 234 Caso(s)
2241 Sindrome de megavejig'a-mic.rocolon-hipoperistaltismo Trastorno 230 Casols)
intestinal
1708 Trisomia 16 en mosaico Trastorno 226 Caso(s)
65285 Enfermedad de Lhermitte-Duclos Trastorno 220 Caso(s)
1727 Sindrome de duplicacién 22q11.2 Trastorno 216 Caso(s)
2796 Paquidermoperiostosis Trastorno 204 Caso(s)
2510 Sindrome Micro Trastorno 203 Caso(s)
33364 Tricotiodistrofia Trastorno 201 Caso(s)
99050 Origen anémal.o de_ la arteria pulmonar derecha o Trastorno 200 Casols)
izquierda de la aorta
97360 Sindrome de Robinow Trastorno 200 Caso(s)
901 Sindrome de Wells Trastorno 200 Caso(s)
847 Sindrome de alfa talasemia-discapacidad intelectual ligada Trastorno 200 Casols)
al cromosoma X
79277 Porfiria eritropoyética congénita Trastorno 200 Caso(s)
79255 Gangliosidosis GM1 tipo 1 Subtipo de 200 Caso(s)
trastorno
75563 Anemia sideroblastica ligada al cromosoma X Trastorno 200 Caso(s)
679 Papulosis atréfica maligna Subtipo de 200 Caso(s)
trastorno
66630 Pseudoartrosis congénita de clavicula Trastorno 200 Caso(s)
599490 Deficiencia del factor V adquirida Trastorno 200 Caso(s)
575 Sindrome de Muckle-Wells Trastorno 200 Caso(s)
565612 Vasculopatia miocér(.iic.a E)r'imaria por depésito de Trastorno 200 Casols)
triglicéridos
559 Sindrome de Marinesco-Sjogren Trastorno 200 Caso(s)
523 Leiomiomatosis hereditaria y carcinoma de células renales Trastorno 200 Caso(s)
48686 Linfoma primario de efusiones Trastorno 200 Caso(s)
48652 Sindrome de Phelan-McDermid Trastorno 200 Caso(s)
48377 Dermatosis pustulosa subcérnea Trastorno 200 Caso(s)
457 Ictiosis arlequin Trastorno 200 Caso(s)
414 Atrofia girata de la coroides y la retina Trastorno 200 Caso(s)
343 Hiperinmunoglobulinemia D con fiebre periddica Subtipo de 200 Caso(s)
trastorno
317 Eritroqueratodermia variable Trastorno 200 Caso(s)
306516 Hipomagnesemia primaria con hipercalciuriay Trastorno 200 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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nefrocalcinosis

302 Epidermodisplasia verruciforme hereditaria Trastorno 200 Caso(s)
289494 Leucodistrofia 4H Trastorno 200 Caso(s)
2616 Sindrome 3M Trastorno 200 Caso(s)
261183 Sindrome de microdelecion 15q11.2 Trastorno 200 Caso(s)
221016 Sindrome de Rothmund-Thomson tipo 2 Subtipo de 200 Caso(s)
trastorno
220407 Esclerosis sistémica limitada Subtipo de 200 Caso(s)
trastorno
2088 Sindrome de Fanconi-Bickel Trastorno 200 Caso(s)
199267 Fibromatosis digital infantil Trastorno 200 Caso(s)
1986 Complejo de Gollop-Wolfgang Trastorno 200 Caso(s)
1980 Calcinosis bilateral estriato-palido-dentada Trastorno 200 Caso(s)
193 Sindrome de Cohen Trastorno 200 Caso(s)
1540 Sindrome de Jackson-Weiss Trastorno 200 Caso(s)
139436 Reticulohistiocitosis multicéntrica Trastorno 200 Caso(s)
137867 Enfermedad de las motoneuronas de Madras Trastorno 200 Caso(s)
1300 Sindrome de pterigium popliteo autosémico dominante Trastorno 200 Caso(s)
1063 Angioma en racimo Trastorno 200 Caso(s)
1059 Nevo azul en tetina de goma Trastorno 200 Caso(s)
627 Sindrome de Nance-Horan Trastorno 196 Caso(s)
402035 Colitis eosinofilica Trastorno 196 Caso(s)
37042 Sindrome de inmunqde.sregulacién-poliendocrinopatl'a- Trastorno 195 Caso(s)
enteropatia ligada al cromosoma X
699 Sindrome de Pearson Trastorno 194 Caso(s)
28 Acidemia metilmaldnica sensible a la vitamina B12 Trastorno 192 Caso(s)
1465 Sindrome de Coffin-Siris Trastorno 190 Caso(s)
293381 Distrofia por erosiones epiteliales recurrentes Trastorno 186 Caso(s)
31150 Enfermedad de Tangier Trastorno 185 Caso(s)
757 Pseudohipoaldosteronismo tipo 2 Trastorno 180 Caso(s)
Susceptibilidad mendeliana a enfermedades
319552 micobacterpianas por deficiencia completa del IL12RB1 Trastorno 180 Caso(s)
254509 Botulismo iatrogénico Subtipo de 180 Caso(s)
trastorno
2237 Sindrome de hipoparatiroidismo-sordera neurosensorial- Trastorno 180 Casol(s)
enfermedad renal
1475 Sindrome renal-coloboma Trastorno 180 Caso(s)
572 Inmunodeficiencia por déficit de expresion del CMH de Trastorno 179 Casol(s)
clase Il
98960 Distrofia corneal de Thiel-Behnke Trastorno 173 Caso(s)
576278 Sindrome asociado al gen SATB2 Trastorno 171 Caso(s)
97685 Sindrome de microdelecion 17q11 Subtipo de 170 Caso(s)
trastorno
60040 Sindrome de megaIenf:ef‘alia-rn.alformacién capilar- Trastorno 170 Casol(s)
polimicrogiria
48431 Sindrome de catarata congén:nita-dismorfia facial- Trastorno 170 Casol(s)
neuropatia
324636 Sindrome de sensibilizacion autoeritrocitaria Trastorno 170 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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252212 Tumor tritén maligno Subtipo de 170 Caso(s)
trastorno
1713 Sindrome de microduplicacion 17p11.2 Trastorno 170 Caso(s)
1459 Sindrome de enfermedad celiaca-epilepsia-calcificacion Trastorno 170 Casol(s)
cerebral
2332 Sindrome KBG Trastorno 164 Caso(s)
96121 Sindrome de microduplicacion 7q11.23 Trastorno 163 Caso(s)
261243 Sindrome de microduplicacion 16p13.11 Trastorno 162 Caso(s)
349 Fucosidosis Trastorno 161 Caso(s)
589618 Distonia 28 Trastorno 160 Caso(s)
1522 Displasia craneometafisaria Trastorno 160 Caso(s)
2065 Sindrome de Galloway Trastorno 159 Caso(s)
585 Deficiencia multiple de sulfatasas Trastorno 154 Caso(s)
300324 Linfocitosis policlonal de células B persistente Trastorno 154 Caso(s)
93164 Pseudohipoaldosteronismo transitorio Trastorno 152 Caso(s)
84142 Sindrome de Isaacs Trastorno 150 Caso(s)
79259 Enferme'd?d d.e almacenamiento de gluc.()geno por Subtipo de 150 Casol(s)
deficiencia de glucosa-6-fosfatasa tipo Ib trastorno
71518 Torticolis paroxistica benigna del lactante Trastorno 150 Caso(s)
71274 Leiomiomatosis peritoneal diseminada Trastorno 150 Caso(s)
52503 Deficiencia de transportador de creatina ligada al Trastorno 150 Casol(s)
cromosoma X
498474 Sindrome de fibromatosis hialina Trastorno 150 Caso(s)
381 Sindrome de Griscelli Trastorno 150 Caso(s)
37748 Sindrome de Schnitzler Trastorno 150 Caso(s)
35069 Distrofia neuroaxonal infantil Trastorno 150 Caso(s)
347 Sindrome de Frasier Trastorno 150 Caso(s)
3467 Xantinuria hereditaria Trastorno 150 Caso(s)
329481 Glomerulopatia por lipoproteinas Trastorno 150 Caso(s)
3265 Sinostosis humero-radial aislada Trastorno 150 Caso(s)
3197 Hiperekplexia hereditaria Trastorno 150 Caso(s)
314777 Adenoma hipofisario aislado familiar Trastorno 150 Caso(s)
3103 Sindrome de Roberts Trastorno 150 Caso(s)
284454 Retinopatia aguda zonal oculta externa Trastorno 150 Caso(s)
28378 Tirosinemia tipo 2 Trastorno 150 Caso(s)
2637 Talla baja signific.ativa plri'mor.clial osteodisplasica Trastorno 150 Casol(s)
microcefalica tipo Il
2576 Sindrome de MULIBREY Trastorno 150 Caso(s)
236 Trisomia 9p Trastorno 150 Caso(s)
226 Deficiencia de dihidropteridina reductasa Subtipo de 150 Caso(s)
trastorno
2108 Sindrome de Hallermann-Streiff Trastorno 150 Caso(s)
2048 Sindrome de Foix-Chavany-Marie Trastorno 150 Caso(s)
188 Sindrome de extravasacion capilar sistémica Trastorno 150 Caso(s)
168816 Mesotelioma peritoneal quistico Trastorno 150 Caso(s)
1590 Delecion terminal 13q Trastorno 150 Caso(s)
140944 Sindrome CLOVE Trastorno 150 Caso(s)
139411 Triada de Carney Trastorno 150 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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1297 Sindrome branquio-6culo-facial Trastorno 150 Caso(s)
135 Sindrome CACH Trastorno 148 Caso(s)
398166 Displasia dérmica facial focal Trastorno 147 Caso(s)
457083 Fusion esplenogonadal aislada Trastorno 145 Caso(s)
166113 Sindrome de Bazex Trastorno 145 Caso(s)
113 Sindrome de Bazex-Dupré-Christol Trastorno 143 Caso(s)
90003 Pseudotumor inflamatorio del higado Trastorno 140 Caso(s)
83450 Odontodisplasia regional Trastorno 140 Caso(s)
79314 Aciduria L-2-hidroxiglutarica Trastorno 140 Caso(s)
35708 Deficiencia de L-aminoacido aromatico decarboxilasa Trastorno 140 Caso(s)
2290 Enfermedad de inclusion microvellosa Trastorno 137 Caso(s)
1830 Displasia inmuno-dsea de Schimke Trastorno 133 Caso(s)
834 Enfermedad de depdsito de acido sidlico libre Trastorno 130 Caso(s)
3400 Tunel ventriculo izquierdo-aorta Trastorno 130 Caso(s)
291 Sindrome de varicela congénita Trastorno 130 Caso(s)
178307 Acropigmentacion reticulada de Kitamura Trastorno 130 Caso(s)
800 Sindrome de Schwartz-Jampel Trastorno 129 Caso(s)
98920 Atrofia muscular espinal con distrés respiratorio tipo 1 Trastorno 128 Caso(s)
3138 Sindrome ulnar-mamario Trastorno 128 Caso(s)
137898 Sindrome d(le Ieucoencefa'lopatl'a c?n afectacion del tronco Trastorno 127 Casols)
del encéfalo y a la médula espinal-lactato elevado
650 Deficiencia de LCAT Trastorno 125 Caso(s)
2855 Sindrome de Perrault Trastorno 124 Caso(s)
93583 Purpura trombocitopénica trombdtica congénita Subtipo de 123 Caso(s)
trastorno
1305 Sindrome de Feingold Trastorno 123 Caso(s)
597746 Sindrome de bIefarofi-mosis-disc:l:\pacidad intc?lectual tipo Trastorno 122 Casols)
SBBYS con solapamiento con sindrome genitopatelar
3047 Sindrome de blefarofimosis-discapacidad intelectual, tipo Trastorno 122 Casols)
SBBYS
90117 Neuropatia sensitivo-motora hereditaria, tipo Okinawa Trastorno 120 Caso(s)
440727 Hamartoma combinado de. rfatina y epitelio pigmentario Trastorno 120 Casol(s)
retiniano
391641 Sindrome de Feingold tipo 1 Subtipo de 120 Caso(s)
trastorno
163 Sindrome de hiperferritinemia hereditaria-catarata Trastorno 120 Caso(s)
100026 Enfermedad de cadenas pesadas gamma Subtipo de 120 Caso(s)
trastorno
1571 Sindrome de Knobloch Trastorno 119 Caso(s)
261272 Sindrome de microduplicacion 17q12 Trastorno 118 Caso(s)
84064 Diarrea sindrémica Trastorno 116 Caso(s)
98967 Distrofia corneal cristalina de Schnyder Trastorno 115 Caso(s)
48918 Miositis focal Trastorno 115 Caso(s)
1001 Sindrome de microdelecion 2q37 Trastorno 115 Caso(s)
293181 Epilepsia focal migratoria maligna del lactante Trastorno 114 Caso(s)
261494 Sindrome de Kleefstra Trastorno 114 Caso(s)
420584 Sindrome de polidactilia postaxial-anomalias de la Trastorno 112 Casols)

hipofisaria anterior-dismorfia facial

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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415 Sindrome de hiperorni'tine'mia-'hiperamonemia- Trastorno 111 Casol(s)
homocitrulinuria
Hipomagnesemia primaria con hipercalciuriay Subtipo de
31043 e .. 110 Caso(s)
nefrocalcinosis sin afectacion ocular grave trastorno
97229 Deficiencia del transportador de riboflavina Trastorno 109 Caso(s)
46627 Sindrome de Char Trastorno 109 Caso(s)
79113 Sindrome de disostosis mandibulofacial-microcefalia Trastorno 107 Caso(s)
86909 Epilepsia mioclonica del lactante Trastorno 106 Caso(s)
537072 Angioedema hereditario con Clinh normal asociado al gen Subtipo de 105 Casol(s)
PLG trastorno
261265 Sindrome de microdelecion 17q12 Trastorno 103 Caso(s)
79477 Sindrome de Griscelli tipo 2 Subtipo de 102 Caso(s)
trastorno
3342 Sindrome de tortuosidad arterial Trastorno 102 Caso(s)
488239 Neurorretinopatia macular aguda Trastorno 101 Caso(s)
99880 Hiperparatiroidismo-sindrome de tumor de mandibula Trastorno 100 Caso(s)
99063 Complejo de Shone Trastorno 100 Caso(s)
99015 Paraparesia espastica tipo 2 Trastorno 100 Caso(s)
981 Ausencia de la carétida interna Trastorno 100 Caso(s)
96095 Sindrome de microduplicacion 3q26 Trastorno 100 Caso(s)
955 Sindrome de Hajdu-Cheney Trastorno 100 Caso(s)
94087 Paniculitis histiocitica citofagica Trastorno 100 Caso(s)
91136 Sindrome de Fanconi secundario .a gammapatia Trastorno 100 Caso(s)
monoclonal de cadenas ligeras
89937 Raquitismo hipofosfatémico autosémico dominante Trastorno 100 Caso(s)
898 Enfermedad de Wagner Trastorno 100 Caso(s)
897 Sindrome de Waardenburg-Shah Trastorno 100 Caso(s)
869 Sindrome triple A Trastorno 100 Caso(s)
86813 Degeneracion helicoidal peripapilar coriorretiniana Trastorno 100 Caso(s)
833 Encefalopatia por deficiencia de sulfito oxidasa Trastorno 100 Caso(s)
79493 Sindrome de Brooke-Spiegler Trastorno 100 Caso(s)
79409 Epidermdlisis ampollosa distréfica invertida recesiva Trastorno 100 Caso(s)
79403 Epidermolisis ampollosa juntural con atresia pildrica Trastorno 100 Caso(s)
75326 Tortuosidad arterial retiniana familiar aislada Trastorno 100 Caso(s)
746 Deficiencia de proteina trifuncional mitocondrial Trastorno 100 Caso(s)
724 Neumonia eosinofilica idiopatica aguda Trastorno 100 Caso(s)
71517 Distonia-parkinsonismo de inicio rapido Trastorno 100 Caso(s)
71279 Sindrome CANOMAD Trastorno 100 Caso(s)
709 Sindrome de Peters plus Trastorno 100 Caso(s)
672 Sindrome de Pallister-Hall Trastorno 100 Caso(s)
65748 Epitelioma escamoso autocurativo multiple Trastorno 100 Caso(s)
617916 Hiperplasia difusa idiopatica de células neuroendocrinas Trastorno 100 Casol(s)
pulmonares
604680 Forma sintomatica de miopat!'a centronuclear ligada al Trastorno 100 Casol(s)
cromosoma X en mujeres portadoras
59315 Romboencefalosinapsis Trastorno 100 Caso(s)
59306 Sindrome de neurocantocitosis de McLeod Trastorno 100 Caso(s)
538934 Enfermedad linfoproliferativa ligada al cromosoma X por Trastorno 100 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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deficiencia de XIAP
538931 Enfermedad Iinfoprolif.er:ativ? ligada al cromosoma X por Trastorno 100 Casol(s)
deficiencia de SAP
504476 Sindrome de ataxia cere'belosa ?on neuropatia y arreflexia Trastorno 100 Casol(s)
vestibular bilateral
502 Sindrome trico-rino-falangico tipo 2 Trastorno 100 Caso(s)
477 Sindrome KID Trastorno 100 Caso(s)
45 Deficiencia de adenosina monofosfato deaminasa Trastorno 100 Caso(s)
371 Enferm.ecliad f:le almacenamientc.) de glucégeno por Trastorno 100 Casol(s)
deficiencia de fosfofructoquinasa muscular
352723 Sindrome de Chédiak-Higashi atenuado Trastorno 100 Caso(s)
351 Galactosialidosis Trastorno 100 Caso(s)
3344 Sindrome de Weismann-Netter Trastorno 100 Caso(s)
332 Deficiencia congénita de factor intrinseco Trastorno 100 Caso(s)
3319 Trombocitopenia amegacariocitica congénita Trastorno 100 Caso(s)
33110 Agammaglobulinemia autosémica Subtipo de 100 Caso(s)
trastorno
, . L. . Subtipo de
3107 Sindrome de Robinow autosémico dominante 100 Caso(s)
trastorno
30924 Hipomagnesemia primaria con hipocalcemia secundaria Trastorno 100 Caso(s)
306741 Sindrome hemidistonia-hemiatrofia Trastorno 100 Caso(s)
2882 Sitosterolemia Trastorno 100 Caso(s)
Sindrome de depleciéon del ADN mitocondrial, forma
279934 hepatocer:bral por deficiencia de DGUOK Trastorno 100 Casofs)
2785 Osteopetrosis con acidosis tubular renal Trastorno 100 Caso(s)
2780 Sindrome de osteopatia estriada-esclerosis craneal Trastorno 100 Caso(s)
274 Sindrome de Bernard-Soulier Trastorno 100 Caso(s)
2704 Sindrome urofacial Trastorno 100 Caso(s)
2697 Sindrome de artrogriposis-disfuncién renal-colestasis Trastorno 100 Caso(s)
2632 Displasia mesomélica de Langer Trastorno 100 Caso(s)
261476 Sindrome de delecion Xp21 Trastorno 100 Caso(s)
254478 Liquen plano penfigoide Trastorno 100 Caso(s)
251295 Atrofia coriorretiniana pigmentada paravenosa Trastorno 100 Caso(s)
2478 Leucoencefalopatia mega.lencefélica con quistes Trastorno 100 Casol(s)
subcorticales
245 Sindrome de Nager Trastorno 100 Caso(s)
2414 Linfangiectasias quisticas pulmonares Trastorno 100 Caso(s)
239 Sindrome de Dyggve-Melchior-Clausen Trastorno 100 Caso(s)
238769 Sindrome de microdelecion 1q44 Trastorno 100 Caso(s)
2363 Sindrome lacrimo-auriculo-dento-digital Trastorno 100 Caso(s)
2342 Sindrome de Haim-Munk Trastorno 100 Caso(s)
2222 Hipertricosis lanuginosa congénita Trastorno 100 Caso(s)
221008 Sindrome de Rothmund-Thomson tipo 1 Subtipo de 100 Caso(s)
trastorno
209905 Sindrome cerebro-pulmén-tiroides Trastorno 100 Caso(s)
2053 Sindrome de Freeman-Sheldon Trastorno 100 Caso(s)
199282 Sindrome del arlequin Trastorno 100 Caso(s)
199241 Hemangiomatosis capilar pulmonar Trastorno 100 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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1929 Encefalitis de Rasmussen Trastorno 100 Caso(s)
1826 Displasia frontometafisaria Trastorno 100 Caso(s)
168569 Sindrome H Trastorno 100 Caso(s)
166305 Crisis benignas infantiles asociadas con gastroenteritis leve Trastorno 100 Caso(s)
1507 Sindrome de Robinow autosémico recesivo Subtipo de 100 Caso(s)
trastorno
1446 Sindrome del cromosoma 22 en anillo Trastorno 100 Caso(s)
140957 Macrotrombocitopenia autosémica dominante Trastorno 100 Caso(s)
14 Abetalipoproteinemia Trastorno 100 Caso(s)
137675 Miocardiopatia histiocitoide Trastorno 100 Caso(s)
1310 Enfermedad de Caffey Trastorno 100 Caso(s)
1221 Queilitis glandular Trastorno 100 Caso(s)
927 Hiperamonemia por defi'ciencia de N-acetilglutamato Trastorno 99 Caso(s)
sintasa
329211 Vitreorretinopatia inflamat'oria neovascular autosomica Trastorno 99 Caso(s)
dominante
Retraso del desarrollo, discapacidad intelectual y trastorno
589547 del espectro autista azociados al gen GRILZB Trastorno 98 Caso(s)
2670 Sindrome de Pierson Trastorno 98 Caso(s)
75381 Distrofia macular cistoide Trastorno 97 Caso(s)
363447 Atrofia muscular espin.aliproxim:‘;ll aut?sémica dominante Trastorno 97 Casols)
de inicio en la infancia
333 Enfermedad de Farber Trastorno 96 Caso(s)
Sindrome de obesidad infantil de rapida progresion-
293987 disfuncion hipotalamica-hipoventilacion-desregulacion Trastorno 96 Caso(s)
autonomica
599513 Deficiencia del factor Xlll adquirida Trastorno 95 Caso(s)
52368 Sindrome de Mohr-Tranebjaerg Trastorno 91 Caso(s)
2671 Sindrome de Neu-Laxova Trastorno 91 Caso(s)
742 Deficiencia de prolidasa Trastorno 90 Caso(s)
53719 Sindrome de Wyburn-Mason Trastorno 90 Caso(s)
498228 Tumor filoides de la préstata Trastorno 90 Caso(s)
2473 Sindrome de McKusick Kaufman Trastorno 90 Caso(s)
1885 Ectopia del cristalino aislada Trastorno 90 Caso(s)
157846 Neuroferritinopatia Trastorno 90 Caso(s)
1642 Delecion terminal 9p Trastorno 89 Caso(s)
96147 Sindrome de Kleefstra por microdelecion 9q34 Subtipo de 86 Caso(s)
trastorno
1738 Trisomia 4p Trastorno 85 Caso(s)
34587 Enfermedad de Danon Trastorno 84 Caso(s)
3403 Anomalia de Uhl Trastorno 84 Caso(s)
319182 Sindrome de Wiedemann-Steiner Trastorno 84 Caso(s)
254519 Sindrome de Kagami-Ogata Trastorno 84 Caso(s)
599495 Deficiencia del factor VIl adquirida Trastorno 83 Caso(s)
98961 Distrofia corneal de Reis-Biicklers Trastorno 81 Caso(s)
79133 Displasia dérmica focal facial tipo | Subtipo de 81 Caso(s)
trastorno
2635 Displasia metatrdpica Trastorno 81 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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98769 Ataxia espinocerebelosa tipo 15/16 Trastorno 80 Caso(s)
950 Acrodisostosis Trastorno 80 Caso(s)
79315 Aciduria D-2-hidroxiglutarica Trastorno 80 Caso(s)
51188 Encefalopatia etilmaldnica Trastorno 80 Caso(s)
49827 Sindrome de anemia megaloblastica sensible a la tiamina Trastorno 80 Caso(s)
49 Agenesia del pene Trastorno 80 Caso(s)
382 Deficiencia de guanidinoacetato metiltransferasa Trastorno 80 Caso(s)
3152 Esclerosteosis Trastorno 80 Caso(s)
314404 Sindrome de ataxia (l:er.ebeIosa-.sordera-narcolepsia Trastorno 80 Caso(s)
autosémico dominante
238569 ?l’ndrome cfe 'desre'gulacién'il.‘m'\unolégica-enfermedad Trastorno 80 Caso(s)
inflamatoria intestinal-artritis-infecciones recurrentes
231401 Alfa-talasemia-sindrome mielodisplasico Trastorno 80 Caso(s)
1935 Encefalopatia mioclénica temprana Trastorno 80 Caso(s)
1440 Sindrome del cromosoma 14 en anillo Trastorno 80 Caso(s)
599501 Deficiencia del factor X adquirida Trastorno 77 Caso(s)
352577 Sindrome de Bainbridge-Ropers Trastorno 77 Caso(s)
2396 Lipomatosis encefalocraneocutanea Trastorno 77 Caso(s)
457193 Sl’ndr?me de discapacidajd intelectu?l-a'momall'a'\s Trastorno 76 Casols)
craneofaciales-defectos cardiacos autosémico dominante
Espectro de trastornos del movimiento-crisis-retraso del
592564 P desarrollo asociado al gen GNAO1 Trastorno 75 Caso(s)
320406 Sindrome de paraparesia esp’a'stica-atrofia Optica- Trastorno 75 Casols)
neuropatia
238722 Movimientos en espejo congénitos familiares Trastorno 75 Caso(s)
209981 Sindrome IRIDA Trastorno 75 Caso(s)
1393 Sindrome cerebrocostomandibular Trastorno 75 Caso(s)
79230 Hemocromatosis asociada a los genes HIV o HAMP Trastorno 74 Caso(s)
561 Sindrome de Marshall-Smith Trastorno 74 Caso(s)
659 Queratodermia pall’n?planta.r n?l.fti.lante con placas Trastorno 73 Casols)
queratodsicas periorificiales
622 Homaocistinuria sin aciduria metilmaldnica Trastorno 73 Caso(s)
760 Deficiencia de purina nucledsido fosforilasa Trastorno 72 Caso(s)
2196 Hipomagne.sem.ia primaria C(?I:l hipercalciuria y Subtipo de 72 Casols)
nefrocalcinosis con afectacién ocular grave trastorno
90280 Lupus pernidtico Trastorno 70 Caso(s)
79293 Deficiencia familiar de LCAT Subtipo de 70 Caso(s)
trastorno
79257 Gangliosidosis GM1 tipo 3 Subtipo de 70 Caso(s)
trastorno
65759 Sindrome de Carpenter Trastorno 70 Caso(s)
530983 Sindrome de Lamb-Shaffer Trastorno 70 Caso(s)
404546 DITRA Trastorno 70 Caso(s)
Sindrome de retraso del desarrollo-dismorfia facial, por
369891 defecto en el gen MED13L P Trastorno 70 Caso(s)
357043 Esclerosis lateral amiotrofica tipo 4 Trastorno 70 Caso(s)
3310 Tetrasomia 9p Trastorno 70 Caso(s)
32 Deficiencia de glutation sintetasa Trastorno 70 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.

P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
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2701 Trastorno de sindrom’e similar a Noonan con cabello Trastorno 70 Casol(s)
anageno suelto
2484 Sindrome de Melnick-Needles Trastorno 70 Caso(s)
2123 Hemangiomatosis neonatal difusa Trastorno 70 Caso(s)
2028 Fibromatosis hialina juvenil Subtipo de 70 Caso(s)
trastorno
2006 Fisura mediana del labio inferior Trastorno 70 Caso(s)
1442 Sindrome del cromosoma 18 en anillo Trastorno 70 Caso(s)
Hiperplasia suprarrenal congénita por deficiencia de 3-
90791 PP beta-:idroxiesteroige des:idrogenasa Trastorno 68 Caso(s)
329284 Neurodegeneracidn asociada a la proteina beta-propeller Trastorno 68 Caso(s)
Susceptibilidad mendeliana autosémica dominante a
319581 enfermedades micobacterianas por deficiencia parcial del Trastorno 68 Caso(s)
IFNgammaR1
306669 Sindrome hemiparkinsonianismo-hemiatrofia Trastorno 68 Caso(s)
352328 Sindrome MEGDEL Trastorno 67 Caso(s)
2554 Sindrome de oreja-rétula-talla baja Trastorno 67 Caso(s)
2062 Fusion vertebral anterior progresiva no infecciosa Trastorno 67 Caso(s)
1993 Sindrome de Pai Trastorno 67 Caso(s)
160148 Poliposis con capuchdn Trastorno 67 Caso(s)
3405 Sindrome de uIceracit?n del_cordén umbilical-atresia Trastorno 66 Casols)
intestinal
2268 Sindrome ICF Trastorno 66 Caso(s)
90354 Sindrome de cérnea fragil Trastorno 65 Caso(s)
51636 Sindrome WHIM Trastorno 65 Caso(s)
2333 Sindrome de Kenny-Caffey Trastorno 65 Caso(s)
96184 Sindrome de Temple por disomia uniparental materna del Subtipo de 64 Casols)
cromosoma 14 trastorno
55595 Distrofia muscular de cinturas D2 asociada al gen TNP03 Trastorno 64 Caso(s)
3242 Sindrome de Renpenning Trastorno 64 Caso(s)
2990 Sindrome de pterigium multiple autosémico recesivo Trastorno 64 Caso(s)
83473 Sindrome de megalenc?faliar-polimic.rogiria-polidactilia Trastorno 62 Casols)
postaxial-hidrocefalia
75392 Sindrome de Ehlers-Danlos periodontal Trastorno 62 Caso(s)
69736 Despigmentacion aguda bilateral del iris Trastorno 62 Caso(s)
1988 Sindrome femoral-facial Trastorno 62 Caso(s)
641368 Sindrome de hiper-IgE a:io;;r:?::c; recesivo por deficiencia Trastorno 61 Casol(s)
3051 Sindrome de Nicolaides-Baraitser Trastorno 61 Caso(s)
99803 Sindrome de Haddad Trastorno 60 Caso(s)
98870 Anemia diseritropoyética congénita tipo lll Trastorno 60 Caso(s)
969 Displasia acromicrica Trastorno 60 Caso(s)
96092 Sindrome de duplicacién/delecién invertida 8p Trastorno 60 Caso(s)
90349 Cutis laxa autosémica recesiva tipo 1 Trastorno 60 Caso(s)
83467 Sindrome de Morvan Trastorno 60 Caso(s)
79310 Acidemia metilmaldnica sensible a la vitamina B12 tipo Subtipo de 60 Caso(s)
cblA trastorno
773 Enfermedad de Refsum Trastorno 60 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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721 Sindrome de plaquetas grises Trastorno 60 Caso(s)
708 Anomalia de Peters Trastorno 60 Caso(s)
677 Pancreatoblastoma Trastorno 60 Caso(s)
641829 Sindrome compartimental neonatal Trastorno 60 Caso(s)
Sindrome de retraso del desarrollo-retraso del habla-
599082 discapacidad intelectual-anomalias visuales-dismorfia Trastorno 60 Caso(s)
facial asociado al gen CHD3
52530 Enfermedad de pseudo-Von Willebrand Trastorno 60 Caso(s)
468635 Enteritis ulcerativa estenosante multifocal criptogénica Trastorno 60 Caso(s)
451607 Pseudolinfoma cutaneo Trastorno 60 Caso(s)
363454 Atrofia mus:cu!ar espir?al proximﬁllalsociada.al gen. BICD2 Subtipo de 60 Caso(s)
autosomica dominante de inicio en la infancia trastorno
352490 Trastorno del espectro autista por deficiencia en AUTS2 Trastorno 60 Caso(s)
3411 Sindrome de utero doble-hemivagina-agenesia renal Trastorno 60 Caso(s)
300493 Sindrome de Sagliker Trastorno 60 Caso(s)
2995 Sindrome cerebrofrontofacial de Baraitser-Winter Trastorno 60 Caso(s)
2771 Sindrome de Bruck Trastorno 60 Caso(s)
2462 Sindrome de Shprintzen-Goldberg Trastorno 60 Caso(s)
2221 Hipertricosis lanuginosa adquirida Trastorno 60 Caso(s)
2067 Sindrome GAPO Trastorno 60 Caso(s)
1667 Sindrome de Wolcott-Rallison Trastorno 60 Caso(s)
159 Deficiencia de carnitina-acilcarnitina translocasa Trastorno 60 Caso(s)
158029 Histiocitosis azul marino Trastorno 60 Caso(s)
156 Deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa 1A Trastorno 60 Caso(s)
1515 Displasia craneo-ectodérmica Trastorno 60 Caso(s)
139 Sindrome CHILD Trastorno 60 Caso(s)
1270 Sindrome de Bowen-Conradi Trastorno 60 Caso(s)
583097 Lipomatosis infiltrante facial congénita Trastorno 59 Caso(s)
3338 Sindrome de Toriello-Carey Trastorno 59 Caso(s)
57196 Osteitis condensante medial de la clavicula Trastorno 58 Caso(s)
88644 Ataxia autosdmica recesiva tipo Beauce Trastorno 57 Caso(s)
79327 ALG1-CDG Trastorno 57 Caso(s)
544254 Encefalopatia eplleptlcas\\(/l\::lg’lt\(:,isarrollo asociada al gen Trastorno 57 Casol(s)
331176 Neutropenia congénita grave por deficiencia de G6PC3 Trastorno 57 Caso(s)
90024 Sordera con aplasia del laberinto, microtia y microdoncia Trastorno 56 Caso(s)
65283 Sindrome de Timothy Trastorno 56 Caso(s)
46 Deficiencia de adenilsuccinato liasa Trastorno 56 Caso(s)
3206 Sindrome de Stiive-Wiedemann Trastorno 56 Caso(s)
1777 Sindrome de Temtamy Trastorno 56 Caso(s)
71 Enfermedad de retencion de quilomicrones Trastorno 55 Caso(s)
Sindrome de retraso motor y de la adquisicién del habla-
592570 dismorfia facial-anomalias digitales-defecto cardiaco Trastorno 55 Caso(s)
asociado al gen TRAF7
276435 Sindrome de motoneurona inferior de inicio tardio en el Trastorno 55 Casols)
adulto

2556 Sindrome de microftalmia con defectos cutaneos lineales Trastorno 55 Caso(s)
1997 Sindrome bléfaro-queilo-oddntico Trastorno 55 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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83628 Sindrome LUMBAR Trastorno 54 Caso(s)
79320 ALG6-CDG Trastorno 54 Caso(s)
57782 Sindrome de Mazabraud Trastorno 54 Caso(s)
464306 Sindrome de discapacidad intelectual asociado al gen Trastorno 54 Casols)
DYRK1A
314603 Ataxia espastica autosémicalrecesiva con Trastorno 54 Caso(s)
leucoencefalopatia
2833 Sindrome de la piel apergaminada Trastorno 54 Caso(s)
98806 Distonia primaria tipo DYT6 Trastorno 53 Caso(s)
79099 Dermatitis granulomatosa intersticial con artritis Trastorno 53 Caso(s)
69126 Sindrome PAPA Trastorno 53 Caso(s)
398088 Criohidrocitosis hereditaria con estomatina normal Trastorno 53 Caso(s)
2636 Talla baja signi'ficativa’ ;'Jrim'ordial osteodisplasica Trastorno 53 Casols)
microcefalica tipos I y Il
254516 Sindrome de Temple Trastorno 53 Caso(s)
251515 Artrogriposis distal tipo 10 Trastorno 53 Caso(s)
251282 Ataxia espastica autosomica dominante tipo 1 Trastorno 53 Caso(s)
178509 Sindrome de Perry Trastorno 53 Caso(s)
79411 Epidermdlisis ampollosa distréfica autocurativa Trastorno 52 Caso(s)
449566 Fibrosis angiocéntrica eosinofilica Trastorno 52 Caso(s)
3473 Sindrome de Zimmermann-Laband Trastorno 52 Caso(s)
251671 Glioma angiocéntrico Trastorno 52 Caso(s)
98767 Ataxia espinocerebelosa tipo 11 Trastorno 51 Caso(s)
Espectro de microcefalia-talla baja-anomalias de las
572761 P extremidades asociado al gjen DONSON Trastorno 51 Caso(s)
521414 Enfermedad de Chz?rcot-M:j\rie-Tooth autosomica Trastorno 51 Casols)
dominante tipo 2DD
1766 Sindrome de desequilibrio Trastorno 51 Caso(s)
99776 Trisomia 9 en mosaico Trastorno 50 Caso(s)
99731 Deficiencia aislada de sulfito oxidasa Subtipo de 50 Caso(s)
trastorno
98811 Discinesia paroxistica inducida por el ejercicio Trastorno 50 Caso(s)
978 Sindrome ADULT Trastorno 50 Caso(s)
96177 Sindrome del cromosoma 15 en anillo Trastorno 50 Caso(s)
. I - Subtipo de
93600 Hiperoxaluria primaria tipo 3 trast':)rno 50 Caso(s)
91496 Degeneracion vitreorretiniana tipo copo de nieve Trastorno 50 Caso(s)
90348 Cutis laxa autosdmica dominante Trastorno 50 Caso(s)
90342 Xeroderma pigmentoso tipo variante Trastorno 50 Caso(s)
9 Tetrasomia X Trastorno 50 Caso(s)
871 Trastorno progresivo familiar de la conduccion cardiaca Trastorno 50 Caso(s)
86816 Analbuminemia congénita Trastorno 50 Caso(s)
868 Deficiencia de triosa fosfato-isomerasa Trastorno 50 Caso(s)
85212 Enfermedad de Gaucher, forma fetal Subtipo de 50 Caso(s)
trastorno

85136 Leucoencefalopatia quistica sin megalencefalia Trastorno 50 Caso(s)
851 Trombocitopenia de Paris-Trousseau Trastorno 50 Caso(s)
808 Sindrome de Seckel Trastorno 50 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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79500 Sindrome DOORS Trastorno 50 Caso(s)
79395 Queratodermia hereditaria mutilante con ictiosis Trastorno 50 Caso(s)
79256 Gangliosidosis GM1 tipo 2 Subtipo de 50 Caso(s)
trastorno
79147 Colagenosis perforante reactiva familiar Trastorno 50 Caso(s)
79143 Anoniquia congénita aislada Trastorno 50 Caso(s)
75382 Enfermedad de Oguchi Trastorno 50 Caso(s)
712 Anemia hemolitica pc{r deficiencia de glucosa fosfato Trastorno 50 Casols)
isomerasa
631103 Ataxia espinocerebelosa tipo 48 Trastorno 50 Caso(s)
574 Sindrome de delecion 21q Trastorno 50 Caso(s)
542310 Leucoencefalopatia con calcificaciones y quistes Trastorno 50 Caso(s)
53540 Sindrome de Goldmann-Favre Trastorno 50 Caso(s)
494 Queratodermia hereditaria mutilante Trastorno 50 Caso(s)
454710 Penfigoide anti-p200 Trastorno 50 Caso(s)
443197 Protoporfiria eritropoyética ligada al cromosoma X Trastorno 50 Caso(s)
404507 Fibroma condromixoide Trastorno 50 Caso(s)
40 Displasia acromesomélica tipo Maroteaux Trastorno 50 Caso(s)
371428 Espectro osteolisis multicéntrica-nodulosis-artropatia Trastorno 50 Caso(s)
352636 Sindrome faldngico microgeddico Trastorno 50 Caso(s)
33111 Granuloma chalazodérmico Trastorno 50 Caso(s)
3253 Sindrome de labio Ieporino’/pa'ladar hendido-displasia Trastorno 50 Casols)
ectodérmica
3130 Sindrome de Satoyoshi Trastorno 50 Caso(s)
3111 Sindrome de Rotor Trastorno 50 Caso(s)
300512 Onicomatricoma Trastorno 50 Caso(s)
29822 Hipotermia periddica espontanea Trastorno 50 Caso(s)
284448 CLIPPERS Trastorno 50 Caso(s)
2805 Agenesia pancreatica parcial Trastorno 50 Caso(s)
2801 Enfermedad de Paget juvenil Trastorno 50 Caso(s)
2461 Sindrome de Marden-Walker Trastorno 50 Caso(s)
2407 Sindrome laringo-6nico-cutaneo Trastorno 50 Caso(s)
221046 Poiquilodermia con neutropenia Trastorno 50 Caso(s)
217385 Sindrome de microduplicacion 17p13.3 Trastorno 50 Caso(s)
2143 Sindrome de Donnai-Barrow Trastorno 50 Caso(s)
2136 Sindrome de Hennekam Trastorno 50 Caso(s)
208513 Ataxia espinocerebelosa tipo 29 Trastorno 50 Caso(s)
2078 Gerodermia osteodisplastica Trastorno 50 Caso(s)
206583 Enfermedad con cuerpos de poliglucosano del adulto Subtipo de 50 Caso(s)
trastorno

1902 Erliquiosis Trastorno 50 Caso(s)
171929 Trisomia 10p Trastorno 50 Caso(s)
1573 Degeneracion macular juvenil con hipotricosis Trastorno 50 Caso(s)
1517 Sindrome de Cantu Trastorno 50 Caso(s)
1493 Sindrome de Vici Trastorno 50 Caso(s)
1444 Sindrome del cromosoma 20 en anillo Trastorno 50 Caso(s)
1425 Sindrome de Desbuquois Trastorno 50 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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137888 Sindrome auriculo-condilar Trastorno 50 Caso(s)
127 Sindrome de Borjeson-Forssman-Lehmann Trastorno 50 Caso(s)
1253 Sindrome de Ascher Trastorno 50 Caso(s)
1125 Apraxia ocular tipo Cogan Trastorno 50 Caso(s)
1118 Sindrome de aplasia de peroné-ectrodactilia Trastorno 50 Caso(s)
103908 Diarrea sddica congénita Trastorno 50 Caso(s)
101150 Distonia dopa-sensible autosémica recesiva Trastorno 50 Caso(s)
100012 Lisencefalia con hipoplasia cerebelosa tipo B Trastorno 50 Caso(s)
70592 Inmunodeficiencia por defic.iencia de q.uinasa-4 asociado al Trastorno 49 Casols)
receptor de interleuquina-1
54251 Sindrome de absceso estéril Trastorno 49 Caso(s)
Susceptibilidad mendeliana a enfermedades
319558 micobathrianas por deficiencia completa del IL12B Trastorno 49 Caso(s)
255229 Neurohepatopatia tipo Navajo Trastorno 49 Caso(s)
1873 Sindrome de Jalili Trastorno 49 Caso(s)
544469 Sindrome neuroldgico asociado al gen PRUNE1 Trastorno 48 Caso(s)
404553 Deficiencia de adenosina desaminasa 2 Trastorno 48 Caso(s)
391372 Sindrome FOXP1 Trastorno 48 Caso(s)
3447 Sindrome de Weaver Trastorno 48 Caso(s)
2897 Pitiriasis rubra pilaris Trastorno 48 Caso(s)
989 Sindrome de hipoglosia-hipodactilia Trastorno 47 Caso(s)
85162 Neuropatia sensitiva autondmica de inicio facial Trastorno 47 Caso(s)
565909 Distrofia muscular de cinturas D4 asociada a la calpaina-3 Trastorno 47 Caso(s)
357008 Sindrome urémico hemolitico con deficiencia de DGKE Trastorno 47 Caso(s)
216828 Osteogénesis imperfecta tipo 5 Subtipo de 47 Caso(s)
trastorno
1509 Sindrome coxo-podo-patelar Trastorno 47 Caso(s)
1414 Sindrome de colestasis-linfedema Trastorno 47 Caso(s)
97297 Sindrome de Bohring-Opitz Trastorno 46 Caso(s)
798 Sindrome de Schinzel-Giedion Trastorno 46 Caso(s)
319646 PGM1-CDG Trastorno 46 Caso(s)
250994 Sindrome de microduplicacion 1g21.1 Trastorno 46 Caso(s)
99749 Sindrome de Kostmann Trastorno 45 Caso(s)
86788 Neutropenia congénita grave ligada al cromosoma X Trastorno 45 Caso(s)
53721 Sindrome arteriovenoso metameérico espinal Trastorno 45 Caso(s)
284984 Sindrome de aneurisma-osteoartritis Trastorno 45 Caso(s)
279947 Sindrome de enfermedad postorgasmica Trastorno 45 Caso(s)
254875 Sindrome de deplecién_deI’A_DN mitocondrial, forma Trastorno 45 Casols)
miopatica
209932 Distrofia de conos con respuesta supranormal de bastones Trastorno 45 Caso(s)
1955 Ataxia espinocerebelosa tipo 34 Trastorno 45 Caso(s)
166286 Nevo poroqueratdsico de! ostio y conducto dérmico Trastorno 45 Casols)
ecrinos
99938 Enfermedad de Charcot-Ma'rie-Tooth autosomica Trastorno 44 Casols)
dominante tipo 2D
538756 Fibromas discoides multiples familiares Trastorno 44 Caso(s)
221126 Vasculopatia de Fowler Trastorno 44 Caso(s)
168606 Dermatitis tipo seborreica con elementos psoriasiformes Trastorno 44 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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70594 Distonia dopa-sensible por deficiencia de sepiapterina Trastorno 43 Casols)
reductasa
2470 Sindrome de Matthew-Wood Trastorno 43 Caso(s)
2301 Sindrome de intestino corto congénito Trastorno 43 Caso(s)
77301 Monosomia 9q22.3 Trastorno 42 Caso(s)
352629 Sindrome de microdelecion 16¢24.1 Trastorno 42 Caso(s)
1621 Sindrome de microdelecion 3g13 Trastorno 42 Caso(s)
398156 Sindrome 6culo-auriculo-fronto-nasal Trastorno 41 Caso(s)
2907 Poiquilodermia acroqueratdsica hereditaria Trastorno 41 Caso(s)
254351 Sindrome de microdelecion terminal 7q11.23 Trastorno 41 Caso(s)
1052 Sindrome de aneuploidia en mosaico variegada Trastorno 41 Caso(s)
99844 Deficiencia de adhesidon leucocitaria tipo Ill Subtipo de 40 Caso(s)
trastorno
96148 Delecién terminal 10q Trastorno 40 Caso(s)
96102 Duplicacion terminal 10q Trastorno 40 Caso(s)
95159 Porfiria hepatoeritropoyética Trastorno 40 Caso(s)
90652 Sindrome oto-palato-digital tipo 2 Trastorno 40 Caso(s)
859 Deficiencia de transcobalamina Trastorno 40 Caso(s)
79134 Sindrome DEND Trastorno 40 Caso(s)
79 Deficiencia congénita de alfa2-antiplasmina Trastorno 40 Caso(s)
52022 Sindrome de Potocki-Shaffer Trastorno 40 Caso(s)
500163 Sindrome de Witteveen-Kolk Trastorno 40 Caso(s)
438117 Sindrome de Steel Trastorno 40 Caso(s)
411777 Queratoacantoma eruptivo generalizado Trastorno 40 Caso(s)
324977 Sindrome autoinflamatorio asociado al proteosoma Trastorno 40 Caso(s)
314422 Carcinoma ameloblastico Trastorno 40 Caso(s)
2971 Deficiencia de acil CoA oxidasa peroxisomal Trastorno 40 Caso(s)
2962 Sindrome de De Barsy Trastorno 40 Caso(s)
281190 Eritrodermia ictiosiforme reticular congénita Trastorno 40 Caso(s)
280785 Mastocitosis cutanea difusa ampollosa Subtipo de 40 Caso(s)
trastorno
263534 Sindrome de descamacion cutanea acral Trastorno 40 Caso(s)
257 Epidermdlisis ampollosa simple con distrofia muscular Trastorno 40 Caso(s)
2457 Displasia acromandibular Trastorno 40 Caso(s)
24 Aciduria fumarica Trastorno 40 Caso(s)
228384 Sindrome de microdelecion 5q14.3 Subtipo de 40 Caso(s)
trastorno
2273 Sindrome de ictiosis folicular-alopecia-fotofobia Trastorno 40 Caso(s)
217008 Sindrome de Bockenheimer Trastorno 40 Caso(s)
210548 Sindrome de macrocefalia.\-discapacidad intelectual- Trastorno 40 Caso(s)
autismo
210122 Displasia capilar alveolar congénita Trastorno 40 Caso(s)
1923 Embriofetopatia por metimazol Trastorno 40 Caso(s)
183678 Sindrome de Hermansky-Pudlak por deficiencia de AP-3 Subtipo de 40 Caso(s)
trastorno
1832 Displasia 6sea osteoesclerodtica Trastorno 40 Caso(s)
1810 Displasia ectodérmica h.ipohidrética autosomica Subtipo de 40 Casol(s)
dominante trastorno

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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1745 Duplicacion terminal 6p Trastorno 40 Caso(s)
1742 Trisomia 5p Trastorno 40 Caso(s)
1699 Trisomia 12p Trastorno 40 Caso(s)
Neuropatia periférica desmielinizante-leucodistrofia
163746 desmielinizante central-sindrome de Waardenburg- Trastorno 40 Caso(s)
enfermedad de Hirschsprung
140966 Queratodermia palmoplantar tipo Nagashima Trastorno 40 Caso(s)
1369 Smdrorr!e de c’afarata' cong’enlt'a-mlocafdlopatla Trastorno 40 Casols)
hipertréfica-miopatia mitocondrial
1225 Sindrome de Baller-Gerold Trastorno 40 Caso(s)
1023 Hipertricosis congénita generalizada tipo Ambras Subtipo de 40 Caso(s)
trastorno
- fi L dif - —
496641 Sindrome _de atro |.a cerel?l'ra difusa progreswa. de’ |n_|C|o Trastorno 39 Caso(s)
precoz-microcefalia-debilidad muscular-atrofia optica
458758 Hemangioendotelioma compuesto Trastorno 39 Caso(s)
i Il ja-atrofia dptica- lii Pelger-
391677 Sindrome de talla baja atr::;toptlca anomalia de Pelger Trastorno 39 Caso(s)
317473 Pancitopenia por mutaciones en el gen IKZF1 Trastorno 39 Caso(s)
99852 Sindrome de Ravine Trastorno 38 Caso(s)
91 Deficiencia de aromatasa Trastorno 38 Caso(s)
69085 Sindrome de miembros-mamario Trastorno 38 Caso(s)
55654 Hipotricosis simple Trastorno 38 Caso(s)
Sindrome de discapacidad intelectual ligada al cromosoma
4 T
85350 X asociado al gen CLCNA rastorno 38 Caso(s)
457260 Sindrome de t'ilscapatmdad intelectual |IgE.IdET al cromosoma Trastorno 38 Casols)
X-hipotonia-trastorno del movimiento
36 Sindrome acrocalloso Trastorno 38 Caso(s)
314621 Duplicacion de la glandula hipofisaria Trastorno 38 Caso(s)
D — - ” —
209867 esprendimiento de retln'a regmatégeno autosémico Trastorno 38 Caso(s)
dominante
171629 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 35 Trastorno 38 Caso(s)
1647 Sindrome 6culo-cerebro-cutaneo Trastorno 38 Caso(s)
163696 Sindrome de mioclonias de accién-insuficiencia renal Trastorno 38 Caso(s)
96334 Sindrome de Kagami-Ogata por disomia uniparental Subtipo de 37 Casol(s)
paterna del cromosoma 14 trastorno
79406 Epidermdlisis ampollosa juntural de inicio tardio Trastorno 37 Caso(s)
596753 Sindrome VEXAS Trastorno 37 Caso(s)
494428 Fibroelastosis pleuroparenquimatosa idiopatica Trastorno 37 Caso(s)
493342 Urticaria vibratoria Trastorno 37 Caso(s)
391417 Enfermedad de HSD10 Trastorno 37 Caso(s)
3455 Sindrome de Wiedemann-Rautenstrauch Trastorno 37 Caso(s)
3208 Deficiencia aislada de succinato-CoQ reductasa Trastorno 37 Caso(s)
Atrofia muscular espinal proximal asociada al gen Subtipo de
209341 DYNC1H1 autosémica dominante de inicio en la infancia trastorno 37 Caso(s)
100044 Enfermedad de’Ch?rcot-M_arie-Tm.Jth intermedia Trastorno 37 Casols)
autosémica dominante tipo B
98955 Distrofia corneal epitelial de Lisch Trastorno 36 Caso(s)
98908 Enfermedad de depdsito de lipidos neutros con miopatia Trastorno 36 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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300573 Polimicrogiria por una mutacion en el gen TUBB2B Trastorno 36 Caso(s)
289478 Sindrome PASH Trastorno 36 Caso(s)
1855 Espondiloencondrodisplasia Trastorno 36 Caso(s)
168583 Cirrosis hereditaria de los nifios indios de América del Subtipo de 36 Casols)
Norte trastorno
166308 Epilepsia focal I?enigna d.el lactante con p:mtas y ondas en Trastorno 36 Casols)
linea media durante el suefio
1532 Sindrome de Gomez-L6pez-Hernandez Trastorno 36 Caso(s)
101000 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 20 Trastorno 36 Caso(s)
98773 Ataxia espinocerebelosa tipo 21 Trastorno 35 Caso(s)
970 Neuropatia sensitiva autondmica hereditaria tipo 2 Trastorno 35 Caso(s)
96125 Delecion terminal 6p Trastorno 35 Caso(s)
Sindrome de trastornos de conducta-discapacidad
589905 intelectual-obesidad-rasgos dismérficos asociado al gen Trastorno 35 Caso(s)
PHIP
566231 Resistencia a la hormona tiroidea por L!na. mutacion en el Trastorno 35 Casols)
receptor alfa de hormona tiroidea
Sindrome de discapacidad intelectual por una mutacion Subtipo de
464311 pun’:ual en el gen DYRK';.A trast?)rno 35 Caso(s)
446 Hemocromatosis neonatal Trastorno 35 Caso(s)
443073 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 25 Trastorno 35 Caso(s)
3416 Hiperostosis cortical generalizada Trastorno 35 Caso(s)
3275 Sinostosis espondilo-carpo-tarsal Trastorno 35 Caso(s)
293621 Distrofia corneal endotelial ligada al cromosoma X Trastorno 35 Caso(s)
2777 Osteomesopicnosis Trastorno 35 Caso(s)
2117 Sindrome de Hartsfield Trastorno 35 Caso(s)
2040 Fistula respiratorio-biliar congénita Trastorno 35 Caso(s)
198 Sindrome del cuerno occipital Trastorno 35 Caso(s)
1437 Sindrome del cromosoma 1 en anillo Trastorno 35 Caso(s)
101001 Paraparesia espastica autosémica recesiva tipo 21 Trastorno 35 Caso(s)
100045 Enfermedad de’Ch?rcot-M.arie-Toc_:th intermedia Trastorno 35 Casols)
autosémica dominante tipo C
100024 Enfermedad de cadenas pesadas mu Subtipo de 35 Caso(s)
trastorno
943 Aciduria maldnica Trastorno 34 Caso(s)
93269 Sindrome de polidactilia y costillas cortas tipo Majewski Trastorno 34 Caso(s)
Sindrome de Ehlers-Danlos espondilodisplasico asociado al Subtipo de
75496 gen B4ZALT7 P trast‘:)rno 34 Caso(s)
398097 Sindrome antifosfolipidico neonatal Trastorno 34 Caso(s)
363528 Sindrome de discapacidad intelectual-estrabismo Trastorno 34 Caso(s)
353284 Sindrome de Rubinstein-Taybi por haploinsuficiencia de Subtipo de 34 Casols)
EP300 trastorno
2953 Sindrome de Ehlers-Danlos musculocontractural Trastorno 34 Caso(s)
2874 Facomatosis pigmento-queratdtica Trastorno 34 Caso(s)
1620 Delecion terminal 3p Trastorno 34 Caso(s)
Sindrome de malformaciones cerebrales-anomalias
500150 musculoesqueléticas-dismorfia facial-discapacidad Trastorno 33 Caso(s)
intelectual

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
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488280 Sindrome de duplicacion 14q32 Trastorno 33 Caso(s)
447977 Miopatia escdpulo-hiimero-peroneal distal progresiva Trastorno 33 Caso(s)
411543 Hiperactividad grave Qe la fosforribosilpirofosfato- Subtipo de 33 Caso(s)
sintetasa trastorno
3322 Sindrome de Hoyeraal-Hreidarsson Trastorno 33 Caso(s)
3314 Enfermedad de Thiemann forma familiar Trastorno 33 Caso(s)
329457 Artrogriposis distal tipo 5D Trastorno 33 Caso(s)
3102 Sindrome de Richieri Costa-Pereira Trastorno 33 Caso(s)
300373 Acrogigantismo ligado al cromosoma X Trastorno 33 Caso(s)
2795 Sindrome de ovarios poliquisticos-disfuncion del esfinter Trastorno 33 Casols)
uretral
2783 Osteopetrosis dominante tipo 1 Trastorno 33 Caso(s)
2406 Sindrome de cautiverio Trastorno 33 Caso(s)
225123 Hemocromatosis asociada al gen TFR2 Trastorno 33 Caso(s)
2170 Deficiencia de metilcobalamina tipo cbl G Subtipo de 33 Caso(s)
trastorno
1681 Diprosopus Trastorno 33 Caso(s)
1388 Sindrome de Catel-Manzke Trastorno 33 Caso(s)
123 Sindrome de Bj6rnstadt Trastorno 33 Caso(s)
832 Deficiencia de succinil-CoA: 3 oxoacido CoA transferasa Trastorno 32 Caso(s)
67039 Displasia odontomaxilar segmentaria Trastorno 32 Caso(s)
Sindrome infantil de neurodegeneracién-espasticidad
641353 progresiva-discapacidad intelectual-lesiones de la Trastorno 32 Caso(s)

sustancia blanca
Diseccion y aneurisma de la aorta toracica sindromica

622925 . Trastorno 32 Caso(s)
grave ligada al cromosoma X
617910 Melanoma conjuntival maligno Trastorno 32 Caso(s)
572768 Sindrome de microcefalia-micromelia Subtipo de 32 Caso(s)
trastorno
458763 Hemangioendotelioma retiforme Trastorno 32 Caso(s)
412217 Sindrome de distonia-afonia Trastorno 32 Caso(s)
35664 Sindrome de De Barsy asociado al gen ALDH18A1 Subtipo de 32 Caso(s)
trastorno
324535 Deficiencia combinada de la fosforilacién oxidativa tipo 11 Trastorno 32 Caso(s)
3163 Sindrome SHORT Trastorno 32 Caso(s)
314373 Diarrea crénica infantil pc_>r hiperactividad de la guanilato- Trastorno 32 Casols)
ciclasa 2C
293843 Sindrome 3MC Trastorno 32 Caso(s)
217371 Ins?ficie‘ncia hepatica Enfantil a‘\g.uda por un defecto de Trastorno 32 Casols)
sintesis de las proteinas codificadas por el ADNmt
141096 Fosa nasal supernumeraria Trastorno 32 Caso(s)
Susceptibilidad mendeliana a enfermedades
99898 micobacterianas por deficiencia completa del Trastorno 31 Caso(s)
IFNgammaR1
96173 Sindrome del cromosoma 9 en anillo Trastorno 31 Caso(s)
431255 Atrofia muscular espinal escapuloperoneal Trastorno 31 Caso(s)
231573 Dermatosis erosiva y vesicular congénita Trastorno 31 Caso(s)
1747 Trisomia 7 en mosaico Trastorno 31 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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1711 Trisomia 17 en mosaico Trastorno 31 Caso(s)
139485 Ataxia autosdmica recesiva por deficiencia de ubiquinona Trastorno 31 Caso(s)
Enf h -Marie-Tooth dmi
99944 nfermedad de C afcot a.rle ooth autosémica Trastorno 30 Casols)
dominante tipo 2K
98970 Distrofia corneal moteada Trastorno 30 Caso(s)
98764 Ataxia espinocerebelosa tipo 27 Trastorno 30 Caso(s)
957 Displasia acropectorovertebral Trastorno 30 Caso(s)
. . iy Subtipo d
94065 Sindrome de microdelecién 15¢q24 tbtipo de 30 Caso(s)
trastorno
93940 Hendidura laringotraqueoesofagica tipo 3 Subtipo de 30 Caso(s)
trastorno
93346 Displasia espondiloepimetafisaria tipo Strudwick Trastorno 30 Caso(s)
93315 Displasia espondilometafisaria tipo fracturas 'en esquina’ Trastorno 30 Caso(s)
91481 Dermoide anular de la cérnea Trastorno 30 Caso(s)
91396 Criptoftalmia aislada Trastorno 30 Caso(s)
90045 Malabsorcion hereditaria de folato Trastorno 30 Caso(s)
88924 Enfermedad de.l rindn poliquistic? autosomica dominante Trastorno 30 Casols)
tipo 1 con esclerosis tuberosa
Di i intel i | X ti
85277 iscapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Trastorno 30 Caso(s)
Cantagrel
85202 Sindrome de Keutel Trastorno 30 Caso(s)
85164 Sindrome de camptcfdactilia.-talla alta-escoliosis- Trastorno 30 Casols)
hipoacusia
79456 Mastocitosis cutanea difusa Trastorno 30 Caso(s)
Subtipo d
79292 Enfermedad del ojo de pez ubtipo de 30 Caso(s)
trastorno
79157 Deficiencia de 2-metilbutiril-CoA deshidrogenasa Trastorno 30 Caso(s)
79155 Hidroxiquinureninuria Trastorno 30 Caso(s)
77298 Sindrome de anoftalmia/microftalmia-atresia esofagica Trastorno 30 Caso(s)
Enf | i lucé
715 n erm_et':lad fie a macen.amlentc? de glucégeno por Trastorno 30 Casols)
deficiencia de fosforilasa quinasa muscular
66628 Obesidad por deficiencia congénita de leptina Subtipo de 30 Caso(s)
trastorno
642099 Displasia espondiloepimetafisaria con laxitud articular tipo Trastorno 30 Casol(s)
Beighton
477650 Reumatismo fibroblastico Trastorno 30 Caso(s)
458768 Angioendotelioma intralinfatico primario Trastorno 30 Caso(s)
. - - intel I- i
397709 Sindrome de dlsca‘pac!dad |nt.e ectual-cara tosca Trastorno 30 Casols)
macrocefalia-hipotrofia cerebelosa
34592 Inmunodeficiencia por expresion deficiente del CMH de Trastorno 30 Casols)
clase |
3352 Sindrome trico-dento-6seo Trastorno 30 Caso(s)
3266 Sinostosis hiumero-radio-cubital aislada Trastorno 30 Caso(s)
3258 Sindrome de Cenani-Lenz Trastorno 30 Caso(s)
3005 Enfermedad de Pyle Trastorno 30 Caso(s)
29 Aciduria mevalodnica Subtipo de 30 Caso(s)
trastorno
2849 Sindrome de Perlman Trastorno 30 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.

P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
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2834 Sindrome de la piel arrugada Subtipo de 30 Caso(s)
trastorno
2763 Osteocraneoestenosis Trastorno 30 Caso(s)
275523 Enfermedad linfoproliferativa autoinmune de Dianzani Trastorno 30 Caso(s)
2746 Opsismodisplasia Trastorno 30 Caso(s)
2733 Omodisplasia Trastorno 30 Caso(s)
2728 Sindrome de blefarofimosis-discapacidad intelectual tipo Trastorno 30 Caso(s)
Ohdo
2721 Displasia odonto-6nico-dérmica Trastorno 30 Caso(s)
246 Disostosis acrofacial postaxial Trastorno 30 Caso(s)
238446 Sindrome de microduplicaciéon 15q11q13 Trastorno 30 Caso(s)
228415 Sindrome de microduplicacion 5935 Trastorno 30 Caso(s)
228236 Elastosis focal lineal Trastorno 30 Caso(s)
228116 Sindrome de Hughes-Stovin Trastorno 30 Caso(s)
220295 Complejo xeroderma pigmentoso/sindrome de Cockayne Trastorno 30 Caso(s)
209943 Sindrome IRVAN Trastorno 30 Caso(s)
209370 Encefalopatia grave de inicio neonatal con microcefalia Trastorno 30 Caso(s)
2063 Sindrome de fusion e.splenogC).nadal-ar.\omaIias de las Trastorno 30 Casols)
extremidades-micrognatia
2036 Sindrome de cuero cabelludo-oreja-pezon Trastorno 30 Caso(s)
178345 Sindrome de exceso de aromatasa Trastorno 30 Caso(s)
1752 Trisomia 8q Trastorno 30 Caso(s)
1662 Dermopatia restrictiva Trastorno 30 Caso(s)
1596 Delecion terminal 15q Trastorno 30 Caso(s)
1545 Sindrome de Crisponi Trastorno 30 Caso(s)
1525 Craneo-osteo-artropatia Trastorno 30 Caso(s)
1427 Displasia oto-espondilo-megaepifisaria Trastorno 30 Caso(s)
141163 Anquilosis glosopalatina Trastorno 30 Caso(s)
140933 Atrofodermia lineal de Moulin Trastorno 30 Caso(s)
139552 Neuropatia motora distal hereditaria tipo Jerash Trastorno 30 Caso(s)
137834 Sindrome de Frank-Ter Haar Trastorno 30 Caso(s)
1314 Calcificaciones talamicas simétricas Trastorno 30 Caso(s)
1229 Sindrome similar a la infeccidn intrauterina congénita Trastorno 30 Caso(s)
572773 Sindrome de microcefalia-t_alla baja-anomalias de las Subtipo de 29 Casols)
extremidades trastorno
466775 Enfermedad de Charcot-M.arie-Tooth autosomica recesiva Trastorno 29 Casols)
tipo 2X
3255 Sindrome de Filippi Trastorno 29 Caso(s)
2753 Sindrome orofaciodigital tipo 4 Trastorno 29 Caso(s)
2460 Sindrome de Van den Ende-Gupta Trastorno 29 Caso(s)
139444 Leucoencefalopatia con’ quistes anteriores y bilaterales en Trastorno 29 Casols)
el I6bulo temporal
1186 Ataxia espinocerebelosa de inicio en el lactante Trastorno 29 Caso(s)
99812 Sindrome LIG4 Trastorno 28 Caso(s)
85173 Sindrome IMAGe Trastorno 28 Caso(s)
79124 Sindrome de enfermedad l'.le'péti'ca veno-oclusiva- Trastorno 28 Casols)
inmunodeficiencia
521258 Sindrome de microduplicacion Xq25 Trastorno 28 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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50814 Displasia craneolenticulosutural Trastorno 28 Caso(s)
Malformaciones corticales microcefalicas-talla baja por
468631 deficiencia de RTTN Trastorno 28 Caso(s)
457077 Sindrome TAFRO Trastorno 28 Caso(s)
398069 Sindrome similar a Prader-Willi asociado al gen MAGEL2 Trastorno 28 Caso(s)
391392 Sindrome fa.miliar de dolor episc:)dico c<?n affectacién Subtipo de 28 Casols)
predominante de las extremidades inferiores trastorno
3459 Sindrome de Wilson-Turner Trastorno 28 Caso(s)
34528 Hipomagnesemia prim.aria au.to?c’Jmica dominante con Trastorno 28 Casols)
hipocalciuria
329466 Distonia focal autosémica dominante tipo DYT25 Trastorno 28 Caso(s)
314022 Adenocarcinoma gastrlfo y poliposis proximal del Trastorno 28 Casols)
estomago
276193 Ataxia espinocerebelosa tipo 35 Trastorno 28 Caso(s)
228174 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2N Trastorno 28 Caso(s)
2220 Hipertricosis cubital Trastorno 28 Caso(s)
Encefalopatia epiléptica y del desarrollo asociada al gen
163681 CNTNAP2 Trastorno 28 Caso(s)
139547 Atrofia muscular espinal distal tipo 3 Trastorno 28 Caso(s)
96078 Sindrome de microduplicaciéon 16p13.3 Trastorno 27 Caso(s)
” - losa- I —
95434 Sindrome de ataxia cerel?e sta trast.orno del movimiento Trastorno 27 Casols)
autosoémico recesivo
93358 Sl’ndrome. de displasia espondiI’oepimetafifari?lcon Trastorno 27 Casols)
extremidades cortas-anomalias de calcificacion
592574 Sindrome de Menke-Hennekam Trastorno 27 Caso(s)
586130 Insomnio fatal esporadico Trastorno 27 Caso(s)
466 Insomnio familiar fatal Trastorno 27 Caso(s)
Hipotiroidi . i I X
329235 ipotiroidismo congénito central ligado al cromosoma Trastorno 27 Caso(s)

con agrandamiento testicular de inicio tardio
319635 Amiloidosis cutanea discromica Trastorno 27 Caso(s)
Leucoencefalopatia difusa hereditaria con esferoides

313808 . . . Trastorno 27 Caso(s)
axonales y células gliales pigmentadas
280133 Deficiencia del componente 3 del complemento Trastorno 27 Caso(s)
2623 Displasia geleofisica Trastorno 27 Caso(s)
261250 Sindrome de microdelecion 16q24.3 Trastorno 27 Caso(s)
251287 Distrofia macular anular concéntrica benigna Trastorno 27 Caso(s)
2169 Deficiencia de metilcobalamina tipo cbl E Subtipo de 27 Caso(s)
trastorno
1040 Anadisplasia metafisaria Trastorno 27 Caso(s)
100993 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 12 Trastorno 27 Caso(s)
98771 Ataxia espinocerebelosa tipo 18 Trastorno 26 Caso(s)
52994 Leiomioma orbital Trastorno 26 Caso(s)
488613 Sindrome de retraso global del desarrollo-anomalias Trastorno 26 Casols)

neuro-oftalmoldgicas-crisis-discapacidad intelectual
40366 Embriofetopatia por acitretina/etretinato Trastorno 26 Caso(s)

Sindrome de sindactilia-camptodactilia y clinodactilia del
quinto dedo de la mano-dedos de los pies bifidos

2574 Sindrome de Moynahan Trastorno 26 Caso(s)

357332 Trastorno 26 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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199343 Sindrome EAST Trastorno 26 Caso(s)
1974 Sindrome facio-digito-genital autosémico recesivo Trastorno 26 Caso(s)
1262 Sindrome de B66k Trastorno 26 Caso(s)
93109 Megacalicosis congénita Trastorno 25 Caso(s)
85203 Sindrome acro-pectoral Trastorno 25 Caso(s)
79319 MPI-CDG Trastorno 25 Caso(s)
7 Sindrome 3C Trastorno 25 Caso(s)
637061 Hipoplasia aislada del nervio 6ptico Trastorno 25 Caso(s)
56305 Atelosteogénesis tipo lll Trastorno 25 Caso(s)
56304 Atelosteogénesis tipo Il Trastorno 25 Caso(s)
54028 Sindrome de Plummer-Vinson Trastorno 25 Caso(s)
527497 Leucodistrofia hipo'mielinizante autosomica recesiva Trastorno 25 Casols)
asociada al gen NKX6-2
50944 Sindrome de Schopf-Schulz-Passarge Trastorno 25 Caso(s)
488632 Sindrome de discapacidad intelectual asociada al gen TBCK Trastorno 25 Caso(s)
458803 Ataxia espinocerebelosa tipo 42 Trastorno 25 Caso(s)
453499 Sl’ndrome.de trastorno dell neurodesatrollo-disnjo.rfia Trastorno 25 Casols)
craneofacial-defecto cardiaco-anomalias esqueléticas
397941 MAN1B1-CDG Trastorno 25 Caso(s)
39041 Sindrome de Omenn Trastorno 25 Caso(s)
3472 Sindrome de Yunis-Varon Trastorno 25 Caso(s)
314597 Sindrome de Chudley-McCullough Trastorno 25 Caso(s)
281122 Bebé colodion autorresolutivo Trastorno 25 Caso(s)
268249 Embriopatia por micofenolato mofetilo Trastorno 25 Caso(s)
251019 Sindrome de microdelecion 2q32q33 Trastorno 25 Caso(s)
2499 Metacondromatosis Trastorno 25 Caso(s)
230 Deficiencia de dopamina beta-hidroxilasa Trastorno 25 Caso(s)
1715 Trisomia 18p Trastorno 25 Caso(s)
1519 Sindrome de hipertelorismo asociado al gen SPECC1L Trastorno 25 Caso(s)
1448 Sindrome del cromosoma 6 en anillo Trastorno 25 Caso(s)
98972 Distrofia nebulosa central de Frangois Trastorno 24 Caso(s)
97234 Enfermeda.d.de ?Imacenami?nto de glucégeno por Trastorno 24 Casols)
deficiencia de fosfoglicerato mutasa
66629 Sindrome de megacolon de Goldberg-Shprintzen Trastorno 24 Caso(s)
488333 Enfermedad de Cha.rcot-Ma'rie-Tooth autosomica Trastorno 24 Casols)
dominante tipo 2W
487809 Gastritis colagenosa pediatrica Trastorno 24 Caso(s)
Sindrome de crisis encefalomiopaticas metabdlicas
480864 recurrentes-rabdomidlisis-arritmia cardiaca-discapacidad Trastorno 24 Caso(s)
intelectual
438216 Sindrome.neonatal de hipotonia-crisis-emie'falopatl'a grave Subtipo de 24 Casols)
asociado al gen PURA por una mutacién puntual trastorno
438213 Sindrome neonatal de I?ipotonia-crisis-encefalopatl’a grave Trastorno 24 Casols)
asociado al gen PURA
401973 Sindrome MEND Trastorno 24 Caso(s)
399096 Anoctaminopatia distal Trastorno 24 Caso(s)
313846 Sl'ndrome. de tt.al?’ngiecta’\sia cuténea’familiar y Trastorno 24 Casols)
predisposicion al cancer orofaringeo

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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300525 Pseudohipoaldosteronismo tipo 2D Subtipo de 24 Caso(s)
trastorno
300496 Sindrome de anomalias fqngfénitas multiples-hipotonia- Trastorno 24 Casols)
crisis tipo 2
251383 Sindrome CK Trastorno 24 Caso(s)
247262 Sindrome de hiperfosfatasia-discapacidad intelectual Trastorno 24 Caso(s)
209902 Hipercolesterolemia por. defi(.:iencia de colesterol 7-alfa- Trastorno 24 Casols)
hidroxilasa
2069 Sindrome gastrocutaneo Trastorno 24 Caso(s)
183713 Susceptibilidad a inf(?ccionesﬂba!ctell'ilanas por deficiencia Trastorno 24 Casols)
de la via de seiializacion TLR
171607 Paraparesia espastica ligada al cromosoma X tipo 34 Trastorno 24 Caso(s)
1490 Sindrome de distrofia de cérnea-sordera de percepcién Trastorno 24 Caso(s)
1361 Deficiencia de carnosinasa Trastorno 24 Caso(s)
1234 Sindrome de Bartsocas-Papas Trastorno 24 Caso(s)
99901 Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa 9 Trastorno 23 Caso(s)
93329 Omodisplasia, forma autosémica recesiva Subtipo de 23 Caso(s)
trastorno
597939 Hipertiroxinemia disprealbuminémica eutiroidea Trastorno 23 Caso(s)
569821 Linfedema primario congénito de Gordon Trastorno 23 Caso(s)
” - 0 | N ”
538574 Sindrome de quera.todermla pa mop'ant'ar neuropatia Trastorno 23 Casols)
sensitivo-motora hereditaria
477817 Sindrome de duplicacion de genes contiguos PMP22-RAI1 Trastorno 23 Caso(s)
445018 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de LRBA Trastorno 23 Caso(s)
411493 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 10 Trastorno 23 Caso(s)
364198 Astragalo bipartito Trastorno 23 Caso(s)
314588 Triplicacion terminal 15q Subtipo de 23 Caso(s)
trastorno
, .. Subtipo de
261652 Sindrome de Kleefstra por una mutacién puntual 23 Caso(s)
trastorno
238475 Hipercolanemia familiar Trastorno 23 Caso(s)
1782 Disosteoesclerosis Trastorno 23 Caso(s)
Sindrome de retraso del desarrollo-trastorno del lenguaje- .
. , . . . Subtipo de
1617 distonia dopa-sensible-parkinsonismo por una 23 Caso(s)
. iy trastorno
microdelecién 224
Distrofi | éni i0 |
157973 istrofia muscular congénita por una mutacion en el gen Trastorno 23 Caso(s)
LMNA
101028 Deficiencia de transaldolasa Trastorno 23 Caso(s)
98805 Distonia primaria tipo DYT4 Trastorno 22 Caso(s)
94063 Sindrome de microdelecion 12q14 Trastorno 22 Caso(s)
93953 Quiste del conducto tirogloso familiar Trastorno 22 Caso(s)
91387 Aneurisma adrtico toracico y diseccion adrtica familiar Trastorno 22 Caso(s)
85282 Sindrome MEHMO Trastorno 22 Caso(s)
85201 Sindrome genitopatelar Trastorno 22 Caso(s)
85191 Displasia de Singleton-Merten Trastorno 22 Caso(s)
79499 Sindrome de sordera-o‘nlcodlstrofla autosémica Trastorno 22 Casols)
dominante
71271 Sindrome de mano hendida-pie hendido-sordera Trastorno 22 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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” - - intel l-arritmi ”
542306 Sindrome de dlscapacw'la'd |n.te ectual-arritmia cardiaca por Trastorno 22 Casols)
deficiencia de GNB5
528105 .Sl'ndr.cime de hipcfhidrosis-de?equilitfritla el.ectrolitico- ] Trastorno 22 Casols)
disfuncion de las glandulas lagrimales-ictiosis-xerostomia
Sindrome de dismorfia facial-retraso del desarrollo-
46694 T 22
66943 trastornos de la conducta asociado al gen WAC rastorno Caso(s)
464738 Sindrome de Basel-Vanagaite-Smirin-Yosef Trastorno 22 Caso(s)
445038 Sindrome de ?Siduria 3-rlm?tiIglutacénica:cataratla . Trastorno 22 Casols)
neonatal-afectacidon neurolégica-neutropenia congénita
Distrofi | | i |
431272 istrofia muscular escapu op;(eronea igada al cromosoma Trastorno 22 Caso(s)
398173 Displasia dérmica focal facial tipo Il Subtipo de 22 Caso(s)
trastorno
363677 Miopatia autosdmica recesiv.a’ de inicio en la infancia con Trastorno 22 Casols)
oftalmoplejia externa
329195 Retraso del desa!rrollo c.o.n trastorno del espectro autista e Trastorno 22 Casols)
inestabilidad en la marcha
314718 Sindrome de arteriopatia letal por deficiencia de fibulina-4 Trastorno 22 Caso(s)
269229 Displasia pontino-tegmental cap Trastorno 22 Caso(s)
2492 Sindrome FATCO Trastorno 22 Caso(s)
247820 Sindrome de displasia ectodérmica-sindactilia Trastorno 22 Caso(s)
228423 Espectro de la deficiencia de GATA2 Trastorno 22 Caso(s)
209908 Apraxia del habla infantil aislada Trastorno 22 Caso(s)
1827 Displasia frontonasal acromélica Trastorno 22 Caso(s)
1723 Trisomia 2 en mosaico Trastorno 22 Caso(s)
168612 Deficiencia congénita de alfa-fetoproteina Trastorno 22 Caso(s)
163690 Sindrome de hipotonia-cistinuria Trastorno 22 Caso(s)
93606 Sindrome nefrogénico de antidiuresis inapropiada (NSIAD) Trastorno 21 Caso(s)
Enf h -Marie-Tooth i i
93114 nfermedad de’C ?rcot .arle oc_:t intermedia Trastorno 21 Casols)
autosémica dominante tipo E
79091 Sindrome de miopatia herec.lltarla.de cuerpos de mslusmn- Trastorno 21 Casols)
contracturas de las articulaciones-oftalmoplejia
69082 Sindrome odonto-trico-6nico-digito-palmar Trastorno 21 Caso(s)
66625 Sindrome cerebro-6culo-nasal Trastorno 21 Caso(s)
542301 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de CARMIL2 Trastorno 21 Caso(s)
Enf | i dmi
482077 nfermedad t_:erebra de .pequeno vaso autosémica Trastorno 21 Casols)
dominante asociada al gen HTRA1
468672 Sindrome colobomatoso de macroftalmia-microcérnea Trastorno 21 Caso(s)
466768 Enfermedad de Char:cot-Marie-Tooth autosoémica Trastorno 21 Casols)
dominante tipo 22
E N . —
447964 nfermedad de Charcot Ma.rle Tooth autosémica Trastorno 21 Casols)
dominante tipo 2V
402003 Queratod’err_'nla paln.'loplantar focal no epidermolitica Trastorno 21 Casols)
autosomica dominante con ampollas plantares
401869 Sindrome de disfuncion mitocondrial multiple tipo 1 Trastorno 21 Caso(s)
398189 Displasia dérmica focal facial tipo IV Subtipo de 21 Caso(s)
trastorno
391389 Sindrome familiar de dolor episédico con afectacion Subtipo de 21 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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predominante de la parte superior del cuerpo trastorno
363649 Sindrome de hipoplas?ia ma.1ndit?ular-.sordera-rasgos Trastorno 21 Casols)
progeroides-lipodistrofia
324972 Sindrome MAGIC Trastorno 21 Caso(s)
3063 Discapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Trastorno 21 Casols)
Snyder
221145 Cutis laxa con anomalias urinarias, gastrointestinales y Trastorno 21 Casols)
pulmonares graves
Hi 2 aisl — - T
199326 ipomagnesemia aislada autosémica dominante, tipo Trastorno 21 Caso(s)
Glaudemans
171881 Miopatia con capuchdn Trastorno 21 Caso(s)
168503 Sindrome de muerte infar’1til subita-disgenesia de los Trastorno 21 Casols)
testiculos
L . . . . Subtipo de
1578 Deficiencia de pterin-4 alfa-carbinolamina deshidratasa 21 Caso(s)
trastorno
98791 Sindrome de alfa talasemia-discapacidad intelectual ligado Trastorno 20 Casols)
al cromosoma 16
98768 Ataxia espinocerebelosa tipo 13 Trastorno 20 Caso(s)
97232 Miopatia con inclusiones en huella dactilar Trastorno 20 Caso(s)
971 Sindrome acrorrenal Trastorno 20 Caso(s)
96175 Sindrome del cromosoma 11 en anillo Trastorno 20 Caso(s)
Subtipo de
41 H i lari fagi ipo4 2
939 endidura laringotraqueoesofagica tipo trastorno 0 Caso(s)
88642 Insensibilidad congénita al (:I’o!or-anosmia-artropatia Trastorno 20 Casols)
neuropatica
N — ficenci hi - il
88639 eurodegeneracion por de .|C|enC|a en 3-hidroxisobutiri Trastorno 20 Casols)
CoA-hidrolasa
88628 Sindrome de ataxia d.e columrja posterior-retinosis Trastorno 20 Casol(s)
pigmentaria
86920 Dermatopatia pigmentosa reticularis Trastorno 20 Caso(s)
86919 Sindrome de queratosis palmaris et plantaris-clinodactilia Trastorno 20 Caso(s)
86797 Liquen mixedematoso atipico Trastorno 20 Caso(s)
i lesi ill | lludo-
85192 Sindrome de lesiones en ani ’o del cuero cabelludo Trastorno 20 Casols)
fragilidad 6sea
83616 Panencefalitis por rubéola Trastorno 20 Caso(s)
79476 Sindrome de Griscelli tipo 1 Subtipo de 20 Caso(s)
trastorno
79154 Aciduria 2-aminoadipica 2-oxoadipica Trastorno 20 Caso(s)
79084 Lipodistrofia parcial familiar tipo Kébberling Trastorno 20 Caso(s)
Diatesis h agi f |
73271 iatesis hemorragica por’un defecto del receptor de Trastorno 20 Casols)
colageno
71289 Sindrome de sinostosis rad|c.)cu’b.|taI-tromboatopema Trastorno 20 Casols)
amegacariocitica
69723 Tirosinemia tipo 3 Trastorno 20 Caso(s)
69084 Displasia ectodérmica pura de cabello-ufa Trastorno 20 Caso(s)
67046 Aciduria 3-metilglutaconica tipo 1 Trastorno 20 Caso(s)
641380 Sindrome PAPASH Trastorno 20 Caso(s)
63442 Displasia epifisiaria-falangica en forma de angel Trastorno 20 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Hi ielinizacié ilelini
599376 ipomielinizacion de estructuras milelinizadas a temprana Trastorno 20 Caso(s)
edad
53583 Coreoatetosis distonica parO).(iftica con ataxia episddicay Trastorno 20 Casols)
espasticidad
457240 Sindrome de dlscaPaadad intelectual-talla baja-sobrepeso Trastorno 20 Casols)
ligado al cromosoma X
455 Ictiosis epidermolitica superficial Trastorno 20 Caso(s)
448242 Braquiolmia autosdmica recesiva Trastorno 20 Caso(s)
443811 PGM3-CDG Trastorno 20 Caso(s)
420179 Sindrome de sobrecrecimiento de Malan Trastorno 20 Caso(s)
i i fali énita- fal i -
391376 Sindrome de mlcrocc.e alia congénita enFe alopatia grave Trastorno 20 Caso(s)
atrofia cerebral progresiva
i lecié | ADN mi ial, f
369897 Smdrorr.le d’e'dep ecion de \ mltocomfirla orfna Trastorno 20 Casols)
encefalomiopatica con anomalias craneofaciales variables
3387 Hipertricosis cervical anterior aislada Trastorno 20 Caso(s)
33445 Enfermedad neuroectodérmica melanolisosomal Trastorno 20 Caso(s)
3137 Deficiencia de N-acetil-alfa-D-galactosaminidasa Trastorno 20 Caso(s)
309854 Sindrome de:‘ C|rr05|s-d|ston|a-.poI|C|tem|a- Trastorno 20 Casols)
hipermanganesemia
3021 Sindrome RAPADILINO Trastorno 20 Caso(s)
30 Aciduria ordtica hereditaria Trastorno 20 Caso(s)
289863 Encefalopatia por glicina atipica Subtipo de 20 Caso(s)
trastorno
2847 Defecto pericardico y diafragmatico Trastorno 20 Caso(s)
280779 Vasculopatia coldgena cutanea Trastorno 20 Caso(s)
2755 Sindrome orofaciodigital tipo 8 Trastorno 20 Caso(s)
2751 Sindrome orofaciodigital tipo 2 Trastorno 20 Caso(s)
2717 Sindrome 6culo-trico-anal Trastorno 20 Caso(s)
268114 Enfermedad leucoproliferativa autoinmune asociada al Trastorno 20 Casol(s)
gen RAS
26137 Arteritis temporal juvenil Trastorno 20 Caso(s)
251393 Epidermolisis ampollosa juntural localizada Trastorno 20 Caso(s)
251061 Sindrome de microdelecion 7q31 Trastorno 20 Caso(s)
251028 Sindrome asociado al gen SA'I:BZ. por un reordenamiento Subtipo de 20 Casols)
cromosomico trastorno
247522 Sindrome de discin.esia ciliar: primaria-retinosis Trastorno 20 Casol(s)
pigmentaria
2394 Deficiencia de piruvato deshidrogenasa E3 Subtipo de 20 Caso(s)
trastorno
2375 Sindrome de paralisis laringea-discapacidad intelectual Trastorno 20 Caso(s)
228247 Pseudoxantoma elastico adquirido Trastorno 20 Caso(s)
E - — —
228179 nfermedad de Cha.rcot Ma.rle Tooth autosémica Trastorno 20 Casols)
dominante tipo 2M
2021 Fibrocondrogénesis Trastorno 20 Caso(s)
1807 Displasia dérmica focal facial tipo IlI Subtipo de 20 Caso(s)
trastorno
178364 Microftalmia sindrémica tipo 5 Trastorno 20 Caso(s)
1513 Displasia craneodiafisaria Trastorno 20 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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1466 Sindrome COFS Subtipo de 20 Caso(s)
trastorno
1447 Sindrome del cromosoma 4 en anillo Trastorno 20 Caso(s)
139455 Bestrofinopatia autosémica recesiva Trastorno 20 Caso(s)
1394 Displasia cerebro-facio-toracica Trastorno 20 Caso(s)
1387 Sindrome de cata.rata-dlsc?pamdad intelectual- Trastorno 20 Casols)
hipogonadismo
1358 Sindrome de Carey-Fineman-Ziter Trastorno 20 Caso(s)
1134 Arrinia aislada Trastorno 20 Caso(s)
101110 Ataxia espinocerebolosa tipo 20 Trastorno 20 Caso(s)
100976 Ictiosis del area del traje de baino Trastorno 20 Caso(s)
Enf h -Marie-Tooth i i
100043 nfermedad delC .arcot .arle o9t intermedia Trastorno 20 Casols)
autosdémica dominante tipo A
Displasi léti | i
935 isp asu? esque etltfa.de 'as extre_mldades cortas con Trastorno 19 Caso(s)
inmunodeficiencia combinada grave
89838 Epidermdlisis ampollosa simp!e generalizada autosémica Trastorno 19 Caso(s)
recesiva
75857 Sindrome de delecion terminal 6q Trastorno 19 Caso(s)
597623 Sindrome de trastorno del neurodesarrollo regresivo- Trastorno 19 Caso(s)

distonia-crisis asociado al gen IRF2BPL
529962 Sindrome de microdelecion 17q24.2 Trastorno 19 Caso(s)
Sindrome similar a mucopolisacaridosis con defectos

505248 ) L. . Trastorno 19 Caso(s)
cardiacos congénitos y trastornos hematopoyéticos
Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth autosémica

497757 T 1

9775 dominante tipo 2 asociada al gen MME rastorno 9 Casols)
494433 Sindrome MIRAGE Trastorno 19 Caso(s)

YT 3 distal - m - -
482601 iopatia distal asociada a.adenl osuccinato sintetasa de Trastorno 19 Caso(s)
tipo 1
466962 Sarcoma de térax deficiente en SMARCA4 Trastorno 19 Caso(s)
Enf - tisistémi —
438159 nfermedad automml:me multisistémica de inicio precoz Trastorno 19 Caso(s)
asociada al gen STAT3
YT = h . ‘dosis lact ficienci

43115 iopatia hereditaria con ar;lsdcoljls actica por deficiencia de Trastorno 19 Caso(s)
397946 Paraplejia espastica autosdmica tipo 58 Trastorno 19 Caso(s)
391320 Trastorno de sangrado del este de Texas Subtipo de 19 Caso(s)

trastorno
- - — telial -

352662 Sindrome de disqueratosis intraepitelial cornea Trastorno 19 Caso(s)

hiperqueratosis palmoplantar-disqueratosis laringea
3339 Sindrome oculoectodérmico Trastorno 19 Caso(s)
Sindrome de resistencia a la arginina vasopresina-

3145 Trast 19C
calcificacidn intracraneal-talla baja-dismorfia facial rastorno aso(s)
Sindrome de dismorfia facial-retraso del desarrollo- Subtipo de
284169 19C
trastornos de conducta por microdeleciéon 10p11.21p12.31 trastorno aso(s)
280671 Distrofia muscular congénita megaconial Trastorno 19 Caso(s)
2707 Sindrome 6culo-cerebro-facial tipo Kaufman Trastorno 19 Caso(s)
Sindrome de discapacidad intelectual asociado al gen Subtipo de
268261 1
6826 DYRK1A por microdelecion 21q22.13q22.2 trastorno 9 Casofs)
251046 Sindrome de microdelecion 6p22 Trastorno 19 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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247868 Sindrome de fiebre periddica hereditaria asociada al gen Trastorno 19 Caso(s)
NLRP12
2399 Sindrome de lipoma nasopalpebral-coloboma Trastorno 19 Caso(s)
228410 Sl’m':lrome dfa'anomal'l'as card'l'acas-t'alla b_aja- Trastorno 19 Caso(s)
hipermovilidad articular-dismorfia facial
228387 Displasia espondilo-megaepifisaria-metafisaria Trastorno 19 Caso(s)
178487 Botulismo intestinal del adulto Subtipo de 19 Caso(s)
trastorno
171848 Sindrome de polin'europatl’?-hipoacusia-ataxia-retinosis Trastorno 19 Caso(s)
pigmentaria-cataratas
139447 Leucoencefalopatia cavitada progresiva Trastorno 19 Caso(s)
139441 Hipomielinizacion con atrofia de los ganglios basales y del Trastorno 19 Caso(s)
cerebelo
99741 Sindrome de King-Denborough Trastorno 18 Caso(s)
96171 Sindrome del cromosoma 2 en anillo Trastorno 18 Caso(s)
86309 DPAGT1-CDG Trastorno 18 Caso(s)
85167 Sindrome de displasia espondilometafisaria-distrofia de Trastorno 18 Caso(s)
conos-bastones
66637 Diafanoespondilodisostosis Trastorno 18 Caso(s)
643549 Sindrome de Hao-Fountain Trastorno 18 Caso(s)
637051 Encefalitis por virus Borna Trastorno 18 Caso(s)
613274 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 14 Trastorno 18 Caso(s)
589856 Sindrome de atresia de coanas-atelia-.hipotiroidismo- Trastorno 18 Caso(s)
retraso puberal-talla baja
508498 Sindrome de discapacid?d int.electual'-anomall'as cardiacas-| Trastorno 18 Casols)
talla baja-laxitud articular
481152 Microcefalia asociada al gen P_YCRZ-Ieucoencefalopatl’a Trastorno 18 Caso(s)
progresiva
468641 Enteropatia crdnica asociada al gen SLCO2A1 Trastorno 18 Caso(s)
370046 Didimosis aplasticosebacea Trastorno 18 Caso(s)
369962 Acidemia metilmaldnica con homocistinuria tipo cbIX Subtipo de 18 Caso(s)
trastorno
363417 Sindrome de braquidactilia preaxial de Temtamy Trastorno 18 Caso(s)
324588 Discinesia familiar y mioquimia facial Trastorno 18 Caso(s)
Susceptibilidad mendeliana autosémica recesiva a
319569 enfermedades micobacterianas por deficiencia parcial del Trastorno 18 Caso(s)
IFNgammaR1
300319 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2P Trastorno 18 Caso(s)
261344 Trisomia 1q Trastorno 18 Caso(s)
251523 Hiperzincemia e hipercalprotectinemia Trastorno 18 Caso(s)
2501 Condrodisplasia metafisaria tipo Spahr Trastorno 18 Caso(s)
238505 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de CD27 Trastorno 18 Caso(s)
2353 Sindrome de Schilbach-Rott Trastorno 18 Caso(s)
228402 Sindrome de microdelecion 2q23.1 Trastorno 18 Caso(s)
171719 Sindrome marfanoide-cutis laxa Trastorno 18 Caso(s)
158025 Histiocitosis progresiva mucinosa hereditaria Trastorno 18 Caso(s)
1449 Sindrome del cromosoma 7 en anillo Trastorno 18 Caso(s)
1441 Sindrome del cromosoma 17 en anillo Trastorno 18 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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139515 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4J Trastorno 18 Caso(s)
1272 Sindrome de Aymé-Gripp Trastorno 18 Caso(s)
99853 Ovarioleucodistrofia Subtipo de 17 Caso(s)
trastorno
93282 Displasia espondiloepifisaria tipo paquistani Trastorno 17 Caso(s)
91131 DK1-CDG Trastorno 17 Caso(s)
79283 Acidemia metilmaldnica con homocistinuria tipo cbID Subtipo de 17 Caso(s)
trastorno
69744 Hipoqueratosis palmoplantar circunscrita Trastorno 17 Caso(s)
Sindrome de discapacidad intelectual-dismorfia facial-talla
633004 baja asociado al gen KDM3B Trastorno 17 Caso(s)
631085 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 86 Trastorno 17 Caso(s)
560 Sindrome de Marshall Trastorno 17 Caso(s)
543470 Sindrome de atrofia 6ptica-ataxia-neuropatia periférica- Trastorno 17 Caso(s)
retraso global del desarrollo
Sindrome de discapacidad intelectual-dismorfia facial-
2434 T 17
50243 reflujo gastroesofagico asociado al gen STAG1 rastorno Caso(s)
500533 Sindrome de pollhldrarnn|osjn.1egaIencefalla-epllep5|a Trastorno 17 Casol(s)
sintomatica
Di fia facial — - i I
480880 ismorfia a.ma res?rmglda a muje.res |ga'da a'cromosoma Trastorno 17 Caso(s)
X-talla baja-atresia de coanas-discapacidad intelectual
477673 Sindrome de microcefalia postnatal-hipotonia infantil- Trastorno 17 Caso(s)

diplejia espastica-disartria-discapacidad intelectual
464760 Anomalia cavitaria familiar del disco dptico Trastorno 17 Caso(s)
Sindrome linfoproliferativo autoinmune por

436159 haploinsuficiencia de CTLA4 Trastorno 17 Casofs)
435988 Sindrome de disritmia auricular e intestinal cronico Trastorno 17 Caso(s)
404443 Sindrome de Tatton-Brown-Rahman Trastorno 17 Caso(s)
399058 Miopatia de inicio tardio asociada a alfa-B-cristalina Trastorno 17 Caso(s)
363429 Sl’ndromt? de ?taxia c?rebelosa auto?émico recesivo-signos Trastorno 17 Caso(s)
piramidales-nistagmo-apraxia oculomotora
353298 Sindrome de Roifman Trastorno 17 Caso(s)
3350 Sindrome de temblor esencial-nistagmo-tlcera duodenal Trastorno 17 Caso(s)
324381 Miopatia hereditaria por cuerpos de inclusion tipo 4 Trastorno 17 Caso(s)
3204 Sindrome de Stormorken-Sjaastad-Langslet Trastorno 17 Caso(s)
Susceptibilidad mendeliana a enfermedades
319595 micobacferianas por deficiencia parcial del STAT1 Trastorno 17 Caso(s)
300530 Pseudohipoaldosteronismo tipo 2E Subtipo de 17 Caso(s)
trastorno
2318 Sindrome de Joubert con defecto 6culo-renal Trastorno 17 Caso(s)
230839 Sindrome de Ehlers-Danlos similar al tipo clasico 1 Trastorno 17 Caso(s)
227976 Atrofia 6ptica autosdmica recesiva tipo OPA7 Trastorno 17 Caso(s)
210141 Tetraplejia espdstica congénita hereditaria Trastorno 17 Caso(s)
210115 Osteomielitis multifocal estéril con periostitis y pustulosis Trastorno 17 Caso(s)
1954 Eritrodermia congénita letal Trastorno 17 Caso(s)
1908 Embriofetopatia por aminopterina/metotrexato Trastorno 17 Caso(s)
1325 Sindrome de camptodactilia-taurinuria Trastorno 17 Caso(s)
1104 Sindrome de anoftalmia plus Trastorno 17 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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93357 Displasia SPONASTRIME Trastorno 16 Caso(s)
920 Sindrome de abléfaron-macrostomia Trastorno 16 Caso(s)
85198 Disespondiloencondromatosis Trastorno 16 Caso(s)
71528 Obesidad por deficiencia de prohormona convertasa-I Subtipo de 16 Caso(s)
trastorno
69737 Sindrome de Bosley-Salih-Aloainy Trastorno 16 Caso(s)
641385 Sindrome PASS Trastorno 16 Caso(s)
63273 Miopatia fiistal con afectaf:ién de los m.l.'xsculos posteriores Trastorno 16 Caso(s)
de la pierna y de los musculos anteriores de la mano
631076 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 83 Trastorno 16 Caso(s)
53296 Colagenoma cutdneo familiar Trastorno 16 Caso(s)
488191 Infertilidad femenina por arresto meiético del ovocito Trastorno 16 Caso(s)
464282 Sindrome de paraparesia espé_stica_-retraso grave del Trastorno 16 Caso(s)
desarrollo-epilepsia
457279 Sl’ndrom.e de di'scapacidafd intelectual-macrocefalia- Trastorno 16 Caso(s)
hipotonia-alteraciones de la conducta
397606 Amiloidosis sistémica PrP Trastorno 16 Caso(s)
Sindrome de anemia sideroblastica congénita-
369861 inmunodeficiencia de células B-fiebre periddica-retraso del Trastorno 16 Caso(s)
desarrollo
369852 Sindrome de neutropenia cong.énita-mielofibrosis- Trastorno 16 Caso(s)
nefromegalia
34514 Distrofia muscular de cinturas R7 asociada a teletonina Trastorno 16 Caso(s)
33067 Condrodisplasia metafisaria tipo Jansen Trastorno 16 Caso(s)
319524 Deficiencia combinada de la fosforilacién oxidativa tipo 15 Trastorno 16 Caso(s)
319171 Sindrome de microdelecion terminal 17p13.1 Trastorno 16 Caso(s)
314566 Apraxia progresiva primaria del habla Trastorno 16 Caso(s)
314376 Obstruccion intestinal en_el reci.én nacido por deficiencia Trastorno 16 Caso(s)
de guanilato-ciclasa 2C
306734 Distonia primaria tipo DYT21 Trastorno 16 Caso(s)
306674 Sindrome de Rufor-Rakeb Trastorno 16 Caso(s)
293864 Sindrome de P}ipoplas:ia del pa’nc’reas-a.tr:esia intestinal- Trastorno 16 Casol(s)
hipoplasia de la vesicula biliar
289601 Sindrome de calcificacion a.rter:ial y articular multiple Trastorno 16 Caso(s)
hereditaria
279943 Neutrofilia hereditaria Trastorno 16 Caso(s)
261257 Sindrome de microdelecion terminal 17p13.3 Trastorno 16 Caso(s)
2538 Sindrome de microgastria-arTomall'a de reduccidn de las Trastorno 16 Caso(s)
extremidades
238455 Distonia-parkinsonismo infantil Trastorno 16 Caso(s)
2102 Deficiencia de GTP-ciclohidrolasa | Subtipo de 16 Caso(s)
trastorno
2089 Enferme.d‘ad d'e almacer’mamien?o de glucé’gc'eno por Trastorno 16 Casol(s)
deficiencia de glucégeno sintasa hepatica
178355 Displasia de Smith-McCort Trastorno 16 Caso(s)
1438 Sindrome del cromosoma 10 en anillo Trastorno 16 Caso(s)
1231 Sindrome de Barber-Say Trastorno 16 Caso(s)
1195 Atransferrinemia congénita Trastorno 16 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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99954 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4H Trastorno 15 Caso(s)
Subtipo d

98949 Criptoftalmia completa ubtipo de 15 Caso(s)
trastorno

96181 Disomia uniparental materna del cromosoma 6 Trastorno 15 Caso(s)

90796 Anomalia del des:arrollo sexual 4('5,XY por deficiencia Trastorno 15 Caso(s)

aislada de 17,20-liasa

; Subtipo d

90400 Escleromixedema sin gammapatia monoclonal ubtipo de 15 Caso(s)
trastorno

88620 Anosmia congénita aislada Trastorno 15 Caso(s)

88618 Deficiencia de S-adenosilhomocisteina hidrolasa Trastorno 15 Caso(s)

85146 Sindrome escapuloperoneal neurogénico, tipo Kaeser Trastorno 15 Caso(s)

79351 Deficiencia de 3-fos'fogI|C(.er:31to de'shldrogenasa forma Subtipo de 15 Caso(s)
infantil/juvenil trastorno

79325 ALG8-CDG Trastorno 15 Caso(s)

79321 ALG3-CDG Trastorno 15 Caso(s)
L. T Subtipo d

79284 Acidemia metilmalénica con homocistinuria tipo cblF ubtipo de 15 Caso(s)
trastorno

79149 Distrofia dermo-condro-coneal Trastorno 15 Caso(s)

69063 Nefropatia membrar_mosa congem'ta por anuTmunlzacmn Trastorno 15 Caso(s)

fetomaterna por anticuerpos anti-endopeptidasa neutra

631248 Sindrome de Mitchell Trastorno 15 Caso(s)

619363 Sindrome NOCARH Trastorno 15 Caso(s)

599507 Deficiencia del factor Xl adquirida Trastorno 15 Caso(s)

570371 Sindrome de Bartter tipo 5 Subtipo de 15 Caso(s)
trastorno

i iposis-enf | Slul |
53696 Sindrome de artrogriposis-en ern?edad de las células de Trastorno 15 Casol(s)
cuerno anterior
527276 Encefalopatia por un defect.o en la fision mitocondrial y Trastorno 15 Caso(s)
peroxisomal
521426 Trastorno del neurodesarrollo asociado al gen PLAA Trastorno 15 Caso(s)
513456 Sindrome de discapacidad intelectual-crisis-trastornos de Trastorno 15 Casol(s)

la marcha-dismorfia facial
Sindrome ligado al cromosoma X de cicatrizacion queloide-
482606 movilidad articular reducida-aumento de la relaciéon Trastorno 15 Caso(s)
copa/disco éptico
Miopatia mitocondrial autosémica dominante con
intolerancia al ejercicio
456369 Miopatia con cuerpos de poliglucosano tipo 2 Trastorno 15 Caso(s)
Sindrome de tetraplejia espastica-cuerpo calloso delgado-

457050 Trastorno 15 Caso(s)

447997 . . . Trastorno 15 Caso(s)
microcefalia progresiva postnatal
436169 Trastorno de sangrado asociado a trombomodulina Trastorno 15 Caso(s)
436144 Sindrome fie r.estrlccmn c!e! tfreumlento intrauterino-talla Trastorno 15 Casols)
baja-diabetes de inicio precoz en el adulto
401768 Miopatia proximal con signos extrapiramidales Trastorno 15 Caso(s)
397744 Sindrome de neuropatla.\ perlfelrlca-m|opat|a-ronquera- Trastorno 15 Caso(s)
hipoacusia
. L Subtipo de
397615 Obesidad por deficiencia de CEP19 15 Caso(s)
trastorno

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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329324 Sindrome de Klippel-Trenaunay invertido Trastorno 15 Caso(s)

314647 Ataxia cerebelosa n.o progresiva con discapacidad Trastorno 15 Caso(s)
intelectual

314432 Sindrome de hernia spiegeliana-criptorquidia Trastorno 15 Caso(s)

280763 Discapacidad intelectual gravc_e y paraparesia espastica Trastorno 15 Caso(s)
progresiva

280633 Sindrome de anomalias co.ngérjitas multiples-hipotonia- Trastorno 15 Caso(s)

epilepsia
250984 Sindrome de Stickler autosémico recesivo Subtipo de 15 Caso(s)
trastorno

Sindrome de poiquilodermia fibrosante hereditaria-

221043 . . o g . Trastorno 15 Caso(s)
contracturas tendinosas-miopatia-fibrosis pulmonar
2075 Sindrome génito-palato-cardiaco Trastorno 15 Caso(s)
1901 Sindrome de Ehlers-Danlos dermatosparaxis Trastorno 15 Caso(s)
171680 Lisencefalia por una mutacion en el gen TUBA1A Trastorno 15 Caso(s)
Afeccid oai - 0 ficienci
137754 eccidn neuro oglca.\ asoc'lada a la deficiencia de Trastorno 15 Caso(s)
aminoacilasa 1
93356 Displasia espondiloepimetafisaria tipo Missouri Trastorno 14 Caso(s)
. - . . . Subtipo d
90390 Sindrome de anoniquia-onicondistrofia ubtipo de 14 Caso(s)
trastorno
Nef - - hi — P—
88659 efropatia progresiva corn ipertension autosémica Trastorno 14 Casol(s)
dominante
75378 Tricromacia oligocdnica Trastorno 14 Caso(s)
589515 Sindrome de discapaci.dad del desarrollo-ataxia-epilepsia Trastorno 14 Caso(s)
asociado al gen PUM1
i énitas facial |
562528 Sindrome (?e contra_cturas’congenltas aciales y de las Trastorno 14 Caso(s)
extremidades-hipotonia-retraso del desarrollo
508529 Epidermolisis ampollosa simple intermedia con Trastorno 14 Casol(s)

miocardiopatia
Sindrome de discapacidad intelectual-retraso global del
480907 desarrollo-dismorfia facial-remanente caudal del sacro Trastorno 14 Caso(s)
ligado al cromosoma X

Subtipo de

480483 Colestasis intrahepatica familiar progresiva tipo 4 trastorno 14 Caso(s)
466718 Epiteliopatia pigmentaria retiniana arrugada de Martinica Trastorno 14 Caso(s)
Sindrome de microcefalia-discapacidad intelectual-
457351 hipoacusia neurosensorial-epilepsia-tono muscular Trastorno 14 Caso(s)
anémalo
423384 Neutropenia congénita grave por deficiencia de JAGN1 Trastorno 14 Caso(s)
401849 Paraparesia espastica autosomica tipo 72 Trastorno 14 Caso(s)
397758 Distrofia retiniana con disfuncion retiniana interna y Trastorno 14 Caso(s)

anomalias de las células ganglionares
371007 Distrofia muscular congénita con hiperlaxitud Trastorno 14 Caso(s)

Sindrome de microcérnea-miopia con atrofia
coriorretiniana-telecanto
369920 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 9 Trastorno 14 Caso(s)
Discapacidad intelectual ligada al cromosoma X por
mutaciones en el gen GRIA3
36355 Trastorno de sangrado por un defecto de P2Y12 Trastorno 14 Caso(s)

369970 Trastorno 14 Caso(s)

364028 Trastorno 14 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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3363 Sl’ndromt? de tricornegalia-d_ege'ner.a'ciér? retiniana Trastorno 14 Caso(s)
pigmentaria-talla baja significativa
320375 Paraparesia espdstica autosdmica recesiva tipo 55 Trastorno 14 Caso(s)
314394 Sindrome de talla baja:onic?dis'plasia-dismorfia facial- Trastorno 14 Caso(s)
hipotricosis
314051 Sindrome de leucoencefalopatia-anomalias del talamo y Trastorno 14 Caso(s)
tallo cerebral-lactato elevado
313892 Retraso del desarrollo y del lenguaje por deficiencia de Subtipo de 14 Caso(s)
SOX5 trastorno
307766 Sindrome de cabello rizado-queratodermia acral-caries Trastorno 14 Caso(s)
284289 Ataxia cerebelosa autosdmica recesiva de inicio en el Trastorno 14 Caso(s)
adulto
284139 Sindrome similar al Larsen, tipo B3GAT3 Trastorno 14 Caso(s)
2789 Sindrome del meningocele lateral Trastorno 14 Caso(s)
2719 Sindrome oculocerebral-hipopigmentacion tipo Cross Trastorno 14 Caso(s)
261323 Sindrome de microdelecién 21g22.11g22.12 Trastorno 14 Caso(s)
2435 Sindrome de ma’cula:s c.uténeasr hiper-.e hirfopigmentadas- Trastorno 14 Caso(s)
retraso del crecimiento-discapacidad intelectual
238750 Sindrome de microdelecion 421 Trastorno 14 Caso(s)
2378 Sindrome de Laurin-Sandrow Trastorno 14 Caso(s)
199351 Distonia-parkinsonismo de inicio en el adulto Trastorno 14 Caso(s)
1791 Displasia frontofacionasal Trastorno 14 Caso(s)
168796 Sindrome corazén-mano tipo esloveno Trastorno 14 Caso(s)
1516 Craneosinostosis bilambdoidea y sagital no sindrémica Trastorno 14 Caso(s)
139578 Neuropatia sensitiva h('ereditzi\ri:i\ mutilante con Trastorno 14 Caso(s)
paraparesia espastica
137783 Sindrome de contractura letal congénita tipo 3 Trastorno 14 Caso(s)
1193 Sindrome de Atkin-Flaitz Trastorno 14 Caso(s)
96055 Tetrasomia 21 Trastorno 13 Caso(s)
939 Aciduria 3 hidroxi-isobutirica Trastorno 13 Caso(s)
85174 Displasia pseudodiastrofica Trastorno 13 Caso(s)
79502 Queratodermia palmoplantar punctata tipo 2 Trastorno 13 Caso(s)
79478 Sindrome de Griscelli tipo 3 Subtipo de 13 Caso(s)
trastorno
79329 MGAT2-CDG Trastorno 13 Caso(s)
69739 Sindrome disgenésico del tronco encefalico de Athabaskan Trastorno 13 Caso(s)
66631 Sindrome CEDNIK Trastorno 13 Caso(s)
Sindrome de retraso del desarrollo-discapacidad
633014 intelectual-sordera neurosensorial asociado al gen Trastorno 13 Caso(s)
SLC12A2
631068 Paraparesia espdstica autosomica dominante tipo 80 Trastorno 13 Caso(s)
611247 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 11 Trastorno 13 Caso(s)
610569 Sl’ndromel d.e malforma.cion.es cert.ebrales letales tempranas Trastorno 13 Caso(s)
congénitas-artrogriposis asociado al gen KIAA1109
556985 Leucoencefalopatia caflc.if.icante-displasia esquelética de Trastorno 13 Caso(s)
inicio precoz
542657 Hiperclorhidrosis aislada Trastorno 13 Caso(s)
538963 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de ITK Trastorno 13 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Poli i | itivo- I letal
538096 olineuropatia axona sten'smvo m?tora neonatal leta Trastorno 13 Casol(s)
autosémica recesiva
50945 Condrodisplasia de Blomstrand letal Trastorno 13 Caso(s)
Enf h -Marie-Tooth tipo 1 i |
476394 nfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 1 asociada al gen Trastorno 13 Caso(s)
PMP2
L strofia hi elini - -
466934 eucodistrofia |por:n|e inizante autosémica recesiva Trastorno 13 Casol(s)
asociada al gen VPS11
448251 Sindrome de ataxia progrefiva-sordera autosomico Trastorno 13 Caso(s)
recesivo
443098 Hiperostosis craneal interna Trastorno 13 Caso(s)
439212 Sindrome de miopatia d'e |n|C|_o precoz'-arreflema-dlflcuItad Trastorno 13 Caso(s)
respiratoria-disfagia
436274 Manifestacio’ne.s cuténeas.sim.ilarfes al psetfdoxantoma Trastorno 13 Caso(s)
elastico con retinosis pigmentaria
” - - ntel I-afasi —
436151 Sindrome de dlscapat.:ldad |{1te et':tua afasia expresiva Trastorno 13 Caso(s)
dismorfia facial
435438 Epilepsia miocldnica progresiva tipo 7 Trastorno 13 Caso(s)
401953 Ataxia episddica con trastornos del habla Trastorno 13 Caso(s)
399103 Miopatia nebulinica distal Trastorno 13 Caso(s)
Hipomielinizacion con afectacion del tronco cerebral y de
363412 la médula espinal y espasticidad de los miembros Trastorno 13 Caso(s)
inferiores
356978 Aciduria D,L-2-hidroxiglutarica Trastorno 13 Caso(s)
Di i i | |
329813 isomia uniparenta paternaf de genoma completo en Trastorno 13 Casol(s)
mosaico
Sindrome grave de resistencia a insulina-obesidad por Subtipo de
329249 deficiencia de SH2B1 de inicio precoz trastorno 13 Caso(s)
3268 Sindrome de sinostosis radiocubital-microcefalia-escoliosis Trastorno 13 Caso(s)
bili i P
319605 Suschtlbl |da.d men_de iana a enfermedades Trastorno 13 Caso(s)
micobacterianas ligada al cromosoma X
Susceptibilidad mendeliana a enfermedades
319547 micobacterianas por deficiencia completa del Trastorno 13 Caso(s)
IFNgammaR2
313936 Sindrome PENS Trastorno 13 Caso(s)
3097 Sindrome de Meacham Trastorno 13 Caso(s)
306530 Sindrome de parf'llisis facfial he.reditaria congénita- Trastorno 13 Caso(s)
hipoacusia variable
” - - intel - N e
3042 Sindrome de dlsc:.:\;')audad'lf\te ectu.a cat’arata pabellén Trastorno 13 Caso(s)
auditivo calcificado-miopatia
- hi lori ; cul -
293958 Sindrome de. h ipertelorismo seno:°> preauriculares Trastorno 13 Caso(s)
obstruccion del conducto lagrimal-sordera
284160 Sindrome de microdelecion 8g21.11 Trastorno 13 Caso(s)
280406 Sindrome nefrotlco familiar resistente a .estermdes Trastorno 13 Caso(s)
asociado a sordera neurosensorial
2802 Anemia 5|deroblast|ca. ligada al cromosoma X y ataxia Trastorno 13 Casol(s)
espinocerebelosa
2319 Sindrome de Juberg-Hayward Trastorno 13 Caso(s)
231720 Slndl:ome de deflafar.'naa d.e hormf)nas hlpoflsarrf\s Trastorno 13 Caso(s)
combinada no adquirida-hipoacusia neurosensorial-

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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anomalias de la columna vertebral

1788 Disostosis acrofacial tipo Rodriguez Trastorno 13 Caso(s)

178377 Sindrome de osteoesclerc?sis-retr.aso del desarrollo- Trastorno 13 Caso(s)
craneosinostosis

171612 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 37 Trastorno 13 Caso(s)
168549 Displasia espondilometafisaria axial Trastorno 13 Caso(s)

1435 Sindrome de microdelecion Xq21 Trastorno 13 Caso(s)
140969 Sindrome de Saldino-Mainzer Trastorno 13 Caso(s)
101102 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2H Trastorno 13 Caso(s)
99672 Sindrome diente-uiia de Fried Trastorno 12 Caso(s)
98772 Ataxia espinocerebelosa tipo 19/22 Trastorno 12 Caso(s)
96186 Disomia uniparental materna del cromosoma 20 Trastorno 12 Caso(s)
85320 Sindrome de discapacidad i'ntelectual Iiga.d'a al cromosoma Trastorno 12 Caso(s)

X-macrocefalia-macroorquidia

844 Sindrome de Lown-Ganong-Levine Trastorno 12 Caso(s)
79328 ALG9-CDG Trastorno 12 Caso(s)
603689 Sindrome similar a Bohring-Opitz asociado al gen KLHL7 Trastorno 12 Caso(s)
597743 Sindrome de microcefalia-discapacidad intelectual grave- Trastorno 12 Caso(s)

anomalias congénitas multiples asociado al gen SETD2
59303 Sindrome neonatal de ictiosis-colangitis esclerosante Trastorno 12 Caso(s)

Sindrome de displasia esquelética-inmunodeficiencia de
células T-retraso del desarrollo
Sindrome de crisis de inicio precoz-anomalias de las
505237 extremidades distales-dismorfia facial-retraso Trastorno 12 Caso(s)
generalizado del desarrollo
Sindrome de cifoescoliosis-atrofia lateral de la lengua-

508533 Trastorno 12 Caso(s)

496689 . , . A Trastorno 12 Caso(s)
paraparesia espastica hereditaria
459033 Ataxia-apraxia oculomotora tipo 4 Trastorno 12 Caso(s)
442582 Amiloidosis AH Trastorno 12 Caso(s)
0 ficienci - ficienci
420573 nmunodeficiencia combinada grave una deficiencia de Trastorno 12 Caso(s)
CTPS1
412066 Demencia neurode.generatlva.asoaada.al gen PRKAR1B Trastorno 12 Casols)
con filamentos intermedios
363523 Sindrome de hipohidrosis-hipoplasia del esmalte- Trastorno 12 Casols)

queratodermia palmoplantar-discapacidad intelectual
314585 Sindrome de sobrecrecimiento 15q Trastorno 12 Caso(s)
Disgenesia cortical con hipoplasia pontocerebelosa por

300570 una mutacion en el gen TUBB3 Trastorno 12 Caso(s)
300547 Hipercalcemia del lactante autosdmica recesiva Trastorno 12 Caso(s)
2935 Polisindactilia cruzada Trastorno 12 Caso(s)
2919 Sindrome orofaciodigital tipo 5 Trastorno 12 Caso(s)
284460 Retinopatia externa anular aguda Trastorno 12 Caso(s)
280620 Epilepsia miocldnica progresiva tipo 6 Trastorno 12 Caso(s)
280384 Sindrome de discapacidad intele.ctual reces:iv:c\-disfuncién Trastorno 12 Caso(s)
motora-contracturas articulares miiltiples
2662 Sindrome de Keipert Trastorno 12 Caso(s)
2579 Sindrome de atrofia muscular-ataxia-retinosis Trastorno 12 Caso(s)

pigmentaria-diabetes mellitus

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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i T | hi ilacio 14932.2 del i
254531 Sindrome de Temple por hipometilaciéon en 14q32.2 de Subtipo de 12 Caso(s)
alelo paterno trastorno
247794 Sindrome de catarata juvenil-microcérnea-glucosuria renal Trastorno 12 Caso(s)
244305 Hipofosfatemia dominante con nefrolitiasis u osteoporosis Trastorno 12 Caso(s)
238763 Glaucoma secundario a esferofaquia/ectopia lentis y Trastorno 12 Caso(s)
megalocornea
2224 Hipertriptofanemia familiar Trastorno 12 Caso(s)
217377 Sindrome de microduplicacion Xp11.22-p11.23 Trastorno 12 Caso(s)
217346 Sindrome de microdelecion 19g13.11 Trastorno 12 Caso(s)
210571 Distonia 16 Trastorno 12 Caso(s)
209973 Hemiplejia alternante nocturna benigna de la infancia Trastorno 12 Caso(s)
199340 Distrofia muscular tipo Selcen Trastorno 12 Caso(s)
1784 Disostosis acro-fronto-facio-nasal Trastorno 12 Caso(s)
171829 Sindrome de microdelecion 6q16 Trastorno 12 Caso(s)
166035 Sindrome de braquidactilia-talla baja-retinosis pigmentaria Trastorno 12 Caso(s)
1555 Sindrome de cutis gyra!ta-acar)tosis nigricans- Trastorno 12 Casols)
craneosinostosis
1487 Sindrome de Cooks Trastorno 12 Caso(s)
1473 Coloboma-fisura labiopalatina-discapacidad intelectual Trastorno 12 Caso(s)
1458 Sindrome CODAS Trastorno 12 Caso(s)
141148 Miohiperplasia hemifacial Trastorno 12 Caso(s)
1179 Desviacion tOI‘II(Ea paroms.tlca bfenlgna de I.a mirada hacia Trastorno 12 Casols)
arriba de la infancia con ataxia
- | 3-epilensia-bi — -
1008 Sindrome de a opeua' epilepsia-piorrea-discapacidad Trastorno 12 Caso(s)
intelectual
100046 Enfermedad de’Ch.arcot-M_arie-Toc.)th intermedia Trastorno 12 Caso(s)
autosémica dominante tipo D
98912 Miopatia distal de inicio tardio tipo Maskerbery-Griggs Trastorno 11 Caso(s)
96172 Sindrome del cromosoma 3 en anillo Trastorno 11 Caso(s)
91135 Hiperlaxitud de la p.it’el del cuerPo por def-icien'cia de factor Trastorno 11 Casol(s)
de coagulacion dependiente de vitamina K
91132 Sindrome hipotricosis e ictiosis Trastorno 11 Caso(s)
85336 Sindrome neurodegenerativo ligado al cromosoma X tipo Trastorno 11 Casol(s)
Hamel
83629 Sindrome de IeuFoenFefaIo?ati?-displasia Trastorno 11 Caso(s)
espondiloepimetafisaria
79324 ALG12-CDG Trastorno 11 Caso(s)
Subtipo d
79076 Poliposis juvenil del lactante ubtipo de 11 Caso(s)
trastorno
620368 Hipomagnesemia primar!a con discapacidad intelectual Trastorno 11 Caso(s)
asociada a EGF
620363 Slndro.me de h.lpomagnese.mla prlmarla-cr|_5|s Trastorno 11 Caso(s)
generalizadas-discapacidad intelectual-obesidad
Trastorno del neurodesarrollo grave-estereotipias
600663 motoras-estrefiimiento crénico-alteracion del ciclo sueio- Trastorno 11 Caso(s)
vigilia asociado al gen NRXN1
597738 Sindrome de Luscan-Lumish Trastorno 11 Caso(s)
572798 Deficiencia combinada de la fosforilacion oxidativa Trastorno 11 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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asociada al gen WARS2
569816 Linfedema primario de inicio tardio asociado al gen CELSR1 Trastorno 11 Caso(s)
555407 Deficiencia de NAD(P)HX epimerasa Trastorno 11 Caso(s)
522077 Sl’ndronje <_:Ie hipot.onl’a .iniia.ntil-anomalias oculomotoras- Trastorno 11 Caso(s)
movimientos hipercinéticos-retraso del desarrollo
521450 Sindrome multisistémico asociado al gen LAMAS Trastorno 11 Caso(s)
521406 Sindrome de distonia-parkinsonismo-hipermanganesemia Trastorno 11 Caso(s)
521308 Sindrome de displasia fron_tonasal-nariz. bifida-anomalias Trastorno 11 Caso(s)
de las extremidades superiores
506307 Sindrome de Stromme Trastorno 11 Caso(s)
477749 Microangiopatia pontina autosémica dominante con Trastorno 11 Caso(s)
leucoencefalopatia
468661 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 74 Trastorno 11 Caso(s)
464724 Sindrome de insuficiencia he'pética aguda infantil asociada Trastorno 11 Caso(s)
a fiebre
457185 Sindrome de encefaIor.niopa.tl'a-miocardiopatia-dificultad Trastorno 11 Caso(s)
respiratoria neonatal
Sindrome de deterioro cognitivo-facies tosca-defectos
444077 cardiacos-obesidad-afectacion pulmonar-talla baja- Trastorno 11 Caso(s)
displasia esquelética

444051 Sindrome de microdelecién 20q11.2 Trastorno 11 Caso(s)
444013 Deficiencia combinada de la fosforilacion oxidativa tipo 23 Trastorno 11 Caso(s)
443988 Ventriculomegalia con enfermedad quistica renal Trastorno 11 Caso(s)
397937 Miopatia por cuerpos de poliglucosano tipo 1 Trastorno 11 Caso(s)
352712 Sindrome de dismorfia facial-ir.lmunodeficiencia-livedo- Trastorno 11 Casol(s)

talla baja
330050 Encefatalopatia !)or un defec':to en la fisién mitocondrial y Subtipo de 11 Caso(s)

peroxisomal asociada al gen DNM1L trastorno
319189 Mioclonia cortical familiar Trastorno 11 Caso(s)
313884 Sindrome de microdelecion 12p12.1 Subtipo de 11 Caso(s)
trastorno

313855 Displasia con huesos incurvados asociada al gen FGFR2 Trastorno 11 Caso(s)
313850 Degeneracion cerebelosa-retiniana del lactante Trastorno 11 Caso(s)
300293 Hipertrigliceridemia y esfeat'osis hepatica infantil Trastorno 11 Caso(s)

transitoria
2987 Sindrome de pterigium antecubital Trastorno 11 Caso(s)
2959 Sindrome de progeria-talla baja-nevos pigmentados Trastorno 11 Caso(s)
2854 Sindrome de Fuhrmann Trastorno 11 Caso(s)
2832 Sindrome de parpado superjor andmalo-ausencia de Trastorno 11 Caso(s)

pestaiias
280553 Miopatia miofibrilar hipertonica letal del lactante Trastorno 11 Caso(s)
261349 Sindrome de microdelecion 2p15p16.1 Trastorno 11 Caso(s)
238744 Sindrome mamario-digito-6nico Trastorno 11 Caso(s)
2329 Sindrome de Karsck-Neugebauer Trastorno 11 Caso(s)
228169 Neurodegeneracion estriatal autosémica dominante Trastorno 11 Caso(s)
2253 Sindrome de hipoplasia foveal-catarata presenil Trastorno 11 Caso(s)
221120 Sindrome de pseudoaminopterina Trastorno 11 Caso(s)
217390 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de DOCK8 Trastorno 11 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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2163 Sindrome de holoprosencefalia-craneosinostosis Trastorno 11 Caso(s)
210133 Sindrome de Ie.lJCf)niquia totaI-Iesi’ones tipo acantosis Trastorno 11 Caso(s)
nigricans-cabello anomalo
2016 Sindrome de paladar hendido-sinequias laterales Trastorno 11 Caso(s)
1757 Sindrome de dimelia-diplopia fibular Trastorno 11 Caso(s)
168624 Sindrome de escafocefalia familiar tipo McGillivray Trastorno 11 Caso(s)
168588 Hiperandrogenismo por deficiencia de cortisona reductasa Trastorno 11 Caso(s)
166282 Sindrome familiar del seno enfermo Trastorno 11 Caso(s)
166272 Odontocondrodisplasia Trastorno 11 Caso(s)
1660 Dermo-odonto-displasia Trastorno 11 Caso(s)
Di i | Il leja li | i
1497 isgenesia del cuerpo calloso compleja ligada a Subtipo de 11 Caso(s)
cromosoma X trastorno
1479 Sindrome de comunicacion intt?lzauricular con defecto de Trastorno 11 Caso(s)
conduccion
1031 Sindrome esmalte-renal Trastorno 11 Caso(s)
99807 Sindrome tipo PEHO Trastorno 10 Caso(s)
99329 Sindrome 48,XYYY Trastorno 10 Caso(s)
97340 Sindrome de Hunter-McAlpine Trastorno 10 Caso(s)
97240 Miopatia con cuerpos cebra Trastorno 10 Caso(s)
968 Displasia acromesomélica tipo Hunter-Thompson Trastorno 10 Caso(s)
96178 Sindrome del cromosoma 16 en anillo Trastorno 10 Caso(s)
958 Sindrome acro-reno-mandibular Trastorno 10 Caso(s)
93599 Hiperoxaluria primaria tipo 2 Subtipo de 10 Caso(s)
trastorno
93406 Sindactilia tipo 5 Trastorno 10 Caso(s)
93398 Genocondromatosis tipo 2 Trastorno 10 Caso(s)
93347 Displasia anauxética Trastorno 10 Caso(s)
916 Sindrome de Aase-Smith Trastorno 10 Caso(s)
90398 Liquen mlxedematoso. Iocall.zado con rasgos mixtos de Subtipo de 10 Casol(s)
subtipos diferentes trastorno
86918 Sindrome de queratoder.mia p.almoplantar difuso- Trastorno 10 Casol(s)
acrocianosis
p - - intel i |
85329 Slndr?me de’ dls.capaa.dad |r_1te ectua |gad.a a cromostoma Trastorno 10 Caso(s)
X-hipotonia-dismorfia facial-comportamiento agresivo
Di - intel Isindromica i I X
85274 iscapacidad intelectua sm.dromlca igada al cromosoma Trastorno 10 Caso(s)
tipo 7
85163 Sindrome de hipomielinizacion-catarata congénita Trastorno 10 Caso(s)
79503 Ictiosis histrix de Curth-Macklin Trastorno 10 Caso(s)
Subtipo d
79281 Deficiencia de alfa-N-acetilgalactosaminidasa tipo 3 ubtipo de 10 Caso(s)
trastorno
L . - . Subtipo de
79280 Deficiencia de alfa-N-acetilgalactosaminidasa tipo 2 10 Caso(s)
trastorno
L . - . Subtipo de
79279 Deficiencia de alfa-N-acetilgalactosaminidasa tipo 1 10 Caso(s)
trastorno
79083 Lipodistrofia parcial familiar asociada al gen PPARG Trastorno 10 Caso(s)
71212 Hlpermsulmlsm‘o por deficiencia de 3-hidroxilacil-CoA Trastorno 10 Caso(s)
deshidrogenasa de cadena corta
641390 Sindrome PsAPASH Trastorno 10 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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i | llo-hi ia- i
641361 Sindrome de retraso del neurodesarro c! 1 |potor1|a ataxia Trastorno 10 Caso(s)
cerebelosa-defectos de la conduccidn cardiaca
621758 Sindrome de fibrosis-neurodegeneracion-angiomatosis Trastorno 10 Caso(s)
cerebral
Sindrome de autoinmunidad-autoinflamacion-
619948 inmunodeficiencia de inicio precoz por haploinsuficiencia Trastorno 10 Caso(s)
de SOCS1
” - lasica-di - el -
611216 Sindrome de anemia ap 'asm'a c.:ll'sca[aaadad intelectua Trastorno 10 Caso(s)
talla baja significativa
Sindrome de hipoplasia cerebelosa-discapacidad
603448 intelectual-microcefalia congénita-distonia-anemia-retraso Trastorno 10 Caso(s)
del crecimiento
568062 Displasia Iinfé?ica genleralizada a.sociada ?I .gen PIEZO1 con Trastorno 10 Caso(s)
hidropesia fetal no inmunolégico
567502 Sindrome de inn.1unodeficiencia de. células B-an.omall'as de Trastorno 10 Caso(s)
las extremidades-malformaciones urogenitales
Sindrome de defectos cardiacos congénitos-dismorfia
562569 facial-retraso del desarrollo asociado al gen TMEM94 Trastorno 10 Caso(s)
531151 Sindrome de microdelecion 9q21.13 Trastorno 10 Caso(s)
529665 Sindrome dfe re.traso del neufodesar.roIIo-cr|S|s-anomaI|as Trastorno 10 Casol(s)
oftalmicas-osteopenia-atrofia cerebelosa
- - faliadi fia facial- i
521445 Sindrome de microce a’ ia dlsmf)r'la am’a 'anoma ias Trastorno 10 Caso(s)
oculares-anomalias congénitas multiples
506358 Sindrome de Gabriele-de Vries Trastorno 10 Caso(s)
495274 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2T Trastorno 10 Caso(s)
494344 Sindrome de neurodesarrollo asociado al gen RERE Trastorno 10 Caso(s)
468699 SLC39A8-CDG Trastorno 10 Caso(s)
Sindrome de dismorfia facial-retraso del desarrollo- .
. .. Subtipo de
466950 alteraciones de la conducta por una mutacion puntual en 10 Caso(s)
trastorno
el gen WAC
466926 Sindrome de crisis-escoliosis-macrocefalia Trastorno 10 Caso(s)
464443 COG6-CGD Trastorno 10 Caso(s)
Sindrome de trastorno del neurodesarrollo-dismorfia .
. , . s Subtipo de
453504 craneofacial-defecto cardiaco-anomalias esqueléticas, por trastorno 10 Caso(s)
una mutacioén puntual
439854 Miocardiopatia hipertrofica fa.tal congénita E)or una Trastorno 10 Caso(s)
enfermedad del almacenamiento del glucégeno
420789 Encefalopatia autoinmu-ne con par~asomnia y apnea Trastorno 10 Casol(s)
obstructiva del sueiio
Sindrome similar a la enfermedad de Huntington por
401901 Trast 10C
expansiones de C90RF72 rastorno aso(s)
399081 Miopatia distal de inicio precoz asociada al gen KLHL9 Trastorno 10 Caso(s)
39 Acromelanosis Trastorno 10 Caso(s)
363400 Sindrome neurodegenerativo grave con lipodistrofia Trastorno 10 Caso(s)
Subtipo d
352737 Albinismo oculocutaneo tipo 1 sensible a la temperatura ubtipo de 10 Caso(s)
trastorno
. . . . . ‘s . Subtipo de
352734 Albinismo oculocutaneo tipo 1 con pigmentacién minima 10 Caso(s)
trastorno
352641 Ataxia cerebelosa autosdmica recesiva con espasticidad de Trastorno 10 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.

P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
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inicio tardio
35107 Desmosterolosis Trastorno 10 Caso(s)
3469 Sindrome de aprosencefalia XK Trastorno 10 Caso(s)
3439 Sindrome de Von Voss-Cherstvoy Trastorno 10 Caso(s)
33574 Deficiencia de glutamato-cisteina ligasa Trastorno 10 Caso(s)
3317 Displasia toraco-laringo-pélvica Trastorno 10 Caso(s)
Talla baja significativa primordial microcefalica por
329228 deficiencia de ZNF335 Trastorno 10 Caso(s)
” - lia-poli lia-lobul —
3259 Sindrome de sindactilia ’po idactilia-l6bulo auditivo Trastorno 10 Caso(s)
anomalo
324262 Ataxia cerebelosa congé’nit.a por deficiencia de MGLUR1 Subtipo de 10 Caso(s)
autosémica recesiva trastorno
319671 Sindrome de Alazami Trastorno 10 Caso(s)
314662 Sindrome de sobref:reamle_nt(') segm_entarlo progresivo Trastorno 10 Caso(s)
con hiperplasia fibroadiposa
313906 Quiste pancreatico congénito Trastorno 10 Caso(s)
309246 Gangliosidosis GM2, variante AB Trastorno 10 Caso(s)
3032 Sindrome similar a Meckel asociado al gen NPHP3 Trastorno 10 Caso(s)
” - I — al
3023 Sindrome de atresia t.ie co.nducto a.udltlvo externo-talud Trastorno 10 Caso(s)
vertical-hipertelorismo
294016 Sindrome de microcefalia-malformacién capilar Trastorno 10 Caso(s)
2880 Deficiencia de fosfoenolpiruvato carboxiquinasa Trastorno 10 Caso(s)
284227 Sindrome TEMPI Trastorno 10 Caso(s)
2839 Displasia de hombro y pelvis Trastorno 10 Caso(s)
280794 Mastocitosis cutanea difusa pseudoxantomatosa Subtipo de 10 Caso(s)
trastorno
280615 Hemoglobinopatia Toms River Trastorno 10 Caso(s)
276280 Sindrome de hemihiperplasia-lipomatosis multiple Trastorno 10 Caso(s)
2658 Talla baja significativa hiperostética de Lenz-Majewski Trastorno 10 Caso(s)
263482 Displasia espondiloepimetafisaria tipo Maroteaux Trastorno 10 Caso(s)
263458 Hiperinsulinismo por deficiencia de INSR Trastorno 10 Caso(s)
2590 Sindrome de atrofia muscular efpinal-epilepsia miocldnica Trastorno 10 Caso(s)
progresiva
254504 Botulismo por inhalacién Subtipo de 10 Caso(s)
trastorno
254411 Liquen plano anular atréfico Trastorno 10 Caso(s)
2496 Sindrome de mesomelia-sinostosis Trastorno 10 Caso(s)
240112 Sindrome de paralisis su'pranuclea.zr progresiva-afasia Subtipo de 10 Caso(s)
progresiva no fluida trastorno
228426 Enfermedad autommu.n.e ml.JIt|5|stem|ca sindrémica por Trastorno 10 Casol(s)
deficiencia de ltch
2255 Sindrome de hipoplasia panc're‘a'tica-diabetes-cardiopatia Trastorno 10 Casol(s)
congénita
220465 Sindrome de Laron con inmunodeficiencia Trastorno 10 Caso(s)
217335 Sindrome RIN2 Trastorno 10 Caso(s)
210144 Sindrome polimalformativo letal tipo Boissel Trastorno 10 Caso(s)
2072 Sindrome de enf.erme.d’ad de G.aucher-oftalmoplejla- Subtipo de 10 Casol(s)
calcificacién cardiovascular trastorno

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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2047 Sindrome de Flynn-Aird Trastorno 10 Caso(s)
2008 Sindrome acro-cardio-facial Trastorno 10 Caso(s)
169090 Inmunodeficiencia combinada por disfuncion en el canal Trastorno 10 Caso(s)
CRAC
166073 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 6 Trastorno 10 Caso(s)
163966 Condrodisplasia dominar.lte ligada al cromosoma X tipo Trastorno 10 Casol(s)
Chassaing-Lacombe
1627 Delecion 535 Trastorno 10 Caso(s)
Sindrome de discapacidad intelectual ligada al cromosoma
1568 X-malformacion de Dandy-Walker-enfermedad de los Trastorno 10 Caso(s)
ganglios basales-crisis
1471 Sindrome de coloboma macular-braquidactilia tipo B Trastorno 10 Caso(s)
1443 Sindrome del cromosoma 19 en anillo Trastorno 10 Caso(s)
1439 Sindrome del cromosoma 12 en anillo Trastorno 10 Caso(s)
1426 Displasia de Greenberg Trastorno 10 Caso(s)
141007 Sindrome orofaciodigital tipo 9 Trastorno 10 Caso(s)
139426 Mioclonia perioral con ausencias Trastorno 10 Caso(s)
139406 Encefalopatia por deficiencia de prosaposina Trastorno 10 Caso(s)
1336 Sindrome de hiperqueratosis-hiperpigmentacion Trastorno 10 Caso(s)
1313 Sindrome de calcificacion del plexo coroideo infantil Trastorno 10 Caso(s)
1263 Displasia en boomerang Trastorno 10 Caso(s)
1171 Sindrome d'e a’ta).(ia ce.rebelos_a-arreflexia-pie:s cavos- Trastorno 10 Caso(s)
atrofia dptica-hipoacusia neurosensorial
1150 Sindrome de artrogripos.is r.m'JItipIe congénita-cara de Trastorno 10 Caso(s)
silbido
101111 Ataxia espinocerebolosa tipo 25 Trastorno 10 Caso(s)
101007 Paraparesia espastica autosomica recesiva, tipo 27 Trastorno 10 Caso(s)
1010 Queratodermia palmoplafntar au’to.sémica dominante y Trastorno 10 Casol(s)
alopecia congénita
100994 Paraparesia espdstica autosomica dominante tipo 13 Trastorno 10 Caso(s)
99014 Enfermedad de Charcot-Mar:ie-Tooth ligada al cromosoma Trastorno 9 Casols)
X tipo 5
94124 Ataxia espinocerebelosa con neuropatia axonal tipo 1 Trastorno 9 Caso(s)
93952 Discapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Trastorno 9 Casols)
Hedera
93317 Displasia espondilometafisaria tipo Sedaghatian Trastorno 9 Caso(s)
85338 Sindrome de discapacidad i?telectu?l ligada al cromosoma Trastorno 9 Casols)
X-ataxia-apraxia
85286 Discapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Shashi Trastorno 9 Caso(s)
85199 Sindrome de craneosinostosis-'anomalias anales- Trastorno 9 Casols)
poroqueratosis
83619 Sindrome de macrostomia-.‘flpéndices preauriculares- Trastorno 9 Casols)
oftalmoplejia externa
79405 Epidermolisis ampollosa juntural inversa Trastorno 9 Caso(s)
79322 DPM1-CDG Trastorno 9 Caso(s)
636941 Sindrome de Ehlers-Danlos vascular-polimicrogiria Trastorno 9 Caso(s)
631106 Ataxia espinocerebelosa tipo 49 Trastorno 9 Caso(s)
631082 Paraparesia espdstica autosdmica recesiva tipo 85 Trastorno 9 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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” - ia h — h lobi
619233 Sindrome de perS|s'tenc1a . eretfltarla de hemoglobina Trastorno 9 Casols)
fetal-discapacidad intelectual
505208 Aciduria 3-metilglutaconica tipo 8 Trastorno 9 Caso(s)
” - P al- - losa-
502423 Sindrome de mlop_atla mlltoc?ndrla a?:ama cerebelosa Trastorno 9 Casols)
retinopatia pigmentaria
p; istrofi — va-col
488197 Sindrome de'd'lstro ia retmlana’i p.rogres[v'a coloboma de Trastorno 9 Casols)
iris-catarata congénita familiar
480851 Trombocitopenia hereditaria con mielofibrosis de inicio Trastorno 9 Casols)
precoz
- - fali —
477814 Sindrome de m.lcroce alia progresiva-crisis-ceguera Trastorno 9 Casols)
cortical-retraso del desarrollo
— . ficienci 0
438075 Cetoacidosis por de |C|enC|a_de transportador de Trastorno 9 Casols)
monocarboxilato 1
425120 Vasculopatia con inicio en el lactante asociada al gen Trastorno 9 Casol(s)
STING
420561 Sindrome de Temple-Baraitser Trastorno 9 Caso(s)
401945 Enfermedad de Moyamoya con acalasia de inicio precoz Trastorno 9 Caso(s)
397787 Inmunodeficiencia combinada grave por deficiencia de Trastorno 9 Casol(s)
IKK2
Paralisi 1 - <tal de inici
397750 aralisis periddica con neurop’atla motora distal de inicio Trastorno 9 Casol(s)
tardio
397612 Sindrome de macrocefalia-retraso del desarrollo Trastorno 9 Caso(s)
370927 SSR4-CDG Trastorno 9 Caso(s)
363710 Ataxia espinocerebelosa tipo 37 Trastorno 9 Caso(s)
35704 Deficiencia de L-arginina:glicina amidinotransferasa Trastorno 9 Caso(s)
35701 Deficiencia de 3-hidroxi 3-metilglutaril-CoA (HMG) sintasa Trastorno 9 Caso(s)
352745 Albinismo oculocutaneo tipo 7 Trastorno 9 Caso(s)
329478 Miopatia distal del adulto por una mutacion en el gen VCP Trastorno 9 Caso(s)
324585 Enfermtledzi\d de Ch.arcot-Marie-Tooth interr’nfadia Trastorno 9 Casols)
autosomica dominante con dolor neuropatico
319199 Paraparesia espastica autosémica recesiva tipo 53 Trastorno 9 Caso(s)
314679 Sindrome cerebro-facio-articular Trastorno 9 Caso(s)
314466 Sindrome de Meigs atipico Trastorno 9 Caso(s)
300179 Sindrome de Ehlers-Danlos cifoescoliético por deficiencia Subtipo de 9 Casols)
de FKBP22 trastorno
2952 Sindrome de pulgares en ?dyccién-artrogriposis, tipo Trastorno 9 Casols)
Christian
293948 Sindrome de microdelecion 1p21.3 Trastorno 9 Caso(s)
293939 Sindrome de microduplicacion Xq28 terminal Trastorno 9 Caso(s)
2808 Paralisis de musculos de laringe Trastorno 9 Caso(s)
280679 Sindrome d.e an,.glopatla d_e Moy.amoya-talla b’aj?-dlsmorfla Trastorno 9 Casols)
facial-hipogonadismo hipergonadotrépico
2680 Sindrome de neuropatla.porlhlpomlelln|zaC|on- Trastorno 9 Caso(s)
artrogriposis
263487 COG5-CDG Trastorno 9 Caso(s)
261190 Slnc_lrome c!e pa.ladar hendldo-defect? cardlacc.)’congenlto- Subtipo de 9 Casols)
discapacidad intelectual por una microdelecién 15q14 trastorno
2557 Sindrome de Mietens Trastorno 9 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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, . ., Subtipo de
254525 Sindrome de Temple por microdelecion paterna 14q32.2 9 Caso(s)
trastorno
251279 Sindrome de mi_ctoftalmia-retin?sis ?igr.nentaria- Trastorno 9 Casols)
foveosquisis-drusas del disco dptico
231531 Sindrome de Hermansky-Pudlak por deficiencia de BLOC-1 Subtipo de 9 Caso(s)
trastorno
| ficienci - ficienci al
231154 nmunodeficiencia combinada por deficiencia parcial de Trastorno 9 Casols)
RAG1
Inmunodeficiencia combinada grave por deficiencia de
228003 CORO1A Trastorno 9 Caso(s)
2213 Sindrome hipertelorismo-microtia-hendidura facial Trastorno 9 Caso(s)
221039 Poiquilodermia esclerosante hereditaria tipo Weary Trastorno 9 Caso(s)
209951 Paraparesia espastica autosomica tipo 18 Trastorno 9 Caso(s)
| ficienci - ficienci
169095 nmunodeficiencia combinada grave por deficiencia de Trastorno 9 Casol(s)
FOXN1
Anomalia del desarrollo sexual 46,XY-insuficiencia
168558 suprarrenal por deficiencia de CYP11A1 Trastorno 9 Casofs)
163979 Sindrome de diS(Eapacidac'I i.ntele.ctual-anomalias Trastorno 9 Casol(s)
craneofacioesqueléticas ligado al X
1553 Sindrome de Curry-Jones Trastorno 9 Caso(s)
1512 Sindrome de Crane Heise Trastorno 9 Caso(s)
140936 Sindrome de Lelis Trastorno 9 Caso(s)
137628 Sindrome de anomalias cardiacas-heterotaxia Trastorno 9 Caso(s)
1345 Sindrome de miocardiopatia-cataratas-enfermedad de la Trastorno 9 Casol(s)
cadera y la columna vertebral
1292 Sindrome de braquimorfismo-oncodisplasia-disfalangismo Trastorno 9 Caso(s)
1264 Sindrome trico-retino-dento-digital Trastorno 9 Caso(s)
i i | -def iaco-
1120 Sindrome de agenesia ?u monar-defecto cardiaco Trastorno 9 Casols)
anomalias del pulgar
1000 Albinismo ocular con sordera neurosensorial tardia Trastorno 9 Caso(s)
99330 Sindrome 49,XYYYY Trastorno 8 Caso(s)
98807 Distonia primaria tipo DYT13 Trastorno 8 Caso(s)
922 Acilia nasal familiar Trastorno 8 Caso(s)
85273 Discapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Abidi Trastorno 8 Caso(s)
79350 Deficiencia de ‘;-’,-fosft?se?rina f.osfatasa, forma Subtipo de 8 Casol(s)
infantil/juvenil trastorno
79333 COG7-CDG Trastorno 8 Caso(s)
79323 MPDU1-CDG Trastorno 8 Caso(s)
633028 Sindrome similar a Prader-Willi asociado al gen CPE Trastorno 8 Caso(s)
600731 Sindrome de Clark-Baraitser Trastorno 8 Caso(s)
597201 Enfermedad inflamatoria intestinal asociada al gen Trastorno 8 Casol(s)
TRIM22
572013 Sindrome de lisencefalia posferlor-puf:nte aplanadoy Trastorno 8 Casol(s)
defecto de cruce de la linea media medular
542585 Sindrome de neuropatia auditiva-atrofia dptica Trastorno 8 Caso(s)
536516 Sindrome de Ehlers-Danlos miopatico Trastorno 8 Caso(s)
519388 Disgenesia del segmento anterior autosémica recesiva Trastorno 8 Caso(s)
514352 Sindrome congénito de braquieséfago-estomago Trastorno 8 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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intratoracico-anomalias vertebrales
502430 Sindrome de Weiss-Kruszka Trastorno 8 Caso(s)
i lii | - i I-
496790 Sindrome de anomalias oculares-neuropatia axona Trastorno 8 Casols)
retraso del desarrollo
494526 Discinesia generalizada con afecta'cién orofacial de inicio Trastorno 8 Casol(s)
en la lactancia
Sindrome de hipoacusia neurosensorial-trombocitopenia
494444 asociado al gen DIAPH1 Trastorno 8 Caso(s)
- ” stal omi ”
476093 Sindrome de. ngueratla mcttm'ra dista .axona miopatia Trastorno 8 Casol(s)
miofibrilar autosomico dominante
468684 CCDC115-CDG Trastorno 8 Caso(s)
466722 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 77 Trastorno 8 Caso(s)
464336 Enfermedad BENTA Trastorno 8 Caso(s)
459061 Sindrome de di,spla}sia cr.aneofa(.:ial-t?lla baja-anomalias Trastorno 8 Casol(s)
ectodérmicas-discapacidad intelectual
- faliadi - ntel m
457485 Sindrome de macrocefalia dlscapac’ldad inte eftua Trastorno 8 Casol(s)
trastorno del neurodesarrollo-térax pequefio
457406 Sindrome de disfuncion mitocondrial multiple tipo 4 Trastorno 8 Caso(s)
438274 Hiperglucagonemia asociada al gen GCGR Trastorno 8 Caso(s)
i ici I letal- fal i
435845 Sindrome de espastludat? r’\et?nata etal-encefalopatia Trastorno 8 Casol(s)
epiléptica
435638 Sindrome de microdelecion 3p25.3 Trastorno 8 Caso(s)
420686 Sindrome de cabello lanoso-queratodermia palmoplantar Trastorno 8 Caso(s)
404454 Sindrome de alacrimia-coreoatetosis-disfuncion hepatica Trastorno 8 Caso(s)
401942 Hendidura media del labio superior e inferior familiar Trastorno 8 Caso(s)
- istrofi - fixi
397715 Sindrome de Joubert con distrofia toracica asfixiante de Trastorno 8 Casol(s)
Jeune
, . .. Subtipo de
397590 Sindrome de Silver-Russell por una mutacién puntual 8 Caso(s)
trastorno
p - falia orimaria-di -
391408 Smc!rome de m|croce. alia prlma.rlaf t‘ils.capac.ldad Trastorno 8 Casol(s)
intelectual leve-diabetes de inicio juvenil
p I sta-eoilensia-
370943 Sindrome de trastorno de e:spef:tro autista-epilepsia Trastorno 8 Casol(s)
artrogriposis
352675 Enfermedad de Charcot-Mar:ie-Tooth ligada al cromosoma Trastorno 8 Caso(s)
X tipo 6
352670 Enfermedad de lch?rcot-M.arle-Toc?th intermedia Trastorno 8 Caso(s)
autosdmica dominante tipo F
Enf | icul |
352649 nfermedad de tran.sporte vesnc_u ar cerebral de Trastorno 8 Casol(s)
dopamina-serotonina
352479 Distrofia muscular de cinturas R20 asociada al gen ISPD Trastorno 8 Caso(s)
3474 Sindrome CHIME Trastorno 8 Caso(s)
33572 Deficiencia de 5-oxoprolinasa Trastorno 8 Caso(s)
331226 Susceptibilidad a infecciones por deficiencia de TYK2 Trastorno 8 Caso(s)
E N — —
329258 nfermedad de Cha.rcot Ma.rle Tooth autosémica Trastorno 8 Casol(s)
dominante tipo 2Q
324321 Disfuncion del nodo sinusal y sordera Trastorno 8 Caso(s)
3219 Sindrome de Fountain Trastorno 8 Caso(s)
3216 Sindrome de sordera conductiva-malformacion del Trastorno 8 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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pabellén auricular
314811 Talla baja por deficiencia de GHSR Trastorno 8 Caso(s)
Miocardiopatia hipertréfica mitocondrial con acidosis
314637 pIa’ictica Fr’)or deficiencia de MTO1 Trastorno 8 Casofs)
306577 Neuropatia de fibras finas hered.itaria ligada a canalopatias Trastorno 8 Casol(s)
de sodio
306558 Sindrome de microcefalia primaria-epilepsia-diabetes Trastorno 8 Casol(s)
neonatal permanente
306547 Sindrome de porencefalia-'microcefaIia-catarata congénita Trastorno 8 Casol(s)
bilateral
3019 Sindrome de Ramon Trastorno 8 Caso(s)
2958 Sindrome de discay?acidac.i intele(.:tual ligada al cromosoma Trastorno 8 Casol(s)
X-dismorfia-atrofia cerebral
2934 Sindrome de polisindactilia-malformacion cardiaca Trastorno 8 Caso(s)
2885 Sindrome de piebaldismo-neuropatias Trastorno 8 Caso(s)
2812 Sindrome de la piel rigida de Parana Trastorno 8 Caso(s)
280325 Delecion terminal 12p Trastorno 8 Caso(s)
280071 ALG11-CDG Trastorno 8 Caso(s)
276432 Sindrome de Ogden Trastorno 8 Caso(s)
263665 Enteropatia de células NK Trastorno 8 Caso(s)
261483 Sindrome de duplicaciéon Xq27.3q28 Trastorno 8 Caso(s)
261211 Sindrome de microdelecion 16p11.2p12.2 Trastorno 8 Caso(s)
2563 Sindrome MOMO Trastorno 8 Caso(s)
2561 Sindrome de molares piramidales-labio superior anémalo Trastorno 8 Caso(s)
254528 Sindrome de Kagami-Ogata por microdelecién materna Subtipo de 8 Casol(s)
14g32.2 trastorno
251290 Foramina parietal con hipoplasia clavicular Trastorno 8 Caso(s)
244310 RFT1-CDG Trastorno 8 Caso(s)
2371 Sindrome similar a Larsen letal Trastorno 8 Caso(s)
2351 Sindrome de Kousseff Trastorno 8 Caso(s)
2326 Sindrome de Kallmann-cardiopatia Trastorno 8 Caso(s)
231736 Sl’ndrome. de m-icrocérnea-megalolenticonus posterior- Trastorno 8 Caso(s)
persistencia de la vasculatura fetal-coloboma
2252 Sindrome de.hipopla.sia ra.idial-pulgare:s trifalangicos- Trastorno 8 Caso(s)
hipospadias-diastema maxilar
221054 Acrocefalopolidactilia Trastorno 8 Caso(s)
2206 Hiperostosis vertebral anquilosante con tilosis Trastorno 8 Caso(s)
2180 Sindrome de hidrocefalia-displasia costoventral-anomalia Trastorno 8 Casol(s)
de Sprengel
2107 Sindrome de Hall-Riggs Trastorno 8 Caso(s)
2013 Sindrome de paladar hendid?-orejas grandes-cabeza Trastorno 8 Casol(s)
pequefia
1884 Sindrome de ectopia de crisitali’no-distrofia corioretinana- Trastorno 8 Casol(s)
miopia
1852 Displasia retiniana ligada al cromosoma X Trastorno 8 Caso(s)
1824 Sindrome de Lowry-Wood Trastorno 8 Caso(s)
178506 Calcificacion cerebral tipo Rajab Trastorno 8 Caso(s)
178389 Sindrome de osteopetrosis-hipogammaglobulinemia Trastorno 8 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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” - lleri linfanei .
1655 Sindrome de derlvados'mu o'erlanos infangiectasia Trastorno 8 Casol(s)
polidactilia
163956 Discapacidad intelectual !igada al cromosoma X tipo Trastorno 8 Casol(s)
Nascimento
Sindrome de Ehlers-Danlos espondilodisplasico asociado al Subtipo de
157965 gen SLC391A13 trastorno 8 Caso(s)
1454 Sindrome de Joubert con defecto hepatico Trastorno 8 Caso(s)
1450 Sindrome del cromosoma 8 en anillo Trastorno 8 Caso(s)
” | strofiahi — — -
137639 Sindrome de eu'codls_tr? '|a ]?odonaa ataxia Subtipo de 8 Casol(s)
hipomielinizacion trastorno
1366 Queratodermia palmop'lantar a’uFosomlca recesivay Trastorno 8 Casol(s)
alopecia congénita
1327 Sindrome de camptodactilia de Guadalajara tipo 1 Trastorno 8 Caso(s)
1318 Campomelia tipo Cumming Trastorno 8 Caso(s)
1278 Sindrome de braquidactilia-hallux varus preaxial Trastorno 8 Caso(s)
1226 Sindrome de Bamforth Trastorno 8 Caso(s)
1188 Sindrome de ataxia-sordera-discapacidad intelectual Trastorno 8 Caso(s)
99843 Deficiencia de adhesion leucocitaria tipo Il Subtipo de 7 Caso(s)
trastorno
Acroqueratodermia punteada con pigmentacion similar a
99710 Trastorno 7 Caso(s)
pecas
93382 Braquidactilia A6 Trastorno 7 Caso(s)
93316 Displasia espondilometafisaria tipo Schmidt Trastorno 7 Caso(s)
929 Sindrome de acalasia-microcefalia Trastorno 7 Caso(s)
90103 Sindrome de Charcot-l\{larle-Tooth-sordera-dlscapamdad Trastorno 7 Casols)
intelectual
- o li I X ti
85334 Sindrome neurodegeneratlvo_ |gado al cromosoma X tipo Trastorno 7 Casols)
Bertini
85194 Sindrome espondilo-ocular Trastorno 7 Caso(s)
83620 Anendocrinosis entérica Trastorno 7 Caso(s)
79094 Sindrome de Grange Trastorno 7 Caso(s)
Subtipo d
71526 Obesidad por deficiencia de pro-opiomelanocortin Hhtipo ce 7 Caso(s)
trastorno
65282 Sindrome de Carvajal Trastorno 7 Caso(s)
631095 Ataxia espinocerebelosa tipo 44 Trastorno 7 Caso(s)
631088 Paraparesia espdstica autosomica recesiva tipo 87 Trastorno 7 Caso(s)
619953 Inmunodeficiencia Iinfopro!iferativa hiperinflamatoria Trastorno 7 Casols)
familiar
611201 Sindrome del neurodesarrollo-oculogastrointestinal Trastorno 7 Caso(s)
600691 Deficiencia combinada de los factores VIl y X Trastorno 7 Caso(s)
589608 Hipopigmenta'cién lineal y asimetria craneofacial con Trastorno 7 Casols)
anomalias acrales, oculares y cerebrales
589527 Ataxia espinocerebelosa tipo 45 Trastorno 7 Caso(s)
Sindrome de talla baja-displasia esquelética-degeneracion
589442 retiniana-discapacidad intelectual-hipoacusia Trastorno 7 Caso(s)
neurosensorial
562559 Sindrome de prc.)trusiérj ma)filar anterior-estrabismo- Trastorno 7 Casols)
discapacidad intelectual

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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544628 Sindrome de Fanconi atipico-hiperinsulinismo neonatal Trastorno 7 Caso(s)
538101 Neuropatia axonal congénita con encefalopatia Trastorno 7 Caso(s)
536532 Sindrome de Ehlers-Danlos similar al tipo clasico 2 Trastorno 7 Caso(s)
Sindrome de desregulacion inmunoldgica-enfermedad
529977 inflamatoria intestinal-artritis-infecciones recurrentes- Trastorno 7 Caso(s)
linfopenia
513436 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 78 Trastorno 7 Caso(s)
508476 Sindrome de: labio leporino y paladar !1e'ndid'o-dismc'orfia Trastorno 7 Casols)
craneofacial-defecto cardiaco congénito-hipoacusia
508093 Sindrome MEPAN Trastorno 7 Caso(s)
504530 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de moesina Trastorno 7 Caso(s)
500548 Displasia metafisaria osteoesclerética Trastorno 7 Caso(s)
500180 Sindrome de regresion cognitiva y motora de inicio en la Trastorno 7 Casols)

infancia con trastorno del movimiento extrapiramidal
497764 Ataxia espinocerebelosa tipo 43 Trastorno 7 Caso(s)
Sindrome de onfalocele-hernia diafragmatica-anomalias

4 T 7

96693 cardiovasculares-defecto del rayo radial rastorno Caso(s)
488650 Miopatia distal tipo Tateyama Trastorno 7 Caso(s)
487825 Sindrome de Pierpont Trastorno 7 Caso(s)
486811 Atrofia muscular espinal de inicio prenatal con fracturas Trastorno 7 Casols)

Gseas congénitas
Susceptibilidad mendeliana autosémica recesiva a
477857 enfermedades micobacterianas por deficiencia completa Trastorno 7 Caso(s)
del receptor RORgamma
Anhidrosis generalizada aislada con glandulas sudoriparas

468666 Trastorno 7 Caso(s)
normales
467166 Disgiria asociada a una tubulinopatia Trastorno 7 Caso(s)
466703 TMEM199-CDG Trastorno 7 Caso(s)
459051 Displasia espondiloepifisaria tipo Stanescu Trastorno 7 Caso(s)
Trastorno neuroldgico con cataratas y afectacion cardiaca
457375 letal infantil asociado al gen ITPA Trastorno 7 Casols)
447896 Sindrome de temblor-ataxia-hipomielinizacion central Subtipo de 7 Caso(s)
trastorno
439822 Sindrome por haploinsuficiencia de PDE4D Trastorno 7 Caso(s)
Enf io iaca infrahisiana-
436242 nfermedad de conduccion cardiaca infrahisiana Trastorno 7 Casols)

taquiarritmia auricular familiar
Enferm harcot-Marie-Tooth dmi
435387 ermedad de C a_cot a. ie-Tooth autosémica Trastorno 7 Casols)
dominante tipo 2Y
Sindrome multisistémico de disfuncion de los musculos
404463 . Trastorno 7 Caso(s)
lisos
Sindrome de discapacidad intelectual-dismorfia facial por
haploinsuficiencia de SETD5
401785 Paraparesia espdstica autosomica recesiva tipo 62 Trastorno 7 Caso(s)

Miopatia distal finlandesa de aparicion en las

404440 Trastorno 7 Caso(s)

399086 . . Trastorno 7 Caso(s)
extremidades superiores
397695 Sindrome de microdelecion 3q27.3 Trastorno 7 Caso(s)
Subtipo d
391646 Sindrome de Feingold tipo 2 ubtipo de 7 Caso(s)
trastorno

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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” T - intel I -
370022 Sindrome de ataxia dlscap'aadad intelectual-apraxia Trastorno 7 Casols)
oculomotora-quistes cerebelosos
369950 Sindrome de discapacidad int.eIectuaI-crisis-macrocefalia- Trastorno 7 Casols)
obesidad
” - - intel | N
369939 Sindrome de discapacidad moto.ra e.mte ?ctua grave Trastorno 7 Casols)
sordera neurosensorial-distonia
” ctiosis-tall — - lia-
363992 Sindrome de |ct'|05|s talla baja'braqwdactl ia Trastorno 7 Casols)
microesferofaquia

Ataxia cerebelosa congénita autosdmica recesiva por Subtipo de
363432 deficiencia de GRID2 trastorno 7 Casols)
363396 Sindrome de miopia alta-sordera neurosensorial Trastorno 7 Caso(s)
357001 Sindrome de microdeleciéon 19p13.13 Trastorno 7 Caso(s)
352587 Epilepsia focal-discapacidad intelectual-malformacion Trastorno 7 Casols)

cerebro-cerebelosa
352582 Epilepsia miocldnica familiar del lactante Trastorno 7 Caso(s)
33573 Deficiencia de gamma-glutamil transpeptidasa Trastorno 7 Caso(s)
3341 Sindrome de torticolis-queloides-criptorquidia-displasia Trastorno 7 Casols)
renal

329802 Sindrome de microduplicacion 5p13 Trastorno 7 Caso(s)
329329 Paquigiria frontotemporal autosdmica recesiva Trastorno 7 Caso(s)
324632 Infeccién por el virus Hendra Trastorno 7 Caso(s)
320355 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 41 Trastorno 7 Caso(s)

Susceptibilidad mendeliana a enfermedades Subtino de
319623 micobacterianas ligada al cromosoma X por deficiencia de P 7 Caso(s)

trastorno

CYBB

319504 Deficiencia combinada de la fosforilacidn oxidativa tipo 8 Trastorno 7 Caso(s)
3194 Sindrome corneo-dermato-dseo Trastorno 7 Caso(s)
317476 XMEN Trastorno 7 Caso(s)
314689 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de STK4 Trastorno 7 Caso(s)
314655 Sindrome de hipoton|'a.-crisis-en.c’efalopat|'a neonatal grave Subtipo de 7 Casols)

por microdelecion 5q31.3 trastorno

Aci - iimaloni ficienci ‘Imalonil-
308425 cidemia metilmaldnica por' deficiencia de metilmaloni Trastorno 7 Casols)
CoA epimerasa
3078 Discapacidad intelectual grave ligada al cromosoma X, tipo Trastorno 7 Casols)
Gustavson
300382 Sindrome de aspet‘:to p.roger.mde y marfanoide- Trastorno 7 Casols)
lipodistrofia
p insuficienci | hinofisis-
293978 Smdrome_de insu |C|e:n.C|a c.le a ajdeno ipofisis Trastorno 7 Casols)
inmunodeficiencia variable
293165 Sindrome de piel fragil-cabello lanoso-queratodermia Trastorno 7 Casols)
palmoplantar
2920 Sindrome de Oliver Trastorno 7 Caso(s)
2872 Sindrome cardiocraneal tipo Pfeiffer Trastorno 7 Caso(s)
280365 Laminopatia Iipodi.stréfi.ca grave autosomica Trastorno 7 Casols)
semidominante

2645 Displasia osteoglofdonica Trastorno 7 Caso(s)
263347 Sindrome MRCS Trastorno 7 Caso(s)
261279 Sindrome de microdeleciéon 17923.1q23.2 Trastorno 7 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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261229 Sindrome de microduplicacion 14q11.2 Trastorno 7 Caso(s)
261204 Sindrome de microduplicacion 16p11.2p12.2 Trastorno 7 Caso(s)
2598 Miopatia mitocondrial y anemia sideroblastica Trastorno 7 Caso(s)
2560 Sindrome de M&biu.s-neuropatl’a’a).(onaI-hipogonadismo Trastorno 7 Casols)
hipogonadotrdpico
254930 Deficiencia combinada de la fosforilacion oxidativa tipo 7 Trastorno 7 Caso(s)
254534 Sindrome de Kagami-Ogata por hipermetilacién en Subtipo de 7 Casols)
14932.2 del alelo materno trastorno
247198 Atrofia cerebral y cerebelosa progresiva Trastorno 7 Caso(s)
2439 Sindrome de Patterson-Stevenson-Fontaine Trastorno 7 Caso(s)
228379 Tricodisplasia espinulosa asociada a virus Trastorno 7 Caso(s)
- - - ~valvula a6rti
228190 Sindrome de.dl:lctl:ls arterloso’ persistente-valvula aértica Trastorno 7 Casols)
bicuspide-anomalias de las manos
- hi - hi -

2232 Sindrome de 'lpogf)nadlsmo_ |pergonadotrop|co Trastorno 7 Casols)

primario-alopecia parcial
2141 Sindrome de defe(.:to diafragmatico-anomalia de las Trastorno 7 Casols)

extremidades-defecto craneal

211067 Ataxia episddica tipo 5 Trastorno 7 Caso(s)
209970 Ataxia episddica tipo 7 Trastorno 7 Caso(s)
2095 Sindrome de Gorlin-Chaudhry-Moss Trastorno 7 Caso(s)
199332 Sindrome endocrino-cerebro-osteodisplasico Trastorno 7 Caso(s)
1875 Sindrome de (Elistrof.ia rr!uscular (Eongénita-catarata Trastorno 7 Casols)

infantil-hipogonadismo
1858 Sindrome de displasia esquelética-epilepsia-talla baja Trastorno 7 Caso(s)
1842 Displasia dsea letal tipo Holmgren Trastorno 7 Caso(s)
1818 Displasia ectodérmica tipo trico-odonto-oniquial Trastorno 7 Caso(s)
178338 Sindrome de sensibilidad a UV Trastorno 7 Caso(s)
168566 Enfermedad mitocondr'ial I.eltal p?r dfaficic.encia combinada Trastorno 7 Casols)

de la fosforilacion oxidativa tipo 3
Di i intel i | X tipo V
163976 iscapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Van Trastorno 7 Casols)
Esch
163693 Sindrome de microdelecion 2p21 Trastorno 7 Caso(s)
1574 Sindrome de degeneracion retiniana-nanoftalmia- Trastorno 7 Casols)
glaucoma
i i ilia-tel -malf i |
140952 Sindrome de sindactilia-te ecan'to malformaciones renales Trastorno 7 Casols)
y anogenitales

139474 Sindrome de microduplicacion 17q11.2 Trastorno 7 Caso(s)
1299 Sindrome branquio-esqueleto-genital Trastorno 7 Caso(s)
1131 Disostosis mandibulofacial ligada al cromosoma X Trastorno 7 Caso(s)
1078 Sindrome de ar.1quilosi.s de Pulgares-braquidactilia- Trastorno 7 Casols)

discapacidad intelectual

E N — -
101078 nfermedad de Charcot Marzle Tooth ligada al cromosoma Trastorno 7 Casols)
X tipo 4

101008 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 28 Trastorno 7 Caso(s)
999 Albinismo cutaneo, fenotipo Hermine Trastorno 6 Caso(s)
99141 Atresia posterior de coanas-sindrome de linfedema Trastorno 6 Caso(s)
991 Sindrome PAGOD Trastorno 6 Caso(s)
98893 Distrofia muscular congénita tipo 1B Trastorno 6 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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91498 Paralisis congénita del nervio troclear, forma familiar Trastorno 6 Caso(s)
85276 Discapacidad intelectual Ilg.ada al cromosoma X tipo Trastorno 6 Casols)
Armfield
79156 Sindrome de cr|5|s'-d|sc.ap'aC|d'ad intelectual por Trastorno 6 Casols)
hidroxilsinuria
79106 Sindrome de Eiken Trastorno 6 Caso(s)
66518 Sindrome de quintos met.acary?lanos cortos-resistencia a la Trastorno 6 Caso(s)
insulina
642085 Displasia espondiloepimetafisaria con laxitud articular Trastorno 6 Casols)
asociada al gen EXOC6B
619367 Sindrome autoinflamatorio asociado a SAMD9IL Trastorno 6 Caso(s)
569274 Sindrome de disfuncion mitocondrial multiple tipo 5 Trastorno 6 Caso(s)
565624 Deficiencia combinada de la fosforilacién oxidativa tipo 39 Trastorno 6 Caso(s)
555402 Deficiencia de NAD(P)HX deshidratasa Trastorno 6 Caso(s)
541423 Sindrome de 'retraso del creC|m|entf>-d|scapaC|dad Trastorno 6 Casols)
intelectual-hepatopatia
538958 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de CD70 Trastorno 6 Caso(s)
512260 Ataxia cerebelosa congénita por una mutacion en el gen Trastorno 6 Caso(s)
RNU12
508523 Hiperfenilalaninemia por deficiencia de DNAJC12 Trastorno 6 Caso(s)
505242 Sindrome de regresion psicomotor-apraxia oculomotora- Trastorno 6 Casols)

trastornos del movimiento-nefropatia
Trastorno grave del neurodesarrollo con dificultades para
500545 alimentarse-movimientos estereotipados de las manos- Trastorno 6 Caso(s)
cataratas bilaterales

500055 Sindrome de microdelecion 16p13.2 Subtipo de 6 Caso(s)
trastorno
496756 Sindrome de encefalopatia progresiva-ataxia espastica- Trastorno 6 Caso(s)

atrofia muscular espinal distal de inicio precoz
495879 Agenesia congénita del escroto Trastorno 6 Caso(s)
Leucodistrofia hipomielinizante autosémica recesiva

495844 asociada al gen C110RF73 Trastorno 6 Caso(s)
488642 Trastorno de discapa.cidad intelectual-neurodesarrollo Trastorno 6 Caso(s)
asociado al gen TELO2
480898 .Sl'ndrome d(? retraso global del de:sarrc.)IIo-an(l)maIl’as Trastorno 6 Caso(s)
visuales-atrofia cerebelosa progresiva-hipotonia truncal

i hi ia- | Il

467176 Slnd.rome grave de 'lpotoma retraso de desa’rro o Trastorno 6 Casols)
psicomotor-estrabismo-defecto septal cardiaco

466791 Sindrome de macrt?sefaIia-disca’pacid.ad irltelectual-no Trastorno 6 Caso(s)

compactacion del ventriculo izquierdo

166688 Sindrome de discapa.cidad i.ntele'ctual gr'ave-agenesia del Trastorno 6 Casols)
cuerpo calloso-dismorfia facial-ataxia cerebelosa

464288 Sindrome de talla baja-braquidactilia-obesidad-retraso Trastorno 6 Casols)

global del desarrollo
457378 Osteocondrodisplasia letal compleja Trastorno 6 Caso(s)
447980 Sindrome de microduplicacion 19p13.3 Trastorno 6 Caso(s)
Sindrome de anemia hemolitica autoinmune-
444463 trombocitopenia autoinmune-inmunodeficiencia primaria Trastorno 6 Caso(s)

por deficiencia de TPP2

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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” - - intel | hi g
436141 Sindrome de ?lscapaadad inte ?.ctua grave-hipotonia Trastorno 6 Casol(s)
estrabismo-cara tosca-pies plano-valgos
436003 Sindrome de Pierre Robin-contracturas-retraso del Trastorno 6 Casols)
desarrollo
423454 Sindrome de anomalias e.n una.s y d!entes-qu.elratodermla Trastorno 6 Caso(s)
palmoplantar marginal-hiperpigmentacion oral
401874 Sindrome de disfuncion mitocondrial multiple tipo 2 Trastorno 6 Caso(s)
401777 Sindrome de atrofia Optica-discapacidad intelectual Trastorno 6 Caso(s)
398127 Escleroderma neonatal Trastorno 6 Caso(s)
370088 Sindrome de insufit.:ier’\ci:.:\ hepatica aguda-afectacion Trastorno 6 Casols)
multisistémica del lactante
363540 Leucoencefalopatia con ataxi.a cerebelosa leve y edema de Trastorno 6 Casols)
sustancia blanca
357329 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de IL21R Trastorno 6 Caso(s)
352682 Lisencefalia en empedrado sin afectacion muscular u Trastorno 6 Casols)
ocular
352654 Sindrome de .neurodeg.e.neracmr? ;.zr.ogreswa-ceguera- Trastorno 6 Caso(s)
ataxia-espasticidad de inicio precoz
- ttal =T — g
352447 Sindrome de oftalmoplejia e.xtt?fna progresiva-miopatia Trastorno 6 Caso(s)
emaciacion
3316 Sindrome de Thomas Trastorno 6 Caso(s)
3246 Sinfalangismo-anomalias multiples de manos y pies Trastorno 6 Caso(s)
324569 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 8 Trastorno 6 Caso(s)
319651 Anemia megaloblastica co'n?titucional con enfermedad Trastorno 6 Casols)
neuroldgica grave
Susceptibilidad mendeliana a enfermedades Subtino de
319612 micobacterianas ligada al cromosoma X por deficiencia de P 6 Caso(s)
trastorno
IKBKG
Susceptibilidad mendeliana autosémica recesiva a
319574 enfermedades micobacterianas por deficiencia parcial del Trastorno 6 Caso(s)
IFNgammaR2
Susceptibilidad mendeliana a enfermedades
1 T
319563 micobacterianas por deficiencia completa del ISG15 rastorno 6 Caso(s)
3175 Sindrome de: esp.ast.icidad-discapacidad intelectual- Trastorno 6 Caso(s)
epilepsia ligado al cromosoma X
317428 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de ORAI1 Subtipo de 6 Caso(s)
trastorno
314667 TMEM165-CDG Trastorno 6 Caso(s)
314399 Aplasia y mielodisplasia autosomica dominante Trastorno 6 Caso(s)
- - - tel i I
3077 Sindrome de dlscapat.:ldafi intelectua .|g.ada al cromosoma Trastorno 6 Casols)
X-psicosis-macroorquidia
3074 Sindrome de disca.pacidad intelectual-talla baja- Trastorno 6 Casols)
hipertelorismo
3038 Sindrome de ret!'asP del habl'a-a5|metr'|a§ facial-estrabismo- Trastorno 6 Casols)
incisura de I6bulo auditivo
289513 Sindrome de microdelecion 12q15q21.1 Trastorno 6 Caso(s)
2824 Sindrome de parap-aresia-discap.acidad intelectual- Trastorno 6 Casols)
hiperqueratosis
2815 Sindrome de paraparesia espdstica-sordera Trastorno 6 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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2804 Sindrome W Trastorno 6 Caso(s)
2793 Sindrome oto-6nico-peroneal Trastorno 6 Caso(s)
i ftal lejia-di i intel Il
2743 Sindrome de oftalmoplejia-discapacidad intelectual-lengua Trastorno 6 Casols)
escrotal
254361 Distrofia muscular de cinturas R17 asociada a plectina Trastorno 6 Caso(s)
254346 Sindrome de microdelecion 19p13.12 Trastorno 6 Caso(s)
254343 Sindrome de ataxia estpa:stlca 'autos'omlca recesiva-atrofia Trastorno 6 Casols)
Optica-disartria
247815 Ataxia autosdmica recesiva por deficiencia de PEX10 Trastorno 6 Caso(s)
2464 Sindrome marfanoide tipo De Silva Trastorno 6 Caso(s)
2339 Sindrome de queratosis f.olicular-talla baja significativa- Trastorno 6 Casols)
atrofia cerebral
2328 Sindrome de Kapur-Toriello Trastorno 6 Caso(s)
230851 Sindrome de Ehlers-Danlos cardiaco-valvular Trastorno 6 Caso(s)
2306 Sindrome similar al sindrome por isotretinoina Trastorno 6 Caso(s)
- hi - hi - oico-al -
2230 Sindrome de hipogonadismo |Pogonadotroplco alopecia Trastorno 6 Casols)
fronto parietal
211017 Ataxia espinocerebolosa tipo 30 Trastorno 6 Caso(s)
” lefarofi — — — lia-
2057 Sindrome de blefarofimosis pt(?SIS esotropia-sindactilia Trastorno 6 Casols)
talla baja
1951 Sindrome de epilepsia-telangiectasia Trastorno 6 Caso(s)
1808 Displasia ectodérmica hidroética tipo Christianson-Fourie Trastorno 6 Caso(s)
178303 Sindrome de microdelecion 8q22.1 Trastorno 6 Caso(s)
169464 Deficiencia primaria de CD59 Trastorno 6 Caso(s)
168984 Sindrome CLAPO Trastorno 6 Caso(s)
1661 Dermoide corneal ligado al cromosoma X Trastorno 6 Caso(s)
157820 Sindrome de sudoracién inducida por frio Trastorno 6 Caso(s)
1307 Sindrome de def|C|enC|a.s en Ias.extremldades distales- Trastorno 6 Caso(s)
micrognatia
1051 Sindrome de Ramos-Arroyo Trastorno 6 Caso(s)
100071 Trisomia 3 en mosaico Trastorno 6 Caso(s)
98676 Atrofia Optica autosdmica recesiva aislada Trastorno 5 Caso(s)
97341 Maculopatia placoidea persistente Trastorno 5 Caso(s)
94056 Sinostosis humero-cubital aislada Trastorno 5 Caso(s)
93352 Displasia espondiloepimetafisaria tipo Shohat Trastorno 5 Caso(s)
90399 Liquen mixedematoso I’ocallzado.co’n g_ammapatla Subtipo de 5 Casols)
monoclonal o sintomas sistémicos trastorno
90301 Sindrome de acantosis nigricans-resisterlcia a la insulina- Trastorno 5 Caso(s)
calambres musculares-agrandamiento acral
86915 Sindrome de Ilnfedema-.comur'ucacmn interauricular- Trastorno 5 Casols)
cambios faciales
86914 Sindrome de Il.nfedem?’-anomalla artel:love.nosa cerebral- Trastorno 5 Casols)
hipertension pulmonar primaria
86821 Sindrome de lisencefalia tipo ?-secuencia de aquinesia Trastorno 5 Casols)
fetal familiar
85297 Ataxia espinocerebelosa ligada al cromosoma X tipo 3 Trastorno 5 Caso(s)
85295 Enfermedad HSD10 tipo atipico Subtipo de 5 Caso(s)
trastorno

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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85284 Sindrome BRESEK Trastorno 5 Caso(s)
Sindrome de discapacidad intelectual ligada al cromosoma
X-cubitus valgus-dismorfia
85175 Displasia de Astley-Kendall Trastorno 5 Caso(s)
Sindrome de acondroplasia grave-retraso del desarrollo-

85280 Trastorno 5 Caso(s)

85165 L Trastorno 5 Caso(s)
acantosis nigricans
Sindrome de queratodermia palmoplantar-reversion
85112 sexual XX-predisposicion a carcinoma de células Trastorno 5 Caso(s)
escamosas
Vi ” - - clusi il
84132 iopatia asociada a desmina con inclusiones similares a Trastorno 5 Caso(s)
cuerpos de Mallory
83472 Sindrome CAMOS Trastorno 5 Caso(s)
79095 Defecto congénito de la sintesis de acidos biliares tipo 4 Trastorno 5 Caso(s)
75374 Bradiopsia Trastorno 5 Caso(s)
73272 Retraso deI.crfecimie?tCT por deficien.cia c!el factor de Trastorno 5 Casols)
crecimiento similar a la insulina tipo 1
65287 Deficiencia de beta-ureidopropionasa Trastorno 5 Caso(s)
631073 Paraparesia espdstica autosomica recesiva tipo 82 Trastorno 5 Caso(s)
596759 Inmunodeficiencia combinada por haploinsuficiencia de Trastorno 5 Casols)
RELA
P inosis alveol | -hi lobuli i
572428 roteinosis alveolar pulmonar-hipogammaglobulinemia de Trastorno 5 Casols)

inicio en el lactante
569290 Sindrome de disfuncion mitocondrial multiple tipo 6 Trastorno 5 Caso(s)
Trombocitopenia de plaquetas pequeiias congénita

566192 P ) Trastorno 5 Caso(s)
autosomica recesiva
557056 Ataxia espastica-disartria por deficiencia de glutaminasa Trastorno 5 Caso(s)
557003 Sindrome oculoesqueletodental Trastorno 5 Caso(s)
Sindrome de retraso global del desarrollo-alopecia-
544488 macrocefalia-dismorfia facial-anomalias estructurales Trastorno 5 Caso(s)
cerebrales
” - - intel l-auti N - |
529965 Sindrome de dlscapau.dad m?e ectua aut_lsmo apraxia de Trastorno 5 Casols)
habla-dismorfia craneofacial
527450 Sindrome de miopia grave-laxitfjd articular generalizada- Trastorno 5 Caso(s)
talla baja
Sindrome congénito de insuficiencia medular progresiva-
508542 ) . ! ] . o Trastorno 5 Caso(s)
inmunodeficiencia de células B-displasia esquelética
50815 Sindrome de sordera branquiogénica Trastorno 5 Caso(s)
505227 Inmunodeficiencia combinada grave por deficiencia de Trastorno 5 Caso(s)
GINS1
p fal ” va-hi —
500144 S‘mdrom.e de er-nce a opa'tla progreswa. -lp.oacu5|a Trastorno 5 Casols)
hipoplasia pontina-atrofia cerebral de inicio precoz
500062 Sindrome de fiebre periédica-paniculitis-dermatosis de Trastorno 5 Casols)

inicio en el lactante
498251 Fiebre periddica dependiente del ciclo menstrual Trastorno 5 Caso(s)
Sindrome de epilepsia-discapacidad intelectual-anomalias

488635 L Trastorno 5 Caso(s)
cerebrales de inicio precoz

488618 Deficiencia de transcetolasa Trastorno 5 Caso(s)

488434 Sindrome de camptodactilia de Guadalajara tipo 3 Trastorno 5 Caso(s)

488232 Sindrome de malformacion de pie hendido-polidactilia Trastorno 5 Caso(s)

Sino se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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mesoaxial
488168 Sindrome de microcefaliatca.tarata congénita-dermatitis Trastorno 5 Casols)
psoriasiforme
481665 Deficiencia de UPS18 Trastorno 5 Caso(s)
Colestasis intrahepatica familiar progresiva asociada al gen Subtipo de
480491 MYO5B trastorno 5 Caso(s)
466695 Displasia supra-apical Trastorno 5 Caso(s)
464756 Tumor neuroendocrino gastrico familiar tipo 1 Trastorno 5 Caso(s)
464440 Distonia primaria tipo DYT27 Trastorno 5 Caso(s)
464366 Displasia esquelética letal asociada al gen NEK9 Trastorno 5 Caso(s)
459056 Paraparesia espdstica autosomica recesiva tipo 75 Trastorno 5 Caso(s)
i i falia-hipoplasi | lloso-
457284 Slndrome: de mlclroce.a ia-hipop afla de .cuerrfo calloso Trastorno 5 Caso(s)
discapacidad intelectual-dismorfia facial
Sindrome progresivo de temblor esencial-trastorno del
457212 habla-dismorfia facial-discapacidad intelectual-conducta Trastorno 5 Caso(s)
andémala
447737 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de DOCK2 Trastorno 5 Caso(s)
445062 Sindrome de dlabeteimellltus de |n|<3|<3 j.uveml- Trastorno 5 Casols)
neurodegeneracion central y periférica
444002 Sindrome de microdelecion 11g22.2q22.3 Trastorno 5 Caso(s)
423275 Ataxia espinocerebelosa tipo 40 Trastorno 5 Caso(s)
Atrofi | losa infantil i fali
402364 trofia cerebral y cerebelosa infantil con microcefalia Trastorno 5 Casols)

postnatal progresiva
401986 Sindrome de microdelecion 1p31p32 Trastorno 5 Caso(s)
Acidosis lactica neonatal grave por deficiencia del

7 T
397593 complejo NFS1-1SD11 rastorno 5 Caso(s)
Sindrome de enteropatia autoinmune y endocrinopatia-
391487 susceptibilidad a infecciones crénicas asociado al gen Trastorno 5 Caso(s)
STAT1
- - - tel - —
369847 Sindrome de.dlsca?pa’\c'ldad |ntfe ectual-movimiento Trastorno 5 Casols)
hipercinético-ataxia troncal
363665 Sindrome de acro-o:steéIisi.s-envejec.imiento prematuro- Trastorno 5 Caso(s)
lesiones tipo queloide
” ki - i | X-
363654 Sindrome de par msonlsm.o. igado al cromosoma Trastorno 5 Casols)
espasticidad
p - — - |
363618 Sindrome progeroide cardio-cutaneo asociado al gen Trastorno 5 Casols)
LMNA
363611 Trastorno del neurodesarrollo asociado al gen CTCF Trastorno 5 Caso(s)
p - - intel I- | -
356996 Sindrome de dlscapacu.iad intelectual-trastorno del suefio Trastorno 5 Casols)
asociado al gen ANK3
353320 Deficiencia de piruvato carboxilasa tipo benigno Subtipo de 5 Caso(s)
trastorno
352718 Distrofia retiniana progresiva Por defectos del transporte Trastorno 5 Casols)
de retinol
352596 Epilepsia miocldnica progresiva con distonia Trastorno 5 Caso(s)
3383 Aplasia de la troclea del humero Trastorno 5 Caso(s)
3304 Sindrome de complejo de FaIIot-fjls.capaudad intelectual- Trastorno 5 Casols)
retraso del crecimiento
329173 Sindrome autoinflamatorio con infeccién bacteriana Trastorno 5 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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piogénica y amilopectinosis
3291 Sindrome de Teebi-Shaltout Trastorno 5 Caso(s)
3238 Sindrome cardio-espondilo-carpo-facial Trastorno 5 Caso(s)
3230 Sindrome de sordera-oligodoncia Trastorno 5 Caso(s)
3217 Sindrome de sordera-diverticulosis en el intestino delgado- Trastorno 5 Casols)
neuropatia
320391 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 46 Trastorno 5 Caso(s)
320385 Neuropatia sensitiva. y autondmica hereditaria por una Trastorno 5 Casols)
mutacion en el gen TECPR2
320360 Paraparesia espastica mitocondrial asociada al gen MT- Trastorno 5 Casols)
ATP6
319519 Deficiencia combinada de la fosforilacidon oxidativa tipo 14 Trastorno 5 Caso(s)
319160 Miopatia congénita con nucleos internos y cores atipicos Trastorno 5 Caso(s)
3180 Sindrome espondilo-camptodactilia Trastorno 5 Caso(s)
3168 Sindrome de Sillence Trastorno 5 Caso(s)
3166 Sialuria Trastorno 5 Caso(s)
3164 Sindrome de onfalocele, tipo Shprintzen-Goldberg Trastorno 5 Caso(s)
314652 Amiloidosis variante ABeta2M Trastorno 5 Caso(s)
314555 Sindr?me.de disr'norfi:':\ facial-anomalias cl)culares- . Trastorno 5 Casols)
osteopenia-discapacidad intelectual-anomalias dentarias
314034 Sindrome de microduplicacion 7p22.1 Trastorno 5 Caso(s)
3079 Discapacidad intelectual tipo Buenos Aires Trastorno 5 Caso(s)
300552 Colangitis folicular y pancreatitis Trastorno 5 Caso(s)
300504 Matricoma onicocitico Trastorno 5 Caso(s)
300313 Sindrome de cataratas congénitas-hipoacusia-retraso Trastorno 5 Casols)
grave del desarrollo
3003 Picnoacondrogénesis Trastorno 5 Caso(s)
293964 Hipoglucemia hipoinsulinémica y hemihipertrofia corporal Trastorno 5 Caso(s)
293955 Encefalopatia inf.antil por dfeficiencia de tiamina Trastorno 5 Casols)
pirofosfoquinasa
293925 Sindrome letal de encefalcl)c.ele occipital-displasia Trastorno 5 Casols)
esquelética
293462 Distrofia corneal predescemética Trastorno 5 Caso(s)
2840 Sindrome de displasia p.élvica-?seuc.ioartrogriposis de las Trastorno 5 Caso(s)
extremidades inferiores
2831 Displasia rizomélica de Patterson-Lowry Trastorno 5 Caso(s)
2819 Sindrome de paraparesia tespa’stica-lesiones cutaneas Trastorno 5 Casols)
faciales
280403 Sindrome de onfalocele familiar con dismorfia facial Trastorno 5 Caso(s)
280183 Aciduria metilmaldnica por defec_tos del receptor de la Trastorno 5 Casols)
transcobalamina
2798 Sindrome de paquigiria-discapacidad intelectual-epilepsia Trastorno 5 Caso(s)
2736 Sindrome letal de onfalocele-paladar hendido Trastorno 5 Caso(s)
2715 Sindrome 6culo-reno-cerebeloso grave Trastorno 5 Caso(s)
2714 Sindrome 6culo-palato-cerebral Trastorno 5 Caso(s)
2703 Sindrome de mancha en vi-no de Ogorto-megacisterna Trastorno 5 Casols)
magna-hidrocefalia
2672 Sindrome de Neuhauser-Eichner-Opitz Trastorno 5 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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i frosis- -malf i |
2669 Sindrome de ne r05|s'sort':iera ma ormaciones del tracto Trastorno 5 Casols)
urinario y digitales
2668 Sindrome de nefropatia-sordera-hiperparatiroidismo Trastorno 5 Caso(s)
264200 Sindrome de microdelecion 14q22¢23 Trastorno 5 Caso(s)
261102 Sindrome de microduplicacion terminal 7q11.23 Trastorno 5 Caso(s)
2571 Trastorno inmunoneurolégico ligado al cromosoma X Trastorno 5 Caso(s)
2558 Sindrome de Mikati-Najjar-Sahli Trastorno 5 Caso(s)
255235 Sindrome de derfleciléln del ADN mitocolndrial, forma Trastorno 5 Casols)
encefalomiopatica con tubulopatia renal
- - p, 2l N -
2536 Sindrome de microcérnea-glaucoma-ausencia de senos Trastorno 5 Caso(s)
frontales
2491 Sindrome de anom’allas en los condt'xctos mullerianos- Trastorno 5 Casols)
anomalias de las extremidades
2432 Sindrome de macrosomia-microftalmia-paladar hendido Trastorno 5 Caso(s)
2325 Epidermélisis ampollosa simple con anodoncia/hipodoncia Trastorno 5 Caso(s)
228390 Sindrome de displasia fron.tonasaI-alopecia-anomalias Trastorno 5 Casols)
genitales
228240 Elastodermia Trastorno 5 Caso(s)
228227 Elastosis dérmica focal de inicio tardio Trastorno 5 Caso(s)
217026 Microcefalia-sindrome f.acic.)-carc.iio-esq uelético, tipo Trastorno 5 Casols)
Hadziselimovic
2158 Sindrome de histidinuria-defecto tubular renal Trastorno 5 Caso(s)
2085 Sindrome de glaucoma-apnea del suefio Trastorno 5 Caso(s)
2077 Sindrome de German Trastorno 5 Caso(s)
206580 Enfermedad de la mc.)toneuro'na infferior autosémica Trastorno 5 Casols)
recesiva de la infancia
2001 Sindrome de fisura Iabiopa.latina'-malrotacién intestinal- Trastorno 5 Casols)
cardiopatia
199337 Sindrome de insuficiencia pancreatica-anemia-hiperostosis Trastorno 5 Caso(s)
1811 Displasia odontomicroniquial Trastorno 5 Caso(s)
169079 Deficiencia de cernunnos-XLF Trastorno 5 Caso(s)
168563 Sindrome de dlsgene?'l.a\ gonadal 46 XY-neuropatia Trastorno 5 Casols)
sensitivo-motora
168443 Sindrome de displasia espondiloepimetafisaria-hipotricosis Trastorno 5 Caso(s)
1657 Dermato-ostedlisis tipo Kirghize Trastorno 5 Caso(s)
157962 Sindrome oculoauricular tipo Schorderet Trastorno 5 Caso(s)
157954 Sindrome ANE Trastorno 5 Caso(s)
156728 Displasia espondiloepimetafisaria tipo matrilina-3 Trastorno 5 Caso(s)
i If i0 D -Walker-poli ili
1566 Sindrome de malformacion de' andy-Walker-polidactilia Trastorno 5 Casols)
postaxial
1514 Sindrome craneodigital-discapacidad intelectual Trastorno 5 Caso(s)
1415 Sindrome de Hardikar Trastorno 5 Caso(s)
1129 Sindrome de a.\racnod.actlIl.a-05|f|caC|on anémala- Trastorno 5 Casols)
discapacidad intelectual
1113 Sindrome de afalangia-sindactilia-microcefalia Trastorno 5 Caso(s)
E N — -
101076 nfermedad de Charcot Marzle Tooth ligada al cromosoma Trastorno 5 Casols)
X tipo 2
1005 Sindrome de alopecia-contracturas-talla baja significativa- Trastorno 5 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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discapacidad intelectual
96192 Disomia uniparental paterna del cromosoma 7 Trastorno 4 Caso(s)
96188 Disomia uniparental materna del cromosoma 22 Trastorno 4 Caso(s)
. , Subtipo d
93946 Sindrome cerebro-palato-cardiaco de Hamel tbtipo de 4 Caso(s)
trastorno
93405 Sindactilia tipo 4 Trastorno 4 Caso(s)
93333 Sindrome de Cousin-Walbraum-Cegarra Trastorno 4 Caso(s)
921 Sindrome de Abruzzo-Erickson Trastorno 4 Caso(s)
Sindrome de inmunodeficiencia primaria por deficiencia
90023 de P14/LAMTOR?2 Trastorno 4 Caso(s)
88635 Miopatia vacuolar con agregatlzién.de proteinas del reticulo Trastorno 4 Casols)
sarcoplasmico
85326 Discapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Stoll Trastorno 4 Caso(s)
Di i intel i | Xti
85325 iscapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Trastorno 4 Casols)
Stevenson
85323 Discapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Trastorno 4 Casols)
Seemanova
Di i intel i | Xti
85285 iscapacidad intelectua .lgada al cromosoma X tipo Trastorno 4 Casols)
Schimke
Di i intel i | X tipo Miles-
85283 iscapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Miles Trastorno 4 Casols)
Carpenter
85186 Sindrome de hipoplasia cerebelosa-esclerosis endosteal Trastorno 4 Caso(s)
85184 Displasia craneometadiafisaria, tipo hueso wormiano Trastorno 4 Caso(s)
85172 Displasia microcefalica osteodisplasica tipo Saul Wilson Trastorno 4 Caso(s)
806 Sindrome de Scott Trastorno 4 Caso(s)
77295 Odontoleucodistrofia Subtipo de 4 Caso(s)
trastorno
75391 Inmunodeficient.:ia prir.naria' (Eon t?eficiencia de células Trastorno 4 Casols)
natural-killer e insuficiencia suprarrenal
p hi cosis-linf telangi ia-def
69735 Sindrome de hipotricosis-linfedema-telangiectasia-defecto Trastorno 4 Casols)
renal
65743 Sindrome de pterigium multiple autosomico dominante Trastorno 4 Caso(s)
65288 Sindrome de diat?etes meIIlit.us neonatal permanente- Trastorno 4 Casols)
agenesia pancreatica y cerebelosa
” 0 llooi ficiencia-
619979 Sindrome de retraso de ’des.arro o mr:nurfode .|C|enC|a Trastorno 4 Casols)
leucoencefalopatia-hipohomocisteinemia
617919 Sindrome autoinflamatorio por frio asociado al gen F12 Trastorno 4 Caso(s)
611256 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 12 Trastorno 4 Caso(s)
611237 Parkinsonismo con polineuropatia Trastorno 4 Caso(s)
611223 Sindrome dorsoventral asociado al gen EN1 Trastorno 4 Caso(s)
600668 S.lndrome de trastor_no del.neurPdesarr.oIIo-d|scapaC|dad Trastorno 4 Casols)
intelectual grave-dismorfia facial asociado al gen CCNK
Sindrome de dismorfia facial-hipertricosis-epilepsia-
598603 discapacidad intelectual/retraso del desarrollo-hiperplasia Trastorno 4 Caso(s)
gingival
580933 Defectos del desarrollo cerebral y cardiaco letales Trastorno 4 Caso(s)
566067 Sindrome automfIaTatorlo-l.nmunodefluenaa-dlsfunuon Trastorno 4 Casols)
neutrofilica asociado al gen CEBPE

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Encefalopatia epiléptica neonatal por deficiencia de

557064 . Trastorno 4 Caso(s)
glutaminasa
556955 Sindrome de agenesia pancreatica-holoprosencefalia Trastorno 4 Caso(s)
529574 Sindrome de retraccion de Duane con sordera congénita Trastorno 4 Caso(s)
521438 Sindrome congénito de anomalias vertebral-cardiaco- Trastorno 4 Casols)
renales
521390 Sindrome de paraparesia espastica-discapacidad Trastorno 4 Casols)

intelectual-nistagmo-obesidad
521305 Miopatia proximal con deplecion mitocondrial focal Trastorno 4 Caso(s)
Paraparesia espastica compleja autosomica recesiva por

T 4
506353 disfuncion de la via de Kennedy rastorno Caso(s)
505216 Aciduria 3-metilglutaconica tipo 9 Trastorno 4 Caso(s)
Sindrome de atresia del canal auditivo externo-canal
500188 auditivo interno dilatado-dismorfia facial ligado al Trastorno 4 Caso(s)
cromosoma X
Sindrome de microcefalia-hipoplasia del cuerpo calloso y
500159 del vérmix cerebeloso-dismorfia facial-discapacidad Trastorno 4 Caso(s)
intelectual
500095 Sindrome de talla alta-discapacidad intelectual-anomalias Trastorno 4 Casols)
renales
Sindrome de artrogriposis multiple congénita no letal
4 T 4
98693 autosomica recesiva asociada al gen MYBPC1 rastorno Caso(s)
498488 Sindrome de sobrecrecimiento con translocacién 2q37 Trastorno 4 Caso(s)
498485 Sindrome de sob.recrecir.nient?-defecto.de modelado Trastorno 4 Casols)
metafisario-displasia espondilar
- — | i I —
497906 Sindrome de degeneracion de los ganglios basales de inicio Trastorno 4 Casols)

en la infancia
495818 Sindrome de microdelecion 9q33.3q34.11 Trastorno 4 Caso(s)
Sindrome de distrofia muscular congénita-insuficiencia

4 1 T 4
86815 respiratoria-anomalias cutaneas-hiperlaxitud articular rastorno Caso(s)
485421 Encefalopatia pot un defecto. en la fision mitocondrial y Subtipo de 4 Casols)
peroxisomal asociada al gen MFF trastorno
Distrofia muscular de cinturas R21 asociada al gen
480682 POGLUT1 Trastorno 4 Caso(s)
480556 Colangitis esclerosante neonatal aislada Trastorno 4 Caso(s)
Poliposi famili - | -
480536 oliposis adenomatosa familiar atenuada asociada al gen Subtipo de 4 Casols)
MSH3 trastorno
- - - s Subtipo de
480476 Colestasis intrahepatica familiar progresiva tipo 5 4 Caso(s)
trastorno
478049 - ?l’ndrom.e‘lets-ﬂ de n? compactacion del ventriculo Trastorno 4 Casols)
izquierdo-crisis-hipotonia-cataratas-retraso del desarrollo
476126 Slnc_lrome de mlcrognatla-!nfecuo.nes r.ecurrentes- Trastorno 4 Casols)
alteraciones de la conducta-discapacidad intelectual leve
468717 Condrodisplasia punctata rizomélica tipo 5 Subtipo de 4 Caso(s)
trastorno
46059 Latosterolosis Trastorno 4 Caso(s)
459074 Sindrome de agenesm? del cuer.po calloso-macrocefalia- Trastorno 4 Casols)
hipertelorismo
457395 Sindrome de displasia espondiloepimetafisaria-talla baja- Trastorno 4 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
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cuartos metatarsianos cortos-discapacidad intelectual
progresivo
Sindrome de miopatia miotubular-anomalias genitales

456328 . Trastorno 4 Caso(s)
ligado al cromosoma X
451612 Obstruccion congénita familiar del conducto nasolagrimal Trastorno 4 Caso(s)
447893 Sindrome de' hipom.ielinizacién-atrofia cerebelosa- Subtipo de 4 Casols)
hipoplasia del cuerpo calloso trastorno
447784 Deficiencia del transportador mitocondrial del piruvato Trastorno 4 Caso(s)
444138 Sindrome de descamauo.n. c'utanea eu_conlqula qt'xeratosw Trastorno 4 Casols)
punctata acral-queilitis-almohadillas de nudillo
444069 Sindrome de malforn.1aC|on (':erebral ffetal letal-atresia Trastorno 4 Casols)
duodenal-hipoplasia renal bilateral
443995 Disostosis mandibulofacial con alopecia Trastorno 4 Caso(s)
Sindrome de neurodegeneracion progresiva con
438134 fotosensibilidad asociado al gen PCNA Trastorno 4 Caso(s)
438114 Leucodistrofia hipon'ﬁelinizante autosomica recesiva Trastorno 4 Casols)
asociada al gen RARS
436166 Sindrome autoinflamatorio-fiebre periddica-enterocolitis Trastorno 4 Casols)
del lactante
Enf h -Marie-Tooth i i
435998 nfermedad de C’ a.rcot ar'le (?ot intermedia Trastorno 4 Casols)
autosomica recesiva tipo D
435660 Lipodistrofia parcial familiar asociada al gen LIPE Trastorno 4 Caso(s)
424027 Epilepsia miocldnica progresiva tipo 8 Trastorno 4 Caso(s)
N - - P— -
420702 eutropenia congen'lt'a grzj\ve autosomica recesiva por Trastorno 4 Casols)
deficiencia en CSF3R
Sindrome de discapacidad intelectual-apnea obstructiva
412069 del sueno-dismorfia leve asociado a AHDC1 Trastorno 4 Caso(s)
404473 Sindrome de discapacidad intelectual grave-diplejia Trastorno 4 Casols)

espastica progresiva
404466 Infertilidad femenina por un defecto de la zona peltcida Trastorno 4 Caso(s)
Sindrome de atrofia cerebral y cerebelosa difusa-crisis

404437 . . . . Trastorno 4 Caso(s)
intratables-microcefalia progresiva
Disolasi m fisari — va, ti
401979 isplasia espondilometa llsarla au’tosomlca recesiva, tipo Trastorno 4 Casols)
Mégarbané
Encefal ia hi émi ficienci
401948 ncefalopatia |p_eramoneml|ca.\ por deficiencia de Trastorno 4 Casols)
anhidrasa carbdnica VA
401862 Deficiencia de lipoil transferasa 1 Trastorno 4 Caso(s)
401835 Paraparesia espdstica autosomica recesiva tipo 70 Trastorno 4 Caso(s)
401810 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 64 Trastorno 4 Caso(s)
401780 Paraparesia espdstica autosomica recesiva tipo 61 Trastorno 4 Caso(s)
398079 Sindrome similar a Prader-Willi asociado al gen SIM1 Trastorno 4 Caso(s)
397951 Sindrome de n"licrocef.alia-f:uerpo calloso delgado- Trastorno 4 Casols)
discapacidad intelectual
397927 Sindrome de agenesia sacra-osificacion anom.ala de los Trastorno 4 Casols)
cuerpos vertebrales-canal notocordal persistente
397755 Paralisis periddica con smdro!'ne .S|m|Iar al compartimental Trastorno 4 Casols)
transitorio
397623 Sindrome de talla baja-atresia del conducto auditivo- Trastorno 4 Casols)

hipoplasia mandibular-anomalias esqueléticas
Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
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370052 Sindrome SCALP Trastorno 4 Caso(s)
369942 CADDS Trastorno 4 Caso(s)

- - - intel I-crisis-hioofosfatasia-
369837 Sindrome de dlsc’apamdad |nt’e 'ectua crisis h |Po osfatasia Trastorno 4 Casols)

anomalias oftalmoldgicas y esqueléticas
364577 Sindrome de Pierre Robir'i-diSt':a'pacidad intelectual- Trastorno 4 Casols)
braquidactilia
363969 Atrofia cerebral autosomica recesiva Trastorno 4 Caso(s)
363965 Sindrome de Koolen-De Vries por una mutacién puntual Subtipo de 4 Caso(s)
trastorno
363705 Sindrome craneofaciofrontodigital Trastorno 4 Caso(s)
- - - intel 0 1 -
363686 Sindrome de dl:scapamdad intelectual grave-lenguaje Trastorno 4 Casols)
pobre-estrabismo-cara con muecas-dedos largos

Sindrome de retraso del desarrollo-microcefalia-dismorfia
363444 facial asociado al gen THOC6 Trastorno 4 Casofs)
357175 Sindrome de.cﬂbito .cortq-dismorfia-hipotom’a- Trastorno 4 Casols)

discapacidad intelectual
356961 SLC35A2-CDG Trastorno 4 Caso(s)
356947 Sindrome de microdelecion 3q26q27 Trastorno 4 Caso(s)
352470 Sindrome de delecion del ADN mitocondrial asociado al Trastorno 4 Casols)
gen DNA2
3355 Displasia trico-odonto-oniquial Trastorno 4 Caso(s)
329332 Sindrome de microcefalia-hip??lasia clerebelosa-trastorno Trastorno 4 Casols)
de la conduccidn cardiaca
3270 Sindrome de sinostosis rat.:liocubi’tal-retraso del desarrollo- Trastorno 4 Casols)
hipotonia
324581 Miopatia congénita benigna del samaritano Trastorno 4 Caso(s)
324313 Sindrome de microdelecion 9p13 Trastorno 4 Caso(s)
i -malf i | oido-paralisi
3232 Sindrome de sordera-ma or.macmnes del oido-paralisis Trastorno 4 Casols)
facial

i hipoplasi | ia bl - i [

3207 Sindrome de hipoplasia de. a sust?naa.b anca-agenesia de Trastorno 4 Casols)
cuerpo calloso-discapacidad intelectual
319509 Deficiencia combinada de la fosforilacidn oxidativa tipo 9 Trastorno 4 Caso(s)
319195 Displasia condroectodérmica con ceguera nocturna Trastorno 4 Caso(s)
3186 Sindrome de holoprolsencefalia-anomalias radiales, Trastorno 4 Casols)
cardiacas y renales
314721 Displasia de dentina atipica por deficiencia de SMOC2 Subtipo de 4 Caso(s)
trastorno
Lipofuscinosis ceroide neuronal juvenil asociada al gen
314632 ATP13A2 Trastorno 4 Caso(s)
314381 Neuropatia sensitiva autonémica hereditaria tipo 6 Trastorno 4 Caso(s)
313795 Sindrome de Jawad Trastorno 4 Caso(s)
313781 Sindrome de microdelecion 20p13 Trastorno 4 Caso(s)
3132 Sindrome de Say-Barber-Miller Trastorno 4 Caso(s)
3101 Sindrome de Richieri Costa-da Silva Trastorno 4 Caso(s)
3088 Sindrome de Revesz Trastorno 4 Caso(s)
306550 Inmunodeficiencia asociada al gen FADD Trastorno 4 Caso(s)
3055 Sindrome f:le discap.acida(-i ir.1te.lectual.ligada al cror:nosoma Trastorno 4 Casols)
X-hipogonadismo-ictiosis-obesidad-talla baja

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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3052 Sindrome de discapacid'ad in'telectu'al !igada al cromosoma Trastorno 4 Casols)
X-epilepsia-psoriasis

3044 Sl'ndromte de disca.pacidafi intelectual.-dismorfia- Trastorno 4 Casols)

hipogonadismo-diabetes mellitus

3035 Sindrome de ret.raso de. crecimiento-hidrocefalia- Trastorno 4 Casols)
hipoplasia pulmonar

3015 Sindrome radio-renal Trastorno 4 Caso(s)

300501 Sindrome de dolor ?rl?ital y neuro.fibromas sistémicos- Trastorno 4 Casols)

habito marfanoide

2972 Sindrome de fracaso t:.le la erupcidn dentaria-hipoplasia Trastorno 4 Casols)
maxilar-genu valgum

2946 Sindrome de braquidactilia-pulgar largo Trastorno 4 Caso(s)

293967 . Sl’ndron.1e de hipo.gonadis:mo hipogonad?tréPico- . Trastorno 4 Casols)

microcefalia grave-hipoacusia neurosensorial-dismorfia

293825 Anemia diseritropoyética congénita tipo IV Trastorno 4 Caso(s)

2865 Sindrome de talla baja-cuello alado-trastorno cardiaco Trastorno 4 Caso(s)

284339 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 7 Trastorno 4 Caso(s)

2838 Sindrome de diverticulitis calicial renal-sordera Trastorno 4 Caso(s)

2820 Sindrome de paraparesia espastica-nefropatia-sordera Trastorno 4 Caso(s)

280654 Displasia ungueal autosémica recesiva Trastorno 4 Caso(s)

280598 Neuropatia sensitiv.o-mot'or:i\ hereditaria con piel Trastorno 4 Casols)

hiperelastica

280586 Condrodisplasia con luxaciones articulares, tipo gPAPP Trastorno 4 Caso(s)

280558 Sindrome de rotura cromosdmica de Varsovia Trastorno 4 Caso(s)

280142 Inmunodeficiencia combinada grave por deficiencia de LCK Trastorno 4 Caso(s)

2769 Osteodisplasia familiar, tipo Anderson Trastorno 4 Caso(s)

2730 Oligodactilia postaxial tetramélica Trastorno 4 Caso(s)

2723 Sindrome odontotricomélico Trastorno 4 Caso(s)

Sindrome de espasmos infantiles-retraso psicomotor-
263410 atrofia cerebral progresiva-enfermedad de los ganglios Trastorno 4 Caso(s)
basales
2589 Sindrome de mioclonias-ataxia cerebelosa-sordera Trastorno 4 Caso(s)
Sindrome letal de contracturas congénito con
2570 malformaciones corticales y restriccion del crecimiento Trastorno 4 Caso(s)
intrauterino
251304 Paniculitis de inicio en eI'Iac_tar’lte. con uveitis y Trastorno 4 Casols)
granulomatosis sistémica

251056 Sindrome de microdelecion 6q25.2¢g25.3 Trastorno 4 Caso(s)

250977 AICA ribosiduria Trastorno 4 Caso(s)

250972 Polimicrogiria con hipoplasia del nervio 6ptico Trastorno 4 Caso(s)

2497 Displasia mesomélica del antebrazo tipo Fryns Trastorno 4 Caso(s)

247827 Sindrome de displasia ectodérmica-sindactilia cutanea Trastorno 4 Caso(s)

247790 Sobrecarga de hierro ligada a FTH1 Trastorno 4 Caso(s)

247604 Esclerosis lateral primaria juvenil Trastorno 4 Caso(s)

2463 Sindrome de habito mar'fan'oide-disc.:apacidad intelectual Trastorno 4 Casols)
autosoémico recesivo

2412 Sindrome de luxacién de cadera-dismorfia Trastorno 4 Caso(s)

2386 Sindrome de leucoencefalopatia-queratodermia Trastorno 4 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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palmoplantar
228399 Sindrome de microduplicacion 8q12 Trastorno 4 Caso(s)
228374 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2B5 Trastorno 4 Caso(s)
2278 Sindrome de it.:tio.s.is-d.iscapacidatillintelectual-talla baja Trastorno 4 Casols)

significativa-afectacion renal
2269 Sindrome de i?tiosis-a?Iope.cia-eclabion-ectropion- Trastorno 4 Casols)
discapacidad intelectual

2218 Sindrome de hipertricosis cervical-neuropatia periférica Trastorno 4 Caso(s)
2215 Sindrome de pterigium multiple-hipertermia maligna Trastorno 4 Caso(s)
217407 Hipotricosis hereditaria con vesiculas cutaneas recurrentes Trastorno 4 Caso(s)
217396 Polineuropatia progresiva con necrosis estriatal bilateral Trastorno 4 Caso(s)
2150 Sindrome de enfermeda.d dell-.lirschsprung tipo D- Trastorno 4 Casols)

braquidactilia
210163 Miopatia congénita letal tipo Compton-North Trastorno 4 Caso(s)
210136 Sindrome de fi.brosis ;.)ulmona’r-hip(-frplasia hepatica- Trastorno 4 Casols)

hipoplasia de médula ésea
210128 Aciduria urocanica Trastorno 4 Caso(s)
209967 Ataxia episddica tipo 6 Trastorno 4 Caso(s)
2031 Sindrome de.fibrosi:s hep'ética-quistes renales- Trastorno 4 Casols)
discapacidad intelectual
1973 Sindrome faciocardiorenal Trastorno 4 Caso(s)
1952 Sindrome de epifisis punteada-hiperplasia osteoclastica Trastorno 4 Caso(s)
1816 S_l’ndron'!e de.leucomelan?dermia:infafntilis?mo: Trastorno 4 Casols)
discapacidad intelectual-hipodoncia-hipotricosis
1809 Displasia ectodérmica hidrética tipo Halal Trastorno 4 Caso(s)
1794 Disostosis dculo-maxilo-facial Trastorno 4 Caso(s)
1787 Disostosis acrofacial tipo Palagonia Trastorno 4 Caso(s)
178400 Miopatia distal de inicio en el musculo tibial anterior Trastorno 4 Caso(s)
178396 Enfermedad hemorragica por'un.a |_11utaci6n Pittsburgh en Trastorno 4 Casols)
alfa 1-antitripsina

1768 Disgenesia caudal familiar Trastorno 4 Caso(s)
171844 Sindrome de ceguera-escoliosis-aracnodactilia Trastorno 4 Caso(s)
171703 Sindrome de microcefalia-polimicrogiria-agenesia del Trastorno 4 Casols)

cuerpo calloso
1682 Sindrome de Sindrome de diseccion arterial-lentiginosis Trastorno 4 Caso(s)
166024 Displasia epifisaria multiple-macrocefalia-dismorfia facial Trastorno 4 Caso(s)
165805 Epilepsia familiar mesial temporal con crisis febriles Trastorno 4 Caso(s)
163985 Sindrome de hiperekplexia-epilepsia Trastorno 4 Caso(s)
163971 Discapacidad intelectual- Ii.gada al cromosoma X tipo Trastorno 4 Casols)

Cilliers
163668 Displasia espondiloepifisaria tipo MacDermot Trastorno 4 Caso(s)
163654 Sindrome de displasia espondiloepifisaria-braquidactilia- Trastorno 4 Casols)
trastorno del habla
Sindrome de displasia espondiloepifisaria-
163649 craneosinostosis-paladar hendido-cataratas-discapacidad Trastorno 4 Caso(s)
intelectual

158687 Trastorno erosivo acantolitico letal Trastorno 4 Caso(s)
157832 Craniorrinia Trastorno 4 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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p” - is-malf : D N
1538 Sindrome de craneosmost0'5|s ma Cfrmacwn de Dandy Trastorno 4 Casols)
Walker-hidrocefalia
1528 Displasia craneotelencefalica Trastorno 4 Caso(s)
1508 Sindrome coxo-auricular Trastorno 4 Caso(s)
1436 Sindrome de displa.sia esquelética-discapacidad intelectual Trastorno 4 Casols)
ligado al cromosoma X
1423 Condrodisplasia recesiva letal Trastorno 4 Caso(s)
140976 Sindrome RHYNS Trastorno 4 Caso(s)
1406 Sindrome de Charlie M Trastorno 4 Caso(s)
N ” — smica h -
139573 europatia sensitiva autonédmica hereditaria con sordera y Trastorno 4 Casols)
retraso global
137908 Hipotonia con acidemia lactica e hiperamonemia Trastorno 4 Caso(s)
137625 Er.lf.erm.edad de allmacen.amiento de lglucégeno porl Trastorno 4 Casols)
deficiencia de glucégeno sintasa en musculo y corazon
i i ia-h li les-
1338 Sindrome de cardlop.a.tla ar:n'artomas inguales Trastorno 4 Casols)
polisindactilia
1323 Sindrome de camp’todact.ilia-contract’u.ras articulares- Trastorno 4 Casols)
anomalias faciales esqueléticas
1296 Sindrome de Lambert Trastorno 4 Caso(s)
1261 Sindrome de Bonneman-Meinecke-Reich Trastorno 4 Caso(s)
1135 Sindrome de arrinia-atresia de coanas-microftalmia Trastorno 4 Caso(s)
1117 Sindrome de aplasia cutis-miopia Trastorno 4 Caso(s)
1110 Sindrome de anor.nalias c!el arf:o aodrtico-dismorfia facial- Trastorno 4 Casols)
discapacidad intelectual
1094 Sindrome de anoniquia-microcefalia Trastorno 4 Caso(s)
97678 Disomia uniparental materna del cromosoma 13 Trastorno 3 Caso(s)
95700 Hipoplasia suprarrena! f?miliar (Eon ?usc?ncia dela Trastorno 3 Casols)
hormona luteinizante hipofisaria
Di i intel i | X ti i
93947 iscapacidad intelectua .lgada al cromosoma X tipo Subtipo de 3 Casols)
Golabi-Ito-Hall trastorno
Sindrome de craneo en trébol-anomalias congénitas
93267 L Trastorno 3 Caso(s)
multiples
90030 Anemia hemolitica por deficiencia de glutation reductasa Trastorno 3 Caso(s)
Di i intel i | X ti
85324 iscapacidad inte ectua. igada al cromosoma X tipo Trastorno 3 Casols)
Shrimpton
85321 Sindrome de sordera-di'scapacidad intelectual, tipo Trastorno 3 Casols)
Martin-Probst
Sindrome de discapacidad intelectual ligada al cromosoma
85317 X-hipogammaglobulinemia-deterioro neurolégico Trastorno 3 Caso(s)
progresivo
Di - - - -
85290 iscapacidad intelectual !lgada al cromosoma X tipo Trastorno 3 Casols)
Wilson
83642 Anemia microcitica con sobrecarga hepatica de hierro Trastorno 3 Caso(s)
83617 Sindrome de ag.ammag.lobulinen"li.a-microcefalia- Trastorno 3 Casols)
craneosinostosis-dermatitis grave
79347 Condrodisplasia punctata tipo Toriello Trastorno 3 Caso(s)
79330 GCS1-CDG Trastorno 3 Caso(s)
79118 Sindrome de diabetes neonatal-hipotiroidismo congénito- Trastorno 3 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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glaucoma congénito-fibrosis hepatica-rifiones poliquisticos

77299 Sindrome de microftalmia-atrofia cerebral Trastorno 3 Caso(s)
- | o-ictiosis—fall .
75325 Sindrome de osteosclerosis-ictiosis-fallo ovarico Trastorno 3 Casols)
prematuro
73223 Sindrome de retraso global deI’des?rrollo-osteopenia- Trastorno 3 Casols)
defecto ectodérmico
71278 Disgenesia cerebral congé.nita por deficiencia de glutamina Trastorno 3 Casols)
sintetasa
69125 Anoniquia con pigmentacion de los pliegues de flexion Trastorno 3 Caso(s)
66633 Sindrome de hipoacusia neurosensorial-a.paricién Trastorno 3 Casols)
temprana de canas-temblor esencial
637064 Aplasia aislada del nervio dptico Trastorno 3 Caso(s)
629 Talla baja por anomall'a'cu'alitativa de hormona de Subtipo de 3 Casols)
crecimiento trastorno
619941 Inmunodef.icie.ncia d'ebid?’a una altera'c.ién dela Trastorno 3 Casols)
fagocitosis y migracion de neutrofilos
613267 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 13 Trastorno 3 Caso(s)
610573 Sindrome de neuropatia periférica-neurodegeneracion Trastorno 3 Casols)

progresiva de inicio en la infancia asociado al gen CLCN6
Sindrome de solapamiento del sindrome tipo
603684 Crisponi/sindrome de sudoracién por frio y del sindrome Trastorno 3 Caso(s)
tipo Bohring-Opitz asociado al gen KLHL7
Trastorno de sangrado asociado a isoformas cortas del

599519 factor V Trastorno 3 Caso(s)
i | llo-mi falia-tall ja-
597874 Sindrome de ret.raso_de de'sarro o-microcefalia-talla baja Trastorno 3 Casols)
epilepsia asociado al gen MTHFS

Distrofia muscular de cinturas R24 asociada al gen

565899 POMGNT?2 Trastorno 3 Caso(s)
Sindrome de craneosinostosis-microrretrognatia-

565858 Trastorno 3 Caso(s)

discapacidad intelectual grave
Enfermedad inflamatoria intestinal del lactante con
565788 L. . Trastorno 3 Caso(s)
afectacidn neurolégica

Sindrome de hipomagnesemia primaria-epilepsia

564178 Trast 3C
refractaria-discapacidad intelectual rastorno aso(s)
562509 Deficiencia de hemo oxigenasa 1 Trastorno 3 Caso(s)
Encefal , 1ofi . - |
544503 ncefalopatia epiléptica grave de inicio precoz asociada a Trastorno 3 Casols)
gen RNF13
52054 Sindrome de cr?ne05|nost05|s-caIC|f|caC|ones Trastorno 3 Casols)
intracraneales
508501 Sindrome orofac.iodigital con. talla bajay Trastorno 3 Casols)
braquimesofalangia
50811 Sindrome de lipodistrofia-discapacidad intelectual-sordera Trastorno 3 Caso(s)
504523 Inmunodeficiencia combinada grave por deficiencia de LAT Trastorno 3 Caso(s)
502437 Sindrome de delecion proximal 4q25 Trastorno 3 Caso(s)
500135 Sl.ndron.'ne de neu.ronas n.1uIt|nucleadas-.anhldrammo.s- Trastorno 3 Casols)
displasia renal-hipoplasia cerebelosa-hidranencefalia
496751 Sindrome EVEN-plus Trastorno 3 Caso(s)
496686 Sindrome de C|f05|s-atrof.|a !atfaral de la lengua-miopatia Trastorno 3 Casols)
miofibrilar

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Sindrome congénito de agenesia labioescrotal-

495875 malformacion cerebelosa-distrofia corneal-dismorfia facial Trastorno 3 Casols)
494541 Corea benigna de inicio en. la infancia con afectacion Trastorno 3 Casols)
estriatal
494439 Slpdr.orT\e de retinosis plgmentarla-lrlpoac?lsm- _ Trastorno 3 Casols)
envejecimiento prematuro-talla baja-dismorfia facial
- ficienci | — : - -
488627 Sindrome .cle qe |c’|en'C|a grave de Fremml.ento .estrablsmo Trastorno 3 Casols)
melanocitosis dérmica extensa-discapacidad intelectual
485418 Enfermedad del tejido conectivo asociada al gen EMILIN-1 Trastorno 3 Caso(s)
485405 Sindrome de triplicaciéon 16p12.1p12.3 Trastorno 3 Caso(s)
477993 Slndromfe de an?malla's pala'tales-dlentes ampliamente Trastorno 3 Casols)
espaciados-dismorfia facial-retraso del desarrollo
477774 Deficiencia combinada de la fosforilacion oxidativa tipo 27 Trastorno 3 Caso(s)
Enf infl iai inal del | i |
477661 nfermedad inflamatoria intestinal del lactante asociada a Trastorno 3 Casols)
gen IL21
476096 Sindrome de eritroqueratodermia-miocardiopatia Trastorno 3 Caso(s)
476084 Distrofia muscular de cinturas autosémica recesiva tipo 2X Trastorno 3 Caso(s)
” iramidal-di - intel I
468620 Sindrome extraplramld:':\ dls'capamdad intelectua Trastorno 3 Casols)
epilepsia
466794 Sindrome de insEincieE\c’ia. hepéti(.:a. aguda-atax.ia . Trastorno 3 Casols)
cerebelosa-neuropatia periférica sensitivo-motora infantil
Insuficienci ooul I
466784 nsuficiencia cardiopu mc.)na.r,grav.e neonat.a por un Trastorno 3 Casols)
defecto de la metilacion mitocondrial
” - - intel I-debili ar-
457365 Sindrome de discapacidad intelectual-debilidad muscular Trastorno 3 Casols)

talla baja-dismorfia facial
453533 Sindrome poliendocrino-polineuropatia Trastorno 3 Caso(s)
Insensibilidad congénita al dolor con discapacidad

453510 . Trastorno 3 Caso(s)
intelectual grave
444458 Deficiencia combinada de la fosforilacidn oxidativa tipo 24 Trastorno 3 Caso(s)
444048 Sindrome de disgenesia ovarica 46,XX-talla baja Trastorno 3 Caso(s)
438178 Deficiencia de la Acil-CoA reductasa 1 de acidos grasos Trastorno 3 Caso(s)
Inmunodeficiencia primaria autosémica recesiva con un
437552 defecto de la citotoxicidad espontanea de células natural Trastorno 3 Caso(s)
killer
436245 Sindrome de retinosis pigmentaria-catarata juvenil-talla Trastorno 3 Casols)

baja-discapacidad intelectual
Sindrome de catarata-deficiencia de hormona de
436174 crecimiento-neuropatia sensitiva-hipoacusia Trastorno 3 Caso(s)
neurosensorial-displasia esquelética
Sindrome de predisposicion al carcinoma hepatocelular y
a rasgos progeroides
435938 Sl’ndrom'e de mi-crocefa!ia'-re'traso del crecimiento- Trastorno 3 Casols)
prognatismo-criptorquidia ligado al cromosoma X

Sindrome de disco éptico colobomatoso-atrofia macular-

435953 Trastorno 3 Caso(s)

435930 . . . Trastorno 3 Caso(s)
coriorretinopatia

435628 Sindrome de Keppen-Lubinsky Trastorno 3 Caso(s)

424261 Distrofia muscular de cinturas autosdmica recesiva tipo 2Y Trastorno 3 Caso(s)

423894 Sindrome de microcefalia-neuropatia axonal sensitivo- Trastorno 3 Casols)

motora compleja

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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420794 Displasia cono-espondilar Trastorno 3 Caso(s)
420566 Trastorno de sangrado por deficiencia de CalDAG-GEFI Trastorno 3 Caso(s)
Eoi Slisi I imol ficienci fili
412189 pidermdlisis ampollosa S|mpse por deficiencia de exofilina Trastorno 3 Casols)
412035 Sindrome de microdelecion 13q12.3 Trastorno 3 Caso(s)
411986 S.mdron'_\e de.encefalopatl.a eplle.ptlca.-cegu?r.a Fortlcal- Trastorno 3 Casols)
discapacidad intelectual-dismorfia facial de inicio precoz
” - losa-epilepsia-di -
404493 'Smdrome de ata)’ua 'cerebe o'sa epi epsn.a 'dlsc'apaadad Trastorno 3 Casols)
intelectual autosémico recesivo por deficiencia de TUD
404451 Sindrome de’ retras.o del desarrf)llo asociado.al gen.F.BLNl- Trastorno 3 Casols)
anomalia del sistema nervioso central-sindactilia
402082 Epilepsia miocldnica progresiva tipo 5 Trastorno 3 Caso(s)
401935 Sindrome de microdelecion 14q24.1q24.3 Trastorno 3 Caso(s)
401866 Espasticidad de inicio infantil con hiperglicinemia Trastorno 3 Caso(s)
401859 Deficiencia de acido lipoico sintasa Trastorno 3 Caso(s)
401795 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 59 Trastorno 3 Caso(s)
401764 Sindrome de pancitopenia-retraso del desarrollo Trastorno 3 Caso(s)
398117 Dermatomiositis neonatal Trastorno 3 Caso(s)
397964 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de MALT1 Trastorno 3 Caso(s)
Sindrome de discapacidad intelectual grave-microcefalia
397933 postnatal progresiva-movimientos estereotipados de las Trastorno 3 Caso(s)
manos en la linea media
397922 Sindrome férrico-cerebro-cutaneo Trastorno 3 Caso(s)
391457 Enfermedad de HSD10 tipo neonatal Subtipo de 3 Caso(s)
trastorno
391397 Neuropatia sensitiva autonémica hereditaria tipo 7 Trastorno 3 Caso(s)
391351 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4 asociada al gen Trastorno 3 Casols)
SURF1
Epilepsi 1 16bul | ial de inici |
391316 pilepsia del I6bulo temp?’ra mes!a. deinicioene Trastorno 3 Casols)
lactante con regresion cognitiva grave
391307 Sindrome de discapacidad mtfelectua.ll-tall_a baja-trastornos Trastorno 3 Casols)
de conducta-dismorfia facial
370127 Sindrome de plaquetas gigantes de Medich Trastorno 3 Caso(s)
370103 Distonia primaria tipo DYT17 Trastorno 3 Caso(s)
370010 Sindrome de discapacitilad intelectual-dismorfia facial- Trastorno 3 Casols)
anomalias en las manos
369992 Sindrome de dermatitis grave-’a.lerglas miltiples-desgaste Trastorno 3 Casols)
metabdlico
Enf h -Marie-Tooth i i
369867 nfermedad de C’ al:cot ar.le (')Ot intermedia Trastorno 3 Casols)
autosomica recesiva tipo C
Distrofia muscular de cinturas R18 asociada al gen
369840 TRAPPC11 Trastorno 3 Caso(s)
363981 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4B3 Trastorno 3 Caso(s)
- — DN mi -
363534 Sindrome de deplecién del ADN mitocondrial, forma Trastorno 3 Casols)
hepato-cerebro-renal
363409 Sindrome de acinesia fet.al‘-hemorragias cerebrales y Trastorno 3 Casols)
retinianas
357237 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de CARD11 Trastorno 3 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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3433 Sindrome de microcefalia-braquidactilia-cifoescoliosis Trastorno 3 Caso(s)
3409 Sindrome de Urban-Rogers-Meyer Trastorno 3 Caso(s)
3404 Sindrome de Ulbright-Hodes Trastorno 3 Caso(s)
3369 Sindrome de trigonoce.fa!ia-talla baja-retraso de Trastorno 3 Casols)
crecimiento
3353 Sindrome de tricodermodisplasia-alteraciones dentales Trastorno 3 Caso(s)
3328 Sindrome de tibia ausente-polidactilia-quiste aracnoideo Trastorno 3 Caso(s)
3326 Displasia de timo-rifion-ano-pulmoén Trastorno 3 Caso(s)
” anita-hi ” 0
330054 Sindrome d'e cat?rata co'ngenlta ipotonia muscular Trastorno 3 Casols)
progresiva-hipoacusia-retraso del desarrollo
329178 Distrofia muscular congé.nita .con discapacidad intelectual Trastorno 3 Casols)
y epilepsia grave
Miocardiopatia hipertrofica con anomalias renales por
324525 mutacion del ADN mitocondrial Trastorno 3 Caso(s)
324290 Enfermedad de cuerpos de Lafora de inicio precoz Trastorno 3 Caso(s)
3236 Sindrome de sordera cond’u.ctiva-ptosis-anomalias Trastorno 3 Casols)
esqueléticas
320401 Paraparesia espdstica autosomica recesiva tipo 44 Trastorno 3 Caso(s)
3172 Sindrome de duplicacion de cejas-sindactilia Trastorno 3 Caso(s)
314572 Sindrome de I.eucoencgfalopatila-i(.:tus isquémico-retinosis Trastorno 3 Casols)
pigmentaria autosémico recesivo
N ” <tal h — — | |
314485 europatia motora dista 'eredltarla de inicio en el adulto Trastorno 3 Casols)
joven
314389 Sindrome de duplicacion Xq12-q13.3 Trastorno 3 Caso(s)
313800 Sindrome de dlstrof.la retn.'nana.-edema del .ner\:lo Optico- Trastorno 3 Casols)
esplenomegalia-anhidrosis-cefalea migranosa
3104 Sindrome de secuencia de Robin-oligodactilia Trastorno 3 Caso(s)
3098 Sindrome rizomélico tipo Urbach Trastorno 3 Caso(s)
309147 Hiper-beta-alaninemia Trastorno 3 Caso(s)
309111 Deficiencia pancreatica combinada de lipasa-colipasa Trastorno 3 Caso(s)
3086 Retinocoroidopatia vitrea autosomica dominante Trastorno 3 Caso(s)
306542 Sindrome de dISp|a.Sla front?nasal-mlcroftalmla grave- Trastorno 3 Casols)
fisura facial grave
306504 Sindrome de enf'ermeda.d pulmc.)n.ar intersticial-sindrome Trastorno 3 Casols)
nefrético-epidermolisis ampollosa
p - - intel I-calvicie-l —
3041 Sindrome de dlscapac’ldad inte ec_tu? calvicie-luxacion de Trastorno 3 Casols)
rétula-acromicria
3026 Sindrome de hipoplasia del eje radial-atresia de coanas Trastorno 3 Caso(s)
Sindrome de isquemia retiniana-hialinosis de los vasos
3018 pequeiios del tracto digestivo-calcificaciones cerebrales Trastorno 3 Caso(s)
difusas
3010 Sindrome de Qazi-Markouizos Trastorno 3 Caso(s)
300333 Sindrome nefroético-sordera neuro.se.nsorlaI-epldermoI|S|s Trastorno 3 Casols)
ampollosa pretibial
300298 Anemia congénita hipocrémif:a grave con sideroblastos en Trastorno 3 Casols)
anillo
2983 Sindrome de trastorno c_iel desarrollo sexual-discapacidad Trastorno 3 Casols)
intelectual

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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2957 Sindrome de Guttmacher Trastorno 3 Caso(s)
2951 Sindrome d(.e pulgares a.u.sent.es-talla baja- Trastorno 3 Casols)
inmunodeficiencia
294023 Enfermedad inflamatoria neonatal intestinal y cutanea Trastorno 3 Caso(s)
2928 Sindrome de polin_eu'ropatl’a-disca'pacidad intelectual- Trastorno 3 Casols)
acromicria-menopausia precoz
2926 Aplasia de los ml]scu.los extenstores de los dedos- Trastorno 3 Casols)
polineuropatia
- m - Tl i I
2916 Sindrome de polidactilia postaxial-anomalias dentales y Trastorno 3 Casols)
vertebrales
2881 Sindrome de fotosensibilidad cutanea-colitis letal Trastorno 3 Caso(s)
2868 Sindrome de talla baja-valv’ul?patl’a cardiaca-facies Trastorno 3 Casols)
caracteristica
2863 Sindrome de talla baja-huesos wormianos-dextrocardia Trastorno 3 Caso(s)
280640 Polimicrogiria y paquigiria occipital Trastorno 3 Caso(s)
280356 Lipodistrofia parcial familiar asociada al gen PLIN1 Trastorno 3 Caso(s)
2779 Sindrome de osteopatia (lestriada-hiperpigmentacién- Trastorno 3 Casols)
mechén blanco
2772 Sindrome de osteogénesis imperfecta-microcefalia- Trastorno 3 Casols)
cataratas
2760 Sindrome OSLAM Trastorno 3 Caso(s)
2741 Displasia oftalmo-mandibulo-mélica Trastorno 3 Caso(s)
2724 Sindrome de odontomatosis adrtica y esofagica-estenosis Trastorno 3 Caso(s)
2713 Sindrome dculo-osteo-cutaneo Trastorno 3 Caso(s)
2690 Sindrome de neutropenia-monocitopenia-sordera Trastorno 3 Caso(s)
2673 Sindrome neuro-facio-digito-renal Trastorno 3 Caso(s)
263508 COG1-CDG Trastorno 3 Caso(s)
Tal 2 significati - ol mi falica ti
2617 alla baja significativa primordial microcefalica tipo Trastorno 3 Casols)
Montreal
2613 Enfermedad renal similar al sindrome uiia-rétula Trastorno 3 Caso(s)
261295 Sindrome de microdelecion 20p12.3 Trastorno 3 Caso(s)
261144 Sindrome FOXG1 por microdelecion 14q12 Subtipo de 3 Caso(s)
trastorno
261120 Sindrome de microdelecion 14q11.2 Trastorno 3 Caso(s)
2608 Sindrome N Trastorno 3 Caso(s)
2523 Sindrome de mi.cr.ocefalia-hipoplasi-a cerebral- Trastorno 3 Casols)
espasticidad-hipernatremia
” - falia-pal hendido-oi —
2521 Sindrome de microce 2.1 |? pa ad?r endido-pigmentacion Trastorno 3 Casols)
retiniana anémala
2516 Sindrome de mlcrocefa_\llla-defecto cardiaco- Trastorno 3 Casols)
malsegmentacién pulmonar
2515 Sindrome de microcefalia-miocardiopatia Trastorno 3 Caso(s)
251066 Sindrome de delecién 8p11.2 Trastorno 3 Caso(s)
2502 Sl'ndrom(? de disostosis metafisaria-d.iscapacidad Trastorno 3 Casols)
intelectual-sordera conductiva
2476 Sindrome de disrafisrr.l?-fisura Iabio!:)alatina-defectos por Trastorno 3 Casols)
reduccion de extremidades
2437 Sindrome de Czeizel-Losonci Trastorno 3 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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” hi - hi rava—
2410 Sindrome de hipogonadismo hipergonadotrépico Trastorno 3 Casols)
cataratas
2409 Sindrome de Lowry-MacLean Trastorno 3 Caso(s)
238459 SLC35A1-CDG Trastorno 3 Caso(s)
2370 Sindrome de displasia dsea similar a Larsen-talla baja Trastorno 3 Caso(s)
228396 Sindrome de.pt05|s-m0\.nm|ento ocular I.lmltado hacia Trastorno 3 Casols)
arriba-ausencia del punto lagrimal
” hi — - intel T
2261 Sindrome de hipospadias-discapacidad intelectual tipo Trastorno 3 Casols)
Goldblatt
2246 Sindrome de hipoplasia cere.belosa-degeneracién Trastorno 3 Casols)
tapetoretiniana
217382 Sindrome neurodegenerativo por deficiencia de transporte Trastorno 3 Casols)
cerebral de folatos
217017 Sindrome de Zechi-Ceide Trastorno 3 Caso(s)
2167 Sindrome de Holzgreve Trastorno 3 Caso(s)
i f Hirsch -hipoplasi
2153 Sindrome de enfermedad d.e |rsc_ sprung-hipoplasia Trastorno 3 Casols)
ungueal-dismorfia
2135 Sindrome de Hennekam-Beemer Trastorno 3 Caso(s)
2115 Sindrome de Harrod Trastorno 3 Caso(s)
2111 Hamartomatosis quistica de pulmén y rifidn Trastorno 3 Caso(s)
2101 Sindrome de Grubben-de Cock-Borghgraef Trastorno 3 Caso(s)
2091 Sindrome de bocio multinodular-rifidén quistico-polidactilia Trastorno 3 Caso(s)
2084 Sindrome de glat.Jc.oma-ec.topia Ientis-m.icroesferofaquia- Trastorno 3 Casols)
rigidez articular-talla baja
2064 Sindrome de fusion posterior de Ia:s vértebras Trastorno 3 Casols)
lumbosacras-blefaroptosis
2050 Sindrome de Cole-Carpenter Trastorno 3 Caso(s)
1972 Displasia faciocardiomélica Trastorno 3 Caso(s)
Sindrome de dismorfia facial-macrocefalia-miopia-
1970 malformacion de Dandy-Walker Trastorno 3 Casols)
1969 Sindrome de dismorfia faC|aI-anor’exm-caquexm-anomahas Trastorno 3 Casols)
oculares y cutaneas
1943 Encefalopatia prog.resiva ¢.:le inicict precoz con miclonias Trastorno 3 Casols)
migratorias continuas
” - - intel - TS
1891 Sindrome de discapacidad |nt.e' ectual-espasticidad Trastorno 3 Casols)
ectrodactilia
- eolasi armica hioohidrotica-
1882 Sindrome d.e dl_sp'astla ecto_de.rmu.:a .I!)O idrética Trastorno 3 Casols)
hipotiroidismo-discinesia ciliar
1837 Condrodisplasia metafisaria tipo Rosenberg Trastorno 3 Caso(s)
1790 Disostosis faciocranenana hipomandibular Trastorno 3 Caso(s)
171866 Displasia espondilometafisaria tipo agrecan Trastorno 3 Caso(s)
169157 Inmunodeficiencia combinada grave T-B+ por deficiencia Trastorno 3 Casols)
de CD45
168577 Criohidrocitosis hereditaria con estomatina reducida Trastorno 3 Caso(s)
168555 Displasia espondilometafisaria tipo A4 Trastorno 3 Caso(s)
168544 Displasia espondiloepifisaria tipo Golden Trastorno 3 Caso(s)
166277 Displasia es'ql'xelética co‘n hu?sos.w'ormianos-fracturas Trastorno 3 Casols)
multiples-dentinogénesis imperfecta

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Encefalomiopatia mitocondrial del lactante asociada al gen
166105 FASTKD2 Trastorno 3 Caso(s)
166029 Sindrome de displasia epifisaria muiltiple-displasia femoral Trastorno 3 Casols)
proximal grave
i I- loso-col li |
163961 Sindrome cerebral-cerebeloso-coloboma ligado a Trastorno 3 Casols)
cromosoma X
163665 Displasia espondiloepifisaria tarda tipo Kohn Trastorno 3 Caso(s)
1548 Sindrome de criptorqu.idia-aracnodactiIia-discapacidad Trastorno 3 Casols)
intelectual
1529 Sindrome craneofacial-sordera-mano Trastorno 3 Caso(s)
1495 Sindrome <:.Ie dls’ca.pauda’d |r'1telectual-'cuerpo calloso Trastorno 3 Casols)
hipoplasico-apéndice preauricular
139466 Sindrome de SERKAL Trastorno 3 Caso(s)
139414 Nevo panfolicular congénito Trastorno 3 Caso(s)
1389 Sindrome de ceguera cor?ical-fiiscapacidad intelectual- Trastorno 3 Casols)
polidactilia
1383 Sindrome de catarata-sordera-hipogonadismo Trastorno 3 Caso(s)
- — - intel - -
1381 Sindrome de catarata dlscapaud’ad intelectual-atresia Trastorno 3 Casols)
anal-uropatia
137622 Sindrome de diarrea intratable:atresia coanal-anomalias Trastorno 3 Casols)
en los ojos
i -frenill I- |
1373 Sindrome de catarata. r?nl o bucal-retraso de Trastorno 3 Casols)
crecimiento
1355 Sindrome congénito de cardiopatia-cara redonda-retraso Trastorno 3 Casols)
del desarrollo
1259 Sindrome de blefaroptosis-miopia-ectopia lentis Trastorno 3 Caso(s)
1185 Sindrome de ataxia espinocerebelosa-dismorfia Trastorno 3 Caso(s)
1133 Sindrome AREDYLD Trastorno 3 Caso(s)
1130 Sindrome de aracnodacftllla-d!scapaudad intelectual- Trastorno 3 Casols)
dismorfia
p lasi - anita-linfangi -
1116 Sindrome de aplasia c_:utls c_ongenlta infangiectasia Trastorno 3 Casols)
intestinal
1112 Sindrome de afaIangi?-he-mivét:tebras-disgenesia Trastorno 3 Casols)
urogenital-intestinal
1101 Sindrome de anoftaImlia-megaIolcérnea-cardiopatia- Trastorno 3 Casols)
anomalias esqueléticas
1069 Sindrome de aniridia-ausencia de rétula Trastorno 3 Caso(s)
1067 Sindrome de aniridia-p.tosis-diS(.:afpacidad intelectual- Trastorno 3 Casols)
obesidad familiar
Deficienci éni h an-sulf |
103910 eficiencia congénita de 'eparan sulfato en los Trastorno 3 Casols)
enterocitos
1006 Alopecia-deficiencia de anticuerpos Trastorno 3 Caso(s)
99832 Sindrome de resistenf:ia ala .hormona liberadora de Trastorno 2 Casols)
tirotropina
977 Adrenomiodistrofia Trastorno 2 Caso(s)
97290 Carcinoma tiroideo papilar f.amlllar con neoplasia renal Trastorno 2 Casols)
papilar
96187 Disomia uniparental materna del cromosoma 21 Trastorno 2 Caso(s)
95428 COG8-CDG Trastorno 2 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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949 Disostosis acrocraneofacial Trastorno 2 Caso(s)
94066 Discapacidad i.ntelect.ual grave-epilepsia.-anomalias anales- Trastorno 2 Casols)
hipoplasia de las falanges distales
i | lar-pal hendido-hall
91494 Sindrome de coloboma macular-paladar hendido-hallux Trastorno 2 Casols)
valgus

91130 Sindrome de miocardiopatia-hipotonia-acidosis lactica Trastorno 2 Caso(s)
88643 Sindrome de obefidad-colitis-hipotiroidismo-hipertrofia Trastorno 2 Casols)

cardiaca-retraso del desarrollo

” m falia ti “disolasia 6
86822 Sindrome de lisencefalia t.lpo 3-displasia 6sea Trastorno 2 Casols)
metacarpiana
85327 Sindrome de discapacidad |.ntel'ectual !lg_ada al cromosoma Trastorno 2 Casols)
X-acromegalia-hiperactividad
Sindrome de discapacidad intelectual ligada al cromosoma
85319 X-epilepsia-contracturas progresivas de las articulaciones- Trastorno 2 Caso(s)
dismorfia
79507 Sindrome de hipotonia-falta de crecimiento-microcefalia Trastorno 2 Caso(s)
79302 Defecto congénito de la sintesis de acidos biliares tipo 3 Trastorno 2 Caso(s)
79107 Sindrome de malformac.iones: del desarrollo-sordera- Trastorno 2 Casols)
distonia
785 Sindrome de resistencia a estrégenos Trastorno 2 Caso(s)
77300 Sindrome de anomaIl’as.auriculares’-fisura labial con o sin Trastorno 2 Casols)
paladar hendido-anomalias oculares

75389 Sindrome de malfo’rrrlacién.cere.b.ral-enferrnedad cardiaca Trastorno 2 Casols)

congénita-polidactilia postaxial

i ia vi I- lii les-
73246 Sindrome _de neu_ropafla visceral-anomalias cerebrales Trastorno 2 Casols)
dismorfia facial-retraso del desarrollo
73245 Sindrome de atrofia muscular espinal-malformacion de Trastorno 2 Casols)
Dandy-Walker-cataratas
73230 Sindrome de anomalias de I? osificacion-retraso del Trastorno 2 Casols)
desarrollo psicomotor
73224 Sindrome de tubulopatia renal-miocardiopatia dilatada Trastorno 2 Caso(s)
71267 Sl’ndromc? de den.tinc.)génesi.s imp.erfecta-talla baja- Trastorno 2 Casols)
hipoacusia-discapacidad intelectual
69088 Sl'r.ldrome de .clispla.sia ectodérmic.a a-nhidrética- Trastorno 2 Casols)
inmunodeficiencia-osteopetrosis-linfedema
64542 Disostosis acrofacial tipo Kennedy-Teebi Trastorno 2 Caso(s)
631079 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 84 Trastorno 2 Caso(s)
” | 3 o-microftalmia-

603494 Sindrome de co obon:na ost.ec.)petroms microftalmia Trastorno 2 Casols)

macrocefalia-albinismo-sordera

T i If V, ti i
599579 rastorno de sangrado asociado al factor V, tipo Subtipo de 2 Casols)
Amsterdam trastorno
597887 Enfermedad inflamatoria intestinal asociada al gen ALPI Trastorno 2 Caso(s)
597733 Albinismo oculocutaneo tipo 8 Trastorno 2 Caso(s)
589435 Sindrome de displasia espondilometafisaria-distrofia Trastorno 2 Casols)
corneal
568056 Sindrome de verrl.Jgas-ipmunodeficiencia-linfedema- Trastorno 2 Casols)
displasia anogenital

544602 Miopatia congénita con reducciéon de fibras musculares de Trastorno 2 Casols)

tipo 2

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.

P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
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527468 Sindrome de hernia diafragmatica-intestino corto-asplenia Trastorno 2 Caso(s)
Sindrome congénito de cataratas-hepatopatia neonatal
grave-retraso global del desarrollo
Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth axonal autosémica
521411 . . Trastorno 2 Caso(s)

recesiva por un defecto del metabolismo del cobre

Sindrome de agenesia del cuerpo calloso-discapacidad

521432 Trastorno 2 Caso(s)

52055 . . . Trastorno 2 Caso(s)
intelectual-coloboma-micrognatia
52047 Sindrome de Braddock Trastorno 2 Caso(s)
Sindrome de restriccidn del crecimiento intrauterino-
508512 multiples maculas café con leche congénitas-elevada tasa Trastorno 2 Caso(s)
de intercambio entre cromatidas hermanas
508488 Sindrome de microdelecién 8g24.3 Trastorno 2 Caso(s)
50817 Sindrome de anomalia de Duane-miopatia-escoliosis Trastorno 2 Caso(s)
50812 Sindrome similar a Zellweger sin anomalias peroxisomales Trastorno 2 Caso(s)
50810 Sindrome de microlisencefalia-micromelia Trastorno 2 Caso(s)
50809 Ostedlisis de talon-rétula-escafoides Trastorno 2 Caso(s)
502444 Deficiencia de ceramidasa alcalina 3 Trastorno 2 Caso(s)
498497 Sindrome de polidactilia-costillas cortas tipo 5 Trastorno 2 Caso(s)
487814 Enf'ermeda.d de Charcot-Marie-.'I:ooth autosomica Trastorno 2 Casols)
dominante tipo 2 por una mutacion en el gen DGAT2
487796 Sindrome de Takenouchi-Kosaki Trastorno 2 Caso(s)
480528 Sindrome letal de hidranencefalia-hernia diafragmatica Trastorno 2 Caso(s)
478042 Deficiencia combinada de la fosforilacion oxidativa tipo 30 Trastorno 2 Caso(s)
477831 Sindrome de sobrecrecimiento de Kosaki Trastorno 2 Caso(s)
477787 Trastorno de sangrado asociado a una deficiencia de Trastorno 2 Casols)

fosfolipasa A2 alfa citosdlica

477684 Deficiencia combinada de la fosforilacion oxidativa tipo 26 Trastorno 2 Caso(s)

Sindrome de rigidez muscular hipercontractil congénito
generalizado

465824 Sindrome encapsulante fetal Trastorno 2 Caso(s)

Sindrome de discapacidad intelectual ligada al cromosoma

X-hipoplasia cerebelosa-displasia espondiloepifisaria
Sindrome de megalencefalia-cifoscoliosis grave-

sobrecrecimiento

457265 Epilepsia miocldnica progresiva tipo 9 Trastorno 2 Caso(s)

Sordera neurosensorial sindrémica por una deficiencia

476406 Trastorno 2 Caso(s)

459070 Trastorno 2 Caso(s)

457359 Trastorno 2 Caso(s)

457223 combinada de la fosforilacion oxidativa Trastorno 2 Casols)
- - , 0
457205 Slnfifome neurodeger.'ner’atn.lo de r?e.ul"opatla zj\xona. Trastorno 2 Casols)
sensitivo-motora-atrofia dptica de inicio en la infancia
456312 Enfermedad infantil multisistérrii.ca neuroldgica-endocrina- Trastorno 2 Casols)
pancreatica
456298 Sindrome de microdelecion 1p35.2 Trastorno 2 Caso(s)
Ataxia cerebelosa autosdmica recesiva por deficiencia de
453521 CWE19L1 Trastorno 2 Caso(s)
448267 Displasia espondilometafisaria regresiva Trastorno 2 Caso(s)
448264 Queratodermia palmopl?ntar no epidermolitica focal Trastorno 2 Casols)
aislada
447974 Sindrome de anomalia de Klippel-Feil-miopatia-dismorfia Trastorno 2 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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facial
447961 Sindrome de defectos de la pig.mentaciérj-queratodermia Trastorno 2 Casols)
palmoplantar-carcinoma cutaneo
447954 Deficiencia combinada de la fosforilacién oxidativa tipo 25 Trastorno 2 Caso(s)
447731 Deficiencia de NIK Trastorno 2 Caso(s)
445110 Distrofia muscular de cinturas por deficiencia de POMK Trastorno 2 Caso(s)
Enf h -Marie-Tooth tipo 2 i |
443950 nfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2 asociada al gen Trastorno 2 Casols)
DNAJB2
443236 Sindrome de taquif::{rdia_ortostética postural por Trastorno 2 Casols)
deficiencia de NET
440731 Deficiencia de L-ferritina Trastorno 2 Caso(s)
440713 Deficiencia aislada de sedoheptuloquinasa Trastorno 2 Caso(s)
439897 Sindrome de agenesjla/lflpopla5|a Trastorno 2 Casols)
cerebrorrenogenitourinaria fetal letal
439232 Amiloidosis AApoAIV Trastorno 2 Caso(s)
438207 Macrotrombocitopenia grave autosémica recesiva Trastorno 2 Caso(s)
- T 2 siznificati - ol
436182 Sindrome de talla baja significativa primordia Trastorno 2 Casols)

microcefalica-resistencia a la insulina
435819 Enfe'rmedad.de Charcot-Marie-T.o’oth autosomica Trastorno 2 Casols)
dominante tipo 2 por una mutacion en el gen TFG

Encefalopatia progresiva con leucodistrofia por deficiencia

431361 de DECR Trastorno 2 Caso(s)

431329 Paraparesia espdstica autosomica recesiva tipo 57 Trastorno 2 Caso(s)

424107 Miopatia congénita con inicio similar al miasténico Trastorno 2 Caso(s)

Discapacidad intelectual ligada al cromosoma X-
423479 espasticidad de las extremidades-distrofia retiniana- Trastorno 2 Caso(s)
deficiencia de arginina vasopresina
423306 Sindrome d.e microcefali.a-talla. baja:discapacidad Trastorno 2 Casols)
intelectual-dismorfia facial

420741 Sindrome RIDDLE Trastorno 2 Caso(s)

420733 Deficiencia combinada de la fosforilacion oxidativa tipo 21 Trastorno 2 Caso(s)

420728 Deficiencia combinada de la fosforilacién oxidativa tipo 20 Trastorno 2 Caso(s)
Neutropenia congénita grave autosémica recesiva por

420699 P geficie:cia en CXCR2 P Trastorno 2 Caso(s)

412181 Epidermdlisis ampollosa simple por deficiencia de BP230 Trastorno 2 Caso(s)

411712 Deficiencia de riboflavina materna Trastorno 2 Caso(s)
Sindrome de ataxia cerebelosa-epilepsia-discapacidad

404499 intelectual autosémico recesivo po’: de’;iciencia c:)e RUBCN Trastorno 2 Caso(s)

404476 Sindrome de retraso glo_ba.l del desarrollo-ql.fistes Trastorno 2 Casols)

pulmonares-sobrecrecimiento-tumor de Wilms

401959 Sindrome dfe agenesia parcial de.l cuerpo caIIoso-hipo;‘JIasia Trastorno 2 Casols)
del vermis cerebeloso con quistes de la fosa posterior

401923 Sindrome de microdelecion 9q31.1g31.3 Trastorno 2 Caso(s)

401830 Paraparesia espdstica autosomica recesiva tipo 69 Trastorno 2 Caso(s)

401820 Paraparesia espastica autosémica recesiva tipo 67 Trastorno 2 Caso(s)

401815 Paraparesia espdstica autosdmica recesiva tipo 66 Trastorno 2 Caso(s)

401805 Paraparesia espastica autosémica recesiva tipo 63 Trastorno 2 Caso(s)

398109 Anemia hemolitica autoinmune neonatal Trastorno 2 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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p” - - intel I- P
397973 Smdrome'de dlscapamd’ad intelectua ob’eS|dad Trastorno 2 Casols)
prognatismo-anomalias oculares y cutaneas
397959 Deficiencia de células T TCR-alfa-beta positivas Trastorno 2 Caso(s)
Enf h -Marie-Tooth dmi
397735 nfermedad de C arcot a.rle ooth autosémica Trastorno 2 Casols)
dominante tipo 2U
397725 Neurodegeneracidn asociada con la proteina COASY Trastorno 2 Caso(s)
391366 Sindrome de retraso del crecifn.ientf)-l.’etraso del desarrollo Trastorno 2 Casols)
leve-hepatitis cronica
i | imi | llo-
391348 Smdro'me de’retraso de creamnen?o y'e c’les'arro o Trastorno 2 Casols)
hipotonia-trastorno ocular-acidosis lactica
391343 Trastorno neurodegenerativo postviral letal Trastorno 2 Caso(s)
370997 Enfermedad de ml]sm.xlo-’oj.o-cer:ebro con leucodistrofia Trastorno 2 Casols)
multiquistica bilateral
370930 XYLT1-CDG Trastorno 2 Caso(s)
370921 STT3A-CDG Trastorno 2 Caso(s)
370039 Nevo de pelo de Angora Trastorno 2 Caso(s)
370015 Displasia espondiloepimetafisaria tipo Isidor-Toutain Trastorno 2 Caso(s)
369979 Sindrome de hlPerfaIangla de los dedos-anomalias de los Trastorno 2 Casols)
pies-pectus excavatum grave
369955 Acidemia metilmaldnica con homocistinuria tipo cblJ Subtipo de 2 Caso(s)
trastorno
369929 Sindrome de hiperaIc’IosteronisEnf) primario-crisis- Trastorno 2 Casols)
anomalias neuroldgicas
369881 Sindrome de microdelecion 2p21 sin cistinuria Trastorno 2 Caso(s)
363680 Sindrome de microdelecion 2p13.2 Trastorno 2 Caso(s)
363623 Distrofia muscular de cinturas R19 asociada al gen GMPPB Trastorno 2 Caso(s)
363424 Sindrome de disfuncion mitocondrial multiple tipo 3 Trastorno 2 Caso(s)
357158 Sindrome de disostosis mandibuIf)facial-macrobléfaron- Trastorno 2 Casols)
macrostomia
Sindrome de trastorno del neurodesarrollo-dismorfia Subtino de
352665 craneofacial-defecto cardiaco-anomalias esqueléticas, por P 2 Caso(s)
. iy trastorno
microdelecién 9¢21.3
Miocardiopatia hipertréfica infantil por deficiencia de
352563 MRPLA4 Trastorno 2 Caso(s)
352530 Sindrome de .dlscapaudad |nteI¢.ectuaI-.obeS|_cIad- Trastorno 2 Casols)
malformaciones cerebrales-dismorfia facial
352333 Sindrome de ictiosis co'ngéfllita-dis:ca-pacidad intelectual- Trastorno 2 Casols)
cuadriplejia espastica
3448 Sindrome de Weaver-Williams Trastorno 2 Caso(s)
3429 Sindrome de Verloove Vanhorick-Brubakk Trastorno 2 Caso(s)
3424 Sindrome velo-facio-esquelético Trastorno 2 Caso(s)
3368 Sindrome de trigonocefalia-nariz bifida-anomalias acrales Trastorno 2 Caso(s)
3365 Sindrome de trigonocefalia-pulgares ensanchados Trastorno 2 Caso(s)
3327 Sindrome tiroide-cerebro-renal Trastorno 2 Caso(s)
3294 Anomalia de los tendones extensores de los dedos de las Trastorno 2 Casols)
manos
3293 Sindrome de telecanto-h::t‘a,:’teIonsmo-estrablsmo-ple Trastorno 2 Casols)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Di - - ”
329242 iarrea crdnica congénita COI"I enteropatia perdedora de Trastorno 2 Casols)
proteinas
329224 Sindrome de Schuurs-Hoeijmakers Trastorno 2 Caso(s)
3262 Sindrome de Dobrow Trastorno 2 Caso(s)
324575 Hiperinsulinismo por deficiencia de HNF1A Trastorno 2 Caso(s)
Sindrome de afonia-sordera-distrofia retiniana-hallux
2454 T 2
324540 bifido-discapacidad intelectual rastorno Caso(s)
Autoinfl on-deficienci - - 0
324530 utoinflamacién-deficiencia d_e’an'tlcuerpo’s ?somada a Trastorno 2 Casols)
gen PLCG2-desregulacion inmunoldgica
324416 Sindrome de hipertrc.)fi.a muscylar-hepatomegalia- Trastorno 2 Casols)
polihidramnios
324410 Sindrome d_e discap.ac.idad .in.tele.ctual Ii’gada al cronfosoma Trastorno 2 Casols)
X-cardiomegalia-insuficiencia cardiaca congestiva
Distrofia 6 | - m -
324364 istrofia 6sea esclerosante ml)ft.a con manifestaciones Trastorno 2 Casols)
extraesqueléticas
324307 Sindrome <3Ie incurvacion tibi.al Iateral gr?ve-talla baja- Trastorno 2 Casols)
escapula alada leve-dismorfia facial leve
324299 Paragangliomas multiples asociados con policitemia Trastorno 2 Caso(s)
I ficienci élulas T i isplasi
324294 nmunodeficiencia de célu :':\s con epidermodisplasia Trastorno 2 Casols)
verruciforme
3241 Sindrome craneofacial-sordera Trastorno 2 Caso(s)
Sindrome de leucoencefalopatia progresiva de inicio
3240 precoz-calcificacion del sistema nervioso central-sordera- Trastorno 2 Caso(s)
deficiencia visual
3239 Sindrome de sordera-vitiligo-acalasia Trastorno 2 Caso(s)
3224 Sindrome de sordera-.anomall'as genitajles-sinostosis de Trastorno 2 Casols)
metacarpianos y metatarsianos
3218 Sindrome de sordera-displasia epifisaria-talla baja Trastorno 2 Caso(s)
- hioooi — )
3214 Sindrome de |pop|gm.entaC|on c’on sordera y ceguera Trastorno 2 Casols)
tipo yemeni
320370 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 43 Trastorno 2 Caso(s)
” bosis-disolasi PRI
3200 Sindrome de artrogriposis dls!a asia ectodérmica-otras Trastorno 2 Casols)
anomalias
3199 Sindrome de Stimmler Trastorno 2 Caso(s)
319675 Talla baja significativa primordial microcefalica tipo Trastorno 2 Casols)
Dauber
Susceptibilidad mendeliana a enfermedades
319600 micobacterianas por deficiencia parcial del IRF89 Trastorno 2 Casols)
Susceptibilidad mendeliana autosémica dominante a
319589 enfermedades micobacterianas por deficiencia parcial del Trastorno 2 Caso(s)
IFNgammaR2
319514 Deficiencia combinada de la fosforilacion oxidativa tipo 13 Trastorno 2 Caso(s)
3177 Sindrome de degeneracion espinocerebelosa-distrofia Trastorno 2 Casols)
corneal
317425 Inmunodeficiencia combinada grave por deficiencia de Trastorno 2 Casols)
DNA-PKcs
3173 Sindrome de espasmos-pulgar ancho del lactante Trastorno 2 Caso(s)
3167 Sindrome de Siegler-Brewer-Carey Trastorno 2 Caso(s)
3151 Sindrome de esclerosis multiple-ictiosis-deficiencia del Trastorno 2 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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factor Viii
314993 Sindrome de cataratas-enfermedad cardiaca congénita- Trastorno 2 Casols)
defectos del tubo neural
- - - intel hi rag
314575 Sindrome de discapacidad intelectual-hipotonia Trastorno 2 Caso(s)
braquicefalia-estenosis pildrica-criptorquidia
” habi fanoide-hernia inguinal- P
314041 Sindrome de habito marfanoide-hernia inguinal-edad ésea Trastorno 2 Casols)
avanzada
314029 Osteogénesis imperfecta con aumento de la masa 6sea Trastorno 2 Caso(s)
i -cuell | -mi ia-
314002 Sindrome de contracturas-cuello palmeado-micrognatia Trastorno 2 Casols)

pezones hipoplasicos
313947 Sindrome de microduplicacion 2g23.1 Trastorno 2 Caso(s)
Sindrome de ataxia espastica-epilepsia miocldnica-

313772 , L Trastorno 2 Caso(s)
neuropatia de inicio precoz
3134 Sindrome SCARF Trastorno 2 Caso(s)
309108 Deficiencia de colipasa pancreatica Trastorno 2 Caso(s)
- - - intel I-ooli lia- m
3082 Sindrome de dlscapacu?ad m_te ectual-polidactilia-cabellos Trastorno 2 Casols)
impeinables
3080 Discapacidad intelectual tipo Wolff Trastorno 2 Caso(s)
307936 Sindrome de hipotricosi.s-osteélisis-periodontitis- Trastorno 2 Casols)
queratodermia palmoplantar
” - - el omi ia-tall —
3068 Sindrome de discapacidad inte ectl.fa miopatia-talla baja Trastorno 2 Casols)
defecto endocrino
306511 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 48 Trastorno 2 Caso(s)
3016 Sindrome de radio ausente-anomalias anogenitales Trastorno 2 Caso(s)
3011 Sindrome de tetra.ip ejia t?spas.tlca retinosis pigmentaria Trastorno 2 Casols)
discapacidad intelectual
300284 Enfermedad del tejido conectivo por deficiencia de lisil Trastorno 2 Casols)

hidroxilasa-3
2997 Sindrome de ptosis-paralisis de las cuerdas vocales Trastorno 2 Caso(s)
Sindrome de pterygium colli-discapacidad intelectual-

2988 P Trastorno 2 Caso(s)
anomalias digitales

2985 Sindrome de pseudoprogeria Trastorno 2 Caso(s)

2976 Sindrome de pseudoleprechaunismo tipo Patterson Trastorno 2 Caso(s)

2975 Sindrome de anomalia del desarrollo sexual 46,XX- Trastorno 2 Casols)

anomalias esqueléticas
2956 Acrodisplasia-escoliosis Trastorno 2 Caso(s)
Sindrome de porencefalia-hipoplasia cerebelosa-

2941 . . Trastorno 2 Caso(s)
malformaciones internas
294026 Sindrome de sindactilia-nistagmo por microduplicacion Trastorno 2 Casols)
2qg31.1
293807 Dilatacidn biliar inducida por ketamina Trastorno 2 Caso(s)
2921 Sindrome de polldact|I|? preaxial-coloboma-discapacidad Trastorno 2 Casols)
intelectual
2898 Sindrome de plagiocefalia-discapacidad intelectual ligada Trastorno 2 Casols)
al cromosoma X
289522 Microtriplicacion 11q24.1 Trastorno 2 Caso(s)
2892 Sindrome de displasia pilodental-errores refractivos Trastorno 2 Caso(s)
2891 Sindrome de pili torti-retraso del desarrollo-anomalias Trastorno 2 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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neurolégicas
2888 Sindrome de Pierre Robin-anomalia faciodigital Trastorno 2 Caso(s)
2876 Sindrome PHAVER Trastorno 2 Caso(s)
2871 Sindrome de Pfeiffer-Palm-Teller Trastorno 2 Caso(s)
2867 Talla baja tipo Bruselas Trastorno 2 Caso(s)
2866 Sindrome de talla baja-?order'a-disfuncién neutrdfila- Trastorno 2 Casols)
dismorfia
2826 Sindrome de paraparesia espastica-pubertad precoz Trastorno 2 Caso(s)
2825 Sindrome PARC Trastorno 2 Caso(s)
281127 Bebé colodidn autorresolutivo acral Trastorno 2 Caso(s)
280576 Sindrome de progeria de Néstor-Guillermo Trastorno 2 Caso(s)
280397 Enfermedad pridnica familiar similar a Alzheimer Trastorno 2 Caso(s)
2773 Sindrome de oste_ogénes_is imPerfecta-retinopatl'a-crisis- Trastorno 2 Casols)
discapacidad intelectual
276556 Hiperinsulinismo por deficiencia de UCP2 Trastorno 2 Caso(s)
276405 Hiperbiliverdinemia Trastorno 2 Caso(s)
2759 Sindrome de imperforacion orofaringea-anomalias Trastorno 2 Casols)
costovertebrales
2722 Sindrome odonto-dnico displasia-alopecia Trastorno 2 Caso(s)
2720 Sindrome oculocerebral-hipopigmentacion tipo Preus Trastorno 2 Caso(s)
2718 Oculotricodisplasia Trastorno 2 Caso(s)
2666 Sindrome de nefrf:noptisis farlniliar del adulto- Trastorno 2 Casols)
quadriparesia espastica
2643 Talla primordial microcefalica tipo Toriello Trastorno 2 Caso(s)
263501 COG4-CDG Trastorno 2 Caso(s)
2631 Sindrome de displasia mesomé.li_ca-paladar hendido- Trastorno 2 Casols)
camptodactilia
261534 Sindrome 49,XXXYY Trastorno 2 Caso(s)
261304 Sindrome de microdelecion paterna 20q13 Trastorno 2 Caso(s)
2597 Sindrome de miopatia mitocondrial-acidosis lactica- Trastorno 2 Casols)
sordera
2575 Sindrome de mucoviscid?si?-gastritis-anemia Trastorno 2 Casols)
megaloblastica
255132 Anemia siderobldastica autosdmica recesiva de inicio en el Trastorno 2 Casols)
adulto
254925 Deficiencia combinada de la fosforilacién oxidativa tipo 4 Trastorno 2 Caso(s)
254898 Sindrome de sordera-encefaIotleuropatia-obesidad- Trastorno 2 Casols)
valvulopatia
2547 Sindrome de microftalmia-microtia-aquinesia fetal Trastorno 2 Caso(s)
2533 Sindrome de microcefalia-sordera-discapacidad intelectual Trastorno 2 Caso(s)
2528 Sindrome de microcefalia-microcérnea, tipo Seemanova Trastorno 2 Caso(s)
2522 Sindrome de micr?cefalia-anorf'nall’as de fusién de las Trastorno 2 Casols)
vértebras cervicales
2519 Sindrome de -microcefaIia-epilepsi’a-discapacidad Trastorno 2 Casols)
intelectual-cardiopatia
2513 Sindrome de microcefalia-albinismo-anomalias digitales Trastorno 2 Caso(s)
2511 Sindrome de microbraquicefalia-ptosis-fisura labial Trastorno 2 Caso(s)
2489 Sindrome de defecto de las extremidades superiores- Trastorno 2 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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anomalias en ojos y orejas
2487 Sindrome de malformacif’)n de Iaf extremidades inferiores- Trastorno 2 Casols)
hipospadias
2482 Sindrome de Melhem-Fahl Trastorno 2 Caso(s)
2475 Mechodn blanco con malformaciones Trastorno 2 Caso(s)
2427 Sindrome de macrocefalia-talla baja-paraparesia Trastorno 2 Caso(s)
2400 Sindrome de neuropatia motora periférica-disautonomia Trastorno 2 Caso(s)
2390 Sindrome de Lichtenstein Trastorno 2 Caso(s)
238523 Sindrome de hipotonia-cistinuria atipico Trastorno 2 Caso(s)
238329 Encefalomiopatia mitocondr;(al grave ligada al cromosoma Trastorno 2 Casols)
2347 Displasia similar a Kniest letal Trastorno 2 Caso(s)
2324 Sindrome de osteopenia-discapacidad intelectual-cabello Trastorno 2 Casols)
escaso
2321 Sindrome de Jung Trastorno 2 Caso(s)
i i lisi llosaj I locali
231556 Sindrome d'e _e;')lderm’o ISI.S ampo' osa'juntura ocalizada Trastorno 2 Casols)
de inicio tardio-discapacidad intelectual
2310 Sindrome de hipoplasia de pierna-catarata Trastorno 2 Caso(s)
i i fia-tall ja- - ] |
2282 Sindrome de dismorfia-ta .a baja-sordera-desarrollo sexua Trastorno 2 Casols)
diferente
- tiosis-h 0 lia- —
2274 Sindrome de ictiosis-hepatoesplenomegalia-degeneracion Trastorno 2 Casols)
cerebelosa
2272 Sindrome de ictiosis-anomalias orales y digitales Trastorno 2 Caso(s)
2271 Sindrome de ictiosis congénita-microcefalia-tetraplejia Trastorno 2 Caso(s)
2266 Hipotricosis-discapacidad intelectual tipo Lopes Trastorno 2 Caso(s)
2256 Sindrome de hipoplasia de peroné y cubito-anomalias Trastorno 2 Casols)
renales
p hi i3-hioplasi 0 lar-
2250 Slndrom'e de |po.sm|a .lpop asia nasja _y ocular Trastorno 2 Casols)
hipogonadismo hipogonadotrépico
2249 Sindrome de hipoplasia de clbito-discapacidad intelectual Trastorno 2 Caso(s)
p hi - hi —
2235 Sindrome de |pogonad|.smo |po.gonadotrop|co retinosis Trastorno 2 Casols)
pigmentaria
p hi - hi -
2234 Slr'1dron'1e de !pogcfnadlsmo |pergon:i\dotrop|co’ ' Trastorno 2 Casols)
masculino-discapacidad intelectual-anomalias esqueléticas
2233 Sindrome de hipo.gonadi§mo-.prolapso de valvula mitral- Trastorno 2 Casols)
discapacidad intelectual
221142 Atrofia macular en confetti Trastorno 2 Caso(s)
| ficienci i lias facio-dculo-
221139 nmunodeficiencia combmadal tion anomalias facio-6culo Trastorno 2 Casols)
esqueléticas
220448 Macrotrombocitopenia con insuficiencia mitral Trastorno 2 Caso(s)
2204 Hiperostosis cortical displasica tipo Kozlowski-Tsuruta Subtipo de 2 Caso(s)
trastorno
2184 Sindrome de hidrocefalia-ombligo de insercion baja Trastorno 2 Caso(s)
2183 Sindrome de hidrocefalia-obesidad-hipogonadismo Trastorno 2 Caso(s)
2181 Sindrome de hidrocefalia-talla alta-hiperlaxitud Trastorno 2 Caso(s)
217399 Insensibilidad c.ongénit.a' al dol?t:-hiperljidrosis-ausencia de Trastorno 2 Casols)
inervacion sensitiva cutanea
2172 Sindrome de Houlston-Iraggori-Murday Trastorno 2 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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” f Hirsch —ooli ilia-
2155 Sindrome de enfermedad de Hirschsprung-polidactilia Trastorno 2 Casols)
sordera
2145 Craneosinostosis tipo Herrmann-Opitz Trastorno 2 Caso(s)
2119 Sindrome HEC Trastorno 2 Caso(s)
2110 Sindrome de hallux varus-polisindactilia preaxial Trastorno 2 Caso(s)
2109 Sindrome similar a Hallermann-Streiff Trastorno 2 Caso(s)
2104 Sindrome de dismorfia-pectus carinatum-laxitud articular Trastorno 2 Caso(s)
2083 Sindrome de gIaI:.era pr?mi.nente-microcefalia- Trastorno 2 Casols)
hipogenitalismo
2074 Sindrome de Gemignani Trastorno 2 Caso(s)
Distrofia muscular de cinturas R15 asociada al gen
206564 POMGNT1 Trastorno 2 Caso(s)
2058 Sindrome de Fryns-Smeets-Thiry Trastorno 2 Caso(s)
2025 Sindrome de fibromatosis gingival-dismorfia facial Trastorno 2 Caso(s)
2015 Sindrome de paladar henfiido-talla baja-anomalias de las Trastorno 2 Casols)
vértebras
” | hendido-fiiacia 0 —
2010 Sindrome de pa adar. endldc? ijacion del estribo Trastorno 2 Casols)
oligodoncia
2007 Sindrome de hipoplasia de los cartilagos alares-coloboma- Trastorno 2 Casols)
telecanto
2003 Sindrome de fisura labiopalatina-sordera-lipoma sacro Trastorno 2 Caso(s)
1995 Sindrome de fisura labial-retinopatia Trastorno 2 Caso(s)
199348 Encefalopatia sensible a la tiamina Trastorno 2 Caso(s)
199329 Miopatia congénita tipo Paradas Trastorno 2 Caso(s)
1968 Sindrome de cara pIana-mic_rostoml'a-anomalias de las Trastorno 2 Casols)
orejas
1964 Sindrome de extrasistolt.as-talla b.aja-hiperpigmentacién- Trastorno 2 Casols)
microcefalia
1948 Sindrome de epilepsia-microcefalia-displasia esquelética Trastorno 2 Caso(s)
1937 Sindrome de Eng-Strom Trastorno 2 Caso(s)
i lecié | ADN mi ial, f
1933 Sindrome de t.iep’ef:lon de ! |.mtoco.ndr|al .orma Trastorno 2 Casols)
encefalomiopatica con aciduria metilmaldnica
1927 Sindrome de Emery-Nelson Trastorno 2 Caso(s)
1883 Sindrome de displasia ectodérmica-sordera neurosensorial Trastorno 2 Caso(s)
1861 Sindrome de displasia toracica-hidrocefalia Trastorno 2 Caso(s)
183707 Enfermedad similar a la LAD infantil por deficiencia de Trastorno 2 Casols)
RAC2
1825 Sindrome de displasia epifisaria-hipoacusia-dismorfia Trastorno 2 Caso(s)
1806 Sindrome de displasia ectodérmica-ceguera Trastorno 2 Caso(s)
1803 Displasia toracomélica Trastorno 2 Caso(s)
1780 Sindrome de Thakker-Donnai Trastorno 2 Caso(s)
1778 Sindrome de-dismo‘rfia faycial-escro?o en alforja- Trastorno 2 Casols)
hiperlaxitud ligamentaria
1770 Sindrome de disgenesia g.onadal tipo XY-anomalias Trastorno 2 Casols)
asociadas
171839 Sindrome de cran.eo..ﬂno.stoss-k!ldroc_efalla.-malformacwn Trastorno 2 Casols)
de Chiari 1-sinostosis radiocubital
169100 Inmunodeficiencia por deficiencia de CD25 Trastorno 2 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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168598 Deficiencia de metionina adenosiltransferasa I/l Trastorno 2 Caso(s)
168552 Sindrome de displasia esponf:liloepi.meta.fisaria-antebrazos Trastorno 2 Casols)
arqueados-dismorfia facial
- oolasi loepi fisaria- —
168451 Sindrome de displasia espo’ndl oepimetafisaria-denticion Trastorno 2 Casols)
andémala
1670 Diarrea crdnica con atrofia villositaria Trastorno 2 Caso(s)
166038 Condrodisplasia metafisaria tipo Kaitila Trastorno 2 Caso(s)
166032 Sindrome de displasia epifisaria multiple-miniepifisis Trastorno 2 Caso(s)
166016 Displasia epifisaria multiple tipo Lowry Trastorno 2 Caso(s)
1659 Dermatoleucodistrofia Trastorno 2 Caso(s)
163684 Sindrome de leucoencefalopatia-distonia-neuropatia Trastorno 2 Casols)
motora
1570 Simbraquidactilia de manos y pies Trastorno 2 Caso(s)
1563 Sindrome de Dahlberg-Borer-Newcomer Trastorno 2 Caso(s)
1547 Sindrome de criptomicrotia-braquidactilia-exceso de arco Trastorno 2 Casols)
de la yema del dedo
i isplasi f I- lii
1521 Sindrome de displasia craneofrontonasal-anomalia de Trastorno 2 Casols)
Poland
1506 Sindrome de costillas delgadas-dismorfia-huesos tubulares Trastorno 2 Caso(s)
1488 Sindrome de Cooper-Wang-Jabs Trastorno 2 Caso(s)
1485 Sindrome de artrogriposis-hiperqueratosis, forma letal Trastorno 2 Caso(s)
1484 Sindrome de contractur?s-displ.asia ectodérmica-fisura Trastorno 2 Casols)
labiopalatina
1453 Sindrome cleidorizomélico Trastorno 2 Caso(s)
1433 Sindrome de atrofia coroidea-alopecia Trastorno 2 Caso(s)
1422 Sindrome de condrodisplasia-desarrollo sexual diferente Trastorno 2 Caso(s)
141258 Hendidura facial nimero 4 de Tessier Trastorno 2 Caso(s)
1397 Sindrome de hidrocefalia-agenesia cerebelosa Trastorno 2 Caso(s)
i - lii léticas-
1390 Sindrome de ceguera noFturna.anoma ias esqueléticas Trastorno 2 Casols)
dismorfia
1380 Sindrome de catarata-nefropatia-encefalopatia Trastorno 2 Caso(s)
H fal i ficienci i |
137681 epatoencefa opa.tla P’or de. |C|e'nC|a_comb|nada dela Trastorno 2 Casols)
fosforilacidn oxidativa tipo 1
- fi - I r ficlencia-
137631 Sindrome de |.br05|s ,?u monar-inmunodeficiencia Trastorno 2 Casols)
disgenesia gonadal 46,XX
1368 Sindrome de catarata-ataxia-sordera Trastorno 2 Caso(s)
1354 Sindrome de cardiopatia congénita-extremidades cortas Trastorno 2 Caso(s)
1352 Sindrome de defecto auriculoyentricuIar-blefarofimosis- Trastorno 2 Casols)
defecto radial y anal
1326 Sindrome de camptodactilia de Guadalajara tipo 2 Trastorno 2 Caso(s)
1295 Braquitelefalangia-dismorfia-sindrome de Kallmann Trastorno 2 Caso(s)
1277 Sindron:\e de braquidactiIia-m.esomelia-c’liscapacidad Trastorno 2 Casols)
intelectual-malformaciones cardiacas
1237 Sindrome de Beemer-Ertbruggen Trastorno 2 Caso(s)
1236 Sl'ndrorr\e grave de mi(frf)l.oraquicefalia-dis.capacidad Trastorno 2 Casols)
intelectual-paralisis cerebral atetoide
1227 Sindrome de Bangstad Trastorno 2 Caso(s)
1217 Atrofia espinal-oftalmoplejia-sindrome piramidal Trastorno 2 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Sindrome de ateroesclerosis-sordera-diabetes-epilepsia-

1192 , Trastorno 2 Caso(s)
nefropatia
1184 Sindrome de ataxia-fotosensibilidad-talla baja Trastorno 2 Caso(s)
1126 Aprosencefalia - disgenesia cerebelosa Trastorno 2 Caso(s)
1123 Sindrome de apéndice caudal-sordera Trastorno 2 Caso(s)
1068 Sindrome de aniridia-discapacidad intelectual Trastorno 2 Caso(s)
1064 Sindrome de aniridia-agenesia renal-retraso psicomotor Trastorno 2 Caso(s)
1046 Sindrome de anemia hemolitica letal-anomalias genitales Trastorno 2 Caso(s)
1028 Sindrome amelo-6nico-hipohidrético Trastorno 2 Caso(s)
1021 Sindrome de amaurosis-hipertricosis Trastorno 2 Caso(s)
1014 Sl’ndror'ne de alo'pecia-c?iscapacidad i['ltt'electual- Trastorno 2 Casols)
hipogonadismo hipergonadotrépico
1003 Sindrome de defectos del cue'ro cabelludo-polidactilia Trastorno 2 Casols)
postaxial
100013 Lisencefalia con hipoplasia cerebelosa tipo C Trastorno 2 Caso(s)
99849 Enfermed?c! de ?Imacenamiento de glucégeno por Trastorno 1 Casols)
deficiencia de beta-enolasa muscular
79332 B4GALT1-CDG Trastorno 1 Caso(s)
79326 ALG2-CDG Trastorno 1 Caso(s)
600194 Trastorno de sangrado asociado al factor V, tipo Atlanta Subtipo de 1 Caso(s)
trastorno

Sindrome de enfermedad inflamatoria intestinal-
529980 . . R Trastorno 1 Caso(s)
infecciones sinopulmonares recurrentes

Sindrome de hidropesia-acidosis lactica-anemia

528091 . .- e . Trastorno 1 Caso(s)
sideroblastica-fallo multisistémico
478029 Deficiencia combinada de la fosforilacién oxidativa tipo 29 Trastorno 1 Caso(s)
458798 Ataxia espinocerebelosa tipo 41 Trastorno 1 Caso(s)
448010 CAD-CDG Trastorno 1 Caso(s)
440706 Deficiencia de ribosa-5-P isomerasa Trastorno 1 Caso(s)
435934 COG2-CDG Trastorno 1 Caso(s)
435651 Lipodistrofia parcial familiar asociada al gen CIDEC Trastorno 1 Caso(s)
431166 Inmunodeficie.n’cia primar.i? con infeccion Yiral post- Trastorno 1 Caso(s)
vacunacion sarampidn-paperas-rubéola
431149 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de OX40 Trastorno 1 Caso(s)
404521 Atrofia muscular espinal conzinsuficiencia respiratoria tipo Trastorno 1 Casol(s)
401840 Paraparesia espdstica autosomica recesiva tipo 71 Trastorno 1 Caso(s)
401800 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 60 Trastorno 1 Caso(s)
397968 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2R Trastorno 1 Caso(s)
370924 STT3B-CDG Trastorno 1 Caso(s)
370097 Albinismo oculocutaneo tipo 6 Trastorno 1 Caso(s)
331190 Inmunodeficiencia por deficiencia de ficolina3 Trastorno 1 Caso(s)
331187 Inmunodeficiencia por deficiencia de MASP-2 Trastorno 1 Caso(s)
330029 Sindrome de hipotricosis-sordera Trastorno 1 Caso(s)
329942 Deficiencia multiple de aciI-C-oA f:leshidrogenasa neonatal Trastorno 1 Casols)
transitoria
324422 ALG13-CDG Trastorno 1 Caso(s)
319678 Sindrome de encefalopatia-miocardiopatia hipertrofica- Trastorno 1 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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enfermedad tubular renal

300536 DDOST-CDG Trastorno 1 Caso(s)

2963 Sindrome progeroide tipo Petty Trastorno 1 Caso(s)

280333 Distrofia muscular d.e cinttfras R16 asociada a alfa- Trastorno 1 Caso(s)
distroglicano

2786 Sindrome de osteopor05|’s-h|poplgmentacmn Trastorno 1 Casols)
oculocutanea

263494 DPM3-CDG Trastorno 1 Caso(s)

263297 Ef\fermt.edad f:le almacenamu‘er!to c!e glucégeno cc.)n Trastorno 1 Caso(s)

miocardiopatia grave por deficiencia de glucogenina
254920 Deficiencia combinada de la fosforilacion oxidativa tipo 2 Trastorno 1 Caso(s)
254334 Enfermedad de C’harcot-Mar.le-Tc.Joth intermedia Trastorno 1 Caso(s)
autosoémica recesiva tipo B

243343 Deficiencia de dimetilglicina deshidrogenasa Trastorno 1 Caso(s)

240760 Trastorno similar al sindrome de rotura de Nijmegen Trastorno 1 Caso(s)

206559 Distrofia muscular de cinturas R14 asociada al gen POMT2 Trastorno 1 Caso(s)

1692 Trisomia 1 en mosaico Trastorno 1 Caso(s)

1035 Disulfiduria por beta-mercaptolactato-cisteina Trastorno 1 Caso(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Numero publicado de familias

Nidmero de
Cédigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion familias
1652 Enfermedad de Dent Trastorno 250 Familia(s)
99879 Hiperparatiroidismo aislado familiar Trastorno 100 Familia(s)
Epilensia hi - I = —
98784 pilepsia hipermotora asc?aada al sueio autosémica Trastorno 100 Familia(s)
dominante
98759 Ataxia espinocerebelosa tipo 17 Trastorno 100 Familia(s)
89843 Epidermdlisis ampollosa distréfica pruriginosa Trastorno 100 Familia(s)
276198 Ataxia espinocerebelosa tipo 36 Trastorno 100 Familia(s)
1949 Epilepsia neonatal benigna familiar Trastorno 100 Familia(s)
1416 Deposicion familiar de pirofosfato calcico Trastorno 100 Familia(s)
2524 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 2 Trastorno 81 Familia(s)
51083 Sindrome de QT corto familiar Trastorno 80 Familia(s)
526 Sindrome de Liddle Trastorno 72 Familia(s)
60030 Sindrome de Loeys-Dietz Trastorno 52 Familia(s)
98934 Enfermedad similar a Huntington, tipo 2 Trastorno 50 Familia(s)
643 Neuropatia axonal gigante Trastorno 50 Familia(s)
2526 Sindrome de microcefalia-linfedema-coriorretinopatia Trastorno 50 Familia(s)
Sindrome de Ehlers-Danlos espondilodisplasico asociado . -
467 41 Famil
53646 al gen B3GALT6 Subtipo de trastorno amilia(s)
98762 Ataxia espinocerebelosa tipo 12 Trastorno 40 Familia(s)
79410 Epidermdlisis ampollosa qlsfroflca localizada forma Subtipo de trastorno 40 Familia(s)
pretibial
263548 Sindrome de descamacion cutdnea tipo A Subtipo de trastorno 40 Familia(s)
2254 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 1 Trastorno 40 Familia(s)
217330 Sindrome de hiperuricemia-anemia-insuficiencia renal Subtipo de trastorno 35 Familia(s)
200418 Inmunodeficiencia con anomalia del factor | Trastorno 35 Familia(s)
163937 Discapacidad intelectual Iigada al cromosoma X tipo Trastorno 35 Familia(s)
Najm
1106 Microftalmia con anomalias de las extremidades Trastorno 35 Familia(s)
324442 Neuropatia axonal aut.osom’lca recesiva con Trastorno 33 Familia(s)
neuromiotonia
Deficiencia combinada de factores de la coagulacion -
98434 dependientes de la vitamina K, forma hereditaria Trastorno 30 Familia(s)
Enf | i lucé
713 n ermed_afi de.a macenam.lento de g.ucogeno por Trastorno 30 Familia(s)
deficiencia de fosfoglicerato quinasa 1
452 Lisencefalia ligada al cro.mosoma X con anomalias Trastorno 30 Familia(s)
genitales
425 Deficiencia de apolipoproteina A-I Trastorno 30 Familia(s)
3237 Sindrome de sinostosis multiple Trastorno 30 Familia(s)
3222 Hiperactividad de la fosforribosilpirofosfato-sintetasa Trastorno 30 Familia(s)
293822 Sindrome de predisposicion al.carcmoma de células Trastorno 30 Familia(s)
renales y melanoma asociado al gen MITF
2848 Sindrome de camptoda.ctlIla_-?rtropatla-coxa vara- Trastorno 30 Familia(s)
pericarditis
263553 Sindrome de descamacion cutanea tipo B Subtipo de trastorno 30 Familia(s)
Deficienci - . ] - —
228305 eficiencia de carnitina pa.lm|t0|.ltransferasa Il, forma Subtipo de trastorno 30 Familia(s)
grave infantil

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Cédigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion familias
217012 Ataxia espinocerebelosa tipo 31 Trastorno 30 Familia(s)
424 Hipertiroidismo familiar por mutaciones en el receptor Trastorno 28 Familia(s)
de la TSH
33108 Sindrome de pterigium multiple letal Trastorno 28 Familia(s)
52430 Miopatia por cuerpos de inclfjsién con enfermedad Gsea Trastorno 26 Familia(s)
de Paget y demencia frontotemporal
3464 Sindrome de Woodhouse-Sakati Trastorno 25 Familia(s)
Di i intel i | Xti
85293 iscapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Trastorno 24 Familia(s)
Cabezas
536471 Sindrome de Ehlers-Danlos espondilodisplasico Trastorno 24 Familia(s)
” —— - losadi -
1065 Sindrome de aniridia .ataX|a cerebelosa-discapacidad Trastorno 22 Familia(s)
intelectual
L strofi — - — I
99027 eucodistrofia autosémica dominante de inicio en e Trastorno 20 Familia(s)
adulto
98763 Ataxia espinocerebelosa tipo 14 Trastorno 20 Familia(s)
97286 Sindrome de Carney-Stratakis Trastorno 20 Familia(s)
959 Sindrome acro-reno-ocular Trastorno 20 Familia(s)
369913 Deficiencia combinada de Ilal7fosfor|IaC|on oxidativa tipo Trastorno 20 Familia(s)
E tosis h — h -
3203 stomatomtos.ls er'edltarla con hematies Trastorno 20 Familia(s)
hiperhidratados
3202 Estomatocitosis hereditaria deshidratada Trastorno 20 Familia(s)
Deficienci iti Imitoil f 1, f . -
228308 eficiencia de carnitina palmitoiltransferasa Il, forma Subtipo de trastorno 20 Familia(s)
neonatal
” - - @ dil hi -
2229 Sindrome de mloc.ardlopatla di ?ta'lda ipogonadismo Trastorno 20 Familia(s)
hipergonadotrdpico
1200 Sindrome de Burn-McKeown Trastorno 20 Familia(s)
100998 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 17 Trastorno 20 Familia(s)
99791 Displasia de la dentina tipo 2 Subtipo de trastorno 19 Familia(s)
168615 Persistencia hereditaria de alfa-fetoproteina Trastorno 19 Familia(s)
93311 Displasia epifisaria multiple tipo 5 Trastorno 18 Familia(s)
25980 Miopatia con autofagia excesiva ligada al cromosoma X Trastorno 18 Familia(s)
A ah liti P — ficienci
90031 nemia hemolitica no es er'ocmca por deficiencia de Trastorno 17 Familia(s)
hexoquinasa
615 Mixoma auricular familiar Trastorno 17 Familia(s)
Paralisi P h . . I
293168 aralisis espastica ascendente hereditaria de inicio en e Trastorno 17 Familia(s)
lactante
88621 Sindrome de ictiosis y prematuridad Trastorno 16 Familia(s)
84090 Glomerulopatia por fibronectina Trastorno 16 Familia(s)
3220 Sindrome de sordera-hlpoplas:a del esmalte-anomalias Trastorno 15 Familia(s)
en las uiias
2850 Sindrome de alopecia-discapacidad intelectual Trastorno 15 Familia(s)
88619 Encefalopatia aguda necrosante familiar Trastorno 14 Familia(s)
620371 Tubulopatia renal tipo .Gitelmar! por mutacion del ADN Trastorno 14 Familia(s)
mitocondrial
495930 Sindrome familiar de monosomia 7 Trastorno 14 Familia(s)
137831 Sindrome de dlscapafldad |n.telectual ligada al Trastorno 14 Familia(s)
cromosoma X-hipoplasia cerebelosa

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Cédigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion familias
1145 Atrofia muscular espinal de inicio en el lactante ligada al Trastorno 14 Familia(s)
cromosoma X
137678 Displasia espondiloepifisa.ria con acortamiento Trastorno 13 Familia(s)
metatarsiano
401996 Nefritis intersticial cariomegalica Trastorno 12 Familia(s)
228277 Anetodermia familiar Trastorno 12 Familia(s)
99955 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4B1 Trastorno 11 Familia(s)
98971 Distrofia corneal posterior amorfa Trastorno 11 Familia(s)
478664 Neuropatia sensitiva autondmica hereditaria tipo 8 Trastorno 11 Familia(s)
439218 Encefalopatia epiléptica asociada al gen KCNQ2 Trastorno 11 Familia(s)
90001 Sindrome de disfuncion de los conos con miopia Trastorno 10 Familia(s)
85279 Discapacidad intelectt.xal sindrémica ligada al cromosoma Trastorno 10 Familia(s)
asociada al gen KDM5C
535458 Deficiencia familiar de GPIHBP1 Subtipo de trastorno 10 Familia(s)
481662 Lupus pernio familiar Trastorno 10 Familia(s)
412057 Ataxia cerebelosa autosémica recesiva por deficiencia de Trastorno 10 Familia(s)
STUB1
3412 VACTERL con hidrocefalia Trastorno 10 Familia(s)
309020 Deficiencia familiar de apolipoproteina C-II Subtipo de trastorno 10 Familia(s)
2791 Sindrome otodental Trastorno 10 Familia(s)
2238 Hipoparatiroidismo aislado familiar Trastorno 10 Familia(s)
2202 Sindrome de queratodermia palmoplantar-sordera Trastorno 10 Familia(s)
2198 Sindrome de queratodermi’a .palmoplantar-carcinoma Trastorno 10 Familia(s)
esofagico
1856 Sindrome de displasia espondilo periférica-cubito corto Trastorno 10 Familia(s)
178464 Miopatia hereditaria con insuficiencia respiratoria Trastorno 10 Familia(s)
temprana
166063 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 4 Trastorno 10 Familia(s)
1658 Sindrome de ausencia de dermatoglifos-miliar congénita Trastorno 10 Familia(s)
158676 Epidermdlisis ampollosa distréfica localizada, sélo Subtipo de trastorno 10 Familia(s)
ungueal
158673 Epidermolisis ampollosa distréfica localizada forma acral Subtipo de trastorno 10 Familia(s)
1412 Sindrome con coalicion tarso-carpal Trastorno 10 Familia(s)
140927 Convulsiones benignas del neonato-lactante familiares Trastorno 10 Familia(s)
1276 Sindrome de braquidactilia-hipertensidn arterial Trastorno 10 Familia(s)
101006 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 26 Trastorno 10 Familia(s)
100996 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 15 Trastorno 10 Familia(s)
100991 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 10 Trastorno 10 Familia(s)
100989 Paraparesia espdstica autosomica dominante tipo 8 Trastorno 10 Familia(s)
100988 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 6 Trastorno 10 Familia(s)
263516 Epilepsia miocldnica progresiva tipo 3 Trastorno 9 Familia(s)
217266 Sindrome BNAR Trastorno 9 Familia(s)
1062 Malformacion neurocutanea hereditaria Trastorno 9 Familia(s)
100008 Amiloidosis ACys Subtipo de trastorno 9 Familia(s)
391330 Osteoporosis ligada al cromosoma X con fracturas Trastorno 8 Familia(s)
3248 Sinfalangismo distal aislado Trastorno 8 Familia(s)
306527 Paralisis facial congénita hereditaria aislada Trastorno 8 Familia(s)
217055 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth intermedia Trastorno 8 Familia(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Cédigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion familias
autosomica recesiva tipo A
1377 Sindrome de catarata-microcérnea Trastorno 8 Familia(s)
1149 Sindrome de Kuskokwim Trastorno 8 Familia(s)
93561 Amiloidosis ALys Subtipo de trastorno 7 Familia(s)
86817 Anemia hemolitica por deficiencia de adenilato quinasa Trastorno 7 Familia(s)
488594 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 76 Trastorno 7 Familia(s)
i hipoplasia f I-defi io |
397618 Smdrome.de’ |Pop a.5|a ov?a defecto de decusaflon de Trastorno 7 Familia(s)
nervio optico-disgenesia del segmento anterior
324737 SRD5A3-CDG Trastorno 7 Familia(s)
324713 Amiloidosis ABeta tipo italiano Subtipo de trastorno 7 Familia(s)
320396 Paraparesia espdstica autosdmica recesiva tipo 45 Trastorno 7 Familia(s)
300345 Lupus eritematoso sistémico autosémico Trastorno 7 Familia(s)
281139 Ictiosis epidermolitica anular Trastorno 7 Familia(s)
251274 Hiperaldosteronismo familiar tipo Il Trastorno 7 Familia(s)
1897 Sindrome EEM Trastorno 7 Familia(s)
178461 Miopatia ligada al cromosoma X con atrofia de la Trastorno 7 Familia(s)
musculatura postural
85453 Trastorno pigmentario reticular ligado al cromosoma X Trastorno 6 Familia(s)
Encefal i inclusio ina, -
85110 ncefalopatia con cuerpos de |n'c'uS|on de neuroserpina Trastorno 6 Familia(s)
forma familiar
79447 Sindrome de pterigium multiple letal ligado al Trastorno 6 Familia(s)
cromosoma X
79401 Epidermalisis ampol!osa simp!e intermedia sin afectacion Trastorno 6 Familia(s)
extracutanea asociada al gen PLEC
73229 Sindrome HANAC Trastorno 6 Familia(s)
456318 Sindrome hereditario de neurqpatia sensitiva-sordera- Trastorno 6 Familia(s)
demencia
391411 Parkinsonismo juvenil atipico Trastorno 6 Familia(s)
Distrofia muscular de cinturas D1 asociada al gen -
34516 DNAJBE Trastorno 6 Familia(s)
324561 Sindrome de hipopigmentacion-queratodermia Trastorno 6 Familia(s)
palmoplantar punctata
320380 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 54 Trastorno 6 Familia(s)
2886 Sindrome TARP Trastorno 6 Familia(s)
2790 Hiperostosis endostal tipo Worth Trastorno 6 Familia(s)
2045 Sindrome FLOTCH Trastorno 6 Familia(s)
1799 Disfasia congénita familiar Trastorno 6 Familia(s)
168454 Displasia espondiloepimetafisaria tipo Geneviéve Trastorno 6 Familia(s)
157801 Sindactilia mesoaxial sinostética con reduccion de las Trastorno 6 Familia(s)
falanges
140917 Anquilosis del estribo con pulgares y dedos de los pies Trastorno 6 Familia(s)
anchos
137634 Sindrome de sobrecreamle[\to-macrocefaI|a-d|smorf|a Trastorno 6 Familia(s)
facial
101068 Distrofia corneal estromal congénita Trastorno 6 Familia(s)
E N — P
99940 nfermedad de Char:cot Marle Tooth autosémica Trastorno 5 Familia(s)
dominante tipo 2F
98766 Ataxia espinocerebelosa tipo 5 Trastorno 5 Familia(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Cédigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion familias
86789 Aplasia/hipoplasia aislada de rétula Trastorno 5 Familia(s)
85442 Sindrome dfe t’a!la. ba.ja-defectos en (il cerebelo e Trastorno 5 Familia(s)

hipdfisis-silla turca pequena
444092 Sindrome de enfer'medad pulrr?c?nar intersticial Trastorno 5 Familia(s)
autoinmune-artritis
424099 Sindrome de microft?Imia’c.olobomatosa-displasia Trastorno 5 Familia(s)
rizomélica
3454 Sindrome de discapacidad intelectual-retraso del Trastorno 5 Familia(s)
desarrollo-contracturas
3351 Sindrome trico-dental Trastorno 5 Familia(s)
3301 Sindrome de tetraamelia-malformaciones muiltiples Trastorno 5 Familia(s)
320411 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 56 Trastorno 5 Familia(s)
319640 Distrofia macular retiniana tipo 2 Trastorno 5 Familia(s)
Sindrome de autismo-epilepsia por deficiencia de la
308410 deshidrogenasa quinasa de cetoacidos de cadena Trastorno 5 Familia(s)
ramificada
231108 Tumor rabdoide familiar Trastorno 5 Familia(s)
2118 Hawkinsinuria Trastorno 5 Familia(s)
206554 Distrofia muscular de cinturas R13 asociada a fukutina Trastorno 5 Familia(s)
1879 Melorreostosis con osteopoiquilia Trastorno 5 Familia(s)
1836 Displasia mesomélica tipo Kantaputra Trastorno 5 Familia(s)
178333 Enfermedad ocular de las islas Aland Trastorno 5 Familia(s)
171851 Sindrome MEDNIK Trastorno 5 Familia(s)
139583 Neuropatia sensitiva autonémica hereditaria ligada al Trastorno 5 Familia(s)
cromosoma X con sordera
101039 Epilepsia restringid.a a mujeres con discapacidad Trastorno 5 Familia(s)
intelectual
101003 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 23 Trastorno 5 Familia(s)
98890 Atrofia Optica ligada al cromosoma X de inicio precoz Trastorno 4 Familia(s)
97239 Miopatia con inclusiones reductoras Trastorno 4 Familia(s)
93302 Braquiolmia tipo 2 Trastorno 4 Familia(s)
Osteoartritis de inicio precoz con displasia
93279 espondiloepifisaria leve por una mutacién en el gen Trastorno 4 Familia(s)
COL2A1
77297 Sindrome de Majeed Trastorno 4 Familia(s)
466806 Trombocitopenia autoséTica dominan.te con defecto de Trastorno 4 Familia(s)
la secrecidn plaquetaria
46348 Trastorno del dolor extremo paroxistico Trastorno 4 Familia(s)
423296 Ataxia espinocerebelosa tipo 38 Trastorno 4 Familia(s)
Sindrome de dismorfia facial-luxacién del cristalino-
412022 anomalias del segmento anterior-ampollas filtrantes Trastorno 4 Familia(s)
espontaneas
401911 Poliposis adenomatosa familiar atenuada ligada a AXIN2 Subtipo de trastorno 4 Familia(s)
363694 Sindrome de- hipe.rt-Jrice‘mia-hipertensi-c'm pulmonar- Trastorno 4 Familia(s)
insuficiencia renal-alcalosis
2947 Sindrome del pulgar trifalangico-braquiectrodactilia Trastorno 4 Familia(s)
293936 Sindrome EDICT Trastorno 4 Familia(s)
2699 Noédulo mediano del labio superior Trastorno 4 Familia(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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C6digo ORPHA

Enfermedad o subtipo de enfermedad

Nivel de clasificacion

Numero de

Distrofia muscular de cinturas autosémica dominante

familias

266 tipo 1A Trastorno 4 Familia(s)
238578 Pie zambo familiar por microduplicacion 17q23.1q23.2 Subtipo de trastorno 4 Familia(s)
2307 Sindrome IVIC Trastorno 4 Familia(s)
228012 Sindrome de P}ipoaCt'Jsia n’eur.osens?r'ial progresiva- Trastorno 4 Familia(s)
miocardiopatia hipertrofica
139525 Neuropatia motora distal hereditaria tipo 2 Trastorno 4 Familia(s)
1275 Sindrome de braquidactilia-displasia de codos y muiecas Trastorno 4 Familia(s)
1187 Ataxia letal con sordera y atrofia optica Trastorno 4 Familia(s)
101108 Ataxia espinocerebelosa tipo 23 Trastorno 4 Familia(s)
101077 Enfermedad de Charcot-Mar:ie-Tooth ligada al Trastorno 4 Familia(s)
cromosoma X tipo 3
97249 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 3 Trastorno 3 Familia(s)
95433 Sindrome de atax'ia espinocerebelosa autosomica Trastorno 3 Familia(s)
recesiva-ceguera-sordera
94064 Sindrome de sordera e infertilidad Trastorno 3 Familia(s)
895 Sindrome de Waardenburg tipo 2 Subtipo de trastorno 3 Familia(s)
67044 Trombocitopenia con anemia diseritropoyética congénita Trastorno 3 Familia(s)
67036 Atrofia 6ptica autosdmica dominante y catarata Trastorno 3 Familia(s)
530849 Deficiencia de apolipoproteina A5 familiar Subtipo de trastorno 3 Familia(s)
488647 Sindrome de predistposicién al cancer hematoldgico Trastorno 3 Familia(s)
asociado al gen DDX41
466921 Sl’f\drome d'e corjtracturas progrefiyas-debilidad Fle Trastorno 3 Familia(s)
cinturas-distrofia muscular de inicio en la infancia
447757 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 9B Trastorno 3 Familia(s)
444072 Sindrome cerebeloso-facial-dental Trastorno 3 Familia(s)
435804 Sindrome de talla baja-c::d.afi G6sea avanzada-osteoartritis Trastorno 3 Familia(s)
de inicio precoz
3466 Sindrome WT extremidades-sangre Trastorno 3 Familia(s)
329319 Trombocitopenia con d'efectos distales de las Trastorno 3 Familia(s)
extremidades
319340 Sindrome del complejo de Ca.rfley-trismo- Trastorno 3 Familia(s)
pseudocamptodactilia
314978 Ataxia cerebelosa no progresiva ligada al cromosoma X Trastorno 3 Familia(s)
300359 Deficiencia de anticuer;’)o% asociad? a_\l gen PLCG2y Trastorno 3 Familia(s)
desregulacion inmunoldgica
2994 Sindrome de talla_ baja-a.noma!ias craneofaciales- Trastorno 3 Familia(s)
hipoplasia genital
280628 Hiper- e hipopigmentacion familiar progresiva Trastorno 3 Familia(s)
2211 Sindrome hipertelorismo-hipospadias-polisindactilia Trastorno 3 Familia(s)
2066 Deficiencia de acido gamma aminobutirico transaminasa Trastorno 3 Familia(s)
162 Sindrome congénito de catarafa-disgenesia del segmento Trastorno 3 Familia(s)
anterior
1541 Craneosinostosis tipo Boston Trastorno 3 Familia(s)
140963 Sindrome de microtia bilateral-sordera-paladar hendido Trastorno 3 Familia(s)
1252 Sindrome de malformacion bléfaro-naso-facial Trastorno 3 Familia(s)
1182 Ataxia espastica con miosis congénita Trastorno 3 Familia(s)
1074 Sindrome de anquilobléfaron filiforme congénito-ano Subtipo de trastorno 3 Familia(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Numero de

Cédigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion familias
imperforado

101010 Paraparesia espdstica autosomica tipo 30 Trastorno 3 Familia(s)

99846 Mioglobinuria autosémica dominante Trastorno 2 Familia(s)

98606 Hipoplasia sindromica del borde orbitario Trastorno 2 Familia(s)
A ia/hipoplasia aisl | |

973 usencia/hipop aS.I? aislada de los d'edos delamanoa Trastorno 2 Familia(s)

excepcion del pulgar, unilateral
94083 Sindrome de Partington Trastorno 2 Familia(s)
93409 Braquidactilia-sindactilia, tipo Zhao Trastorno 2 Familia(s)
i Al -di i intel I-hipoplasi

36318 Sindrome de po'rt dlsca'pacw!ad |r3te ec.tua' ipoplasia Trastorno 2 Familia(s)
del tercio medio facial-eliptocitosis

85287 Discapacidad intelectua.l Iig.ada al cromosoma X tipo Trastorno 2 Familia(s)

Siderius
83639 Sindrome de higerc?agulat?ilf(!ad Por deficiencia de Trastorno 2 Familia(s)
glicosilfosfatidilinositol

79141 Callosidades dolorosas hereditarias Trastorno 2 Familia(s)

79136 Ataxia episddica tipo 4 Trastorno 2 Familia(s)

75497 Sindrome de Ehlers-Danlos ligado al cromosoma X Trastorno 2 Familia(s)

75373 Atrofia progresiva bifocal de la coroides y la retina Trastorno 2 Familia(s)

75327 Distrofia macular de Carolina del Norte Trastorno 2 Familia(s)

67045 Dlsca;?a_uda.d |n'telectual ligada al cromos?m.a X con Subtipo de trastorno 2 Familia(s)

deficiencia aislada de hormona de crecimiento
65720 Sindrome de artrogriposis-escoliosis grave Trastorno 2 Familia(s)
568065 Hidropesia fetal linfatica asociada al gen EPHB4 Trastorno 2 Familia(s)
Distrofia muscular de cinturas D3 asociada al gen -

55596 HNRNPDL Trastorno 2 Familia(s)

535453 Deficiencia familiar del factor de maduracién de lipasa 1 Subtipo de trastorno 2 Familia(s)

476113 Inmunodeficiencia combinada por deficiencia de TFRC Trastorno 2 Familia(s)

447760 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 9B Trastorno 2 Familia(s)

447753 Paraparesia espdstica autosomica dominante tipo 9A Trastorno 2 Familia(s)

Anomalia del desarrollo sexual 46,XY por deficiencia -

443087 testicular de 17,20-desmolasa Trastorno 2 Familia(s)

439254 Amiloidosis ITM2B Trastorno 2 Familia(s)

434179 Sindrome orofaciodigital tipo 14 Trastorno 2 Familia(s)

42665 Sindrome de Tietz Trastorno 2 Familia(s)

420492 Distonia cervical de inicio en el adulto tipo DYT23 Trastorno 2 Familia(s)

411788 Tricomegalia familiar aislada Trastorno 2 Familia(s)

Enf h -Marie-Tooth dmi
401964 n ermeda.\d de C .arcot arie-Toot . autosomica Trastorno 2 Familia(s)
dominante tipo 2 con axones gigantes
352403 Ataxia cerebelosa autosémiria recesiva asociada a la Trastorno 2 Familia(s)
espectrina
329191 Sindrome de talla alta-ti?(!os g'or.dos del pie largos-extra- Trastorno 2 Familia(s)
epifisis multiple

324718 Amiloidosis ABetaA21G Subtipo de trastorno 2 Familia(s)

324708 Amiloidosis ABeta tipo lowa Subtipo de trastorno 2 Familia(s)

3233 Sindrome de degeneracion cocleosacular-catarata Trastorno 2 Familia(s)

3085 Sl'ndro‘me de retinosis pigmc'entaria-di.scapacidad Trastorno 2 Familia(s)
intelectual-sordera-hipogonadismo

3034 Retraso de la osificacion craneal membranosa Trastorno 2 Familia(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Cédigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion familias
300576 Oligodoncia-sindrome de predisposicion al cancer Trastorno 2 Familia(s)
2818 Sindrome de. parap:i\reswr espastica-glaucoma- Trastorno 2 Familia(s)
discapacidad intelectual
2754 Sindrome orofaciodigital tipo 6 Trastorno 2 Familia(s)
263463 Displasia esquelética asociada al gen CHST3 Trastorno 2 Familia(s)
2504 Sindrome de displasia met.aflsa.r!a-hlpoplasm maxilar- Trastorno 2 Familia(s)
braquidactilia
2471 Sindrome de McDonough Trastorno 2 Familia(s)
2405 Sindrome de Iébulos grueso.s de las orejas-sordera Trastorno 2 Familia(s)
conductiva
Sindrome de parkinsonismo de inicio precoz- -
2379 . . . Trastorno 2 Familia(s)
discapacidad intelectual
i If io | pulgar-al ia-
2251 Sindrome de ma or’mac.lon de pl:l gar-alopecia Trastorno 2 Familia(s)
anomalias pigmentarias
2239 Hipoparatiroidismcl) aislado fan.iili?r por agenesia de la Subtipo de trastorno 2 Familia(s)
glandula paratiroidea
217622 Sordera neurosensorial con miocardiopatia dilatada Trastorno 2 Familia(s)
2027 Sindrome de fibromatosis gingival-sordera progresiva Trastorno 2 Familia(s)
1895 Sindrome de malformacion de Edinburgh Trastorno 2 Familia(s)
1867 Distrofia ampollosa hereditaria tipo macular Trastorno 2 Familia(s)
1786 Disostosis acrofacial tipo Catania Trastorno 2 Familia(s)
139564 Neuropatia sensitiva autonomica hereditaria tipo 1B Trastorno 2 Familia(s)
139557 Atrofia muscular espinal .distal ligada al cromosoma X Trastorno 2 Familia(s)
tipo 3
139480 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 39 Trastorno 2 Familia(s)
139471 Microftalmia con anomalias cerebrales y de las manos Trastorno 2 Familia(s)
1350 Sindrome corazéon-mano tipo 2 Trastorno 2 Familia(s)
Mi i ia e hi i i | ADN
1349 iocardiopatia e .lpoacus!a asociada a Trastorno 2 Familia(s)
mitocondrial
1241 Sindrome de Bencze Trastorno 2 Familia(s)
114 Auriculo-osteo-displasia Trastorno 2 Familia(s)
99946 Enfermedad de Cha_rcot-Ma]rle-Tooth autosomica Trastorno 1 Familia(s)
dominante tipo 2A1
99945 Enfermedad de Char:cot-Marie-Tooth autosOmica Trastorno 1 Familia(s)
dominante tipo 2L
Enf h -Marie-Tooth dmi
99941 nfermedad de C arcot a.rle ooth autosdmica Trastorno 1 Familia(s)
dominante tipo 2G
99806 Sindrome 6culo-oto-dental Trastorno 1 Familia(s)
998 Sindrome de albinismo-sordera Trastorno 1 Familia(s)
99792 Sindrome de displasia de la dentina-huesos escleréticos Trastorno 1 Familia(s)
98959 Distrofia corneal mucinosa subepitelial Trastorno 1 Familia(s)
93397 Braquidactilia tipo A7 Trastorno 1 Familia(s)
93283 Displasia espondiloepifisaria tipo Kimberley Trastorno 1 Familia(s)
85335 Sindrome de Fried Trastorno 1 Familia(s)
85322 Discapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Pai Trastorno 1 Familia(s)
85292 Ataxia espinocerebelosa ligada al cromosoma X tipo 4 Trastorno 1 Familia(s)
85288 Discapacidad intelectual ligada al cromosoma X tipo Trastorno 1 Familia(s)

Stocco Dos Santos

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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Cédigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion familias
85168 Conodisplasia craneofacial Trastorno 1 Familia(s)
84093 Neuropatia termosensible hereditaria Trastorno 1 Familia(s)
79135 Ataxia episddica tipo 3 Trastorno 1 Familia(s)
79129 Sindrome de tricodisplasia-amelogénesis imperfecta Trastorno 1 Familia(s)
79085 Lipodistrofia parcial familiar asociada al gen AKT2 Trastorno 1 Familia(s)
69083 Displasia ectodérmica con dientes natales tipo Trastorno 1 Familia(s)

Turnpenny
589522 Ataxia espinocerebelosa tipo 46 Trastorno 1 Familia(s)
574918 Predisposicién a infecciénll;l::r;I grave por deficiencia de Trastorno 1 Familia(s)
52056 Sindrome de defecto d.e ray.o_ cubital/peroneo- Trastorno 1 Familia(s)
braquidactilia
498602 Braquidactilia de Sugarman Trastorno 1 Familia(s)
488437 Displasia frontonasal asociada al gen SIX2 Trastorno 1 Familia(s)
476119 Sindrome d.e polidactilia preaxial-llip(.ertricosif de la parte Trastorno 1 Familia(s)
superior de la espalda autosomico dominante
444099 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 73 Trastorno 1 Familia(s)
443162 Microhidranencefalia asociada al gen NDE1 Trastorno 1 Familia(s)
Sindrome de miopia autosémica dominante-retrusion
440354 del tercio medio facial-hipoacusia neurosensorial- Trastorno 1 Familia(s)
displasia rizomélica
431140 _Sl’ndron_'\e def microftalmia colol_oor_natosa-microcefalia- Trastorno 1 Familia(s)
discapacidad intelectual-talla baja ligado al cromosoma X
391327 Hiperostosis calvaria ligada al cromosoma X Trastorno 1 Familia(s)
370131 Sindrome de las plaquetas de White Trastorno 1 Familia(s)
370091 Albinismo oculocutaneo tipo 5 Trastorno 1 Familia(s)
363727 Anemia diseritropoyét’ica ligada al cromos'oma X con Trastorno 1 Familia(s)
plaquetas andmalas y neutropenia
3417 Sindrome de Van der Bosch Trastorno 1 Familia(s)
3408 Enfermedad de Upington Trastorno 1 Familia(s)
3361 Sindrome de tricodisplasia-xerodermia Trastorno 1 Familia(s)
329883 Gastropatia hipertroéfica no hipoproteinémica Trastorno 1 Familia(s)
329475 Sindrome de paraparesia espdstica-enfermedad 6sea de Trastorno 1 Familia(s)
Paget
324723 Amiloidosis ABeta tipo artico Subtipo de trastorno 1 Familia(s)
324703 Amiloidosis ABetal34V Subtipo de trastorno 1 Familia(s)
320365 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 36 Trastorno 1 Familia(s)
3196 Sindrome de deficiencia c:Ie esteroide deshidrogenasa- Trastorno 1 Familia(s)
anomalias dentales
319332 Artrogriposis miultiple congér.iita miogénica autosomica Trastorno 1 Familia(s)
recesiva
3191 Sindrome de estenosis subadrtica-talla baja Trastorno 1 Familia(s)
314889 Acidosis tubular renal proximal autosémica dominante Subtipo de trastorno 1 Familia(s)
300305 Sindrome de microduplicacion 11p15.4 Trastorno 1 Familia(s)
2999 Sindrome de ptosis-estrabismo-pupilas ectdépicas Trastorno 1 Familia(s)
293375 Distrofia corneal de Grayson-Wilbrandt Trastorno 1 Familia(s)
2917 Sindrome de polidactilia-miopia Trastorno 1 Familia(s)
2890 Sindrome de pili torti-onicodisplasia Trastorno 1 Familia(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes
de prevalencia de esta entidad.
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Cédigo ORPHA Enfermedad o subtipo de enfermedad Nivel de clasificacion familias
2835 Sindrome de pectus excavatum-macrocefalia-displasia Trastorno 1 Familia(s)
ungueal
2821 Sindrome de parap.are.sia espéfstica-neuropatia- Trastorno 1 Familia(s)
poiquilodermia
276183 Ataxia espinocerebelosa tipo 32 Trastorno 1 Familia(s)
275517 Sl’ndr?me linfoproliferativo aut'o.inmyne-infecciones Trastorno 1 Familia(s)
virales recurrentes por deficiencia de CASP8
2709 Sindrome 6culo-dental tipo Rutherfurd Trastorno 1 Familia(s)
2674 Sindrome neuromusculoesquelético facial de Chipre Trastorno 1 Familia(s)
2663 Sindrome de Nathalie Trastorno 1 Familia(s)
2572 Sindrome de ataxia espastica-distrofia corneal Trastorno 1 Familia(s)
2565 Sindrome de Mononen-Karnes-Senac Trastorno 1 Familia(s)
2408 Sindrome de Lowe Kohn Cohen Trastorno 1 Familia(s)
2391 Acortamiento congénito de ligamento costocoracoide Trastorno 1 Familia(s)
231742 Sindrome de Iipodermoide e;?iblflbar-apéndice Trastorno 1 Familia(s)
preauricular-politelia
2201 Sindrome de queratoderr’nia_i palmoplantar-paralisis Trastorno 1 Familia(s)
espastica
2186 Sindrome de hidrocefalia-escleréticas azules-nefropatia Trastorno 1 Familia(s)
2097 Sindrome de Grant Trastorno 1 Familia(s)
2090 Sindrome GMS Trastorno 1 Familia(s)
1979 Lipodistrofia por deficienciaf ¢fe factores de crecimiento Trastorno 1 Familia(s)
peptidicos
1962 Sindrome de exostosis-anetodermia-braquidactilia tipo E Trastorno 1 Familia(s)
1892 Sindrome de ectrodactilia-polidactilia Trastorno 1 Familia(s)
1876 Distrofia muscular 6culo-gastrointestinal Trastorno 1 Familia(s)
171863 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 42 Trastorno 1 Familia(s)
171622 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 32 Trastorno 1 Familia(s)
171617 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 38 Trastorno 1 Familia(s)
166108 Discapacidad intelectual tipo Birk-Barel Trastorno 1 Familia(s)
163727 Sl’ndfome .de epilep_sia _rc?léndica-distonl'a par.oxistica Trastorno 1 Familia(s)
inducida por ejercicio-calambre del escritor
163662 Displasia espondiloepifisaria tipo Reardon Trastorno 1 Familia(s)
1551 Deficiencia de cobre familiar benigna Trastorno 1 Familia(s)
1527 Craneosinostosis tipo Filadelfia Trastorno 1 Familia(s)
140922 Distrofia muscular de cinturas R10 asociada a titina Trastorno 1 Familia(s)
140481 Velocidad de cont?uc.cién ner:viosa enlentecida Trastorno 1 Familia(s)
autosémica dominante
139512 Neuropatia con discapacidad auditiva Trastorno 1 Familia(s)
139450 Sindrome de microtia-coloboma del.ojo-imperforacién Trastorno 1 Familia(s)
del conducto nasolagrimal
137776 Sindrome de contractura letal congénita tipo 2 Trastorno 1 Familia(s)
1319 Camptobraquidactilia Trastorno 1 Familia(s)
1246 Sindrome de braquidactilia-nistagmo-ataxia cerebelosa Trastorno 1 Familia(s)
1228 Sindrome de Banki Trastorno 1 Familia(s)
1144 Sindrome c!e arromall’as de la mano sin.1ilar a Trastorno 1 Familia(s)
artrogriposis-sordera neurosensorial
1122 Sindrome de hipoplasia cubital-pies hendidos Trastorno 1 Familia(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.
P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento
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101112 Ataxia espinocerebolosa tipo 26 Trastorno 1 Familia(s)
101101 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2B2 Trastorno 1 Familia(s)
101009 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 29 Trastorno 1 Familia(s)
101005 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 25 Trastorno 1 Familia(s)
101004 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 24 Trastorno 1 Familia(s)
100999 Paraparesia espastica autosomica dominante tipo 19 Trastorno 1 Familia(s)
100997 Paraparesia espastica ligada al cromosoma X tipo 16 Trastorno 1 Familia(s)
100995 Paraparesia espastica autosomica recesiva tipo 14 Trastorno 1 Familia(s)

Si no se especifica, las cifras publicadas son mundiales. Un asterisco * indica datos europeos.

P indica datos de prevalencia, | indica datos de incidencia. BP indica prevalencia al nacimiento **Actualmente estamos reevaluando los datos mas recientes

de prevalencia de esta entidad.
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Para acceder al conjunto de datos epidemioldgicos completo de Orphanet visite Orphadata (www.orphadata.com).
Para cualquier pregunta o comentario, por favor contacte con: contact.orphanet@inserm.fr
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