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METHODIK

Orphanet stellt ein umfassendes Inventar der in Europa
auftretenden seltenen Krankheiten zur Verfigung. Dieses
Inventar wird als Verzeichnisliste 2-mal im Jahr
veroffentlicht.

Die bei Orphanet registrierten seltene Krankheiten
entsprechend den folgenden zwei Definitionen:

e Jede Entitat ist durch seine Klinische Homogenitat
definiert, unabhéngig von seiner Atiologie oder
Anzahl urséchlich identifizierter Gene;

® Die Definition der ,,Seltenheit orientiert sich an der
europdischen Gesetzgebung, die eine Prévalenz von
weniger als 5 betroffenen Personen auf 10.000 als
selten erachtet (Verordnung (EG) Nr. 141/2000 des
Europdischen Parlaments und des Rates vom 16.
Dezember 1999 Uber Arzneimittel fiir seltene Leiden
(,,orphan drugs®),
http://ec.europa.eu/health/files/eudralex/vol-
1/reg_2000_141/reg_2000_141 en.pdf).

Registrierte seltene Krankheiten wurden in internationalen
wissenschaftlichen (peer-reviewed) Fachpublikationen
beschrieben, dabei missen mindestens 2 Falle vorliegen, die
belegen kdénnen, daf® die Klinischen Symptome nicht zuféllig
assoziiert sind. Gleichwohl sind einige Krankheiten
registriert, die mit nur einem Fall beschrieben wurden: Diese
Ausnahme kann notwendig sein, um die Vollstdndigkeit einer
spezifischen Klassifikation (z.B. angeborene
Stoffwechselkrankheiten) abzubilden.

Seltene Krankheiten werden mit einem Vorzugsnamen und
einer nicht naher festgelegten Anzahl von Synonymen
registriert. Jeder Krankheit wird ein eindeutiger Identifikator
zugeordnet. Diese Orpha-Kennnummer wird den Krankheiten
zufallig zugeordnet und niemals wiederverwendet, so dass
eine ldentifikationsnummer auch auf langere Sicht
unverénderlich vorliegt.

Es existieren einige &ltere Orpha-Kennnummern, die heute
nicht mehr in Gebrauch sind. Das betrifft insbesondere:

o Uberflussige Begriffe (z.B. doppelte Eintrége,
Krankheiten, die nicht mehr als selten betrachtet
werden);

e Veraltete Eintrdge, die nicht mehr als Entitat per se
existieren, aber einer anderen (bereits vorhandenen)
Entitat zugeordnet wurden. In diesem Fall wird die
Information des Eintrags verschoben und der Nutzer
auf den Zieleintrag verwiesen.

Datensammlung

Das Inventar der seltenen Krankheiten wird aktualisiert,
sobald neue wissenschaftliche Erkenntnisse vorliegen. Die
regelméBige Erweiterung/Aktualisierung der Krankheiten
erfolgt malgeblich unter Konsultation von zwei nicht-
exklusiven Ressourcen: Dokumentierte Quellen und/oder
Fachbeirat.

Die wissenschaftlichen Erkenntnisse werden durch die
folgenden Herangehensweisen iberwacht:

e Eine 2-monatliche Analyse einer definierten
Auswahl  von internationalen  (peer-reviewed)
Fachzeitschriften, die die Bandbreite der bei
Orphanet reprasentierten medizinischen
Fachbereiche abdecken;

e FEine monatliche Medline Anfrage mit folgendem
Suchalgorithmus: (nosology[Title] OR
classification[Title] OR nomenclature[Title] OR
terminology[Title]) AND (rare disease* OR
syndrome* OR disorder¥*);

e Gezielte Medline-Abfragen als Reaktion auf
spezifische  Expertenanfragen,  Anfragen von
Datenbanknutzern, oder Recherchen im Hinblick
auf  neu erfasste Leistungsangebote (z.B.
Diagnostikleistungen, Expertenzentren,
Patientenorganisationen).

Die Aktualisierung des Inventars der seltenen Krankheiten
wird  monatlich  durch  den  medizinischen  und
wissenschaftlichen Orphanet-Beirat bewertet und unterliegt
weiterer Validierung durch konsultierte Fachleute.

Die Orphanet Nomenklatur der Seltenen Krankheiten wird in
englischer Sprache erstellt und dann durch das Orphanet
Team Deutschland in die Landessprache (Ubersetzt. Die
Ubersetzung wird durch  Mitglieder des nationalen
wissenschaftlichen Beirates vor Veroffentlichung in der
Orphanet Berichtsreihe validiert.

Datenpréasentation

Vorzugsnamen und Synonyme der Krankheiten werden in
alphabetischer ~ Reihenfolge mit zugehdriger  Orpha-
Kennnummer aufgelistet.

Veraltete Entitdten werden mit der aktuell giltigen Orpha-
Kennnummer versehen, vorangestellt wird das Zeichen “—
“. Eine Tabelle im Anhang listet den glltigen Namen der
seltenen Krankheit und seine ORPHA-Kennnummer, die
anstelle der veralteten ORPHA-Kennnummer genutzt werden
sollte.
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Obsolete Eintrdge werden hier nicht aufgeftihrt. Im Fall von
Duplikaten ist die Nomenklatur des Gberfliissigen Eintrages
in der vorliegenden Krankheitsliste enthalten.
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Seltene Krankheiten
in alphabetischer
Reihenfolge

28915
7

Krankheitsname

1-alpha-Hydroxylase-Mangel

43136
1

2,4-Dienoyl-CoA-Reductase-
Mangel

79154

2-Aminoadipin-2-Oxo-Adipin-
Azidurie

39141
7

2-Methyl-3-Hydroxybutyrazidurie

39142
8

2-Methyl-3-Hydroxybutyrazidurie,)
infantiler Typ

39142
8

2-Methyl-3-Hydroxybutyrazidurie,)
klassischer Typ

39145
7

2-Methyl-3-Hydroxybutyrazidurie,)
neonataler Typ

39141
7

2-Methyl-3-Hydroxybutyryl-CoA
Dehydrogenase-Mangel

39142

2-Methyl-3-Hydroxybutyryl-CoA
Dehydrogenase-Mangel, infantiler
Typ

39142

2-Methyl-3-Hydroxybutyryl-CoA
Dehydrogenase-Mangel,
klassischer Typ

39145

2-Methyl-3-Hydroxybutyryl-CoA
Dehydrogenase-Mangel,
neonataler Typ

79095

2-Methylacyl-CoA-Racemase-
Mangel

79157

2-Methylbutyrazidurie

79157

2-Methylbutyryl-CoA-
Dehydrogenase-Mangel

25518
2

2-Oxo-Glutarat-Komplex-Mangel

869

2A-Syndrom

20

3-Hydroxy-3-Methylglutarazidurie

20

3-Hydroxy-3-Methylglutaryl-CoA-
Lyase-Mangel

35701

3-Hydroxy-3-Methylglutaryl-CoA-
Synthase-Mangel

939

3-Hydroxy-Isobuttersdure-
Krankheit

134

3-Ketothiolase-Mangel

1035

3-Mercaptopyruvat-
Sulfurtransferase-Mangel

6

3-Methylcrotonyl-CoA-
Carboxylase-Mangel, isolierter

6

3-Methylcrotonylglycinurie

Krankheitsname

3-Methylglutaconazidurie Typ 1

3-Methylglutaconazidurie Typ 2

3-Methylglutaconazidurie Typ 3

3-Methylglutaconazidurie Typ 4

3-Methylglutaconazidurie Typ 5

3-Methylglutaconazidurie Typ 7

3-Methylglutaconazidurie Typ 8

3-Methylglutaconazidurie Typ 9

3-Methylglutaconazidurie-
Epilepsie-Spastik-schwere
Intelligenzminderung-Syndrom

44503

3-Methylglutaconazidurie-
Katarakt-neurologische
Beteiligung-Neutropenie-Syndrom

67046

3-Methylglutaconyl-CoA-
Hydratase-Mangel

134

3-Oxo-Thiolase-Mangel

79351

3-Phosphoglycerat-
Dehydrogenase-Mangel,
infantile/juvenile Form

2671

3-Phosphoglycerat-
Dehydrogenase-Mangel,
neonatale Form

79350

3-Phosphoserin-Phosphatase-
Mangel

79301

3-beta-Hydroxy-Delta-5-C27-
Steroid-Oxidoreduktase-Mangel

869

3A-Syndrom

3C-Syndrom

2616

3M-Syndrom

29384

3MC-Syndrom

->293
843

3MC1-Syndrom

293
843

3MC2-Syndrom

->293
843

3MC3-Syndrom

67046

3MG-coA-Hydratase-Mangel

2118

4-HPPD-Mangel

22

4-Hydroxybutyrazidurie

2118

4-alpha-Hydroxyphenylpyruvat-
Hydroxylase-Mangel

2118

4-alpha-Hydroxyphenylpyruvat-
Dioxygenase-Mangel

869

4A-Syndrom

88637

4H-Syndrom

25097
7

5-Amino-4-Imidazolcarboxamid-
Ribosidurie

21706

5-Fluorouracil-Intoxikation

Krankheitsname

5-Fluorouracil-Vergiftung

5-Oxoprolinase-Mangel

6-Phosphogluconat-
Dehydrogenase-Mangel

13

6-Pyruvoyl-Tetrahydropterin-
Synthase-Mangel

818

7-Dehydrocholesterinreduktase-
Mangel

16858
8

11-beta-Hydroxysteroid-
Dehydrogenase-Mangel Typ 1

320

11-beta-Hydroxysteroid-
Dehydrogenase-Mangel Typ 2

752

17-Keto-Reduktase-Mangel

752

17-Ketosteroid-Reduktase-
Mangel

752

17-beta-Hydroxysteroid-
Dehydrogenase 3-Mangel

881

45,X-Syndrom

881

45,X/46,XX-Syndrom

1772

45,X/46,XY MGD

1772

45,X/46,XY-Gonadendysgenesie,
Eemischte

1772

45,X0/46,XY MGD

243

46,XX reine Gonadendysgenesie

393

46,XX testikuldre Storung der
Geschlechtsentwicklung

393

46,XX testikuldres DSD

2138

46,XX-DSD, ovotestikuldre

243

46,XX-Gonadendysgenesie,
vollstandige

19931

46,XX/46,XY Chimerismus

753

46,XY DSD durch 5-Alpha-
Reduktase 2-Mangel

755

46,XY DSD durch LH-Resistenz
oder LHB-Mangel

32544
8

46,XY DSD durch Mangel der
beta-Untereinheit des
luteinisierenden Hormons

25151
0

46,XY PGD

25151
0

46,XY partielle testikuldre
Dysgenese

242

46,XY reine Gonadendysgenesie

242

46,XY-CGD

32544
8

46,XY-DSD durch LHB-Mangel

96265

46,XY-DSD durch komplette LH-
Resistenz

96265

46,XY-DSD durch komplette LH-
Rezeptor-Inaktivierung

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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96266

Krankheitsname

46,XY-DSD durch partielle LH-
Resistenz

567

Krankheitsname

22q11DS

96266

46,XY-DSD durch partielle LH-
Rezeptor-Inaktivierung

85445

AA-Amyloidose

869

AAA-Syndrom

32534
5

46,XY-DSD, ovotestikulare

35708

AADC-Mangel

1414

Aagenaes-Syndrom

25151
0

46,XY-Gonadendysgenesie,
partielle

28446
0

AAOR

242

46,XY-Gonadendysgenesie,
vollstandige

93560

AApoAl-Amyloidose

3375

47,XXX-Syndrom

23826
9

AApoAll-Amyloidose

8

47,XYY-Syndrom

96263

48, XXXY

43923
2

AApoAIV-Amyloidose

9

48,XXXX-Syndrom

1974

Aarskog-dhnliches Syndrom

96263

48,XXXY-Syndrom

3163

Aarskog-Ose-Pande-Syndrom

10

48,XXYY-Syndrom

915

Aarskog-Scott-Syndrom

99329

48,XYYY-Syndrom

915

Aarskog-Syndrom

96264

49, XXXXY

916

Aase-Smith Syndrom Typ |

11

49,XXXXX-Syndrom

916

Aase-Smith-Syndrom

96264

49,XXXXY-Syndrom

124

Aase-Smith-Syndrom Il

26153
4

49,XXXYY-Syndrom

124

Aase-Syndrom

99330

49,XYYYY-Syndrom

36994
2

ABCD1-DXS1357E-Contiguous
[gene deletion-Syndrom

1606

1p36-Deletions-Syndrom

->897

ABCD-Syndrom

36988
1

2p21-Mikrodeletionssyndrom
ohne Cystinurie

2808

Abduktorenldhmung, laryngeale

1620

3p- Syndrom

2375

Abduktorenlahmung, laryngeale -
|§eistige Retardierung

86841

5g-Syndrom

44023
3

Abduzensparese, kongenitale

86841

5g-minus-Syndrom

96125

6p subtelomeres
Deletionssyndrom

52979
9

ABE

800

Aberfeld-Syndrom

96092

8p-Invertierte
Duplikation/Deletion-Syndrom

31465
2

ABeta2M-Amyloidose, variante

16895
3

8pll-myeloproliferatives
Syndrom

85446

ABeta2M-Amyloidose, Wild-Typ

85446

ABeta2Mwt-Amyloidose

26111
2

9p-Syndrom

32472
3

ABeta-Amyloidose Typ Arktis

96147

9qSTDS

2308

11g-Syndrom

32470
8

ABeta-Amyloidose Typ lowa

48828
0

14932-Duplikationssyndrom

32470
3

ABeta-Amyloidose Typ Piedmont

31458
5

15g-GroRwuchs-Syndrom

32471
8

ABeta-Amyloidose vom
flamischen Typ

26118
3

15q11.2 (BP1-BP2)-
Mikrodeletionssyndrom

10000
6

Abeta-Amyloidose vom
hollandischen Typ

23844
6

15q11q13-Duplikationssyndrom

32471
8

ABetaA21G-abhangige
Amyloidose

1596

15g26-Deletions-Syndrom

1598

18p-minus-Syndrom

32471
8

ABetaA21G-Amyloidose

1600

18q-Deletionssyndrom

1600

18g-minus-Syndrom

32470
8

ABetaD23N-Amyloidose

574

21g-Deletions-Syndrom

574

21g-Syndrom

32472
3

ABetaE22G-Amyloidose

Krankheitsname

ABetaE22K-Amyloidose

ABetaE22Q-Amyloidose

ABetal34V-abhangige
IAmyloidose

ABetal34V-Amyloidose

Abetalipoproteindmie

920

Ablepharon-Makrostomie-
Syndrom

39932
9

Abl6sung der Femurkopf-
Epiphyse

1164

ABPA

97345

Abri-Amyloidose

921

Abruzzo-Erickson-Syndrom

69739

ABSD

64280

Absencen-Epilepsie des
Kindesalters

1941

Absencen-Epilepsie, juvenile

22514
7

ABSN

54251

Abzesse, aseptische disseminierte

54251

Abzesse, aseptische
kortikosteroid-sensitive

54251

Abzesse, aseptische systemische

42

ACADM-Mangel

26792

ACADS-Mangel

67043

Acanthamoeba-Keratitis

90301

Acanthosis nigricans-
Insulinresistenz-Muskelkrampfe
IAkrenvergroBerung-Syndrom

2508

ACC-Genitalfehlbildung-Syndrom

1005

ACD-Intelligenzminderung-
Syndrom

21012
2

ACDMPV

48818

Aceruloplasmindmie

2008

ACFS

929

Achalasie - Mikrozephalie

930

Achalasie, idiopathische

930

Achalasie, primare

869

Achalasie-Addisonismus-
IAlakrimie-Syndrom

->869

Achalasie-Alakrimie-Syndrom

29498
3

Acheirie

931

Acheiropodie

32435
3

Achiasmie, kongenitale

25151
5

Achillessehne, verkiirzte

49382

ACHM

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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932

Krankheitsname

Achondrogenesie

93299

Achondrogenesie Typ 1A

99901

Krankheitsname

Acyl-CoA-Dehydrogenase 9-
Mangel

93298

Achondrogenesie Typ 1B

93296

Achondrogenesie Typ 2

79157

Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel,
kurz/verzweigtkettige

15

Achondroplasie

935

Achondroplasie mit
[Agammaglobulindmie vom
Schweizer Typ

26791

Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel,
multipler

32994
2

Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel,
multipler neonataler transienter

85165

Achondroplasie, schwere -
Entwicklungsverzogerung -
[Acanthosis nigricans

26793

Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel,
sehr langkettige

935

Achondroplasie-schwerer
kombinierter Immundefekt-
Syndrom

2971

Acyl-CoA-Oxidase-Mangel,
peroxisomaler

2971

Acyl-CoA-Oxydase-Mangel

935

Achondroplasie-SCID-Syndrom

10000

ACys-Amyloidose

49382

Achromatopsie

93608

AD dRTA

16

Achromatopsie, atypische X-
chromosomale

428

AD Hypokalzimie

16

Achromatopsie, inkomplette X-
chromosomale

31488

AD pRTA

40366

Acitretin/Etretinat-
Embryofetopathie

16918

AD-CNM

1810

AD-HED

79099

Ackerman-Dermatitis-Syndrom

2314

AD-HIES

79099

Ackerman-Syndrom

43115

Aconitase-Mangel

44775

AD-SPG9A

31385
0

Aconitase-Mangel,
mitochondrialer

44775

AD-SPG9B

65759

ACPS2

277

ADA-Mangel

65798

ACPS4

87

ACPS |

21679

Adair-Dighton-Syndrom

16393
1

Acrodermatitis continua
suppurativa Hallopeau

973

Adaktylie der Hand, unilateral

55881

Adamantinom

37

Acrodermatitis enteropathica

37

Acrodermatitis enteropathica,
Zink-Mangel Typ

55881

Adamantinom der langen
Knochen

974

Adams-Oliver-Syndrom

16611
3

Acrokeratosis paraneoplastica
von Bazex

97346

ADan-Amyloidose

88619

ADANE

79151

Acrokeratosis verruciformis Hopf

85203

ACRP-Syndrom

31440

ADCA-DN

36

ACS

90348

ADCL

710

ACS 5

86814

ADCME

794

ACS3

85138

Addison-Krankheit

19929
6

ACTH-Mangel, isolierter,
kongenitaler

85138

Addison-Krankheit, autoimmune

85138

Addison-Krankheit, klassische

19929
9

ACTH-Mangel, isolierter, spat
beginnender

85138

Addison-Krankheit, primare

95409

Addison-Krise

10108
9

Activation-induced Cytidine-
Deaminase-Mangel

2953

Adduzierte Daumen-KlumpfuB-
Syndrom

56639
3

Acute mast cell leukemia

83597

ADEM

13775
4

ACY1D

976

Adenin-Phosphoribosyl-
Transferase-Mangel

141

ACY2-Mangel

95512

Adenohypophysitis,

lymphozytische

21382
8

Krankheitsname

Adenoides Basalzellkarzinom der
Cervix uteri

21382
3

Adenoides zystisches Karzinom
der Cervix uteri

21377
2

Adenokarzinom der Cervix uteri

42499
1

Adenokarzinom der Gallenblase
und EBT

42499
1

Adenokarzinom der Gallenblase
und extrahepatischen Gallengidnge

42494
3

Adenokarzinom der Leber und
intrahepatischen Gallengadnge

31928
7

Adenokarzinom der Niere,
multilokuldres klarzelliges

31928
7

Adenokarzinom der Niere,
multilokuldres zystisches

49445
a

Adenokarzinom der Vulva

42401
6

Adenokarzinom des Analkanals

10407
5

Adenokarzinom des Diinndarms

99976

Adenokarzinom des Osophagus

36347
8

Adenokarzinom des
paratestikularen Gewebes

39805
3

Adenokarzinom des Penis

31928
7

Adenokarzinom, klarzelliges
multilokuldres

39897
1

Adenokarzinom, klarzelliges
ovarielles

39896
1

Adenokarzinom, muzindses
ovarielles

99976

Adenokarzinom, oesophageales

21350
4

Adenokarzinom, ovarielles

36347
8

Adenokarzinom, paratestikulares

21377
2

Adenokarzinom, zervikales

93292

Adenom des Pankreas

91348

Adenom, funktionelles
[gonadotropes

54272

Adenom, hepatozelluldres

91348

Adenom, hypophysares,
funktionelles gonadotropes

91347

Adenom, thyreotropes

26790

Adenomuzinose

21379
2

Adenosarkom der Cervix uteri

21360
0

Adenosarkom des Corpus uteri

21379
2

Adenosarkom, zervikales

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Adenosin-Desaminase-Mangel

Adenosinmonophosphat-
Desaminase-Mangel

Krankheitsname

adPEO

93562

Krankheitsname

AFib-Amyloidose

ADPKD

98880

Afibrinogendmie, familidre

91127

Adenovirus-Infektion in
Immununterdriickten Patienten

Adrenalitis, autoimmune

1827

AFND

46

Adenylosuccinase-Mangel

Adrenocorticotropes Hormon-
Sekretions-Syndrom

39814
7

AFP

46

Adenylosuccinat-Lyase-Mangel

48260

Adenylosuccinat-Synthase
dhnliche 1-abhangige distale
Myopathie

Adrenokortikales Karzinom mit
isolierter Aldosteron-
Hypersekretion

13950
7

Afrikanische Eiseniiberladung

3385

Afrikanische Trypanosomiasis

75377

Aderhautdystrophie, areoldre
zentrale

44

Adrenoleukodystrophie,
neonatale Form

10133
4

Afrikanisches Zeckenbissfieber

39044

Aderhautmelanom

43

Adrenoleukodystrophie, X-
chromosomale

33110

Agammaglobulindmie (anders als
Bruton-Typ)

28946
5

Adermatoglyphie, isolierte
kongenitale

13939

Adrenoleukodystrophie, X-
chromosomale, zerebrale Form

47

Agammaglobulindmie Typ Bruton

89937

ADHR

45471
8

Adie-Syndrom

13939

Adrenomyeloneuropathie

33110

Agammaglobulindmie,
autosomal-rezessive

977

Adrenomyodystrophie

22971

Agammaglobulindmie, isolierte

36397

Adiposalgie

88643

Adipositas - Kolitis -
Hypothyreoidismus -
Herzhypertrophie -
Entwicklungsverzogerung

25128

ADSA

a7

Agammaglobulindmie, X-
chromosomale

22816

ADSD

34149

ADTKD

83617

Agammaglobulindmie-
Mikrozephalie-Kraniosynostose-
schwere Dermatitis-Syndrom

36397

Adipositas dolorosa

88949

ADTKD-MUC1

66628

Adipositas durch angeborenen
Leptinmangel

88950

ADTKD-UMOD

388

Aganglionose, intestinale
kongenitale

39761
5

Adipositas durch CEP19-Mangel

978

ADULT (Acro-Dermato-Ungual-
Lacrimal-Tooth)-Syndrom

35704

AGAT-Mangel

35321

AGC1-Mangel

978

ADULT-Syndrom

85448

Agel-Amyloidose

17949
0

Adipositas durch kongenitale
Leptin-Resistenz

17949
4

Adipositas durch Leptin-Rezeptor-
Genmutationen

99027

Adulte autosomal-dominante
demyelinisierende
Leukodystrophie

981

Agenesie der Arteria carotis
interna

71529

Adipositas durch Melanokortin-4
Rezeptor-Mangel

99000

Adulte foveomakuldre Dystrophie
mit choroidaler
Neovaskularisationen

99114

Agenesie der oberen Hohlvene

29317

AGEP

71528

Adipositas durch Prohormon-
Konvertase I-Mangel

99000

Adulte foveomakulare
vitelliforme Dystrophie

989

Aglossie-Adaktylie-Syndrom

71526

Adipositas durch
Proopiomelanocortin-Mangel

36987
3

Adipositas durch SIM1-Mangel

31380

Adulte Leukoenzephalopathie mit
axonalen Spharoiden und
pigmentierter Glia

990

Agnathie - Holoprosenzephalie -
Situs inversus

824

Agnogenische myeloide
Metaplasie

773

Adulte Refsum-Krankheit

10007

Agrammatische Variante der PPA

98267

Adipositas, genetisch-bedingte
nicht-syndromale

3086

ADVIRC

28929
0

ADK-Hypermethionindmie

682

Adynamia episodica hereditaria

10007

Agrammatische Variante der
primdren progredienten Aphasie

1071

AEC-Syndrom

86873

Agressive NK-Zell-Leukdmie

99027

ADLD

10104
6

ADLTE

28113

AEl

44258

AH-Amyloidose

98784

ADNFLE

16370

AERRPS

2131

AHC

32921
1

ADNIV

36354

AESD

59

AHDS

50812

Ahn-Lerman-Sagie-Syndrom

40444
8

ADNP-Syndrom

17834
5

AEXS

79443

AHO-PHP-Syndrom la

79445

AHO-PPHP-Syndrom

30658
8

ADOS

37

AEZ

511

Ahornsirup-Krankheit

22046
0

AFAP

2394

Ahornsirup-Krankheit, E3-

defiziente

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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26816

Krankheitsname

Ahornsirup-Krankheit,

intermedidre

26817
3

Ahornsirup-Krankheit,
intermittierende

Krankheitsname

Akro-osteolyse-keloid-ahnliche
Laasionen-vorzeitige Alterung-
Syndrom

63440

Krankheitsname

Akrozephalie

26814
5

Ahornsirup-Krankheit, klassische

2980

Akro-oto-okuldres Syndrom

22105
4

Akrozephalopolydaktyle
Dysplasie

85203

Akro-pektorales Syndrom

22105
4

Akrozephalopolydaktylie

26818
4

Ahornsirup-Krankheit, Thiamin-
responsive

291

Akro-pektoro-renale Dysplasie

65759

Akrozephalopolysyndaktylie Typ 2

2134

aHUS

958

Akro-reno-mandibuldres Syndrom

65798

Akrozephalopolysyndaktylie Typ 4

93581

aHUS mit anti-Faktor H-

959

Akro-reno-okuldres Syndrom

87

Akrozephalosyndaktylie Typ 1

35700
8

aHUS mit DGKE-Mangel

950

Akrodysostose

794

Akrozephalosyndaktylie Typ 3

25097
7

AICA-Ribosidurie

28065

Akrodysostose mit multipler
Hormonresistenz

710

Akrozephalosyndaktylie Typ 5

79085

AKT2-abhingige FPLD

245

Akrodysostose, praaxiale

98904

Aktin-Myopathie

25097
7

AICAR-Transformylase und IMP-
Zyklohydrolase-Mangel

950

Akrodysplasie

2956

Akrodysplasie - Skoliose

25439
5

Aktinisches lichenoides
Sommerexanthem

51

Aicardi-Goutiéres-Syndrom

2500

Akrogerie

45709
5

Aktinomykose

50

Aicardi-Syndrom

2500

Akrogerie Typ Gottron

10108

AID-Mangel

36

Akrokallosal-Syndrom

16369
6

Aktionsmyoklonus-
Nierenversagen-Syndrom

98916

AIDP

49835

Akrokeratoderm, aquagenes

39759
6

Aktivierendes PIK3-delta-
Syndrom

90081

AIDS-Wasting-Syndrom

38

Akrokeratoelastoidose Costa

36354

AIEF

16611

Akrokeratose Typ Bazex

50230
5

Akustikus-Dysplasie

86886

AILT

28030

AIPTyp 1

16611

Akrokeratose, paraneoplastische

25217
5

Akustikusneurinom

637

Akustikusneurinom, bilaterales

963

Akromegalie

28031

AIP Typ 2

99725

Akromegalie, infantile und
juvenile Formen

98916

Akute demyelinisierende
inflammatorische
Polyradikuloneuropathie

43917

AIS im Kindesalter

279

Akromegalie-Cutis verticis gyrata-
Kornea-Leukom-Syndrom

75564

AISA

33355

AK2-Mangel

965

Akromegaloides Gesichtsbild-
Syndrom

16370

Akute Enzephalitis mit
refraktdren, repetitiven
Partialanfillen

30050
4

Akanthom der Nagelmatrix

39

Akromelanose

2500

Akrometagerie

36354

Akute Enzephalopathie mit
biphasischen Krampfen und spat
reduzierter Diffusion

14

Akanthozytose

926

Akatalasamie

38

AKE

955

Akroosteolyse mit Osteoporose
und Veranderungen der Knochen
in Schadel und Unterkiefer

318

Akute Erythroleukdmie

73423

Akee-Frucht-Vergiftung, akute

->357
225

Akesson-Syndrom

955

Akroosteolyse, autosomal-
dominante

36354

Akute infantile Enzephalopathie
mit vorwiegender Beteiligung der
Frontallappen

97360

Akrale Dysostose - Gesichts- und
Genitalanomalien

955

Akroosteolyse, familidare
idiopathische

53099

Akute Leukdmie mit gemischtem
Phanotyp

26353
4

Akrales PSS

44431

Akroosteolyse, idiopathische
phalangeale

518

Akute
Megakaryoblastenleukdamie

970

Akroosteolyse, neurogene

945

Akranie

945

Akranie, primare

21705

Akropachie, isolierte kongenitale

32946

Akute
Megakaryoblastenleukdmie ohne
Down-Syndrom

955

Akro-dento-osteodysplasie

41

Akropigmentierung Typ Dohi

22815
7

Akute multiple Sklerose Marburg

978

Akro-dermato-ungual-lakrimo-
dental-Syndrom

2211

Akro-fronto-fazio-nasales
Syndrom Typ 2

1133

Akrorenale Anomalien mit
ektodermaler Dysplasie und
Diabetes

86843

Akute Myelodysplasie mit
Myelofibrose

98833

Akute myeloische Leukdamie M1

971

Akrorenales Syndrom

98834

Akute myeloische Leukdamie M2

2008

Akro-kardio-faziales Syndrom

1240

Akroscyphodysplasie,

metaphysare

98829

Akute myeloische Leukdmie mit

anormalen Eosinophilen und

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

inv(16)(p13g22) oder
t(16;16)(p13;922)

40202

Akute myeloische Leukdmie mit
inv3(q21q26.2) oder
t(3;3)(q21;926.2)

86845

Akute myeloische Leukdmie mit
Myelodysplasie-assoziierten
Veranderungen

31948

Akute myeloische Leukdmie mit
somatischen CEBPA-
Genmutationen

40202
6

Akute myeloische Leukdmie mit
somatischen NPM1-
Genmutationen

40201
4

Akute myeloische Leukdmie mit
t(6;9)(p23;934)

40201
7

Akute myeloische Leukdmie mit
t(9;11)(p22;923)

520

Akute myeloische Leukdmie mit
t(15;17)(q22;q12);(PML/RARalpha
) und Varianten

37002
6

Akute myeloische Leukdmie mit
Translokation t(8;16)(p11;p13)

10272
4

Akute myeloische Leukdmie mit
Translokation t(8;21)(q22;q22)

10237

Akute myeloische Leukamie und
myelodysplastische Syndrome
durch alkylierende Agenzien

16472

Akute myeloische Leukdmie und
Myelodysplastische Syndrome
durch Strahlung

10238
1

Akute myeloische Leukdmie und
myelodysplastische Syndrome
durch Topoisomerase Typ II-
Inhibitor

31946
5

Akute myeloische Leukidmie,
vererbte

95409

Akute
Nebennierenrindeninsuffizienz

21756
3

Akute neonatale Atemnot durch
SP-B-Mangel

21756
3

Akute neonatale Atemnot durch
Surfactant-Protein B-Mangel

24754
6

Akute neonatale Zitrullindmie Typ
1

86843

Akute Panmyelose mit
Myelofibrose

24336

Akute Schwangerschaft-Fettleber

45483
1

Akute Strahlenkrankheit

73423

Akute Vergiftung durch Blighia

sapida

90064| Akuter peripherer

Krankheitsname

Krankheitsname

Arterienverschluss

90059

Akuter sensorineuraler Horverlust
durch akustisches Trauma oder
Horsturz oder
operationsbedingten Hérverlust

IAG1-Gen-Punktmutationen

26160
0

Alagille-Watson-Syndrom durch
Monosomie 20p12

70578

Akutes Atemnotsyndrom des
Erwachsenen

26162
9

Alagille-Watson-Syndrom durch
NOTCH2-Gen-Punktmutationen

91416

Alakrimie, isolierte kongenitale

70587

Akutes Atemnotsyndrom des
Kindes

40445
4

Alakrimie-Choreoathetose-
Leberdysfunktion-Syndrom

21737

Akutes infantiles Leberversagen
durch Synthesedefekt mtDNA-
kodierter Proteine

17833
3

Aland Island-Augenkrankheit

37008

Akutes infantiles Leberversagen-
multisystemische Beteiligung-
Syndrom

93598

Alanin-Glyoxylat-
IAminotransferase-Mangel,
peroxisomaler

46679

Akutes infantiles Leberversagen-
zerebelldre Ataxie-periphere
sensomotorische Neuropathie-
Syndrom

31967
1

Alazami-Syndrom

53

Albers-Schonberg-Krankheit

998

Albinismus - Schwerhorigkeit

3099

Akutes rheumatisches Fieber

999

Albinismus, kutaner, Hermelin-
Phanotyp

45483

Akutes Strahlensyndrom

54

Albinismus, okuldrer rezessiver X-
chromosomaler

315

Al Frayh-Facharzt-Haque-
Syndrom

54

Albinismus, okuldrer, Nettleship-
Falls-Typ

2865

Al Gazali-Aziz-Salem-Syndrom

54

Albinismus, okulédrer, Typ 1

2153

Al Gazali-Donnai-Mueller-
Syndrom

17833
3

Albinismus, okuldrer, Typ Forsius-
Eriksson

85443

AL-Amyloidose

31470

AL-Amyloidose, lokalisierte

35273
4

Albinismus, okulokutaner
minimal-pigmentierter, Typ 1

31470

AL-Amyloidose, systemische

35273
1

Albinismus, okulokutaner, Typ 1

79431

Albinismus, okulokutaner, Typ 1A

2879

Al-Awadi/Raas-Rothschild-
Syndrom

79434

Albinismus, okulokutaner, Typ 1B

79432

Albinismus, okulokutaner, Typ 2

2725

Al-Gazali-al-Talabani-Syndrom

79433

Albinismus, okulokutaner, Typ 3

2324
737

Al-Gazali-Dattani-Syndrom

79435

Albinismus, okulokutaner, Typ 4

2773

Al-Gazali-Sabrinathan-Nair-
Syndrom

37009
1

Albinismus, okulokutaner, Typ 5

10092
4

ALAD-Porphyrie

37009
7

Albinismus, okulokutaner, Typ 6

52

Alagille-Syndrom

35274
5

Albinismus, okulokutaner, Typ 7

26160
0

Alagille-Syndrom durch
Del(20)(p12)

35273
7

Albinismus, okulokutaner, Typ TS

26161
9

Alagille-Syndrom durch JAG1-
Gen-Punktmutationen

79431

Albinismus, okulokutaner,
[Tyrosinase-negativer

26160
0

Alagille-Syndrom durch
Mikrodeletion 20p12

->457
059

Albright-Osteodystrophie,
hereditare

26160
0

Alagille-Syndrom durch
Monosomie 20p12

1001

Albright-Osteodystrophie,
hereditare, Typ 3

26162
9

Alagille-Syndrom durch NOTCH2-
Gen-Punktmutationen

1001

Albright-Osteodystrophie-
dhnliches Syndrom

52

Alagille-Watson-Syndrom

26161

Alagille-Watson-Syndrom durch

79443

Albright'sche hereditdre
Osteodystrophie-PHP-Syndrom la

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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79445

Krankheitsname

Albright'sche hereditare
Osteodystrophie-PPHP-Syndrom

98841

ALCL

60039

Alcock-Syndrom

40447
6

Krankheitsname

Allgemeine
Entwicklungsverzégerung-
Lungenzysten-GroBwuchs-Wilms-
Tumor-Syndrom

Krankheitsname

Alpha-1-Antitrypsin-Mangel

Alpha-1-Proteinase-Inhibitor-
Mangel

43

ALD

43

ALD, X-chromosomale

32497

ALDD-Syndrom

85332

Aldred-Syndrom

48861

Allgemeine
Entwicklungsverzogerung-
neuroophthalmologische
Anomalien-Krampfe-
Intelligenzminderung-Syndrom

79

Alpha-2 Antiplasmin-Mangel,
kongenitaler

734

Alpha- und Delta-
[Thrombozytengranula-Mangel

79154

Alpha-Aminoadipinazidurie

43922

ALECT2

869

Allgrove-Syndrom

33355

Aleukozytose, kongenitale

853

Alloimmunthrombozytopenie,
fetale und neonatale

58

Alexander-Krankheit

700

Alopecia totalis

36371

Alexander-Krankheit Typ |

701

Alopecia universalis

1006

Alopezie mit Antikdrper-Mangel

36372

Alexander-Krankheit Typ Il

25449

Alopezie, fibrosierende frontale

58

Alexander-Syndrom

26111

Alfi-Syndrom

2316

Alopezie-Anosmie-
Schallleitungsschwerhorigkeit-
Hypogonadismus-Syndrom

79327

ALG1-CDG

79326

ALG2-CDG

2316

Alopezie-Anosmie-Taubheit-
Hypogonadismus-Syndrom

79321

ALG3-CDG

79320

ALG6-CDG

79325

ALG8-CDG

2574

Alopezie-Epilepsie-
Intelligenzminderung-Syndrom
Typ Moynahan

79328

ALG9-CDG

28007

ALG11-CDG

1008

Alopezie-Epilepsie-Pyorrhoe-
Intelligenzminderung-Syndrom

79324

ALG12-CDG

->346

Alopezie-Hypogonadismus-
extrapyramidale Stérung-Syndrom

32442

ALG13-CDG

99995

Algodystrophie

1014

Alopezie-Intelligenzminderung-
hypergonadotroper
Hypogonadismus-Syndrom

30089

ALK+ ALCL

2850

Alopezie-Intelligenzminderung-
Syndrom

30089

ALK+ anaplastisches groBzelliges
Lymphom

36404

ALK+ LBCL

1005

Alopezie-Kontrakturen-
Kleinwuchs-Intelligenzminderung-
Syndrom

30090

ALK-ALCL

15795

Alopezie-progressiver
neurologischer Defekt-
Endokrinopathie-Syndrom

30090

ALK-anaplastisches groBzelliges
Lymphom

202

Alopezie-Schwerhérigkeit-
Hypogonadismus-Syndrom

36404

ALK-positives groRzelliges B-Zell-
Lymphom

50244
4

Alkalische Ceramidase 3-Mangel

202

Alopezie-sensorineurale
Schwerhorigkeit-
Hypogonadismus-Syndrom

726

Alpers-Huttenlocher-Syndrom

56

Alkaptonurie

726

Alpers-Syndrom

1915

Alkoholembryopathie

59

Allan-Herndon-Dudley-Syndrom

16359
6

Alpha0-Thalassdmie, homozygote

99907

Allergische Wohnungs-Alveolitis

365

Alpha-1,4-Glukosidase-Mangel

73223

Allgemeine
Entwicklungsverzégerung -

Osteopenie - ektodermaler Defekt

30855
2

Alpha-1,4-Glukosidase-Mangel,
infantile Form

42042
9

Alpha-1,4-Glukosidase-Mangel,

spdt beginnende Form

39905| Alpha-B Crystallin-abhangige spat
8 |beginnende distale Myopathie
39905| Alpha-B Crystallin-abhangige spat
8 |beginnende Myopathie
61 Alpha-D Mannosidase-Mangel,
lyosomaler
16861| Alpha-Fetoprotein-Mangel,
2 |kongenitaler
324 | Alpha-Galaktosidase A-Mangel
221 Alpha-Granula-Mangel der
Plattchen
10002
5 Alpha-HCD
31 Alpha-Ketoglutarat-
Dehydrogenase-Mangel
511 Alpha-Ketosauredecarboxylase-
Mangel
349 | Alpha-L-Fucosidase-Mangel
579 | Alpha-L-lduronidase-Mangel
61 | Alpha-Mannosidose
30:28 Alpha-Mannosidose, adulte Form
30928| Alpha-Mannosidose, infantile
2 |Form
134 Alpha-Methyl-Acetessigsaure-
IAzidurie
134 Alpha-Methyl-Acetoacetyl-CoA
[Thiolase-Mangel
79095 Alpha-Methylacyl-CoA-Racemase-
Mangel
3137 Alpha-N- N
IAcetylgalactosaminidase-Mangel
Alpha-N-
79279|Acetylgalactosaminidase-Mangel
Typ 1
Alpha-N-
79280|Acetylgalactosaminidase-Mangel
Typ 2
Alpha-N-
79281 |Acetylgalactosaminidase-Mangel
Typ 3
Alpha-N-
79280 |Acetylgalactosaminidase-Mangel,
adulter
62 |AIpha-Sarkoegkanopathie

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.

Orphanet Berichtsreihe - Verzeichnis der seltenen Krankheiten und Synonyme in alphabetischer Reihenfolge - Januar 2020
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis der seltenen Krankheiten in_alphabetischer Reihenfolge.pdf

10



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis_der_seltenen_Krankheiten_in_alphabetischer_Reihenfolge.pdf

Krankheitsname

Alpha-Schwerkettenkrankheit

Krankheitsname

ALT

Alpha-Storage-Pool-Krankheit

Alpha-Thalassamie

Alternierende Hemiplegie des
Kindesalters, beninge nachtliche

88661

Krankheitsname

Amelogenesis imperfecta

16359
6

Alpha-Thalassdamie Hydrops
fetalis

Alveoladre kapillare Dysplasie mit
Fehlausrichtung der pulmonalen
Gefille

10003
2

Amelogenesis imperfecta,
hypokalzifizierender Typ

10003
3

Amelogenesis imperfecta,
hypomaturierender Typ

16359
6

Alpha-Thalassamie major

93616

Alpha-Thalassdmie, intermedidre

Alveolédre kapillare Dysplasie mit
Misalignment der Lungenvenen

98791

Alpha-Thalassamie-
Intelligenzminderung-Syndrom
vom Deletions-Typ

->107
1

Alveolare Synechie-
Ankyloblepharon-ektodermale
Dysplasie-Syndrom

10003
4

Amelogenesis imperfecta,
hypomaturierender-
hypoplastischer Typ mit
[Taurodontie

98791

Alpha-Thalassamie-
Intelligenzminderung-Syndrom,
[gekoppelt an Chr. 16

26467
5

Alveolarproteinose, pulmonale
kongenitale

10003
1

Amelogenesis imperfecta,
hypoplastischer Typ

23140
1

Alpha-Thalassamie-
myelodysplastisches Syndrom

30654
2

ALX1-abhangige fronto-nasale
Dysplasie

-103
1

Amelogenesis imperfecta-
Gingivahyperplasie-Syndrom

22839
0

ALX4-abhangige FNDAG

1031

Amelogenesis imperfecta-
Nephrokalzinose-Syndrom

98791

Alpha-Thalassdamie-Retardierung-
Syndrom

39147
4

ALX-3-abhéngige fronto-nasale
Dysplasie

-103
1

Amelogenesis imperfecta-
Zahnfleischhyperplasie-Syndrom

3386

Amerikanische Trypanosomiasis

847

Alpha-Thalassdamie-X-
chromosomale
Intelligenzminderung-Syndrom

39147
4

ALX-3-abhdngige frontonasale
Dysplasie

141

Aminoacylase 2-Mangel

721

Alpha-Thrombozytengranula-
Mangel

16909
5

Alymphoide zystische Thymus-
Dysgenesie

1032

Aminoazidurie, hyperdibasische,
Typ 1

734

Alpha-und Dense-Granula-Defekt
der Thrombozyten

93561

ALys-Amyloidose

470

Aminoazidurie, hyperdibasische,
Typ 2

63

Alport-Syndrom

28039
7

Alzheimer-ahnliche familiare
Prionkrankheit

22112
0

Aminopterin-dhnliches Syndrom
sine Aminopterin

86818

Alport-Syndrom - geistige
Retardierung -
Mittelgesichtshypoplasie -
Elliptozytose

1020

Alzheimer-Krankheit mit friihem
Beginn, autosomal-dominante

1908

Aminopterin-Embryopathie

54247

Alzheimer-Krankheit, biparietale

1908

Aminopterin-Exposition,
vorgeburtliche

1020

Alzheimer-Krankheit, familiare

1908

Aminopterin-Syndrom, fetales

182
050

Alport-Syndrom mit
Leukozyteneinschliissen und
Makrothrombozytopenie

79095

AMACR-Mangel

98918

AMAN

1908

Aminopterin/Methotrexat-
Embryopathie

->182
050

Alport-Syndrom mit
Makrothrombozytopenie

18018

Amastie, isolierte kongenitale

->333
64

'Amish Brittle Hair'-Syndrom

88918

Alport-Syndrom, autosomal-
dominantes

1021

Amaurose-Hypertrichose-
Syndrom

518

AMKL

98832

AML MO

65

Amaurosis congenita Leber

98833

AML M1

88919

Alport-Syndrom, autosomal-
rezessives

1023

Ambras-Syndrom

98834

AML M2

88917

Alport-Syndrom, X-
chromosomales

31933

AMC, myogene, autosomal-
rezessive

98831

AML mit 11g23-Anomalien

3261

ALPS

29496

Amelie der oberen Extremitaten

98829

AML mit anormalen Eosinophilen
und inv(16)(p13g22) oder
t(16;16)(p13;q22)

43615
9

ALPS durch CTLA4-
Haploinsuffizienz

29496

Amelie der unteren Extremitaten

40202
0

AML mit inv3(p21;q26.2) oder
t(3;3)(p21;926.2)

27551
7

ALPS mit rezidivierenden Infekten

1027

Amelie, autosomal-rezessive

86845

AML mit multilinedrer Dysplasie

35704
3

ALS4

29497

Amelie, totale

86845

AML mit Myelodysplasie-
assoziierten Veranderungen

90020

ALS-Parkinson-Demenz-Komplex

1028

Amelo-onycho-hypohidrotisches
Syndrom

31948
0

AML mit somatischen CEBPA-
Genmutationen

86815

ALSG-Syndrom

31380
8

ALSP

1946

Amelo-zerebro-hypohidrotisches
Syndrom

40202
6

AML mit somatischen NPM1-
Genmutationen

64

Alstrom-Syndrom

31441

Ameloblastom

40201
4

AML mit t(6;9)(p23;934)

40201

AML mit t(9;11)(p22;923)

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

AML mit
t(15;17)(922;912);(PML/RARalpha
) und Varianten

43925
4

Krankheitsname

Amyloidangiopathie, zerebrale,
familiare Form

85450

Amyloidnephropathie, familiare

Krankheitsname

Amyloidpolyneuropathie vom
[TTR-Typ

85447

93560

Amyloidnephropathie, familidre,
Apolipoprotein A-l-Variante

Amyloidpolyneuropathie,
85447 [familidre, portugiesisch-
schwedisch-japanischer Typ

93562

Amyloidnephropathie, familidre,
durch fibrinogene A-alpha-Ketten-
Variante

Amyloidpolyneuropathie,

85448| Y
ffamiliare, Typ 4

93561

Amyloidnephropathie, familidre,
durch Lysozym-Variante

Amyloidpolyneuropathie,
85447 familidre, Typ | (Portugiesisch-
Swedisch-Japanischer Typ)

85450

Amyloidnephropathie, hereditare

367 | Amylopektinose

98957

Amyloidose der Hornhaut,
familidre primare

48858

6 Amyoplasia congenita

98957

Amyloidose der Hornhaut,
subepitheliale

48858

6 Amyoplasie, kongenitale

85450

Amyloidose Typ Ostertag

803 | Amyotrophe Lateralsklerose

85446

Amyloidose, Dialyse-bedingte

85450

Amyloidose, familidre renale

35704

3 Amyotrophe Lateralsklerose Typ 4

93560

Amyloidose, familidre renale,
durch Apolipoprotein A-I-Variante

30060| Amyotrophe Lateralsklerose,
5 Jjuvenile

93562

Amyloidose, familidre renale,
durch fibrinogene A-alpha-Ketten-
Variante

Amyotrophe Lateralsklerose-

90020 /
Parkinson-Demenz-Komplex

65684| Amyotrophie, benigne fokale

93561

Amyloidose, familidre renale,
durch Lysozym-Variante

65684| Amyotrophie, monomelische

23826

Amyloidose, familidre renale, mit
Apolipoprotein All-Variante

Amyotrophie-

2615 .
Fettgewebeanomalie-Syndrom

1040 | Anadysplasie, metaphysare

85448

Amyloidose, familidre, finnischer
Typ

Analatresie mit Hand-, FuB-und

857 A
lOhranomalien

85448

Amyloidose, hereditare,
finnischer Typ

86816| Analbuminamie, kongenitale

85445

Amyloidose, inflammatorische

22811

3 Analfistel

85451

Amyloidose, kardiale TTR-
assoziierte

21739] Analgesie mit Hyperhidrose,
9 |kongenital

13781

Amyloidose, kutane lokalisierte
noduldre primdre

31150| Analphalipoproteindamie

37002| AML mit Translokation
6 [t(8;16)(p11;p13)
10272| AML mit Translokation
4 |t(8;21)(922;922)
10237| AML und MDS durch alkylierende
9 |Agenzien
16472
6 AML und MDS durch Strahlung
10238| AML und MDS durch
1 [Topoisomerase Typ ll-Inhibitor
31946
5 AML, familidre
31946 e .
5 AML, familidre reine
31946
5 AML, vererbte
520 |AML-M3
517 | AML-M4
514 | AML-M5
318 | AML-M6
86818 AMME-Komplex
86818| AMME-Syndrom
517 | AMMolL
13939
AMN
9
29500
0 Amnion-Schniirfurchensyndrom
29500
0 Amniotisches-Band-Syndrom
48823
AMNR
9
25166
aMOA
3
67 Améobiasis durch Entamoeba

histolytica

85453

Amyloidose, kutane, familidre
Form

10109

6 Andmie, aregenerative

68

Amobiasis durch frei
vorkommende Amdben

85453

Amyloidose, kutane, X-
chromosomale

Andmie, autoimmun-

90036
hamolytische, gemischter Typ

1035

Ampola-Syndrom

30055
7

Ampullom

31470

Amyloidose, lokalisierte primare

Andmie, autoimmun-
90037 lhamolytische, Medikamenten-
induzierte

16369
6

AMRF

13781

Amyloidose, makulare

Andmie, autoimmun-

90033| .. . -
hdamolytische, Warme-Typ

85443

Amyloidose, primédre

98917

AMSAN

26886
8

Amyelie, isolierte

31470

Amyloidose, primédre systemische

29382| Anamie, dyserythropoetische
5 |kongenitale, Typ IV

85445

Amyloidose, reaktive

Andmie, dyserythropoetische,

98869 .
kongenitale, Typ |

366

Amylo-1,6-Glukosidase-Mangel

85445

Amyloidose, sekundare

85451

Amyloid-Kardiomyopathie,
familiare Transthyretin-assoziierte

31963

Amyloidosis cutis dyschromia

Andmie, dyserythropoetische,

98873 .
kongenitale, Typ Il

23826
9

Amyloid-Nephropathie, familidre,
durch Apolipoprotein All-Variante

31963

Amyloidosis cutis dyschromica

Andmie, dyserythropoetische,
kongenitale, Typ Il

98870

86817| Andmie, hamolytische durch

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

[Adenylat-Kinase-Mangel

90030

Anamie, himolytische durch
Glutathion-Reduktase-Mangel

22827
7

Krankheitsname

Anetodermie, familidre

Krankheitsname

Angioendotheliomatose, maligne

1046

Anamie, himolytische letale -
Genitalfehlbildungen

22827
7

Anetodermie, hereditdre

9 Angioendotheliomatosis

proliferans systematisata

90031

Andamie, himolytische, nicht-
spharozytare durch Hexokinase-
Mangel

22114
2

Anetodermie, konfettiartige

160

Angiofollikuldre
Lymphknotenhyperplasie

22827
2

Anetodermie, primidre

324

Angiokeratom, diffuses

124

Anamie, hypoplastische,
kongenitale, Typ Blackfan-
Diamond

1053

Aneurysma der Vena Galeni

324

Angiokeratoma corporis diffusum
Fabry

99072

Aneurysma des persistierenden
Ducuts arteriosus, kongenitales

19927
9

Angiolipomatose, familidre

332

Andmie, juvenile
megaloblastische, durch Intrinsic-
Faktor-Mangel

95484

Aneurysma oder Dilatation der
Aorta ascendens

1063

Angiom, biischelartiges

332

Anamie, perzinose, kongenitale

23116
0

Aneurysma, intrakranielles
sakkulares, familidre Form

13793
5

Angiom, laryngotracheales

95429

Angioma serpiginosum

98826

Anamie, refraktare

10001
9

Anamie, refraktare, mit
Blastenexzess-1

28498
4

Aneurysma-Osteoarthritis-
Syndrom

56916
4

Angiomatoid fibrous histiocytoma

10002
0

Andmie, refraktare, mit
Blastenexzess-2

35334
4

Aneurysmal telangiectasia

3205

Angiomatose,
enzephalotrigeminale

75564

Andmie, sideroachrestische,
erworbene idiopathische

48055
3

Aneurysmatische Knochenzyste

53721

Angiomatose,
kutaneomeningospinale

75564

Andmie, sideroblastische,
erworbene primdre

90065

Aneurysmatische
Subarachnoidalblutung,
erworbene

->528

Angiomatose, systemische
zystische - Seip-Syndrom

3205

Angiomatosis encephalofacialis

75563

Andmie, sideroblastische, X-
chromosomale

29497
9

Angeborenes beidseitiges Fehlen
der Unterarme und Hinde

10005
7

Angioneurotisches Gdem, RAAS-
Blocker-induziertes

1902

Anaplasmose, granulozytire
humane

29498
1

Angeborenes beidseitiges Fehlen
der Unterschenkel und FiiBe

35333
4

Anastomose, arteriovenose
retinale, kongenitale

79262

ANCL

29497

Angeborenes Fehlen der Ober-
und Unterschenkel mit
vorhandenem FuR

10005
7

Angioneurotisches 6dem, Renin-
IAngiotensin-Aldosteron-System-
Blocker induziertes

10005
7

Angioodem, ACE-Inhibitor-
abhangiges erworbenes

1496

Andermann-Syndrom

367

Andersen-Glykogenose

37553

Andersen-Syndrom

29497
5

Angeborenes Fehlen des Ober-
und Unterarms mit vorhandener
Hand

10005
7

Angioodem, ACEl-abhdngiges
erworbenes

37553

Andersen-Tawil-Syndrom

72

Angelman-Syndrom

10005
7

Angioddem, erworbenes, mit
normalem C1-Inhibitor

324

Anderson-Fabry-Krankheit

71

Anderson-Krankheit

98794

Angelman-Syndrom durch
maternale Deletion 15q11q13

10005
7

Angioodem, erworbenes, mit
normalem C1INH

99916

Androblastom

99429

Androgen-Insensitivitat,
komplette

98794

Angelman-Syndrom durch
maternale Monosomie 15q11q13

10005
6

Angioodem, erworbenes, Typ 1

90797

Androgen-Insensivitdts-Syndrom,
partielles

98795

Angelman-Syndrom durch
paternale UPD 15

10005
5

Angioodem, erworbenes, Typ 2

90797

Androgen-Resistenz-Syndrom,
partielles

41151
5

Angelman-Syndrom durch
Imprinting-Defekt in 15q11-q13

10005
0

Angioodem, hereditares, Typ 1

26352
4

ANE, isolierte

41151
1

Angelman-Syndrom durch
Punktmutation

10005
1

Angioodem, hereditares, Typ 2

15795
4

ANE-Syndrom

183

Angiitis, allergische
|§ranulomat65e

10005
4

Angioodem, hereditares, Typ 3

26352
4

ANEC

2346

Angio-osteo-hypertrophisches
Syndrom

10005
7

Angio6dem, RAAS-Blocker-
induziertes

83620

Anendokrinose, enterische

75508

Angio-osteo-hypotrophisches
Syndrom

1048

Anenzephalie/Exenzephalie,
isolierte

75508

Angiodysplasie,
osteohypoplastische
phlebektatische

10005
7

Angioodem, Renin-Angiotensin-
IAldosteron-System Blocker
induziertes

48207
7

Angiopathie, zerebrale, HTRA1-

abhangige, autosomal-dominante

26341| Angiosarkom

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

74 | Angiostrongyliasis
74 | Angiostrongylose
98839 Angiotropes groBzelliges B-Zell-

Lymphom

36403
9

Angiozentrisches kutanes T-Zell-
Lymphom der Kindheit

37003
9

Angorahaar-Naevus

53789
1

ANGPT1-related hereditary
angioedema with normal Clinh

46866

Anhidrose, generalisierte
isolierte, mit normalen
Schweilldriisen

98813

Anhidrotische ektodermale
Dysplasie mit Immundefekt

69088

Anhidrotische ektodermale
Dysplasie-Immundefekt-
Osteopetrose-Lymphodem-
Syndrom

=107

Anhidrotische ektodermale
Dysplasie-Lippengaumenspalte-
Syndrom

1068

Aniridie - geistige Retardierung

1064

Aniridie - Nierenagenesie -
psychomotorische Retardierung

25092

Aniridie, isolierte

1069

Aniridie-Patellaaplasie-Syndrom

1067

Aniridie-Ptosis-
Intelligenzminderung-familidare
Adipositas-Syndrom

1065

Aniridie-zerebelldre Ataxie-
Intelligenzminderung-Syndrom

1070

Anisakiasis

1070

Anisakidose

35699
6

ANK3-assoziierte
Intelligenzminderung-
Sprachstérung-Schlafstérung-
Syndrom

86873

ANKCL

1071

Ankyloblepharon - ektodermale
Defekte - Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte

91397

Ankyloblepharon filiforme
adnatum, isoliertes

1074

Ankyloblepharon filiformis
adnatum-Anus imperforatus-
Syndrom

1072

Ankyloblepharon filiformis-
Gaumenspalte-Syndrom

1077

Ankylose der Zdhne

14116
3

Ankylose, glossopalatine

Krankheitsname

Ankylostomiasis

Annularer atrophischer Lichen
planus

Krankheitsname

sophagusatresie

32512
4

Anorchie, bilaterale

ANOAC

Anoctaminopathie, distale

17120
1

Anorektale Fehlbildung, hohe
Form

Anodontie

17120
8

Anorektale Fehlbildung,
intermediare Form

Anomalie der epibronchialen
rechten Pulmonalarterie

17121
5

Anorektale Fehlbildung, tiefe
Form

3294

Anomalien der
Fingerstrecksehnen

52573
8

Anorexia nervosa, prapubertare

->257
8

Anomalien der Niere, Genitalien
und des Mittelohrs

88620

Anosmie, isolierte kongenitale

1882

ANOTHER-Syndrom

2091

Anomalien der Schilddriise,
Nieren und Finger

93976

Anotie

2487

Anomalien der unteren
Extremitaten - Hypospadie

56255
9

Anterior maxillary protrusion-
strabismus-intellectual disability
syndrome

54144
3

Anomalous aortic origin of the
left coronary artery

43537
2

Anteriore Urethralklappen

54145
4

Anomalous aortic origin of the
right coronary artery

3344

Anteriore Verbiegung der Beine
mit Kleinwuchs

54150
7

Anomalous origin of coronary
artery from the pulmonary artery

24725
7

Anthrax durch Inhalation

375

Anti-GBM-Syndrom

94150

Anonychia congenita totalis

2194

Anti-HLA-Hyperimmunisierung

90390

Anonychie - Onychodystrophie

148
7

Anonychie - Onychodystrophie -
Brachydaktylie Typ B -
Ektrodaktylie

20656
9

Anti-HMG-CoA-Myopathie

42078
9

Anti-IgLON5-Krankheit

1487

Anonychie - Onychodystrophie
mit Hypoplasie oder Fehlen der
distalen Phalangen

42078
9

Anti-IgLON5-Syndrom

69125

Anonychie mit umschriebener
Pigmentierung

27594
4

Anti-Kell HDN

79143

Anonychie, isolierte

27594
4

Anti-Kell-Alloimmunisierung,
maternale

79143

Anonychie, isolierte kongenitale

639

Anti-MAG-Neuropathie

1094

Anonychie-Mikrozephalie-
Syndrom

21725
3

Anti-NMDA-Rezeptor-Enzephalitis

1104

Anophthalie plus-Syndrom

1106

Anophthalmie - Anomalien der
GliedmaBen

45471
0

Anti-p200-Pemphigoid

247

Anophthalmie - Herz- und
Lungenanomalien -
Intelligenzminderung

39809
7

Anti-Phospholipid-Antikorper-
Syndrom, neonatales

39809
7

Anti-Phospholipid-Syndrom,
neonatales

1101

Anophthalmie - Megalokornea -
Kardiopathie - Skelettanomalien

20656
9

Anti-SRP-Myopathie

2470

Anophthalmie - pulmonale
Hypoplasie

1919

Antiepileptika-Embryofetopathie

->315
7

Anophthalmie mit Hypothalamus-
Hypophysen-Insuffizienz

41159
3

Antiinsulinantikorper-Syndrom

1106

Anophthalmie-Syndaktylie-
Syndrom

375

Antikorper vermittelte Krankheit
der glomeruldren Basalmembran

1572

Antikorpermangel, primarer

77298

Anophthalmie/Mikrophthalmie -

2821

Antinolo-Nieto-Borrego-Syndrom

3006

Antiquitin-Mangel

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

81 | Antisynthetase-Syndrom
956 Antley-Bixler dhnliches-Syndrom -
99 intersexuelles Genitale -

Steroidstoffwechselstorungen

2037

Krankheitsname

Aorto-pulmonale Fenster,
kongenitales

99070

Aorto-rechtsventrikuldrer Tunnel

83

Antley-Bixler-Syndrom

3400

Aorto-ventrikuldrer Tunnel

->956
99

Antley-Bixler-Syndrom Typ 2

28498

AOS

956
99

Antley-Bixler-Syndrom, POR-
abhingiges

829

AOSD

1190

AO1

28076

AP4-Mangel-Syndrom

56304

AO2

747

aPAP

56305

AO3

20658

APBD

1168

AOAl

64753

AOA2

24780

APC-abhéngige adenomatose
attenuierte familidre Polyposis

45903
3

AOA4

24780

APC-abhéngige AFAP

99000

AOFMD

1190

AOI

24780

APC-abhangige attenuierte FAP

56304

AOII

56305

AOIll

39759

APDS

99981

AOP

3453

APECED-Syndrom

86

Aortenaneurysma, abdominales,
familiare Form

87

Apert-Syndrom

1201

Apfelschalen-Syndrom

60030

Aortenaneurysma-Syndrom durch
TGFbeta-Rezeptor-Anomalien

99075

Aortenbogen, doppelter, mit
zirkuldre Einengung von
Trachea/Osophagus

50630

Apfelschalenartige
Intestinalatresie-Augenanomalien-
Mikrozephalie-Syndrom

83461

Aphakie, kongenitale primare

99076

Aortenbogen, fiinfter
persistierender

1112

Aphalangie - Hemivertebrae -
urogenital-intestinale Dysgenesie

99081

Aortenbogen, rechter

1113

Aphalangie-Syndaktylie-
Mikrozephalie-Syndrom

99079

Aortenbogen, zervikaler

1110

Aortenbogen-Anomalie-
Gesichtsdysmorphie-
Intelligenzminderung-Syndrom

25083

Aphasie, logopenische
progressive

10007

Aphasie, nicht-flussige
progrediente

2299

Aortenbogenunterbrechung

913
87

Aortendilatation -
Gelenkiiberbeweglichkeit -
[geschléngelte Arterien

32454
0

Aphonie-Horverlust-
Retinadystrophie-verdoppelte
GroRzehe-Intelligenzminderung-
Syndrom

229

Aortendissektion, familidre

1457

Aortenisthmusstenose

1456

Aortenisthmusstenose, atypische

32454
0

Aphonie-Schwerhdorigkeit-
Retinadystrophie-Bifid Hallux-
Intelligenzminderung-Syndrom

1455

Aortenisthmusstenose,
dominante

66529

Apical-ballooning-Syndrom

37559

APKH

95448

Aortenklappenatresie

10104
3

Aortenklappendysplasie

32453
0

aPLAID

1114

Aplasia cutis congenita

3093

Aortenklappenstenose,
kongenitale

1117

Aplasia cutis congenita - Myopie

1457

Aortenkoarktation

3339

Aplasia cutis congenita mit
epibulbiren Dermoid

1456

Aortenkoarktation, abdominale

3193

Aortenstenose, supravalvulare

1116

Aplasia cutis congenita mit
intestinaler Lymphangiektasie

99071

Aorto-linksventrikuldrer Tunnel

1116 |Aplasia cutis congenita,

Krankheitsname

autosomal-rezessive

79133

Aplasia cutis congenita,
bitemporale

37004
6

Aplasia cutis congenita-Naevus
sebaceus-Syndrom

2926

Aplasie der Fingerstrecker mit
Polyneuropathie

3383

Aplasie der Humerus-Trochlea

124

Aplasie der roten Blutkérperchen,
angeborene

86815

Aplasie der Tranen- und
Speicheldriisen

18007
9

Aplasie des Miiller-Ganges,
inkomplette unilaterale

18007
4

Aplasie des Miiller-Ganges,
komplette unilaterale

29498
8

Aplasie/-Hypoplasia des
Daumens, kongenital

14107
4

Aplasie/Hypoplasie des duReren
Gehorgangs

88

Aplastische Anamie, idiopathische

124

Aplastische Anamie, isolierte
kongenitale

520

APML

70590

Apnoe im Kindesalter

70590

Apnoe, infantile

425

Apo A I-Mangel

29498
6

Apodie

93560

Apolipoprotein A-I-Amyloidose

425

Apolipoprotein A-I-Mangel

43923
2

Apolipoprotein A-IV-Amyloidose

23826
9

Apolipoprotein All-Amyloidose

30902
0

Apolipoprotein Cll-Mangel,
familiarer

2879

Apoplasie/Hypoplasie von
GliedmaRen und Becken

320

Apparenter Mineralocorticoid
Exzess

10007
9

Appendikale NEN

10007
9

Appendikale neuroendokrine
Neoplasie

1123

Appendix, kaudaler -
Schwerhorigkeit

32997

Appendix-NET, klassischer

1125

Apraxie, okulomotorische, Typ
Cogan

56685

Aprosencephaly

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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56684

Krankheitsname

Aprosencephaly/atelencephaly
spectrum

1126

Aprosenzephalie mit zerebellarer
Dysgenesie

3453

APSTyp 1

3143

APS Typ 2

22798

APS Typ 3

22799

APSTyp 4

3453

APS-1

3143

APS-2

22798

APS-3

22799
0

APS-4

2182

Aquaduktstenose, X-
chromosomale

49835
9

Aquagenes syringeales
[Akrokeratoderm

40204
1

AR dRTA

->402
041

AR dRTA mit Horverlust

402
041

AR dRTA mit Schwerhérigkeit

->402
041

AR dRTA ohne Horverlust

->402
041

AR dRTA ohne Schwerhdérigkeit

93607

AR pRTA

90119

AR-CMT2 mit Akrodystrophie

90118

AR-CMT2, Typ Ouvrier

98856

AR-CMT2B1

10110
1

AR-CMT2B2

22837
4

AR-CMT2B5

10110
2

AR-CMT2C

49527
4

AR-CMT2T

16918
6

AR-CNM

248

AR-HED

44776
0

AR-SPG9B

1130

Arachnodaktylie - geistige
Retardierung - Dysmorphien

1129

Arachnodaktylie -
Ossifikationsstorungen - geistige
Retardierung

115

Arachnodaktylie, kongenitale

kontrakturale

Krankheitsname

Arachnoidalzyste

Arachnoiditis

Arachnoiditis, adhasive

Arachnoiditis, chronische

ARAN-NM

ARC-Syndrom

ARCA1

ARCA2

ARCL1

ARCL1C

ARCL2 Typ Debré

ARCL2, klassischer Typ

ARCL2, progeroider Typ

ARCL2A

ARCL2B

ARCMT2-NM

ARCMT2X

ARDS des Erwachsenen

ARDS des Kindes

AREDYLD-Syndrom

Areflektorischen Dystasie,
hereditadre, Typ Roussy-Levy

AREI

Arena-Syndrom

Argentinisches hamorrhagisches
Fieber

Arginase-Mangel

Arginindmie

Argininbernsteinsaure-Krankheit

Argininosuccinase-Mangel

24752

Argininosuccinat-Synthase-
Mangel

23

Argininosuccino-Azidurie

23

Argininsuccinat-Lyase-Mangel

60014

Argyrie

26893
6

Arhinenzephalie, isolierte

2250

Arhinie-Mikrophthalmie-Syndrom
Bosma

28917

ARHR

Krankheitsname

79235

Arias-Syndrom

2318

Arima-Syndrom

950

Arkless-Graham-Syndrom

85276

Armfield-Syndrom

2901

Armplexusneuritis

43920
2

Armplexusparese, chronische
|_geburtstraumatische

16763
5

Arndt-Gottron-Syndrom

26888
2

Arnold-Chiari-Fehlbildung Typ |

1136

Arnold-Chiari-Fehlbildung Typ Il

17834
5

Aromatase-Exzess-Syndrom

91

Aromatase-Mangel

35708

Aromatische-L-
IAminosduredecarboxylase-Mangel

25488
6

arPEO

731

ARPKD

99916

Arrhenoblastom

1134

Arrhinie, isolierte

1135

Arrhinie-Choanalatresie-
Mikrophthalmie-Syndrom

21765
6

Arrhythmogene
rechtsventrikuldre Dysplasie,
familiare isolierte

26030
5

ARSA

98

ARSACS

31460
3

ARSAL

583

ARSB-Mangel

29320
8

Arteria-coeliaca-Kompressions-
Syndrom

3342

Arterial-Tortuosity-Syndrom

43917
5

Arteriell-ischdmischer
Schlaganfall im Kindesalter

79094

Arterielle Verschlusskrankheit
[Typ Grange

79094

Arterielle Verschlusskrankheit,
progressive - Hypertension -
Herzfehler - Knochenfragilitat -
Brachysyndaktyly

35710
7

Arterielles Thoracic-outlet-
Kompressions-Syndrom

35710
7

Arterielles TOS

3342

Arterien, geschlingelte

1682

Arteriendissektion mit
Lentiginose

36382

Arteriendissektion, familidre

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

zervikale

2037

Arterienfistel, aorto-pulmonale
kongenitale

Krankheitsname

nukledren Antikorpern

51608

Arterienkalzifikation,
[generalisierte infantile

Arthritis, idiopathische juvenile,
Rheumafaktor-negative, ohne
anti-nukledre Antikorper

Krankheitsname

congenita - Whistling-face-
Syndrom

51608

Arterienkalzifikation,
idiopathische infantile

85435

Arthritis, idiopathische juvenile,
Rheumafaktor-positive

1150

Arthrogryposis multiplex
congenita - ZNS-Kalzifikation

397

Arteriitis temporalis

85414

Arthritis, idiopathische juvenile,
systemische

1145

Arthrogryposis multiplex
congenita, distale X-
chromosomale

26137

Arteriitis temporalis, juvenile

51608

Arteriopathie, idiopathische
obliterative

91140

Arthritis, idiopathische juvenile,
unklassifizierte

1143

Arthrogryposis multiplex
congenita, neurogener Typ

29207

Arthritis, reaktive

31933

Arthrogryposis multiplex
congenita, SYNE1l-abhdngige

51608

Arteriopathie, infantile okklusive

29207

Arthritis, venerische

75377

Arteriosklerose der Aderhaut

51608

Arteriosklerose, infantile

828

Arthro-Ophthalmopathie,
hereditdre progressive

14117
4

Arteriovenose Fehlbildung der
Mandibula

1485

Arthrogrypose - Hyperkeratose,
letaler Typ

49869

Arthrogryposis multiplex
congenita-Syndrom, autosomal-
rezessives, nicht-todliches,
IMYBPC1-assoziiertes

14117
1

Arteriovenose Fehlbildung der
Maxilla

97339

Arteriovendse Fehlbildung, durale
kraniale

2697

Arthrogrypose -
Nierenfunktionsstorung -
Cholestase

85169

Arthropathie, digitale -
Brachydaktylie, familidre Form

1159

Arthropathie, progressive
pseudorheumatoide, der Kindheit

65720

Arthrogrypose - schwere Skoliose

14116
8

Arteriovenose Fehlbildung,
frontonasale

3200

Arthrogrypose mit ektodermaler
Dysplasie und anderen Anomalien

2848

Arthropathie-Kamptodaktylie-
Syndrom

1187

Arts-Syndrom

14117
4

Arteriovenodse Fehlbildung,
mandibulére

14117
1

Arteriovenodse Fehlbildung,
maxillare

1154

Arthrogrypose mit
okulomotorischen und
elektroretinalen Anomalien

21765
6

ARVC, familidre isolierte

1146

Arthrogrypose, distale, Typ 1

21765
6

ARVD, familidre isolierte

2039

Arteriovendose Fistel, kongenitale
systemische

2053

Arthrogrypose, distale, Typ 2A

512

Arylsulfatase A-Mangel

1147

Arthrogrypose, distale, Typ 2B

29207

Arthritis urethritica

65720

Arthrogrypose, distale, Typ 2D

30927
1

Arylsulfatase A-Mangel, adulte
Form

85410

Arthritis, chronische
pauciartikuldre

376

Arthrogrypose, distale, Typ 3

69126

Arthritis, familidre rekurrente

65720

Arthrogrypose, distale, Typ 4

30926
3

Arylsulfatase A-Mangel, juvenile
Form

->903
40

Arthritis, granulomatose des
Kindesalters

1154

Arthrogrypose, distale, Typ 5

32945
7

Arthrogrypose, distale, Typ 5D

30925
6

Arylsulfatase A-Mangel, spat-
infantile Form

583

Arylsulfatase B-Mangel

->903
40

Arthritis, granulomatdse
inflammatorische - Dermatitis -
Uveitis

1144

Arthrogrypose, distale, Typ 6

3377

Arthrogrypose, distale, Typ 7

85438

Arthritis, idiopathische juvenile,
Enthesitis-assoziierte

65743

Arthrogrypose, distale, Typ 8

13940
2

Arzneimittelexanthem mit

Eosinophilie und systemischen
Manifestationen

115

Arthrogrypose, distale, Typ 9

85410

Arthritis, idiopathische juvenile,
oligoartikuldre

25151
5

Arthrogrypose, distale, Typ 10

13940
2

Arzneimittelexanthem mit
Eosinophilie und systemischen
Manifestationen

24783

Arthritis, idiopathische juvenile,
oligoartikuldre, mit anti-nukledren
[Antikorpern

376

Arthrogrypose, distale, Typ IIA

1154

Arthrogrypose, distale, Typ IIB

23146
6

ASAN

65720

Arthrogrypose, distale, Typ IID

583

ASB-Mangel

24784

Arthritis, idiopathische juvenile,
oligoartikuldre, ohne anti-
nukledre Antikorper

53696

Arthrogrypose, letale - Verlust
von Vorderhornzellen

2302

Asbestintoxifikation

2302

Asbestose

85436

Arthritis, idiopathische juvenile,
Psoriasis-assoziierte

1144

Arthrogrypose-dhnliche
Handanomalie - sensorineurale
Schwerhorigkeit

1253

Ascher-Syndrom

44799
7

ASCT1-Mangel

85408

Arthritis, idiopathische juvenile,
Rheumafaktor-negative

1149

Arthrogrypose-dhnliches
Symptom

1478

ASD

24785
4

Arthritis, idiopathische juvenile,
Rheumafaktor-negative, mit anti-

994

Arthrogryposis multiplex
congenita - Lungenhypoplasie

35249
0

ASD durch AUTS2-Mangel

99104

ASD vom Koronarsinus-Typ

1150

Arthrogryposis multiplex

99106

ASD vom Ostium-Primum-Typ

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

ASD vom Secundum-Typ

ASD vom Sinus-venosus-Typ

26790

Krankheitsname

Aszites, gallertiger

Aseptische Femurkopfnekrose

647

AT V1

Krankheitsname

Ataxie, episodische, Typ 2

Aseptische Nekrose des
Capitulum humeri

85292

Ataxia-Demenz-Syndrom, X-
chromosomales

79135

Ataxie, episodische, Typ 3

79136

Ataxie, episodische, Typ 4

97335

Aseptische Nekrose des
Tuberositas tibiae

100

Ataxia-Teleangiectasia

21106

Ataxie, episodische, Typ 5

37010
9

Ataxia-Teleangiectasia Variante

20996

Ataxie, episodische, Typ 6

3314

Aseptische Osteonekrose der
Phalangenepiphysen

647

Ataxia-Teleangiectasia Variante 1

13768

Asherman-Syndrom

25134
7

Ataxia-Teleangiectasia-ahnliche
Krankheit

20997

Ataxie, episodische, Typ 7

23

ASL-Mangel

39137

Asparagin-Synthetase-Mangel

85338

Ataxie - Apraxie - geistige
Retardierung, X-chromosomal

40195

Ataxie, episodische, Typ 8

96

Ataxie, Friedreich-dhnliche

141

Aspartoacylase-Mangel

1227

Ataxie - Diabetes - Gicht -
|§onadale Insuffizienz

1186

Ataxie, infantile spinozerebellire

93

Aspartyl-Glukosaminidase-
Mangel

1180

Ataxie - Hypogonadismus -
chorioretinale Dystrophie

20851

Ataxie, kongenitale
nonprogressive spinozerebelldre

97

Ataxie, paroxysmale, familiare

93

Aspartylglukosaminurie

1184

Ataxie - Lichtempfindlichkeit -
Kleinwuchs

2572

Ataxie, spastische -
JAugenanomalien

63442

ASPED (Angel-shaped phalango-
epiphyseal dysplasia)

1163

Aspergillose

45903
3

Ataxie - okulomotorische Apraxie,
Typ 4

31460

Ataxie, spastische, autosomal-
rezessive, Typ 3

1164

Aspergillose, allergische

1164

Aspergillose, allergische
bronchopulmonale

13763
9

Ataxie - verzogerter
Zahndurchbruch -
Hypomyelinisierung

31377

Ataxie, spastische, autosomal-
rezessive, Typ 5

97332

Aspetische Mondbeinnekrose

13948
5

Ataxie durch Coenzym Q(10)-
Mangel

98

Ataxie, spastische, autosomal-
rezessive, Typ 6

474

Asphyxiierende Thoraxdystrophie
des Neugeborenen

96

Ataxie mit isoliertem Vitamin E-
Mangel

98

Ataxie, spastische, autosomal-
rezessive, Typ Charlevoix-
Saguenay

10135
1

Asplenie, familidre isolierte,
kongenitale

3008

Ataxie mit Laktatazidose Typ 2

24752
5

ASS-Mangel

1168

Ataxie mit okulomotorischer
Apraxie Typ 1

2074

Ataxie, spinozerebelldre -
IAmyotrophie - Schwerhorigkeit

22112
0

ASSA

64753

Ataxie mit okulomotorischer
Apraxie Typ 2

94124

Ataxie, spinozerebelldare mit
axonaler Neuropathie, Typ 1

1957

Asthesioneuroblastom

94147

Ataxie mit Pigmentretinopathie

85297

Ataxie, spinozerebelldre X-
chromosomale, Typ 3

85175

Astley-Kendall-Dysplasie

1178

Ataxie mit tapetoretinaler
Degeneration

85292

Ataxie, spinozerebelldre X-
chromosomale, Typ 4

25167
9

Astroblastom

25158
9

Astrozytom, anaplastisches

1179

Ataxie mit tonischer
Aufwartsabweichung der Augen

31497

Ataxie, spinozerebelldre X-
chromosomale, Typ 5

96

Ataxie mit Vitamin E-Mangel

25159
5

Astrozytom, diffuses

94147

Ataxie, autosomal-dominante
spinozerebelldre, Typ 7

1170

Ataxie, spinozerebellare,
autosomal-rezessive, Typ 2

25160
1

Astrozytom, fibrilldres

13948
5

Ataxie, autosomal-rezessive, 9

95433

Ataxie, spinozerebelldre,
autosomal-rezessive, Typ 3

25160
4

Astrozytom, gemistozytisches

24781
5

Ataxie, autosomal-rezessive,
durch PEX10-Mangel

28427

Ataxie, spinozerebelldre,
autosomal-rezessive, Typ 11

25161
5

Astrozytom, pilomyxoides

13948
5

Ataxie, autosomal-rezessive,
durch Ubiquinon-Mangel

32426

Ataxie, spinozerebellare,
autosomal-rezessive, Typ 13

25161
2

Astrozytom, pilozytisches

88644

Ataxie, autosomal-rezessive, Typ
Beauce

35240

Ataxie, spinozerebellare,
autosomal-rezessive, Typ 14

25159
8

Astrozytom, protoplasmisches

79135

Ataxie, episodische - Vertigo -
Tinnitus - Myokymie

40449

Ataxie, spinozerebelldre,
autosomal-rezessive, Typ 15

25194
0

Astrozytom/Gangliogliom,
desmoplastisches, infantiles

37612

Ataxie, episodische, mit
Myokymie

45352

Ataxie, spinozerebelldre,
autosomal-rezessive, Typ 17

1160

Aszites, chyloser

37612

|Ataxie, episodische, Typ 1

44825

Ataxie, spinozerebelldre,
autosomal-rezessive, Typ 19

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Krankheitsname

Krankheitsname

39770| Ataxie, spinozerebellare, 1955 | Ataxie, spinozerebelldre, Typ 34 70587| Atemnotsyndrom, neonatales
9 |autosomal-rezessive, Typ 20 27619 Ataxie. spinozerebellire. Tvp 35 28082| Atemwegsfehlbildung,
46679] Ataxie, spinozerebellire, 3 »SP » 1YP 7 |kongenitale, Typ 0
4 - i 27619 i
autos.omal. rezessive, Typ 21 Ataxie, spinozerebellire, Typ 36 28083 Atemw.egsfehlblldung,
40449] Ataxie, spinozerebelldre, 8 2 |kongenitale, Typ 1
- i 36371 ;
3 |autosomal-rezessive, Typ 23 . Ataxie, spinozerebellire, Typ 37 28084| Atemwegsfehlbildung,
98755| Ataxie, spinozerebelldre, Typ 1 0 |kongenitale, Typ 2
98756| Ataxie, spinozerebelldre, Typ 2 42:29 Ataxie, spinozerebellire, Typ 38 28084| Atemwegsfehlbildung,
98757| Ataxie, spinozerebellare, Typ 3 FYETE) 7 |kongenitale, Typ 3
27623| Ataxie, spinozerebelldre, Typ 3, 5 |Ataxie, spinozerebellire, Typ 40 28085| Atemwegsfehlbildung,
8 |vom Joseph Typ 25879 4 |kongenitale, Typ 4
27624| Ataxie, spinozerebelldre, Typ 3, 3 Ataxie, spinozerebelldre, Typ 41 69739 Athabasken-
4 Jvom Machado Typ 25880 Hirnstammdysgenesie-Syndrom
98765| Ataxie, spinozerebellire, Typ 4 Ataxie, spinozerebelldre, Typ 42 Atherosklerose - Schwerhérigkeit
, SP , 1yp 3
i i 3 1192 |- Diabetes - Epilepsie -
98766 | Ataxie, spinozerebelldre, Typ 5 27624| Ataxie, spinozerebellire, Typ ot " pilep
98758| Ataxie, spinozerebellire, Typ 6 1 Thomas ephropathie
94147| Ataxie, spinozerebelldre, Typ 7 Ataxie, zerebellire - ::(7);: Athyreose
98760| Ataxie, spinozerebelldre, Typ 8 83472(Intelligenzminderung - ;  |ATIC-Mangel
98761| Ataxie, spinozerebelladre, Typ 10 Optikusatrophie - Hautanomalien 1193 | Atkin-Flartz-svnd
98767| Ataxie, spinozerebellire, Typ 11 Ataxie, zerebelldre, friih 5134 o syncrom
98762| Ataxie, spinozerebellire, Typ 12 1177 |beginnende, mit Erhalt der ; |ATLD
98768 Ataxie, spinozerebellire, Typ 13 Sehnenreflexe 26875| ATLL
98763 Ataxie, spinozerebelldre, Typ 14 31497| Ataxie, zerebellare, nicht- 13942
Ataxie, spinozerebellire, Typ 8 |progressive, X-chromosomale 3 |ATM/TM
98769 15/16 1175 Ataxie, zerebelldre, X- 23140
5987 chromosomale, Typ 1 1 ATMDS
Ataxie, spinozerebelldre, Typ 16 Ty ]
69 1188 Atax!e Horv'erlust 25486| Atmungsketten-Stérung, infantile
98759/ Ataxie, spinozerebellire, Typ 17 InteII!genzm|.nderun.g-5yndrom 4 |reversible Form
98771| Ataxie, spinozerebelldre, Typ 18 37002 Ataxle-lntel.hgenzmmdt_arung- 35710
03772 Ataxie, spinozerebellire, Typ 2 okulomcitornsche Apraxie- 7 |ATOS
19/22 T z:treb.eII:re Zytsten-S.ynsdro‘;n 52141 | ATP1Al-assoziierte autosomal-
10111 axie-Panzytopenie-Syndrom . Maria. ~
Ataxie, spinozerebellire, Typ 20 AtaxicSchwerhorizkelt a domlnan.te Charcot-Marie-Tooth
0 1188 le-schw gkeit- Krankheit Typ 2
98773| Ataxie, spinozerebellire, Typ 21 Intelligenzminderung-Syndrom 52141
) SP , 1yp ..
Sos7|, bellire. Tvo 22 g5297| Ataxie-Schwerhérigkeit-Syndrom, 4 |ATP1Al-assoziierte CMT2
taxie, spinozerebelldre,
72 P P X-chromosomales 13955| ATP7A-assoziierte distale
1021310 Ataxie, spinozerebellare, Typ 23 94125 AtaX|e.-Syndrom, mitochondriales 7__pmotorische Neuropathie
rezessives 31150| ATP-binding cassette-Transporter
10111 Ataxie-T: heit- -
Ataxie, spinozerebellare, Typ 25 44825 taxie .a ubheit-Syndrom, Al-Defekt
1 1 [prosressives, autosomal- 25491
10111 rezessives 3 ATP-Synthase-Mangel, isolierter
N Ataxie, spinozerebellare, Typ 26
: : - 56685 Atelencephaly 98791| ATR-16-Syndrom
98764| Ataxie, spinozerebelldre, Typ 27 2 ATR-Syndrom gekoppelt an Chr.
10110 . A N 3469 | Atelenzephalie 98791 16
9 Ataxie, spinozerebellare, Typ 28 -
~5eE1 1190 | Atelosteogenesis Typ 1 98791| ATR-Syndrom vom Deletions-Typ
3 |Ataxie, spinozerebellire, Typ 29 56304 Atelosteogenes!s Typ2 847 | ATR-X-Syndrom
1101 56305( Atelosteogenesis Typ 3 1195 | Atransferrinimie, kongenitale
; |Ataxie, spinozerebellare, Typ 30 1190 | Atelosteogenesis Typ | 30391 Atresie der Gallengiinge
31701 56304 Atelosteogenesis Typ Il 105 | Atresie des Urethers
) Ataxie, spinozerebelldre, Typ 31 56305 Atelosteogenesis Typ Il 1344 Atriale Kardiomyopathie mit
27618 ) ) 3 70578 Atemnotsyndrom, adultes Herzblock
3 |Ataxie, spinozerebelldre, Typ 32 70587| Atemnotsyndrom, akutes 1478 | Atrialer Septumdefekt
infantiles

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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99107

Krankheitsname

Atrialseptumaneurysma

86819

Atrichie mit Papeln

Krankheitsname

Basalzellkarzinom

86819

Atrichie mit papuldsen Lasionen

99966

ATRT

1461

Atrio-ventrikuldre Verbindungen,
verdrehte

3342

ATS

86818

ATS-MR

1342

Atriodigitale Dysplasie Typ 3

33000

ATTR-Amyloidose, wild-Typ

16879
6

Atriodigitale Dysplasie vom
slowenischen Typ

85451

ATTR-Kardiomyopathie

99103

Atrioseptaldefekt vom Septum-
secundum-Typ

85451

ATTRV122l-abhingige
Amyloidose

21669
4

Atrioventrikuldre und
ventrikuloarterielle Diskordanz

85451

ATTRV122I-Amyloidose

1329

Atrioventrikuldrer (AV-) Kanal,
kompletter

85447

ATTRV30M-abhingige
Amyloidose

85447

ATTRV30M-Amyloidose

60041

Atrioventrikuldrer Block,
kongenitaler

33000

ATTRwt-abhangige Amyloidose

1352

Atrioventrikuldrer Defekt-
Blepharophimose- Radial-und
Analdefekt-Syndrom

33000

ATTRwt-Amyloidose

1330

Atrioventrikuldrer Kanal,
partieller

54462

Atypical Fanconi syndrome-
neonatal hyperinsulinism
syndrome

1329

Atrioventrikuldrer Septumdefekt,
kompletter

54447

Atypical hemolytic uremic
syndrome with complement gene
mutation

1478

Atriumseptumdefekt

1479

Atriumseptumdefekt mit atrio-
ventrikularen
Reizleitungsstorungen

23852

Atypische Hypotonie-Cystinurie-
Syndrom

28986

Atypische nicht ketotische
Hyperglycinamie

99104

Atriumseptumdefekt,
Koronarsinus Typ

99750

Atypische PSP

99106

Atriumseptumdefekt, Ostium
primum Typ

93581

Atypisches hamolytisch-
uramische Syndrom mit anti-
Faktor H-

99103

Atriumseptumdefekt, Sekundum-
Typ

2134

Atypisches HUS

93581

Atypisches HUS mit anti-Faktor H-

99105

Atriumseptumdefekt, Sinus
venosus Typ

35700

Atypisches HUS mit DGKE-Mangel

86813

Atrophia areata

2578

Atypisches MRKH-Syndrom

649

Atrophia bulborum hereditaria

414

Atrophia gyrata der Chorioidea
und Retina

97355

Atypisches Parkinson-Syndrom
der Karibik

3095

Atypisches RTT

75373

Atrophie, bifokale chorioretinale
progressive

45349

Au-Kline-Syndrom

101

Atrophie, dentatorubrale-
pallidolysiale

54247

Atrophie, kortikale posteriore

13958

Auditorische Neuropathie mit
peripherer sensibler Neuropathie,
X-chromosomal, Typ 1

1217

Atrophie, spinale -
Ophthalmoplegie -
Pyramidenbahn-Symptomatik

54258
5

Auditory neuropathy-optic
atrophy syndrome

14093
3

Atrophoderma, lineares, Typ
Moulin

3172

Augenbrauen, verdoppelte -
Syndaktylie

79100

Atrophodermia vermiculata

2725

Augendefekte - Arachnodaktylie -
Kardiopathie

113

Atrophodermie, follikuldre -
Basaliome

42055
6

Augenflimmer-Phdnomen

79459

Atrophodermie, follikulare -

44956

Augenkrankheit, IgG4-assoziierte

Krankheitsname

13943
1

Augenlid-Myoklonie mit und
ohne Absencen

98946

Augenlidkolobom

99176

Augenlidretraktion, kongenitale

42055
6

Augenrauschen

1074

Aughton-Hufnagle-Syndrom

13788
8

Aurikulo-kondylares Syndrom

114

Aurikulo-Osteo-Dysplasie

794

Auro-Zephalo-Syndaktylie

1995

Ausems-Wittebol-Post-
Hennekam-Syndrom

13791
1

Autismus - fazialer Portwein-
Navus

19962
7

Autismus, atypischer

30841
0

Autismus-Epilepsie-Syndrom
durch Verzweigtketten-
Ketosduredehydrogenase-Kinase-
Mangel

35249
0

Autismus-Spektrum-Stérung
durch AUTS-Mangel

37094
3

Autismus-Spektrum-Storung-
Epilepsie-Arthrogrypose-Syndrom

52203
7

Autoimmun-Enteropathie,
primare

66624

Autoimmun-Erkrankung mit
assoziierter Streptokokken-
Infektion im Kindesalter

44446
3

Autoimmun-hdamolytische
IAnamie und autoimmune
[Thrombozytopenie mit primarem
Immundefekt

27552
3

Autoimmun-lymphoproliferative
Krankheit vom Typ Dianzani

3261

Autoimmun-lymphoproliferatives
Syndrom

43615

Autoimmun-lymphoproliferatives
Syndrom durch CTLA4-
Haploinsuffizienz

27551

Autoimmun-lymphoproliferatives
Syndrom mit rezidivierenden
Infekten

10391

Autoimmun-Pankreatitis

28030

Autoimmun-Pankreatitis Typ 1

28031
5

Autoimmun-Pankreatitis Typ 2

3453

Autoimmun-polyendokrines
Syndrom Typ 1

3453

Autoimmun-Polyendokrinopathie

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

- Candidose - Ektodermale
Dystrophie

3453 Autoimmun-Polyendokrinopathie
Typ 1

3143 Autoimmun-Polyendokrinopathie
Typ 2

22798| Autoimmun-Polyendokrinopathie

2 [Typ3
22799] Autoimmun-Polyendokrinopathie
0 [Typ4

3453 Autoimmun-polyglandulares
Syndrom Typ 1

3143 Autoimmun-polyglanduléres
Syndrom Typ 2

22798| Autoimmun-polyglanduléres

2 |Syndrom Typ 3
22799| Autoimmun-polyglanduléres
0 |Syndrom Typ 4
Autoimmune Enteropathie und
39148|Endokrinopathie-Empfanglichkeit
7 [fur chronische Infektionen-
Syndrom
42078 Autoimmune Enzephalopathie
9 mit Parasomnie und obstruktiver
Schlafapnoe
Autoimmune hamolytische

1959 |Andmie und
Immunthrombozytopenie

56357 . .

6 Autoimmune hepatitis type 1

56358 . .

1 Autoimmune hepatitis type 2

44409 Autoimmune interstitiell_e_

2 Lungenerkrankung-Arthritis-
Syndrom
39149| Autoimmune Myasthenia gravis
0 |mit Beginn im Erwachsenenalter
20656| Autoimmune nekrotisierende
9 |Myositis
Autoimmune

3143 Schilddriisenkrankheit und/oder
Typ 1 Diabetes - Addison-
Krankheit

93585 Autoimmune thrombotisch-
thrombozytopenische Purpura
Autoimmuner

3453 Hypoparathyreoidismus -
chronische Kandidiasis - Addison-
Krankheit
Autoimmunes-

3453 Polyendokrinopathie-Kandidiasis-
Ektodermales-Dystrophie-
Syndrom

41159 Autoimmunes Insulin-Syndrom

Krankheitsname

44035

Krankheitsname

Autosomal-dominante Myopie-
Mittelgesichtsriicklage-
sensorineuraler Horverlust-
rhizomele Dysplasie-Syndrom

98673

Autosomal-dominante
Optikusatrophie Typ Kjer

Autosomal-dominante praaxiale

22842 Autoimmunkrankheit,
6 multisystemische syndromale,
durch Itch-Mangel
32453 Autoinflammation mit PLCG2-
0 assoziiertem Antikorper-Mangel
und Immundysregulation
32497 Autoinflamm.ation-
7 Lipodystrophie-Dermatose-
Syndrom
->903 | Autoinflammatorische
40 |Granulomatose der Kindheit
Autoinflammatorische Krankheit
21011 A
5 durch Interleukin-1-
Rezeptorantagonist-Mangel
32917 Autoinflammatorisches Syndrom
3 mit pyogener Bakterieninfektion
und Amylopektinose
30035 Autoinflammatorisches Syndrom,
9 atypisches kalteinduziertes,
familidare Form
47045 Autoinflammatorisches Syndrom,
kalteinduziertes, familidare Form
24786 Autoinflammatorisches Syndrom,
8 |kalteinduziertes, familidres, Typ 2
56253| Autosomal recessive extra-oral
8 |halitosis
53809 Autosomal recessive Ie.thal
6 neonatal axonal sensorimotor
polyneuropathy
31439| Autosomal-dominante Aplasie
9 |und Myelodysplasie
47609 Autosomal-dominante distale
3 axonale motorische Neuropathie-
myofibrillaire Myopathie-Syndrom
Autosomal-dominante familiare
23229 Hamaturie-gewundene
Netzhautarteriolen-Kontrakturen-
Syndrom
Autosomal-dominante fokale
40200 [nicht-epidermolytische
3 |Palmoplantarkeratose mit
Blasenbildungen an den FiiBen
Autosomal-dominante hereditdre
40196 |motorisch-sensorische
4 |Neuropathie Typ 2 mit Riesen-
Axonen
Autosomal-dominante
45719(Intelligenzminderung-
3 |kraniofaziale Anomalien-
Herzfehler-Syndrom
45705 A.utosomal-.dominante o
0 mitochondriale Myopathie mit
Belastungsintoleranz

47211 Polydaktylie mit Hypertrichose
des oberen Riickens
41160| Autosomal-dominante spat-
2  |beginnende Parkinson-Krankheit
Autosomal-dominante
31958|Suszeptibilitat fiir
1 |Mykobakteriosen durch partiellen
IFN-gamma-R1-Defekt
Autosomal-dominante
31958|Suszeptibilitat fiir
9 |Mykobakteriosen durch partiellen
IFN-gamma-R2-Defekt
46680 Autosomal-domi'nant.e
6 [Thrombozytopenie mit Defekt der
Plattchensekretion
31440 Autosor'r'lal-dom'inan.te
4 zerebelldre Ataxie mit
Schwerhorigkeit und Narkolepsie
Autosomal-rezessive
248 [anhidrotische ektodermale
Dysplasie
Autosomal-rezessive axonale
52141|Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
1 |durch Defekt im
Kupfermetabolismus
Autosomal-rezessive axonale
90119|Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
mit Akrodystrophie
Autosomal-rezessive
2518 Chorioretinopathie-
Mikrozephalie-
Intelligenzminderung-Syndrom
98920 Autosomal-rezessive distale
spinale Muskelatrophie Typ 1
13954| Autosomal-rezessive distale
7 |spinale Muskelatrophie Typ 3
51938| Autosomal-rezessive Dysgenesie
8 |des vorderen Augensegmentes
50809| Autosomal-rezessive Dystonie mit
3 |Beginn im Kindesalter, Typ DYT29
47608 Afxtoson:al-rezessive )
4 Gliedergiirtelmuskeldystrophie-
Herzrhythmusstorung-Syndrom
03591 Autosomal-rez-essive infantile
Nephronophthise
93591 Autosomal-rezessive infantile

NPHP

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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50635

Krankheitsname

Autosomal-rezessive komplexe
spastische Paraplegie durch

4

Krankheitsname

Suszeptibilitat fir
Mykobakteriosen durch partiellen
IFN-gamma-R2-Defekt

Krankheitsname

Avaskuldre Nekrose, traumatische|

95434

Autosomal-rezessive zerebellare
Ataxie - einschlieBende Sakkaden

AVED

98963

Avellino-Dystrophie

28428
2

Autosomal-rezessive zerebellare
Ataxie - Epilepsie -
Intelligenzminderung

45483
6

Avidre Influenza

99000

AVMD

58

AxD

36371
7

AxD Typ |

36372
2

AxD Typ I

98978

Axenfeld-Anomalie

782

Axenfeld-Rieger-Syndrom

782

Axenfeld-Syndrom

40191
1

AXIN2-abhdngige adenomatose
attenuierte familidre Polyposis

40191
1

AXIN2-abhangige AFAP

40191
1

AXIN2-abhidngige attenuierte FAP

32444

Axonale Neuropathie mit
Neuromyotonie, autosomal-
rezessiv

45720

Axonale Neuropathie-
Optikusatrophie-kognitive
Stérung-Syndrom

1435

Ayazi-Syndrom

->402
041

Azidose, distale renale tubulare,
mit Schwerhorigkeit, autosomal-
rezessive Form

->402
041

Azidose, distale renale tubulare,
ohne Schwerhdérigkeit, autosomal-
rezessive Form

->402
041

Azidose, distale renale tubulare,
Typ 1b

->402
041

Azidose, distale renale tubulare,
[Typ 1c

93608

Azidose, renale tubulare,
autosomal-dominante Form

18

Azidose, renale tubulire, distale

40204
1

Azidose, renale tubulire, distale,
autosomal-rezessive Form

93610

Azidose, renale tubuldre, mit
JAndmie

47159

Azidose, renale tubulire,
proximale

31488

Azidose, renale tubulire,
proximale, autosomal-dominante
Form

3 [Stérung im Kennedy-
Stoffwechselweg
50635 Autosomal-rezessive komplexe
3 SPG durch Stérung des Kennedy-
Stoffwechselweges
50635 Autosomal-rezessive komplizierte
3 SPG durch Stérung des Kennedy-
Stoffwechselweges
Autosomal-rezessive kongenitale
36343 |zerebelldre Ataxie durch
2 lionotropen Glutamatrezeptor
delta-2-Untereinheiten-Mangel
Autosomal-rezessive kongenitale
32426 |zerebelldre Ataxie durch
2  |metabotropen Glutamatrezeptor
1-Mangel
32426 Autosomal-rezessive kongenitale
N zerebelldre Ataxie durch MGLUR1-
Mangel
Autosomal-rezessive letale
1842 Chondrodysplasie mit
abgerundeten femoralen
inferioren Epiphysen
Autosomal-rezessive
31457|Leukoenzephalopathie-
2 lischamischer Schlaganfall-Retinitis
pigmentosa-Syndrom
93307 Autosomal-rezessive multiple
epiphysédre Dysplasie
31460| Autosomal-rezessive spastische
3 |Ataxie mit Leukoenzephalopathie
Autosomal-rezessive
28432|spinozerebelldre Ataxie mit
4 |Beginn in der Kindheit, langsam
fortschreitend
28433| Autosomal-rezessive
2 |spinozerebellire Ataxie Typ 6
28432| Autosomal-rezessive
4 |spinozerebelldre Ataxie Typ 7
28428| Autosomal-rezessive
9 |spinozerebelldre Ataxie Typ 10
Autosomal-rezessive
95433|spinozerebelldre Ataxie-Blindheit-
Horverlust-Syndrom
Autosomal-rezessive
95433|spinozerebelldre Ataxie-Blindheit-
Schwerhorigkeit-Syndrom
Autosomal-rezessive
31956 |Suszeptibilitat fur
9 |Mykobakteriosen durch partiellen
IFN-gamma-R1-Defekt
31957| Autosomal-rezessive

35240| Autosomal-rezessive zerebelldre
3 |Ataxie - kognitive Storung

28428| Autosomal-rezessive zerebelldre
2 |Ataxie durch WWOX-Mangel

28428 Autc?sorr?al-rez.ess?ve zerebelldre

9 Ataxie mit Beginn im

Erwachsenenalter
28428| Autosomal-rezessive zerebellire
2 |Ataxie Typ 12
28433| Autosomal-rezessive zerebelldre

2 |Ataxie, infantile, nicht-progressive

Autosomal-rezessive zerebellare
40449 [Ataxie-Epilepsie-

9 |Intelligenzminderung-Syndrom
durch RUBCN-Mangel
Autosomal-rezessive zerebellare

40449 [Ataxie-Epilepsie-

3 |Intelligenzminderung-Syndrom

durch TUD-Mangel
28427 Autosomal-rezessive zerebellare

1 Ataxie-psychomotorische
Retardierung-Syndrom
Autosomal-rezessive zerebellare

36342 |Ataxie-Pyramidenbahnzeichen-

9 |Nystagmus-okulomotorische
Apraxie-Syndrom
Autosomal-rezessiver primarer

47785

7 Immundefekt durch RORC-
Genmutation
Autosomal-rezessiver primdrer

43755 (Immundefekt mit defekter

2 [spontaner natiirlicher Killer-
Zellen-Zytotoxizitat
Autosomal-rezessiver primarer

43755 ,
2 Immundefekt mit defekter
spontaner NK-Zellen-Zytotoxizitat
2990 Autosomal-rezessives multiples
Pterygium-Syndrom, nicht-letal
35249
0 AUTS2-Syndrom
36820 Avaskuldre Nekro:s(_e"des
Femurkopfes, familidare Form
39930| Avaskuldre Nekrose,
7 |idiopathische
39918| Avaskuldre Nekrose, nicht-
0 |traumatische sekundire

93607

Azidose, renale tubulire,
proximale, autosomal-rezessive
Form

93607

Azidose, renale tubulire,

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Krankheitsname

Krankheitsname

proximale, mit Augenanomalien
und Intelligenzminderung

primar mediastinales

18

Azidose, renale tubuldre, Typ 1

47159

Azidose, renale tubulare, Typ 2

98839

B-Zell-Lymphom, intravaskulares
[groBzelliges

3317

Barnes-Syndrom

44308
4

Baroreflexversagen

2785

Azidose, renale tubuldre, Typ 3

67038

B-Zell-Lymphom, kleinzelliges

79087

Barraquer-Simons-Syndrom

93598

Azidurie, glykolische

86852

B-Zell-Prolymphozytenleukdmie

2698

Bart-Pumphrey-Syndrom

42404
6

Azinuszellkarzinom des Pankreas

108

Babesiose

111

Barth-Syndrom

28445
4

AZOOR

10097

Badeanzug-Ichthyose

64692

Bartonellose durch Infektion mit
Bartonella bacilliformis

69736

BADI

->399
805

Azoospermie durch Meiose-
Defekt

86814

BAFME

50839

Bartonellose durch Infektion mit
Bartonella henselae

2819

Bahemuka-Bbrown-Syndrom

1234

Bartsocas-Papas-Syndrom

->399
805

Azoospermie durch
Reifungsarrest

35257

Bainbridge-Ropers-Syndrom

112

Bartter-Syndrom

3471

Azoospermie mit Lungeninfektion
und Sinusitis

1658

Baird-Syndrom

26341
7

Bartter-Syndrom mit
Hypokalzimie

98757

Azoren-Krankheit des
Nervensystems

13947

Bakrania-Ragge-Syndrom

93605

Bartter-Syndrom Typ 3

36234

Bakterielles TSS

89938

Bartter-Syndrom Typ 4

99121

Azygos-Kontinuation der Vena
cava inferior

1223

Balantidienruhr

26341
7

Bartter-Syndrom Typ 5

1223

Balantidiose

93605

Bartter-Syndrom Typ Il

53646
7

B3GALT6-related
spondylodysplastic Ehlers-Danlos
syndrome

13945

Balikova-Vermeesch-Syndrom

89938

Bartter-Syndrom Typ IV

79332

BAGALT1-CDG

36374

Balint-Holmes-Syndrom

26341
7

Bartter-Syndrom Typ V

75496

BAGALT7-CDG

36374
6

Balint-Syndrom

93605

Bartter-Syndrom, adultes

93605

Bartter-Syndrom, klassische Form

99860

B-ALL

56750
2

B-cell immunodeficiency-limb
abnormalities-urogenital
malformations syndrome

50

Balkenagenesie mit
chorioretinaler Anomalie

93604

Bartter-Syndrom, pranatales

93395

Ballard-Syndrom

15784
6

Basalganglien-Erkrankungen,
adulte

67038

B-CLL

1225

Baller-Gerold-Syndrom

40456
0

B-K Muttermal-Syndrom

66529

Ballonartige Kardiomyopathie

Basalganglien-Kalzifizierung,

86852

B-PLL

22816
5

Balé-Krankheit

99860

B-Vorlauferzell-
Leukdmie/Lymphom, akut
lymphoblastisch

634

Bambushaar-Syndrom

1226

Bamforth-Lazarus-Syndrom

1226

Bamforth-Syndrom

30032
4

B-Zell Lymphozytose, persistente
polyklonale

99796

Bandheterotopie, subkortikale

1227

Bangstad-Syndrom

46433
6

B-Zell-Expansion mit NF-kB- und
T-Zell-Anergie-Krankheit

1228

Banki-Syndrom

67038

B-Zell-Leukdmie, chronische
lymphatische

109

Bannayan-Riley-Ruvalcaba-
Syndrom

30086
9

B-Zell-Lymphom der roten Pulpa,
diffuses splenisches

13950
7

Bantu-Siderose

30088

B-Zell-Lymphom, diffuses
grozelliges, mit chronischer
Entziindung

28953
9

BAP1-abhdngiges
Tumorpradispositionssyndrom

1229

Baraitser-Brett-Piesowicz-
Syndrom

17854
4

B-Zell-Lymphom, diffuses
grozelliges, primar kutanes, vom
leg Typ

2753

Baraitser-Burn-Syndrom

1229

Baraitser-Reardon-Syndrom

36404
3

B-Zell-Lymphom, groRzelliges,
ALK+

2995

Baraitser-Winter zerebro-fronto-
faziales Syndrom

2237

Barakat-Syndrom

98838

B-Zell-Lymphom, groRzelliges,

1231

Barber-Say-Syndrom

110

Bardet-Biedl-Syndrom

1980
idiopathische
49790 Basalgangll'endeg_em?ratnon-
6 Syndrom mit Beginn im
Kindesalter
21382| Basalkarzinom, adenoides
8 |zervikales
08956 Basal_membrandystrophle,
anteriore
08956 Ba.saln?embrandystrophle,
epitheliale
377 |Basalzell-Naevus-Syndrom
49445
1 Basalzellkarzinom der Vulva
79301| BASD1
79303| BASD2
79302| BASD3
79095| BASD4
50810| Basel-Vanagaite-Sirota-Syndrom
113 | Basex-Dupré-Christal-Syndrom
2285 | Basilarimpression, primare
24428
3 BASM-Syndrom
14 | Bassen-Kornzweig-Krankheit
14 |Bassen-Kornzweig-Syndrom
1875 | Bassoe-Syndrom

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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10097
6

Krankheitsname

Bathing-suit-Ichthyose

Krankheitsname

durch Mikroduplikation 11p15

Krankheitsname

Kindesalters Typ Panayiotopoulos

1948

Battaglia-Neri-Syndrom

79264

Batten-Krankheit

23861
3

Beckwith-Wiedemann-Syndrom
durch NSD1-Genmutation

1401

Baughman-Syndrom

16611
3

Bazex-Syndrom

96193

Beckwith-Wiedemann-Syndrom
durch paternale uniparentale
Disomie 11

Benigne Partialepilepsie der
friihen Kindheit mit komplex
fokalen Anfillen

65284

BBGD

1945

BECRS

16630

Benigne Partialepilepsie der
friihen Kindheit mit sekundar
Eeneralisierten Anfillen

36344
4

BBIS

1945

BECRS, autosomal-dominant

1945

Benigne Rolando-Epilepsie

1945

BECTS

110

BBS

322

BEEK

18023

Benigner Tumor der Eileiter

41751

BCD

1237

Beemer-Ertbruggen-Syndrom

1997

BCD-Syndrom

312

BCIE

23116
0

Beerenaneurysma, familidres

86909

Beninge myoklonische Epilepsie
des Kindesalters

2198

Bennion-Patterson-Syndrom

511

BCKD-Mangel

2220

Behaarte-Ellenbogen-Syndrom

54247

Benson-Syndrom

26816
2

BCKD-Mangel, intermediarer

47610
2

Behget-dhnliche Krankheit des
Kindes, hereditédre

46433

BENTA-Krankheit

26817
3

BCKD-Mangel, intermittierender

47610
2

Behget-dhnliche Krankheit durch
A20-Haploinsuffizienz

17183

Berant-Syndrom

26814
5

BCKD-Mangel, klassischer

47610
2

Behget-dhnliche Krankheit durch
HA20

528

Berardinelli-Seip-Syndrom

2241

Berdon-Syndrom

26818
4

BCKD-Mangel, Thiamin-
responsiver

117

Behget-Krankheit

647

Berlin-breakage-Syndrom

117

Behget-Syndrom

1816

Berlin-Syndrom

511

BCKDH-Mangel

113

BDCS

115

Beals-Hecht-Syndrom

115

Beals-Syndrom

43811

Beidseitige Hiift- und
Radiuskopfchen-Dislokation-
Kleinwuchs-Skoliose-
Karpalfusionen-Pes cavus-
Gesichtsdysmorphie-Syndrom

274

Bernard-Soulier-Syndrom

->260

Bernsteinsdure-Krankheit

22

Bernsteinsdaure-Semialdehyd-
Dehydrogenase-Mangel

1059

Bean-Syndrom

2310

Beindeformitat - Katarakt

1555

Beare-Stevenson-Cutis gyrata-
Syndrom

1757

Beinverdoppelung -
FuBverdoppelung

17852

Berti-Lymphom

133

Berylliose

50539
5

Beatmungsinduzierter
Zwerchfellschaden

1240

Bellini-Chiumello-Rinoldi-
Syndrom

133

Berylliose, chronische

133

Beryllium-Krankheit, chronische

36344
4

Beaulieu-Boycott-Innes-Syndrom

10097

Benallegue-Lacete-Syndrom

32998
4

Becherzellkarzinoid

1241

Bencze-Syndrom

561

Beschleunigte Knochenalterung -
Gesichtsanomalien -
Gedeihst6rungen

32998
4

Becherzellkarzinom

93333

Becken-Scapula-Dysplasie,
familidre

49454

Benigne Chorea-striatale
Beteiligung-Syndrom mit Beginn
im Kindesalter

797

Besnier-Boeck-Schaumann-
Krankheit

321

Bessel-Hagen-Krankheit

2839

Becken-Schulter-Dysplasie

306

Benigne familidre Epilepsie des
Kindesalters

1243

Best Makuladegeneration

64755

Becker Naevus-Syndrom

116

Beckwith-Wiedemann-Syndrom

306

Benigne familidre infantile
Krampfanfille

1243

Best vitelliforme
Makuladegeneration

23113
0

Beckwith-Wiedemann-Syndrom
durch 11p15
Translokation/Inversion

1949

Benigne familidre
Neugeborenenepilepsie

1243

Best-Krankheit

23112
0

Beckwith-Wiedemann-Syndrom
durch CDKN1C-Mangel

1544

Benigne fokale Epilepsie des
Erwachsenen

13945

Bestrophinopathie, autosomal-
rezessive

85446

Beta2-Mikroglobulin-Amyloidose

23111
7

Beckwith-Wiedemann-Syndrom
durch Imprintingdefekt von 11p15

1945

Benigne kindliche Epilepsie mit
zentrotemporalen Spikes

79332

Beta-1,4-Galaktosyltransferase-
Mangel

23112
7

Beckwith-Wiedemann-Syndrom
durch Mikrodeletion 11p15

44023
3

Benigne kongenitale Parese des
sechsten Hirnnerven

96076

Beckwith-Wiedemann-Syndrom

98816

Benigne okzipitale Epilepsie des
Kindesalters Typ Gastaut

31465
2

Beta-2-Mikroglobulin-
lAmyloidose, autosomal-
dominante

65287

Beta-Alanin-Synthase-Mangel

98815| Benigne okzipitale Epilepsie des

32470
3

Beta-Amyloidose Typ Piedmont

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.

Orphanet Berichtsreihe - Verzeichnis der seltenen Krankheiten und Synonyme in alphabetischer Reihenfolge - Januar 2020
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis der seltenen Krankheiten in_alphabetischer Reihenfolge.pdf

24



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis_der_seltenen_Krankheiten_in_alphabetischer_Reihenfolge.pdf

Krankheitsname

Krankheitsname

Krankheitsname

32471
8

Beta-Amyloidose vom flamischen
Typ

79138

Bickerstaff-Enzephalitis

32471
3

Beta-Amyloidose vom
Italienischen Typ

3286

Bidirektionale katecholaminerge
Tachykardie

Glucuronosyltransferase-Mangel

1799

Billard-Toutain-Maheut-Syndrom

30931
0

Beta-D-Galactosidase-Mangel

333
64

BIDS-Syndrom

16630
8

BIMSE

99849

Beta-Enolase-Mangel

1246

Biemond-Syndrom

52980
8

BIND

354

Beta-Galaktosidase 1-Mangel

14133
3

Biemond-Syndrom Typ 2

584

Beta-Glucuronidasemangel

41751

Bietti-Kristalldystrophie

->290
9

Bindegewebsdysplasie Typ
Spellacy

134

Beta-Ketothiolase-Mangel

41751

Bietti's kristalline Retinopathie

30028
4

Bindegewebskrankheit durch
LH3-Mangel

118

Beta-Mannosidose

1035

Beta-Mercaptolaktat-Cystein
Disulfidurie

21726
6

Bifide Nase mit/ohne anorektale
und renale Anomalien

30028
4

Bindegewebskrankheit durch
Lysyl-Hydroxylase 3-Mangel

32928
4

Beta-propeller-Protein-assoziierte
Neurodegeneration

40207
5

Bikuspide Aortenklappe, familidare
Form

31966
7

Bindehaut-Lymphom, primares

119

Beta-Sarkoglykanopathie

1229

Bilaterale band-dhnliche
Kalzifizierung mit Polymikrogyrie

1248

Binder-Syndrom

848

Beta-Thalassamie

->333
64

Beta-Thalassamie -
Trichothiodystrophie

93311

Bilaterale hereditare mikro-
epiphysdre Dysplasie

3304

Bindewald-Ulmer-Miiller-
Syndrom

64545

BINS

23139
3

Beta-Thalassamie - X-
chromosomale Thrombozytopenie

14096
3

Bilaterale Mikrotie -
Schwerhorigkeit - Gaumenspalte

725

Bioelektrischer Status epilepticus
im Schlaf

23122
2

Beta-Thalassamie intermedia

97364

Bilaterale multizystische renale
Dysplasie

65284

Biotin-responsive Stérung der
Basalganglien

23121
4

Beta-Thalassamie major

1314

Bilaterale symmetrische Gliose
des Thalamus

65284

Biotin-Thiamin-responsive
Storung der Basalganglien

23122
6

Beta-Thalassamie mit
Einschlusskorpern

44399

Bilaterale und symmetrische oto-
mandibuldre Dysplasie mit
Alopezie

79241

Biotinidase-Mangel

36419
8

Bipartite Talus

23122
6

Beta-Thalassamie, dominante

1276

Bilginturan-Brachydaktylie

179

Birdshot-Chorioretinopathie

65287

Beta-Ureidopropionase-Mangel

1276

Bilginturan-Syndrom

179

Birdshot-Retinochoroidopathie

610

Bethlem-Myopathie

1247

Bilharziose

306

BFIE

24428

Biliare Atresie-Milzfehlbildung-
Syndrom

16610
8

Birk-Barel-Syndrom

122

Birt-Hogg-Dubé-Syndrom

306

BFIS

127

BFLS

->269

Bilidre Fehlbildungen -
Niereninsuffizienz

2213

Bixler-Christian-Gorlin-Syndrom

1949

BFNE

386

Biliare Hamartome

18011
1

Bizervikaler Uterus bicornis mit
offenem Zervix und Vagina

14092
7

BFNIS

42498

Bilidres Zystadenokarzinom der
Leber

18010
6

Bizervikaler Uterus bicornis und
blind endende Hemivagina

1949

BFNS

29328
4

BH4-responsive HPA/PKU

79234

Bilirubin UDP-
Glucuronosyltransferase-Mangel
Typ 1

285

BJHS

123

Bjornstad-Syndrom

1429

BHC

93311

BHMED

98964

Biber-Haab-Dimmer-Dystrophie

79235

Bilirubin UDP-
Glucuronosyltransferase-Mangel
Typ 2

98922

Blake-Pouch-Zyste

25437
9

Blaschkoider Lichen planus

36345
4

BICD2-assoziierte autosomal
dominante spinale
Muskelatrophie mit vorwiegender
Beinbeteiligung Typ 2

52979
9

Bilirubin-Enzephalopathie, akute

93930

Blasenekstrophie

93930

Blasenekstrophie, klassische

52980
8

Bilirubin-Enzephalopathie,
chronische

322

Blasenekstrophie-Epispadie-
Kloakenekstrophie-Komplex

36345

BICD2-assoziierte proximale
spinale Muskelatrophie mit
Beginn im Kindesalter, autosomal-
dominant

52980
8

Bilirubin-induzierte neurologische
Dysfunktion

28440
0

Blasenkarzinom, kleinzelliges

205

Bilirubin-UGT-Mangel

28440
0

Blasenkrebs, kleinzelliger

79234

Bilirubin-UGT-Mangel Typ 1

99927

Blasenmole

2088

Bickel-Fanconi Glykogenose

79235

Bilirubin-UGT-Mangel Typ 2

2182

Bickers-Adams-Syndrom

205

Bilirubin-Uridindiphosphat-

25469
3

Blasenmole, inkomplette

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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25468
8

Krankheitsname

Blasenmole, volistandige

37202

Blasenschmerz-Syndrom

86870

Blastische plasmazytoide
dendritische Zell-Neoplasie

Krankheitsname

Blepharophimose-
Intelligenzminderung-Syndrom
Typ MKB

86870

Blastisches NK-Zell-Lymphom

2728

Blepharophimose-
Intelligenzminderung-Syndrom
Typ Ohdo

1834

Blastogeneseanomalien

99933

Blastom, pleuro-pulmonales, Typ
|

29370

Blepharophimose-
Intelligenzminderung-Syndrom,
Typ Maat-Kievit-Brunner

99934

Blastom, pleuro-pulmonales, Typ
1l

2728

Blepharophimose-Syndrom Ohdo-|
Typ

99935

Blastom, pleuro-pulmonales, Typ
11

1968

Blepharophimose-Telekanthus-
Mikrostomie-Syndrom

90340

Blau-Syndrom

88629

Blaublindheit

1059

Blaues Gummibldaschen-Naevus-
Syndrom

26155

Blepharophimosis - epicanthus
inversus - Ptosis durch 3q23-
Rearrangement

46667
0

Blausaurevergiftung

26157

Blepharophimosis - epicanthus
inversus - Ptosis durch polyA-
Expansion

16

Blauzapfenmonochromasie

50945

BLC

1229

BLC-PMG

26157
2

Blepharophimosis - epicanthus
inversus - Ptosis durch
Punktmutationen

33001

Blei-Intoxikation

26157
9

Blepharophimosis Typ 1 und 2
durch polyA-Expansion

33001

Bleivergiftung

26157
2

Blepharophimosis Typ 1 und 2
durch Punktmutationen

1997

Blepharo-cheilo-dentales
Syndrom

1259

Blepharoptose - Myopie -
Linsenektopie

235

Blepharo-fazio-skelettales
Syndrom

1252

Blepharo-naso-faziales Syndrom

93964

Blepharospasmus-
oromandibuldre Dystonie-
Syndrom

1253

Blepharochalasie-Doppelte Lippe-
Syndrom

73423

Blighia sapida (Akeepflaume),
akute Vergiftung

51939

Blepharochalasis, isolierte

17184
4

Blindheit - Skoliose -
Arachnodaktylie

126

Blepharophimose - Epicanthus
inversus - Ptosis

649

Blindheit, episkopische

464

Bloch-Siemens-Syndrom

2057

Blepharophimose - Ptosis -
Esotropie - Syndaktylie -
Kleinwuchs

464

Bloch-Sulzberger-Syndrom

50945

Blomstrand letale
Chondrodysplasie

126

Blepharophimose vom Typ 1 und
2

125

Bloom-Syndrom

2768

Blount-Barber-Syndrom

29372

Blepharophimose-
Intelligenzminderung-Syndrom
Typ V

2768

Blount-Krankheit

2768

Blount-Syndrom

29372

Blepharophimose-
Intelligenzminderung-Syndrom,
Typ Verloes

34592

BLSTyp 1

1059

Blue rubber bleb-Naevus

94086

Blue-Diaper-Syndrom

3047

Blepharophimose-
Intelligenzminderung, Typ SBBYS

39132
0

Bluterkrankeit vom Ost-
Texanischen Typ

=270

Blepharophimose-
Intelligenzminderung-Syndrom
durch UBE3B-Mangel

36355

Blutgerinnungsstorung durch
P2Y12-ADP-Rezeptor-Defekt

36355

Blutgerinnungsstorung durch

P2Y12-Defekt

Krankheitsname

Blutungskrankheit durch CalDAG-
GEFI-Mangel

Blutungskrankheit durch Kalzium-
und DAG-regulierten Guanin-
Nukleotid-Austausch-Faktor 1-
Mangel

47778
7

Blutungskrankheit mit
assoziiertem Mangel der
zytosolischen Phospholipase-A2
alpha

31920

BMAH

1243

BMD

2728

BMRS Typ Ohdo

29372

BMRS Typ V

29372

BMRS Typ Verloes

29370

BMRS vom Typ Maat-Kievit-
Brunner

29370

BMRS, MKB-Typ

35325

BMS

20997

BNAHC

21726

BNAR-Syndrom

3451

BNS-Epilepsie

21700

Bockenheimer-Syndrom

1292

BOD-Syndrom

2724

Boder-Syndrom

797

Boeck-Krankheit

1297

BOFS

42040

Bogengangsdehiszenz-Syndrom

97297

Bohring-Opitz-Syndrom

97297

Bohring-Syndrom

84081

Boichis-Krankheit

40187

BOLA3-Mangel

31922

Bolivianisches hamorrhagisches
Fieber

163

Bonneau-Beaumont-Syndrom

2934

Bonneau-Syndrom

1261

Bonneman-Meinecke-Reich-
Syndrom

2941

Bonnemann-Meinecke-Syndrom

53719

Bonnet-Dechaume-Blanc-
Syndrom

1262

Book-Syndrom

1263

Boomerang-Dysplasie

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

BOOP

BOR-Syndrom

2956

Krankheitsname

Brachydaktylie - Skoliose - karpale
Fusion

Borjeson-Forssman-Lehmann-
Syndrom

93382

Brachydaktylie A6

1264

Bork-Syndrom

2946

Brachydaktylie mit langem
Daumen

97297

BOS-Syndrom

93388

Brachydaktylie Typ Al

69737

Bosley-Salih-Alorainy-Syndrom

93396

Brachydaktylie Typ A2

2250

Bosma-Henkin-Christiansen-
Syndrom

93394

Brachydaktylie Typ A4

128

Bothriozephalosis

93389

Brachydaktylie Typ A5

1267

Botulismus

93397

Brachydaktylie Typ A7

22837
1

Botulismus, ernahrungsbedingter

93383

Brachydaktylie Typ B

25450
9

Botulismus, iatrogener

14090
8

Brachydaktylie Typ B2

23080
0

Botulismus, infektioser

93395

Brachydaktylie Typ B und E
kombiniert

93384

Brachydaktylie Typ C

17847
5

Botulismus, infektioser kutaner

93387

Brachydaktylie Typ E

25450
4

Botulismus, inhalativer

1276

Brachydaktylie Typ E mit
Kleinwuchs und Bluthochdruck

93388

Brachydaktylie Typ Farabee

17848
1

Botulismus, intestinaler

93396

Brachydaktylie Typ Mohr-Wriedt

93397

Brachydaktylie Typ Smgrgasbord

17848
7

Botulismus, intestinaler, adulter

93394

Brachydaktylie Typ Temtamy

17848
7

Botulismus, intestinaler, des
Erwachsenen

1277

Brachydaktylie, mesomele, mit
mentaler Retardierung und
Herzfehlern

17848
1

Botulismus, intestinaler,
toxdamischer

1278

Brachydaktylie, praaxiale - Hallux
varus

22837
1

Botulismus,
Lebensmittelbedingter

1276

Brachydaktylie-arterielle
Hypertension-Syndrom

1180

Boucher-Neuh&user-Syndrom

805

Bourneville-Syndrom

1001

Brachydaktylie-
Intelligenzminderung-Syndrom

83313

Boutonneuse-Fieber

1270

Bowen-Conradi-Syndrom

39164

Brachydaktylie-Kleinwuchs-
Mikrozephalie-Syndrom

912

Bowen-Syndrom

1270

Bowen-Syndrom, Hutteriten-Typ

16603

Brachydaktylie-Kleinwuchs-
Retinitis pigmentosa-Syndrom

97353

Boxer-Demenz

50814

Boyadjiev-Jabs-Syndrom

93409

Brachydaktylie-Syndaktylie Typ
Zhao

2680

Boylan-Dew-Syndrom

93394

Brachymesophalangie Il und V

32928
4

BPAN

2713

Brachymetapodie - Anodontie -
Hypotrichose - Albinismus

70589

BPD

86870

BPDCN

1292

Brachymorphie-Onychodysplasie-
Dysphalangie-Syndrom

2901

Brachial-Plexus-Neuropathie,
autoimmune

2899

Brachyolmie - Amelogenesis
imperfecta

2901

Brachialplexitis, akute

199

Brachmann-de Lange-Syndrom

>448
242

Brachyolmie Typ 1, Hobaek-Typ

1275

Brachydaktylie - Ellenbogen-
/Handgelenk-Dysplasie

448
242

Brachyolmie Typ 1, Toledo-Typ

1275

Brachydaktylie - Gelenkdysplasie

93302

Brachyolmie Typ 2

1246

Brachydaktylie - Nystagmus -

zerebelldre Ataxie

93304

Brachyolmie Typ 3

44824

Brachyolmie Typ Hobaek/Toledo

Krankheitsname

93302

Brachyolmie Typ Maroteaux

44824
2

Brachyolmie, autosomal-rezessive

1295

Brachytelephalangie -
Dysmorphien - Kallmann-Syndrom

1272

Brachyzephalie - Schwerhorigkeit
- Katarakt - geistige Retardierung

35099

Brachyzephalie, isolierte

441

Bradbury-Eggleston-Syndrom

261
323

Braddock-Carey-Syndrom

1538

Braddock-Jones-Superneau-
Syndrom

52047

Braddock-Syndrom

75374

Bradyopsie

1297

Branchio-okulo-faziales Syndrom

107

Branchio-oto-renales Syndrom

52429

Branchio-otogenes-Syndrom

1299

Branchio-skeleto-genitales
Syndrom

50815

Branchiogene Schwerhérigkeit-
Syndrom

31923
9

Brasilianisches himorrhagisches
Fieber

79133

Brauer-Syndrom

2669

Braun-Bayer-Syndrom

1059

BRBN

1945

BRE

85284

BRESEK-Syndrom

85284

BRESHECK-Syndrom

65682

BRIC

99960

BRIC1

99961

BRIC2

99960

BRIC Typ 1

99961

BRIC Typ 2

99990

Brill-Krankheit

99990

Brill-Zinsser-Krankheit

90354

Brittle-Cornea-Syndrom

412

Broad-beta-Lipoproteinamie

53347

Brody-Myopathie

1296

Bronchiale Dysplasie -
Intelligenzminderung -
Inguinalhernie

97287

Bronchialer NET

70573

Bronchialkarzinom, kleinzelliges

347
1

Bronchiektasie mit Oligospermie

60033

Bronchiektasie, idiopathische

1303

Bronchiolitis obliterans mit
obstruktiver Lungenerkrankung

1302

Bronchiolitis obliterans mit

organisierender Pneumonie

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Bronchiolitis, konstriktive

Bronchiolitis, obliterative

Krankheitsname

2285 | Bull-Nixon-Syndrom

8
Bronchitis fibrinosa

Bullose kongenitale
312 [ichthyosiforme Erythrodermie
Brocq

Krankheitsname

oder frith-infantile Form

15771
6

CACH-Syndrom, spat-infantile
Form

Bronchitis, plastische

3161

Broncho-pulmonale
Sequestration, kongenitale

Bullous pyoderma gangrenosum

2848

CACP-Syndrom

159

CACT-Mangel

28081

Bronchopulmonale
Sequestration, extralobare
kongenitale

Buntinx-Lormans-Martin-

->193
Syndrom

56425

CAD

98976| Buphthalmie

44801
0

CAD-CDG

98976| Buphthalmus

136

CADASIL

28080

Bronchopulmonale
Sequestration, intralobare
kongenitale

543 | Burkitt-Lymphom

1200 [ Burn-McKeown-Syndrom

36994
2

CADDS

1116

Bronspiegel-Zelnick-Syndrom

35325

3 Burning-Mouth-Syndrom

2566

CAEBV-Syndrom

1310

Caffey-Krankheit

79493

Brooke-Spiegler-Syndrom

800 | Burton Skelettdysplasie

97229

Brown-Vialetto-van Laere-
Syndrom

800 | Burton-Syndrom

43617
4

CAGSSS

79501 Buschke-Fischer-Brauer-Syndrom

109

BRRS

1306 | Buschke-Ollendorff-Syndrom

90791

CAH durch 3-beta-
Hydroxysteroid-Dehydrogenase-
Mangel

2353

BRSS

132 | Butyrylcholinesterase-Mangel

1304

Brucellose

2771

Bruck-Syndrom

27586

a bv-FTD

90795

CAH durch 11-beta-Hydroxylase-
Mangel

130

Brugada-Syndrom

1243 [ BVMD

90793

CAH durch 17-alpha-Hydroxylase-
Mangel

3057

Brunner-Syndrom

2995 | BWCFF

1375

Cahmr-Syndrom

1305

Brunner-Winter-Syndrom

116 | BWS

39164

Brunner-Winter-Syndrom Typ 1

45935

3 C1-Inhibitor-Mangel

43598

CAID-Syndrom

39164

Brunner-Winter-Syndrom Typ 2

32993

1 C3-Glomerulonephritis

28006
2

Calciphylaxie

145

Brust- und Ovarialkrebssyndrom,
hereditares

32991

3 C3-Glomerulopathie

1408

Calderon-Gonzalez-Cantu-
Syndrom

18018

Brustdriise, akzessorische

28013

3 C3-Mangel

28960
1

CALIA

18018

Brustdriise, iiberzahlige

40190| C90RF72-abhingige Phinokopie
1 |der Huntington-Krankheit

28438
8

Call-Fleming-Syndrom

22753

Brustkrebs, familidarer

97297 C-ahnliches-Syndrom

56590
9

Calpain-3-related limb-girdle
muscular dystrophy D4

22753

Brustkrebs, hereditarer

30086

5 C-ALCL

267

Calpainopathie, primare

125

BS

23124

2 C-Beta-Thalassamie

90290

Calzinosis - Raynaud Phdanomen -
6sophageale Dysfunktion -
Sklerodaktylie - Telangiektasie

528

BSCL

1308 | C-Syndrom

2163

Camera-Lituania-Cohen-Syndrom

1299

BSG-Syndrom

10097

BSI

25493| C120RF65-assoziierter OXPHOS-
0 |Defekt, kombinierter schwerer

3003

Camera-Syndrom

1980

BSPDC

40194

3 CA-VA-Mangel

->146
6

CAMFAK-Syndrom

79395

Camisa-Krankheit

65284

BTBGD

85293| Cabezas-Syndrom

83472

CAMOS-Syndrom

79241

BTD-Mangel

50447

6 CABV-Syndrom

1766

CAMRQ-Syndrom

111

BTHS

1309 | Cacchi-Ricci-Syndrom

14119
4

CAMS1

47

BTK-Defizienz

75377| CACD

53719

CAMS2

47

BTK-Mangel

135 | CACH-Syndrom

2314

Buckley-Syndrom

131

Budd-Chiari-Syndrom

15771| CACH-Syndrom, juvenile oder
9 [adulte Form

14119
9

CAMS3

3319

CAMT

36258

Buerger-Krankheit

15771| CACH-Syndrom, kongenitales

1328

Camurati-Engelmann-Krankheit

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Camurati-Engelmann-Syndrom

Canale-Smith-Syndrom

2947

Krankheitsname

Carnevale-Hernandez-Castillo-
Syndrom

Krankheitsname

Mangel Typ 2, neonatale Form

Canavan-Krankheit

Canavan-Krankheit, infantile

2947

Carnevale-Hernandez-del Castillo-
Syndrom

Canavan-Krankheit, juvenile

293
843

Carnevale-Krajewska-Fischetto-
Syndrom

Carnitin-Palmitoyl-Transferase-
Mangel Typ 2, schwere infantile
Form

158

Carnitin-Transporter-Mangel

Canavan-Krankheit, milde

->293
843

Carnevale-Syndrom

1361

Carnosinase-Mangel

53035

Caroli-Krankheit

Canavan-Krankheit, neonatale

1359

Carney-Komplex

Canavan-Krankheit, schwere

31934

Carney-Komplex, Variante

48052
0

Caroli-Syndrom

65759

Carpenter-Syndrom

Canavan-Syndrom

31934

Carney-Komplex-Trismus-
Pseudokamptodaktylie-Syndrom

93973

Carpenter-Waziri-Syndrom

2902

Carrington-Krankheit

Cancrum oris

97286

Carney-Stratakis-Dyade

64692

Carrion-Krankheit

CANDA-Syndrom

97286

Carney-Stratakis-Syndrom

Candidose, chronische
mukokutane

1359

Carney-Syndrom

->175

Cartilago-Haarhypoplasie-
dhnliches Syndrom

CANDLE-Syndrom

13941

Carney-Trias (Triade)

65282

Carvajal-Syndrom

56425

CAS

CANOMAD-Syndrom

159

Carnitin-Acylcarnitin-Translokase-
Mangel

94095

Casamassima-Morton-Nance-
Syndrom

CANPMR

158

Carnitin-Aufnahme-Mangel

2233

Cantalamessa-Baldini-Ambrosi-
Syndrom

158

Carnitin-Mangel, priméarer
systemischer

27551
7

Caspase 8-Mangel-Syndrom

1335

Cantrell-Pentalogie

156

Carnitin-Palmitoyl-Transferase I-
Mangel, hepatischer

1101

Cassia-Stocco-dos Santos-
Syndrom

160

Castleman-Krankheit

1335

Cantrell-Syndrom

1517

Cantu-Syndrom

156

Carnitin-Palmitoyl-Transferase IA-
Mangel

93682

Castleman-Krankheit des
Kindesalters

50447
6

CANVAS

157

Carnitin-Palmitoyl-Transferase II-
Mangel

93685

Castleman-Krankheit, lokalisierte

160

Castleman-Lymphom

17188
1

Cap-Myopathie

22830

Carnitin-Palmitoyl-Transferase II-
Mangel des Erwachsenen

2513

Castro-Gago-Pomto Novo-
Syndrom

85199

CAP-Syndrom

75327

CAPE

188

Capillary-Leak-Syndrom,
systemisches

22830
5

Carnitin-Palmitoyl-Transferase II-
Mangel, hepatokardiomuskuldre
Form

195

Cat-Eye-Syndrom

98989

Cataracta coerulea

567

CATCH 22

22830
8

Carnitin-Palmitoyl-Transferase II-
Mangel, letale systemische Form

800

Catel-Hempel-Syndrom

1388

Catel-Manzke-Syndrom

22830
2

Carnitin-Palmitoyl-Transferase II-
Mangel, myopathische Form

22833
7

Cathepsin D-Mangel

22830
8

Carnitin-Palmitoyl-Transferase II-
Mangel, neonatale Form

60015

Catlin-marks

85164

CATSHL-Syndrom

22830
5

Carnitin-Palmitoyl-Transferase II-
Mangel, schwere infantile Form

1329

CAVC

99068

CAVC-Fallot-Tetralogie-Syndrom

22830
2

Carnitin-Palmitoyl-Transferase-
Mangel Typ 2 des Erwachsenen

99066

CAVC-Linksherzobstruktrion-
Syndrom

1171 | CAPOS-Syndrom
17183
9 Capra-DeMarco-Syndrom
46434
CAPS

3
71505| CAR-Syndrom
19935

4 CARASIL

3207 | Caratolo-Cilio-Pessagno-Syndrom
147 Carbamoyl-Phosphat-Synthetase

1-Mangel

147

Carbamoyl-Phosphat-Synthetase-
Mangel

22830

Carnitin-Palmitoyl-Transferase-
Mangel Typ 2,
hepatokardiomuskuldre Form

99067

CAVC-Ventrikelhypoplasie-
Syndrom

567

Cayler kardiofaziales Syndrom

1923

Carbimazol-Embryofetopathie

2785

Carbonanhydrase-lI-Mangel

22830
8

Carnitin-Palmitoyl-Transferase-
Mangel Typ 2, letale systemische
Form

94122

Cayman-Ataxie

48

CBAVD

1358

Carey-Fineman-Ziter-Syndrom

22830
2

Carnitin-Palmitoyl-Transferase-

Mangel Typ 2, myopathische Form

19924
7

CBG (Cortisol-bindendes
Globulin)-Mangel

79403

Carmi-Syndrom

22830| Carnitin-Palmitoyl-Transferase-

36397
2

CBL-Syndrom

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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79282

Krankheitsname

CblC-Defekt

79283

CbID-Defekt

98873

Krankheitsname

CDATyp 2

79284

CblF-Defekt

98870

CDA Typ 3

26349
4

Krankheitsname

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ lo

36995
5

CblJ-Defekte

29382
5

CDATyp 4

28007
1

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ Ip

70567

CCA

98869

CDATyp |

115

CCA-Syndrom

98873

CDATyp II

32473
7

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ Iq

2444

CCAM

98870

CDA Typ llI

28083
2

CCAMTyp 1

29382
5

CDATyp IV

32442
2

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ Is

28084
0

CCAM Typ 2

85199

CDAGS-Syndrom

32917
8

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ lu

28084
7

CCAM Typ 3

29382
5

CDAN4

37092
1

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ Iw

28085
4

CCAM Typ 4

16368
1

CDFE-Syndrom

79318

CDG1A

46868
4

CCDC115-CDG

16368
1

CDFES

79319

CDG1B

79320

CDG1C

98972

CCDF

30053
6

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ 1r

79321

CDG1D

79322

CDGI1E

48431

CCFDN-Syndrom

31964
6

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ 1t

79323

CDGI1F

79324

CDG1G

2008

CCGE-Syndrom

99827

CCHF

37092
4

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ 1x

79325

CDG1H

79326

CDG1I

661

CCHS

28949
9

ccmco

37092
7

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ 1y

86309

CDG1)

79327

CDG1K

31927
6

CCRCC

44801
0

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ 1Z

79328

CDGI1L

91131

CDG1M

2505

CCSF

46670
3

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ 2p

24431
0

CDGIN

45724
6

CCSK

28077
9

Cccv

39794
1

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ Il durch
MAN1B1-Mangel

26349
4

CDG10

86870

CD4+/CD56+ himatoderme
Neoplasie

23845
9

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ IIf

28007
1

CDG1P

22800
0

CD4-Lymphozytopenie,
idiopathische

26350
8

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ lig

32473
7

CDG1Q

16908
5

CD8-Mangel, familidrer

26348
7

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ lii

30053
6

CDG1R

43755
2

CD16-Mangel

26350
1

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ lij

32442
2

CDG1s

23850
5

CD27-Mangel

31466
7

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ lik

31964
6

CDG1t

98841

CD30-positives anaplastisches
[groRzelliges Lymphom

46444
3

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ Il

32917
8

CDG1U

16946
4

CD59-Mangel, primdrer

35696
1

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ lim

37092
1

CDG1W

29382
5

CDA durch KLF1-Genmutationen

46869
9

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ lin

37092
4

CDG1X

37092
7

CDG1Y

98869

CDA |

98873

CDAll

46868
4

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ llo

44801
0

CDG1z

98870

CDA Il

29382
5

CDA IV

91131

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ Im

79329

CDG2A

79330

CDG2B

98869

CDATyp 1

24431

CDG (Congenital Disorder of
Glycosylation) Typ In

99843

CDG2C

79332

CDG2D

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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79333

CDG2E

Krankheitsname

23845
9

CDG2F

79327

Krankheitsname

CDG-lk

79328

CDG-IlI

26350
8

CDG2G

91131

CDG-Im

95428

CDG2H

24431
0

CDG-In

26348
7

CDG2iI

26349
4

CDG-lo

26350
1

CDG2)J

28007
1

CDG-Ip

31466
7

CDG2K

32473
7

CDG-Iq

35696
1

CcDG2M

30053
6

CDG-Ir

46869
9

CDG2n

32442
2

CDG-Is

46868
4

CDG2o

31964
6

CDG-It

46670
3

CDG2P

32917
8

CDG-lu

99843

CDG lic

79318

CDG-la

37092
1

CDG-lw

79319

CDG-lb

37092
4

CDG-Ix

79320

CDG-Ic

79321

CDG-Id

37092
7

CDG-ly

79322

CDG-le

79323

CDG-If

44801
0

CDG-1Z

79324

CDG-lg

79325

CDG-lh

32473
7

CDG-Syndrom Iq

79326

CDG-li

79329

CDG-lla

28007
1

CDG-Syndrom Typ 1p

79330

CDG-1lb

79332

CDG-IId

46444
3

CDG-Syndrom Typ 2I

79333

CDG-lle

46869
9

CDG-Syndrom Typ 2n

23845
9

CDG-lIf

79318

CDG-Syndrom Typ la

26350
8

CDG-lig

79319

CDG-Syndrom Typ Ib

79320

CDG-Syndrom Typ Ic

95428

CDG-llh

79321

CDG-Syndrom Typ Id

26348
7

CDG-li

79322

CDG-Syndrom Typ le

79323

CDG-Syndrom Typ If

26350
1

CDG-llj

79324

CDG-Syndrom Typ Ig

79325

CDG-Syndrom Typ |h

31466
7

CDG-llk

79326

CDG-Syndrom Typ li

79329

CDG-Syndrom Typ lla

35696
1

CDG-lim

79330

CDG-Syndrom Typ llb

99843

CDG-Syndrom Typ lic

46869
9

CDG-lIn

79332

CDG-Syndrom Typ lid

46868
4

CDG-llo

79333

CDG-Syndrom Typ lle

46670
3

CDG-lip

23845
9

CDG-Syndrom Typ lIf

86309

CDG-lj

26350
8

CDG-Syndrom Typ lig

95428

CDG-Syndrom Typ llh

Krankheitsname

CDG-Syndrom Typ lli

CDG-Syndrom Typ llj

CDG-Syndrom Typ llk

CDG-Syndrom Typ lim

CDG-Syndrom Typ lin

CDG-Syndrom Typ llo

CDG-Syndrom Typ lip

CDG-Syndrom Typ |j

CDG-Syndrom Typ Ik

CDG-Syndrom Typ Il

CDG-Syndrom Typ Im

CDG-Syndrom Typ In

CDG-Syndrom Typ lo

CDG-Syndrom Typ IP

CDG-Syndrom Typ Ir

CDG-Syndrom Typ Is

CDG-Syndrom Typ It

CDG-Syndrom Typ lu

CDG-Syndrom Typ Iw

CDG-Syndrom Typ Ix

CDG-Syndrom Typ ly

CDG-Syndrom Typ I1Z

CDH

CDHS

CDI

CDI, erworbener

CDI, hereditarer

CDKL5-Gen-Defekt

CDKL5-Krankheit

CDKL5-Mangel

CDO-Syndrom

CDPD

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.

Orphanet Berichtsreihe - Verzeichnis der seltenen Krankheiten und Synonyme in alphabetischer Reihenfolge - Januar 2020
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis der seltenen Krankheiten in_alphabetischer Reihenfolge.pdf

31



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis_der_seltenen_Krankheiten_in_alphabetischer_Reihenfolge.pdf

35173

Krankheitsname

CDPX2

35173

CDPXD

586

Krankheitsname

CF

158

CDSP

2032

CFA

Krankheitsname

Typ 2B1

46864
1

CEAS

1340

CFC-Syndrom

10110
1

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
[Typ 2B2

379

CGD

56606
7

CEBPE-associated
autoinflammation-
immunodeficiency-neutrophil
dysfunction syndrome

2026

CGHT

22837
4

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 2B5

2388

ChAc

3386

Chagas-Krankheit

10110
2

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
[Typ 2H

1459

CEC

43615
9

CHAI

30031
9

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 2P

2718

Cecato-de-Lima-Pinheiro-
Syndrom

1401

CHAND-Syndrom

98979

Chandler-Syndrom

39796
8

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 2R

1515

CED

1401

CHANDS

66631

CEDNIK-Syndrom

2235

Chang-Davidson-Carlson-Syndrom

44307
3

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 25

27551
7

CEDS

31924
4

Chapare hamorrhagisches Fieber

64748

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 3

56981
6

CELSR1-related late-onset primaryj

lymphedema

31924
4

Chapare-Viruskrankheit

99948

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
[Typ 4A

3258

Cenani-Lenz-Syndaktylie

1964

Char-Douglas-Dungan-Syndrom

3258

Cenani-Lenz-Syndrom

46627

Char-Syndrom

99955

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
[Typ 4B1

3258

Cenani-Syndaktylie

803

Charcot-Krankheit

597

Central-Core-Krankheit

597

Central-Core-Myopathie

30060
5

Charcot-Krankheit, juvenile

99956

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
[Typ 4B2

79277

CEP

79506

CEPT-Mangel

49527
4

Charcot-Marie-Tooth Krankheit
Typ 2T

36398
1

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 4B3

333

Ceramidase-Mangel

49527
4

Charcot-Marie-Tooth Krankheit
Typ 2T, autosomal rezessiv, axonal

99949

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 4C

16907
9

Cernunnos XLFD

16907
9

Cernunnos-Mangel

49527

Charcot-Marie-Tooth Krankheit
Typ 2T, axonale, autosomal-
rezessive, Typ 2T

99950

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
[Typ 4D

99951

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
[Typ 4E

16907
9

Cernunnos/XLF-Mangel

64751

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit -
pyramidale Storungen

99952

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
[Typ 4F

16848
6

Ceroid-Lipofuszinose, neuronale
(CLN10)

90658

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit -
Schwerhorigkeit

99953

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
[Typ 4G

79262

Ceroid-Lipofuszinose, neuronale,
adulte

79263

Ceroid-Lipofuszinose, neuronale,
infantile

90103

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit -
Schwerhorigkeit -
Intelligenzminderung

99954

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
[Typ 4H

79264

Ceroid-Lipofuszinose, neuronale,
juvenile

36398
1

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
mit fokal gefaltetem Myelin

13951
5

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 4)

16848
6

Ceroid-Lipofuszinose, neuronale,
kongenitale

93114

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
mit Nephropathie

39135
1

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 4K

1947

Ceroid-Lipofuszinose, neuronale,
nordische Epilepsie-Variante

10108
1

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 1A

90120

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
[Typ 6

16849
1

Ceroid-Lipofuszinose, neuronale,
spat-infantile

10108
2

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 1B

10004

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante,
intermediare, Typ A

48818

Ceruloplasmin-Mangel,
hereditdrer

10108
3

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 1C

18014
5

Cervix uteri, Agenesie oder
Aplasie

10108
4

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 1D

10004

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante,
intermediare, Typ B

195

CES

90658

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 1E

10004

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante,
intermediare, Typ C

23157
3

CEVD

10108
5

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Typ 1F

98856

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit

10004

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,

autosomal-dominante,
intermediare, Typ D

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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93114

Krankheitsname

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante,
intermediare, Typ E

48833

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante, Typ 2
durch HARS-Genmutation

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,

48181 autosomal-dominante, Typ 2,
durch DGAT2-Genmutation
32461 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
1 autosomal-dominante, Typ 2,
durch KIF5A-Genmutation
39773 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
5 autosomal-dominante, Typ 2,
durch MARS-Genmutation
49775 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
- autosomal-dominante, Typ 2,
durch MME-Genmutation
46676 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
s autosomal-dominante, Typ 2,
durch MORC2-Genmutation
44796 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
4 autosomal-dominante, Typ 2,
durch NAGLU-Genmutation
43581 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
9 autosomal-dominante, Typ 2,
durch TFG-Genmutation
43538 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
7 autosomal-dominante, Typ 2,
durch VCP-Genmutation
40196 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
4 autosomal-dominante, Typ 2, mit
Riesen-Axonen
99946 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante, Typ 2A1
99547 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante, Typ 2A2
99936 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante, Typ 2B
99937 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante, Typ 2C
99938 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
Qutosomal-dominante, Typ 2D
52141| Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
4 Jautosomal-dominante, Typ 2DD
99939 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante, Typ 2E
99940 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante, Typ 2F
99941 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante, Typ 2G
99942 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,

autosomal-dominante, Typ 2I

99943| Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,

Krankheitsname

autosomal-dominante, Typ 2J
99944 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante, Typ 2K
99945 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-dominante, Typ 2L
22817| Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
9 |autosomal-dominante, Typ 2M
22817| Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
4 Jautosomal-dominante, Typ 2N
28423| Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
2 [autosomal-dominante, Typ 20
30031| Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
9 |autosomal-dominante, Typ 2P
32925| Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
8 [lautosomal-dominante, Typ 2Q
39773| Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
5 [autosomal-dominante, Typ 2U
44796 | Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
4 lautosomal-dominante, Typ 2V
48833 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
3 |autosomal-dominante, Typ 2W
43538| Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
7 lautosomal-dominante, Typ 2Y
46676 | Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
8 lautosomal-dominante, Typ 2Z
21705 Charcot-Marie-T(?oth-Krankheit,
5 autosomal-rezessive,
intermediare, Typ A
25433 Charcot-Marie-Tc'ioth-Krankheit,
4 autosomal-rezessive,
intermediare, Typ B
36986 Charcot-Marie-Tc'ioth-Krankheit,
7 autosomal-rezessive,
intermediare, Typ C
43599 Charcot-Marie-Tc'ioth-Krankheit,
3 autosomal-rezessive,
intermedidre, Typ D
10109 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
7 autosomal-rezessive, mit
Heiserkeit
26677 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
5 autosomal-rezessive, Typ 2, durch
SPG11-Genmutation
Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
90119 [autosomal-rezessive, Typ 2, mit
Akrodystrophie
32444 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
2 autosomal-rezessive, Typ 2, mit
Neuromyotonie
08856 Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-rezessive, Typ 2B1
22837| Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
4 |autosomal-rezessive, Typ 2B5
46677| Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,

Krankheitsname

autosomal-rezessive, Typ 2X

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
autosomal-rezessive, Typ Ouvrier

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
axonal, mit Pyramidenbahn-
Beteiligung

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
axonale, autosomal-rezessive, Typ
2B2

32458
5

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
dominant-intermedidre, mit
neuropathischem Schmerz

35267
0

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
dominant-intermediare, Typ F

44395
0

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
[Typ 2, DNAJB2-assoziierte

10107
5

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
X-chromosomale, Typ 1

10107
6

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
X-chromosomale, Typ 2

10107
7

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
X-chromosomale, Typ 3

10107
8

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
X-chromosomale, Typ 4

99014

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
X-chromosomale, Typ 5

35267
5

Charcot-Marie-Tooth-Krankheit,
X-chromosomale, Typ 6

921

CHARGE-3hnliches Syndrom

138

CHARGE-Assoziation

138

CHARGE-Syndrom

1496

Charlevoix-Krankheit

1406

Charlie M-Syndrom

16857
7

CHC type 2

52985
2

cHCC-CC

98975

CHED1

29360
3

CHED2

29360
3

CHED,

98975

CHEDI

381

Chediak-Higashi-ahnliches-
Syndrom

167

Chédiak-Higashi-Krankheit

167

Chédiak-Higashi-Steinbrink-
Syndrom

167

Chédiak-Higashi-Syndrom

35272
3

Chédiak-Higashi-Syndrom,
attenuiertes

35272
3

Chédiak-Higashi-Syndrom,

atypisches

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Krankheitsname

Krankheitsname

29360
3

CHEDII

1221

Cheilitis glandularis

69663

Cholelithiasis mit niedrigen
Phospholipid-Spiegeln

chromosomal-dominante

1221

Cheilitis glandularis apostematosa

173

Cholera

99647

Cheiro-spondylo-
enchondromatose

1415

Cholestase - Pigment-
Retinopathie - Gaumenspalte

16627
2

Chondrodysplasie -
Dentinogenesis imperfecta -
Gelenkschlaffheit

10110
6

Chemodektom, nicht-
sezernierendes

79303

Cholestase mit delta(4)-3-
Oxosteroid 5-beta-Reduktase-
Mangel

28058
6

Chondrodysplasie mit
Gelenkkontrakturen, gPAPP-Typ

955

Cheney-Syndrom

3019

Cherubinismus mit gingivaler
Fibromatose und mentaler
Retardierung

65682

Cholestase, benigne
intrahepatische, rekurrente

26346

Chondrodysplasie mit
kongenitalen
Gelenksdislokationen Typ CHST3

184

Cherubismus

99960

Cholestase, benigne
intrahepatische, rekurrente, Typ 1

3144

Chondrodysplasie mit
schneckendhnlichem Becken

2672

CHHS

99961

Cholestase, benigne
intrahepatische, Typ 2

50945

Chondrodysplasie Typ Blomstrand

2098

Chondrodysplasie Typ Grebe

26888
2

Chiari-Malformation Typ 1

172

Cholestase, familiare
intrahepatische progressive

1423

Chondrodysplasie, letale,
rezessive

1136

Chiari-Malformation Typ 2

1398

Chiari-Malformation Typ 4

1398

Chiari-Malformation Typ IV

48049

Cholestase, familiare
intrahepatische progressive,
MYO5B-abhingige

175

Chondrodysplasie, metaphysare,
autosomal-rezessive

32462
5

Chikungunyafieber

79306

Cholestase, intrahepatische
progressive, familidre, Typ 1

33067

Chondrodysplasie, metaphysare,
[Typ Jansen

90280

Chilblain-Lupus

48166
2

Chilblain-Lupus, familiarer

79304

Cholestase, intrahepatische
progressive, familidre, Typ 2

16603
8

Chondrodysplasie, metaphysare,
Typ Kaitila

139

CHILD-Naevus

79305

Cholestase, intrahepatische
progressive, familidre, Typ 3

174

Chondrodysplasie, metaphysare,
Typ Schmid

139

CHILD-Syndrom

3474

CHIME-Syndrom

48048
3

Cholestase, intrahepatische
progressive, familiare, Typ 4

2501

Chondrodysplasie, metaphysare,
Typ Spahr

2888

Chitayat-Meunier-Hodgkinson-
Syndrom

48047
6

Cholestase, intrahepatische
progressive, familidre, Typ 5

16396

Chondrodysplasie, X-
chromosomal-dominante, Typ
Chassaing-Lacombe

3218

Chitty-Hall-Baraitser-Syndrom

53689

Chlorid-Diarrhoe, kongenitale

69665

Cholestase,
schwangerschaftsbedingte

1422

Chondrodysplasie-Storung der
Geschlechtsentwicklung-Syndrom

53689

Chlorid-Diarrhoe-Syndrom

1414

Cholestase-Lymphddem-Syndrom

757

Chlorid-Shunt-Syndrom

86850

Chlorom

75234

Cholesterinester-
Speicherkrankheit

35173

Chondrodystrophia calcificans
congenita

800

Chondrodystrophie, myotone

180

CHM

13791
4

Choanalatresie

79506

Cholesterinester-Transferprotein-
Mangel

289

Chondroektodermale Dysplasie

13792
0

Choanalatresie, bilaterale

79347

Chondrodysplasia punctata Typ
Toriello

31919
5

Chondroektodermale Dysplasie
mit Nachtblindheit

13791
7

Choanalatresie, unilaterale

79345

Chondrodysplasia punctata,
brachytelephalangealer Typ

1416

Chondrokalzinose, artikuldre
familidare

1200

Choanalatresie-Schwerhorigkeit-
Herzfehler-kraniofaziale
Dysmorphien-Syndrom

30978
9

Chondrodysplasia punctata,
rhizomele, Typ 1

40450
7

Chondromyxoidfibrom

55880

Chondrosarkom

30979
6

Chondrodysplasia punctata,
rhizomele, Typ 2

20991
6

Chondrosarkom, extraskelettales
myxoides

30980
3

Chondrodysplasia punctata,
rhizomele, Typ 3

44407
7

CHOPS-Syndrom

46871
7

Chondrodysplasia punctata,
rhizomele, Typ 5

25167
4

Chordoidgliom

178

Chordom

177

Chondrodysplasia punctata,
rhizomeler Typ

399

Chorea Huntington

70567| Cholangiokarzinom
99978| Cholangiokarzinom, hildres
30055| Cholangitis und Pankreatitis,

2 |[follikuldre

186 | Cholangitis, primar bilidre
48050

1 Choledochuszyste

69663 Cholelithiasis mit assoziierter

ABCB4-Genmutation

79346

Chondrodysplasia punctata,
tibial-metakarpaler Typ

15794
1

Chorea Huntington-dhnliche
Krankheit 1

35173

Chondrodysplasia punctata, X-

98934

Chorea Huntington-ahnliche
Krankheit 2

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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15794

Krankheitsname

Chorea Huntington-dhnliche
Krankheit 3

98759

Chorea Huntington-dhnliche
Krankheit 4

1738

Krankheitsname

Chromosom 4, Duplikation des
kurzen Arms

40190
1

Chorea Huntington-dhnliches
Syndrom durch C90RF72-
Expansionen

1738

Chromosom 4, Trisomie des
kurzen Arms

Krankheitsname

Chronische nicht-bakterielle
Osteomyelitis/rezidivierende
multifokale Osteomyelitis

280

Chromosom 4p- Syndrom

Chronische NK-Zellen-
Lymphozytose

3306

Chromosom 15, isodizentrisches

1429

Chorea, benigne hereditére

3380

Chromosom 18-Duplikation

Chronische photosensitive
Dermatitis

1429

Chorea, familidre gutartige

2388

Chorea-Akanthozytose

26131
8

Chromosom 20, partielle
Duplikation des kurzen Arms

379

Chronische septische
Granulomatose

2388

Choreoakanthozytose

20990
5

Choreoathetose-Hypothyreose-
neonatale Atemnot-Syndrom

26131
8

Chromosom 20p-Duplikation,
partielle

70591

Chronische thromboembolische
pulmonale Hypertonie

96201

Chromosom X, kleine Ringe

53583

Choreoathetose/Spastik,
episodisch

1646

Chromosom Y-Deletion, partielle

37748

Chronische Urtikaria mit
Gammopathie

35686

Chorioditis, serpigindse

56639
6

Chronic mast cell leukemia

37748

Chronische Urtikaria mit
Makroglobulindmie

39044

Chorioidea-Melanom

180

Chorioideremie

35686

Chorioidopathie, geografische
helikoide peripapillare

71279

Chronisch-ataxische Neuropathie-
Ophtalmoplegie-lgM-Paraprotein-
Kalteagglutination-Disialosyl-
Antikorper-Syndrom

26346

CHST3-assoziierte
Skelettdysplasie

93971

Chudley-Lowry-Hoar-Syndrom

25201
5

Choriokarzinom des
Zentralnervensystems

1451

Chronisch-infantiles-neurologisch-
kutanes-artikuldres Syndrom

93971

Chudley-Lowry-Syndrom

31459

Chudley-McCullough-Syndrom

99926

Chorionkarzinom, gestationales

86813

Chorioretinale Degeneration,
helikoid-peripapillare

44943

Chronisch-sklerosierende
Sialadenitis der Glandula
submandibularis

3068

Chudley-Rozdilsky-Syndrome

183

Churg-Strauss-Syndrom

179

Chorioretinopathie Typ Birdshot

252

Chorioretinopathie-
Mikrozephalie-Syndrom,
autosomal-dominantes

21756

Chronische Atemnot mit
Stoffwechseldefekt des
Surfactant-Systems

23855

Chuvash-Erythrozytose

23855

Chuvash-Polyzythiamie

2518

Chorioretinopathie-
Mikrozephalie-Syndrom,
autosomal-rezessives

32500

Chronische atypische neutrophile
Dermatose mit Lipodystrophie
und erhohter Temperatur

1160

Chylaszites

133

Chronische Beryllium-
Lungenkrankheit

44449

Chylomikrondamie-Syndrom,
familiares

2807

Choroid-Plexus-Papillom

25189
9

Choroid-Plexuskarzinom

2932

Chronische demyelinisierende
inflammatorische
Polyradikuloneuropathie

71

Chylomikronen-Retentions-
Krankheit

26468

Chylothorax, kongenitale

1433

Choroidea-Atrophie - Alopezie

75377

Choroidea-Dystrophie, zentrale
areoldre

39760
6

Chronische Diarrhoe mit
hereditadrer sensorischer und
autonomer Neuropathie

50522

CID durch GINS1-Defizienz

50522

CID durch GINS1-Mangel

25190
2

Choroidplexuspapillom,
atypisches

39760
6

Chronische Diarrhoe mit HSAN

31747

CID durch IKAROS-Mangel

94087

CHP

44072
7

CHR-RPE

43920
2

Chronische geburtstraumatische
Armplexusverletzung

44501

CID durch LRBA-Mangel

181

Christ-Siemens-Touraine-
Syndrom

43598
8

Chronische Herzrhythmusstorung-
intestinale Motilitatsstorung

31747

CID durch MAGT1-Mangel

1436

Christian-Syndrom

1808

Christianson-Fourie-Syndrom

2932

Chronische inflammatorische
demyelinisierende
Polyneuropathie

50453

CID durch Moesin-Mangel

85278

Christianson-Syndrom

98879

Christmas-Krankheit

67038

Chronische lymphatische
Leukdamie vom B-Zell-Typ

31742

CID durch ORAI1-Mangel

182

Chromoblastomykose

182

Chromomykose

31930
3

Chromophobes Adenokarzinom
der Niere

51201
7

Chronische lymphoproliferative
Krankheit der natirlichen Killer-
Zellen

23115

CID durch partiellen RAG1-
Mangel

44381

CID durch PGM3-Mangel

51201
7

Chronische lymphoproliferative

Krankheit der NK-Zellen

15794

CID durch RAG 1/2-Mangel

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Krankheitsname

kongenitales

2272

Clayton-Smith-Donnai-Syndrom

48535
0

CLCN4-assoziiertes X-
chromosomales
Intelligenzminderung-Syndrom

1453

Cleido-rhizomeles Syndrom

28444
8

CLIPPERS

22832
9

CLN1-Krankheit

22834
9

CLN2-Krankheit

22834
6

CLN3-Krankheit

22834
0

CLN4A-Krankheit

22834
3

CLN4B-Krankheit

22836
0

CLN5-Krankheit

22836
3

CLN6-Krankheit

22836
6

CLN7-Krankheit

22835
4

CLN8-Krankheit

22835
7

CLN9-Krankheit

16848
6

CLN10

22833
7

CLN10-Krankheit

31462
9

CLN11-Krankheit

31463
2

CLN12-Krankheit

35270
9

CLN13-Krankheit

26351
6

CLN14-Krankheit

189

Clouston-Syndrom

14094
4

CLOVE-Syndrom

14094
4

CLOVES-Syndrom

51201
7

CLPD-NK

3253

CLPED1

192

CLS

85136

CLWM

31743
0 CID durch STIM1-Mangel
31468
9 CID durch STK4-Mangel
47611
3 CID durch TFRC-Defekt
23115| CID mit Expansion der gamma-
4 |delta-T-Zellen
43625
2 CID-MIA/friih beginennde IBD
43565
1 CIDEC-abhangige FPLD
2932 | CIDP
79394| CIE
29442 CIF
2
2114 | Cilliers-Beighton-Syndrom
1451 | CINCA-Syndrom
39139| CIP mit Hyperhidrose und
7 _|gastrointestinaler Dysfunktion
642 | CIP-Anhidrose-Syndrom
47866
a CIP-Hypohidrose-Syndrom
2978 | CIPO
15782
0 CISS
24758| Citrin-Mangel mit Beginn im
5 |Erwachsenenalter
24752] . e .
5 Citrullindmie Typ |
24758
5 Citrullinamie Typ Il
24757
3 Citrullindmie, adulte, Typ |
24754] Citrullindmie, akute neonatale,
6 [Typl
28216
6 CJD, hereditar
25138
3 CK-Syndrom
90790| CLAH
32552
a CLAH, klassische
32552
9 CLAH, nicht-klassische
97249| CLAM
16898
4 CLAPO-Syndrom
188 | Clarkson-Krankheit
53886 .
3 Classic pyoderma gangrenosum
53653| Classical-like Ehlers-Danlos
2 |syndrome type 2

13766
7

CM-AVM

91413

| Claude-Bernard-Horner-Syndrom,

28950
4

CMAMMA

1334

CcMC

Krankheitsname

CMD1A

CMD1B

CMD1C

CMD1D

CMD mit Intelligenzminderung

CMD mit Intelligenzminderung
und schwerer Epilepsie

CMD mit zerebellarer Beteiligung

CMD ohne Intelligenzminderung

CMD-CRB

CMD-MR

CMDH

CML

CMML

CMMR-D-Syndrom

CMP-Sialinsdure-Ttransporter-
Mangel

CMPD-U

CMRD

590

CMS

10108
1

CMT1A

10108
2

CMT1B

10108
3

CMT1C

10108
4

CMT1D

90658

CMTI1E

10108
5

CMTI1F

48781
4

CMT2 durch DGAT2-Genmutation

32461
1

CMT2 durch KIFSA-Genmutation

43581
9

CMT2 durch TFG-Genmutation

43538
7

CMT2 durch VCP-Genmutation

40196
4

CMT2 mit Riesen-Axonen

49775
7

CMT2, autosomal-dominante,
IMME-assoziierte

99946

CMT2A1

99936

CMT2B

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Krankheitsname

Krankheitsname

99937

CMT2C

99938

CMT2D

CMT4E

52141
4

CMT2DD

CMTAF

CMT4G

Cobblestone-Lissenzephalie ohne
Beteiligung der Muskeln oder
[Augen

99939

CMT2E

CMT4H

99940

CMT2F

CMT4)

Cobblestone-Lissenzephalie ohne
muskuladre oder okulére
Beteiligung

99941

CMT2G

10110
2

CMT2H

CMT4K

22812
3

Coccidioides-Infektion

99942

CMT2I

CMTS5X

CMT6

3233

Cochleo-sacculdre Degeneration -
Katarakt

99943

CMT2)

99944

CMT2K

CMTC

191

Cockayne-Syndrom

99945

CMT2L

CMTDIA

90321

Cockayne-Syndrom Typ 1

90322

Cockayne-Syndrom Typ 2

22817
9

CMT2M

CMTDIB

90324

Cockayne-Syndrom Typ 3

22817
4

CMT2N

CMTDIC

90321

Cockayne-Syndrom Typ |

90322

Cockayne-Syndrom Typ Il

28423
2

CMT20

CMTDID

90324

Cockayne-Syndrom Typ Ill

1458

CODAS-Syndrom

30031
9

CMT2P

CMTDIE

32925
8

cmMT2Q

CMTX1

1460

Coenzym Q-Cytochrom C-
Reduktase-Mangel, isolierter

39796
8

CMT2R

CMTX2

1460

Coenzym-Q-Cytochrom-C-
Reduktase-Mangel, isolierter

192

Coffin-Lowry-Syndrom

44307
3

CMT2S

CMTX3

1465

Coffin-Siris-Syndrom

1466

COFS-Syndrom

49527
4

CMT2T

CMTX4

26350
8

COG1-CDG

39773
5

CMT2U

CMUSE

43593
4

COG2-assoziierte kongenitale
Glykosylierungs-Krankheit

44796
4

CMT2V

35062

CMV-Infektion, disseminierte
idiopathische

43593
4

COG2-CDG

48833
3

CMT2W

294

CMV-Infektion, vorgeburtliche

46677
5

CMT2X

31916

CNMV4

26350
1

C0G4-CDG

43538
7

CMT2Y

32496

CNO/CRMO

26348
7

COG5-CDG

1454

COACH-Syndrom

46444
3

COG6-CGD

46676
8

CMT2Z

39772

COASY-Protein-assoziierte
Neurodegeneration

79333

COG7-CDG

95428

COG8-CDG

99948

CMT4A

99955

CMT4B1

31383

Coats plus-Syndrom

98980

Cogan-Reese-Syndrom

1467

Cogan-Syndrom

99956

CMT4B2

190

Coats-Krankheit

2969

Cohen-Hayden-Syndrom

36398
1

CMT4B3

190

Coats-Retinopathie

193

Cohen-Syndrom

79282

Cobalamin C-Defekt

79144

COIF

99949

CMT4C

79283

Cobalamin D-Defekt

79144

COIF-Syndrom

98856

CMTA4C1, axonale, autosomal-
rezessive

79284

Cobalamin F-Defekt

10110
2

CMT4C2, axonale, autosomal-
rezessive

36995
5

Cobalamin J-Defekt

36383

COL4A1l-assoziierte zerebrale
Mikroangiopathie mit
Hamorrhagie

10110
1

CMTA4C3, axonale, autosomal-
rezessive

35858

Cobalamin-Malabsorption,
selektive mit Proteinurie

99950

CMT4D

79284

Cobalamin-Transporter-Mangel
der lysosomalen Membran

36383

COL4A1-assoziiertes Syndrom der
lgewundenen Netzhautarteriolen
mit infantiler Hemiparese und
Leukoenzephalopathie

53721

Cobb-Syndrom

2050

Cole-Carpenter-Syndrom

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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32456
1

Krankheitsname

Cole-Krankheit

Krankheitsname

Cor triatriatum sinister

30910
8

Colipase-Mangel

Cori-Forbes-Krankheit

Krankheitsname

Coxiellose

Cori-Krankheit

Coxo-aurikuldres Syndrom

2412

Collins-Pope-Syndrom

Cornea plana, kongenitale

Coxo-podo-patellares Syndrom

83595

Colorado-Enzephalitis

83595

Colorado-Zeckenfieber

53896
3

Combined immunodeficiency due
to ITK deficiency

Cornea-Andsthesie-
Schwerhdorigkeit-
Intelligenzminderung-Syndrom

COXPD2

COXPD3

56562
4

Combined oxidative
phosphorylation defect type 39

96095

Cornelia de Lange-dhnliches
Syndrom

COXpPD4

199

Cornelia de Lange-Syndrom

56617
5

Complement Hyperactivation -
angiopathic thrombosis and
Protein-losing enteropathy

14089

Coronavirus-Infektion, akute
respiratorische

COXPD5

28991
6

Complete deficiency of
methylmalonyl-CoA mutase

634

Comel-Netherton-Syndrom

27554
3

Corpus callosum-Agenesie-
geistige Retardierung-Adduzierte
Daumen-Spastische Paraplegie-
Hydrozephalus-Syndrom

COXPD6

COXPD7

56619
2

Congenital autosmal recessive
small-platelet thrombocytopenia

2508

Corpus callosum-Agenesie-
Genitalfehlbildung-Syndrom

COXPD8

53810
1

Congenital axonal neuropathy
\with encephalopathy

1493

Corpus callosum-Agenesie-
Katarakt-Immunfdefekt-Syndrom

COXPD9

56252
8

Congenital limbs-face
contractures-hypotonia-
developmental delay syndrome

45907

Corpus callosum-Agenesie-
Makrozephalie-Hypertelorismus-
Syndrom

COXPD, schwer, C120RF65-
assoziiert

COXPD10

54460
2

Congenital myopathy with
reduced type 2 muscle fibers

1496

Corpus callosum-Agenesie-
Neuropathie-Syndrom

COXPD11

56982
1

Congenital primary lymphedema
of Gordon

1497

Corpus callosum-Dysgenesie,
komplizierte, X--chromosomale

COXPD12

54457
8

Congenital primary megaureter,
refluxing and obstructed form

55587
4

Congenital tricuspid valve
dysplasia

3338

Corpus-callosum-Agenesie -
Blepharophimosis - Pierre-Robin-
Sequenz

COXPD13

97231

Conjunctivitis lignosa

1553

Corpus-callosum-Agenesie -
Polysyndaktylie

COXPD14

42079
4

Cono-spondyldre Dysplasie

35173

Conradi-Hiinermann-Happle-
Syndrom

52055

Corpus-callosum-Agenesie-
Intelligenzminderung-Kolobom-
Mikrognathie-Syndrom

COXPD15

COXPD16

1487

Cooks-Syndrom

->315

Corpus-callosum-Dysgenesie -
Hypopituitarismus

COXPD17

23121
4

Cooley-Andmie

2318

CORS

COXPD20

67047

Costeff-Syndrom

1488

Cooper-Wang-Jabs-Syndrom

3071

Costello-Syndrom

COXPD21

1302

copP

93333

Cousin-Syndrome

44409
2

COPA-Syndrom

1507

COVESDEM-Syndrom

COXPD23

39772
5

CoPAN

10107

Cowchock-Syndrom

COXPD24

201

Cowden-Krankheit

2062

Copenhagen-Syndrom

201

Cowden-Syndrom

COXPD25

98984

Coppock-dhnliche Katarakt

45718
5

COQ4-assoziierte neonatale
Enzephalomyopathie

25486

COX-Mangel, beninger

COXPD26

1460

CoQ-Cytochrom C-Reduktase-

Mangel, isolierter

70472

COX-Mangel, franzosisch-
kanadischer Typ

COXPD27

1561

COX-Mangel, infantiler fataler

99098| Cor triatriatum dexter

25490

COX-Mangel, isolierter

COXPD28

COXPD29

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

COXPD30

2444 [ cPAM

CPAM Typ 0

CPAM Typ 1

CPAM Typ 2

CPAM Typ 3

CPAM Typ 4

475 |CPD IV

CPEO mit mitochondrialer
Myopathie mit Beginn im
Erwachsenenalter

663 | CPEO, maternal-vererbte

30056 CPFE

91359| CPI

2016 | CPLS-Syndrom

2807 | CPP

25190

2 CPP, atypisches

CPPD-Ablagerungskrankheit,

1416 e
familiare

1416 | CPPDD

147 | CPS1-Mangel

147 | CPS1D

22830

5 CPT2, adulte Form

22830| CPT2, hepatokardiomuskuldre
5 |Form

22830

3 CPT2, letale systemische Form

22830

2 CPT2, myopathische Form

22830

3 CPT2, neonatale Form

22830

5 CPT2, schwere infantile Form

156 | CPT IA-Mangel

157 | CPT llI-Mangel

156 | CPT-1A-Mangel

22830

2 CPTIl des Erwachsenen

22830| CPTII, hepatokardiomuskuldre
5 |Form

22830

3 CPTII, letale systemische Form

22830

2 CPTII, myopathische Form

22830| CPTII, neonatale Form

Krankheitsname

CPTII, schwere infantile Form

CPVT

CPXD

Cramer-Niederdellmann-Syndrom

Crandall-Syndrom

Crane-Heise-Syndrom

Craniosynostosis-
microretrognathia-several
intellectual disability syndrome

60015

Cranium bifidum, hereditéres

27554
3

CRASH-Syndrom

184

CRBM

71

CRD

99854

Cree-Leukoenzephalopathie

90290

CREST-Syndrom

45470
0

Creutzfeldt-Jakob-Krankheit,
erworbene

28216
6

Creutzfeldt-Jakob-Krankheit,
hereditare

204

Creutzfeldt-Jakob-Krankheit,
sporadische

281

Cri-du-chat-Syndrom

28119
0

CRIE

205

Crigler-Najjar-Syndrom

79234

Crigler-Najjar-Syndrom Typ 1

79235

Crigler-Najjar-Syndrom Typ 2

49908
5

CRION

1545

Crisponi-Syndrom

1461

Criss-Cross-Herz

891

Criswick-Schepens-Syndrom

31383
8

CRMCC

1380

Crome-Syndrom

2930

Cronkhite-Canada-Syndrom

2719

Cross-Syndrom

207

Crouzon-Syndrom

93262

Crouzon-Syndrom - Acanthosis
nigricans

2905

Crow-Fukase-Syndrom

83452

CRPS

99995

CRPS1

99994

CRPS2

290

CRS

41152
7

CRVO

1549

Cryptosporidium-Infektion

10106
8

CSCD

Krankheitsname

44307
9

CSCR

30644
6

CSID mit geringer Stdrke-Toleranz

30647
4

CSID mit Starke- und Laktose-
Intoleranz

30643
6

CSID mit Starke-Intoleranz

30648
6

CSID ohne Saccharose-Intoleranz

30646
2

CSID ohne Starke-Intoleranz

1465

CSS

10000
8

CST3-abhangige Amyloidose

32921
7

CsvT

725

CSWS

725

CSWS-Syndrom

70591

CTEPH

43615
9

CTLA4-Haploinsuffizienz mit
Storung der autoimmunen
Infiltration

24752
5

CTLN1

24758
5

CTLN2

28006
2

CUA

158

CcubD

1552

Currarino-Syndrom

1552

Currarino-Triade

952

Curry-Hall-Syndrom

1553

Curry-Jones-Syndrom

273

Curschmann-Steinert-Syndrom

96253

Cushing-Krankheit

3250

Cushing-Symphalangie

99889

Cushing-Syndrom durch
ektopische ACTH-Produktion

18942
7

Cushing-Syndrom durch
makronodulare
Nebennierenhyperplasie

99889

Cushing-Syndrom, ektopisches

96253

Cushing-Syndrom, hypophysdres

99889

Cushing-Syndrom,
paraneoplastisches

1555

Cutis gyrata-Acanthosis nigricans-
Kraniosynostose-Syndrom

2962

Cutis laxa - Hornhauttriibung -
[geistige Retardierung

22828
5

Cutis laxa acquisita

22114
5

Cutis laxa mit schweren Lungen-,
Magen-, Darm- und Harnwegs-

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Krankheitsname

Cystathionase-Mangel

Krankheitsname

Cystathionin-beta-Synthase-
Mangel

DAl

212

Cystathionin-gamma-Lyase-
Mangel

DA1A

212

Cystathioninurie

DASD

Da-Silva-Syndrom

10000

Cystatin-Amyloidose

213

Cystinose

DA10

41164

Cystinose, okuldre

Dabska-Tumor

Daentl-Townsend-Siegel-Syndrom

214

Cystinurie-Lysinurie

49822

Cystosarcoma phyllodes der
Prostata

Dahlberg-Borer-Newcomer-
Syndrom

18026

Cystosarcoma phylloides der
Brust

1563

Dahlberg-Syndrom

2181

Daish-Hardman-Lamont-Syndrom

25486

Cytochrom-C-Oxidase-Mangel des
Kindes, reversibel

14108

Dakryozele

70472

Cytochrom-c-Oxidase-Mangel Typ
Saguenay-Lac-St.Jean

1562

Dakryozystitis - Osteopoikilose

14108

Dakryozystozele

70472

Cytochrom-c-Oxidase-Mangel,
franzésisch-kanadischer Typ

27552
3

DALD

1561

Cytochrom-C-Oxidase-Mangel,
infantile fatale Form

1183

Dancing Eye (Tanzendes Auge)-
Syndrom

25490

Cytochrom-C-Oxidase-Mangel,
isolierter

2917

Czeizel-Brooser-Syndrom

2437

Czeizel-Losonci-Syndrom

2736

Czeizel-Syndrom

90038

D+HUS

35697

D,L-2-HGA

217 | Dandy-Walker-Fehlbildung
26921| Dandy-Walker-Fehlbildung,
2 lisolierte, mit Hydrozephalus
26921| Dandy-Walker-Fehlbildung,
5 lisolierte, ohne Hydrozephalus
->427| Dandy-Walker-Malformation -
75 |Gesichts-Hamangiom

35697

D,L-2-Hydroxy-Glutarazidurie

217

Dandy-Walker-Malformation,
isolierte

35697

D,L-2-Hydroxyglutaraziddmie

1566

Dandy-Walker-Malformation-
postaxiale Polydaktylie-Syndrom

79315

D-2-HGA

2091

Daneman-Davy-Mancer-Syndrom

34587

Danon-Krankheit

79315

D-2-Hydroxy-Glutarazidurie

35697

D-2-Hydroxyglutaraziddmie und L-
2-Hydroxyglutarazidamie,
kombiniert

316

Darier-Gottron-Krankheit

218

Darier-Krankheit

218

Darier-White-Krankheit

35697
8

D-2-Hydroxyglutarazidurie und L-
2-Hydroxyglutarazidurie,
kombiniert

390

Darling-Krankheit

79315

D-2-Hydroxyglutaryl-Aziddmie

23856
9

Darmerkrankung, chronisch-
entziindliche, frith-beginnende,
IL10-assoziierte

300

D-bifunktionales Enzym-Mangel

93599

D-Glycerat-Dehydrogenase-
Mangel

29442
2

Darmversagen, chronisches

941

D-Glycerat-Kinase-Mangel

2952

Daumen, adduzierte -
IArthrogrypose, Typ Christian

941

D-Glyceratazidurie

3133

Daumen, triphalangeale - Patella-
Dislokation

2134

D-HUS

[Anomalien
90348| Cutis laxa, autosomal-dominante
22114] Cutis laxa, autosomal-rezessiv,

5 |Typ1C

90349 Cutis laxa, autosomal-rezessive,
Lungenemphysem Typ
Cutis laxa, autosomal-rezessive,

90349|mit schwerer systemischer
Beteiligung

90349 Cutis laxa, autosomal-rezessive,
Typ 1

35707] Cutis laxa, autosomal-rezessive,

4 |Typ 2, Debré
35707] Cutis laxa, autosomal-rezessive,

4 |Typ 2, klassische
35706| Cutis laxa, autosomal-rezessive,

4 |Typ 2, progeroide
35705] Cutis laxa, autosomal-rezessive,

8 [Typ2A
35706| Cutis laxa, autosomal-rezessive,

4 |Typ2B
22828 .

5 Cutis laxa, erworbene

198 | Cutis laxa, X-chromosomale
1556 Cutis marmorata teleangiectatica
congenita
5357 Cutis verticis gyrata - Retinitis
225 pigmentosa - neurosensorischer
Horverlust
Cutis verticis gyrata - Retinitis
->357 |pigmentosa -
225 |Schallempfindungsschwerhorigkei
t
357 Cutis verticis gyrata - Retinitis
225 pigmentosa - sensorineurale
Schwerhorigkeit
357 (Eutis verticis gyrata.- Retinitis
225 [pigmentosa - sensorineuraler
Horverlust
->357] Cutis verticis gyrata - geistige
225 |Retardierung
357 Cut.is verticis gyra'ta -
225 Schilddriisenaplasie - geistige
Retardierung
17171 . .

9 Cutix laxa-mafanoides Syndrom
3327 | Cutle-Bass-Romshe-Syndrom
1572 | CVID
22837| Cyclosporin-induzierte

9 |Follikulotropie
28254 CYP11A1-Mangel, partieller
90795| CYP11B1-Mangel

93581

D-HUS mit anti-Faktor H-

2950

Daumen, triphalangeale -
Polysyndaktylie

35700

D-HUS mit DGKE-Mangel

2251

Daumenfehlbildung - Alopezie -

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Pigmentanomalien

29397
8

DAVID-Syndrom

Krankheitsname

kongenitaler, durch PIGG-Mangel

75565

Davies-Krankheit

16910
0

Defekt der Interleukin-2-
Rezeptor-alpha-Kette

25101
4

Krankheitsname

Del(2)(q31.1)

2806

Dawson-Enzephalitis

16911
0

Defekt der schweren
Immunglobulinkette

25101
9

Del(2)(q32)

230

DBH-Mangel

24720
3

DBK

746

Defekt des mitochondrialen
trifunktionalen Proteins

25101
9

Del(2)(q32q33)

1425

DBQD

50231
8

Defizienz des Hornerven

25102
8

Del(2)(g33.1)

1001

Del(2)(q37)

2143

DBS/FOAR-Syndrom

1775

DC

86813

Degeneration, chorioretinale, Typ
Sveinsson

1621

Del(3)(q13)

28078
5

DCM, bullése

905

Degeneration, hepatolentikuldre

35694
7

Del(3)(q26q27)

28079
4

DCM, pseudoxanthomatose

98757

Degeneration, nigro-spino-
dentale, mit nukledrer
Ophthalmoplegie

39769
5

Del(3)(q27.3)

65286

Del(3)(q29)

66634

DCMA-Syndrom

1653

DD

898

Degeneration, vitreoretinale, Typ
Wagner

43563
8

Del(3)p(25.3)

99789

DD-I

23156
8

DDEB vom Typ Pasini und
Cockayne-Touraine

14133
0

Degner-Syndrom

23875
0

Del(4)(q21)

679

Degos-Krankheit

23156
8

DDEB-gen

3202

Dehydrierte hereditare
Stomatozytose

50243
7

Del(4)(g25), proximale

99970

DDLS

64748

Dejerine-Sottas-Syndrom

22838
4

Del(5)(q14.3)

79499

DDOD-Syndrom

2318

Dekaban-Arima-Syndrom

30053
6

DDOST-CDG

1627

Del (5)(q35)

31465
5

Del(5)(q31.3)

2962

De Barsy-Syndrom

1627

Del (5)(qter)

1598

De Grouchy-Syndrom

25452
8

Del (14)(g32.2), maternal

25104
6

Del(6)(p22)

782

De Hauwere-Chitty-Syndrom

782

De Hauwere-Syndrom

25452
5

Del (14)(g32.2), paternal

17182
9

Del(6)(q16)

393

De la Chapelle-Syndrom

->910

De Sanctis-Cacchione-Syndrom

29394
8

Del(1)(p21.3)

25105
6

Del(6)(g25)

1570

De Smet-Fabry-Fryns-Syndrom

33355

De Vaal-Krankheit

40198
6

Del(1)(p31p32)

25435
1

Del(7)(q11.23)

71277

De Vivo-Krankheit

3157

De-Morsier-Syndrom

45629
8

Del(1)(p35.2)

25106
1

Del(7)(q31)

269
7

Deal-Barratt-Dillon-Syndrom

1606

Del(1)(p36)

25106
6

Del(8)(p11.2)

15867
6

DEB der Nagel

25098
9

Del(1)(q21)

25107
1

Del(8)(p23.1)

->231
568

DEB Typ Cockayne-Touraine

25099
9

Del(1)(q41942)

28416
0

Del(8)(q21.11)

79411

DEB, bullése Dermolyse des
Neugeborenen

23876
9

Del(1)(q44)

50848
8

Del(8)(q24.3)

79411

DEB-BDN

36368
0

Del(2)(p13.2)

2496

Del(8)q(13)

89843

DEB-Pr

26134
9

Del(2)(p15p16.1)

32431
3

Del(9)(p13)

79410

DEB-Pt

35664

DeBarsy-Syndrom, ALDH18A1-
abhdngiges

16369
3

Del(2)(p21)

35266
5

Del(9)(q21.3)

43136
1

DECR-Mangel mit Hyperlysindmie

36988
1

Del(2)(p21) ohne Cystinurie

40192
3

Del(9)(q31.1931.3)

48863
5

Defekt der

Glykoproteinbiosynthese,

22840
2

Del(2)(q23.1)

49581
8

Del(9)(33.3934.11)

1617

Del(2)(q24)

28416
9

Del(10)(p11.21p12.31)

27641

Del(10)(g22.323.3)

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

893 [ Del(11)(p13)

Krankheitsname

del(17)(q24)

Del(11)(q22.2q22.3)

Del(19)(p13.12)

28416
9

Krankheitsname

Deletion 10p11.21p12.31

96148

Deletion 10q, distale

2308 | Del(11)(g23.3)

2308 | Del(11)(qgter)

Del(19)(p13.13)

1581

Deletion 10q, nicht-distale

Del(12)(p12.1)

Del(19)(q13.11)

27641
3

Deletion 10gq22.3q23.3

52022

Deletion 11p11.2

Del(12)(p13.33)

Del(20)(p12.3)

893

Deletion 11p13

94063| Del(12)(q14)

Del(12)(q15)(g21.1)

Del(20)(p13)

28032
5

Deletion 12p, distale

96149

Deletion 12q, distale

Del(13)(g12.3)

Del(20)(q11.2)

96160

Deletion 12q, nicht-distale

94063

Deletion 12q14

1587 | Del(13)(q14)

del(20)(q13.2q13.3), paternal

28951
3

Deletion 12q15¢21.1

96168| Del(13)(q34)

Del(14)(q11.2)

Del(20)(q13.33)

1587

Deletion 13q14-Syndrom

1590

Deletion 13q32

Del(14)(g12)

Del(21)(q22.1122.12)

96168

Deletion 13q34, distale

96150

Deletion 14q, distale

Del(14)(q22q23)

Del(21)(g22.13¢22.2)

1597

Deletion 1723 q24

Del(22)

1600

Deletion 18q

Del(14)(q24.124.3)

Del(22)(q11.2)

96129

Deletion 19p, distale

96152

Deletion 20q, distale

Del(15)(q11.2)

Del(X)(p21)

96164

Deletion 20q, nicht-distale

96123

Deletion 22

Del(15)(g13.3)

Del(X)(p23)

567

Deletion 22q11

Del(X)(g21)

48652

Deletion 22q13

Del(15)(q14)

Del(X)(q27.3928)

1598

Deletionssyndrom 18p-

1647

Delleman-Oorthuys-Syndrom

94065| Del(15)(q24)

DEL13Q14

1647

Delleman-Syndrom

Del(16)(p11.2)

Deletion 1p35.2

79101

Delta-1-Pyrrolin-5-Carboxylat-
Dehydrogenase-Mangel

Del(16)(p11.2p12.2)

Deletion 1p36

Deletion 1pter

35664

Delta-1-Pyrrolin-5-Carboxylat-
Synthetase-Mangel

Del(16)(p13.11)

Deletion 2p21

23123
7

Delta-beta-Thalassamie

Del(16)(p13.2)

Deletion 2q37

219

Delta-Sarkoglykanopathie

Del(16)(g24.3)

Deletion 3qter

Deletion 4p, distale

24834
0

Delta-Storage-Pool-Krankheit,
isolierte

Del(17)(p13.1), distal

Deletion 4q, distale

Deletion 5p

16878
2

Dementia Infantilis

Del(17)(p13.3)

Deletion 535

97353

Dementia pugilistica

Deletion 6p, distale

97685| Del(17)(q11)

Deletion 7p, distale

Del(17)(q12)

Deletion 73

136

Demenz mit multiplen
subkortikalen Infarkten,
hereditare Form

Del(17)(g21.31)

Deletion 8q21.11

97345

Demenz, familidre, Britischer Typ

97346

Demenz, familidre, Danischer Typ

Deletion 8q24.1

96169| Del(17)(q21.31)

Del(17)(q23.1q23.2)

Deletion 8q24.3

31380
8

Demenz, familidre, Typ Neumann

283

Demodicidosis

Deletion 9g33.3¢34.11

283

Demodikose

31445
1

Demons-Meigs-Syndrom

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Demons-Meigs-Syndrom,
atypisches

Demyelinisierung des Gehirns
durch Methionin-
IAdenosyltransferase-Mangel

Demyelinisierung, konzentrische

DEND-Syndrom

Dendritisches Zell-Sarkom,
andernorts nicht klassifiziert

Dengue hamorrhagisches Fieber

Dengue-Fieber

Dengue-Viruskrankheit

Denkepilepsie

Dennis-Fairhurst-Moore-Syndrom

Dense-deposit-Krankheit

Dent-Krankheit

Dent-Krankheit Typ 1

Dent-Krankheit Typ 2

Dent-Syndrom

Dentale Ankylose

Dentindysplasie

Dentindysplasie -
Knochensklerose

99789

Dentindysplasie Typ 1

31472

Dentindysplasie Typ 1 mit
Mikrodontie und Formanomalien

99791

Dentindysplasie Typ 2

31472

Dentindysplasie, atypische, durch
SMOC2-Mangel

99789

Dentindysplasie, radikuldre

49042

Dentinogenesis imperfecta

71267

Dentinogenesis imperfecta -
Kleinwuchs - Horverlust - geistige
Retardierung

16626

Dentinogenesis imperfecta Typ 2

16626

Dentinogenesis imperfecta Typ 3

16626

Dentinogenesis imperfecta Typ
Shields Il

16626
5

Dentinogenesis imperfecta Typ
Shields 11l

49042

Dentinogenesis imperfecta, nicht-
syndromale

77295

Dento-Leukoenzephalopathie

77295

Dentoleukoenzephalopathie

220

Denys-Drash-Syndrom

3177

Der Kaloustian-Jarudi-Khoury-
Syndrom

36995
0

Der(8)t(8;12)

96170

Krankheitsname

der(22)t(11;22)-Syndrom

3270

Der-Kaloustian-MciIntosh-Silver-
Syndrom

36397

Dercum-Krankheit

36236

Dermatitis exfoliativa
neonatorum Ritter von Rittershain

1656

Dermatitis herpetiformis

33006
4

Dermatitis, aktinische chronische

29317

Dermatitis, akute
exanthematische generalisierte
pustuldse

79099

Dermatitis, granulomatdse
interstitielle mit Arthritis

137
834

Dermato-kardio-skeletales
Syndrom Typ Borrone

1659

Dermato-Leukodystrophie

1657

Dermato-Osteolyse, kirgisischer
Typ

31112

Dermatofibrosarcoma
protuberans

1306

Dermatofibrose, disseminierte,
mit Osteopoikilose

1658

Dermatoglyphen, fehlende -
kongenitale Milien

221

Dermatomyositis

221

Dermatomyositis, adulte

93672

Dermatomyositis, juvenile

39811
7

Dermatomyositis, neonatale

86920

Dermatopathia pigmentosa
reticularis

3243

Dermatose, akute febrile
neutrophile

23157
3

Dermatose, erosive und
vesikuldre, kongenital

23157

Dermatose, erosive und
vesikuldre, kongenitale, mit
retikuldrer weicher Vernarbung

48377

Dermatose, pustuldre
subkorneale

36426

Dermatostomatitis Typ Stevens-
Johnson

53003
3

Dermoid oder Dermoidzyste des
Zentralnervensystems

53003
3

Dermoid oder Dermoidzyste des
ZNS

14105
1

Dermoidzyste, faziale

14110
3

Dermoidzyste, nasale

14104
6

Dermoidzyste, zervikale

Krankheitsname

79411

Dermolyse, bullése transiente,
des Neugeborenen

1660

Dermoodontodysplasie

1662

Dermopathie, letale restriktive

99688

Dermotrichales Syndrom

1916

DES-Syndrom

1425

Desbuquois-Dysplasie

1425

Desbuquois-Syndrom

16370
3

DESC-Syndrom

16878
2

Desintegrative Storung der
Kindheit

98909

Desminopathie

873

Desmoid-Fibromatose

873

Desmoidtumor

35107

Desmosterolose

98852

Desquamative interstitielle
Pneumonie (DIP)

15801
4

Destombes-Rosai-Dorfman-
Krankheit

2897

Devergie-Krankheit

71211

Devic-Krankheit

->346
4

Devriendt-Legius-Fryns-Syndrom

1014

Devriendt-Vendenberghe-Fryns-
Syndrom

1666

Dextrokardie

>244

Dextrokardie-Bronchiektasie-
Sinusitis-Syndrom

99828

DF

->906
25

DFNX2

49042

DGI

49042

DGI ohne Ol

16626
0

DGI-2

99828

DHF

31965
1

DHFR-Mangel

48054
1

DHL

13951
8

dHMN1

13952
5

dHMN2

13954
7

dHMNS3 und dHMN4

13953
6

dHMNS

98920

dHMN6

13958
9

dHMN?7

31448

dHMN des frithen

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Erwachsenenalters

35704
3

dHMN mit oberen Motoneuron-
Signalen

Krankheitsname

Schadelanomalien

13955
7

dHMN, X-chromosomale, Typ 3

85182

Diaphysadre medulldre Stenose -
maligne Knochentumore

Krankheitsname

Form

66627

Diffuser Riesenzelltumor

13955
2

dHMNJ

85182

Diaphysadre medulldre Stenose -
malignes fibroses Histiozytom

226

DHPR-Mangel

1670

Diarrhoe, chronische mit
Zottenatrophie

30084
9

Diffuses groRzelliges B-Zell-
Lymphom des
Zentralnervensystems

49718

Diffuses intrinsisches Ponsgliom

75376

DHRD

49042

DI

10390
7

Diarrhoe, chronische, durch
Glucoamylase-Mangel

2337

Diffuses palmoplantares
Keratoderm Typ Norrbotten

567

Di George-Syndrom

1914

di Sala-Syndrom

31437

Diarrhoe, chronische, infantile,
durch Guanylatcyclase 2C-
Uberaktivitat

567

DiGeorge-Sequenz

31828

Digitalis-Vergiftung

16626
0

DI-2

25194
0

DIA/DIG

83620

Diarrhoe, kongenitale
malabsorptive, durch Mangel an
enteroendokrinen Zellen

795
00

Digito-reno-zerebrales Syndrom

1912

Dihydantoin-Embryopathie

225

Diabetes - Schwerhorigkeit,
maternal vererbt

84064

Diarrhoe, syndromale

1671

Diastematomyelie

2394

Dihydro-Lipoamid-
Dehydrogenase-Mangel

223

Diabetes insipidus, nephrogener

2195

Dicarboxyl-Hyperaminoazidurie

31965

Dihydrofolat-Reduktase-Mangel

17802
9

Diabetes insipidus, neurogener
Typ

28434
3

DICER1-Syndrom

30925

Diabetes insipidus, neurogener,
hereditarer

1198

Dickdarmatresie

25518

Dihydrolipoamid-Dehydrogenase-
bindendes Protein-Mangel des
Pyruvat-Dehydrogenase-Komplex

3463

DIDMOAD-Syndrom

17802

Diabetes insipidus, zentraler

37004
6

Didymosis aplasticosebacea

79244

Dihydrolipoamid-S-
IAcetyltransferase-Mangel

30925

Diabetes insipidus, zentraler,
hereditarer

1130

Die-Smulders-Vles-Fryns-Syndrom

25518
2

Dihydrolipoyl-Dehydrogenase-
Mangel

1672

Dienzephale Kachexie

226

Dihydropteridinreduktase-Mangel

3463

Diabetes mellitus - Diabetes
insipidus - Optikusatrophie -
Schwerhorigkeit

1672

Dienzephale Kachexie vom Typ
Russell

1675

Dihydropyrimidin-
Dehydrogenase-Mangel

3464

Diabetes mellitus -
Hypogonadismus - Taubheit -
[geistige Retardierung

1672

Dienzephales
Abmagerungssyndrom nach
Russell

38874

Dihydropyrimidinase-Mangel

38874

Dihydropyrimidinurie

1672

Dienzephales Syndrom

99102

Dilatation des linken Vorhofohres

528

Diabetes mellitus, lipatrophischer

99885

Diabetes mellitus, neonataler
permanenter

31919
2

Dienzephalisch-mesenzephalisch
junktionale Dysplasie

1677

Dilatation des rechten Atrium
(Vorhof), familiar

99886

Diabetes mellitus, neonataler
transienter

1672

Dienzephalisches Syndrom der
Kindheit

23111
1

DILE

65288

Diabetes mellitus, permanenter
neonataler - Pankreas- und
Kleinhirnagenesie

1916

Diethyistilbestrol (DES)-
Embryopathie

24334
3

Dimethylglycin-Dehydrogenase-
Mangel

1916

Diethyistilbestrol-Syndrom

=315
7

Dincsoy-Salih-Patel-Syndrom

79086

Diabetes, erworbener
lipoatrophischer

79456

Diffuse kutane Mastozytose
(DCM)

31400
2

Dinno-Syndrom

225

Diabetes, mitochondrialer

86918

Diffuse palmoplantare Keratose-
Akrozyanose-Syndrom

1493

Dionisis-Vici-Sabetta-Gambarara-
Syndrom

1926

Diabetes-Embryopathie

85446

Dialyse-bedingte Arthropathie

495

Diffuse palmoplantare
progressive Hyperkeratose

49718
8

DIPG

124

Diamond-Blackfan-Anamie

124

Diamond-Blackfan-Syndrom

36999
9

Diffuse Palmoplantarkeratose mit
schmerzhaften Fissuren

227

Diphallie

1679

Diphterie

66637

Diaphano-spondylo-Dysostose

66627

Diffuse PVS

128

Diphyllobothriasis

25518
2

Diaphorase-Mangel

2141

Diaphragma-Hernie -
Extremitdtenfehlbildung -

40443
7

Diffuse zerebrale und zerebelldre
Atrophie-Intraktable Krampfe-
progressive Mikrozephalie-
Syndrom

570

Diplegie, faziale kongenitale

2048

Diplegie, fazio-pharyngo-glosso-
mastikatorische

1681

Diprosopie

26106

Diffuser Magenkrebs, familidre

1681

Diprosopus

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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1756

Krankheitsname

Dipygus

Krankheitsname

vorderen Schienenbein

21011
5

DIRA

16629
1

Dirofilariose

Distale Myopathie mit Beteiligung
der posterioren Bein- und
anterioren Handmuskulatur

94064

DIS

30644
6

Disaccharid-Intoleranz mit
|§eringer Starke-Toleranz

600

Distale Myopathie mit
Stimmband- und Rachenschwiache

609

Distale Myopathie nach Udd

30647
4

Disaccharid-Intoleranz mit Starke-
und Laktose-Intoleranz

600

Distale Myopathie, MATR3-
assoziierte

30643
6

Disaccharid-Intoleranz mit Starke-
Intoleranz

39910
3

Distale Nebulin-Myopathie

30648
6

Disaccharid-Intoleranz ohne
Saccharose-Intoleranz

40204
1

Distale RTA, autosomal-rezessiv

30646
2

Disaccharid-Intoleranz ohne
Starke-Intoleranz

609

Distale Titinopathie

1596

Distales 15qg-Deletions-Syndrom

8

Disomie Y

39758
7

Disseminierte granulomatése
Dermatophytose

->330
01

Distichiasis - kongenitaler
Herzfehler - periphere vaskuladre
Anomalien

99177

Distichiasis, isolierte

345

Dissizierende Zellulitis der
Kopfhaut

1916

Distilben-Embryopathie

26122
2

Distal del(16)(p11.2)

1685

Distomatose

26110
2

Distal dup(7)(q11.23)

40454
6

DITRA

91131

DK1-CDG

63273

Distale ABD-Filaminopathie

3439

DK-Phokomelie-Syndrom

1154

Distale Arthrogrypose mit
Ophtalmoplegie

1775

DKC

32945
7

Distale Arthrogrypose Typ 5 ohne
Ophthalmoplegie

30088
8

DLBCL bei chronischer
Entziindung

2394

DLD-Mangel

1620

Distale Deletion 3p

1627

Distale Deletion 5q

25203
1

DLM

1580

Distale Deletion 10p

221

DM

2308

Distale Deletion 11q

98896

DMD

96069

Distale Duplikation 1p36

602

DMRV

1745

Distale Duplikation 6p

99812

DNA-Ligase IV-Mangel

1307

Distale GliedmaRenreduktionen-
Mikrognathie-Syndrom

44395
0

DNAJB2-assoziierte CMT2

98920

Distale HMN Typ 6

25194
6

DNET

13953
6

Distale HMNV

1642

Distale Monosomie 9p

40444
3

DNMT3A-abhidngiges GroBwuchs-
Syndrom

2308

Distale Monosomie 11q

1215

DOA+

1596

Distale Monosomie 15q

91500

Dobrin-Syndrom

39908
6

Distale Myopathie der obere
Extremitdaten mit Beginn im
Erwachsenenalter, Finnischer Typ

3262

Dobrow-Syndrom

44773
7

DOCK2-Mangel

17840
0

Distale Myopathie des vorderen
Kompartiments

79322

Dol-P-Mannosyltransferase-
Mangel

32947
8

Distale Myopathie durch VCP-
Genmutation mit Beginn im
Erwachsenenalter

86309

Dolichol-Phosphat N-
Acetylglucosamin 1-Phosphat-
Transferase-Mangel

17840

Distale Myopathie mit Beginn am

91131

Dolicholkinase-Mangel

35093

Dolichozephalie, isolierte

Krankheitsname

3427

DOLV

90035

Donath-Landsteiner hamolytische
IAnamie

90035

Donath-Landsteiner-Syndrom

2143

Donnai-Barrow-Syndrom

508

Donohue-Syndrom

79500

DOOR-Syndrom

79500

DOORS-Syndrom

1942

Doose-Syndrom

70594

Dopa-responsive Dystonie durch
Sepiapterin-Reduktase-Mangel

98808

Dopa-responsive Dystonie,
autosomal-dominante

10115
0

Dopa-responsive Dystonie,
autosomal-rezessive

230

Dopamin-beta-Hydroxylase-
Mangel

3427

Doppelausstromventrikel, linker

3426

Doppelausstromventrikel, rechter

1681

Doppelgesicht

21669
4

Doppelte Diskordanz

98907

Dorfman-Chanarin-Krankheit

98907

Dorfman-Chanarin-Syndrom

3426

DORV

99046

DORV mit non-committed
subpulmonalem VSD

42369
3

DORV mit subaortalem oder
double-committed
[Ventrikelseptumdefekt

99043

DORV mit subaortalem oder
double-committed VSD mit
Pulmonalstenose

99043

DORV mit subaortalem oder
double-committed VSD und
Pulmonalstenose

99045

DORV mit subpulmonalem VSD

99043

DORYV Typ Fallot

42371
2

DORYV with atrioventrikuldarem
Septumdefekt, Pulmonalstenose
und Heterotaxie

99043

DORYV, Fallot-Typ

99045

DORV-TGA

10092
4

Doss-Porphyrie

876

Dottersacktumor

25200
6

Dottersacktumor des
Zentralnervensystems

25200
6

Dottersacktumor des
Zentralnervensystems

25200
6

Dottersacktumor, intrakranieller

48054

Double-Hit-Lymphom

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.

Orphanet Berichtsreihe - Verzeichnis der seltenen Krankheiten und Synonyme in alphabetischer Reihenfolge - Januar 2020
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis der seltenen Krankheiten in_alphabetischer Reihenfolge.pdf

45



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis_der_seltenen_Krankheiten_in_alphabetischer_Reihenfolge.pdf

Krankheitsname

1464

Double-Inlet-Left-Ventricle (DILV)

Krankheitsname

DSRCT

95474

Double-orifice-Mitralklappe

DTDP1

26122
9

Krankheitsname

Dup(14)(q11.2)

85192

Doughnut-formige Lasionen der
Schadelkalotte - Knochenfragilitat

DTDP2

Du Pan-Syndrom

48828
0

Dup(14)q(32)

Duane-Anomalie - Myopathie -
Skoliose

23844
6

Dup(15)(q11q13)

233

Duane-Retraktionssyndrom

26163
8

Duane-Retraktionssyndrom durch
Monosomie 20q13

37007
9

Dup(16)(p11.2), proximal

26164
7

Duane-Retraktionssyndrom durch
Punktmutationen

26120
4

Dup(16)(p11.2p12.2)

52957
4

Duane-Retraktionssyndrom mit
kongenitaler Schwerhérigkeit

26124
3

Dup(16)(p13.11)

96078

Dup(16)(p13.3)

233

Duane-Syndrom

234

Dubin-Johnson-Syndrom

47781
7

Dup(17)(p11.2p12)

235

Dubowitz-Syndrom

95486

Ductus arteriosus, vorzeitiger
Verschluss des

21738
5

Dup(17)(p13.3)

24720
3

Ductus-Bellini-Karzinom

13947
4

Dup(17)(q11.2)

26127
2

Dup(17)(q12)

1656

Duhring-Brocq-Krankheit

48051
2

Duktopenie, idiopathische

21734
0

Dup(17)(gq21.31)

29320
8

Dunbar-Syndrom

26129
0

Dup(17p)

1201

Diinndarmatresie

44798
0

Dup(19)(p13.13)

1201

Diinndarmatresie Typ Illb

2348

Dunningan-Syndrom

36365
9

Dup(20)(q11.2)

1203

Duodenalatresie

->293
864

Duodenale und extrahepatische
Gallengangatresie -
hypoplastisches Pankreas -
intestinale Malrotation

26131
8

Dup(20p)

26133
7

Dup(22)(q11.2)

26110
2

Dup7q11.23D

21737
7

Dup(X)(p11.22p11.23)

25099
4

Dup(1)(g21.1)

28418
0

Dup(X)(p22)

31394
7

Dup(2)(g23.1)

28418
0

Dup(X)(p22.13p22.2)

96095

Dup(3)(q26)

31438
9

Dup(X)(q12-q13.3)

96095

dup(3q)-Syndrom

32980
2

Dup(5)(p13)

52125
8

Dup(X)(925q25)

31403
4

Dup(7)(p22.1)

26148
3

Dup(X)(q27.3928)

96121

Dup(7)(q11.23)

29393
9

Dup(X)q(28), distal

45907
4

Dup(7)(g36.3)

26134
4

Duplikation 1q

25107
6

Dup(8)(p23.1p23.1)

96070

Duplikation 2p, distale

96094

Duplikation 2q, distale

79145| Dowling-Degos-Krankheit
870 | Down-Syndrom
75376] Doynsche Honigwabendystrophie
86309| DPAGT1-CDG
31462
1 DPG plus-Syndrom
71274| DPL
79322| DPM1-CDG
32917
8 DPM2-CDG
26349
a DPM3-CDG
32934 - .
1 DPPX-Antikorper-Enzephalitis
231 | Drakontiase
231 | Drakunkulose
220 | Drash-Syndrom
33069| Dravet-Syndrom
70594| DRD durch SRD
101 | DRPLA
233 | DRS
52957
a DRS mit Schwerhorigkeit
18 |dRTA
93610| dRTA mit Andmie
->402
041 dRTA Typ 1b
94086| Drummond-Syndrom
75376| Drusen, dominante
75376| Drusen, dominante radidre
75376| Drusen, familidre
33069| DS
99887| DS-AMKL
2983 DSD-Intelligenzminderung-
Syndrom
98920| dSMA1
13952
5 dSMA2
13954
2 dSMA3
20658
DSMA4
0
31448
5 dSMA5
13955
7 dSMA, X-chromosomale, Typ 3
13955
2 DSMAX

27642
2

Dup(10)(q22.3¢23.3)

96071

Duplikation 3p, distale

1738

Duplikation 4p

30030
5

Dup(11)p(15.4)

96072

Duplikation 4p, distale

96096

Duplikation 4q, distale

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Duplikation 5p

Duplikation 5q, distale

Duplikation 6q, distale

Duplikation 7p, distale

20934
1

Krankheitsname

DYNC1H1-assoziierte autosomal-
dominante im Kindesalter
beginnende proximale spinale
Muskelatrophie

218

Krankheitsname

Dyskeratosis follicularis Darier

69745

Dyskeratosis follicularis isolata

Duplikation 8p

Duplikation 8q

Duplikation 8q, distale

20934
1

DYNC1H1-assoziierte autosomal-
dominante proximale spinale
Muskelatrophie vorwiegend der
unteren Extremitaten

1779

Dysmorphien - Gaumenspalte -
lose Haut

2104

Dysmorphien - Pectus carinatum -
schlaffe Gelenke

1146

Dysmorphien, digitotalare

Duplikation 8q/Deletion 8p

Duplikation 9p partial

Duplikation 9q, distale

46431

DYRK1A-abhangige
Intelligenzminderung durch
Punktmutationen

2282

Dysmorphien-Kleinwuchs-
Schwerhorigkeit-Stérung der
Geschlechtsentwicklung-Syndrom

Duplikation 9q, nicht-distale

Duplikation 10q, distale

46430

DYRK1A-abhiangiges
Intelligenzminderung-Syndrom

1780

Dysmorphien-multiple
strukturelle Anomalien-Syndrom

Duplikation 10q, partielle

Duplikation 11p15, distale

Duplikation 11q, distale

26826

DYRK1A-assoziierte
Intelligenzminderung durch
Mikrodeletion 21g22.13g22.2

28955
3

Dysmorphien-
Schallleitungsschwerhorigkeit-
Herzfehler-Syndrom

Duplikation 12p

1766

Dysaquilibrium-Syndrom

1782

Dysosteosklerose

Duplikation 13q

1764

Dysautonomie, familidre

1798

Dysostose Typ Stanescu

Duplikation 13q, distale

Duplikation 14qter

31438

Dysautonomie, familidare, mit
Kontrakturen

1784

Dysostose, akro-fronto-fazio-
nasale

Duplikation 15q

441

Dysautonomie, reine

949

Dysostose, akro-kranio-faziale

Duplikation 16p, distale

412

Dysbetalipoproteinamie

246

Dysostose, akrofaziale postaxiale

Duplikation 16q, distale

296

Dyschondroplasie

Duplikation 18p

1765

Dyschondrosteose - Nephritis

1786

Dysostose, akrofaziale, Catania-
Typ

Duplikation 18q

Duplikation 19q

41

Dyschromatosis symmetrica
hereditaria

1787

Dysostose, akrofaziale,
Palagonien-Typ

Duplikation 20p

241

Dyschromatosis universalis
hereditaria

246

Dysostose, akrofaziale, Typ
Genee-Wiedemann

Duplikation 20q, distale

268

Dysferlinopathie

Duplikation 22q, distale

98881

Dysfibrinogendmie, familiare

64542

Dysostose, akrofaziale, Typ
Kennedy-Teebi

Duplikation 22g11

3033

Dysgenesie der Nierentubuli

245

Dysostose, akrofaziale, Typ Nager

Duplikation der Nase

Duplikation Xp22

97367

Dysgenesie der Nierentubuli
durch Zwillings-Transfusions-
Syndrom

1788

Dysostose, akrofaziale, Typ
Rodriguez

Duplikation Xq, distal

88632

Dysgenesie des vorderen
Augensegmentes

952

Dysostose, akrofaziale, Typ
Weyers

1827

Dysostose, akromele frontonasale

Duplikation, kaudale

1768

Dysgenesie, familidre kaudale

Duplikation/Inversion 15q11

3033

Dysgenesie, renale tubuldre

1790

Dysostose, faziokraniale
hypomandibuldre

Duplikations-Syndrom Xq12-q13.3

97369

Dysgenesie, renale tubulare,
genetisch-bedingte

263
463

Dysostose, humero-spinale

97339

Durale Sinusmalformation,
kraniale

97368

Dysgenesie, renale tubulare,
Medikamenten-induzierte

263
463

Dysostose, humerospinale

233

DURS

52957
4

DURS mit Schwerhérigkeit

->302
7

Dysgenesie, sakrokokzygeale

85200

Dysostose, ischio-spinale

1452

Dysostose, kleidokraniale

99912

Dysgerminom, malignes ovarielles|

->331
176

Dursun-Syndrom

3010

Dysharmonische Skelettreifung -
Muskelfaser-Disproportion

207

Dysostose, kraniofaziale, Typ
Crouzon

3377

Dutch-Kentucky-Syndrom

69745

Dyskeratom, warziges

1131

Dysostose, mandibulofaziale, Typ
Toriello

1566

DWM - postaxiale Polydaktylie

1775

Dyskeratosis congenita

239

Dyggve-Melchior-Clausen-
Syndrom

2274

3088

Dyskeratosis congenita mit
bilateraler exsudativer
Retinopathie

1131

Dysostose, mandibulofaziale, X-
chromosomale

1794

Dysostose, okulo-maxillo-faziale

Dykes-Markes-Harper-Syndrom

218

Dyskeratosis follicularis

14113
6

Dysostose, otomandibuldre

1795

Dysostose, periphere

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Dysostose, skapulo-iliakale

Dysostose, spondylokostale,
autosomal-dominante

1807

Krankheitsname

Dysplasie, dermale faziale fokale,
Typ lll

Krankheitsname

anhidrotische, X-chromosomale

2311

Dysostose, spondylokostale,
autosomal-rezessive

1802

Dysplasie, diaphysare - Andmie

69084

Dysplasie, ektodermale, reiner
Haar-Nagel-Typ

->142
6

Dysplasie, diaphysare gefleckte

3317

Dysostose, thorakopelvine

1328

Dysplasie, diaphysare progressive

1818

Dysplasie, ektodermale, tricho-
lodonto-onychaler Typ

1452

Dysostosis cleidocranialis

628

Dysplasie, diastrophe

1816

Dysplasie, ektodermale, Typ
Berlin

207

Dysostosis Craniofacialis Crouzon

2616

Dysplasie, dolichospondylare

800

Dysostosis enchondralis
metaepiphysaria vom Catel-
Hempel Typ

->156
731

Dysplasie, dyssegmentale -
Glaukom

325

Dysplasie, ektodermale, Typ
Margarita Island

99082

Dysphagia lusoria

15673
1

Dysplasie, dyssegmentale, Typ
Rolland-Desbuquois

63442

Dysplasie, engelformige
phalango-epiphysare

54028

Dysphagie, sideropenische

1799

Dysphasie, familidre kongenitale

1865

Dysplasie, dyssegmentale, Typ
Silverman-Handmaker

1825

Dysplasie, epiphysare - Horverlust
- Dysmorphien

85200

Dysplase, ischio-vertebrale

1822

Dysplasia epiphysealis
hemimelica

1806

Dysplasie, ektodermale -
Blindheit

1824

Dysplasie, epiphysare -
Mikrozephalie - Nystagmus

31385
5

Dysplasie mit gekriimmten
Knochen, letale perinatale Form

1897

Dysplasie, ektodermale -
Ektrodaktylie - Makuladystrophie

16602

Dysplasie, epiphysare multiple -

Makrozephalie - charakteristischer
Gesichtsausdruck

56304

Dysplasie Typ De-la-Chapelle

63446

Dysplasie, akro-capito-femorale

1812

Dysplasie, ektodermale - geistige
Retardierung - Fehlbildungen des
Zentralnervensystems

16601
1

Dysplasie, epiphysare multiple -
Myopie - Schwerhorigkeit

2211

Dysplasie, akro-fonto-fazio-
nasale, Typ 2

69083

Dysplasie, ektodermale - natale
Zdhne, Typ Turnpenny

16600
2

Dysplasie, epiphysare multiple,
durch Kollagen 9-Anomalie

957

Dysplasie, akro-pectoro-
vertebrale

->203

Dysplasie, ektodermale -
Nebennierenzysten

16603
2

Dysplasie, epiphysare multiple,
mit Miniepiphysen

1827

Dysplasie, akromele frontonasale

2098

Dysplasie, akromesomele, Typ
Grebe

1810

Dysplasie, ektodermale
anhidrotische, autosomal-
dominante

16601
6

Dysplasie, epiphysare multiple,
mit Robin Phinotyp

968

Dysplasie, akromesomele, Typ
Hunter-Thompson

2892

Dysplasie, ektodermale
euhidrotische

16602

Dysplasie, epiphysare multiple,
mit schwerer proximaler Femur-
Dysplasie

40

Dysplasie, akromesomele, Typ
Maroteaux

189

Dysplasie, ektodermale
hidrotische

93308

Dysplasie, epiphysare multiple,
Typ 1

969

Dysplasie, akromikrische

21012
2

Dysplasie, alveolar-kapilldre,
kongenitale

1808

Dysplasie, ektodermale
hidrotische, Typ Christianson-
Fourie

93307

Dysplasie, epiphysidre multiple,
Typ 4

93311

Dysplasie, epiphysiare multiple,
[Typ 5

93347

Dysplasie, anauxetische

23846
8

Dysplasie, anhidrotische
ektodermale

1809

Dysplasie, ektodermale
hidrotische, Typ Halal

16602
4

Dysplasie, epiphysire multiple,
Typ Al-Gazali

52

Dysplasie, arteriohepatische

23846
8

Dysplasie, ektodermale
hypohidrotische

16601
1

Dysplasie, epiphysare multiple,
Typ Beighton

26161
9

Dysplasie, arteriohepatische,
durch JAG1-Gen-Punktmutationen

26160
0

Dysplasie, arteriohepatische,
durch Monosomie 20p12

1882

Dysplasie, ektodermale
hypohidrotische - Hypothyreose -
Ziliendyskinesie

16601
6

Dysplasie, epiphysare multiple,
[Typ Lowry

26162
9

Dysplasie, arteriohepatische,
durch NOTCH2-Gen-
Punktmutationen

1810

Dysplasie, ektodermale
hypohidrotische, autosomal-
dominante

915

Dysplasie, fazio-genitale

1972

Dysplasie, faziokardiomele letale

83451

Dysplasie, floride ossare

392

Dysplasie, atriodigitale, Typ 1

1834

Dysplasie, axiale mesodermale

248

Dysplasie, ektodermale
hypohidrotische, autosomal-
rezessive

1791

Dysplasie, fronto-fazio-nasale

1826

Dysplasie, fronto-metaphysare

1519

Dysplasie, brachy-zephalo-fronto-
nasale

181

Dysplasie, ektodermale
hypohidrotische, X-chromosomale

39147
4

Dysplasie, fronto-nasale, Typ 1

70589

Dysplasie, bronchopulmonale

79133

Dysplasie, dermale faziale fokale,

Typ |

1811

Dysplasie, ektodermale odonto-
mikronychiale

39147
4

Dysplasie, frontonasale, Typ 1

181

Dysplasie, ektodermale,

30654
2

Dysplasie, frontonasale, Typ 3

2623

Dysplasie, geleophysische

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Dysplasie, gnatho-diaphysare

Dysplasie, hamatodiaphysare, Typ
Ghosal

56304
1

Krankheitsname

Dysplasie, neonatale ossére, Typ

Dysplasie, ischiopatellare

3474

Dysplasie, neuroektodermale, Typ|
CHIME

93359

Krankheitsname

Dysplasie,
spondyloepimetaphysére -
Uberstreckbarkeit der Gelenke

Dysplasie, kampomele

Dysplasie, kardiale
kraniozerebelldre

67039

Dysplasie, odonto-maxillare
segmentale

93347

Dysplasie,
spondyloepimetaphysire,
anauxetischer Typ

1452

Dysplasie, kleidokraniale

2721

Dysplasie, odonto-onycho-
dermale

50230

Dysplasie, kochleovestibulare

1520

Dysplasie, kranio-fronto-nasale

->203

Dysplasie, odonto-onycho-
hypohidrotische -
Kopfhautdefekte

Dysplasie,

1519

Dysplasie, kranio-fronto-nasale,
Typ Teebi

374

Dysplasie, okulo-aurikulo-
vertebrale

50814

Dysplasie, kranio-lentikulo-
suturale

2710

Dysplasie, okulo-dento-digitale

2710

Dysplasie, okulo-dento-ossédre

1522

Dysplasie, kranio-metaphysare

1513

Dysplasie, kraniodiaphysare

120
0

Dysplasie, okulo-oto-faziale

1515

Dysplasie, kranioektodermale

2645

Dysplasie, osteoglophone

85184

Dysplasie, kraniometadiaphysire,
Schaltknochen-Typ

50054
8

Dysplasie, osteosklerotische
metaphysare

1528

Dysplasie, kraniotelenzephale

2791

Dysplasie, oto-dentale

1801

Dysplasie, kyphomele

2457

Dysplasie, mandibulo-akrale

1427

Dysplasie, oto-spondylo-
megaepiphysare

90153

Dysplasie, mandibulo-akrale, mit
Typ A-Lipodystrophie

2646

Dysplasie, parastrematische

93333

Dysplasie, pelvi-skapulire

90154

Dysplasie, mandibulo-akrale, mit
Typ B-Lipodystrophie

2892

Dysplasie, pilo-dentale -
Refraktionsanomalien

1248

Dysplasie, maxillonasale, Typ
Binder

85166

Dysplasie, platyspondylitische,
Typ Torrance

2497

Dysplasie, mesomele, der oberen
Extremitat

93307

Dysplasie, polyepiphysare, Typ 4

93311

Dysplasie, polyepiphysare, Typ 5

1836

Dysplasie, mesomele, Typ
Kantaputra

85174

Dysplasie, pseudodiastrophische

2631

Dysplasie, mesomele, Typ
Kozlowski-Reardon

2831

Dysplasie, rhizomele, Typ
Patterson-Lowry

3157

Dysplasie, septo-optische

2633

Dysplasie, mesomele, Typ
Nievergelt

1190

Dysplasie, spondylo-humero-
femorale

2631

Dysplasie, mesomele, Typ
Reardon

22838
7

Dysplasie, spondylo-
megaepiphysare-metaepiphysare

85170

Dysplasie, mesomele, Typ
Savarirayan

2504

Dysplasie, metaphysare -
Maxillahypoplasie -
Brachydaktylie

16855
2

Dysplasie,
spondyloepimetaphysare -
gebogene Unterarme -
Gesichtsdysmorphien

2175

Dysplasie, metaphysare, ohne
Hypotrichose

16845

Dysplasie,
spondyloepimetaphysire -
[gestdrte Zahnentwicklung

85188

Dysplasie, metaphysare, Typ
Braun-Tinschert

85172

Dysplasie, mikrozephale
osteodysplastische, Typ Saul-
Wilson

16844

Dysplasie,
spondyloepimetaphysire -
Hypotrichose

1839

Dysplasie, mukoepitheliale

hereditare

93358

Dysplasie,
spondyloepimetaphysare - kurze
Extremitdten - anormale

Kalzifizierung

16854 . o .
9 spondyloepimetaphysire, axiale
Form
Dysplasie,
93360|spondyloepimetaphysare, mit
multiplen Luxationen
Dysplasie,

93360 spon.dyloepimet.aphyséire, mit
multiplen Luxationens,
leptodaktyler Typ

16855| Dysplasie,

5 |spondyloepimetaphysire, Typ A4

17186 Dysplasie, . «

6 spondyloepimetaphysare, Typ
IAggrecan

836 Dysplasie, ) )

29 spondyloepimetaphysare, Typ
Bieganski

37001 Dysplasie, ) )

9 spondyloepimetaphysare, Typ
Czarny-Ratajczak

16845 Dysplasie, ) )

a spondyloepimetaphysére, Typ
Geneviéve
Dysplasie,

99642 |spondyloepimetaphysare, Typ

Handigodu

Dysplasie,
93351|spondyloepimetaphysare, Typ

Irapa

37001 Dysplasie, . )

5 spondyloepimetaphysére, Typ
Isidor
Dysplasie,

93347 |spondyloepimetaphysare, Typ

Menger
Dysplasie,

93356 [spondyloepimetaphysare, Typ

Missouri
Dysplasie,
93282 |spondyloepimetaphysare, Typ
Pakistan
Dysplasie,
93352|spondyloepimetaphysare, Typ
Shohat
Dysplasie,
93357 |spondyloepimetaphysare, Typ

Sponastrime

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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93346

Krankheitsname

Dysplasie,
spondyloepimetaphysire, Typ
Strudwick

93349

Dysplasie,
spondyloepimetaphysire, X-
chromosomale

93284

Dysplasie, spondyloepiphysére
verzégerte

94068

Dysplasie, spondyloepiphysare,
kongenitaler Typ

26346
3

Dysplasie, spondyloepiphysare,
mit kongenitalen
Gelenksdislokationen Typ CHST3

932
84

Dysplasie, spondyloepiphysare,
Typ Byers

16365
4

Dysplasie, spondyloepiphysare,
Typ Cantu

93283

Dysplasie, spondyloepiphysare,
Typ Kimberley

16366
8

Dysplasie, spondyloepiphysare,
Typ MacDermot

26348
2

Dysplasie, spondyloepiphysare,
Typ Maroteaux

16364
9

Dysplasie, spondyloepiphysare,
Typ Nishimura

263
463

Dysplasie, spondyloepiphysare,
Typ Omani

16366
2

Dysplasie, spondyloepiphysare,
Typ Reardon

45905
1

Dysplasie, spondyloepiphysare,
Typ Stanescu

16366
5

Dysplasie, spondyloepiphysare,
verzogerte, Typ Kohn

->185
5

Dysplasie, spondylometaphysare -
kombinierter Immundefekt

85167

Dysplasie, spondylometaphysare -
Zapfen-Stabchendystrophie

1856

Dysplasie, spondylometaphysare
periphere mit kurzer Ulna

93315

Dysplasie, spondylometaphysire,
Corner-fracture-Typ

93316

Dysplasie, spondylometaphysire,
algerischer Typ

40197

Dysplasie, spondylometaphysire,
autosomal-rezessive, Typ
Mégarbané

93316

Dysplasie, spondylometaphysire,
mit schwerem Genu Valgum

44826
7

Dysplasie, spondylometaphysire,
rezessive

16854
4

Dysplasie, spondylometaphysire,
Typ Golden

93314

Dysplasie, spondylometaphysire,

Krankheitsname

Krankheitsname

Typ Kozlowski

93316

Dysplasie, spondylometaphysare,
Typ Schmidt

53351

Dystonie-Parkinson-Syndrom
Lubag

93317

Dysplasie, spondylometaphysare,
Typ Sedaghatian

19935
1

Dystonie-Parkinson-Syndrom Typ
Paisan-Ruiz

93315

Dysplasie, spondylometaphysare,
Typ Sutcliffe

23845
5

Dystonie-Parkinson-Syndrom,
infantiles

16854
4

Dysplasie, spondylometaphysire,
X-chromosomale

53351

Dystonie-Parkinson-Syndrom, X-
chromosomales

1803

Dysplasie, thorakomelische

19935
1

Dystonie-Parkinsonismus mit
Beginn im Erwachsenenalter

1394

Dysplasie, zerebro-fazio-thorakale

373

Dysplasie-Gigantismus-Syndrom,
X-chromosomales (DGSX)

21057
1

Dystonie-Parkinsonismus mit
frihem Beginn

325

Dysprothrombiniamie

71517

Dystonie-Parkinsonismus mit
rapidem Beginn

2476

Dysraphie - Lippen-Kiefer-
Gaumen-Spalte -
Reduktionsdefekt der
Extremitaten

52140
6

Dystonie-Parkinsonismus-
Hypermanganamie-Syndrom

29338
1

Dystrophia Helsinglandica

85198

Dysspondyloenchondromatose

1516

Dyssynostose, kraniofaziale

29338
1

Dystrophia Smolandiensis

256

Dystonia musculorum deformans

1243

Dystrophia vitelliformis

41221
7

Dystonia-Aphonie-Syndrom

1867

Dystrophie, bullése, hereditare,
makularer Typ

->988
08

Dystonie 14 (DYT14)

79149

Dystrophie, dermo-chondro-
corneale

21057
1

Dystonie 16

606

Dystrophie, myotone proximale

98811

Dystonie 18

606

Dystrophie, myotone, Typ 2

42049
2

Dystonie 23

534

Dystrophie, okulo-zerebro-
renales

42048
5

Dystonie 24

180

Dystrophie, tapetochoroidale

32946
6

Dystonie 25

98895

Dystrophinopathie vom Typ
Becker

50809
3

Dystonie 29

98896

Dystrophinopathie vom Typ
Duchenne

256

Dystonie musculorum deformans

98896

Dystrophinopathie, Schwere, Typ
Duchenne

36899

Dystonie, Alkohol-responsive

256

DYT1

32946
6

Dystonie, fokale, autosomal-
dominante, Typ DYT25

53351

DYT3

98805

DYT4

256

Dystonie, idiopathische

98808

DYT5a

93958

Dystonie, oromandibuldre

99657

Dystonie, primare, Typ DYT2

10115
0

DYT5b

98805

Dystonie, primare, Typ DYT4

98806

DYT6

98806

Dystonie, primare, Typ DYT6

53583

DYT9

98807

Dystonie, primare, Typ DYT13

98807

DYT13

37010
3

Dystonie, primare, Typ DYT17

->368
99

DYT15

30673
4

Dystonie, primare, Typ DYT21

21057
1

DYT16

46444
0

Dystonie, primare, Typ DYT27

98811

DYT18

71519

Dystonie, psychogene

30673
4

DYT21

42049

DYT23

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

DYT24

DYT25

DYT29

79243

El-alpha-Untereinheit-Mangel
des PDH-Komplex

2970

Eagle-Barret-Syndrom

40923

Eales-Krankheit

55698
5

Early-onset calcifying
leukoencephalopathy-skeletal
dysplasia

55603
0

Early-onset familial
hypoaldosteronism

19934
3

EAST-Syndrom

83594

Eastern-Equine-Encephalitis

1973

Eastman-Bixler-Syndrom

86880

EATL

79405

EBJ-I

79406

EBJ-lo

79403

EBJ-PA

98956

EBMD

31921
8

Ebola hamorrhagisches Fieber

31921
8

Ebola-Fieber

31921
8

Ebola-Viruskrankheit

89838

EBS, autosomal-rezessiv, K14

79399

EBS, generalisierte intermedidre

79396

EBS, generalisierte schwere

89838

EBS-AR KRT14

79400

EBS-loc

257

EBS-MD

15868
1

EBS-migr

79397

EBS-MP

79401

EBS-O

15868
4

EBS-PA

89839

EBSS

1880

Ebstein-Anomalie der
Trikuspidalklappe

2566

Ebstein-Barr-Virusinfektion,
chronische

1880

Ebstein-Malformation

2566

EBV-Infektion, chronische

70596

EBV-Infektion, kongenitale

70596

EBV-Infektion, vorgeburtliche

28966

EBV-positive DLBCL des dlteren

Krankheitsname

Erwachsenen

EBVaGC

ECAA

ECCA

284

Echinococcus multilocularis-
Infektion

284

Echinokokkose, alveoldre

18007

Echter Uterus unicornis

19933

ECO-Syndrom

->189

ECP-Syndrom

44827

Ectopia cordis

1884

Ectopia lentis - chorioretinale
Dystrophie - Myopie

1885

Ectopia lentis, familidre

1885

Ectopia lentis, isolierte

1885

Ectopia lentis-Syndrom

98813

EDA-ID

24782

EDCS

29393

EDICT-Syndrom

1895

Edinburgh-Fehlbildungssyndrom

1895

Edinburgh-Syndrom

93308

EDM1

93307

EDM4

93311

EDM5

261

EDMD

98863

EDMD1

98853

EDMD2

98855

EDMD3

285

EDS Ill

286

EDS IV

198

EDS IX

->988
92

EDS mit periventrikuldrer
Heterotopie

30017

EDS mit progressiver
Kyphoskoliose, Myopathie und
Horverlust

2953

EDS Typ Kosho

75497

EDS V

1900

EDS VI

1899

EDS VII

1901

EDS VII C

75392

EDS VIII

23085

EDS vom Herzklappentyp

Krankheitsname

EDS, ahnlich klassischer Typ

EDS, ahnlich vaskuladrer Typ

EDS, klassischer Typ

EDS, kyphoskoliotischer Typ mit
Horverlust

EDS, muskulo-kontrakturaler Typ

EDS, progeroider Typ

EDS/OI-Syndrom

EDSS

EDSS1

EDSS2

Edstrom-Myopathie

Edwards-Patton-Dilly-Syndrom

Edwards-Syndrom

EEC-Syndrom

EEC-Syndrome ohne Lippen-
Kiefer-Gaumen-Spalte

EEM-Syndrom

Effort-Subclaviathrombose

EFMR

EGE

EGPA

EHF

EHK

Ehlers-Danlos-Syndrom mit
periventrikuldrer Heterotopie

Ehlers-Danlos-Syndrom Typ 3

Ehlers-Danlos-Syndrom Typ 4

Ehlers-Danlos-Syndrom Typ 5

Ehlers-Danlos-Syndrom Typ 6

Ehlers-Danlos-Syndrom Typ 7

Ehlers-Danlos-Syndrom Typ 7C

Ehlers-Danlos-Syndrom Typ 8

Ehlers-Danlos-Syndrom Typ 9

Ehlers-Danlos-Syndrom Typ IX

Ehlers-Danlos-Syndrom Typ
Kosho

Ehlers-Danlos-Syndrom, dhnlich
klassischer Typ

->287

Ehlers-Danlos-Syndrom, dhnlich
lvaskularer Typ

1899

Ehlers-Danlos-Syndrom,
IArthrochalasie Typ

1901

Ehlers-Danlos-Syndrom,

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Dermatosparaxis Typ

285

Ehlers-Danlos-Syndrom,
hypermobiler Typ

Krankheitsname

kheit

43975
5

Einzelorgan-PAN

22824
3

Krankheitsname

Elastofibroma dorsi

23085
1

Ehlers-Danlos-Syndrom, kardio-
valvularer Typ

20998
1

Eisenmangelandmie,
eisenrefraktdre

22825
4

Elastom, juveniles, ohne
Osteopoikilose

287

Ehlers-Danlos-Syndrom,
klassischer Typ

97214

Eisenmenger-Syndrom

22825
4

Elastom, juveniles, Typ Weidman

1900

Ehlers-Danlos-Syndrom,
kyphoskoliotischer Typ

47609
6

EKC-Syndrom

22825
4

Elastoma

30017

Ehlers-Danlos-Syndrom,
kyphoskoliotischer Typ mit
Schwerhdorigkeit

32463
6

Ekchymosen-Syndrom,
schmerzhaftes

22826
4

Elastorrhexis, papulése

50944

Ekkrine Tumore - ektodermale
Dysplasie

22822
7

Elastose, dermale folkale, spat-
beginnende

2953

Ehlers-Danlos-Syndrom, muskulo-
kontrakturaler Typ

322

Ekstrophie-Epispadie-Komplex

75392

Ehlers-Danlos-Syndrom,
Periodontose Typ

99102

Ektasie des linken Vorhofohres

22823
6

Elastose, fokale lineare

99101

Ektasie des rechten Vorhofohres

79148

Elastosis perforans serpiginosa

75496

Ehlers-Danlos-Syndrom,
progeroider Typ

229

Ektasie, annulo-aortale

35737

Ektatisches Kolobom

22823
6

Elastotische Striae

15796

Ehlers-Danlos-Syndrom,
spondylo-cheiro dysplastische
Form

->107

Ektodermale Dysplasie Typ Rapp-
Hodgkin

33445

Elejalde-Krankheit

286

Ehlers-Danlos-Syndrom,
vaskularer Typ

15866

Ektodermale Dysplasie-
Hautfragilitdt-Syndrom

22105
4

Elejalde-Syndrom

75497

Ehlers-Danlos-Syndrom, X-
chromosomales

42345

Ektodermale Dysplasie-
Kleinwuchs-Syndrom

29522
7

Ellenbogendislokation,
kongenitale, bilaterale

23085
7

Ehlers-Danlos/Osteogenesis
imperfecta-Syndrom

24782

Ektodermale Dysplasie-kutane
Syndaktylie-Syndrom

29503
2

Ellenbogendislokation,
kongenitale, isolierte

1902

Ehrlichiose, granulozytare
humane

1883

Ektodermale Dysplasie-
sensorineurale Schwerhdorigkeit-
Syndrom

29522
5

Ellenbogendislokation,
kongenitale, unilaterale

288

Elliptozytose, hereditire

820

Ehrmann-Sneddon-Syndrom

312

El

16599
1

EIHI

1883

Ektodermale Dysplasie-
sensorineuraler Horverlust-
Syndrom

->288

Elliptozytose, hereditare,
homozygote

->288

Elliptozytose, stomatozytische

289

Ellis Van Creveld-Syndrom

79106

Eiken-Syndrom

24782

Ektodermale Dysplasie-
Syndaktylie-Syndrom

2516

Ellis-Yale-Winter-Syndrom

1299

Elsahy-Waters-Syndrom

611

Einschlusskorper-Myositis

611

Einschlusskorper-Myositis,
sporadische

30057

Ektodermales Dysplasie-Krebs-
Pradispositionssyndrom,
autosomal-dominantes

1997

Elschnig-Syndrom

96170

Emanuel-Syndrom

52430

Einschlusskorperchenmyopathie
mit Paget-Syndrom und
frontotemporaler Demenz

2440

Ektrodaktylie

43921
2

EMARDD

602

Einschlusskorperchenmyopathie
Typ 2

1896

Ektrodaktylie - ektodermale
Dysplasie - Lippen-Kiefer-Gaumen-
Spalte

1942

EMAS

3226

Emberger-Syndrom

79091

Einschlusskérperchenmyopathie
Typ 3

->189

Ektrodaktylie - ektodermale
Dysplasie ohne Lippen-Kiefer-
Gaumen-Spalte

1914

Embryofetopathie durch Vitamin
K-Antagonisten

18022
6

Embryonales Karzinom

602

Einschlusskérperchenmyopathie,
hereditare, Typ 2

->189

Ektrodaktylie - Gaumenspalte

983

Embryonales testikuldres
Regressionssyndrom

1892

Ektrodaktylie - Polydaktylie

79091

Einschlusskérperchenmyopathie,
hereditare, Typ 3

-200

Ektrodaktylie - Spina bifida -
Kardiopathie

28936

Embryonalkarzinom auBerhalb
des ZNS

48736

Embryonalkarzinom des ZNS

32438
1

Einschlusskérperchenmyopathie,
hereditare, Typ 4

91491

Ektropion uveae, kongenitales

2806

EinschluBkorperchen-
Enzephalitis, subakute

99171

Ektropion, isoliertes kongenitales

48736

Embryonalkarzinom,
intrakraniales

317

EKV

290

Embryopathia rubeolaris

28946

Einwanderungsverzégerungskran

22824

Elastoderma

2209

Embryopathie,
phenylketonurische

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

EMEA

Emerinopathie

Emery-Dreifuss Muskeldystrophie

98853

Emery-Dreifuss
Muskeldystrophie, autosomal-
dominante

98855

Emery-Dreifuss
Muskeldystrophie, autosomal-
rezessive

98863

Emery-Dreifuss
Muskeldystrophie, X-
chromosomale

1927

Emery-Nelson-Syndrom

48541
8

EMILIN-1-assoziierte
Bindegewebskrankheit

39131
1

Empfanglichkeit fiir virale und
mykobakterielle Infektionen

1928

Emphysem, kongenitales lobares

83600

Encephalitis lethargica

25524
1

Encephalomyelopathie, infantile
nekrotisierende subakute, mit
Leukodystrophie

25524
9

Encephalomyelopathie, infantile
nekrotisierende subakute, mit
nephrotischem Syndrom

25200
6

Endodermaler Sinustumor des
ZNS

75566

Endokarditis, eosinophile

19933
2

Endokrin-zerebro-
osteodysplastisches Syndrom

19933
2

Endokrine Zerebro-
Osteodysplasie

13782
0

Endometriose auBerhalb des
kleinen Beckens

13782
0

Endometriose, extrapelvine

45472
3

Endometriumskarzinom des
Ovars

75565

Endomyokardfibrose, tropische

19932
3

Endophthalmitis

20995
9

Endophthalmitis
phacoanaphylactica

27988
8

Endophthalmitis, akute

27989
1

Endophthalmitis, chronische

2790

Endostale Hyperostose, Typ
\Worth

85186

Endosteale Sklerose - zerebelldre
Hypoplasie

29362
1

Endothel-Hornhautdystrophie, X-

chromosomale

Krankheitsname

Krankheitsname

29360
3

Endotheldystrophie, autosomal-
rezessive kongenitale

29360
3

Endotheldystrophie, hereditare
infantile

2-Methylbutyryl-CoA-
Dehydrogenase-Mangel

98975

Endotheldystrophie, hereditdre
kongenitale 1

98975

Endotheldystrophie, hereditdre
kongenitale |

29360
3

Endotheldystrophie, hereditdre
kongenitale, 2

29360
3

Endotheldystrophie, hereditdre
kongenitale, Typ Il

29393
6

Endotheldystrophie-
Irishypoplasie-kongenitale
Katarakt-Stroma-Ausdiinnung-
Syndrom

98974

Endotheliale Hornhautdystrophie
Fuchs

13760
2

Endotheliitis

1937

Eng-Strom-Syndrom

53540

Enhanced-S-Cone Syndrom

71276

Enophthalmus und Hypotropie
durch Kieferhohlenatelektase

99745

Enterisches Fieber

16860
1

Enterokinase-Mangel,
kongenitaler

37042

Enteropathie, autoimmune, Typ 1

46864
1

Enteropathie, chronische,
SLCO2A1-Gen-assoziierte

16860
1

Enteropathie, kongenitale, durch
Enteropeptidase-Mangel

86880

Enteropathie-assoziiertes T-Zell-
Lymphom

292

Enteroviren-Infektion,
vorgeburtliche

292

Enterovirus-Infektion durch
Mutter-Kind-Ubertragung

292

Enterovirus-Infektion,
kongenitale

292

Enterovirus-Infektion, pranatale

10391
0

Enterozyten-Heparansulfat-
Mangel, kongenitaler

85438

Enthesitis-assoziierte JIA

31389
2

Entwicklungs- und
Sprachverzogerung durch SOX5-
Mangel

79107

Entwicklungsdefekte -
Schwerhorigkeit - Dystonie

2101

Entwicklungsverzogerung -
hypotrophe Hypertonie der
Extremitaten

79157

Entwicklungsverzégerung durch

28930| Entwicklungsverzogerung durch
7 |ALDH6A1-Mangel
Entwicklungsverzégerung durch
28930 .
Methylmalonat-Semialdehyd-
Dehydrogenase-Mangel
28930| Entwicklungsverzogerung durch
7 |MMSDH-Mangel
32919| Entwicklungsverzégerung mit ASD
5 lund Gang-Instabilitat
32919 Entwicklungsverzogerung mit

5 IAutismus-Spektrum-Storung und
Gang-Unsicherheit
Entwicklungsverzogerung-

79134|Epilepsie-neonataler Diabetes-
Syndrom
Entwicklungsverzogerung-
99989 [Epilepsie-neonataler Diabetes-
Syndrom, intermedidre Form
Entwicklungsverzogerung-
36989 . A

1 Gesichtsdysmorphien-Syndrom
durch MED13L-Mangel
Entwicklungsverzogerung-

45906 [Kleinwuchs-dysmorphe

1 |Merkmale-sparliches Haar-

Syndrom
52998 Entzﬁndliche_: Darmerkrankung-

0 rekurrente sinupulmonale

Infektionen-Syndrom

52982 . e

3 Enzalutamid-Toxizitat

83597| Enzephalitis, akute disseminierte
Enzephalokardiomyopathie durch

1194 isolierten mitochondrialen
IAtmungskettendefekt im Komplex
\Y
Enzephalokardiomyopathie,

1194 |mitochondriale, durch F1FO-
IATPase-Mangel

83597 Enzephalomyelitis, akute
disseminierte
Enzephalomyelopathie, infantile

25524 .. .

9 nekrotisierende subakute, mit
nephrotischem Syndrom
Enzephalomyopathie,

298 |mitochondriale
neurogastrointestinale
23832| Enzephalomyopathie,

9 |mitochondriale, durch COXPD6
Enzephalomyopathie,

23832 |mitochondriale, durch
9 |kombinierten Defekt der

loxidativen Phosphorylierung Typ 6

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Enzephalomyopathie,

Krankheitsname

CDKL5-assoziierte

1934

Enzephalopathie, epileptische,
friihinfantile Form

183

Krankheitsname

Eosinophile Granulomatose mit
Polyangiitis

44283
5

Enzephalopathie, epileptische,
friihinfantile unbestimmte Form

40203
5

Eosinophile Kolitis

43921
8

Enzephalopathie, epileptische,
KCNQ2-assoziierte

24772
4

Eosinophilie-assoziierte
Myopathie, idiopathisch

1935

Enzephalopathie, friihkindliche
myoklonische

2582

Eosinophilie-Myalgie-Syndrom
durch Tryptophan-Zufuhr

25521

Enzephalopathie, infantile
nekrotisierende subakute,
maternal vererbte

36405
5

EOSRD

256

EOTD

26352

Enzephalopathie,
nekrotisierende, akute, der
Kindheit

25188
0

Ependymoblastom

25163
6

Ependymom

2836

Enzephalopathie, progressive -
Optikusatrophie

25164
6

Ependymom, anaplastisches

2672

Enzephalopathie, rekurrente
infantile

25164
3

Ependymom, myxopapillares

356

Enzephalopathie, spongiforme
subakute, Typ Gerstmann-
Straussler

99169

Epiblepharon

19934
8

Enzephalopathie, Thiamin-
responsive

23174
2

Epibulbare Lipodermoid -
praaurikuldre Anhdnge -
Polythelie

20937
0

Enzephalopathy, kongenitale
schwere, durch MECP2-
Genmutation,

49773

Epidermalavus, epidermolytischer

20937
0

Enzephalopathy, neonatale
schwere - Mikrozephalie

79466

Epidermalnaevus,
inflammatorischer linearer
verrukoser

26882
9

Enzephalozele, basale

49773
7

Epidermalnéavus mit
epidermolytischer Hyperkeratose

302

Epidermodysplasia verruciformis

1931

Enzephalozele, frontale

302

Epidermodysplasia verruciformis

14111
8

Enzephalozele, frontonasale

95455

Epidermolyse, toxische

19964
7

Enzephalozele, isolierte

79404

Epidermolysis bullosa atrophicans
eneralisata gravis

26882
3

Enzephalozele, okzipitale

79408

Epidermolysis bullosa
eneralisata gravis, dystrophe,
autosomal-rezessive Form

26882
6

Enzephalozele, parietale

1931

Enzephalozele, vordere

89842

Epidermolysis bullosa
Igeneralisata mitis, dystrophe,
autosomal-rezessive

1177

EOCA

1177

EOCARR

79409

Epidermolysis bullosa inversa,
dystrophe

37033
4

EOE

79409

Epidermolysis bullosa inversa,
dystrophe, rezessive

73247

EoE

1020

EOFAD

79404

Epidermolysis bullosa junctionalis
eneralisata gravis

28937
7

EOMFC

79402

Epidermolysis bullosa junctionalis
eneralisata mitis

44956
6

Eosinophile angiozentrische
Fibrose

79405

Epidermolysis bullosa junctionalis
inversa

23:32 mitochondriale, schwere, X-
chromosomale
16610 El:izephalon:iyopathie, )
5 mitochondriale, Typ Ghezzi-
Zeviani
31967 Enzephalopathie - hypertrophe
8 Kardiomyopathie - renal-tubuldre
Storung
28929 Enzephalo;.)atl?is b(?i
0 Hypermethionindmie durch
[Adenosinkinase-Mangel
29395 Enzepha_lopa.thie der Kindheit
5 durch Thiamin-
Pyrophosphokinase-Mangel
71277 Enzephalopathie durch GLUT1-
Defekt
52727 El:\zephalop'athie durch
6 mitochondrialen und
peroxisomalen Teilungsdefekt
Enzephalopathie durch
33005|mitochondrialen und
0 |peroxisomalen Teilungsdefekt,
DNM1L-assoziiert
13940| Enzephalopathie durch
6 |Prosaposin-Mangel
833 Enzephalopathie durch
Sulfitoxidase-Mangel
21012| Enzephalopathie durch
8 |Urocanase-Mangel
13775| Enzephalopathie mit assoziiertem
4 |Aminoacylase 1-Mangel
51 Enzephalopathie mit
Basalganglien-Kalzifikation
Enzephalopathie mit
51 |intrakranieller Verkalkung und
chronischer CSF-Lymphozytose
Enzephalopathie mit
1261 lintrazerebraler Kalzifikation und
Retinadegeneration
Enzephalopathie mit
85110|Neuroserpin-Einschliissen,
familiare Form
38619 Enzep!\a_lopathie, akl;l?f.‘
nekrotisierende, familidre Form
26352| Enzephalopathie, akute
4 |nekrotisierende, isolierte Form
97353 Enzephalopathie, chronische
traumatische
36406| Enzephalopathie, epileptisch-
3 |dyskinetische infantile
16370| Enzephalopathie, epileptische
3 |idiopathische katastrophale
50565| Enzephalopathie, epileptische,

44956
6

Eosinophile angiozentrische
Fibrose, IgG4-assoziierte

79404

Epidermolysis bullosa
junctionalis, Herlitz

2070

Eosinophile Enteritis

89840

Epidermolysis bullosa

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

junctionalis, non-Herlitz

79404

Epidermolysis bullosa
junctionalis, Typ Herlitz-Pearson

79404| Epidermolysis bullosa letalis

79400

Epidermolysis bullosa simplex der
Handflachen und FuRsohlen

1

41218| Epidermolysis bullosa simplex

durch BP230-Mangel

9

41218| Epidermolysis bullosa simplex

durch Exophilin 5-Mangel

8

15866| Epidermolysis bullosa simplex

durch Plakophilin-Mangel

79396

Epidermolysis bullosa simplex
herpetiformis

2325

Epidermolysis bullosa simplex mit
[Anodontie/Hypodontie

79397

Epidermolysis bullosa simplex mit

257

Epidermolysis bullosa simplex mit

|§esprenkelter Pigmentierung
Muskeldystrophie

15868
4

Epidermolysis bullosa simplex mit
Pylorusatresie

15868
1

Epidermolysis bullosa simplex mit
ringformigem Erythema migrans

89839

Epidermolysis bullosa simplex
superficialis

79396

Epidermolysis bullosa simplex Typ
Dowling-Meara

79401

Epidermolysis bullosa simplex Typ
Ogna

79400

Epidermolysis bullosa simplex Typ
Weber-Cockayne

89838

Epidermolysis bullosa simplex,
autosomal-rezessive, K14

89838

Epidermolysis bullosa simplex,
autosomal-rezessive, KRT14-
assoziierte

79399

Epidermolysis bullosa simplex,
generalisierte intermediare

79396

Epidermolysis bullosa simplex,
generalisierte schwere

79399

Epidermolysis bullosa simplex,
generalisierte, Non-Dowling-
Meara Typ

79399

Epidermolysis bullosa simplex,
Kobner Typ

79399

Epidermolysis bullosa simplex,
Koebner Typ

79400

Epidermolysis bullosa simplex,
lokalisierte

15868
7

Epidermolysis bullosa,
akantholytische letale

79402

| Epidermolysis bullosa,

Krankheitsname

atrophische benigne generalisierte
29410 E;?_idermolysis bullosa, dystrophe
pratibiale
89843 Epid.e.rnlolysis bullosa, dystrophe
prurigindse
89841 Epid(::rmolysis bullosa, dystrophe
zentripetale
15867| Epidermolysis bullosa, dystrophe,
3 [|akrale Form
23156 Epidermolysis bullosa, dystrophe,
autosomal-dominante,
generalisierte
3231 Epidermolysis bullosa, dystrophe,
568 autosomal-dominante, Typ
Cockayne-Touraine
-231| Epidermolysis bullosa, dystrophe,
568 [autosomal-dominante, Typ Pasini
23156 Epidermolysis bullosa, dystrophe,
3 autosomal-dominante, Typ Typ
Pasini und Cockayne-Touraine
Epidermolysis bullosa, dystrophe,
89842 |autosomal-rezessive,
generalisierte weitere Formen
Epidermolysis bullosa, dystrophe,
79408 [autosomal-rezessive, Typ
Hallopeau-Siemens
15867 Epidermolysis bullosa, dystrophe,
6 |dominante, nur Nagel
70408 Epidermolysis bullosa, dystrophe,
generalisierte schwere, rezessive
Epidermolysis bullosa, dystrophe,
89842|rezessive, generalisierte
intermediare
Epidermolysis bullosa, dystrophe,
89842|rezessive, generalisierte weitere
Formen
Epidermolysis bullosa, dystrophe,
89842 (rezessive, non-Hallopeau-Siemens
Typ
46487 | Epidermolysis bullosa, erworbene
Epidermolysis bullosa,
79402|generalisierte junktionale, non-
Herlitz Typ
Epidermolysis bullosa,
79404 fjunctionale, generalisierte
schwere
23155 Epidermolysis bullosa, junktionale
6 lokalisierte spat-einsetzende -
Intelligenzminderung
25139| Epidermolysis bullosa, junktionale
3 |lokalisierte, non-Herlitz Typ
Epidermolysis bullosa,
79402 fjunktionale, generalisierte
intermedidre

Krankheitsname

89840

Epidermolysis bullosa,
junktionale, non-Herlitz Typ

79406

Epidermolysis bullosa,
junktionale, spat beginnende

79402

Epidermolysis bullosa,
junktionale, Typ Disentis

79404

Epidermolysis bullosa,
junktionale, Typ Herlitz

2199

Epidermolytische palmoplantare
Keratose

49773
7

Epidermolytischer
Epidermalnavus

49773
7

Epidermolytischer verrukoser
Epidermalnavus

14107
7

Epignathus

1941

Epilepsia minor juvenilis

1946

Epilepsie - Demenz -
IAmelogenesis imperfecta

85294

Epilepsie - Lernstérungen -
Verhaltensauffalligkeiten, X-
chromosomal

1948

Epilepsie - Mikrozephalie -
Skelettdysplasie

1943

Epilepsie der friihen Kindheit mit
migratorischen fokalen Anféllen

29318
1

Epilepsie der Kindheit,
migrierende partielle

65683

Epilepsie durch FCD

48863
5

Epilepsie mit friihem Beginn-
Intelligenzminderung-
Gehirnanomalien-Syndrom

10103

Epilepsie mit
Intelligenzminderung, auf das
lweibliche Geschlecht beschrankt

725

Epilepsie mit kontinuierlichen
Spike-Wave-Entladungen im
Schlaf

Epilepsie mit myoklonisch-

1942 ! .
astatischen Krampfen
1942 Eplle.p5|e mit tnyoklomsch-
astatischen Krisen
1942 Epll?psm mit nlyoklonlsch-
atonischen Anfillen
36911 Epilepsie mit myoklonischen
IAbsencen
306 Epilepsie, benigne familidre
infantile
25968| Epilepsie, benigne okzipitale
98820 Epl.lep5|e, familidre partielle, mit
lvariablen Fokus
16640 . .
9 Epilepsie, fotogene

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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79137

Krankheitsname

Epilepsie, generalisierte -
paroxysmale Dyskinesie

16370
8

Epilepsie, kryptogenetische, spat
beginnende

308

Epilepsie, myoklonische
progressive, Typ 1

501

Epilepsie, myoklonische
progressive, Typ 2

1947

Epilepsie, nordische

16640

Epilepsie, photosensitive

1947

Epilepsie, progressive -
Intelligenzminderung, Finnischer
Typ

3006

Epilepsie, Pyridoxin-abhangige

1945

Epilepsie, zentrotemporale

19934

Epilepsie-Ataxie-sensorineurale
Schwerhorigkeit-Tubulopathie-
Syndrom

41198
6

Epilepsie-kortikale Blindheit-
Intelligenzminderung-
Gesichtsdysmorphie-Syndrom

17171
4

Epilepsie-Syndrom, infantiles,
Amish-Typ

1951

Epilepsie-Teleangiektasie-
Syndrom

35321

Epileptische Enzephalopathie mit
globaler zerebraler
Demyelinisierung

725

Epileptische Enzephalopathie mit
kontinuierlichen Spike-Wave-
Entladungen im Slow-Wave-Schlaf

79238

Epimerase-Mangel,
galaktosamischer

1952

Epiphysare Tiipfelung -
osteoklastische Hyperplasie

49675
1

Epiphysen-Wirbelkérper-Ohren-
Nasendysplasie-Syndrom mit
\weiteren Fehlbildungen

39932
9

Epiphysiolyse der Hiifte

39932
9

Epiphysiolyse des Femurkopfes

39932
9

Epiphysiolyse des oberen Femur

40195
3

Episodische Ataxie mit
undeutlicher Aussprache

93928

Epispadie, isolierte

98956

Epitheldystrophie,
mikrozystische, Cogan

1661

Epitheliale Hornhautdystrophie -
Kleinwuchs

91414

Epithelioma calcificans Malherbe

65748

Epitheliome, selbstheilende

Krankheitsname

squamose, Typ 1

Epithelkarzinom, kalzifizierendes

Epitheloidsarkom

EPM2

EPM3

EPMA4

EPM5

EPM®6

EPM7

EPM8

EPM9

EPP

EPPK

Epstein-Barr Virus-assoziiertes
Magenkarzinom

Epstein-Barr Virus-positive diffuse
groRzellige B-Zell-Lymphom des
dlteren Erwachsenen

70596

Epstein-Barr Virusinfektion durch
Mutter-Kind-Ubertragung

70596

Epstein-Barr Virusinfektion,
kongenitale

70596

Epstein-Barr Virusinfektion,
pranatale

->182
050

Epstein-Syndrom

15782

Epulis, kongenitale

85438

ERA

35687

Erdheim-Chester-Krankheit

29338

ERED

16908

Erhéhte Anfalligkeit fir
Atemwegsinfektionen durch CD8-
Mangel

20659
9

Erhohung der
Kreatinphosphokinase, isolierte
asymptomatische Form

795
00

Eronen-Somer-Gustafsson-
Syndrom

222

Erosiv-pustulose Dermatose der
Kopfhaut

14113
6

Erster Kiemenbogen-Syndrom

17848

Erwachsenenbotulismus

Krankheitsname

374

Erweitertes Spektrum der
hemifazialen Mikrosomie

98818

Erworbene epileptische Aphasie

39149
0

Erworbene Myasthenie mit
Beginn im Erwachsenenalter

40451
4

Erworbene Nierenkrankheit mit
assoziiertem Nierenzellkarzinom

93585

Erworbene TTP

52866
3

Erworbenes angioneurotisches
(Odem mit C1-Inhibitor-Mangel

52866
3

Erworbenes angioneurotisches
(Odem mit Clinh-Mangel

52866
3

Erworbenes Angio6dem mit
C1linh-Mangel

91136

Erworbenes monoklonales Ig-
Leichtketten-assoziiertes Fanconi-
Syndrom

37559

Erworbenes progredientes
Krduseln der Haare

90000

Erythema elevatum diutinum

50249
9

Erythema exsudativum
multiforme majus

50249
9

Erythema multiforme major

50249
9

Erythema multiforme majus

23103
1

Erythema palmare hereditarium

729

Erythramie

98872

Erythroblastopenie im
Erwachsenenalter

98871

Erythroblastopenie, erworbene
transiente

98871

Erythroblastopenie, transiente,
des Kindesalters

314

Erythroderma desquamativa

314

Erythrodermia exfoliativa Leiner

312

Erythrodermie, ichthyosiforme
kongenitale, bullése Form

79394

Erythrodermie, ichthyosiforme
kongenitale, nicht-bullése Form

28119
0

Erythrodermie, ichthyosiforme
retikuldre, kongenitale Form

1954

Erythrodermie, kongenitale letale

315

Erythrokeratoderma en cocardes
Degos

317

Erythrokeratoderma variabilis Typ)
Mendes da Costa

316

Erythrokeratodermia progressiva
symmetrica

317

Erythrokeratodermia variabilis

1955

Erythrokeratodermie mit Ataxie

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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315

Krankheitsname

Erythrokeratodermie mit
kokardenformigen Plaques

Krankheitsname

Gigantismus

316

Erythrokeratodermie, progressive
symmetrische

1962

Exostosen-Anetodermie-
Brachydaktylie Typ E-Syndrom

16979
9

Krankheitsname

Faktor IX-Mangel mit
Restaktivitdt 5 - 15 %

47609
6

Erythrokeratodermie-
Kardiomyopathie-Syndrom

44072
4

Extensive peripapillare
markhaltige Nervenfasern

16979
3

Faktor IX-Mangel mit
Restaktivitit <1 %

50943

Erythrokeratolysis hiemalis

318

Erythroleukdmie

50853

EXTL3-assoziiertes neuro-
immuno-skelettales Dysplasie-
Syndrom

35909

Faktor V und Faktor VIII,
kombinierter Mangel

326

Faktor V-Mangel, kongenitaler

90026

Erythromelalgie, primare

90026

Erythromelalgie, primare

23163

Extraadrenaler Aldosteron-
produzierender Tumor

22043
6

Faktor V-Quebec

32463
6

Erythrozytenautosensibilisierung

28936

Extrakraniale Keimzelltumoren

327

Faktor VII-Mangel, kongenitaler

98878

Faktor VIlI-Mangel

729

Erythrozytose, erworbene
primare

86879

Extranodales NK/T-Zell-Lymphom

90042

Erythrozytose, familidare

45358

Extraokuldre Muskelfibrose,
kongenitale

16980
8

Faktor VIII-Mangel mit
Restaktivitat 5 - 15 %

90042

Erythrozytose, kongenitale
primdre

37033

Extraossare Tumoren der Ewing
Gruppe

16980
5

Faktor VIII-Mangel mit
Restaktivitdt 1-5 %

99977

ESCC

2405

Escher-Hirt-Syndrom

37033

Extraossares Ewing-Sarkom

16980
2

Faktor VIII-Mangel mit
Restaktivitdt <1 %

328

Faktor X-Mangel, kongenitaler

2405

Escher-Hort-Syndrom

2990

Escobar-Syndrom

37033

Extraskelettaler Ewing-Tumor

329

Faktor XI-Mangel, kongenitaler

330

Faktor XlI-Mangel, kongenitaler

725

ESES-Syndrom

16641
8

Ess-Epilepsie

37033

Extraskelettales Ewing-Sarkom

331

Faktor Xlll-Mangel, kongenitaler

16641
8

Ess-Krampfanfille

1964

Extrasystolen - Kleinwuchs -
Hyperpigmentierung -
Mikrozephalie

20041
8

Faktor-I-Mangel, vollstindiger

98434

Faktoren Il, VII, IX und X,
hereditarer kombinierter Mangel

16641
8

Ess-Reflexepilepsie

3318

Essentielle Thrombozythimie

3201

Extrasystolen, ventrikulare -
Perodaktylie - Pierre-Robin-
Sequenz

3303

Fallot-Tetralogie

3318

ET

31826

Ethylenglykol-Vergiftung

2221
061

Extremitadtenfehlbildungen,
transversale - Himangiom

3304

Fallot-Tetralogie -
Intelligenzminderung -
Wachstumsverzégerungen

51188

Ethylmalonsaure-
Enzephalopathie

957

F-Syndrom

10120
6

Fallot-Typ APV/ADA

983

ETRS

10005

F12-assoziiertes hereditares
Angioodem mit normalem C1-INH

10120
6

Fallot-Typ PVA/ADA

86880

ETTL

95

FA

3303

Fallotsche Tetralogie

99172

Euryblepharon

324

Fabry-Krankheit

99120

Eustachische Klappe,
persistierende

324

Fabry-Syndrom

49835
9

Faltenbildung der Handflachen,
aquagene

1969

FACES-Syndrom

86814

FAME

46668
2

Euthyreote endokrine
Ophthalmopathie Graves

30035

FACU

46668
2

Euthyreote Graves-Orbitopathie

30655

FADD-abhangiger Immundefekt

65748

Famildre primare selbstheilende
squamose Epitheliome der Haut
lvom Typ Ferguson-Smith

1959

Evans-Syndrom

994

FADS

31380
8

Famildre progressive subkortikale
Gliose

44446
3

Evans-Syndrom mit assoziiertem
primdren Immundefekt

882

FAH-Mangel

49675
1

EVEN plus-Syndrom

32930

FAHN

30035
9

Familial atypical cold urticaria

2990

EVMPS

->168
569

Faisalabad-Histiozytose

30035

Familial cold urticaria with
common variable
immunodeficiency

25192
7

EVN

98879

Faktor IX-Mangel

26348

Faktor II-Mangel, erworbener

27639

Familial MNG

319

Ewing-Sarkom

325

Faktor lI-Mangel, kongenitaler

->955

Exner-Syndrom

116

Exomphalos - Makroglossie -

16979

Faktor IX-Mangel mit

Restaktivitit1-5 %

27639

Familial multinodular goiter

53875

Familial multiple discoid fibromas

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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53084
9

Krankheitsname

Familidare APOA5-Defizienz

Krankheitsname

Augenbeteiligung

53084
9

Familiare Apolipoprotein-A-V-
Defizienz

5
Familidre IBSN

79093

Krankheitsname

Familidare Osteosklerose mit
IAnomalien des Nervensystems
und der Meningen

43624
2

Familidre atriale Tachyarrhythmie
mit infrahissdrer Leitungsstérung

Familidre infantile Hyperkalzimie
mit supprimiertem intakten
Parathyroidhormon

98809

Familidre paroxysmale

kinesiogene Dyskinesie

30035
9

Familidre atypische Kalte-
Urtikaria

22515
4

Familidre infantile striatonigrale
Degeneration

26158
4

Familidre Polyposis Coli durch
Monosomie 5¢q22.2

40207
5

Familidare BAV

50841
0

Familidre intestinale Malrotation

35322
0

Familidre primare lokalisierte
kutane Amyloidose

405

Familidre benigne
hypokalziurische Hyperkalzamie

71290

Familidre Blutplattchen-
Storungen mit assoziierter
myeloischer Malignitat

29389

Familidre isolierte arrhythmogene
ventrikuldre Kardiomyopathie,
biventrikuldre Form

871

Familidre progressive kardiale
Reizleitungsstorungen

36382

Familidre CAD

29388

Familidre isolierte arrhythmogene
ventrikuldre Kardiomyopathie,
linksdominante Form

48819
7

Familidre progressive
Netzhautdystrophie-Iriskolobom-
kongenitale Katarakt-Syndrom

2678

Familidre Café-au-lait-Flecken

46476
0

Familidare CODA

29391
0

Familidre isolierte arrhythmogene
ventrikuldre Kardiomyopathie,
rechtsdominante Form

16628
2

Familidre Sinusknotendysfunktion

1325

Familidre Streblodaktylie mit
IAmino-Azidurie

30075
1

Familiare dilatative
Kardiomyopathie mit Reizleitungs-
Defekt durch LMNA-Genmutation

18017
6

Familiare juvenile Hypertrophie
der Brust

91387

Familiare TAAD

18

Familidre distale primdre Azidose

31402
2

Familidre Driisenkdrperzysten mit
Magenkarzinom

30035
9

Familidre Kalte-Urtikaria mit
allgemeinem variablem
Immundefektsyndrom

71290

Familiare Thrombozytopenie mit
Pradisposition fiir AML

93583

Familidare TTP

32458
8

Familidre Dyskinesie und faziale
Myokymie

46476
0

Familidre kavitare
Papillenanomalie

53084
9

Familiarer APOA5-Mangel

412

Familidre Dyslipidamie Typ 3

10103
9

Familiare Epilepsie mit
Intelligenzminderung, auf das
weibliche Geschlecht beschrankt

31384

Familiare kutane Telangiektasie-
Oropharyngealer Krebs-
Pradispositionssyndrom

30902
0

Familiarer APOC2-Mangel

30902
0

Familidrer ApoC-lI-Mangel

523

Familidare Leiomyomatose mit
renalem Karzinom

53084
9

Familidarer Apolipoprotein A5-
Mangel

53545

Familiare
Glycosylphosphatidylinositol-
verankertes High Density-
Lipoprotein-Bindungsprotein-1-
Defizienz

871

Familidre Lenégre-Krankheit

871

Familidre Lev-Krankheit

425

Familidarer Apolipoprotein A-I-
Mangel

871

Familidre Lev-LenBgre-Krankheit

53084
9

Familidrer Apolipoprotein A-V-
Mangel

53545

Familidre LMF1-Defizienz

3000

Familidre gonadotropin-
unabhdngige mannlich-limitierte
Pubertas praecox

523

Familiare multiple kutane
Leiomyome

26106

Familiarer diffuser Krebs des
Magens

53545
8

Familidarer GPl-verankertes HDL-
Bindungsprotein 1-Mangel

39166
5

Familiare Hypercholesterinamie
bei homozygoter Mutation

624

Familidare multiple Naevi flammei

682

Familidre hyperkaliamische
periodische Paralyse

->987
84

Familidre nachtlichen
Frontallappenepilepsie

25127
4

Familiarer Hyperaldosteronismus
Typ 3

30666
1

Familidre hyperphosphatdmische
tumorale
Kalzinose/Hyperphosphatidmische
Hyperostose-Syndrom

95700

Familiare Nebennierenhypoplasie
mit fehlendem hypophysaren
luteinisierenden Hormon

404

Familidarer Hyperaldosteronismus,
Typ 2

682

Familidare HyperPP

95700

Familidare Nebennierenhypoplasie
mit komplettem LH-Mangel der
Hirnanhangdriise

45633
3

Familidrer karzinoider Tumor des
Diinndarms

53545
3

Familidrer Lipase-Reifungsfaktor
1-Mangel

2196

Familidare Hypomagnesiamie -
Hyperkalziurie - Nephrokalzinose -
[Augenbeteiligung

95700

Familidre Nebennierenhypoplasie
vom Miniatur-Typ

46475
6

Familidarer Neuroendokriner
[Tumor des Magens Typ 1

31043

Familidare Hypomagnesidamie mit
Hyperkalziurie und

Nephrokalzinose ohne schwere

44323

Familidre orthostatische
Tachykardie durch Noradrenalin-
Transporter-Mangel

28936
5

Familiarer VUR

3314

Familidare Osteoarthropathie der

Finger

40456

Familidres atpisches multiples

Muttermal- und
Melanomsyndrom

40456| Familidres atpisches Naevus-

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Syndrom

40456
0

Familidres Clark-Navus-Syndrom

Krankheitsname

Nierensteinen

733

FAP

Krankheitsname

neurodegenerative Stérung

40456
0

Familidres dysplastisches Navus-
Syndrom

26158

FAP durch Monosomie 5¢22.2

2492

FATCO-Syndrom

39138
4

Familidres episodisches
Schmerzsyndrom

22046

FAP, attenuierte

48070
1

Faziale Diplegie mit Parasthesie

39138
9

Familidres episodisches
Schmerzsyndrom mit
vorwiegender Beteiligung der
oberen Korperregion

2792

Fara-Chlupackova-Syndrom

48070
1

Faziale Diplegie mit Parasthesie,
GBS-Variante

16

Farbenblindheit, blauer
einzapfiger monochromatischer
Typ

48070

Faziale Diplegie mit Parasthesie,
Variante des Guillain-Barré-
Syndrom

39139
2

Familidres episodisches
Schmerzsyndrom mit
vorwiegender Beteiligung der
unteren Korperregion

49382

Farbenblindheit, komplette oder
inkomplette

49382

Farbenblindheit, totale

=315

Faziale Dysmorphien -
intersexuelles Genitale -
Hypopituitarismus - kurze
Extremitaten

88629

Farbenblindheit, Tritan-Typ

44043
7

Familidares Kolonkarzinom Typ X

333

Farber-Krankheit

22108
3

Fazialer Hemispasmus

333

Farber-Lipogranulomatose

3020

Fazialislahmung durch VZV

44043
7

Familidres kolorektales Karzinom
Typ X

99906

Farmerlungen-Krankheit

3261

FAS-Mangel

3020

Fazialisparese durch Varicella-
Zoster-Virus

40456
0

Familidares Melanom-
Pankreaskrebs-Syndrom

16473
6

FASPS

3020

Fazialisparese Herpes zoster-
Infektion

23104

Familidares Multiple-Lentigines-
Syndrom ohne systemische
Beteiligung

1398

Fast vollstandiges Fehlen des
Zerebellums

30652
7

Fazialisparese, hereditdre
isolierte kongenitale

3165

Fasziitis, eosinophile

3237

Fazio-audio-Symphalangie

500

Familidres multiples Lentigines-
Syndrom

43532

Familidres ossifizierendes Fibrom

16607

Fatale infantile Enzephalopathie
mit mitochondrialen
Atmungskettendefekten

374

Fazio-aurikulo-vertebrale
Dysplasie

71290

Familidres Platelet-Syndrom mit
Pradisposition fiir akute
myeloische Leukdamie

16606

Fatale infantile Enzephalopathie
mit olivopontozerebelldrer
Hypoplasie

1974

Fazio-digito-genitales Syndrom
lvom Typ Kuwait

1974

Fazio-digito-genitales Syndrom,
autosomal-rezessive Form

50633

Familidres steroidresistentes
nephrotisches Syndrom mit
Nebenniereninsuffizienz

->370
114

Fatale infantile Enzephalopathie-
pulmomale Hypertension-
Syndrom

915

Fazio-genito-digitales Syndrom

1973

Fazio-kardio-renales Syndrom

91387

Familidres thorakales
[Aortenaneurysma und
[Aortendissektion

28055
3

Fatale infantile hypertone
myofibrillire Myopathie

3071

Fazio-kutano-skelettales Syndrom

->972
29

Fazio-Londe-Krankheit

16473
6

Familidres vorverlagertes
Schlafphasensyndrom

1561

Fatale infantile
Kardioenzephalomyopathie durch
Cytochrom-C-Oxidase-Mangel

2674

Fazio-neuro-muskulo-skelettales
Syndrom, zyprischer Typ

23116
0

Familidres zerebrales sakkulares
Aneurysma

17

Fatale infantile Laktatazidose mit
Methylmalonazidurie

2143

Fazio-okulo-akustiko-renales
Syndrom

53372

Familidres Zittern des Kinns

40456
0

FAMM-PC-Syndrom

43985

Fatale kongenitale hypertrophe
Kardiomyopathie durch Glykogen-
Speicherkrankheit

2048

Fazio-pharyngo-linguale Diplegie
mit willkiirlich-automatischer
Dissoziation

40456
0

FAMMM-Syndrom

43985
4

Fatale kongenitale hypertrophe
Kardiomyopathie durch
Glykogenose

405

FBH

405

FBHH

84

Fanconi-Andmie

2088

Fanconi-Bickel-Syndrom

43985
4

Fatale kongenitale hypertrophe
Kardiomyopathie durch GSD

40445
1

FBLN1-abhangiges
Entwicklungsverzogerung-ZNS-
IAnomalien-Syndaktylie-Syndrom

84

Fanconi-Panzytopenie

269
7

Fanconi-Syndrom - Ichthyose -
Dysmorphie

16856
6

Fatale mitochondriale Krankheit
durch COXPD3

348

FBPase-Mangel

47045

FCAS

3337

Fanconi-Syndrom, priméres

Fanconi-Syndrom, renales, mit

1652

Nephrokalzinose und

16856
6

Fatale mitochondriale Krankheit
durch kombinierten Defekt der
oxidativen Phosphorylierung Typ 3

24786
8

FCAS2

39134

Fatale post-virale

44043
7

FCCTX

98970

FCD

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

FCD Typ |

FCD Typ la

FCD Typ Ib

FCD Typ Ic

FCD Typ Il

FCD Typ lla

FCD Typ lib

272

FCMD

86814

FCMTE

3071

FCS-Syndrom

47045

FCU

324

FD

32458
8

FDFM

26106

FDGC

41202
2

FDLAB-Syndrom

49825
1

Febrile Episode, Luteal-Phase-
abhdngige

49825
1

Febrile Episode,
Menstruationszyklus-abhanginge

98974

FECD

->182
050

Fechtner-Syndrom

79292

FED

24716
5

Feer-Krankheit

16252

Fehlbildung der
Gehorknochelchen, kongenitale,
isolierte

2038

Fehlbildung, arteriovenése
pulmonale

46724

Fehlbildung, arteriovendése
zerebrale

2041

Fehlbildung, koronararterielle

2451

Fehlbildung, mukokutane vendse

2957

Fehlbildung, praaxiale - postaxiale
Polydaktylie - Hypospadie

2489

Fehlbildungen der oberen
GliedmaBen - Augen- und
Ohranomalien

99112

Fehlen der Kopf-Armvene

99112

Fehlen der Vena innominata

2985

Fehlende Augenbrauen und Lider-
Intelligenzminderung-Syndrom

2951

Fehlende Daumen-Kleinwuchs-

Immundefekt-Syndrom

Krankheitsname

Krankheitsname

Fehlende Papillarleisten

Fehlender Radius-anogenitalen
Anomalien-Syndrom

40366

Fetales Acitretin/Etretinat-
Syndrom

2972

Fehlender Zahndurchbruch-
Maxillahypoplasie-Genu valgum-
Syndrom

28439
5

Fetales Adenokarzinom der
Lunge, gut-differenziert

->994

Fetales Akinesie-Syndrom, X-
chromosomales

98969

Fehr-fleckige Hornhautdystrophie

1915

Fetales Alkoholsyndrom

1305

Feingold-Syndrom

39164
1

Feingold-Syndrom Typ 1

1055

Fetales Aneurysma des linken
Ventrikels

39164
6

Feingold-Syndrom Typ 2

37007
6

Fetales Carbamazepin-Syndrom

1911

Fetales Kokain-Syndrom

53693

Fellman-Krankheit

1906

Fetales Valproinsdaure-Syndrom

47612

Felty-Syndrom

1914

Fetales Warfarinsyndrom

1988

Femoral-faziales Syndrom

294

Fetales Zytomegalie-Syndrom

29497
7

Femorotibiofibulare
interkalartransverse Meromelie

95431

Fetofetales Transfusions-Syndrom

1986

Femur, gegabelter - Ektrodaktylie
- Monodaktylie

69063

Fetomaternale
IAlloimmunisierung mit
antenatalen Glomerulopathien

1987

Femur, kurzer kongenitaler

858

Fetopathia toxoplasmotica

2019

Femur-Fibula-Ulna-Dysostose

2019

Femur-Fibula-Ulna-Komplex

816

Fettaldehyd-Oxidoreduktase-
Mangel

2019

Femur-Fibula-Ulna-Syndrom

1987

Femuragenesie/-hypoplasie

816

Fettalkohol: NAD+-
Oxidoreduktase-Mangel

1988

Femurhypoplasie -
Gesichtsdysmorphie

36397

Fettgewebs-Rheumatismus

16862
1

Femurkopfdysplasie Typ Meyer

32930
8

Fettsaure-Hydroxylase-assoziierte
Neurodegeneration

891

FEVR

60015

Fenestrae parietales symmetricae

85110

FENIB

25449
2

FFA

1184

Fenton-Wilkinson-Toselano-
Syndrom

39816
6

FFDD

79133

FFDD1

39138
4

FEPS

39817
3

FFDD2

65748

Ferguson-Smith-Krankheit

1807

FFDD3

2180

Ferlini-Ragno-Calzolari-Syndrom

15784
6

Ferritin-abhangige
Neurodegeneration

39818
9

FFDD4

79133

FFDD Typ |

15784
6

Ferritinopathie, hereditire

39817
3

FFDD Typ Ii

39792
2

Ferro-zerebro-kutanes Syndrom

1807

FFDD Typ llI

1980

Ferrokalzinose, zerebrovaskulédre

39818
9

FFDD Typ IV

13949
1

Ferroportin-Krankheit

466

FFI

97360

Fetal face-Syndrom

1988

FFS

36340
9

Fetale Akinesie-zerebrale und
retinale Blutungen-Syndrom

95431

FFTS

2019

FFU-Komplex

994

Fetale Akinesie/Hypokinesie-
Sequenz

93932

FG-Syndrom Type 1

28436

Fetaler Lungentumor,

interstitieller

31385
5

FGFR2-abhangige Dysplasie mit
Eekri.immten Knochen

1305

FGLDS

39164

FGLDS1

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

FGLDS2

FH1

FH2

FH3

FH-1

FH-1l

FH-11l

FHC

FHCC

FHH

FHHTyp 1

FHH Typ 2

FHH Typ 3

2196

FHHNC mit schwerer
Augenbeteiligung

31043

FHHNC ohne schwere
Augenbeteiligung

540

FHL

39761
8

FHONDA-Syndrom

1988

FHUFS

93562

Fibrinogen A-alpha-Ketten-
/Amyloidose

335

Fibrinogen-Mangel, kongenitaler

331

Fibrinstabilisierender Faktor-
Mangel

19926
7

Fibroblastentumor mit
Zytoplasmaeinschliissen

25216
4

Fibroblastoma, peripheres

2021

Fibrochondrogenesie

14106
7

Fibrochondrom, zervikofaziales

337

Fibrodysplasia ossificans
progressiva

2022

Fibroelastose, endokardiale

2022

Fibroelastose, endomyokardiale

49442
8

Fibroelastose, idiopathische
pleuropulmonare

122

Fibrofollikulom, familidres
multiples

122

Fibrofollikulome - Trichodiskome
- Akrochordone

55543
4

Fibrohistiocytic inflammatory
pseudotumor of the liver

40192
0

Krankheitsname

Fibrolamelladres HCC

19926
0

Fibrom, aponeurotisches
kalzifizierendes

873

Fibromatose, aggressive

19926
0

Fibromatose, aponeurotische
juvenile

19926
7

Fibromatose, digitale infantile

2027

Fibromatose, gingivale -
progressive Schwerhorigkeit

2028

Fibromatose, hyaline juvenile

->636

Fibromatose, multiple nicht
ossifizierende

19925
1

Fibromatose, plantare

47774
2

Fibromatose, pseudosarkomatose

79105

Fibromyxosarkom

84090

Fibronektin-Glomerulopathie

2030

Fibrosarkom

31447
8

Fibrothekom des Ovars

2256

Fibula-/Ulnahypoplasie -
Nierenanomalien

2639

Fibula-Aplasie - komplexe
Brachydaktylie

1118

Fibula-Aplasie-Ektrodaktylie-
Syndrom

2492

Fibula-Aplasie-Tibiale
Kampomelie-Oligosyndaktylie-
Syndrom

2854

Fibula-Hypoplasie - gekrimmter
Femur - Oligodaktylie

1757

Fibuldre Dimelie - Diplopodie

93323

Fibuldre longitudinale Meromelie

32960

Fieber, familidres, Typ Hibernian

16370
3

Fieber-assoziierte
Enzephalopathie mit refraktaren
Anfallen

46472
4

Fieber-assoziiertes akutes
infantiles Leberversagen-Syndrom

16370
3

Fieber-induzierte refraktire
epileptische Enzephalopathie von
Schulkindern

25133
2

Fieber-Syndrom, langanhaltendes
unerklarbares

29207

Fiessiger-Leroy-Reiter-Syndrom

29207

Fiessinger-Leroy-Krankheit

2756

Figuera-Syndrom

17144
5

Filaminopathie

3255

Filippi-Syndrom

Krankheitsname

FILS-Syndrom

FIME

Fine-Lubinsky-Syndrom

Fingeranomalien - kurze
Lidspalten - Osophagus- oder
Duodenalatresie

Fingeranomalien mit kurzen
Lidspalten und Osophagus- oder
Duodenalatresie Typ 1

-401
973

Fingeranomalien-
Intelligenzminderung-Kleinwuchs-
Syndrom

97232

Fingerprint-Body-Myopathie

20933

Finkel-Krankheit

2036

Finlay-Marks-Syndrom

609

Finnische tibiale
Muskeldystrophie

1825

Finucane-Kurtz-Scott-Syndrom

31477

FIPA

16370

FIRES

79292

Fischaugen-Syndrom

98919

Fisher-Syndrom

97339

Fistel, arteriovendse durale

2040

Fistel, broncho-bilidre kongenitale

93953

Fistel, familidre thyroglossale

2041

Fistel, koronarokardiale

840

Fistuloses vegetatives verrukoses
Hidradenom

2824

Fitzsimmons-McLachlan-Gilbert-
Syndrom

29381

Fixes Arzneimittelexanthem

21733
0

FJHN Typ 2

1968

Flaches Gesicht-Mikrostomie-
(Ohranomalie-Syndrom

79293

FLD

98970

Fleckchen-Hornhautdystrophie

83315

Fleckfieber, endemisches

83314

Fleckfieber, epidemisches

99991

Fleckfieber, epidemisches
rezidivierendes

83315

Fleckfieber, murines

28436
2

FLIT

55587
7

FLNA-related X-linked
myxomatous valvular dysplasia

2044

Floating-Harbor-Syndrom

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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83315

Krankheitsname

Flohfleckfieber

83451

Floride Knochenzement-Dysplasie

2045

FLOTCH-Syndrom

19930
6

FLP

2007

Fligelknorpel-Hypoplasie-
Kolobom-Telekanthus-Syndrom

2047

Flynn-Aird-Syndrom

69063

FMAIG

342

FMF

27639
9

FMNG

3000

FMPP

31948
7

FNMTC

2143

FOAR-Syndrom

79093

Foix-Alajouanine-Syndrom

2048

Foix-Chavany-Marie-Syndrom

1544

Fokalanfille, adulte benigne

98807

Fokale Dystonie mit
kraniozervikalen Symptomen

35258
7

Fokale Epilepsie -
Intelligenzminderung - zerebro-
zerebelldre Fehlbildung

35258

Fokale Epilepsie-
Intelligenzminderung-Dysarthrie-
Ataxie-Syndrom

39816
6

Fokale faziale dermale Dysplasie

79133

Fokale faziale dermale Dysplasie 1
vom Typ Brauer

39817
3

Fokale faziale dermale Dysplasie
2, Typ Brauer-Setleis

1807

Fokale faziale dermale Dysplasie 3|
Typ Setleis

39818
9

Fokale faziale dermale Dysplasie 4

39817
3

Fokale faziale dermale Dysplasie
Typ I

39818
9

Fokale faziale dermale Dysplasie
Typ IV

39818
9

Fokale faziale praaurikulare
Dysplasie

2200

Fokale palmoplantare und
[gingivale Keratose

37000
2

Fokale Palmoplantarkeratose mit
Gelenkeratosen

16630
8

Fokalepilepsie, beninge infantile,
mit Midline-Spikes und Waves im
Schlaf

44380
4

Fokales Stiff-Limb-Syndrom

44380

Fokales Stiff-Person-Syndrom

Krankheitsname

Folat-Malabsorption, hereditare

Folat-Malabsorption, kongenitale

Folattransportdefizienz, zerebrale

Folinsdure-abhangige Anfille

Folinsdure-abhangigen Krampfe

Follicle-Stimulating Hormone
(FSH)-Mangel, isolierter

Folliculitis decalvans Quinquaud

79100

Folliculitis ulerythematosa
reticulata

52901

Follikelstimulierendes-Hormon-
Mangel, isolierter

337

FOP

25129

Foramina parietalia mit
Klavikulahypoplasie

25129

Foramina parietalia mit
kleidokranialer Dysplasie

60015

Foramina parietalia permagna

60015

Foramina parietalia,
symmetrische

60015

Foramina parietalia, vergroBerte

366

Forbes-Krankheit

2206

Forestier-Syndrom

51208

Formimidoyltransferase-
Cyclodeaminase-Mangel

51208

Formiminoglutaminsdure-
Krankheit

3238

Forney-Robinson-Pascoe-
Syndrom

3238

Forney-Syndrom

17833

Forsius-Eriksson-Syndrom

85162

FOSMN-Syndrom

3219

Fountain-Syndrom

75327

Foveadystrophie, progressive

2253

Foveahypoplasie - prasenile
Katarakt

51939

Foveahypoplasie, isolierte

39761

Foveahypoplasie-
Sehnervenkreuzung-Dysgenesie
des vorderen Augensegmentes-
Syndrom

99000

Foveomakuldre Dystrophie mit
Beginn im Erwachsenenalter

2795

Fowler-Christmas-Chapple-
Syndrom

22112

Fowler-Syndrom

56185

FOXG1 syndrome

Krankheitsname

FOXN1-Mangel

FOXP1-Syndrom

FPAH

FPD/AML-Syndrom

FPHH

FPLCA

FPLD1

FPLD2

FPLD3

FPLD4

FPLD5

FPLD6

FPLD durch PLIN1-Genmutationen

FPP

FPS/AML-Syndrom

FPSG

Fra(X)-Syndrom

'Fragezeichenohr'-Syndrom

Fragile Haut-Wollhaare-
Palmoplantarkeratose-Syndrom

Fragiles X-Syndrom

93256

Fragiles X-Tremor-Ataxie-
Syndrom

28424
7

FRAM

861

Franceschetti-Klein-Syndrom

79149

Francois-Syndrom

13783
4

Frank-ter Haar-Syndrom

10002
6

Franklin-Krankheit

2108

Frangois-Dyskephaliesyndrom

98970

Francois-Neetens fleckige
Hornhautdystrophie

2523

Frarek-Bocker-Kahlen-Syndrom

205
2

Fraser-dhnliches Syndrom

2052

Fraser-Syndrom

347

Frasier-Syndrom

908

FRAXA-Syndrom

10097
3

FRAXE-Syndrom

10097

FRAXF-Syndrom

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

FRDA

Krankheitsname

Syndrom

Freeman-Sheldon-Syndrom

32429
0

Frih beginnende Lafora-
Einschlusskorperchen-Krankheit

Krankheitsname

Enzephalopathie-kortikale
Blindheit-Intelligenzminderung-
Gesichtsdysmorphie-Syndrom

Freeman-Sheldon-Syndrom
(Variante)

2828

Friih beginnende Parkinson-
Krankheit

70476

Friihjahrskonjunktivitis

2673

Freire-Maia-Pinheiro-Opitz -
Syndrom

2723

Freire-Maia-Syndrom

264
200

Frias-Syndrom

2487

Fried-Golberg-Mundel-Syndrom

29398
7

Friihkindliche Adipositas -
Hypothalamus Dysfunktion -
Hypoventilation -autonome
Dysregulation - neurale Tumoren

1935

Friihkindliche myoklonische
Enzephalopathie mit Suppression-
burst

85335

Fried-Syndrom

1969

Friedman-Goodman-Syndrom

95

Friedreich-Ataxie

70476

Friihlingskatarrh

469

Fruktosamie, hereditare

95

Friedreichsche Ataxie

22839
0

Fronto-nasale Dysplasie mit
[Alopezie und Genitalanomalien

348

Fruktose-1,6-Bisphosphatase-
Mangel

22839
0

Fronto-nasale Dysplasie mit
Alopezie und Genitalfehlbildungen

22839
0

Fronto-nasale Dysplasie Typ 2

348

Fruktose-1,6-Diphosphatase-
Mangel

469

Fruktoseintoleranz, hereditire

2056

Fruktosurie, essentielle

30654

Fronto-nasale Dysplasie-schwere
Mikrophthalmie-Gesichtsspalten-
Syndrom

2057

Frydman-Cohen-Karmon-
Syndrom

->299
5

Fryns-Aftimos-Syndrom

52130
8

Frontonasale Dysplasie-bifide
Nase-Anomalien der oberen
Extremitdten-Syndrom

2497

Fryns-Hofkens-Fabry-Syndrom

1104

Fryns-Mikrophthalmie-Syndrom

39147
4

Frontorhinie

2058

Fryns-Smeets-Thiry-Syndrom

2059

Fryns-Syndrom

1305

FS

27587
2

Frontotemporale Demenz mit ALS

27587
2

Frontotemporale Demenz mit
Motoneuron-Krankheit

39164
1

FS1

39164
6

FS2

29384
8

Frontotemporale Demenz,
rechtstemporale Variante

2141

Froster-Huch-Syndrom

2215

Froster-Iskenius-Waterson-Hall-
Syndrom

243

FSH-Resistenz der Ovarien

243

FSH-RO

51208

FTCD-Mangel

2056

Fructokinase-Mangel

469

Fructose-1-Phosphataldolase-
Mangel, hereditdrer

27587
2

FTD-ALS

27587
2

FTD-MND

98815

Frith beginnende benigne
okzipitale Epilepsie des
Kindesalters

24779
0

FTH1-abhangige Eiseniiberladung

26347
9

Fuchs Heterochromie-Iridozyklitis

53029

Friih beginnende familidre
Enzephalopathie mit Neuroserpin-
Einschlusskorperchen

26347
9

Fuchs'sche Uveitis-Syndrom

256

Friih beginnende generalisierte
Dystonie der Extremitdten

2854

Fuhrman-Rieger-de-Sousa-
Syndrom

2854

Fuhrmann-Syndrom

50523
7

Friih beginnende Krampfanfille-
distale GliedmaBenanomalien-
Gesichtsdysmorphien-allgemeine
Entwicklungsverzogerung-

349

Fukosidose

->851
99

Fukuda-Miyanomae-Nakata-
Syndrom

551

Fukuhara-Syndrom

44144| Frith beginnende posteriore
7 |subkapsuldre Katarakt
Friih beginnende progressive
49664 |diffuse Gehirnatrophie-
1 |Mikrozephalie-Muskelschwache-
Optikusatrophie-Syndrom
Friih beginnende progressive
1943 |Enzephalopathie mit wanderndem
kontinuierlichem Myoklonus
Friih beginnende progressive
35265 . A .
a Neurodegeneration-Blindheit-
Ataxie-Spastik-Syndrom
Friih beginnende spastische
31377 . . . .
2 Ataxie-myoklonische Epilepsie-
Neuropathie-Syndrom
1243 Friih beginnende vitelliforme
Makuladystrophie
2828 Frith-adulte Form des Parkinson-
Syndroms
08985 Frijh-!aeginnendf Katarakt mit Y-
nahtformigen Trilbungen
43921 Friih-beginnende Myopathie-
2 Areflexie-Atemnot-Dysphagie-
Syndrom
Friih-beginnende progressive
50014 |Enzephalopathie-Hoérverlust-
4 |Ponshypoplasie-Hirnatrophie-
Syndrom
Friih-beginnende progressive
49675 |[Enzephalopathie-spastische
6 |Ataxie-distale spinale
Muskelatrophie-Syndrom
15794 Friih-einsetzende Prionkrankheit
1 mit prominenten psychiatrischen
Merkmalen
36405| Friihbeginnende schwere
5 |Netzhautdystrophie
2379 Friihbeginnender Parkinsonismus
- Intelligenzminderung
99981 | Frithgeborenen-Apnoe
90050| Frithgeborenen-Retinopathie
Friihinfantile epileptische
1934 [Enzephalopathie mit Suppression-
burst
Friihinfantile epileptische
28926 [Enzephalopathie und
6 lIntelligenzminderung durch
GRIN2A-Genmutation
41198( Frihinfantile epileptische

272

Fukuyama-Muskeldystrophie

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

79238

Krankheitsname

Galaktosamie Typ 3

24 | Fumarase-Mangel
24 | Fumarazidurie
882 Fumarylacetoacetase-Hydrolase-

Mangel

79239

Galaktosamie, klassische

79303

Krankheitsname

Gallensauresynthesedefekt,
kongenitaler, Typ 2

30929
7

Galaktosamin-6-Sulfatase-Mangel

79302

Gallensauresynthesedefekt,
kongenitaler, Typ 3

882

Fumarylacetoacetase-Mangel

22779
6

Fundus albipunctatus

79239

Galaktose-1-Phosphat-
Uridyltransferase-Mangel

827

Fundus flavimaculatus

79238

Galaktose-Epimerase-Mangel

79095

Gallensduresynthesedefekt,
kongenitaler, Typ 4

99004

Fundus pulverulentus

30847
3

Galaktose-Epimerase-Mangel der
Erythrozyten

2065

Galloway-Mowat-Syndrom

2065

Galloway-Syndrom

64694

Flinf-Tage-Fieber

30838
0

Funktionaler Methionin-
Synthase-Mangel Typ cbIDv1

30848
7

Galaktose-Epimerase-Mangel,
|§eneralisierter

30929
7

GALNS-Mangel

351

Galaktosialidose

30666
1

GALNT3-CDG

-600
30

Furlong-Syndrom

487

Galaktosylzeramidase-Mangel

2579

Furukawa-Takagi-Nakao-Syndrom

487

Galaktozerebrosidase-Mangel

30666
1

GALNT3-CDG-Syndrom

56368
7

Furuncular myiasis due to
Cordylobia anthropophaga

30847
3

GALE, erythrozytdrer

79239

GALT-Mangel

2325

Gamborg-Nielsen-Syndrom

56369
0

Furuncular myiasis due to
Cordylobia rodhaini

30848
7

GALE, generalisiert

3035

Game-Friedman-Paradice-
Syndrom

79238

GALE-D

56368
4

Furuncular myiasis due to
Dermatobia hominis

30847
3

GALE-D, erythrozytarer

2066

Gamma-Aminobuttersaure-
[Transaminase-Mangel

591

Furunkuloide Myiasis

22811
9

Fusariose

30848
7

GALE-D, generalisiert

212

Gamma-Cystathionase-Mangel

79238

GALE-Mangel

33574

Gamma-Glutamyl-Cystein-
Synthetase-Mangel

22811
9

Fusarium-Infektion

79237

GALK-D

33573

Gamma-Glutamyltransferase-
Mangel

2287

Fusionierte mandibuldre Inzisoren

79237

GALK-Mangel

2561

Fusionierte Molarwurzel-Syndrom|
[Ackerman

44098
7

Gallenblasenagenesie, isolierte

33573

Gamma-Glutamyltranspeptidase-
Mangel

30391

Gallengangatresie

10002
6

Gamma-HCD

29498
6

FuB, fehlender

17838
2

FuB, konvexer, kongenitaler

24428
3

Gallengangatresie -
Milzfehlbildung

22

Gamma-Hydroxybutyrazidurie

353

Gamma-Sarkoglykanopathie

2378

FiiBe und Hande, spiegelbildliche
- Nasenanomalien

30391

Gallengangatresie, nicht-
syndromale

10002
6

Gamma-Schwerkettenkrankheit

908

FXS

29380
7

Gallengangdilatation, Ketamine-
induzierte

682

Gamstorp-Syndrom

364

G6P-Mangel

79259

G6P-Mangel Typ 1b

->269
7

Gallengangfehlbildung -
Nierenversagen

382

GAMT-Mangel

25194
9

Gangliogliom

79259

G6P-Translokase-Mangel

79258

G6PE-Mangel Typ 1a

26161

Gallenganghypoplasie,
intrahepatische, durch JAG1-Gen-
Punktmutationen

25195
7

Gangliogliom, anaplastisches

79259

G6PT-Mangel

25

GAl

2066

GABA-Transaminase-Mangel

26160

Gallenganghypoplasie,
intrahepatische, durch
Monosomie 20p12

14111
5

Gangliogliom, nasales

25196
2

Ganglioglioneurozytom,
pseudopapilldres

79402

GABEB

50635
8

Gabriele-De Vries-Syndrom

26162
9

Gallenganghypoplasie,
intrahepatische, durch NOTCH2-
Gen-Punktmutationen

25187
7

Ganglioneuroblastom

90041

Gaisbock-Syndrom

70567

Gallengangkarzinom

25199
2

Ganglioneurom

75496

Galactosyltransferase-I-Mangel

79237

Galaktokinase-Mangel

48050
1

Gallengangszyste

25193
7

Gangliozytom

79237

Galaktokinase-Mangel,
Ealaktosémischer

27606
6

Gallensduren-CoA-Ligase-Mangel
- Amidierungs-Defekt

2067

GAPO-Syndrom

79239

Galaktosamie Typ 1

79237

Galaktosamie Typ 2

79301

Gallensduresynthesedefekt,
kongenitaler, Typ 1

31402
2

GAPPS-Syndrom

3469

Garcia-Lurie-Syndrom

32463

Gardner-Diamond-Syndrom

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

2075

Gardner-Silengo-Wachtel-
Syndrom

79665

Gardner-Syndrom

99000

Gass-Krankheit

10007
5

Gastraler NET

10007
5

Gastraler neuroendokriner Tumor

913

Gastrinom

46475
6

Gastrischer neuroendokriner
[Tumor, familidrer, Typ 1

31402
2

Gastrisches Adenokarzinom und
proximale Polyposis des Magens

48780
9

Gastritis, kollagene, des Kindes

48780
9

Gastritis, kollagene, mit Beginn
im Kindesalter

2069

Gastro-kutanes Syndrom

2070

Gastroenteritis, eosinophile

2930

Gastrointestinale Polypose -
ektodermale Veranderungen

44890

Gastrointestinales Stromasarkom

2368

Gastroschisis

2072

Gaucher-ahnliche Krankheit

355

Gaucher-Krankheit

2072

Gaucher-Krankheit -
Ophthalmoplegie -
kardiovaskuldre Verkalkungen

77259

Gaucher-Krankheit Typ 1

77260

Gaucher-Krankheit Typ 2

77261

Gaucher-Krankheit Typ 3

2072

Gaucher-Krankheit Typ 3C

77260

Gaucher-Krankheit, akut-
neuronopathischer Typ

30925
2

Gaucher-Krankheit, atypische,
durch to Saposin C-Mangel

77261

Gaucher-Krankheit, chronisch-
neuropathische Form

85212

Gaucher-Krankheit, fetale

85212

Gaucher-Krankheit, fotale

77260

Gaucher-Krankheit, infantile,
zerebrale Form

77261

Gaucher-Krankheit, juvenile und
adulte, zerebrale Form

2072

Gaucher-Krankheit,
kardiovaskuldre Form

77259

Gaucher-Krankheit, nicht-
neuronopathischer Typ

85212

Gaucher-Krankheit, perinatal-
letale Form

77261

Gaucher-Krankheit, subakut-
neuropathische Form

Krankheitsname

Krankheitsname

Gaumenanomalien-multiple
Diastemata-Gesichtsdysmorphien-
Entwicklungsverzogerung-
Syndrom

43827
4

GCGR-abhéangige
Hyperglucagonamie

->528

GCL4

47799

Gaumenanomalien-weiter
Zahnabstand-
Gesichtsdysmorphien-
Entwicklungsverzégerung-
Syndrom

2095

GCM-Syndrom

79330

GCS1-CDG

25518
2

GCSL-Mangel

99772

Gaumensegelspalte

36397
6

GCT des Knochens

1997

Gaumenspalte - Ektropion -
konische Zahne

53697

GDD

366

GDE-Mangel

2013

Gaumenspalte - groBe Ohren -
Kleinwuchs

98957

GDLD

2008

Gaumenspalte - Herzfehler -
Genitalanomalien - Ektrodaktylie

32463
6

GDS

2015

Gaumenspalte - Kleinwuchs -
Fehlbildungen der Wirbel

43920
2

Geburtstraumatische Lasion des
Plexus brachialis, nicht-heilende

99179

Gefleckte Retina nach Kandori

2010

Gaumenspalte - Stapes-Fixation -
Oligodontie

36398
9

Gefleckte Retina, benigne
familidare

15587

Gaumenspalte, submukose

36387

GEFS+

3429

Gaumenspalte-Extremitdten- und
Herz-Fehlbildungssyndrom-
Syndrom

1488

Gehdorgangsatresie - multiple
kongenitale Fehlbildungen -
Igeistige Retardierung

2016

Gaumenspalte-Laterale Synechie-
Syndrom

3023

Gehorgangsatresie-vertikaler
[Talus-Hypertelorismus-Syndrom

2167

Gaumenspalte-Potter-Sequenz-
kongenitale Herzanomalien-
mesoaxiale Polydaktylie-multiple
Fehlbildungen-Syndrom

3044

Geistige Retardierung -
Dysmorphien - Hypogonadismus -
Diabetes mellitus

99771

Gaumenzapfchen, zweigeteiltes

3041

Geistige Retardierung -
Glatzenbildung - Patellaluxation -
[Akromikrie

30865

GBE Mangel, fatale perinatale
neuromuskuldre Form

30868
4

GBE-Mangel der Kindheit,
kombinierte hepatische und
myopathische Form

3042

Geistige Retardierung - Katarakt -
kalzifizierte Ohrknorpel -
Myopathie

30869
8

GBE-Mangel der Kindheit,
neuromuskuldre Form

3409

Geistige Retardierung -
Kleinwuchs - Handkontrakturen -
Genitalanomalien

30871
2

GBE-Mangel, adulte
neuromuskuldre Form

3068

Geistige Retardierung -
Myopathie - Kleinwuchs -
lendokrine Stérung

30867
0

GBE-Mangel, kongenitaler,
neuromuskuldre Form

3082

Geistige Retardierung -
Polydaktylie - unkimmbare Haare

30863
8

GBE-Mangel, nonprogressive
hepatische Form

3051

Geistige Retardierung - sparliches
Haar - Brachydaktylie

30862
1

GBE-Mangel, progressive
hepatische Form

360

GBM

1240

Geistige Retardierung mit
Kleinwuchs und keilférmiger
Epiphysis der Knie

32998
4

GCC

2557

Geistige Retardierung Typ
Mietens-Weber

98962

GCD1

98963

GCD2

3078

Geistige Retardierung, schwere X-
chromosomale, Typ Gustavson

25

GCDHD

98963

GCDII

->305

Geistige Retardierung, X-
chromosomale - Anomalien des

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

MAOA-Metabolismus

6 Geistige Retardierung, X-

chromosomale - Corpus callosum-
[Agenesie - spastische Tetraparese

2958

Geistige Retardierung, X-
chromosomale - Dysmorphie -
zerebrale Atrophie

94083

Geistige Retardierung, X-
chromosomale - Dystonie -
Dysarthrie

85282

Geistige Retardierung, X-
chromosomale - epileptische
Krampfanfille - Hypogenitalismus
- Microzephalie - Adipositas

3459

Geistige Retardierung, X-
chromosomale - Gyndakomastie -
Adipositas

3074

Geistige Retardierung, X-
chromosomale - Kleinwuchs -
Hypertelorismus

3052

Geistige Retardierung, X-
chromosomale - Krampfe -
Psoriasis

59

Geistige Retardierung, X-
chromosomale - Muskelhypotonie

2898

Geistige Retardierung, X-
chromosomale - Plagiozephalie

3077

Geistige Retardierung, X-
chromosomale - Psychose -
Makroorchidie

67045

Geistige Retardierung, X-
chromosomale mit isoliertem
Wachstumshormonmangel

85286

Geistige Retardierung, X-
chromosomale, syndromale Typ
11

1193

Geistige Retardierung, X-
chromosomale, Typ Atkin

85293

Geistige Retardierung, X-
chromosomale, Typ Cabezas

939
50

Geistige Retardierung, X-
chromosomale, Typ Fichera

16395
6

Geistige Retardierung, X-
chromosomale, Typ Nascimento

93945

Geistige Retardierung, X-
chromosomale, Typ Porteous

->776

Geistige Retardierung, X-
chromosomale, Typ Raymond

93950

Geistige Retardierung, X-
chromosomale, Typ Sutherland-
Haan

->59

Geistige Retardierung, X-
chromosomale, Typ Zorick

662

Gelbe-Nagel-Syndrom

99829

Krankheitsname

Gelbfieber

2295

Gelenkhypermobilitdts-Syndrom,
familidres

2295

Gelenkinstabilitats-Syndrom,
familidres

32499

Gelenkkontrakturen-
Muskelatrophie-mikrozytische
Anamie-Pannikulitis-assoziierte
Lipodystrophie-Syndrom

2295

Gelenklaxitat, familidre

2073

Gélineau-Krankheit

85448

Gelsolin-Amyloidose

2074

Gemignani-Syndrom

21351

Gemischte epitheliale und
mesenchymale Tumoren des
Ovars

25202

Gemischte Keimzelltumoren des
Zentralnervensystems

50611

Gemischte neuroendokrine/nicht
neuroendokrine Neoplasie des
Pankreas

2785

Gemischte renale tubulare
Azidose

->906
25

Gemischte
Schallleitungsschwerhérigkeit und
neurosensorischer Horverlust, X-
chromosomal

32436

Gemischte sklerosierende
Knochendystrophie mit
extraskelettalen Manifestationen

45879

Gemischtes zystisches
Lymphangiom

2084

GEMSS-Syndrom

50852

Generalisierte basale
Epidermolysis bullosa simplex mit
Hautatrophie, Vernarbung und
Haarverlust

23156

Generalisierte dominante EBD

99647

Generalisierte Enchondromatose
mit Platyspondylie

36387

Generalisierte Epilepsie mit
Fieberkrampfen plus

32997

Generalisierte juvenile
Polyposis/juvenile Polyposis coli

->528

Generalisierte kongenitale
Lipodystrophie mit
Muskeldystrophie

43562
8

Generalisierte Lipodystropie-
progeroide Merkmale-schwere
Intelligenzminderung-Syndrom

14120
9

Generalisierte lymphatische
Anomalie

24735

Generalisierte pustul6se Psoriasis

Krankheitsname

89842 Generalisierte RDEB, weitere
Formen

-566 | Generalisierte Resistenz gegen

243 |Schilddriisenhormone
Generalisierte zervikale Dystonie

98806 |mit liberwiegendem Beginn in den
oberen Extremitdten

16763 Generalisiertcer pa.pulﬁrer und

5 sklerodermoider Lichen
myxoedematosus

26:54 Generalisiertes PSS

53372| Geniospasmus, hereditéarer

2075 | Genito-palato-kardiales Syndrom

85201| Genito-patellares Syndrom

2163 | Genoa-Syndrom

85197| Genochondromatose Typ 1

93398| Genochondromatose Typ 2

32981| Genomweite paternale

3 |uniparentale Disomie im Mosaik
32981| Genomweite paternale UPD im

3  |Mosaik
1454 | Gentile-Syndrom
29523 .

2 Genu flexum, kongenital
29522 .

9 Genu recurvatum, kongenital
98961| Geografische Hornhautdystrophie
99095| Gerbode-Defekt, kongenitaler
2808 | Gerhardt-Syndrom
2077 | German-Syndrom
91352 Germinom des

Zentralnervensystems

18212 A

7 Germinom, extragonadales
2078 | Geroderma osteodysplastica
49269 Gershoni-Baruch-Syndrom
1117 | Gershonibaruch-Leibo-Syndrom

356 Gerstmann-Straussler-Scheinker-
Syndrom

22111

2 Gerstmann-Syndrom
13946 Geschle.chtsumkehr - Nieren-,

6 Nebennieren- und
Lungendysgenesie
Gesichtsdysmorphie -

1970 |Makrozephalie - Myopie - Dandy-
Walker-Malformation
Gesichtsdysmorphie-Anorexie-

1969 |[Kachexie-Augen- und
Hautanomalien-Syndrom

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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46695
0

Krankheitsname

Gesichtsdysmorphie-
Entwicklungsverzogerung-
Verhaltensstérungen-Syndrom
durch Punktmutation im WAC-Gen

28416

Gesichtsdysmorphie-
Entwicklunhgsverzogerung-
Verhaltensstérungen-Syndrom
durch Mikrodeletionssyndrom
10p11.21p12.31

35271

Gesichtsdysmorphie-
Immundefekt-Livedo-Kleinwuchs-
Syndrom

1778

Gesichtsdysmorphie-
Schalskrotum-Gelenkschlaffheit-
Syndrom

2588

Gesichtsdysmorphien -
Intelligenzminderung - Kleinwuchs
- Horverlust

41202
2

Gesichtsdysmorphien -
Linsendislokation - vordere
Segmentanomalien - nicht-
traumatische konjunktivale Zysten

41202
2

Gesichtsdysmorphien-
Linsendislokation-vordere
Segmentanomalien-spontane
Sickerkissen-Syndrom

30653
0

Gesichtslahmung, angeborene,
mit variabler Schwerhorigkeit

2809

Gesichtslahmung, familidre
rekurrente

2809

Gesichtslahmung, periphere
rekurrente, familidre Form

39814
7

Gesichtsschmerz, atypischer

14127
6

Gesichtsspalte, kommissurale

14124
2

Gesichtsspalte, Tessier 1

14125
8

Gesichtsspalte, Tessier 4

14126
1

Gesichtsspalte, Tessier 5

14126
5

Gesichtsspalte, Tessier 6

14127
6

Gesichtsspalte, Tessier 7

14127
6

Gesichtsspalte, transversale

28077
4

GET

99099

Geteilter linker Vorhof

99098

Geteilter rechter Vorhof

2032

Gewohnliche Interstitielle
Lungenkrankheit

Krankheitsname

GH-Insensitivitat, primare

GH-Mangel, isolierter
kongenitaler

GH-Mangel, isolierter
kongenitaler, Typ 1A

GH-Mangel, isolierter
kongenitaler, Typ 1B

GH-Mangel, isolierter
kongenitaler, Typ Il

GH-Mangel, isolierter
kongenitaler, Typ Il

GH-Resistenz, primare

GH-Rezeptor-Mangel

Ghosal-Syndrom

Ghrelin-Rezeptor-Mangel

Gigantismus, hypophysarer

Gigantismus, infantiler
hereditdrer

Gigantismus, infantiler, durch
Hypophysenhyperplasie

Gigantismus, infantiler, familidre
Form

Gigantismus, zerebraler

377

Gigantismus, zerebraler -
Kieferzysten

18017
6

Gigantomastie, juvenile, familidre
Form

1065

Gillespie-Syndrom

2024

Gingiva-Fibromatose, autosomal-
dominante

2026

Gingiva-Fibromatose-
Hypertrichose-Syndrom

2024

Gingivahyperplasie, autosomal-
dominante

2024

Gingivahyperplasie, hereditdre

2709

Gingivahypertrophie -
Hornhautdystrophie

2024

Gingivale Fibromatose, hereditére

2025

Gingivale Fibromatose-
Gesichtsdysmorphie-Syndrom

44890

GIST

97286

GIST-Paragangliom-Dyade

358

Gitelman-Syndrom

3268

Giuffré-Tsukahara-Syndrom

56805
1

GJC2-related congenital primary
lymphedema

14120
9

GLA

666

Glasknochenkrankheit

->532
71

Glass-Chapman-Hockley-Syndrom

21383

Glaszellkarzinom der Cervix uteri

Krankheitsname

2085

Glaukom - Schlafapnoe

98977

Glaukom, juveniles

98976

Glaukom, kongenitales

708

Glaukom, kongenitales, Typ
Peters

94058

Glaukom, neovaskulédres

2084

Glaukom-Ektopia lentis-
Mikrospharophakie-steife
Gelenke-Kleinwuchs-Syndrom

354

GLB1-Mangel

257

Gliedergiirtelmuskeldystrophie -
Epidermolysis bullosa simplex

86812

Gliedergiirtelmuskeldystrophie -
[geistige Retardierung

62

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch alpha-Sarkoglykan-Mangel

119

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch beta-Sarkoglykan-Mangel

267

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch Calpain-Mangel

265

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch Calveolin-3 -Mangel

219

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch delta-Sarkoglykan-Mangel

268

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch Dysferlin-Mangel

34515

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch FKRP (Fukutin-related
Protein)-Mangel

353

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch gamma-Sarkoglykan-
Mangel

35247
9

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch ISPD-Mangel

264

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch Lamin A/C -Mangel

266

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch Myotilin-Mangel

44511
0

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch POMK-Mangel

34514

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch Telethonin-Mangel

1878

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
durch TRIM32-Mangel

52430

Gliedergiirtelmuskeldystrophie
mit Paget-Krankheit der Knochen

266

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-dominante, Typ 1A

264

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-dominante, Typ 1B

265

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-dominante, Typ 1C

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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34516

Krankheitsname

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-dominante, Typ 1D

34517

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-dominante, Typ 1E

55595

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-dominante, Typ 1F

55596

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-dominante, Typ 1G

23875
5

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-dominante, Typ 1H

268

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-dominante, Typ 2B

62

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2D

36354

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, durch
Desmin-Mangel

25436

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, durch
Plectin-Mangel

267

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2A

353

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2C

119

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2E

219

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2F

34514

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2G

1878

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2H

34515

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2|

14092
2

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2J

86812

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2K

20654
9

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2L

20655
4

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2M

20655
9

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2N

20656
4

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 20

28033
3

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2P

25436
1

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2Q

36354
3

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2R

36984

| Gliedergiirtelmuskeldystrophie,

Krankheitsname

autosomal-rezessive, Typ 2S

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2T

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2U

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2W

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2X

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2Y

Gliedergiirtelmuskeldystrophie,
autosomal-rezessive, Typ 2Z

GliedmaBen-Koérperwand-Defekt

974

GliedmaBenanomalien -
Schiadelanomalien -
Kopfhautanomalien

360

Glioblastom

360

Glioblastoma multiforme

26919

Glioependymale/ependymale
Zyste

25167

Gliom, angiozentrisches

14111

Gliom, nasales

25158

Gliomatosis cerebri

25157

Gliosarkom

54448

Global developmental delay-
alopecia-macrocephaly-facial
dysmorphism-structural brain
anomalies syndrome

48089

Globale
Entwicklungsverzogerung-
Sehanomalien-progressive
zerebelldre Atrophie-trunkale
Hypotonie-Syndrom

2791

Globodontie

487

Globoidzell-Leukodystrophie

17170
9

Globozoospermie

83454

Glomangiomatose

83454

Glomangiome, hereditare
multiple

329
931

Glomerulonephritis mit C3-
Ablagerungen, ohne Proliferation

97560

Glomerulonephritis, idiopathische
membrandse

54370

Glomerulonephritis,
membranoproliferative

32990
3

Glomerulonephritis,

membranoproliferative,
Immunoglobulin-vermittelte

Krankheitsname

Glomerulonephritis,
membranoproliferative, nicht
Immunoglobulin-vermittelte

93571

Glomerulonephritis,
membranoproliferative, Typ 2

54370

Glomerulonephritis,
mesangiokapillare

93126

Glomerulonephritis, pauci-
immune

97563

Glomerulonephritis, pauci-
immune, mit ANCA

97564

Glomerulonephritis, pauci-
immune, ohne ANCA

97560

Glomerulonephritis, primare
membranose

->697
35

Glomerulonephritis-Sparliches
Haar-Telangiektasien-Syndrom

84090

Glomerulopathie mit Fibronektin-
IAblagerung (GFND)

97566

Glomerulopathie, fibrilldre nicht-
amyloide

97567

Glomerulopathie,
immunotaktoide

39165
1

Glomustumor

83454

Glomustumoren, multiple

83454

Glomuvenose Malformation

2616

Gloomy face-Syndrom

22109
8

Glossopharyngeusneuralgie

40447
6

GLOW-Syndrom

25513
2

GLRX5-abhangige sideroblastische)
IAnamie

97280

Glucagonom

97280

Glucagonom-Syndrom

403

Glucocorticoid-behandelbarer
IAldosteronismus

79272

Glucosamin N-Acetyl-6-Sulfatase-
Mangel

79325

Glucosyltransferase 2-Mangel

361

Glukokortikoid-Mangel, familidrer|

786

Glukokortikoid-Resistenz

46602
6

Glukose-6-Phosphat-
Dehydrogenase-Mangel der Klasse
|

364

Glukose-6-Phosphatase-Mangel

364

Glukose-6-Phosphatase-
[Translokase-Mangel

35710

Glukose-Galaktose-
Malabsorption

71277

Glukosetransporter Typ 1-Defekt

71277

Glukosetransporter Typ 1-

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Mangel-Syndrom

79330

Glukosidase 1-Mangel

Krankheitsname

Glykogen-Phosphorylase-Mangel

79320

Glukosyltransferase 1-Mangel

355

Glukozerebrosidase-Mangel

2364

Krankheitsname

Glykogen-Speicherkrankheit
durch Laktat-Dehydrogenase-
Mangel

71277

GLUT1-Defekt

71277

Glut1-DS

71277

Glut-1-Mangel-Syndrom

79240

Glykogen-Speicherkrankheit
durch Leber- und Muskel-
Phosphorylasekinase-Mangel

2195

Glutamat-Aspartat-
Transportdefekt

33574

Glutamat-Cystein-Ligase-Mangel

99849

Glykogen-Speicherkrankheit
durch muskuldren Enolase 3-
Mangel

3006

Glutamat-Decarboxylase-Mangel

51208

Glutamat-Formiminotransferase-
Mangel

13762

Glykogen-Speicherkrankheit
durch muskularen
Glykogensythasemangel

71278

Glutamin-Synthetase-Mangel,
kongenitaler

371

Glykogen-Speicherkrankheit
durch muskuladren
Phosphofructokinase-Mangel

25

Glutarazidamie Typ 1

26791

Glutaraziddamie Typ 2

25

Glutarazidurie Typ 1

26791

Glutarazidurie Typ 2

715

Glykogen-Speicherkrankheit
durch muskuladren
Phosphorylasekinase-Mangel

39452

Glutarazidurie Typ 2, schwerer
neonataler Typ

35706

Glutarazidurie Typ 3

25

Glutaryl-CoA-Dehydrogenase-
Mangel

368

Glykogen-Speicherkrankheit
durch Myophosphorylase-Mangel

35706

Glutaryl-CoA-Oxidase-Mangel

25

Glutaryl-Coenzym A -
Dehydrogenase-Mangel

->319
646

Glykogen-Speicherkrankheit
durch Phosphoglukomutase-
Mangel

713

Glykogen-Speicherkrankheit
durch Phosphoglycerat-Kinase 1-
Mangel

32

Glutathionsynthetase-Mangel

28984

Glutathionsynthetase-Mangel mit
5-Oxoprolinurie

97234

Glykogen-Speicherkrankheit
durch Phosphoglycerat-Mutase-
Mangel

28984

Glutathionsynthetase-Mangel
ohne 5-Oxoprolinurie

33573

Glutathionurie

28441

Glycerol-Kinase-Mangel, adulter

365

Glykogen-Speicherkrankheit
durch Saure-Maltase-Mangel

30855

Glykogen-Speicherkrankheit
durch Saure-Maltase-Mangel,
infantile From

28440

Glycerol-Kinase-Mangel, infantiler

408

Glycerol-Kinase-Mangel, isolierter

30865
5

Glykogen-Speicherkrankheit IV,
fatale perinatale neuromuskuldre
Form

28441

Glycerol-Kinase-Mangel, juveniler

26147

Glycerol-Kinase-Mangel-
Contiguous-gene-
Deletionssyndrom

30867
0

Glykogen-Speicherkrankheit IV,
kongenitale neuromuskuldre Form

30863
8

Glykogen-Speicherkrankheit IV,
nonprogressive hepatische Form

28989

Glycin N-Methyltransferase-
Mangel

26329

Glykogen-Speicherkrankheit mit
schwerer Kardiomyopathie durch
Glycogenin-Mangel

407

Glycin-Enzephalopathie

28986

Glycin-Enzephalopathie,
atypische

2089

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
0a

28986

Glycin-Enzephalopathie, infantile

13762
5

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
0b

364

Glykogen-Speicherkrankheit Typ 1

28985
7

Glycin-Enzephalopathie,
neonatale

35

369 der Leber
57 Glykogen-Speicherkrankheit
durch Aldolase A-Mangel
Glykogen-Speicherkrankheit
364 |durch Glukose-6-Phosphatase-
Mangel
Glykogen-Speicherkrankheit
79258 |durch Glukose-6-Phosphatase-
Mangel Typ 1a
2088 Glykogen-Speicherkrankheit
durch GLUT2-Mangel
Glykogen-Speicherkrankheit
367 |durch Glykogen-Branching-Enzym-
Mangel
Glykogen-Speicherkrankheit
30869 |durch Glykogen-Branching-Enzym-
8 |Mangel der Kindheit,
neuromuskuldre Form
Glykogen-Speicherkrankheit
30871 |durch Glykogen-Branching-Enzym-
2 [Mangel, adulte neuromuskulare
Form
Glykogen-Speicherkrankheit
30865 [durch Glykogen-Branching-Enzym-
5 |Mangel, fatale perinatale
neuromuskuldre Form
Glykogen-Speicherkrankheit
30867 [durch Glykogen-Branching-Enzym-
0 |Mangel, kongenitale
neuromuskuldre Form
Glykogen-Speicherkrankheit
30863 [durch Glykogen-Branching-Enzym-
8 |Mangel, nonprogressive
hepatische Form
Glykogen-Speicherkrankheit
30862 |durch Glykogen-Branching-Enzym-
1 |Mangel, progressive hepatische
Form
Glykogen-Speicherkrankheit
366 |durch Glykogen-Debranching-
Enzym-Mangel
Glykogen-Speicherkrankheit
369 |durch hepatischen Glykogen-
Phosphorylase-Mangel
Glykogen-Speicherkrankheit
2089 |durch hepatischen
Glykogensynthase-Mangel
Glykogen-Speicherkrankheit
28443
5 durch Laktat-Dehydrogenase H-
Untereinheit-Mangel
Glykogen-Speicherkrankheit
28442
6 durch Laktat-Dehydrogenase M-

Untereinheit-Mangel

79258

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
1la

79259

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
1b

Glycindmie, ketotische

365

Glykogen-Speicherkrankheit Typ 2

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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30855
2

Krankheitsname

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
2, infantile Form

Krankheitsname

Il mit spatem Beginn

42042
9

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
2, spat beginnende Form

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
1

Krankheitsname

Branching-Enzym-Mangel, fatale
perinatale neuromuskuldre Form

366

Glykogen-Speicherkrankheit Typ 3

367

Glykogen-Speicherkrankheit Typ 4

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
v

30865

Glykogenose durch Glykogen-
Branching-Enzym-Mangel, fatale

30868
4

Glykogen-Speicherkrankheit Typ 4
der Kindheit, kombinierte
hepatische und myopathische
Form

30868
4

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
IV der Kindheit, kombinierte
hepatische und myopathische
Form

30869
8

Glykogen-Speicherkrankheit Typ 4
der Kindheit, neuromuskulare
Form

30871
2

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
IV, adulte neuromuskuldre Form

30871
2

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
4, adulte neuromuskuldre Form

30869
8

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
IV, infantile neuromuskuldre Form

30865

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
4, fatale perinatale
neuromuskuldre Form

30862
1

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
IV, progressive hepatische Form

26458
0

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
IXa

30867

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
4, kongenitale, neuromuskulare
Form

26458
0

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
IXc

30863
8

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
4, nonprogressive hepatische
Form

368

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
\

369

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
Vi

368

Glykogen-Speicherkrankheit Typ 5

369

Glykogen-Speicherkrankheit Typ 6

371

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
VII

371

Glykogen-Speicherkrankheit Typ 7

26458
0

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
9A

2088

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
XI

26458
0

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
9C

57

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
X1

715

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
9D

->319
646

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
XIV

715

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
9E

34587

Glykogen-Speicherkrankheit,
lysosomale mit normaler saure
Maltase-Aktivitat

2088

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
11

30855
2

Glykogen-SpeicherkrankheitTyp
11, infantile Form

28442
6

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
11

57

Glykogenose durch Aldolase A-
Mangel

57

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
12

79259

Glykogenose durch Glukose-6-
Phosphatase-Mangel Typ 1b

319
646

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
14

79258

Glykogenose durch Glukose-6-
Phosphatase-Mangel Typ la

26329
7

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
15

79259

Glykogenose durch Glukose-6-
Phosphatase-Transporterdefekt
Typ Ib

364

Glykogen-Speicherkrankheit Typ |

79258 |

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
a

2088

Glykogenose durch GLUT2-
Mangel

79259

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
Ib

367

Glykogenose durch Glykogen-
Branching-Enzym-Mangel

365

Glykogen-Speicherkrankheit Typ
1l

30871

Glykogenose durch Glykogen-
Branching-Enzym-Mangel, adulte
neuromuskulidre Form

42042

Glykogen-Speicherkrankheit Typ

30865
5

Glykogenose durch Glykogen-

> perinatale neuromuskulare Form

Glykogenose durch Glykogen-
30868 |Branching-Enzym-Mangel,

4 linfantile kombinierte hepatische

und myopathische Form
30869 Glykog.enose durch Glykogen-

8 Branching-Enzym-Mangel,

infantile neuromuskuldre Form
30867 Glykogenose durch Glykogen-

0 Branching-Enzym-Mangel,
kongenitale neuromuskuldre Form
Glykogenose durch Glykogen-

30863 >

8 Branching-Enzym-Mangel,

nonprogressive hepatische Form
30862 Glykogenose durch Glykogen-
1 Branching-Enzym-Mangel,
progressive hepatische Form
366 Glykogenose durch Glykogen-
Debranching-Enzym-Mangel
28443 Glykogenose durch Laktat-
Dehydrogenase H-Untereinheit-
Mangel
28442 Glykogenose durch Laktat-

6 Dehydrogenase M-Untereinheit-

Mangel

34587 Glykogenose durch LAMP-2-
Mangel

2364 | Glykogenose durch LDH-Mangel
Glykogenose durch Leber- und

79240|Muskel-Phosphorylasekinase-
Mangel

26458| Glykogenose durch

0 |Leberphosphorylasekinasemangel

26458| Glykogenose durch

0 |Leberphosphorylasekinasemangel

99849 Glykogenose durch muskuldren
beta-Enolase-Mangel
368 Glykogenose durch muskuldren
Glykogen-Phosphorylase-Mangel
13762| Glykogenose durch muskuldren

5 |Glykogensythasemangel

715 Glykogenose durch muskuldren
Phosphorylasekinase-Mangel
Glykogenose durch

371 |Phosphofruktokinase-Mangel des
Muskels

-319| Glykogenose durch
646 |Phosphoglukomutase-Mangel
713 Glykogenose durch

Phosphoglycerat-Kinase 1-Mangel

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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97234

Krankheitsname

Glykogenose durch
Phosphoglycerat-Mutase-Mangel

365

Glykogenose durch Saure-
Maltase-Mangel

30855

Glykogenose durch Saure-
Maltase-Mangel, infantile Form

42042

Glykogenose durch Saure-
Maltase-Mangel, spat beginnende
Form

26329

Glykogenose mit schwerer
Kardiomyopathie durch
Glycogenin-Mangel

2089

Glykogenose Typ Oa

13762

Glykogenose Typ Ob

364

Glykogenose Typ 1

364

Glykogenose Typ 1

79258

Glykogenose Typ 1a

79259

Glykogenose Typ 1b

792
59

Glykogenose Typ 1C

2792
59

Glykogenose Typ 1D

365

Glykogenose Typ 2

30855

Glykogenose Typ 2, infantile Form

42042

Glykogenose Typ 2, spat
beginnende Form

366

Glykogenose Typ 3

367

Glykogenose Typ 4

30871

Glykogenose Typ 4, adulte
neuromuskuldre Form

30865

Glykogenose Typ 4, fatale
perinatale neuromuskuldre Form

30868

Glykogenose Typ 4, kombinierte
hepatische und myopathische
Form der Kindheit

30867

Glykogenose Typ 4, kongenitale,
neuromuskuldre Form

30869
8

Glykogenose Typ 4,
neuromuskuldre Form der
Kindheit

30863
8

Glykogenose Typ 4,
nonprogressive hepatische Form

30862
1

Glykogenose Typ 4, progressive
hepatische Form

368

Glykogenose Typ 5

369

Glykogenose Typ 6

371

Glykogenose Typ 7

26458
0

Glykogenose Typ 9A

79240

Glykogenose Typ 9B

26458

Glykogenose Typ 9C

Krankheitsname

Glykogenose Typ 9D

Glykogenose Typ 9E

Glykogenose Typ 11

Glykogenose Typ 11

Glykogenose Typ 12

Glykogenose Typ 13

Glykogenose Typ 14

Glykogenose Typ 15

Glykogenose Typ la

Glykogenose Typ Ib

Glykogenose Typ Il

Glykogenose Typ Il mit spatem
Beginn

Glykogenose Typ I, infantile Form

Glykogenose Typ Il

Glykogenose Typ IV

Glykogenose Typ IV, adulte
neuromuskuldre Form

Glykogenose Typ IV, fatale
perinatale neuromuskuldre Form

Glykogenose Typ IV, kombinierte
hepatische und myopathische
Form der Kindheit

Glykogenose Typ IV, kongenitale,
neuromuskuldre Form

Glykogenose Typ IV,
neuromuskuldre Form der
Kindheit

30863

Glykogenose Typ IV,
nonprogressive hepatische Form

26458

Glykogenose Typ IXa

26458

Glykogenose Typ IXc

715

Glykogenose Typ IXd

715

Glykogenose Typ IXe

368

Glykogenose Typ V

369

Glykogenose Typ VI

371

Glykogenose Typ VII

2088

Glykogenose Typ XI

57

Glykogenose Typ XII

=319
646

Glykogenose Typ XIV

364

Glykogenose, hepatorenale

21755

Glykogenose, interstitielle
pulmonale

2089

Glykogensynthase-Mangel der

Leber

Krankheitsname

2089

Glykogensynthase-Mangel,
hepatischer

83639

Glykosylierungs-Krankheit,
kongenitale, durch PIGM-Mangel

28063
3

Glykosylierungs-Krankheit,
kongenitale, durch PIGN-Mangel

36983
7

Glykosylierungs-Krankheit,
kongenitale, durch PIGT-Mangel

28007
1

Glykosylierungs-Krankheit,
kongenitale, Typ Ip

354

GM1-Gangliosidose

79255

GM1-Gangliosidose Typ 1

79256

GM1-Gangliosidose Typ 2

79257

GM1-Gangliosidose Typ 3

79255

GM1-Gangliosidose, infantile

79256

GM1-Gangliosidose, juvenile

79257

GM1-Gangliosidose, mit Beginn
im Erwachsenenalter

79256

GM1-Gangliosidose, spat-infantile

796

GM2-Gangliosidose, 0-Variante

30924
6

GM2-Gangliosidose, AB-Variante

30916
9

GM2-Gangliosidose, adulte, O-
Variante

30919
2

GM2-Gangliosidose, B-Variante,
adulte Form

30917
8

GM2-Gangliosidose, B-Variante,
infantile Form

30918
5

GM2-Gangliosidose, B-Variante,
juvenile Form

30923
9

GM2-Gangliosidose, B1-Variante

30915
5

GM2-Gangliosidose, infantile, 0-
Variante

30916
2

GM2-Gangliosidose, juvenile, 0-
Variante

845

GM2-Gangliosidose, Varianten B
und B1

10100
6

GM2-Synthase-Mangel

626

GMN

2090

GMS-Syndrom

602

GNE-Myopathie

10007
5

GNET

79272

GNS-Mangel

32998
4

Goblet-Zell-Adenokarzinoid

32998
4

Goblet-Zell-Karzinoid

93947

Golabi-Ito-Hall-Syndrom

373

Golabi-Rosen-Syndrom

66629

Goldberg-Shprintzen-Megakolon-

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Krankheitsname

Krankheitsname

Syndrom

351

Goldberg-Syndrom

Gottron-Syndrom

16627

Goldblatt-Chondrodysplasie

Gowers-Krankheit

Syndrom

GPA

495

Greither-Syndrom

16627

Goldblatt-Syndrom

GPAA1l-assoziierter
Biosynthesedefekt

97261

GRF (Growth hormone releasing
factor)-Tumor

3026

Goldblatt-Viljoen-Syndrom

2261

Goldblatt-Wallis-Syndrom

gPAPP-Mangel

97261

GRFom

374

Goldenhar-Syndrom

GPIHBP1-Mangel, familidrer

13947
4

Grisart-Destrée-Syndrom

381

Griscelli-Pruniéras-Syndrom

53540

Goldmann-Favre-Syndrom

3032

Goldston-Syndrom

GPP

79476

Griscelli-Pruniéras-Syndrom Typ 1

79477

Griscelli-Pruniéras-Syndrom Typ 2

1791

Gollop-Syndrom

GPS

79478

Griscelli-Pruniéras-Syndrom Typ 3

1986

Gollop-Wolfgang-Komplex

2092

Goltz-Syndrom

GPSC

381

Griscelli-Syndrom

79476

Griscelli-Syndrom Typ 1

1532

Gomez-Lopez-Hernandez-
Syndrom

GRA

79477

Griscelli-Syndrom Typ 2

GRACILE-Syndrom

79478

Griscelli-Syndrom Typ 3

16856

Gonadendysgenesie 46,XY-Typ -
motorisch-sensorische
Neuropathie

Graft versus host-Krankheit

Graft versus host-Krankheit,
akute

22824
7

Groenblad-Strandberg-Syndrom,
erworbenes

1770

Gonadendysgenesie XY-Typ -
multiple Fehlbildungen

99921

Graft versus host-Krankheit,
chronische

98962

Groenouw-Hornhautdystrophie
Typ |

243

Gonadendysgenesie, 46, XX-Typ

1772

Gonadendysgenesie, gemischte,
45,X0/46,XY

505

Graham Little-Piccardi-Lassueur-
Syndrom

98969

Groenouw-Hornhautdystrophie
Typ I

52055

Graham-Cox-Syndrom

31461
3

Growing-Teratom-Syndrom

20648
4

Gonadoblastom

247
691

Grand-Kaine-Fulling-Syndrom

54142
3

Growth delay-intellectual
disability-hepatopathy syndrome

91348

Gonadotropes Adenom

79094

Grange-Syndrom

432

Gonadotropin-Mangel

2097

Grant-Syndrom

13763
4

GroRBwuchs-Makrozephalie-
Gesichtsdysmorphie-Syndrom

432

Gonadotropin-Mangel, isolierter
kongenitaler

98962

Granuldre Hornhautdystrophie
Typ |

243

Gonadotropinresistenz der
Ovarien

98963

Granuldre Hornhautdystrophie
Typ Il

49848
5

GroBBwuchs-metaphysare
Untermodellierung-spondylare
Dysplasie-Syndrom

2090

Goniodysgenesie - geistige
Retardierung - Kleinwuchs

98962

Granuladre Hornhautdystrophie,
klassische

49848
8

GrofBwuchs-Syndrom mit
Translokation 2q37

1482

Gonoblennorrhoe

1482

Gonokokkenkonjunktivitis

15782
6

Granularzelltumor, kongenitaler

98838

GroRzelliges Lymphom des
Mediastinums

3034

Gonzales-del-Angel-Syndrom

64722

Granulomatose Mastitis

2101

Grubben-de-Cock-Borghgraef-
Syndrom

16910
5

Good-Syndrom

64722

Granulomatdse Mastitis,
idiopathische

51940
4

Grubenpapille

65798

Goodman-Syndrom

900

Granulomatose mit Polyangiitis

99826

Griine Meerkatzen-Krankheit

375

Goodpasture-Syndrom

379

Granulomatose, chronische

57

GSD durch Aldolase A-Mangel

1173

Gordon-Holmes-Syndrom

99915

Granulosazellkarzinom

364

GSD durch G6P-Mangel

376

Gordon-Syndrom

99915

Granulosazelltumor, maligner

79259

GSD durch G6P-Mangel Typ Ib

73

Gorham-Krankheit

721

Graue Thrombozyten-Syndrom

73

Gorham-Stout-Krankheit

73

Gorham-Syndrom

52573
1

Graves-Krankheit mit Beginn im
Kindesalter

79258

GSD durch Glukose-6-
Phosphatase-Mangel Typ 1a

2088

GSD durch GLUT2-Mangel

2095

Gorlin-Chaudhry-Moss-Syndrom

721

Gray-platelet-Syndrom

377

Gorlin-Goltz-Syndrom

377

Gorlin-Syndrom

29337
5

Grayson-Wilbrandt-
Hornhautdystrophie

367

GSD durch Glykogen-Branching-
Enzym-Mangel

66629

GOSHS

2763

Grazile-Knochen-Dysplasie

28062

GOSR2-abhangige progressive
myoklonische Ataxie

1426

Greenberg-Dysplasie

30868
4

GSD durch Glykogen-Branching-
Enzym-Mangel der Kindheit,
kombinierte hepatische und
myopathische Form

380

Greig-Syndrom

380

Greig-Zephalopolysyndaktylie-

30869
8

GSD durch Glykogen-Branching-

Enzym-Mangel der Kindheit,

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.

Orphanet Berichtsreihe - Verzeichnis der seltenen Krankheiten und Synonyme in alphabetischer Reihenfolge - Januar 2020
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis der seltenen Krankheiten in_alphabetischer Reihenfolge.pdf

72



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis_der_seltenen_Krankheiten_in_alphabetischer_Reihenfolge.pdf

Krankheitsname

neuromuskuldre Form

GSD durch Glykogen-Branching-
Enzym-Mangel, adulte
neuromuskuldre Form

Krankheitsname

GSD Typ 2, infantile Form

Krankheitsname

GSD Typ IXE

GSD Typ 2, spat beginnende Form

GSD Typ V

GSD Typ VI

30865

GSD durch Glykogen-Branching-
Enzym-Mangel, fatale perinatale
neuromuskuldre Form

GSD Typ 3

GSD Typ VI

GSD Typ 4

GSD Typ XI

30867

GSD durch Glykogen-Branching-
Enzym-Mangel, kongenitale
neuromuskuldre Form

GSD Typ 4 der Kindheit,
kombinierte hepatische und
myopathische Form

GSD Typ XII

GSD Typ XIV

30863

GSD durch Glykogen-Branching-
Enzym-Mangel, nonprogressive
hepatische Form

30869
8

GSD Typ 4 der Kindheit,
neuromuskuldre Form

GSD type IXa

30862

GSD durch Glykogen-Branching-
Enzym-Mangel, progressive
hepatische Form

30871
2

GSD Typ 4, adulte
neuromuskuldre Form

GSD-Mangel Typ 1a

GSDIII

30865
5

GSD Typ 4, fatale perinatale
neuromuskuldre Form

366

GSD durch Glykogen-
Debranching-Enzym-Mangel

30867
0

GSD Typ 4, kongenitale
neuromuskuldre Form

GSDIV der Kindheit, kombinierte
hepatische und myopathische
Form

369

GSD durch Glykogen-
Phosphorylase-Mangel der Leber

30863
8

GSD Typ 4, nonprogressive
hepatische Form

30871

GSDIV, adulte neuromuskulare
Form

2089

GSD durch hepatischen
Glykogensynthase-Mangel

30862
1

GSD Typ 4, progressive hepatische
Form

30865

GSDIV, fatale perinatale
neuromuskuldre Form

2364

GSD durch Laktat-
Dehydrogenase-Mangel

368

GSD Typ 5

30867

GSDIV, kongenitale
neuromuskuldre Form

369

GSD Typ 6

79240

GSD durch Leber- und Muskel-
PhK-Mangel

371

GSD Typ 7

30869

GSDIV, neuromuskuldre Form der
Kindheit

26458
0

GSD durch
Leberphosphorylasekinasemangel

26458
0

GSD Typ 9A

30863

GSDIV, nonprogressive hepatische
Form

79240

GSD Typ 9B

371

GSD durch muskuldren
Phosphofructokinase-Mangel

26458
0

GSD Typ 9C

30862

GSDIV, progressive hepatische
Form

99849

GSDXIII

715

GSD durch muskuldren
Phosphorylasekinase-Mangel

715

GSD Typ 9D

715

GSD Typ 9E

26329

GSDXV

368

GSD durch Myophosphorylase-
Mangel

97234

GSD Typ 10

356

GSS

2088

GSD Typ 11

2102

GTP-Cyclohydrolase I-Mangel

->319
646

GSD durch Phosphoglukomutase-
Mangel

28442
6

GSD Typ 11

98808

GTPCH1-defiziente dopa-
responsive Dystonie

713

GSD durch Phosphoglycerat-
Kinase 1-Mangel

57

GSD Typ 12

98808

GTPCH1-defiziente DRD

97234

GSD durch Phosphoglycerat-
Mutase-Mangel

->319
646

GSD Typ 14

2102

GTPCH-Mangel

365

GSD durch Saure-Maltase-Mangel

26329
7

GSD Typ 15

90020

Guam ALS-Parkinson-Demenz-
Komplex

90020

Guam-ALS-PD-Demenz-Komplex

30855
2

GSD durch Saure-Maltase-
Mangel, infantile Form

364

GSD Typ |

90020

Guam-Krankheit

79258

GSD Typ la

42042
9

GSD durch Saure-Maltase-
Mangel, spat beginnende Form

79259

GSD Typ Ib

382

Guanidinoacetat-
Methyltransferase-Mangel

365

GSD Typ Il

2785

Guibaud-Vainsel-Syndrom

2089

GSD Typ Oa

13762
5

GSD Typ Ob

30855
2

GSD Typ |l, infantile Form

364

GSD Typ 1

42042
9

GSD Typ I, spat beginnende Form

98916

Guillain-Barré-Syndrom, akute
entziindliche
polyradikuloneuritische Form

79259

GSD Typ 1 (nicht a)

367

GSD Typ IV

23146
6

Guillain-Barré-Syndrom, akutes
ataxische sensorisches

79258

GSD Typ 1a

79240

GSD Typ IXb

79259

GSD Typ 1b

26458
0

GSD Typ IXc

98917

Guillain-Barré-Syndrom, akutes
axonales motorisch-sensorisches

365

GSD Typ 2

715

GSD Typ IXD

23145
7

Guillain-Barré-Syndrom, akutes
panautonomisches

23145

Guillain-Barré-Syndrom, akutes

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

reines sensorisches

Guillain-Barré-Syndrom, akutes,
rein motorisches

98919

Guillain-Barré-Syndrom, kraniale
Variante

23142

Guillain-Barré-Syndrom,
pharyngeal-zervikal-brachiale
Variante

231

Guineawurm-Infektion

2104

Guizar Vazquez-Sanchez-
Manzano-Syndrom

1661

Guizar-Vazquez-Luengas-Muiioz-
Syndrom

1562

Gunal-Seber-Basaran-Syndrom

79277

Giinther-Krankheit

1858

Gurrieri-Sammito-Bellussi-
Syndrom

21373

Gut differenzierte
neuroendokrine Neoplasie des
Corpus uteri

21373

Gut differenzierte
neuroendokrine Neoplasie des
Endometriums

21373

Gut differenzierter
neuroendokriner Tumor des
Corpus uteri

2957

Guttmacher-Syndrom

39812

GVHD

29337

GWCD

99914

Gynandroblastom

13944

H-ABC

16856

H-Syndrom

1408

- Intelligenzminderung

Haaranomalien - Photosensibilitat

3361

Haardysplasie mit Xerodermie

58017

Haarzell-Leukdmie, klassische

30087

Haarzell-Leukamie-Variante

30087

Haarzellenleukdmie,
prolymphozytdre Variante

2396

Haberland-Syndrom

99803

Haddad-Syndrom

21702

Hadziselimovic-Syndrom

52862

HAE mit C1-Inhibitor-Mangel

52862

HAE mit C1linh-Mangel

52864

HAE mit normalem C1-Inhibitor

Krankheitsname

HAE mit normalem Clinh

Haemangioma cavernosum des
Gesichts - supraumbilikale
Mittellinien-Raphe

966

HAFF

79263

Hagberg-Santavuori-Krankheit

330

Hageman-Faktor-Mangel,
kongenitaler

330

Hageman-Syndrom

2841

Hailey-Hailey-Krankheit

2342

Haim-Munk-Syndrom

3387

Hairy-throat-Syndrom

955

Hajdu-Cheney-Syndrom

78

Hakenwurm-Infektion

2985

Hal-Berg-Rudolph-Syndrom

2157

HAL-Mangel

1809

Halal-Setton-Wang-Syndrom

2521

Halal-Syndrom

185

Halasz-Syndrom

138

Hall-Hittner-Syndrom

2107

Hall-Riggs-Syndrom

2109

Hallermann-Streiff-dhnliches
Syndrom

2109

Hallermann-Streiff-Francois-
Syndrom, schwere Form

2108

Hallermann-Streiff-Syndrom

15785
0

Hallervorden-Spatz-Syndrom

2110

Hallux varus mit praaxialer
Polysyndaktylie

35710
7

Halsrippensyndrom, arterielles

10007
3

Halsrippensyndrom, neurogenes

35713
1

Halsrippensyndrom, vendses

2345

Halswirbelfusion, kongenitale

3453

HAM-Syndrom

28932
6

HAM/TSP

31455
5

Hamamy-Syndrom

25205
4

Hamangioblastom

15779
1

Hamangioendotheliom,
epitheloides

2122

Hamangioendotheliom,
kaposiformes

45875
8

Hamangioendotheliom,
zusammengesetztes

83628

Hamangiom des unteren Koérpers-
urogenitale Anomalien-

Krankheitsname

Myelopathie-knocherne
Fehlbildungen-anorektale und
arterielle Fehlbildungen-
Nierenanomalien-Syndrom

14118
4

Hamangiom, kongenitales, mit
[guter Spontanriickbildung

14117
9

Hamangiom, kongenitales, ohne
Spontanriickbildung

2330

Hamangiom-Throbozytopenie-
Syndrom

2123

Hamangiomatose, diffuse
neonatale

19924
1

Hamangiomatose, kapillare
pulmonale

2926

Hamanishi-Ueba-Tsuji-Syndrom

1217

Hamano-Tsukamoto-Syndrom

26343
5

Hamartom der glatten
Muskulatur, kongenitales

672

Hamartom im
Hypothalamusbereich -
Polydaktylie

48864

Hamatologische Malignitat-
Pradispositionssyndrom, DDX41-
assoziiertes

90053

Hamatopoetische Stammazell-
[Transplantation

79126

Hamman-Rich-Syndrom

13949
1

Hamochromatose durch
Ferroportin-Defekt

46550
8

Hamochromatose Typ 1,
symptomatische Form

79230

Hamochromatose Typ 2

22512
3

Hamochromatose Typ 3

13949
1

Hamochromatose Typ 4

44779
2

Hamochromatose Typ 5

13949
1

Hamochromatose, autosomal-
dominante

13949
1

Hamochromatose, hereditare,
autosomal-dominante

79230

Hamochromatose, juvenile

446

Hamochromatose, neonatale

22512
3

Hamochromatose, TFR2-Gen-
assoziierte

23124
2

Hamoglobin C - Beta-Thalassamie

23124
9

Hamoglobin E - Beta-Thalassamie

33003
2

Hamoglobin Lepore-Beta-
[Thalassamie-Syndrom

2132

Hamoglobin-C-Krankheit

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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90039

Krankheitsname

Hamoglobin-D-Krankheit

2133

Hamoglobin-E-Krankheit

15804

Krankheitsname

Hamophagozytisches Syndrom,
infektionsbedingtes

93616

Hamoglobin-H-Krankheit

23140
1

Hamoglobin-H-Krankheit,
erworbene

15804
8

Hamophagozytisches Syndrom,
Virus-assoziiertes

98878

Hamophilie A

33004
1

Hamoglobin-M-Krankheit

16980
8

Hamophilie A, milde

33004
1

Hamoglobinopathie M

16980
5

Hamophilie A, mittelschwere

28061
5

Hamoglobinopathie Toms River

16980
2

Hamophilie A, schwere

447

Hamoglobinurie, nichtliche
paroxysmale

98879

Hamophilie B

24424
2

Hamolysis mit erh6hten
Leberwerten und niedrigen
Thrombozytenzahlen in der
Schwangerschaft

16979
9

Hamophilie B, leichte

16979
6

Hamophilie B, mittelschwere

24424

Hamolysis-erhohte Leberwerte-
niedrige Thrombozytenzahlen-
Syndrom

16979
3

Hamophilie B, schwere

329

Hamophilie C

73274

Hamophilie, erworbene

90038

Hamolytisch-uramisches Syndrom
mit Diarrhoe

90060

Hamorrhagie, alveolare diffuse

2134

Hamolytisch-urdmisches Syndrom
ohne Diarrhoe

73271

Hamorrhagische Diathese durch
Kollagen-Rezeptor-Mangel

93581

Hamolytisch-urdmisches Syndrom
ohne Diarrhoe mit anti-Faktor H-

98885

Hamorrhagische Diathese durch
Glykoprotein VI-Mangel

35700
8

Hamolytisch-urdmisches Syndrom
ohne Diarrhoe mit DGKE-Mangel

98886

Hamorrhagische Diathese durch
Integrin alpha2-betal-Mangel

2134

Hamolytisch-uramisches
Syndrom, atypische Form

22044
3

Hamorrhagische Diathese durch
Thromboxan-Synthetase-Mangel

35700

Hamolytisch-uramisches
Syndrom, atypische From mit
DGKE-Mangel

17839

Hamorrhagische Krankheit durch
Alpha-1-Antitrypsin Pittsburg
Mutation

90038

Hamolytisch-uramisches
Syndrom, typisches

340

Hamorrhagisches Fieber mit
renalem Syndrom

714

Hamolytische Andmie durch
Diphosphoglycerat-Mutase-
Mangel

24724
5

Hamosiderose des
Zentralnervensystems

73229

HANAC-Syndrom

99138

Hamolytische Andmie durch
erythrozytdre Adenosin-
Desaminase-Uberproduktion

1927

Hand- und FuBdeformitaten -
flaches Gesichtsprofil

2438

Hand-Fuss-Uterus-Syndrom

712

Hamolytische Andmie durch
Glukosephosphat-lsomerase-
Mangel

2438

Hand-FuB-Genital-Syndrom

989

Hanhart-Syndrom

186

Hanot-Syndrom

99139

Hamolytische Andmie durch
Instabiles Himoglobin

>64

Hansen-Larsen-Berg-Syndrom

766

Hamolytische Andmie durch
Mangel der erythrozytaren
Pyruvatkinase

31924
7

Hantavirales pulmonale Syndrom

340

Hantavirose

340

Hantavirus-Fieber

35120

Hamolytische Andmie durch
Pyrimidin-5'-Nukleotidase-Mangel

31924
7

Hantavirus-induziertes
pulmonales Syndrom

27594

Hamolytische Krankheit des

Neugeborenen mit Kell-
Alloimmunisierung

33001
2

HAPE

3294

Hapnes-Boman-Skeie-Syndrom

Krankheitsname

Haptocorrin-Mangel

Harboyan-Syndrom

HARD-Syndrom

Harding-Ataxie

Harel-Yoon-Syndrom

Harlekin-Ichthyose

19928
2

Harlequin-Syndrom

20998
9

Harnblasenkarzinom, nicht-
papilldres transitionales

216
866

HARP-Syndrom

2115

Harrod-Syndrom

2116

Hartnup-Krankheit

2116

Hartnup-Syndrom

2117

Hartsfield-Syndrom

84085

HAS

83601

Hashimoto-Enzephalitis

2994

Haspeslagh-Fryns-Muelenaere-
Syndrom

572

Haupthistokompatibilitats-
Komplex-Klasse-II-
Expressionsdefekt

99907

Hausallergische Alveolitis

33111

Haut, granulomatose schlaffe

26353
4

Hautabldsung, akrale

26354
3

Hautablosung, generalisierte

44413

Hautabldsung-Leukonychie-alral
punktierte Keratosen-Cheilitis-
Fingerknochelpolster-Syndrom

2505

Hautfalten, ringférmige, Typ
Kunze

42371
7

Hautlarve, kutane

79141

Hautschwielen, hereditére
schmerzhafte

2118

Hawkinsinurie

1071

Hay-Wells-Syndrom

16359
6

Hb-Bart’s Hydrops fetalis-
Syndrom

23124
2

HbC - Beta-Thalassamie

23124
9

HbE - Beta-Thalassamie

93616

HbH-Krankheit

23140
1

HbH-Krankheit, erworbene

35265
7

HBID

33003

HbLepore - Beta-Thalassamie

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname Krankheitsname Krankheitsname

288 |HE 29271 Heparan-Alpha-Glucosaminid N-
25135 - IAcetylt fi -M |
HbS - Beta-Thalassimie 2119 | HEC-Syndrom cetyltrans erast'e ange
9 3377 | Hecht-Beals-Syndrom 79269| Heparan-Sulfamidase-Mangel
25;36 HbSC-Krankheit 2492 | Hecht-Scott-Syndrom 3325 | Heparin-assoziierte
3377 | Hecht-Syndrom [Thrombozytopenie
25(1)37 HbSD-Krankheit 23846 HED 2031 | Hepatische Fibrose - Nierenzysten
8 - Intelligenzminderung
25137 HbSE-Krankheit 98813| HED-ID 20991| Hepatische Kupfertoxikose des
36241 1882 | HEDH-Syndrom 9 [Kindesalters (nicht-Wilson)
: 40282
, |HBSL 2787 | Heide-Syndrom 3 |Hepatitis D-Virus
21015 99932 Heiner-Syndrom 5283
HCC, adultes 52810 -
9 ¢ |HELIX-Syndrom 3 |Hepatitis delta
86864] HCD 16878 2137 | Hepatitis, autoimmune
93556 HCDD 2 Heller-Syndrom 2137 Hepatitis, autoimmune
85458 HCHWA YVEY) chronische
32:72 HCHWA Typ Arktis 2 |HELLP-Syndrom 90073 | Hepatitis-B-Reinfektion nach
40444 Lebertransplantation
32:71 HCHWA Typ Flandern 3 Helsmoortel-Van der Aa-Syndrom 449 | Hepatoblastom
- i 52985
32470 1426 | HEM-Dysplasie Hepatocholangiokarzinom
g |HCHWATyp lowa 56250| | 1 defici 2
21 9 eme oxygenase-1 deticiency 13768| Hepatoenzephalopathie durch
3 HCHWA Typ Italien 2128 | Hemi 3-Syndrom 1 |coxXpD1
32470 ) 1214 | Hemiatrophia facialis progressiva 1376g| Hepatoenzephalopathie durch
3 |HCHWA Typ Piedmont 44307 . ] 1 [kombinierten Defekt der
32473 o |Hemicrania continua oxidativen Phosphorylierung Typ 1
HCHWA vom arktischen T : : P P 48050
3 yp 30674| Hemidystonie-Hemiatrophie- ¢ | Hepatolithiasis, primére
10000 o 1 [Syndrom
6 HCHWA vom hollandischen Typ e Hemifaziale Hyperplasie mit 90003 | Hepatopathie, IgG4-assoziierte
10000 - Stratumbildung 64743 | Hepatoportale Sklerose
8 HCHWA vom isléndischen Typ 22108 21015| Hepatozellulires Karzinom,
Hemifazialer Spasmus 9
32471 o 3 adultes
3 |HCHWA vom italienischen Typ 2128 | Hemihyperplasie, isolierte 40192 Hepatozelluléres Karzinom,
10000[ 0 o 27628 Hemihyperplasie-multiples 0 [fibrolamellares
6 0 |Lipomatosis-Syndrom 44796| Hereditére adulte schmerzvolle
58017 HCL-C 2128 | Hemihypertrophie, isolierte 4 laxonale Polyneuropathie
30087 HCLv 86908 Hemikonvulsion-Hemiplegie- 85450 Here_dltare Amy'I0|dose mlt
8 Epilepsie-Syndrom vorwiegender Nierenbeteiligung
23852 . 15783 39769| Hereditédre Aplastische Andmie,
HCS, atypisch i i L.
3 yp 5 Hemikranie, paroxysmale 2 lisolierte Form
30674 . T e P
1 HD-HA-Syndrom 99802| Hemimegalenzephalie 1416 Hereditédre a.rtlkulare
93323 Hemimelie, fibulire Chondrokalzinose
26106| HDGC 93321 Hemimelie, radiale 36382| Hereditdre CAD
15:94 HDL1 93320 Hemimelie, ulnare 10000 Hered_itére _Cystati.n-C-
30666 | Hemiparkinson-Hemiatrophie- 8 |Amyloidangiopathie
98934 HDL2 9 |Syndrom Hereditére diffuse
15794 H H
HDL3 Hemiplegie, alternierende, der 31380|Leukoenzephalopathie mit
6 2131 Kindheit 8 laxonalen Sphéaroiden und
98759| HDL . . .
31380 HDL3 99050| Hemitruncus arteriosus plgmerjt.liertef Glia
. HDLS 32463 Hend N 31380 Hereditare diffuse o
2 endra-Virusinfektion 3 Leukoenzephalopathie mit
2237 | HDR-Syndrom droi
20282 y 2135 | Hennekam-Beemer-Syndrom 505 Spharo.lc.i.en
3 [HDV 2136 | Hennekam-Syndrom 73091| Hereditére

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Einschlusskorperchenmyopathie -
Gelenkkontrakturen -
Ophthalmoplegie

Krankheitsname

durch Lysozym-Variante

Krankheitsname

Muskelatrophie-Syndrom

17846

Hereditare
Einschlusskorperchenmyopathie
mit friihem Atemversagen

Hereditare sensorische

45633
3

Hereditarer neuroendokriner
[Tumor des Diinndarms

871

Hereditarer Schenkelblock

247
691

Hereditare Endotheliopathie -
Retinopathie - Nephropathie -
Schlaganfall

52862
3

Hereditares angioneurotisches
(Odem mit C1-Inhibitor-Mangel

98873

Hereditare erythroblastische
Multinuklearitat mit positivem
Sdure-Serumtest (HEMPAS)

52862
3

Hereditares angioneurotisches
Odem mit C1inh-Mangel

52864
7

Hereditares angioneurotisches
Odem mit normalem C1-Inhibitor

22104

Hereditare fibrose Poikilodermie-
Sehnenkontraktur-Myopathie-
Lungenfibrose-Syndrom

774

Hereditare hamorrhagische
Teleangiektasie

52864
7

Hereditares angioneurotisches
Odem mit normalem C1inh

52862
3

Hereditares Angio6dem mit
Clinh-Mangel

163

Hereditare Hyperferritindmie-
Katarakt-Syndrom

52864
7

Hereditares Angio6dem mit
normalem Cl-Inhibitor

52864
7

Hereditares Angio6dem mit
normalem Clinh

16858
3

Hereditare infantile Zirrhose der
nordamerikanischen Indianer

16857
7

Hereditare Kryohydrozytose Typ 2

73229

Hereditares Angiopathie-
Nephropathie-Aneurysmen-
Muskelkrampf-Syndrom

523

Hereditdre Leiomyomatose mit
Nierenzellkrebs

26106

Hereditares diffuses gastrisches
IAdenokarzinom

523

Hereditare multiple kutane
Leiomyome

17846
4

Hereditare Myopathie mit frithem
[Atemversagen

23103
1

Hereditares Erythem der
Handinnenflache

42252
6

Hereditares klarzelliges renales
IAdenokarzinom

43115

Hereditare Myopathie mit
Laktatazidose durch ISCU-Mangel

47044

Hereditares papillares
Nierenzellkarzinom

640

Hereditare Neuropathie mit
Neigung zu Druckldhmungen

773

Heredopathia atactica
polyneuritiformis

1070

Heringswurm-Krankheit

41160
2

Hereditare Parkinson-Krankheit
mit spatem Beginn

16861
5

Hereditare Persistenz des Alpha-
Fetoproteins

79430

Hermansky-Pudlak-Syndrom

18367
8

Hermansky-Pudlak-Syndrom mit
Neutropenie

25138
0

Hereditare Persistenz des fetalen
Hamoglobins - Sichelzellkrankheit

23150
0

Hermansky-Pudlak-Syndrom mit
pulmonaler Fibrose

46532

Hereditare Persistenz des fetalen
Hamoglobins - beta-Thalassdmie

23151
2

Hermansky-Pudlak-Syndrom ohne
pulmonale Fibrose

98808

Hereditare progressive Dystonie
mit tageszeitlicher Fluktuation

18367
8

Hermansky-Pudlak-Syndrom Typ
2

44042

Hereditdre pulmonale
Alveolarproteinose mit
Leberbeteiligung

23153
1

Hermansky-Pudlak-Syndrom Typ
7

23153
7

Hermansky-Pudlak-Syndrom Typ
8

93560

Hereditadre renale Amyloidose
durch Apolipoprotein A-I-Variante

28066
3

Hermansky-Pudlak-Syndrom Typ
9

23826
9

Hereditdre renale Amyloidose
durch Apolipoprotein All-Variante

2139

Hernandez-Aguirre-Negrete-
Syndrom

93562

Hereditdre renale Amyloidose
durch fibrinogene A-alpha-Ketten-
Variante

2786

Hernandez-Fragoso-Syndrom

93561

Hereditdre renale Amyloidose

45631|Neuropathie-sensorineuraler
8 |Schwerhérigkeit-Demenz-
Syndrom
45631 Heredit%ire. sensorisc_he
3 Neuropathie-Taubheit-Demenz-
Syndrom
32038 Hereditare sensorisch.e und
5 autonome Neuropathie durch
TECPR2-Mutation
Hereditare sensorische und
39139|autonome Neuropathie mit
7 |Hyperhidrose und
gastrointestinaler Dysfunktion
THereditﬁre sensorische und
13957 [autonome Neuropathie mit
3 |Taubheit und allgemeiner
Entwicklungsverzogerung
13958 Hereditare sensorisch.e un.d
3 [autonome Neuropathie mit
Taubheit, X-chromosomal
Hereditare Spastische Paralyse,
29316 . .
3 aufsteigende, des friihen
Kindesalters
Hereditare Thrombophilie durch
82 |kongenitalen Antithrombin 3-
Mangel
Hereditare Thrombophilie durch
82 |kongenitalen Antithrombin-
Mangel
245 Hereditare Thrombophilie durch
PC-Mangel
48085 H.erec'i‘itéire 'I:hrombozytopenie
1 [mit friih-beginnender
Myelofibrose
32931| Hereditdre Thrombozytose mit
9 |transversalen Extremitdtendefekt
85458 Hereditare zerebrale
Hamorrhagie mit Amyloidose
32470 I-I:areditéire'zere.brale '
3 Hamorrhagie mit Amyloidose vom
Typ lowa
32470 I-I“ereditéire.zere.brale .
3 Hamorrhagie mit Amyloidose vom
Typ Piedmont
36382 Hereditare zervikale arterielle
Dissektion
610 Hereditdaren Neuropathie mit
Neigung zu Druckldsionen
36899 Hereditarer essentieller
Myoklonus
2590 Hereditarer Myoklonus-

progressive distale

->247
691

HERNS-Syndrom

1930

Herpes simplex-

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Meningoenzephalitis

1930

Herpes simplex-Neuroinvasion

293

Herpes simplex-Virusinfektion
durch Mutter-Kind-Ubertragung

293

Herpes simplex-Virusinfektion,
kongenitale

35061

Herpes-Infektion der Haut,
rekurrente idiopathische

1930

Herpes-simplex-Enzephalitis

1930

Herpesenzephalitis

293

Herpesvirus-Infektion, pranatale

1930

Herpetische Enzephalitis

2145

Herrmann-Opitz Kraniosynostose

369

Hers-Krankheit

1486

Herva-Krankheit

1464

Herz, univentrikulares

99069

Herz, univentrikuldres, mit
singuldrer atrio-ventrikularer
Klappe

392

Herz-Hand-Syndrom Typ 1

1350

Herz-Hand-Syndrom Typ 2

1342

Herz-Hand-Syndrom Typ 3

16879

Herz-Hand-Syndrom,
slowenischer Typ

1342

Herz-Hand-Syndrom, spanische
Form

13762

Herzanomalien-Heterotaxie-
Syndrom

871

Herzblock, familidrer progressiver

60041

Herzblock, kongenitaler

1686

Herzdivertikel

1338

Herzfehler-Zungenhamartom-
Polysyndaktylie-Syndrom

22841
0

Herzkrankheit, polyvalvulare

874

Herztumor, primarer, des
Erwachsenen

875

Herztumor, primarer, des Kindes

99102

Herzvorhof, linker, Dilatation des

99102

Herzvorhof, linker, Ektasie des

31497
0

HES, lymphoides

31495
0

HES, primares

31496
2

HES, sekundéres

31497
0

HES-L

31495
0

HES-M

31495
0

HESN

31496

HESR

Krankheitsname

Heterochromiezyklitis Fuchs

Heteroplasie, progressive ossare

Heterotopie, neuronale noduldre

Heterotopie, nodulare
periventrikuldre

Heterotopie, nodulare
subependymale

Heterotopie, noduldre
subkortikale

Hexosaminidase A-Mangel

Hexosaminidase A-Mangel, adulte
Form

Hexosaminidase A-Mangel, B1-
Variante

Hexosaminidase A-Mangel,
infantile Form

Hexosaminidase A-Mangel,
juvenile Form

Hexosaminidase-A/B-Mangel

30924
6

Hexosaminidase-Aktivator-
Mangel

30916
9

Hexosaminidasen A- und B-
Mangel, adulte Formen

30915
5

Hexosaminidasen A- und B-
Mangel, infantile Formen

30916
2

Hexosaminidasen A- und B-
Mangel, juvenile Formen

1041

HF

2438

HFGS

340

HFRS

2744

HGPPS

79271

HGSNAT-Mangel

163

HHCS

86908

HHE-Syndrom

415

HHH-Syndrom

27628
0

HHML

15721
5

HHRH

774

HHT

457

HI

35878

HI/HA-Syndrom

88639

HIBCH-Mangel

602

HIBM2

79091

HIBM3

32438
1

HiIBM4

17846
4

HIBM-ERF

343

HIDS

2314

HIES, autosomal-dominantes

Krankheitsname

21373

High-grade neuroendokrines
Karzinom des Corpus uteri

21377
7

High-grade-NET der Cervix uteri

21373
1

High-grade-NET des Corpus uteri

10108
8

HIGM1

10108
9

HIGM2

10109
0

HIGM3

10109
1

HIGM4

10109
2

HIGM5

18366
3

HIGM mit opportunistischen
Infektionen

18366
6

HIGM ohne opportunistische
Infektionen

99978

Hildres CCA

84085

Hinman-Allen-Syndrom

84085

Hinman-Syndrom

1164

Hinson-Pepys-Krankheit

88628

Hinterstrangataxie - Retinitis
pigmentosa

88628

Hinterstrangataxie und Retinitis
pigmentosa, autosomal-rezessive
Form

41159
3

Hirata-Krankheit

65684

Hirayama-Krankheit

20990
5

Hirn-Lunge-Schilddriisen-Syndrom

31462
1

Hirnanhangdriise-Verdoppelung

1665

Hirnfehlbildung, fetale komplexe
sporadische

71278

Hirnfehlbildung, kongenitale,
durch Glutamin-Synthetase-
Mangel

50015
0

Hirnfehlbildung-
muskuloskelettale Anomalien-
Gesichtsdysmorphie-
Intellingenzminderung-Syndrom

75389

Hirnfehlbildungen - kongenitaler
Herzfehler - postaxiale
Polydaktylie

44022
1

Hirnnerv llI-Ldhmung, kongenitale

44022
1

Hirnnerv lllI-L3sion, kongenitale

98686

Hirnnerv IV-Ldhmung,
kongenitale

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

kongenitale
702 | Hirnsklerose, diffuse familidre
4671 Hirnstamm-Asymmetrie-
6 superiore zerebelldre und basale
Gangliendysplasie-Syndrom
13792| Hirnstamm-Dysfunktion,
9 |neonatale
388 | Hirschsprung-Krankheit
2151 Hirschsprung-Krankheit -
Ganglioneuroblastom
2152 Hirschsprung-Krankheit -
Intelligenzminderung
2155 Hirschsprung-Krankheit -
Polydaktylie - Innenohrtaubheit
2150 Hirschsprung-Krankheit Typ D -
Brachydaktylie
26153 Hirschsprung-Krankheit und
7 Intelligenzminderung durch
Del(2)(q22)
26153 Hirsc.hsprun.g-Krankheit und
7 Intelligenzminderung durch
Mikrodeletion 2g22
26153 Hirsc.hsprun.g-Krankheit und
7 Intelligenzminderung durch
Monosomie 2g22
26155 Hirschsprung-Krankheit und
2 Intelligenzminderung durch ZEB2-

Genmutation

2153

Hirschsprung-Krankheit-
Nagelhypoplasie-Dysmorphien-
Syndrom

2026

Hirsutismus-kongenitale gingivale
Hyperplasie-Syndrom

3283

His-Biindel-Tachykardie

2157

HIS-Mangel

2157

Histidase-Mangel

2157

Histidin-Ammoniak-Lyase-Mangel

2157

Histidindmie

2157

Histidinurie

2158

Histidinurie mit Nierentubulus-
Defekt

15799
1

Histiozytom, eruptives
Eeneralisiertes

2023

Histiozytom, fibroses malignes

79105

Histiozytom, fibroses malignes
myxoides

15801
9

Histiozytose der indeterminierten
Zelle

389

Histiozytose X

15799
7

Histiozytose, benigne zephale

15799

Histiozytose, eruptive

Krankheitsname

generalisierte
15802| Histiozytose, progressive,
5 |muzinése, hereditare
15802| Histiozytose, progressive,
2 |noduldre
15202 Histiozytose, seeblaue
390 | Histoplasmose
3325 |HIT
->138| Hittner-Hirsch-Kreh-Syndrom
46665| . ..
0 Hitzeerschopfung
44i29 HIV-assoziierte Krebsformen
1573 | HIMD
572 | HLA-Klasse 2-negativer SCID
572 HLA-Klasse ll-negativer schwerer
kombinierter Imnmundefekt
2248 | HLHS
_2334 HLP Typ 1
412 |HLP Typ 3
523 | HLRCC
2213 | HMC-Syndrom
17246 HMERF
20 | HMG-CoA-Lyase-Mangel
15‘7‘79 HMPS
773 |HMSN 4
64751| HMSN 5
90120/ HMSN 6
40196 .
4 HMSN2 mit Riesen-Axonen
64748 HMSN3
64748 HMSN Il
773 |HMSN IV
64751 HMSN V
90120{ HMSN VI
99950| HMSN, Typ Lom
90117 HMSNP
69084| HNED
93111| HNF1B-MODY
640 | HNPP
23108| Hochgradige Dysplasie in
0 |Patienten mit Barrett-Osophagus
36339 Hochg.radige Myopie- o
6 sensorineurale Schwerhorigkeit-
Syndrom
23108| Hochgradigen Neoplasie der
0 |Barrett-Schleimhaut
48054| Hochmalignes B-Zell-Lymphom
1 |mit Rearrangement von MYC und

Krankheitsname

BCL2 und/oder BCL6

40444
3

Hochwuchs-Intelligenzminderung-
Gesichtsdysmorphie-Syndrom

50009
5

Hochwuchs-Intelligenzminderung-
renale Anomalien-Syndrom

32919
1

Hochwuchs-Skoliose-
Makrodaktylie der GroBzehen-
Syndrom

983

Hodenagenesie, kongenitale

49587
9

Hodensack, fehlender

391

Hodgkin-Krankheit, klassische

391

Hodgkin-Lymphom, klassisches

86893

Hodgkin-Lymphom,
lymphozytenpradominantes
noduldres

1979

Hoepffner-Dreyer-Reimers-
Syndrom

2349

Hoffman-Syndrom

39166

HoFH

414

HOGA

21733
5

Hohe Stirn-Sparliches Haar-
Uberdehnbarkeit der Haut-
Skoliose-Syndrom

33001
2

Hohenlungendédem

32917
3

HOIL1-Mangel

45471
8

Holmes-Adie-Syndrom

994

Holmes-Benacerraf-Syndrom

3328

Holmes-Collins-Syndrom

93970

Holmes-Gang-Syndrom

2143

Holmes-Schepens-Syndrom

79242

Holocarboxylase-Synthetase-
Mangel

2162

Holoprosenzephalie

2165

Holoprosenzephalie - kaudale
Dysgenesie

2163

Holoprosenzephalie -
Kraniosynostose

2166

Holoprosenzephalie - postaxiale
Polydaktylie

3186

Holoprosenzephalie - Radius-,
Herz- und Nierenfehlbildungen

93925

Holoprosenzephalie, alobdre

93924

Holoprosenzephalie, lobére

28020
0

Holoprosenzephalie, mikroforme

22038
6

Holoprosenzephalie, semilobare

28019

Holoprosenzephalie,

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.

Orphanet Berichtsreihe - Verzeichnis der seltenen Krankheiten und Synonyme in alphabetischer Reihenfolge - Januar 2020
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis der seltenen Krankheiten in_alphabetischer Reihenfolge.pdf

79



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis_der_seltenen_Krankheiten_in_alphabetischer_Reihenfolge.pdf

Krankheitsname

septoprdoptische

2117

Holoprosenzephalie-
Ektrodaktylie-Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte-Syndrom

98971

Krankheitsname

Hornhautdystrophie, amorphe
posteriore

392

Holt-Oram-Syndrom

98961

Hornhautdystrophie, atypische
[granulire

90625

Krankheitsname

Horverlust, isolierter
neurosensorischer, X-
chromosomaler, Typ DFN

2167

Holzgreve-Syndrom

->989
67

Hornhautdystrophie, diskoide
zentrale

3235

Horverlust, progressiver, mit
Stapesankylose

2167

Holzgreve-Wagner-Rehder-
Syndrom

98974

Hornhautdystrophie, endo-
epitheliale

392

HOS

30924

HOMG1

34528

HOMG2

29360
3

Hornhautdystrophie,
endotheliale, Typ Maumenee

2172

Houlston-Iraggori-Mmurday-
Syndrom

31043

HOMG3

34527

HOMGA4

98954

Hornhautdystrophie, epitheliale
juvenile, Typ Meesmann

1352

Houlston-Ironton-Temple-
Syndrom

2198

Howell-Evans-Syndrom

282
2

Homocarnosinase-Mangel

98957

Hornhautdystrophie, gelatinose
tropfenférmige

3322

Hoyeraal-Hreidarsson-Syndrom

282
2

Homocarnosinose

98964
1

Hornhautdystrophie, gittrige, Typ

30666

HP-HA-Syndrom

2162

HPE

394

Homocystinurie durch
Cystathionin-beta-Synthase-
Mangel

98963

Hornhautdystrophie, granular-
|§ittrige

28020

HPE, mikroforme

395

Homocystinurie durch Methylen-
Tetrahydrofolat-Reduktase-
Mangel

98962

Hornhautdystrophie, granulare,
Typ 1

28019

HPE, septopraoptische

98961

Hornhautdystrophie, granulare,
Typ 3

28020

HPE-L

46532

HPFH - beta-Thalassamie

622

Homocystinurie ohne
Methylmalonazidurie

98961

Hornhautdystrophie, granulare,
Typ 111

436

HPP

394

Homocystinurie, klassische

56

Homogentisin(saure)oxigenase-
Mangel

98973

Hornhautdystrophie, hintere
polymorphe

29395

HPPD

47044

HPRCC

98969

Hornhautdystrophie, makulare

510

HPRT-Mangel vom Grad IV

394

Homozystinurie, klassische

30793
6

HOPP-Syndrom

98959

Hornhautdystrophie, muzinose
subepitheliale

79233

HPRT-Mangel, Grad |

2744

Horizontale Blicklahmung mit
progredienter Skoliose

98973

Hornhautdystrophie, polymorphe
posteriore

510

HPRT-Mangel, kompletter

79233

HPRT-Mangel, partieller

91413

Horner-Syndrom, kongenitales

10106
8

Hornhautdystrophie, stromale,
kongenitale

79430

HPS

50230
5

Hornerv-Dysplasie

13767
2

Hornhautdegeneration, marginale
pelluzide

98958

Hornhautdystrophie,
wabenformige

18367

HPS2

23153

HPS7

1490

Hornhautdystrophie -
Schallempfindungs-
Schwerhorigkeit

98972

Hornhautdystrophie, zentral-
wolkenférmige, Typ Frangois

23153

HPS8

29338
1

Hornhauterosion, hereditédre
rekurrente

28066

HPS9

98961

Hornhautdystrophie der
Bowman-Lamelle Typ 1

397

Horton-Krankheit

98960

Hornhautdystrophie der
Bowman-Lamelle Typ 2

3225

Hoérverlust - Aldosteron-
Insensibilitadt der Speicheldriisen,
familidr

23150

HPS mit Lungenfibrose

23151

HPS ohne Lungenfibrose

98961

Hornhautdystrophie der
Bowman-Lamelle Typ |

98960

Hornhautdystrophie der
Bowman-Lamelle Typ Il

->906
41

Horverlust, isolierter
mitochodrialer neurosensorischer,
mit erh6hter Empfindlichkeit
gegen Aminoglykoside

2323

HRD-Syndrom

84085

HS

36386

HSAN1

98960

Hornhautdystrophie mit
|§ewundenen Filamenten

90635

Horverlust, isolierter
neurosensorischer, autosomal-
dominanter, Typ DFNA

13956

HSAN1B

45631

HSAN1E

98963

Hornhautdystrophie Typ Avellino

98960

Hornhautdystrophie
Waardenburg-Jonker

90636

Horverlust, isolierter
neurosensorischer, autosomal-
rezessiver, Typ DFNB

970

HSAN2

1764

HSAN3

642

HSAN4

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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64752

Krankheitsname

HSANS5

31438
1

HSANG6

Krankheitsname

Hiiftdysplasie Typ Beukes

39139
7

HSAN?7

Hughes-Stovin-Syndrom

Hughes-Syndrom, neonatales

47866
4

HSANS

32038
5

HSAN durch TECPR2-Mutation

Humane Orthopockenviren-
Infektion

13956
4

HSAN mit Husten und gastro-
Osophagealem Reflux

Humane T-lymphotrope Virus 1-
assoziierte Myelopathie/Tropische
Spastische Paraparese

39139
7

HSAN mit Hyperhidrose und
[gastrointestinaler Dysfunktion

29497

Humerale interkalare Meromelie

13958
3

HSAN mit Schwerhérigkeit, X-
chromosomal

94056

Humero-ulnare Fusion

3265

Humeroradiale Fusion

13957
8

HSAN mit spastischer Paraplegie

3266

Humeroradioulnare Fusion

13957
3

HSAN mit Taubheit und
allgemeiner
Entwicklungsverzogerung

29497

Humeroradioulnare
interkalartransverse Meromelie

29521

Humeroulnare Fusion, bilaterale

47866
4

HSAN Typ VIII

29521

Humeroulnare Fusion, unilaterale

2182

HSAS

2182

HSAS, X-chromosomal

29521

Humeroulnare Synostose,
bilaterale

388

HSCR

39141
7

HSD10-Krankheit

29521

Humeroulnare Synostose,
unilaterale

39142
8

HSD10-Krankheit, infantiler Typ

29497

Humerusagenesie/-hypoplasie

39142
8

HSD10-Krankheit, klassischer Typ

->350
69

Hunter-Carpenter-McDonald-
Syndrom

39145
7

HSD10-Krankheit, neonataler Typ

2715

Hunter-Jurenka-Thompson-
Syndrom

580

Hunter-Krankheit

39141
7

HSD10-Mangel

97340

Hunter-McAlpine-
Kraniosynostose

85295

HSD10-Mangel, atypische Form

3121

Hunter-Mcalpine-Syndrom

39142
8

HSD10-Mangel, infantiler Typ

3365

Hunter-Rudd-Hoffmann-Syndrom

580

Hunter-Syndrom

39142
8

HSD10-Mangel, klassischer Typ

21708

Hunter-Syndrom Typ A

39145
7

HSD10-Mangel, neonataler Typ

21709

Hunter-Syndrom Typ B

1930

HSE

1390

Hunter-Thompson-Reed-Syndrom

30924

HSH

399

Huntington-Krankheit

45631
8

HSN1E

36369

HUPRA-Syndrom

28028
8

Hsp60-Chaperonopathie,
mitochondriale

384

Huriez-Syndrom

93473

Hurler-Krankheit

1930

HSV-Enzephalitis

93476

Hurler-Scheie-Syndrom

1930

HSVE

93476

Hurler-Scheie-Variante

285

HT-EDS

93473

Hurler-Syndrom

28932
6

HTLV-1-assoziierte Myelopathie

740

Hutchinson-Gilford-Syndrom

2412

Hiiftdislokation - Dysmorphien

40444

HVDAS

Krankheitsname

93160

HVDRR

36403
9

HVLL

->247
691

HVR

49847
4

Hyaline Fibromatose-Syndrom

53698

Hyaline Korper-Myopathie

70587

Hyaline-Membran-Krankheit

2176

Hyalinose, infantile systemische

530

Hyalinosis cutis et mucosae

50847
6

Hyaluronidase 2-Defizienz

50847
6

Hyaluronidase 2-Mangel

67041

Hyaluronidasemangel

1912

Hydantoin-Embryopathie

32996
7

Hydarthrose, intermittierende

400

Hydatidose

2898

Hyde-Forster-McCarthy-Berry-
Syndrom

2177

Hydranenzephalie

33005
8

Hydroa vacciniforme

36403
9

Hydroa vacciniformia-artiges
Lymphom

36403
9

Hydroa-artiges kutanes T-Zell-
Lymphom

2189

Hydroletalus

2473

Hydrometrokolpos - Polydaktylie

2704

Hydronephrose -
charakteristischer
Gesichtsausdruck

1041

Hydrops fetalis

16359
6

Hydrops fetalis Bart

36401
3

Hydrops fetalis, immunologischer

36399
9

Hydrops fetalis, nicht-
immunologischer

1426

Hydrops-ektopische Kalzifikation-
MottenfraB-Syndrom

52809
1

Hydrops-Laktatazidose-
sideroblastische Andamie-
Multisystemversagen-Syndrom

79155

Hydroxykynureninurie

20

Hydroxymethylglutarazidurie

22112
6

Hydrozephalie/Hydranenzephalie
durch zerebrale Vaskulopathie

2183

Hydrozephalus - Adipositas -
Hypogonadismus

899

Hydrozephalus - Agyrie -

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.

Orphanet Berichtsreihe - Verzeichnis der seltenen Krankheiten und Synonyme in alphabetischer Reihenfolge - Januar 2020
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis der seltenen Krankheiten in_alphabetischer Reihenfolge.pdf

81



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis_der_seltenen_Krankheiten_in_alphabetischer_Reihenfolge.pdf

Krankheitsname

Retinadysplasie

Krankheitsname

Mangel

2186

Hydrozephalus - blaue Sklera -
Nephropathie

18366
3

Hyper-lgM-Syndrom mit
opportunistischen Infektionen

2180

Hydrozephalus - costovertebrale
Dysplasie - Sprengel-Anomalie

18366
6

Hyper-lgM-Syndrom ohne
opportunistische Infektionen

2119

Hydrozephalus - Endokard-
Fibroelastose - Katarakt

10108
8

Hyper-lgM-Syndrom Typ 1

916

Hydrozephalus - Gaumenspalte -
Gelenkkontrakturen

10108
9

Hyper-IgM-Syndrom Typ 2

1237

Hydrozephalus - Herzfehlbildung -
hohe Knochendichte

10109
0

Hyper-IgM-Syndrom Typ 3

2184

Hydrozephalus - tief inserierende
Nabelschnur

10109
1

Hyper-IgM-Syndrom Typ 4

2182

Hydrozephalus mit Stenose des
IAquaeductus Sylvii

10109
2

Hyper-lgM-Syndrom Typ 5

2185

Hydrozephalus, autosomal-
rezessiver

10108
8

Hyper-lgM-Syndrom, X-
chromosomales

31492
8

Hydrozephalus, chronischer
adulter

742

Hyper-Imidodipeptidurie

26950
5

Hydrozephalus,
kommunizierender, kongenitaler

35710
7

Hyperabduktionssyndrom,
arterielles

26951
0

Hydrozephalus, nicht-
kommunizierender, kongenitaler

35713
1

Hyperabduktionssyndrom,
vendses

26950
5

Hydrozephalus, nichtobstruktiver,
kongenitaler

30914
7

Hyperalaninamie

26951
0

Hydrozephalus, obstruktiver,
kongenitaler

403

Hyperaldosteronismus, familidrer,
Typ 1

2182

Hydrozephalus, X-chromosomaler

404

Hyperaldosteronismus, familidrer,
Typ I

899

Hydrozephalus-Agyrie-
Retinadysplasie-Syndrom

25127
4

Hyperaldosteronismus, familidrer,
Typ 1l

2181

Hydrozephalus-Hochwuchs-
Gelenklaxitdt-Syndrom

79506

Hyperalphalipoproteinamie,
familidre

1397

Hydrozephalus-Kleinhirn-
Agenesie-Syndrom

794
89

Hygrom, zystisches

927

Hyperammonamie durch N-
Acetylglutamat-Synthetase-
Mangel

401

Hymenolepiasis

33122
6

Hyper IgE-Syndrom, autosomal-
rezessives, durch TYK2-Mangel

40194
8

Hyperammonamische
Enzephalopathie durch
Carboanhydrase VA-Mangel

28062
8

Hyper- und Hypopigmentation,
familidre progressive

16858
8

Hyperandrogenismus durch
Cortison-Reduktase-Mangel

90

Hyperargininamie

30914
7

Hyper-beta-Alaninamie

234

Hyperbilirubinamie Typ 2

3111

Hyperbilirubindmie Typ Rotor

343

Hyper-IgD-Syndrom

2314

Hyper-IgE-Syndrom, autosomal-
dominantes

205

Hyperbilirubindmie, familidre
unkonjugierte

10109
2

Hyper-IgM syndrome durch
Uracil-N-Glycosylase-Mangel

79234

Hyperbilirubinamie, hereditare
unkonjugierte, Typ 1

10108
8

Hyper-lgM-Syndrom durch CD40-
Liganden-Mangel

79235

Hyperbilirubindmie, hereditdre
unkonjugierte, Typ 2

10109
0

Hyper-IgM-Syndrom durch CD40-
Mangel

27640
5

Hyperbiliverdindmie

10109| Hyper-lgM-Syndrom durch UNG-

23847
5

Hypercholanamie, familidre

23847

Hypercholanamie, hereditare

Krankheitsname

Hypercholesterinamie durch
Cholesterol 7-alpha-Hydroxylase-
Mangel

>444
490

Hyperchylomikrondamie, familidre

20659
9

HyperCKamie, asymptomatische,
idiopathische

20659
9

HyperCKamie, asymptomatische,
isolierte

16398
5

Hyperekplexie - Epilepsie

3197

Hyperekplexie, hereditare

30677
6

Hyperekplexie, sporadische

3260

Hypereosinophiles Syndrom,
idiopathisches

31495
0

Hypereosinophiles Syndrom,
klonales

31497
0

Hypereosinophiles Syndrom,
lymphoides

31495
0

Hypereosinophiles Syndrom,
neoplastisches

31495
0

Hypereosinophiles Syndrom,
primares

31496
2

Hypereosinophiles Syndrom,
reaktives

31496
2

Hypereosinophiles Syndrom,
sekundares

84142

Hyperexzitabilitatssyndrom der
peripheren Nerven

25470
4

Hyperferritinamie, beninge

163

Hyperferritindmie, hereditare, mit
kongenitaler Katarakt

25470
4

Hyperferritindmie, hereditare,
ohne Eiseniiberladung

408

Hyperglycerindamie

408

Hyperglycerolamie

407

Hyperglycindmie, nicht-ketotische

2232

Hypergonadotroper
Hypogonadismus, primarer -
partielle Alopezie

2410

Hypergonadotroper
Hypogonadismus-Katarakt-
Syndrom

2157

Hyperhistidinamie

395

Hyperhomocysteinamie durch
MTHFR-Mangel

343

Hyperimmunglobulindmie D mit
periodischem Fieber

343

Hyperimmunglobulindmie D mit

Riickfallfieber

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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343

Krankheitsname

Hyperimmunglobulindmie D-
Syndrom

2314

Hyperimmunoglobulindmie E -
Infektions-Syndrom, rekurrentes

2314

Hyperimmunoglobulindmie E-
Syndrom Typ 1

2314

Hyperimmunoglobulindmie E-
Syndrom, autosomal-dominantes

79299

Hyperinsulinamische
Hypoglykdamie durch Glukokinase-
Mangel

79644

Hyperinsulinamische
Hypoglykamie durch Kir6.2-
Mangel

71212

Hyperinsulinamische
Hypoglykdmie durch Kurzketten-3-
Hydroxyacyl-CoA-Dehydrogenase-
Mangel

79643

Hyperinsulindmische
Hypoglykdmie durch SUR1-Mangel

16599

Hyperinsulinamische
Hypoglykamie,
anstrengungsinduzierte

79299

Hyperinsulinismus durch
Glukokinase-Mangel

71212

Hyperinsulinismus durch
Glutamatdehydrogenase-Mangel

32457
5

Hyperinsulinismus durch HNF1A-
Mangel

26345
5

Hyperinsulinismus durch HNF4A-
Mangel

26345
8

Hyperinsulinismus durch INSR-
Mangel

27658
0

Hyperinsulinismus durch Kir6.2-
Mangel, autosomal-dominanter

79644

Hyperinsulinismus durch Kir6.2-
Mangel, autosomal-rezessiver

71212

Hyperinsulinismus durch
Kurzketten-3-Hydroxyacyl-CoA-
Dehydrogenase-Mangel

16599

Hyperinsulinismus durch
Monocarboxylat-Transporter 1-
Mangel

71212

Hyperinsulinismus durch SCHAD-
Mangel

16599
1

Hyperinsulinismus durch
SLC16A1-Mangel

27657
5

Hyperinsulinismus durch SUR1-
Mangel, autosomal-dominanter

79643

Hyperinsulinismus durch SUR1-
Mangel, autosomal-rezessiver

27655
6

Hyperinsulinismus durch UCP2-
Mangel

16599| Hyperinsulinismus,

Krankheitsname

anstrengungsinduzierter

Hyperinsulinismus, fokaler,
Diazoxid-resistenter, durch Kir6.2-
Mangel

Krankheitsname

Mangel

14090
5

Hyperlipidamie durch HL-Mangel

27659

Hyperinsulinismus, fokaler,
Diazoxid-resistenter, durch SUR1-
Mangel

14090
5

Hyperlipiddmie durch HTGL-
Mangel

412

Hyperlipiddmie Typ 3

35878

Hyperinsulinismus-
Hyperammonamie-Syndrom

>444
490

Hyperlipoproteinamie Typ 1

757

Hyperkaliamie - Hypertension,
Typ Gordon

412

Hyperlipoproteindmie Typ 3

2203

Hyperlysindmie

757

Hyperkalidamie, hypertensive

2203

Hyperlysinamie Typ |

757

Hyperkalidmie,
Mineralocorticoid-resistente

3124

Hyperlysindmie Typ Il

682

Hyperkalidmische PP

79150

Hypermelanose, navoide,
streifen- und wirbelformige

405

Hyperkalzamie, benigne familiare

94086

Hyperkalzamie, familidre -
Nephrokalzinose - Indikanurie

28989
1

Hypermethionindmie durch
Glycin N-Methyltransferase-
Mangel

405

Hyperkalzamie, familidre
hypokalziurische

28989
1

Hypermethionindmie durch
IGNMT-Mangel

93372

Hyperkalzamie, familidre
hypokalziurische, Typ 1

88618

Hypermethioninamie durch S-
IAdenosylhomocystein-Hydrolase-
Mangel

10104
9

Hyperkalzamie, familidre
hypokalziurische, Typ 2

10105
0

Hyperkalzamie, familidre
hypokalziurische, Typ 3

28929
0

Hypermethionindmische
Enzephalopathie durch ADK-
Mangel

30054
7

Hyperkalzamie, infantile,
autosomal-rezessive

285

Hypermobilitdtssyndrom,
benignes

73267

Hypernykthemerales Syndrom

2196

Hyperkalziurie - bilaterales
Makulakolobom

414

Hyperornithinamie

2197

Hyperkalziurie, idiopathische

414

Hyperornithindmie - Atrophia
|gyrata der Aderhaut und Netzhaut

19928
5

Hyperkarotinidmie, hereditare,
mit Vitamin A-Mangel

30801
3

Hyperkeratose, akrale fokale

415

Hyperornithindmie-
Hyperammonamie-
Homozitrullindmie-Syndrom

312

Hyperkeratose, epidermolytische

2206

Hyperostose, ankylosierende
lvertebrale mit Tylosis

1336

Hyperkeratose-
Hyperpigmentierung-Syndrom

1310

Hyperostose, infantile kortikale

409

Hyperkeratosis lenticularis
perstans

17831
1

Hyperostose, isolierte
sternokostoklavikuldre

83639

Hyperkoagulabilitdtssyndrom
durch Glykosylphosphatidyl-

Inositol-Mangel

2801

Hyperostosis corticalis deformans
juvenilis

91135

Hyperlaxitdt der Haut durch
Mangel an Vitamin K-abhéngigen
Koagulationsfaktoren

3416

Hyperostosis corticalis
[generalisata

3152

Hyperostosis corticalis mit
Syndaktylie

14090
5

Hyperlipidamie durch hepatische
Lipase-Mangel

2204

Hyperostosis corticalis,
dysplastische

14090
5

Hyperlipidamie durch
hepatischen Triacylglycerol-
Lipase-Mangel

44309
8

Hyperostosis cranialis interna

77296

Hyperostosis frontalis interna

14090
5

Hyperlipidamie durch

hepatischen Triglycerid-Lipase -

17834
5

Hyperostrogenismus, familidrer

416

Hyperoxalurie, primare

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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93598

Krankheitsname

Hyperoxalurie, primare, Typ 1

93599

Hyperoxalurie, primare, Typ 2

Krankheitsname

Intelligenzminderung-Syndrom

93600

Hyperoxalurie, primare, Typ 3

79146

Hyperpigmentierung, familidre
progressive

Krankheitsname

Hyperthyreose, familidre
schwangerschaftsbedingte

99879

Hyperparathyreoidismus, familiar
isolierter (FIHPT)

2791
89

Hyperpipecolatimie

424

Hyperthyreose, nicht-immune,
familidare Form

99880

Hyperparathyreoidismus-
Kiefertumor-Syndrom (HPT-JT)

30037
3

Hyperplasie der Hypophyse,
hereditare

757

Hypertonie, hyperkaliamische
familidre

417

Hyperparathyroidismus,
neonataler primarer schwerer

14114
5

Hyperplasie, hemifaziale

54260

Hypertrabekulierung,
linksventrikulare

29500
2

Hyperphalangie

47778
1

Hyperplasie, kondylare, Typ 1

1231

Hypertrichose - Hautatrophie -
Ektropium - Makrostomie

36997

Hyperphalangie der Finger-
Zehenanomalie-schweres Pectus
excavatum-Syndrom

60026

Hyperplasie, lymphoide
pulmonale noduldre

682

HyperPP

2218

Hypertrichose der Hals-
Vorderseite - periphere
Neuropathie

13

Hyperphenylalalinanimie durch
6-Pyruvoyl-Tetrahydropterin-
Synthase-Mangel

39768
5

Hyperprolaktindmie, familidre

2026

Hypertrichose mit oder ohne
[gingivaler Hyperplasie

79101

Hyperprolindmie Typ 2

2209

Hyperphenylalanin-Embryopathie

419

Hyperprolindmie Typ |

23858
3

Hyperphenylalanindmie durch
BH4-Mangel

93604

Hyperprostaglandin E-Syndrom

1517

Hypertrichose mit
Osteochondrodysplasie vom Typ
Cantu

33208

Hypersomnie, idiopathische

21740
7

Hypertrichose mit rezidivierenden
Hautbldschen, hereditar

1578

Hyperphenylalaninamie durch
Dehydratase-Mangel

33208

Hypersomnie, primdre

226

Hyperphenylalaninamie durch
Dihydropteridinreduktase-Mangel

2213

Hypertelorismus - Mikrotie -
Gesichtsspalten

79495

Hypertrichose, generalisierte
kongenitale, Typ Macias-Flores

50852
3

Hyperphenylalaninamie durch
DNAJC12-Mangel

1519

Hypertelorismus vom Typ Teebi

79495

Hypertrichose, generalisierte
kongenitale, X-chromosomale

1578

Hyperphenylalaninamie durch
Pterin-4-alpha-Carbinolamin-
Dehydratase-Mangel

2211

Hypertelorismus-Hypospadie-
Polysyndaktylie-Syndrom

23858
3

Hyperphenylalaninamie durch
Tetrahydrobiopterin-Mangel

2745

Hypertelorismus-
Osophagusanomalie-Hypospadie-
Syndrom

->168
569

Hypertrichose, pigmentierte, mit
Insulin-abhangigen Diabetes
mellitus-Syndrom

3387

Hypertrichose, ventrale zervikale,
isolierte

23858
3

Hyperphenylalaninamie durch
Tetrahydrobiopterin-Mangel

29395

Hypertelorismus-Praaurikularer
Sinus - punktuelle Lécher -
Schwerhdorigkeit-Syndrom

966

Hypertrichose-akromegaloide
Gesichtsziige-Syndrom

1578

Hyperphenylalanindmie mit
Primapterinurie

88660

Hypertension durch 'gain-of-
function'-Mutationen im
Mineralocorticoid-Rezeptor

31918
2

Hypertrichose-Kleinwuchs-
Gesichtsdysmorphie-
Entwicklungsverzogerung-
Syndrom

13

Hyperphenylalanindmie mit
Tetrahydrobiopterin-Mangel, A

403

Hypertension mit Dexamethason-
Sensibilitat

2220

Hypertrichosis cubiti

2102

Hyperphenylalanindmie mit
Tetrahydrobiopterin-Mangel, B

403

Hypertension mit Glukokortikoid-
Sensibilitat

2221

Hypertrichosis lanuginosa,
erworbene

226

Hyperphenylalanindmie mit
Tetrahydrobiopterin-Mangel, C

70591

Hypertension, chronische
thromboembolische pulmonale

2222

Hypertrichosis lanuginosa,
kongenitale

2222

Hypertrichosis universalis

1578

Hyperphenylalanindmie mit
Tetrahydrobiopterin-Mangel, D

2209

Hyperphenylalanindmie,
maternale

88660

Hypertension, friih beginnende,
mit Exazerbation in der
Schwangerschaft

1023

Hypertrichosis universalis
congenita, Typ Ambras

79651

Hyperphenylalanindmie, milde

23862
4

Hypertension, idiopathische
intrakranielle

30029
3

Hypertriglyceridamie, infantile
regressive - Fettleber

23858
3

Hyperphenylalaninamie, nicht-
phenylketonurische

423

Hyperthermie bei
Allgemeinnarkose

32988
3

Hypertrophe Gastropathie ohne
Hypoproteindmie

29328
4

Hyperphenylalanindmie/Phenylke
tonurie, Tetrahydrobiopterin-
responsive

2216

Hyperthermie, teratogene

32988
3

Hypertrophe Gastropathie, nicht-
hypoproteindmische

2216

Hyperthermie-Sequenz

3416

Hyperphosphatasemia tarda

24726

Hyperphosphatasie-

424

Hyperthyreose durch TSH-
Rezeptor-Genmutationen,
familidare Form

91130

Hypertrophe Kardiomyopathie -
Muskelhypotonie - Laktatazidose

21760
1

Hypertrophe Kardiomyopathie
durch intensives athletisches

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Krankheitsname

Krankheitsname

Training

2 Hypertrophe Kardiomyopathie

mit renal-tubuldrer Stérung durch
mitochondriale DNA-Mutation

Syndrom

14115
2

Hypoglossie/Aglossie, isoliert,
kongenital

IAlopezie

32452
5

Hypertrophe Kardiomyopathie
und and renal-tubuldrer Krankheit
durch mtDNA-Mutation

32457

Hypoglykidmie,
hyperinsulindamische, durch
HNF1A-Mangel

2235

Hypogonadotroper
Hypogonadismus - Retinitis
pigmentosa

29504
9

Hypertrophie der oberen
Extremitdten

29505
1

Hypertrophie der unteren
Extremitdten

Hypoglykamie,

29396
7

Hypogonadotroper
Hypogonadismus - schwere
Mikrozephalie - Sensorineurale
Schwerhdorigkeit - Dysmorphien

14114
5

Hypertrophie, hemifaziale

36352

Hypohidrose-Schmelzhypoplasie-
Palmoplantarkeratose-
Intelligenzminderung-Syndrom

2224

Hypertryptophanimie, familidre

21733
0

Hyperurikdmie - Andmie -
Nierenversagen

98813

Hypohidrotische ektodermale
Dysplasie mit Immundefekt

79233

Hyperurikdamie, HPRT-abhidngige

36369
4

Hyperurikdmie-pulmonale
Hypertension- Nierenversagen-
Alkalose-Syndrom

1882

Hypohidrotische ektodermale
Dysplasie-Hypothyreose-
Ziliendyskinesie-Syndrom

25152
3

Hyperzinkdmie und
Hypercalprotectindmie

52810
5

Hypohydrosis-Elektrolytstorung-
[Tranendriisenfunktionsstorung-
Ichthyosis-Xerostomie-Syndrom

29396
4

Hypoinsulinamische
Hypoglykdmie - Hemihypertrophie

50231
8

Hypo-/Aplasie des Nervus
cochlearis

1454

Hypo/Aplasie des Kleinhirnwurms
- Oligophrenie - kongenitale
Ataxie - Kolobom - Leberfibrose

428

Hypokalzédmie, autosomal-
dominante

22971

Hypoagammaglobulindmie,
isolierte

38

Hypokeratose, palmoplantare
punktierte, Typ 3

69744

Hypokeratose, palmoplantare
zirkumskripte

427

Hypoaldosteronismus, familidrer

425

Hypoalphalipoproteinamie,
familidare

36412

Hypokomplementamisches
Urtikaria-Vaskulitis-Syndrom

1551

Hypokupramie, benigne familidre

71

Hypobetalipoproteindmie mit
selektiver Apo B-48-Deletion

14

Hypobetalipoproteindmie,
familiare homozygote

30924

Hypomagnesidmie durch
selektive Magnesiumaufnahme

34527

Hypomagnesidmie, familidre
primare, mit Normokalziurie und
Normokalziamie

93297

Hypochondrogenesie

429

Hypochondroplasie

30029
8

Hypochrome Andmie mit
beringten Sideroblasten, schwere
kongenitale Form

30924

Hypomagnesidmie, intestinale,
mit sekundarer Hypokalzamie

30924

Hypomagnesidmie, intestinale,
Typ 1

29498
8

Hypodaktylie mit Fehlen des
Daumens

34528

Hypomagnesidmie, isolierte,
autosomal-dominante Form

2228

Hypodontie - Nageldysgenesie

2228

Hypodontie - Nageldysplasie

24840
8

Hypodysfibrinogenamie, familidre

19932
6

Hypomagnesidmie, isolierte,
autosomal-dominante, Typ
Glaudemans

34528

Hypomagnesidamie, renale, Typ 2

10104
1

Hypofibrinogenamie, familidre

31043

Hypomagnesiamie, renale, Typ 3

34527

Hypomagnesidmie, renale, Typ 4

1572

Hypogammaglobulindmie,
primare

185

Hypogenetisches Lungensyndrom

99951

Hypomyelinisationsneuropathie,

kongenitale

989

Hypoglossie-Hypodaktylie-

26245 hyperinsulinamische, durch
HNF4A-Mangel
26345| Hypoglykamie,
3 hyperinsulinamische, durch INSR-
Mangel
26345| Hypoglykamie,
3 hyperinsulinamische, durch
Insulin-Rezeptor-Mangel
27658 HYPoBlykamie, .
0 hyperinsulinamische, durch Kir6.2-
Mangel
Hypoglykdmie,
27660 |hyperinsulindmische, durch Kir6.2-
3 |Mangel, Diazoxid-resistente fokale
Form
Hypoglykdmie,
27§57 hyperinsulindmische, durch SUR1-
Mangel
Hypoglykamie,
27659 |hyperinsulindamische, durch SUR1-
8 |Mangel, Diazoxid-resistente fokale
Form
27655| Hypoglykamie,
6 hyperinsulinamische, durch UCP2-
Mangel
Hypoglykamie,
27660 |hyperinsulindmische, ohne
8 |Insulinom, persistierende Form
des Erwachsenen

2410 | Hypogonadismus - Katarakt
Hypogonadismus -

2233 |Mitralklappenprolaps - geistige
Retardierung
Hypogonadismus,

432 lhypogonadotroper
normosmischer, kongenitale Form
Hypogonadismus, mdnnlicher -

2234 |geistige Retardierung -
Skelettanomalien

5261 Hypogonadismus, X- ) .

483 chromosomaler - Gyndkomastie -
geistige Retardierung
Hypogonadismus-Kleinwuchs-

14133 o ]
3 Kolobom-praaxiale Polydaktylie-
Syndrom
2230 Hypogonadotroper

Hypogonadismus - frontoparietale

49584
4

Hypomyelinisierende
Leukodystrophie durch Hikeshi-
Mangel

49584
4

Hypomyelinisierende

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Krankheitsname

Nierendysplasie-Syndrom
https://www.egms.de/static/en/
meetings/dgpp2013/13dgpp34.sh
tml

49454
7

Hypopharynxkarzinom,
squamaoses

89937

Hypophosphatimie, autosomal-
dominante

24430

Hypophosphatdmie, dominante,
mit Nephrolithiasis oder
Osteoporose

89936

Hypophosphatidmie, X-
chromosomale

436

Hypophosphatasie

24767
6

Hypophosphatasie des
Erwachsenen

24766
7

Hypophosphatasie mit Beginn im
Kindesalter

24763
8

Hypophosphatasie, benigne
pranatale

24765
1

Hypophosphatasie, infantile

24762
3

Hypophosphatasie, letale
perinatale

99725

Hypophysarer Riesenwuchs

91351

Hypophysen- und
Epidermoidzysten

->566
243

Hypophysen-Resistenz gegen
Schilddriisenhormone

31462
1

Hypophysen-Verdoppelung

31476
9

Hypophysenadenom, GH und PRL
co-sezernierendes

91348

Hypophysenadenom,
[gonadotropes

31478
6

Hypophysenadenom,
hormoninaktives

31477
7

Hypophysenadenom, isoliertes
familidres

96253

Hypophysenadenom,
kortikotropes

91349

Hypophysenadenom, nicht-
funktionelles

31478

Hypophysenadenom, stummes

91347

Hypophysenadenom,
thyreotropes

91347

Hypophysenadenom, TSH-
sezernierendes

91354

Hypophysenfunktionsstorung
durch Empty-Sella-Syndrom

91350

Hypophysenfunktionsstorung
durch Zyste der Rathke-Tasche

Leukodystrophie, autosomal-
rezessive, CL10RF73-assoziierte

46693 Hypomyelinisit'erende

4 Leukodystrophie, VPS11-
abhangige, autosomal-rezessive
Hypomyelinisierende

49584 |Leukoenzephalopathie,

4 [lautosomal-rezessive, CL10RF73-
assoziierte
Hypomyelinisierte

43?1 Leukodystrophie, RARS-
abhangige, autosomal-rezessive

85163 Hypomyelinisierung - kongenitale
Katarakt

13944 Hypomyelinisierung mit Atrophie

1 der Basalganglien und des
Kleinhirns
Hypomyelinisierung mit

36341|Hirnstamm- und

2 |Riickenmarkbeteiligung und
Beinspastik
Hypomyelinisierung-

88637 Hypogonadotroper
Hypogonadismus-Hypodontie-
Syndrom

2680 Hypomyelinisierung-Neuropathie-
Arthrogrypose-Syndrom

44789 Hypon'.iyelinisierung-zerebellﬁre

3 Atrophie-Corpus callosum-
Hypoplasie-Syndrom
Hypoparathyreoidismus -

3453 |Addison-Krankheit - mukokutane
Candidiasis

14028 Hypoparathyreoidismus durch

6 gestorte Parathormon-Sekretion,
sekundarer

36913 Hyp?parathyreoidismus,
autoimmuner Typ

2238 Hypoparathyreoidismus,
familidrer isolierter
Hypoparathyreoidismus,

2239 |familidrer isolierter, bei Agenesie
der Nebenschilddriisen
Hypoparathyreoidismus, isolierter|

18946 e "

6 familidrer, durch gestorte PTH-
Sekretion
Hypoparathyreoidismus-

2323 |intelligenzminderung-
Dysmorphie-Syndrom
Hypoparathyreoidismus-

2323 |Kleinwuchs-Intelligenzminderung-
zerebrale Krampfe-Syndrom

2237 Hypoparathyreoidismus-
sensorineurale Schwerhorigkeit-

Krankheitsname

Hypophysenfunktionsstorung,
iatrogene oder traumatische

95494

Hypophysenhormon-Mangel,
kombinierter, genetisch bedingte
Formen

95494

Hypophysenhormon-Mangel,
multipler, genetisch bedingte
Formen

95494

Hypophysenhormon-Mangel,
multipler, genetische Formen

95613

Hypophyseninfarkt

30038
5

Hypophysenkarzinom

95496

Hypophysenstieldurchtrennung,
isolierte

95613

Hypophysentumor-Infarkt

95513

Hypophysitis, nekrotisierende

79477

Hypopigmentation - Immundefekt
mit oder ohne Neurologische
Schadigung

79476

Hypopigmentation -
Neurologische Schadigung

32456
1

Hypopigmentierung und
punktformige Keratose der
Handinnenflachen und FuBsohlen

32456
1

Hypopigmentierung-punktierte
Palmoplantarkeratose-Syndrom

315
7

Hypopituitarismus - Mikropenis -
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte

->315
7

Hypopituitarismus -
Mikrophthalmie

95494

Hypopituitarismus, familiarer

95494

Hypopituitarismus, familiarer
kongenitaler

3207

Hypoplasie der weiflen
Gehirnsubstanz - Corpus-callosum-
IAgenesie - geistige Retardierung

2092

Hypoplasie, fokale dermale

33355

Hypoplasie, hamatopoetische
[generalisierte

722

Hypoplasminogenamie

3332

Hypoplastische Tibia - postaxiale
Polydaktylie

29386

Hypoplastischer Pankreas-
Intestinalatresie-Hypoplastische
Gallenblase-Syndrom

2248

Hypoplastisches
Linksherzsyndrom

216
866

Hypopréabetalipoproteinamie -
IAkanthozytose - Retinitis
pigmentosa -
Pallidumdegeneration

327

Hypoprokonvertindmie

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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2494

Krankheitsname

Hypoproteindmische hypertrophe
Gastropathie

325

Hypoprothrombindamie

79507

Krankheitsname

Hypotonie - Gedeihstoérungen -
Mikrozephalie

26348

Hypoprothrombinamie,
erworbene

13790
8

Hypotonie mit Laktatazidose und
Hyperammondmie

2250

Hyposmie-nasale und okuldre
Hypoplasie-hypogonadotroper
Hypogonadismus-Syndrom

91131

Hypotonie und Ichthyose durch
Dolicholphosphat-Mangel

2745

Hypospadie - Dyspaghie

2745

Hypospadie - Hypertelorismus

37136
4

Hypotonie-Sprachstérung-
schwere kognitive
Entwicklungsverzégerung-
Syndrom

->129

Hypospadie - Hypertelorismus -
Kolobom - Schwerhorigkeit

1195

Hypotransferrindmie, kongenitale

2261

Hypospadie -
Intelligenzminderung, Typ
Goldblatt

2266

Hypotrichose - geistige
Retardierung, Typ Lopes

91132

Hypotrichose - Ichthyose,
kongenital

95706

Hypospadie, posteriore

2353

Hypotelorismus - Gaumenspalte -
Hypospadie

1573

Hypotrichose - juvenile
Makuladegeneration

441

Hypotension, idiopathische
orthostatische

69735

Hypotrichose - Lymphédem -
Telangiektasie

44310
1

Hypothalamisches Adipsie-
Hypernatridmie-Syndrom

1573

Hypotrichose mit juveniler
Makuladystrophie

444

Hypotrichose Typ Marie Unna

86906

Hypothalamus-Hamartom mit

444

Hypotrichose, hereditare
kongenitale, Typ Marie Unna

gelastischen Anfillen
rHypothaIamusinsufﬁzienz-

30793
6

Hypotrichose-Keratosis
palmoplantaris striata-
Akroosteolyse-Periodontitis-
Syndrom

91132

Hypotrichose-kongenitale
Ichthyose-Syndrom

33002
9

Hypotrichose-Schwerhérigkeit-
Syndrom

55654

Hypotrichosis simplex

90368

Hypotrichosis simplex des Skalps

55654

Hypotrichosis simplex, hereditadre

30793
6

Hypotrichosis-Osteolysis-
Periodontitis-
Palmoplantarkeratose-Syndrom

94088

Hypourikdmie, hereditdre renale

661

Hypoventilation, alveoldre
kongenitale

79233

Hypoxanthin-Guanin-
Phosphoribosyltransferase-1-
Mangel, partieller

510

Hypoxanthin-Guanin-
Phosphoribosyltransferase-
Mangel, Grad IV

79233

Hypoxanthin-Guanin-
Phosphoribosyltransferase-
Mangel, partieller

->315|sekundidre Mikrozephalie-
7 |Sehschwache-
Harnwegsanomalien-Syndrom
29822 Hypothermie, episodische
spontane
Hypothyreose - Dysmorphien -
3047 |postaxiale Polydaktylie -
Intelligenzminderung
1226 | Hypothyreose - Gaumenspalte
Hypothyreose durch Mangel von
22630|Transkriptionsfaktoren zur
7  |Entwicklung oder Funktion der
Hypophyse
90673 Hypothyreose durcl.l TSH-
Rezeptor-Genmutationen
22631 Hypothyreose, kongenitale, durch
6 heterozygote THOX2-
Genmutationen
Hypothyreose, kongenitale, durch
22631] . . .
3 miitterliche Einnahme von
Thyreostatica
Hypothyreose, kongenitale, durch
95715 transplazentare Passage von
maternalen TSH-bindenden
inhibitorischen Antikorpern
95717 _H_ypottheose, kongenitale,
idiopathische
16369 . . .
0 Hypotonie - Cystinurie-Syndrom

13757
7

Hypoxisch-ischdmische
Enzephalopathie (HIE)

13757

Hypoxische und ischdmische

Krankheitsname

Hirnverletzung des Neugeborenen

Hypsizephalie

Hystrixartige Ichthyosis Typ
Rheydt

Hz/Hc

HZL, klassische

I-Zell-Krankheit

IAD

IAEP

IAHS

IAHSP

IBA57-Mangel

IBIDS-Syndrom

IBM

602

1BM2

79091

IBM3

52430

IBMPFD

37202

IC/BPS

31709

ICCA-Syndrom

64734

ICE-Syndrom

2268

ICF-Syndrom

795
03

Ichthyiosis Typ Lambert

2278

Ichthyose - geistige Retardierung -
Kleinwuchs - Niereninsuffizienz

2274

Ichthyose - Hepatosplenomegalie
- zerebelldre Degeneration

2272

Ichthyose - konische Finger -
Mittellinien-Rinne

->164
3

Ichthyose und mannlicher
Hypogonadismus

28113
9

Ichthyose, anulare
epidermolytische

312

Ichthyose, bullése

455

Ichthyose, epidermolytische
superfizielle

312

Ichthyose, epidermolytische,
autosomal-dominante

51210
3

Ichthyose, epidermolytische,
autosomal-rezessive

454

Ichthyose, erworbene

79394

Ichthyose, erythrodermische

28958
6

Ichthyose, exfoliative

28958
6

Ichthyose, exfoliative, autosomal-
rezessive

2271

Ichthyose, kongenitale -

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Mikrozephalie - Quadriplegie

Ichthyose, kongenitale -

2271
Mikrozephalie - Tetraplegie
313 |Ichthyose, kongenitale lamelldre
88621| Ichthyose, kongenitale, Typ 4
457 Ichthyose, kongenitale, Typ
Harlequin
313 |Ichthyose, lamelldre
313 Ichthyose, lamellare, klassische
Form
28109| Ichthyose, syndromale X-
0 |chromosomale
461 Ichthyose, X-chromosomal-
rezessive
28109| Ichthyose, X-chromosomal-
0 |rezessive, syndromale Form

2269

Ichthyose-Alopezie-Eklabium-
Ektropion-Intelligenzminderung-
Syndrom

91132

Ichthyose-follikuldre
Atrophodermie-Hypotrichose-
Syndrom

88621

Ichthyose-Frithgeburt-Syndrom

91132

Ichthyose-Hypotrichose-Syndrom

36399
2

Ichthyose-Kleinwuchs-
Brachydaktylie-
Mikrospharenphakie-Syndrom

455

Ichthyosis bullosa Siemens

457

Ichthyosis congenita vom
Harlequin Typ

457

Ichthyosis fetalis vom Harlekin
Typ

2273

Ichthyosis follicularis-alopecia-
photophobia syndrome

79503

Ichthyosis hystrix Curth-Macklin

->795
03

Ichthyosis hystrix gravior

312

Ichthyosis hystrix Typ Brocq

79503

Ichthyosis hystrix Typ Curth-
Macklin

59303

Ichthyosis mit Hypotrichose und
sklerosierender Cholangitis

28119
0

Ichthyosis variegata

28934
7

IDH

3306

idic(15)

55841
1

Idiopathic gastroparesis

930

Idiopathische Achalasie des
Osophagus

39930

Idiopathische AVN

48051
2

Krankheitsname

Idiopathische Duktopenie des
Erwachsenen

24772
4

Idiopathische eosinophile
Mpyositis

86908

Idiopathische Hemikonvulsion-
Hemiplegie-Syndrom

44942
7

Idiopathische hypertrophe
Pachymeningitis

20991
9

Idiopathische Kupfer-Zirrhose

35334
4

Idiopathische makulédre
Teleangiektasie Typ 1

35335
1

Idiopathische makulédre
Teleangiektasie Typ 3

40923

Idiopathische Perivaskulitis der
Retina

40923

Idiopathische retinale
Pervaskulitis

20994

Idiopathische retinale Vaskulitis-
Aneurysmen-Neuroretinitis-
Syndrom

49041

Idiopathische retroperitoneale
Fibrose

45871
8

Idiopathische SCAD

24723
4

Idiopathische spat-einsetzende
zerebelldre Ataxie

45871
8

Idiopathische spontane
Koronararteriendissektion

256

Idiopathische Torsionsdystonie

95707

Idiopathischer Mikropenis,
isolierte Form

44788
1

Idiopathisches Dropped-Head-
Syndrom

28038
4

IDMDC

1320

Idopathische progressive
Lendenkyphose

580

Iduronat 2-Sulfatase-Mangel

21708
5

Iduronat 2-Sulfatase-Mangel Typ
A

21709
3

Iduronat 2-Sulfatase-Mangel Typ
B

92050

IED

91132

IFAH-Syndrom

332

IFD

37008
8

IFLS

32990

Ig-mediated
membranoproliferative
Glomerulonephritis

32990

Ig-vermittelte MPGN

Krankheitsname

IgA pemphigus

IgA-Dermatose, lineare

IgA-Vaskulitis

IGCM

IGDA

IGF-1-Mangel

IGF-1-Resistenz

IgG4-assoziierte Aortitis

IgG4-assoziierte Dakryoadenitis
und Sialoadenitis

IgG4-assoziierte Krankheit der
Glandula submandibularis

IgG4-assoziierte Nierenkrankheit

IgG4-assoziierte
lophthalmologische Manifestation

IgG4-assoziierte Periaortitis

IgG4-assoziierte sklerosierende
Cholangitis

IGHD, kongenital

IGHD, kongenitaler, Typ IA

IGHD, kongenitaler, Typ IB

IGHD, kongenitaler, Typ Il

IGHD, kongenitaler, Typ Ill

IGHD, X-chromosomal

IgM-Mangel, selektiver

IGSF1-Mangelsyndrom

IHF

IHHS

IHPRF-Syndrom

IHS

IHSC

lIH

JO

Ikterus, cholestatischer - tubulédre
Niereninsuffizienz

IL-36R-Antagonisten-Mangel

IL-36Ra-Mangel

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

IL10-abhangige friih-beginnende
IBD

Krankheitsname

Mangel

IL21-abhangige infantile
chronisch-entziindliche
Darmerkrankung

Immundefekt durch HLA-Klasse II-

Krankheitsname

schwerer, durch CARD11-Mangel

47766

IL21-abhangige infantile IBD

Immundefekt, kombinierter
schwerer, durch CORO1A-Mangel

10007

lleale neuroendokrine Neoplasie

Immundefekt, kombinierter

1150

lllum-Syndrom

30650

ILNEB-Syndrom, kongenitales

36367

Im Kindesalter beginnende
Qutosomal-rezessive Myopathie
mit externer Ophtalmoplegie

50809

Im Kindesalter beginnende
generalisierte Dystonie-
Optikusatrophie-Syndrom

46692
1

Im Kindesalter beginnende
progressive Kontrakturen mit
Gliedergiirtelmuskelschwache und
Muskeldystrophie

40186

Im Kindesalter beginnende
Spastik mit nicht-ketotischer
Hyperglyzindmie-Variante

50018

Im Kindesalter beginnendes
motorisches und kognitives
Regressions-Syndrom mit
extrapyramidaler
Bewegungsstorung

85173

IMAGE-Syndrom

24771
8

IMAM

35858

Imerslund-Grasbeck-Syndrom

42062

Iminoglycinurie

23856
9

Immun-Dysregulation-
inflammatorische
Darmerkrankung-Arthritis-
rezidivierende Infekte-Syndrom

37042

Immun-Dysregulation-
Polyendokrinopathie-
Enteropathie-Syndrom, X-
chromosomal

30643
1

Immundefekt des Erwachsenen,
erworbener

30643

Immundefekt des Erwachsenen,
mit anti-Interferon gamma-
Antikorpern

30643
1

Immundefekt des Erwachsenen,
mit erworbenen anti-Interferon
[gamma-Antikérpern

16910
0

Immundefekt durch CD25-Mangel

33119

Immundefekt durch Ficolin-3-

272 Expressionsdefekt
34592 Immun.clefekt durch HLA-Klasse-I-
Expressionsdefekt
Immundefekt durch Interleukin-1-
70592 |Rezeptor-assoziierten Kinase-4-
Mangel
16914 Immundefekt durch klassischen

7 Komponentenmangel des

Komplementsystems
16915 Immundefekt durch ) )

0 Komplementdefekt bei C5 bis C9

Stoérung
16914 Immundefekt durch o

7 Komplementdefekt bei Storung

einer frilhen Komponente
16915 Immundefekt durch o

0 Komplementdefekt bei Storung
einer spdaten Komponente

33118| Immundefekt durch MASP-2-

7 |Mangel

Immundefekt durch selektiven
70593 [Antipolysaccharid-Antikorper-

Mangel

Immundefekt durch T-Zell-
16909 . . .

0 Inaktivierung mit Dysfunktion des

Kalziumkanals
83471 Immundefekt durch
Thymusaplasie
906 Immundefekt kombiniert mit
Thrombozytopenie und Ekzem
20042| Immundefekt mit Faktor H-
1 JAnomalie
20041| Immundefekt mit Faktor I-
8 |Anomalie
1572 Immundefekt, allgemeiner
variabler
30041 Immundefekt, komb'iniert.e.r
schwerer - Hypereosinophilie
Immundefekt, kombinierter
16907 schwerer - Mikroz.ephalie -

9 Wachstumsretardierung -
Sensitivitat gegeniiber
ionisierender Strahlung

Immundefekt, kombinierter
16907|schwerer - Mikrozephalie -

9 |Wachstumsretardierung -
Strahlenempfindlichkeit

Immundefekt, kombinierter
277 |schwerer, durch Adenosin-
Desaminase-Mangel
275 Immundefekt, kombinierter

schwerer, durch ARTEMIS-Mangel

22200 schwerer, durch Coronin 1A
Defekt
275 Immundefekt, kombinierter
schwerer, durch DCLRE1C-Mangel
31742| Immundefekt, kombinierter
5 |schwerer, durch DNA-PKcs-Mangel
21739| Immundefekt, kombinierter
0 |schwerer, durch DOCK8-Defekt
21739| Immundefekt, kombinierter
0 |schwerer, durch DOCK8-Mangel
Immundefekt, kombinierter
276 |schwerer, durch Gamma-Ketten-
Defekt, T- B+
39778| Immundefekt, kombinierter
7 |schwerer, durch IKK2-Mangel
33120 Immundefekt, kombinierter
6 schwerer, durch kompletten
RAG1/2-Mangel
28014 Immundefekt, kombinierter
2 |schwerer, durch LCK-Mangel
33355 Immundefel_(t, kombinit.frter
schwerer, mit Leukopenie
42057 Immundefekt, kombinierter
3 schwerer, T+B+, durch CTPS1-
Genmutation
Immundefekt, kombinierter
35078|schwerer, T- B+ infolge JAK3-
Mangel
Immundefekt, kombinierter
16916|schwerer, T- B+, durch
0 |cD3delta/CD3epsilon/CD3dzeta-
Defekt
16915 Immundefekt, kombinierter
7 schwerer, T- B+, durch CD45-
Mangel
Immundefekt, kombinierter
16915
4 schwerer, T- B+, durch IL-7Ralpha-
Mangel
276 Immundefekt, kombinierter
schwerer, X-chromosomaler, T- B+
16908| Immundefekt, kombinierter,
2 |durch CD3-gamma-Mangel
16909| Immundefekt, kombinierter,
0 |durch Defekt des CRAC-Kanals
50522| Immundefekt, kombinierter,
7 |durch GINS1-Mangel
31747| Immundefekt, kombinierter,
3 |durch IKAROS-Mangel
44501| Immundefekt, kombinierter,

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Krankheitsname

Immundysregulation-
entziindliche Darmerkrankung-
Arthritis-rekurrente Infektionen-
Lymphopenie

135

Krankheitsname

Infantile Ataxie mit diffuser
Hypomyelinisierung des ZNS

1959

Immune Panzytopenie

1572

Immunglobulinmangel,
idiopathischer

45720
5

Infantile axonale motorische und
sensorische Neuropathie-
Optikusatrophie-
Neurodegeneration-Syndrom

2571

Immuno-neurologische Krankheit,
X-chromosomale

49452
6

Infantile generalisierte Dyskinesie
mit orofazialer Beteiligung

2268

Immunodefizienz-
Zentromerinstabilitat-faziale
Anomalien-Syndrom

35256

Infantile hypertrophe
Kardiomyopathie durch MRPL44-
Mangel

761

Immunoglobulin A-Vaskulitis

33123

Immunoglobulin M-Mangel,
selektiver

37136

Infantile Hypotonie mit
psychomotorischer Retardierung
und charakteristischem Gesicht

86861

Immunoglobulin-
Speicherkrankheit, monoklonale
nichtamyloide

32990

Immunoglobulin-vermittelte
MPGN

Infantile Hypotonie-
okulomotorische Anomalien-

31470

Immunoglobulinamyloidose,
lokalisierte

36401

Immunologischer fetaler Hydrops

36401

Immunologisches fetales Odem

10002
5

Immunoproliferative Erkrankung
des Diinndarms

3002

Immunthrombozytopenie,
immune

20656
9

Immunvermittelte
nekrotisierende Myopathie

45631
2

IMNEPD

20656
9

IMNM

36237

Impetigo, bullése

17847
5

Impfbotulismus

35069

INAD

35069

INAD1

79263

INCL

464

Incontinentia pigmenti

15801
9

Indeterminante dendritische
Zellneubildung

15801
9

Indeterminanter dendritischer
Zelltumor

1909

Indometacin-Embryopathie

1909

Indometacin-Exposition,
vorgeburtliche

99749

infantile Agranulozytose

8 |durch LRBA-Mangel
31747| Immundefekt, kombinierter,
6 |durch MAGT1-Mangel
39796 | Immundefekt, kombinierter,
4  |durch MALT1-Mangel
50453| Immundefekt, kombinierter,
0 |durch Moesin-Mangel
31742| Immundefekt, kombinierter,
8 |durch ORAI1-Mangel
43114| Immundefekt, kombinierter,
9 |durch OX40-Mangel
23115| Immundefekt, kombinierter,
4 |durch partiellen RAG1-Mangel
44381| Immundefekt, kombinierter,
1 |durch PGM3-Mangel
15794 Immundefekt, kombinierter,
9 |durch RAG 1/2-Mangel
31743| Immundefekt, kombinierter,
0 |durch STIM1-Mangel
31468| Immundefekt, kombinierter,
9 |durch STK4-Mangel
011 Immundefekt, kombinierter,
durch ZAP70-Mangel
23115 Immundefekt, kombinierter, mit
a Expansion der gamma-delta-T-
Zellen
43114| Immundefekt, kombinierter, mit
9 |gestérter Immunitdt durch HHV-8
43114 Immundefekt, kombinierter, mit
9 gestorter Immunitat durch
humanes Herpes 8 Virus
15794| Immundefekt, kombinierter, mit
9 |Granulomatose
43114 Immundefekt, kombinierter, mit
9 Kaposi-Sarkom mit Beginn im
Kindesalter
22842 Immundefekt, kombinierter, mit
3 Suszeptivitat fiir Infektionen durch
Mpykobakterien, Viren und Pilze
43116 Immundefekt, primdrer, mit
6 disseminierter Masern-Infektion
durch Impfvirus
43116| Immundefekt, primarer, mit
6 |Virusinfektion nach MMR-Impfung|
Immundefekt, X-chromosomaler,
31747|mit Magnesium-Defekt, Epstein-
6 |Barr-Virus-Infektion und
Neoplasie
50453| Immundefekt, X-chromosomaler,
0 |MSN-assoziierter
Immundefekt-Mikrozephalie-
647 |Chromosomeninstabilitat-
Syndrom
1572 | Immundefektsyndrom, variables

24716
5

Infantile Akrodynie

52207 hyperkinetische
7 |Bewegungsstérungen-
Entwicklungsverzogerung-
Syndrom
56578 Ipfantile i'nflammatory bowel
3 disease with neurological
involvement
31709 Infantile Konvulsionen und
Choreoathetose
3173 Infantile Krampfanfille - breite
Daumen
39131 Infantile mesiale . o
6 [Temporallappenepilepsie mit
schwerer kognitiver Regression
45631 InfantiIe'multisyster{\ische
2 neurologisch-endokrine-
pankreatische Krankheit
41162| Infantile nephropathische
9 |Cystinose
35069 Infantile neuroaxonale
Dystrophie
28986| Infantile nicht ketotische
0 [Hyperglycindmie
24716| Infantile Quecksilber-
5 lintoxifikation
30932| Infantile Sialinsaure-
4 |Speicherkrankheit
3451 | Infantile Spasmen
Infantile Spasmen -
26341|psychomotorische Retardierung -
0 |progressive Hirnatrophie-
Basalganglienerkrankung
Infantile zerebrale und
40236 [zerebelldre Atrophie mit
4 |postnataler progressiver
Mikrozephalie
39938 Infantiles Bartter-Syndrom mit

sensorineuraler Schwerhorigkeit

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Infantiles Epilepsie-Syndrom mit
Entwicklungsstillstand und
Blindheit

98886

Krankheitsname

Integrin alpha2-betal-Mangel

Krankheitsname

syndromale, IQSEC2-assoziierte

54448
2

Infection-related hemolytic
uremic syndrome

28948
3

Inteligenzminderung - Alakrimie -
Achalasie

781

Infektion durch Coxiella burnetii

90023

Infektionen, rekurrente -

Kleinwuchs - Hypopigmentation -
grobe Gesichtsziige

54230

Intellectual disability-cardiac
arrhythmia syndrome due to
IGNBS5 deficiency

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, durch GRIA3-
Mutationen

7

28934| Infektiose Dermatitis mit

assoziiertem HTLV-1

1495

Intelligenzminderung - Corpus
callosum-Hypoplasie -
praaurikuldare Anhdngsel

85278

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, siidafrikanischer

Typ

85274

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, syndromale Typ 7

28934

Infektiose Dermatitis mit
assoziierter humaner T-
lymphotroper Virus 1-Infektion

->280

Intelligenzminderung -
Dysmorphien - intrauterine
Wachstumsretardierung

85279

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, syndromale, Typ
Claes-Jensen

1997

Inferiores Ektropium-Lippen-
und/oder Gaumenspalte-Syndrom

17185
1

Intelligenzminderung -
Enteropathie - Schwerhorigkeit -
periphere Neuropathie - Ichthyose
- Keratodermie

85273

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Abidi

->399
808

Infertilitat, mannliche, durch
Nanosl-Genmutation

2139

Intelligenzminderung - Epilepsie -
bulbose Nase

85276

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Armfield

98345

Infertilitat, mannliche,
idiopathische, seltene

16610

Intelligenzminderung - Hypotonie
- Gesichtsdysmorphie

85277

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Cantagrel

48819
1

Infertilitat, weibliche, durch
Stillstand der meiotischen
Eizellreifung

3451

Intelligenzminderung -
Hypsarrhythmie

16397
1

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Cilliers

33314

Infiltration der Haut, benigne
lymphozytare, Typ Jessner-Kanof

324
737

Intelligenzminderung - Katarakt -
Kolobom - Kyphose

93947

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Golabi-Ito-
Hall

24771
8

Inflammatorische Myopathie mit
liberzahligen Makrophagen

17186

Intelligenzminderung - Katarakte -
Kyphose

93952

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Hedera

48918

Inflammatorischer Pseudotumor
der Skelettmuskulatur

28038

Intelligenzminderung -
motorische Dysfunktion - multiple
Gelenkkontrakturen, rezessiv

16396
1

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Kroes

95513

Infundibulohypophysitis,
nekrotisierende

23830
5

Infundibuloneurohypophysitis

75858

Intelligenzminderung -
stammbetonte Adipositas -
Netzhautdystrophie - Mikropenis

->176
2

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Lubs

63259

Inienzephalie

10097

Intelligenzminderung assoziiert
mit FRAXE

85283

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Miles-
Carpenter

26836
6

Inienzephalie, geschlossene

46431

Intelligenzminderung durch
Punktmutationen im DYRK1A-Gen

16393
7

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Najm

26836
3

Inienzephalie, offene

16881
6

Inklusionszyste, multilokuldre
peritoneale

3079

Intelligenzminderung Typ Buenos-
Aires

85322

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Pai

2324
737

Intelligenzminderung Typ Kahrizi

3242

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Renpenning

21762
2

Innenohrschwerhérigkeit mit
dilatativer Kardiomyopathie

3080

Intelligenzminderung Typ Wolff

85285

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Schimke

466

Insomnie, familidre fatale

35253

Intelligenzminderung, autosomal-
rezessive, durch TRAPPC9-Mangel

85323

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Seemanova

73273

Insulin-dhnlicher
Wachstumsfaktor 1-Resistenz

73272

Insulin-dhnlicher
Wachstumsfaktor-1-Mangel,
primarer

17846

Intelligenzminderung, nicht-
syndromale, autosomal-
dominante

85286

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Shashi

88616

Intelligenzminderung, nicht-
syndromale, autosomal-rezessive

85324

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Shrimpton

97279

Insulinom

66518

Insulinresistenz - kurzes 5.
Metakarpale

777

Intelligenzminderung, nicht-
syndromale, X-chromosomale

85287

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Siderius

2297

Insulinresistenz-Syndrom Typ A

2298

Insulinresistenz-Syndrom Typ B

28076
3

Intelligenzminderung, schwere,
mit progressiver spastischer
Paraplegie

85325

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Stevenson

39793

Intelligenzminderung,

85288

Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Stocco Dos

Santos

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Krankheitsname

Krankheitsname

Syndrom durch AHDC1-
Genmutation

1891

Intelligenzminderung-spastische
Paraplegie-Ektrodaktylie-Syndrom

39794
1

Intelligenzminderung-
stammbetonte Adipositas-
Syndrom

36352
8

Intelligenzminderung-Strabismus-
Syndrom

50016
3

Intelligenzminderung-Syndrom,
SIN3A-assoziiertes

50016
6

Intelligenzminderung-Syndrom,
SIN3A-assoziiertes, durch
Punktmutation

1478

Interatriale Kommunikation

51890

Intercostalnerven-Syndrom

21011
5

Interleukin-1-Rezeptorantagonist-
Mangel

86797

Intermediarer Lichen
myxddematosus

99989

Intermediares DEND-Syndrom

90283

Intermittierender kutaner Lupus

37202

Interstitielle Cystitis

37202

Interstitielle
Cystitis/Blasenschmerzsyndrom

44042
7

Interstitielle Lungen- und
Lebererkrankung

44040
2

Interstitielle Lungenerkrankung
durch ABCA3-Mangel

44040
2

Interstitielle Lungenerkrankung
durch ABCA-3-Transporter-Defekt

44039
2

Interstitielle Lungenerkrankung
durch SP-C-Mangel

44039
2

Interstitielle Lungenerkrankung
durch Surfactant-Protein-C-
Mangel

26497
8

Interstitielle Lungenkrankheit,
Substanz- oder Strahleninduzierte

37202

Interstitielle Zystitis

92050

Intestinale epitheliale Dysplasie

31437
6

Intestinale Obstruktion des
Neugeborenen durch
Guanylatcyclasen 2C-Mangel

10407
8

Intestinale Pseudoobstruktion,
unklassifizierte

3452

Intestinalgranulomatose,
lipophage

42405
8

Intraduktal-papilldr-muzindses
Karzinom des Pankreas

85326 Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Stoll
85328 Intelligenzminderung, X-
chromosomale, Typ Turner
16397| Intelligenzminderung, X-
6 |chromosomale, Typ Van Esch
->852| Intelligenzminderung, X-
93 |chromosomale, Typ Vitale
85290 Intelligenzminderung,.X-
chromosomale, Typ Wilson
5280 Intelligenzminderung,.X-
chromosomale, Typ Wittwer
45736 Intelligenzm.i.nderung--

5 Muskelschwiache-Kleinwuchs-

Gesichtsdysmorphie-Syndrom
35253 Ir_1telligen'zminderung-Adipositas-

0 Hirnfehlbildungen-

Gesichtsdysmorphie-Syndrom
39797 Intelligenzminderung-Adipositas-

3 Prognathie-Augen- und
Hautanomalien-Syndrom
Intelligenzminderung-Aphasie-

2466 [schlurfender Gang-adduzierte
Daumen-Syndrom
39137 Intelligg'nzminderung- )

, [Pusseprégte Sprachverzégerung-
milde Dysmorphien-Syndrom
Intelligenzminderung-Autismus-

52996 . . .

5 Sprachapraxie-kraniofaziale

Dysmorphie-Syndrom
40444 Intc'elligenzminderun%

3 [Autismusspektrumstorung, ADNP-

abhdngige syndromale
36457 Intelligenzmi.nde'rung- )

7 Brachydaktylie-Pierre Robin-
Syndrom
Intelligenzminderung-

17185|Enteropathie-Schwerhdérigkeit-

1 |periphere Neuropathie-lchthyose-
Keratodermie-Syndrom
Intelligenzminderung-

3454 [Entwicklungsverzégerung-
Kontrakturen-Syndrom

127 Intelligenzminderung-Epilepsie-
endokrine Storung-Syndrom

46862| Intelligenzminderung-Epilepsie-

0 |extrapyramidale Storung-Syndrom

43563 Intelligenzminderung-Epilepsie-

g [stereotype Handbewegungen-
Syndrom
Intelligenzminderung-expressive

43615 . . .

1 [Aphasie-Gesichtsdysmorphien-

Syndrom
43615] Intelligenzminderung-expressive

1 |Sprachstérung-
Gesichtsdysmorphien-Syndrom
Intelligenzminderung-

36361|Fltterprobleme-

1 |Entwicklungsverzogerung-
Mikrozephalie-Syndrom
Intelligenzminderung-

50243 |Gesichtsdysmorphie-

4 |gastroosophagealer Reflux-

Syndrom, STAG1-assoziiert
40444 Int(:zlligenzmindertfng-

0 Gesichtsdysmorphie-Syndrom

durch SETD5-Haploinsuffizienz
37001 Intc?lligenzmindertfng-

0 Gesichtsdysmorphien-

Handanomalien-Syndrom
39770 Int?lligenz"minderung-grobe:

9 Gesichtssziige-Makrozephalie-
zerebelldre Hypoplasie-Syndrom
Intelligenzminderung-

36984 |Hyperkinetische

7 |Bewegungsstorungen-Trunkale

Ataxie-Syndrom
31457 Intelligenzminderung-Hypotonie-

5 Brachyzephalie-Pylorusstenose-

Kryptorchismus-Syndrom
50849 Intellige.:nzminfierung-kardiale

3 Anomalien-Kleinwuch-

Gelenkinstabilitat-Syndrom
51345 Intelligenz.r-ninderung- .

6 Krampfanfalle-Ganganomalien-
Gesichtsdysmorphie-Syndrom
Intelligenzminderung-Krampfe-

36983 |Hypophosphatasie-

7 |ophthalmologische und skelettale
Anomalien-Syndrom
Intelligenzminderung-Krampfe-

36995 ) A .

0 Makrozephalie-Adipositas-

Syndrom
32022 Inte!liger}zminderung- '

a kraniofaziale Dysmorphien-

Kryptorchismus-Syndrom
45727 Intelligenzmi.nderung- .

9 Makrozephalie-Hypotonie-

Verhaltensstérungen-Syndrom
146867 In.telligenzm.inderun.g-

3 Mikrozephalie-Strabismus-
Verhaltensstorungen-Syndrom
Intelligenzminderung-

48864 |neurologische

2 |Entwicklungsstérungen, TELO2-

assoziiertes
41206| Intelligenzminderung-obstruktive
9 |Schlafapnoe-milde Dysmorphien-

35266
2

Intraepitheliale korneale
Dyskeratose-palmoplantare
Hyperkeratose-laryngeale
Dyskeratose-Syndrom

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Intrahepatische

Krankheitsname

ION

lonenkanal-assoziierte Analgesie

10SCA

IPAH

iPAP

IPD

IPEX

Ipp-Gelfand-Syndrom

IPPFE

IPS

52 |Gallenganghypoplasie,
syndromale Form
48050 . cps e I
6 Intrahepatische Lithiasis, primare
46724 Intrakram(::lle arteriovendse
Malformation
23862| Intrakranielle Hypertension,
4 |benigne
27990
a Intraokuldres NHL
14043 . - .
6 Intraossdares Himangiom
13768
6 Intrauterine Adhdsionen
13768 . .
6 Intrauterine Synechien

IPSID

85173

Intrauterine
Wachstumsretardierung -
metaphysare Dysplasie -
kongenitale
Nebennierenhypoplasie -
Genitalanomalien

IRAK4-Mangel

IRD

IRIDA-Syndrom

64734

Iridokorneales endotheliales
Syndrom

43614

Intrauterine
Wachstumsretardierung-
Kleinwuchs-im frithen
Erwachsenenalter beginnender
Diabetes-Syndrom

51939
2

Iridoschisis, isolierte

98981

Irisatrophie, essentielle

69736

Irisdepigmentierung, akute
bilaterale

1229

Intrauterines infektionsdhnliches
Syndrom, kongenitales

782

Irisdysplasie - Hypertelorismus -
Schwerhorigkeit

332

Intrinsic-Faktor-Mangel

98944

Iriskolobom

332

Intrinsic-Faktor-Mangel,
kongenitaler

195

Iriskolobom - Analatresie

39044

Irismelanom

32464
8

iNTS-Krankheit

86915

Irons-Bhan-Syndrom

86915

Irons-Bianchi-Syndrom

45708
8

Invasive Candidose-tiefe
Dermatophytose-Syndrom

20994
3

IRVAN-Syndrom

90078

Invasive Infektionen durch
Vancomycin-resistente
Enterokokken (VRE)

84142

Isaac-Mertens-Syndrom

972

Isaacs-Mertens-Syndrom

99925

Invasive Mole

84142

Isaacs-Syndrom

3306

Invdup(15)

43917
5

Ischdmischer Schlaganfall des
Kindes

96092

Invdupdel(8p)

85200

Ischio-vertebrales Syndrom

79409

Inverse rezessive DEB

43115

ISCU-Myopathie

79409

Inverse rezessive dystrophe
Epidermolysis bullosa

79144

Iso-Kikuchi-Syndrom

32932
4

Inverses Klippel-Trenaunay-
Syndrom

79159

Isobutyrazidurie

98951

Inverses Marcus-Gunn-Phanomen

79159

Isobutyryl-CoA-
Dehydrogenasemangel

96092

Invertierte Duplikation/Deletion
8p

3309

Isochromosom 5p

884

Isochromosom 12p, iiberzdhliges

2704

Invertiertes Lacheln - okkulte
neuropathische Blase

3307

Isochromosom 18p

96055

Isochromosom 21

1451

IOMID-Syndrom

98797

Isochromosom Yp

98798

Isochromosom Yq

Krankheitsname

99731

ISOD

56360
9

Isolated anencephaly

56395
1

Isolated congenital aglossia

56395
4

Isolated congenital hypoglossia

56361
2

Isolated exencephaly

54265
7

Isolated hyperchlorhidrosis

14098
9

Isolierte Angiitis des zentralen
Nervensystems

48542
6

Isolierte CHF

24834
0

Isolierte d-Storage-Pool-Krankheit

24834
0

Isolierte delta-SPD

24834
0

Isolierte dense-SPD

26920
3

Isolierte Dysplasie des
Kleinhirnwurmes

29501
4

Isolierte Klinodaktylie der Finger,
familidre Form

48542
6

Isolierte kongenitale hepatische
Fibrose

21671

Isolierte kongenitale nicht
korrigierte Transposition der
Igrosen GefiRRe

21671
8

Isolierte kongenitale
unkorrigierte Transposition der
Erosen Arterien

95854

Isolierte Laevokardie

90641

Isolierte mitochondriale
neurosensorische Schwerhorigkeit

44788
1

Isolierte Myopathie der
Kopfextensoren

43975
5

Isolierte Organvaskulitis vom Typ
der Polyarteriitis nodosa

2440

Isolierte Spalthand-Spaltful3-
Fehlbildung

26920
6

Isolierte totale Aplasie des
Kleinhirnwurmes

1398

Isolierte zerebelldare Agenesie

2609

Isolierter Atmungskettendefekt
im Komplex |

34528

Isolierter Magnesiumverlust der
Nieren

3208

Isolierter mitochondrialer
IAtmungskettendefekt im Komplex
W

1460

Isolierter mitochondrialer
IAtmungskettendefekt im Komplex

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Krankheitsname

Krankheitsname

Isolierter mitochondrialer
[Atmungskettendefekt im Komplex
\

30060
5

JALS

Johnson-Mcmillin-Syndrom

73423

Jamaika-Brechkrankheit

Johnson-Munson-Syndrom

25491

Isolierter mitochondrialer
[Atmungskettendefekt im Komplex
vV

1891

Jancar-Syndrom

Johnson-Syndrom

2590

Jankovic-Rivera-Syndrom

90641

Isolierter neurosensorischer
Hoérverlust, mitochondrial bedingt

16849
1

Jansky-Bielschowsky-Krankheit

Johnston-Aarons-Schelley-
Syndrom

Joubert-Boltshauser-Syndrom

79139

Japanische Enzephalitis

Joubert-Syndrom

96

Isolierter Vitamin E-Mangel

2311

Jarcho-Levin-Syndrom

1166

Isoliertes asymetrisches
Schreigesicht

474

JATD

Joubert-Syndrom mit
IAugendefekt

51938

Isoliertes kongenitales Entropion

31379
5

Jawad-Syndrom

1454

Joubert-Syndrom mit
hepatischem Defekt

2315

JBS

472

Isosporiasis

472

Isosporose

39771
5

JBTS mit JATD

39771

Joubert-Syndrom mit JATD

2306

Isotretinoin-dhnliches-Syndrom

13943
1

Jeavons-Syndrom

39771

Joubert-Syndrom mit Jeune
asphyxierender Thoraxdystrophie

2305

Isotretinoin-Embryofetopathie

2305

Isotretinoin-Syndrom

30650
4

JEB mit respiratorischer und
renaler Beteiligung

1454

Joubert-Syndrom mit
kongenitaler hepatischer Fibrose

33

Isovalerianazidamie

79402

JEB, generalisierte intermedidre

22049

Joubert-Syndrom mit
Nierenstorung

33

Isovaleryl-CoA-Dehydrogenase-
Mangel

79404

JEB, generalisierte schwere

79404

JEB-H

2318

Joubert-Syndrom mit okulo-
renalem Defekt

30932

ISSD

79402

JEB-nH

333
64

Itin-Syndrom

25139
3

JEB-nH loc

2754

Joubert-Syndrom mit oro-fazio-
digitalem Defekt

43925

ITM2B-Amyloidose

30650
4

JEB-RR

22049

Joubert-Syndrom mit
Retinopathie

43925

ITM2B-bedingte Amyloidose

1201

Jejunalatresie

2318

Joubert-Syndrom mit Senior-
Loken-Syndrom

3002

ITP

50630
7

Jejunalatresie-Mikrozephalie-
Augenanomalien-Syndrom

22049

Joubert-Syndrom Typ 4

45737

ITPA-abhangige Enzephalopathie

1201

Jejunoileale Atresie

22049

Joubert-syndrom Typ 7

89840

JEN-nH

475

Joubert-Syndrom Typ A

27991
4

U

->523
68

Jensen-Syndrom

475

Joubert-Syndrom, reines

99119

IVC, rechte, verbunden mit dem
linken Vorhof

90647

Jervell-Lange-Nielsen-Syndrom

24760

JPLS

99122

IVC-Stenose, kongenitale

33314

Jessnersche Lymphozytare
Infiltration der Haut

2318

JSTypB

99123

IVC-Unterbrechung

3283

JET

1454

JS-H

29441
5

lvemark II-Syndrom

474

Jeune-Syndrom

22049

Js-0

97548

lvemark-Syndrom

24811
1

JHD

2318

JS-OR

2307

IVIC-Syndrom

33314

JLIS

22049

JS-R

28119
0

IwC

65684

JMADUE

26137

JTA

307

JME

2319

Juberg-Hayward-Syndrom

3236

Jackson-Barr-Syndrom

86834

JMML

1540

Jackson-Weiss-Syndrom

2848

Jacobs-Syndrom

32499
9

JMP-Syndrom

10103

Juberg-Hellman-Syndrom

93972

Juberg-Marsidi-Syndrom

2308

Jacobsen-Syndrom

-636

Jaffe-Campanacci-Syndrom

28959
6

JNA

2321

Jung-Wolff-Back-Stahl-Syndrom

93277

Jaffe-Lichtenstein-Syndrom

79264

JNCL

31922
3

Junin-Fieber

2269

Jagel-Holmgren-Hofer-Syndrom

2314

Job-Syndrom

1873

Jalili-Syndrom

1910

Jodmangelsyndrom, fetales

79403

Junktionale Epidermolysis bullosa
mit Pylorusatresie

2315

Johanson-Blizzard-Syndrom

30650

Junktionale Epidermolysis bullosa

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

mit respiratorischer und renaler
Beteiligung

Krankheitsname

von Chromosom 14

989

Jussieu-Syndrom

29073

Kahler-Krankheit

48843
4

Krankheitsname

Kamptodaktylie Guadalajara Typ
3

39149
7

Juvenile autoimmune Myasthenia
|§ravis

324
737

Kahrizi-Syndrom

1321

Kamptodaktylie Typ Goodman

24811
1

Juvenile Huntington-Krankheit

2324

Kaler-Garrity-Stern-Syndrom

83483

Kalifornische Enzephalitis

2848

Kamptodaktylie-Arthropathie-
Coxa vara-Perikarditis-Syndrom

2929

Juvenile intestinale Polypose (JIP)

2325

Kallin-Syndrom

24779
4

Juvenile Katarakt - Mikrokornea -
renale Glukosurie

478

Kallmann-Syndrom

1321

Kamptodaktylie-fibrése
Gewebehyperplasie-
Skelettdysplasie-Syndrom

2326

Kallmann-Syndrom - Kardiopathie

65684

Juvenile Muskelatrophie der
distalen oberen GliedmaRen

47045

Kalte-Urtikaria, familidare

3447

Kamptodaktylie-GroBwuchs-
Gesichtsdysmorphie-Syndrom

56425

Kalteagglutinin-Syndrom

39149
7

Juvenile Myasthenia gravis

56425

Kalteagglutininkrankheit

1325

Kamptodaktylie-Taurinurie-
Syndrom

307

Juvenile myoklonische Epilepsie

56425

Kalteagglutininkrankheit,
chronische

1320

Kamptokormie, idiopathische

41163
4

Juvenile nephropathische
Cystinose

15782
0

Kalteinduziertes Schwitzen

->139
4

Kaniofaziale Dysmorphie-
Skelettanomalien-Intellektuelle
Beeintrachtigung-Syndrom

31463
2

Juvenile neuronale Ceroid-
Lipofuszinose, ATP13A2-
assoziierte

28960
1

Kalzifikation der Gelenke und
Arterien

79280

Kanzaki-Krankheit

24760
4

Juvenile PLS

28006
2

Kalzifizierende uramische
Arteriolopathie

13766
7

Kapillare Fehlbildung -
arteriovendse Fehlbildung

188

Kapillarleck-Syndrom

85436

Juvenile Psoriasis-Arthritis

49918
2

Kalzifiziertes Epithelkarzinom
Malherbe

79490

Kapillidre lymphatische
Fehlbildung

24785
4

Juvenile Rheumafaktor-negative
Polyarthritis mit anti-nuklearen
[Antikorpern

28006
2

Kalziphylaxie

949

Kaplan-Plauchu-Fitch-Syndrom

24786

Juvenile Rheumafaktor-negative
Polyarthritis ohne anti-nukleare
[Antikorper

28006
5

Kalziphylaxie, kutane

315
7

Kaplowitz-Bodurtha-Syndrom

33276

Kaposi-Sarkom

28006
8

Kalziphylaxie, viszerale

46432
9

Kaposiforme Lymphangiomatose

1243

Juvenile vitelliforme
Makuladystrophie

1416

Kalzium-Pyrophosphat-
Speicherkrankheit, familidre

16014
8

Kappen-Polypose

39141
1

Juveniler atypischer
Parkinsonismus

1416

Kalziumpyrophosphat-
Kristallablagerungskrankheit

2328

Kapur-Toriello-Syndrom

44506
2

Juveniler Diabetes mellitus-
zentrale und periphere
Neurodegeneration-Syndrom

1416

Kalziumpyrophosphat-
Kristallarthropathie

1381

Karandikar-Marie-Kamble-
Syndrom

930

Kardiaachalasie

31463
2

Juveniler Parkinsonismus-
Neuronale Ceroid-Lipofuszinose

22814
0

Kammerflimmern, familidres
paroxysmales (nicht Brugada-Typ)

2929

Juveniles Polyposis-Syndrom (JPS)

22814
0

Kammerflimmern, idiopathisches
(nicht Brugada-Typ)

16879
6

Kardiale Reizleitungsstorungen-
dilatative Kardiomyopathie-
Brachydaktylie-Syndrom

1340

Kardio-fazio-kutanes Syndrom

99100

Juxtaposition der Vorhofohren

1318

Kampomelie Typ Cumming

1540

JWS

1319

Kamptobrachydaktylie

3238

Kardio-spondylo-carpo-faziales
Syndrom

2322

Kabuki-Make-up-Syndrom

2322

Kabuki-Syndrom

376

Kamptodaktylie - Gaumenspalte -
KlumpfuB

97292

Kardiogener Schock

2229

Kardiogenitales Syndrom

85146

Kaeser-Syndrom

25451
9

Kagami-Ogata-Syndrom

1323

Kamptodaktylie -
Gelenkkontrakturen - Faziale
Skelettdefekte

2872

Kardiokraniales Syndrom Typ
Pfeiffer

25453
4

Kagami-Ogata-Syndrom durch
maternale 14g32.2-
Hypomethylierung

85164

Kamptodaktylie - Hochwuchs -
Skoliose - Horverlust

1342

Kardiomeles Syndrom Typ 3

25452
8

Kagami-Ogata-Syndrom durch
maternale Mikrodeletion 14g32.2

29501

Kamptodaktylie der Finger

1345

Kardiomyopathie - Katarakt -
IAnomalien von Wirbelsdule und
Becken

96334

Kagami-Ogata-Syndrom durch
paternale uniparentale Disomie

1327
1

Kamptodaktylie Guadalajara Typ

1326
2

Kamptodaktylie Guadalajara Typ

13767

Kardiomyopathie mit
histiozytdren Veranderungen,
infantile Form

70474

Kardiomyopathie mit Hypotonie

durch Cytochrome-C-Oxidase-

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Mangel

70474

Kardiomyopathie mit Myopathie
durch COX-Mangel

66529

Kardiomyopathie Typ Takotsubo

29389
9

Kardiomyopathie, arrhythmogene
biventrikuldre, familidre Form

21765

Kardiomyopathie, arrhythmogene
familidre isolierte
rechtsventrikulare

66634

Kardiomyopathie, dilatative -
Ataxie

2229

Kardiomyopathie, dilatative -
hypergonadotroper
Hypogonadismus

154

Kardiomyopathie, dilatative
familidare

->300
751

Kardiomyopathie, dilatative
schwere, mit Lamin A/C-
Mutationen

->300
751

Kardiomyopathie, dilatative
schwere, mit oder ohne
Myopathie

13767

Kardiomyopathie, histiozytoide

31463
7

Kardiomyopathie, hypertrophe
mitochondriale, mit Laktatazidose
durch MTO1-Mangel

13767
5

Kardiomyopathie, onkozytische

563

Kardiomyopathie, peripartale

563

Kardiomyopathie, postpartale

75249

Kardiomyopathie, restriktive,
familiare isolierte

75249

Kardiomyopathie, restriktive,
familidare oder idiopathische

13767
5

Kardiomyopathie, xanthomatése,
infantile Form

57777

Kardiomyopathie, zirrhotische

1354

Kardiopathie -
Extremitdtenverkiirzung

111

Kardioskelettale Myopathie -
Neutropenie, X-chromosomal

111

Kardioskelettale Myopathie-
Neutropenie-Syndrom

97355

Karibisches Parkinson-Syndrom

49442
4

Karotisarterienaneurysma,
extrakranielles

2329

Karsch-Neugebauer-Syndrom

>244

Kartagener-Syndrom

40199
6

Karyomegale interstitielle
Nephritis

21360

Karzinofibrom des Corpus uteri

5

Krankheitsname

Karzinoides Syndrom

Karzinoidsyndrom, malignes

1381

Krankheitsname

Katarakt - geistige Retardierung -
[Analatresie - Uropathie

Karzinom der Ampulla Vateri

1375

Katarakt - Hypotrichiose -
Intelligenzminderung

Karzinom der Cervix uteri,
neuroendokrines, wenig
differenziertes

2712

Katarakt - Mikrophthalmie -
Radikulomegalie -
Herzseptumdefekt

30038

Karzinom der Glandula pituitaria

->146
6

Katarakt - Mikrozephalie -
Gedeihstérungen - Kyphoskoliose

18024

Karzinom der Tuba Fallopii

98988

Katarakt, anteriore polare, friih-
beginnende

98988

Katarakt, anteriore subkapsulare

49441

Karzinom der Vulva

28949
9

Katarakt, kongenitale -
Mikrokornea - Hornhauttriibung

31930

Karzinom mit assoziierter
MITF/TFE-Translokation

98990

Katarakt, koralliforme

31930

Karzinom mit Translokation

44145
2

Katarakt, lamellare, friih-
beginnende

31442

Karzinom, ameloblastisches

91492

Katarakt, nicht-syndromale,
kongenitale

21372

Karzinom, endometriales
kapillares

98991

Katarakt, nukleare, friih-
beginnende

21372
1

Karzinom, endometriales
undifferenziertes

98992

Katarakt, partielle, friith-
beginnende

33402

Karzinom, hepatozellulares, des
Kindes

98993

Katarakt, posteriore polare, friih-
beginnende

98993

Katarakt, posteriore subkapsulédre

31928
7

Karzinom, klarzelliges
multilokulares

98984

Katarakt, pulverformige

79140

Karzinom, kutanes
neuroendokrines

98985

Katarakt, suturale, frith-
beginnende

98994

Katarakt, totale, friih-beginnende

28968
2

Karzinom,
lymphoepitheliomartiges

98989

Katarakt, z6linblaue

99977

Karzinom, oesophageales
squamoses

98995

Katarakt, zonulare, friih-
beginnende

162

Katarakt-Glaukom-Syndrom

21378
7

Karzinosarkom der Cervix uteri

21361
0

Karzinosarkom des Corpus uteri

1387

Katarakt-Intelligenzminderung-
Hypogonadismus-Syndrom

21351
2

Karzinosarkom des Ovars

31499
3

Katarakt-kongenitale
Kardiopathie-Neuralrohrdefekt-
Syndrom

21361
0

Karzinosarkom, uterines

1377

Katarakt-Mikrokornea-Syndrom

21378
7

Karzinosarkom, zervikales

1380

Katarakt-Nephropathie-
Enzephalopathie-Syndrom

2330

Kasabach-Merritt-Syndrom

1383

Katarakt-Schwerhorigkeit-
Hypogonadismus-Syndrom

=200
8

Kasznica-Carlson-Coppedge-
Syndrom

926

Katalase-Mangel

1373

Katarakt - aberrante orale Frenula
- Wachstumsverzogerung

43617

Katarakt-
Wachstumshormonmangel-
sensorische Neuropathie-
sensorineurale Schwerhorigkeit-
Skelettdysplasie-Syndrom

1366

Katarakt - Alopezie -
Sklerodaktylie

1368

Katarakt - Ataxie - Taubheit

44775
3

Katarakte-motorische
Neuropathie-Kleinwuchs-
Skelettanomalien-Syndrom

46434

Katastrophales

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname Krankheitsname Krankheitsname

3 |Antiphospholipidsyndrom 2662 | Keipert-Syndrom 9 |palmoplantare
46434 79233( Kelley- miller-Syndrom 16393 . I .
3 Katastrophales APS TR elley-Seegmiller-Syndro 4 Keratokonjunktivitis, atopische
195 | Katzenaugensyndrom 795 Kelly-Kirson-Wyatt-Syndrom 88633 Keratokonjunktivitis, limbische
50839| Katzenkratzkrankheit 54028| Kelly-Paterson-Syndrom superiore
3027 | Kaudale Regression-Sequenz 481 |Kennedy-Krankheit 29393| Keratokonus -anteriore polare
2707 | Kaufman-Syndrom 64542| Kennedy-Teebi-Syndrom 6 |Katarakt, autosomal-dominant
99994 | Kausalgie 991 | Kennerknecht-Syndrom 29393 | Keratokonus mit Katarakt,
30776| Kaushaar-akrales Keratoderm- 2333 | Kenny-Caffey-Syndrom 6_[familiar
6 [Karies-Syndrom 93325 Kenny-Caffey-Syndrom, 50943| Keratolytisches Winter-Erythem
22106| Kavernom, familidres, des autosomal-dominantes 13259 Keratopathie, neurotrophe
1 |Zentralnervensystems 93324 Kenny-Caffey-Syndrom,
79480 K@verndse lymphatische autosomal-rezessives 2200 | Keratose, fokale gingivale
Fehlbildung 2333 | Kenny-Syndrom palmoplantare
22106 R ] . 43562 495 Keratosis extremitatum
1 Kavernoses Angiom, hereditares 3 Keppen-Lubinsky-Syndrom hereditaria progrediens
22106 Kaverndses Hamangiom des 51940| Keratitis superficialis punctata 2339 | Keratosis follicularis - Kleinwuchs
1 |Gehirns, familidre Form 6 [Thygeson - zerebrale Atrophie
2331 | Kawasaki-Krankheit 2334 | Keratitis, autosomal-dominante 2340 Keratosis follicularis spinulosa
2306 | Kawashima-Syndrom 13759 . ) . decalvans
2332 | KBG-Syndrom 3 | Keratitis, epitheliale infektigse 28120 Keratosis linearis - Ichthyosis
43921| KCNQ2-abhéngige neonatale 2334  Keratitis, hereditére 1 congen(;ta - sklerosierendes
8 |epileptische Enzephalopathie 31401 Keratitis, idiopathische Kerato e.:rm - -
43921 7 l|interstitielle lineare 86919 Keratosis palmaris et plantaris -
3 KCNQ2-NEE 51993 Klinodaktylie
96169| KdV-Syndrom o |Keratitis, mykotische 34217| Keratosis palmoplantaris -
96169| KdVS Keratitis-(hystrix-ahnliche) arrhythrf\ogene Kardlon‘iyopathle
480 | Kearns-Sayre-Syndrom 477 |Ichthyose-Schwerhérigkeit- 2342 | Keratosis palmoplantaris -
19926 Syndrom Parodontopathie - Onychogryposis
0 Keasby-Tumor 41177 Keratoakanthom, eruptives 678 Keratosis palmoplantaris -
1202 | Kehlkopfatresie 7 |generalisiertes Periodontopathie
Kehlkopfmuskulatur, Lahmung 493 | Keratoakanthom, familiires Keratosis palmoplantaris diffusa
2808 der 493 | Keratoakanthom, hereditdres 2342 Imit Pﬁrlodontopathle und
36348| Keimstrang-Stromatumor des Keratoakanthome, eruptive, Typ Onyc °g,ryp°se —
9 |Hodens 6574 Ferguson-Smith 2199 | Keratosis palmoplantaris diffusa
36348| Keimstrang-Stromatumor, 493 | Keratoakanthome, multiple \Il(orner P—— -
9 |testikuldrer 34217| Keratoderm mit Wollhaaren Typ | 79141 eratoslls Pa moplantaris
nummularis
21383| . . . 65282| Keratoderm mit Wollhaaren Typ 1| - - -
Keimzellkrebs der Cervix uteri 50942| Keratosis palmoplantaris striata
7 42068| Keratoderm mit Wollhaaren Typ Keratosis palmoplantaris striata
20648 ! Is stri
Keimzellkrebs der Vagina 6 v 50942 et areata
9 -
Keratoderma hereditarium - -
21375 494 1 utilan a7503| Keratosis palmoplantaris
Keimzellkrebs des Corpus uteri utifans " di
1 — ransgrediens
70395 Keratoderma hereditarium < eratosi | Po—
21383 . . eratosis palmoplantaris
i i mutilans mit Ichthyose 87503
7 Keimzellkrebs, zervikaler y : transgrediens Siemens
- - 495 Keratoderma palmoplantaris eratosi | lantari -
20648| Keimzelltumor der Vagina, transgrediens et progrediens 50942 ' €ratosis paimoplantaris varians
9 |maligner - Wachters
- - 2202 | Keratoderma palmoplantaris- 318 |Keratosi "
20:53 dKelmzell.tumor ges Ovalr.s, nicht- Schwerhérigkeit-Syndrom p— eratosis vegetans
5033 ysgerminomatoser maligner Keratodermatose - 7 Keratozyste, odontogene
i i ichthyosiforme Dermatose -
4 Keimzelltumor, gemischter 79395 erhﬁl‘:te Beta-Glucuronidase- 44777| Keratozystischer odontogener
i i —_— 7
21383 Keurlzelltumor, maligner Aktivit:t — Tum.or :
zervikaler 49835 Keratodermie, aquagene Kerion Celsi

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Kernikterus, akuter

Kernikterus-Spektrum-Stérungen

39897
1

Krankheitsname

Klarzelliges Adenokarzinom des
Ovars

Kersey-Syndrom

45724
6

Klarzellsarkom der Niere

96147

Krankheitsname

Kleefstra-Syndrom durch
Mikrodeletion 9q34

Ketoazidose - geistige
Retardierung - Ataxie - Taubheit

97338

Klarzellsarkom der Sehnen und
Aponeurosen

96147

Kleefstra-Syndrom durch
Mikrodeletion 9q34

Ketoazidose durch
Monocarboxylat-Transporter 1-
Mangel

46602
6

Klasse-1-G6PD-Mangel

26165
2

Kleefstra-Syndrom durch
Punktmutationen

90794

Klassische 21-OHD CAH

96147

Kleefstra-Syndrom durch
subtelomere Deletion 9q

2056

Ketohexokinase-Mangel

1489

Keuchhusten

31531
1

Klassische 21-OHD CAH, einfach
virilisierend

85202

Keutel-Syndrom

31530
6

Klassische 21-OHD CAH, mit
Salzverlust

3472

Kleidokraniale Dysplasie mit
Mikrognathismus und fehlenden
Daumen

896

Klein-Waardenburg-Syndrom

2988

Khalifa-Graham-Syndrom

98841

Ki-1 positives anaplastisches
[groBzelliges Lymphom

98964

Klassische gittrige
Hornhautdystrophie

838

Kleine Cochlea-, Retina- und
Hirninfakte

477

KID-Syndrom

28985
7

Klassische Glycin-Enzephalopathie|

33543

Kleine-Levin-Syndrom

2110

Kleiner-Holmes-Syndrom

477

KID/HID-Syndrom

21057
6

Kiefergelenkankylose,
kongenitale

32460
4

Klassische MmD

1175

Kleinhirnataxie, X-chromosomale

921

Kieferspalte - Kolobom -
Innenohrtaubheit

32460
4

Klassische Multiminicore-
Krankheit

97249

Kleinhirnatrophie mit
progressiver Mikrozephalie

65285

Kleinhirnhypertrophie, diffuse

773

Klassische Refsum-Krankheit

14101

Kiemenbogen, 1., Anomalie des

24752
5

Klassische Zitrullindmie

->969

Kleinwuchs - eingeschrankte
Gelenkmobilitat -
JAugenanomalien

14102

Kiemenbogen, 2., Anomalie des

24754
6

Klassische Zitrullinamie Typ 1

14103

Kiemenbogen, 3., Anomalie des

25163
6

Klassisches Ependymom

2332

Kleinwuchs - faziale und
skelettale Anomalien -
Intelligenzminderung -
Makrodontie

14103
7

Kiemenbogen, 4., Anomalie des

98844

Klassisches Hodgkin-Lymphom,
[gemischtzelliges

1937

Kleinwuchs - Fingerklemme

1131

Kiemenbogen-Syndrom, X-
chromosomales

98846

Klassisches Hodgkin-Lymphom,
lymphozytenarmes

->299

Kleinwuchs - geistige
Retardierung - Augenanomalien -
Lippen-Gaumen-Spalte

97332

Kienbo6ck-Krankheit

50918

Kikuchi-Fujimoto-Krankheit

98845

Klassisches Hodgkin-Lymphom,
lymphozytenreiches

2868

Kleinwuchs - Herzklappenfehler -
charakteristisches Gesicht

50918

Kikuchi-Fujimoto-Lymphadenitis

50918

Kikuchi-Krankheit

98843

Klassisches Hodgkin-Lymphom,
nodular-sklerosierendes

261

Kleinwuchs - hohe Wirbelkorper

482

Kimura-Krankheit

475

Klassisches Joubert-Syndrom (JS)

40199
6

KIN

44319
2

Klassisches SPS

85442

Kleinwuchs - Hypophysen- und
zerebelldre Defekte - kleine Sella
turcica

2908

Kindler-Syndrom

99978

Klatskin-Tumor

99741

King-Denborough-Syndrom

483

Kininogen, hochmolekular,
kongenitaler Mangel an

66630

Klavikulapseudarthrose,
kongenitale

565

'Kinky hair'-Syndrom

10097
8

Kleeblattschadel - asphyxierende
Thoraxdysplasie

79113

Kleinwuchs -
Intelligenzminderung - mandibulo-
faziale Dysostose - Mikrozephalie -
Gaumenspalte

37559

Kinky-hair-Syndrom, erworbenes

53372

Kinn-Myoklonus, hereditarer

93274

Kleeblattschadel - mikromele
Knochendysplasie

3102

Kleinwuchs - Pierre Robin-
Sequenz - maxillare Kieferspalte -
KlumpfiiBe - Anomalien der Hinde

1183

Kinsbourne-Syndrom

812

Kirschroter Fleck-Myoklonus-
Syndrom

93267

Kleeblattschadel - multiple
kongenitale Anomalien

2865

Kleinwuchs - Pterygium colli -
Kardiopathie

10099
6

Kjellin-Syndrom

2343

Kleeblattschadel-Syndrom,
isoliertes

31927
6

Klarzelliges Adenokarzinom der
Niere

26149
4

Kleefstra-Syndrom

17170
6

Kleinwuchs - retardiertes
Knochenalter, durch
stoffwechselbedingten
Schilddriisenhormonmangel

96147

Kleefstra-Syndrom durch
del(9)(q34)

2866

Kleinwuchs - Schwerhorigkeit -
neutrophile Funktionsstorung -
Dysmorphien

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.
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Krankheitsname

Kleinwuchs - Wormsche Knochen

31967
5

Krankheitsname

Kleinwuchs, mikrozephaler
primordialer, Typ Dauber

Krankheitsname

Kleinwuchssysndrom Yakut

2863
- Dextrokardie
31481
1 Kleinwuchs durch GHSR-Mangel

632

Kleinwuchs durch isolierten
Wachstumshormonmangel mit X-
chromosomaler
Hypogammaglobulindmie

2617

Kleinwuchs, mikrozephaler
primordialer, Typ Montreal

KLHL9-abhingige distale
Myopathie mit Beginn in der
Kindheit

2643

Kleinwuchs, mikrozephaler
primordialer, Typ Toriello

28120
1

KLICK-Syndrom

31480
2

Kleinwuchs durch partiellen GHR-
Mangel

2714

Kleinwuchs, okulo-palato-
zerebraler

98958

Klimabedingte tropfenformige
Degeneration

31480
2

Kleinwuchs durch partiellen
Wachtumshormon-Mangel

14094

Kleinwuchs durch primdren
Mangel der sdurelabilen
Untereinheit

2653

Kleinwuchs,
osteochondrodysplastischer -
Schwerhorigkeit - Retinitis
pigmentosa

44797
4

Klippel-Feil-Anomalie-Myopathie-
Gesichtsdysmorphie-Syndrom

2345

Klippel-Feil-Fehlbildung

2645

Kleinwuchs, osteoglophoner

2345

Klippel-Feil-Sequenz

2646

Kleinwuchs, parastrematischer

2345

Klippel-Feil-Syndrom, isoliertes

629

Kleinwuchs durch qualitative
Wachstumshormonanomalien

31479
5

Kleinwuchs, Shox-bedingter

90308

Klippel-Trénaunay-Syndrom

22046

Kleinwuchs durch STAT5b-Mangel

115
9

Kleinwuchs,
syndesmodysplastischer

2346

Klippel-Trénaunay-Weber-
Syndrom

93929

Kloakenekstrophie

31481

Kleinwuchs durch
'Wachstumshormon-
Sekretagogum-Rezeptor-Mangel

2655

Kleinwuchs, thanatophorer

93274

Kleinwuchs, thanatophorer -
Kleeblattschadel

23857
8

KlumpfuB, familidrer isolierter,
durch Mikroduplikationssyndrom
17q23.1-q23.2

633

Kleinwuchs durch
\Wachstumshormonresistenz

->175

Kleinwuchs, thanatophorer,
Glasgow-Variante

29314
4

KlumpfuB, familidrer, durch
Mikrodeletion 5q31

2619

Kleinwuchs mit Brachydaktylie
vom Typ Mseleni

1860

Kleinwuchs, thanatophorer, Typ 1

93274

Kleinwuchs, thanatophorer, Typ 2

29315
0

KlumpfuB, familidrer, durch
Punktmutation im PITX1-Gen

2867

Kleinwuchs Typ Briissel

633

Kleinwuchs, Typ Laron

968

Kleinwuchs, akromesomeler

628

Kleinwuchs, diastrophischer

2623

Kleinwuchs, geleophysischer

43580
4

Kleinwuchs-beschleunigte
Knochenalterung-frith beginnende
Osteoarthritis-Syndrom

19931
5

KlumpfuB, familidrer, mit oder
ohne untere
Extremitatenanomalie

29314
4

KlumpfuB, hereditérer, durch
Mikrodeletion 531

2658

Kleinwuchs, hyperostotischer, Typ|
Lenz-Majewski

->563
04

Kleinwuchs, letaler, Typ
McAlister-Crane

46428
8

Kleinwuchs-Brachydaktylie-
Adipositas-globale
Entwicklungsverzogerung-
Syndrom

29315
0

KlumpfuB, hereditérer, durch
Punktmutation im PITX1-Gen

93321

Klumphand, radiale

2632

Kleinwuchs, mesomeler, Typ
Langer

2633

Kleinwuchs, mesomeler, Typ
Nievergelt

48861

Kleinwuchs-
Entwicklungsverzogerung-
kongenitaler Herzfehler-Syndrom

93320

Klumphand, ulnare

15782
3

Kliiver-Bucy-Syndrom

2634

Kleinwuchs, mesomeler, Typ
Reinhardt-Pfeiffer

39762

Kleinwuchs-Horkanalatresie-
Mandibulidre Hypoplasie-
Skelettanomalien-Syndrom

29503
4

Kniedislokation, kongenitale

2347

Kniest-dhnliche Dysplasie, letale

2635

Kleinwuchs, metatroper

2636

Kleinwuchs, mikrozephaler
osteodysplastischer primordialer,
Typ lund IlI

2994

Kleinwuchs-kraniofaziale
Anomalien-Genitalhypoplasie-
Syndrom

485

Kniest-Dysplasie

485

Kniest-Syndrom

1571

Knobloch-Layer-Syndrom

2637

Kleinwuchs, mikrozephaler
osteodysplastischer primordialer,

Typ I

42079

Kleinwuchs-Kyphose-Hypoplasie
der basalen llia-Zapfenepiphysen-
Gesichtsdysmorphie-Syndrom

1571

Knobloch-Syndrom

85182

Knochendysplasie - medullares
Fibrosarkom

32922
8

Kleinwuchs, mikrozephaler
primordialer, duch ZNF335-
Mangel

42345
4

Kleinwuchs-Nageldysplasie-
marginales palmoplantares
Keratoderm-orale
Hyperpigmentierung-Syndrom

249

Knochendysplasie, fibrose

93276

Knochendysplasie, fibrose
polyostotische

46863
1

Kleinwuchs, mikrozephaler
primordialer, durch RTTN-Mangel

31439
4

Kleinwuchs-Onychodysplasie-
Gesichtsdysmorphie-
Hypotrichose-Syndrom

1830

Knochendysplasie, immuno-
ossdre, Typ Schimke

1842

Knochendysplasie, letale, Typ
Holmgren

31967
1

Kleinwuchs, mikrozephaler

primordialer, Typ Alazami

39167
7

Kleinwuchs-Optikusatrophie-

Pelger-Huét-Anomalie-Syndrom

1832

Knochendysplasie,

osteosklerotische, letale Form

— Diese Krankheit ist ungiiltig/veraltet und wurde verschoben (siche Anhang). Es sollte die hier angezeigte ORPHA-Kennnummer verwendet werden.

Orphanet Berichtsreihe - Verzeichnis der seltenen Krankheiten und Synonyme in alphabetischer Reihenfolge - Januar 2020
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis der seltenen Krankheiten in_alphabetischer Reihenfolge.pdf

99



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis_der_seltenen_Krankheiten_in_alphabetischer_Reihenfolge.pdf

Krankheitsname

Knochendystrophie, gemischte

sklerotisierende

Krankheitsname

Glykoprotein-Syndrom la

2050

Knochenfragilitat -
Kraniosynostose - Proptosis -
Hydrozephalus

79321

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom Id

46444
3

Krankheitsname

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom Typ 2|

30028

Knochenfragilitat-Kontrakturen-
Arterienruptur-Schwerhorigkeit-
Syndrom

79322

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom le

79319

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom Typ Ib

79323

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom If

79320

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom Typ Ic

31468
4

Knochenlymphom, primares

79324

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom Ig

39794
1

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom Typ Il
durch MAN1B1-Mangel

88

Knochenmarkaplasie,
idiopathische

79325

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom |h

30053
6

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom Typ Ir

83468

Knochenzyste, solitdre

83468

Knochenzyste, unikamerale

79326

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom li

31964
6

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom Typ It

2762

Knoécherne Heteroplasie,
progressive

79329

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom lla

37092
1

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom Typ Iw

175

Knorpel-Haar-Hypoplasie

175

Knorpel-Haar-Hypoplasie dhnliche
Skelettdysplasie ohne
Hypotrichose

79330

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom llb

37092
4

Kohlenhydrat-defizientes
Glykoprotein-Syndrom T