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Fir kongenitale Krankheiten wird die Pravalenz
MethOden folgendermalRen geschatzt:

Orphanet fiihrt svst tische Literaturstudi Abschit Pravalenz = Inzidenz zum Zeitpunkt der Geburt x

rphanet fihrt systematische Literaturstudien zur Abschéatzun i i
dePPravalenzenyund Inzidenzen seltener Krankheiten durch. | ebenserwartung des Pat_l_enten / Allgemeine

Rahmen dieser Studie werden neue Daten zu Punktpravalenkzebenserwartung der Bevolkerung) ;

Eﬁﬁ%‘zﬁtesr‘?éaﬁ'f%% agﬁg-r%nzd?\?grz B%?S?@@ﬁ{itgu%%d neS(ra?slttgr Sollten nur InzidensdDaten zur Verfiigung stehen, dann wird
wissenschaftlicher Studien und anderen verfugbarerflie Pravalenz, wenn moglich, folyendermaRen berechnet:

Ressourcen aktualisiert Pravalenz= Inzidenz x mittlere Erkrankungsdauer.

Diese Daten werden@al im Jahr publiziert und erscheinen  Sollten keineAngaben zur Pravalenz oder Inzidenz verfugbar
in folgenden Berichten sein (bei sehr seltenen Krankheiten haufig der Fall), so wird die

1 Alphabetische Liste der Krankheit i« Praval Fallzahl der in der Fachliteratur beschriebenen Patienten oder
abetische Liste der Krankheiten mit Pravalenz, ili
Inzpidenzoder Anzahl publizierter Falle Familien angegeben.

9 Liste der Krankheiten sortiert nach ab,st_ei(%endgr Einschrankungen dieser Studie
Pravalenz, Inzidenz oder Anzahl publizierier Falle
Die in dieser Studie veroffdithten Daten zur Préavalenz und
Datensammlung Inzidenz basieren auf Schatzungen, die demzufolge keinen
Anspruch auf absolute Giltigkeit hab&ie in diesem Bericht
Eine Vielzahl verschiedener Quellen wird genutzt: prasentierten Durchschnittswerte konnen die oft sehr
unterschiedliche Methodenwahl der (durch die
Register (RARECARE, EUROCAT, etc) ; Literaturrecherche) ausgewabhlten Studien nicht

berucksichtigen
Nationale und Internationale Gesundheitsinstitute
gnstjltut National de Veijlle Sanitaire (Franzosiche _. N .
ehorde fiur Gesundheitsiiberwachung); AmericanDie Validitat und Exaktheit der genutzten

Center of Disease Control and Prevention, American iqi : i
National Cancer indtite, European Medicines Datenquellen/Originaldaten wird vorausgesetzt und nicht

Agency, World Health Organization etc); zusatzlich validiert. Es ist daher mdglich, dass Fehler durch die
Verwechslung von Begriffen wie Prakenz und Inzidenz

9 Medline = Uber Anfrage nachfolgender und/oder der Geburtspravalenz auftreten, die dem
SEupcigg%?orlltt)hmﬁ\;I]éSH'I(\(Ilgll—jsfﬁa]se Ll O,%ND untereinander austauschbareBebrauch dieser Begriffe in
[ncidence[Tgﬁé/abstrdct] OR einigen Datenquellen geschuldet sifdl.ist moglich, dass die

Prevalence([Title/abstract]; Pravalenzen in einigen Fallen eher zu hoch eingeschétzt

werden, daepidemiologische Studien im allgemeinen auf
solchen Krankenhausdaten basieren, die aus Regionen mit

. . hoéherer Pravalenz stammen
Medizinische Fachliteratur, «Graue

Literatur», Fallberichte von Fachleuten;

OR Epidemiology[Title/abstract];

Datenprasentation
1 Fachleute die mit Orphanet kollaborieren

o Daten ohne speziellen Vermerksind weltweitgultig.
Daten-Charakteristika Ein Asterisk* kennzeichnet Europaische Daten.
P kennzeichnePravalenzangaben.
Die in diesem Dokument publizierten Daten beziehen sich auf kennzeichnet Inzidenzangaben.
weltweite Schatzungen, sollten diese nicht zur Verfiggun BP kennzeichnet Geburtspravalenzen.
stehen, dann werden europdische Bezugsdaten zugrunde gelegt.
Die veroffentlichten Daten sind gesammelte Originaldaten aufBijite beachten Sie, dass wir hier lediglich einen Auszug von
weltweiter oder europaischer Ebene oder extrapolierteepidemiologischen Daten (iber seltene Krankheiten der
Originaldaten, solange ein Foundgffekt fur die Krankheit — Orphanet Datenbank zur Verfiigung stellen. Derzeit 8088
ausgeschlossen v kann. seltene Krankheiten mit Pravalenzen oder Inzidenzen in der
OprhanetDatenbank annaotiert. Bitte nutzen Sie Orphadata
Bei Vorliegen verschiedener nationaler Daten wird der(www.orphadata.orgum die vollstdndigen Datenséatze
Mittelwert kalkuliert, um die weltweite oder européische abzurufen.
Préavalenz oder Inzidenz anzugeben. Bei Vorliegen
verschiedener Datenquellen wird (unter Berlicksichtigung einer
bestimmten Auswahl vorQualitatskriterien) die aktuellste
Datenquelle bevorzugt (Register, Meaalysen,

Bevolkerungsstudien, umfané:;reiche Fall rui(aper} )
Daten ohne speziellen Vermerk sind weltweit gultig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.

P kennzeichnet Pravalenzangabkrkennzeichnet Inzidenzangab@&®P kennzeichnet Geburtspravalenzen.
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Geschatzte Anzahl

Pravalenzen1 InZIdenzen Oder ORPHA Krankhgit Préi\{alenz/ der Falle
Anzahl publizierter Féalle sortiert [ N IR

I 1 Abduktorenldhmung, laryngeale ,
nach Krankheiten (Alphabetische | zrs |faxreeme 20Falle
L | Ste) 314652 |ABeta2MAmyloidose, variante 5Félle

85446 |ABeta2MAmyloidose, WildTyp 4.5P*
324723 | ABetaAmyloidose Typ Arktis 1 Familie|
Geschatzte) Anzahl 324708 | ABetaAmyloidose Typ lowa 2 Familie
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Falle Abeta-Amyloidose vom hollandischen N
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz | oder 100006 Typ 250Falle
(ECVCVONREUIEI | 324718 | ABetaA21GAmyloidose 2 Familie
79154 -Ami ipin-2- ipin-Aziduri 20Fall -
2 ;’\\Aml:olzdlpmlzc(:)x:[/)\drl]plg Azidurie ae 324703 |ABetal34VAmyloidose 1 Familie|
-Methylbutyryl-CoADehydrogenase u - - -
79157 Mangel 30Falle 14 | Abetalipoproteinamie 100Falle
35701 |3Hydroxy-3-Methylglutaryl-CoA 9 Fille 920 | AblepharonMakrostomie-Syndrom 16Falle
SynthaseMangel - -
- - - 921 AbruzzeEricksonSyndrom 4 Falle
939 3-HydroxyIsobutterséaureKrankheit 13Falle - — -
. 3-Methylcrotonyl-CoACarboxylase e 1941 AbsencenEplIe;?5|e, juven.lle - 7.51
Mangel, isolierter ) 54251 Abzgt_sse, aseptische kortikosteraid 49Flle
67046 |3-Methylglutaconazidurie Typ 1 20Fslle sensitive
- - 67043 |AcanthamoebaKeratitis 1.0P*
445038 | 3-Methylglutaconazidurie Typ 7 22 Falle — - -
— - Acanthosis nigricangnsulinresistenz
505208 | 3-Methylglutaconazidurie Typ 8 9 Falle 90301 [Muskelkrampfe AkrenvergréRerung 5Falle
505216 |3-Methylglutaconazidurie Typ 9 4 Falle Syndrom
3-PhosphoglyceraDehydrogenase ) 48818 | Aceruloplasminémie 0.09P
79351 . S ; 15Falle
Mangel, infantile/juvenile Form 929  |Achalasie Mikrozephalie 7Falle
79350 | 3-PhosphoseriAlPhosphataseMangel 8 Falle 930 Achalasie, idiopathische 8.0P
7 3GSyndrom 25Falle 930 |Achalasie, idiopathische 0.771
2616 | 3M-Syndrom 200Félle 15 Achondroplasie 4.0BP
293843 3MGSyndr0m 32Falle Achondroplasie’ schwere
217064 |5-FluorouracitVergiftung 20P* 85165 [EntwicklungsverzdgerungAcanthosis 5 Félle
nigricans
33572 |5-OxoprolinaseMangel 8 Falle 49382 | Achromatopsie > 7p
46,XX testikuléare Stérung der — - - ~
393 Geschlechtsentwicklung 25P 40366 | Acitretin/Etretinat-Embryofetopathie 26 Félle
8 47 XYYSyndrom 50.0BP* 99901 |AcytCoADehydrogenase dMangel 23 Falle
96263 |48,XXX¥Syndrom 1.0BP* 320942 |AcyFCoADehydrogenaseMangel, 1Fall
multipler neonataler transienter
*
10 48,XXY¥Syndrom 1.9BP 2971 | AcykCoAOxidaseMangel, peroxisomalg 40Falle
99329 |48 XYYSyndrom 10Falle 100008 |ACysAmyloidose o Familier
g *
96264 |49,XXXXsyndrom 0.55BP 55881 | Adamantinom 0.011*
261534 |49, XXX¥*Byndrom 2Falle 974 |AdamsOliver-Syndrom 398Falle
99330 |49 XYYY-Byndrom 8Félle 85138 | AddisonKrankheit 12.5P*
2p21-Mikrodeletionssyndrom ohne u
369881 C)F/)stinurie 4 2 Falle 213772 |Adenokarzinom der Cervix uteri 1.011*
8p-Invertierte Duplikation/Deletion Adenokarzinom der Gallenblase und .
96092 Syndrom 3.9BP* 424991 extrahepatischen Gallengénge 2.621
488280 |14g32Duplikationssyndrom 33Falle 424943 |Adenokarzinom der Leber und 0.4121 *
- intrahepatischen Gallengange
314585 |15qGrowuchsSyndrom 12Falle 424016 |Adenokarzinom des Analkanals 0.2531 *
439232 | AApoAlvAmyloidose 2Falle 104075 |Adenokarzinom des Dinndarms 0.5881 *
915 AarskogScottSyndrom 0.5BP 99976 | Adenokarzinom des Osophagus 0.71
916 AaseSmith-Syndrom 10Falle
Daten ohne speziellen Vermesind weltweit glltig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
P kennzeichnet Pravalenzangabkrkennzeichnet Inzidenzangab@&®P kennzeichnet Geburtspravalenzen.
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ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte

Anzahl

Pravalenz/| der Falle

Inzidenz

oder

ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte Anzahl

der Falle
oder

Pravalenz/
Inzidenz

(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
213504 |Adenokarzinom, ovarielles 5.971* 280651 |AKrodysostose mit multipler 40Fille
- - Hormonresistenz
45 AdenosinmonophosphaDesaminase 100EAll
Mangel alle 2956 | Akrodysplasie Skoliose 2Félle
91127 |Adenovirusinfektionin 18.0p* 36 AkrokallosatSyndrom 38Falle
Immununterdriickten Patienten 563 v ; oa
romegalie .
46 Adenylosuccinat.yaseMangel 56 Falle 9
AdenylosuccinaiSynthase ahnliche-1 ) 39 Akromelanose 10Falle
482601 SRS X 19Falle - -
abhangige distale Myopathie 955 | Akroosteolyse, autosomatiominante 100Falle
39044 | Aderhautmelanom 0.51* 971 Akrorenales Syndrom 20Falle
Adipositas- Kolitis - Hypothyreoidismus- - - -
88643 |Herzhypertrophie- 2 Falle 1240 |Akroscyphodysplasie, metaphyséare 4 Falle
Entwicklungsverzégerung 221054 | Akrozephalopolydaktylie 8 Falle
Adipositas durch angeborenen 5 AktionsmyoklonusNierenversagen B
66628 Leptinmargel 30Falle 163696 Syndrom Yy g 38Faille
397615 |Adipositas durch CEP2dangel 15Falle 397596 |Aktivierendes PIK3lelta-Syndrom 18Falle
71528 Adipositas durch ProhormoiKonvertase) 16 Ealle Akute demyelinisierende
I-Mangel _ _ 98916 [inflammatorische 3.1P*
71526 Q:Lpgoeslltas durch Proopiomelanocortin 7 Elle Polyradikuloneuropathie
Akute Enzephalopathie mit biphasische u
404448 | ADNRSyndrom 10Falle 363549 Krampfen und spat reduzierter Diffusion 283Falle
43 Adrenoleukodystrophie, X 5.0BP 518 Akute Megakaryoblastenleukamie 0.021*
chromosomale 98277 |Akute myeloblastische Leukamie mit 0.111*
977 Adrenomyodystrophie 2Félle rekurrenter genetischer Anomalie )
978 | ADULTSyndrom 50Falle 167714 |AKute myeloische Leukdmie, 0.491*
unklassifizierte
183669 | Agammaglobulinamie 0.13P*
g g nam 217563 Ial{;rtiteelneonatale Atemnot durch SB- 0.067BP
33110 Agammaglobullnamle, autosomal 100Flle 9 : :
rezessive 86843 |Akute Panmyelose mit Myelofibrose 0.061*
229717 | Agammaglobulinamie, isolierte 0.3pP 90064 | Akuter peripherer Arterienverschluss | 16.0P*
47 Agammaglobulindmie, Xhromosomale [  0.22P Akuter sensorineuraler Hérverlust durc
AgammaglobulinamieMikrozephalie 90059 akustisphes Tr‘auma oder Horsturz oder] 40.0P*
83617 |Kraniosynostoseschwere Dermatitis 3Falle operationsbedingten Horverlust
Syndrom 70587 | Akutes Atemnotsyndrom des Kindes 20.0P*
85448 | AgetAmyloidose 475Falle 70587 |Akutes Atemnotsyndrom des Kindes 3.51*
981 Agenesie der Arteria carotis interna 100Falle Akutes infantiles Leberversagen durch
442582 | AHAmyloidose 12 Falle 217371 ﬁi/;tehizedefekt mtDNAodierter 19Falle
i
511 AhornsirupKrankheit 0.67BP i i
B 370088 Aklu_tes |nfar_1t||$‘s Lebe_rlyersagen 6 Fille
250977 |AICARibosidurie 1Fall multisystemische Beteiligungyndrom
- - — " Akutes infantiles Leberversagen
51 |AicardiGoutieresSyndrom 10.0P 466794 [zerebelldre Ataxigperiphere 3Falle
90081 | AIDSWastingSyndrom 20.0P* sensomotorische NeuropathiSyndrom
926 Akatalasimie 30p* 85443 [AL-Amyloidose 10.0P
2008 | Akro-kardio-faziales Syndrom 10Falle 52 Alagille Syndrom 0.88P
o Alakrimie-Choreoathetose «
Akro-osteolysekeloid-ahnliche u 404454 ) 8 Félle
363665 | sasionenvorzeitige AlterungSyndrom 5Falle LeberdysfunktionSyndrom : -
85203 | Akro-pektorales Syndrom o5 Félle 178333 |Aland IslandAugenkrankheit 5 Familier]
958 Akro-reno-mandibulédres Syndrom 10Falle 998 Albinismus- Schwerhorigkeit 1 Familie
“ 20 Familid 999  [Albinismus, kutaner, HermeliPhénotyp 6 Falle
959 Akro-renc-okulares Syndrom — = -
n Albinismus, okularer rezessiver- X "
54 h | 0.58BP
950 | Akrodysostose 80Fille chromosomaler
55 Albinismus, okulokutaner 59P
Daten ohne speziellen Vermerk sind weltweit gultig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
P kennzeichnet Pravalenzangabkrkennzeichnet Inzidenzangab@&®P kennzeichnet Geburtspravalenzen.
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Geschatzte) Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Falle

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien

ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte Anzahl

Pravalenz/
Inzidenz
(/100 000)

der Falle
oder
Familien

350734 Albmlsn_ms, okulokutaner minimal 10Ealle 399058 AIp_ha-B Crystallmabhanglge spat 17 Eslle
pigmentierter, Typ 1 beginnende Myopathie
352731 |Albinismus, okulokutaner, Typ 1 2.5P 168612 |AlphaFetoproteinMangel, kongenitaler 22 Falle
79431 | Albinismus, okulokutaner, Typ 1A 1.3P 61 Alpha-Mannosidose 0.1P*
79434 | Albinismus, okulokutaner, Typ 1B 1.3P 3137 | AlPhaN-Acetylgalactosaminidase 20 Fslle
— Mangel
79432 | Albinismus, okulokutaner, Typ 2 2.55P AlphaN-Acetylgalactosaminidase i
— 79279 10Falle
79435 | Albinismus, okulokutaner, Typ 4 1.0P Mangel Typ 1
— - Alpha-N-Acetylgalactosaminidase i
370091 |Albinismus, okulokutaner, Typ 5 1 Familie 79280 Mangel Typ 2 10Falle
370097 | Albinismus, okulokutaner, Typ 6 1Fall 79281 Glaf)nha(;ll\l_-rAce;ylgalactosamlnldase 10Eslle
352745 | Albinismus, okulokutaner, Typ 7 9 Falle 9c P
— - 100025 |Alpha-Schwerkettenkrankheit 400Falle
352737 | Albinismus, okulokutaner, Typ TS 10Falle — - -
- 08791 AlphaThalassamidntelligenzminderung 20Fille
79327 |ALGICDG 57 Falle Syndrom, gekoppelt an Chr. 16
79326 |ALG2cDG 1Fall 231401 éAIpza-ThaIassamiernyelodysplastisches 80Fille
yndrom
79321 |ALG3CDG 15Falle Amiex-
847 AIph_a-ThaIa_ssaml@( chromosomale 200Flle
79320 |ALG6CDG 54Falle IntelligenzminderungSyndrom
- Alport-Syndrom- geistige Retardierung "
79325 |ALGSCDG 15Falle 86818 Mittelgesichtshypoplasie Elliptozytose 2 Familie
79328 |ALGOCDG 12Falle 64 Alstrém-Syndrom 950Falle
280071 |ALG1iCDG 8 Falle 209973 A_Iternlerende Hemlpleg!e de_s 12 Flle
- Kindesalters, beninge néchtliche
79324 |ALG12CDG 11Falle - -
169095 Alymphoide zystische Thymus 9Fille
324422 |ALG13CDG 1Fall Dysgenesie
502444 | Alkalische Ceramidase-Blangel 2Falle 93561 [ALysAmyloidose 7 Familie
59 Allan-HerndonDudley-Syndrom 320F4alle 280397 Al_zhelmeFahnhche familiare 2 Falle
i e m— Prionkrankheit
gemeine Entwicklungsverzdgerung u - N
73223 Osteopenie- ektodermaler Defekt 3 Falle 1021 | AmauroseHypertrichoseSyndrom 2 Falle
Allgemeine Entwicklungsverzégerung 65 Amaurosis congenita Leber 2.5P
404476 |LungenzysterGroflwuchsWilms-Tumor 2 Falle 65 Amaurosis congenita Leber > 58P
Syndiom
Allgemeine Entwicklungsverzdgerung 1027 |Amelie, autosomairezessive 3Félle
488613 [neuroophthalmologische Anomalien 26 Falle idrofi
uroop mologis 1028 Amelo-onychohypohidrotisches 2 Falle
KrampfeIntelligenzminderungSyndrom Syndrom
700 Alopecia totalis 10.5P* 1908 [ Aminopterin/Methotrexat-Embryopathig 17 Falle
701 | Alopecia universalis 25.0P* 314701 |Amyloidose, primare systemische 30.0P*
1006 | Alopezie mit AntikdrperMangel 3Félle 319635 |Amyloidosis cutis dyschromia 27Falle
1008 Alope2|eEp!lep5|ePyorrhoe 12 Falle 803 Amyotrophe Lateralsklerose 3.85P
IntelligenzminderungSyndrom
A|opezie|nte||igenzminderung 803 Amyotrophe Lateralsklerose 1.351
1014 gyzzrr%(r)‘:ladotroper Hypogonadismus 2Félle 357043 | Amyotrophe Lateralsklerose Typ 4 70Falle
Y
15 Familid 1040 |Anadysplasie, metaphyséare 27Falle
2850 | AlopezielntelligenzminderungSyndrom
n 86816 |Analbuminamie, kongenitale 50Falle
AlopezieKontrakturenKleinwuchs u - N
1005 IntelligenzminderungSyndrom 5 Falle 228113 |Analfistel 18.3P
726 Alpers-HuttenlocherSyndrom 0.07P* 98375 | Anédmie, autoimmunrhéamolytische 2.021*
726 AlpersHuttenlocherSyndrom 0.7BP* 85 Anémig, dyserythropoetische 0.16BP*
kongenitale
60 Alpha-1-Antitrypsin-Mangel 20.0P* Ami i
p . yp . [¢] 293825 Anamlg, dyserythropoetische 4Fille
Alpha-2 AntiplasminMangel, j kongenitale, Typ IV
79 k ital 40Fdlle Anamie, dyserythropoetische
ongenitaler 08870 > Qyserythrop ' 60 Falle
kongenitale, Typ Il
Daten ohne speziellen Vermesind weltweit glltig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
P kennzeichnet Pravalenzangabkrkennzeichnet Inzidenzangab@&®P kennzeichnet Geburtspravalenzen.
OrphanetB e r i ¢ h-tPs&valkenz Beiener Krankheiten : Bibliographische Angal- Januar 2020- Nummer 1
5

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Pravalenzen_seltener Krankheiten Alphabetische Liste.pdf



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

ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte
Pravalenz/
Inzidenz
(/100 000)

Anzahl
der Falle
oder
Familien

ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte Anzahl
Pravalenz/ der Falle
Inzidenz oder

(/200 000) Familien

86817 Anam|e, hémolytische durch Adenylat 7 Eamilien 356996 ANK3as§ozuerte InteII.l'genzmlnderung 5 Fille
KinaseMangel SprachstérungSchlafstérungSyndrom
Anamie, hamolytische durch Glutathien u Ankyloblepharon filiformis adnatum "
90030 ReduktaseMangel 3Falle 1074 /Anus imperforatusSyndrom 3 Familie
1046 |Anamie, hamolytische letale 2 Eille 141163 |Ankylose, glossopalatine 30Falle
Genitalfehlbildungen eaail - - - 10Fal
90031 Anémie, hamolytische, nicht 17 Eamilic Annularer atrophischer Lichen planus alle
sphéarozytéare durch Hexokinaselangel n 399096 |Anoctaminopathie, distale 24 Falle
75564 igr;ir:tisi,sts:il’(‘jeeroachrestische, erworbeng 0.091* 3294 | Anomalien der Fingerstrecksehnen 2 Falle
T : Anomalien der unteren Extremitaten "
Anamie, sideroblastische,-X u 2487 . 2 Falle
75563 chromosomale 200Falle Hypospac“e
37553 | AndersenTawikSyndrom 0.11* 90390 | Anonychie- Onychodystrophie 14 Falle
. Anonychie mit umschriebener .
99429 | Androgeninsensitivitat, komplette 0.83P 69125 Pigmentierung 3 Falle
99429 | Androgeninsensitivitat, komplette 3.01* 79143 | Anonychie, isolierte kongenitale 50Falle
157954 | ANESyndrom 5Falle 1094 | AnonychieMikrozephalie Syndrom 4 Falle
83620 | Anendokrinose, enterische 7 Falle 98555 | Anophtalmie-Mikrophtalmie-Syndrom | 8.3BP*
1048 | Anenzephalie/Exenzephalie, isolierte | 35.0BP* 1104 |Anophthalie plusSyndrom 17 Falle
12 Famili ie- -
228277 | Anetodermie, familiare amiig 1101 [Anophthalmie- Megalokornea 3Falle
n Kardiopathie- Skelettanomalien
221142 | Anetodermie, konfettiartige 2Falle 770098 |Anophthaimie/Mikrophthalmie - 30Ealle
— - Osophagusatresie
284984 | AneurysmaOsteoarthritisSyndrom 45Falle - —
- - 557 Anorektale Fehlbildung, isolierte 20.0BP
90065 Aneurysmatische Subarachnoidalblutur 10.0P*
erworbene : 88620 [Anosmie, isolierte kongenitale 15Falle
204975 Angeborene_s Fehlen des Obemd 0.62BP 93976 | Anotie 0.028BP*
Unterarms mit vorhandener Hand - - - -
562559 Anterior maxillary protrusionstrabismus 7 Elle
72 AngelmanSyndrom 7.5P intellectual disability syndrome
72 AngelmanSyndrom 1.3BP* 454710 [Anti-p200-Pemphigoid 50Félle
2346 | Angioosteo-hypertrophisches Syndrom| 0.8BP* 398097 | Anti-PhospholipidSyndrom, neonatales 34Falle
1063 | Angiom, biischelartiges 200F4alle 411593 | AntiinsulinantikdrperSyndrom 404 Falle
91385 |Angiosdem, erworbenes 200F4lle 375 Antikorper vermittelte Krankheit der 0.2p*
91378 — — op- glomeruldren Basalmembran )
137 Angiotdem, hereditires 50P 375 Antik6rper vermittelte Krankheit der 0.081*
370039 |AngorahaarNaevus 2 Falle glomeruléren Basalmembran )
i i 81 Antisynth 3.5P
537891 Atl\:]GPT-IeIIaéelc: P;]eredltary angioedema| 4Falle ntisynthetaseSyndrom
i r\orma n — — - 83 Antley-Bixler-Syndrom 34 Falle
468666 Anhidrose, generalisierte isolierte, mit 7 Elle 5 ;
normalen SchweiRdriisen AortenbogenAnomalie )
— - 1110 [Gesichtsdysmorphie 4 Falle
Anhidrotische ektodermale Dysplasie intelligenzminderunaSyndrom
69088 |ImmundefektOsteopetroseLymphddem 2 Falle 9 g2y
Syndrom 2299 | Aortenbogenunterbrechung 0.3BP*
1068 | Aniridie - geistige Retardierung 2 Falle 1457  [Aortenisthmusstenose 35.6BP*
1064 |Aniridie - Nierenagenesie > Flle 1456 | Aortenisthmusstenose, atypische 0.17BP*
psychomotorische Retardierung 3193 e T33P
250923 | Aniridie, isolierte 1310+ Aortenstenose, supravalvuldre :
3193 |A Ivula 4.0BP*
1069 | Aniridie-PatellaaplasieSyndrom 3 Falle ortenstenose, supravalvulare
Aniridie-PtosisIntelligenzminderung ) 3400 | Aorto-ventrikularer Tunnel 130Falle
1067 L S 3 Falle - - -
familiare AdipositasSyndrom 1112 Aphalangie- Hemivertebrae- urogenital 3Fille
1065 Aniridie-zerebelldre Ataxie 22 Familig intestinale Dysgenesie
IntelligenzminderungSyndrom n 1113 AphalangieSyndaktylieMikrozephalie 5 Fille
1070 | Anisakiasis 0.321 Syndrom
100070 |Aphasie, nichifliissige progrediente 2.5pP*
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Geschatzte) Anzahl Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Félle ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
100070 |Aphasie, nichifliissige progrediente 0.71* 1485 _/I_Ayr;hrogrypose- Hyperkeratose, letaler > Elle
95432 Aphasi.e, primére pr.ogrojssive 7.0P 2697 Arthrogrypose- Nierenfunktionsstérung- 100Falle
Aphonie-Schwerhorigkeit Cholestase
324540 RethadystrqphleBlfld Hallux 2Falle 65720 |Arthrogrypose- schwere Skoliose 2 Familie
IntelligenzminderungSyndrom -
1114 asi - - 10.0BP 3200 Arthrogrypose mit ektodermaler 2 Fille
Aplasia cutis congenita : Dysplasie und anderen Anomalien
1117 | Aplasia cutis congenitaMyopie 4 Falle 329457 |Arthrogrypose, distale, Typ 5D 33Falle
1116 Aplasia cu_tis cor_]genita mit intestinaler 3 Fille 251515 |Arthrogrypose, distale, Typ 10 53Falle
Lymphangiektasie
Aplasie der Fingerstrecker mit u 53696 Arthrogrypose, letale- Verlust von 15Falle
2926 . 3Félle \Vorderhornzellen
Polyneuropathie — -
pos Aplastische Anarmie. idi hisch 04p* 1144 Arthrogryposeéhnliche Handanomalie 1 Eamilie
plastische Andmie, idiopathische : sensorineurale Schwerhérigkeit
425 Apolipoprotein Al-Mangel 30 Familie 1037 |Arthrogryposis multiplex congenita 5.7BP*
n
— Arthrogryposis multiplex congenita x
. . . 10 Famil 1150 L 10Falle
309020 |Apolipoprotein CHMangel, familiarer ﬁml y Whistling-face-Syndrom
1143 Arthrogryposis multiplex congenita, 4.3BP*
1123 | Appendix, kaudaler Schwerhorigkeit 2 Falle neurogener Typ )
1125 | Apraxie, okulomotorische, Typ Cogan 50Falle Arthrogryposis multiplex congenita .
— - 498693 [Syndrom, autosomatezessives, nicht 4 Féle
1126 S\prosenzgphahe mit zerebellarer 2 Fille todliches, MYBPGassoziiertes
ysgenesie =
1130 Arachnodaktylie- geistige Retardierung 3Falle 1258 | AscherSyndrom S0Fdlle
Dysmorphien 137686 |AshermanSyndrom 44.0P*
1129 |Arachnodaktylie- Ossifikationsstorunge 5Falle 1957 |Asthesioneuroblastom 0.021*
- geistige Retardierung
1133 |AREDYLSyndrom 3 Fille 85175 |Astley-KendaltDysplasie 5Félle
23 | Argininbernsteinsaurekrankheit 1.0P* 251679 | Astroblastom 0.021*
178345 | AromataseExzessSyndrom 30Fdlle 94 |Astrozytom 2.5P*
91 AromataseMangel 38Falle 94 |Astrozytom 4.81*
35708 Aromatischel- 140Falle 251598 | Astrozytom, protoplasmisches 0.011*
Aminosauredecarboxylasbangel 100 Ataxia-Teleangiectasia 0.49P*
1134 | Arhinie, isolierte 20Falle g533g | Ataxie- Apraxie- geistige Retardierung, o Fille
1135 Arrhinie-ChoanalatresieMikrophthalmie- 4AFalle X-chromosomal
Syndrom 1184 |Ataxie-Lichtempfindlichkeit- 2 Fille
3342 | Arterial-Tortuosity-Syndrom 102Falle Kleinwuchs
1682 | Arteriendissektion mit Lentiginose 4 Fille 459033 | Ataxie - okulomotorische Apraxie, Typ 4 12 Falle
: prep— o Ataxie mit tonischer u
Arterienkalzifikation, generalisierte «
51608 [A1CTe 9 s00Fallel | 79 Jaufwarsabweichung der Augen 12Fdlle
26137 |Avrteriitis temporalis, juvenile 20Falle 96 Ataxie mit Vitamin EMangel 0.33P*
- - - - Ataxie, autosomalezessive, durch .
* ’ ’
92 Arthrft!s, fdfopathfsche j.uvenfle 1.51 247815 PEX1eMangel 6 Falle
gsa3g | Arthritis, idiopathische juvenile, 5.7p* 139485 |Ataxie, autosomarezessive, durch 31Falle
Enth§§|t|§a§301|lgrte : : Ubiguinor-Mangel
85410 :‘"rgtggtrﬁl’(lﬁ;sath'SChe juvenile, 20.5P* 88644 |Ataxie, autosomalrezessive, Typ Beaud 57 Falle
85436 Arthritig, idiopa'l'thische juvenile, 4.2p* 79135 |Ataxie, episodische, Typ 3 1 Familie|
Psorl.'.s1-5|sa.15.sozner.te - - 79136 |Ataxie, episodische, Typ 4 2 Familier
85408 Arthritis, idiopathische juvenile, 8.0P*
Rheumafaktorznegaﬂve ’ 211067 Ataxie, episodische, Typ 5 7 Falle
gs435 |Arthritis, idiopathische juvenile, 40P+ 209967 |Ataxie, episodische, Typ 6 4Fdlle
Rheumafaktorpositive - — -
a5414 Arthritis, idiopathische juvenile, s o+ 209970 |Ataxie, episodische, Typ 7 7 Félle
systemische ) 1186 |Ataxie, infantile spinozerebellare 29Falle
Daten ohne speziellen Vermesind weltweit glltig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
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ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte
Pravalenz/
Inzidenz
(/100 000)

Anzahl
der Falle
oder
Familien

ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte Anzahl
Pravalenz/ der Falle

Inzidenz
(/100 000)

oder
Familien

94124 Ataxie, spl_nozerebellare mit axonaler 9 Fille 1188 Atax_leSchvyerhongkert 8 Fille
Neuropathie, Typ 1 IntelligenzminderungSyndrom
85297 Ataxie, spinozerebellare X 5 Fille 248251 AtaX|eTaubhe|t-S_yndr0m, progressives 13Eslle
chromosomale, Typ 3 autosomalrezessives
g5092 |Ataxie, spinozerebellare X 1 Eamilie 56304 |Atelosteogenesis Typ II 25Falle
chiomosomare: Tp 4 56305 |Atelost is Typ Il 25Fall
alle
98755 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 1 15P cos eogen(.e5|s P -
69739 AthabaskenHirnstammdysgenesie 13Eall
98756 | Ataxie, spinozerebellare, Typ 2 1.5P Syndrom alle
98757 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 3 1.5P 1192 |Atherosklerose- Schwerhdrigkeit > Eille
98760 | At - PR—— e Farmil Diabetes- Epilepsie- Nephropathie
amilier
axie, spinozereberare, 1yp 95713 |Athyreose 3.5P*
98767 i i a 51Félle
Ataxie, spinozerebellare, Typ 11 e 1193 | Atkin-FlaitzSyndrom 14Falle
. . i amilig
98762 | Ataxie, spinozerebellare, Typ 12 n 1195 |Atransferrinamie, kongenitale 16Falle
98768 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 13 20Falle 1329 l;AtriO\I/etr:trikulérer (AV) Kanal, 20.0BP*
ompletter
20 Famili - —
98763 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 14 0 Familig Atrioventrikularer Defekt
n 1352  [Blepharophimose Radiatund Analdefekt 2 Falle
98769 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 15/16 80 Falle Syndrom
. . 100 Famil 1330 Atrioventrikularer Kanal, partieller 30.0P*
98759 | Ataxie, spinozerebellare, Typ 17 am P
en 1330 Atrioventrikularer Kanal, partieller 20.0BP*
98771 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 18 26 Falle 1479 Atriumseptumdefekt mit atrio- 11rale
98772 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 19/22 12Falle ventrikularen Reizleitungsstérungen
Atrophia gyrata der Chorioidea und u
101110 |Ataxie, spinozerebellére, Typ 20 20Flle 14 [Lo P ME Y 200F4lle
98773 | Ataxie, spinozerebellare, Typ 21 35Falle 75373 [;Arg;)r)ehslsi,vtélfokale chorioretinale b Familie
101108 |Ataxi i llare, Typ 2 4 Familier] - - -
taxie, spinozerebelldre, Typ 23 1217 Atrophie, spinale- Ophthalmoplegie- 2 Eille
101111 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 25 10Falle PyramidenbahrSymptomatik
101112 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 26 1 Familie 140933 |Atrophoderma, lineares, Typ Moulin 30Falle
98764 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 27 30Falle 330001 [ATTRAmyloidose, wildTyp 30.0P*
208513 | Ataxie, spinozerebellare, Typ 29 50Falle 238523 | Atypische HypotonieCystinurieSyndrom 2Falle
211017 |Ataxie, spinozerebelldre, Typ 30 6 Falle 542585 Q/l:]cciji:gzeneuropathyoptic atrophy 8 Falle
. . 30 Familig
217012 |Ataxie, spinozerebelléare, Typ 31 n 3172 | Augenbrauen, verdoppelte Syndaktylie 3 Faélle
- - - — Augendefekte- Arachnodaktylie- x
276183 | Ataxie, spinozerebelléare, Typ 32 1 Familie| 2725 Kardiopathie 6 Félle
1955 | Ataxie, spinozerebellare, Typ 34 45Félle 137888 | Aurikulo-kondyldres Syndrom 50Falle
276193 | Ataxie, spinozerebelléare, Typ 35 28Falle 114 Aurikulo-OsteoDysplasie 2 Familie
276198 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 36 100::mll 137911 |Autismus-fazialer PortweirNavus 4 Félle
- - - - AutismusEpilepsieSyndrom durch
363710 |Ataxie, spinozerebelléare, Typ 37 9 Falle 308410 |Verzweigtketter 5 Familier
423296 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 38 4 Familie Ketosauredehydrogenas&inaseMangel
AutismusSpektrumStorung durch AUT- u
423275 | Ataxie, spinozerebelldre, Typ 40 5Falle 352490 Mangel P 9 60Falle
458798 | Ataxie, spinozerebellare, Typ 41 1Fall 370943 'Qltjrtllrsomusizzkstn:]rgztr?]runnglIepS|e 8 Eille
458803 |Ataxie, spinozerebellare, Typ 42 25Félle 2Jrypose oy —_
- _ ! . 275523 Autoimmun-lymphoproliferative 30Falle
314978 Ar\]taX|e, zeretiellare, nichprogressive, X 3 Familier Krankheit vom Typ Dianzani
chromosomale n n :
Autoimmun-lymphoproliferatives u
Ataxie-Intelligenzminderung 3261 Syndrom S00Falle
370022 |okulomotorische Apraxiezerebelléare 7 Falle 2436150 Autoimmunlymphoproliferatives J—
ZysterSyndrom Syndrom durch CTLAMaploinsuffizienz
Daten ohne speziellen Vermerk sind weltweit gultig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
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Geschatzte) Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Falle

Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder

(/200 000) | Familien

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) Familien

Autoimmun-lymphoproliferatives . Autosomatrezessive
275517 . L 1 Familie e
Syndrom mit rezidivierenden Infekten Leukoenzephalopathiéschamischer u
- - 314572 R 3Félle
Autoimmune Enteropathie und SchlaganfalRetinitis pigmentosa
391487 |EndokrinopathieEmpfanglichkeit fur 5 Falle Syndrom
chron.lsche Infehonen-Syndrqm . 314603 A_utosomatrezesswe spa_lstlsche Ataxie 54Fille
Autoimmune Enzephalopathie mit R mit Leukoenzephalopathie
420789 : . 10Falle - - =
Parasomnie und obstruktiver Schlafapn Autosomalrezessive spinozerebellare
Autoimmune interstitielle . 95433 [Ataxie-Blindheit-Schwerlorigkeit- 3 Familier]
444092 LungenerkrankungArthritis-Syndrom 5 Familier Syndrom
228426 Autoimmunkrankheit, multisystemische 10Fall Autosomatrezessive Suszeptibilitat fir
syndromale, durch ItckiVlangel alle 319569 |Mykobakteriosen durch partiellen IFN 18Falle
Autoinflammation mit PLCG2 [gammaR Defekt
324530 |assoziiertem AntikdrpeiMangel und 2Félle Autosomalrezessive Suszeptibilitat fur
Immundysregulation 319574 |Mykobakteriosen durch partiellen IFN 6 Falle
Autoinflammatorisches Syndrom mit [gammaR2Defekt
329173 |pyogener Bakterieninfektion und 5Falle 05434 Autosqma&rezessive zerebellare Ataxie 1 Eamilie
IAmylopektinose einschlieBende Sakkaden
538096 Autosomal re(.;essive lethal neonatal 13Falle 284289 A_utosomat_rezesswe zerebellare Ataxie 14Flle
axonal sensorimotor polyneuropathy mit Beginn im Erwachgeenalter
314399 |Autosomatdominante Aplasie und 6 Fall Autosomatrezessive zerebellare Ataxie
Myelodysplasie ale 404499 |[EpilepsielntelligenzminderungSyndrom 2 Falle
Autosomaldominante distale axonale durch RUBCMangel :
476093 |motorische Neuropathiemyofibrillare 8 Falle Autosomatrezessive zerebellare Ataxie
Myopathie-Syndrom 404493 [EpilepsielntelligenzminderungSyndrom 3 Félle
Autosomatdominante fokale nicht durch TUBMangel
402003 [epidermolytische Palmoplantarkeratose 21Falle Autosomatrezessive zerebellare Ataxie
mit Blasenbildungen an den FiiRen 363429 |PyramidenbahnzeicheiNystagmus 17Falle
Autosomatdominante okulomotorische ApraxieSyndrom
457193 [Intelligenzminderungkraniofaziale 16Falle Autosomatrezessiver primarer
lAnomalienHerzfehlerSyndrom 437552 [Immundefekt mit defekter spontaner 3 Falle
; P ; natirlicher KillerZellenZytotoxizitéat
457050 Autosorr)atd(_)mlnante mltc_)chondnale 15Ealle . Y|
Myopathie mit Belastungsintoleranz 782 AxenfeldRiegerSyndrom 0.5P*
Autosomatdominante Myopie o 401911 |AXIN2abhangige adenomatose ) Familie
440354 M.l.ttelgtlesmhr:‘sruckI?geﬁenslorliréeurzler 1 Familie attenuierte familiare Polyposis
Horver usE[ |zome ° Dys.pl) a§ ] yncrom 304442 Axonale Neuropathie mit 33 Familig
Autosoma_ dOT“'”a”te praaxiale . Neuromyotonie, autosomatezessiv n
476119 |Polydaktyliemit Hypertrichose des 1 Familie 7oid P —
oberen Ruckens 314889 [/Z!00s€, renae lubulare, proximale, 1 Familie|
- ——— autosomaldominante Form
Autosomatdominante Suszeptibilitét fii - -
319581 |[Mykobakteriosen durch partiellen IFN 68 Falle 424046 | Azinuszellkarzinom des Pankreas 0.0291*
jgammaR 1Defekt 536467 | B3GALT8elated spondylodysplastic 15 Familig
Autosomatdominante Suszeptibilitat fur EhlersDanlos syndrome n
319589 |Mykobakteriosen durch partiellen IFN 2 Falle 79332 |BAGALTLDG 1Eall
JgammaR2Defekt i
Autosomatrdominante 300324 B-Zell Lymphozytose, persistente 154F4lle
466806 [Thrombozytopenie mit Defekt der 4 Familie polyklonale" : :
Plattchensekretion 67038 ErZeILL_eukamle, chronische 48.0P*
314404 |Autosomatdominante zerebellare Ataxi 24Falle lymphatische
mit Schwerhdorgkeit und Narkolepsie 544 B-ZelkLymphom, diffuses groRzelliges | 43.0P*
Autosomalrezessive axonale Charcot ! -
544 B-ZeltLymphom, diffuses groRzelliges | 2.791*
521411 |Marie-Tooth-Krankheit durch Defekt im 2Falle ymphom, oSS groPzemot
Kupfermetabolismus 08838 BZgILLymphom, groRzelliges, priméar 5.0P*
c193gg |Autosomalrezessive Dysgenesie des 8 Fille mediastinales
vorderen Augensegmentes 171915 |B-ZeltNon-HodgkinLymphom 17.451*
Autosomatrezessive komplexe i 86852 |B-zel-Prolymphozytenleukamie 0.051*
506353 [spastische Paraplegie durch Stérung im 4 Falle
KennedyStoffwechselweg 139471 |BakraniaRaggeSyndrom 2 Familiel
Autosomalrezessive kongenitale 4 1225 |BallerGeroldSyndrom 40Falle
324262 zerebellare Ataxie durch MGLURMange 10Falle
1226 Bamforth-Syndrom 8 Félle
Daten ohne speziellen Vermesind weltweit glltig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
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Geschatzte) Anzahl Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Félle ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
1227 | BangstadSyndrom 2 Falle 364198 |Bipartite Talus 23Falle
1228 | BankiSyndrom 1 Familie 166108 |Birk-BaretSyndrom 1 Familie|
2995 g)zg:t;i;wmter zerebrofronto-faziales 60Fille 122 Birt-HoggDubéSyndrom 0.5P*
123 33Félle
1231 BarberSaySyndrom 16 Falle Bjomstad-Syndrom
93930 (Bl kstrophi 3.05BP
110 BardetBiedFSyndrom 0.7P* asenekstophie
16 i 1.0P
110  |BardetBied+Syndrom 0.5BP* Blauzapfenmonochromasie
111 Barth-Syndrom 022P* 16 Blauzapfenmonochromasie 1.0BP
330015 |Bleivergiftun 2.3P*
1234 | BartsocasPapasSyndrom 24 Falle 9 9
1997 [Blepharocheilo-dentales Syndrom 50Falle
112 Bartter-Syndrom 0.11* P Y —
BasalgangliendegeneratioByndrom mit 3 1252 [Blepharonascfaziales Syndrom 3 Familier]
497906 T 4 Falle - - -
Beginn im Kindesalter Blepharophimose Ptosis- Esotropie- u
2057 Svndakivlie- Klei h 6 Falle
113 BasexDupré-ChristatSyndrom 143Falle yndakty 'e'_ ginwuc .S -
- - 3047 Blepharophimoselntelligenzminderung, 20Eall
100976 | Bathingsuit-Ichthyose 20Faélle Typ SBBYS ae
166113 |BazexSyndrom 145Fille 203642 Blepharophimoselntelligenzminderung 58 Ealle
Syndrom
329984 |Becherzellkarzinoid 0.025I - - - -
1259 |Blepharoptose- Myopie - Linsenektopie 3 Falle
2839 | BeckenSchulterDysplasie 10Falle
ysp 171844 |Blindheit- Skoliose- Arachnodaktylie 4Falle
116 BeckwithWiedemannSyndrom 3.5BP*
y 125  |BloomSyndrom 300Falle
1237 | BeemerErtbruggenSyndrom 2 Falle
= — hggK )I/<h PV 1059  |Blue rubber blebNaevus 200F4alle
ehcetahnliche Krankheit des Kindes, N
476102 | ditire 13Falle 391320 |Bluterkrankeit vom Os{Texanischen Tyj 19Félle
2310 |Beindeformitat- Katarakt 2Falle 36355 | Blutgerinnungsstorung durch P2Y12 14Flle
— Defekt
1241 |BenczeSyndrom 2 Familier 420566 Blutungskrankheit durch CalDAGEH 3Fille
Benigne Chorestriatale Beteiligung u Mangel
494541 . e = 3Falle — -
Syndrom mit Beginn im Kindesalter Blutungskrankheit mit assoziiertem
Benigne familiare 100Famil 477787 |Mangel der zytosolischen Phospholipas 2 Félle
1949 —
Neugeborenenepilepsie en A2 dpha
464336 | BENTAKrankheit 8 Falle 217266 |BNARSyndrom 9 Familier]
274  |BernardSoulierSyndrom 100Falle 217008 [BockenheimerSyndrom 40Falle
139455 | Bestrophinopathie, autosomatezessive 20Falle 97297 |BohringOpitzSyndrom 46 Falle
324713 |BetaAmyloidose vom Italienischen Typ 7 Familier 1261 |BonnemanMeineckeReichSyndrom 4 Félle
118 Beta-Mannosidose 0.14BP* 1262 [BookSyndrom 26 Falle
1035 |Beta-Mercaptolaktat-Cystein Disulfidurig 1Fall 1263 |BoomerangDysplasie 10Falle
320084 |Betapropeller-Protein-assoziierte 68 Flle 127  |BorjesonForssmaA_ehmannSyndrom 50Falle
Neurodegeneration - - -
— 69737 |BosleySalirhAlorainy-Syndrom 16 Falle
848 BetaThalassamie 1.01
- - - 1267 |Botulismus 0.0221*
65287 |BetaUreidopropionaseMangel 5 Falle - - -
BICDZassoziierte proximale spinale 228371 |Botulismus, ernahrungsbedingter 0.11
363454 |Muskelatrophie mit Beginn im 60 Falle 254509 |Botulismus, iatrogener 180F4alle
Kindesalter, autosomatiominant - - - N
I. - - - I ——— 254504 |Botulismus, inhalativer 10Falle
140963 Bilaterale Mikrotie- Schwerhdrigkeit 3 Familied
Gaumenspalte 178487 |Botulismus, intestinaler, adulter 19Falle
424982 |Biliares Zystadenokarzinom der Leber | 0.0021* 1270 |BowenConradiSyndrom 60 Falle
Bindegewebskrankheit durch Lysyl u Brachydaktylie- Ellenb -
300284 2 Falle ydaktylie- Ellenbogen
Hydroxylase aMangel 1275 | andgelenkDysplasie  Familier
... N - =
79241 |BiotinidaseMangel 1.6P 1246 AI‘Btraa:(cigydaktylle Nystagmus- zerebellare 1 Familie
79241 |BiotinidaseMangel 1.6BP
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Geschatzte

Anzahl

Geschatzte Anzahl

ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Félle ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
93382 |Brachydaktylie A6 7 Falle 1310 [CaffeyKrankheit 100Falle
2946 | Brachydaktylie mit langem Daumen 4 Falle 83472 |CAMOSSyndrom 5Félle
93397 |Brachydaktylie Typ A7 1 Familie 1328 |CamuratiEngelmanrSyndrom 300Falle
1277 Brachydaktylie, mesomele, mit mentale 2 Elle 141 CanavarKrankheit 1.0BP
Retardierung und Herzfehlern 325004 | CANDLE VI 20Fal
- . " ndrom alle
1278 | Brachydaktylie, préaxiale Hallux varus 8 Falle Y
1276 Brachydaktyliearterielle Hypertension 10 Familig 71279 | CANOMAEByndrom 100Falle
Syndrom n 1335 |CantrellPentalogie 0.67BP
166035 BrachydaktyIIeKIe|nwucthet|n|t|s 12Falle 171881 |CapMyopathie 21 Elle
pigmentosaSyndrom
93409 | BrachydaktylieSyndaktylie Typ Zhao 2 Familier, 188 CapillaryLeakSyndrom, systemisches 150Falle
i i 1358 |CareyFinemanZiter-Syndrom 20Falle
1292 Bracny:norph|eO(rjlych0dysp|aS|e 9 Fille Y Y|
DysphalangieSyndrom 1359 |CarneyKomplex 160F4lle
1293 | Brachyolmie 100Falle CarneyKomplexTrismus —
— 319340 . 3 Familier]
93302 |Brachyolmie Typ 2 4 Familie PseudokamptodaktylieSyndrom
. 20 Familig
448242 |Brachyolmie, autosomatezessive 20Falle 97286 |CarneyStratakisSyndrom n
Brachytelephalangie Dysmorphien u - - -
1295 KallmannSyndrom 2 Falle 139411 |CarneyTrias (Triade) 150Félle
52047 |BraddockSyndrom 2 Falle 159 CarnitinAcylcarnitin TranslokaseMangel 60 Falle
75374 | Bradyopsie 5 Ezlle 158 CarnitinMangel, primérer systemischer| 3.2BP*
1297 | Branchieokulo-faziales Syndrom 150Falle 156 CarnitinPalmitoytTransferase I1AMange 60 Falle
1299  |Branchioskeletogenitales Syndrom 7 Falle 157 | CarnitinPalmitoyt Transferase tMangel | 1.0P*
50815 |Branchiogene Schwerhérigkeyndrom 5 Falle 228302 Carn|t|n-!3alm|toyI-Transferase Mangel, 300Falle
myopathische Form
85284 |BRESERyndrom 5Félle 208308 | CarmitinPalmitoytTransferase tMangel, 20 Familig
90354 |Brittle-CorneaSyndrom 65Falle neonatale Form n
- - - - N CarnitinPalmitoytTransferase tMangel, 30 Familig
70573 | Bronchialkarzinom, kleinzelliges 12.0P 228305 <chwere infantile Form n
79493 | BrookeSpieglerSyndrom 100Falle 1361 |CarnosinaseMangel 0.2BP
97229 |Brown-Vialetto-van LaereSyndrom 109Falle 53035 |CaroliKrankheit 0.1l
1304 |Brucellose 0.091* 65759 |CarpenterSyndrom 70Félle
2771 | BruckSyndrom 60Falle 93973 | CarpenterWaziriSyndrom 6 Félle
130 |BrugadaSyndrom 20.0P* 65282 |CarvajaiSyndrom 7Falle
145 Brusg L_J.nd Ovarialkrebssyndrom, 25.0P* 93682 |CastlemanKrankheit des Kindesalters 150Falle
hereditéres
131 Budd-ChiariSyndrom 1.1P 1388 CatelManzke Syndrom 33Falle
131 |BuddChiariSyndrom 0.11 468684 |CCDC1IEDG 8 Falle
36258 |Buergerkrankheit 16.0P 86870 |CD4+/CD56+ hamatoderme Neoplasie| 12.0P*
543 Burkitt-Lymphom 0.171* 169464 |CD59Mangel, priméarer 6 Félle
1306 | BuschkeOllendorft-Syndrom 5.01 66631 [ CEDNIKSyndrom 13Falle
1308 | GSyndrom 0.11P* 3258 | CenaniLenzSyndaktylie 30Falle
ili 169079 |Cernunnos/XLMangel 5Faélle
85293 | CabezasSyndrom 24 Familig 9
n 216 CeroidLipofuszinose, neuronale 2.0P*
135 CACHSyndrom 148Falle T :
168486 Cerondl__lpofuszmose, neuronale, 10Ezlle
448010 |CABCDG 1Fall kongenitale
136 CADASIL 3.0P* 46627 |CharSyndrom 109Falle
369942 |CADDS 4Falle 495274 | CharcotMarie-Tooth Krankheit Typ 2T 10Falle
Daten ohne speziellen Vermesind weltweit glltig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
P kennzeichnet Pravalenzangabkrkennzeichnet Inzidenzangab@&®P kennzeichnet Geburtspravalenzen.
OrphanetB e r i ¢ h-tPs&valkenz Beiener Krankheiten : Bibliographische Angal- Januar 2020- Nummer 1
11

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Pravalenzen_seltener Krankheiten Alphabetische Liste.pdf



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

ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte
Pravalenz/
Inzidenz

Anzahl
der Falle
oder

ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte Anzahl

Pravalenz/
Inzidenz

der Falle
oder

(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
CharcotMarie-Tooth-Krankheit- u CharcotMarie-Tooth-Krankheit, i
90103 Schwerhdrigkeit Intelligenzminderung 7 Falle 228174 autosomaldominante, Typ 2N 28Falle
65753 | CharcotMarie-Tooth-Krankheit Typ 1 17.5P 300319 |CharcotMarie-Tooth-Krankheit, 18Eslle
- - — autosomaldominante, Typ 2P
101101 |CharcotMarie-Tooth-Krankheit Typ 2B2 1 Familie CharcotMarie-ToothKrankheit, )
- - - 329258 k 8Falle
228374 | CharcotMarie-Tooth-Krankheit Typ 2B5 4 Féalle autosomatdominante, Typ 2Q
- - - CharcotMarie-Tooth-Krankheit, i
101102 |CharcotMarie-Tooth-Krankheit Typ 2H 13Falle 397735 autosomatdominante, Typ 2U 2 Falle
397968 | CharcotMarie-Tooth-Krankheit Typ 2R 1Fall 447964 ;?gsrg(r)]:ﬁzgz'irno;r:gK_rrankgslt, 21 Fille
443073 | CharcotMarie-Tooth-Krankheit Typ 2S 35Falle - YD -
— CharcotMarie-Tooth-Krankheit, u
11 Familid 488333 . 24 Falle
99955 | CharcotMarie-Tooth-Krankheit Typ 4B1 autosomatdominante, Typ 2W
n 435387 |CharcotMarie-Tooth-Krankheit, 7 Falle
363981 | CharcotMarie-Tooth-Krankheit Typ 4B3 3 Falle autosomaldominante, Typ 2Y
99954 | CharcotMarie-ToothKrankheit Typ 4H 15Falle| | 466768 |CharcotMarie-ToothrKrankhett, 21Falle
autosomaldominante, Typ 2Z
139515 | CharcotMarie-Tooth-Krankheit Typ 4J 18Falle ie- i -
yp 217055 CharcotMarie To_othl_(rankhelt_,“ s Familier
CharcotMarie-Tooth-Krankheit, autosomalrezessive, intermediére, Typ
100043 |autosomatdominante, intermediére, Ty 20Félle 254334 CharcotMarie-Tooth-Krankheit, 1Eall
A autosomalrezessive, intermediare, Typ
CharcotMarie-Tooth-Krankheit CharcotMarie-Tooth-Krankheit, u
. . N 369867 S 3 Falle
100044 Jautosomaldominante, intermediare, Tyd 37Falle autosomalrezessive, intermediare, Typ
B : . 435998 CharcotMarle—To_othl_(rankhelt_,“ AFille
CharcotMarie-Tooth-Krankheit, autosomalrezessive, intermediare, Typ
100045 Jautosomatdominante, intermedidre, TyQ 35Falle 466775 CharcotMarle—TopthKrankhelt, 29 Eille
C autosomatrezessive, Typ 2X
CharcotMarie-Tooth-Krankheit, CharcotMarie-Tooth-Krankheit,
100046 Jautosomatdominante, intermedidre, TyQ 12 Falle 324585 |dominantintermediare, mit 9 Félle
D neuropathischem Schmerz
CharcotMarie-Tooth-Krankheit, 352670 CharcotMarie-Tooth-Krankheit, 8 Falle
93114 [autosomatdominante, intermediére, Tyg 21Falle dominantintermediare, Typ F
E CharcotMarie-Tooth-Krankheit, Typ 2, )
CharcotMarie-Tooth-Krankheit, 443950 DNAJB2assoziierte 2 Falle
487814 Jautosomatdominante, Typ 2, durch 2 Falle 4747 CharcotMarie-Tooth-Krankheit, X 1 6P+
DGAT2Genmutation 6 chromosomale 6
CharcotMarie-Tooth-Krankheit, 101076 |CharcotMarie-Tooth-Krankheit, X 5 Fall
497757 lautosomatdominante, Typ 2, durch 19Falle chromosomale, Typ 2 alle
MME-Genmutation 101077 |CharcotMarie-ToothKrankheit, X 4 Famil
CharcotMarie-Tooth-Krankheit, chromosomale, Typ 3 amftie
435819 [autosomatdominante, Typ 2, durch TFQ 2 Falle 101078 CharcotMarie-Tooth-Krankheit, % - Eal
Genmutation : chromosomale Typ 4 afe
CharcotMarie-Tooth-Krankheit, . 14 |CharcotMarie-ToothKrankheit, X Eal
401964 [autosomatdominante, Typ 2, mit Rieser] 2 Familie 990 chromosomale, Typ 5 9Falle
[Axonen ; :
CharcotMarie-Tooth-Krankheit, % i
o ; 352675 ' 8 Falle
99946 CharcotMarie ToothKrankhelt, 1 Familie chromosomale, Typ 6
autosomaldominante, Typ 2A1 CharcotMarie-Tooth
99938 | CharcotMarie-Tooth-Krankheit, 24 Fslle 166  [Krankheit/Hereditare motorische und | 25.0P*
autosomatdominante, Typ 2D sensorische Neuropathie
521414 CharcotMarle—'_roothKrankhelt, 51 Falle 138 CHARGSyndrom 0.0P*
autosomaldominante, Typ 2DD
ie- i 138 CHARGHSyndrom 6.5BP
99940 CharcotM@rle '_roothK_rrankgle:lt, 5 Eamilier Yy
autosomaldominante, Typ 1406 |Charlie MSyndrom 4Falle
99941 CharcotMarie-Tooth-Krankheit, 1 Eamili
autosomatdominante, Typ 2G amilie 167 | ChédiakHigashiSyndrom 500Félle
99944 | CharcotMarie-Tooth-Krankheit, 30Fslle 352723 [ChédiakHigashiSyndrom, attenuiertes 100Falle
autosomaldominante, Typ 2K — - -
CharcotMarie-ToothKrankhett, ~ 1221 | Cheilitis glandularis 100Falle
99945 . 1 Familie -
autosomatdominante, Typ 2L 184  |Cherubismus 300Fdlle
CharcotMarie-Tooth-Krankheit, x . ' *
228179 autosomatdominante, Typ 2M 20Falle 324625 | Chikungunyafieber 0.121
Daten ohne speziellen Vermerk sind Weltwelt gutg. Ein AStensk ~ kennzeichnet Europaische Daten.
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Geschatzte) Anzahl Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Félle ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
90280 | cChilblainLupus 70Falle 201901 Chorea Huntingtoréhnliches Syndrom 10Ezlle
— durch COORF7Expansionen
I I 10 Familig
481662 | ChilblainLupus, familiarer n 180 Chorioideremie 2.0P*
139 CHILESyndrom 60Falle 86813 Ch_orior_e.tlinale Degeneration, helikoid 100Ezlle
- peripapillare
3474 | CHIMESyndrom 8Falle 179 Chorioretinopathie Typ Birdshot 0.35P
137914 |Choanalatresie 8.68P" 251899 | ChoroidPlexuskarzinom 0.011*
ChoanalatresieSchwerhorigkeit 11 Eamilie - - - -~
1200 |Herzfehlerkraniofaziale Dysmorphien n 1433 | ChoroideaAtrophie - Alopezie 2 Flle
Syndrom 85278 |ChristiansorSyndrom 30Falle
70567 |Cholangiokarzinom 2.1P i ikati
9 262941 IChrom(;som 14, partielle Duplikation dg 50Flle
70567 | Cholangiokarzinom 4.21 angen Arms
.. - - - 1646 Ch YDeletion, tiell 20.8P
300552 | Cholangitis und Pankreatitis, follikulare 5Falle romosom *Jeletion, pariieTe
2032 Chronische inflammatorische 3.7p*
186 Cholangitis, primér biliére 21.05P demyelinisierende Polyneuropathie :
186 | Cholangitis, primar biliare 3.0l Chronische nichbakterielle
- - - 324964 |Osteomyelitis/rezidivierende multifokale] 0.3P
Cholestase PigmentRetinopathie- u .
1415 5Falle Osteomyelitis
Gaumenspalte - - -
Cholestase, familiére intrahepatische Chronische nichbakerielle
480491 S rahep 5Falle 324964 |Osteomyelitis/rezidivierende multifokale 2.51
progressive, MYO5Bbhéngige Osteomyelitis
480483 Ch(_)l_(?stase, intrahepatische progressiv 14 Falle Chronische thromboembolische .
familiare, Typ 4 70591 . 3.0P
- - - pulmonale Hypertonie
480476 Cholestase, intrahepatische progressiv AFille - - T
familiare, Typ 5 263463 |CHST&ssoziierte Skelettdysplasie 2 Familier
1414 | Cholestasd_ymphédemSyndrom 47Falle 93971 | ChudleylLowry-HoarSyndrom 3Falle
79347 |Chondrodysplasia punctata Typ Torielld 3 Falle 314597 | ChudleyMcCulloughSyndrom 25Falle
268717 TChogdrodySplasia punctata, rhizomele, AFille 444490 |ChylomikronamieSyndrom, familiares | 0.97P*
bis : : 71 |ChylomikronenRetentionsKrankheit 55Falle
177 Chondrodysplasia punctata, rhizomeler] 10pP*
Typ ' 1451 CINCASyndrom 200Falle
35173 |Chondrodysplasia punctata,-X 0.25BP* 251383 |CKSyndrom 24Falle
chromosomaidominante
ie mi 168984 |CLAP 6 Falle
280586 | Chondrodysplasie mit 4Falle CLAP&Byndrom
Gelenkkontrakturen, gPARPyp 536532 | Classicalike EhlersDanlos syndrome 7 Falle
50945 [|Chondrodysplasie Typ Blomstrand 13Falle type 2
1423 |Chondrodysplasie, letale, rezessive 4Falle 45350 |CLCN@ssoziertes Xhromosomales 38Falle
ysp — i IntelligenzminderungSyndrom
33067 Jca:zgﬂrodys‘)'as'e’ metaphysare, Typ 16Falle 1453 | Cleidorhizomeles Syndrom 2 Falle
i 4 284448 50 Falle
166038 KCh(_)IndrodyspIaS|e, metaphysare, Typ 2 Falle CLIPPERS
;:“ ad —— - = 228357 |CLNSKrankheit 2Falle
ondrodysplasie, metaphysére, Typ u
2501 Ao ahr 18Falle 314629 |CLN1Krankheit 2Falle
163966 Cho_ndrodysplasie, —)éhrc_;mosoma% 10Fille 352709 |CLN1Zrankheit 4 Falle
dominante, Typ Chassairgacombe -
Chondrodysplasiestorung der 3} 140944 |CLOVESyndrom 150Falle
1422 ) 2 Falle - m
Geschlechtsentwicklungyndrom 397795 COAS¥Protein-assoziierte 2 Fille
Chondroektodermale Dysplasie mit x Neurodegeneration
319195 . . 4 Félle - -
Nachtblindheit 51577 |CobblestoneLissenzephalie 1.0BP*
404507 | Chondromyxoidfibrom 50Falle i i
Y. 352682 Cobflftom;LlssTTiephglle (i_hne 6 Fille
55880 Chondrosarkom 0.241 * muskulare oder okulare Beteiligung
191 CockayneSyndrom 0.2BP*
209916 Chon_drosarkom, extraskelettales 0.2p*
myxoides 191 CockayneSyndrom 0.51*
Famili
98934 | Chorea Huntingtoréhnliche Krankheit 2 o0 2'“' & 1458 |CODASSyndrom 12Falle
Daten ohne speziellen Vermesind weltweit glltig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
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Geschatzte] Anzahl Geschatzte Anzahl

ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Félle ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
192 CoffinLowry-Syndrom 15P 2930 |CronkhiteCanadaSyndrom 500Falle
1465 | Coffin-SirisSyndrom 190Falle 207 CrouzorSyndrom 0.9BP*
1466 | COFSyndrom 20Falle 93262 | CrouzonSyndrom- Acanthosis nigricang 0.1BP
263508 |COGICDG 3 Falle 1552  [CurrarinaSyndrom 1.0P*
435934 |COGZXDG 1Fall 1553  [CurryJonesSyndrom 9 Falle
263501 |COGACDG 2 Falle 96253 [ CushingKrankheit 4.0P*
263487 |COGECDG 9 Falle 96253 [ CushingKrankheit 0.21*
464443 | COGBCGD 10Falle 553 CushingSyndrom 5.9P
79333 |COGTCDG 8 Félle 553 CushingSyndrom 0.151*
95428 |cocsDc 2 Falle 189427 CushingSyndrom durch makronodulére 0.08P*
267 c p— 300Fa] Nebennierenhyperplasie )
oganrSyndrom alle - -
gany 99892 |CushingSyndrom, ACT4dbhangiges 0.55I
193 CohenSyndrom 200Félle Cutis gyrataAcanthosis nigricans u
- 1555 > 12Falle
2050 |ColeCarpenterSyndrom 3Félle KraniosynostoseSyndrom
309108 |ColipaseMangel 2Falle 209 |Cutis laxa 0.18P
: : - Cutis laxa mit schweren LungerMagen, u
Combined immunodeficiency due to ITH u
538963 deficiency y 13Falle 221145 15 i und HarnwegsAnomalien 21Falle
i i 90348 | Cutis laxa, autosomalominante 50Falle
538101 Cong(;nlltal a);]onal neuropathy with 7Falle
encephalopathy 90349 |Cutis laxa, autosomalezessive, Typ 1 60 Falle
Congenital limbsface contractures - - -
562528 |hypotonia-developmental delay 14 Falle 90350 [Cutis laxa, autosomalezessive, Typ 2 40Falle
syndrome - - -
Yy _ : 1556 Cutis marmorata teleangiectatica 300Flle
Congenital myopathy with reduced typd u congenita
544602 le fi 2 Falle
2 muscle fibers 171719 |Cutix laxamafanoides Syndrom 18Félle
420794 | Conespondylére Dysplasi 3 Falle 213 Cystinose 15p*
1487 | CooksSyndrom 12 Falle 13 Cystinose 0.758P
1488 _ | CooperWangJabsSyndrom 2Falle 2437 | CzeizelosonciSyndrom 3 Faélle
1 i 1.9pP* - -
9 Cornelia de Lang&yndrom 9 356978 |D,l-2-Hydroxy-Glutarazidurie 13Falle
1 i 1.3BP* - .
9 Cornelia de Lang&yndrom 3 79315 |D-2-Hydroxy-Glutarazidurie 80Falle
459074 Corpus callosurigenesie 4Fille -
MakrozephalieHypertelorismusSyndron 1563 |DahlbergBorer-NewcomerSyndrom 2 Falle
1497 |Corpus callosunrDysgenesie, 11 Falle 1562 | Dakryozystitis- Osteopoikilose 5Falle
komplizierte, Xchromosomale 17 r m I ——— >1p~
CorpuscallosumAgenesie DandyWalker-Malformation, isolierte .
52055 |IntelligenzminderungKolobom: 2 Félle 217 DandyWalkerMalformation, isolierte 1.0BP*
Mikrognathie-Syndrom 1566 DandyWalker-Malformation-postaxiale 5 Fille
3071 | CostelleSyndrom 300F4alle Polydaktylie Syndrom
201 CowdenSyndrom 0.5P* 218 Darier-Krankheit 3.4p*
1508 | Coxoeaurikulares Syndrom 4 Félle 2952 (':Dhal_m:_e”- adduzierte Arthrogrypose, Ty, 9 Fille
ristian
1512 | CraneHeiseSyndrom 9Falle 15 Familid
2950 |Daumen, triphalangeale Polysyndaktylig
90290 |CRES®yndrom 8.0P* n
204 |CreutzfeldeJakobKrankheit, sporadisch| 0.1P* 2051 | Paumenfehibildung Alopezie- 1 Familie
Pigmentanomalien
204 CreutzfeldtJakobKrankheit, sporadisch{  0.15I 300536 |DDOSTCDG 1Fall
205 CriglerNajjar-Syndrom 1.0P* 2962 |De BarsySyndrom 40 Falle
205 CriglerNajjar-Syndrom 0.1BP* 35664 |DeBarsySyndrom, ALDH18A4abhangige 32Falle
1545 | CrisponiSyndrom 30Falle Defekt des mitochondrialen
746 rifunktionalen Protei 1.0P*
1461 |CrissCrossHerz 0.8BP* rlunklionaren * roteins
Daten ohne speziellen Vermerk sind weltweit gultig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
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Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/ der Falle

Geschatzte) Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Falle

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder

(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
3202 | Dehydrierte hereditire Stomatozytose 20 Familig 205 Diabetes- Schwerhdrigkeit, maternal 0.1P*
n vererbt
1627 Deletion 5035 10Falle 223 Diabetes insipidus, nephrogener 0.15P*
1590 Deletion 13932 150Falle 178029 |Diabetes insipidus, zentraler 4.0P*
567 Deletion 22q11 37.5BP 224 Diabetes mellitus, neonataler 1.1BP*
168598 |Demyelinisierung des Gehirns durch 2 Falle ggggs | Diabetes mellitus, neonataler 0.38BP*
Methionin-AdenosyltransferaseMangel permanenter
79134 | DENDBSyndrom A0 Féalle 99886 |Diabetes mellitus, neonataler transientdg 0.3BP*
99828 |DengueFieber 714.01 Diabetes mellitus, permanenter
. 65288 [neonataler- Pankreasund 4 Falle
1652 | Dent-Krankheit 250::“ Kleinhirnagenesie
124 DiamondBlackfanAnamie 0.67BP*
99792 | Dentindysplasie- Knochensklerose 1 Familie - N
66637 |DiaphanespondyloDysostose 18Falle
- - "
99789 |Dentindysplasie Typ 1 1.0P DiaphragmaHiernie-
. . 19 Famili ita i - 3
99791 | Dentindysplasie Typ 2 amilig 2141 Extr?mltatenfeh_lblldung 7 Falle
n Schédelanomalien
314721 |Pentindysplasie, atypische, durch AFille 1670 |Diarrhoe, chronische mit Zottenatrophig 2 Falle
SMOC2Mangel - - - -
- — 314373 Diarrhoe, chronische, infantile, durch 32Fille
49042 |Dentinogenesis imperfecta 14.5p* Guanylatcyclase 20beraktivitit
71267 Dentinogenesis imperfectaKleinwuchs- 2 Fille 84064 [Diarrhoe, syndromale 116Falle
Horverlust- geistige Retardierung 198 Dok - S 0BP
ickdarmatresie .
166260 |Dentinogenesis imperfecta Typ 2 14.6P*
370046 |Didymosis aplasticosebacea 18Falle
220 DenysDrashSyndrom 300Falle - y P
86918 Diffuse palmoplantare Keratose 10FaAl
1656 | Dermatitis herpetiformis 27.0P* AkrozyanoseSyndrom alle
293173 Dermatitis, akute exanthematische 03l Diffuse zerebrale und zerebellére
lgeneralisierte pustuldse ) 404437 |Atrophie-Intraktable Krampfeprogressive 4 Falle
iti ose i iti Mikrozephalie Syndrom
79099 D_ermatlFl_s, granulomatdse interstitielle 53Fa4lle : p e Y|
mit Arthritis 226 |DihydropteridinreduktaseMangel 150Falle
1659 | Dermato-Leukodystrophie 2Félle 243343 | DimethylglycinDehydraggenaseMangel 1Fall
1657 | Dermato-Osteolyse, kirgisischer Typ 5 Falle 227 Diphallie 0.02BP
31112 | Dermatofibrosarcoma protuberans 10.0P* 1681 |Diprosopus 33Falle
1658 D_grmatoglyphen, fehlende kongenitale 10 Familig 1307 Distale GliedmaRenredukiionen A
Milien n Mikrognathie-Syndrom
221 | Dermatomyositis 6.0P* 1642 | Distale Monosomie 9p 89Falle
221 | Dermatomyositis 0.551* 1596 | Distale Monosomie 15q 30Falle
93672 |Dermatomyositis, juvenile 0.295I Distale Myopathie der obere
398117 |Dermatomyositis, neonatale 3 Falle 399086 |Extremitaten mit Beg_lnn_ m 7 Falle
Erwachsenenalter, Finnischer Typ
86920 |Dermatopathia pigmentosa reticularis 20Falle Distale Myopathie durch VGP
Dermatose, erosive und vesikulare, - 329478 |Genmutation mit Beginn im 9 Félle
231573 kongenital 31Falle Erwachsenenalter
48377 |Dermatose, pustulare subkomeale 200Falle] | 178400 |PiStale Myopathie mit Beginn am 4Fale
— - vorderen Schienenbein
79411 |Dermolyse, buliose transiente, des 30Falle Distale Myopathie mit Beteiligung der
Neugeborenen 63273 |posterioren Bein und anterioren 16 Falle
1660 | Dermoodontodysplasie 11Falle Handmuskulatur
1425 DesbuquoisSyndrom 50 Falle 399103 |Distale NebulinMyopathie 13Falle
168782 | Desintegrative Stérung der Kindheit 2.0P* 404546 [DITRA 70Falle
873 Desmoidtumor 0.31* 91131 |DKXCDG 17 Falle
35107 |Desmosterolose 10Falle 3262 | Dobrow-Syndrom 2 Falle
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447737 |DOCKaMangel 5Falle DysmorphienKleinwuchs
- - 2282  |SchwerhdrigkeitStérung der 2 Falle
2143 DonnaiBarrow-Syndrom 50Falle Geschlechtsentwicklungyndrom
79500 |DOORSSyndrom 50Falle 1784 | Dysostose, akrdronto-fazio-nasale 12 Félle
70594 | Poparesponsive Dystonie durch 43Fille 949  |Dysostose, akrékranio-faziale 2 Falle
SepiapterinReduktaseMangel m
; ; 246 Dysostose, akrofaziale postaxiale 30Falle
101150 Dopar_esponswe Dystonie, autosomal 50 Eslle —
rezessive 1786 |Dysostose, akrofaziale, Catariyp 2 Familie
255 Dopasensitive Dystonie 05P 1787 Dysostose, akrofaziale, Palagonidtyp 4 Falle
230 Dopaminbeta-HydroxylaseMangel 21Falle i
p y y! g 64542 Dysk?_stose, akrofaziale, Typ Kennedy > Elle
3427 | Doppelausstromventrikel, linker 0.5BP Teebi
Doughnutformige Lasionen der - 1788 Dysostose, akrofaziale, Typ Rodriguez 13Falle
85192 A - 20Falle - -
Schédelkalotte- Knochenfragilitat 1790 Dysostose, faziokraniale 3Fille
870 | Down-Syndrom 95.0BP hypomandibulare
86309 |DPAGTLDG 18Falle 1452 Dysostose, kleidokraniale 0.1P
. . "
79322 | DPMICDG 9 Falle 1452 Dysostose, kleidokraniale 0.4BP
Dysostose, mandibulofaziale,-X »
263494 |DPM3CDG 1Fall 1131 | hromosomale 7 Falle
33069 |DravetSyndrom 2.5BP 1794 | Dysostose, okulanaxillo-faziale 4 Falle
50817 |DuaneAnomalie- Myopathie - Skoliose 2Félle 1795 |Dysostose, periphere 6 Falle
233 DuaneRetraktionssyndrom 10.0P* 3317 |Dysostose, thorakopelvine 10Falle
529574 DuaneRetraktionssyndrom mit AFalle 1799 |Dysphasie, familidre kongenitale 6 Familier
kongenitaler Schwerhdrigkeit — - —
235 DubowitzSyndrom 0.2BP* 1822 |Dysplasia epiphysealis hemimelica 0.11
1201 | Dunndarmatresie 16.0BP* 957 Dysplasie, akrepectoro-vertebrale 30Falle
1203 | Duodenalatresie 90p* 1827 |Dysplasie, akromele frontonasale 22Falle
Dysplasie, akromesomele, Typ Hunter u
1203 |Duodenalatresie 9.0BP* 98  Irhompson 10Falle
236 Duplikation 9p partial 150Fdlle 40 Dysplasie, akromesomele, Typ 50 Eille
- - Maroteaux
1715 Duplikation 18p 25Falle - — -
969 Dysplasie, akromikrische 60 Falle
314389 |DuplikationsSyndrom Xqlz313.3 3 Falle - - - N
210122 |Dysplasie, alveolakapillare, kongenitalg 40Falle
239 DyggveMelchior-ClauserSyndrom 100Falle - - -
— 93347 |Dysplasie, anauxetische 10Falle
DYNC1HHhssoziierte autosomal -
209341 |dominante im Kindesalter beginnende 37Félle 247 Dysplasie, arrhythmogene 20.0P
proximale spinale Muskelatrophie rechtsventrikulare
Anai 70589 |Dysplasie, bronchopulmonale 13.0P*
464306 IDtY E*.Kl’”‘*bhagg'ges o 54Falle bl P
nefilgenzminderung-ynarom 79133 |Dysplasie, dermale faziale fokale, Typ | 81Falle
268261 DYRK1Aassoziierte Intelligenzminderun 19Fall
durch Mikrodeletion 21q22.13¢22.2 alle 1807 |Dysplasie, dermale faziale fokale, Typ | 20Falle
1766 | DysaquilibriumSyndrom 51Falle 628 Dysplasie, diastrophe 1.2P*
412 Dysbetalipoproteinamie 10.0P 628 Dysplasie, diastrophe 0.3BP*
1765 | Dyschondrosteose Nephritis 1 Familie 1806 [Dysplasie, ektodermaleBlindheit 2 Félle
41 Dyschromatosis symmetrica hereditarig 300Félle 60083 |DYsplasie, ektodermalenatale Zahne, 1 Familie
Typ Turnpenny
1768 | Dysgenesie, familiare kaudale 4 Falle - .
¥s9 189 Dysplasie, ektodermale hidrotische 1.0P*
1775 | Dyskeratosis congenita 0.1P* 1808 |Dysplasie, ektodermale hidrotische, Ty, 6 Eille
2104 Dysmorphien- Pectus carinatum 2 Ealle ChristiansonFourie
schlaffe Gelenke 1809 |Dysplasie, ektodermale hidrotische, Ty AFille
1146 | Dysmorphien, digitotalare 10.0P Halal
238468 |Dysplasie, ektodermale hypohidrotischd 6.7P*
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1810 Dysplasie, ektqdermale hypohidrotisch{ 40Fslle 500548 Dysplasue.z osteosklerotische 7 Flle
autosomaldominante metaphysére
181 |Dysplasie, ektodermale hypohidrotischy - p. 1427 |Dysplasie, otespondylomegaepiphysarg 30Falle
X-chromosomale - - - -
o1 Dysplasie, ektodermale odonto R 93333 |Dysplasie, pelvskapulare 4 Falle
mikronychiale 2892 Dysplasie, piledentale- 2 Eille
Dysplasie, ektodermale, reiner Haar ] Refraktionsanomalien
69084 20Félle - - - -
NagetTyp 85174 |Dysplasie, pseudodiastrophische 13Félle
1818 Dysplasie, ektodermale, trich@donto- 7 Ealle Dysplasie, rhizomele, Typ Patterson }
onycha|er Typ 2831 Lowry 5Falle
63442 Dysplasﬂle, engelférmige phalango 20Falle 298387 Dysplasie, spondylmegaepiphysére 19 F3ll
epiphysére metaepiphyséare afle
1825 DysplasT])., epiphysareHorverlust- 2 Eslle Dysplasie, spondyloepimetaphysare
Dysmorphien 168552 |gebogene Unterarme 2 Falle
251 Dysplasie, epiphysare multiple 5.0P* Gesichtsdysmorphien
Dysplasie, epiphysare multiple, mit ) Dysplasie, spondyloepimetaphysare 4
166032 Miniepiphysen 2Falle 168451 |gestorte Zahnentwicklung 2Falle
i i 4 i i Dysplasie, spondyloepimetaphysére u
166029 Dysplasie, epl_physare multiple, mlF 3Fille 168443 Hy pla . ponadyloep pny 5 Falle
schwerer proximaler FemubDysplasie ypotrichose
] ] j ] 18 Familid Dysplasie, spondyloepimetaphysére
93311 | Dysplasie, epiphysare multiple, Typ 5 n 93358  [kurze Extremitaten- anormale 27Falle
- - = - Kalzifizierung
Dysplasie, epiphysare multiple, Typ-Al u _ - -
166024 |22 4 Falle 168549 Dyslpl?:yespondyloeplmetaphysare, 13Flle
- - = - axiale Form
Dysplasie, epiphysare multiple, Typ - - - —
166011 Beighton 1 Familie 168555 Ezspla&e, spondyloepimetaphysare, T 3 Falle
Dysplasie, epiphysare multiple, Typ u - -
166016 2 Falle 3
Lowry 171866 Eg;p:g::]e, spondyloepimetaphysére, T 3Falle
1972 | Dysplasie, faziokardiomele letale 3 Falle - - =
: : . 370019 Dysplasie, §pondyloep|metaphysare, T 2 Falle
1791 |Dysplasie, frontefazio-nasale 14 Falle CzarnyRatajczak
1826 | Dysplasie, frontemetaphysére 100Falle 168454 ggsg\ll?;'g spondyloepimetaphysare, T 6 Familie
250 i 0.7BP* i i 5
Dysplasie, frontenasale 99642 |_Iijysg_las(lje, spondyloepimetaphysére, T 234F4lle
140 Dysplasie, kampomele 0.33BP* an |go. d - —
- - - 370015 Dysplasie, spondyloepimetaphysare, T 2 Falle
50814 | Dysplasie, kranidentikulo-suturale 28Falle Isidor
1522 |Dysplasie, kranianetaphysare 160Falle 03356 |DPYsplasie, spondyloepimetaphysare, T 14Flle
Missouri
1513 | Dysplasie, kraniodiaphysére 20Falle : : =
‘ . 93282 Dysplasm, spondyloepimetaphysare, T 17 Félle
1515 |Dysplasie, kranioektodermale 60 Falle Pakistan
o184 Dysplasie, kraniometadiaphysére, i ralle 93352 Dysplasie, spondyloepimetaphysére, T 5 Falle
SchaltknocherTyp ?DhOh?t - Tvioen: h T
splasie, spondyloepimetaphysare, .
1528 |Dysplasie, kraniotelenzephale 4Falle 93346 St?’ugwick pondyloepimetaphy 30Falle
2457 | Dysplasie, mandibuleakrale 40Falle 94068 li)yspla.suel, spondyloepiphysare, 1.0BP*
2497 |Dysplasie, mesomele, der oberen 4Falle ongenitaler Typ N
Extremitat 163654 gg:t[:jla&e, spondyloepiphysére, Typ 4Fille
1836 Dysplasie, mesomele, Typ Kantaputra 5 Familier] - - —
Dysplasie, spondyloepiphysare, Typ "
; 5 93283 1 Familie|
2504 |Dysplasie, metaphysdre . 2 Familier Kimberley
Maxillahypoplasie- Brachydaktylie Dysplasie, spondyloepiphysare, Typ B}
; ; 163668 4 Falle
85172 Dysplasie, mikrozephale 4Falle MacDermot
osteodysplastische, Typ Sawilson Dvsplasie. soondvioeniohvsare. T
, — . 263482 |-YsPasie, spondyloepiphysare, Typ 10Falle
67039 |Dysplasie, odontemaxillare segmentale 32Falle Maroteaux
2721 |Dysplasie, odonteonychodermale 30Falle 163649 ’533’?]?;135:: spondyloepiphysare, Typ AFille
ishimu
2710 Dysplasie, okuledento-digitale 243Falle ; ; P
ysp g 163662 |DYsplasie, spondyloepiphysare, Typ 1 Familie
2645 |Dysplasie, osteoglophone 7 Félle Reardon
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459051 gs;ré?:llje spondyloepiphysare, Typ 7Edlle 1880 |EbsteinMalformation 1.25P*
Dysplasie, spondyloepiphysare, 3} 1880 |EbsteinMalformation 3.5BP*
163665 . 3 Falle -
verzogerte, Typ Kohn 284  |Echinokokkose, alveolare 0.161*
254 Dysplasie, spondylometaphysére 1.0BP* 448270 |Ectopia cordis 0.67BP
Dysplasie, spondylometaphysare 4 Ectopia lentis- chorioretinale Dystrophie]
85167 ZapfenStabchendystrophie 18Falle 1884 | MyoF:)ie ysirop 8Fdlle
1856 Dy§pIaS|e| s_pondylometaphysare 10Familig 1885 [Ectopia lentis, isolierte 90 Falle
periphere mit kurzer Ulna n
i 5 293936 |EDICISyndrom 4 Familier]
03315 nyspIas_lre| spondylometaphysére, Corn 30Falle Yy
ractulre- yp — - 1895 | EdinburghFehlbildungssyndrom 2 Familier]
Dysplasie, spondylometaphyséare, u
401979 autosomaltrezessive, Typ Mégarbané 4Falle 1896 | EEESyndrom 1.11BP*
448267 rzzzslseia\fé& spondylometaphysare, 2 Fille 1897 |EEMSyndrom 7 Familier
68544 Dysplasie, spondylometaphysare, Typ — 98249 |EhlersDanlosSyndrom 0.9BP
Golden 230839 EhlersDanlosSyndrom, &hnlich 17 Ealle
93316 |PYsPlasie, spondylometaphysare, Typ 7 Falle Klassischer Typ
Schmidt 1901 EhlersDanlosSyndrom, Dermatosparax 15Flle
03317 Dysplasie, spondylometaphysére, Typ 9Falle Typ
Sedaghatian 285 EhlersDanlosSyndrom, hypermobiler 12 5p*
1803 | Dysplasie, thorakomelische 2Falle Typ :
230851 EhlersDanlosSyndrom, kardievalvulare 6 Eall
1394 |Dysplasie, zerebrdazio-thorakale 20Falle Typ alle
2476  |DPysraphie- LippenKieferGaumenSpalte 3Fille 287 EhlersDanlosSyndrom, klassischer Tyd ~ 5.0P
- Reduktionsdefekt der Extremitaten
- 1900 EhlersDanlosSyndrom, 1.0BP
85198 | Dysspondyloenchondromatose 16 Falle kyphoskoliotischer Typ :
1516 | Dyssynostose, kraniofaziale 14Falle EhlersDanlosSyndrom,
300179 |kyphoskoliotischer Typ mit 9 Félle
412217 |DystoniaAphonie-Syndrom 32Falle Schwerhérigkeit
210571 |Dystonie 16 12 Falle 2053 EhlersDanlosSyndrom, muskule 34Falle
- - kontrakturaler Typ
320466 |DYStonie, fokale, autosomatiominante, 28Falle EhlersDanlosSyndrom, Periodontose
Typ DYT25 75392 fo) Y ' 62Falle
98805 |Dystonie, priméare, Typ DYT4 22Falle - =
t4 - P - P 75496 |EhlersDanlosSyndrom, progeroider Ty} 6 Félle
98806 | Dystonie, priméare, Typ DYT6 53Falle 157965 EhlersDanlosSyndrom, spondylecheiro —
98807 |Dystonie, priméare, Typ DYT13 8 Falle dysplastische Form
370103 |Dystonie, primére, Typ DYT17 3 Fille 286 EhlersDanlosSyndrom, vaskuléarer Typ| 1.0P*
- . ~ EhlersDanlosSyndrom, X "
306734 | Dystonie, priméare, Typ DYT21 16 Falle 75497 -hromosomales 2 Familie
464440 |Dystonie, primare, Typ DYT27 5Falle 1902  |Enrlichiose, granulozytére humane 50Falle
238455 | DystonieParkinsonSyndrom, infantiles 16Falle 213500 |Eierstockkrebs 49.0P*
199351 |DystonieParkinsonismus mit Beginn im 14Falle 79106 |EikenSyndrom 6 Falle
Erwachsenenalter
71517 |PystonieParkinsonismus mit rapidem 100F4lle 611 Efnschlussk(‘jrpeMyositis _ 0.5pP*
Beginn Einschlusskdérperchenmyopathie mit >6 Famili
DystonieParkinsonismus x 52430 [PagetSyndrom und frontotemporaler
521406 o 11Falle n
HypermanganamieSyndrom Demenz
Dystrophie, bullése, hereditare, . Einschlusskdrperchenmyopathie, x
1867 makulérer Typ 2 Familier 324381 hereditare, Typ 4 17Falle
79149 | Dystrophie, dermechondro-corneale 15Falle 247827 Ektoderm_ale Dysplasi&utane 4Fille
556985 Early-onset calcifying 13Falle SyndaktylieSyndrom - -
leukoencephalopathyskeletal dysplasia 1883 Ektodernja_lle Dysplasreensonneurale 2 Félle
199343 |EASTYNd >6Fal SchwerhorigkeitSyndrom
yndrom ate Ektodermale DysplasiSyndaktylie .
28220Fal 247820 Svnd 22 Falle
319218 |Ebola hamorrhagisches Fieber e ynerom
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1892 |Ektrodaktylie- Polydaktylie 1 Familie 293955 | Enzephalopathie der Kindheit durch 5 Fille
- ThiaminPyrophosphokinaseMangel
228240 |FElastoderma 5Falle Enzephalopathie durch mitochondriale N
= 527276 . . 15Falle
Elastose, dermale folkale, spét " und peroxisomalen Teilungsdefekt
228227 . 5Falle : e i
beginnende Enzephalopathie durch mitochondriale
228236 |Elastose, fokale lineare 30Falle 330050 Jund peroxisomalen Teilungsdefekt, 11Falle
289 - L1imp DNM1l-assoziiert
Ellis Van Crevel&yndrom . 139406 Enzephalopathie durch Prosaposin 10Ealle
96170 |EmanuelSyndrom 350Faélle Mangel
180226 |Embryonales Karzinom 0.011* 833 ’\Ijzrzlzglhalopathle durch Sulfitoxidase 100Falle
261 i i 0.3P* ie mi i
EmeryDreifuss Muskeldystrophie 137754 En_zephalopathle mit assoziiertem 15Ealle
98863 | EMeryDreifuss Muskeldystrophie, X 10pP Aminoacylase Mangel
chromosomale ’ Enzephalopathie mit Neuroserpin -
85110 . n s 6 Familier
EmeryDreifuss Muskeldystrophie, X Einschlissen, familiare Form
98863 1.0BP - — —
chromosomale 88619 Enzephalopathie, akute nekrotisierendg 14 Familig
1927 | EmeryNelsonSyndrom 2Falle familiare Form o
5410 EMILINL-assoziierte — 439218 Enzephalopathle, epileptische, KCNQ2 11 Familig
Bindegewebskrankheit assoziierte _ — n
1928 | Emphysem, kongenitales lobéares 4.0BP 1935 Enzephglopathle, frihkindliche 80 Falle
i i myoklonische
199332 gynnd dorlérrlnnzerebroosteodysplastlsches 7 Falle 199348 |Enzephalopathie, Thiaminesponsive 2 Félle
454723 |Endometriumskarzinom des Ovars 0.811* 209370 E_nzephalop_athy, neonatale schwere 30Falle
Mikrozephalie
2790 | Endostale Hyperostose, Typ Worth 6 Familie 449566 |Eosinophile angiozentrische Fibrose 52Falle
85186 Endostegle Sklerosezerebellére AFille 183 Eosinophile Granulomatose mit 15p
Hypoplasie _ Polyangiitis )
293621 |ENdothetHornhautdystrophie, X 35Falle 183 |Eosinophile Granulomatose mit 0.18]*
chromosomale . _ Polyangiitis '
9gg75 | Endotheldystrophie, hereditare 68Falle| | 402035 |Eosinophile Kolitis 196Falle
kongenitale 1
1937 | EngStrom-Syndrom 2 Félle 251636 |Ependymom 0.161*
: ; Epibulbare Lipodermoid praaurikulare .
Enteropathie, chronische, SLCO26&n x 231742 N : 1 Familie|
468641 | - ierte 18Falle /Anhénge- Polythelie
103910 kir;tgg?,?tﬁi?HeparansuIfa{MangEI' 3Falle 302 Ep?;ﬂermoldys.plsslila ver.ruciformijs 200Fdlle
pidermolysis bullosa inversa, dystrop u
Entwicklungs und Sprachverzdégerung u 79409 rezessive 100Falle
313892 durch SOXav | 14 Falle
urc - ange — 79405 [Epidermolysis bullosa junctionalis inver 9 Falle
79107 Entwicklungsdefekte Schwerhdrigkeit > Eall
Dystoni alle 304 |Epidermolysis bullosa simplex 1.8P
ystonie
320195 |ENtwicklungsverzégerung mit Autismus 22 Fille 304  |Epidermolysis bullosa simplex 2.2BP*
SpektrumStérung und GandJnsicherhei - - -
- ~ Epidermolysis bullosa simplex durch u
Entwicklungsverzégerung 412181 BP230Mangel 2Félle
369891 |GesichtsdysmorphieiByndrom durch 26 Falle Tod veis bul olex durch
MED13tMangel 412189 |=Plaermolysis buliosa simpiex durc 3Falle
— Exophilin 5SMangel
Entzlindliche Darmerkrankunrg Enid vsis bul ] m
529980 |rekurrente sinupulmonale Infektionen 1Fall 257 pidermolysis buflosa simplex mi 40Falle
Syndiom Muskeldystrophie
83597 | Enzephalomyelitis, akute disseminierte| 0.61* 79401 |Epidermolysis bullosa simplex Typ Ogr} 6 Familier
: : : Epidermolysis bullosa simplex, «
Enzephalomyopathie, mitochondriale * 89838 . 19Falle
298 neurogastrointestinale 0.1P ellzutgdsomatlregezsu\l/e, K14k YT
Enzephalomyopathie, mitochondriale, u 158687 pidermolysis bullosa, akantholytische 4 Falle
238329 2 Falle letale
schwere, Xchromosomale - -
166105 Enzephalomyopathie, mitochondriale, 3Falle 303 Epidermolysis bullosa, dystrophe 0.7P
Typ GhezzZeviani 29410 |EPidermolysis bullosa, dystrophe 40 Familig
319678 Enzephalopathie hypertrophe 1Eall pratibiale n
Kardiomyopathie- renaltubulére Stérung
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Geschatzte] Anzahl Geschatzte Anzahl

ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Félle ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
g9sa3 | EPidermolysis bullosa, dystrophe 100Famil 496751 [EVEN plusSyndrom 3Falle
prurigindse en -
- - 319 EwingSarkom 0.131*
89841 Epidermolysis bullosa, dystrophe 10Ealle - -
zentripetale 1962 ExostoserAnetodermie Brachydaktylie 1 Familie
Epidermolysis bullosa, dystrophe, akral 10 Familig Typ ESyndrom :
158673 Form n 1964 Extrasystolen Kleinwuchs- > Elle
- - — H i ti Mik hali
158676 Epidermolysis bullosa, dystrophe, 10 Familig yperplgmentieTung ozepna e -
dominante, nur Nagel n 324 FabrySyndrom 0.22BP
46487 |Epidermolysis bullosa, erworbene 0.031* 306550 |FADBabhéngiger Immundefekt 4 Falle
79361 |Epidermolysis bullosa, hereditére 0.8P* 325 Faktor [FIMangel, kongenitaler 0.05P*
79361 | Epidermolysis bullosa, hereditare 1.9BP* 35909 ’;akmflv und Faktor VIIl, kombinierter | 5.
- - - - ange
Epidermolysis bullosa, junctionale, -
79404 lgeneralisierte schwere 0.17BP 326  |Faktor VMangel, kongenitaler 0.1P*
Epidermolysis bullosa, junktionale 327 Faktor VliMangel, kongenitaler 0.33P*
231556 |lokalisierte spateinsetzende- 2 Falle -
Intelligenzminderung 329 Faktor XiMangel, kongenitaler 0.1P*
251393 Epid_e_rmolysis buIIo;a, junktionale 20Falle 331 Faktor XIHMangel, kongenitaler 0.05P*
Iok§I|S|erte, nanerIltz Typ - — 331 Faktor XIHMangel, kongenitaler 0.041*
79406 Epidermolysis bullosa, junktionale, spa 37Fille
beginnende 3303 |FallotTetralogie 34.0BP
141077 |Epignathus 1.68BP 3304 FalIot—Tetrangie_—_ Intelligenzminderung 5 Fille
1948 |EPilepsie- Mikrozephalie- > Fall Wachstumsverzogerungen
Skelettdysplasie ale 538756 |Familial multiple discoid fibromas 44Fslle
Epilepsie mit frihem Beginn 436242 |Familiare atriale Tachyarrhythmie mit -~ Eall
488635 [IntelligenzminderungGehirnanomalien 5Falle infrahissarer Leitungsstorung alle
Syndrom Familiare Dyskinesie und faziale j
Epilepsie mit Intelligenzminderung, auf o 324588 Myokymie 18Falle
101039 . 2 5 Familie
das weibliche Geschlecht beschrankt 301665 |Familiare Hypercholesterinamie bei o1p
3006 |Epilepsie, Pyridoxirabhéngige 0.2BP* homozygoter Mutation '
— - - - Familiare Hypomagnesiamie
1951 6 Fall
EpfIeps-leTeIeang|‘ekts;|e~Syndrc‘)m are 2196 |Hyperkalziurie- Nephrokalzinose 72 Félle
401953 Episodische Ataxie mit undeutlicher 13Ealle Augenbeteiligung
Aussprache Familiare Hypomagnesiamie mit
93928 |Epispadie, isolierte 2.4BP* 31043 [Hyperkalziurie und Nephrokalzinose ohy 110Falle
313920 |EPSteinBarr Virusassoziiertes 12 schwere Augenbeteiligung
Magenkarzinom ) 464760 |Familiare kavitare Papillenanomalie 17 Falle
35687 | ErdheimChesterKrankheit 500Falle Familidre kutane Telangiektasie
Erworbenes monoklonales 1g 313846 |Oropharyngealer Krebs 24 Falle
91136 [Leichtkettenassoziiertes Fanconi 100Falle Pradispositionssyndrom
Syndrom Familiare Nebennierenhypoplasie mit
o P 95700 [fehlendem hypophyséren 3 Faélle
79394 Erythro_dermle_, |chthy93|forme 0.3P* luteinisierenden Hormon
kongenitale, nichtbulldse Form — — —
Erythrodermie, ichthyosiforme retikularg i Familére primare Hypomagnesiamie m 3
281190 kori/genitale Form Y 40Falle 306516 Hyperkalziurie und Nephrokalzinose 200Falle
1954 | Erythroderme, kongenitale letale 17 Falle 871 Famh_a fé progressive kardiale 50 Falle
Reizleitungsstérungen
317 Erythrokeratodermia variabilis 200Falle Familiare progressive
ErythrokeratodermieKardiomyopathie N 488197 |Netzhautdystrophielriskolobom 9 Falle
476096 Syndrom 3Falle kongenitale KatarakiSyndrom
324636 |Erythrozytenautosensibilisierung 170Falle 530849 |Familiarer Apolipoprotein ASMangel 3 Familie
3318 |Essentielle Thrombozythamie 0.481* 535453 '\I;:nmgllé?rer Lipas&eifungsfaktor 1 2 Familie
51188 EthylmalonsaureEnzephalopathie 80Falle 464756 Familiarer Neuroendokriner Tumor des 5 Esille
1959 | EvansSyndrom 0.1P* Magens Typ 1
444463 EyapsSyndrom mit assoziiertem 6 Falle
priméren Immundefekt
Daten ohne speziellen Vermerk sind weltweit gultig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
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Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/ der Falle

Geschatzte) Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Falle

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) Familien

Familidres episodisches Schmerzsyndr] 313855 FGFRabhangige Dysplasie mit 11Ealle
391389 |mit vorwiegender Beteiligung der obere 21Falle gekriimmten Knochen
Korperregion 335 |FibrinogerMangel, kongenitaler 0.15P*
Familidres episodisches Schmerzsyndr - - -
391392 |mit vorwiegender Beteiligung der untem 28Falle 2021 | Fibrochondrogenesie 20Falle
Kdrperregion 337 Fibrodysplasia ossificans progressiva 0.05P
91387 Familiares thorakales Aortenaneurysm 22 Eslle - — - - =
und Aortendissektion 199267 |Fibromatose, digitale infantile 200Falle
84 FanconiAnimie 03P 2027 Flbromat.p_se, glnglvale progressive b Eamilie
Schwerhdorigkeit
. . . *
84 FanconiAnamie 0.62BP 2028 |Fibromatose, hyaline juvenile 70Falle
333 FarberLipogranulomatose 96 Félle 16 Familid
Fatale infantile hypertone myofibrillare 84090 | FibronekinGlomerulopathie
280853 [¢° " " P y 11Falle n
Fy?pla kle oy —r 2030 |Fibrosarkom 0.011*
atale kongenitale hypertrophe « - -
439854 Kardiomyopathie durch Glykogenose 10Falle 2256 ’\'T_'bUIa/ Ulnah)I(popIa5|e- 2 Félle
Fatale mitochondriale Krankheit durch |?renanom§ =0 - -
168566 |kombinierten Defekt der oxidativen 7 Falle 1118  |Fibula-AplasieEktrodaktylie Syndrom 50Falle
PhoslrJhowllgru?g Typ 3d : 1757  |Fibulare Dimelie- Diplopodie 11Falle
Fatale postvirale neurodegenerative u - — —
134 2 Fall
391343 Storung alle 163703 F|ebeF"assozuelr.te Enzephalopathie mit 1.0p*
- refraktaren Anféllen
2492 | FATCESyndrom 22Falle 464724 |Fieberassoziiertes akutes infantiles 11 F4l
Fazialisparese, hereditare isolierte - 6 LeberversagerByndrom afe
306527 K ital ' 8 Familier
ongenitale 3255 |Filippi-Syndrom 29Falle
1974 Faziodigito-genitales Syndrom, 26 Fall - - -
autosomalrezessive Form alle 1272 [FineLubinskySyndrom 18Falle
1973 Fazickardio-renales Syndrom 4 Falle 97232 |FingerprintBody-Myopathie 20Falle
2674 |Fazioneuro-muskuloskelettales 1 Familie 79292 |FischaugerSyndrom 30Falle
Syndrom, zyprischer Typ - — - -
FBLNIabhangiges 2040 Fistel, bronchebiliare kongenitale 35Falle
404451 [EntwicklungsverzogerungNsS 3Falle 93953 |Fistel, familiare thyroglossale 22Félle
AnomalienSyndaktylieSyndrom Flaches Gesichtlikrostomie- i
2038 | Fehlbildung, arteriovendse pulmonale 2,51 1968 OhranomalieSyndrom 2 Falle
46724 | Fehlbildung, arteriovenose zerebrale 6.0P* 98970 |FleckcherHornhautdystrophie 30Falle
2489 :ehlbildugggrr: der ob(T_ren GliedmaRen 2 Falle 2045 |FLOTC#$yndrom 6 Familier
ugen un ranome} 1en 2007 FligelknorpelHypoplasieKolobom 2 Fille
2051 Fehlende DaumeiKleinwuchs 3Fille TelekanthusSyndrom
ImmundefektSyndrom - ~
Fehlend i Tl 2047  |FlynnrAird-Syndrom 10Falle
3016 ehlender Radiusinogenitalen 2 Fille
/Anomalien-Syndrom 2048 |FoixChavanyMarie-Syndrom 150Falle
Fehlender Zahndurchbrueh u ; ; ; ;
2972 Vaillah asieGen qurSvndrom AFalle 352587 Fokale Epllepsu?Intelllger_lzmlnderung- 7 Edlle
axillahypoplasiet-enu valgurisyndro zerebrozerebelldre Fehlbildung
1305 | FeingoldSyndrom 123Falle 398166 |Fokale faziale dermale Dysplasie 147F4lle
391641 |FeingoldSyndrom Typ 1 120Falle 398173 |Fokale faziale dermale Dysplasie Typ | 22Félle
391646 |FeingoldSyndrom Typ 2 7 Falle 398189 |Fokale faziale dermale Dysplasie Typ | 21Félle
1988 Femoralfaziales Syndrom 62 Falle Fokale, segmentale oder multifokale .
1866 Dvstoni 11.7P
2019 |FemurFibulaUlna-Komplex 1.5BP* ystonie :
1866 Fokale, segmentale oder multifokale 20)*
397922 | Ferrozerebrokutanes Syndrom 3 Falle Dystonie '
Fetale Akinesiezerebrale und retinale . Fokalepilepsie, beninge infantile, mit u
363409 BlutungenSyndrom 3Falle 166308 Midline-Spikes und Waves im Schlaf 36Falle
994 Fetale Akinesie/HypokinesiSequenz 0.6BP* 90045 |FolatMalabsorption, hereditére 30Falle
1915 [Fetales Alkoholsyndrom 1.6BP* 251290 |FOramina parietalia mit 8 Fille
- Klavikulahypoplasie
294 Fetales Zytomegali&yndrom 40.0P 60015 [Foramina parietalia, vergroRerte 3.7P
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Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/ der Falle

Geschatzte) Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Falle

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder

(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
3219 |FountainSyndrom 8Falle Fruhbeginnende progressive
- - - 496756 |[Enzephalopathiespastische Ataxialistale] 6 Falle
2253 Foveahypoplasie prasenile Katarakt 11Falle spinale MuskelatrophieSyndrom
Foveahypoplasiesehnervenkreuzung 2379 Frihbeginnender Parkinsonismus b Eamilied
397618 |Dysgenesie des vorderen 7 Familier, Intelligenzminderung
AugensegmentesSyndrom 99981 |FruhgeborenerApnoe 8.5P*
221126 |FowlerSyndrom 44Falle Friihinfantile epileptische
Fragile HauWollhaare u Enzephalopathiekortikale Blindheit u
293165 PalmoplantarkeratoseSyndrom 7 Falle 411986 Intelligenzminderung 3Falle
908 |Fragiles XSyndrom 32.5P GesichtsdysmorphiSyndrom
008 Fragiles XSyndrom > ABP* 70476 |Fruhjahrskonjunktivitis 32.0P
= Frihkindliche Adipositas Hypothalamus
137834 | Frankter HaarSyndrom 30Falle 293987 [Dysfunktion- Hypoventilation-autonome 96 Falle
2052 | FraserSyndrom 0.2BP* Dysregulation - neurale Tumoren
347 FrasierSyndrom 150Falle 469 Fruktoseintoleranz, hereditare 5.0P*
2053 | FreemanSheldorSyndrom 100Falle 2058 | FrynsSmeetsThiry-Syndrom 2 Félle
85335 | FriedSyndrom 1 Familie 2059 | PrynsSyndrom 7.0BP
95 FriedreichAtaxie 2 0p* 247790 |FTHabhangige Eisenliberladung 4 Falle
ie mi i 2854 | FuhrmannrSyndrom 11Falle
228390 Fror_ltonasale _Dyspla5|e mit Alopezie u 5 Fille Yy
Genitalanomalien 349  |Fukosidose 100F4lle
Fronto-nasale Dysplasischwere — -
306542 |Mikrophthalmie-Gesichtsspalten 3Falle 24 |Fumarazidurie 40Falle
Syndrom 506358 |GabrieleDe VriesSyndrom 10Falle
Frontonasale Dysplasibifide Nase — -
521308 |Anomalien der oberen Extremitéten 11Félle 352 | Galaktosamie 2.0BP
Syndrom 352 |Galaktosamie 2.11*
282 Frontotemporale Demenz 3.0p* 79239 |Galaktosamie, klassische 2.11*
Frontotemporale Demenz, x - B
293848 rechtstemporale Variante 200Falle 351 |Galaktosialidose 100Flle
256 Fruh beginnende generalisierte Dyston 0.4P* 30391 [Gallengangatresie 18.5BP
der Extremitéiten : 293807 |Callengangdilatation, Ketamine 2 Fall
Friih beginnende Krampfanfahdistale induzierte alle
Gliedmalienanomalien u - .
505237 Gesichtsdysmorphierligemeine 12Falle 79168 |Gallensauresynthesedefekt . 0.6P
Entwicklungsverzégerun@yndrom 79302 Gallensauresynthesedefekt, kongenital 2 Fille
324290 |Frih beginnende Lafora 3Fille Typ 3 _
Einschlusskorperam-Krankheit 79095 Gallensauresynthesedefekt, kongenital 5 Fille
Fruh beginnende progressive diffuse Typ 4
496641 Gehlrnatropf_]_leM|kr0_zephaI|e _ 29 Fdlle 2065 | GallowaySyndrom 97Fille
MuskelschwacheOptikusatrophie GammaAminobutiersaure —
?:yﬁﬁrgm - r - 2066 TransaminaseMangel 3 Familier
rih beginnende progressive - -
1943 |Enzephalopathie mit wanderndem 3 Fille 33573 |GammaGlutamyltranspeptidaseMangel 7 Félle
kontinuierlichem Myoklonus 100026 |GammaSchwerkettenkrankheit 120F4lle
Frih beginnende progressive N
352654 |NeurodegeneratiorBlindheit-Ataxie- 6 Falle 2067 | GAPGSyndrom 38Falle
SpastikSyndrom 79665 |GardnerSyndrom 9.1BP
Fruh beginnende spastische Ataxie Gastrisches Adenokarzinom und }
313772 |myoklonische Epilepsideuropathie 2 Falle 314022 broximale Polyposis des Magens 28Falle
Syndrom — - N
- - - 487 24 Fall
o212 Frihbeginnende MyopathieArellexic I 87809 |Gastritis, kollagene, des Kindes alle
IAtemnot-DysphagieSyndrom 2069 | Gastrekutanes Syndrom 24 Félle
Frihbeginnende progressive 2070 - ] ! 280Falle
500144 |EnzephalopathieHorverlust 3 Falle Gastroenteritis, eosinophile
PonshypoplasieHirnatrophie-Syndrom 2368 | Gastroschisis 16.9BP*
355 GaucherKrankheit 1.0P*

Daten ohne speziellen Vermerk sind weltweit gultig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
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Geschatzte) Anzahl Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Félle ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
355 | GaucherKrankheit 1.3BP Gemischte sklerosierende
- " 324364 |Knochendystrophie mit extraskelettalen 2 Falle
355 GaucherKrankheit 1.71 Manifestationen
2072 GaucherKrankheit- Ophthalmoplegie- 10Falle Generalisierte basale Epidermolysis
kardiovaskulare Verkalkungen 508529 |bullosa simplex mit Hautatrophie, 14 Falle
77259 | GaucherKrankheit Typ 1 1.0P* Vernarbung und Haarverlust
77260 | Gaucherkrankheit Typ 2 0.01P* 2075 | Genito-palato-kardiales Syndrom 15Falle
77261 | Gaucherkrankheit Typ 3 0.05P* 85201 [Genito-patellares Syndrom 22Falle
85212 | GaucherKrankheit, fetale 50Falle 93398 Genochon.dromatose Typ _2 10Falle
Gaumenanomalieraweiter Zahnabstand 329813 ge”"’.“".ve”,‘fﬂ patgkrnale uniparentale 13Falle
477993 |Gesichtsdysmorphien 3 Falle Isomie Im Mosal -
Entwicklungsverzégerungyndrom 2077 [ GermanSyndrom 5Félle
2014 |Gaumenspalte 53.6BP* 2078 | Geroderma osteodysplastica 50Falle
2013 Ga_umenspalte groRe Ohren 8 Flle 356 GerstmannStrausslerScheinker 0.0055!
Kleinwuchs Syndrom
Gaumenspalte Kleinwuchs- x Gesichtsdysmorphie Makrozephalie- x
2015 . . 2 Falle
Fehlbildungen der Wirbel 1970 Myopie - Dandy-Walker-Malformation 3Falle
2010 G_aumens_palte StapesFixation- 2 Falle 1969 Ges|chtsdysmorphré\nqremeKacheme 3Falle
Oligodontie Augen und HautanomalierRSyndrom
2016 GaumenspalteLaterale Synechie 11 Falle Gea_chtsdysmorp_hle
Syndrom Entwicklungsverzégerung x
466950 e 10Falle
438274 | GCGRabhangige Hyperglucagonamie 8Falle VerhaltensstorungerSyndrom durch
- Purktmutation im WAGGen
79330 |GCSLDG 3Félle Gesichtsdysmorphie
Gehdrgangsatresiertikaler Talus u Entwicklunhgsverzdgerung u
3023 HypertelorismusSyndrom 10Falle 284169 VerhaltensstérungerSyndrom durch 19Falle
Geistige Retardierung Dysmorphien- N Mikrodeletionssyndrom 10p11.21p12.31
3044 - . . 4 Falle - -
Hypogonadismus Diabetes mellitus 352712 Gesichtsdysmorphiédmmundefekt 11Falle
Geistige RetardierungGlatzenbildung « LivedoKleinwuchsSyndrom
3041 : o 3 Falle - -
Patellaluxation- Akromikrie 1778 Gesichtsdysmorphi&Schalskrotum 2 Falle
3042 Geistige RetardierungKatarakt- 13Falle GelenkschlaffheitSyndrom
kalzifizierte Ohrknorpel Myopathie Gesichtsdysmorphiestinsendislokation
3068 Geistige Retardierung Myopathie - 2 Ealle 412022 |vordere Segmentanomaliespontane 4 Familier]
Kleinwuchs- endokrine Stérung SickerkisserByndrom
3082 Geiﬂstige RetardierungPolydaktylie- 2 Falle 141258 |Gesichtsspalte, Tessier 4 2 Falle
unk&mmbare Haare - - - - e N
— - — 300373 |Gigantismus, infantiler, familiare Form 33Falle
3051 Geistige Retardierungspérliches Haar 61 Falle = i
Brachydaktylie 2025 Glnglvale Flbroma_tose 2 Fille
s07g | CGeistige Retardierung, schwere X 7 Falle GesichtsdysmorphieSyndrom
chromosomale, Typ Gustavson 358 Gitelman-Syndrom 2.5pP*
295 | Geistige Retardierung, Ehromosomale- 8Falle 2085 | Glaukom- Schlafapnoe 5Falle
Dysmorphie- zerebrale Atrophie
3074 Geistige Retardierung, hromosomale- 6 Falle 98976 |Glaukom, kongenitales 3.6BP*
KGI‘ellnvyuci:- Hysgrtelons;us I 94058 | Glaukom, neovaskulares 24.4p*
eistige Retardierung,-¥hromosomale- u - -
3052 Krampgf]e- Peoriasis 9 4 Falle GlaukomEktopia lentis
— - 2084 |Mikrosphéarophakiesteife Gelenke 3 Falle
Geistige Retardierung, - Xhromosomale- u .
2898 . . 2 Falle KleinwuchsSyndrom
Plagiozephalie - - -
Geistige Retardierung, ¥hromosomale- __ 263 Gliedergirtelmuskeldystrophie 2.32P
3077 e 6 Falle - — -
Psychose Makroorchidie 352479 Gliedergirtelmuskeldystrophie durch 8 Fille
Geistige Retardierung,-¥hromosomale - ISPBMangel
67045 Y 2 Familier - m -
mit isoliertem Wachstumshormonmangg 445110 Gliedergurtelmuskeldystrophie durch 2 Fille
Geistige Retardierung,-¥hromosomale, x POMKMangel
163956 . 8 Falle - — -
Typ Nascimento 266 Gliedergirtelmuskeldystrophie, 4 Eamilie
662 GelbeNagetSyndrom 400Falle autosomatdominante, Typ 1A
- - - Gliedergirtelmuskeldystrophie, .
2074 | GemignaniSyndrom 2Falle 34516 autosomatdominante, Typ 1D 6 Familie
Daten ohne speziellen Vermesind weltweit glltig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
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Geschatzte Anzahl
Pravalenz/ der Falle
Inzidenz oder

(/200 000) Familien

Geschatzte] Anzahl
Pravalenz/| der Falle
Inzidenz oder

(/200 000) | Familien

ORPHA ORPHA

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Krankheit

nummer oder Krankheitsgruppe nummer

55595 GIledergUrtelm_uskeldystrophle, 64Elle 54370 Glomerulonep.hrltls,_ 16.0P*
autosomaldominante, Typ 1F membranoproliferative
Gliedergurtelmuskeldystrophie, . Glomerulonephritis,
55596 autosomatdominante, Typ 1G 2 Familier 329918 |membranoproliferative, nicht 12.0P*
238755 GIledergurtelm_uskeldystrophle, 11Fslle |mmunoglobuhm{grmmelte
autosomatdominante, Typ 1H Glomerulonephritis,
267 Gliedergurtelmuskeldystrophie, 1L0P* 329918 |membranoproliferative, nicht 0.151*
autosomalrezessive, Typ 2A ) Immunoglobulinvermittelte
Gliederglrtelmuskeldystrophie, . 93571 Glomerulonephritis, 0.25p
353 autosomatrezessive, Typ 2C 0.2P membranoproliferative, Typ 2 '
Gliedergurtelmuskeldystrophie, * 97280 [Glucagonom 0.0051 *
119 . 0.1P
autosomalrezessive, Typ 2E . -
- — - 33574 |GlutamatCysteinLigaseMangel 10Falle
219 GIledergurtelmu;keldystrophle, 0.3P*
autosomalrezessive, Typ 2F 25 GlutaryFCoADehydrogenaseMangel 1.0BP
34514 GIledergurtelmus_keldystrophle, 16 Falle 32 GlutathionsynthetaseMangel 70Falle
autosomaltrezessive, Typ 2G
34515 |Cliedergurtelmuskeldystrophie 10p* 407 [ GlycinEnzephalopathie 0.17pP*
aCL;It.ozomalreTessnI:el,dTyp 2 - 289863 | GlycinEnzephalopathie, atypische 20Falle
iedergurtelmuskeldystrophie, - - -
140922 autosomalrezessive, Typ 2J 1 Familie 2089 GkaqgenSpelcherkrankhen durch 16 Falle
- m - hepatischen Glykogensynthagdéangel
206554 Gliedergurtelmuskeldystrophie, 5 Familie -
autosomatrezessive, Typ 2M 34587 |Glykogenose durch LAMBMangel 84 Falle
206559 GIledergurtelmus_keldystrophle, 1 Eall 264580 Glykogenose durch _ 1.0BP*
autosomalrezessive, Typ 2N Leberphosphorylasekinasemangel
206564 GI|edergurtelmus_keldystrophle, 2 Flle 99849 Glykogenose durch muskularen beta 1Fall
autosomalrezessive, Typ 20 EnolaseMangel
280333 GI|edergurtelmus_keldystrophle, 1 Eall 137625 Glykogenose durch muskularen AFille
autosomalrezessive, Typ 2P Glykogensythasemangel
254361 GI|edergurtelmus_keldystrophle, 6 Flle 715 Glykogenose dL_Jrch muskuléren 30Fille
autosomalrezessive, Typ 2Q Phosphorylasekinasdangel
369840 GIiedergUrtelmus_keldystrophie, 3Falle 713 G_kaogenose durch Phosphoglycerat 30 Familig
autosomalrezessive, Typ 2S Kinase IMangel n
Gliedergurtelmuskeldystropie, 5 Glykogenose durch Phosphoglycerat .
363623 autosomatrezessive, Typ 2T 2Falle 97234 Mutase-Mangel S0Falle
Gliedergurtelmuskeldystrophie, . Glykogenose durch Phosphorylase
466801 autosomalrezessive, Typ 2W 2Falle 370 KinaseMangel 1.0BP*
Gliedergurtelmuskeldystrophie, 5 Glykogenose durch Saudaltase-
476084 . 3 Falle yKog
autosomatrezessive, Typ 2X 420429 Mangel, spét beginnende Form 1.758P
424261 GIiedergUrtelmus_keldystrophie, 3Fille Gka_ogenose mit schwerer .
autosomalrezessive, Typ 2Y 263297 [Kardiomyopathie durch Glycogenin 1Fall
480682 GI|edergulrtelmus_keldystrc;phle, AFzlle Mangel
autosomatrezessive, Typ 2Z 364 Glykogenose Typ 1 1.0BP
360 Glioblast 1.0P
1oblastom 79258 |Glykogenose Typ la 1.0BP*
360 i 3.0l
Glioblastom 79259 |Glykogenose Typ 1b 150Falle
182067 |Gli 26.0P*
lom 365 Glykogenose Typ 2 3.0P*
182067 i 5.351*
Gliom 365 Glykogenose Typ 2 0.8BP*
251671 i i i 52 Fall
Gliom, angiozentrisches alle 367 Glykogenose Typ 4 0.1BP
251582 i i i 0.011*
Gliomatosis cerebri 371 Glykogenose Typ 7 100Falle
251576 li k 0.031*
Gliosarkom 2088 | Glykogenose Typ 11 200Flle
Global developmental delaslopecia - - -
544488 |macrocephalyfacial dysmorphism 5 Falle 137 GlykosylierungsKrankheit, kongenitale | 1.5BP*
structural brain anomalies syndrome 354 GM1-Gangliosidose 0.75BP*
Globale Entwicklungsverzdgerung — -
480898 [Sehanomalierprogressive zerebellsre 6 Falle 79255 [GM1-Gangliosidose Typ 1 200Falle
Atrophie-trunkale HypotonieSyndrom 79256 |GM1I-Gangliosidose Typ 2 50 Félle
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79257 | GMI-Gangliosidose Typ 3 70Falle 2102 |GTRCyclohydrolase-Mangel 16 Falle
309152 |GM2Gangliosidose 5.0P* 382 GuanidinoacetatMethyltransferase 80Eille
Mangel
309246 a iosi i 10Falle
GM2Gangliosidose, AM¥ariante 2103  |GuillainBarré Syndrom 3.5p*
2090 1 Familie
GMSSyndrom 2103 | Guillain-Barré-Syndrom 1.451
602 i 1.0P
g'ﬁi’t‘jyor’;:h'? — 2957 | GuttmacherSyndrom 3Falle
oldbergShprintzenMegakolon i
66629 |5 ndrom 24Falle 168569 |H-Syndrom 100Falle
166272 | Goldblatt-Syndrom 11Falle 1408 |Haaranomalien- Photosensibilitat- 3Eille
374 GoldenharSyndrom 3.8BP* nteligenzminderung
t i 3361 |Haardysplasie mit Xerodermie 1 Familie|
53540 50 Fall
GoldmannFavreSyndrom ae 58017 |Haarze#Leukéimie, klassische 0.291*
1986 200Fall
GollopWoligangKomplex %€ | 99803 |Haddadsyndrom 60Falle
1532 ¢ ¢ 2 36 Fall
2ome;Loc:)ezHernén(ieGZmdrom ae 2342 |HaimMunk-Syndrom 100Falle
onadendysgenesie 46,X/p- « - -
168563 | storischsensorische Neuropathie SFalle 2107 | HalFRiggsSyndrom 8 Falle
1770 FC:a?lrI]t{;‘i%eunndgyesr?eneSie XWyp- multiple 2 Fille 2109 |HallermannStreiff-ahnliches Syndrom 2Falle
2108 Hall iff- 150Falle
169105 |GoodSyndrom 241Falle H:”j;"\‘/zrr‘:ss:]‘i' Zir)‘:;l"r‘
65798 | GoodmanSyndrom 3Falle 2110 el 2Falle
oodmanSyndro Polysyndaktylie
73 | GorhamStoutKrankheit 300Falle 458758 |Hamangioendotheliom, 39 Fille
2095 | GorlinrChaudhryMossSynd 7 Fall Zusammengeseles
alle
onin-haudhryVioss Syndrom 2123 Hamangiomatose, diffuse neonatale 70Falle
377 GorlinrSyndrom 11P
y ToEaT 199241 |Hamangiomatose, kapillare pulmonale 100Falle
- amilig - —
535458 | GPIHBP:Mangel, familiarer n Hamatologische Malignitét
488647 [Pradispositionssyndrom, DDX41 3 Familie
39812 | Graft versus hosKrankheit 5.0P* assoziiertes
79094 | GrangeSyndrom 7 Falle 90053 |Hamatopoetische Stammzell 0.65P*
— Transplantation
2097 | GrantSyndrom L Familie 79230 [H&amochromatose Typ 2 74 Félle
900 Granulomatose mit Polyangiitis 9.0P 225123 |Hamochromatose Typ 3 33Falle
900 Granulomatose mit Polyangiitis 0.851 139491 | Hamochromatose Typ 4 >00Flle
379 Granulomatose, chronische 0.46BP 446 H&amochromatose, neonatale 35Félle
721 | Grayplatelet-Syndrom GOFalle | 580615 |Hamoglobinopathie Toms River 10Falle
293375 | GraysonWilbrandt-Hornhautdystrophie 1 Familie 247 Hamoglobinurie, nachtliche paroxysma| 2.0P*
1426 | GreenbergDysplasie 10Falle 5134 Hamolytischuramisches Syndrom, Lope
381 |GriscelliSyndrom 150Falle atypische Form '
- - = Hamolytischuramisches Syndrom, .
79476 | GriscelliSyndrom Typ 1 20F4lle 357008 atypische From mit DGKBlangel 47Falle
79477 |GriscelliSyndrom Typ 2 102Falle 712 Héamolytische Anamie durch 50 Flle
79478 | Griscelisvnd Tvo 3 13Falle GlukosephosphatsomeraseMangel
niscettoyn Tom P — 766 Hamolytische Anamie durch Mangel dej 5.0p*
541423 Growth delayintellectual disability- 6 Ealle erythrozytéren Pyruvatkinase .
hepatopathy syndrome 448  |Hamophilie 7.7P*
137634 GrolwuchsMakrozephalie 6 Eamilier
Gesichtsdysmorphi€Syndrom 448 Hamophilie 6.251*
GroRwuchsmetaphysare _ ) 98878 | Hamophilie A 4.85P
498485 |Untermodellierungspondylare Dysplasig 4 Falle
Syndrom 98878 |[Hamophilie A 11.25BP
498488 ZCE;Z;)?I'SWUChSSyndmm mit Translokation 4Falle 169802 |Hamophilie A, schwere 2.8p*
N = -
2101 | Grubbende-CockBorghgraefSyndrom 3 Falle 98879 | Hamophilie B 3.0P
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(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
98879 |Hamophilie B 1.665BP 449 Hepatoblastom 0.021*
169799 |Hamophilie B, leichte 0.6P* Hepatoenzephalopathie durch
— - 137681 [kombinierten Defekt der oxidativen 2 Félle
169796 |Hamophilie B, mittelschwere 0.6P* Phosphorylierung Typ 1
169793 | Hamophilie B, schwere 0.8P* 90003 |Hepatopathie, IgG4ssoziierte 140Falle
73274 |H&mophilie, erworbene 0.1P* 88673 |Hepatozelluldres Karzinom 15.0P*
73274 |H&amophilie, erworbene 0.08I 88673 |Hepatozelluldres Karzinom 3.2211*
90060 |Hamorrhagie, alveolare diffuse 1.0P* 401920 |Hepatozellulares Karzinom, 0.025 *
73971 Hamorrhagische Diathese durch 20Fall flbrolam?llargs
KollagenRezeptorMangel alle 413803 H_eredltar? dlﬁuie" L(?(l;koenzdephalopath —
Hamorrhagische Krankheit durch Alphg u ”?'t axonaen Sp_ aroiden un afe
178396 . o - 4 Félle pigmentierter Glia
1-Antitrypsin Pittsburg Mutation —
Hamorrhagisches Fieber mit renalem Hereditare
340 Svndrom 37.0P* 79091 [Einschlusskdrperchenmyopathie 21Falle
y" - - - Gelenkkontrakturen- Ophthalmoplegie
Hamorrhagisches Fieber mit renalem . — — -
340 Svndrom 0.741 Hereditare fibrése Poikilodermie
Y — 221043 |SehnenkontrakturMyopathie- 15Félle
73229 |HANAGSyndrom 6 Familie LungenfibroseSyndrom
457  |Harlekinlchthyose 200Flle 774 |Hereditare hamorrhagische 16.0P*
- - Teleangiektasie )
199282 HarquumSyndrf)m : _ 100Falle 163 Hereditare HyperferritinamieKatarakt 64 Elle
209989 tlr-laa:]rgilt)ilc?saelgléarmnom, nichpapillares 37.0p* Syndro‘r? . __
: 168583 Heredltar_e |nf_ant||e errhose der 36 Eslle
2115 |Harrod-Syndrom 3 Falle nordamerikanischen Indianer
Hereditare Leiomyomatose mit u
2116 | Hartnup-Syndrom 4.2P 523 Nierenzellkrebs 200F4alle
2117 Hartsfield-Syndrom 17 Falle 178464 Hereditare Myopathie mit frihem 10 Familig
33111 |Haut, granulomatose schlaffe 50Falle AtemV(.er"sagen — n L
HautablésungLeukonychiealral 43115 Hereditare Myopathie mit Laktatazidoss 19Falle
. L u durch ISCtMangel
444138 |punktierte KeratoserCheilitis 4 Falle Hereditire N a———
FingerkndchelpolsteiSyndrom 640 ere .|.tare europathie mit Neigung zu 3.5pP*
- — m Drucklahmungen
79141 |Hautschwielen, hereditare schmerzhaft 2 Familie 168615 Hereditare Persistenz des Alpha 19 Familid
2118 Hawkinsinurie 5 Familie Fetoproteins n
5 Hereditare sensorische Neuropathie .
2119 |HEGSyndrom 2 Falle !
y 456318 [TaubheitDemenzSyndrom 6 Familier
562509 |Heme oxygenasd deficiency 3Félle Hereditare sensorische und autonome .
320385 N hie durch TECP ) 5Falle
306741 |HemidystonieHemiatrophie Syndrom 100Félle europathie durch TECPRutation
Hemin s inles Li oo Hereditare sensorische und autonome
276280 erg' yperplasiemuitiples LIpomatosis 10Falle 139573 |Neuropathie mit Taubheit und 4Falle
yn rom. allgemeiner Entwicklungsverzégerung
2130 |Hemimelie 4.15P* Hereditare sensorische und autonome
93323 |Hemimelie, fibulare 2.0P* 139583 |Neuropathie mit Taubheit, X 5 Familier]
— - - — chromosomal
306669 | HemiparkinsorHemiatrophie Syndrom 68 Falle 203163 Hereditare Spastische Paralyse, 17 Familie
324632 |HendraVirusinfektion 7 Falle aufsteigende, des friihen Kindesalters n
2135 |HennekamBeemerSyndrom 3Fille 685 Hereditare spastische Paraplegie 4.2P
2136 |HennekamSyndrom 50Falle| | 4sogsy |Hereditare Thrombozytopenie mit frih 9Falle
beginnender Myelofibrose
Hepatische FibroseNierenzysten u e :
2031 ‘ . A Falle Hereditare Thrombozytose mit .
Intelligenzminderung 329319 | 2 nsversalen Extremititendefekt 3 Familie
402823 |Hepatitis delta 40.0P* it3 3 ie mi
p 85458 :er?qzare zerebrale Hamorrhagie mit 350F4lle
2137 | Hepatitis, autoimmune 23.5P myloicose
— - 79430 [HermanskyPudlakSyndrom 0.15P
2137 | Hepatitis, autoimmune 1.21 m PudakSor -
— - - ermanskyPudlakSyndrom mi .
90073 | HepatitisB-Reinfektion nach 2 0p* 183678 Neutropenie 40Falle
Lebertransplantation
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231531 |HermanskyPudlakSyndrom Typ 7 2 Falle 93970 [HolmesGangSyndrom 3 Faélle
231537 |HermanskyPudlakSyndrom Typ 8 6 Falle 79242 |HolocarboxylaseSynthetaseMangel 0.5BP*
280663 |HermanskyPudlakSyndrom Typ 9 2 Falle 2162 Holoprosenzephalie 13.4BP*
1930 | HerpessimplexEnzephalitis 0.31 2163 |Holoprosenzephalie Kraniosynostose 11Falle
1464 | Herz, univentrikulares 7.5BP 392 Holt-OramSyndrom 0.7BP*
99069 ngz, uniyenttikuléres, mit singuléarer 2 Fille 2167 |HolzgreveSyndrom 3 Falle
atrio-ventrikularer Klappe —
— 622 Homocystinurie ohne 73Eille
1350 |HerzHandSyndrom Typ 2 2 Familier Methylmalonazidurie
1342 |HerzHandSyndrom Typ 3 3 Falle 394 Homocystinurie, klassische 1.65P*
168796 |HerzHandSyndrom, slowenischer Typ 14 Falle 394 Homocystinurie, klassische 0.3BP
137628 |HerzanomalierHeterotaxie Syndrom 9Falle 1490 |Hornhautdystrophie- 24Flle
- SchallempfindungsSchwerhérigkeit
60041 [Herzblock, kongenitaler 4.54BP o
98971 h hi h . 11 Familig
Herzfehlbildung, seltene, kongenitale, " Hornhautdystrophie, amorphe posteriof n
88991 | . h d | 7.8BP
nicht-syndromale 98959 Hornhautdystrophie, muzindse 1 Familie
1338 HerzfehlerZungenhamartom AFille subepitheliale
PolysyndaktylieSyndrom 101068 |Hormhautdystrophie, stromale, & Familie
88628 | Hinterstrangataxie- Retinitis pigmentosg 20Falle kongenitale
209905 [Hirn-LungeSchilddriserSyndrom 100Falle 3205 |HOrverlust- Aldosteronnsensibilitat der 2 Falle
T ” TP Speicheldrisen, familiar
irnfehlbildung, kongenitale, durc u - N
71278 Glutamin-SynthetaseMangel 3 Falle 3322 [HoyeraatHreidarssorSyndrom 33Falle
Hirnfehlbildungmuskuloskelettale 391417 |HSD1&Krankheit 37Falle
500150 |AnomalienGesichtsdysmorphie 29Falle - N
IntellingenzminderungSyndrom 391457 |HSD1&Krankheit, neonataler Typ 3 Faélle
Hirnfehlbildungen- kongenitaler . 85295 |HSDl1eMangel, atypische Form 5Falle
75389 | erzfehler- postaxiale Polydaktyli 2Falle
erzfehler- postaxiale Polydaktylie 2412 | Huftdislokation- Dysmorphien 4 Falle
388 Hirschsprungkrankheit 10.9BP* - -
- - - 228116 |HughesStovinSyndrom 30Falle
2155 Hirschsprunegkrankheit- Polydaktylie- 2 Fille
Innenohrtaubheit 56970 [Humane Prionkrankheit 0.3P*
2150 |Hirschsprungkrankheit Typ B 4 Fille 56970 |[Humane Prionkrankheit 0.151*
Brachydaktylie "
; : : 97340 |Hunter-McAlpine-Kraniosynostose 10Falle
2153 H|rschsprL_Jng(rankhen—Nagelhypoplasm 3Fille
DysmorphienrSyndrom 399  |Huntington-Krankheit 2.7P
2158 | Histidinurie mit NierentubulusDefekt 5Falle 399 Huntingtor-Krankheit 0.38]
Histiozytischer und dendritischer Zell
98287 L or n 0.051* 93473 | Hurler-Syndrom 0.5P*
158025 hl-gs:gig:gse, progressive, muzinése, 18Fille 93473 |Hurler-Syndrom 0.7BP*
— 740 HutchinsonGilford-Syndrom 0.005P
158029 |Histiozytose, seeblaue 60 Falle
- — - - 740 HutchinsonGilford-Syndrom 0.025BP
231080 Hochgrgdlge Dysplasie in Patienten mi 36.0P*
Barrett-Osophagus ) 498474 |Hyaline FibromatoseSyndrom 150Falle
Hochgradige Myopiesensorineurale u 400 Hydati %
A atidose 1.0l
363396 SchwerhorigkeitSyndrom 7Falle y
i i 363999 |Hydrops fetalis, nichimmunologischer 42.0BP
404443 Hoghwuchslntelllggnzmlnderung 17 Eslle ydrop . . g .
GesichtsdysmorphieSyndrom 508091 | HYdropsLaktatazidosesideroblastische 1 Fall
500095 Hochwuchslntelligenzminderungrenale 4AFalle Anamie-MultisystemversagerSyndrom
ﬁnorzaher;i%/:dlr.om s 79155 | Hydroxykynureninurie 30Falle
ochwucl olioseMakrodaktylie der o —
329191 GroRzeherSyndrom 2 Familier 2183 | Hydrozephalus Adipositas- 2 Félle
98293 |HodgkinLymphom 2.41* Hypogonadismus
. : 2186 Hydrozephglus blaue Sklera 1 Familie
391  |HodgkinLymphom, klassisches 2.4631* Nephropathie
6803 | HodgkinLymphom, 0121 2180 II3-|ydr|oz¢'ephsalus cc;sItonerteFrale 8 Fille
lymphozytenpradominantes noduléres ' ySplasie >prengeianomaiie
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2184 Hydrozephalus tief inserierende 2 Fille 2206 Hyperostose, ankylosierende vertebrald 8 Fille
Nabelschnur mit Tylosis
2182 | Hydrozephalus mit Stenose des 17p 3416 |Hyperostosis corticalis generalisata 35Falle
Aquaeductus Sylvii ' - — - -
Hydrozephalus mit Stenose des 2204 |Hyperostosis corticalis, dysplastische 2 Falle
2182 . 1.7BP
[Aquaeductus Sylvii 443098 [Hyperostosis cranialis interna 13Falle
2185 Hydrozephalus, autosomalezessiver 46.5BP* 93599 | Hyperoxalurie, primare, Typ 2 10 Falle
Hyd halusHochwuch u - - -
2181 Géeféggitgtgyn?j‘;oxuc s 2Fille 93600 |Hyperoxalurie, primére, Typ 3 50Falle
HydrozephalusKleinhirn-Agenesie . Hyperparathyreoidismus, familiar 100 Famil|
1397 Syndrom 2Falle 99879 isolierter (FIHPT) en
Hyper und Hypopigmentation, familiére . HyperparathyreoidismusKiefertumor- u
280628 brogressive 3 Familier 99880 Syndrom (HP-DT) 100Falle
309147 |Hyperbeta-Alaninamie 2 Falle Hyperphalangie der Finger
Sond | 369979 [|Zehenanomalieschweres Pectus 2 Falle
2314 dHyp_e r-IgtE yndrom, autosoma 0.11* excavatumSyndrom
orminantes — 508523 Hyperphenylalanindmie durch DNAJG]] 6 Eall
251274 |Hyperaldosteronismus, familiarer, Typ | 7 Familier] Mangel alle
Hyperammonamische Enzephalopathig u Hyperphenylalanindmie durch
2 : . 2P
401948 durch Carboanhydrase \\Mangel 4Fdlle 38583 TetrahydrobiopterinMangel 0
168588 Hyperandrogenismus durch Cortisen 11Flle 247262 Hypt_erphosphata&e 24Falle
ReduktaseMangel IntelligenzminderungSyndrom
276405 | Hyperbiliverdinamie 2 Falle 33208 |[Hypersomnie, idiopathische 30.0P*
238475 |Hypercholanamie, familiare 23Félle 2013 |Hypertelorismus- Mikrotie - 9 Fille
— Gesichtsspalten
209902 Hypercholesterinamie durch Cholesterg 24 Fille - - -
7-alpha-HydroxylaseMangel 1519  |Hypertelorismus vom Typ Teebi 25Falle
163985 |Hyperekplexie- Epilepsie 4 Falle 2911 |HYypertelorismusHypospadie 3 Familier
- — - PolysyndaktylieSyndrom
3197 | Hyperekplexie, hereditare 150Falle HypertelorismusPraaurikularer Sinus
168956 |Hypereosinophile Syndrome 1.5P* 293958 |punktuelle LocherSchwerhérigkeit 13Falle
2232 Hypergonadotroper Hypogonadismus, 7Edlle Syndrom — -
primérer - partielle Alopezie 238624 .Hyperter.13|on, idiopathische 14.0P*
Hypergonadotroper Hypogonadismus u intrakranielle
2410 KataraktSyndrom 3Falle 424 Hyperthyreose durch TSRezeptor 28 Familig
Avoerimmunalobulinamie D mit Genmutationen, familiare Form n
343 yp X 9 200Falle H ich der Haly/ord ita.
Ruckfallfieber 2218 ypertrichose der Haly/orderseite 4Fille
324575 | Hyperinsulinismus durch HNF1angel 2 Falle perlpher.e Neuropathle
1517 Hypertrichose mit 50 Falle
263458 | Hyperinsulinismus durch INSRangel 10Falle Osteochondrodysplasie vom Typ Cantu
Hyperinsulinismus durch Kurzkette8- s 217407 |Hypertrichose mit rezidivierenden 4Ezlle
1212 HydroxyacylCoADehydrogenaséMangel 10Falle Hautblaschen, hereditér
276556 | Hyperinsulinismus durch UCP2angel 2 Falle 3387 .Hyllpe:trlchose, ventrale zervikale, 20Falle
isolierte
Hyperinsulinismus, isolierter, - - — N
657 ko)rllgenitaler 2.0BP 2220 |Hypertrichosis cubiti 28Falle
03372 |HYyperkalzamie, familiare 55p 2221  |Hypertrichosis lanuginosa, erworbene 60Falle
hypokalziurische, Typ 1 ) - - - - -
Hvoerkalzamie. infantle. autosomal 2222 | Hypertrichosis lanuginosa, kongenitale 100F4alle
300547 yper ' ' 12Falle Hypertrophe Gastropathie, nicht
rezessive 329883 h inamisch ' 1 Familie
1336 |HyperkeratoseHyperpigmentierung 10Fall ypoproteinamische
Syndrom alle 91130 |Hypertrophe Kardiomyopathie > Fille
83639 |Hyperkoagulabilitatssyndrom durch > Familier Muskelhypotonie- Laktatazidose _
Glykosylphosphatidylnositol-Mangel Hypertrophe Kardiomyopathie mit renal
Hyperlaxitat der Haut durch Mangel an 324525 Jtubularer Stérung durch mitochondriale 3 Faélle
91135 |vitamin Kabhangigen 11Félle PNAMutation
Koagulationsfaktoren 2224 | Hypertryptophanamie, familiare 12Falle
Hyperornithindmie Hyperammon&amie x Hyperurikdmie- Anamie- R
415 Homozitrullindmie Syndrom 111Fale 217330 Nierenversagen 21Falle
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Hyperurikdmiepulmonale Hypertension . Hypoparathyreoidismus, familiarer
363694 NierenversagerAlkalose Syndrom 4 Familier 2239 |isolierter, bei Agenesie der 2 Familie
251523 |Myperzinkamie und 18Falle Nebenschilddrlisen .
Hypercalprotectindmie Hypoparathyreoidismussensorineurale
429 Hypochondroplasie 3.3p* SchwerhdorigkeitNierendysplasie .
- - - 2237  |Syndrom 180Falle
989 | HypoglossieHypodaktylie Syndrom 47Falle https://www.egms.de/static/en/meeting
2933 | Hypogonadismus Mitralklappenprolaps > Fille s/dgpp2013/13dgpp34.shtml
- geistige Retardierung 244305 Hypophosphatémie, dominante, mit 12Ealle
2934 Hypogonadismus, mannlichergeistige > Fille Nephrolithiasis oder Osteoporose
Retardierung- Skelettanomalien 89936 [Hypophosphatamie, hromosomale 0.21P*
Hypogonadotroper Hypogonadismus u - "
2230 rontoparietale Alopezie 6 Falle 436 Hypophosphatasie 0.21BP
Hypogonadotroper Hypogonadismus u 314621 |HypophyserVerdoppelung 38Falle
2235 Retinitis pigmentosa 2Falle
g - 314777 |Hypophysenadenom, isoliertes familiér 150Falle
Hypogonadotroper Hypogonadismus
293967 |schwere Mikrozephalie Sensorineurale 4 Falle 91349 |Hypophysenadenom, nickfunktionelles 1.051
Schwerhdrigkeit Dysmorphien 467 Hypophysenhormorviangel, 29 0BP*
HypohidroseSchmelzhypoplasie i kombinierter, nichterworbener '
363523 Palm_oplantgrkeratose 12 Falle 300385 | Hypophysenkarzinom 0.04]*
Intelligenzminderung-Syndrom _ i =
prm—: g Hypopigmentierungpunktierte .
Hypohidrotische ektodermale Dysplasig
98813 mi)tlrl’mmundefekt yep 0.2BP* 324561 Palmopl)larlta(rjkeratqzeSygdrr(:m - 6 Familie
prm—: : Hypoplasie der weiBen GehirnsubstanZ
Hypohidrotische ektodermale Dysplasig x . . u
1882 HypothyreoseZiliendyskinesieSyndrom 3Falle 3207 gorpuds_callosumAgene&e geistige 4 Féalle
HypohydrosisElektrolytstérung etar |er9ng -
528105 [Tranendriisenfunktionsstorung 22Félle 2092 [Hypoplasie, fokale dermale 300Falle
Ichthy.05|s>.(ero§t0mleSyndrom . 722 Hypoplasminogenamie 0.2P*
293964 Hypoinsulindmische Hypoglykéamie 5 F4ll
Hemihypertrophie alle 98723 |Hypoplastische Rechtsherzsyndrom 3.3BP*
Hypokeratose, palmoplantare u Hypoplastischer Pankreas
69744 zirkumskripte 17Falle 293864 |IntestinalatresieHypoplastische 16 Falle
34526 |Hypomagnesiamie, familiare primare 500Falle GallenblaseSyndrom
Hypomagnesiamie, familiare primare, | — 2248 |Hypoplastisches Linksherzsyndrom 18.0BP
34527 S . 5 Familie - "
Normokalziurie und Normokalzamie Hyposmienasale und okulére
199326 |HyPomagnesiamie, isolierte, autosoma 21Flle 2250  |[Hypoplasiehypogonadotroper 2Falle
dominante, Typ Glaudemans HypogonadismusSyndrom
Hypomyelinisierende Leukodystrophie, 2061 Hypospadie- Intelligenzminderung, Typ 3Falle
495844 lautosomalrezessive, C110RF73 6 Falle Goldblatt
assoziierte 95706 |Hypospadie, posteriore 20.0BP*
Hypomyelinisierende Leukodystrophie, u - "
466934 VPS1abhiingige. autosomalezessive 13Félle 442 |Hypothyreose, kongenitale 38.0BP
Hypomyelinisierte Leukodystrophie, x 226292 |Hypothyreose, kongenitale permanentg 33.3BP*
438114 N . 4 Falle
RARSabhangige, autosomatezessive - —
—— - 226295 |Hypothyreose, kongenitale priméare 37.5P*
85163 Hypomyelinisierung kongenitale 10F4lle -
Katarakt Hypothyreose, kongenitale, durch
T : : transplazentare Passage von maternalg
Hypomyelinisierung mit Atrophie der x 95715 . R 1.0P*
139441 Basalganglien und des Kleinhirns 19Falle TSHIS!ndenden inhibitorischen
363412 Hypomyelinisierung mit Hirnstammund 13Fille Ant orpe.rn — -
Riickenmarkbeteiligung und Beinspasti{ 163690 |[Hypotonie- CystinurieSyndrom 22Falle
HypomyelinisierungHypogonadotroper = Hypotonie- Gedeihstérungen x
88637 HypogonadismusgHypodontie-Syndrom 200Falle 79507 Mikrozephalie 2Falle
HypomyelinisierungNeuropathie 2 Hypotonie mit Laktatazidose und x
2680 9 Falle
ArthrogryposeSyndrom 137908 Hyperammonéamie 4 Félle
Hypomyelinisierungzerebellare 2266 Hypotrichose- geistige Retardierung, Ty 2 Falle
447893 |Atrophie-Corpus callosurHypoplasie 4 Falle Lopes
Syndrom Hypotrichose- juvenile x
2238 Hypopaathyreoidismus, familiarer 10 Familig 1573 Makuladegeneration S0Falle
isolierter n
Daten ohne speziellen Vermesind weltweit glltig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
P kennzeichnet Pravalenzangabkrkennzeichnet Inzidenzangab@&®P kennzeichnet Geburtspravalenzen.
OrphanetB e r i ¢ h-tP&valenz Bettener Krankheiten : Bibliographische Angai- Januar 2020- Nummer 1
29

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Pravalenzen_seltener Krankheiten Alphabetische Liste.pdf



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

ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte

Anzahl

Pravalenz/| der Falle

Inzidenz

oder

(/200 000) | Familien

ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte Anzahl
Pravalenz/ der Falle

Inzidenz

oder

(/200 000) Familien

69735 Hypotrichose- Lymphddem- AFlle Immun-Dysregulation
Telangiektasie 37042 |PolyendokrinopathieEnteropathie 150Falle
330029 |HypotrichoseSchwerhérigkeitSyndrom 1Fall Syndrom, Xchromosomal
55654 | Hypotrichosis simplex 38 Falle 169100 |Immundefekt durch CD2B/angel 2 Falle
HypotrichosisOsteolysisPeriodontitis- 3 331190 |Immundefekt durch Ficolir3-Mangel 1Fall
307936 2 Falle
PdmoplantarkeratoseSyndrom 572 Immundefekt durch HLAlasse H 179E4lle
2268 |ICFSyndrom 66 Flle Expressionsdefekt
— - Immundefekt durch HLAlassel- u
2978 Ich_thyose- gel_stlge_ Reta_rd_lerung AFille 34592 Expressionsdefekt 30Falle
Kleinwuchs- Niereninsuffizienz -
Ichthyose- Hepatosplenomegalie 70592 Immundefekt durch Interleukinl- 49Falle
2274 Y . P ple 9 2 Falle Rezeptorassoziierten Kinasd-Mangel
zerebellare Degeneration
Ichthyose- konische Finger Mittellinien - 3 331187 |Immundefekt durch MASR-Mangel 1Fall
2272 Rinne 2Falle 35 Familig
— 200418 |Immundefekt mit Faktor {Anomalie
281139 |Ichthyose, anuléare epidermolytische 7 Familier n
281097 Ichthyose, autosomatezessive 0.5p* 183660 |Immundefekt, kombinierter schwerer 1.65BP*
kongenitale ] Immundefekt, kombinierter schwerer,
- - — - 277 : . 0.2P*
455 Ichthyose, epidermolytische superfiziell 20Falle durch AdenosirDesaminaseMangel
: ; : Immundefekt, kombinierter schwerer
Ichthyose, kongenitale Mikrozephalie- u g ) ’ . *
2271 Tetraglegie 9 P 2Falle 217 iurch AdenosirDesaminaseMangel 0.3BP
Immundefekt, kombinierter schwerer w
- . . )
313 Ichthyose, lamellare 0.55P 357237 durch CARDAMangel 3 Falle
281090 |lIchthyose, syndromale Xhromosomale| 1.3P* 228003 Immundefekt, kombinierter schwerer, o Flle
- . durch CORO1-Mangel
461 Ichthyose, Xchromosomailrezessive 16.6P —
317425 Immundefekt, kombinierter schwerer, 2 Fille
461 Ichthyose, Xchromosomairezessive 15.01* durch DNAPKcsMangel
IchthyoseAlopezieEklabiumEktropion R 217390 Immundefekt, kombinierter schwerer, 11Fslle
2269 IntelligenzminderungSyndrom 4Falle durch DOCK&/angel
. 16 Familig Immundefekt, kombinierter schwerer, N
88621 |IchthyoseFriihgeburtSyndrom o 397787 | irch IKK2Mangel 9 Falle
- ~ Immundefekt, kombinierter schwerer, *
91132 IchthyoseHypotrlchoseSyndrom . 11Falle 331206 durch kompletten RAG1/Mangel 1.0P
363992 |ChthyoseKleinwuchsBrachydaktylie 7 Falle 280142 |'Mmundefekt, kombinierter schwerer, A Fal
MikrosphéarenphakieSyndrom durch LCKViangel alle
Ichthyosis follicularisalopecia u S
2273 . A0 Falle Immundefekt, kombinierter schwerer, i
photophobia syndrome 420573 T+B+, durch CTPSenmutation 12Falle
79503 |Ichthyosis hystrix CurtiMacklin 10Falle 1 Immundefekt, kombinierter schwerer, ] N
i ] ' 69157 3 Falle
477661 |'-2¥abhéangige infantile chronisch 3 Fille B+, durch CD4Mangel
entziindliche Darmerkrankung 169090 Immundefekt, kombinierter, durch 10Fslle
Im Kindesalter beginnende autosomal Defekt des CRAKanals
363677 [rezessive Myopathie mit externer 22Fdlle 505227 |/Mmundefekt, kombnierter, durch 5 Eille
Ophtalmoplegie GINSiMangel
||<m ifinliesalter _tt)eginnende progressive] 445018 ’\Iﬂn;r:;;defekt, kombinierter, durch LRB 23Eille
ontrakturen mi -
466921 Gliedergirtelmuskelschwache und 3 Familier 397964 Immundefekt, kombinierter, durch 3Fille
Muskeldystrophie MALT tMangel
Im Kindesalter beginnendes motorischd 317428 Immundefekt, kombinierter, durch 6 Flle
500180 |und kognitives RegressiorSyndrom mit 7 Falle ORAItMangel
extrapyramidaler Bewegungsstorung 431149 |'mmundefekt, kombinierter, durch OX4{ 1Fall
85173 |IMAGESyndrom 28 Falle Mangel
- . n Immundefekt, kombinierter, durch «
42062 |Iminoglycinurie 6.68P 231154 bartiellen RAGIMangel 9 Falle
42062 |Iminoglycinurie 6.67BP* 314689 ’\Iﬂmmunldefekt, kombinierter, durch STK4 7 Flle
Immun-Dysregulationinflammatorische ange — .
238569 [DarmerkrankungArthritis-rezidivierende 80Falle 431166 |'Mmundefekt, primarer, mit 1Fall
Infekte-Syndrom Virusinfektion nach MMRImpfung
Daten ohne speziellen Vermerk sind weltweit gultig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
P kennzeichnet Pravalenzangabkrkennzeichnet Inzidenzangab@&®P kennzeichnet Geburtspravalenzen.
OrphanetB e r i ¢ h-tPs&valkenz Beiener Krankheiten : Bibliographische Angabedanuar 2020- Nummer 1
30

http://www.orpha.net/aohacom/cahiers/docs/DE/Pravalenzen seltener_Krankheiten Alphabetische Liste.pdf



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

Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/ der Falle

Geschatzte) Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Falle

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) Familien

Immundefekt, Xchromosomaler, mit 3080 |Intelligenzminderung Typ Wolff 2 Féalle
317476 |MagnesiumDefekt, EpsteirBarr-Virus- 7 Falle mollienarmnderana schwere. mit
Infektion und Neoplasie 280763 gen ng, - 15Falle
Immundysregulationentzindiiche progressiver spastischer Paraplegie
529977 |DarmerkrankungArthritis-rekurrente 7 Falle 364028 Intelllgenzmlndergng, Xchromosomale, 14Falle
) - durch GRIA3Viutationen
Infektionen-Lymphopenie YT T v |
Immuno-neurologische Krankheit, X u 85274 ntelligenzminderung, romosomale, 10Falle
2571 5Faélle syndromale Typ 7
chromosomale —— ——r ~h I OFarr
Immunvermittelte nekrotisierende u 85279 | Meligenzminaerung, romosomale, amilig
206569 Myopathie 300Falle syndr.omale, .Typ Claedensen n
464 |Incontinentia pigmenti 1.2BP* 85273 T'gt;ﬂ%ie dr}zm'”derung' >chromosomale, 8 Falle
Infantile axonale motorische und Intelligenzminderung, Xchromosomale ..
457205 [sensorische Neuropathie 2 Falle 85276 Typ Armfield 6 Falle
OptikusatrophieNeurodegeneration Intelligenzminderung, Xchromosomag, "
Syndrom 85277 Typ Cantagrel 30Falle
Infantile generalisierte Dyskinesie mit u Intelligenzminderung. >ehromosomale
494526 | tazialer Beteiligung 8Falle 163071 |0 e 9 * 4Falle
Infantile hypertrophe Kardiomyopathie u Intelligenzminderung. >chromosomale
352363 [iyrch MRPL44Mangel 2Fale | | omear | ol * 3Falle
Infantile Hypotonie.okulomotorische Intelligenzminderung, Xchromosomale, .
522077 [Anomalierthyperkinetische 11 Falle 93952 Typ Hedera 9 Félle
Bewegungsstorungen Intelligenzminderung, Xchromosomale
EntwicklungsverzgerungSyndrom 85283 Typ MgilesCarpenterg‘ ’ 4 Falle
3173 |Infantile Krampfanfélle- breite Daumen 2 Félle 163937 Intelligenzminderung, chromosomale, 35 Familid
Infantile mesiale Typ Najm n
391316 |Temporallappenepilepsie mit schwerer 3 Falle Intelligenzminderung, Xchromosomale, —
kognitiver Regression 85322 Typ Pai 1Familie
Infantile multisystemische neurologiseh) x Intelligenzminderung, Xchromosomale R
456312 endokrine-pankreatische Krankheit 2Falle 85285 Typ Schimke 4Falle
35069 |Infantile neuroaxonale Dystrophie 150Faélle Intelligenzminderung, Xchromosomale, u
85323 4 Falle
Infantile Spasmen psychomotorische Typ S.eeman.ova
263410 :etarldierulr)g- prigreisive Hirnatrophie 4 Falle 85286 _Il_r)\/tslggizﬁ?ﬁmdefung, »hromosomale, 9 Fille
asalganglienerkrankung
Infantile zerebrale und zerebellare Intelligenzminderung, Xchromosomale, 4
e e ) . 85324 A 3 Falle
402364 |Atrophie mit postnataler progressiver 5Falle Typ Shrimpton
Mlkro;ephalle - 85287 Intelllgen_zmlnderung, Xchromosomale, b Eamilie
90023 Infektionen, rekurrente- Kleinwuchs- 4Fille Typ Siderius
Hypopigmentation- grobe Gesichtsziige 85325 Intelligenzminderung, Xchromosomale, 4Fille
488191 Infertilitat, weibliche, durch Stillstand dg 16 Flle Typ Stevenson
meiotischen Eizellreifung 85288 Intelligenzminderung, Xchromosomale, 1 Eamili
: : Typ Stocco Dos Santos amftie
63259 |Inienzephalie 50.0BP* Iyp T 7 n ]
ntelligenzminderung, Xchromosomale, .
466  |Insomnie, familidre fatale 27Falle 85326 Typ Stoll 4Falle
97279 |Insulinom 0.251 163976 Intelligenzminderung, Xchromosomale, 7 Falle
Typ Van Esch
66518 [Insulinresistenz kurzes 5. Metakarpale 6 Falle Ir)\/tl:;lligenzminderung Ychromosomale
— - - 85290 f ' ’ 3 Faélle
542306 Intellectual disability-cardiac arrhythmia 22 Fdlle Typ Wilson
syndrome due to GNBS deficiency Intelligenzminderung-Muskelschwache .
- - 457365 : ) ) 3 Falle
1495 Intelligenzminderung Corpus callosum 3Falle KleinwuchsGesichtsdysmorphieSyndronj
Hypoplasie- praaurikulare Anhéangsel IntelligenzminderungAdipositas
171860 Il(r;/tperlll(i)g;nzminderung Katarakte- 3Fille 352530 gir:g:g:gildungenGesichtsdysmorphie 2 Falle
Y|
Intelligenzminderung motorische IntelligenzminderungAdipositas
280384 |Dysfunktion- multiple 12Falle 397973 |PrognathieAugen und Hautanomalien 2 Félle
Gelenkkontrakturen, rezessiv Syndrom
464311 Intelligenzminderung durch 35Fxlle Intelligenzminderungausgepréagte
Punktmutationen im DYRKL&en 391372 |Sprachverzégerungnilde Dysmorphie- 48 Falle
3079 |Intelligenzminderung Typ Bueneaires 5Falle Syndrom
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IntelligenzminderungAutismus 182095 |Interstitielle Lungenkrankheit 5.41*
529965 i i i i 5Fall - -
gprr]?;;g;praxm(ranlofamale Dysmorphie alle esinale ObstuKion des
Iyt i o Brachvaakivh 314376 |Neugeborenen durch Guanylatcyclasen| 16 Falle
364577 |/NtelligenzminderungBrachydaktylie 4Falle 2GMangel
Pierre RobirSyndrom Intraduktal-papillar-muzindses Karzinon
Intelligenzminderung 424058 des Pankree?s P 0.0111*
3454  |Entwicklungsverzégerungfontrakturen 5 Familier —
Syndrom Intraepitheliale korneale Dyskeratose
ntell nd T 352662 [palmoplantare Hyperkeratosdaryngeale 19Falle
468620 nte \genzminderungeprepsie 3 Falle DyskeratoseSyndrom
extrapyramidale StérungSyndrom - -
intell nd - Intrauterine Wachstumsretardierung
436151 ntelligenzminderungexpressive 13Falle 436144 [Kleinwuchsim frihen Erwachsenenalter 15Falle

[AphasieGesichtsdysmorphiesByndrom beginnender DiabetesSyndrom

IntelligenzminderungFtterprobleme- Intrauterines infektionsahnliches

363611 |Entwicklungsverzogerunilikrozephalie 5Félle 1229 Syndrom, kongenitales 30Falle

Syndrom — . -
Intelligenzminderung 332 Intrinsic-FaktorMangel, kongenitaler 100Falle

502434 |Gesichtsdysmorphigjastrodsophageale 17Falle 329324 |Inverses KlippelrenaunaySyndrom 15Falle
RefluxSyndrom, STAGassoziiert 209981 75 Fall
Intelligenzminderung IRIDASyndrom ale

404440 |Gesichtsdysmorpie-Syndrom durch 7 Falle 69736 |lIrisdepigmentierung, akute bilaterale 62 Falle
SETD®aploinsuffizienz

Ll 209943 |IRVANSyndrom 30Falle

Intelligenzminderung

370010 |GesichtsdysmorphiefHandanomalier 3 Falle 84142 |lsaacsSyndrom 150Falle
Syndrom - 542657 |lsolated hyperchlorhidrosis 13Falle
Intelligenzminderunggrobe

397709 |Gesichtssziigdlakrozephaliezerebellare) 30Falle 2440 |lsolierte SpalthandSpaltful¥Fehlbildung| 5.4BP*
Hypopla&eSyndrom — 2306 |lsotretinoin-ahnlichesSyndrom 6 Falle
IntelligenzminderungHyperkinetische

369847 |Bewegungsstorungerunkale Ataxie 5Falle 33 Isovalerianazidamie 1.0P*
Syndrom : 439254 |ITM2BAmyloidose 2 Familier
IntelligenzminderungHypotonie- - - -

314575 |BrachyzephaliePylorusstenose 2Falle 457375 |ITPAabhangige Enzephalopathie 7Falle
KryptorchismusSyndrom _ 2307  |IvViGSyndrom 4 Familie
Intelligenzminderungkardiale - —

508498 |AnomalienKleinwuchGelenkinstabilitat 18Félle 1540 | JacksorWeissSyndrom 200Falle
Syndrom 1873  |JaliliSyndrom 49Falle
IntelligenzminderungKrampfanfalle - — -

513456 |GanganomalierGesichtsgsmorphie 15Falle 79139  |Japanische Enzephalitis 0.65!

Syndrom 313795 |JawadSyndrom 4Falle
IntelligenzminderungKrampfe

369837 |Hypophosphatasieophthalmologische
und skelettale AnomalierSyndrom 474 JeuneSyndrom 1.4BP*
IntelligenzminderungKrampfe

4 Fille 90647 |JerveltLangeNielsenSyndrom 0.3P

369950 MakrozephalieAdipositasSyndrom 7Falle 324999 | JMPSyndrom 3Falle
329224 Intelligenzminderungkraniofaziale 2 Fille 2315 |JohansomrBlizzardSyndrom 0.4BP*
DysmorphienKryptorchismusSyndrom 475 JoubertSvndrom 1.125B8P
457279 IntelligenzminderungMakrozephalie 16 Ealle Y . _ i
Hypotonie-VerhaltensstorungerSyndron] JoubertSyndrom mit hepatischem All
1454 Defek 8 Falle
Intelligenzminderungneurologische efekt -
488642 [Entwicklungsstérungen, TELO2 6 Falle 397715 |JoubertSyndrom mit Jeune 8 Fille
assoziiertes asphyxierender Thoraxdystrophie
Intelligenzminderungobstruktive 231 [JoubertSyndrom mit okulerenalem 17 Falle
412069 [Schlafapnoemilde DysmorphierSyndron 4 Falle Defekt
durch AHDCGenmutation 140874 Joubert_Syndrom und verwandte 11BP
1891 Intelligenzminderungspastische 3Falle Krankheiten
ParaplegieEktrodaktylie Syndrom 2319 | JubergHaywardSyndrom 13Falle
363528 é’;ﬁg:gf:zm'”der““gs”ab'sm”s 34Falle 93972 |JubergMarsidi-Syndrom 16Falle
i i 2321 | JungWolff-BackStahtSyndrom 2 Falle
500163 IntelligenzminderungSyndrom, SIN3A 15Fille ung Yy

assoziiertes
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79403 Junktionale _Epldermo|y5|s bullosa mit 100Ezlle 1345 Kardlo_myopgthle— Katarakt- Anomalien 9 Fille
Pylorusatresie \von Wirbels&ule und Becken
306504 |JUnktionale Epidermolysis bullosa mit 3Falle 9ppg | Kardiomyopathie, dilatative- 20 Familie
respiratorischer und renaler Beteiligung hypergonadotroper Hypogonadismus n
248111 |Juvenile HuntingtorKrankheit 0.6P* 154  |Kardiomyopathie, dilatative familiare 17.5P*
248111 |Juvenile HuntingtorKrankheit 0.041* 154  |Kardiomyopathie, dilatative familiare 2.911*
247794 Juvenile _Katarakt Mikrokornea- renale 12Ealle Kgrdiomyqpathie,_ hypertrophe ]
Glukosurie 314637 [mitochondriale, mit Laktatazidose durch 8Falle
314632 Ii_llj_\';irg'lfageuropale Ceroitlipofuszinose = MTOXMangel
ssoziierte 563 |Kardiomyopathie, peripartale 30.0BP
391411 [Juveniler atypischer Parkinsonismus 6 Familier : ; e Ty
: : : 75249 .Ka_rdlomyopathle, restriktive, familiare 2 5p*
445062 Juveniler Diabetes mellitugzentrale und 5 Edlle isolierte
periphere NeurodegeneratiorSyndrom 1354 |Kardiopathie- Extremitatenverkiirzung 2Falle
2322 KabukiSyndrom 3.1P* N
y 2329 |KarschNeugebauerSyndrom 11Falle
254519 | KagamiOgataSyndrom 84 Falle 12 Familid
54534 KagamiOgataSyndrom durch maternald - alle 401996 |Karyomegale interstitielle Nephritis n
14q32.2.HypomethyI|erung 56044 | Karzinom der Gallenblase und der 12.01
KagamiOgataSyndrom durch maternalg u extrahepatischen Gallengénge :
254528 . - 8 Falle
Mikrodeletion 14g32.2 - - N
- 314422 |Karzinom, ameloblastisches 40Falle
06334 KagamiOgataSyndrom durch paternal¢ 37Falle
uniparentale Disomie von Chromosom ] 33402 |Karzinom, hepatozelluldres, des Kinded 0.151*
478 KallmannSyndrom 3.75P* 79140 |Karzinom, kutanes neuroendokrines 4.0P*
2326 |KallmanrSyndrom- Kardiopathie 8 Falle 79140 |Karzinom, kutanes neuroendokrines 0.271
157820 |Kalteinduziertes Schwitzen 6 Falle 2330 |KasabackMerritt -Syndrom 300Falle
280062 |Kalziphylaxie 5.0P* 1373 Vlf/ata;]ratkt- aberra_lpte orale Frenula 3Fille
1416 KalziumPyrophosphat 100Famil acnSIMSverzogerung
Speicherkrankheit, familiare en 1368 Katarakt- Ataxie- Taubheit 2 Falle
1318 | Kampomelie Typ Cumming 8 Falle 1381 |Katarakt-geistige Retardierung 3Falle
30 Ik P———— Tram Analatresie- Uropathie
amilie -
amptodric Iy athlle = - n 162 KataraktGlaukomSyndrom 3 Familie
Kamptodaktylie- Gelenkkontrakturen- u - -
1323 Faziale Skelettdefekte 4Falle 1387 Katarakt-lnt‘elllgenzmlnderung 20Falle
Kamptodaktylie- Hochwuchs Skoliose- HypogonadismusSyndrom
85164 Horverlust 30Falle 314993 Kataraktkongenitale Kardiopathie 2 Edlle
57 Ik " R —— Py NeuralrohrdefektSyndrom
alle -
amptodaktylie Guadalajara Typ 1377 KataraktMikrokornea-Syndrom 8 Familie
1326 | Kamptodaktylie Guadalajara Typ 2 2 Falle - N
. . i 1380 KataraktNephropathieEnzephalopathie] 2 Falle
488434 |Kamptodaktylie Guadalajara Typ 3 5Falle Syndrom
2848 KamptodaktylieArthropathie-Coxa vara 30 Familig 1383 HK ataraktS;hwen;Eorgkeﬁ 3 Falle
PerikarditisSyndrom n ypogonadismusoyndrom
——— KataraktWachstumshormonmangel
Kamptodaktyliefibrose sensorische Neuropathisensorineurale
1321 |GewebehyperplasieSkelettdysplasie 3 Falle 436174 SchwerhorigkeitSkelettdysplasie 3 Falle
Syndrom
- — - Syndrom
1325 | Kamptodaktylie TaurinurieSyndrom 17 Falle 105 Katzenaugensyndrom 1 35BP*
Kapillare Fehlbildung arteriovenése x
137667 Fehpl)bildung 9 261Falle 50839 |Katzenkratzkrankheit 6.6P*
33276 |KaposiSarkom 0.34]* 307766 gaudshaa!fakrales KeratodernKaries 14Fslle
- yndrom
160148 |KappenPolypose 67 Falle 2332 |KBGSyndrom 100Falle
2328 |KapurToriello-Syndrom 6 Falle 480 KeamsSayreSyndrom 5 OP*
1340 |Kardiotazio-kutanes Syndrom 300Fdlle 2808 |Kehlkopfmuskulatur, Lahmung der 9 Falle
3238 Kardigspondylocarpofaziales Syndrom} 5Falle 363489 |KeimstrangStromatumor, testikularer 0.021*
97292 |Kardiogener Schock 40.0P*
Daten ohne speziellen Vermesid weltwelt gUltig. Ein Asterisk * kennzeichnet Europaische Daten.
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ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Félle ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
363579 |Keimzelltumor, extragonadaler 0.131* o863 |Kleinwuchs-Wormsche Knochen 3Fille
180234 |Keimzelltumor, gemischter 0.011* Dextrokardie
.9 i 314811 [Kleinwuchs durch GHSRangel 8 Félle
2662 | KeipertSyndrom 12Félle 629 Kleinwuchs durch qualitative 3Fille
2333 | KennyCaffeySyndrom 65Falle \Wachstumshormonanomalien
435628 |KeppenLubinskySyndrom 3Falle 2867 | Kleinwuchs Typ Brussel 2 Falle
i 2623 Kleinwuchs, geleophysischer 27 Falle
2411777 Keratogk_anthom, eruptives 40Flle . 9 phy .
|generalisiertes Kleinwuchs, hyperostotischer, Typ Lenj i
— - - 2658 - X 10Falle
494 Keratoderma hereditarium mutilans 50Falle Majewski
Keratoderma hereditarium mutilans mit j 2632  |Kleinwuchs, mesomeler, Typ Langer 100Falle
79395 50Falle - -
Ichthyose Kleinwuchs, mikrozephaler
163934 |Keratokonjunktivitis, atopische 15.0P* 2636 |osteodysplastischer primordialer, Typ | 30Falle
und Il|
137596 |Keratopathie, neurotrophe 4.2P* Kleinwuchs. mikrozeohaler
 eraiosis Tolicularis Kigrmerooh 2637 N phater 150Fille
2339 eratosis follicularis Kleinwuchs- 6 Falle osteodysplastischer primordialer, Typ |l
zerebrale Atrophie 329228 | Kleinwuchs, mikrozephaler primordiale 10Falle
Keratosis palmaris et plantaris . duch ZNF338/angel
86919 ) ) 20Falle - = . .
Klinodaktylie 468631 | leinwuchs, mikrozephaler primordiale 12Falle
438075 Ketoazidose durch Monocarboxylat 9Fille durch RTTMangel
Transporter *Mangel 319671 Kleinwuchs, mikrozephaler primordiale 10Falle
1489 Keuchhusten 8.91* Typ Alazami
85202 |KeutetSyndrom 30Falle 319675 Kleinwuchs, mikrozephaler primordiale 2 Félle
Typ Dauber
477 100Fall i i i i
KID-Syndrom alle 2617 1I_<Ie|r'\1/lwu<t:hs,Imlkrozephaler primordiale 3Falle
50918 |KikuchiFujimoto-Krankheit 1052F4lld yp Monwreal _
2643 Kleinwuchs, mikrozephaler primordiale 2 Flle
482 KimuraKrankheit 300F4alle Typ Toriello
2908 |KindlerSyndrom 250Fille 2653 KleinwuchsZ ost_eochqn_drodysplastisch( 2 Flle
- - - Schwerhdrigkeit Retinitis pigmentosa
99741 | KingDenboroughSyndrom 18Falle Kleinwuchsbeschleunigte
398971 |Klarzelliges Adenokarzinom des Ovars| 0.321* 435804 |Knochenalterungfriih beginnende 3 Familie
- - Osteoarthritis Syndrom
Klassisches Hodgkilymphom, - —
98844 gemischtzelliges gldbymp 0.421* KleinwuchsBrachydaktylieAdipositas
LKIassisches Hodakiovmphom 464288 |globale Entwicklungsverzdgerung 6 Falle
98846 gkibymphom, 0.041* Syndrom
lymphozytenarmes Kloi hsHorkanalaesioMandibula
Klassisches Hodgkibymphom, . 397623 einwuchsHorkanazatresievlanaibuiarg 4 Falle
98845 . 0.11 HypoplasieSkelettanomalierSyndrom
lymphozytenreiches - - - -
Klassisches Hodgkibymphom, nodulés 2994 Kleinwuchskraniofaziale Anomalien 3 Familier]
98843 . ' 1.281* GenitalhypoplasieSyndrom
sklerosierendes - -
Kleeblattschadel multiple kongenitale KleinwuchsOnychodysplasie
93267 , P 9 3Falle 314394 |GesichtsdysmorphigHypotrichose 14Falle
[Anomalien
Syndrom
2343 KleeblattschadelSyndrom, isoliertes 120Falle : : F vy
391677 Kle|nwgchsopt|kusatroph|ePeIge|=Huet 39Fille
261494 |KleefstraSyndrom 114Falle Anomalie-Syndrom
- - KLHLSbhangige distale Myopathie mit u
96147 KleefstraSyndrom durch Mikrodeletion 86 Falle 399081 Beginn in der Kindheit 10Falle
pa34 KlippekFeilA lieM thi
ippetFeitAnomalieMyopathie- i
261652 |KleefstraSyndrom durch 23Falle| | 4797* |Gesichtsdysmorphiesyndrom 2 Falle
Punktmutationen - . —
2868 Kleinwuchs- Herzklappenfehler 3 Fille 2345  [KlippelFeilSyndrom, isoliertes 2.0pP*
charakteristisches Gesicht 2345  |KlippetFeitSyndrom, isoliertes 0.6BP*
Kleinwuchs- Hypophysen und - - - -
85442 | orebellare Defekte Kleine Sella turcica 5 Familier 90308 | KlippetTrénaunaySyndrom 0.007P
2865 I?Ieénwuctﬂg Pterygium colli- 4AFalle 93929 |Kloakenekstrophie 0.54BP
ar' opamie — 238578 Klumpfuf3, familiarer isolierter, durch 4 Familier
Kleinwuchs- Schwerhdrigkeit . Mikroduplikationssyndrom 17g23.4123.2
2866 [|neutrophile Funktionsstorung 2 Falle - . ,
Dysmorphien 2347 |Kniestahnliche Dysplasie, letale 2 Falle
Daten ohne speziellen Vermerk sind weltweit gultig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
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nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
1830 Knochendysplasie, immunossére, Typ 71Eslle 477684 Kombinierter Defekt der oxidativen 2 Fille
Schimke Phosphorylierung Typ 26
1842 | Knochendysplasie, letale, Typ Holmgre 7 Falle 477774 |KKombinierter Defekt der oxidativen 3Fille
Knochendysplasie, osteosklerotische, u Phosphgryllerung Typ 27 —
1832 |otale Form 40Falle 478029 |Kombinierter Defekt der oxidativen 1Fall
- Phosphorylierung Typ 29
223727 | Knochensarkom 9.29P 478042 Kombinierter Defekt der oxidativen 2 Fille
223727 |Knochensarkom 0.81* Phosphorylierung Typ 30
A : Kombinierter Defekt der oxidativen u
Kochleosakkulare Degeneration .
3233 | atarakt g 2 Familier] 497623 Phosphorylierung, C120RF@Ssoziierter S0Falle
Kognitive Storunggrobe Gesichtsszige 357329 Kombinietter Immundefekt durch IL21R 6 Fille
444077 HerzdefekteAdipositas 11 Falle Manggl -
LungenbeteiliguneKleinwuchs 504530 Komt.nnlert_elt Immundefekt durch 7 Falle
SkelettdysplasieSyndrom Moesn.\-l.)eﬂmenz
90068 | KokainVergiftung 1.0P* 476113 hl;z;r;]tgrlerter Immundefekt durch TFRQ 2 Familier
31824 | KolchizinVergiftung 0.1P* 291139 |Kombinierter Immundefekt mit fazie 2 Falle
53296 |Kollagenom, familidres kutanes 16 Falle okqu;kgIettal@ Ar::mlgllen 5
— - Kombinierter LipaseColipaseMangel de x
79147 Kollagenose, familiare reaktive 50Flle 309111 Pankreas 3Falle
perforierende Kombiniertes Hamartom der Retina ung
468672 &g%i‘;’:;ifgsseymfg‘:ﬁma'm'e 217alle| | **°"" |des retinalen Pigmentepithels 120Falle
Kolobomatose Mikrophtalmierhizomele — 280133 |KomplementKomponente 3Mangel 27Falle
424099 . 5 Familie — -
DysplasieSyndrom 306644 |Komplikation nach Organtransplantatiof 9.0P*
Kolobomattser Sehnervenkog¥lakula- u I - - -
435930 AtrophieChorioretinopathieSyFr’ﬂirom 3 Falle 268316 |Komplikationen bei der Hamodialyse 13.01*
168966 |Kombinationslymphom 0.011* 57196 Pl(ﬁzcitlj(i?:lerende Ostitis der medialen 58 Falle
Kombinierter Defekt der oxidativen : P =
254920 ) 1Fall Kongenital korrigierte Transposition de
Phosphorylierung Typ2___ 210694 4 onen Arterien 3.08P
254925 Komblnlert_er Defekt der oxidativen 2 Falle 329242 Kongenitale chronische Diarrhoe mit 2 Flle
Phosphoryllerung: 'Il;yp 4 Protein-VerlustEnteropathie
K ini Di idati u
254930 Pl:’;‘;g'g‘(‘)f;:grufgeT;g? oxidativen 7Falle 2444 | Kongenitale Fehlbildung der Atemwege 8.2BP*
Kombinierter Defekt der oxidativen ] 1023 |Kongenitale generalisierte Hypertrichog 20Fslle
319504 Phosphorylierung Typ 8 7 Flle Typ Ampras - —
319509 Kombiniertgr Defekt der oxidativen 4Fille 306530 Kopgenltale“heredltare Fazialisparese 13Eslle
Phosphorylierung Typ 9 vanablem Horverlust
304535 |Kombinierter Defekt der oxidativen 32 Fall Kongenitale Ichthyose
4535 |o)osphorylierung Typ 11 Falle 352333 |Intelligenzminderungspastische 2 Falle
319514 |Kombinierter Defekt der oxidativen 2 Fille TetraplegieSyndrom
Phosphorylierung Typ 13 Kongenitale Katarakt . )
319519 Kombinierter Defekt der aidativen s ralle 48431 |GesichtsdysmorphiéNeuropathie- 170Falle
Phosphorylierung Typ 14 Syndrom
Kombinierter Defekt der oxidativen R Kongeitale Katarakthypertrophe .
319524 Phosphorylierung Typ 15 16Félle 1369  |Kardiomyopathiemitochondriale 40Falle
Kombinierter Defekt der oxidativen 20 Familig Myopathle-Syndrom - -
369913 Phosphorylierung Typ 17 n Kongenitale KatarakMicrozephalie
— — 464738 |Naevus flammeus simplegschwere 7 Félle
420728 Komblnlert_er Defekt der oxidativen 2 Fille IntelligenzminderungSyndrom
Phosphorylierung Typ 20 - -
— — Kongenitale Katarakprogressive
420733 Komblnlert_er Defekt der oxidativen 2 Falle 330054 |MuskelhypotonieHoérverlust 3 Faélle
Phosphorylierung Typ 21
p' - Y g 1yp — Entwicklungsverzégerun®yndrom
444013 Komblnlert_er Defekt der oxidativen 11Falle Kongenitale Katarakschwere neonatalg
Phosphgryllerung Typ23 521432 [Hepatopathieallgemeine 2Falle
444458 Komblnlert_er Defekt der oxidativen 3Fille Entwicklungsverzégerungyndrom
Phosp.hc.)ryllerung Typ 24 — 300313 Kongenitale KatarakSchwerhdrigkeit 5 Fille
447954 Komblnlertgr Defekt der oxidativen > Flle Entwicklungsverzégerungyndrom
Phosphorylierung Typ 25
Daten ohne speziellen Vermesind weltweit glltig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
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Kongenitale labioskrotale Agenesie Kontrakturen-Entwicklungsverzégerung i
i . 436003 |.. . 6 Falle
zerebellare Fehlbildung u Pierre RobirSyndrom
495875 . . . 3Félle - -
HornhautdystrophieGesichtsdysmorphig Kontrakturen-Pterygium colli
Syndrom 314002 |Mikrognathie-hypoplastische Mamillen 2 Falle
Kongenitale membrandse Nephropathig Syndrom
durch Alloimmunisierung gegen . KoolenDe VriesSyndrom durch )
69063 fetomaternale antineutrale 15Falle 363965 Punktmutation 4 Falle
Endopeptldasg - 2036 |KopfhautOhr-Mamillen-Syndrom 30Falle
Kongentale Mikrozephalieschwere - -
391376 |[Enzephalopathieprogressive zerebrale 20Falle 1661 |Korneales Dermoid, Xhromosomales 6 Falle
Atrophie-Syndrom 3194 |Korneocdermato-ossaresSyndrom 7 Falle
Kongenitale multiple Caféu-lait- Kortikale Blindher —
508512 |Fleckengesteigerter Schwesterchromati 2Félle 1389 R Otm d"’.‘ € Blin P ei't('jgﬁtlslt.' ge 3 Falle
AustauschSyndrom Ke r?'rk 'Trugg' olyca y_le
Ki itale Muskeldystrophie mit u ortikale Dysgenese mi
371007 Gglg?]ek?r:sataebilitl; eldystrophie mi 14 Falle 300570 |pontozerebellare Hypoplasie durch 12Falle
- — [TUBB3Genmutation
Kongenitale Muskeldystrophie mit - — -
329178 |[intelligenzminderung und schwerer 3Falle 319189 [Kortikaler Myoklonus, familiarer 11Falle
Epilepsie 99749 |KostmanrSyndrom 45Falle
Kongenitale Muskeldystrophie - - —
486815 |AtemversagerHautanomalien 4Fale 2391 |Kostokorakoides Ligament, verkirztes, 1 Familie
. e kongenitales
GelenkinstabilitatSyndrom -
Kongenitale Myopathie mit Integrin 2351 | KousseffSyndrom 8Falle
34520 0.03P*
alpha-7-Mangel 487  |KrabbeSyndrom 1.0P*
Kongenitale Myopathie mit internen u
319160 [\ ,clei und atypischen Kernen SFalle 487 [KrabbeSyndrom 0.7BP
Kongenitale Myopathie mit Myasthenie R Krampfanfélle- Intelligenzminderung, ,
424107 dhnlichem Beginn 2Falle 79156 durch Hydroxylysinurie 6Falle
- — - 5 i 10 Familig
453510 K_ongenltale Schrr_merzune_mpflndllchkelt 3Falle 140927 Krampfapfalle,_ benigne familidre
mit schwerer Intelligenzminderung neonatakinfantile n
478664 Konge_nltale Schmerzunempfindlichkeit 11 Familig 166305 K_rampfe, beninge _njnfanﬂle, assoziiert 100Flle
HypohidroseSyndrom n milder Gastroenteritis
Kongenitale siderobl_ast_ische An_émB i 466926 Krampfe-SkolioseMakrozephalie 10Fslle
369861 |Zellimmundefektperiodisches Fieber 16 Falle Syndrom
Entwicklungsverzdgerungyndrom 363705 |Kraniofazio-fronto-digitales Syndrom 4Falle
Kongenitale unilaterale Fingeraplasie/ . Kraniofronto-nasale DvsplasiePoland
o73 hypoplasie, excl. Daumen 2 Familier 1521 Anomalie ysp 2 Falle
Kongenitale unkorrigierte Transposition " - - -
860 der groBenArterien 24.25BP 1525 |Kranio-Osteoarthropathie 30Falle
Kongenitale zerebellare Ataxie durch ] Kraniodigitales Syndrom mit 4
512260 |oNUL2Genmutation 6Falle 1514 Intelligenzminderung SFalle
Kongenitaler Brachybsophagus Kraniofaziale DySpIQS@KleinWUChS .
514352 [intrathorakaler MagerWirbelanomalien 8Falle 459061 |ektodermale Anomalien 8 Falle
Syndrom IntelligenzminderungSyndrom
1355 |Kongenitaler Herzfehlerundes Gesicht 3Fille 314555 é(raglofaZlaIe Dysplasi@steopenie 5 Fille
Entwicklungsverzégerun@yndrom yndrom
626 Kongenitaler melanozytarer Navus, 2 75p* 85168 [Kraniofaziale Konodysplasie 1 Familie|
foroBer/riesiger 54595 [Kraniopharyngeom 2.0P*
590 Kongenitales myasthenes Syndrom 0.3P*
- - 54595 [Kraniopharyngeom 1.01
Kongenitales progressives
508542 |Knochenmarkversage-Zelt 5 Falle 157832 |Kraniorhinie 4 Falle
Immundgfekt—SkeIettdyspIageSyndrom 1531 Kraniosynostose 24.3BP*
521438 Kongenitales vertebrakardialrenales AFlle -
Fehlbildungssyndrom 1538 Kranlosyn_ostose DandyWalker 4Fille
- - Malformation - Hydrozephalus
97231 | Konjunktivitis, ligndse 200Falle - - - -
— - — 1533 [Kraniosynostose FibulaAplasie 2 Félle
319651 Konstitutionelle megaloblasire Anamie 6 Fille - —
mit schwerer neurologischer Krankheit 171839 Kranlpsynostose_Hydrozephalus Chiart 2 Félle
Kontrakturen- ektodermale Dysplasie u Fehlbildung I radioulnare Synostose
1484 ) . 2 Falle
LippenKieferGaumenspalte
Daten ohne speziellen Vermerk sind weltweit gultig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
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2872 Kraniosynostose kongenltalg 7 Eille 521450 LAMABSassoziiertes multisystemisches 11Ealle
Herzerkrankung Intelligenzminderung Syndrom
1541 |Kraniosynostose Typ Boston 3 Familier 530983 |LambShafferSyndrom 25Falle
2145 Kraniosynostose Typ Herrman@pitz 2 Falle 43393 |LambertEatonMyasthenie Syndrom 0.35P
1527 | Kraniosynostose Typ Philadelphia 1 Familie 1296 [LambertSyndrom 4 Falle
85199 Kraniosynostoseanale Anomalien 9 Fille 280365 Laminopathie, _Ilpodystrophe, schwere, 7 Edlle
PorokeratoseSyndrom autosomalsemidominante
50054 | Kraniosynostosentrakranielle 3Fille 389 |LangerhanszellHistiozytose 1.5P*
KalzifizierungSyndrom
Kreatin-TransporterMangel, % 5 Langketten3-HydroxyacylCoA 8.0P*
52503 P gel, 150Falle DehydrogenaséMangel
chromosomaler Langketten3-HydroxyacyiCoA
i 5 1.0BP*
398088 Kryohy_drozytos_e"mlt normalem 53Falle DehydrogenaséMangel
Stomatin, hereditére Form "
Kryohydrozytose mit reduziertem u 633 LaronSyndrom 0.3P
168577 : o 3 Falle - ~
Stomatin, hereditdre Form 220465 |LaronSyndrom mit Immundefekt 10Félle
468635 Krypto_genedmlIJEItlfok_a_Ie ulzerdse 60 Falle 2370 Larserahnliches Syndrom 2 ralle
stenosierende Enteritis Knochendysplasie Kleinwuchs
1546 | Kryptokokkose 11.01* 284139 |Larsenrahnliches Syndrom, B3GAT3 Ty 14Falle
Kryptomikrotie - Brachydaktylie- u - N
1547 Anomalie der Dermatoglyphen 2 Falle 2371 |Larsenghnliches Syndrom, letale Form 8 Falle
91396 |Kryptophthalmie, isolierte 30Falle 503  [LarsenSyndrom 0.4BP*
98949 | Kryptophthalmie, komplette 15Falle 2004  [Laryngetracheo-dsophageale Spalte 7.5BP*
Kryptorchismus- Arachnodaktylie- 5 93940 |L@ryngetracheodsophageale Spalte Ty 30Ealle
1548 . . 3Falle 3
Intelligenzminderung _
1549 | Kryptosporidiose 1.961* 93941 ;aryngetra‘:heoos"phagea'e Spalte Ty 20Falle
306674 | KuforRakebSyndrom 16Falle 247604 |Lateralsklerose, juvenile primare 4 Falle
1551 | Kupfermangel, benigner familiarer 1 Familie 35689 |Lateralsklerose, primare 15pP*
454745 |Kuru 2700Falle 46059 |Lathosterolose 4Falle
104008 | KurzdarmSyndrom 2.0P* 2378 |LaurinSandrowSyndrom 14Falle
2301 | KurzdarmSyndrom, kongenitales 43Félle 650 LCATMangel 125Flle
Kurze Ulna Dysmorphien- Hypotonie- u e N
357175 Intelligenzminderung 4 Falle 79293 [LCATMangel, familiarer 70Falle
498497 | KurzrippenPolydaktylieSyndrom Typ 5 2Falle 99718 [Leber plusKrankheit 0.04P*
93269 '\ﬁ;_rez\:\llzﬁienPolydaktyl|eSyndrom Typ 34Fille 104 LeberOptikusneuropathie, hereditére 4.3P
J — 2924  |Lebererkrankheit, isolierte polyzystischq 1.0P*
1149 | KuskokwimSyndrom 8 Familie -
- 890 LebervenenVerschlusskrankheit 11.0P*
280794 Kutane Mastozytose, diffuse 10Ealle -
pseudoxanthomatose 79124 LebervenenVerschlusskrankheit 28 Falle
e — - Immunschwéche
2881 |Kutane Photosensitivitat letale Kolitis 3 Falle
90062 [Leberversagen, akutes 20.0P*
451607 |Kutanes Pseudolymphom 60 Falle -
- 549 Legionellose 141*
496686 Kyphoselaterale Zungenatrophie 3Fille -
myofibrillare Myopathie-Syndrom 137605 |LegiusSyndrom 2.2BP
496689 Kyph9§koliosda_terale Zungenatrophie 12Fille 506 LeighSyndrom 2 0P*
hereditare spastische Parapleg®yndronj -
79314 | L-2-HydroxyGlutarazidurie 140Falle 506 [LeighSyndrom 2:88P
At : P 52994 |Leiomyom, orbitales 26 Falle
35704 L-Arginin:GlycinAmidinotransferase 9 Fille y
Mangel 507 Leishmaniose 0.1P*
440731 [L-Ferritin-Mangel 2 Falle 507 Leishmaniose 2501
501 LaforaKrankheit 300Falle 140936 |LelisSyndrom o Falle
Lakrimo-aurikulo-dento-digitales u
2363 Syndrom 9 100Falle 137839 |LemierreSyndrom 10.01*
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2382 |LennoxGastautSyndrom 15.0P* 163684 |Leukoenzephalopathie Dystonie- 2 Fille
- motorische Neuropathie
2382 | LennoxGastautSyndrom 01l Leukoenzephalopathie metaphysare N
83629 - 11Falle
548 Lepra 3.71 Chondrodysplasie
- Leukoenzephalopathie i
*
509 Leptospirose 0.121 2386 palmoplantarkeratose 4 Falle
" —— —
510 LeschNyhanSyndrom 0.34BP 139444 Leukoenzephalopathie mit beiderseitigd 29 Flle
293925 | -etal okzipitale Enzephalozele 5 Fall vorderen TemporallapperZysten
SkelettdysplasieSyndrom alle Leukoenzephalopathie mit Hirnstamm
Letale Ataxie mit Schwerharigkeit und 137898 Jund Ruckenmarkbeteiligung 127Falle
1187 . . 4 Familier] Laktaterhéhun
Optikusatrophie 9 _
Letale fetale Hirnfehlbildungduodenale Leukoenzephalopathie mit milder )
444069 |Atresie-bilaterale Nierenhypoplasie 4 Félle 363540 |zerebelldrer Ataxie und Odem der \ifgen 6Falle
Syndrom Substanz
Letale Hydranenzephalie Leukoenzephalopathie, kavitierende "
480528 . 2Falle 139447 : 19Falle
ZwerchfellhernieSyndrom progressive : :
Letale intrauterine 137639 |Leukoenzephalopathigitaxie- 8 Falle
2570 Wachstumsverzogerungortikale AFalle HypodontleHypomyeI.|n|S|erungSyndrorr
Fehlbildungenrkongenitale Kontrakturer Leukoenzephalopathierhalamus und
Syndrom 314051 |HirnstammAnomalienHoher Laktatwert 14 Falle
Letale linksseitige Nof€Compaction Syndrom : _
478049 KardiomyopathieKrampfe-Hypotonie- AFall Leukomelanodermienfantilismus
KataraktEntwicklungsverzégerung alle 1816 |intelligenzminderungHypodontie- 4Falle
Syndrom HypotrichoseSyndrom
435845 |Letale neonale Spastikepileptische 8 Fall Leukonychia totalis Acanthosis
EnzephalopathieSyndrom alle 210133 |nigricansartige Lasione - 11Falle
; i Haarverdnderungen
314718 L_eta!es ArteriopathieSyndrom durch 22 Fille = .
Fibulin-4-Mangel 2968 |Leukozytenadh&sionsdefekt 350Faélle
430897 |L-etales fetales zerebrgeno-urogenitales 2 Falle 99842 |Leukozytenadhasionsdefekt Typ | 0.1P*
IAgenesie/Hypoplasie€Syndrom
i 99843 [Leukozytenadhé&sionsdefekt Typ Il 7 Félle
210144 II3_e_tale|s polymalformatives Syndrom Ty, 10Ealle y yp
oisse 99844 [Leukozytenadhéasionsdefekt Typ IlI 40 Falle
513 Leukamie, akute lymphoblastische 11.0P* -
ymp 48162 |LewisSumnerSyndrom 0.9P*
513 Leuk&amie, akute lymphoblastische 2.751* - - =
ymp 65285 |Lhermitte-DuclosKrankheit 220F4alle
514 Leuk&amie, akute monoblastische 0.131* - -
524 LiFraumeniSyndrom 6.0P
519 Leuk&amie, akute myeloische 10.0P* - - N
4 : - yelor 86797 [Lichen myxoedematosus, atypischer 20F4alle
519 Leukamie, akute myeloische 251 Lichen myxoedematosus, lokalisierter,
08834 Leuk&amie, akute myeloische, mit 0.021+ 90398 |mit gemischten Eigenschaften der 10Falle
Ausreifung ) Subtypen
08832 Leukamie, akute myeloische, mit 0.011* Lichen myxoedematosus, lokalisierter,
minimaler Ausreifung ' 90399 [mit monoklonaler Gammopathie/oder 5Falle
08833 Leuka_mle, akute myeloische, ohne 0.011* systemischen Symptomen
Ausreifung 525 Lichen planopilaris 300F4lle
521 |Leukémie, chronische myeloische 6.0P 254478 | Lichen planus pemphigoides 100Falle
. - . "
521 Leukamie, chronische myeloische 1.251 2390 LichtensteinSyndrom 2 Falle
98823 [Leuk&amie, chronische myelomonozytar] 0.291* 72 Famili
— 526  |LiddleSyndrom amiis
86834 | Leukamie, juvenile myelomonozytare 0.1P* n
99027 |Leukodystrophie, autosomatiominante, 20 Familig 99812 [LIG4Syndrom 28Falle
im Erwachsenenalter beginnend n 69085 | Limb-Mammary-Syndrom 38Félle
512 Leukodystrophie, metachromatische 0.1P* 329341 Limbische Enzephalitis mit DPP6 4 Falle
512 Leukodystrophie, metachromatische 1.47BP* Antikorpern
- — Limbische Enzephalitis mit NeurexB: =
542310 Leukoencephalopathy with calcification 50Flle 498700 Antikorper 5Falle
and cysts
171673 |Limbusstammzellinsuffizienz 20.0P*
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1979 Lipodystrophie durch peptidischen 1 Eamilie 2407 |LOGSyndrom 50Faille
\Wachstumsfaktormangel 2206 Lockedmsvrg 33Fal
ockedIn-Syndrome alle
528 Lipodystrophie Typ Berardinelli 0.5P* y SEaT
. amilig
79086 |Lipodystrophie, erworbene generalisier] 1.0P* 60030 |LoeysDietzSyndrom n
435651 Lipod}/strophie| familiare partielle, CIDH 1Eall 768 LongQT-Syndrom, familiares 40.0BP*
assoziierte
i i i 2408 |LoweKohnCohenSyndrom 1 Familie|
79085 Llpodystrophle,_ familiare partielle, durc 1 Eamilie Yy
AKT2Genmutation 844  |LownGanongLevineSyndrom 12Félle
Lipodystrophie, familiare partielle, durc u -
435660 LIPEGenmutation 4Félle 2409 |Lowry-MacleanSyndrom 3Falle
70083 Lipodystrophie, f_amiliére partielle, durc 10Ealle 1824 [Lowry-Wood-Syndrom 8 Félle
PPARGsenmutation 83628 |LUMBARSynd 54 Fall
280356 Lipodystrophie, familiére partielle, PLIN 3Fille yndrom ate
abhangige 99931 [LungenrHamosiderose, idiopathische 0.0425I *
79084 L.i.podys_trophie, familiare partielle, Typ 20Falle 1120 Lungenagenesiéerzfehler o File
Kdbberling DaumenanomalierSyndrom
98306 |Lipodystrophie, partielle, familiaré=orm 1.0P 137631 Lungenfibrose |mmundefekt- 2 Eille
sog11 |Lipodystrophieintelligenzminderung 3Falle Gonadendysgenesie _
SchwerhérigkeitSyndrom 210136 Lungenfibrose Leberh)_/perpla5|e 4Fille
530 |Lipoidproteinose 500Falle Knochenmarkhypoplasie
- - - 2032 Lungenfibrose, idiopathische 11.5P*
2396 |Lipomatose, enzephalranio-kutane 77 Falle
- - - 2032 |Lungenfibrose, idiopathische 3.811*
401859 |LiponsaureSynthaseMangel 3 Falle — -
99125 Lungenvenenfehimiindung, kongenitalg 9.0BP
329481 |Lipoprotein-Glomerulopathie 150Falle totale :
69078 |Liposarkom 1.01* 178320 |Lungenverletzung, akute 25.01*
99970 |Liposarkom, dedifferenziertes 0.271* 90283 |Lupus erythematodes tumidus 250Falle
99971 |Liposarkom, hochdifferenziertes 0.511* 535 Lupus erythematodes, kutaner seltener] 50.0P*
99967 |Liposarkom, myxoides/rundzelliges 0.11* 300345 |LUPUs erythematodes, systemischer, 7 Eamilie
- autosomalrezessiver
99969 |Liposarkom, pleomorphes 0.051 91546 | Lymekrankheit 510
401862 |LipoytTransferase Mangel 4 Félle : :
: i _ 2414 Lymphgng|ekta5|e, pulmonale, 100Ezlle
LippenGaumenspaltekraniofaziale kongenitale
508476 |Dysmorphiekongenitaler Herzfehler 7 Falle 538 Lymphangioleiomyomatose 0.15P
HorverlustSyndrom —
199306 |LippenkKieferGaumenspalte 80.0BP 538 Lymphangioleiomyomatose 0.01351
- - Lymphddem- zerebrale arteriovendse u
2001 L|ppenKlefer-Gau_menspalte 5 Flle 86914 Fehlbildung 5Félle
Malrotation - Kardiopathie m -
LippenKieferGaumenspalte 86915 LymphodemAtriumseptumdefekte 5Falle
2003 N - 2 Falle charakteristische Gesichtszlggyndrom
Schwerhérigkeit Sakrallipom - -
1995 |LippenspalteRetinopathie Syndrom 2 Falle 98841 |Lymphom, anaplastisch groBzelliges 2.0p
98955 |Lischepitheliale Hornhautdystrophie 36 Falle 545 Lymphom, follikuldres 37.0P
) ; v 545 Lymphom, follikulares 2.1921*
171680 Llssenzephahe durch TUBA1A 15Fslle :
Genmutation _ 542  |Lymphom, kutanes primares 0.751*
100012 ﬁlsser:zeph_al}lle rg't zerebellarer 50Félle 70568 Lymphoproliferative Erkrankung nach 26.2P*
L}’POP aS'eh I)_’D - — Transplantation )
issenzephalie mit zerebellarer « - - -
100013 : 2 Falle Lymphoproliferative Krankheit, «
I-:ypopla&eth)./p _T_: — 238505 L utosomatrezessive 18Falle
issenzephalie Typ HFamiliare fetale u - - -
86821 . O 5Falle Lymphoproliferative Krankheit, X .
,T‘_Iflne&e/Hzp?kl_rllesTISt:qtueknz | 2442 -hromosomale 0.05P
issenzephalie Typ Himetakarpale u - -
86822 Knochendysplasie 2Falle 275761 |Lysosomale saure Lipaddangel 2.0P
533 |Listeriose 0.3371 Maculae, hypopigmentierte und .
S NADE —— 2435  |hyperpigmentierte, hereditare 14Falle
363618 abhangiges kardiokutanes 5 Ealle kongenitale
ProgerieSyndrom
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163634 | Maffucci-Syndrom 250Falle 99912 |Maligner dysgerminomatoser 0.041 *
- - — - Keimzelltumor des Ovars '
26106 |Magenkarzinom, diffuses hereditares 1.51 Maligner epithelialer Tumor der
- - - 276145 X " 0.731*
423786 |Magenkarzinom, undifferenziertes 0.2111* Speicheldriisen
324972 |MAGIGSyndrom 21Falle 398934 |Maligner epithelialer Tumor des Ovars | 9.391*
77297 | Majeed-Syndrom 4 Familier] 99915 |Maligner Granulosazelltumor des Ovardy 0.121*
33226 |Makroglobulindmie Waldenstrom 0.811* 213512 g'vil"rgsner Mullerscher Mischtumor des | 4 15«
2431 | Makrogyrie, bilaterale zentrale 4 Falle 398940 Maligner nichtepithelialer Tumor des 0.43] *
oa3p | Makrosomie- Mikrophthalmie - 5 Falle Ovars
Gaumenspalte 180242 |Maligner Tumor der Eileiter 1.0P*
g3p1g |Makrostomie- praaurikulare Anhangsel 9Falle 308043 | Maligner Tumor des Penis 1.0751*
externe Ophthalmoplegie
ie mi 168999 |Malignes Melanom der Mukosa 0.261*
220448 l\';".fkmthmmbozytﬁ".pf*”'e mit 2Falle 9
MI rli t:;pper:)lnsut |Z|en.z " I 398987 |Malignes Teratom des Ovars 0.071*
akrothrombozytopenie, autosomal .
140957 |4 minante 100Falle 943 | Malonazidurie 34Fdlle
438207 Makrothrombozy_topenle, schwere, 2 Edlle 52417 |MALFLymphom 4.0P*
autosomalrezessive "
MakrothrombozytopenieLymphédem 52417 |MALTLymphom 03l
487796 |Entwicklungsverzogeng- _ 2 Falle 238744 | Mammary-digital-nail-Syndrom 11Falle
GesichtsdysmorphiefKamptodaktylie - - N
Syndrom 213557 |Mammatumor vom Speicheldriisentyp | 0.05I
2427 | Makrozephalie- Kleinwuchs- Paraplegie 2 Falle 397941 |MAN1B1CDG 25Falle
397612 Makrozephalie 9Fall Mandibulére Hypoplasie
Entwicklungsverzégerungyndrom ale 363649 |SchwerhdrigkeitProgeroide Merkmale 21Falle
Makrozephalielntelligenzminderung j LipodystrophieSyndrom
210548 AutismusSyndrom 40Falle Mandibulo-faziale Dysostose ,
_ : i 79113 | . 107Falle
Makrozephalielntelligenzminderung Mlkroz.ephalle'Syndrom
466791 |linksventrikulare NorCompaction 6 Falle 357158 Mandibulofaziale Dysostose 2 Flle
Syndrom Makroblepharon- Makrostomie
Makrozephalielntelligenzminderung 443995 |Mandibulofaziale Dysostose mit AlopeZ 4 Félle
457485 [neurologische Entwicklungsstérungen 8 Falle 52416 ol - 35p*
schmaler ThoraxSyndrom MantelzelrLymphom :
1471 | Makula-Kolobom- Brachydaktylie Typ B} 10Falle 99826 |Marburg hamorrhagisches Fieber 500Falle
251287 kl\(/l)ﬁl;zlrz]at?iyslitr:gphle, anulére benigne 27 Fille 221074 |MarchiafavaBignamiKrankheit 250F4alle
— 2461 |Marden-Walker-Syndrom 50Falle
319640 |Makuladystrophie, retnale, Typ 2 5 Familier
558 Marfan-Syndrom 15.0P
75381 | Makuladystrophie, zystoide 97 Falle
558 Marfan-Syndrom 25.01*
01494 MakulakolobomGaumenspalteHallux 2 Fille -
valgusSyndrom Marfan-Syndrom mit neonataler
- — - - 300382 |progeroid-Syndrom ahnlicher 7 Félle
97341 |Makulopathie, persistierende plakoide 5 Falle Lipodystrophie
87503 |Mal de Meleda 1.0P 314041 é:l;:ﬁlneﬂﬁ?rtgiiﬁlglii-;:g::gﬁl:ernle- 2 Fille
420179 |Malan-GroRwuchssyndrom 20Falle - g - g
- 2463 Marfanoider Habitus- 4Fille
673 Malaria 3.0P* Intelligenzminderung, autosomalezessiy
673 Malaria 73.01 2464 MarfanoidesSyndrom vom Typ de Silvg 6 Falle
35808 Maligne KeimstrangStromaTumoren 1.85P* 300912 |Marginalzonenlymphom 7.0P*
des Ovars 300912 [Marginal lymph 0.31*
35808 Maligne KeimstrangStromaTumoren 0.13] * arginarzonenlymphom .
des Ovars ) 559 MarinesceSjogrenSyndrom 200Falle
35807 |Maligne Keimzelltumoren des Ovars 0.081* 561 MarshalkSmith-Syndrom 33Eille
293181 K"fﬁ(‘j‘gge migrierende Partialepilepsie dg 114Falle 560 |MarshalkSyndrom 17Falle
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466718 N_Iartlnlque_ zerl_<n|tterFe retinale 14Eslle Mehrkernlg_e Neuronale Zellep
Pigmentepitheliopathie Anhydramnionrenale Dysplasie u
500135 .. . 3 Falle
98292 |Mastozytose 10.0P zerebelldre Hypoplasie
- - - HydranenzephalieSyndrom
280785 | Mastozytose, bullose diffuse kutane 40 Falle 314466 | MeigsSyndrom, atypisches 9 Falle
79456 |Mastozytose, kutane, diffuse Form 30Falle 70588 | Mekonium-Aspirationssyndrom > 44P*
H *
2467 Mastozytose, systemische 11.3P 618 Melanom, familiares 150*
H *
2467 | Mastozytose, systemische 0.6l 2481 |Melanozytose, neurokutane 1.25p*
2470 | Matthew-Wood-Syndrom 43Falle 550 MELAS 0.6P*
Mayer-RokitanskyKusterHauser
3109 Syn)(lirom K 11.0BP 2482 | Melhem-FahtSyndrom 2Falle
2578 Mayer-RokitanskyKusterHauser 1.0BP* 2484  |Melnick-NeedlesSyndrom 70Falle
Syndrom Typ 2
2485 Melorheostose 0.09P*
57782 |MazabraudSyndrom 54 Falle
- 1879 [Melorheostose mit Osteopoikilosis 5 Familie
562 McCuneAlbright-Syndrom 0.55P*
— 401973 |MENDSyndrom 24 Falle
2471 McDonoughSyndrom 2 Familie —_—
Mendelsche Anfélligkeit fur
2473 | McKusickKaufmanSyndrom 90 Falle 477857 Elzlfcrggl:r?;?:;ei::\(;g I\(glzlr(é)hbekﬂ;i;leer:t,en 7 Ealle
59306 |McLeod NeureAkanthozytoseSyndrom 100Falle ’
Y 4 RORgammdrezeptorMangel
3097 | MeachamSyndrom 13Falle 2495 |Meningeom 0.15] *
564 MeckelSyndrom 4.08pP 565 MenkesSyndrom 0.33BP*
Mediane Spalte der Obeund u N
401942 Unterlippe, familiare From 8 Félle 508093 MEPAN.Syndrom : - 7 Falle
2006 | Mediane Unterlippenspalte 70Falle 157g01 |Mesoaxiale synostotische Syndaktylie 6 Familier
phalangealer Reduktion
2699 Medianes Knétchen der Obel’llppe 4 Familien 2631 Mesomeler Kleinwuch@aumenspa'te 2 Fille
370127 |Medich GiantPlateletSyndrom 3Falle Kamptodaktylie Syndrom
Medikamentose OffPhase in der 2496 |Mesomelie SynostoseASyndrom 5Falle
391655 . . 4.15P* -
ParkinsorKrankheit 50251 |Mesotheliom 3.1p*
171851 |MEDNIKSyndrom 5 Familier 50251 |Mesotheliom 1.91*
616 | Medulloblastom 10P* 2499  |Metachondromatose 25Félle
616 | Medulloblastom 0.111* Metaphysare Dysostosegeistige
Medulloblastom, . 2502 |Retardierung- 3 Faélle
251863 desmoplastisches/noduléres 0.011 Schallleitungsschwerhdorigkeit
98954 |MeesmannHornhautdystrophie 250Fille 213531 |Metaplastisches Karzinom der Brust 0.061*
93109 [Megakalikose, kongenitale 25Falle 2635 | Metatrope Dysplasie 0.2BP*
2478 M_egalenze_phale Leukoenzephalopathig 100Ezlle 464453 | Methamoglobinamie, erworbene 242Falle
mit subkortikalen Zysten - - N
- - - 1923 MethimazolEmbryofetopathie 40 Falle
60040 MegalenzephalieKapillarfehlbildungen 170F3lle
PolymikrogyrieSyndrom 565782 |Methotrexate toxicity 3.0P*
MegalenzephaliePolymikrogyrie 2169 | MethylcobalaminMangel Typ cbl E 27 Falle
83473 |postaxiale PolydaktylieHydrozephalus 62 Falle y ge v
Syndrom 2170 | MethylcobalaminMangel Typ cbl G 33Falle
Megalenzephalieschwere 5 Methylmalonazidamie durch i
457359 ; 2 Falle
KyphoskolioseGroBwuchsSyndrom 308425 Methylmalonyl-CoAEpimeraseMangel 7Falle
Megalokornea- Spharophakie " Methylmalonazidamie mit j
238763 sekundares Glaukom 12Falle 26 Homocystinurie S00Falle
MegazystisMikrokolon-intestinale 5 Methylmalonazidamie mit x
2241 R 230F4alle
Hypoperistaltik Syndrom 79282 Homocystinurie Typ cbl C 500Félle
352328 | MEGDE{Syndrom 67 Falle 79283 Methylma_longmdamm mit 17 Fdle
= Homocystinurie Typ cbl D
85282 | MEHMGSyndrom 8 Falle —
Methylmalonazidamie mit u
79284 I 15Falle
Homocystinurie Typ cbl F
Daten ohne speziellen Vermesind weltweit glltig. Ein Asterisk * kennzeichnet Européische Daten.
P kennzeichnet Pravalenzangabkrkennzeichnet Inzidenzangab@&®P kennzeichnet Geburtspravalenzen.
OrphanetB e r i ¢ h-tPs&valkenz Beiener Krankheiten : Bibliographische Angal- Januar 2020- Nummer 1
41

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Pravalenzen_seltener Krankheiten Alphabetische Liste.pdf



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

Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/ der Falle

Geschatzte) Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Falle

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) Familien

369955 |Methylmalonazidamie mit 2 Fille 228384 |Mikrodeletionssyndrom 5q14.3 40Falle
Homocystinurie Typ cblJ - - -
Methylmalonazidamie mit 3} 251046 |Mikrodeletionssyndrom 6p22 19Falle

369962 e 18Falle - - -
Homocystinurie Typ chlX 171829 |Mikrodeletionssyndrom 6q16 12Falle
Methylmalonazidamie, Vitamin B12 i - - N

79312 resistente, Typ mut 450Fdélle 251056 |Mikrodeletionssyndrom 6925 4 Félle

28 Methylmalonazidamie, Vitamin B12 192Fslle 254351 |Mikrodeletionssyndrom 7q11.23, distal 41Falle
sensile S YT— 251061 |Mikrodeletionssyndrom 7g31 20Falle

79310 Methylmalonazidamie, Vitamin B12 60 Falle
sensible, Typ chlA 251066 |Mikrodeletionssyndrom 8p11.2 3 Falle

280183 |Methylmalonazidurie durch 5 Fille 284160 |Mikrodeletionssyndrom 8¢21.11 13Félle
TranscobalamirRezeptorDefekt - - -

1917 | MethylquecksilberEmbryopathie 800F4alle 508488 | Mikrodeletionssyndrom 824.3 2 Falle
i i i 324313 |Mikrodeletionssyndrom 9p13 4 Falle

502430 |MetopicaleistePtosis 8 Falle Y p
Gesichtsdysmorphiesyndrom 531151 [Mikrodeletionssyndrom 9921.13 10Falle

309025 | MevalonatkinaseMangel S00Fallel  [™401923 [Mikrodeletionssyndrom 9931.1g31.3 2 Félle

29 |Mevalonazidurie S0Falle| ™ 495818 |Mikrodeletionssyndrom 9q33.3q34.11 4Falle
MFFabhéngige Enzephalopathie durch - - -

485421 |[mitochondrialen und peroxisomalen 4 Falle 444002 | Mikrodeletionssyndrom 11¢22.2922.3 SFalle
Teilungsdefekt 313884 |Mikrodeletionssyndrom 12p12.1 11Falle

79329 |MGAT2CDG 13Falle 94063 | Mikrodeletionssyndrom 12q14 22Falle
Microzephalie- Polymikrogyrie- Corpus u - - -

171703 callosumAgenesie 4 Félle 289513 |Mikrodeletionssyndrom 12q15¢21.1 6 Falle

2557 | Mietens-Syndrom 9 Falle 412035 |Mikrodeletionssyndrom 13g12.3 3 Falle
Migréne, hemiplegische, familire oder . 261120 |Mikrodeletionssyndrom 14q11.2 3 Falle
569 sporadische Form 10.0P
P 261144 |Mikrodeletionssyndrom 14q12 3 Falle
2558 | Mikati-Najjar-SahliSyndrom 5Falle - -
401935 |Mikrodeletionssyndrom 14¢24.1g24.3 3 Falle
2510 |Mikro-Syndrom 203Félle
- - - 261183 |Mikrodeletionssyndrom 15q11.2 200F4alle
2511 Mikrobrachyzephalie- Ptosis- 2 Falle
Lippenspalte 199318 |[Mikrodeletionssyndrom 15q13.3 246Falle

77301 |Mikrodeletion 9022.3 42Falle 261190 |Mikrodeletionssyndrom 15q14 9Falle

293948 | Mikrodeletionssyndrom 1p21.3 9 Félle 94065 | Mikrodeletionssyndrom 15¢24 30Falle

401986 | Mikrodeletionssyndrom 1p31p32 5 Falle 261197 I\ilcljlj(ri(r):;fstlonssyndrom 16p11.2, 20.0P*

456298 | Mikrodeletionssyndrom 1p35.2 2Falle P

261211 |Mikrodeletionssyndrom 16p11.2p12.2 8 Félle

238769 |Mikrodeletionssyndrom 1q44 100Falle

261236 |Mikrodeletionssyndrom 16p13.11 7.0BP
363680 |Mikrodeletionssyndrom 2p13.2 2 Falle

352629 |Mikrodeletionssyndrom 16g24.1 42 Falle
261349 |Mikrodeletionssyndrom 2p15p16.1 11Falle

261250 |Mikrodeletionssyndrom 16q24.3 27 Falle
163693 | Mikrodeletionssyndrom 2p21 7 Falle - - - -

319171 |Mikrodeletionssyndrom 17p13.1, distal 16 Falle

228402 |Mikrodeletionssyndrom 2g23.1 18Falle - - -

261257 |Mikrodeletionssyndrom 17p13.3, distal 16 Falle
1617 |Mikrodeletionssyndrom 2q24 23Falle - -
- - 97685 | Mikrodeletionssyndrom 17q11 170Faélle

251019 |Mikrodeletionssyndrom 2g32933 25Falle

261265 |Mikrodeletionssyndrom 17q12 103Falle

251028 | Mikrodeletionssyndrom 2¢g33.1 20Falle

363958 |Mikrodeletionssyndrom 17g21.31 1.82P*
1001 | Mikrodeletionssyndrom 237 115Falle
261279 |Mikrodeletionssyndrom 17g23.1g23.2 7 Félle
435638 | Mikrodeletionssyndrom 3p25.3 8 Falle
529962 |Mikrodeletionssyndrom 17q24.2 19Falle
1621 | Mikrodeletionssyndrom 3913 42 Falle
254346 |Mikrodeletionssyndrom 19p13.12 6 Falle
356947 |Mikrodeletionssyndrom 3q26927 4 Falle
357001 |Mikrodeletionssyndrom 19p13.13 7 Félle
397695 | Mikrodeletionssyndrom 3g27.3 7 Falle
217346 |Mikrodeletionssyndrom 19g13.11 12Falle
238750 |Mikrodeletionssyndrom 4g21 14Falle
261295 |Mikrodeletionssyndrom 20p12.3 3 Faélle
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Geschatzte] Anzahl Geschatzte Anzahl

ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Félle ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
313781 |Mikrodeletionssyndrom 20p13 4 Falle 50810 [Mikrolissenzephalie Mikromelie 2 Falle
444051 |Mikrodeletionssyndrom 20q11.2 11Falle 77299 |Mikrophthalmie - Hirnatrophie 3 Falle
261304 Mikrodeletionssyndrom 20q13.2913.3, > Flle 2547 Ml_krop_hthalmle - Mikrotie - fetale > Elle
paternal Akinesie
261323 |Mikrodeletionssyndrom 21g22.11g22.1 14Falle 1106 |Mikrophthalmie mit 35 Familig
261476 | Mikrodeleti drom Xp21 100Félle Gliedmafienanomalien n
fxrodefefionssyndrom #~p 2556 Mikrophthalmie-lineares Hautdefekt 55Ealle
1435 | Mikrodeletionssyndrom Xg21 13Falle Syndrom
264200 |Mikrodeletionsyndrom 14922qg23 5Félle 251279 Mlkrophtha_lmle-Retlnltl_s pigmentosa 9 Falle
FoveoschisidrusenpapilleSyndrom
500055 |Mikrodeletionsyndrom 16p13.2 6 Falle 83463 | Mikrotie 15.5BP
250994 | Mikroduplikationssyndrom 1g21.1 46 Falle ikrotie - i i
p Yy a 139450 Mlkr(l)t:f_Au?enkolobom(ljmperforlerter 1 Eamilie
313947 |Mikroduplikationssyndrom 2¢23.1 2Fdlle nasolakrimaler Gangsyndrom
- - N 289522 i iplikati . 2Fall
96095 | Mikroduplikationssyndrom 3q26 100Falle Mikrotriplikation 11924.1 are
2290 i ile i i 137Fall
329802 | Mikroduplikationssyndrom 5p13 7 Falle Mikrovillose Einschlus&rankheit ate
- — - 436182 Mikrozephaler primordialer Kleinwuchs =
228415 |Mikroduplikationssyndrom 5¢35 30Falle InsulinresistenzSyndrom alle
314034 |Mikroduplikationssyndrom 7p22.1 5Falle o513 | Mikrozephalie- Albinismus- 2 Fille
- — ” Fingeranomalien
96121 M?kroduplfkatfonssyndrom 7011.23 163Falle on33 Mikrozephalie- Brachydaktylie- —
261102 Mlkrodupllkatlonssyndrom 7011.23, 5Ealle Kyphoskoliose
distal Mikrozephalie- Fusionsanomalien der i
- — 2522 ] N 2 Falle
251076 |Mikroduplikationssyndrom 8p23.1 1.72P Halswirbelsdule
228399 | Mikroduplikationssyndrom 8q12 4Falle 2172  |Mikrozephalie- Glomerulonephritis- 2 Falle
marfanoider Habitus
300305 |Mikroduplikationssyndrom 11p15.4 1 Familie Mikrozephalie- Herzfehler- x
2516 | | ingenfehibildun 3Falle
261229 |Mikroduplikationssyndrom 14q11.2 7 Falle ungente ung
- — - 2515 Mikrozephalie- Kardiomyopathie 3 Falle
238446 |Mikroduplikationssyndrom 15gq11q13 30Falle - - -
423894 Mikrozephalie- komplexe motorische 3EaAll
261204 |Mikroduplikationssyndrom 16p11.2p12) 7 Falle und sensorische axonale Neuropathie alle
261243 |Mikroduplikationssyndrom 16p13.11 162Falle o519  |Mikrozephalie- Krampfe- geistige 2 Falle
Retardierung- Herzfehler
96078 | Mikroduplikationssyndrom 16p13.3 27Falle Mikrozephalie- Schwerhorigkeit
2533 . X 2 Falle
217385 | Mikroduplikationssyndrom 17p13 50 Féalle Intelligenzminderung
29 - — "~ MikrozephalieCorpus callosumund
139474 | Mikroduplikationssyndrom 17q11.2 7 Falle 500159 zerebellére Vermishypoplasie —
261272 |Mikroduplikationssyndrom 17¢12 118Falle Gesichtsdysmorphie
- — m IntelligenzminderungSyndrom
447980 Mfkroduplfkat!onssyndrom 19p13.3 6 Falle MikrozephalieCorpus callosum
217377 Mikroduplikationssyndrom Xp11.22 12Falle 457284 HyppplasielnteIIige_nzminderung 5 Falle
p11.23 Gesichtsdysmorphie Syndrom
521258 |Mikroduplikationssyndrom Xg25 28Falle 397951 Mikrpzepha_liedijnnes Corpus callosum 4Fille
- T - IntelligenzminderungSyndrom
261483 | Mikroduplikationssyndrom Xq27.8)28 8 Falle - - - -
217026 M|krozephal|efa2|qka(d|c>s‘kelettales 5 Fille
293939 | Mikroduplikationssyndrom Xq28, distal 9 Falle Syndrom Typ Hadziselimovic
2538 | Mikrogastrie- Extremitatenverkiirzung 16Falle 2591 | Mikrozephalie Gaumenspalteabnorme 3Falle
RetinapigmentierungSyndrom
Mikrognathie-rezidivierende Infekte Mikrozephalie Gesichtsdysmorphie
476126 |Verhaltensstorungermilde 4 Falle 521445 |okulare Anomaliermultiple kongenitale 10Falle
IntglllgenzmlnderungSyndrom AnomalienSyndrom
2536 M_lkro!fornea— Glaukom-fehlende 5Falle 2523 Mikrozephalie Hirndefekt-Spastik 3Eille
Stl.rnhohlen _ _ HypernatriamieSyndrom
Mikrokornea- Lenticonus posterior ) Mikrozephalielntelligenzminderung
231736 |persistierender primarer Vitreus 8Falle 457351 |sensorineuraler HorverlusEpilepsie 14Falle
T/Iqllgbokm — abnormer MuskeltonusSyndrom
Ikrokornea-myopische chorioretinale 3 Mikrozephaliekapilldre Fehlbildun ]
369970 Atrophie-TelekanthusSyndrom 14Falle 294016 Syndromp P 9 10Falle
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ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte

Anzahl

Pravalenz/| der Falle

Inzidenz

oder

(/200 000) | Familien

ORPHA

nummer

Krankheit
oder Krankheitsgruppe

Geschatzte Anzahl
Pravalenz/ der Falle

Inzidenz

oder

(/200 000) Familien

MikrozephalieKleinwuchs Mitochondriales DysfunktionsSyndrom, i
423306 [Intelligenzminderung 2 Falle 363424 multiples, Typ 3 2 Falle
Gesichtsdysmorphi€syndrom 457406 Mitochondriales DysfunktionsSyndrom, 8 Eille
488168 Mikrozephaliekongenitale Katarakt 5 Falle multiples, Typ 4
psoriasiforme DermatoseéSyndrom 289560 MitochondrienmembranProtein- 0.1P
2596 MikrozephalieLymphodem 50 Familig Assoziierte Neurodegeneration '
Chorioretinopathie Syndrom n 42 Mittelketten -AcytCoADehydrogenase 6.85P
2598 Mikrozephalie Mikrokornea-Syndrom, 2 Fille Mangel '
Typ Seemanova 42 Mittelketten -AcytCoADehydrogenase 12.0BP*
329332 Mikrozephaliezerebellare Hypoplasie AFille Mangel '
kardiale Reizleitungsstérun&yndrom 90056 Mittelschweres und schweres Schédel 37.8P*
Mikrozytische Anamie mit hepatischer u Hirntrauma '
83642 | -° 3Falle - -
Eisentiberladung 570  |MoebiusSyndrom 300Falle
531 | Miller-DiekerSyndrom 1.0BP* 2560 |Moebius-Syndrom- axonale Neuropathis 7 Falle
98919 | Miller-FisherSyndrom 0.11* - hypogonadotroper Hypogonadismus
494433 | MIRAGESyndrom 19 Falle 52368 |Mohr-TranebjaergSyndrom 91 Falle
MITRassoziiertes Melanom und 30 Familic 2563 |MOMO-Syndrom 8Félle
293822 |Nierenzellkarzinom n 2565 | Mononen-KarnesSenaeSyndrom 1 Familie|
Pradispositionssyndrom oo - - 2 Fal
Mitochondriale DNAassoziierte i 620 _[Monosomie 3p, distale 34Falle
1349 . T 2 Familie - - -
Kardiomyopathie mit Horverlust 96125 |Monosomie 6p, distale 35Falle
2443 L'Jv'rggf:;’;sd”a'e Krankheiten, nuklearen | ¢ o . 96148 |Monosomie 10q, distale 40Falle
Mitochondriale Myopathie- N 280325 |Monosomie 12p, distale 8 Falle
2597 | akratazidose Schwerhorigkeit 2Falle
a‘ ata o§e chwe 0_ gxe 1598 Monosomie 18p 2.0BP*
2598 Mitochondriale Myopathie und 7 Elle -
sideroblastische Anamie 1600 |Monosomie 18q 2.5BP
502423 Mito_cho_ndriale Myopathigzerebellére 9 Fille 574 Monosomie 21 50Falle
Ataxie-Pigmentretinopathie Syndrom - -
Mitochondriale spastische Paraplegie, ] 48652 | Monosomie 22913 200Falle
820360 |\11_aTp6assoziierte SFalle 14 Familig
- - - 495930 |Monosomie-7-Syndrom, familiares
447784 | Mitochondrialer PyruvatCarrierMangel 4 Félle n
: ; : Monozytopenie mit erhohter i
Mitochondriales DNADeletionssyndom, u g -
352470 |\ A2assoziiertes 4 4 Falle 228423 Infektionsanfalligkeit 22Falle
Mitochondriales DNADepletions 83467 [Morvan-Syndrom 60Falle
279934 |Syndrom, hepatozerebrale Form durch 100Falle 1692 | MosaikTrisomie 1 1 Eall
DGUOKMangel
Mitochondriales DNA 1723 |MosaikTrisomie 2 22 Falle
1933 [Pepletionssyndrom, _ 2 Falle 100071 |MosaikTrisomie 3 6 Falle
enzephalomyopathische Form mit
Methylmalonazidurie 1747 Mosaik-Trisomie 7 31Falle
Sﬂit?‘:hondfialzs DNA 96061 |Mosaik-Trisomie 8 3.01*
epletionssyndrom, x — -
255235 enzephalomyopathische Form mit renal SFalle 99776 |Mosaik Trisomie 9 50Falle
Tubulopathie 1708 |MosaikTrisomie 16 226Falle
Mitochondriales DNA 711 | MosaikTr 17 31Fal
; osaik-Trisomie alle
369897 |Pepletionssyndrom, . 20Falle
enzephalomyopathische Form mit 137867 |Motoneuron-Krankheit Madras 200F4lle
\variablen kraniofazialen Anomalien
Mitochondriales DNA 3347  |Mounier-KiihnSyndrom 300Falle
363534 |Depletionssyndrom, hepatezerebro 3 Falle 2152 | Mowat-Wilson-Syndrom 1.7BP*
renale Form 2573 M Krankheit 0.0351 *
- - oyamoyaKrankhei .
254875 Mltochondrlales DNA ' 45 Falle —
Depletionssyndrom, myopathische Fornj 401945 MoyamoyaKrankheit mit frih o Flle
401869 | Mitochondriales DysfunktionsSyndrom, 21 Falle einsetzender Achalasie
multiples, Typ 1 MoyamoyaKrankheitKleinwuchs
401874 Mitochondriales Dysfuktions-Syndrom, 6 Fille 280679 Gesichtsdys_morphieﬂnypergonadotrope 9 Faélle
multiples, Typ 2 HypogonadismusSyndrom
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Geschatzte] Anzahl Geschatzte Anzahl

ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Félle ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
2574 | MoynahanSyndrom 26 Falle 102 Multiple Systematrophie 1.8l
79323 |MPDU1CDG 8Falle 2p15 |Multiples Pterygiummaligne 4Flle
- Hyperthermie Syndrom
79319 |MPICDG 25Félle Multiples PterygiumSyndrom, i
- 65743 . 4Falle
263347 |MRCSSyndrom 7 Falle autosomaldominantes
480536 | MSH3abhéangige adenomatdse 4Flle 2ggg |Multiples PterygiumSyndrom, 64 Fille
attenuierte familiare Polyposis autosomatrezessives I
- - . . 28 Famili
100024 | Mu-Schwerkettenkrankheit 35Falle 33108 [Multiples PterygiumSyndrom, letales ;m" )
575 Muckle-Wells-Syndrom 200F4alle i i
Yy 79447 I\P/I]ultlples PtelryglumSyndrom, letales, X 6 Eamilien
53271 |Muenke-Syndrom 3.33BP cnhromosomales
- - - "
587 Muir-Torre-Syndrom >05Falle 98933 Mu:tlsystematri)]phle v;)kayp :arleso 24P
Multisystemische Dysfunktion der glatte u
423461 |Mukolipidose Typ Il alpha/beta 13.0P 404463 |\ el 7Falle
576 Mukolipidose Typ Il 0.84BP* 371428 Multlzentn‘sche OsteolyseNodulose 50 Eille
— - Arthropathie-Spektrum
577 Mukolipidose Typ IlI 1.0BP MuscleEyeBrain-Syndrom mit
579 Mukopolysaccharidose Typ 1 0.5P* 370997 |bilateraler multizystischer 2 Félle
- Leukodystrophie
579 Mukopolysaccharidose Typ 1 0.82BP -
431255 M_uskelatrophle, scapuloperoneale 31Fille
580 Mukopolysaccharidose Typ 2 0.2P* spinale
580 Mukopolysaccharidose Typ 2 0.68BP 2579 I\_/Iuskelatropr_ueAtameRe_t initis 12 Falle
- pigmentosaDiabetes mellitusSyndrom
217085 F'\g‘r‘r';"po'ysa”har'dose Typ 2, schwere| 4 gps 98895 | Muskeldystrophie Typ Becker 1.53P
581 Mukopolysaccharidose Typ 3 0.3P* 98895 [Muskeldystrophie Typ Becker 2.2BP*
581 Mukopolysaccharidose Typ 3 0.87BP* 98896 | Muskeldystrophie Typ Duchenne 4.78P
309297 |Mukopolysaccharidose Typ 4A 15.0P* 98896 |Muskeldystrophie Typ Duchenne 15.1BP*
583 Mukopolysaccharidose Typ 6 0.16P* 199340 |Muskeldystrophie Typ Selcen 12Falle
583 Mukopolysaccharidose Typ 6 0.16BP* 269 r?:ljl;;s:gltiystrophle, fazieskapulo 4.5p*
584 | Mukopolysaccharidose Typ 7 0.01P* 1875 |Muskeldystrophie, kongenitale infantile 7 Falle
Mukopolysaccharidoseihnliches Katarakt- Hyogonadismus
505248 |Syndrom mit kongenitalen Herzfehlern 19Falle Muskeldystrophie, kongenitale, durch x
N . i 157973 . 23Falle
und hamatopoetischen Stérungen LaminA/C-Mangel
2576 | MULIBREXIeinwuchs 150Falle 258 Muskeldystrophie, kongenitale, Typ 1A| 0.3P*
2491 |Mller-GangAnomalien- 5 Falle 98893 |Muskeldystrophie, kongenitale, Typ 1B 6 Falle
Ii;(-t.r”emltatenz;ljnor.nahenl_ P————— 280671 Muskeldystrophie, megakoniale 19Fille
1655 a er-Gang erivate- Lymphangiektasi 8 Falle kongenitale
- Polydaktylie —
- - - 609 Muskeldystrophie, tibiale 6.0P*
3282 | Multifokale atriale Tachykardie 0.67BP - -
324416 MuskelhypertrophieHepatomegalie 2 Fille
641 Multifokale motorische Neuropathie 15P PolyhydramnionSyndrom
Multiple Kalzifikation der Gelenke und u Mutilierende hereditare sensorische u
289601 Arterien, hereditére Form 16Falle 139578 Neuropathie mit spastischer Paraplegie 14Falle
Multiple kongenitale Anomalien u Mutilierende Palmoplantarkeratose mit x
280633 Hypotonie-KrampfanfélleSyndrom 15Fdlle 659 periorifiziellen keratotischen Plagues 73Falle
300496 |Multiple kongenitale Anomalien 24 Fille 398961 |Muzindses Adenokarzinom des Ovars | 0.85I*
I—’\I}I/plo.t?n|el<|l;arrr1]pff\nfjlle5yndr?m Typ 2 424053 Muzinéses Zystadenokarzinom des 0.0071*
65748 ultiple selbstheilende squamése 100Fslle Pankreas .
Epitheliome =89 hon - e
3151 Multiple SkleroselchthyoseFaktorVIIF 2 Fille Myasthenia gravis :
MangelSyndrom 589 Myasthenia gravis 0.531
3237 | Multiple Synostosen 30 Fim"'e 268249 | MycophenolatMofetil-Embryopathie 25Falle
102 Multiple Systematrophie 35P 2584 | Mycosis fungoides 051
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Geschatzte) Anzahl Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Félle ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
178566 |Mycosis fungoides/arianten 0.591* 596 |Mvyopathie, zentronukleare, X 0.2p*
139417 |Myelitis, akute t 1.61 chromosomale .
elitis, akute transverse . — ..
y 48918 |Myositis, fokale 115Falle
139423 | Myelitis, akute transverse, idiopathischq 0.251* -
y P 206647 |Myotone Dystrophie 6.7P
52688 | Myelodysplastische Synd 1.51*
yelodysplastische Syndrome 273 Myotone Dystrophie Steinert 12.5P
29073 | Myelom, multiples 11.9p* 614 |Mvotonia congenita Typ Thomsenund [ | ;o
29073 | Myelom, multiples 6.0l Becker '
517 Myelomonozytenleukamie, akute 0.171* 206973 | Myotonie, kongenitale 1.0P
86830 | Myeloproliferative Krankheit, nicht 0.53* 615  |Myxom, atriales familiares 17Familig
klassifizierbare ' n
98274 |Myeloproliferative Neoplasie 3.071* 2608  [N-Syndrom 3Falle
Myeloproliferative/Myelodysplastische 3405 NabelschnutUlzera- Darmatresie 66 Falle
98275 Krankheit 0.291"
6550 500 178303 [Nablus maskKike faciatSyndrom 6 Falle
5 .021* - - -
Myelosarkom 1390 NachtblindheitSkelettanomalien 2 Fille
182050 |MYH9assoziierte Krankheiten 0.3P* DysmorphierSyndrom
2588 | Myhre-Syndrom 55Falle 08784 N&chtliche Frontallappenepilepsie, 100 Famil|
autosomaldominante en
2591 Myofi infantil 0.67BP* .. -
yo lbromat(;se, n antf © = 555402 |NAD(P)HX dehydratase deficiency 6 Félle
Myogene Arthrogryposis multiplex - - —
319332 congenita, autosomatezessive 1 Familie 555407 |NAD(P)HX epimerase deficiency 11Falle
99846 | Myoglobinurie, autosomaidominante 2 Familier 69087 é\lyi%grg:franceschettl]adassohn 0.035P*
141148 |Myohyperplasie, hemifaziale 12 Falle 263432 | Naevus It 117p*
5 Myoklonie-zerebellare AtaxieTaubheit = - -
589 Syndrom alle 139414 [Naevus, panfollikularer, kongenitaler 3Falle
Myoklonische Epilepsie, progressive, T] . Naget und ZahrAnomalienmarginale
263516 ], OFamilier | 153454 |Paimoplantarkeratoseorale 6Falle
86909 |Myoklonusepilepsie des Kindesalters 106Falle HyperpigmentierungSyndrom
2614 .2BP*
352582 [ Myoklonusepilepsie, infantile familire 7Falle 6 Nagetpate::asy”:mm — 0
- - - - NagetPatellaSyndroméhnliche "
352596 Ig/ly;;(:lgllc;gusepllepye, progressive, mit 5 Falle 2613 Nierenerkrankung 3Falle
2 4 i i 4 Fall
402082 | Myoklonusepilepsie, progressive, Typ 5 3 Falle 80654 |Nageldysplasie, autosomakzessive ae
280620 | Myoklonusepilepsie, progressive, Typ 6 12 Falle 245 NagerSyndrom 100Falle
— - " 2615 |NakajoNishi Synd 30Falle
435438 | Myoklonusepilepsie, progressive, Typ 1 13Falle akajoMishimura-syndrom
- - - .. 627 N H Synd 196 Falle
424027 |Myoklonusepilepsie, progressive, Typ § 4 Falle ancerorairsyndrom
— - " 2073  |Narkolepsie Typ 1 25.0P*
457265 | Myoklonusepilepsie, progressive, Typ 9 2 Falle arkolepsie 'yp
- " 141096 (N |6cher, tberz&hli 32Falle
536516 |Myopathic EhlersDanlos syndrome 8 Falle asen OIC Zr T er?a |ge| -
Myopathie - Wachstumsverzdgerung 2399 Nasopalpebrales Liportolobon 30Falle
2601 " . A 1Fall Syndrom
geistige Retardierung Hypospadie - -
25980 Myopathie mit exzessiver Autophagie,- 18 Familig 150 Nasopharynxkarzinom 2.0P
chromosomal n 150 Nasopharynxkarzinom 0.361*
324581 |Myopathie, benigne, Typ Samariter 4 Falle 2663 |Nathalie-Syndrom 1 Eamilie
Myopathie, desminabhangige, mit 103908 |Natri - - .
« atrium-Diarrhoe, kongenitale 15Falle
84132 |[Mallory Korpercheréhnlichen 5Faélle !u : gent i —
Einschliissen 306577 é\lr;a]g;ﬁ:rirlb—:ec:_r'lle:lﬂ(;njtlﬂ’i:aenkheltassom|erte 8 Falle
488650 |Myopathie, distale, Typ Tateyama 7 Falle P
255229 |NavajoNeurohepatopathie 49 Falle
199329 | Myopathie, kongenitale, Typ Paradas 2 Falle —
- - 443162 |NDElbedingte Mikrohydranenzephalie 1 Familie
210163 Myopathie, letale, kongenitale, Typ =
ComptonNorth 418 Nebennierenhyperplasie, kongenitale 10.0P*
606 | Myopathie, myotone proximale 1.0P* 418  |Nebennierenhyperplasie, kongenitale | 6.7BP*
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Geschatzte) Anzahl Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Félle ORPHA Krankheit Préavalenz/ derFalle
nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien (/200 000) Familien
418 Nebennierenhyperplasie, kongenitale | 13.351* 653 Neoplasie, endokrine multiple, Typ 2 2.9P*
Nebennierenhyperplasie, kongenitale, 654 Nephroblastom 10.0BP*
90791 |durch 3beta-Hydroxysteroid 68 Falle
DehydrogenaseMangel 654 Nephroblastom 0.141*
Nebennierenhyperplasie, kongenitale, . Nephrogener Diabetes insipidus N
90795 durch 1tbeta-HydroxylaseMangel 0.47P 3145 intrakranielle KalzifikationSyndrom 2Falle
Nebennierenhyperplasie, kongenitale, " Nephrogenes Syndrom mit .
90795 durch 1tbeta-HydroxylaseMangel 0.758P 93606 unverhaltnismaRiger Antidiurese 21Falle
Nebennierenhyperplasie, kongenitale, . 2666 | Nephronophthise, adulte familiare 2 Fille
90793 durch 17alphaHydroxylaseMangel 01P spastische Tetraparese
Nebennierenhyperplasie, kongenitale, Nephropathie, progressive mit
90794 [durch 2XHydroxylaseMangel, klassischd 7.0P* 88659 [Hypertension, autosomatiominante 14 Falle
Fam Form
Nebennierenhyperplasie, kongenitale, 2668 Nephropathie Schwerhorigkeit 5 Falle
90794 [durch 2tHydroxylaseMangel, klassischd 7.0BP HyperparathyreoidismusSyndrom
Form Nephrose- Schwerhérigkeit
Nebennierenhyperplasie, kongenitale, 2669 |Harnwegsanomalien 5Falle
315306 |durch 2tHydroxylaseMangel, klassischd 7.5P* Fingerfehlbildungen
Form mit Salzverlust Nephrotisches Syndrom, steroid
Nebennierenhyperplasie, kongenitale, 280406 |resistentes, mit sensorineuraler 13Falle
315306 |durch 2tHydroxylaseMangel, klassischq 7.5BP* Horstorung, familiare Form
Form mit Salzverlust Nephrotisches SyndrorSchwerhérigkei
Nebennierenhyperplasie, kongenitale, 300333 |pratibiales Epiderma}sis bullosa 3 Falle
315311 |durch 2tHydroxylaseMangel, klassischd 2.5P* Syndrom
Form, elhfach vmhsmrgnd : 98497 Ner'venkrankhelt, periphere, genetisch 40.0P
Nebennierenhyperfesie, kongenitale, bedingte
95699  [durch (IiytochronﬁP4500xyd0reduktase 0.75BP* 280576 |NestorGuillermo-ProgeroidSyndrom 2Falle
Mange
Nebennierenhypoplasie, kongenitale 634 | Netherton-Syndrom 0.5P*
95702 8.0BP
zytomegale 634  |Netherton-Syndrom 0.5BP*
Nebenniereninsuffizienz, chronische % =
101959 orimére 14.0P 209867 Netzhautablosgng, rhegmatogene, 38Falle
- - — - autosomatdominante
101959 Ngb?nnlerenlnsuﬁ|2|enz, chronische 0.41* Netzhautdegeneration Nanophthalmus{ i
primére 1574 Glaukom 7 Falle
1501 | NebennierenrindenKarzinom 0.75P* Netzhautdystrophie mit Dysfunktion de
1501 |NebennierenrinderKarzinom 0.031* 397758 [inneren Retina und 14Falle
—— - Ganglienzellanomalien
143 NebenschilddriserKarzinom 0.021 2671 | NeuLaxovaSyndrom 91 Falle
464366 |NEKS9assoziierte letale Skelettdysplasig 5Falle NeugeborenerDiabetes- kongenitale
391673 |Nekrotisierende Enterokolitis 45.0P 79118  [Hypothyreose- kongenitales Glaukom 3Falle
Leberfibrose- polyzystische Nieren
7 i i 2.0BP* - - -
60 Nemallnll\llyolpathle — — 0 2672 NeuhauserEichnerOpitzSyndrom 5 Félle
Neonatal epileptic encephalopathy due u
557064 to glutaminase deficiency 4Falle 3388 |Neuralrohrdefekt 91.05BP*
308109 |Neonatale autoimmune hamolytische 2 Falle 2673 |Neurofazio-digito-renales Syndrom 3Falle
Andmie
457185 Neonatale Enzephalomyopathie 11 Ealle 635 Neuroblastom 11.0p
KardiomyopathieAtemnot-Syndrom 635 Neuroblastom 5.8BP*
204023 |Neonatale Hautund Darmerkrankung, 3Félle 635 |Neuroblastom 1.261
entziindliche i
Neonatale Ichthyosesklerosierende R Neurodegeneration durch 3 5
59303 CholangitisSynd?/om 12Falle 88639 |} droxyisobutyryiCoAHydrolaseMange 20Falle
398127 |Neonatale Sklerodermie 6 Falle 385 ime(‘;g’h‘?renge“era“o” mit Eisenspeicheruf g 5 p«
Neonatales schweres kardipulmonales ) Neurodegeneration, striatale, autosomd .
466784 |Versagen durch mitochondrialen 3Falle 228169 |, inante 11Falle
Methylierungsdefekt 21738y |Neurodegeneratives Syndrom durch 3 Fille
652 Neoplasie, endokrine multiple, Typ 1 3.3P* zerebrale Folattransportstérung
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Geschatzte Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/ der Falle

Geschatzte) Anzahl
ORPHA Krankheit Pravalenz/| der Falle

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) | Familien

nummer oder Krankheitsgruppe Inzidenz oder
(/200 000) Familien

g5334 |Neurodegeneratives Syndrom,-X 7 Eille 165  |Neutralfett-Speicherkrankheit 50Falle
chromosomales, Typ Bertini Neutralfett-Speicherkrankheit mit
i - 98908 - 36 Falle
85336 Neurodegeneratives Syndrom,-X 11Ealle Myopathie
chromosomales, Typ Hamel - -
Neuroektodermale melanolysosomale 2690 | Neutropenie- Monozytopenie- 3Falle
33445 | oo Y 20Falle Schwerhorigkeit
320977 Neuroendokriner Tumor des Apendix, 0.25] 42738 |Neutropenie, kongenitale schwere 0.07P
klassischer ) 42738 |Neutropenie, kongenitale schwere 0.4BP*
157846 | Neuroferritinopathie 90 Falle i i
p 420702 Neutroper;le, kon_genl(;ale s?;vlre{;:h =
636 | Neurofibromatose Typ 1 21.3P* autosomatrezessive, durc nge
- Neutropenie, kongenitale schwere,
636 | Neurofibromatose Typ 1 33.3BP 420699 [autosomalrezessive, durch CXCR2 2Falle
637 | Neurofioromatose Typ 2 1.7P* Mangel
Neurogenss scapuiperoneales Syndro Neutropenie, kongenitale schwere,
85146 9 p Y 15Falle 331176 Jautosomaltrezessive, durch G6PE3 57 Falle
Typ Kaeser Mangel
1062 | Neurokutane Fehlbildung, hereditare 9 Familier Neutropenie, kongenitale schwere,
Neurologische Entwicklungsstérungen 423384 [autosomalrezessive, durch JAGN1 14 Falle
453504 kr.{.:lI"IIO-faZIal'e DysmorphieHerzfehler 10Fslle Mangel . .
HuftdysplasieSyndran durch 86788 Neutropenie, kongenitale schwere,-X 45 Fille
Punktmutationen chromosomale
Neurologische Entwicklungsstérungen 2686 | Neutropenie, zyklische 0.1P*
453499 [kranio-faziale DysmorphieHerzfehler 25Falle
SkelettanomalierSyndrom 183707 |Neutrophiles ImmundefekiSyndrom 2 Félle
Neurologische Entwicklungsstorungen 279943 | Neutrophilie, hereditare 16 Falle
kraniofaziale DysmorphiesHerzfehler u - —
352665 SkelettanomalierSyndrom durch 2Falle I—T 'Ct')t irmslz:]bheor;%ok:v'rr;l;lnleel-rter
Mikrodeletion 9q21.3 231720 [YPOPTY oRvianger 13Falle
N loaische Entwickl — sensorineuraler Horverlusspinale
Krzl:rzofggnlleeiu neﬁ:noﬂgﬁgg reose FehibildungenSyndrom
529665 ptant gen . 10Fdle Nicht-zirrhotische portale Hypertension u
Osteopeniezerebellare Atrophie 494348 | .7 . L 3 Falle
Syndrom mit frihem Beginn, familidre Form
35705 Neurometabolische Stérung durch Sei 20F4lle 77292 |NiemannPickKrankheit Typ A 0.25BP*
Mangel 77293 |NiemannPickKrankheit Typ B 0.4P*
— - "
71211 | Neuromyelitis optica 1.5P 646 NiemannPickKrankheit Typ C 1.0P*
139512 | Neuropathie mit Schwerhorigkeit 1 Familie 1848 Nierenagenesie, bilaterale 1 7BP*
139564 Neuropathie, autonome hereditére > Eamilier - - -
sensorische, Typ 1B 93100 [Nierenagenesie, unilaterale 50.0BP
970 Sl\é?;z)ripse::t:;e,Tautznome hereditare 35Fdlle 93108 [Nierendysplasie 43.5BP*
> VP — 1851 |Nierendysplasie, multizystische 23.26BP
314381 Neuropathie, autonome hereditére 4Fille _ _ __
sensorische, Typ 6 07363 N|_¢Iarend)I/spIaS|e, multizystische, 23.9BP
391397 |Neuropathie, autonome hereditére 3Falle unilaterale From
sensorische, Typ 7 2838 | Nierenkelchdivertikel Taubheit 4 Falle
139525 Neur(_)pathle, distale hereditare 4 Familied 730 Nierenkrankhe_it, polyzystische, 39 6P
motonsche‘, TVP 2 : autosomatdominante
139552 |Neuropathie, distale hereditare 30Flle Nierenkrankheit, polyzystische,
motorische, Typ Jerash 88924 |autosomatdominante, Typ 1, mit 30Falle
314485 Netur<.)pe;]th|ec,j dls_tale korégenlta;]le 3Falle tuberoser Sklerose
TIO orisc tE_’ is J_“rl‘%e”, ”Naz senen 217071 |Nierenzellkarzinom 42.0P*
europathie, fazial beginnende, u
85162 sensorische und motorische 47Falle 217071 |Nierenzellkarzinom 8.351*
90117 |Neuropathie, hereditare motorisch 120Fille 319303 |Nierenzellkarzinom, chromophobes 0.011*
sensorische, Typ Okinawa Too7 - - - Toors
84093 | Neuropathie, heeditare thermosensitive 1 Familie 319276 | Nierenzellkarzinom, Klarzelliges 99
192 i i ila 141 *
488239 | Neuroretinopathie, akute makulare 101Falle 319298 |Nierenzellkarzinom, papillares 0
NijmegenBreakageSyndroméahnliche
73256 | Neurozytom, zentrales 500Falle 240760 |~ vheit 1Fall
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