ENCUESTA SOBRE ENFERMEDADES RARAS A LOS PEDIATRAS DE LA AEPap

“Una aproximacién a las Enfermedades Raras en la edad pediatrica”

Anexo 1. Enfermedades raras clasificadas segun la CIE-10

En las siguientes tablas se encuentran las 1140 ER registradas en la encuesta Yy clasificadas
en 14 capitulos, de acuerdo a la Clasificacion internacional de enfermedades de la OMS,

version décima (CIE-10). Esta clasificacion asigna cada enfermedad dentro de un capit

ulo a

una categoria que incluye un grupo de enfermedades similares. Cada categoria recibe un
cadigo de hasta seis caracteres de longitud en formato de X00.00 (en las siguientes tablas

aparece a la derecha del nombre de la enfermedad).

En la columna de la derecha se reflejan el total de casos por grupos de patologias y
columna central el nimero de casos de cada enfermedad en particular.

en la

Hay algunas excepciones reflejadas en las tablas con un asterisco y corresponden a
enfermedades que no se recogen en la citada clasificacion y las incluimos en el codigo que

mas se aproxima.

Capitulo Il. Neoplasias

Neoplasias malignas (C00-C97)

PARCIAL | TOTAL
Neoplasias de drganos urinarios
- T.Willms/C64 1 1
Neoplasias malignas del SN
- Retinoblastoma / C69.2 2
- Tumor pineal / C71.9 1 5
- Neoplasias malignas SNC sin especificar / C72.9 2
Neoplasias malignas de tiroides, otras glandulas endocrinas y estructuras
similares 2
- Neuroblastoma / C74.9 2
Neoplasias malighas primarias de tejidos linfoides, hematopoyéticos o
relacionados
- Leucemia linfoide aguda / C91.0 1 2
- Leucemia sin especificar / C95.9 1
Neoplasias benignas y de comportamiento incierto (DOO-
D48)
Neoplasias benignas
- Linfangioma / D18.1 1 4
- Tejido conectivo y otros: Miofibromatosis / D21 1




- Melanosis ocular / D22 1
- Enfermedad de Castleman / D36 1

Neoplasias de comportamiento incierto o desconocido
- Glandulas endocrinas: Paraganglioma cervical / D44 1

Capitulo Ill. Enfermedades de la sangre y del tejido
hematopoyético y otros trastornos que afectan al
mecanismo de la inmunidad

Anemia hemolitica (D55-D59)

Anemia debida a trastornos de enzimas
- Anemia debida a la deficiencia de Glucosa-6-fosfato deshidrogenasa (G6FD)

/ D55.0 2
- Déficit piruvato quinasa / D55.2 1

Talasemias
- Hemoglobinopatias / D56 3
- Beta-talasemia / D56.1 3

Anemia falciforme / D57

Anemia hemolitica hereditaria
- Esferocitosis hereditaria / D58.0

Anemia hemolitica adquirida
- Sindrome hemolitico urémico atipico / D59.8

Aplasia y otras anemias (D60-D64)

Sindrome de Shwachman-Diamond / D61.0

Anemia de Blackfan-Diamond / D61-0

Anemia de Fanconi/ D61,0

Defectos de la coagulacion, purpura y otras afecciones
hemorragicas (D65-D69)

Hemofilia A/ D66

Hemofilia B / D67

Anemia de Fanconi/ D61,0

Déficit de factor V / D68.2

Parpura Trombocitopénica Idiopatica / D69.3
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https://es.wikipedia.org/wiki/Hematolog%C3%ADa
https://es.wikipedia.org/wiki/Tejido_hematopoy%C3%A9tico
https://es.wikipedia.org/wiki/Tejido_hematopoy%C3%A9tico
https://es.wikipedia.org/wiki/Inmunidad_(medicina)
https://es.wikipedia.org/wiki/Anemia
https://es.wikipedia.org/wiki/Deficiencia_de_Glucosa-6-fosfato_deshidrogenasa
https://es.wikipedia.org/wiki/Beta-talasemia
https://es.wikipedia.org/wiki/Esferocitosis_hereditaria

Otras enfermedades de la sangre (D70-D77)

Sindrome linfoproliferativo autoinmune / D72.8 1
Histiociosis de células Langerhans / D76.0 1
Enfermedad de Rosai-Dorfman /D 76.3 1

Trastornos del mecanismo de la inmunidad (D80-D89)

Inmunodeficiencia combinada / D81 2
Inmunodeficiencia asociada con otros defectos mayores / D82
- S.de Wiskott-Aldrich / D82.0 1
- S, de DiGeorge 0 CATCH22 (22q11.2) / D82.1 14 16
- S. HiperIgE/D82.4 1
Déficit en el sistema del Complemento / D84.1 1

Capitulo IV: Enfermedades endocrinas, nutricionales y
metabodlicas

Enfermedades endocrinas (E00-E35)

Trastornos de glandula tiroides

- Hipotiroidismo congénito / EOO 3
- Otros hipotiroidismos congénitos / E03.1:
- Sindrome de Allan-Herndon-Dudley 1 5
- Agenesia tiroidea 1
Diabetes mellitus
- Sindrome de Rabson-Mendenhall / E13 1 3
- Sindrome de Wolfram / E13.8 2
Otros desoOrdenes de secrecidn interna pancreatica 5

- Hiperinsulinismo E16.1

Hipofuncidn de glandula pituitaria
- Déficit de GH / E23.0 1 2
- Sindrome de Kallmann / E23.0
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Glandula suprarrenal
- T. adrenogenitales congénitos / E25.0

- Hiperplasia suprarrenal congénita clasica

- Hiperplasia suprarrenal congénita no clasica

- Hiperplasia suprarrenal congénita sin especificar
- Hiperaldosteronismo: S. de Bartter / E26.8
- Otros: Trastornos del vanilmandélico / E27
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Otras:
- S. Poliglandular autoinmune / E31.0 1

- S.deinsensibilidad a andrégenos o de Morris / E34.5
- Progeria/E34.8 2

N

Trastornos metabdlicos (E70-E90)

Aminoacidos (E70-E72)

Trastornos del metabolismo de aminoacidos aromaticos
- Fenilcetonuria clasica / E70.0 11

- Otras hiperfenilalaninemias / E70.1
- Tirosinemia / E70.2

- Albinismo / E70.3

- Albinismo ocular / E70.3

- Sindrome de Waardenburg / E70.3
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Trastornos del metabolismo de la cadena de aminoacidos y de acidos grasos
- Enfermedad del jarabe de arce o leucinosis / E71.0
- Otros trastornos del metabolismo de aminoacidos / E71.1::
- Acidemia propi6nica
- Acidemia metilmaldnica
- Acidemia isovalérica
- 3-metilcrotonil glicinuria
- Aciduria 3-OH-3-metil-glutarica
- Trastornos del metabolismo de acidos grasos / E71.3:
- Adrenoleucodistrofia
- Déficit de carnitina
- Defecto de oxidacién de los acidos grasos
- Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media (MCAD 1
- Déficit de 3-hidroxiacil CoA-deshidrogenasa cadena larga (LCHAD) 1
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Otros trastornos del metabolismo de aminoacidos
- Trastornos del transporte de aminoacidos / E72.0::

- S.de Lowe
- Cistinosis
- Cistinuria
- Iminoglicinuria
- Déficit del cofactor del molibdeno / E72.1
- Trastornos del ciclo de laurea / E72.2::
- Citrulinemia
- Deficiencia de ornitina transcarbamilasa
- Sin especificar
- Aciduria glutarica / E72.3
- Hiperglicinemia no cetésica / E72.5
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- Aciduria 4 hidroxi-butirica / E72.8
- Déficit de creatina / E72.8

Carbohidratos (E73-E74)

- Glucogenosis (Pompe o II: 4 casos) / E74.0

- Trastornos del metabolismo de la fructosa / E74.1
- Deficiencia de sacarasa-isomaltasa / E74.3

- Deficiencia de piruvato deshidrogenasa / E74.4
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Lipidos (E75)

- Gangliosidosis /E75.1

- Otras esfingolipidosis / E75.2:
- Enfermedad de Gaucher
- Enfermedad de Krabbe
- Enfermedad de Niemann-Pick
- Enfermedad de Canavan
- Enfermedad de Pelizaeus-Merzbacher
- Leucodistrofia megalencefélica
- Leucodistrofia metacromatica

- Otros trastornos del almacenamiento de lipidos / E75.6
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Combinaciones (E76-E78)

Trastornos del metabolismo de los glucosaminoglucanos
- Mucopolisacaridosis tipo | (S. Hurler / E76.0

- Mucopolisacaridosis tipo Il (S. Hunter) / E76.1
- Otras Mucopolisacaridosis o sin especificar tipo / E76.3

Trastornos del metabolismo de las glicoproteinas
- Mucolipidosis / E77.0

- Sialidosis / E77.1
- Fucosidosis / E77.1
- Déficit de la glicosilacion / E77.8

Trastornos del metabolismo de las lipoproteinas
- Hipobetalipoproteinemia / E78.6

N
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Otros trastornos metabdlicos (E79-E90)

Trastornos del metabolismo de la purinay pirimidina
- Sindrome de Lesch-Nyhan / E79.1

Trastornos del metabolismo de la porfirina y bilirrubina
- Porfiria sin especificar / E80.2

- Sindrome de Crigler-Najjar / E80.5
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Trastornos del metabolismo de minerales
- Cobre: Enfermedad de Wilson / E83.0

- Cobre: Enfermedad de Menkes / E83.0
- Hierro: Hemocromatosis / E83.1
- Fosforo: Odontohipofosfatasia / E83.3

NN

Fibrosis Quistica/ E.84
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Amiloidosis / E.85
- S. periédico asociado al receptor del f. de necrosis tumoral (TRAPS)
- S. de hiperinmunoglobulinemia D con fiebre periddica (HIDS)
- Fiebre mediterranea familiar (FMF)
- S. fiebre periddica-estomatitis aftosa-faringitis-adenopatia (PFAPA)
- S. periédico asociado a criopirina
- S.de Muckle-Wells
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Otros trastornos metabodlicos
- Trimetilaminuria / E88.0

- Déficit de alfa-1 antitripsina / E88.0

- Lipodistrofia parcial adquirida o sindrome de Barraquer-Simons/E88.1

- Lipodistrofia congénita de Berardinelli-Seip / E88.1
- Metabolopatias sin especificar *
- Enfermedad mitocondrial / E88.8
Otras mitocondriales especificas**:
- MELAS
- Sindrome de Leigh
- MNGIE
- Sindrome de Kearns-Sayre
- Sindrome de Pearson
- Neuropatia de Leber
- Déficit de coenzima Q

3
6
1
1
2
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*No tiene cddigo en la CIE-10

**Otras mitocondriales especificas: en la CIE-10 estan clasificadas en los diferentes capitulos
segln el sintoma guia de cada una, pero son enfermedades multisistémicas y por ello las

englobamos dentro de “Otros trastornos metabdlicos”.




Capitulo V: Trastornos mentales y del comportamiento

Retraso mental (F70-F79)

| Retraso mental sin especificar F79

Trastornos del desarrollo psicolégico (F80-F89)

Trastornos especificos del lenguaje y del habla
- Sindrome de Landau-Kleffner o afasia epiléptica adquirida / F80.3 3

- Sindrome de puntas-ondas continuas durante el suefio lento/ F80.3 1

Trastornos generalizados del desarrollo (TGD)
- TGD no especificado / F84 12

- Autismo/F84.0 9
- Sindrome de Rett / F84.2 15
- Sindrome de Asperger / F84.5 38

74

Trastornos emocionales y del comportamiento F90-98)

-  PANDAS/F95 * 1
- Gilles de la Tourette / F95.2 7

*No esta codificado en la CIE-10.

Capitulo VI: Enfermedades del sistema nervioso

Enfermedades inflamatorias del SNC (G00-G09)

| Encefalitis focal de Rasmussen / G04.8

Atrofias sistémicas con afectacion primaria del SNC (G10-

G13)

Atrofia muscular espinal /G12.9

Trastornos extrapiramidales:
- Parkinson juvenil / G20

Otras degenerativas:
- Sindrome de Aicardi-Goutieres / G31.8

Enfermedades desmielinizantes:
- Esclerosis mdltiple / G35




Trastornos episodicos y paroxisticos (G40-G47)

Epilepsia
- Sindromes epilépticos / G40.3
- S.de Dravet 17
- S.de Ohtahara 1
- Sindrome de West/ G40.4 12
- Estado epiléptico refractario inducido por fiebre (FIRES) / G40.5 1
- Epilepsias refractarias / G40.8 3
Migrafias

- Migrafia hemipléjica / G43.1

Enfermedades del sueiio
- Sindrome de Ondine / G47.3

Polineuropatias y otros trastornos del SNP (G60-G64)

Neuropatia hereditaria de Charcot-Marie-Tooth / G60.0

Polineuropatias / G62.9

Enfermedades musculares y de la unidbn neuromuscular
(G70-G73)

Miastenia gravis
- Miastenia gravis / G70.0 1

- Miastenia congénita / G70.2 1

Trastornos primarios de los musculos
Distrofia muscular / G71.0

- Distrofia de Duchenne 13

- Distrofia de Becker 1

- Sin especificar 9
Trastornos mioténicos / G71.1:

- Distrofia mioténica de Steinert 6

- Miotonia de Becker 1
Miopatias congénitas / G71.2:

- Nemalinica 2

- Déficit de merosina 1

- Sin especificar 2

Miopatia mitocondrial / G71.3

Otras miopatias
- Pardlisis periédica / G72.3




Paralisis cerebral (G80-G83)

| Paralisis cerebral sin especificar / G80.9

Otros trastornos del sistema nervioso (G90-G99)

Trastornos del SN autbnomo
- Atrofia multisistémica / G90.3

Otros trastornos del cerebro / G93.4
- Encefalopatia sin especificar

- Déficit del transportador de glucosa GLUT1

Otras enfermedades de la médula espinal
- Siringomielia / G95.0

Otros trastornos del SN no clasificados / G98 *
- Hemiplejia alternante

- Hipotonia sin diagndstico

- Retraso psicomotor sin filiar

- Sindromes dismorficos con retraso psicomotor sin filiar
- Patologia neurolégica sin filiar
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*A excepcion de la Hemiplejia alternante, las otras cuatro patologias no estan codificadas en la
CIE-10 y las englobamos dentro de este apartado por ser el grupo diagndstico que mas se

aproxima.

Capitulo VII: Enfermedades del ojo y sus anejos

Trastornos de la esclerética y de la cornea (H15-H19)

| Sindrome de Cogan / H16.3

Trastornos de la coroides y la retina (H30-H36)

Otros trastornos retinianos
- Enfermedad de Coats / H35.0

- Distrofia hereditaria retiniana /H35.5
- Enfermedad de Stargardt
- Sindrome de Usher
- Retinosis pigmentaria
- Retinopatia

N NDDNDN

Trastornos de los musculos oculares (H49-H52)




Otros estrabismos
- Sindrome de Duane / H50.8

Otras trastornos del movimiento binocular / H51.8
- Apraxia oculomotora congénita

- S.Brown (0 S. vaina del tend6n del musculo oblicuo superior)*

2
1

* No estd codificado en la CIE-10.

Capitulo IX: Enfermedades del sistema circulatorio

Enfermedades hipertensivas (110-115)

| Sindrome de Liddle / 115.1 \

Enfermedades de la circulacion pulmonar (126-128)

| Hipertension pulmonar primaria / 127.0 |

Otras formas de cardiopatia (130-152)

Miocardio
- Miocardiopatia hipertrofica obstructiva familiar / 142.2

Sistema de conduccion eléctrica del corazéon / H51.8
- S. de preexcitacion; Wolff-Parkinson-White / 145.6: 2

- S.de QT largo familiar / 145.8: 1

Enfermedades cerebrovasculares (160-169)

Enfermedad de Moyamoya / 167.5

Enfermedades de arterias, arteriolas y capilares (170-179)

Enfermedad de Rendu-Osler-Weber / 178.0

Enfermedades de venas, vasos y nodulos linfaticos(180-189)

Enfermedad de Kikuchi-Fujimoto (linfadenopatia cervical) / 188.1

1
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Linfedema primario / 189.0 1

Capitulo X: Enfermedades del sistema respiratorio

Enfermedades respiratorias inferiores cronicas (J40-J47)

Bronquiolitis obliterante / J44.8 1

Otras enfermedades del sistema respiratorio (J95-J99)

Discinesia ciliar primaria (sindrome de cilios inmoviles) / J98.0 2

Capitulo XI: Enfermedades del aparato digestivo

Enteritis y colitis no infecciosas (K50-K52)

Enfermedad de Crohn / K50 4

Colitis ulcerosa / K51

Otras enfermedades del sistema digestivo (K90-K93)

Vémitos ciclicos / K92 * 1

* No estd codificado en la CIE-10.

Capitulo XlI: Enfermedades de piel y tejido subcutaneo

Trastornos de las faneras (L60-L75)

[ Tricotiodistrofia / L67.8 B

Otros trastornos (L80-L99)

Vitiligo / L8O

Lentiginosis hereditaria / L81.4

Trastorno de pigmentacion sin especificar / L81.9

RlR(k|R

Colagenoma / L94.8
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Capitulo XllI: Enfermedades del sistema osteomuscular

y tejido conectivo

Artropatias (M00-M25)

Infecciosas
- Artritis reactiva / M02.8

Inflamatorias
- Artritis reumatoide juvenil /M08.0 8

- Artritis juvenil pauciarticular / M08-4 1

Trastornos sistémicos del tejido conectivo (M30-M36)

Arteritis de Takayasu / M31.4

Lupus eritematoso sistémico / M32

Dermatomiositis / M33

Conectivopatia no filiada /M35
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Dorsopatias (M40-M54)

Espondilitis anquilosante / M45

Osteopatias y Condropatias (M80-M94)

Otras osteopatias
- Osteomielitis cronica multifocal resistente (OCMR) o SAPHO/M86.3 1

- Enfermedad de Caffey / M89.8 1

Condropatias
- Enfermedad de Perthes /M91.1 2

Capitulo XIV: Enfermedades del aparato genitourinario

Otras enfermedades renales tlbulo intersticiales
- S. Gitelman /N15.8 2

- Pseudohipoaldosteronismo /N15.8 1

Capitulo XVI: Enfermedades originadas en periodo
perinatal

Enfermedades respiratorias y cardiacas en periodo
perinatal (P20-P29)
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| Glucogenosis pulmonar intersticial / P22.8 \ 1 \

Enfermedades infecciosas del periodo perinatal (P35-P40)

| Infeccion congénita por citomegalovirus / P35.1 ‘ 4 ‘

Enfermedades del sistema digestivo (P75-P78)

Enfermedad de inclusion o atrofia de microvellosidades congénita / P78.3 1
Hepatopatia crénica no filiada / P78.9 1

Capitulo XVII: Malformaciones congénitas,
deformidades y anomalias cromosomicas

Enfermedades congénitas del SN (Q00-Q09)

Hidrocefalia congénita / Q03 1

Otras malformaciones del encéfalo / Q04
- Del Cuerpo calloso:

- Ausencia CC 6
- S. de Aicardi 2
- Otras hipoplasias:
- Atrofia cerebelo 1 16
- Lisencefalia 2
- S.de Joubert 3
- Esquisencefalia 1
- S. de Monsier (displasia septo-6ptica) 1

Espina bifida / Q05 2

Otros malformaciones congénitas del SN / Q07
- S.de Arnold Chiari

- S. de Marcus-Gunn 1

N
o1

Enfermedades congénitas de ojos, cara y cuello (Q10-Q18)

Malformaciones congénitas del ojo
- Microftalmia / Q11.2

- Catarata congénita / Q12.0

- Aniridia/Q13.1

- Retinosquisis / Q14.1

- Glaucoma congénito / Q15.0

Malformaciones congénitas del oido
- Anotia/Q16.0

PR 0
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Enfermedades congénitas del sistema circulatorio (Q20-

Q28)

Transposicion de los grandes vasos / Q20

T. Fallot / Q21.3

Ventriculo Unico / Q21

Malformacién de Ebstein / Q22.5

Corazon izquierdo hipoplasico / Q23

Complejo de Shone / Q23,8

Dextrocardia / Q24.0

Cardiopatia congénita no especificada / Q24.9

Coartacion de aorta / Q25.1

Angiodisplasia cutaneo-mucosa / Q27.8

Rlw|dlR|IP|R[R|R R

Enfermedades congénitas de labios, boca y paladar (Q35-

Q38)

Fisura palatina / Q35 |

Otras malformaciones del tracto digestivo (Q39-Q45)

Malformacién congénita del eséfago
- Atresia de es6fago / Q39.0

Malformacion congénita del intestino delgado
- Atresia yeyunal / Q41.1

Malformacién congénita del intestino grueso
- Atresiade ano/ Q42.3 2

- Malformacion anorrectal no especificada/ Q42.9 1

Otras malformaciones congénitas del intestino
- E, de Hirschsprung / Q43.1 3

- S. Mowat-Wilson / Q43.1 2

Malformacion vesiculay conductos e higado
- S. Alagille / Q44.7

Malformaciones de los 6rganos genitales (Q50-Q56)
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S. Rokitansky / Q51.0, Q52.0

Seudohermafroditismo femenino: S. Morris / Q56.3

Malformaciones de los organos urinarios /Q60-Q64)

Agenesia renal / Q60

Enfermedad quistica del rifién
- Poliquistosis renal / Q61.1

- S. Senior-Loken / Q61.5

= o

Otras malformaciones congénitas del sistema urinario
- Extrofia vesical / Q64.1
- Complejo extrofia epispadias (CEE) / Q64.1
- Extrofia cloacal / Q64.8
- Malformacién no especificada / Q64.9

[ Ll o

Malformaciones y deformidades congénitas del sistema

osteomuscular (Q65-Q79)

Otras deformidades osteomusculares congénitas
- S.Bealso ACC/Q68.8

Otras anomalias congénitas de los miembros
- Deformidad de Madelung / Q74.0

- Disostosis cleidocraneal / Q74.0
- Artrogriposis / Q74.3
- Displasia 6sea de Trevor / Q74.8
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Otras malformaciones congénitas de los huesos de craneo y cara
- Craneosinostosis / Q75.0
- Disostosis craneofacial: S. Crouzon / Q75.1
- Disostosis maxilofacial: S Treacher Collins /Q75.4

N W
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Malformaciones congénitas de la columna vertebral y térax 6seo
- Secuencia de regresion caudal / Q76.0

Osteocondrodisplasia con defecto de crecimiento
- Acondroplasia / Q77.4.
- Displasia espondiloepifisaria / Q77.7

11
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Otras osteocondrodisplasias
- Osteogénesis imperfecta / Q78.0

- S. Mc Cune-Albright / Q78.1
- Osteopetrosis de Albers-Schénberg / Q78.2
- Encondromatosis multiple o S Ollier / Q78.4

12
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Malformaciones congénitas del sistema osteomuscular no clasificadas

10

15




- Gastrosquisis / Q79.3
- Sindrome de Ehlers-Danlos /Q79.6
- S.Poland/ Q79.8

I

Otras malformaciones congénitas (Q80-Q89)

Ictiosis congénita
- Ictiosis lamelar / Q80.2
- Feto arlequin /Q80.4

=

Epidermolisis bullosa / Q81

Otras malformaciones congénitas de la piel
- Xeroderma pigmentoso / Q82.1
- Mastocitosis / Q82.2
- Displasia ectodérmica anhidrética / Q82.4
- Sindrome EEC/ Q82.4
- S. Rothmund-Thomson / Q82.8
- S del bebé Michelin / Q82.8

L I\
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Otras malformaciones de las faneras
- Moniletrix / Q84.1

Facomatosis
- Neurofibromatosis tipo 1 / Q85.0

- Neurofibromatosis tipo 2 / Q85.0
- Esclerosis tuberosa / Q85,
- Otras:
- S. Sturge Weber
- S. Peutz-Jeghers
- S.von Hippel- Lindau
- No especificado

36
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Otros sindromes de malformaciones congénitas especificos que afectan

multiples sistemas:

Principalmente la apariencia facial / Q87.0
- S. Apert

- Anomalia auricular-fisura palatina
S. Fraser
S. Goldenhar
S. Kabuki

- S. Moebius
S. Orofaciodigital
S. Pierre Robin

- S. Wolff

Principalmente con estatura baja/ Q87.1
- S. Aarskog-Scott

- S. Coffin-Siris
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. Cockayne

. Cornelia de Lange

. Dubowitz

Noonan

. Prader-Willi

. Robinow

. Silver-Russell

. Smith-Lemli-Opitz

- Talla baja asociada a Shox

Principalmente los miembros / Q87.2
- A. Adams-Oliver

- S. Klippel-Trenaunay-Weber
- S. Rubinstein-Taybi
- S.VACTERL

Con exceso de crecimiento precoz / Q87.3
- S. Beckwith-Wiedemann

- S.CLOVE

- S. macrocefalia-cutis marmorata telangiectasia
- Malformacién vascular hemihipertrofia

- S. Sotos

S. Marfan / Q87.4

Pseudoglioma/ Q87.5

Otros sindromes especificos no clasificados en otra parte / Q87.8
- S. Alport

- S. Bardet-Biedl

- S. Borjeson-Forssman-Lehmann

- S.CHARGE

- S.Cohen

- Coloboma-cardiopatia

S. Costello

S. FG u de Opitz-Kaveggia

S. KBG

S. LEOPARD (Cardio-Facio-Cutaneo)
S. Mckusick Kaufman
S
S
S
S
S

Vuuunmunnnuon

. Neuropatia-dismorfia
. Okihiro

. Stickler

. Townes-Brocks

. Williams-Beuren

- Otros

10
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Malformaciones congénitas multiples no clasificadas / Q89.7
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Anormalidades cromosomicas no clasificadas en otra parte

(Q90-Q99)

S. Edwards (tris 18) / Q91.3
S. Patau (tris 13) / Q91.7

RN

Otras trisomias y trisomias parciales de los autosomas
- Duplicacion 15924 / Q92.3
- S. Potocki-Lupski (dup 17p11.2) / Q92.3
- S. Schmid-Fraccaro u Ojo de gato / Q92.3
- Trisomia 15/ Q92-3

P = Ol

Monosomias y deleciones de los autosomas
- S. Wolf-Hirschhorn o delecién 4p / Q93.3

- S. Maullido de gato o delecion 5p / Q93.4
- S. Angelman/ Q93.5

- Otras Deleciones / Q93.5

- S. Phelan- Mc-Dermid o del 22g13 / Q93.5
- S. Smith-Magenis / Q93.5

11
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S.Turner Cariotipo 45,X / Q96.0

Otras anomalias de cromosomas sexuales, con fenotipo femenino
- Cariotipo 47,XXX / Q97.0

- Tetrasomia X/ Q97.1

Otras anomalias de cromosomas sexuales, con fenotipo masculino
- S. de Klinefelter 47XXY / Q98.0

- S. de Klinefelter 47 XXXXY /Q98.1
- 47 XYY /Q98.5

B

10

Otras anomalias cromoso6micas, no clasificadas en otra parte
- Disgenesia gonadal / Q99.1

- Cromosoma X fragil / Q99.2

- Duplicacion/inversion 1511 o idic(15) / Q99.8
- Dup Xg28 /gen MECP2) / Q99.8

- Ofras anomalias / Q99.8

CDI\)HCDH

18

18




