Servei Catala
de la Salut

Annex 1. Malalties incloses en les diferents arees identificades en el grup tematic de
malalties minoritaries endocrines

Area 1. Suprarenal

Feocromocitoma/paraganglioma

Feocromocitoma/paraganglioma hereditari (mutacions de succinat deshidrogenada i altres)

Feocromocitoma esporadic / paraganglioma secretor

Paraganglioma no funcionant

Paragangliomes multiples amb policitémia

Insuficiéncia suprarenal primaria

Insuficiéncia suprarenal cronica primaria

Insuficiéncia suprarenal primaria cronica genética

Insuficiéncia suprarenal cronica adquirida

Hiperplasia suprarenal congenita lipoide no classica per deficiencia del gen STAR

Sindrome nefrdtica resistent als esteroides amb insuficiéncia suprarenal familiar

Malaltia d'Addison

Poliendocrinopatia autoimmunitaria de tipus 2

Poliendocrinopatia autoimmunitaria de tipus 1

Poliendocrinopatia autoimmunitaria de tipus 3 (Tiroiditis autoimmunitaria, diabetis mellitus tipus 1, anemia
perniciosa sense Addison)

Poliendocrinopatia autoimmunitaria de tipus 4 (diabetis mellitus tipus 1 amb anémia perniciosa, vitiligen o
miasténia greu sense tiroiditis ni malaltia d'Addison o hipoparatiroidisme)

Adenoleucodistrofia neonatal

Adrenoleucodistrofia lligada al cromosoma X

Adrenoleucodistrofia cerebral lligada al cromosoma X

Sindrome MIRAGE

Sindrome IMAGe

Sindrome de la triple A

Hiperplasia suprarenal congeénita classica

Anomalia en el desenvolupament sexual 46,XY amb insuficiéncia suprarenal per deficiéncia de CYP11A1

Hiperplasia suprarenal congeénita classica per deficiencia de 21-hidroxilasa, forma perdedora de sal

Hiperplasia suprarenal congenita classica per deficiencia de 21-hidroxilasa, forma virilitzant simple

Hiperplasia suprarenal congenita per deficiéncia d'11-beta-hidroxilasa

Hiperplasia suprarenal congeénita per deficiéncia de 17-alfa-hidroxilasa

Hiperplasia suprarenal congenita per deficiéncia de 3-beta-hidroxiesteroide-deshidrogenasa

Hiperplasia suprarenal congénita per deficiéncia de citocrom-P450-oxidoreductasa

Hiperplasia suprarenal congenita lipoide classica per deficiencia del gen STAR

Hiperaldosteronisme primari familiar

Hiperaldosteronisme familiar de tipus |

Hiperaldosteronisme familiar de tipus Il

Hiperaldosteronisme familiar de tipus IlI

Hiperaldosteronisme familiar de tipus IV

Sindrome PASNA

Hipertensié per mutacions amb guany de funcié del receptor mineralocorticoide

Pseudohipoaldosteronisme

Pseudohipoaldosteronisme generalitzat de tipus 1

Pseudohipoaldosteronisme renal de tipus 1

Pseudohipoaldosteronisme de tipus 2
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Area 1. Suprarenal

Hipercortisolisme d'origen adrenal

Sindrome de Cushing adrenal

Malaltia adrenocortical nodular pigmentada primaria

Hiperplasia suprarenal macronodular deguda a la sindrome de Cushing

Hiperplasia suprarenal primaria bilateral

Cancer suprarenal

Carcinoma adrenocortical

Sindrome de Li-Fraumeni

Sindrome de Beckwith-Wiedemann

Sindrome de Lynch

Complex de Carney

Malaltia de Von Hippel - Lindau

Sindrome de Carney-Stratakis

Area 2. Tumors neuroendocrins

Neoplasia neuroendocrina gastroenteropancreatica

Tumor neuroendocri del pancrees

Tumor neuroendocri de pancrees funcionant

Glucagonoma

GRFoma

Insulinoma

Tumor productor de polipéptid pancreatic

Sindrome de Zollinger-Ellison

Somatostatinoma

Tumor neuroendocri de pancrees productor de serotonina

Tumor productor de péptid intestinal vasoactiu

Tumor neuroendocri de pancrees no funcionant

Neoplasia neuroendocrina gastroentérica

Tumor neuroendocri d'estobmac

Tumor neuroendocri d'intesti prim

Sindrome de Cushing per secrecio6 ectopica d'ACTH

Sindrome carcinoide

Tumor neuroendocri amb una altra localitzacio

Neoplasia endocrina multiple de tipus 1

Neoplasia endocrina multiple de tipus 2A

Neoplasia endocrina multiple de tipus 2B

Neoplasia endocrina multiple de tipus 4

Area 3. Trastorns de ’homeostasi de calci i fosfat

Hipercalcémia hipocalcidrica familiar

Hiperparatiroidisme primari neonatal greu

Hiperparatiroidisme familiar associat a tumor mandibular

Altres hiperparatiroidismes minoritaris

Carcinoma de paratiroide

Hipercalcémia no dependent de PTH (tumorals, per calcitriol-sarcoidosi, etc.)
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Area 3. Trastorns de I’homeostasi de calci i fosfat

Hipoparatiroidisme minoritari (inclou els tipus genétic —hipocalcémia autosomica dominant, etc.—, autoimmunitari
aillat i adquirit per causes infiltratives, etc.)

Pseudohipoparatiroidisme

Defectes geneétics en el gen GNAS (IPPSD2)

Pseudohipoparatiroidisme de tipus 1A

Pseudohipoparatiroidisme de tipus 1C

Pseudopseudohipoparatiroidisme

Heteroplasia 0ssia progressiva

Defectes epigenétics primaris o secundaris en el gen GNAS (IPPSD3)

Pseudohipoparatiroidisme de tipus 1B

Acrodisostosi tipus 1 (IPPSD4)

Acrodisostosi tipus 2 (IPPSD5)

Raquitisme hereditari dependent de vitamina D de tipus 1 i de tipus 2 (per deficiéncia d'enzims del metabolisme
de la vitamina D o disfunci6 del receptor)

Formes minoritaries d'hipofosfatémia genética (inclou raquitisme hipofosfatémic lligat a X, autosomic dominant i
altres formes d'hipersecrecio de FGF-23 i defectes tubulars en la reabsorcié del fosfat)

Osteomalacia oncogeénica (per produccié tumoral d'FGF23)

Sindrome familiar de calcinosi tumoral hiperfosfatémica / hiperostosi hiperfosfatéemica

Area 4. Trastorns genétics de ’lhomedstasi de la glucosa i la insulina

Diabetis mellitus minoritaria

Sindrome DEND

Diabetis mellitus neonatal permanent aillada

Diabetis mellitus neonatal transitoria

Diabetis de I'adult d'inici juvenil per mutacié del gen GCK

Diabetis de I'adult d'inici juvenil per mutaci6 del gen HNF1A

Diabetis de I'adult d'inici juvenil per mutacié del gen HNF1B

Diabetis de I'adult d'inici juvenil per mutacié del gen HNF4A

Diabetis mitocondrial

Diabetis d'heréncia materna i sordesa

Sindrome de Kearns-Sayre

Sindrome MELAS

Hiperinsulinisme familiar

Hiperinsulinisme congeénit aillat

Hiperinsulinisme autosomic dominant per deficiencia de Kir6.2

Hiperinsulinisme autosomic recessiu per deficiéncia de Kir6.2

Hiperinsulinisme autosomic dominant per deficiencia de SUR1

Hiperinsulinisme autosomic recessiu per deficiencia de SUR1

Hiperinsulinisme focal que no respon a diazoxid

Hiperinsulinisme difas resistent al diazoxid

Hipersinsulinisme difis que respon a diazoxid

Sindrome de resisteéncia a la insulina

Sindrome de Donohue

Lipodistrofia congénita generalitzada

Lipodistrofia parcial familiar de tipus Kébberling

Lipodistrofia parcial familiar de tipus Dunnigan
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Area 4. Trastorns genétics de ’lhomeostasi de la glucosa i la insulina

Sindrome de resisténcia a la insulina de tipus A

Sindrome de Rabson-Mendenhall

Sindrome de Wolfram

Sindrome d'Alstrém

Malaltia renal tubulointersticial autosomica dominant associada al gen HNF1B

Agénesi parcial pancreatica

Sindrome SHORT

Displasia mandibuloacral amb lipodistrofia de tipus B

Displasia mandibuloacral amb lipodistrofia de tipus A

Area 5. Sindromes de creixement i obesitat genética

Sindromes amb obesitat i obesitat monogenica

Sindrome de Prader-Willi

Sindrome similar a Prader-Willi

Sindrome d'obesitat infantil de progressié rapida - disfuncid hipotalamica - hipoventilacié - disregulacio
autonomica (ROHHAD)

Sindrome de Bardet-Bied|

Obesitat monogenica per una anomalia a la via leptina-melanocortina

Obesitat per deficiéncia del receptor de leptina

Obesitat per deficiéncia de leptina

Obesitat per deficiencia de melanocortina 4

Obesitat per deficiéncia del receptor de melanocortina 4

Obesitat per deficiencia de proopiomelanocortina

Sindromes de creixement

Talla baixa associada al gen SHOX

Sindrome d'insensibilitat a 'hnormona del creixement

Sindrome de Laron amb immunodeficiéncia

Talla baixa per deficiencia de GHSR

Sindrome de Laron

Talla baixa per deficiencia primaria d'IGF1

Talla baixa per resisténcia a IGF-I

Talla baixa per deficiencia primaria de la subunitat acidolabil

Sindrome de Silver-Russell

Sindrome de Noonan

Area 6. Hipofisi

Malaltia minoritaria hipofitica o hipotalamica

Duplicacié de la glandula hipofitica

Hiperprolactinémia familiar

Sindrome d'hipernatrémia adipsica hipotalamica

Sindrome diencefalica

Adenomes o masses hipofitiques

Adenoma hipofitic

Adenoma hipofitic no secretor

Adenoma hipofitic funcionant
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Area 6. Hipofisi

Malaltia de Cushing

Adenoma somatotrop

Gigantisme hipofitic

Acrogigantisme lligat al cromosoma X

Acromegalia

Prolactinoma

Adenoma gonadotropic funcionant

Adenoma hipofitic secretor de TSH

Sindrome de Nelson

Adenoma hipofitic secretor mixt

Craniofaringioma

Adenoma hipofitic aillat familiar

Deficiéncia hipofitica per quists a la bossa de Rathke

Sindrome d'hamartomes hipotalamics congenits

Deficiéncia hipofitica

Espectre de la displasia septooptica

Holoprosencefalia

Deficiencia combinada no adquirida d'hormones hipofitiques

Deficiéncia aillada no adquirida d'hormona del creixement

Deficiencia aillada d’hormona del creixement de tipus 1A

Deficiencia aillada d’hormona del creixement de tipus IB

Deficiéncia aillada d'hormona del creixement de tipus Il

Deficiencia aillada d’hormona del creixement de tipus IlI

Diabetis insipida central

Diabetis insipida central adquirida

Diabetis insipida central hereditaria

Deficiencia d'/ACTH congenita aillada

Sindrome d'insuficiencia de I'adenohipofisi - immunodeficieéncia variable

Sindrome d'interrupcid de la tija hipofitica

Hipotiroidisme congenit central lligat al cromosoma X amb engrandiment testicular d'inici tarda

Deficieéncia adquirida d’hormones hipofitiques

Apoplexia hipofitica

Deficiencia d'ACTH aillada d'inici tarda

Deficiencia d’hormona pituitaria per malaltia de les meninges

Deficiéncia hipofitica per la sindrome de la sella turca buida

Quist aracnoidal

Deficiéncia d'hormona hipofitica d'origen tumoral o per tractament d'altres processos tumorals (afectacio
col-lateral de la hipofisi deguda a tractament d'altres processos del sistema nervids central com: irradiacié
postleucémia, posttumor cerebral maligne, etc.) (nota 1)

Deficiéncia de I'hormona hipofitica d'origen vascular

Sindrome de Sheehan

Deficiéncia de I'hormona hipofitica secundaria a malaltia granulomatosa (nota 2)

Deficiencia d’hormona hipofitica secundaria a una malaltia d'emmagatzematge (nota 3)

Deficiencia hipofitica posttraumatica

Hipofisitis primaria

Adenohipofisitis
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Area 6. Hipofisi

Infundibuloneurohipofisitis

Panhipofisitis

Hipofisitis induida per immunoterapia

Histiocitosi de cél-lules de Langerhans

Area 7. Desenvolupament i maduracié sexual

Desenvolupament sexual diferent

Anomalia en el desenvolupament sexual per anomalies en el cromosoma sexual

Sindrome de Turner

Disgenesi gonadal mixta 46,X/46,XY

Quimerisme tetragametic

Anomalia en el desenvolupament sexual 46,XY

Sindrome de regressio testicular

Agénesi testicular

Disgenesi gonadal completa 46,XY

Disgeénesi gonadal parcial 46,XY

Anomalia en el desenvolupament sexual 46,XY ovotesticular

Hipoplasia de cél-lules de Leydig per resisténcia completa a LH

Hipoplasia de cél-lules de Leydig per resistencia parcial a LH

Anomalia en el desenvolupament sexual 46,XY per deficiéncia de 17-beta-hidroxiesteroide-
deshidrogenasa

Anomalia en el desenvolupament sexual 46,XY per deficiencia de 5-alfa-reductasa de tipus 2

Sindrome d'insensibilitat als androgens

Sindrome amb anomalia en el desenvolupament sexual 46,XX

Anomalia en el desenvolupament sexual 46,XX ovotesticular

Sindrome de I'home XX

Disgenesi gonadal 46,XX

Anomalia en el desenvolupament sexual 46,XX induit per excés d'androgens (nota 4)

Deficiéncia d'aromatasa

Hipogonadisme hipogonadotropic congenit aillat

Sindrome de Kallmann

Hipogonadisme hipogonadotropic congenit

Pubertat preco¢

Pubertat precog central de base genética

Pubertat precog periférica minoritaria

Sindrome d'Albright-McCune

Pubertat precocg limitada als homes

Area 8. Tiroides

Alteraci6 de la sintesi o accié de les hormones tiroidals

Hipotiroidisme central congeénit

Hipotiroidisme periféric

Hipotiroidisme congeénit primari sense anomalia del desenvolupament de la tiroide

Dishormogenesi tiroidal familiar

Hipotiroidisme congénit primari amb anomalia del desenvolupament de la tiroide

Hipotiroidisme minoritari
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Area 8. Tiroides
Malaltia minoritaria de la tiroide d'origen genétic

Deficiencia del transportador de monocarboxilat 8

Resisténcia a I'hnormona tiroidal per a una mutacio en el receptor beta de I'hormona tiroidal

Resisténcia a I'normona tiroidal per una mutacio en el receptor alfa de I'hormona tiroidal

Hipertiroidisme congeénit

Hipertiroidisme familiar

Hipertiroidisme familiar per mutacions en el receptor de la TSH

Hipotiroidisme periféric

Malaltia de Graves d'inici pediatric

Carcinoma diferenciat de tiroide (nota 5)

Carcinoma medul-lar de tiroide

Nota 1. Inclou deficieéncia de I'hormona hipofitica secundaria a cordoma, germinoma del sistema
nerviés central, glioma de vies optiques, meningioma, quists hipofitics dermoides i epidermoides o
altres MM tumorals.

Nota 2. Inclou deficiencies de I'hormona hipofitica secundaria a sarcoidosi, tuberculosi o altres MM
granulomatoses.

Nota 3. Inclou deficiencia de de I'hormona hipofitica secundaria a talassémia beta, malaltia de
I'hnemoglobina H o MM d'emmagatzematge.

Nota 4. Inclou formes classiques d’hiperplasia suprarenal congénita.
Nota 5. Només per poblacié pediatrica.

Nota 6. Es preveu la possible incorporacié d’altres malalties minoritaries no incloses en la taula
relacionades amb les arees objecte d’atencié d’aquesta convocatoria.
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