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Annex 1. Malalties incloses en les diferents arees identificades en el grup tematic de malalties
metaboliques hereditaries

Nom area Nom malaltia minoritaria

1.  Aminoacids i acids organics

2-metilbutirilglicindria
(excloent-hi la fenilcetonuria)

Malaltia del xarop d'erable

Acidémia propionica

Acidémia isovalérica

Deficiéncia de 3-metilcrotonil-CoA-carboxilasa

Aciduria 3-metilglutaconica tipus |

Aciduria 3-metilglutaconica tipus Ill

Aciduria 3-metilglutaconica tipus IV

Aciduria 3-hidroxi-3-metilglutarica

Deficiéncia de biotinidasa

Deficiéncia d'holocarboxilasa-sintetasa

Aciduria glutarica tipus |

Aciduria D-2-hidroxiglutarica

Aciduria L-2-hidroxiglutarica

Aciduria 4-hidroxibutirica

Aciduria mevalonica

Aciduria N-acetilaspartica

Hiperoxaluria tipus |

Hiperoxaluria tipus I

Alcaptonuria

Tirosinémia tipus |

Tirosinemia tipus |l

Hiperglicinémia no cetotica

Tirosinemia tipus llI

Homocistinaria per deficiencia de 5-10-metilentetrahidrofolat-reductasa
Homocistinuria per deficiencia de metionina-sintasa: cblG
Homocistinuria per deficiencia de metionina-sintasa-reductasa: cblE
Homocistinuria per deficiéncia de cistationina beta-sintasa
Deficiéncia del cofactor molibde

Cistinuria

Aciduria 3-metilglutaconica tipus Il

Cistinosi

Intolerancia proteica amb lisinuria

Deficiéncia de carbamilfosfat sintetasa

Deficiéncia d'ornitina carbamiltransferasa

Citrul-linémia

Aciduria argininosuccinica

Argininémia

Deficiéncia d'ornitina oxoacid deshidrogenasa

Deficiencia multiple de carboxilases

Aciduria malonica
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Deficiéncia d'alfa-metil-acil-CoA-racemasa
Deficiéncia de beta-cetotiolasa

Deficiéncia de succinil-CoA-acetoacetat-transferasa
Deficiencia de 3-hidroxi-3-metilglutaril-CoA-sintasa
Hiperornitinémia-hiperamoniémia-homocitrul-lindria
Acidémia metilmaldnica - homocistinuria, tipus cbIlC
Acidémia metilmalonica - homocistinuria, tipus cblF
Aciduria 3-hidroxiisobutirica

Deficiéncia de 5-oxoprolinasa

Aciduria D-glicérica

Histidinemia

Hiperprolinémia tipus 1

Hiperlisinémia

Cistationinuria

Iminoglicinuria

Malaltia d’'Hartnup

Sindrome de Lowe

Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA-deshidrogenasa d'acids grassos
cadena llarga (LCHAD)

Deficiéncia de 3-fosfoglicerat-deshidrogenasa
Hawkinsinuria

Metilmaldnica Mut0

Deficiencia de 2-metil-3-hidroxibutiril-CoA
Aminoacilasa-1

Metilmalonica amb homocistinuria sense classificar
Homocarnosinosi

Metilmalonica CbIB

Sindrome d’hiperinsulinémia-hiperamoniémia
Pentosuria

Sacaropinuria

Sarcosinemia

Aciduria formiminoglutamica

de

2.

Fenilcetonuria (PKU)

Fenilcetonuria

3.

Piruvat, Krebs i mitocondrials

Deficiéncia de piruvat-deshidrogenasa

Deficiéncia de fumarasa

Deficiencia de complex V de la cadena respiratoria
Deficiéncia de piruvat-carboxilasa

Sindrome de deplecié de DNA mitocondrial

Malaltia de Leigh

Deficiencia de complex | de la cadena respiratoria
Deficiencia de complex Il de la cadena respiratoria
Deficiencia de complex lll de la cadena respiratoria
Deficieéncia de complex IV de la cadena respiratoria
Malaltia d’Alpers
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Sindrome de Barth
Sindrome de Pearson
Deficiéncia de coenzim Q10
Sindrome MERRF
Sindrome de Kearns-Sayre
Sindrome de NARP

MNGIE

CPEO

LHON

4.

Carbohidrats i beta-oxidacio

Galactosémia per deficiéncia de galactosa-1-fosfat-uridiltransferasa
Galactosémia per deficiéncia d'epimerasa

Galactosémia per deficiéncia de galactocinasa

Deficiencia de carnitina-palmitoiltransferasa |

Deficiéncia de carnitina-palmitoiltransferasa Il

Deficiéncia d'acil carnitina-translocasa

Deficiéncia d'acil-CoA-deshidrogenasa de cadena curta
Deficiéncia d'acil-CoA-deshidrogenasa de cadena molt llarga
Deficiéncia d'acil-CoA-deshidrogenasa de cadena mitjana
Deficiéncia multiple d'acil-CoA-deshidrogenasa

Deficiéncia de proteina trifuncional mitocondrial

Deficiéncia de 3-hidroxiacil-CoA-deshidrogenasa de cadena curta
Deficiéncia primaria de carnitina

Deficiéncia d'acil-CoA-deshidrogenasa de cadena llarga
Deficiéncia de fructosa-1,6-difosfatasa

Glicogenosi

Fructosémia

5.

Malalties lisosomiques

Malaltia de Gaucher tipus |

Malaltia de Gaucher tipus Il

Malaltia de Gaucher tipus llI

Malaltia de Gaucher amb oftalmoplegia i calcificacions cardiovasculars
Gangliosidosi GM1

Malaltia de Tay-Sachs

Malaltia de Sandhoff

Malaltia de Niemann-Pick, tipus A

Malaltia de Niemann-Pick, tipus B

Malaltia de Niemann-Pick tipus C

Malaltia de Fabry

Leucodistrofia metacromatica

Deficiéncia multiple de sulfatases

Malaltia de Wolman

Malaltia per acumulacié d'acid sialic: forma infantil
Malaltia de Pompe

Sindrome de Hunter tipus A

Sindrome de Hunter tipus B

Sindrome de Hurler
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Sindrome de Hurler-Scheie
Sindrome de Maroteaux-Lamy
Sindrome de Scheie

Malaltia de Sly

Alfa-mannosidosi
Beta-mannosidosi

Fucosidosi

Aspartilglicosaminuria
Lipofuscinosi ceroide neuronal infantil
Lipofuscinosi ceroide neuronal infantil tardana
Mucolipidosi tipus Il

Mucolipidosi tipus Ill

Sindrome de Morquio IVA
Sindrome de Morquio 1VB
Malaltia de Schindler tipus 1
Malaltia de Schindler tipus 3
Galactosialidosi

Malaltia per acumulaci6 d'ésters del colesterol
Ictiosi lligada al cromosoma X
Mucopolisacaridosi tipus IlIA
Mucopolisacaridosi tipus 111B
Mucopolisacaridosi tipus 1lIC
Mucopolisacaridosi tipus [lID
Malaltia de Salla

Sialidosi tipus |

Sialidosi tipus |, infantil dismorfica
Sialidosi tipus Il, forma congénita
Sialidosi tipus Il, forma juvenil
Lipasa acida lisosdmica

Sialdria

Malaltia de Krabbe

6.

Malalties peroxisomiques

Malaltia de Refsum, forma adulta

Sindrome de Zellweger

Adrenoleucodistrofia neonatal

Malaltia infantil de Refsum

Condrodisplasia puntejada rizomélica, tipus |
Condrodisplasia puntejada rizomélica, tipus Il
Deficiéncia d'acil-CoA-oxidasa peroxisomica
Sindrome de pseudo-Zellweger
Condrodisplasia puntejada rizomeélica, tipus IlI
Adrenoleucodistrofia lligada al cromosoma X
Deficiéncia de la proteina D-bifuncional
Sindrome de Smith-Lemli-Opitz

Xantomatosi cerebrotendinosa
Desmosterolosi
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Condrodisplasia puntejada rizomélica lligada al cromosoma X dominant
Sindrome de Child

Sitosterolémia

Latosterolosi

7. Trastorns de la glicosilacio Defectes congénits de I'N-glicosilacié tipus IB

Defectes congeénits de I'N-glicosilacio tipus |
Defectes congénits de I'N-glicosilacio tipus Il
Per deficiencia de MAN1B1

Defectes congeénits de I'N-glicosilacio tipus X
Defectes congeénits de I'O-glicosilacié

8. Neuromoduladors,
neurotransmissors, metalls i
altres

Deficiencia de guanidinoacetat metiltransferasa
Deficiéncia de beta-ureidopropionasa

Deficiencia de dihidropirimidina deshidrogenasa
Deficiéncia de dihidropirimidinasa

Deficiencia d'adenilsuccinat-liasa

Deficiéncia del transportador de creatina
Deficiencia de glutatid-sintetasa

Hipofosfatasia

Trimetilaminuria

Deficiéncia de piridoxamina fosfato-oxidasa (PNPO)
Distonia dopasensible autosomica recessiva
Distonia dopasensible autosomica dominant
Hiperfenilalaninémia/fenilcetonuria sensible a la tetrahidrobiopterina
Deficiencia de tirosina-hidroxilasa

Deficiencia d’L-aminoacid aromatic-descarboxilasa
Deficiencia de dopamina beta-hidroxilasa
Deficiéncia de GABA-transaminasa

Deficiencia de semialdehid succinic deshidrogenasa

Encefalopatia por deficiéncia de GLUT1

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