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

renals

Nom areal/subarea

Nom malaltia minoritaria

Malalties renals immunes

1. Glomerulars complexes®eta 1)

Malaltia glomerular primaria

Malaltia glomerular secundaria

Sindrome nefrotica idiopatica resistent a esteroides
esporadica

Vasculitis per immunoglobulina A

Glomerulonefritis membranoproliferativa tipus 2

2. Nefropatia intersticial d'origen immune

Nefropatia associada a la sindrome de Sjogren

Malaltia renal associada a IgG4

Nefritis tubulointersticial i sindrome d’uveitis (TINU)

Malalties renals hereditaries o congeénites

3. Glomerulopaties hereditaries

Sindrome nefrotica congenita tipus finlandés

Sindrome nefrotica idiopatica resistent a esteroides familiar

Sindrome nefrotica familiar resistent a esteroides amb
sordesa neurosensorial

Sindrome de Galloway

Sindrome nefrotica - sordesa - sindrome d’epidermolisi
ampul-lar pretibial

Malaltia de Leigh amb sindrome nefrotica

Displasia immunodssia de Schimke

Sindrome ungla-rotula

Sindrome d'Alport

Malaltia de Pierson

Malaltia associada a MYH9

Malaltia de Fabry

Sindrome de Denys-Drash

4. Tubulopaties

Acidosi tubular renal distal

Acidosi tubular renal proximal

Sindrome de Bartter

Sindrome de Gitelman

Hipomagnesémia primaria familiar

Pseudohipoaldosteronisme tipus 1

Diabetis insipida nefrogenica

Sindrome de Fanconi primaria

Cistinosi

Raquitisme hipofosfatemic

Hipercalciuria idiopatica

Malaltia de Dent

Sindrome oculocerebrorenal de Lowe

Hiperoxaluria primaria

Cistinaria

Hiperoxaluria primaria (tipus I-111)
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5. Microangiopaties trombotiques Sindrome hemoliticourémica tipica (SHU)
Sindrome hemoliticourémica atipica (SHUA)
Puarpura trombocitopénica trombaotica

6. Hipo/displasia renal Hipoplasia renal

(inclou ciliopaties, exclou PQRAD, ADTKD) (Nota 2) Displasia renal

Oligomeganefronia

Nefronoptisi

Poliquistosi renal autosdmica recessiva (ARPKD)

Sindrome Bardet-Biedl

Ronyé esponjoés medul-lar

7. Anomalies congénites del ronyo i del tracte urinari | Associacio VACTERL/VATER

(CAKUT) Sindrome d'Eagle-Barret (sindrome de I'abdomen de

pruna)

Extrofia vesical

Valvules d’uretra posterior

Bufeta neurogénica (sindrome urofacial/sindrome d’Ochoa)

Sindrome megabufeta-megauréter

Duplicacié de la uretra

8. Malaltia renal displastica autosomica dominant Nefropatia intersticial autosomica dominant (ADTKD)

Esclerosi tuberosa (CET)

Malaltia de Von Hippel-Lindau (VHL)

9. Hipertensié renovascular infantil Estenosi arterial renal congénita

Nota 1. Definicié de complexitat

a) Presentacio clinica agressiva, que fa preveure la pérdua de funcié renal en un periode curt (setmanes o mesos)
de temps, o fins i tot posa en perill la vida de la persona afectada. Dins d'aquesta categoria s'inclourien totes les
glomerulonefritis amb fracas renal agut (FRA), a causa de dany estructural greu (glomerulonefritis extracapil-lars,
primaries i secundaries, i glomerulonefritis amb intensa proliferacié cel-lular), sindrome nefrotica massiva o
hematuria glomerular.

b) Processos glomerulars que, encara que no van acompanyats d’FRA, mostren una manca de resposta als
tractaments immunosupressors de primera linia o presenten efectes adversos importants a aquests tractaments.

c) Processos glomerulars que apareixen durant el primer any de vida han de ser considerats com a complexos si
reuneixen els criteris a) i b) (presentacié clinica habitualment agressiva que compromet la vida de la persona
afectada i falta de resposta al tractament immunosupressor).

d) Processos glomerulars acompanyats de manifestacions extrarenals greus (p. ex. hemorragia alveolar difusa en
glomerulonefritis extracapil-lars, microangiopaties trombotiques en glomerulonefritis intervingudes per complement).

e) Malalties glomerulars de dificil diagnostic, per presentar caracteristiques histopatologigues d'especial complexitat
0 associacié amb processos sistémics que requereixen métodes especials per establir un diagnostic precis (per
exemple, glomerulonefritis associades a processos hematologics, infecciosos o oncoldgics complexos).

f) Glomerulonefritis de recidiva o de novo en el ronyé trasplantat que plantegin dilemes de tractament o que
compleixin algun dels requisits anteriors.

Nota 2. En pediatria només inclou la hipoplasia-displasia renal bilateral, de causa genética identificada o no,
generalment associada a fallada renal cronica precog en I'edat pediatrica i en 'adolescéncia.

Nota 3. Es preveu la possible incorporacié d’altres malalties minoritaries o complexes no incloses en la taula
relacionades amb les arees i subarees objecte d’atencié d’aquesta convocatoria.

6/10



