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

Area 1. Malalties pulmonars intersticials

Fibrosi pulmonar idiopatica

Malaltia pulmonar intersticial per farmacs o radiacié

Malaltia pulmonar intersticial amb malaltia del teixit connectiu

Malaltia pulmonar intersticial amb vasculitis

Sarcoidosi
Limfangioleiomiomatosi
Sindrome d’emfisema i fibrosi pulmonar

Pneumonia intersticial aguda

Pneumonia intersticial descamativa
Malaltia pulmonar per bronquiolitis intersticial respiratoria

Pneumonia intersticial inespecifica

Pneumonia intersticial limfoide

Pneumonia amb organitzacié criptogénica
Sindrome de fibrosi pulmonar, hiperplasia hepatica, hipoplasia de la medul-la dssia i altres malalties intersticials
genétiques (nota 1)

Microlitiasi alveolar pulmonar

Pneumonia eosinofilica cronica
Proteinosi alveolar pulmonar
Pneumonitis per hipersensibilitat

Pneumoconiosi

Asbestosi
Sindrome de Birt-Hogg-Dubé

Sindrome de Hermansky-Pudlak

Hemosiderosi pulmonar idiopatica

Malaltia pulmonar intersticial limfocitica granulomatosa (GLILD)

Fibroelastosi pleuropulmonar

Histiocitosi de cél-lules de Langerhans

Fibrosi pulmonar familiar

Malformacions congeénites difuses

Displasia acinosa

Displasia alveolar congénita

Displasia alveolocapil-lar amb mala alineacié de venes

Alteracions del creixement i del desenvolupament pulmonar

Alteracio del desenvolupament pulmonar per anomalies cromosomiques

Alteracio del desenvolupament pulmonar per cardiopatia congénita

Malalties especifiques d’etiologia no definida

Glicogenosi intersticial pulmonar

Hiperplasia de cél-lules neuroendocrines de la infancia

Mutacions del surfactant pulmonar i altres alteracions relacionades

Pneumopatia intersticial per mutacio de la proteina B del surfactant

Pneumopatia intersticial per mutacié de la proteina C del surfactant

Pneumopatia intersticial per mutacio en el gen ABCA3

Sindrome de cervell, pulmd i glandula tiroide (déficit de NKX2-1/TITF1)

Intolerancia a les proteines lisinuriques

Pneumopatia intersticial per mutacié de la proteina A del surfactant

Histologia amb disfuncio del surfactant sense causa genetica coneguda

Pneumonitis cronica de la infancia
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Malalties congénites multisistemiques

Sindrome SAVI (vasculopatia associada al gen STING1 iniciada en la infancia)

Pneumopatia intersticial amb disqueratosi congénita

Pneumopatia intersticial per mutacié de la filamina A

Disfuncié multisistémica del muscul llis (mutacié en el gen ACTA2)

Pneumopatia intersticial per mutaci6 en els gens FARS, MARS o ARS

Pneumopatia intersticial per mutacié en el gen COPA

Pneumopatia intersticial amb la sindrome d’artrogriposi, disfuncié renal i coléstasi

Malaltia pulmonar intersticial minoritaria amb malaltia per diposits lisosomics

Malaltia pulmonar intersticial minoritaria amb immunodeficiéncia minoritaria

Alteracions limfatiques

Limfangiectasi pulmonar primaria

Limfangiomatosi pulmonar difusa

Altres entitats

Bronquiolitis fol-licular (nota 2)

Pneumonia intersticial no classificable

Amiloidosi pulmonar

Area 2. Fibrosi quistica

Fibrosi quistica

Altres alteracions relacionades amb el gen CFTR (nota 3)

Area 3. Bronquiéctasis no associades a fibrosi quistica

Bronquiéctasi idiopatica

Bronquiéctasi associada a bronquiolitis obliterant

Bronquiéctasis secundaries a malalties minoritaries immunitaries

Immunodeficiéncia amb autoanticossos anti interfer6 gamma iniciada en I'edat adulta

Aspergil-losi broncopulmonar al-lérgica

Sindrome de Williams-Campbell

Sindrome de Mounier-Kiihn

Sindrome de Young

Bronquiéctasi secundaria a sindrome d’aspiracio cronica

Sindrome d’'ungles grogues

Area 4. Discinésia ciliar primaria

Area 5. Hipertensié pulmonar minoritaria

Hipertensio arterial pulmonar (nota 4)

Hipertensio arterial pulmonar idiopatica o familiar

Hipertensio arterial pulmonar idiopatica (sinonim: Hipertensié pulmonar primaria)

Hipertensio arterial pulmonar hereditaria o familiar

Hipertensio arterial pulmonar induida per farmacs o toxines

Hipertensio arterial pulmonar amb malaltia del teixit connectiu

Hipertensio arterial pulmonar causada per infeccié pel virus de la immunodeficiéncia humana

Hipertensio arterial pulmonar amb hipertensié portal

Hipertensio arterial pulmonar amb cardiopatia congénita (nota 5)

Sindrome d'Eisenmenger

Hipertensio arterial pulmonar amb esquistosomosi

Malaltia venooclusiva pulmonar i/o hemangiomatosi capil-lar pulmonar

Malaltia venooclusiva pulmonar

Hemangiomatosi capil-lar pulmonar

Hipertensié pulmonar tromboembolica cronica

Hipertensié pulmonar amb mecanisme no establert o multifactorial

Sindrome de disfuncié mitocondrial multiple de tipus 1 (deficiéncia en el gen NFU)

Acidémia metilmalonica amb homocistindria de tipus cbIC
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Hipertensio arterial pulmonar amb anémia hemolitica cronica

Sindrome amb hipertensio arterial pulmonar com a caracteristica principal

Sindrome de Braddock

Sindrome d’hiperuricémia, hipertensié pulmonar, insuficiéncia renal i alcalosi

Area 6. Deficiéncia d'alfa-1-antitripsina

Area 7. Trastorns de la ventilacio

Sindrome d’Ondine o Sindrome d’hipoventilacié central congénita

Sindrome de Haddad

Sindrome de ROHHAD o Sindrome d’obesitat infantil rapidament progressiva, disfuncié hipotalamica,
hipoventilaci6 i disfuncié autondomica

Area 8. Malformacions respiratories

Malformacions pulmonars congénites

Malformacié congénita de les vies respiratories (CPAM)

Segrest pulmonar congénit

Emfisema lobar congénit

Quist broncogénic

Hipoplasia pulmonar primaria

Agénesi de pulmo

Malformacions laringotraqueals congénites

Paralisi de cordes vocals

Estenosi subglodtica congénita

Membrana laringia congénita

Angioma laringotraqueal

Quist sacular

Laringocele

Fenedura laringotraqueoesofagica

Fistula traqueoesofagica

Malacia traqueal congenita

Estenosi traqueal congénita

Ageénesi traqueal

Altres anomalies congénites

Atrésia de coanes bilateral

Atrésia de coanes unilateral

Hérnia diafragmatica congénita

Anomalies pulmonars i de les vies respiratories adquirides

Papil-lomatosi respiratoria recurrent juvenil

Anomalia iatrogenica de les vies respiratories (nota 2)

Lesio traumatica, quimica o caustica a les vies respiratories

Bronquitis plastica

Malformacioé vascular respiratoria

Atrésia o estenosi congenita de les venes pulmonars

Malformacié arteriovenosa pulmonar

Telangiéctasi hemorragica hereditaria

Anomalia d’artéria pulmonar o la branca pulmonar

Agénesi unilateral de I'artéria pulmonar

Dilataci6 idiopatica d’artéria pulmonar

Estenosi pulmonar periférica

Hipoplasia d’artéria pulmonar

Anomalia congénita de venes pulmonars

Retorn andmal congénit de venes pulmonars

Drenatge anomal parcial congénit de venes pulmonars
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Sindrome de la simitarra
Malalties toraciques quirdrgiques rares
Fenedura esternal

Sindrome de l'estret toracic

Sindrome arterial de I'estret toracic

Sindrome neurogénica de I'estret toracic

Sindrome venosa de l'estret toracic

Nota 1. Dins les altres malalties intersticials genétiques s’inclouen les malalties monogéniques
que poden, per si mateixes, associar la fibrosi pulmonar amb mutacions en gens del surfactant,
o de la telomerasa.

Nota 2. Només per a pacients pediatrics (< 18 anys).

Nota 3. Inclou casos de cribratge neonatal de fibrosi quistica sense conclusi6 diagnostica
(CFSPID), de malalties relacionades amb el gen CFTR, o casos de fibrosi quistica no
diagnosticats per cribratge neonatal sense conclusié diagnostica.

Nota 4. No inclou la hipertensié pulmonar secundaria a causes respiratories.

Nota 5. No inclou la hipertensié pulmonar per hiperaflux, la hipertensié postoperatoria de
menys de 6 mesos de durada, la hipertensié pulmonar per patologia del cor esquerre i
circulacio de ventricle unic.

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