Servei Catala
de la Salut

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

Area 1. Miocardiopaties genétiques i no genétiques:

¢ distrofia muscular de cintures recessiva de tipus 3 associada a deficiencia de
sarcoglican alfa

e sindrome d'Alstrém

e miocardiopatia arritmogénica hereditaria

¢ malaltia de Fabry amb afectacio cardiaca

¢ sindrome de miocardiopatia dilatada - hipogonadisme hipergonadotropic

e sindrome de microcefalia - miocardiopatia

e anomalia d'Uhl

e malaltia de Naxos

e malaltia de Danon

e no compactacié del ventricle esquerre

¢ sindrome de Carvajal

e miocardiopatia restrictiva familiar aillada

e amiloidosi AA (inflamatoria) amb afectacio cardiaca

e miocardiopatia histiocitoide

e sindrome cor-ma de tipus eslove

¢ malaltia amb cossos de poliglucosan de l'adult

e miocardiopatia restrictiva familiar

¢ miocardiopatia arritmogeénica aillada hereditaria

e miocardiopatia no classificada

e miocardiopatia restrictiva no familiar

¢ amiloidosi hereditaria per TTR amb afectaci6 cardiaca

¢ sindrome progeroide cardiocutania associada al gen LMNA

e miopatia d'inici tarda associada a cristal-lina alfa-beta

¢ miocardiopatia dilatada familiar aillada

e miocardiopatia peripart

e miocardiopatia hipertrofica amb variant patogénica definida

Area 2. Arritmies minoritaries genétiques i no genétiques:

¢ sindrome de Brugada

o fibril-lacié auricular hereditaria

¢ sindrome de QT llarg congenit

e trastorn progressiu hereditari de la conduccié cardiaca
¢ sindrome cor-ma de tipus 3

¢ sindrome cor-ma de tipus 2

¢ sindrome de braquidactilia - polze llarg

¢ taquicardia del fascicle de His

e taquicardia ventricular polimorfa catecolaminérgica
¢ sindrome d'Andersen-Tawil

¢ aleteig auricular neonatal idiopatic
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e taquicardia ventricular continua infantil

e sindrome de QT curt familiar

¢ sindrome de torsade de pointes amb interval d'acoblament curt

¢ blocatge auriculoventricular complet congénit

e sindrome de Timothy

e sindrome de Jervell i Lange-Nielsen

¢ sindrome de Romano-Ward

¢ sindrome familiar del si malalt

e sindrome cor-ma de tipus eslove

e malaltia del ritme cardiac no genética

o fibril-lacié ventricular idiopatica no de tipus Brugada

¢ disfunci6 del node sinusal i sordesa

¢ malaltia de conduccié cardiaca per sota del fascicle de His - taquiarritmia
¢ sindrome de discapacitat intel-lectual - arritmia cardiaca per deficiencia de GNB5

Area 3. Defectes congenits en adults o infants (sindromics i no sindromics):

¢ sindrome de Holt-Oram

¢ sindrome de comunicacio interauricular amb defecte de conduccio
e defecte congénit de Gerbode

e agenesi completa de pericardi congénita

e agenesi parcial de pericardi congénita

e quist pleuropericardiac

o fistula coronaria arterial

e aneurisma congeénit d'artéria coronaria

e origen anomal de l'artéria coronaria esquerra

e origen andmal de l'artéria coronaria dreta

e origen anomal de l'artéria coronaria des de l'artéria pulmonar
e estenosi o atrésia d'orifici coronari

e nombre anomal d'orificis coronaris

e malposici6 d'orifici coronari

¢ diverticle cardiac

e cor amb connexions auriculoventriculars encreuades

e sindrome del cor esquerre hipoplastic

e Cor univentricular

¢ sindrome d'atrésia pulmonar - septe ventricular integre

¢ hipoplasia ventricular dreta aillada

e dextrocardia

e situs inversus complet

e situs ambiguus

o tetralogia de Fallot

e tronc arteriés comu

¢ sling aillat de I'artéria pulmonar

¢ arteria pulmonar procedent de conducte arterids persistent

e origen anomal de l'artéeria pulmonar dreta o esquerra des de l'aorta
e atresia pulmonar amb comunicacié interventricular
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finestra aorticopulmonar congénita

doble sortida ventricular dreta amb comunicacié interventricular doblement

compromesa o subaortica amb estenosi pulmonar

doble sortida ventricular dreta amb comunicacioé interventricular subpulmonar
doble sortida ventricular dreta amb comunicaci6 interventricular subpulmonar no

compromesa

doble sortida ventricular dreta amb comunicacio6 interventricular doblement

compromesa o subaortica

doble sortida ventricular dreta amb defecte septal auriculoventricular, estenosi

pulmonar i heterotaxia

doble sortida ventricular esquerra
estenosi aortica supravalvular
coartacio de l'aorta

arc aortic interromput

estenosi subaortica fixa

atrésia de valvula adrtica congénita
abséncia d'artéria pulmonar
estenosi subpulmonar

estenosi pulmonar supravalvular
estenosi pulmonar valvular
estenosi pulmonar periférica
fenedura de la valvula mitral
dilataci6 idiopatica d'artéria pulmonar

transposicio no corregida congénitament de grans arteries amb coartacio
transposicio aillada no corregida congénitament de grans artéries

transposicioé no corregida congénitament de grans artéries amb malformacioé cardiaca

transposicio corregida congénitament de grans artéries
atrésia mitral

estenosi mitral congénita

hipoplasia de I'anell de la valvula mitral

anell supravalvular mitral congénit

orifici mitral desprotegit congénit

ageéenesi de valvula mitral

complex de Shone

anomalia de I'aparell subvalvular mitral

doble orifici valvular mitral

encavalcament i/o superposicié de la valvula mitral
estenosi de la valvula tricispide congénita
encavalcament o superposicio de la valvula tricispide
teixit accessori de la valvula tricuspide

anomalia congenita de les cordes de la valvula tricispide
deformitat en paracaigudes de la valvula tricispide
displasia congenita de la valvula tricispide

anomalia d'Ebstein de la valvula tricuspide

atrésia de la valvula tricuspide
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agenesi de la valvula tricaspide

canal auriculoventricular complet

comunicacio auriculoventricular completa amb hipoplasia ventricular
comunicacio auriculoventricular completa amb tetralogia de Fallot
canal auriculoventricular parcial

comunicacio auriculoventricular intermedia

displasia valvular mixomatosa lligada al cromosoma X associada al gen FLNA
anell vascular per doble arc aortic

comunicacio interauricular de tipus ostium secundum

comunicacio interauricular de tipus si coronari

comunicacio interauricular de tipus si venos

comunicacio interauricular de tipus ostium primum

anomalia congenita de la vena hepatica

derivacié portosistemica congeénita

anomalia del retorn venés pulmonar parcial congénit

anomalia del retorn vends pulmonar total congenit

sindrome de la simitarra

tunel aorticoventricular dret

tunel aorticoventricular esquerre

cor triatriatum dexter

cor triatriatum sinister

dilatacio idiopatica familiar de l'auricula dreta

juxtaposicié dels apendixs auriculars

ectasi de l'apéndix auricular dret

ectasi de l'apéndix auricular esquerre

aneurisma del septe auricular

ectopia del cor

aneurisma congeénit del ventricle esquerre

sindrome de Laubry-Pezzi

aneurisma del septe ventricular

deficiencia de transcetolasa

sindrome greu d'hipotonia - retard del desenvolupament psicomotor - estrabisme -
defecte septal cardiac

sindrome d'Ellis-Van Creveld

sindrome de defecte auriculoventricular - blefarofimosi - defecte radial i anal
sindrome de microcefalia - defecte cardiac - malsegmentacié pulmonar
sindrome TARP

sindrome d'anomalies cardiaques - heterotaxia

sindrome del conducte arterids persistent - valvula aortica bicuspide - anomalies de
les mans

sindrome d'estenosi subaortica - talla baixa

sindrome de cardiopatia congeénita - extremitats curtes

comunicacio interauricular

estenosi valvular pulmonar congénita

Insuficiencia i/o estenosi de la valvula mitral congénita

9/20



Servei Catala
de la Salut

e anomalia dels orificis coronaris
e cardiopatia univentricular

Area 4. Patologia aortica genética i no genética:

e sindrome de Marfan

e sindrome d'Ehlers-Danlos cardiaca i valvular

e sindrome d'Ehlers-Danlos vascular

¢ sindrome de Loeys-Dietz

e cutis lax autosomic dominant amb afectaci6 aortica

e aneurisma aortic toracic i disseccio aortica familiar

¢ sindrome de Meester-Loeys

e sindrome multisistemica de disfuncié dels muasculs llisos
e sindrome de tortuositat arterial

e disseccid aortica familiar

¢ valvula aortica bicuspide familiar

e aneurisma del si de Valsalva (dilatacié Unica)

¢ sindrome de Shprintzen-Goldberg (sindromica amb dilatacié aortica)
e sindrome de Tatton-Brown-Rahman

e coartacio de l'aorta

e coartacio de l'aorta abdominal

Area 5. Altres malalties minoritaries en adults o infants:

e mixoma auricular familiar

e sarcoidosi amb afectacié cardiaca

¢ fibroelastosi endocardiaca

¢ fibrosi endomiocardiaca tropical

e endocarditis de Loeffler

¢ dissecci6é espontania idiopatica de l'artéria coronaria
e miocarditis idiopatica de cél-lules gegants

e esclerosi sistemica amb afectacio cardiaca

Nota 1. Es preveu la possible incorporacio d’altres malalties minoritaries no incloses al llistat
relacionades amb les subarees objecte d’atencié d’aquesta convocatoria.
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