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

Area 1. Segment anterior:

¢ iridogoniodisgénesi - anomalia de desenvolupament del segment anterior sense
manifestacions extraoculars

¢ sindrome d'Axenfeld-Rieger

¢ aniridia aillada

e aniridia sindromica

¢ anomalia de Peters

e cataracta no sindromica d'inici precog

o distrofia corneal

¢ distrofia corneal superficial

o distrofia corneal estromatica

¢ distrofia corneal endotelial lligada al cromosoma X

o distrofia corneal polimorfa posterior

¢ distrofia endotelial hereditaria congenita de tipus I

o distrofia sindromica de la cornia

¢ malaltia rara de la conjuntiva

e (ueratocon sindromic

¢ alacrimia congeénita

¢ anomalia de desenvolupament del segment anterior amb manifestacions
extraoculars

e melanoma conjuntival maligne

¢ neoplasia escatosa de la superficie ocular

e coloboma de cristal-li

e esclerocornia aillada congénita

e megalocornia aillada congénita

e degeneracié marginal de la cornia

e degeneracié marginal pel-licida

e espectre de la sindrome de Stevens-Johnson / necrolisi epidérmica toxica

e disautonomia familiar

¢ sindrome oculocerebrorenal de Lowe

e microftalmia

e cataracta sindromica

e sindrome COFS

¢ sindrome Micro

¢ sindrome oculofaciocardiodental

e trastorn rar corneal inflamatori/autoimmunitari
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Area 2. Glaucoma:

¢ glaucoma d'inici pediatric d'origen genétic

¢ iridogoniodisgénesi - anomalia de desenvolupament del segment anterior sense
manifestacions extraoculars

¢ sindrome d'Axenfeld-Rieger

¢ aniridia aillada

¢ aniridia sindromica

¢ glaucoma congeénit

¢ glaucoma juvenil

¢ sindrome de Sturge-Weber

e sindrome SHORT

e glaucoma neovascular

¢ sindrome endotelial iridocorneal

e malaltia de crisis glaucomatociclitiques

¢ microftalmia

e tumor vasoproliferatiu de la retina

Area 3. Retina:

e retinosi pigmentaria

e amaurosi congenita de Leber

¢ retinosi pigmentaria sindromica

e sindrome de Cohen

e sindrome de Joubert amb defecte ocular
e sindrome d'Usher

e sindrome d'Alstréom

e sindrome de Bardet-Biedl

e coroideremia

o distrofia progressiva dels cons

e distrofia vitel-liforme macular de Best
e (distrofia de cons i bastons

¢ malaltia de Stargardt

e acromatopsia

e sindrome de Stickler

e retinosquisi lligada al cromosoma X

e vitreoretinopatia exsudativa familiar

e ceguesa nocturna estacionaria congénita
e malaltia de Norrie

¢ sindrome de Coats plus

e albinisme oculocutani

¢ albinisme ocular

e oclusi6 de la vena central de la retina
e oclusi6 de l'artéria central de la retina
e distrofia macular oculta

e retinoblastoma

e osteoma coroidal
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vitreoretinopatia inflamatoria neovascular autosomica dominant
retinocoroidopatia vitria autosomica dominant
hamartoma combinat de retina i epiteli pigmentari de la retina
limfoma oculocerebral primari

medul-loepitelioma intraocular

melanoma uveal

tumor vasoproliferatiu de la retina

malaltia de Refsum

coloboma corioretinal

malaltia de proliferacié melanocitica uveal bilateral difusa
estries angioides aillades

atrofia girata de la coroide i la retina

distrofia macular de Carolina del Nord

monocromatisme de cons blaus

vitreoretinopatia aillada

trastorn macular rar

vasculopatia retinal genética rara

tortuositat arterial retinal familiar aillada

complex anomal vascular exsudatiu perifoveal
hemangioma racemas retinal aillat

retinopatia del prematur

distrofia foveomacular vitel-liforme d'inici en I'edat adulta
distrofia pigmentaria en ales de papallona

distrofia reticular de I'epiteli pigmentari de la retina

Area 4. Neurooftalmologia:

sindrome de Joubert amb defecte ocular

neuropatia optica hereditaria

neuropatia optica hereditaria de Leber

atrofia optica autosdomica dominant

atrofia optica autosomica recessiva aillada

neuropatia optica hereditaria sindromica

sindrome de Leigh

cranioestenosi amb estrabisme

paralisi oculomotora supranuclear

apraxia oculomotora i malalties oculomotores relacionades
sindrome de Balhint

sindrome de Holmes-Adie

paralisi supranuclear progressiva

sindrome de paraparesia espastica - atrofia optica - neuropatia
sindrome de Treft-Sanborn-Carey

espectre de la displasia septooptica

orbitopatia eutiroidal de Graves

oftalmoplegia externa progressiva autosomica recessiva
sindrome de Tolosa-Hunt
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¢ oftalmoplegia externa progressiva

o oftalmoplegia externa progressiva associada a 'ADN mitocondrial

¢ oftalmoplegia externa progressiva autosomica dominant

o oftalmoplegia externa progressiva cronica amb miopatia mitocondrial iniciada en
I'edat adulta

e paralisi de la mirada horitzontal amb escoliosi progressiva

e ataxia espinocerebel-losa d'inici tarda en el lactant (neurologica, metabolica,
hepatica)

¢ atrofia optica lligada al cromosoma X d'inici precog

¢ atrofia Optica autosdmica dominant i cataracta

¢ miopatia oculofaringodistal

e perineuritis optica idiopatica

¢ hipoplasia sindromica del nervi optic

¢ hipoplasia aillada del nervi optic

¢ polimicrogiria amb hipoplasia del nervi optic

¢ coloboma del disc optic

¢ sindrome renal - coloboma

¢ sindrome de morning glory

o estafiloma peripapil-lar

e agenesi completa de quiasma

e anomalia cavitaria familiar del disc optic

¢ sindrome de Horner congénita

e trastorn de l'espectre de la neuromielitis Optica amb anticossos anti AQP4

e trastorn de I'espectre de la neuromielitis dptica sense anticossos anti MOG i sense
anticossos anti AQP4

e trastorn de I'espectre de la neuromielitis dptica amb anticossos anti MOG

¢ encefalomielitis disseminada aguda amb anticossos anti MOG

¢ encefalomielitis disseminada aguda sense anticossos anti MOG

¢ sindrome de Kearns-Sayre

e miasténia greu

e paralisi congenita del nervi oculomotor

e neuritis optica aillada (exclusiu pediatria)

¢ glioma de vies optiques

Area 5. Orbita i oculoplastia:

Malalties orbitaries

e malaltia oftalmica associada a IgG4

e ull quistic congeénit

e dacrioadenitis i sialoadenitis associada a 1IgG4
e orbitopatia eutiroidal de Graves

¢ glioma de vies optiques

¢ liomioma orbitari

Malalties palpebrals

e ptosi congenita
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distrofia miotonica de Steinert
fenomen de Marcus-Gunn

sindrome de blefarofimosi - ptosi - epicant invers
epibléfar

entropi congeénit aillat

ectropi congenit

trastorn rar amb ectropi
anquiloblefar filiforme ad natum aillat
malposicié externa de les comissures palpebrals
euribléfar

distiquiasi aillada

sindrome de limfoedema - distiquiasi
coloboma palpebral sindromic
coloboma de parpella

coloboma de la parpella superior
coloboma de la parpella inferior
criptoftalmia

epicant sindromic

telecant

retraccié palpebral congénita
malaltia rara de les parpelles
infeccid necrosant de teixits tous
sindrome de superposicié SJIS/TEN

trastorn inflamatori/autoimmunitari amb afectacio del sistema lacrimal

blefarocalasia aillada
sindrome de Mobius

sindrome de blefaroespasme - distonia oromandibular

carcinoma sebaci de la parpella

Trastorns del desenvolupament craniofacial / annexos oculars

sindrome de Pfeiffer

sindrome d'Apert

sindrome de Crouzon

sindrome de Treacher-Collins
espectre oculoauriculovertebral
fenedura de la linia mediana facial
alacrimia congénita

Malalties de la cavitat anoftalmica

microftalmia colobomatosa
microftalmia-anoftalmia-coloboma
microftalmia-anoftalmia-coloboma aillats
microftalmia-anoftalmia-coloboma sindromics
microftalmia amb anomalies de les extremitats
sindrome de Matthew-Wood
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Malalties del sistema de drenatge lacrimal

e quist de conducte nasolacrimal
o anomalia de I'aparell excretor del sistema lacrimal

Area 6. Uveitis:

e escleritis rara

e uveitis anterior

e uveitis anterior infecciosa

¢ malalties sistemiques amb uveitis anterior
¢ iridociclitis heterocromica de Fuchs

e uveitis anterior no infecciosa

e uveiltis anterior idiopatica aillada

¢ sindrome de nefritis tubulointersticial i uveitis
e uveiltis intermédia

e uveitis posterior

e vitreoretinopatia inflamatdria neovascular autosomica dominant
e retinopatia externa oculta zonal aguda

e neuroretinopatia macular aguda

¢ sindrome d'efusi6 uveal idiopatica

e uveitis posterior infecciosa

e malaltia d'Eales

e sindrome IRVAN

e malalties sistémiques amb uveitis posterior
e corioretinopatia en perdigonada

e coroiditis serpiginosa

e coroidopatia puntejada interna

e uveitis posterior idiopatica

e uveitis paraneoplastica

¢ sindrome de Susac

e sindrome de multiples punts blancs evanescents
e neuroretinitis subaguda unilateral difusa

e panuveitis

¢ oftalmia simpatica

¢ malaltia de Vogt-Koyanagi-Harada

e panuveitis idiopatica

e panuveitis infecciosa

e malalties sistemiques amb panuveitis

¢ uveitis facoanafilactica

Nota 1. Es preveu la possible incorporacié d’altres malalties minoritaries no incloses al llistat
relacionades amb les subarees objecte d’atenci6 d’aquesta convocatoria.
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