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ACALASIA RI0010 AOB Cagliari - Gastroenterologia
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Patologia medica

ASSL Lanusei PO Nostra Signora 

della Mercede- UOC Medicina

ACONDROPLASIA RNG050
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

ASSL Cagliari - Ospedale marino - 

Ortopedia

ADRENOLEUCODISTROFIA RF0120
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile

AOB Cagliari - Neurologia ed 

epilettologia
AOU Cagliari - Neurologia

ALTRE ANOMALIE CONGENITE MULTIPLE CON 

RITARDO MENTALE RNG100
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

AOB Cagliari - Neurologia e 

Epilettologia

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile

AMILOIDOSI PRIMARIE E FAMILIARI RCG130 AOU Sassari - Ematologia AOB Cagliari - Nefrologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina Interna 

Allergologia e Immunologia

AOU Sassari - Nefrologia Dialisi e 

Trapianti

ASSL Oristano - Ospedale San 

Martino -Oncoematologia

ANEMIA A CELLULE FALCIFORMI RDG010
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

ASSL Oristano - Servizio di 

immunoematologia e medicina 

trasfusionale

ASSL Olbia - Centro Trasfusionale
ASSL Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

ASSL Sassari - Servizio 

Immunotrasfusionale
ASSL Nuoro - UO Ematologia ASSL Sanluri - Centro trasfusionale AOU Sassari - Pediatria

ASSL Carbonia - Medicina 

trasfusionale

ANEMIA DI FANCONI RDG010

AOB Cagliari - Oncoematologia 

pediatrica e patologia della 

coagulazione

ANGIOEDEMA EREDITARIO RC0190

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina Interna 

Allergologia e Immunologia

AOU Sassari - Malattie coagulazione

ANIRIDIA RN0110
AOU - Policlinico di Monserrato - 

Clinica oculistica
AOU Sassari - Oculistica ASSL Nuoro - Oculistica

ANO IMPERFORATO RN0190 AOB Cagliari - Chirurgia Pediatrica AOU Sassari - Neonatologia

ARTERITE A CELLULE GIGANTI RG0080 AOU Cagliari - Reumatologia AOU Sassari - Reumatologia

ARTROGRIPOSI MULTIPLE CONGENITE RNG020
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Neonatologia

ATRESIA BILIARE RN0210
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Neonatologia

ATRESIA DEL DIGIUNO RN0170 AOB Cagliari - Chirurgia Pediatrica AOU Sassari - Neonatologia
AOB Cagliari – UOC Clinica Pediatrica 

e Malattie Rare

ATRESIA ESOFAGEA E/O FISTOLA 

TRACHEOESOFAGEA RN0160 AOB Cagliari - Chirurgia Pediatrica AOU Sassari - Neonatologia

AOB Cagliari  - Clinica

Pediatrica e delle Malattie Rare - Osp. 

Pediatrico Microcitemico

A. Cao

ATRESIA O STENOSI DUODENALE RN0180 AOB Cagliari - Chirurgia Pediatrica AOU Sassari - Neonatologia

ATROFIE MUSCOLARI SPINALI RFG050
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari Neuropsichiatria Infantile AOU Sassari - Neonatologia

ASSL Cagliari - CENTRO SCLEROSI 

MULTIPLA PO BINAGHI
AOU Sassari - UO Neurologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina Interna 

Allergologia e Immunologia

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

ASSL Cagliari - Ospedale SS. Trinità  - 

Medicina interna

AOU Sassari - UOC Medicina Interna 

SSA
AOU Sassari U.O. C. Pneumologia

ASSL Carbonia  - Unità Operativa 

Pneumologia - P.O.

S. Barbara Iglesias

ASSL Nuoro -  UO Pneumologia - 

P.O. Zonchello

ASSL Olbia - U.O. Medicina Interna 

PO San Giovanni Paolo II

ASSL Cagliari - U.O. Fisiopatologia 

respiratoria pneumologia territoriale

ASSL Oristano - PO San Martino - 

Pneumologia 

ASSL Carbonia - Iglesias -Medicina 

PO CTO

CHERATOCONO RF0280
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Clinica oculistica
ASSL Nuoro - Oculistica AOU Sassari - Oculistica

CICLITE ETEROCROMICA DI FUCHS RF0230
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Clinica oculistica
ASSL Nuoro - Oculistica AOU Sassari - Oculistica

CISTITE INTERSTIZIALE RJ0030
ASSL Sassari - Nefrologia Dialisi e 

Trapianto
ASSL Cagliari - Urologia

COLANGITE PRIMITIVA SCLEROSANTE RI0050 AOB Cagliari - Gastroenterologia AOU Sassari - Medicina interna
ASSL Cagliari - SS. Trinitâ  - Medicina 

Interna

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

ASSL Lanusei PO Nostra Signora 

della Mercede- UOC Medicina

ASSL Carbonia - Iglesias -Medicina 

PO CTO

COLOBOMA CONGENITO DEL DISCO OTTICO RN0120
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Clinica oculistica
AOU Sassari - Oculistica

CONNETTIVITE MISTA RM0030 AOU Sassari - Reumatologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina Interna 

Allergologia e Immunologia

AOU Cagliari - Reumatologia

COREA DI HUNTINGTON RF0080 AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - Neurologia AOB Cagliari - Neurologia AOU Cagliari - UOC Neurologia

CRANIOSINOSTOSI PRIMARIA RNG040 AOB Cagliari - Neurochirurgia
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - Neonatologia

CRIOGLOBULINEMIA MISTA RC0110 AOU Sassari - Reumatologia AOB Cagliari - Nefrologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina Interna 

Allergologia e Immunologia

ASSL Cagliari - Ospedale SS. Trinità - 

Medicina interna

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Reumatologia

AOU  Sassari – Nefrologia Dialisi e 

Trapianti

ASSL Oristano - Ospedale San 

Martino -Oncoematologia

DEFICIENZA DI ACTH RC0010
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Endocrinologia
AOU Sassari - Patologia medica

AOB Cagliari - Endocrinologia 

pediatrica e Screening Neonatali

DEGENERAZIONI DELLA CORNEA RFG130
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Clinica oculistica
AOU Sassari - Oculistica

CARENZA CONGENITA DI ALFA 1 ANTITRIPSINA RC0200
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DERMATITE ERPETIFORME RL0020
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia
AOU Sassari - Dermatologia

DERMATOMIOSITE RM0010
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Reumatologia
AOU Sassari - Reumatologia

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

DIFETTI EREDITARI DELLA COAGULAZIONE RDG020 AOU Sassari - Malattie coagulazione AOU  Sassari - Pediatria AOU Sassari - Neonatologia
AOB Cagliari - Oncoematologia pediatrica 

e patologia della coagulazione

DISCHERATOSI CONGENITA RN0560
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia
AOU Sassari - Dermatologia

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

DISORDINI EREDITARI TROMBOFILICI RDG020

AOB Cagliari - Oncoematologia 

pediatrica e patologia della 

coagulazione

AOU Sassari - Neonatologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina Interna ed 

emocoagulopatie

ASSL Sassari- UO Malattie della 

Coaugulazione

DISPLASIA SETTO OTTICA RN0860
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Endocrinologia 

pediatrica e Screening Neonatali

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - UO Endocrinologia e 

malattie del metabolismo

DISPLASIE ECTODERMICHE, ES. SINDROME EEC RN0880
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia
AOU Sassari - Dermatologia

DISTONIA DI TORSIONE IDIOPATICA RF0090 AOB Cagliari - Neurologia
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Neurologia
AOU Sassari - Neurologia

DISTROFIA CORNEALE RETICOLARE RFG140
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Clinica oculistica
AOU Sassari - Oculistica

DISTROFIE EREDITARIE DELLA COROIDE RFG120
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Clinica oculistica

DISTROFIE MUSCOLARI RFG080
ASSL Cagliari - Centro Sclerosi 

Multipla
ASSL Nuoro - Neurologia

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Neonatologia AOU Sassari - Neurologia

AOU Sassari - Clinica neurologica ASSL Cagliari - Nefrologia e dialisi
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Endocrinologia 

pediatrica e Screening Neonatali

ASSL Cagliari - Centro Sclerosi 

Multipla
AOB Cagliari - Nefrologia AOU Sassari - Ematologia

AOU  Sassari – Nefrologia Dialisi e 

Trapianti

AOU  Sassari – Neuropsichiatria 

infantile

AOB Cagliari - Businco - Ematologia
AOB Cagliari - PO San Michele - UO 

Cardioriabilitazione

AOB Cagliari - SC Neurologia e 

Stroke Unit

ASSL Nuoro - PO San Francesco - 

UOC Cardiologia

ASSL Olbia  PO Giovanni Paolo II - 

Medicina Interna  
AOU Sassari  Cardiologia Pediatrica 

ASSL Oristano - Ospedale San 

Martino -Oncoematologia

DISTURBI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO 

DEGLI AMINOACIDI
RCG040

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Endocrinologia

pediatrica e Screening Neonatali AOU 

Sassari - Pediatria

AOU Sassari - Neonatologia

EMOCROMATOSI EREDITARIA RCG100 ASSL Nuoro - Medicina
ASSL Carbonia - Medicina 

trasfusionale
ASSL Lanusei - Medicina

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

ASSL Cagliari - SS. Trinitâ - Medicina 

interna

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - U.O.C. Medicina interna 

e malattie del fegato

AOU Sassari U.O.C. Medicina Interna AOB Gastroenterologia  Brotzu
ASSL OLBIA - PO Giovanni Paolo II - 

UOC Medicina Interna

EMOGLOBINURIA PAROSSISTICA NOTTURNA RD0020
ASSL Cagliari SS trinità - Medicina 

Interna
AOB Cagliari - Ematologia

ASSL Cagliari - Centro trapianti 

midollo osseo

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

ASSL Oristano - Ospedale San Martino - 

Oncoematologia

ENDOCARDITE REUMATICA RG0010 AOB Cardiologia AOB Cardiologia Pediatrica AOU Cagliari - Cardiologia - UTIC AOU Sassari - Cardiologia AOU Cagliari - Reumatologia

AOB Cagliari  - Clinica

Pediatrica e delle Malattie Rare - Osp. 

Pediatrico Microcitemico

A. Cao

EPIDERMOLISI BOLLOSA RN0570
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia
AOU Sassari - Dermatologia

EPILESSIA MIOCLONICA PROGRESSIVA RF0060 ASSL Nuoro Neurologia
AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile

AOB Cagliari - Neurologia ed 

epilettologia
AOU Cagliari - Cagliari Neurologia

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile

ERITROCHERATODERMIA VARIABILE RN0590
ASSL Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

FASCITE EOSINOFILA RM0040
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Reumatologia
AOU Sassari - Reumatologia

FIBROSI RETROPERITONEALE RJ0020 ASSL Cagliari - Urologia ASSL Nuoro - Medicina

GANGLIOSIDOSI RFG030
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOB Cagliari - Neurologia AOU Sassari - UO Neurologia

GASTROENTERITE EOSINOFILA RI0030
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Gastroenterologia  AOU 

- Policlinico di Monserrato -
ASSL Nuoro - Medicina ASSL Nuoro - Medicina AOU  Sassari - Pediatria

ASSL Lanusei PO Nostra Signora 

della Mercede- UOC Medicina

GLICOGENOSI RCG060
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Endocrinologia 

pediatrica e Screening Neonatali

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - U.O.C. Medicina interna 

e malattie del fegato

AOU Sassari - Neonatologia
ASSL Cagliari - CENTRO SCLEROSI 

MULTIPLA PO BINAGHI
AOU Sassari - UO Neurologia

GRANULOMATOSI DI WEGENER RG0070
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Reumatologia
AOB Cagliari - Nefrologia AOU Sassari - Reumatologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina Interna 

Allergologia e Immunologia

AOU  Sassari – Nefrologia Dialisi e 

Trapianti
AOU  Sassari – Neurologia

IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE RCG160 AOU Sassari - Pediatria
ASSL  Olbia - PO Giovanni Paolo II - 

Medicina Interna  

INCONTINENTIA PIGMENTI RN0510
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia
AOU Sassari - Dermatologia

ASSL Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

IPERCOLESTEROLEMIA FAMILIARE OMOZIGOTE 

TIPO IIA
RCG070

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOB Cagliari - Centro Dismetabolico

ASSL Sassari - Nefrologia Dialisi e 

Trapianto
AOU Sassari - Genetica clinica

ASSL  Olbia - PO Giovanni Paolo II - 

Medicina Interna  

IPOFOSFATASIA RC0160
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Cagliari - Policlinico di

Monserrato - Malattie osteomuscolari

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - UO Endocrinologia e 

malattie del metabolismo

DISTURBI DA ACCUMULO DI LIPIDI RCG080
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IPOMELANOSI DI ITO RN1480
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Neonatologia

ISTIOCITOSI X RCG150 AOB Cagliari - Ematologia

AOB Cagliari - Oncoematologia 

pediatrica e patologia della 

coagulazione

AOU Sassari - Dermatologia AOU Sassari - Pediatria
ASSL Carbonia - Iglesias -Medicina 

PO CTO

ITTIOSI CONGENITA RNG070
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia
AOU Sassari - Dermatologia

A.O.B. Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

KABUKI SINDROME DELLA MASCHERA RN0940
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - Pediatria

LEUCODISTROFIE RFG010
AOB Cagliari - Neurologia ed 

epilettologia

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Neurologia

LICHEN SCLEROSUS ET ATROPHICUS RL0060
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia
AOU Sassari - Dermatologia

LINFOANGIOLEIOMIOMATOSI RB0060
ASSL Cagliari - SS trinità - 

Pneumologia
-

LISSENCEFALIA RN0050
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Neonatologia

MALATTIA DEL CRI DU CHAT RN0670
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Neonatologia

MALATTIA DEL FEGATO POLICISTICO RN0230 AOB Cagliari - Medicina generale

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - U.O.C. Medicina interna 

e malattie del fegato

AOU Sassari - Patologia medica AOU Sassari U.O.C. Medicina Interna

MALATTIA DI BECHET RC0210
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Reumatologia
AOU Sassari - Reumatologia

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

MALATTIA DI CAROLI RN0220
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

MALATTIA DI CHARCOT-MARIE-TOOTH RFG060
ASSL Cagliari - Centro Sclerosi 

Multipla
AOU Sassari - Genetica clinica

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
ASSL Nuoro - Neurologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Neurologia

MALATTIA DI COATS RF0200
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Clinica oculistica
AOU Sassari - Oculistica

MALATTIA DI DARIER RN0550
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia
AOU Sassari - Dermatologia

MALATTIA DI DERCUM RC0090
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia
AOU Sassari - Dermatologia

MALATTIA DI EALES RF0210 ASSL Nuoro - Oculistica
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Oculistica
AOU Sassari - Oculistica

MALATTIA DI HIRSCHSPRUNG RN0200 ASSL Cagliari - Chirurgia Pediatrica AOU Sassari - Neonatologia

MALATTIA DI LEIGH RF0030
AOB - Clinica Pediatrica Talassemie 

Malattie Rare

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Neurologia AOU Cagliari  - Neurologia 

MALATTIA DI STEINERT RFG090
ASSL Cagliari - Centro Sclerosi 

Multipla
ASSL Nuoro - Neurologia

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - UO Neurologia

MALATTIA DI TAKAYASU RG0090
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Reumatologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina Interna 

Allergologia e Immunologia

AOU Sassari - Reumatologia
ASSL Cagliari - SS trinita - Medicina 

Interna

MALATTIA DI WILSON RC0150
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
ASSL Nuoro - Medicina

ASSL Cagliari - Ospedale SS. Trinità  - 

Medicina interna

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - U.O.C. Medicina interna 

e malattie del fegato

AOB Cagliari - Gastroenterologia AOU Sassari U.O.C. Medicina Interna
ASSL Lanusei PO Nostra Signora 

della Mercede- UOC Medicina

ASSL Olbia - PO Giovanni Paolo II - 

UOC Medicina Interna  

ASSL Carbonia - Iglesias -Medicina 

PO CTO

MALATTIA GRANULOMATOSA CRONICA RD0050
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
ASSL Lanusei - Medicina

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina Interna 

Allergologia e Immunologia

MALATTIE SPINOCEREBELLARI RFG040 AOU Sassari - Genetica clinica
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Neurologia
ASSL Nuoro - Neurologia

ASSL Cagliari - Centro Sclerosi 

Multipla
AOU Sassari - UO Neurologia

MICROCEFALIA RN0020
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Neonatologia

MIOPATIE CONGENITE EREDITARIE RFG070
ASSL Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

ASSL Cagliari - Centro Sclerosi 

Multipla

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Neonatologia AOU Sassari - UO Neurologia

NARCOLESSIA RF0150
AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - UO Neurologia AOU Cagliari  - Neurologia 

NEUROFIBROMATOSI RBG010
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Neurologia ed 

epilettologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Dermatologia AOU Sassari - Genetica clinica AOB Cagliari - Neurologia AOU Sassari - Neonatologia AOU Sassari - Neurologia

NEUROPATIA OTTICA EREDITARIA RF0300
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Cagliari - Clinica oculistica AOU Sassari - Oculistica

ASSL Cagliari - Centro Sclerosi 

Multipla

NEUROPATIE EREDITARIE RFG060 AOU Sassari - UO Neurologia
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NEUTROPENIA CICLICA RD0040
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

ASSL Oristano - Ospedale San Martino - 

Oncoematologia

OSTEOGENESI IMPERFETTA RNG060
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - Clinica Pediatrica

AOU Cagliari - Policlinico di

Monserrato - Malattie osteomuscolari
AOU Sassari - Reumatologia

OSTEODISTROFIE CONGENITE ISOLATE O IN 

FORMA SINDROMICA
RNG060 AOU Cagliari - UO Endocrinologia 

AOU Cagliari - Policlinico di

Monserrato - Malattie osteomuscolari

PARALISI NORMOKALIEMICHE IPO E 

IPERKALIEMICHE
RFG100

ASSL Cagliari - Centro Sclerosi 

Multipla

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Neurologia

PEMFIGO RL0030
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia
AOU Sassari - Dermatologia ASSL Nuoro - Dermatologia

PEMFIGOIDE BENIGNO DELLE MUCOSE RL0050 AOU Sassari - Dermatologia AOU Cagliari- Dermatologia

PEMFIGOIDE BOLLOSO RL0040
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia
AOU Sassari - Dermatologia

PERSISTENZA DELLA MEMBRANA PUPILLARE RN0140
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

PIASTRINOPATIE EREDITARIE RDG030
AOU Sassari- U.O. Malattie della 

Coagulazione

AOB Cagliari - Oncoematologia 

pediatrica e patologia della 

coagulazione

POLIANGIOITE MICROSCOPICA RG0020
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Reumatologia
AOB Cagliari - Nefrologia

ASSL Cagliari - Ospedale SS. Trinità  - 

Medicina interna
AOU Sassari - Reumatologia

AOU  Sassari – Nefrologia Dialisi e 

Trapianti

POLIARTERITE NODOSA RG0030 AOB Cagliari - Nefrologia
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Reumatologia
AOU Sassari - Reumatologia

ASSL  Olbia -  PO Giovanni Paolo II - 

Medicina Interna 

POLICONDRITE RM0060 AOU Sassari - Reumatologia
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Reumatologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina Interna 

Allergologia e Immunologia

POLIENDOCRINOPATIE AUTOIMMUNI RCG030
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Endocrinologia

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

ASSL  Olbia -  PO Giovanni Paolo II - 

Medicina Interna 

POLIMIOSITE RM0020
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Reumatologia

ASSL Cagliari - Centro Sclerosi 

Multipla
AOU Sassari - Reumatologia

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Pediatria

POLINEUROPATIA CRONICA INFIAMMATORIA 

DEMIELINIZZANTE
RF0180 ASSL Nuoro - Neurologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Neurologia
AOB Cagliari - Neurologia

ASSL Cagliari - Centro Sclerosi 

Multipla
AOU Sassari - Neurologia

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile

POLIPOSI FAMILIARE RB0050 ASSL Cagliari - Genetica medica
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

PORFIRIE RCG110
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia
AOU Sassari - Dermatologia AOB Cagliari - Gastroenterologia AOU Sassari Patologia Medica

PORPORA DI HENOCH SCHONLEIN RICORRENTE RD0030 AOB Cagliari - Nefrologia
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Reumatologia

ASSL Cagliari - SS. Trinità  - Medicina 

interna

AOU  Sassari – Nefrologia Dialisi e 

Trapianti
AOU  Sassari - Pediatria

PSEUDOERMAFRODITISMI

RNG010
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Endocrinologia 

pediatrica e Screening Neonatali

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Struttura Complessa 

Endocrinologia

PSEUDOXANTOMA ELASTICO RN0630
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Clinica oculistica
AOU Sassari - Dermatologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Dermatologia

PUBERTA PRECOCE IDIOPATICA RC0040
AOB Cagliari - Endocrinologia 

pediatrica e Screening Neonatali
AOU Sassari - Pediatria

RACHITISMO IPOFOSFATEMICO VITAMINA D-

RESISTENTE
RC0170

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina interna 

patologia ostemuscolare

AOU Sassari - Pediatria

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Struttura Complessa 

Endocrinologia

RENE CON MIDOLLARE A SPUGNA RN0250 AOB Cagliari - Nefrologia AOU Sassari - Nefrologia

RETINITE PIGMENTOSA RFG110
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Clinica oculistica
AOU Sassari - Oculistica

RETINOBLASTOMA RB0020
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Clinica oculistica
AOU Sassari - Oculistica

AOB Cagliari - Oncoematologia 

Pediatrica

SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA RF0100
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Neurologia
ASSL Nuoro - Neurologia AOU Sassari - Clinica neurologica

ASSL Carbonia - Iglesias -Medicina PO 

CTO

SCLEROSI LATERALE PRIMARIA RF0110
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Neurologia
AOU Sassari - Neurologia

SCLEROSI TUBEROSA RN0750
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOB Cagliari - Nefrologia

AOB Cagliari - Neurologia ed 

epilettologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Neurologia
AOU Sassari - Genetica clinica

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Neonatologia AOU Sassari - Neurologia

SINDROME ADRENOGENITALE CONGENITA RCG020
AOB Cagliari - Endocrinologia 

Pediatrica e Screening Neonatali

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Endocrinologia

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

SINDROME CARDIO FACIO CUTANEA RN1150
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DA INSENSIBILITA PARZIALE AGLI 

ANDROGENI
RC0030

AOB Cagliari - Endocrinologia 

Pediatrica e Screening Neonatali
AOU Sassari - Pediatria

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - UO Endocrinologia e 

malattie del metabolismo
SINDROME DA PSEUDO-OSTRUZIONE INTESTINALE

RI0040
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Pediatria

SINDROME DA X FRAGILE RN1330
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DEL NEVO EPIDERMALE RN1660
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

SINDROME DI ALAGILLE RN1350
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

AOB - Chirurgia Generale - Centro 

Trapianti di Fegato e Pancreas
AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI ALPORT RN1360 AOU Sassari - Genetica clinica
AOU Sassari - Nefrologia Dialisi e 

Trapianto

ASSL Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOB Cagliari - Nefrologia

SINDROME DI ANGELMAN RN1300
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile

AOB Cagliari Neurologia e 

Epilettologia
AOU Sassari - Neurologia

SINDROME DI ARNOLD-CHIARI RN0010 AOB Cagliari - Neurochirurgia
AOU Sassari - Centro Diagnosi e Cura 

delle Cefalee
ASSL Nuoro - Neurologia AOU Sassari - Neonatologia AOU Sassari - Neurochirurgia 

SINDROME DI BARDET-BIEDL RN1380
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

SINDROME DI BECKWITH-WIEDEMANN RN0820
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Pediatria AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI BERNARD SOULIER RDG030
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Sassari- U.O. Malattie della 

Coagulazione

SINDROME DI BUDD CHIARI RG0110
AOB - Chirurgia Generale - Centro 

Trapianti di Fegato e Pancreas

ASSL Lanusei PO Nostra Signora 

della Mercede- UOC Medicina

AOB Cagliari – UOC Clinica Pediatrica 

e Malattie Rare

SINDROME DI CHURG STRAUSS RG0050
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Reumatologia

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina Interna 

Allergologia e Immunologia

AOU Sassari - Reumatologia AOB Cagliari - Nefrologia
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SINDROME DI COGAN RF0270
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato -
AOU Sassari - Reumatologia

SINDROME DI CONN RCG010
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Endocrinologia

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Endocrinologia 

pediatrica e Screening Neonatal i
ASSL Nuoro - Medicina

SINDROME DI CRIGLER NAJJAR RC0180
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI DI GEORGE RCG160
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina Interna 

Allergologia e Immunologia

AOU Sassari - Pediatria AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI EHLERS-DANLOS RN0330
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

AOU Cagliari - Policlinico di

Monserrato -Malattie osteomuscolari

ASSL Nuoro - PO San Francesco - 

UOC Cardiologia

SINDROME DI FILIPPI RN0380
AOB - Clinica Pediatrica Talassemie 

Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

SINDROME DI FRYNS RN0900
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

SINDROME DI GOLDENHAR RN0910
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI  LARD-LEVY- HOLLISTER RN1540
ASSL Olbia - PO Giovanni Paolo II - 

Medicina Interna  

SINDROME DI HOLT ORAM RN0930
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

SINDROME DI HUNTER RCG140
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Endocrinologia 

pediatrica e Screening Neonatali

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina interna 

patologia ostemuscolare

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI JOUBERT RN0040
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Pediatria AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI KALLMANN RC0020
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Endocrinologia
AOU Sassari - Patologia medica

AOB Cagliari - Endocrinologia 

Pediatrica e Screening Neonatali

SINDROME DI KARTAGENER RN0950
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOB Cagliari - Pediatria San Michele

ASSL Cagliari - Ospedale SS. Trinità  - 

Pneumologia
AOU Sassari - Pediatra AOU Sassari - Patologia Medica

SINDROME DI KEARNS SAYRE RF0020
ASSL Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

ASSL Cagliari - CENTRO SCLEROSI 

MULTIPLA PO BINAGHI

SINDROME DI KLINEFELTER RN0690 AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI KLIPPEL FEIL RN0310
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

SINDROME DI KLIPPEL TRENAUNAY RN1510
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI LENNOX GASTAUT RF0130 ASSL Nuoro - Neurologia
AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Neurologia

SINDROME DI MAFFUCCI RN0960
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

SINDROME DI MARFAN RN1320
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Medicina interna 

patologia ostemuscolare

AOU Sassari - Neonatologia
ASSL Nuoro - PO San Francesco -

UOC Cardiologia

SINDROME DI MOEBIUS RN0990
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

SINDROME DI NOONAN RN1010
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Neonatologia

COMPLESSO PORPORA TROMBOTICA 

TROMBOCITOPENICA-SINDROME EMOLITICO 

UREMICA

RGG010 AOB Cagliari - - Ematologia
ASSL Cagliari - Ospedale SS. Trinità - 

Medicina interna
AOU Cagliari - Reumatologia AOU Sassari - Reumatologia

AOU Sassari – U.O. Malattie della 

Coagulazione

ASSL Oristano - Ospedale San Martino - 

Oncoematologia

SINDROME DI PALLISTER-KILLIAN RN1590
ASSL Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Neurologia ed 

epilettologia
AOU Sassari - Pediatria

SINDROME DI PEUTZ JEGHERS RN0760 ASSL Cagliari - Genetica medica

SINDROME DI PFEIFFER RN1040
ASSL Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

SINDROME DI POLAND RN0430
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

SINDROME DI PRADER WILLI RN1310 AOU Sassari - Genetica clinica
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Neurologia ed 

epilettologia
AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI RETT RF0040
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Neurologia ed 

epilettologia

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - Neonatologia AOU Sassari - Neurologia 

SINDROME DI RUSSELL SILVER RN1080
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

SINDROME DI SECKEL RN1100
ASSL Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI SMITH-MAGENIS RN1210
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Neurologia ed 

epilettologia
AOU Sassari - Genetica clinica

SINDROME DI STEELE-RICHARDSON- OLSZEWSKI RF0170 ASSL Nuoro - Neurologia

PARALISI SOPRANUCLEARE PROGRESSIVA RF0170 AOU Sassari - Neurologia AOU Cagliari  - Neurologia 

SINDROME DI STICKLER RN1220
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

SINDROME DI STURGE-WEBER RN0770
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI TURNER RN0680
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Endocrinologia
AOU Sassari - Endocrinologia

AOB Cagliari - Endocrinologia 

pediatrica e Screening Neonatali
AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME DI VOGT-KOYANAGI-HARADA RN1720
AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Clinica oculistica
ASSL Nuoro - Oculistica AOU Sassari - Oculistica

SINDROME DI VON-HIPPEL-LINDAU RN0780

SINDROME DI WERNER RC0060 AOU Sassari - Dermatologia AOU Cagliari - Dermatologia

SINDROME DI WEST RF0140
AOB Cagliari - Neurologia ed 

epilettologia

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile
AOU Cagliari - Neurologia

SINDROME DI WILLIAMS RN1270
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

SINDROME DI WOLFRAM RN1290
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

SINDROME EMOLITICO-UREMICA RD0010 AOB Cagliari - Nefrologia
ASSL Sassari - Nefrologia Dialisi e 

Trapianto
ASSL Nuoro - Nefrologia

SINDROME FETALE DA ACIDO VALPROICO RP0020 AOU Sassari - Neonatologia

SINDROME LEOPARD RN1530 AOU Sassari - Dermatologia
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica

SINDROME MELAS RN0710
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOB Cagliari - Neurologia ed 

epilettologia

ASSL Cagliari - Centro Sclerosi 

Multipla
ASSL Nuoro - Neurologia AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - UO Neurologia

SINDROME POEMS RN1610
ASSL Cagliari - Centro trapianti 

midollo osseo

SINDROME SHORT RN0730
ASSL Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

SINDROME UNGHIA-ROTULA RN1190
ASSL Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
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SINDROMI DA ANEUPLOIDIA CROMOSOMICA RNG080 AOU Sassari - Genetica clinica
ASSL Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Neonatologia

SINDROMI DA DUPLICAZIONE/DEFICIENZA 

CROMOSOMICA
RNG090 AOU Sassari - Genetica clinica

AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare

AOU Sassari - Neuropsichiatria 

infantile

TELEANGECTASIA EMORRAGICA EREDITARIA RG0100
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Clinica medica

AOU Cagliari - Policlinico di 

Monserrato - Otorinolaringoiatria
AOB Cagliari - Neurologia

AOU Sassari – U.O. Malattie della 

Coagulazione

ASSL Carbonia - U.O. Medicina 

trasfusionale  PO Sirai di Carbonia

TROMBOCITOPENIE PRIMARIE EREDITARIE RDG040
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Ematologia

AOU Sassari – U.O. Malattie della 

Coagulazione

AOB Cagliari - Oncoematologia 

pediatrica e patologia della 

coagulazione

WILMS TUMORE DI RB0010 AOU  Sassari - Pediatria

AOB Cagliari - Oncoematologia 

pediatrica e patologia della 

coagulazione

VACTERL ASSOCIAZIONE DI RN1250
AOB Cagliari - Clinica Pediatrica 

Talassemie Malattie Rare
AOU Sassari - Genetica clinica AOU Sassari - Neonatologia


