30

1CD-10
28
1CD-10
31 1CD-10
1CD-10
MEDIS 1CD-10
MEDIS
812 82 10.1%
1CD-10 MEDIS 1CD-10

MEIDS

DPC
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A.
30
1CD-10

1CD-10

B.
DPC/PDPS
1CD-10
1CD-10 2003
2013
MEDIS
1CD10

1CD10
C.
800
1
MEDIS
1CD10
30
20
1CD-10 12.5
7.1%
2.0%
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1CD10
MEDIS

MEDIS 1CD10

1CD-10
16

1CD11

Orphanet

1CD-10

ICD-10
Orphanet
MEDIS

[T ]

MEDIS

MEIDS
MEDIS

22.0%

% 14

98 2
12

4.0%

92
25 1

MEDIS

7”7



1 14_.3% 139 2.
12 8.6% 54
1 1.9% 56 5
8.9% 78 5 6.4%
42 11 26.2%
32 0 13
0 16 4
25/0% 7 1 14 3%
D. 3.
1. MEDIS
MEIDS 1CD10
MEDIS 1CD10
MEDIS 4
MEDIS
812 82
10.1%
10
E.
27
MEDIS

-87-

1CD-10
1CD-10

MEDIS

30

MEDIS

1CD10

MEDIS

1CD-10

ICD-10

1CD-11

1CD-
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1CD-10

2003 2013 VEDIS
1 1 B €910 €910 -
1 2 B C910 €910 -
1 3T C910 €910 -
1 4 €920 €920 -
1 5 €920 €920 -
1 6 €920 €920 -
1 7 €924 €924 €924
1 8 €925 €925 €925
1 9 €930 €930 €930
1 10 €940 €940 €940
1 11 €942 €942 €942
1 12 | NK €947 co47 -
1 13 C921 c921 C921
1 14 c927 €931 €931
1 15 c927 €933 €933
1 16 |1 15 €959 €959 €959
2 17 D469 D469 D469
: | o | o |
3 19 €836 €846 C846
3 20 | B €835 €835 €835
3 21 | T €835 €835 €835
3 22 Hodgkin €819 €819 €819
3 23 | 18 22 €859 €859 €859
4 24 Langerhans D760 C966 €966
4 25 D761 D761 D761
4 26 | 24 25 D763 D763 -
5 27 C749 C749 C749
5 28 C729 C729 -
5 29 €692 €692 €692
5 30 Wilms C64 C64 C64
5 31 C64 C64 C64
5 32 C64 C64 C64
5 33 €222 €222 €222
5 34 €220 €220 €220
5 35 C419 C419 C419
5 36 D169 D169 D169
5 37 C419 C419 C419
5 38 D169 D169 D169
5 39 €419 C419 -
5 40 Ewing C419 C419 C419
5 41 C719 C719 C719
5 42 C499 C499 C499
5 43 C719 C719 C719
5 44 C499 C499 -
5 45 C499 C499 C499
5 46 C499 C499 C499
5 47 C499 C499 C499
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1CD-10

2003 2013 VEDIS
5 48 C499 C499 C499
5 49 C499 C499 C499
5 50 C499 C499 C499
5 51 C499 C499 C499
5 52 C56 C629 | C56 C629 -
5 53 €80 €809 €809
5 54 €80 €809 -
5 55 €80 €809 €809
5 56 C58 C58 C58
5 57 €80 €809 -
5 58 €80 €809 -
5 59 C740 C740 C740
5 60 C73 C73 C73
5 61 C119 C119 C119
5 62 €089 €089 €089
5 63 C439 C439 €439
5 64 C741 C741 C741
5 65 C37 C37 C37
5 66 C349 C349 -
i e o | o | -
5 68 €259 C259 €259
5 69 21 68 €80 €809 -
6 70 €719 C719 €719
6 71 €719 C719 €719
6 72 C719 C719 C719
6 73 C719 C719 C719
6 74 €719 C719 C719
6 75 C719 C719 €719
6 76 C716 C716 C716
6 77 D444 D444 D444
6 78 D445 D445 D445
6 79 D330 D330 D330
6 80 D329 D329 D329
6 81 D352 D352 D352
6 82 D489 D489 D489
6 83 D361 D361 D361
6 84 €80 €809 €809
6 85 C719 C719 C719
6 86 €719 C719 C719
6 87 C479 C479 C479
6 88 D361 D361 D361
6 89 D489 D489 D489
6 90 C719 C719 C719
6 91 70 % €80 €809 -

-90 -




1CD-10
MEDIS
2003 2013

1 1 N049 NO49 -
1 2 N049 NO49 -
1 3 NO40 NO40 NO40
1 4 NO51 NO51 NO51*
1 5 NO52 NO52 NO52
1 6 |1 5 N049 NO49 NO49
2 7 | 1ga N028 NO28 NO28
2 8 1gA NO53 NO53 NO53
2 9 NO55 NO55 NO55
) 0 NO82 NO82 NO82
D690 D690 D690

, M NO17 NO17 NO17
Goodpasture M310 M310 M310

) 12 Alport NO39 NO39 NO39
878 0878 0878

] D696 D696 D696

2 13 Epstein Ho05 Ho05 Ho05
) 9y NOg5 NO85 NOg5
M321 M321 M321

, 5 NO19 NO19 NOL9*
M317 M3L7 M317

) 6 NO19 NO19 NOL9*
M313 M313 M313

2 17 D593 D593 D593
2 18 Nail-Patella Q872 872 872
19 NO39 NO39 -

20 NO39 NO39 -

217 20 NO39 NO39 NO39

3 22 N119 N119 N119
4 23 N119 N119 N119
N298 N298
5 24 E850 E850 E850%
5 5 N189 N189 N189
E790 E790 E790
26 Q615 0615 615*

27 1150 1150 1150

28 1823 1823 1823

1770 1770 1770

10 29 Q273 Q273 Q273
11 30 N258 N258 N258
12 Gitelnan 31 Gitelman E268 E268 E268
13 Bartter 32 Bartter E268 E268 E268
14 33 N202 N202 N202
N189 N189 N189

15 34 D410 D410 D410
N189 N189 N189

D170 D170 N170

B 3% N189 N189 N189
N280 N280 N280

16 36 0613 0613 0613
16 37 Q605 0605 0605
16 38 0602 0602 0602
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1CD-10

MEDIS
2003 2013
16 39 Potter Q606 0606 0606
16 40 Q614 0614 0614
16 41 Q605 Q605 -
16 23w 4 0639 0639 0639
17 43 N139 N139 -
N137 N137 N137
1 a4 ) 627 0627 0627
17 45 |43 44 0649 0649 0649
18 46 N26 Q605 | N26 Q605 | N26 Q605
19 Fancont 47 Fanconi E720 E720 E720
20 Lowe 48 Lowe E720 E720 E720
3
1CD-10
MEDIS
2003 2013
1 1 J988 J988 J988
2 2 1459 1459 1459
3 3 6473 6473 -
4 4 J841 J841 J841
4 5 J840 J840 J840
4 3840 1840 1840
Kartagener Q348 Q348
5 7 0678 0678 Q348 Q878
E849 E849 E849
JAT Q334 | 347 Q334 | 347 Q334
E831 E831
8 10 008 Jo08 E831/J998
9 1 P279 P279 P279*
10 12 1448 1448 1448
11 13 Q790 Q790 Q790
12 | SEXRMERERESE 14 | ZXRMERMEMEKE 0330 0330 Q330
4
1CD-10
MEDIS
2003 2013
1 1 1495 1495 1495
2 Mobitz 2 2 Mobitz 2 1441 1441 1441
3 3 1442 1442 1442
1454
4 4 1454 1454 1447
1451
5 5 1493 1493 1493
6 6 WPw 1456 1456 1456*
6 7 1471 1471 1471
6 8 |6 7 1471 1471 1471

-92.-




1CD-10

MEDIS
2003 2013

7 9 1472 1472 1472
7 10 1472 1472 1472
7 11 |9 10 1472 1472 1472
8 12 148 1489 1489
9 13 148 1489 1489
10 14 1490 1490 1490
11 | QT 15 | QT 1490 1458 1458
12 16 1422 1422 1422
13 17 1428 1428 1428
14 18 1424 1424 1424
15 19 1420 1420 1420
16 20 1425 1425 1425
17 21 1253 1253 1253
18 22 1424 1424 1424
19 23 D487 D487 D487
20 24 1514 1514 1514
21 25 1319 1319 1319
22 26 1311 1311 1311
23 27 Q248 Q248 Q248
24 28 1348 1348 1348
25 29 Q245 Q245 Q245
25 30 Q245 Q245 Q245
25 31 | 29 30 Q245 Q245 Q245
26 32 M303 M303 M303
27 33 1251 1251 1251
28 34 1209 1209 1209
28 35 1219 1219 1219
29 36 Q234 Q234 Q234
30 37 Q204 Q204 Q204
31 38 Q224 Q224 Q224
32 39 Q213 Q213 Q213
32 40 Q255 Q255 Q255
33 Fallot 41 Fallot Q213 Q213 Q213
34 42 Taussig-Bing Q201 Q201 Q201
34 43 Taussig-Bing Q201 Q201 Q201
35 44 Q202 Q202 Q202
36 45 Q203 Q203 Q203
37 46 Q205 Q205 Q205
38 Ebstein 47 Ebstein Q225 0225 Q225
39 48 Q200 Q200 Q200
40 49 Q214 Q214 Q214
41 50 Q242 Q242 Q242
42 51 Q250 Q250 Q250
43 52 Q212 Q212 Q212
43 53 Q211 Q211 Q211*
43 54 Q211 Q211 Q211*
43 55 Q212 Q212 Q212
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1CD-10

MEDIS
2003 2013

44 56 Q212 Q212 Q212

45 57 Q210 Q210 Q210

46 58 Q262 Q262 Q262

46 59 Q263 0263 Q263
1288 1288 1288

4 60 0268 0268 Q268
Q210 Q210 Q210

48 61 1510 1510 1510

49 62 Q248 Q248 Q248

50 63 Q243 Q243 Q243

51 64 Q244 Q244 Q244

52 65 Q256 Q256 Q256

52 66 Q256 Q256 Q256

53 67 0223 Q223 0223

54 68 Q257 Q257 Q257*

55 69 Q257 Q257 Q257*

56 70 Q251 Q251 Q251

56 71 Q251 Q251 Q251

56 72 0253 0253 0253

56 73 Williams 0253 0253 0253

56 74 | 70 73 Q253 Q253 Q253

57 75 Q251 Q251 Q251
57 76 0254 Q254 -

58 77 0254 Q254 Q254

58 78 Q257 Q257 Q257

58 79 | 77 78 Q254 Q254 Q254

59 80 Valsalva Q254 0254 0254
59 81 Valsalva Q254 0254 Q254

1719 1719 1719
Q257 Q257 Q257

60 82 1280 1280 1280
60 83 Q245 Q245 -
Q273 Q273 Q273

60 84 | 82 8 1770 1770 1770

61 85 1270 1270 1270

62 86 1279 1279 1279
Q224 Q224 Q224

63 87 1070 1070 1070
Q228 Q228 Q228

63 8 1071 1071 1071
Q232 Q232 Q232

63 89 1050 1050 1050
Q233 Q233 Q233

63 90 1340 1340 1340
Q221 Q221 Q221

63 o 1370 1370 1370
Q222 Q222 Q222

63 92 1371 1371 1371
0230 Q230 0230

63 9 1350 1350 1350
0231 Q231 0231

63 % 1351 1351 1351

64 95 Q232 Q232 Q232

65 96 Q890 Q890 Q890

65 97 0890 Q890 Q890

-94 -




1CD-10

MEDIS

2003 2013
66 Fontan 98 Fontan 1971 1971 1971

5
1CD-10

MEDIS

2003 2013
1 1 E230 E230 E230*
1 2 E230 E230 E230*
2 3 E220 E220 E220
3 4 E220 E220 E220
4 5 ot E230 E230 E230*
4 6 ot E230 E230 E230*
5 7 1 I6F 1 F343 E343 -
5 8 |1 1o 1 E343 E343 -
6 9 E221 E221 E221
7 ADH 10 ADH E222 E222 E222
8 11 E232 E232 E232
8 12 E870 E870 E870
13 N251 N251 N251
14 E871 E871 -
10 15 Basedow E050 E050 E050
10 16 Basedow E059 E059 E059
11 17 0892 0892 0892
11 18 E031 E031 E031*
TSH E230 E230 .
1 19 E038 E038 E230
11 20 |1 E031 E031 E031
11 21 E063 E063 E063
11 22 E065 E065 E065
21 2 E032 E032 R
1 23 E038 E038 F038
12 24 E078 E078 E078
13 25 E049 E049 E049
E210 E210 E210
14 26 E211 E211 E211
E213 E213 E213
15 27 E892 E802 E802
15 28 E209 E209 E209
16 29 1 E310 E310 E310*
16 30 2 E310 E310 E310*
17 31 E201 E201 E201
17 32 E201 E201 E201
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1CD-10

MEDIS
2003 2013
18 Cushing 33 Cushing E240 E240 E240
18 Cushing 34 ACTH E243 E243 E243*
18 Cushing 35 D350 D350 D350
18 Cushing 36 E278 E278 -
18 Cushing 37 3 R 36 E249 E249 E249
Cushing
19 38 ACTH E230 E230 E230
19 39 ACTH E274 E274 E274
19 40 0891 0891 0891
19 41 E274 E274 -
38 41
19 42 Addison E274 E274 -
20 43 E260 E260 E260*
AME
21 AVE 44 E274 E274 -
22 Liddle 45 Liddle 1152 1152 1152
23 46 E274 E274 E274
23 47 E278 E278 -
23 48 46 4 E274 E274 E274
E878 E878 E878
E871 E871 E871
24 49 E875 E875 E875
1151 1151 1151
25 50 E250 E250 E250
25 51 | 3B - E250 E250 E250*
25 52 | 11B - E250 E250 E250
25 53 | 17a - E250 E250 E250
25 54 | 21- E250 E250 E250
25 55 | P450 E250 E250 E250*
25 56 S0 %5 E250 E250 E250
26 57 E228 E228 E228*
26 58 E301 E301 E301*
27 59 E280 E280 E280*
28 60 E281 E281 E281
29 61 Kal Imann E230 E230 E230
29 62 E230 E230 E230
KalImann
E291 E291 E291*
30 63 Q551 Q551 Q551*
30 64 E283 E283 E283*
63 64 E291 E291
30 65 E283 E283 )
31 66 Q560 0560 560*
31 67 Q560 0560 -
31 68 | 5a - E291 E291 E291
31 69 | 17B - E291 E291 -
31 70 E345 E345 E345*
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1CD-10

MEDIS
2003 2013
31 n|% 70 46, XY Q561 Q561 Q561*
31 72 | 46,xx Q562 0562 Q562+
32 73 | viIp C254 254 254
D377 D377 D377
%2 " D137 D137 D137
32 75 E340 E340 E340
D377 D377 D377
3 6 D137 D137 D137
D377 D377 D377
34 v D137 D137 D137
34 78 E161 E161 -
34 977 78 E161 E161 E161
35 80 D E550 E550 E550
36 81 D E833 E833 E833*
37 82 E833 E833 E833
38 83 E881 E881 E881
39 84 ! Viermer D448 D448 D448
39 85 2 Stpple D448 D448 D448
39 86 | 84 85 D448 D448 D44g*
40 87 E282 £282 £282
41 88 Turner Q969 Q969 Q969
41 89 Prader-Willi Q871 0871 0871
a1 90 McCune-Albright o781 Q781 Q781
41 o1 Noonan Q871 Q871 0871
41 92 Bardet-Biedl Q878 0878 878
6
1CD-10
MEDIS
2003 2013
1089 M089 M089
M329 M329 M329
M330 M330 M330
1 3 M339 M339 M339
M332 M332 M332
1 4 Sjogren M350 M350 M350
1 5 D688 D686 D686
1 6 Behcet M352 M352 M352
2 7 M314 M314 M314
2 8 M313 M313 M313
2 9 N300 M300 M300
2 10 N300 M317 M317
2 11 M301 M301 M301
3 12 M9410 M9410 M9410

-97-




4 13 M349 M349 M349
4 14 M351 M351 M351
5 15 E850 E850 E850
5 16 D898 D898 D898
5 17 | TN D898 D898 D898
5 18 Blau D898 D898 D898
5 19 D898 D898 D898
5 20 I D898 D898 D898
5 21 D898 D898 D898*
5 22 D898 D898 D898
5 23 D898 D898 -
5 u | BB D899 D899 D899
6 Stevens.Jonnson 25 Stevens-Johnson L511 L511 L511
7
1CD-10

MEDIS 2013 VEDIS
1 1 E10 E10 E10
1 2 E1l E1L E1l
1 3 MODY E13 E13 -
1 4 P702 P702 P702
1 5 E13 E13 E13*
1 6 E88L ELl | E881 ELL | ESBL/ELL
1 711 s El4 El4 E14

8
1CD-10
MEDIS

MEDIS | 2013
1 1 E701 E701 E701
1 2 E702 E702 E702
1 3 E702 E702 E702
1 4 E702 E702 E702
1 5 E725 E725 E725
1 6 E728 E728 E728
1 7 E710 E710 E710
1 8 E721 E721 E721
1 9 E721 E721 E721
1 10 E725 E725 E725
1 11 | N- E722 E722 E722
1 12 E722 E722 E722
1 13 E724 E724 E724
1 14 E722 E722 E722
1 15 E722 E722 E722
1 16 E722 E722 E722
1 17 E722 E722 E722
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1CD-10

MEDIS
MEDIS 2013
1 18 E724 E724 E724
1 19 Hartnup E720 E720 E720
1 20 E723 E723 E723
1 21 E720 E720 E720
1 22 ! 21 E729 E729 E729
2 23 E711 E711 E711
2 24 E711 E711 E711
2 25 | B - E713 E713 E713
2 26 E711 E711 E711
2 27 | 3- CoA E711 E711 E711
2 28 E711 E711 E711
2 29 | 3- -3- E711 E711 E711
2 30 | & -3 CoA E713 E713 E713
-CoA  3-
2 31 ScoT E713 E713 E713
2 32 D818 D818 D818
2 33 E723 E723 E723
2 34 E713 E713 E713
2 35 E748 E748 E748
2 36 E702 E702 E702
2 37 E748 E748 E748
2 38 E888 E888 -
2 39 23 38 E888 E888 -
3 40 E713 E713 E713
3 41 E713 E713 E713
3 42 E713 E713 E713
3 43 E713 E713 E713
3 44 CoA E713 E713 E713
3 45 CoA E713 E713 E713
3 46 CoA E713 E713 E713
3 47 E713 E713 E713
3 48 | 3- CoA E713 E713 E713
3 49 40 48 E713 E713 E713
4 50 E744 E744 E744
4 51 E744 E744 E744
4 52 E888 E888 E888
4 53 -CoA E888 E888 -
4 54 E888 E888 -
4 55 DNA E888 E888 -
4 . - -
*
MELAS MERRF 6318 6318 E888
4 57 DNA E888 E888 E888*
Kearns-Sayre H498 H498 H498
4 58 50 57 E888 E888 E888
5 59 E741 E741 -

-99 -




1CD-10

MEDIS 2013 VEDIS
5 60 -1 E742 E742 E742
5 61 E742 E742 E742
5 62 4 E742 E742 E742
5 63 -1,6- E741 E741 E741
5 64 E744 E744 E744
5 65 E740 E740 E740
5 66 E740 E740 E740
5 67 E740 E740 E740
5 68 E740 E740 E740
5 69 E740 E740 E740
5 70 E740 E740 E740
5 71 E740 E740 E740
5 72 E740 E740 E740
5 73 1 GLUTL E748 E748 E748
5 74 | 3 E749 E749 E749
6 75 E760 E760 E760
6 76 E761 E761 E761
6 77 E762 E762 E762
6 78 E762 E762 E762
6 79 E762 E762 E762
6 80 E762 E762 E762
6 81 E771 E771 E771
6 82 E771 E771 E771
6 83 E771 E771 E771
6 84 E771 E771 E771
6 85 E751 E751 E751
6 86 | GM1- E751 E751 E751
6 87 | GM2- E750 E750 E750
6 88 E752 E752 E752
6 89 Niemann-Pick E752 E752 E752
6 90 Gaucher E752 E752 E752
6 91 Fabry E752 E752 E752
6 92 Krabbe E752 E752 E752
6 93 Farber E752 E752 E752
6 94 E752 E752 E752
6 95 I-cell E770 E770 E770
6 96 E770 E770 E770
6 97 Pompe E740 E740 E740
6 98 E755 E755 E755
6 99 E720 E720 E720
6 100 E771 E771 E771
6 101 E754 E754 E754
6 102 | 101 E888 E888 -
103 E713 E713 E713
7 104 E713 E713 E713
E713 E713 E713
! 105 Refsun 6601 6601 6601
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1CD-10

MEDIS
MEDIS 2013
7 106 108 105 E713 E713 E713
8 107 Wilson E830 E830 E830
8 108 Menkes E830 E830 E830
8 109 E830 E830 E830
8 110 E830 E830 E830
8 111 E721 E721 E721
8 112 E832 E832 E832
8 113 107 112 E839 E839 -
9 114 Lesch- E791 E791 E791
Nyhan
9 115 E798 E798 E798
9 116 E798 E798 E798
9 117 E799 E799 E799
9 118 E798 E798 E798
9 119 114 118 E799 E799 -
10 120 D528 D528 D528
10 121 | 120 E568 E568 -
11 122 E708 E708 E708
11 123 G241 6241 6241
11 124 L- E708 E708 E708
11 125 B - E888 E888 E888
11 126 | GABA E888 E888 E888
11 127 E711 E711 E711
11 128 122 127 E728 E728 -
12 129 E783 E783 E783
12 130 E780 E780 E780
12 131 E784 E784 E784
12 132 B - E786 E786 E786
12 133 HDL E786 E786 E786
12 134 129 133 E789 E789 E789
13 135 Ehlers-Danlos Q796 Q796 Q796
13 136 E788 E788 E788
13 137 | 135 136 E889 E889 -
14 138 E802 E802 E802
15 | a 1- 139 | a 1- E880 E880 E880
9
1CD-10
MEDIS
2003 2013
D531 D531 D531
D609 D609 D609
2 3 Diamond-Blackfan D610 D610 D610
D644 D644 D644
D643 D643 D643
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1CD-10

MEDIS
2003 2013
6 E880 E880 E880
7 D591 D591 D591
8 D596 D596 D596
6 9 ! AIﬁA D591 D591 D591
7 10 D595 D595 D595
8 11 D580 D580 D580
8 12 D588 D588 D588
8 13 D571 D571 D571
8 14 D582 D582 D582
8 15 D569 D569 D569
8 16 -6- D550 D550 D550
8 17 D552 D552 D552
8 18 1 1 D589 D589 D589
9 19 D599 D599 D599
D731 D731 D731
10 20 D594 D594 D594
11 21 D45 D45 D45
12 22 D750 D750 D750
13 23 D693 D693 D693*
13 24 | 23 D694 D694 D694
14 25 M311 M311 M311
15 26 D696 D696 D696
16 27 D694 D694 -
16 28 Fanconi D610 D610 D610
17 29 D696 D696 D696
18 ] Vay- 30 May-Hegglin D720 D720 D720
Hegglin
19 Kasabach-Merritt 31 Kasabach-Merritt D694 D694 D694
20 32 D473 D473 D473
21 33 Bernard-Soulier D691 D691 D691
21 34 D691 D691 D691
21 35 D691 D691 D691
21 36 3 s D691 D691 D691
22 37 D682 D682 D682*
22 38 D682 D682 D682*
22 39 D682 D682 D682
22 40 D682 D682 D682
22 41 D66 D66 D66
22 42 D67 D67 D67
22 43 D682 D682 D682*
22 44 | EXRFRZIE D681 D681 D681*
22 45 | EXEFRZIE D682 D682 D682*
22 46 X D682 D682 D682*
22 47 von Willebrand D680 D680 D680
22 48 37 ad D689 D689 D689
23 49 D688 D685 D685*
24 50 D688 D685 D685*
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1CD-10

MEDIS
2003 2013
25 51 D688 D685 D685*
26 52 1780 1780 1780*
27 53 D471 D474 D474
28 54 D619 D619 D619
10
1CD-10
MEDIS
2003 2013
1 1 X D821 D821 D821
1 2 D810 D810 D810
1 3 ADA D813 D813 D813
1 4 Omenn D818 D818 D818
1 5 D815 D815 D815
1 6 CD8 D818 D818 D818
1 7 ZAP-70 D818 D818 D818
1 8 MHC D816 D816 D816
1 9 MHC D817 D817 D817
1 10 |1 9 D819 D819 D819*
2 11 Wiskott-Aldrich D820 D820 D820
2 12 G113 G113 G113
2 13 Nijmegen D828 D828 D828
2 14 Bloom Q828 Q828 0828
2 15 | ICF D800 D800 D800
2 16 | PMS2 D848 D848 D848
2 17 | RIDDLE D828 D828 D828
2 18 Schimke D848 D848 D848
2 19 DiGeorge D821 D821 D821
22q11.2 Q938 Q938 Q938
2 20 IgE D824 D824 D824
2 21 D828 D828 -
2 22 Q828 Q828 Q828
3 23 | X D800 D800 D800
3 24 D839 D839 D839
3 25 IgM D805 D805 D805
3 26 | 196 D803 D803 D803
3 27 1gA D802 D802 D802*
3 28 D806 D806 D806
3 29 D807 D807 D807
3 30 3 2 D809 D809 -
4 31 Chédiak-Higashi E703 E703 E703
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1CD-10

MEDIS
2003 2013

32 | x D823 D823 D823

33 ALPS D763 D763 D763

4 |31 3 D849 D849
5 35 D70 D70 D70
5 36 D70 D70 D70
5 37 | % D70 D70 D70
5 38 071 D71 071
5 39 | Shwachman- D70 D70 D70*

Diamond
5 40 D71 D71 D71
5 41 E803 E803 E803
5 42 D848 D848 D848
5 | B 2 D729 D729 D729
D828 D828
6 a4 0824 0824
6 45 | IRAKS D848 D848 D848
6 46 | MyD88 D848 D848 D848
6 47 B372 B372 B372
6 48 |44 a7 D848 D848 -
7 49 D841 D841 D841
7 50 c1 D841 D841 D841
7 51 |49 50 D841 D841 D841*
8 52 D721 D721 D721
9 EB 53 EB C845 C845 845
10 54 HIV B24 B24 B24
10 55 D848 D848 -
11 56 860 7860 7860
11
1CD-10
MEDIS
2003 2013

1 1 019 019 019
1 2 Q059 Q059 Q059
1 3 D177 D177 D177
2 4 D481 D481 D481
3 5 0043 0043 0043
3 6 Q046 046 046
3 7 Q042 Q042 Q042
3 8 De Worsier Q044 Q044 Q044

9 Dandy-Walker Q031 Q031 Q031

10 039 039 039

-104 -




1CD-10

MEDIS
2003 2013
Joubert Q043 Q043
4 11 Joubert 0615 0615 Q043
5 Rett 12 Rett F842 F842 F842
6 13 0851 0851 0851
6 14 L814 L814 L814
6 15 Gorlin 0859 0859 0859*
6 16 von Hippel-Lindau 0858 0858 0858
17 0858 0858 0858
18 Werner E752 E752 E752
7 19 Cockayne E752 E752 E752
Hutchinson-

7 20 Gilford E348 E348 E348
21 Canavan E752 E752 E752
22 Alexander E752 E752 E752
23 G378 G378 G378

8 o4 E752 E752 E752
G378 G378 G378
8 25 G934 G934 G934

_ ~ Q870 0870 Q870
9 ATR-X 26 | ATR-X F729 F729 F729
10 27 Q992 0992 0992
11 GPI1 28 Pl E748 E748 E748

12 29 E728 E728 -
13 30 Q750 Q750 Q750
13 31 (Apert) Q870 0870 0870
13 32 (Crouzon) Q751 Q751 Q751
13 33 30 32 Q750 Q750 Q750
14 34 1675 1675 1675
15 35 G122 G122 G122
16 36 G608 G608 G608
16 37 G600 G600 G600
17 38 Duchenne G710 G710 G710
17 39 Enery-Dreifuss 6710 6710 6710
17 40 G710 G710 G710
17 41 G710 G710 G710
17 42 G710 G710 G710

17 43 G712 G712

17 44 Ulrich 6710 6710 6710
17 45 | 38 44 G710 G710 G710
18 46 G712 G712 G712

18 a7 G712 G712 -
18 48 G712 G712 G712
18 49 G712 G712 G712
18 50 G712 G712 G712

18 51 G712 G712 -
18 5 |46 St 6712 6712 6712
19 53 Schwartz-Jampel G711 G711 G711
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Schwartz-Jampel
20 54 G404 G404 G404
20 55 West G404 G404 G404
20 56 Lennox-Gastaut G404 G404 G404
21 57 Unverricht- 6403 6403 6403
Lundborg
21 58 Lafora G403 G403 G403
22 59 G319 G319 G319
23 60 G98 G98 -
24 61 G241 G241 G241*
24 62 G241 G241 G241
25 63 G230 G230 G230
25 64 G318 G318 G318
26 65 G232 G232 -
27 66 P352 P352 P352
27 67 P350 P350 P350
27 68 P351 P351 P351
27 69 pP371 pP371 pP371
28 ) ) ) 70 Aicardi-Goutieres D898 D898 D898
Aicardi-Goutieres
29 71 A811 A811 A811
Rasmussen G048 6048 G048
30 72 Rasmussen 6405 6405 6405
31 73 G934 G934 G934
32 74 G048 G048 G048*
33 75 G405 G405 G405
34 76 G35 G35 G35
35 77 G618 G618 G618
36 78 G700 G700 G700
12
1CD-10
MEDIS
2003 2013
1 1 E730 E730 E730*
1 2 E739 E739 -
1 3 E743 E743 E743*
1 4 E778 E778 -
1 5 K868 K868 -
1 6 K904 K904 -
2 7 P783 p783 -
3 8 1890 1890 1890*
4 9 D126 D126 D126*
4 10 D139 D139 _
0859 0859
4 11 0858 0858 0858
4 12 0858 0858 0858
5 13 R11 R11 R11*
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14 K519 K519 K519
15 Crohn K509 K509 K509
16 K528 K528 -
7 IPEX 17 IPEX D848 D848 -
18 K729 K729 -

9 19 E831 E831 E831
10 20 K754 K754 K754
11 21 K830 K830 K830
12 22 Q442 Q442 Q442
12 23 Alagille 0447 Q447 Q447
12 24 K768 K768 -
12 25 K710 K710 K710
12 26 Caroli Q444 Q444 Q444*
12 27 Q444 Q444 Q444
13 28 Q447 Q447 Q447
14 29 K746 K746 K746
15 30 Banti K766 K766 K766
16 31 Q265 Q265 -
17 32 0266 Q266 Q266*
18 . . 33 Crigler-Najjar E805 E805 E805

Crigler-Najjar
19 34 K861 K861 K861
19 35 K918 K918 K918
20 36 E805 E805 E805*
21 Hirschsprung 37 Hirschsprung Q431 0431 Q431
21 Hirschsprung 38 Q438 0438 Q438
21 Hirschsprung 39 03237 Qgg?w QgngW
21 Hirschsprung 40 Q438 Q438 Q438
22 41 D180 D180 D180
23 42 Q437 Q437 Q437
13
1CD-10
2003 2013 VEDIS
Coffin-Lowry

1 1 Q898 Q898 Q898

1 Sotos Q873 0873 Q873

1 Smith-Magenis Q938 Q938 Q938

1 4 Rubinstein- Q872 Q872 Q872

Taybi
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1 Q870 Q870 Q870
1 Weaver Q873 Q873 Q873
1 7 Cornelia de Q871 Q871 Q871
Lange
1 8 | Beckuith- 0873 Q873 Q873
Wiedemann
1 9 Angelman Q935 Q935 Q935
1 10 — Q934 Q934 Q934
1 11 — Q933 Q933 Q933
1 12 | 18 Q913 Q913 Q913
1 13 | 13 Q917 Q917 Q917
1 14 Down Q909 Q909 Q909
9 14
1 15 vitl iam? _ Q999 Q999 Q999
Prader-Willi
1 16 | CFC cardio-facio-cutaneous 0878 Q878 Q878
1 17 Marfan Q874 Q874 Q874
1 18 Loeys-Dietz Q875 0875 Q875
1 19 Canurati- Q783 Q783 Q783
Engelmann
1 20 Costello Q871 Q871 Q871
1 21 CHARGE Q878 Q878 Q878
1 22 ) rallernann- 0870 Q870 Q870
Streiff
1 23 0823 0823 0823
1 24 0870 Q870 Q870
1 25 Q870 Q870 Q870
1 26 Q870 Q870 Q870
1 27 Q878 Q878 Q878
1 28 Q871 Q871 Q871
1 29 Q870 Q870 Q870
1 30 Q870 Q870 Q870
1 31 Q870 Q870 Q870
1 32 | VATER Q872 Q872 Q872
14
1CD-10
MEDIS
2003 2013
1 1 E703 E703 E703
) 9 Q808 Q808 Q808
Q803 Q803 Q803
2 3 Q808 Q808 Q808
Q804 Q804 Q804
Netherton Q808 Q808 Q808
) 6 Sjogren-Larsson 0871 871 871
2 2 6 Q809 Q809 Q809
3 Q819 0819 Q819*
4 L401 L401 L401
5 10 Q821 Q821 0821
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6 | Recklinghausen 1 Recklinghausen 0850 0850 0850
7 12 MB949 MB949 MB949
8 13 Q824 Q824 Q824
15
1CD-10
MEDIS
2003 2013
1 1 Q678 Q678 Q678
2 2 0774 0774 0774
2 3 0774 0774 0774
2 4 Q780 Q780 Q780
2 5 E833 E833 E833
2 6 Q782 Q782 Q782
2 7 Q786 Q786 -
2 8 Q784 Q784 Q784
Q770 Q770
) . Q777 0777 i
Q778 0778
0875 0875
2 10 0773 0773 0773
11 Q778 0778 0778
12 0872 0872 0872
13 V6119 M6119 M6119
0777 0777
2 14 Q778 0778
0778 0778
2 15 Q785 Q785 -
Q788 Q788
2 16 0874 0874 0874
16
1CD-10
MEDIS
2003 2013
1 1 0828 0828 Q828
! 2 Q278 Q278 Q278*
! 3 0273 0273 Q273*
! 4 0872 0872 0872
1 5 0820 0820 B
1 6 D181 D181 D181
1 7 MB950 MB950 V8950
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