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32. IRCCS Ospedale San Raffaele di Milano (1 di 5) 

Per i seguenti codici la Struttura è abilitata al rilascio tramite applicativo RMRARE di: 

- Certificazione di diagnosi di malattia rara ai fini del riconoscimento del diritto all'esenzione 

- Scheda per la Prescrizione dei Farmaci (Piano Terapeutico) 

- Scheda per la stesura del Progetto Riabilitativo Individuale 

Categoria 
diagnostica 

Codice Malattia/Gruppo 

1. MALATTIE INFETTIVE E PARASSITARIE 

 RA0020 WHIPPLE MALATTIA DI 

2. TUMORI 

 RB0040 GARDNER SINDROME DI 
 RB0050 POLIPOSI FAMILIARE 
 RBG010 NEUROFIBROMATOSI 
 RBG020 COMPLESSO CARNEY 
 RBG021 CANCRO NON POLIPOSICO EREDITARIO DEL COLON 
 RB0071 MELANOMA CUTANEO FAMILIARE E/O MULTIPLO 

3. MALATTIE DELLE GHIANDOLE ENDOCRINE 

 RC0010 DEFICIENZA DI ACTH 
 RC0020 KALLMANN SINDROME DI 
 RCG010 IPERALDOSTERONISMI PRIMITIVI 
 RCG020 SINDROMI ADRENOGENITALI CONGENITE 

 RC0021 DEFICIT CONGENITO ISOLATO DI GH 
 RC0022 IPOGONADISMO IPOGONADOTROPO CONGENITO 
 RCG030 POLIENDOCRINOPATIE AUTOIMMUNI 
 RCG031 SINDROMI DA RESISTENZA ALL'ORMONE DELLA CRESCITA 
 RC0040 PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA 
 RC0050 LEPRECAUNISMO 
 RC0300 KENNY-CAFFEY SINDROME DI 
 RC0280 REFETOFF SINDROME DI 
 RF0400 PENDRED SINDROME DI 
 RCG162 SINDROMI DA NEOPLASIE ENDOCRINE MULTIPLE 

4. MALATTIE DEL METABOLISMO 

 RCG040 DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEGLI AMINOACIDI 
 

RCG060 
DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEI CARBOIDRATI (ESCLUSO: 

DIABETE MELLITO) 
 RCG061 IPERINSULINISMI CONGENITI 

 RC0080 LIPODISTROFIA TOTALE 
 RC0090 DERCUM MALATTIA DI 
 RCG084 MALATTIE PEROSSISOMIALI 
 RF0120 ADRENOLEUCODISTROFIA 
 RN1760 ZELLWEGER SINDROME DI 
 RC0160 IPOFOSFATASIA 
 

RCG074 
DIFETTI CONGENITI DELLA OSSIDAZIONE MITOCONDRIALE DEGLI ACIDI GRASSI (ESCLUSO: 

SINDROME DI ZELLWEGER - RN1760) 
 RCG075 DIFETTI CONGENITI DELLA CHETOGENESI E DELLA CHETOLISI 
 

RCG076 
DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO DEL PIRUVATO E DEL CICLO DEGLI ACIDI 

TRICARBOSSILICI 
 

RCG077 
DIFETTI CONGENITI ISOLATI DI UN COMPLESSO DELLA FOSFORILAZIONE OSSIDATIVA 

MITOCONDRIALE 
 

RCG078 
DIFETTI CONGENITI DELLA FOSFORILAZIONE OSSIDATIVA MITOCONDRIALE DA ALTERAZIONI 

DEL DNA MITOCONDRIALE 
 RN0710 MELAS SINDROME 
 RN0720 MERRF SINDROME 
 RF0300 ATROFIA OTTICA DI LEBER 
 RF0010 ALPERS MALATTIA DI 
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32. IRCCS Ospedale San Raffaele di Milano (2 di 5) 

Per i seguenti codici la Struttura è abilitata al rilascio tramite applicativo RMRARE di: 

- Certificazione di diagnosi di malattia rara ai fini del riconoscimento del diritto all'esenzione 

- Scheda per la Prescrizione dei Farmaci (Piano Terapeutico) 

- Scheda per la stesura del Progetto Riabilitativo Individuale 

Categoria 
diagnostica 

Codice Malattia/Gruppo 

 RF0020 KEARNS-SAYRE SINDROME DI 

 
RCG081 

DIFETTI DELLA FOSFORILAZIONE OSSIDATIVA MITOCONDRIALE DA ALTERAZIONI DEL DNA 

NUCLEARE 
 RCG082 SINDROMI DA DEFICIT CONGENITO DI CREATINA 
 RCG083 ALTRI DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO ENERGETICO MITOCONDRIALE 
 RCG140 MUCOPOLISACCARIDOSI 
 RC0100 FARBER MALATTIA DI 
 RCG094 DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DELLA VITAMINA D 
 RC0170 RACHITISMO IPOFOSFATEMICO VITAMINA D RESISTENTE 
 RCG100 DIFETTI CONGENITI DEL METABOLISMO E DEL TRASPORTO DEL FERRO 
 RCG130 AMILOIDOSI SISTEMICHE 

5. MALATTIE DEL SISTEMA IMMUNITARIO 

 RCG150 ISTIOCITOSI CRONICHE 
 RCG160 IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE 
 RCG161 SINDROMI AUTOINFIAMMATORIE EREDITARIE/FAMILIARI 
 RC0241 FEBBRE MEDITERRANEA FAMILIARE 
 RC0243 SINDROME TRAPS 
 RC0220 SINDROME DA ANTICORPI ANTIFOSFOLIPIDI (FORMA PRIMITIVA) 
 RC0290 SCHNITZLER SINDROME DI 

6. MALATTIE DEL SANGUE E DEGLI ORGANI EMATOPOIETICI 

 
RDG010 ANEMIE EREDITARIE (ESCLUSO: DEFICIT DI GLUCOSIO-6-FOSFATO DEIDROGENASI) 

 RD0010 SINDROME EMOLITICO UREMICA 
 RD0020 EMOGLOBINURIA PAROSSISTICA NOTTURNA 
 

RDG020 DIFETTI EREDITARI DELLA COAGULAZIONE (limitatamente a Difetti ereditari trombofilici) 

 RDG031 PIASTRINOPATIE AUTOIMMUNI PRIMARIE CRONICHE 
 RDG050 SINDROMI MIELODISPLASTICHE 
 RD0050 MALATTIA GRANULOMATOSA CRONICA 
 RD0070 ANEMIE APLASTICHE ACQUISITE (ESCLUSO: FORME MIDOLLARI APLASTICHE TRANSITORIE) 
 RDG051 NEUTROPENIE CONGENITE 
 RD0040 NEUTROPENIA CICLICA 
 RD0081 MASTOCITOSI SISTEMICA 

7. MALATTIE DEL SISTEMA NERVOSO CENTRALE E PERIFERICO 

 RFG010 LEUCODISTROFIE 
 RN1520 LANDAU-KLEFFNER SINDROME DI 
 RFG040 MALATTIE SPINOCEREBELLARI 
 RF0081 ATROFIA MULTISISTEMICA 
 RFG050 ATROFIE MUSCOLARI SPINALI 

 RF0100 SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA 
 RF0110 SCLEROSI LATERALE PRIMARIA 
 RF0130 LENNOX GASTAUT SINDROME DI 
 RF0140 WEST SINDROME DI 
 RF0150 NARCOLESSIA 
 RF0411 SINDROME DELLA PERSONA RIGIDA 
 RFG060 NEUROPATIE EREDITARIE 
 RF0170 PARALISI SOPRANUCLEARE PROGRESSIVA 
 RF0180 POLINEUROPATIA CRONICA INFIAMMATORIA DEMIELINIZZANTE 
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32. IRCCS Ospedale San Raffaele di Milano (3 di 5) 

Per i seguenti codici la Struttura è abilitata al rilascio tramite applicativo RMRARE di: 

- Certificazione di diagnosi di malattia rara ai fini del riconoscimento del diritto all'esenzione 

- Scheda per la Prescrizione dei Farmaci (Piano Terapeutico) 

- Scheda per la stesura del Progetto Riabilitativo Individuale 

Categoria 
diagnostica 

Codice Malattia/Gruppo 

 RF0181 NEUROPATIA MOTORIA MULTIFOCALE 

 RF0182 LEWIS SUMNER SINDROME DI 
 RN1610 POEMS SINDROME 
 RFG070 MIOPATIE CONGENITE EREDITARIE 
 RFG080 DISTROFIE MUSCOLARI 
 RFG090 DISTROFIE MIOTONICHE 
 RFG100 PARALISI NORMOKALIEMICHE, IPO E IPERKALIEMICHE 
 RFG160 DISTONIE PRIMARIE 
 RF0090 DISTONIA DI TORSIONE IDIOPATICA 
 

RF0183 
GUILLAIN-BARRE' SINDROME DI (LIMITATAMENTE ALLE FORME CRONICHE, GRAVI ED 

INVALIDANTI) 
 RFG101 SINDROMI MIASTENICHE CONGENITE E DISIMMUNI 
 RF0190 EATON-LAMBERT SINDROME DI 

8. MALATTIE DELL'APPARATO VISIVO 

 RF0200 VITREORETINOPATIA ESSUDATIVA FAMILIARE 
 RF0201 COATS MALATTIA DI 
 RF0220 BEHR SINDROME DI 
 RFG110 DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE 
 RFG120 DISTROFIE EREDITARIE DELLA COROIDE 
 RF0260 OGUCHI SINDROME DI 
 RF0270 COGAN SINDROME DI 
 RF0290 CONGIUNTIVITE LIGNEA 
 RF0320 COROIDITE MULTIFOCALE 
 RF0330 COROIDITE SERPIGINOSA 

9. MALATTIE DEL SISTEMA CIRCOLATORIO 

 RC0110 CRIOGLOBULINEMIA MISTA 
 RC0210 BEHCET MALATTIA DI 
 RG0020 POLIANGIOITE MICROSCOPICA 
 RG0030 POLIARTERITE NODOSA 
 RG0050 GRANULOMATOSI EOSINOFILICA CON POLIANGITE 
 RG0060 GOODPASTURE SINDROME DI 
 RG0070 GRANULOMATOSI CON POLIANGITE 
 RG0080 ARTERITE A CELLULE GIGANTI 
 RGG010 MICROANGIOPATIE TROMBOTICHE 
 RG0090 TAKAYASU MALATTIA DI 
 RD0030 PORPORA DI HENOCH-SCHOENLEIN RICORRENTE 
 RGG020 LINFEDEMI PRIMARI CRONICI 

10. MALATTIE DELL'APPARATO RESPIRATORIO 

 RG0120 IPERTENSIONE POLMONARE ARTERIOSA IDIOPATICA 

 RH0011 SARCOIDOSI 
 RHG010 MALATTIE INTERSTIZIALI POLMONARI PRIMITIVE 

11. MALATTIE DELL'APPARATO DIGERENTE 

 RI0010 ACALASIA ISOLATA E ACALASIA ASSOCIATA A SINDROMI 
 RI0030 GASTROENTERITE EOSINOFILA 
 RI0050 COLANGITE PRIMITIVA SCLEROSANTE 

12. MALATTIE DELL'APPARATO GENITO-URINARIO 

 RJ0020 FIBROSI RETROPERITONEALE 
 RJG010 TUBULOPATIE PRIMITIVE 
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32. IRCCS Ospedale San Raffaele di Milano (4 di 5) 

Per i seguenti codici la Struttura è abilitata al rilascio tramite applicativo RMRARE di: 

- Certificazione di diagnosi di malattia rara ai fini del riconoscimento del diritto all'esenzione 

- Scheda per la Prescrizione dei Farmaci (Piano Terapeutico) 

- Scheda per la stesura del Progetto Riabilitativo Individuale 

Categoria 
diagnostica 

Codice Malattia/Gruppo 

 RJG020 GLOMERULOPATIE PRIMITIVE (ESCLUSO: GLOMERULOPATIA A LESIONI MINIME) 

13. MALATTIE DELLA CUTE E DEL TESSUTO SOTTOCUTANEO 

 RL0050 PEMFIGOIDE BENIGNO DELLE MUCOSE 
 RL0080 SCLEROSI CUTANEA DIFFUSA AD ALTA GRAVITA' CLINICA 
 RL0090 PIODERMA GANGRENOSO CRONICO 
 RN0630 PSEUDOXANTOMA ELASTICO 

14. MALATTIE DEL SISTEMA OSTEOMUSCOLARE E DEL TESSUTO CONNETTIVO 

 RM0010 DERMATOMIOSITE 
 RM0020 POLIMIOSITE 
 RM0021 SINDROME DA ANTICORPI ANTISINTETASI 
 RM0030 CONNETTIVITE MISTA 
 RM0040 FASCITE EOSINOFILA 
 RM0060 POLICONDRITE RICORRENTE 
 RM0110 MIOSITE A CORPI INCLUSI 

 RM0120 SCLEROSI SISTEMICA PROGRESSIVA 

15. MALFORMAZIONI CONGENITE, CROMOSOMOPATIE E SINDROMI GENETICHE 

 RN0010 ARNOLD-CHIARI SINDROME DI 
 RN0860 DISPLASIA SETTO-OTTICA 
 RN1460 FRASER SINDROME DI 
 RN1390 CARPENTER SINDROME DI 
 RN0310 KLIPPEL-FEIL SINDROME DI 
 

RNG262 
DIFETTI DELLO SVILUPPO SESSUALE CON AMBIGUITA' DEI GENITALI E/O DISCORDANZA 

CARIOTIPO/SVILUPPO GONADICO E/O FENOTIPO 
 RNG010 PSEUDOERMAFRODITISMI 
 RN1430 DENYS-DRASH SINDROME DI 
 RN0240 ERMAFRODITISMO VERO 
 

RNG263 
ALTRI DIFETTI GRAVI ED INVALIDANTI DELLO SVILUPPO SESSUALE CON AMBIGUITA' DEI 

GENITALI E/O DISCORDANZA CARIOTIPO/SVILUPPO GONADICO E/O FENOTIPO 
 

RNG264 
ALTRE MALFORMAZIONI CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI DELL'APPARATO GENITO- 

URINARIO 
 RN0280 ACRODISOSTOSI 
 RNG050 CONDRODISTROFIE CONGENITE 
 RNG060 OSTEODISTROFIE CONGENITE ISOLATE O IN FORMA SINDROMICA 
 RN1450 DISPLASIA SPONDILOEPIFISARIA CONGENITA 
  

RNG080 

SINDROMI DA ANEUPLOIDIA CROMOSOMICA (ESCLUSO: TRISOMIA 21; SOGGETTI CON 

CARIOTIPO 47,XXY; SINDROME DEL TRIPLO X; SINDROME DEL DOPPIO Y; TURNER SINDROME 

DI - RN0680) 
 RN0680 TURNER SINDROME DI 
  

RNG090 

SINDROMI DA RIARRANGIAMENTI STRUTTURALI SBILANCIATI CROMOSOMICI E GENOMICI 

(ESCLUSO: SINDROME DI DIGEORGE - RCG160; SINDROME CARDIOFACCIALE DI CAYLER - 

RN1770) 
 

RNG091 
SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE CON ALTERAZIONE DEL TESSUTO CONNETTIVO 

COME SEGNO PRINCIPALE 
 RN1320 MARFAN SINDROME DI 
 RN0330 EHLERS-DANLOS SINDROME DI 
 

RNG092 
SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI CON BASSA STATURA COME 

SEGNO PRINCIPALE 
 RN0790 AARSKOG SINDROME DI 
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32. IRCCS Ospedale San Raffaele di Milano (5 di 5) 

Per i seguenti codici la Struttura è abilitata al rilascio tramite applicativo RMRARE di: 

- Certificazione di diagnosi di malattia rara ai fini del riconoscimento del diritto all'esenzione 

- Scheda per la Prescrizione dei Farmaci (Piano Terapeutico) 

- Scheda per la stesura del Progetto Riabilitativo Individuale 

Categoria 
diagnostica 

Codice Malattia/Gruppo 

 RN1080 RUSSELL-SILVER SINDROME DI 

 RN1100 SECKEL SINDROME DI 
 RN0730 SHORT SINDROME 
 

RNG093 
SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI CARATTERIZZATE DA UN 

ACCRESCIMENTO PRECOCE ECCESSIVO 
 RN0820 BECKWITH-WIEDEMANN SINDROME DI 
 RC0310 SOTOS SINDROME DI 
 RN1370 ALSTROM SINDROME DI 
 RNG200 AMARTOMATOSI MULTIPLE 
 RN0750 SCLEROSI TUBEROSA 
 RN0760 PEUTZ-JEGHERS SINDROME DI 

 RN0780 VON HIPPEL-LINDAU SINDROME DI 
 RN1380 BARDET-BIEDL SINDROME DI 
 RN1010 NOONAN SINDROME DI 
 RN1310 PRADER-WILLI SINDROME DI 
 RN1400 COCKAYNE SINDROME DI 
 RN1210 SMITH-MAGENIS SINDROME DI 
 RN1290 WOLFRAM SINDROME DI 

16. ALCUNE CONDIZIONI MORBOSE DI ORIGINE PERINATALE 

 RP0010 EMBRIOFETOPATIA RUBEOLICA 
 RP0020 SINDROME FETALE DA ACIDO VALPROICO 
 RP0030 SINDROME FETALE DA IDANTOINA 
 

Totale Codici Esenzione Attribuiti: 179 

 

 

In data 1 marzo 2017 hanno ufficialmente avviato le loro attività le prime 24 Reti di Riferimento Europee 

(European Reference Networks - ERNs), che hanno coinvolto complessivamente oltre 300 Centri in 25 Paesi 

dell’Unione Europea. Il 26 novembre 2021 il Board degli Stati Membri ha approvato un ampliamento delle ERNs 

con la selezione di un ulteriore gruppo di Centri partecipanti. 

Una selezione dei Centri di riferimento, effettuata in risposta alla call europea, partecipa alle ERNs. Nell’ambito 

della Rete nazionale malattie rare, questi Centri assumono la dizione di Centri di eccellenza per le malattie 

seguite dalla rispettiva Rete europea. 

 

Il Centro partecipa come HCP (Health Care Provider) alle seguenti Reti di riferimento europee (European 

Reference Networks - ERNs) per le malattie rare: 

 
Endo-ERN - European Reference Network on endocrine conditions 

ERN EURACAN - European Reference Network on adult cancers (solid tumors) 

ERN EuroBloodNet - European Reference Network on haematological diseases 

ERN EURO-NMD - European Reference Network on neuromuscular diseases 

ERN ReCONNET - European Reference Network on connective tissue and musculoskeletal diseases 

ERN RITA - European Reference Network on immunodeficiency, autoinflammatory and autoimmune diseases 


