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£řƚŴ 
 
� J-RAREǜE><^:ǝ(�ŒÝǗÈ£ł«ŁtǩǪǭǬǫǜyg��ǩǪǭ
Ǭǫ�#��,��ǝǁř�5�ëæbǓŀüşý'ýƆ8ŠǊ���'�ñ

ƝǊ8ǑŭbųŖb£łř�5BcQF"�ǜĮBcQF'ƤŶ(��'B<

L&��!�8�ƛ����ǝ�ĮĚĨ(�J-RARE&��!�J-RARE'Bc
QFē�įzµ*ǩǪǭǬǫ#ŠǊƆǜýƆǝ#'ǌ'Ķ£ƃ¬Ǎ�Ý/3

6!�,��J-RARE 8ŠǊb£ř�5Ñ½(�yg'Ʃģ82�ƪ-��á
&¾Ā�!����øƘ�4,�ǜ%��18ĻĭŇ'Ğ(�ƮƆ'Ğ'¾Ā
øƘ"�ǝ��hģ%ō���,��3�J-RAREǁÈq¬ç,"�Ç�½
7������J-RARE '�tþÐ&Ǎ�5ÏĮš%ƅ
Ğ(�T[<ODc
V\Dc8�ƛ����ǜJ-RARE &ŠǊb£ř�5Ñ½(�T[<ODcV
\Dc&0¾Ā�!����øƘ�4,�ǝ� 
 
Ű 1įǜǄřǝ 
 
ǠǞĮƚŴ(�J-RARE 'BcQFē�įzµ* J-RARE '£ř&Ǎ�5
J-RARE #ŠǊƆǜýƆǝ#'ǌ'Ķ£ƃ¬Ǎ�8Ý/5�#8ţš#��ǩ
ǪǭǬǫ#ŠǊƆǜýƆǝ#'ǌ' J-RARE '£ř&Ǎ75d 'Ǎ�&Ǆř
�6,�� 
ǡǞĮƚŴ'�á#�ĮƚŴÔ&��5 J-RARE 'ƩģűŞ%5Ñ½(�Į
ƚŴ'ƚÝ���!Ǆř�650'#�,�� 
 
Ű 2įǜÝƃǝ 
 
� ĮƚŴ&��!�ř�5yg'řƧ(�¼�yg&Ý/5ĀÃ8Ī�50'

#�,�� 
 
ǜǠǝ�J-RARE£ř×Ŵ�#(�ĮƚŴµ*ǩǪǭǬǫ#ŠǊƆǜýƆǝ'ǌ
"ƀŹ�5�J-RARE'£ř×Ŵ8ĀÃ�,�� 
ǜǡǝ�J-RARE�#(�ǩǪǭǬǫē��5ëæbǓŀüşý'ýƆ8ŠǊ
���'�ñƝǊ8ǑŭbųŖb£łř�5BcQFǜŖŚ'Ø�8Ç7�B
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cQF'¿ū,�(�áÓħ�6�Ñ½(�óƣÓħõ'BcQF8Á-,

��ǝ8ĀÃ�,��%��ĮƚŴ"(�J-RARE'ǁÈm�"�5ǩǪǭǬǫ
8Đ�!�J-RARE#�	Ñ½0�4,�� 
� �J-RARE�(�J-RAREǁÈÚÅ|ųŖm�"�4�J-RAREǁÈÚÅ|
&24{Ä�65 J-RAREǁÈq¬ç&24ǁÈ�6,�� 
ǜǢǝ�J-RARE =>SB<L�#(�J-RARE ǁÈÚÅ|&24ųŖ�6�
J-RARE +'ŠǊ�J-RARE &Ǎ�5þÐē�ű8Ƒ	=>SB<L8ĀÃ�
,�� 
ǜǣǝ�ŠǊƆ�#(�Ű 3į&Ï �! J-RARE'ŠǊƆ#�!ŠǊ8Ƒ��
ŠǊƆǜýƆ�%��J-RARE 8ƾ�!÷36�þÐ'ē�8śƫ�5Ɔ(Á
-,�9�ǝ8ĀÃ�,�� 
ǜǤǝ��¨KcH�#(�ŠǊƆǜýƆǝ J-RARE8£ř�!�¨�'uƼ
��5KcHǜę��Ěů�Ŝ��«Ŝ�'u'KcH8Á-,��63&

ǎ4,�9�ǝ8ĀÃ�,�� 
ǜ6ǝ�ťšưŘĶ�#(�Ǝ�Ķ�ŒƟĶ�ßřĝĲĶ�Ā®Ķ�ÆĵĶ�'
u'ťšưŘĶǜ�63'Ķ£8·÷��,�(�63'Ķ£&��ŠǊű8

�ǚ�5Ķ£8Á-,��ǝ8ĀÃ�,�� 
 
Ű 3įǜŠǊǝ 
 
ǠǞJ-RARE+'ŠǊ8ëī�5Ɔǜyg�ŠǊëīƆ�#��,��ǝ(�Į
ƚŴ8ǅÛ�5�#&¾Ā���� J-RARE 'Ý/5dÝ'þÐǜyg�ŠǊ
qǙ�#��,��ǝ8 J-RARE 'Ý/5ĞŁ" J-RARE &ē��5�#&2
4�J-RARE+'ŠǊ8śƫ�5�#"�,�� 
ǡǞJ-RARE&ŠǊśƫ8�5Ñ½�ŠǊëīƆ( J-RARE'ßğ�5BcQ
F'�á&��!'Ʃģ8ƪ-��6&¾Ā��Ģ8ŦƦ�5�¾Ā�5�U

Ha8ċ�øƘ�4,��  
ǢǞJ-RARE (�J-RARE 'Ïň&ö�!�¦Ǚ&Ï �!ŠǊśƫ8Ƒ��
ŠǊëīƆǜyg�ŠǊśƫƆ�#��,��ǝ'ŠǊ'¹À8¡Ĝ��ŠǊ8

Ʀ/5Ñ½&(�'Ģ8ŠǊśƫƆ&ƾť�,��ŠǊśƫƆ'ŠǊƆ#�!

'ŠǊ(�J-RAREĮǙ'ƾť8Ƒ���#80�!Ün��0'#�,�� 
ǣǞ¦Ǚ&Ý/5ŠǊ'Ünĥ&�J-RARE£řƚŴŠǊƆ# J-RARE'ǌ
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&ĂŮ��ŠǊƆ( J-RARE 8ĮƚŴ&ö�£ř�5�#"�52	&%4
,�� 
ǤǞJ-RARE (�ŠǊśƫƆ�yg'¼»'��6�'qŚ&ƣó�5Ñ½
(�ŠǊµ*�ŠǊ8čÀ�5�#�4�,��'ŖŚ&��!d ǋŧƃ

¬8Ư�,�9� 
ǜǠǝJ-RARE &ē���ŠǊqǙ'�ǆ,�(dǆ&��Ɛ��ƨƝ,�(
ƝƹŊ6���Ñ½ 
ǜǡǝ18ĻĭŇ'Ɔ�ĂîƓõƙt�Ɠ��t,�(Ɠƕ©t'��6�"�
4�ŁÝwŖt�õƙt���t,�(ƕ©t'¾Āű8÷!�%���Ñ½ 
ǜǢǝ¶Ũ|š¨űǜĦ¨Ì�Ħ¨ÌÅ�ºƄÌ��¶Ũ|š¨��'u

�6&ň�5Ɔ8ĀÃ�,��yg¾��ǝ"�5�,�(Ƶǉē��'u8ƾ

�!¶Ũ|š¨ű'Žď�ǁÈ0��(ŸÈ&°¨0��(Ǎi�5ű¶Ũ

|š¨ű#'�3�'rń0��(Ǎi8Ƒ�!�5# J-RARE ¡Ĝ��
Ñ½ 
ǜǣǝŠǊëīƆǂ³ J-RARE #'×Ŵ&ǃ¶��Ɔ,�(�'Ǎ�Ɔ"�
5# J-RARE¡Ĝ��Ñ½ 
ǜǤǝŰ 10į&Ý/5ĒƂ8¸���#�5Ñ½ 
ǜǥǝ�'u�J-RAREŠǊ8Ǆó"%�#¡Ĝ��Ñ½ 
 
Ű 4įǜŠǊqǙ'Óħǝ 
 
� ŠǊƆ(�ŠǊqǙ&Óħ���Ñ½�J-RARE 'Ý/5ĞŁ&24óƣ
ÓħqǙ8ǀŉ%� J-RARE&ƾť�50'#�,�� 
 
Ű 5įǜPF`cMµ*ZcCcID'ųŖǝ 
 
ǠǞŠǊƆ(�Ɗé'Ʊ{&��!�J-RARE &Ǎ�5PF`cMµ*ZcC
cID8Ǆ &ųŖµ*�ų�50'#���68ŰeƆ&£ř���,�(Ƴ
i�ƭņ�¿ƃÓħ�ÒƲű8�!(%3%�0'#�,�� 
ǡǞPF`cM,�(ZcCcID'ųŖh¯���řf'ǂƨ�ŰeƆ'�ř
ű&2�!ŗ��Ĕà&Ǎ�5Ʊ{(ŠǊƆƯ	0'#��J-RARE (d 
'Ʊ{8Ư�,�9� 
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Ű 6įǜěǉǝ 
 
� J-RARE 'ŠǊ(�ŏě"Ƒ	�#"�,��J-RARE 8ƾ�!÷36�
þÐ'ē�8śƫ�5Ñ½(�'ǎ4"(�4,�9� 
 
Ű 7įǜũĹqǙǝ 
 
� ŠǊƆ(�J-RARE 'ŠǊb£ř&��4�yg'¼»'��6�&ƣó�
5ƑŎ,�(ƣó�5# J-RARE¡Ĝ�5ƑŎ8�!(%4,�9� 
 
ǜǠǝŁx&ǃ¶�5ƑŎ,�(œƁƑŎ&Ǎƿ�5ƑŎ 
ǜǡǝJ-RARE�J-RARE'u'ŠǊƆ,�(�'u'ŰeƆ&ä�5ơĸ,�
(ƉƻƑŎ 
ǜǢǝ�ïƋ�&¶�5ƑŎ 
ǜǣǝJ-RARE�J-RARE'u'ŠǊƆ,�(�'u'ŰeƆ'ťšưŘĶ�Ƈ
�Ķ�T[<ODc'Ķ£�¿ƥ��'u'Ķ£,�(£Ţ8�à�5ƑŎ 
ǜǤǝJ-RARE8ƾ��yg&ƣó��,�(ƣó�5# J-RARE¡Ĝ�5
þÐ8 J-RARE&Ƽ��5�# 
bǂð&Ħ¨š,�(ļƏ%ƒŕ8Á.þÐ 
bAaRYcHcb=;]F�'u'Īà%AaRYcHcbT_@[W8Á

.þÐ 
bJ-RARE�J-RARE'u'ŠǊƆ,�(�'u'ŰeƆ'¿ƥ,�(�ř8Ľ
Ĕ�5ƒŕ8Á.þÐ 
b�'u�ut&húā8i
5ƒŕ8Á.þÐ 
ǜǥǝJ-RARE'NIL`c?,�(DFJWű&ǂð%Ưƌ8��5ƑŎ 
ǜǦǝJ-RARE'ǁÈ8Ùà�5��6'�5ƑŎ 
ǜǧǝJ-RARE 'NIL`c?,�(DFJWű&hĺ:?GF��,�(h
ĺ%:?GF8Ƣ-5ƑŎ 
ǜǨǝŰeƆ&Ă4�,�ƑŎ 
ǜǠǟǝJ-RARE'u'ŠǊƆ' ID,�(PF`cM8£ř�5ƑŎ 
ǜǠǠǝ¦¼»'ƑŎ8Ťđ,�(ǌđ&ÿƷ��,�(áĤ&�5ƑŎ 
ǜǠǡǝ�'u�J-RAREhǄ #¡Ĝ�5ƑŎ 
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Ű 8įǜJ-RARE'�Ĺűǝ 
 
ǠǞJ-RARE (�yg'��6�&ƣó�5Ñ½&(�ŠǊƆ&q¦&ƾť�
5�#%��J-RARE '�ǆ,�(dǆ'ē�8�Ĺ,�(lĜ�5�#"
�50'#�,�� 
ǜǠǝJ-RARE &�5AaRYcHcbDFJW'ōĳ,�(�Û�Ĵ8žû
&Ƒ	Ñ½ 
ǜǡǝAaRYcHc�ƾ�ÊſűqĘ&24�Ĺ��Ñ½ 
ǜǢǝÍǖ�ƍǔ�ŋŌ�Ǜľà��Ǖ�ÕŌÍÓ%$'h¹ĉ¨&24 J-RARE
'ǁÈ"�%�%��Ñ½ 
ǜǣǝ�'u�J-RARE�Ĺ,�(lĜ8øƘ#¡Ĝ��Ñ½ 
ǡǞJ-RARE(�Įį&Ï � J-RAREƑ��ĒƂ&Ï �ŠǊƆ&ŗ��
Ĕà&��!d 'Ʊ{8Ư�,�9� 
 
Ű 9įǜĶ£ìèǝ 
 
ǠǞJ-RARE=>SB<Lµ* J-RARE&Ǎ�5ťšưŘĶ(�! J-RARE&
[<GaF8ƟƬ�!�5Ɔǜyg�[<GaBc�#��,��ǝ&ìè�!

�,��ĮƚŴ&Ï � J-RARE '£řƟƬ(�[<GaBcŠǊƆ&óƣ
ťšưŘĶ'�řƟƬ8�50'"(�4,�9� 
ǡǞŠǊƆ(��¨KcH&��!�Ɗ3�¨�'uƼ��5�#&��!

'ǄŁ%Ķ£8Ī�!�5�#�µ*�¨KcHŰeƆ'Ķ£8�à�!�

%��#&��!�J-RARE&ä�ƒģ���Ơ�50'#�,�� 
ǢǞŠǊƆ(��¨KcH&��!�J-RARE &ä��jŝš�ǗŔ±š�ŏ
��BS[<GaF¹ƈ��ƭņ¹ƈ%�ř�ƗƖ�ǈê�ŃŗƎ�ő'�Ă�

ƒŧµ*ßƑ&Ǎ�5[<GaF8vi�,�� 
ǣǞŠǊƆ(�J-RARE �3Ķ£8ĈŻ�,�(ƟƬ�6�Ɔ&ä�!Ǝ�Ɔ
tıĶ8Ƒ��%��#&¾Ā�50'#�,�� 
 
Ű 10įǜŠǊĊŅűǝ 
 
ǠǞJ-RARE (�ŠǊƆ�yg'¼»'��6�'qŚ&ƣó�5Ñ½(�
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q¦&ƾť,�(�Â�5�#%���¨KcH8¥Ǐ�0��(óƣŠǊƆ

&��! J-RARE'£ř8dĥš&�Ĺ��,�(ŠǊƆ#�!'ŠǊ8ĊŅ�
0��( J-RARE£řƚŴ8ƜǏ�5�#"�,�� 
ǜǠǝĮƚŴ'��6�'įǙ&ǃ¶��Ñ½ 
ǜǡǝŠǊqǙ&Ɛ�'qß�5�#¡ģ��Ñ½ 
ǜǢǝJ-RARE �3'Ç�½7��'u'ÊŲ8Ŀ/5ƿź&ä�!²¤#�
! 30ġyfùŲ%�Ñ½ 
ǜǣǝŰ 3įŰ 4Ǚ¼»&ƣó�5Ñ½ 
ǜǤǝ�'u�J-RARE�J-RARE'£ř�ŠǊƆ#�!'ŠǊ�,�( J-RARE
£řƚŴ'Żż8Ǆó"%�#¡Ĝ��Ñ½ 
ǡǞ¦Ǚ¼»'��6�'qŚ&ƣó��Ñ½�ŠǊƆ(�J-RARE &ä�!
Ư�!�5�¬'d &��!óŐ&Ĭǎ'£Ţ8Ö��Ť�& J-RARE &ä
�!�!'�¬'ĖĆ8Ƒ7%�6)%4,�9� 
ǢǞJ-RARE(�Įį&Ï � J-RAREƑ��ƑŎ&24ŠǊƆ&ŗ��Ĕ
à&��!d 'Ʊ{8Ư�,�9� 
 
Ű 11įǜŠǊ'ĕÊǝ 
 
ǠǞŠǊƆ(�ĄÝ'ĞŁ" J-RARE&ƾť�5�#&24�J-RARE'ŠǊ
8ĊŅ�5�#"�,�� 
ǡǞŠǊ'ĊŅ&��4�J-RARE &ä�!Ư�!�5�¬Ī5Ñ½(�Š
ǊƆ(�J-RARE &ä�!Ư�!�5�¬'d &��!óŐ&Ĭǎ'£Ţ8
Ö��Ť�& J-RARE&ä�!�!'�¬'ĖĆ8Ƒ7%�6)%4,�9� 
ǢǞŠǊĊŅõ'ŠǊƆþÐ'ć�&��!(�Ű 15į'ƚÝ&ö	0'#�
,�� 
 
Ű 12įǜJ-RARE'�á'Óħ�ŷnǝ 
 
ǠǞJ-RARE (��'Ǉ½&24��'�á8Óħ��,�(ē�8ŷn�5
�#"�,��J-RARE 'ē�8ŷn�5Ñ½�J-RARE (ŠǊƆ&q¦&
ƾť�50'#�,�� 
ǡǞJ-RARE(�Įį&Ï � J-RAREƑ��ĒƂ&Ï �ŠǊƆ&ŗ��
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Ĕà&��!d 'Ʊ{8Ư�,�9� 
 
Ű 13įǜ�Ơ'ÀƦµ*�Ʊǝ 
 
ǠǞJ-RARE (�J-RARE ŠǊƆ'ŒÝ'ţš&Ǆ½�5�#�Ĭô�5ķ
ƈbĺŦübĪřü8Ī�5�#�ŠǊƆ&25 J-RARE '£řŠǊƆ&Ǆ
ř'�5Łx,�(ĴŝÌ�'�ǆƚ¤ű&Ǆ½�5�#�µ*h�½ŗ�

%��#&��!��3�Ơ�50'"(�4,�9� 
ǡǞJ-RARE(�ĮBcQF'ē�'lĜ��Ĺ�ŷn�£řhƈ,�(Óħ�
ŠǊƆ'ĊŅ�J-RARE '£ř&25�¨KcH'ŅÖ,�(ķÉ'Ęǐ0�
�(Ĕ���'u J-RARE &Ǎ�!ŠǊƆƓ��Ĕà&���ƶ��5Ʊ{
8d Ư7%�0'#�,�� 
ǢǞJ-RARE,�( J-RARE=>SB<L&Ǎƿ�!ŠǊƆ#u'ŠǊƆ,�
(ŰeƆ#'ǌ&��!ŗ��·ò�ƿź�ŵpű&��!(�J-RARE (d
 Ʊ{8Ư�,�9� 
 
Ű 14įǜŪâ�ďǝ 
 
� ŠǊƆ(�J-RARE&Ǎƿ�! J-RAREŠǊƆ&ä�!Ūâ&·4ć	�
#8Ŀ/!ǋŧ��Ǘ�ť'þÐ&��!�J-RARE 'q¦'Ĩǘ&25ĈƬ
�5Ñ½8Ǐ��Ūâ&·4ć	0'#�,�� 
 
Ű 15įǜŠǊƆþÐ'·ć�ǝ 
 
� J-RARE&25ŠǊƆ'ŠǊƆþÐ'·ć�&��!(�¢ƽ J-RARET[
<ODcV\Dc'Ý/&250'#��ŠǊƆ(�'T[<ODcV\Dc

&ö�! J-RARE ŠǊƆ'ŠǊƆþÐ8·4ć	�#&��!¾Ā�50'
#�,�� 
 
Ű 16įǜĮƚŴű'Óħǝ 
 
� J-RARE (�ĮƚŴ8Óħ"�50'#�,��J-RARE (�ĮƚŴ8Óħ
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��Ñ½&(�ŠǊƆ&óƣÓħ�á8ƾť�50'#��óƣÓħ�á'ƾ

ťõ�ŠǊƆ J-RARE8£ř��Ñ½,�( J-RARE'Ý/5Ĭǌ�&ŠǊ
ĊŅ'ąż�8#3%���Ñ½&(�ŠǊƆ(ĮƚŴ'Óħ&¾Ā��0'

#-%�,�� 
 
Ű 17įǜƿź/ƾťǝ 
 
� J-RARE&Ǎ�5Ç�½7��'uŠǊƆ�3 J-RARE&ä�5ƿź,�(
ƾť�µ*ĮƚŴ'Óħ&Ǎ�5ƾť�'u J-RARE �3ŠǊƆ&ä�5ƿź
(�²¤#�!Xc]8ř�!Ƒ	0'#�,�� 
 
Ű 18įǜJ-RARE£ř×Ŵf'Í~'ƭņǝ 
 
ǠǞŠǊƆ(�J-RARE 'Ĩǘ&25q¦'ĈƬ%��J-RARE £ř×Ŵf'
Í~´(ĮƚŴ&Ï �Ķ£0��(ƃ¬&���ŰeƆ&ä��ƭņ�ŬƸ�

Č�ƞÝ��'u'��8�5�#("�,�9� 
ǡǞJ-RARE( J-RARE&��5qĴ8ŰeƆ&ƭņ��Ñ½(�óƣqĴƭ
ņ&}� J-RARE £ř×Ŵf'Í~�ĮƚŴ&Ï �Ķ£µ*ƃ¬k*&ŠǊ
Ɔ'ŠǊqǙ�'u'þÐ8óƣqĴƭņ'ƭ¸t&ƭņ�5�#"�50

'#��ŠǊƆ(���5ƭņt��ĮǙ&��!o/¾Ā��0'#�,��

����ĝ�%ųŖm�+þÐ'ƭņ8Ƒ	¦&�ŠǊƆ&ä�ĝ�%ųŖm

�#'£řƚŴµ*T[<ODcV\Dc'�á&��ƾť8Ƒ��ŠǊĊŅ

'ķ|8i
,��%��ĮǙ&Ý/5qĴƭņ&(�ƾí'qĴƭņ'-%

3��|Ũ�§�'uqĴŬƸ�5�315Ñ½8Á.0'#�,�� 
 
Ű 19įǜ�ǒ¹ƈüǝ 
 
� ĮƚŴ'��6�'įǙ,�(�'dǆ�ŅƴƆ×ŴŁ�'u'Łxű&
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ȁऔঔͅष̱Ȃݪࡄ৪͂ව݈̥࢛ͤͣა̱ފ൱

遠位型ミオパチー
シルバーラッセル症候群
血管腫・血管奇形（対応準備中）

マルファン症候群
アイザックス症候群

再発性多発軟骨炎
ミトコンドリア病
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� 平成 27-28年度 厚生労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業(難治性疾患政策研究事業) 

「患者団体等が主体的に運用する疾患横断的な患者レジストリのデータの収集・ 
分析による難病患者の QOL向上及び政策支援のための 

QOL評価基準の策定および基礎的知見の収集」（J-RARE研究班） 
成果報告会�
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