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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）） 
難治性疾患の継続的な疫学データの収集・解析に関する研究（H29-難治等(難)-一般-057 ） 

 
難病に関する各臨床研究班の疫学研究進捗状況調査 

 
  研究協力者：牧野伸子（自治医科大学地域医療学センター 公衆衛生学部門） 
  研究代表者：中村好一（自治医科大学地域医療学センター 公衆衛生学部門） 
 

  
研究要旨：厚生労働科学研究費補助金「難治性疾患の継続的な疫学データの
収集・解析に関する研究」班は、難治性疾患の患者に関する疫学データの継
続的な収集・分析を行うことにより、難治性疾患の（１）予防要因の解明、
（２）予後の解明、（３）頻度分布の解明を行い、行政施策や研究の推進に
資することを目的としている。 
これらの研究を行うことにより、（ａ）患者の福利厚生につながる統計の

作成、（ｂ）疾患の予防のための基礎資料作成、（ｃ）政策立案のための基
礎資料作成（ｄ）研究推進のための基礎資料作成、という効果が期待できる。 
各臨床研究班と疫学班の共同研究を行ない、より有効な患者へのフィード

バックを可能とするために、各臨床研究班の疫学研究の進捗状況を把握する
必要がある。 

 
 
Ａ．研究目的 

難病に関する各臨床研究班の疫学研究進捗
状況を調査することを目的とする。 
 
Ｂ．研究方法 

各臨床研究班に、（１）研究課題番号、
研究代表者名、（２）所属研究機関、（３）
課題名、（４）連絡先、（５）研究期間、
（６）対象疾患名、（７）分野（頻度分布、
危険因子、予後、その他）、（８）時期、
（９）概要、についての調査表を作成し、
厚生労働省の協力を得て各研究班に送付
し、調査する。 
（倫理面への配慮） 
 個人情報を扱わない調査であり、倫理的問
題は生じない。 
 
Ｃ．研究結果 

別紙のとおり 
 
Ｄ．考察 

臨床班の中には既に疫学的研究が十分行
えている班もあるが、疫学班との共同研究
を希望している班もあり、臨床班と疫学班
の共同の視点が必要な状況が、多く残され
ていることが明らかになった。 

Ｅ．結論 
 今後さらに、各臨床研究班と疫学班の共同
研究を行ない、（ａ）患者の福利厚生につな
がる統計の作成、（ｂ）疾患の予防のための
基礎資料作成、（ｃ）政策立案のための基礎
資料作成（ｄ）研究推進のための基礎資料作
成等、より有効な患者へのフィードバックを
目指すことが重要である。 
 
Ｆ．研究発表 
１．論文発表 
   なし 
 
２．学会発表 
   なし 
 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む） 
１．特許取得 
   なし 
 
２．実用新案登録 
   なし 
 
３．その他 
   なし
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平成29年度 指定難病・政策研究班対応表 
                                            
   
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

頻度 危険因子 予後 その他 実施して
いない

過去 年数（過去の場合）現在 計画中その他

1  球脊髄性筋萎縮症  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 1 1 SBMAの、疫学的研究を目的とした研究組織は存在しないが、SBMAに対する
2  筋萎縮性側索硬化症  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 1 10年 1 多施設共同筋萎縮性側索硬化症（ALS）コホートであるJaCALSを構築し、前
3  脊髄性筋萎縮症  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 2004年 調査対象　：　２６２０施設（医療機関および療育施設）
4  原発性側索硬化症  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 1 1 1 原発性側索硬化症（PLS)は，筋萎縮性側索硬化症（ALS)の亜型であるか否
5  進行性核上性麻痺  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 1 1 臨床個人調査票を用いた患者頻度，性別・年齢分布，地域差の調査
6  パーキンソン病  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1
7  大脳皮質基底核変性症  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 大脳皮質基底核変性症（Corticobasal degeneration:CBD)は生前臨床診断
8  ハンチントン病  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 1 1 1 Huntington病の患者の実態調査に関しては難病個人票から調査を行ってい
9  神経有棘赤血球症  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 1 1 神経有棘赤血球症は稀少難病の一つで，家系によって遺伝子変異部位が異
10  シャルコー・マリー・トゥース病  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 1 2015年度から運用を開始したCharcot-Marie-Tooth Patient Registry 
11  重症筋無力症  ８４ 松井　真 神経免疫疾患のエビデンスによる診断基準・重症度分類・ガイドラインの妥当性と患者QOLの検証 1 1 1 1 1 平成29-30年の２年間で大規模全国調査を行い、患者の予後、経済的負担お
12  先天性筋無力症候群  ７１ 青木　正志 希少難治性筋疾患に関する調査研究
13  多発性硬化症／視神経脊髄炎  ８４ 松井　真 神経免疫疾患のエビデンスによる診断基準・重症度分類・ガイドラインの妥当性と患者QOLの検証 1 1 1 1 1 平成29-30年の２年間で大規模全国調査を行い、患者の予後、経済的負担お
14  慢性炎症性脱髄性多発神経炎／多巣性運動ニューロパチー  ８４ 松井　真 神経免疫疾患のエビデンスによる診断基準・重症度分類・ガイドラインの妥当性と患者QOLの検証 1 1 H26-28年 平成29-31年の3年間で実用化研究班およびその後継プロジェクトと連携し
15  封入体筋炎  ７１ 青木　正志 希少難治性筋疾患に関する調査研究 1 1 臨床的には緩徐進行性の経過で四肢、大腿部や手指・手首屈筋をおかし、
16  クロウ・深瀬症候群  ８４ 松井　真 神経免疫疾患のエビデンスによる診断基準・重症度分類・ガイドラインの妥当性と患者QOLの検証 1 平成29-31年の3年間で実用化研究班およびその後継プロジェクトと連携し
17  多系統萎縮症  ５０ 水澤　英洋 運動失調症の医療基盤に関する調査研究
18  脊髄小脳変性症(多系統萎縮症を除く。)  ５０ 水澤　英洋 運動失調症の医療基盤に関する調査研究
19  ライソゾーム病  ６５ 衞藤　義勝 ライソゾーム病（ファブリ病含む）に関する調査研究 1 1 1 1 1 1 ライソゾーム病(LSD)＆ペルオキシゾーム病(PD)、ALDの実数は本研究班平
20  副腎白質ジストロフィー  ６５ 衞藤　義勝 ライソゾーム病（ファブリ病含む）に関する調査研究
21  ミトコンドリア病  ７６ 後藤　雄一 ミトコンドリア病の調査研究 1 1 ミトコンドリア病の診断は、多様な臨床症状、多様な臨床経過、多様な原
22  もやもや病  ７３ 寳金　清博 もやもや病（ウイリス動脈輪閉塞症）の診断・治療に関する研究 1 1 1 1 １　現在、臨床個人調査票の集計結果をまとめ論文作成を行っている。
23  プリオン病  ７７ 山田　正仁 プリオン病及び遅発性ウイルス感染症に関する調査研究 1 1 1 1 1999年4月より現在のCJD病サーベイランス委員会が組織され、我が国発症
24  亜急性硬化性全脳炎  ７７ 山田　正仁 プリオン病及び遅発性ウイルス感染症に関する調査研究 1 1 2012年 2012年に全国サーベイランス調査を行い、全国で81名の患者が報告され
25  進行性多巣性白質脳症  ７７ 山田　正仁 プリオン病及び遅発性ウイルス感染症に関する調査研究 1 1 1 1 6年 1 進行性多巣性白質脳症（PML）の診断に重要な検査である脳脊髄液JCV-PCR
26  HTLV-1関連脊髄症  ３９ 山野 嘉久 HAMならびにHTLV-1陽性難治性疾患に関する国際的な総意形成を踏まえた診療ガイドラインの作成 1 1 1 2012年3月以降 1 2012年3月からHAM患者レジストリ「HAMねっと」を運営し（UMIN ID: 
27  特発性基底核石灰化症  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 1 特発性基底核石灰化症（IBGC）の診断基準、重症度分類、診療ガイドライ
28  全身性アミロイドーシス  ６３ 内木 宏延 アミロイドーシスに関する調査研究 1 1 1 平成26～28年度「アミロイドーシスに関する調査研究」班（安東由喜雄班
29  ウルリッヒ病  ７１ 青木　正志 希少難治性筋疾患に関する調査研究
30  遠位型ミオパチー  ７１ 青木　正志 希少難治性筋疾患に関する調査研究 1 1 遠位筋が好んで侵される常染色体劣性の遺伝性筋疾患である。病理学的に
31  ベスレムミオパチー  ７１ 青木　正志 希少難治性筋疾患に関する調査研究 1 乳幼児期に発症し、緩徐に進行する近位筋優位の筋力低下と筋萎縮に加
32  自己貪食空胞性ミオパチー  ７１ 青木　正志 希少難治性筋疾患に関する調査研究 1 1 骨格筋の筋線維内に特徴的な自己貪食空胞が出現する極めて稀少な遺伝性
33  シュワルツ・ヤンペル症候群  ７１ 青木　正志 希少難治性筋疾患に関する調査研究 1 シュワルツ・ヤンペル（Schwartz-Jampel）症候群（SJS)は、別名、軟骨異

1 1 1 2016年 1 2007-2016年における鳥取大学病院を受診したNF1患者の解析済み
1 1 1 厚労省から提供された全国の臨床調査個人票のデータを用いて、登録患者

35  天疱瘡  ７０ 天谷　雅行 稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究 1 1 1 1 1986年 1 1 ・1986年に疫学班と協働で頻度調査(全国調査)行い、1997年に二次調査対
36  表皮水疱症  ７０ 天谷　雅行 稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究 1 1 1 1 1983,1994年 1 1 ・表皮水疱症の全国調査は疫学班と協働で1983年、1994年に実施。
37  膿疱性乾癬（汎発型）  ７０ 天谷　雅行 稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究 1 1 1 1 1 1988, 1994, 1995年 1 1 ・膿疱性乾癬の全国調査は疫学班と協働で1988年、1994年に実施。
38  スティーヴンス・ジョンソン症候群  ６９ 森田　栄伸 重症多形滲出性紅斑に関する調査研究 1 1 1 1 2008年 1 1 2008年全国疫学調査を実施し、頻度、危険因子、予後について調査した。
39  中毒性表皮壊死症  ６９ 森田　栄伸 重症多形滲出性紅斑に関する調査研究 1 1 1 1 2008年 1 1 2008年全国疫学調査を実施し、頻度、危険因子、予後について調査した。

1 1 1 1(登録 2007年4月1日から2014年3月31日の間に政策班の研究分担者、研究協力者の
1 1 1 １(登 2015年2月から2019年3月31日の間に政策班の研究分担者、研究協力者の施
1 1 1 1(登録 2007年4月1日から2014年3月31日の間に政策班の研究分担者、研究協力者の
1 1 1 １(登 2015年2月から2019年3月31日の間に政策班の研究分担者、研究協力者の施

42  結節性多発動脈炎  ５９ 針谷 正祥 難治性血管炎に関する調査研究 1
1 1 1 1 登録期間 政策班の研究分担者、研究協力者の施設で免疫抑制治療を受けた新規発症
1 1 1 1 2011.04から 当班および進行性腎障害に関する調査研究班の研究分担者、研究協力者の
1 1 1 1 当班の研究分担者、研究協力者の施設でリツキシマブ治療を受けたANCA関
1 1 1 1 登録期間 政策班の研究分担者、研究協力者の施設で免疫抑制治療を受けた新規発症
1 1 1 1 2011.04から 当班および進行性腎障害に関する調査研究班の研究分担者、研究協力者の
1 1 1 1 当班の研究分担者、研究協力者の施設でリツキシマブ治療を受けたANCA関
1 1 1 1 登録期間 政策班の研究分担者、研究協力者の施設で免疫抑制治療を受けた新規発症
1 1 1 1 2011.04から 当班および進行性腎障害に関する調査研究班の研究分担者、研究協力者の

46  悪性関節リウマチ  ５９ 針谷 正祥 難治性血管炎に関する調査研究 1
47  バージャー病  ５９ 針谷 正祥 難治性血管炎に関する調査研究 1
48  原発性抗リン脂質抗体症候群  ５９ 針谷 正祥 難治性血管炎に関する調査研究 1
49  全身性エリテマトーデス  ４９ 上阪 等 自己免疫疾患に関する調査研究 1 1 1 1 2014年 1 1 ・2003年から2010年に実施された個票データのうち、電子データ可され
50  皮膚筋炎／多発性筋炎  ４９ 上阪 等 自己免疫疾患に関する調査研究 1 1 1 1 1 2011-2016年 1 1 ・過去（2011年～2016年)　：2003年～2013年度皮膚筋炎/多発性筋炎
51  全身性強皮症  ８６ 尹　浩信 強皮症・皮膚線維化疾患の診断基準・重症度分類・診療ガイドラインに関する研究 1 1 1 1 15年 1 本事業班に所属する班員を中心に、2002年から強皮症早期例登録事業を継
52  混合性結合組織病  ４９ 上阪 等 自己免疫疾患に関する調査研究 1 1 1 1 1988, 1996, 2004, 2010年1 1 ・2014年までの電子化された臨床調査個人票を用いて、臨床疫学像の把握
53  シェーグレン症候群  ４９ 上阪 等 自己免疫疾患に関する調査研究 1 1 1 1 1 2010-2016年 1 1 ・2010年-2016年：2010年度全国疫学調査を実施し、我が国のシェーグレン
54  成人スチル病  ４９ 上阪 等 自己免疫疾患に関する調査研究 1 1 1 1 2011-2012年 1 1 ・2011年-2012年：2011年全国疫学調査を実施し、我が国の成人スチル病
55  再発性多発軟骨炎  ８５ 鈴木 登 軟骨炎症性疾患の診断と治療体系の確立 1 1 1 1 平成21～23年 1 再発性多発軟骨炎（relapsing polychondritis：RP）は、全身の軟骨組織
56  ベーチェット病  ９１ 水木　信久 ベーチェット病に関する調査研究 1 1 1972年～ 1 ベーチェット病（BD）は全身の諸臓器に急性の炎症発作を繰り返す難治性
57  特発性拡張型心筋症  ７５ 筒井　裕之 特発性心筋症に関する調査研究
58  肥大型心筋症  ７５ 筒井　裕之 特発性心筋症に関する調査研究
59  拘束型心筋症  ７５ 筒井　裕之 特発性心筋症に関する調査研究
60  再生不良性貧血  ６７ 三谷 絹子 特発性造血障害に関する調査研究 1 1 2011～2016年 1 1 ・2011年～現在：2003年～2013年度AA臨床調査個人票を解析し、患者数、
61  自己免疫性溶血性貧血  ６７ 三谷 絹子 特発性造血障害に関する調査研究 1 1 2011～2016年 1 1 ・現在～計画中：2018年度以降に稼働予定の指定難病データベースによる
62  発作性夜間ヘモグロビン尿症  ６７ 三谷 絹子 特発性造血障害に関する調査研究 1 1 2011～2016年 1 1 ・現在～計画中：2018年度以降に稼働予定の指定難病データベースによる
63  特発性血小板減少性紫斑病  ５３ 村田　満 血液凝固異常症等に関する研究 1 1 1 1 臨床調査個人票を用いた疫学調査を上記の内容について行った。疫学調査
64  血栓性血小板減少性紫斑病  ５３ 村田　満 血液凝固異常症等に関する研究 1 1 1 1 奈良医大による患者レジストリーが行われている。、１９９８年から
65  原発性免疫不全症候群  ５４ 野々山　惠章 原発性免疫不全症候群の診断基準・重症度分類および診療ガイドラインの確立に関する研究 1 1 原発性免疫不全症候群の診断基準・重症度分類および診療ガイドラインを
66  IgＡ 腎症  ５８ 成田 一衛 難治性腎疾患に関する調査研究 1 1 1 1 難病情報センターのホームページの記載通り、診療ガイドライン作成、疾
67  多発性嚢胞腎  ５８ 成田 一衛 難治性腎疾患に関する調査研究 1 1 1 1 難病情報センターのホームページの記載通り、診療ガイドライン作成、疾
68  黄色靱帯骨化症  ８１ 大川　淳 脊柱靭帯骨化症に関する調査研究
69  後縦靱帯骨化症  ８１ 大川　淳 脊柱靭帯骨化症に関する調査研究
70  広範脊柱管狭窄症  ８１ 大川　淳 脊柱靭帯骨化症に関する調査研究
71  特発性大腿骨頭壊死症  ９４ 菅野　伸彦 特発性大腿骨頭壊死症の医療水準及び患者のQOL向上に関する大規模多施設研究 1 1 1 特発性大腿骨頭壊死症（ONFH）は、青・壮年期に好発し、股関節機能障害
72  下垂体性ADH分泌異常症  ９３ 有馬 寛 間脳下垂体機能障害に関する調査研究
73  下垂体性TSH分泌亢進症  ９３ 有馬 寛 間脳下垂体機能障害に関する調査研究 1 1
74  下垂体性PRL分泌亢進症  ９３ 有馬 寛 間脳下垂体機能障害に関する調査研究 1 1
75  クッシング病  ９３ 有馬 寛 間脳下垂体機能障害に関する調査研究 1 1
76  下垂体性ゴナドトロピン分泌亢進症  ９３ 有馬 寛 間脳下垂体機能障害に関する調査研究 1 1
77  下垂体性成長ホルモン分泌亢進症  ９３ 有馬 寛 間脳下垂体機能障害に関する調査研究 1 1
78  下垂体前葉機能低下症  ９３ 有馬 寛 間脳下垂体機能障害に関する調査研究 1 1
79  家族性高コレステロール血症（ホモ接合体）  ２７ 石橋　俊 原発性高脂血症に関する調査研究 1 1 1 　(1) 目的・・・家族性高コレステロール血症（FH）（ホモ・ヘテロ接合
80  甲状腺ホルモン不応症  ３４ 赤水 尚史 ホルモン受容機構異常に関する調査研究 1 1 1 これまでに少数例での全国調査は終了しているが、本邦における甲状腺ホ
81  先天性副腎皮質酵素欠損症  ８７ 長谷川 奉延 副腎ホルモン産生異常に関する調査研究
82  先天性副腎低形成症  ８７ 長谷川 奉延 副腎ホルモン産生異常に関する調査研究 1 1 1
83  アジソン病  ８７ 長谷川 奉延 副腎ホルモン産生異常に関する調査研究
84  サルコイドーシス  ６４ 稲瀬 直彦 びまん性肺疾患に関する調査研究 1
85  特発性間質性肺炎  ６４ 稲瀬 直彦 びまん性肺疾患に関する調査研究 1 1 1 臨床調査個人票を用いた全国疫学調査を計画中（実施は平成30年度以降）
86  肺動脈性肺高血圧症  ６８ 巽　浩一郎 呼吸不全に関する調査研究 1 1 1 1 1998年 日本呼吸器学会雑誌に論文公表しておりますが、1997年 疫学調査
87  肺静脈閉塞症／肺毛細血管腫症  ６８ 巽　浩一郎 呼吸不全に関する調査研究 1 1 1 1 1998年 日本呼吸器学会雑誌に論文公表しておりますが、1997年 疫学調査
88  慢性血栓塞栓性肺高血圧症  ６８ 巽　浩一郎 呼吸不全に関する調査研究 1 1 1 1 1998年 日本呼吸器学会雑誌に論文公表しておりますが、1997年 疫学調査
89  リンパ脈管筋腫症  ６８ 巽　浩一郎 呼吸不全に関する調査研究 1 1 1 1 難病情報センターに現在の状況が掲載されております。
90  網膜色素変性症  ８８ 山下 英俊 網膜脈絡膜・視神経萎縮症に関する調査研究
91  バッド・キアリ症候群  ７９ 滝川　一 難治性の肝・胆道疾患に関する調査研究 1 1 1 18年 1 1999年、2005年、2014年と全国疫学調査を実施した。
92  特発性門脈圧亢進症  ７９ 滝川　一 難治性の肝・胆道疾患に関する調査研究 1 1 1 18年 1 1999年、2005年、2014年と全国疫学調査を実施した。
93  原発性胆汁性胆管炎（旧称：原発性胆汁性肝硬変）  ７９ 滝川　一 難治性の肝・胆道疾患に関する調査研究 1 1 1 30年 1 1980年代から概ね3年ごとに全国調査を実施しデータベースを構築、予後の
94  原発性硬化性胆管炎  ７９ 滝川　一 難治性の肝・胆道疾患に関する調査研究 1 1 1 5年 1 2012年より3年ごとに全国調査を実施しデータベースを構築、予後の解明を
95  自己免疫性肝炎  ７９ 滝川　一 難治性の肝・胆道疾患に関する調査研究 1 1 1 8年 1 2012年より3年ごとに全国調査を実施しデータベースを構築、予後の解明を
96  クローン病  ８９ 鈴木　康夫 難治性炎症性腸管障害に関する調査研究 1 1 1 1 1 本研究は1973年以来「難治性炎症性腸管障害調査研究班」を継続し、ク
97  潰瘍性大腸炎  ８９ 鈴木　康夫 難治性炎症性腸管障害に関する調査研究 1 1 1 1 1 本研究は1973年以来「難治性炎症性腸管障害調査研究班」を継続し、潰瘍
98  好酸球性消化管疾患  ８３ 野村　伊知郎 好酸球性消化管疾患、重症持続型の根本治療、多種食物同時除去療法に関するエビデンス創出研究
99  慢性特発性偽性腸閉塞症  ５６ 田口　智章 小児期から移行期・成人期を包括する希少難治性慢性消化器疾患の医療政策に関する研究 1 1 1 2001-2010年 １．概要
100  巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症  ５６ 田口　智章 小児期から移行期・成人期を包括する希少難治性慢性消化器疾患の医療政策に関する研究 1 1 1 2001-2010年 １．概要
101  腸管神経節細胞僅少症  ５６ 田口　智章 小児期から移行期・成人期を包括する希少難治性慢性消化器疾患の医療政策に関する研究 1 1 1 2001-2010年 １．概要
102  ルビンシュタイン・テイビ症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
103  CFC症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
104  コステロ症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
105  チャージ症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
106  クリオピリン関連周期熱症候群  ６１ 平家　俊男 自己炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、重症度分類、診療ガイドライン確立に関する研究 1 1 1 1 本疾患は責任遺伝子NLRP3の機能異常により発症する超稀少疾患である。罹
107  全身型若年性特発性関節炎  ４９ 上阪 等 自己免疫疾患に関する調査研究 1 1 1 1 2015-2016年 1 1 ・2015年-2016年：難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業）
108  TNF受容体関連周期性症候群  ６１ 平家　俊男 自己炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、重症度分類、診療ガイドライン確立に関する研究 1 1 1 1 本疾患は責任遺伝子TNFRSF1の機能異常により発症する超稀少疾患である。
109  非典型溶血性尿毒症症候群  ５３ 村田　満 血液凝固異常症等に関する研究 1 1 1 非典型溶血性尿毒症症候群（aHUS）は、溶血性貧血、血小板減少、臓器障
110  ブラウ症候群  ６１ 平家　俊男 自己炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、重症度分類、診療ガイドライン確立に関する研究 1 1 1 1 本疾患は責任遺伝子NOD2の機能異常により発症する超稀少疾患である。罹
111  先天性ミオパチー  ７１ 青木　正志 希少難治性筋疾患に関する調査研究 1 1 先天性ミオパチーは、生下時よりの筋緊張低下（フロッピーインファン
112  マリネスコ・シェーグレン症候群  ７１ 青木　正志 希少難治性筋疾患に関する調査研究 1 マリネスコ-シェーグレン症候群は常染色体劣性の遺伝形式をとる希な疾患
113  筋ジストロフィー  ４４ 松村　剛 筋ジストロフィーの標準的医療普及のための調査研究 1 1 デュシェンヌ型筋ジストロフィー：「デュシェンヌ型筋ジストロフィー診
114  非ジストロフィー性ミオトニー症候群  ７１ 青木　正志 希少難治性筋疾患に関する調査研究
115  遺伝性周期性四肢麻痺  ７１ 青木　正志 希少難治性筋疾患に関する調査研究
116  アトピー性脊髄炎  ８４ 松井　真 神経免疫疾患のエビデンスによる診断基準・重症度分類・ガイドラインの妥当性と患者QOLの検証 1 平成29-31年の3年間で実用化研究班およびその後継プロジェクトと連携し
117  脊髄空洞症  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 2009-2010年 2009年から2010年にかけて全国疫学調査を実施した。その結果、2009年12
118  脊髄髄膜瘤  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 脊髄髄膜瘤は平成２７年７月１日施行の指定難病となった。胎生４週頃に
119  アイザックス症候群  ８４ 松井　真 神経免疫疾患のエビデンスによる診断基準・重症度分類・ガイドラインの妥当性と患者QOLの検証 1 平成29-31年の3年間で実用化研究班およびその後継プロジェクトと連携し
120  遺伝性ジストニア  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 1 1 遺伝性ジストニアの診療ガイドライン，脳内鉄沈着症のガイドラインを現

45  好酸球性多発血管炎性肉芽腫症  ５９ 針谷 正祥

43  顕微鏡的多発血管炎  ５９ 針谷 正祥

44  多発血管炎性肉芽腫症  ５９ 針谷 正祥

針谷 正祥

41  巨細胞性動脈炎  ５９ 針谷 正祥

分野 時期
研究課題名指定難病告示病名 研究班  

番号
研究代表者

34  神経線維腫症  ６２ 錦織　千佳子

40  高安動脈炎  ５９

難治性血管炎に関する調査研究

難治性血管炎に関する調査研究

概要

神経皮膚症候群に関する診療科横断的な診療体制の確立

難治性血管炎に関する調査研究

難治性血管炎に関する調査研究

難治性血管炎に関する調査研究



- 5 -

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

121  神経フェリチン症  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 1 1 遺伝性ジストニアの診療ガイドライン，脳内鉄沈着症のガイドラインを現
122  脳表ヘモジデリン沈着症  ５０ 水澤　英洋 運動失調症の医療基盤に関する調査研究
123  禿頭と変形性脊椎症を伴う常染色体劣性白質脳症  ４３ 小野寺　理 成人発症白質脳症の医療基盤に関する調査研究班 1 1 本研究計画では、まず現在の診断基準の妥当性の評価、さらに、遺伝子診
124  皮質下梗塞と白質脳症を伴う常染色体優性脳動脈症  ４３ 小野寺　理 成人発症白質脳症の医療基盤に関する調査研究班 1 1 本研究計画では、まず現在の診断基準の妥当性の評価、さらに、遺伝子診
125  神経軸索スフェロイド形成を伴う遺伝性びまん性白質脳症  ４３ 小野寺　理 成人発症白質脳症の医療基盤に関する調査研究班 1 1 本研究計画では、まず現在の診断基準の妥当性の評価、さらに、遺伝子診
126  ペリー症候群  ３７ 坪井 義夫 Perry病診断基準の確立 1 1 1 1 Perry症候群の診断基準作成を目的として、家系調査、臨床症状、検査所見
127  前頭側頭葉変性症  ７４ 中島　健二 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 1 1 1 1 FTLDを対象として、全国で本疾患を中心的に診療している神経内科と精神
128  ビッカースタッフ脳幹脳炎  ８４ 松井　真 神経免疫疾患のエビデンスによる診断基準・重症度分類・ガイドラインの妥当性と患者QOLの検証 1 ビッカースタッフ脳幹脳炎についての新たな知見が加わった場合、診断基
129  痙攣重積型（二相性）急性脳症  ３２ 水口 雅 小児の急性脳症・けいれん重積状態の診療指針の確立 1 1 1 1 2010年 1 急性脳症の罹病率、先行感染症との関係、予後に関する全国調査を平成29
130  先天性無痛無汗症  ９８ 横関 博雄 特発性後天性全身性無汗症の横断的発症因子、治療法、予後の追跡研究
131  アレキサンダー病  ２６ 小坂 仁 遺伝性白質疾患の診断・治療・研究システムの構築 1 1 1 2009年 2009年に暫定診断基準を作成し、全国有病者数調査ならびに臨床情報に関
132  先天性核上性球麻痺  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 H23-25年 難病の疫学調査班と共同(川村孝先生に疫学リエゾンとしてご参加）で、全
133  メビウス症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
134  中隔視神経形成異常症/ドモルシア症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究
135  アイカルディ症候群  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に8例が登録。横断的情報(RES-C)として8例分の臨床情報
136  片側巨脳症  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に15例が登録。横断的情報(RES-C)として15例分の臨床情
137  限局性皮質異形成  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に100例が登録。横断的情報(RES-C)として74例分の臨床情
138  神経細胞移動異常症  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に84例が登録。横断的情報(RES-C)として77例分の臨床情
139  先天性大脳白質形成不全症  ２６ 小坂 仁 遺伝性白質疾患の診断・治療・研究システムの構築 1 1 2008-9年 日本小児科学会の研究支援をうけ日本国内の小児神経専門医747病院、48大
140  ドラベ症候群  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に84例が登録。横断的情報(RES-C)として73例分の臨床情
141  海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に153例が登録。横断的情報(RES-C)として148例分の臨床
142  ミオクロニー欠神てんかん  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に2例が登録。横断的情報(RES-C)として2例分の臨床情報
143  ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に9例が登録。横断的情報(RES-C)として7例分の臨床情報
144  レノックス・ガストー症候群  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に62例が登録。横断的情報(RES-C)として54例分の臨床情
145  ウエスト症候群  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に214例が登録。横断的情報(RES-C)として180例分の臨床
146  大田原症候群  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に22例が登録。横断的情報(RES-C)として21例分の臨床情
147  早期ミオクロニー脳症  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に2例が登録。横断的情報(RES-C)として1例分の臨床情報
148  遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に15例が登録。横断的情報(RES-C)として10例分の臨床情
149  片側痙攣・片麻痺・てんかん症候群  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に5例が登録。横断的情報(RES-C)として4例分の臨床情報
150  環状20番染色体症候群  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に10例が登録。横断的情報(RES-C)として10例分の臨床情
151  ラスムッセン脳炎  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に10例が登録。横断的情報(RES-C)として4例分の臨床情報
152  ＰＣＤＨ19関連症候群  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に7例が登録。横断的情報(RES-C)として6例分の臨床情報
153  難治頻回部分発作重積型急性脳炎  ３２ 水口　雅 小児の急性脳症・けいれん重積状態の診療指針の確立
154  徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に24例が登録。横断的情報(RES-C)として20例分の臨床情
155  ランドウ・クレフナー症候群  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に1例が登録。横断的情報(RES-C)として1例分の臨床情報
156  レット症候群  １０ 伊藤　雅之 ジュベール症候群とジュベール症候群関連疾患の診療支援と診療ガイドライン作成・普及のための研究 1 1 1(H23) 今年度より、レット症候群の患者データベース登録システムの構築と遺伝
157  スタージ・ウェーバー症候群  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に39例が登録。横断的情報(RES-C)として31例分の臨床情
158  結節性硬化症  ６２ 錦織　千佳子 神経皮膚症候群に関する診療科横断的な診療体制の確立
159  色素性乾皮症  ６２ 錦織　千佳子 神経皮膚症候群に関する診療科横断的な診療体制の確立 1 1 1 XP患者は初期症状が皮膚であり、まず皮膚科にかかることが多いので平成
160  先天性魚鱗癬  ７０ 天谷　雅行 稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究 1 1 1 1 2003,2010年 1 ・先天性魚鱗癬の全国疫学調査は疫学班と協働で過去に2回(2003年、2010
161  家族性良性慢性天疱瘡  ９０ 橋本　隆 皮膚の遺伝関連性希少難治性疾患群の網羅的研究 1 1 1 1 1 1 家族性良性慢性天疱瘡に関して、2014年-2019年に、全国アンケート調査や
162  類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む。）  ７０ 天谷　雅行 稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究 1 1 1 1 1986年 1 1 ・類天疱瘡の全国調査は1986年に疫学班と協働で実施。1998年に病理剖検
163  特発性後天性全身性無汗症  ９８ 横関 博雄 特発性後天性全身性無汗症の横断的発症因子、治療法、予後の追跡研究
164  眼皮膚白皮症  ７０ 天谷　雅行 稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究 1 1 ・臨床調査個人票データが入力された後に利用申請を行い、本疾患の臨床
165  肥厚性皮膚骨膜症  ３３ 新関 寛徳 肥厚性皮膚骨膜症の診療内容の均てん化に基づく重症度判定の策定に関する研究 1 1 非特異性多発性小腸潰瘍症における本症合併患者数を調査予定
166  弾性線維性仮性黄色腫  ７０ 天谷　雅行 稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究 1 1 1 1 ・臨床調査個人票データが入力された後に利用申請を行い、本疾患の臨床
167  マルファン症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
168  エーラス・ダンロス症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
169  メンケス病  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 2013年 担当：児玉
170  オクシピタル・ホーン症候群  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 2013年 担当：児玉
171  ウィルソン病  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1985年 担当：児玉　できれば頻度・予後など調査したい
172  低ホスファターゼ症  ３８ 澤井　英明 指定難病に該当する胎児・新生児骨系統疾患の現状調査と診療ガイドラインの改訂に関する研究 1
173  VATER症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
174  那須・ハコラ病  ４３ 小野寺　理 成人発症白質脳症の医療基盤に関する調査研究班 1 1 本研究計画では、まず現在の診断基準の妥当性の評価、さらに、遺伝子診
175  ウィーバー症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
176  コフィン・ローリー症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
177  有馬症候群  １０ 伊藤　雅之 ジュベール症候群とジュベール症候群関連疾患の診療支援と診療ガイドライン作成・普及のための研究
178  モワット・ウィルソン症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
179  ウィリアムズ症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
180  ＡＴＲ－Ｘ症候群  １１ 和田 敬仁 脳クレアチン欠乏症候群を中心とした治療可能な知的障害症候群の臨床研究 1 1 ATR-X症候群の日本国内における周知、患者レジストリー、診断基準の作成
181  クルーゾン症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
182  アペール症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
183  ファイファー症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
184  アントレー・ビクスラー症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
185  コフィン・シリス症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
186  ロスムンド・トムソン症候群  ２３ 横手　幸太郎 早老症の実態把握と予後改善を目指す集学的研究
187  歌舞伎症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
188  多脾症候群  ２８ 中西 敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 内臓が左右対称性に形成される臓器錯位症候群のうち右側相同又は左側相
189  無脾症候群  ２８ 中西 敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 内臓が左右対称性に形成される臓器錯位症候群のうち右側相同又は左側相
190  鰓耳腎症候群  ８０ 石倉 健司 小児腎領域の希少・難治性疾患群の診療・研究体制の確立
191  ウェルナー症候群  ２３ 横手 幸太郎 早老症の実態把握と予後改善を目指す集学的研究 1 1 1 1 【目的】ウェルナー症候群の診断基準、重症度分類、診療ガイドラインの
192  コケイン症候群  ９０ 橋本　隆 皮膚の遺伝関連性希少難治性疾患群の網羅的研究 1 1 1 1 1 1 コケイン症候群に関して、2014年-2019年に、全国アンケート調査や日本皮
193  プラダー・ウィリ症候群  ３１ 緒方　勤 性分化・性成熟疾患群における診療ガイドラインの作成と普及
194  ソトス症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
195  ヌーナン症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
196  ヤング・シンプソン症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
197  １p36欠失症候群  ３０ 倉橋　浩樹 マイクロアレイ染色体検査でみつかる染色体微細構造異常症候群の診療ガイドラインの確立 1 1 1 当研究班では実施していない。過去に以下の研究がある。
198  ４p欠失症候群  ３０ 倉橋　浩樹 マイクロアレイ染色体検査でみつかる染色体微細構造異常症候群の診療ガイドラインの確立 1 1 1 当研究班では実施していない。過去に以下の研究がある。
199  ５p欠失症候群  ３０ 倉橋　浩樹 マイクロアレイ染色体検査でみつかる染色体微細構造異常症候群の診療ガイドラインの確立 1 1 1 当研究班では実施していない。過去に以下の研究がある。
200  第14番染色体父親性ダイソミー症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
201  アンジェルマン症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
202  スミス・マギニス症候群  ３０ 倉橋　浩樹 マイクロアレイ染色体検査でみつかる染色体微細構造異常症候群の診療ガイドラインの確立 1 1 当研究班では実施していない。過去に以下の研究がある。
203  22q11.2欠失症候群  ２８ 中西 敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 22q11.2 欠失症候群は、患者の 80％は先天性心疾患を合併し、胸腺発達遅
204  エマヌエル症候群  ３０ 倉橋　浩樹 マイクロアレイ染色体検査でみつかる染色体微細構造異常症候群の診療ガイドラインの確立 1 1 1 2009-2011年 当研究班では実施していない。過去に以下の研究がある。
205  脆弱Ｘ症候群関連疾患  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 1 1 1 小児期では慢性特定疾患の制度下で支援対象となっているが、成人期への
206  脆弱X症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究
207  総動脈幹遺残症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 大きな心室中隔欠損を有し、左右両心室から単一の動脈に血液を駆出する
208  修正大血管転位症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 大血管転位症には、完全大血管転位症と修正大血管転位症が含まれる。完
209  完全大血管転位症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 大血管転位症には、完全大血管転位症と修正大血管転位症が含まれる。完
210  単心室症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 1 30年 単心室症、左心低形成症候群、三尖弁閉鎖症、心室中隔欠損を伴わない肺
211  左心低形成症候群  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 1 30年 単心室症、左心低形成症候群、三尖弁閉鎖症、心室中隔欠損を伴わない肺
212  三尖弁閉鎖症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 1 30年 単心室症、左心低形成症候群、三尖弁閉鎖症、心室中隔欠損を伴わない肺
213  心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 1 30年 単心室症、左心低形成症候群、三尖弁閉鎖症、心室中隔欠損を伴わない肺
214  心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 ファロー四徴症類縁疾患とは、ファロー四徴症に類似の血行動態をとる疾
215  ファロー四徴症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 ファロー四徴症類縁疾患とは、ファロー四徴症に類似の血行動態をとる疾
216  両大血管右室起始症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 ファロー四徴症類縁疾患とは、ファロー四徴症に類似の血行動態をとる疾
217  エプスタイン病  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 三尖弁の１枚又は２枚の弁尖付着位置が右室内にずれ落ちるために三尖弁
218  アルポート症候群  ８０ 石倉 健司 小児腎領域の希少・難治性疾患群の診療・研究体制の確立
219  ギャロウェイ・モワト症候群  ８０ 石倉 健司 小児腎領域の希少・難治性疾患群の診療・研究体制の確立
220  急速進行性糸球体腎炎  ５８ 成田 一衛 難治性腎疾患に関する調査研究 1 1 1 1 難病情報センターのホームページの記載通り、診療ガイドライン作成、疾
221  抗糸球体基底膜腎炎  ５８ 成田 一衛 難治性腎疾患に関する調査研究 1 1 1 1 難病情報センターのホームページの記載通り
222  一次性ネフローゼ症候群  ５８ 成田 一衛 難治性腎疾患に関する調査研究 1 1 1 1 難病情報センターのホームページの記載通り、診療ガイドライン作成、疾
223  一次性膜性増殖性糸球体腎炎  ５８ 成田 一衛 難治性腎疾患に関する調査研究 1 1 1 1 難病情報センターのホームページの記載通り、疾患レジストリーによる2次
224  紫斑病性腎炎  ５８ 成田 一衛 難治性腎疾患に関する調査研究 1 1 1 1 難病情報センターのホームページの記載通り、疾患レジストリーによる2次
225  先天性腎性尿崩症  ９３ 有馬 寛 間脳下垂体機能障害に関する調査研究 1 1
226  間質性膀胱炎（ハンナ型）  ４７ 本間　之夫 間質性膀胱炎の患者登録と診療ガイドラインに関する研究 1 1 1 1 間質性膀胱炎は、膀胱痛、膀胱不快感、頻尿などの症状を呈する原因不明
227  オスラー病  ６８ 巽　浩一郎 呼吸不全に関する調査研究 1 1 1 1 難病情報センターに現在の状況が掲載されております。
228  閉塞性細気管支炎  ６４ 稲瀬 直彦 びまん性肺疾患に関する調査研究 1
229  肺胞蛋白症（自己免疫性又は先天性）  ６４ 稲瀬 直彦 びまん性肺疾患に関する調査研究 1
230  肺胞低換気症候群  ６８ 巽　浩一郎 呼吸不全に関する調査研究 1 1 1 1 1998年 日本呼吸器学会雑誌に論文公表しておりますが、1997年 疫学調査
231  α1－アンチトリプシン欠乏症  ６８ 巽　浩一郎 呼吸不全に関する調査研究 1 1 1 1 難病情報センターに現在の状況が掲載されております。
232  カーニー複合  ４５ 向井　徳男 カーニー複合に関する疫学調査と診断基準の普及に向けた調査研究 1 1 1 平成22年 1 カーニー複合（CNC）は粘液腫、皮膚色素斑、内分泌機能亢進状態を合併し
233  ウォルフラム症候群  ３４ 赤水　尚史 ホルモン受容機構異常に関する調査研究 1
234  ペルオキシソーム病（副腎白質ジストロフィーを除く。）  ６５ 衞藤　義勝 ライソゾーム病（ファブリ病含む）に関する調査研究
235  副甲状腺機能低下症  ３４ 赤水　尚史 ホルモン受容機構異常に関する調査研究
236  偽性副甲状腺機能低下症  ３４ 赤水　尚史 ホルモン受容機構異常に関する調査研究
237  副腎皮質刺激ホルモン不応症  ８７ 長谷川 奉延 副腎ホルモン産生異常に関する調査研究
238  ビタミンＤ抵抗性くる病/骨軟化症  ３４ 赤水　尚史 ホルモン受容機構異常に関する調査研究 1 1 2009年 ビタミンＤ抵抗性くる病/骨軟化症の頻度調査のために、「難病の患者数と
239  ビタミンＤ依存性くる病/骨軟化症  ３４ 赤水　尚史 ホルモン受容機構異常に関する調査研究
240  フェニルケトン尿症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1(ﾋﾞｵ 1 担当：新宅
241  高チロシン血症1型  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 2009年 担当：中村
242  高チロシン血症2型  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 2009年 担当：中村
243  高チロシン血症3型  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 2009年 担当：中村
244  メープルシロップ尿症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究 1 担当：呉
245  プロピオン酸血症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 （西暦2005） 担当：高柳　過去（西暦2005）1990-1999診療症例について
246  メチルマロン酸血症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 （西暦2005） 担当：高柳　過去（西暦2005）1990-1999診療症例について
247  イソ吉草酸血症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 （西暦2005） 担当：高柳　過去（西暦2005）1990-1999診療症例について
248  グルコーストランスポーター1欠損症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 1 2011年 担当：小国
249  グルタル酸血症1型  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 （西暦2005） 担当：高柳　過去（西暦2005）1990-1999診療症例について
250  グルタル酸血症2型  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 （西暦2005） 担当：高柳
251  尿素サイクル異常症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 1 2009年 担当：中村
252  リジン尿性蛋白不耐症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 1 2010年 担当：髙橋
253  先天性葉酸吸収不全  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究 1 担当：坂本
254  ポルフィリン症  ６２ 錦織　千佳子 神経皮膚症候群に関する診療科横断的な診療体制の確立
255  複合カルボキシラーゼ欠損症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 （西暦2005） 担当：高柳　過去（西暦2005）1990-1999診療症例について
256  筋型糖原病  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 2001年(1991- 担当：杉江
257  肝型糖原病  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究 1 1(筋 担当：杉江
258  ガラクトース－１－リン酸　ウリジルトランスフェラーゼ欠損症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究 1 担当：伊藤
259  レシチンコレステロールアシルトランスフェラーゼ欠損症  ２７ 石橋　俊 原発性高脂血症に関する調査研究
260  シトステロール血症  ２７ 石橋　俊 原発性高脂血症に関する調査研究
261  タンジール病  ２７ 石橋　俊 原発性高脂血症に関する調査研究
262  原発性高カイロミクロン血症  ２７ 石橋　俊 原発性高脂血症に関する調査研究 1 1 1 　(1) 目的・・・家族性高コレステロール血症（FH）（ホモ・ヘテロ接合
263  脳腱黄色腫症  ２７ 石橋　俊 原発性高脂血症に関する調査研究
264  無βリポタンパク血症  ２７ 石橋　俊 原発性高脂血症に関する調査研究
265  脂肪萎縮症  ３４ 赤水　尚史 ホルモン受容機構異常に関する調査研究 1 1 1983,2007年 1 1983年厚生省特定疾患　難病の疫学調査研究で全国の330床以上の病院を対
266  家族性地中海熱  ６１ 平家　俊男 自己炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、重症度分類、診療ガイドライン確立に関する研究 1 1 1 1 本疾患は責任遺伝子MEFVの機能異常により発症する稀少疾患である。罹患
267  高ＩｇＤ症候群  ６１ 平家　俊男 自己炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、重症度分類、診療ガイドライン確立に関する研究 1 1 1 1 本疾患は責任遺伝子MVKの機能異常により発症する超稀少疾患である。罹患
268  中條・西村症候群  ６１ 平家　俊男 自己炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、重症度分類、診療ガイドライン確立に関する研究 1 1 1 1 本疾患はプロテアソーム関連遺伝子の機能異常により発症する超稀少疾患
269  化膿性無菌性関節炎・壊疽性膿皮症・アクネ症候群  ６１ 平家　俊男 自己炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、重症度分類、診療ガイドライン確立に関する研究 1 1 1 1 本疾患は責任遺伝子のPSTPIP1機能異常により発症する超稀少疾患である。
270  慢性再発性多発性骨髄炎  ６１ 平家　俊男 自己炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、重症度分類、診療ガイドライン確立に関する研究 1 1 1 1 本疾患は原因不明の無菌性の非腫瘍性の骨髄炎である。病変部は多発性で
271  強直性脊椎炎  ４２ 富田　哲也 脊椎関節炎の疫学調査・診断基準作成と診療ガイドライン策定を目指した大規模多施設研究 1 1 1 1 本邦における強直性脊椎炎の発症頻度、発症に関わる因子、予後について
272  進行性骨化性線維異形成症  ８１ 大川　淳 脊柱靭帯骨化症に関する調査研究
273  肋骨異常を伴う先天性側弯症  ８２ 臼井 規朗 先天性呼吸器・胸郭形成異常疾患に関する診療ガイドライン作成ならびに診療体制の構築・普及に関する研究 1 1 1 2011-2012年 1 先天性側弯症は椎骨に先天的形態異常が生じ、それによって生じる側弯変
274  骨形成不全症  ３８ 澤井　英明 指定難病に該当する胎児・新生児骨系統疾患の現状調査と診療ガイドラインの改訂に関する研究 1
275  タナトフォリック骨異形成症  ３８ 澤井　英明 指定難病に該当する胎児・新生児骨系統疾患の現状調査と診療ガイドラインの改訂に関する研究 1 1 1 平成22年 全国の大学病院・総合周産期医療センター・地域周産期医療センター・こ

副甲状腺機能低下症/偽性副甲状腺機能低下症の頻度調査のために、「難病
の患者数と臨床疫学増把握のための全国疫学調査マニュアル」に従い、

1998年に、全国の病院の内科（内分泌内科を含む）、小児科、神経内科に

1 1997年 11
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276  軟骨無形成症  ３８ 澤井　英明 指定難病に該当する胎児・新生児骨系統疾患の現状調査と診療ガイドラインの改訂に関する研究 1
277  リンパ管腫症/ゴーハム病  ５５ 秋田 定伯 難治性血管腫・血管奇形・リンパ管腫・リンパ管腫症および関連疾患についての調査研究 1 1 1 1 平成24-25年 中枢神経系を除く、骨や胸部（肺、縦隔、心臓）、腹部（腹腔内、脾
278  巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変）  ５５ 秋田 定伯 難治性血管腫・血管奇形・リンパ管腫・リンパ管腫症および関連疾患についての調査研究 1 1 1 1 平成24-25年 巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変）は顔面・口腔・咽喉頭・頚部に先天性
279  巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変）  ５５ 秋田 定伯 難治性血管腫・血管奇形・リンパ管腫・リンパ管腫症および関連疾患についての調査研究 1 1 1 1 平成24-25年 巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変）は、頚部・口腔・咽頭の全領
280  巨大動静脈奇形（頚部顔面又は四肢病変）  ５５ 秋田 定伯 難治性血管腫・血管奇形・リンパ管腫・リンパ管腫症および関連疾患についての調査研究 1 1 1 1 平成24-25年 巨大動静脈奇形（頚部顔面・四肢病変）は、顔面・口腔・咽喉頭・頚部又
281  クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群  ５５ 秋田 定伯 難治性血管腫・血管奇形・リンパ管腫・リンパ管腫症および関連疾患についての調査研究 1 1 1 1 平成24-25年 クリッペル･トレノネー・ウェーバー症候群は四肢のうち一肢又はそれ以上
282  先天性赤血球形成異常性貧血  ３６ 伊藤 悦朗 先天性骨髄不全症の診断基準・重症度分類・診療ガイドラインの確立に関する研究
283  後天性赤芽球癆  ６７ 三谷 絹子 特発性造血障害に関する調査研究 1 1 2011～2016年 1 1 ・現在～計画中：2018年度以降に稼働予定の指定難病データベースによる
284  ダイアモンド・ブラックファン貧血  ３６ 伊藤　悦朗 先天性骨髄不全症の診断基準・重症度分類・診療ガイドラインの確立に関する研究
285  ファンコニ貧血  ３６ 伊藤　悦朗 先天性骨髄不全症の診断基準・重症度分類・診療ガイドラインの確立に関する研究 1 1 1 1 主要な先天性骨髄不全症には、先天性赤芽球癆、Fanconi貧血、遺伝性鉄芽
286  遺伝性鉄芽球性貧血  ３６ 伊藤　悦朗 先天性骨髄不全症の診断基準・重症度分類・診療ガイドラインの確立に関する研究 1 1 1 1 主要な先天性骨髄不全症には、先天性赤芽球癆、Fanconi貧血、遺伝性鉄芽
287  エプスタイン症候群  ８０ 石倉 健司 小児腎領域の希少・難治性疾患群の診療・研究体制の確立
288  自己免疫性後天性凝固因子欠乏症  ２４ 一瀬　白帝  自己免疫性出血症治療の「均てん化」のための実態調査と「総合的」診療指針の作成 1 1 1 1 自己免疫性出血病XIII/13は、血が固まる(凝固)ために必要なタンパク質の
289  クロンカイト・カナダ症候群  ８９ 鈴木　康夫 難治性炎症性腸管障害に関する調査研究 1 1 東邦大学衛生学教室の西脇教授のもとで全国疫学研究を実施予定である。
290  非特異性多発性小腸潰瘍症  ８９ 鈴木　康夫 難治性炎症性腸管障害に関する調査研究 1 1 若年発症の小腸潰瘍症であり、プロスタグランジン輸送蛋白を規定する
291  ヒルシュスプルング病（全結腸型又は小腸型）  ５６ 田口　智章 小児期から移行期・成人期を包括する希少難治性慢性消化器疾患の医療政策に関する研究 1 1 1 2008-2012年 1) 発生数と患者背景
292  総排泄腔外反症  ３１ 緒方　勤 性分化・性成熟疾患群における診療ガイドラインの作成と普及
293  総排泄腔遺残  ３１ 緒方　勤 性分化・性成熟疾患群における診療ガイドラインの作成と普及
294  先天性横隔膜ヘルニア  ８２ 臼井 規朗 先天性呼吸器・胸郭形成異常疾患に関する診療ガイドライン作成ならびに診療体制の構築・普及に関する研究 1 1 1 2006-2010 日本小児外科学会認定施設・教育関連施設および総合周産期母子医療セン
295  乳幼児肝巨大血管腫  ５６ 田口　智章 小児期から移行期・成人期を包括する希少難治性慢性消化器疾患の医療政策に関する研究 1 1 1 2010-2011年 １．概要
296  胆道閉鎖症  ４１ 仁尾　正記 小児期発症の希少難治性肝胆膵疾患の移行期を包含し診療の質の向上に関する研究 1 1 1 11989年から毎年実施 1 日本胆道閉鎖症研究会が実施主体となり、1989年から日本胆道閉鎖症研究
297  アラジール症候群  ４１ 仁尾　正記 小児期発症の希少難治性肝胆膵疾患の移行期を包含し診療の質の向上に関する研究 1 1 1 1 2009～2012年 厚生労働省難治性疾患克服研究事業「Alagille症候群など遺伝性胆汁うっ
298  遺伝性膵炎  ４１ 仁尾　正記 小児期発症の希少難治性肝胆膵疾患の移行期を包含し診療の質の向上に関する研究 1 1 1 1 2005～2014年 厚生労働省難治性膵疾患に関する調査研究班では、定期的に遺伝性膵炎の
299  嚢胞性線維症  ４１ 仁尾　正記 小児期発症の希少難治性肝胆膵疾患の移行期を包含し診療の質の向上に関する研究 1 1 11994年から5年毎に実施 1 1994年から5年毎に過去5回の全国疫学調査を行っている。2014年の調査
300  ＩｇＧ４関連疾患  １０９ 岡崎　和一 IgG4関連疾患の診断基準並びに診療指針の確立を目指す研究 1 1 1 1 平成22～23年度 1 1 頻度：(１）厚労省難病克服事業「IgG4関連全身硬化性疾患の診断法の確立
301  黄斑ジストロフィー  ８８ 山下 英俊 網膜脈絡膜・視神経萎縮症に関する調査研究
302  レーベル遺伝性視神経症  ８８ 山下 英俊 網膜脈絡膜・視神経萎縮症に関する調査研究
303  アッシャー症候群  ７２ 宇佐美　真一 難治性聴覚障害に関する調査研究班 1 1 1 1 10年 1 ・罹患者頻度調査（全国疫学調査マニュアルに準拠）
304  若年発症型両側性感音難聴  ７２ 宇佐美　真一 難治性聴覚障害に関する調査研究班 1 1 1 1 10年 1 ・罹患者頻度調査（全国疫学調査マニュアルに準拠）
305  遅発性内リンパ水腫  ４６ 武田　憲昭 難治性めまい疾患に関する調査研究 1 1 19 1 厚生労働省前庭機能調査研究班により、平成10年より班員と研究協力者の
306  好酸球性副鼻腔炎  ４８ 藤枝　重治 好酸球性副鼻腔炎の診療ガイドライン作成と実態調査 1 1 1 1 本年11月から以下の3つのことについて電子登録を行う。
307  カナバン病  ２６ 小坂 仁 遺伝性白質疾患の診断・治療・研究システムの構築 1 1 3年 全国の小児科臨床研修認定施設、小児病院、療育施設計921施設へのアン
308  進行性白質脳症  ２６ 小坂 仁 遺伝性白質疾患の診断・治療・研究システムの構築 
309  進行性ミオクローヌスてんかん  ５１ 井上　有史 稀少てんかんに関する調査研究 1 1 3年 1 1 疾患登録(RES-R)に28例が登録。横断的情報(RES-C)として25例分の臨床情
310  先天異常症候群  ６６ 小崎　健次郎 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究
311  先天性三尖弁狭窄症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 三尖弁の狭窄によって右房から右室への血液流入に支障を来す疾患。心房
312  先天性僧帽弁狭窄症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 僧帽弁の狭窄により左房から左室への血液流入に支障を来す先天性心疾
313  先天性肺静脈狭窄症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 肺静脈が先天性に狭窄している疾患である。狭窄が重症化して閉鎖となっ
314  左肺動脈右肺動脈起始症  ２８ 中西　敏雄 単心室循環症候群の予後に関する研究 1 1 左肺動脈が右肺動脈から起始し、右気管支と気管分岐部直上を迂回し、気
315  ネイルパテラ症候群（爪膝蓋骨症候群）／ＬＭＸ１Ｂ関連腎症  ８０ 石倉 健司 小児腎領域の希少・難治性疾患群の診療・研究体制の確立
316  カルニチン回路異常症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究 1 担当：小林
317  三頭酵素欠損症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究 1 担当：小林
318  シトリン欠損症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究 1 担当：坂本
319  セピアプテリン還元酵素（ＳＲ）欠損症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 1 2009年 担当：新宅
320  先天性グリコシルホスファチジルイノシトール（GPI）欠損症  ７ 村上 良子 先天性GPI欠損症の症例登録システムの構築と実態調査及び早期診断法の確立（30年度からは中村班） 1 1 SRL社と契約を結び、患者検体のFACS解析によるスクリーニングの委託研究
321  非ケトーシス型高グリシン血症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究 1 担当：呉
322  β―ケトチオラーゼ欠損症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究 1 担当：深尾
323  芳香族L－アミノ酸脱炭酸酵素欠損症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 1 2009年 担当：新宅
324  メチルグルタコン酸尿症  ９２ 中村　公俊 先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究1 1 1 （西暦2005） 担当：高柳
325  遺伝性自己炎症疾患  ６１ 平家　俊男 自己炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、重症度分類、診療ガイドライン確立に関する研究 1 1 1 1 本疾患群は単一遺伝子異常により発症する自己炎症性疾患として本指定難
326  大理石骨病  ３８ 澤井　英明 指定難病に該当する胎児・新生児骨系統疾患の現状調査と診療ガイドラインの改訂に関する研究 1
327  特発性血栓症（遺伝性血栓性素因によるものに限る。）  ５３ 村田　満 血液凝固異常症等に関する研究 1 2017年4月より指定難病となった。これまで当班では疫学研究は施行してい
328  前眼部形成異常  ５２ 西田　幸二 角膜難病の標準的診断法および治療法の確立を目指した調査研究 1 1 3 1 厚生労働科学研究費補助金「希少難治性角膜疾患の疫学調査」研究班に
329  無虹彩症  ５２ 西田　幸二 角膜難病の標準的診断法および治療法の確立を目指した調査研究 1 1 3 1 厚生労働科学研究費補助金「希少難治性角膜疾患の疫学調査」研究班に
330  先天性気管狭窄症  ８２ 臼井 規朗 先天性呼吸器・胸郭形成異常疾患に関する診療ガイドライン作成ならびに診療体制の構築・普及に関する研究 1 1 1 1 2015年 2009年から2013年までの間に内視鏡で診断され、呼吸障害があり、1ヵ月以
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平成29年度厚労科研費（難治性疾患政策研究事業）課題一覧表

疾患別基盤研究分野

1 H28-難治等(難)-一般-001 神谷 千津子 カミヤ　チヅコ

国立研究開発法人国立循環器
病研究センター　周産期・婦
人科部

医師
周産期（産褥性）心筋症の、早期診断検査確立研究の継続と診断ガイ
ドライン作成 周産期（産褥性）心筋症

2 H28-難治等(難)-一般-002 黒川 峰夫 クロカワ　ミネオ
東京大学医学部附属病院 血
液・腫瘍内科学

教授 Erdheim-Chester病に関する疫学調査 Erdheim-Chester病

3 H28-難治等(難)-一般-003 勝部 康弘 カツベヤ　スヒロ
日本医科大学医学部
日本医科大学武蔵小杉病院 病院教授 炎症性動脈瘤形成症候群の治療法選択に関する研究 川崎病

4 H28-難治等(難)-一般-004 長谷川 久弥 ハセガワ　ヒサヤ
東京女子医科大学東医療セン
ター新生児科 教授

先天性中枢性低換気症候群（CCHS）の診断基準・ガイドライン・重症
度分類の確立 先天性中枢性低換気症候群

5 H28-難治等(難)-一般-005 加我 君孝 カガ　キミタカ

独立行政法人国立病院機構東
京医療センター臨床研究セン
ター

名誉臨床研
究センター

長
Treacher Collins 症候群の診断と医療的ケアと社会的支援 Treacher Collins症候群

6 H28-難治等(難)-一般-006 西田 佳弘 ニシダ　ヨシヒロ
名古屋大学大学院
医学系研究科 准教授

腹腔外発生デスモイド型線維腫症患者の診断基準、重症度分類および
診療ガイドライン確立に向けた研究 腹腔外デスモイド型線維腫症

7 H28-難治等(難)-一般-007 村上 良子 ムラカミ　ヨシコ 大阪大学　微生物病研究所
寄附研究部

門教授
先天性GPI欠損症の症例登録システムの構築と実態調査及び早期診断
法の確立

先天性グリコシルホスファチジルイノシトール（GPI）欠損症

8 H28-難治等(難)-一般-008 堀内 久徳 ホリウチ　ヒサノリ 東北大学　加齢医学研究所 教授
循環器難病に随伴する後天性フォンウィルブランド症候群の診断基
準・重症度分類の確立 高ずり応力に伴う後天性フォンウィルブランド症候群

9 H28-難治等(難)-一般-009 白石 公 シライシ　イサオ

国立研究開発法人
国立循環器病研究センター 
教育推進部

部長 乳児特発性僧帽弁腱索断裂の多彩な病因に基づいた治療法の確立に向
けた研究

乳児特発性僧帽弁腱索断裂

10 H28-難治等(難)-一般-010 伊藤 雅之 イトウ　マサユキ

国立研究開発法人国立精神・
神経医療研究センター神経研
究所　疾病研究第二部

室長
ジュベール症候群およびジュベール症候群関連疾患の診療支援と診療
ガイドライン作成・普及のための研究 ジュベール症候群関連疾患

レット症候群

MECP2重複症候群

11 H28-難治等(難)-一般-011 和田 敬仁 ワダ　タカヒト 京都大学大学院医学研究科 准教授
脳クレアチン欠乏症候群を中心とした治療可能な知的障害症候群の臨
床研究

ATR-X症候群

脳クレアチン欠乏症候群（GAMT欠損症、AGAT欠損症、クレアチン
トランスポーター欠損症）

12 H28-難治等(難)-一般-012 櫻井 晃洋 サクライ　アキヒロ
札幌医科大学　医学部遺伝医
学 教授

多彩な内分泌異常を生じる遺伝性疾患（多発性内分泌腫瘍症および
フォンヒッペル・リンドウ病）の実態把握と診療標準化の研究 データなし

13 H28-難治等(難)-一般-013 松浦 俊治 マツウラ　トシハル 九州大学　医学研究院 講師
短腸症の重症度分類・集学的小腸リハビリテーション指針作成に関す
る研究 短腸症

14 H28-難治等(難)-一般-014 龍野 一郎 タツノ　イチロウ

東邦大学医療センター佐倉病
院　糖尿病・内分泌・代謝セ
ンター

教授 食欲中枢異常による難治性高度肥満症の実態調査 データなし

15 H29-難治等(難)-一般-001 山下　賢 ヤマシタ　サトシ
熊本大学大学院生命科学研究
部 神経内科

准教授
多系統蛋白質症（MSP）の疾患概念確立および診断基準作成、診療体
制構築に関する研究

多系統蛋白質症

16 H29-難治等(難)-一般-002 石川　秀樹 イシカワ　ヒデキ
京都府立医科大学　分子標的
癌予防医学 特任教授

消化管良性多発腫瘍好発疾患の医療水準向上及び均てん化のための研
究 腺腫性ポリポーシス

Peutz-Jeghers症候群

Cowden症候群

若年性ポリポーシス

Gardner症候群

17 H29-難治等(難)-一般-003 高橋　正紀 タカハシ　マサノリ
国立大学法人 大阪大学大学
院医学系研究科 教授 本邦における反復発作性運動失調症の実態把握調査研究 反復発作性運動失調症

18 H29-難治等(難)-一般-004 朝比奈　昭彦 アサヒナ　アキヒコ 東京慈恵会医科大学 医学部 教授 乾癬性関節炎の不可逆的関節破壊進行阻止のための早期発見と治療を
目指した診療ガイドライン策定に関する研究

乾癬性関節炎

19 H29-難治等(難)-一般-005 諏訪園　秀吾 スワゾノ　シュウゴ
独立行政法人国立病院機構 
沖縄病院

脳・神経・
筋疾患研究
センター長

沖縄型神経原性筋萎縮症の介入研究基盤としての重症度分類作成 沖縄型神経原性筋萎縮症 (3q12.2, OMIM# 604484)

20 H29-難治等(難)-一般-006 竹谷  健 タケタニ　タケシ
国立大学法人　島根大学医学
部　小児科学

小児科　教
授

驚愕病の疫学、臨床的特徴、診断および治療指針に関する研究 驚愕病

21 H29-難治等(難)-一般-007 宇佐美　真一 ウサミ　シンイチ 信州大学学術研究院医学系 教授
ワーデンブルグ症候群の診断基準および重症度分類策定に関する 調
査研究 対象疾患なし

領域別基盤研究分野

22 H27-難治等(難)-一般-014 大須賀 穣 オオスガ　ユタカ
東京大学大学院医学系研究科　
産婦人科学

教授
難治性稀少部位子宮内膜症（肺・胸膜子宮内膜症、尿管・膀胱子宮内
膜症、腸管子宮内膜症、臍子宮内膜症）の集学的治療のための分類・
診断・治療ガイドライン作成

稀少部位子宮内膜症

23 H27-難治等(難)-一般-017 横手 幸太郎 ヨコテ　コウタロウ 千葉大学大学院医学研究院 教授 早老症の実態把握と予後改善を目指す集学的研究 ウェルナー症候群

24 H27-難治等(難)-一般-018 一瀬 白帝 イチノセ　アキタダ 山形大学医学部 客員教授 自己免疫性出血症治療の「均てん化」のための実態調査と「総合的」
診療指針の作成

自己免疫性後天性凝固因子欠乏症

25 H27-難治等(難)-一般-019 吉永 正夫 ヨシナガ　マサオ
国立病院機構 鹿児島医療セ
ンター小児科

小児科医師 小児期心筋症の心電図学的抽出基準、心臓超音波学的診断基準の作成
と遺伝学的検査を反映した診療ガイドライン作成に関する研究

肥大型心筋症

拘束型心筋症

特発性拡張型心筋症

26 H27-難治等(難)-一般-020 小坂 仁 オサカ　ヒトシ
自治医科大学医学部 
小児科学

教授 遺伝性白質疾患の診断・治療・研究システムの構築 アレキサンダー病

先天性大脳白質形成不全症

カナバン病

MCT８欠損症

27 H27-難治等(難)-一般-021 石橋 俊 イシバシ　シュン
自治医科大学医学部　内科学
講座　内分泌代謝学部門

教授 原発性高脂血症に関する調査研究 告示番号79　家族性高コレステロール血症（ホモ接合体）

告示番号262　高カイロミクロン血症

28 H27-難治等(難)-一般-022 中西 敏雄 ナカニシ　トシオ
東京女子医科大学循環器小児
科

特任教授 単心室循環症候群の予後に関する研究 単心室症

多脾症候群

無脾症候群

22q11.2欠失症候群

総動脈幹遺残症

修正大血管転位症

役職番号 研究課題番号 研究者名 フリガナ 所属研究機関 応募課題名 対象疾患名
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完全大血管転位症

左心低形成症候群

三尖弁閉鎖症

心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症

心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症

ファロー四徴症

両大血管右室起始症

エプスタイン病

先天性三尖弁狭窄症

先天性僧帽弁狭窄症

先天性肺静脈狭窄症

左肺動脈右肺動脈起始症

29 H27-難治等(難)-一般-023 石川 均 イシカワ　ヒトシ

北里大学医療衛生学部リハビ
リテーション学科視覚機能療
法学専攻

教授 神経免疫学的視点による難治性視神経炎の診断基準作成 難治性視神経炎

30 H27-難治等(難)-一般-024 倉橋 浩樹 クラハシ　ヒロキ

藤田保健衛生大学総合医科学
研究所
分子遺伝学研究部門

教授 マイクロアレイ染色体検査でみつかる染色体微細構造異常症候群の診
療ガイドラインの確立

1p36欠失症候群

4p欠失症候群

5p欠失症候群

11p12-p14欠失症候群

Smith-Magenis症候群

エマヌエル症候群

31 H27-難治等(難)-一般-025 緒方 勤 オガタ　ツトム 浜松医科大学小児科 教授 性分化・性成熟疾患群における診療ガイドラインの作成と普及 データなし

32 H27-難治等(難)-一般-028 水口 雅 ミズグチ　マサシ
東京大学大学院医学研究科 
発達医科学教室

教授 小児の急性脳症・けいれん重積状態の診療指針の確立 けいれん重積型（二相性）急性脳症

33 H27-難治等(難)-一般-030 新関 寛徳 ニイゼキ　ヒロノリ

国立研究開発法人国立成育医
療研究センター
感覚器形態外科部皮膚科

医長
肥厚性皮膚骨膜症の診療内容の均てん化に基づく重症度判定の策定に
関する研究

肥厚性皮膚骨膜症

34 H27-難治等(難)-一般-031 赤水 尚史 アカミズ　タカシ
和歌山県立医科大学 
医学部

教授 ホルモン受容機構異常に関する調査研究 甲状腺クリーゼ

バセドウ病悪性眼球突出症（甲状腺眼症）

甲状腺ホルモン不応症

ビタミンＤ抵抗性くる病/骨軟化症

副甲状腺機能低下症/偽性副甲状腺機能低下症

成人：インスリン抵抗症（インスリン受容体異常症）

小児：インスリン抵抗症（インスリン受容体異常症）

ウォルフラム症候群

脂肪萎縮症

35 H27-難治等(難)-一般-032 堀江 稔 ホリエ　ミノル
滋賀医科大学医学部内科学講
座（呼吸器・循環器）

教授 遺伝子診断に基づく不整脈疾患群の病態解明および診断基準・重症度
分類・ガイドライン作成に関する研究

家族性不整脈症候群（遺伝性QT延長症候群・QT短縮症候群・ブル
ガダ症候群・カテコラミン感受性多形性心室頻拍・進行性心臓伝
導障害・早期再分極症候群・不整脈源性右室心筋症)

36 H28-難治等(難)-一般-015 伊藤 悦朗 イトウ　エツロウ
弘前大学大学院
医学研究科小児科学 教授

先天性骨髄不全症の診断基準・重症度分類・診療ガイドラインの確立
に関する研究 Congenital dyserythropoietic anemia

先天性赤芽球癆（DBA）

先天性角化不全症

Fanconi貧血

遺伝性鉄芽球性貧血

Shwachman Diamond syndrome

先天性血小板減少症

先天性好中球減少症

37 H28-難治等(難)-一般-016 坪井 義夫 ツボイ　ヨシオ 福岡大学医学部神経内科 教授 Perry病診断基準の確立 Perry病

38 H28-難治等(難)-一般-017 澤井 英明 サワイ　ヒデアキ 兵庫医科大学産科婦人科学 教授
指定難病に該当する胎児・新生児骨系統疾患の現状調査と診療ガイド
ラインの改訂に関する研究

骨形成不全症

タナトフォリック骨異形成症

大理石病

低ホスファターゼ症

軟骨無形成症

2型コラーゲン異常症

39 H28-難治等(難)-一般-018 山野 嘉久 ヤマノ　ヨシヒサ
聖マリアンナ医科大学大学院
先端医療開発学

教授 HAMならびにHTLV-1陽性難治性疾患に関する国際的な総意形成を踏ま
えた診療ガイドラインの作成

HTLV-1関連脊髄症（HAM)
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40 H28-難治等(難)-一般-019 梶 龍兒 カジﾞ　リュウジ
徳島大学大学院医歯薬学研究
部 教授

遺伝性ジストニア・ハンチントン病の診療ガイドラインに関するエビ
デンス構築のための臨床研究 ジストニア

41 H28-難治等(難)-一般-021 仁尾 正記 ニオ　マサキ 東北大学大学院医学系研究科 教授
小児期発症の希少難治性肝胆膵疾患の移行期を包含し診療の質の向上
に関する研究

胆道閉鎖症

アラジール症候群

遺伝性膵炎

嚢胞性線維症

42 H28-難治等(難)-一般-028 冨田　哲也 トミタ　テツヤ 大阪大学大学院医学系研究科
寄附講座准

教授
脊椎関節炎の疫学調査・診断基準作成と診療ガイドライン策定を目指
した大規模多施設研究 強直性脊椎炎

43 H28-難治等(難)-一般-029 小野寺　理 オノデラ　オサム 新潟大学脳研究所 教授 成人発症白質脳症の医療基盤に関する調査研究班 皮質下梗塞と白質脳症を伴う常染色体優性脳動脈症

禿頭と変形性脊椎症を伴う常染色体劣性白質脳症

神経軸索スフェロイド形成を伴う遺伝性びまん性白質脳症

那須・ハコラ病

44 H28-難治等(難)-一般-030 松村　剛 ﾏﾂﾑﾗ ﾂﾖｼ
独立行政法人国立病院機構　
刀根山病院（臨床研究部）神
経内科

部長 筋ジストロフィーの標準的医療普及のための調査研究 筋ジストロフィー

補助
事業
者

H28-難治等(難)-一般-030 高橋 正紀 タカハシ　マサノリ 大阪大学大学院医学系研究科 教授 筋ジストロフィーの標準的医療普及のための調査研究

45 H28-難治等(難)-一般-031 向井　徳男 ムカイ　トクオ
北海道厚生農業協同組合連合
会 旭川厚生病院 小児科 部長 カーニー複合に関する疫学調査と診断基準の普及に向けた調査研究 カーニー複合

46 H28-難治等(難)-一般-032 武田　憲昭 タケダ　ノリアキ
徳島大学大学院医歯薬学研究
部 教授 難治性めまい疾患に関する調査研究 遅発性内リンパ水腫（305）

47 H28-難治等(難)-一般-033 本間　之夫 ホンマ　ユキオ 東京大学医学部付属病院 登録診療員 間質性膀胱炎の患者登録と診療ガイドラインに関する研究 間質性膀胱炎

48 H28-難治等(難)-一般-034 藤枝　重治 フジエダ　シゲハル 福井大学医学部耳鼻咽喉科 教授 好酸球性副鼻腔炎の診療ガイドライン作成と実態調査 好酸球性副鼻腔炎の診療ガイドライン作成と実態調査

49 H29-難治等(難)-一般-008 上阪　等 コウサカ　ヒトシ
東京医科歯科大学大学院医歯
学総合研究科

教授 自己免疫疾患に関する調査研究 全身性エリテマトーデス

皮膚筋炎/多発性筋炎

混合性結合組織病

シェーグレン症候群

成人スチル病

全身型若年性特発性関節炎

50 H29-難治等(難)-一般-009 水澤　英洋 ミズサワ　ヒデヒロ
国立研究開発法人　国立精
神・神経医療研究センター

理事長 運動失調症の医療基盤に関する調査研究 データなし

51 H29-難治等(難)-一般-010 井上　有史 イノウエ　ユウシ

独立行政法人国立病院機構　
静岡てんかん・神経医療セン
ター臨床研究部

院長 稀少てんかんに関する調査研究 132　先天性核上性球麻痺

135　アイカルディ症候群

136　片側巨脳症

137　限局性皮質異形成

138　神経細胞皮質異常症

140　ドラベ症候群

141　海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん

142　ミオクロニー欠神てんかん

143　ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん

144　レノックス・ガストー症候群

145　ウエスト症候群 

146　大田原症候群

147　早期ミオクロニー脳症

148　遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん

149　片側痙攣・片麻痺・てんかん症候群

150　環状20番染色体症候群

151　ラスムッセン脳炎

152　PCDH19関連症候群

154　徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症

155　ランドウ・クレフナー症候群

157　スタージ・ウェーバー症候群

309　進行性ミオクローヌスてんかん

52 H29-難治等(難)-一般-011 西田　幸二 ニシダ　コウジ 大阪大学大学院医学系研究科 教授 角膜難病の標準的診断法および治療法の確立を目指した調査研究 前眼部形成異常

無虹彩症

53 H29-難治等(難)-一般-012 村田　満 ムラタ　ミツル 慶應義塾大学医学部 教授 血液凝固異常症等に関する研究 非典型溶血性尿毒症症候群

特発性血小板減少性紫斑病

血栓生血小板減少性紫斑病

特発性血栓症（遺伝性血栓性素因によるものに限る。）

54 H29-難治等(難)-一般-013 野々山　惠章 ノノヤマ　シゲアキ 防衛医科大学校小児科学講座 教授 原発性免疫不全症候群の診断基準・重症度分類および診療ガイドライ
ンの確立に関する研究

原発性免疫不全症候群

55 H29-難治等(難)-一般-014 秋田　定伯 アキタ　サダノリ
福岡大学医学部形成外科・創
傷再生学講座

教授 難治性血管腫・血管奇形・リンパ管腫・リンパ管腫症および関連疾患
についての調査研究

クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群

巨大動静脈奇形（頚部顔面又は四肢病変）

巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変）
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巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変）

リンパ管腫症／ゴーハム病

56 H29-難治等(難)-一般-015 田口　智章 タグチ　トモアキ 九州大学医学研究院 教授
小児期から移行期・成人期を包括する希少難治性慢性消化器疾患の医
療政策に関する研究 慢性特発性偽性腸閉塞症（指定難病99/小児慢性特定疾病）

巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症（指定難病100/小児慢性特定疾
病）

腸管神経節細胞僅少症（指定難病101/小児慢性特定疾病）

ヒルシュスプルング病（全結腸型又は小腸型）
（指定難病291/小児慢性特定疾病）

乳幼児肝巨大血管腫（指定難病295/小児慢性特定疾病）

非特異性多発性小腸潰瘍症（指定難病290/小児慢性特定疾病）

乳糖不耐症（小児慢性特定疾病）

ショ糖イソ麦芽糖分解酵素欠損症（小児慢性特定疾病）

先天性グルコース・ガラクトース吸収不良症（小児慢性特定疾
病）

エンテロキナーゼ欠損症（小児慢性特定疾病）

アミラーゼ欠損症（小児慢性特定疾病）

リパーゼ欠損症（小児慢性特定疾病）

微絨毛封入体病（小児慢性特定疾病）

特発性難治性下痢症

周期性嘔吐症候群（小児慢性特定疾病）

無βリポタンパク血症（指定難病264/小児慢性特定疾病）

仙尾部奇形腫（小児慢性特定疾病）

腹部リンパ管奇形（リンパ管腫）

中間位・高位鎖肛

57 H29-難治等(難)-一般-016 木村　宏 キムラ　ヒロシ
名古屋大学大学院医学系研究
科 教授

慢性活動性EBウイルス感染症と類縁疾患の疾患レジストリとバイオバ
ンクの構築 慢性活動性EBウイルス感染症

EBウイルス関連血球貪食性リンパ組織球症

種痘様水疱症

蚊刺過敏症

補助
事業
者

H29-難治等(難)-一般-016 今留 謙一 イマド　メケンイチ
国立研究開発法人　国立成育
医療研究センター 部長

慢性活動性EBウイルス感染症と類縁疾患の疾患レジストリとバイオバ
ンクの構築

58 H29-難治等(難)-一般-017 成田　一衛 ナリタ　イチエイ
新潟大学大学院医歯学総合研
究科 腎・膠原病内科学 教授 難治性腎障害に関する調査研究 IgA腎症

多発性嚢胞腎

急速進行性糸球体腎炎

抗糸球体基底膜腎炎

一次性ネフローゼ症候群

一次性膜性増殖性糸球体腎炎

紫斑病性腎炎

59 H29-難治等(難)-一般-018 針谷　正祥 ハリガイ　マサヨシ
東京女子医科大学膠原病リウ
マチ痛風センター 特任教授 難治性血管炎に関する調査研究

結節性多発動脈炎

悪性関節リウマチ

バージャー病

原発性抗リン脂質抗体症候群

ベーチェット病

抗糸球体基底膜抗体病

IgA血管炎

60 H29-難治等(難)-一般-019 吉崎　和幸 ヨシザキ　カズユキ 大阪大学産業科学研究所 特任教授
非癌、慢性炎症性リンパ節・骨髄異常を示すキャッスルマン病、
TAFRO症候群その類縁疾患の診断基準、重症度分類の改正、診断・治
療のガイドラインの策定に関する調査研究

キャッスルマン病

TAFRO症候群

61 H29-難治等(難)-一般-020 平家　俊男 ヘイケ　トシオ 京都大学大学院医学研究科 特任教授
自己炎症性疾患とその類縁疾患の全国診療体制整備、重症度分類、診
療ガイドライン確立に関する研究 クリオピリン関連周期熱症候群

TNF受容体関連周期性症候群

好酸球性多発血管炎性肉芽腫症

高安動脈炎炎

巨細胞性動脈炎

顕微鏡的多発血管炎

多発血管炎性肉芽腫症
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メバロン酸キナーゼ欠損症（高IgD症候群）

ブラウ症候群

家族性地中海熱

化膿性関節炎・壊疽性膿皮症・ざ瘡症候群

中條・西村症候群

慢性再発性多発性骨髄炎

遺伝性自己炎症性疾患

62 H29-難治等(難)-一般-021 錦織　千佳子 ニシゴリ　チカコ 神戸大学大学院医学研究科 教授 神経皮膚症候群に関する診療科横断的な診療体制の確立 色素性乾皮症（erodermapigmentosum:XP)

神経線維腫症1型

神経線維腫症1型

63 H29-難治等(難)-一般-022 内木　宏延 ナイキ　ヒロノブ

福井大学学術研究院医学系部
門医学科病因病態医学講座　
分子病理学分野

教授 アミロイドーシスに関する調査研究 全身性アミロイドーシス

64 H29-難治等(難)-一般-023 稲瀬　直彦 イナセ　ナオヒコ
東京医科歯科大学大学院医歯
学総合研究科 教授 びまん性肺疾患に関する調査研究 特発性間質性肺炎

サルコイドーシス

閉塞性細気管支炎

肺胞蛋白症（自己免疫性又は先天性）

65 H29-難治等(難)-一般-024 衞藤　義勝 エトウ　ヨシカツ 東京慈恵会医科大学医学部 名誉教授 ライソゾーム病（ファブリ病含む）に関する調査研究 ライソゾーム病（ファブリ病を含む）調査研究

66    
   1 H29-難治等(難)-一般-025 小崎　健次郎 コサキ　ケンジロウ

慶應義塾大学医学部臨床遺伝
子学センター 教授 先天異常症候群領域の指定難病等のQOLの向上を目指す包括的研究 CHARGE症候群

66    
   2 シー・エフ・シー（CFC）症候群

66    
   3 コステロ症候群

66    
   4 ルビンスタイン-テイビ症候群

66    
   5 ヌーナン症候群

66    
   6 マルファン症候群

66    
   7 クリッペル・トレノーネイ・ウェーバー症候群

66    
   8 ヤング・シンプソン症候群

66    
   9 ウィリアムズ症候群

66    
  10

ソトス症候群

66    
  11 エーラスダンロス症候群

66    
  12 コフィン－サイリス症候群

66    
  13 第 14 番染色体父親性ダイソミーおよびその類縁疾患

66    
  14 アンジェルマン症候群

66    
  15 モワット・ウィルソン症候群

66    
  16

アペール（尖頭合指症）症候群

66    
  17 クルーゾン病

66    
  18 コフィン－ローリー症候群

66    
  19 ウィーバー症候群

66    
  20 歌舞伎症候群

66    
  21 VATER症候群

66    
  22 メビウス症候群

66    
  23 ファイファー症候群

66    
  24 アントレー・ビクスラー症候群

66    
  25 脆弱X症候群関連疾患

66    
  26 1q重複症候群

66    
  27

9q34欠失症候群

66    
  28 コルネリア デ ランゲ症候群

66    
  29 スミス・レムリ・オピッツ症候群

66    
  30 基底細胞母斑（ゴーリン）症候群

66    
  31 シルバーラッセル症候群

66    
  32 ベックウィズ-ヴィーデマン症候群

66    
  33

口－顔－指（Ⅰ型）症候群

66    
  34 フリーマン－シェルドン症候群

66    
  35 シュプリンツェン・ゴ－ルドバーグ症候群

66    
  36 ロイス・ディーツ1 型

66    
  37 スティックラー症候群

66    
  38 ワルデンブルグ症候群

66    
  39 ゴールデンハー症候群
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66    
  40 色素失調症症候群

66    
  41 鎖骨・頭蓋異形成症

66    
  42 トリーチャー・コリンズ症候群

66    
  43 ピット・ホプキンス（Pitt-Hopkins）症候群

66    
  44 PCS/MVA（染色分体早期解離／多彩異数性モザイク）

66    
  45 シンプソン・ゴラビ・ベーメル症候群

66    
  46 ハーラーマン・ストライフ症候群

66    
  47 ビールズ症候群

66    
  48 カムラティ・エンゲルマン症候群

66    
  49 ハッチンソン・ギルフォード・プロジェリア症候群

66    
  50 ランガー・ギーディオン症候群

67 H29-難治等(難)-一般-026 三谷　絹子 ミタニ　キヌコ 獨協医科大学医学部 教授 特発性造血障害に関する調査研究 再生不良性貧血（AA)

自己免疫性溶血性貧血

発作性夜間ヘモグロビン尿症

後天性赤芽球癆

遺伝性鉄芽球性貧血

68 H29-難治等(難)-一般-027 巽　浩一郎 タツミ　コウイチロウ
千葉大学大学院医学研究院呼
吸器内科学 教授 難治性呼吸器疾患・肺高血圧症に関する調査研究 alpha-1アンチトリプシン欠乏症

Birt-Hogg-Dubé 症候群

オスラー病（遺伝性出血性末梢血管拡張症）

リンパ脈管筋腫症

慢性血栓塞栓性肺高血圧症

成人型ランゲルハンス細胞組織球症

肺動脈性肺高血圧症

肺胞低換気症候群

肺静脈閉塞症, 肺毛細血管腫症

69 H29-難治等(難)-一般-028 森田　栄伸 モリタ　エイシン 島根大学医学部　皮膚科 教授 重症多形滲出性紅斑に関する調査研究 スティーヴンス・ジョンソン症候群

中毒性表皮壊死症

70 H29-難治等(難)-一般-029 天谷　雅行 アマガイ　マサユキ
慶應義塾大学医学部　皮膚科
学教室 教授 稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究 天疱瘡

膿疱性乾癬

表皮水疱症

先天性魚鱗癬

類天疱瘡

眼皮膚白皮症

弾性線維性仮性黄腫

71 H29-難治等(難)-一般-030 青木　正志 アオキ　マサシ
東北大学大学院医学研究科神
経内科 教授 希少難治性筋疾患に関する調査研究 自己貪食空胞性ミオパチー

封入体筋炎（sIBM）

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー

先天性ミオパチー

三好型ミオパチー　(Miyoshi Myopathy)

眼咽頭遠位型ミオパチー

マリネスコ-シェーグレン症候群

シュワルツ・ヤンペル（Schwartz-Jampel）症候群

ベスレムミオパチー（Bethlem myopathy）

骨格筋チャネル病

72 H29-難治等(難)-一般-031 宇佐美　真一 ウサミ　シンイチ 信州大学学術研究院医学系 教授 難治性聴覚障害に関する調査研究 若年発症型両側性感音難聴

アッシャー症候群

73 H29-難治等(難)-一般-032 寳金　清博 ホウキン　キヨヒロ 北海道大学北海道大学病院 教授 もやもや病（ウイリス動脈輪閉塞症）の診断、治療に関する研究 もやもや病(ウイリス動脈輪閉塞症)

74 H29-難治等(難)-一般-033 中島　健二 ナカシマ　ケンジ
独立行政法人国立病院機構松
江医療センター

院長 神経変性疾患領域における基盤的調査研究 筋萎縮性側索硬化症

脊髄性筋萎縮症（ＳＭＡ）

原発性側索硬化症

球脊髄性筋萎縮症

パーキンソン病

パーキンソン病・パーキンソン症候群（多系統萎縮症、進行性核
上性麻痺、大脳皮質基底核変性症）

進行性核上性麻痺

大脳皮質基底核変性症

Huntington病
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神経有棘赤血球症

脊髄空洞症

前頭側頭葉変性症 (FTLD)

シャルコー・マリー・トウース病

遺伝性ジストニア，脳内鉄沈着症（神経フェリチン症も含む）

特発性基底核石灰化症

脊髄髄膜瘤

75 H29-難治等(難)-一般-034 筒井　裕之 ツツイ　ヒロユキ
九州大学大学院医学研究院循
環器学科学 教授 特発性心筋症に関する調査研究（29080201） データなし

76 H29-難治等(難)-一般-035 後藤　雄一 ゴトウ　ユウイチ
国立精神・神経医療研究セン
ター　神経研究所　疾病研究
第二部

部長 ミトコンドリア病の調査研究 ミトコンドリア病

77 H29-難治等(難)-一般-036 山田　正仁 ヤマダ　マサヒト
金沢大学医薬保健研究域医学
系 教授 プリオン病及び遅発性ウイルス感染症に関する調査研究 プリオン病

進行性多巣性白質脳症

亜急性硬化性全脳炎

78 H29-難治等(難)-一般-037 新井　一 アライ　ハジメ
順天堂大学医学部　脳神経外
科 教授 特発性正常圧水頭症の診療ガイドライン作成に関する研究 特発性正常圧水頭症

79 H29-難治等(難)-一般-038 滝川　一 タキカワ　ハジメ 帝京大学医学部内科学講座 主任教授 難治性の肝・胆道疾患に関する調査研究 バッドキアリ症候群

肝外門脈閉塞症

原発性硬化性胆管炎

原発性胆汁性胆管炎

自己免疫性肝炎

特発性門脈圧亢進症

80 H29-難治等(難)-一般-039 石倉　健司 イシクラ　ケンジ
国立研究開発法人国立成育医
療研究センター器官病態系内
科部

医長 小児腎領域の希少・難治性疾患群の診療・研究体制の確立 データなし

補助
事業
者

H29-難治等(難)-一般-039 金子 徹治 カネコ　テツジ
東京都立小児総合医療セン
ター 生物統計家 小児腎領域の希少・難治性疾患群の診療・研究体制の確立

81 H29-難治等(難)-一般-040 大川　淳 オオカワ　アツシ
国立大学法人東京医科歯科大
学大学院医歯学総合研究科 教授 脊柱靭帯骨化症に関する調査研究 データなし

82 H29-難治等(難)-一般-041 臼井　規朗 ウスイ　ノリアキ
地方独立行政法人大阪府立病
院機構大阪府立母子保健総合
医療センター小児外科

主任部長
先天性呼吸器・胸郭形成異常疾患に関する診療ガイドライン作成なら
びに診療体制の構築・普及に関する研究 肋骨異常を伴う先天性側弯症（指定難病 273）

先天性横隔膜ヘルニア（指定難病 294

先天性気管狭窄症（指定難病 330）

83 H29-難治等(難)-一般-042 野村　伊知郎 ノムラ　イチロウ
国立成育医療研究センター 
免疫アレルギー・感染研究部 上級研究員

好酸球性消化管疾患、重症持続型の根本治療、多種食物同時除去療法
の診療体制構築に関する研究 データなし

補助
事業
者

H29-難治等(難)-一般-042 山田 佳之 ヤマダ　ヨシユキ

群馬県立小児医療センター 
アレルギー感染免疫・呼吸器
科

部長
好酸球性消化管疾患、重症持続型の根本治療、多種食物同時除去療法
の診療体制構築に関する研究

84 H29-難治等(難)-一般-043 松井　真 マツイ　マコト
金沢医科大学医学部　神経内
科学 教授

神経免疫疾患のエビデンスによる診断基準・重症度分類・ガイドライ
ンの妥当性と患者QOLの検証 重症筋無力症

多発性硬化症・視神経脊髄炎

慢性炎症性脱髄性多発根炎・多巣性運動ニューロパチー

クロウ・深瀬症候群

アトピー性脊髄炎

アイザックス症候群

ビッカースタッフ脳幹脳炎

自己免疫性脳炎

ランバート・イートン筋無力症候群

スティッフパーソン症候群

85 H29-難治等(難)-一般-044 鈴木　登 スズキ　ノボル
聖マリアンナ医科大学　免疫
学・病害動物学 教授 軟骨炎症性疾患の診断と治療体系の確立 再発性多発軟骨炎

86 H29-難治等(難)-一般-045 尹　浩信 イン　ヒロノブ
熊本大学大学院生命科学研究
部　皮膚病態治療再建学分野 教授

強皮症・皮膚線維化疾患の診断基準・重症度分類・診療ガイドライン
に関する研究 全身性強皮症

限局性強皮症

好酸球性筋膜炎

硬化性萎縮性苔癬

87 H29-難治等(難)-一般-046 長谷川　奉延 ハセガワ　トモノブ
慶應義塾大学医学部　小児科
学教室 教授 副腎ホルモン産生異常に関する調査研究 先天性副腎過形成症

Carney複合

サブクリニカルクッシング症候群

褐色細胞腫

原発性アルドステロン症

先天性副腎低形成症

副腎偶発腫

両側副腎皮質多結節性過形成

88 H29-難治等(難)-一般-047 山下　英俊 ヤマシタ　ヒデトシ 山形大学医学部 教授 網膜脈絡膜・視神経萎縮症に関する調査研究 データなし

89 H29-難治等(難)-一般-048 鈴木　康夫 スズキ　ヤスオ
東邦大学医療センター
佐倉病院　内科 教授 難治性炎症性腸管障害に関する調査研究 クローン病

潰瘍性大腸炎

クロンカイトカナダ

非特異性多発性小腸潰瘍症
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家族性地中海熱（関連腸炎）

ベーチェット病（腸管型ベーチェット病）

90 H29-難治等(難)-一般-049 橋本　隆 ハシモト　タカシ
大阪市立大学大学院医学研究
科 客員教授 皮膚の遺伝関連性希少難治性疾患群の網羅的研究 コケイン症候群（指定難病）

家族性良性慢性天疱瘡（指定難病）

91 H29-難治等(難)-一般-050 水木　信久 ミズキ　ノブヒサ
横浜市立大学大学院医学研究
科 教授 ベーチェット病に関する調査研究 ベーチェット病

92 H29-難治等(難)-一般-051 中村　公俊 ナカムラ　キミトシ
熊本大学大学院生命科学研究
部 准教授

先天代謝異常症の生涯にわたる診療支援を目指したガイドラインの作
成・改訂および診療体制の整備に向けた調査研究 尿素サイクル異常症

フェニルケトン尿症

高チロシン血症1型

高チロシン血症2型

高チロシン血症3型

メープルシロップ尿症

非ケトーシス型高グリシン血症

プロピオン酸血症

メチルマロン酸血症

イソ吉草酸血症

グルタル酸血症1型

グルタル酸血症2型

メチルグルタコン酸尿症

複合カルボキシラーゼ欠損症

カルニチン回路異常症

三頭酵素欠損症

尿素サイクル異常症

βケトチオラーゼ欠損症

グルコーストランスポーター（GLUT）1欠損症

セピアプテリン還元酵素欠損症

芳香族アミノ酸脱炭酸酵素欠損症

筋型糖原病

肝型糖原病

ウイルソン病

メンケス病

オクシピタル・ホーン症候群

リジン尿性蛋白不耐症

シトリン欠損症

先天性葉酸吸収不全

ガラクトース-1-リン酸ウリジルトランスフェラーゼ欠損症

93 H29-難治等(難)-一般-052 有馬　寛 アリマ　ヒロシ
名古屋大学大学院医学系研究
科　糖尿病・内分泌内科学 教授 間脳下垂体機能障害に関する調査研究 中枢性尿崩症

SIADH

下垂体性TSH分泌亢進症

下垂体性PRL分泌亢進症

クッシング病

下垂体性ゴナドトロピン分泌亢進症

下垂体性成長ホルモン分泌亢進症

下垂体前葉機能低下症

先天性腎性尿崩症

94 H29-難治等(難)-一般-053 菅野　伸彦 スガノ　ノブヒコ
大阪大学大学院医学系研究科　
運動器医工学治療学 寄附講座教授

特発性大腿骨頭壊死症の医療水準及び患者のQOL向上に関する大規模
多施設研究 特発性大腿骨頭壊死症

109 H29-難治等(難)-一般-058 岡崎　和一 オカザキ　カズイチ 関西医科大学　医学部 教授 IgG4関連疾患の診断基準並びに診療指針の確立を目指す研究 IgG4関連疾患

横断的政策研究分野

95 H27-難治等(難)-一般-033 三宅 吉博 ミヤケ　ヨシヒロ
愛媛大学大学院医学系研究科　
疫学・予防医学

教授 潰瘍性大腸炎の発症関連及び予防要因解明を目的とした症例対照研究 潰瘍性大腸炎

96 H28-難治等(難)-一般-022 田村 雄一 タムラ　ユウイチ 国際医療福祉大学　三田病院 准教授
疾患予後と医療の質の改善を目的とした多領域横断的な難治性肺高血
圧症症例登録研究 データなし

97 H28-難治等(難)-一般-023 齋藤 滋 サイトウ　シゲル
富山大学大学院医学薬学研究
部　産科婦人科 教授

関節リウマチ（RA）や炎症性腸疾患（IBD）罹患女性患者の妊娠、出
産を考えた治療指針の作成 SLE

クローン病

潰瘍性大腸炎

98 H28-難治等(難)-一般-024 横関 博雄 ヨコゼキ　ヒロオ
東京医科歯科大学　大学院医
歯学総合研究科 教授

特発性後天性全身性無汗症の横断的発症因子、治療法、予後の追跡研
究 データなし

99 H28-難治等(難)-一般-025 吉良 潤一 キラ　ジュンイチ
九州大学大学院医学研究院　
神経内科学分野

教授 難病医療資源の地域ギャップ解消をめざした難病医療専門員のニーズ
調査と難病医療専門員ガイドブックの作成

筋萎縮性側索硬化症

100 H28-難治等(難)-一般-026 鬼頭 浩史 キトウ　ヒロシ
名古屋大学大学院医学系研究
科　整形外科 准教授 成人の骨系統疾患患者のQOLに関する研究 軟骨無形成症

骨形成不全症
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低リン血性くる病

101 H28-難治等(難)-一般-027 深津 玲子 フカツ　レイコ

国立障害者リハビリテーショ
ンセンター　病院　臨床研究
開発部

部長 難病患者の福祉サービス活用によるADL向上に関する研究 対象疾患なし

102 H28-難治等(難)-一般-036 檜垣　高史 ヒガキ　タカシ
愛媛大学大学院医学系研究科 
地域小児・周産期学講座

寄附講座教
授 小児慢性特定疾病児童等自立支援員による相談支援に関する研究 対象疾患なし

103 H28-難治等(難)-一般-037 和田　隆志 ワダ　タカシ
金沢大学医薬保健研究域医学
系

教授
指定難病制度の普及・啓発状況の把握および普及・啓発のための方法
論の開発

対象疾患なし

104 H27-健やか-一般-002 白石 公 シライシ　イサオ

国立研究開発法人
国立循環器病研究センター 
教育推進部

部長
先天性心疾患児の成人期以降も含めた長期予後の把握のあり方に関す
る研究

先天性三尖弁狭窄症
先天性僧帽弁狭窄症
先天性肺静脈狭窄症
左肺動脈右肺動脈起始症
左心低形成症候群
三尖弁閉鎖症
修正大血管転位症
心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症
心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症
総動脈幹遺残症
多脾症候群
単心室症
ファロー四徴症
無脾症候群
両大血管右室起始症
エプスタイン病

105 H29-難治等(難)-一般-054 窪田　満 クボタ　ミツル
国立研究開発法人国立成育医
療研究センター 総合診療部 部長

小児期発症慢性疾患を持つ移行期患者が疾患の個別性を超えて成人診
療へ移行するための診療体制の整備に向けた調査研究 なし（疾患の個別性を超えた研究）

106 H29-難治等(難)-一般-055 吉永　正夫 ヨシナガ　マサオ
国立病院機構 鹿児島医療セ
ンター小児科 小児科医師 小児期遺伝性不整脈疾患の睡眠中突然死予防に関する研究 対象疾患なし

107 H29-難治等(難)-一般-056 松永　達雄 マツナガ　タツオ
独立行政法人国立病院機構東
京医療センター

臨床研究セ
ンター　聴
覚・平衡覚
研究部長、
臨床遺伝セ
ンター長

先天性および若年性の視覚聴覚二重障害に対する一体的診療体制に関
する研究 対象疾患なし

108 H29-難治等(難)-一般-057 中村　好一 ナカムラ　ヨシカズ
自治医科大学地域医療学セン
ター

教授 難治性疾患の継続的な疫学データの収集・解析に関する研究 対象疾患なし


