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研究要旨 

我が国の保健医療分野のデータベース（DB）は、政府主導で DB 間の連携等が推進されている。

国が有する各種 DB の中でも、レセプト情報・特定健診等情報データベース（NDB)は我が国の保

険診療の悉皆調査であり、世界最大級のヘルスデータである。本研究の目的は、難病施策への

反映を念頭に、NDB や介護 DB と難病 DB、小慢 DB との連携及び連結に関する利点や課題を技術

的、法的、倫理的側面から整理し、DB 間の連携及び連結に必要な解決策を具体的に提示するこ

とである。 

平成 30 年度は、個々のデータベースの抱える現状と課題を整理し、データベース間の連携及

び連結に関する課題を整理した。NDB と難病・小児慢性疾患のデータベースの連携等を検討す

るにあたって、特定の疾患（多発性硬化症と潰瘍性大腸炎）を選定し、NDB を用いたモデル集計

に着手した。課題整理では、データベースの連携と連結に関する全体階層図の作成や、NDB と難

病・小慢 DB との連携・結合の課題の検討と整理、難病 DB 及び小慢 DB の課題整理などを行っ

た。NDB を用いたモデル集計では、対象疾患として多発性硬化症と潰瘍性大腸炎を選定し、NDB

による集計方法の設計に着手した。 

難病法は施行後 5年以内の見直しが規定されている。今後は、令和元年 10 月を目途に研究テ

ーマに関する総合的なビジョンを策定し、年度末までにデータベース連携の利点・課題の整理

と解決策の検討を実際の個票等を用いて包括的に行うこととしている。 
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本研究における研究代表者、分担者および

研究協力者は以下の通りである。 

代表 野田 龍也  奈良県立医科大学 

講師 

分担 久保 慎一郎 奈良県立医科大学医

学部附属病院 技師 

   和田 隆志  金沢大学 医薬保健

研究域医学系 教授 

   原  章規  金沢大学 医薬保健

研究域医学系 准教授 

   古澤 嘉彦  国立精神･神経医療

研究センター 神経内

科 医師 

   盛一 享德  国立成育医療研究セ

ンター 小児慢性特定

疾病情報室 室長 

   秋丸 裕司  国立研究開発法人医

薬基盤・健康・栄養研

究所 難治性疾患研究

開発・支援センター

難治性疾患治療開発・

支援室 研究調整専門

員  

協力 今村 知明  奈良県立医科大学

教授 

佐藤 晃一  金沢大学付属病院

検査部 医員  

   村井 英継  国立研究開発法人医

薬基盤・健康・栄養研

究所 難治性疾患研究

開発・支援センター 

   小松 雅代 奈良県立医科大学 

 

 

Ａ. 研究目的 

我が国の保健医療分野のデータベース（DB）

は、政府主導で DB 間の連携等が推進されてい

る。国が有する各種 DB の中でも、レセプト情

報・特定健診等情報データベース（NDB)は我が

国の保険診療の悉皆調査であり、世界最大級の

ヘルスデータである。難病分野においては、平

成 27 年 1 月の難病法施行以降、指定難病デー

タベース（難病 DB）と小児慢性特定疾病児童等

データベース（小慢 DB）につき、臨床個人調査

票（臨個票）や医療意見書を元データとしたデ

ータベース構築が進んでいる。 

NDB が有する受療内容や医療費情報、介護 DB

が有する ADL や介護度の情報を、難病 DB 及び

小慢 DB と連結することができれば、難病や小

慢の当事者が受けている医療の実像を全国網

羅的に把握でき、医療や福祉の均てん化に資す

ることとなる。一方、異なる根拠法と利用目的

を有するデータベースの連結には課題が多い

ことも事実であり、課題の整理と解決法の提示

が必須である。 

本研究は、難病施策への反映を念頭に、難病

DB、小慢 DB と他の行政 DB（NDB、介護 DB 等）

との連携及び連結に関する利点や課題を技術

的、法的、倫理的側面から整理し、DB 間の連携

及び連結に必要な解決策を具体的に提示する

ことを目的としている。 

難病 DB、小慢 DB、NDB、介護 DB といった保健

医療分野のデータベースに関する1億人規模で

の連携及び結合は世界でもほとんど例がなく、

日本発の新たな研究分野となる可能性を有す

る。本研究では、研究遂行にあたり、難病・小

慢分野の専門家と、疫学、医療データベースの

専門家が協働して利点と課題、解決策を議論し

ている。 

なお、本研究では、DB 連携等に関する一般の

研究動向に従い、DB 同士の個人の紐付け（名寄

せ）を行うことなく、各 DB が有する地域・期

間・集団要素の傾向的な比較を行うこと（「あ

る難病患者が多い地域では、ある感染症の病名

発生が多い」等の生態学的な分析）を DB の「連

携」と呼び、DB 同士の個人の紐付け（名寄せ）

を行うことを DB の「結合」と呼んでいる。（た

だし、研究課題名との関係で、研究班の体制等

に関わる部分については連携と結合の両方を

指して「連携」「連携等」の語を用いることが

ある。） 

 

Ｂ.研究方法 

B.1 実施体制と実施スケジュール 

本研究は、難病 DB 班、小慢 DB 班、NDB・介護

DB 班の 3 つの分担班で構成される。それぞれ

の、分担班の役割は以下である。 

難病 DB 班：難病に関する申請制度及び難病

DB の現状と連携等にあたっての論点整理（和田 

隆志、原 章規、古澤 嘉彦、秋丸 裕司、佐藤 晃

一、村井 英継） 

小慢 DB 班：小児慢性特定疾患に関する申請
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制度及び小慢 DB の現状と連携等にあたっての

論点整理 （盛一 享徳、小松 雅代） 

NDB・介護 DB 班：医療介護 DB 等の現状と難

病・小慢 DB との連携等にあたっての論点整理

と分析（野田 龍也、久保 慎一郎、今村 知明） 

研究期間は令和2年度末までを予定している。 

初年度である平成 30 年度は、専門家が参集

した会議体において各種論点の整理を行うと

ともに、NDB を用いた個別の疾患での実態調査

を含む feasibility study に着手した。 

初年度は、1 回の全体班会議と 3 回の分担班

会議を実施し、下記の研究を実施した： 

 

1. DB 連携と結合に関する課題及び利点の検

討と包括的な全体階層図の作成 

2. NDB と難病・小慢 DB との連携・結合の課題

の検討と整理 

 NDB と指定難病の連携における病名照

合の問題点の整理 

 告示指定難病名と MEDIS 標準マスター

の関係性の整理 

 ICD10 コードを使用して集計できる病

名の整理（NDB の病名集計は ICD10 コ

ードを用いるため） 

 指定難病病名と ICD10 コードの照合表

（難病マスター）の作成 

3. 難病 DB の現状についての整理 

4. 小慢 DB の現状についての整理 

5. 薬剤マスターに関する課題の検討 

6. 難病法見直しに関連する分析：NDB を用い

た個別の難病（多発性硬化症と潰瘍性大腸

炎）の患者集計の設計着手 

 

B.2 倫理面への配慮 

本研究では完全に匿名化された個票を用い、

個人情報や動物愛護に関わる調査・実験は行わ

ない。研究の遂行に当たっては、各種法令や「人

を対象とする医学系研究に関する倫理指針」を

含めた各種倫理指針等の遵守に努める。また、

厚生労働省保険局を始めとする関係各所の定

めた規定・指針等を遵守し、必要な申請を行う。

また、データベースの個票を用いた研究の実施

に対して、奈良県立医科大学医の倫理委員会に

審査依頼している（なお、当研究班は、平成 30

年度中はデータベース個票の分析は行ってい

ない）。 

 

Ｃ. 研究結果 

 難病・小慢・NDB のデータ項目や特徴につい

て整理した結果を共有し、連携における課題の

整理と今後の研究班の進め方について議論を

行った。 

 

C.1 DB 連携と結合に関する課題及び利点の検

討と包括的な全体階層図の作成 

DB の連携と結合には実はいくつかの階層が

あるが、どの階層について議論しているのかが

明確になっていないことがある。当研究班では、

DB の連携・結合に関し、「連携等をまったく行

わない分析」（単一 DB の分析）から、「国境を

超えた複数 DB の結合」（グローバル・データシ

ェアリング）に至る 6つの階層を特定し、「デ

ータベースの連携と連結に関する全体階層図」

としてまとめた（図１）。 

 

C.2 NDB と難病・小慢 DB との連携・結合の課

題の検討と整理 

 NDB と、難病・小慢 DB の連携に不可欠な

傷病名コードの対応状況を精査した。具

体的には、指定難病病名、NDB の傷病名コ

ード、ICD-10、MEDIS 標準病名マスターが

一対一では対応していない現状を整理し、

その具体的な事例を提示した（資料１～

資料５）。また、NDB におけるデータ項目

の概要を示した（資料６）。 

 これまでの研究で、疾患に特異的な治療

法があると NDB での患者定義を行いやす

いことが分かっている。一方で、難病に

は疾患特異的な治療法がないことが多い

ため、薬剤と病名の対応づけにより患者

を特定することは、他の疾患に比べて困

難な可能性がある。 

 一方、難病の病名は特殊であるため、レ

セプトにおいてその病名を敢えて付与す

る以上は、医師の一定の確信に基づいて

いる可能性が高い。その意味において、

レセプトにおける難病の傷病名は、糖尿

病等の数の多い疾患に比べ、信頼度が高

い可能性がある。なお、受診していても

正確な診断がなされないことで捕捉でき

ない人がいる点は課題として依然残る。 

 

C.3 難病 DB の現状についての整理 

 難病 DB においては、臨個票に記載された

内容を OCR で読み取ってデータベース化

している。 

 疾病によるが平均して 100 項目くらいの

登録内容があった。記入の負担軽減のた



4 

め、444 の臨個票うち 3つについて、2018

年に内容を見直し、簡素化した。今後残

りについても見直す予定である。 

 公費の番号は、受給者番号しか書かない。

認定されていない場合は登録者番号を発

行しているが、今の臨個票には登録者番

号を書く欄がない。 

 難病の臨個票では薬剤の記載欄が十分で

はなく、「その他の薬剤」に記載された複

数の薬剤を全て取り込めていないという

課題がある。 

 

C.4 小慢 DB の現状についての整理 

 小慢と難病は似ているが全く別の法律・施

策で走っているので、違いがある。例えば、

小慢では、臨個票ではなく「意見書」であ

る。検査については測定値を入れる形式に

なっている。可能な限り、測定値を客観的

に見られるような形式になっている。全て

の疾病が希少疾病に入るため、名寄せがで

きないと意味がない。出生届に記載される

５変数（生年月日・性別・出生体重・出生

週数・出生地）のキーにより名寄せする仕

組みを導入している。 

 小慢 DB では、そもそもその病気を持ってい

る子どもが何人いるかがわからず、推定値

しかない。NDB で患者数の概略値が出るだ

けでも意味がある。 

 

C.5 薬剤マスターに関する課題の検討 

同じ薬剤であっても剤型や販売企業が変

わると薬剤コードが変わる。これらの事情

により、経年変化を追うのも、適用を見る

のも大変である。ある病気についてどのよ

うな薬が使われているか、該当するコード

の経年的変化を含めた一覧表（完全版の薬

剤マスター）が望まれる。 

 

C.6  難病法見直しに関連する分析：NDB を用

いた個別の難病（多発性硬化症と潰瘍性大腸炎）

の患者集計の設計着手 

 現行の難病法では、いわゆる軽症高額患者の

患者数の把握や軽症者の症状が急性増悪した

際の医療費の急増対応などが課題となってい

る。当研究班では、データベース医学を活用し

た施策形成の一環として、いくつかの疾患を対

象に、NDB を用いて患者数を推定し、関連する

分析を行う予定である。まず、多発性硬化症と

潰瘍性大腸炎を対象疾患として、今年度は NDB

で患者を把握するための疾患定義の構築に着

手した。 

平成 30 年度末時点では、関連する傷病名コ

ードや薬剤コードの選定を進めており、令和元

年 6 月ごろに最初の集計を行う見込みである。 

 

C.7 今後の進め方に関する検討 

 DB 同士を個人で名寄せして連結するには技

術面のみならず、法的な側面からも大きなハー

ドルがあり、即時の実現は難しい。一方、個々

の DB から得られる情報を連携させることは比

較的容易であり、DB の連結のみならず、連携も

議論の対象として重視すべきと考えられる。 

本研究班では、将来に向けた個人をベースと

した連結を行うための技術的課題の検討に先

立ち、現時点でのデータ連携の可能性について、

フィージビリティスタディに着手した。 

具体的には、まずは疾患を選定し、それぞれ

の DB で該当する疾患の患者数を比較すること

を連携のスタートとする。それを踏まえて、そ

れぞれの DB が全く異なる連携により、今の収

集項目で何ができるか、付加すべき情報として

何が必要かを議論していくこととなった。NDB

等を用いた複数の個別疾患での実態調査を含

むフィージビリティスタディに着手すべく、フ

ィージビリティスタディに適切な疾患として、

「潰瘍性大腸炎」と「全身性強皮症」の 2 疾患

を選定した（研究結果の C.6 と共通の疾患であ

る）。 

NDB についてはデータ申請・承認済みである

が、厚労省保険局からのデータ到着が平成31年

3 月となったため、今年度は集計方法の設計を

検討するに留まった。令和元年度の 6月を目途

に集計を実施する予定である。 

 

Ｄ．結論 

本年度の研究により、個々のデータベースの

現状と課題が整理された。世界最大級のデータ

ベースと、難病・小児慢性疾患のデータベース

の連携にあたって、特定の疾患（多発性硬化症

と潰瘍性大腸炎）を選定し、フィージビリティ

スタディに着手した。 

難病法は施行後5年以内の見直しが規定され

ている。今後は、令和元年 10 月を目途に研究テ

ーマに関する総合的なビジョンを策定し、年度

末までにデータベース連携の利点・課題の整理

と解決策の検討を実際の個票等を用いて包括

的に行うこととしている。 
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Ｅ．健康危険情報 

 なし 

 
Ｆ．研究発表 
 なし 
 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 
 なし 
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図１．データベースの連携と連結に関する全体階層図 
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資料 3 告示指定難病名一覧（病名のみ） 

 

■告示指定難病名一覧（病名のみ）

告示

番号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード

病名

コード
レセプト傷病名マスター 備考

8832469  球脊髄性筋萎縮症 球脊髄性筋萎縮症

KENNEDY-ALTER-SUNG症候群

ケネディー病
KENNEDY病

ケネディ・オルタ・スン症候群
ケネディ・オルター・スン症候群

ケネディー・オルター・スン症候群
3352007 筋萎縮性側索硬化症 筋萎縮性側索硬化症

ＡＬＳ
8835990 脊髄性筋萎縮症 脊髄性筋萎縮症

脊髄性進行性筋萎縮症
脊髄進行性筋萎縮症

脊髄性筋萎縮
ＳＰＭＡ

進行性筋萎縮
進行性脊髄性筋萎縮症

進行性筋萎縮症
脊椎性筋萎縮症

8846173 脊髄性筋萎縮症Ｉ型 脊髄性筋萎縮症Ｉ型
ウェルドニッヒ・ホフマン症候群

ウェルドニッヒ・ホフマン病

第１型脊髄性筋萎縮症
第１型乳児型脊髄性筋委縮症

WERDNING-HOFFMANN症候群
WERDNING-HOFFMANN病

乳児型脊髄性筋萎縮症
乳児性脊髄性筋萎縮症

8846174 脊髄性筋萎縮症ＩＩ型 脊髄性筋萎縮症ＩＩ型
小児性進行性筋萎縮症

２型小児型脊髄性筋萎縮症
第２型脊髄性筋萎縮症

8846175 脊髄性筋萎縮症ＩＩＩ型 脊髄性筋萎縮症ＩＩＩ型
３型若年型脊髄性筋萎縮症

若年性進行性筋萎縮症
KUGEKBERG-WELANDER病

第３型脊髄性筋萎縮症
クーゲルベルク・ウェランダー病

クーゲルベルグ・ウェランダー病

8845973 脊髄性筋萎縮症ＩＶ型 脊髄性筋萎縮症ＩＶ型
成人脊髄性筋萎縮症

脊髄性筋萎縮症４型
4  原発性側索硬化症  原発性側索硬化症 G122 B2D4 3352008 原発性側索硬化症 原発性側索硬化症

3318005 進行性核上性麻痺 進行性核上性麻痺
ＰＳＰ

STEELE-RICHARDSON-OLSZEWSKI病
スチール・リチャードソン・オルツェスキー病

3320002 パーキンソン病 パーキンソン病
原発性PARKINSON症候群

原発性パーキンソン症候群
パーキンソン氏病

PARKINSON病
特発性PARKINSON症候群

特発性パーキンソンニズム
特発性パーキンソン症候群

振戦麻痺
7  大脳皮質基底核変性症  大脳皮質基底核変性症 G238 VN81 8841403 大脳皮質基底核変性症 大脳皮質基底核変性症

 ハンチントン病 Q1FE 8843948 ハンチントン病 ハンチントン病

 若年型ハンチントン病 MHA2 8846154 若年型ハンチントン病 若年型ハンチントン病
 神経有棘赤血球症 E786 G26 LTHR 8848266 神経有棘赤血球症 神経有棘赤血球症

 Ｍｃｌｅｏｄ症候群 8848306 マクラウド症候群 マクラウド症候群
ＭＣＬＥＯＤ症候群

8834519 シャルコー・マリー・トゥース病 シャルコー・マリー・トゥース病
シャルコー・マリー・トゥース麻痺

MRIE CHARCOT TOOTH神経性萎縮症
CHARCOT MRIE TOOTH病

CHARCOT MRIE TOOTH麻痺
腓骨筋萎縮

マリー・シャルコー・トゥース神経筋萎縮症
神経性進行性筋萎縮症

シャルコー・マリー・トース病
 脱髄型シャルコー・マリー・トゥース病

 軸索型シャルコー・マリー・トゥース病
 中間型シャルコー・マリー・トゥース病

3580006 重症筋無力症 重症筋無力症

エルブ・ゴルド・フラム症候群
エルブ・ゴルド・フラム病

ERB-GOLDFLAM症候群
ERB-GOLDFLAM病

GOLDFLAM-ERB症候群
GOLDFLAM-ERB病

ゴールドフラム・エルブ症候群
ゴールドフラム・エルブ病

エルブ・ゴールドフラム症候群
エルブ・ゴールドフラム病

 先天性筋無力症候群 8848366 先天性筋無力症候群 先天性筋無力症候群
3589011 先天性筋無緊張症 先天性筋無緊張症

先天性筋無力症
終板アセチルコリン受容体欠損症

スローチャンネル症候群
ナトリウムチャンネル筋無力症

終板アセチルコリンエステラーゼ欠損症

発作性無呼吸を伴う先天性筋無力症
3409005 多発性硬化症 多発性硬化症

多発硬化症
ＭＳ

多発性硬化症の痴呆
多発性硬化症の認知症

3410003 視神経脊髄炎 視神経脊髄炎
8846138 視神経脊髄型多発性硬化症 視神経脊髄型多発性硬化症

ＤＥＶＩＣ病
デビック病

多発性硬化症性球後視神経炎
急性視神経髄膜炎

 再発寛解型多発性硬化症
一次性進行型多発性硬化症

二次性進行型多発性硬化症
8844908 バロー病 バロー病

バロー同心円硬化症
バロー同心円状硬化症

バロー同心性硬化症

同心性硬化症
バロ疾患

バロ同心性硬化症
ＢＡＬＯ疾患

ＢＡＬＯ同心円硬化症
ＢＡＬＯ同心円状硬化症

ＢＡＬＯ同心性硬化症
ＢＡＬＯ病

8841670 慢性炎症性脱髄性多発神経炎 慢性炎症性脱髄性多発神経炎
 ＣＩＤＰ

慢性炎症性脱髄性多発ニューロパチー
 慢性炎症性脱髄性多発根ニューロパチー

慢性炎症性脱髄性多発根神経炎
8841400  多巣性運動ニューロパチー 多巣性運動ニューロパチー

多巣性運動ニューロパシー
15  封入体筋炎 封入体筋炎 M332 LNK8 7104007 封入体筋炎 封入体筋炎

8832852 クロウ・深瀬症候群 クロウ・深瀬症候群

ＣＲＯＷ　ＦＵＫＡＳＥ症候群
ＰＯＥＭＳ症候群 8847152 ＰＯＥＭＳ症候群 ＰＯＥＭＳ症候群

 高月病 高月病
骨硬化型骨髄腫

 ＰＥＰ症候群

 多巣性運動ニューロパチー G618 NBKL

16  クロウ・深瀬症候群 クロウ・深瀬症候群 C902 DHVH

 バロー病 G375 PFED

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

 慢性炎症性脱髄性多発神経炎 G618 R3MT

Q1P9

 視神経脊髄炎 G360 VLS4

 デビック病

12  先天性筋無力症候群 G702 LH9M

13  多発性硬化症／視神経脊髄炎  多発性硬化症 G35

11  重症筋無力症  重症筋無力症 G700 SQ10

BDQF

10  シャルコー・マリー・トゥース病  シャルコー・マリー・トゥース病 G600 RR7D

8  ハンチントン病 G10

9  神経有棘赤血球症

E786 G26

6  パーキンソン病  パーキンソン病 G20 P3JV

5  進行性核上性麻痺  進行性核上性麻痺 G231 B08J

 脊髄性筋萎縮症Ⅱ型：中間型、慢性乳児型、
デュボビッツ病

G121 G9QP

 脊髄性筋萎縮症ＩＩＩ型：軽症型、慢性型、クーゲ
ルベルグ・ウェランダー病

G121 CT7H

3  脊髄性筋萎縮症  脊髄性筋萎縮症 G122 SG44

 脊髄性筋萎縮症Ｉ型：重症型、急性乳児型、
ウェルドニッヒ・ホフマン病

G120 KLR1

2  筋萎縮性側索硬化症  筋萎縮性側索硬化症 G122 FLAA

MEDIS標準病名マスターの病名

1  球脊髄性筋萎縮症  球脊髄性筋萎縮症 G121 DCPR

 ケネディー病

 脊髄性筋萎縮症ＩＶ型 G121 KEK3

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない
太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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告示
番号

指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換
用コード

病名
コード

レセプト傷病名マスター 備考

多系統萎縮症 JSVC 8843934 多系統萎縮症 多系統萎縮症

多系統変性症
8831003 オリーブ橋小脳萎縮症 オリーブ橋小脳萎縮症

オリーブ橋小脳変性症
オリーブ橋小脳萎縮

オリーブ橋小脳変性（症）
ＯＰＣＡ

8836114 線条体黒質変性症 線条体黒質変性症

線條体黒質変性症
線状体黒質変性症

3330003 シャイ・ドレーガー症候群 シャイ・ドレーガー症候群
シャイドレーガー症候群

SDS
SHY DRAGER症候群

神経原性起立性低血圧
ＭＳＡ-Ｃ

ＭＳＡ-Ｐ

8835986 脊髄小脳変性症 脊髄小脳変性症
脊髄小脳性運動失調

脊髄小脳変性
脊髄小脳変性（症）

ＳＣＤ
小脳脊髄変性症

遺伝性脊髄小脳変性症

孤発性脊髄小脳変性症
純粋小脳型脊髄小脳変性症

多系統障害型脊髄小脳変性症
純粋型脊髄小脳変性症

複合型脊髄小脳変性症
ライソゾーム病

2727004 ゴーシェ病 ゴーシェ病

ＧＡＵＣＨＥＲ病
セレブロシド蓄積症

8846198 ニーマン・ピック病Ａ型 ニーマン・ピック病Ａ型
ＮＩＥＭＡＮＮ－ＰＩＣＫ病Ａ型

Ａ型ＮＩＥＭＡＮＮ－ＰＩＣＫ病
Ａ型ニーマン・ピック病

8846199 ニーマン・ピック病Ｂ型 ニーマン・ピック病Ｂ型

ＮＩＥＭＡＮＮ－ＰＩＣＫ病Ｂ型
Ｂ型ＮＩＥＭＡＮＮ－ＰＩＣＫ病

Ｂ型ニーマン・ピック病
8846200 ニーマン・ピック病Ｃ型 ニーマン・ピック病Ｃ型

ＮＩＥＭＡＮＮ－ＰＩＣＫ病Ｂ型
Ｂ型ＮＩＥＭＡＮＮ－ＰＩＣＫ病

Ｂ型ニーマン・ピック病
8830079 ＧＭ１ガングリオシドーシス ＧＭ１ガングリオシドーシス

ＧＭ１ガングリオシドージス

ガングリオシドーシスＧＭ１
8830081 ＧＭ２ガングリオシドーシス１型 ＧＭ２ガングリオシドーシス１型

テイ・サックス病
ＴＡＹ－ＳＡＣＨＳ病

テイ・ザックス病
8830082 ＧＭ２ガングリオシドーシス２型 ＧＭ２ガングリオシドーシス２型

サンドホフ病

ＳＡＮＤＨＯＦＦ病
ＧＭ２ガングリオシドーシスＡＢ型

3300002 クラッベ病 クラッベ病
グロボイド細胞性脳白質異栄養症

グロボイド細胞白質ジストロフィー
ＫＲＡＢＢＥ病

8830484 異染性白質ジストロフィー 異染性白質ジストロフィー

異染性白質異栄養症
シュルツ型白質ジストロフィー

シュルツ症候群
ショルツ型白質ジストロフィー

ショルツ症候群
8846212 ファーバー病 ファーバー病

ＦＡＲＢＥＲ病

8846225 ムコ多糖症Ｉ型 ムコ多糖症Ｉ型
第１型ムコ多糖症

ハーラー・シャイエ症候群
ＨＵＲＬＥＲ　ＳＣＨＥＩＥ症候群

ＨＵＲＬＥＲ-ＳＣＨＥＩＥ症候群
8846226 ムコ多糖症ＩＩ型 ムコ多糖症ＩＩ型

ハンター症候群
ハンター病

２型ムコ多糖症

ＨＵＮＴＥＲ症候群
ＨＵＮＴＥＲ病

8846227 ムコ多糖症ＩＩＩ型 ムコ多糖症ＩＩＩ型
サンフィリッポ症候群

サンフィリポ症候群
ＳＡＮＦＩＬＩＰＰＯ症候群

３型ムコ多糖症

8846228 ムコ多糖症ＩＶ型0 ムコ多糖症ＩＶ型
ＭＯＲＱＵＩＯ症候群

モルキオ症候群
４型ムコ多糖症

8846229 ムコ多糖症ＶＩ型 ムコ多糖症ＶＩ型
ＭＡＲＯＴＥＵＸ－ＬＡＭＹ症候群

マロトー・ラミー症候群

６型ムコ多糖症
8846230 ムコ多糖症ＶＩＩ型 ムコ多糖症ＶＩＩ型

７型ムコ多糖症
ＳＬＹ病

ベータグルクロニダーゼ欠損症
スライ病

ベータグルクロニダーゼ歇損症
ムコ多糖症IX型（ヒアルロニダーゼ欠損症）

8842242 シアリドーシス シアリドーシス

シアロ糖複合体蓄積症
ムコリピドーシス１型

第１型ムコ脂質症
ガラクトシアリドーシス  E751 L0CT 8831888 ガラクトシアリドーシス ガラクトシアリドーシス

ムコリピドーシスⅡ型
8840477 ムコリピドーシス３型 ムコリピドーシス３型

ムコリピドーシスⅢ型

３型ムコ脂質症
α-マンノシドーシス

8846235 β－マンノシドーシス β－マンノシドーシス
βマンノシドーシス

8839775 フコース症 フコース症
フコース蓄積症

フコシドーシス

フコシドージス
8846091 アスパルチルグルコサミン尿症 アスパルチルグルコサミン尿症

アスパラギングルコサミン尿症
神崎病  E742 C722 8846106 神崎病 神崎病

8846151 シンドラー病 シンドラー病
ＳＣＨＩＮＤＬＥＲ病

ポンペ病  E740 B3TV 2710010 ポンペ病 ポンペ病

2727003 ウォールマン病 ウォールマン病
ＷＯＬＭＡＮ病

ウォルマン病
8846187 ダノン病 ダノン病（Danon病）

ＤＡＮＯＮ病
遊離シアル酸蓄積症

セロイドリイポフスチノーシス
8839589 ファブリー病 ファブリー病

ファブリ病

ＦＡＢＲＹ病
2700015 シスチン症 シスチン症

シスチン蓄積症
シスチン血症

8839695 副腎白質ジストロフィー 副腎白質ジストロフィー
ＡＤＤＩＳＯＮ－ＳＣＨＩＬＤＥＲ病

ＡＬＤ

副腎脳白質ジストロフィー
アジソン・シルダー病

小児大脳型副腎白質ジストロフィー
思春期大脳型副腎白質ジストロフィー

8846214 副腎脊髄ニューロパチー 副腎脊髄ニューロパチー
副腎脊髄神経症

成人大脳型副腎白質ジストロフィー

小脳・脳幹型副腎白質ジストロフィー
アジソン型副腎白質ジストロフィー

21  ミトコンドリア病 ミトコンドリア病  E888 TK6U 8845613 ミトコンドリア病 ミトコンドリア病

20  副腎白質ジストロフィー 副腎白質ジストロフィー  E713 TF83

副腎脊髄ニューロパチー Ｈ26Ｇ

 32自己貪食空砲性ミオパチーにも同一疾患

記載あり

ファブリー病（Ｆａｂｒｙ病）  E752 JDP4

シスチン症  E720 QSD6

酸性リパーゼ欠損症（Ｗｏｌｍａｎ病）  E755 RAND

ダノン病（Danon病）  E740 FHH7

D2BC

アスパルチルグルコサミン尿症  E771 KED3

シンドラー病  E742 F9J4

β－マンノシドーシス  E771 U230

フコシドーシス  E771 V2VE

シアリドーシス  E771 DJ8D

ムコリピドーシスⅢ型  E770  NRS3

MFUL

ＧＭ１ガングリオシドーシス  E751 LAT5

ＧＭ２ガングリオシドーシス１型  E750 NPAS

ムコ多糖症ＶＩ型（Ｍａｒｏｔｅｕｘ－Ｌａｍｙ症候群）  E762 L7K9

ムコ多糖症ＶＩＩ型（Ｓｌｙ病）  E762 LLQ2

ムコ多糖症ＩＩＩ型（Ｓａｎｆｉｌｉｐｐｏ症候群）  E762 LD1N

ムコ多糖症ＩＶ型（Ｍｏｒｑｕｉｏ症候群）  E762 RDFQ

ムコ多糖症Ｉ型（Ｈｕｒｌｅｒ/Ｓｃｈｅｉｅ症候群）  E760 L9Q8

ムコ多糖症ＩＩ型（Ｈｕｎｔｅｒ症候群）  E761

ニーマン・ピック病Ｂ型  E752 RLN2

ニーマン・ピック病Ｃ型  E752 KBC7

19  ライソゾーム病

ゴーシェ病  E752 L4PM

ニーマン・ピック病Ａ型  E752 KLBE

異染性白質ジストロフィー  E752 TB9G

ファーバー病（Ｆａｒｂｅｒ病）  E752 MTJ2

ＧＭ２ガングリオシドーシス２型  E750 D0L5

クラッベ病  E752

18  脊髄小脳変性症(多系統萎縮症を除
く。)

 脊髄小脳変性症(多系統萎縮症を除く。)  G319 CM11

L7E4

 線条体黒質変性症 G232 E7AF

シャイ・ドレーガー症候群 G903 UGHR

17  多系統萎縮症 G903

オリーブ橋小脳萎縮症 G238

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

細胞内には膜で区切られた小

部屋がいくつもあり、不要に

なった物質を分解する小部屋

をライソゾームと言う。

ライソゾーム病とは、細胞内に

ある小器官の一つであるライソ

ゾームに関連した酵素が欠損

しているために分解されるべき

物質が老廃物として体内に蓄

積してしまう先天代謝異常疾

患の総称である。

ライソゾーム病には、常染色体
劣性遺伝とX連鎖劣性遺伝の

場合があり、遺伝形式は病気

によってそれぞれ異なる。

【常染色体劣性遺伝の疾患】
ゴーシェ病、ポンぺ病、ムコ多

糖症（Ⅱ型を除く）

【X連鎖劣性遺伝の疾患】
ファブリー病、ムコ多糖症Ⅱ型

【ダノン病】

（指定難病19ライソゾーム

病／指定難病32：自己貪

食空胞性ミオパチー）

ライソゾームの膜にある

LAMP-2という膜タンパクが

欠損し、心筋症、ミオパ

チー、精神遅滞が起こるX

連鎖性遺伝子疾患である。

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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告示
番号

指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換
用コード

病名
コード

レセプト傷病名マスター 備考

もやもや病 4375001 もやもや病 もやもや病

ウィリス動脈輪閉塞症 ウィリス動脈輪閉塞症
ウイリス動脈輪閉塞

ウイリス動脈輪閉塞（症）
ウイリス動脈輪閉塞症

ＷＩＬＬＩＳ動脈輪閉塞症
8848413 プリオン病 プリオン病

8830171 亜急性海綿状脳症 亜急性海綿状脳症
ブリオン病

孤発性プリオン病

8846131 孤発性クロイツフェルト・ヤコブ病 孤発性クロイツフェルト・ヤコブ病
孤発性ＣＪＤ

遺伝性クロイツフェルト・ヤコブ病
遺伝性プリオン病

8846103 家族性クロイツフェルト・ヤコブ病 家族性クロイツフェルト・ヤコブ病
家族性ＣＪＤ

8841322 ゲルストマン・シュトロイスラー・シャインカー病 ゲルストマン・シュトロイスラー・シャインカー症候群

ゲルストマン・シュトロイスラー・シャインカー症候群

ゲルストマン・ストロイスラー・シャインカー病

GERSTMANN STRAUSSLER SCHEINKER病

GSS

8841662 致死性家族性不眠症 致死性家族性不眠症

ＦＦＩ
獲得性プリオン病

8832783 クールー クールー
クーリー

医原性クロイツフェルト・ヤコブ病
変異型クロイツフェルト・ヤコブ病

462001 亜急性硬化性全脳炎 亜急性硬化性全脳炎
ドーソン封入体脳炎

ＳＳＰＥ

バンボゲル硬化症白質脳炎
463001 進行性多巣性白質脳症 進行性多巣性白質脳症

ＰＭＬ
多巣性白質脳症

8830102 ＨＴＬＶ－１関連脊髄症 ＨＴＬＶ－１関連脊髄症
ＨＴＬＶ－Ⅰ関連脊髄症

ＨＡＭ
8848218 特発性基底核石灰化症 特発性基底核石灰化症

特発性両側大脳基底核・小脳歯状核石灰化症

ファール病
ＦＡＨＲ病

ＩＢＧＣ
8848195 家族性特発性基底核石灰化症 家族性特発性基底核石灰化症

ＦＩＢＧＣ
原発性家族性脳石灰化（PFBC）

全身性アミロイドーシス  E859 VU2T 2773013 全身性アミロイドーシス 全身性アミロイドーシス

免疫グロブリン性アミロイドーシス
原発性アミロイドーシス  E859 QKV6 2773011 原発性アミロイドーシス 原発性アミロイドーシス

反応性ＡＡアミロイドーシス
続発性アミロイドーシス  E853 JBF6 2773014 続発性アミロイドーシス 続発性アミロイドーシス

老人性トランスサイレチン型アミロイドーシス
8831265 家族性アミロイドニューロパチー 家族性アミロイドニューロパチー

家族性アミロイドニューロパシー
2773034 家族性アミロイドーシス 家族性アミロイドーシス

遺伝性アミロイドーシス

8848192 ウルリッヒ病 ウルリッヒ病
ウルリッヒ型先天性筋ジストロフィー

ULLRICH型先天性筋ジストロフィー
ULLRICH病

コラーゲンⅥ関連ミオパチー
8848193 遠位型ミオパチー 遠位型ミオパチー

遠位型ミオパシー
8848228 三好型ミオパチー 三好型ミオパチー

三好型筋ジストロフィー

三好型ミオパシー
8848223 縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー 縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパシー
8848197 眼咽頭遠位型ミオパチー 眼咽頭遠位型ミオパチー

眼咽頭遠位型ミオパシー
8848226 ベスレムミオパチー ベスレムミオパチー

ＢＥＴＨＬＥＭミオパチー
8848204 自己貪食空胞性ミオパチー 自己貪食空胞性ミオパチー

自己貪食空胞性ミオパシー

8846187 ダノン病 ダノン病
DANON病

8848194 過剰自己貪食を伴うＸ連鎖性ミオパチー 過剰自己貪食を伴うＸ連鎖性ミオパチー
過剰自己貪食を伴うＸ連鎖性ミオパシー

8841671 シュワルツ・ヤンペル症候群 シュワルツ・ヤンペル症候群
ＳＣＨＷＡＲＴＺ－ＪＡＭＰＥＬ症候群

軟骨ジストロフィー性筋強直症
シュワルツ・ヤンペル症候群１型 シュワルツ・ヤンペル症候群１型

軟骨異栄養性筋強直症

シュワルツ・ヤンペル症候群２型
Stuve-Wiedemann症候群

2377005 神経線維腫症 神経線維腫症
多発性神経線維腫

多発性神経線維腫症
8841666 神経線維腫症１型 神経線維腫症１型

2377001 フォン・レックリングハウゼン病 フォン・レックリングハウゼン病

レックリングハウゼン病 レックリングハウゼン病
ＲＥＣＫＬＩＮＧＨＡＵＳＥＮ病 ＲＥＣＫＬＩＮＧＨＡＵＳＥＮ病

ＶＯＮ　ＲＥＣＫＬＩＮＧＨＡＵＳＥＮ病 ＶＯＮ　ＲＥＣＫＬＩＮＧＨＡＵＳＥＮ病
神経線維腫症２型  Q850 V3TV 8841663 神経線維腫症２型 神経線維腫症２型

天疱瘡  L109 JN9J 6944006 天疱瘡 天疱瘡
尋常性天疱瘡  L100 LBNN 6944003 尋常性天疱瘡 尋常性天疱瘡

落葉状天疱瘡  L102 Q4K0 6944008 落葉状天疱瘡 落葉状天疱瘡
腫瘍随伴性天疱瘡  L108 H9AE 8846140 腫瘍随伴性天疱瘡 腫瘍随伴性天疱瘡

増殖性天疱瘡  L101 HPK7 6944005 増殖性天疱瘡 増殖性天疱瘡

6944002 紅斑性天疱瘡 紅斑性天疱瘡
SENEARUSHER症候群

SENEAR-USHER症候群
シネア・アッシャー症候群

シネア・アッシャ症候群
シネアー・アッシャー症候群

脂漏性天疱瘡
疱疹状天疱瘡  L108 BEU5 8846218 疱疹状天疱瘡 疱疹状天疱瘡

8846234 薬剤誘発性天疱瘡 薬剤誘発性天疱瘡

薬物誘発性天疱瘡

35  天疱瘡

紅斑性天疱瘡  L104 A1VM

薬剤誘発性天疱瘡  L105 CL3T

K9EE

34  神経線維腫症 神経線維腫症  Q850 TC07

神経線維腫症１型 RTD1

19ライソゾーム病にも同一疾患の記載あり

過剰自己貪食を伴うＸ連鎖性ミオパチー  G718 BKQP

33  シュワルツ・ヤンペル症候群 シュワルツ・ヤンペル症候群  G711

32  自己貪食空胞性ミオパチー 自己貪食空胞性ミオパチー  G718 P57H

ダノン病（Danon病）  E740 FHH7

31  ベスレムミオパチー ベスレムミオパチー  G710 PR5H

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー  G710 B05U

眼咽頭遠位型ミオパチー  G710 TS79

30  遠位型ミオパチー 遠位型ミオパチー  G710 EB0E

三好型ミオパチー  G710 CRG4

M845

29  ウルリッヒ病  ウルリッヒ病  G710 D4CN

NQ3Q

28  全身性アミロイドーシス

家族性アミロイドニューロパチー  E851 NASC

家族性アミロイドーシス  E852

27  特発性基底核石灰化症 特発性基底核石灰化症  G238 KAHT

ファール病

家族性特発性基底核石灰化症  G238

 A810 SM5H

26  ＨＴＬＶ－１関連脊髄症  ＨＴＬＶ－１関連脊髄症  A858  B973 JN3P

25 進行性多巣性白質脳症  進行性多巣性白質脳症  A812 STVE

クールー  A818 Ｔ284

24  亜急性硬化性全脳炎 亜急性硬化性全脳炎  A811 CBF0

22  もやもや病  I675 CET2

23  プリオン病 プリオン病  A810

ゲルストマン・シュトロイスラー・シャインカー病  A818 ATN4

致死性家族性不眠症  A810 ARCH

LGKF

特発性（孤発性）クロイツフェルト・ヤコブ病  A810 KK0J

家族性クロイツフェルト・ヤコブ病

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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ICD-10-1 ICD-10-2
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病名
コード

レセプト傷病名マスター 備考

8837131 単純型表皮水疱症 単純型表皮水疱症
単純性表皮水疱症

単純型先天性表皮水疱症
優性単純型表皮水疱症

Köbner（ケブネル）型表皮水疱症
8846098 ウェーバー・コケイン型単純性表皮水疱症  ウェーバー・コケイン型単純性表皮水疱症

ウェーバー・コケイン症候群

WEBER-COCKAYNE型単純性表皮水疱症
ダウリング・メアラ型表皮水疱症

色素異常型表皮水疱症
色素異常を伴う疱疹状型表皮水疱症

Ogna型表皮水疱症
表在型表皮水疱症

棘融解型表皮水疱症
劣性単純型表皮水疱症

筋ジストロフィー合併表皮水疱症
致死型表皮水疱症  Q811 NVR2 8837473 致死型表皮水疱症 致死型表皮水疱症

Kallin型表皮水疱症

劣性疱疹状型表皮水疱症
伴性劣性単純型表皮水疱症

Mendes da Costa型表皮水疱症
接合部型表皮水疱症

劣性接合部型表皮水疱症
8846216 ヘルリッツ型接合部型表皮水疱症 ヘルリッツ型接合部型表皮水疱症  難病センターと疾患名に「接合部」の有無はあ

るが、同一疾患。
ヘルリッツ症候群

ヘルリッツ接合部型表皮水疱症
ＨＥＲＬＩＴＺ型接合部型表皮水疱症

ＨＥＲＬＩＴＺ接合部型表皮水疱症

軽症汎発性萎縮型（非ヘルリッツ）表皮水疱症

限局性萎縮型表皮水疱症
反体制萎縮型表皮水疱症

進行型表皮水疱症
瘢痕性接合部型表皮水疱症

PA-JEB症候群表皮水疱症
優性接合部型表皮水疱症

Traupe-Belter-Kolde-Voss型表皮水疱症
優性栄養障害型表皮水疱症

Cockayne-Touraine型表皮水疱症

Pasini型表皮水疱症
前頸骨型表皮水疱症

新生児一過性型表皮水疱症
Bart型表皮水疱症

限局型表皮水疱症
優性痒疹型表皮水疱症

劣性栄養障害型表皮水疱症
Hallopeau-Siemens型表皮水疱症

非Hallopeau-Siemens型表皮水疱症
限局型表皮水疱症

求心型表皮水疱症
強皮症型表皮水疱症

劣性痒疹型表皮水疱症

8846117 キンドラー症候群 キンドラー症候群
ＫＩＮＤＬＥＲ症候群

膿疱性乾癬  L401 HKDU 6961007 膿疱性乾癬 膿疱性乾癬
8846111 急性汎発性膿疱性乾癬 急性汎発性膿疱性乾癬

フォン・ツムプッシュ病
ＶＯＮ　ＺＵＭＢＵＳＣＨ病

小児汎発性膿疱性乾癬  L401 HDJU 8846144 小児汎発性膿疱性乾癬 小児汎発性膿疱性乾癬
疱疹性膿痂疹

6951003 スティーブンス・ジョンソン症候群 スティーブンス・ジョンソン症候群
スチーブンス・ジョンソン症候群

 皮膚粘膜眼症候群

8845586 中毒性表皮壊死症 中毒性表皮壊死症
中毒性表皮壊死剥離症

ライエル症候群
ライエル病

ＴＥＮ
ＬＹＥＬＬ症候群

ＬＹＥＬＬ病
8848380 高安動脈炎 高安動脈炎

高安病
高安症候群

上大動脈症候群

大動脈弓症候群
脈なし病

脈無し病
大動脈炎症候群  M314 R5HL 4467003 大動脈炎症候群 大動脈炎症候群

4465001 巨細胞動脈炎 巨細胞動脈炎
巨細胞性動脈炎

側頭動脈炎 4465005 側頭動脈炎 側頭動脈炎
8833125 結節性多発動脈炎 結節性多発動脈炎

結節性動脈周囲炎
多発性動脈炎

結節性多発性動脈炎
動脈周囲炎

ＰＮ

結節多発性動脈炎の痴呆
結節多発性動脈炎の認知症

8842086 顕微鏡的多発血管炎 顕微鏡的多発血管炎
顕微鏡型多発血管炎

ＭＰＯ－ＡＮＣＡ関連血管炎
ミエロペルオキダーゼ好中球細胞質抗体関連血管炎

多発血管炎性肉芽腫症 8848381 多発血管炎性肉芽腫症  多発血管炎性肉芽腫症

ＷＥＧＥＮＥＲ肉芽腫症
ウェゲナー肉芽腫症

ウェジェナー肉芽腫症

ウェジナー症候群
4464001 ウェジナー肉芽腫症 ウェジナー肉芽腫症

8848336 限局型多発血管炎性肉芽腫症 限局型多発血管炎性肉芽腫症
限局型ＷＥＧＥＮＥＲ肉芽腫症

限局型ウェジェナー肉芽腫症
8848371 全身型多発血管炎性肉芽腫症 全身型多発血管炎性肉芽腫症

全身型ＷＥＧＥＮＥＲ肉芽腫症
全身型ウェジェナー肉芽腫症

好酸球性多発血管炎性肉芽腫症 8848338 好酸球性多発血管炎性肉芽腫症 好酸球性多発血管炎性肉芽腫症
チャーグ・ストラウス症候群

チャーグ・シュトラウス症候群
ＣＨＵＲＧ　ＳＴＲＡＵＳＳ症候群

アレルギー性肉芽腫性血管炎 4460001 アレルギー性肉芽腫性血管炎 アレルギー性肉芽腫性血管炎

悪性関節リウマチ  M0530 SQ14 7148003 悪性関節リウマチ 悪性関節リウマチ
全身性動脈炎型悪性関節リウマチ

末梢動脈炎型悪性関節リウマチ
バージャー病  I731 4431001 バージャー病 バージャー病

4431010 閉塞性血栓血管炎 閉塞性血栓血管炎
血栓閉塞性血管炎

ピュルガー病
ＢＵＥＲＧＥＲ病

原発性抗リン脂質抗体症候群  D686 C4BP 7100034 原発性抗リン脂質抗体症候群 原発性抗リン脂質抗体症候群
劇症型抗リン脂質抗体症候群

7100011 全身性エリテマトーデス 全身性エリテマトーデス

全身性紅斑性狼瘡
ＳＬＥ

びまん性紅斑性狼瘡
狼瘡

播種状エリテマトーデス
播種性エリテマトーデス

播種性紅斑性狼瘡
急性全身性紅斑性狼瘡

急性播種状エリテマトーデス
急性播種性エリテマトーデス

全身エリテマトーデス
7103007 皮膚筋炎  皮膚筋炎

皮膚多発性筋炎

定型的皮膚筋炎
7104004 多発性筋炎 多発性筋炎

亜急性多発性筋炎
多発筋炎

慢性多発筋炎

PA6L

MTBV

50  皮膚筋炎／多発性筋炎  皮膚筋炎  M339 M4FP

多発性筋炎  M332

48  原発性抗リン脂質抗体症候群

49  全身性エリテマトーデス 全身性エリテマトーデス  M329

46  悪性関節リウマチ

47  バージャー病 NAC9

閉塞性血栓血管炎  I731

全身型多発血管炎性肉芽腫症  M313 BN46

45  好酸球性多発血管炎性肉芽腫症  M301 JV1D
チャーグ・ストラウス症候群

44  多発血管炎性肉芽腫症  M313 NJSJ

ウェゲナー肉芽腫症

限局型多発血管炎性肉芽腫症  M313 GHJN

43  顕微鏡的多発血管炎 顕微鏡的多発血管炎  M317 HVJ6

42  結節性多発動脈炎 結節性多発動脈炎  M300 DKGU

41  巨細胞性動脈炎  巨細胞性動脈炎  M316 BDNH

40  高安動脈炎 高安動脈炎  M314 R5HL

脈無し病

39  中毒性表皮壊死症 中毒性表皮壊死症  L512 J236

38  スティーヴンス・ジョンソン症候群  スティーヴンス・ジョンソン症候群  L511 LC7R

37  膿疱性乾癬（汎発型）
急性汎発性膿疱性乾癬  L401 P11C

ヘルリッツ（Herlitz)型表皮水疱症  Q811 S7FD

キンドラー症候群  Q818 UUBS

36  表皮水疱症 単純型表皮水疱症  Q810 PLH3

 ウェーバー・コケイン型表皮水疱症  Q810 PRC6

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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告示病名以外の指定難病対象疾病名
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用コード

病名
コード

レセプト傷病名マスター 備考

7101012 全身性強皮症 全身性強皮症
全身性硬化症

全身性進行性強皮症

全身性進行性硬化症
全身性進行性硬皮症

全身性皮膚強皮症
全身性皮膚硬化症

進行性全身硬化症
進行性全身性硬化症

ＰＳＳ

進行性強皮症
進行性鞏皮症

びまん皮膚硬化型全身性強皮症
限局皮膚硬化型全身性強皮症

7109008 混合性結合組織病 混合性結合組織病
混合型結合織病

ＭＣＴＤ
7102001 シェーグレン症候群 シェーグレン症候群

ＳＪＯＧＲＥＮ症候群

乾性症候群
乾燥症候群

乾燥症候単独シェーグレン病
8848230 一次性シェーグレン症候群 一次性シェーグレン症候群

原発性シェーグレン症候群
腺型シェーグレン症候群

腺外型シェーグレン症候群
8848298 二次性シェーグレン症候群 二次性シェーグレン症候群

続発性シェーグレン症候群

8842190 成人スチル病 成人スチル病
成人型スチール病

成人型スチル病
成人発症スチール病

成人発症スチル病
8833968 再発性多発軟骨炎 再発性多発軟骨炎

反復性多発軟骨炎

1361002 ベーチェット病 ベーチェット病
ベーチェット症候群

ＢＥＨＣＥＴ病
ＢＥＨＣＥＴ症候群

完全型ベーチェット病
8846052 不全型ベーチェット病 不全型ベーチェット病

不全型ベーチェット症候群
不全型ＢＥＨＣＥＴ病

不全型ＢＥＨＣＥＴ症候群

8842203 腸管ベーチェット病 腸管ベーチェット病
腸管型ベーチェット病

腸型ベーチェット病
1361009 血管ベーチェット病 血管ベーチェット病

血管型ベーチェット症
血管型ベーチェット病

血管ＢＥＨＣＥＴ病
血管ベーチェット症

1361005 神経ベーチェット病 神経ベーチェット病

神経型ベーチェット病
神経ＢＥＨＣＥＴ病

神経型ベーチェット症候群
4254028 特発性拡張型心筋症 特発性拡張型心筋症

拡張型心筋症
ＤＣＭ

うっ血型心筋症
4254015 肥大型心筋症 肥大型心筋症

肥大性心筋症

特発性肥大型心筋症
ＨＣＭ

中隔肥大型心筋症
4254018 非閉塞性肥大型心筋症 非閉塞性肥大型心筋症

肥大型非閉塞性心筋症
4251008 閉塞性肥大型心筋症 閉塞性肥大型心筋症

肥大型閉塞型心筋症

肥大性大動脈弁下狭窄症
特発性肥厚性大動脈弁下部狭窄症

特発性肥大型大動脈弁下狭窄症
ＨＯＣＭ

ＩＨＳＳ
8846149 心室中部閉塞性心筋症 心室中部閉塞性心筋症

心室中部閉塞性肥大型心筋症
心尖部肥大型心筋症  I422 R5QA 8846150 心尖部肥大型心筋症 心尖部肥大型心筋症

拡張相肥大型心筋症  I420 KE0J 8846101 拡張相肥大型心筋症 拡張相肥大型心筋症

8833543 拘束型心筋症 拘束型心筋症
拘縮性心筋症

2849003 再生不良性貧血 再生不良性貧血
汎骨髄ろう

特発性再生不良性貧血  D613 E39S 8838181 特発性再生不良性貧血 特発性再生不良性貧血
自己免疫性溶血性貧血  D591 ATPD 2830003 自己免疫性溶血性貧血 自己免疫性溶血性貧血

温式自己免疫性溶血性貧血  D591 NS3B 8831012 温式自己免疫性溶血性貧血 温式自己免疫性溶血性貧血
2830009 寒冷凝集素症 寒冷凝集素症

寒冷凝集素症候群

寒冷凝集素病
寒冷血球凝集素尿症

8840090 発作性寒冷ヘモグロビン尿症 発作性寒冷ヘモグロビン尿症
発作性寒冷血色素尿症

発作性ヘモグロビン尿症
8840095 発作性夜間ヘモグロビン尿症 発作性夜間ヘモグロビン尿症

発作性夜間血色素尿症
ＭＡＲＣＨＩＡＦＡＶＡ－ＭＩＣＨＥＬＩ症候群

マルキアファーヴァ・ミケリ症候群

古典的発作性夜間ヘモグロビン尿症
骨髄不全型発作性夜間ヘモグロビン尿症

混合型発作性夜間ヘモグロビン尿症
2873013 特発性血小板減少性紫斑病 特発性血小板減少性紫斑病

特発性栓球減少性紫斑病
ＷＥＲＬＨＯＦ紫斑病

ＷＥＲＬＨＯＦ病

ＩＴＰ
ウェルホーフ氏紫斑病

ウェルホーフ氏病
ウェルホーフ紫斑病

ウェルホーフ病
特発性血小板減少症

本態性血小板減少症
一次性免疫性血小板減少症

4466002 血栓性血小板減少性紫斑病 血栓性血小板減少性紫斑病

血栓性栓球減少性紫斑病
モスコウィッツ症候群

ＴＴＰ
モシュコウィッツ病

ＭＯＳＣＨＣＯＷＩＴＺ症候群
ＭＯＳＣＨＣＯＷＩＴＺ病

先天性血栓性血小板減少性紫斑病 8847881 先天性血栓性血小板減少性紫斑病 先天性血栓性血小板減少性紫斑病
アップショウ・シュールマン症候群

ＵＰＳＨＡＷ－ＳＣＨＵＬＭＡＮ症候群

後天性血栓性血小板減少性紫斑病

64  血栓性血小板減少性紫斑病 血栓性血小板減少性紫斑病  M311  M70K

 M311  NAG2
アップショー・シュールマン症候群

63  特発性血小板減少性紫斑病 特発性血小板減少性紫斑病  D693  P5MD

62  発作性夜間ヘモグロビン尿症 発作性夜間ヘモグロビン尿症  D595 R1E4

61  自己免疫性溶血性貧血

寒冷凝集素症  D591 D3FT

発作性寒冷ヘモグロビン尿症  D596 FRKM

60  再生不良性貧血 再生不良性貧血  D619 BK72

59  拘束型心筋症 拘束型心筋症  I425 UM50

閉塞性肥大型心筋症  I421 N2JS

心室中部閉塞性肥大型心筋症  I421 GS1T

58  肥大型心筋症 肥大型心筋症  I422 P19M

非閉塞性肥大型心筋症  I422 J2TU

神経ベーチェット病  M352 HMJL

57  特発性拡張型心筋症 特発性拡張型心筋症  I420 CKCQ

腸管ベーチェット病  M352 H442

血管ベーチェット病  M352 UGMU

56  ベーチェット病 ベーチェット病  M352 FK0S

不全型ベーチェット病  M352 P3S3

55  再発性多発軟骨炎 再発性多発軟骨炎  M9410 EM1Q

二次性シェーグレン症候群  M350 BBLJ

54  成人スチル病 成人スチル病  M0610 T89V

53  シェーグレン症候群 シェーグレン症候群  M350 USMR

一次性シェーグレン症候群  M350 PCFT

52  混合性結合組織病 混合性結合組織病  M351 VTST

51  全身性強皮症 全身性強皮症  M340  N385

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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2793012 原発性免疫不全症候群 原発性免疫不全症候群

重症免疫不全症候群
8846087 Ｘ連鎖重症複合免疫不全症 Ｘ連鎖重症複合免疫不全症

原発性リンパ球減少性免疫不全症

細網異形成症
アデノシンデアミナーゼ欠損症

8846099 オーメン症候群 オーメン症候群
ＯＭＥＮＮ症候群

8846085 ＰＮＰ欠損症 ＰＮＰ欠損症

ＰＮＰ欠乏症
プリンヌクレオシドフォスフォリラーゼ欠損

プリンヌクレオシドホスホリラーゼ欠損症

プリンヌクレオシドホスホリラーゼ欠乏症
プリンヌクレオシドホスホリラーゼ歇乏症

プリンヌクレオシドフォスフォリラーゼ歇損

ＰＮＰ歇乏症
ＣＤ８欠損症

ＺＡＰ－７０欠損症  D818  UFJS 8846090 ＺＡＰ－７０欠損症 ＺＡＰ－７０欠損症
8846081 ＭＨＣクラスＩ欠損症 ＭＨＣクラスＩ欠損症

主要組織適合遺伝子複合体クラスＩＩ欠乏症

主要組織適合遺伝子複合体クラスＩＩ歇乏症
8846083 ＭＨＣクラスＩＩ欠損症 ＭＨＣクラスＩＩ欠損症

主要組織適合遺伝子複合体クラスＩＩ欠乏症

主要組織適合遺伝子複合体クラスＩＩ歇乏症
複合免疫不全症

2791001 ウィスコット・オルドリッチ症候群 ウィスコット・オルドリッチ症候群

ＷＩＳＫＯＴＴ－ＡＬＤＲＩＣＨ症候群
オルドリッチ・ウィスコット症候群

オルドリッチ症候群
ＡＬＤＲＩＣＨ－ＷＩＳＫＯＴＴ症候群

ＡＬＤＲＩＣＨ症候群

3348008 毛細血管拡張性運動失調症 毛細血管拡張性運動失調症
毛細血管拡張性失調症

末梢血管拡張性運動失調症

遺伝性毛細血管拡張性運動失調症
ＬＯＵＩＳ－ＢＡＲ症候群

ルイ・バー症候群

8846196 ナイミーヘン染色体不安定症候群 ナイミーヘン染色体不安定症候群
ナイミーヘン症候群

ＮＩＨＭＥＧＥＮ症候群

ＮＩＨＭＥＧＥＮ染色体不安定症候群
8844103 ブルーム症候群 ブルーム症候群

ブルム症候群
ＢＬＯＯＭ症候群

先天性毛細血管拡張性紅斑－成長停止症候群

ＩＣＦ症候群
ＰＭＳ２異常症

ＲＩＤＤＬＥ症候群

シムケ症候群
8845593 ネザートン症候群 ネザートン症候群  160 先天性魚鱗癬にも同一疾患あり

ＮＥＴＨＥＲＴＯＮ症候群

ネザトン症候群0
胸腺低形成症候群

8837955 デイジョージ症候群 デイジョージ症候群
デイゲオルゲ症候群

ＤＩＧＥＯＲＧＥ症候群

ディジョージ症候群
咽頭のう症候群

咽頭嚢症候群

２２ｑ１１．２欠失症候群  Q938  TEGJ 8846236 ２２ｑ１１．２欠失症候群 ２２ｑ１１．２欠失症候群
203　２２ｑ１１．２欠失症候群にも同一疾患名あ
り

8833327 高ＩｇＥ症候群 高ＩｇＥ症候群

高免疫グロブリンＥ症候群
肝中心静脈閉鎖症を伴う免疫不全症

先天性角化不全症

8846088 Ｘ連鎖無ガンマグロブリン血症 Ｘ連鎖無ガンマグロブリン血症
ＢＲＵＴＯＮ型無ガンマグロブリン血症

伴性無ガンマグロブリン血症
ブルートン型無ガンマグロブリン血症

ブルトン型無ガンマグロブリン血症

2799003 分類不能免疫不全症 分類不能免疫不全症
ＣＶＩＤ

8833328 高ＩｇＭ症候群 高ＩｇＭ症候群

高ＩｇＭ性免疫不全症
ＩｇＭ増加免疫不全症

8846077 ＩｇＧサブクラス欠損症 ＩｇＧサブクラス欠損症

選択的ＩｇＧサブクラス欠損症
選択的ＩｇＧサブクラス欠乏症

選択的ＩｇＧサブクラス歇乏症
選択的IｇA欠損症

特異抗体産生不全症

乳児一過性低ガンマグロブリン血症  D807  KTMV 2790021 乳児一過性低ガンマグロブリン血症 乳児一過性低ガンマグロブリン血症
8837461 チェディアック・東症候群 チェディアック・東症候群

ＣＨＥＤＩＡＫ　ＨＩＧＡＳＨＩ症候群

チェディアック・ヒガシ症候群
8846089 Ｘ連鎖リンパ増殖症候群 Ｘ連鎖リンパ増殖症候群

ダンカン病

伴性リンパ組織増殖性疾患
ＤＵＮＣＡＮ病

ＳＡＰ欠損症

ＸＩＡＰ欠損症
自己免疫性リンパ増殖症候群

家族性血球貧食症候群（ＦＨＬ）
家族性血球貧食症候群（ＦＨＬ１）（原因遺伝子

不明）

家族性血球貧食症候群（ＦＨＬ２）（パーフォリン
欠損症）

家族性血球貧食症候群（ＦＨＬ３）（Ｍｕｎｃ13-4欠

損症）
家族性血球貧食症候群（ＦＨＬ４）（Ｓｙｎｔａｘｉｎ11

欠損症）

カンジダ感染と外胚葉形成以上を伴う自己免疫
性多腺性内分泌不全症

ＩＰＥＸ症候群
ＣＤ２５欠損症

ＩＴＣＨ欠損症

原発性食細胞機能不全症
原発性食細胞機能欠損症

重症先天性好中球減少症  D70 8846162 重症先天性好中球減少症 重症先天性好中球減少症

周期性好中球減少症  D70 8834539 周期性好中球減少症 周期性好中球減少症
ヘルマンスキー・パドラック症候群2型  D70 8839992 ヘルマンスキー・パドラック症候群 ヘルマンスキー・パドラック症候群

Ｇｒｉｓｃｅｌｌｉ症候群２型

Ｐ１４欠損症
ＷＨＩＭ症候群

糖尿病Ｉｂ型
白血球接着不全症  D71 8846207 白血球接着不全症 白血球接着不全症

シュワッハマン・ダイアモンド症候群

慢性肉芽腫症  D71 8840379 慢性肉芽腫症 慢性肉芽腫症
ミエロペルオキシダーゼ欠損症  E803 8840420 ミエロペルオキシダーゼ欠損症 ミエロペルオキシダーゼ欠損症

メンデル遺伝型マイコバクテリア易感染症

免疫不全を伴う無汗性外胚葉形成異常症
ＩＲＡＫ４欠損症

ＭｙＤ８８欠損症

慢性皮膚粘膜カンジダ症  B372 1129006 慢性皮膚粘膜カンジダ症 慢性皮膚粘膜カンジダ症
疣贅様表皮発育異常症

単純ヘルペス脳炎

ＣＡＲＤ９欠損症
8838233 トリパノソーマ症 トリパノソーマ症

トリパノソーマ症の痴呆
トリパノソーマ症の認知症

先天性補体欠損症

Ｃ１ｐ欠損症
Ｃ１ｒ欠損症

Ｃ１ｓ欠損症

Ｃ２欠損症
Ｃ３欠損症

Ｃ４欠損症

Ｃ５欠損症
Ｃ６欠損症

Ｃ７欠損症
Ｃ８欠損症

Ｃ９欠損症

ＦａｃｔｏｒＤ欠損症
Ｐｒｏｐｅｒｄｉｎ欠損症

Ｆａｃｔｏｒ１欠損症

ＦａｃｔｏｒＨ欠損症
ＭＡＳＰ１欠損症

３ＭＣ症候群

ＭＡＳＰ２欠損症
Ｆｉｃｏｌｉｎ３関連免疫不全症

遺伝子性血管性浮腫（Ｃ１インヒビター欠損症）

１型
遺伝子性血管性浮腫（Ｃ１インヒビター欠損症）

２型
遺伝子性血管性浮腫（Ｃ１インヒビター欠損症）

３型

 NK86

Ｘ連鎖リンパ増殖症候群  D823  BDD4

トリパノソーマ症  Ｂ569  QTNU

ＩｇＧサブクラス欠損症  D803  FS4H

チェディアック・東症候群  E703  GFQR

 TNM3

ＭＨＣクラスＩ欠損症  D816  T35L

ＭＨＣクラスＩＩ欠損症  D817  U4C0

分類不能免疫不全症  D839  C96V

高ＩｇＭ症候群  D805  GHFB

高ＩｇＥ症候群  D824  KP18

Ｘ連鎖無ガンマグロブリン血症  D800  GRAL

ネザートン症候群  Q808  FBL4

デイジョージ症候群  D821

オーメン症候群  D818  URCE

プリンヌクレオシドホスホリラーゼ欠損症  D815 V81D

65  原発性免疫不全症候群 原発性免疫不全症候群  D848  PP61

Ｘ連鎖重症複合免疫不全症  D821  LHLC

ナイミーヘン染色体不安定症候群  D828  RTU2

ブルーム症候群  Q828  MGA7

ウィスコット・オルドリッチ症候群  D820  PN4C

毛細血管拡張性運動失調症  Ｇ113

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

【ネザートン症候群】

（指定難病65原発性免疫不

全症候群／指定難病160：

先天性魚鱗癬）

染色体劣性遺伝の先天性

疾患で、アトピー要因と魚鱗
癬（曲折線状あるいは先天

性魚鱗癬様紅皮症）と毛髪

異常（重責裂毛）を3主徴と

する症候群である。

○原発性免疫不全症候群

先天的に免疫系のいずれ

かの部分に欠陥があり疾患

の総称。

免疫不全と伴う特徴的な症

候群として原発性免疫不全

症候群にネザートン症候群

が含まれている。
○先天性魚鱗癬

先天的異常により胎児の

時から皮膚の表面の角質が

非常に厚くなり、皮膚のバリ

ア機能が障害される疾患。

【２２ｑ１１．２欠失症候群】

（指定難病65原発性免疫
不全症候群／指定難病

203：２２ｑ１１．２欠失症候

群）

第22番染色体長腕q11.2
領域の微細欠失を原因と

するもので、第三・四鰓弓

に由来する複数の臓器の

発生異常や奇形を特徴と

する。本症候群において、

心血管異常・特有の顔

貌・胸腺低形成・口蓋裂・

低カルシウム血症という5

つの主症状を呈する。

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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告示
番号

指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換
用コード

病名
コード

レセプト傷病名マスター 備考

ＩｇＡ腎症  Ｎ028 5831001 ＩｇＡ腎症 ＩｇＡ腎症

ＩｇＡ腎炎
バージャー病  Ｉ731 4431001 バージャー病 バージャー病

ＩｇＡ－ＩｇＧ腎症
多発性嚢胞腎  Q613 8837063 多発性のう胞腎 多発性のう胞腎

嚢胞腎
常染色体劣性多発性嚢胞腎  Q611 8847776 常染色体劣性多発性のう胞腎 常染色体劣性多発性のう胞腎

7248001 黄色靱帯骨化症 黄色靱帯骨化症

黄色靭帯骨化症
黄色靱帯石灰化症

黄色靭帯石灰化症
8833497 後縦靱帯骨化症 後縦靱帯骨化症

ＯＰＬＬ
後縦靱帯骨化

後縦靱帯骨化（症）

後縦靭帯骨化
後縦靭帯骨化症

後縦靱帯石灰化症
脊椎後縦靱帯骨化症

後縦靭帯石灰化症
脊椎後縦靭帯骨化症

多発性後縦靱帯骨化症

多発性後縦靭帯骨化症
脊髄後縦靱帯骨化症

脊髄後縦靭帯骨化症
7249020 広範脊柱管狭窄症 広範脊柱管狭窄症

広範囲脊柱管狭窄症
8838193 特発性大腿骨頭壊死  特発性大腿骨頭壊死

特発性大腿骨頭壊死（症）
特発性大腿骨頭壊死症

大腿骨骨頭特発性壊死

大腿骨骨頭特発性無菌性壊死
大腿骨骨頭特発性無腐性壊死

下垂体性ADH分泌異常症
中枢性尿崩症

真性尿崩症
バゾプレシン分泌低下症

完全型中枢性尿崩症  E232 KHK2 8848196 完全型中枢性尿崩症 完全型中枢性尿崩症

8848224 部分型中枢性尿崩症 部分型中枢性尿崩症
部分的尿崩症

不全型中枢性尿崩症
バゾプレシン分泌過剰症

73  下垂体性TSH分泌亢進症 下垂体性ＴＳＨ分泌亢進症  E058 HLN6 8845862 下垂体性ＴＳＨ分泌亢進症 下垂体性ＴＳＨ分泌亢進症
74  下垂体性PRL分泌亢進症 下垂体性PRL分泌亢進症

2550002 クッシング病 クッシング病

ＡＣＴＨ生産下垂体腺腫
下垂体性ゴナドトロピン分泌亢進症

中枢性思春期早発症  E228 EBAL 8837606 中枢性思春期早発症 中枢性思春期早発症
下垂体ゴナドトロピン産生腫瘍

77  下垂体性成長ホルモン分泌亢進症 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

ゴナドトロピン分泌低下症

副腎皮質刺激ホルモン（ＡＣＴＨ）分泌低下症
甲状腺ホルモン（ＴＳＨ）分泌低下症

8844069 成長ホルモン分泌不全 成長ホルモン分泌不全
ＧＨ分泌不全

8842944 成長ホルモン分泌不全性低身長症 成長ホルモン分泌不全性低身長症
ＧＨ分泌不全性低身長症

下垂体性小人症

下垂体性侏儒症
下垂体性成長障害

8846171 成人成長ホルモン分泌不全 成人成長ホルモン分泌不全
成人ＧＨ分泌不全

8846054 プロラクチン分泌低下症 プロラクチン分泌低下症
ＰＲＬ分泌低下症

8845524 家族性高コレステロール血症・ホモ接合体 家族性高コレステロール血症・ホモ接合体
ホモ接合体家族性高コレステロール血症

ホモ接合体性家族性高コレステロール血症

甲状腺ホルモン不応症 2449035 甲状腺ホルモン不応症 甲状腺ホルモン不応症
レフェトフ症候群 8841172 レフェトフ症候群 レフェトフ症候群

ＲＥＦＥＴＯＦＦ症候群 ＲＥＦＥＴＯＦＦ症候群
先天性副腎皮質酵素欠損症

8848210 先天性リポイド副腎過形成症 先天性リポイド副腎過形成症
リポイド先天性副腎過形成

リポイド副腎過形成症

先天性副腎リポイド過形成症
先天性リポイド過形成症

8848179 ３β－水酸化ステロイド脱水素酵素欠損症 ３β－水酸化ステロイド脱水素酵素欠損症
３ベータ水酸化ステロイド脱水素酵素欠損症

３β－ヒドロキシステロイドデヒドロゲナーゼ
8848311 ２１－水酸化酵素欠損症 ２１－水酸化酵素欠損症

２１ハイドロキシラーゼ欠損症

２１水酸化酵素欠損症
２１ハイドロキシラーゼ歇損症

8848176 １１β－水酸化酵素欠損症 １１β－水酸化酵素欠損症
１１ベータ水酸化酵素欠損症

１１β－ハイドロキシラーゼ欠損症
8848177 １７α－水酸化酵素欠損症 １７α－水酸化酵素欠損症

１７アルファ水酸化酵素欠損症

１７α－ハイドロキシラーゼ欠損症
Ｐ４５０オキシドレダクターゼ欠損症  E250 KP8J 8848188 Ｐ４５０オキシドレダクターゼ欠損症 Ｐ４５０オキシドレダクターゼ欠損症

先天性副腎低形成症
8848186 ＤＡＸ－１異常症 ＤＡＸ－１異常症

ＤＡＸ１異常症
8848189 ＳＦ－１異常症 ＳＦ－１異常症

ＡＤ４ＢＰ異常症

ＩＭＡｇｅ症候群  E274 PPKJ 8848187 ＩＭＡｇｅ症候群 ＩＭＡｇｅ症候群
2554005 アジソン病 アジソン病

副腎性黒皮症
ＡＤＤＩＳＯＮ病

8848217 特発性アジソン病 特発性アジソン病
特発性ＡＤＤＩＳＯＮ病

T92A 8848211 多腺性自己免疫症候群１型 多腺性自己免疫症候群１型
E8QL 8848212 多腺性自己免疫症候群２型 多腺性自己免疫症候群２型

SH3S 8848213 多腺性自己免疫症候群３型 多腺性自己免疫症候群３型

Ｉ型（ＨＡＭ症候群）
ＩＩ型（シュミット症候群）

部分的アジソン病
1359002 サルコイドーシス サルコイドーシス

ＢＥＣＫ疾患
サルコイド

サルコイド肉芽腫

類肉芽腫
ベックサルコイド

ベック疾患
5168009 特発性間質性肺炎 特発性間質性肺炎

特発性線維化性肺胞炎
ＩＩＰ

5163005 特発性肺線維症 特発性肺線維症

慢性間質性肺炎
ＵＩＰ

ＩＰＦ
1363003 急性間質性肺炎 急性間質性肺炎

ハーマン・リッチ症候群
ハンマン・リッチ症候群

急性びまん性間質性肺炎

ＨＡＭＭＡＮ ＲＩＣＨ症候群
ＡＩＰ

8845727 非特異性間質性肺炎 非特異性間質性肺炎
ＮＳＩＰ

8845714 特発性器質化肺炎 特発性器質化肺炎
ＢＯＯＰ

ＣＯＰ

特発性ＢＯＯＰ
器質化肺炎 器質化肺炎

8845719 剥離性間質性肺炎 剥離性間質性肺炎
ＤＩＰ

8845663 呼吸細気管支炎関連性間質性肺疾患 呼吸細気管支炎関連性間質性肺疾患
ＲＢ－ＩＬＤ

呼吸細気管支関連性間質性肺疾患
5168010 リンパ球性間質性肺炎 リンパ球性間質性肺炎

リンパ性間質性肺炎

ＬＩＰ
通常型間質性肺炎  J841 K5A7 5168008 通常型間質性肺炎 通常型間質性肺炎

びまん性肺胞傷害  J841 QP87 8845731 びまん性肺胞傷害 びまん性肺胞傷害

呼吸細気管支炎関連性間質性肺疾患  J841 CPUM

リンパ球性間質性肺炎  J841 DAJ9

特発性器質化肺炎  J841 FPM6

剥離性間質性肺炎  J841 Q5A5

M6DJ

急性間質性肺炎  J841 J8VH

非特異性間質性肺炎  J841 H5CA

CR40

85  特発性間質性肺炎 特発性間質性肺炎  J841 DMNJ

特発性肺線維症  J841

多腺性自己免疫症候群  E310

84  サルコイドーシス サルコイドーシス  D869

83  アジソン病 アジソン病  E271 H6Q4

特発性アジソン病  E271 JNR9

82  先天性副腎低形成症
ＤＡＸ－１異常症  E274 RU3T

ＳＦ－１/Ａｄ４ＢＰ異常症（常染色体）  E274 ELAL

１１β－水酸化酵素欠損症  E250 QJ83

１７α－水酸化酵素欠損症  E250 CP8K

V3U7

３β－水酸化ステロイド脱水素酵素欠損症  E250 V8KV

２１－水酸化酵素欠損症  E250 NT6M

80  甲状腺ホルモン不応症  E078 BP24

81  先天性副腎皮質酵素欠損症

 先天性リポイド過形成症  E250

79
 家族性高コレステロール血症（ホモ接
合体）

 家族性高コレステロール血症（ホモ接合体）  E780 MNH5

Q4AC

プロラクチン分泌低下症  E230 S553

L2SR

 ＧＨ分泌不全性低身長症（小児）  E230 MA70

76  下垂体性ゴナドトロピン分泌亢進症

78  下垂体前葉機能低下症

 成長ホルモン（ＧＨ）分泌不全症  E230

 成人ＧＨ分泌不全症  E230

75  クッシング病 クッシング病  E240 HHSQ

2535006 中枢性尿崩症

部分型中枢性尿崩症  E232 JNSK

72  下垂体性ADH分泌異常症
中枢性尿崩症  E232 CEA5

71  特発性大腿骨頭壊死症  特発性大腿骨頭壊死症  M8705 A2PK

70  広範脊柱管狭窄症 広範脊柱管狭窄症  M4800 DGNL

黄色靱帯骨化症  M4889 VGUQ

69  後縦靱帯骨化症 後縦靱帯骨化症  M4889 ARM1

66  ＩｇＡ腎症

67  多発性嚢胞腎

68  黄色靱帯骨化症

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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番号

指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換
用コード

病名
コード

レセプト傷病名マスター 備考

8844804 肺動脈性肺高血圧症 肺動脈性肺高血圧症
原発性肺高血圧症

ＡＹＥＲＺＡ症候群

アイエルザ症候群
遺伝性肺高血圧症

膠原病に伴う肺動脈性肺高血圧症
先天性シャント性疾患に伴う肺動脈性肺高血圧

症
門脈圧亢進症に伴う肺動脈性肺高血圧症

ＨＩＶ感染に伴う肺動脈性肺高血圧症
薬剤誘発性の肺動脈性肺高血圧症

呼吸器疾患に合併した肺動脈性肺高血圧症

肺静脈閉塞症
肺静脈閉塞症疾患

肺静脈閉塞病
肺毛細血管腫症  Ｉ270 R9UV 8846206 肺毛細血管腫症 肺毛細血管腫症

慢性血栓塞栓性肺高血圧症 慢性血栓塞栓性肺高血圧症
慢性肺血栓塞栓性肺高血圧症

特発性慢性肺血栓塞栓症  Ｉ269 B6QB 8841668 特発性慢性肺血栓塞栓症 特発性慢性肺血栓塞栓症

8843635 リンパ脈管筋腫症 リンパ脈管筋腫症
肺リンパ脈管筋腫症

過誤腫性肺脈管筋腫症
リンパ管平滑筋腫症

結節性硬化症（TSC)に伴って発生するリンパ脈
管筋腫症（TSC-LAM）

孤発性リンパ脈管筋腫症（孤発性LAM）

網膜色素変性症

8842213 網膜色素変性 網膜色素変性

色素性網膜炎

杆体ジストロフィー

 錐体杆体ジストロフィー  H355 MGS0 8835687 錐体杆体ジストロフィー 錐体杆体ジストロフィー
8839103 バッド・キアリ症候群 バッド・キアリ症候群

バッド・キアリー症候群
バッドキアリー症候群

キアリ症候群
ＢＵＤＤ　ＣＨＩＡＲＩ症候群

ＣＨＩＡＲＩ症候群
原発性バッド・キアリ症候群

一過性バッド・キアリ症候群

5723004 特発性門脈圧亢進症 特発性門脈圧亢進症
ＢＡＮＴＩ亢進症

ＢＡＮＴＩ病
バンチ症候群

バンチ病
8849023 原発性胆汁性胆管炎 原発性胆汁性胆管炎

原発性胆汁性肝硬変
原発性胆汁うっ滞性肝硬変

原発性胆汁性肝硬変症

慢性化膿性破壊性胆管炎
ＰＢＣ

8849027 症候性原発性胆汁性胆管炎 症候性原発性胆汁性胆管炎
症候性原発性胆汁性肝硬変

症候性ＰＢＣ
8849051 無症候性原発性胆汁性胆管炎 無症候性原発性胆汁性胆管炎

無症候性原発性胆汁性肝硬変

無症候性ＰＢＣ
5761008 原発性硬化性胆管炎 原発性硬化性胆管炎

硬化性胆管炎
肝内型原発性硬化性胆管炎

肝外型原発性硬化性胆管炎
肝内外型原発性硬化性胆管炎

95  自己免疫性肝炎 自己免疫性肝炎  K754 FGCF 5733008 自己免疫性肝炎 自己免疫性肝炎
5559001 クローン病 クローン病

非特異性限局性腸炎

ＣＲＯＨＮ病
限局性腸炎

8831033 回腸クローン病 回腸クローン病
回腸末端炎

終末回腸炎
回腸ＣＲＯＨＮ病

限局性回腸炎
5569003 潰瘍性大腸炎 潰瘍性大腸炎

潰瘍性腸炎

消化管を主座とする好酸球性炎症症候群
8848201 食物蛋白誘発胃腸炎 食物蛋白誘発胃腸炎

新生児消化管アレルギー
新生児食物蛋白誘発胃腸炎

乳児消化管アレルギー
乳児食物蛋白誘発胃腸炎

ＦＰＩＥＳ
Ｎ-ＦＰＩＥＳ

好酸球性食道炎  K20 SG70 8847750 好酸球性食道炎 好酸球性食道炎

8833448 好酸球性胃腸炎 好酸球性胃腸炎
好酸球増加性胃炎

好酸球増加性胃腸炎
好酸球性消化管疾患（新生児-乳児）

好酸球性消化管疾患（小児-成人）
99  慢性特発性偽性腸閉塞症 慢性特発性偽性腸閉塞症  Q438 QK43 8848227 慢性特発性偽性腸閉塞症 慢性特発性偽性腸閉塞症

8848199 巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症 巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症
ＭＩＭＩＨＳ

巨大膀胱小結腸腸管蠕動低下症候群

101  腸管神経節細胞僅少症 腸管神経節細胞僅少症  Q438 AQDU 8848216 腸管神経節細胞僅少症 腸管神経節細胞僅少症
8837881 テイビ症候群 テイビ症候群

ＴＡＹＢ症候群
ヒストンアセチル化異常症

8848183 ＣＦＣ症候群 ＣＦＣ症候群
心臓・顔・皮膚症候群 心臓・顔・皮膚症候群

8845927 コステロ症候群
ＣＯＳＴＥＬＬＯ症候群

8845627 ＣＨＡＲＧＥ症候群 ＣＨＡＲＧＥ症候群

チャージ症候群
8848332 クリオピリン関連周期熱症候群 クリオピリン関連周期熱症候群

クリオピリン発熱症
ＣＡＰＳ

クライオパイリン関連周期熱症候群
クリオピリン関連周期症候群

クリオピリン関連周期発熱症候群
8846994 家族性寒冷自己炎症症候群 家族性寒冷自己炎症症候群

家族性寒冷蕁麻疹

8846219 マックル・ウエルズ症候群 マックル・ウエルズ症候群
ＭＵＣＫＬＥ－ＷＥＬＬＳ症候群

ＭＷＳ

新生児期発症多臓器系炎症性疾患 8847034 新生児期発症多臓器系炎症性疾患 新生児期発症多臓器系炎症性疾患

慢性乳児期発症－神経－皮膚－関節症候群

ＣＩＮＣＡ

ＮＯＭＩＤ

8844742 若年性特発性関節炎 若年性特発性関節炎

ＪＩＡ

8845133 全身型若年性特発性関節炎 全身型若年性特発性関節炎
全身性若年性特発性関節炎

関節型若年性特発性関節炎  M088 D5G7 8845118 関節型若年性特発性関節炎 関節型若年性特発性関節炎
8848190 ＴＮＦ受容体関連周期性症候群 ＴＮＦ受容体関連周期性症候群

ＴＲＡＰＳ
8847900 非典型溶血性尿毒症症候群 非典型溶血性尿毒症症候群

ＡＨＵＳ
非定型的溶血性尿毒症症候群

非定型溶血性尿毒症症候群

非典型的溶血性尿毒症症候群
8848225 ブラウ症候群 ブラウ症候群

ＢＬＡＵ症候群

若年発症サルコイドーシス
ＮＯＤ２変異に関連した全身性炎症性肉芽腫性

疾患

110  ブラウ症候群 ブラウ症候群  D898 CFAS

109  非典型溶血性尿毒症症候群 非典型溶血性尿毒症症候群  D593 BFP3

108  TNF受容体関連周期性症候群 ＴＮＦ受容体関連周期性症候群  D898 E74J

107  若年性特発性関節炎 若年性特発性関節炎  M089 A66N

全身型若年性特発性関節炎  M082 U6GP

マックル・ウエルズ症候群  D898  E852 GQD8

 D898  M128 TV4J

慢性乳児神経皮膚関節症候群（ＣＩＮＣＡ症候

群）

106  クリオピリン関連周期熱症候群 クリオピリン関連周期熱症候群  D898 H10L

家族性寒冷自己炎症症候群  D898  L508 R1V2

コステロ症候群

105  チャージ症候群 ＣＨＡＲＧＥ症候群  Q878 DMEA

104  コステロ症候群 コステロ症候群  Q871 KM9V

103  CFC症候群 ＣＦＣ症候群  Q878 AGPF

102  ルビンシュタイン・テイビ症候群  ルビンシュタイン・テイビ症候群  Q872 HLHS

100  巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症 巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症  Q438  Q647 E9JJ

98  好酸球性消化管疾患
 新生児乳児食物蛋白誘発胃腸炎  K522 SD5U

好酸球性胃腸炎  K528 BFNR

97  潰瘍性大腸炎 潰瘍性大腸炎  K519 UC38

96  クローン病 クローン病  K509 SS1D

 回腸末端炎  K500 M4N4

無症候性原発性胆汁性胆管炎  K743 H12B

94  原発性硬化性胆管炎 原発性硬化性胆管炎  K830 FMAG

93  原発性胆汁性胆管炎 原発性胆汁性胆管炎  K743 Ｈ799

症候性原発性胆汁性胆管炎  K743 GS8G

92  特発性門脈圧亢進症 特発性門脈圧亢進症  K766 N1SH

91  バッド・キアリ症候群 バッド・キアリ症候群  I820 QQ51

90  網膜色素変性症 網膜色素変性症  H355  N4QE

89  リンパ脈管筋腫症 リンパ脈管筋腫症  D219 NS9D

8845466 肺静脈閉塞症

88  慢性血栓塞栓性肺高血圧症 慢性血栓塞栓性肺高血圧症  Ｉ272 HCD3 8841669

87  肺静脈閉塞症／肺毛細血管腫症 肺静脈閉塞症  Ｉ270 R71S

86  肺動脈性肺高血圧症 肺動脈性肺高血圧症  Ｉ270 A40C

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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8841426 先天性ミオパチー 先天性ミオパチー
先天性ミオパシー

多発コア疾患
良性先天性ミオパシー

良性先天性ミオパチー
8841425 ネマリンミオパチー ネマリンミオパチー

ネマリンミオパシー

セントラルコア病 8836400 セントラルコア病 セントラルコア病
中心コア病

中心核性ミオパシー
中心核性ミオパチー

中心核病 中心核病
ミニコア病

マルチミニコア病
ミオチューブラーミオパチー ミオチューブラーミオパチー

ミオチューブラーミオパシー
中心核ミオパチー

先天性筋線維タイプ不均等症

8841419 マリネスコ・シェーグレン症候群 マリネスコ・シェーグレン症候群
ＭＡＲＩＮＥＳＣＯ－ＳＪＯＧＲＥＮ症候群

3591020 筋ジストロフィー 筋ジストロフィー
進行性筋ジストロフィー

進行性筋ジストロフィー（症）
進行性筋ジストロフィー症

遺伝性筋ジストロフィー
遺伝性進行性筋ジストロフィー

ＰＭＤ
ジストロフィン異常症

3591004 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

ＤＭＤ
ＤＵＣＨＥＮＮＥ型筋ジストロフィー

3591001 ベッカー型筋ジストロフィー ベッカー型筋ジストロフィー
ＢＭＤ

女性ジストロフィン異常症  Ｇ710 UK4N 8848569 女性ジストロフィン異常症 女性ジストロフィン異常症
3591011 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー

ＦＳＨＤ
顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー１

顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー２
3592016 筋強直性ジストロフィー 筋強直性ジストロフィー

筋緊張性ジストロフィー

筋緊張性ジストロフィー（症）
筋緊張性ジストロフィー症

緊張性筋ジストロフィー
緊張性筋異栄養症

ＤＭ
シュタイネルト病

強直性ジストロフィー
筋強直性ジストロフィー１

筋強直性ジストロフィー２
8848466 エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー

エメリー・ドレフス型筋ジストロフィー
ＥＤＭＤ

ＥＭＥＲＹ－ＤＲＥＩＦＵＳＳ型筋ジストロフィー

エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー１
エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー２

エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー３
エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー４

エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー５
エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー６

エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー７
8848484 眼咽頭筋型筋ジストロフィー 眼咽頭筋型筋ジストロフィー

ＯＰＭＤ
眼筋咽頭型筋ジストロフィー

眼筋型筋ジストロフィー

眼型筋ジストロフィー
8841416 肢帯型筋ジストロフィー 肢帯型筋ジストロフィー

ＬＧＭＤ
肢帯筋ジストロフィー

非ジストロフィー性ミオトニー症候群  G711 GUGU 8848658 非ジストロフィー性ミオトニー症候群 非ジストロフィー性ミオトニー症候群
先天性ミオトニー

8848638 トムゼン病 トムゼン病
トムセン病

トムソン病
ＴＨＯＭＳＥＮ病

ベッカー病  G711 MK63 8840028 ベッカー病 ベッカー病

カリウム惹起性ミオトニー
ナトリウムチャネルミオトニー

先天性パラミオトニー
遺伝性低カリウム性周期性四肢麻痺

遺伝性高カリウム（正カリウム）性周期性四肢麻
痺

アンデルセン・タウィル症候群
116  アトピー性脊髄炎 アトピー性脊髄炎  Ｇ048 8848448 アトピー性脊髄炎 アトピー性脊髄炎

脊髄空洞症  Ｇ950 3360003 脊髄空洞症 脊髄空洞症
症候性脊髄空洞症※無症候性脊髄空洞症及び

続発性脊髄空洞症は除く
１）キアリ奇形１型を伴う脊髄空洞症

２）キアリ奇形２型を伴う脊髄空洞症

３）頭蓋頸椎移行部病変や脊椎において骨・脊
髄の奇形を伴い、キアリ奇形を欠く脊髄空洞症

特発性脊髄空洞症（成員による分類で上記１）
～３）および続発性を除く）

7419003 脊髄髄膜瘤 脊髄髄膜瘤
脊髄髄膜のう瘤

脊髄髄膜ヘルニア
脊髄髄膜嚢瘤

脊椎髄膜瘤
8836003 脊髄瘤 脊髄瘤

脊髄ヘルニア

脊髄髄膜瘤
脊髄嚢瘤

3360003 脊髄空洞症 脊髄空洞症
脊椎空洞症

先天性脊椎空洞症
脊髄延髄空洞症

外傷性脊椎空洞症
8830158 アイザックス症候群 アイザックス症候群

アイザック症候群
ＩＳＡＡＣＳ症候群

神経ミオトニー

神経ミオトニア
神経性筋緊張病

ニューロミオトニア
モルバン症候群  Ｇ608 A8RH 8840683 モルバン病 モルバン病

抗ＶＧＫＣ複合体抗体関連脳炎

FPQ7

119  アイザックス症候群 アイザックス症候群  G711 GVMG

CLHE

脊髄瘤  Q059 E84C

117  脊髄空洞症

118  脊髄髄膜瘤 脊髄髄膜瘤  Q059

脊髄瘤空洞症  Ｇ950

115  遺伝性周期性四肢麻痺

114  非ジストロフィー性ミオトニー症候群

トムゼン病  G711 QHH3

眼咽頭筋型筋ジストロフィー  Ｇ710 Q1K3

肢帯型筋ジストロフィー  Ｇ710 CDM5

筋強直性ジストロフィー  Ｇ711 NHRQ

エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー  Ｇ710 LCRQ

ベッカー型筋ジストロフィー  Ｇ710 C6RE

顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー  Ｇ710 RQ1A

113  筋ジストロフィー 筋ジストロフィー  Ｇ710 JRTT

デュシェンヌ型筋ジストロフィー  Ｇ710 G586

8841427

112  マリネスコ・シェーグレン症候群 マリネスコ・シェーグレン症候群  Ｇ111 HK65

 Ｇ712 NBQK

ミオチュブラーミオパチー  Ｇ712 Q3VR

111  先天性ミオパチー 先天性ミオパチー  Ｇ712 H5JT

ネマリンミオパチー  Ｇ712 C1SR

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が
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告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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遺伝性ジストニア  G241 U8BQ 8848454 遺伝性ジストニア 遺伝性ジストニア
DYT1ジストニア

上肢型DYT1ジストニア
下肢型DYT1ジストニア

DYT2ジストニア
DYT3ジストニア

XDP

lubag
DYT4ジストニア

DYT5ジストニア
瀬川病  G241 PHTH 8842320 瀬川病 瀬川病

8842321 ドーパ反応性ジストニア ドーパ反応性ジストニア
ドーパ反応性ジストニー

ドーパー反応性ジストニー
ドーパー反応性ジストニア

ドパ反応性ジストニー
ドパ反応性ジストニア

DYT6ジストニア

DYT7ジストニア
DYT8ジストニア

発作性非運動誘発性ジスキネジア1
DYT9ジストニア

発作性舞踏アテトーシス・痙性対麻痺
DYT10ジストニア

反復発作性運動誘発性ジスキネジア1
DYT11ジストニア

ミオクローヌス・ジストニア症候群
DYT12ジストニア

急性発症ジストニア・パーキンソニズム(RDP)

小児交互性片麻痺(AHC)
小脳失調症深部反射消失凹足視神経萎縮感覚

神経障害性聴覚障害(CAPOS)
DYT13ジストニア

DYT14ジストニア
DYT15ジストニア

DYT16ジストニア
DYT17ジストニア

DYT18ジストニア
発作性労作誘発性ジスキネジア

DYT19ジストニア

反復発作性運動誘発性ジスキネジア2
DYT20ジストニア

ＮＢＩＡ１
Hallervorden-Spatz syndrome

Pantothenate kinase-associated
neurodegeneration

ＨＡＲＰ症候群
ＮＢＩＡ２ａ

8848644 乳児神経軸索ジストロフィー 乳児神経軸索ジストロフィー
乳児型神経軸索ジストロフィー

ＮＢＩＡ２ｂ

Ｋａｒａｋ症候群
ＮＢＩＡ３

神経フェリチン症  G238 LJDT 8848552 神経フェリチン症 神経フェリチン症 121神経フェリチン症にも同病名あり
ＮＢＩＡ４

8840491 無セルロプラスミン血症 無セルロプラスミン血症
低セルロプラスミン血症

セルロプラスミン欠損症
セルロプラスミン欠乏症

セルロプラスミン歇乏症
Fatty Acid Hydroxylase-associated

neurodegeneration（FAHN）
121  神経フェリチン症 神経フェリチン症  G238 LJDT 8848552 神経フェリチン症 神経フェリチン症 120にも同病名あり

脳表ヘモジデリン沈着症 脳表ヘモジデリン沈着症

脳表ヘモジデローシス
脳表ヘモシデリン沈着症

古典型脳表ヘモジデリン沈着症

8847913 ＣＡＲＡＳＩＬ ＣＡＲＡＳＩＬ

皮膚下梗塞と白質脳症を伴った常染色体劣性脳血管症

禿頭と変形性脊椎症を伴う常染色体劣性白質脳症

8847912 ＣＡＤＡＳＩＬ ＣＡＤＡＳＩＬ

皮質下梗塞と白質脳症を伴う常染色体優性脳動脈症

皮膚下梗塞と白質脳症を伴った常染色体優性脳血管症

8848436 ＨＤＬＳ ＨＤＬＳ
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

腫大軸索を伴う遺伝性白質脳症
8848668 ペリー症候群 ペリー症候群

ＰＥＲＲＹ症候群
前頭側頭葉変性症  Q310 Q420 8848596 前頭側頭葉変性症 前頭側頭葉変性症

（行動異常型）前頭側頭葉変性症
意味性認知症

8848661 ビッカースタッフ脳幹脳炎 ビッカースタッフ脳幹脳炎
ＢＩＣＫＥＲＳＴＡＦＦ脳幹脳炎

 G934 T04V 8848705 痙攣重積型急性脳症 痙攣重積型急性脳症
 G934 CDDN 8848501 痙攣重積型二相性急性脳症 痙攣重積型二相性急性脳症

8847711 先天性無痛無汗症 先天性無痛無汗症

無痛無汗症
先天性無汗無痛症

遺伝性感覚・自律神経ニューロパチーⅣ型
8841674 遺伝性感覚性自律神経性ニューロパチー 遺伝性感覚性自律神経性ニューロパチー

ＨＳＡＮ
遺伝性感覚性自律神経性ニューロパシー

3300016 アレキサンダー病 アレキサンダー病
ＡＬＥＸＡＮＤＥＲ病

大脳優位型（１型）アレキサンダー病
延髄・脊髄優位型（２型）アレキサンダー病

中間型（３型）アレキサンダー病

8849541 先天性核上性球麻痺 ―
ＷＯＲＳＴＥＲ－ＤＲＯＵＧＨＴ症候群

ウースター・ドロート症候群
133  メビウス症候群 メビウス症候群  Q870 VKQM 8840547 メビウス症候群 メビウス症候群

8845421 中隔視神経形成異常症 中隔視神経形成異常症
中隔視神経異形成

視神経中隔形成異常
ドモルシア症候群 ドモルシア症候群

8830323 アイカルディ症候群 アイカルディ症候群
ＡＩＣＡＲＤＩ症候群

136  片側巨脳症  片側巨脳症  Q045 TS7C 8846338 片側巨脳症 片側巨脳症

8849527 限局性皮質異形成 ―
限局性皮質形成異常

限局性皮質異形成タイプ１ａ
限局性皮質異形成タイプ１ｂ

限局性皮質異形成タイプ１ｃ
限局性皮質異形成タイプ２ａ

限局性皮質異形成タイプ２ｂ
限局性皮質異形成タイプ３ａ

限局性皮質異形成タイプ３ｂ
限局性皮質異形成タイプ３ｃ

限局性皮質異形成タイプ３ｄ
神経細胞移動異常症

古典型滑脳症
無脳回症  Q043 AUB1 8840501 無脳回症 無脳回症

厚脳回  Q043 LFJ0 8833654 厚脳回症 厚脳回症

異所性灰白質  Q048 M9MS 7424016 異所性灰白質 異所性灰白質
8848657 皮質下帯状異所性灰白質 皮質下帯状異所性灰白質

二重皮質症候群
脳室周囲結節状異所性灰白質

多小脳回  Q043 R81P 8848604 多小脳回 多小脳回
傍シルビウス裂多小脳回

敷石様皮質異形成
裂脳症  Q046 AK7S 8841168 裂脳症 裂脳症

孔脳症  Q046 QEMM 7424001 孔脳症 孔脳症
8844328 ミラー・ディカー症候群 ミラー・ディカー症候群

ミラー・ディーカー症候群

ミラー・ディッカー症候群
ＭＩＬＬＥＲ－ＤＩＥＫＥＲ症候群

X 連鎖性滑脳症

138  神経細胞移動異常症

皮質下帯状異所性灰白質  Q043 GBJ2

ミラー・ディカー症候群  Q878 PRHG

137  限局性皮質異形成  限局性皮質異形成  Q048  LPJQ 平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

135  アイカルディ症候群 アイカルディ症候群  Q878 UMEN

平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

134 中隔視神経形成異常症/ドモルシア症
候群

中隔視神経形成異常症  Q044 D5RB

132  先天性核上性球麻痺 先天性核上性球麻痺  G122 UM34

4型と5型があるがマスターでは分けられていな

い。

131  アレキサンダー病 アレキサンダー病  E752 PAA2

130  先天性無痛無汗症 先天性無痛無汗症  G608 L5UQ

遺伝性感覚自律神経性ニューロパチー４型

遺伝性感覚自律神経性ニューロパチー５型

G608 KLT2

JH6L

129  痙攣重積型（二相性）急性脳症  痙攣重積型（二相性）急性脳症

127  前頭側頭葉変性症

128  ビッカースタッフ脳幹脳炎 ビッカースタッフ脳幹脳炎  G610

126  ペリー症候群 ペリー症候群  G238  R068 PSPK

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

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

 Ｇ318  J0NP

124 皮質下梗塞と白質脳症を伴う常染色体

優性脳動脈症

皮質下梗塞と白質脳症を伴う常染色体優性脳

動脈症

 Ｆ011  I678  T756

8848652

123 禿頭と変形性脊椎症を伴う常染色体劣

性白質脳症

禿頭と変形性脊椎症を伴う常染色体劣性白質

脳症

 Ｆ011 I678  ESGR

無セルロプラスミン血症  E830  V245

122  脳表ヘモジデリン沈着症 脳表ヘモジデリン沈着症  G968 ALTJ

120  遺伝性ジストニア

ドパ反応性ジストニア  G241  A2UB

乳児神経軸索ジストロフィー  Ｇ318 DLV0

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

神経フェリチン症

（指定難病120遺伝性ジス

トニア／指定難病121：神

経フェリチン症）

フェリチン軽鎖遺伝子変異

に関連する多彩な神経症

候を数十年にわたり認める

疾患である。頭部MRI では

基底核病変を反映してT２

延長と短縮が混在する所

見を呈するとされ、病理学

的には変異フェリチン軽鎖、

正常フェリチン軽鎖および

重鎖が、神経細胞体およ

び核内、グリア細胞核内に

蓄積する。

○遺伝性ジストニア

意志によらない自分では

制御できない運動（不随意

運動と呼びます）の一つで、

比較的長い筋肉の収縮に

より生じます。ジストニアは

体の様々な部位にみられ、

頻度の高いものとして斜頸、

顔面痙攣、書痙などがある。

多くの場合はジストニアに

より意志による運動（随意

運動）が妨げられる。

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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告示

番号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード

病名

コード
レセプト傷病名マスター 備考

先天性大脳白質形成不全症  G378 UL46 8848586 先天性大脳白質形成不全症 先天性大脳白質形成不全症
3300009 ペリツェウス・メルツバッハ病 ペリツェウス・メルツバッハ病

ＰＥＬＩＺＡＥＵＳ－ＭＥＲＺＢＡＣＨＥＲ病
ペリツェウス・メルツバッヘル病

ペリツェウス・メルツバッハ様病１  G378 LJJ9 8848669 ペリツェウス・メルツバッハ様病１ ペリツェウス・メルツバッハ様病１
基底核および小脳萎縮を伴う髄鞘形成不全症 基底核および小脳萎縮を伴う髄鞘形成不全症

HABC
１８ｑ欠失症候群  Q935 P4SF 8848425 １８ｑ欠失症候群 １８ｑ欠失症候群

8848449 アラン・ハーンドン・ダドリー症候群 アラン・ハーンドン・ダドリー症候群

ＡＨＤＳ
ＡＬＬＡＮ-ＨＥＲＮＤＯＯＮ-ＤＵＤＬＥＹ症候群

Ｈｓｐ６０　シャペロン病  G378 R2T3 8848437 ＨＳ　Ｐ６０　シャペロン病 Ｈｓｐ６０　シャペロン病
8846137 サラ病 サラ病

ＳＡＬＬＡ病
8848435 ＨＣＡＨＣ ＨＣＡＨＣ

小脳萎縮と脳梁低形成を伴うび漫性大脳白質形成不全
症

先天性白内障を伴う髄鞘形成不全症  G378 JQEK 8848589 先天性白内障を伴う髄鞘形成不全症 先天性白内障を伴う髄鞘形成不全症
失調、歯牙低形成を伴う髄鞘形成不全症  G378 HQT3 8848535 失調と歯牙低形成を伴う髄鞘形成不全症 失調と歯牙低形成を伴う髄鞘形成不全症

脱髄型末梢神経炎
脱髄型末梢神経障害

中枢性髄鞘形成不全症

ワーデンバーグ症候群
7513001 ヒルシュスプルング病 ヒルシュスプルング病

ＨＩＲＳＨＯＳＰＲＵＮＧ病
先天性巨大結腸症

8849546 ドラベ症候群 ―
平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

8847543 乳児重症ミオクロニーてんかん 乳児重症ミオクロニーてんかん
乳児重症ミオクローヌスてんかん

ＤＲＡＶＥＴ症候群
8849521 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  ミオクロニー欠神てんかん
 G404 AGFJ 8849552 ミオクロニー欠神てんかん  ―

 平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
8849553 ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん ―

ミオクロニー脱力発作てんかん

ドーゼ症候群
ＤＯＯＳＥ症候群

ミオクロニー失立発作てんかん
8841171 レノックス・ガストー症候群 レノックス・ガストー症候群

レノックス症候群
レンノックス・ガストー症候群

ＬＥＮＮＯＸ　ＧＡＳＴＡＵＴ症候群
ＬＥＮＮＯＸ症候群

3456001 ウエスト症候群 ―
3456004 点頭てんかん  点頭てんかん

点頭発作
点頭痙縮

点頭痙攣

ウエスト症状群
ウェスト症候群

ＢＮＳけいれん
ヒプサルスミア

ヒプスアリスミア
ＷＥＳＴ症候群

8838430 乳児点頭痙攣 乳児点頭痙攣
8849520 大田原症候群  ―

サプレッションバーストを伴う乳児てんかん性脳症
8849542 早期ミオクロニー脳症  ―

8834704 症候性早期ミオクローヌス性脳症 症候性早期ミオクローヌス性脳症

148  遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん
 G401

NEQT 8849555 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん  ―
平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

8840001 片側痙攣片麻痺てんかん症候群 片側痙攣片麻痺てんかん症候群
ＨＨＥ症候群

150  環状20番染色体症候群  環状２０番染色体症候群
 Q932

RFQ6 8849524 環状２０番染色体症候群 ―
平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

8849556 ラスムッセン脳炎 ―
ラスムッセン症候群

ＲＡＳＭＵＳＳＥＮ脳炎
ＲＡＳＭＵＳＳＥＮ症候群

152  ＰＣＤＨ19関連症候群  ＰＣＤＨ19関連症候群  G404 UTD0 8849519 ＰＣＤＨ19関連症候群 ―
平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

8849547 難治頻回部分発作重積型急性脳炎 ―
ＡＥＲＲＰＳ

特異な脳炎・脳症後てんかんの一群（粟屋、福

山型）
ＦＩＲＥＳ

ＮＯＲＳＥ症候群
8849538 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症 ―

徐波睡眠期持続性棘徐波てんかん
8840927 ランドウ・クレフナー症候群 ランドウ・クレフナー症候群

ＬＡＮＤＡＵ－ＫＬＥＦＦＮＥＲ症候群
2991004 レット症候群 レット症候群

ＲＥＴＴ症候群
典型的レット症候群

非典型的レット症候群
8835730 スタージ・ウェーバ症候群 スタージ・ウェーバ症候群

スタージ・ウェーバ病
スタージ・ウェーバー症候群

スタージ・ウェバー症候群

スタージ・ウェバー病
ＳＴＵＲＧＥ－ＷＥＢＥＲ症候群

ＳＴＵＲＧＥ－ＷＥＢＥＲ病
脳顔面血管腫病

スタージ・ウェーバ・ディミトリ症候群
7595005 結節性硬化症 結節性硬化症

結節神経膠症
ブルヌヴィーユ・プリングル症候群

ブルヌヴィーユ・プリングル病
ＢＯＵＲＮＥＶＩＬＬＥ ＰＲＩＮＧＬＥ症候群

ＢＯＵＲＮＥＶＩＬＬＥ ＰＲＩＮＧＬＥ病
ＰＲＩＮＧＬＥ病

プリングル病

8834194 色素性乾皮症 色素性乾皮症

ＸＰ

色素性乾皮症Ａ群
色素性乾皮症Ｂ群

色素性乾皮症Ｃ群

色素性乾皮症Ｄ群
色素性乾皮症Ｅ群

色素性乾皮症Ｆ群
色素性乾皮症Ｇ群

色素性乾皮症Ｖ型

 ＸＰ（xeroderma pigmentosum)の略、色素性
乾皮症と同一病名

159  色素性乾皮症 色素性乾皮症  Q821  SRSC

158  結節性硬化症  結節性硬化症  Q851 VQ87

157  スタージ・ウェーバー症候群  スタージ・ウェーバー症候群  Q858  CF29

156  レット症候群 レット症候群  F842 ＧＧ34

 平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
155  ランドウ・クレフナー症候群  ランドウ・クレフナー症候群  F803 E6P6

154 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてん

かん性脳症

徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳

症

 Ｇ408  SMRU

平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

153  難治頻回部分発作重積型急性脳炎 難治頻回部分発作重積型急性脳炎  G405 PR35  平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

151  ラスムッセン脳炎  ラスムッセン脳炎  G048  G405 KFAM

 平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

149  片側痙攣・片麻痺・てんかん症候群  片側痙攣・片麻痺・てんかん症候群  G405 S08R

147  早期ミオクロニー脳症 早期ミオクロニー脳症  G404 T8ND

「ウエスト症候群」は平成30年6月傷病名マス
ター追加のためKDB登録なし。

146  大田原症候群 大田原症候群  G404 ＤＵ3Ｍ  平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

145  ウエスト症候群 ウエスト症候群  G404 D4R7

144  レノックス・ガストー症候群  レノックス・ガストー症候群  G404 HBMF

平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

143  ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん  ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん  G404 QKHQ  平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

141  海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん 海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん  G402 CEJH

140  ドラベ症候群  ドラベ症候群  G404 RQ1M

小脳萎縮と脳梁低形成を伴うび漫性大脳白質

形成不全症

 G378 L4UU

ヒルシュスプルング病  Q431 UECJ

サラ病  E888 H3P9

基底核および小脳萎縮を伴う髄鞘形成不全症  G378 RNSF 8848485

139  先天性大脳白質形成不全症
ペリツェウス・メルツバッハ病  E752 N6KF

 アラン・ハーンドン・タドリー症候群  G378 F69K

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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番号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード

病名

コード
レセプト傷病名マスター 備考

7571003 先天性魚鱗癬 先天性魚鱗癬
先天性魚鱗癬症

魚鱗癬
ケラチン症性魚鱗癬  Q808 AVQT 8848505 ケラチン症性魚鱗癬 ケラチン症性魚鱗癬

8848660 表皮融解性魚鱗癬 表皮融解性魚鱗癬
水疱型先天性魚鱗癬様紅皮症

水疱性先天性魚鱗癬様紅皮症
先天性水疱性魚鱗癬様紅皮症

8848659 表在性表皮融解性魚鱗癬 表在性表皮融解性魚鱗癬
ＳＩＥＭＥＮＳ型水疱性魚鱗癬

8848639 道化師様魚鱗癬 道化師様魚鱗癬

道化師様胎児
道化師様魚鱗癬以外の常染色体劣性遺伝性魚

鱗癬
7571005 先天性魚鱗癬様紅皮症 先天性魚鱗癬様紅皮症

非水疱性先天性魚鱗癬様紅皮症
先天性魚鱗癬性紅斑

葉状魚鱗癬  Q802 E4S0 8840790 葉状魚鱗癬 葉状魚鱗癬
魚鱗癬症候群  Q809 BHS8 8848497 魚鱗癬症候群 魚鱗癬症候群

8845593 ネザートン症候群 ネザートン症候群
ＮＥＴＨＥＲＴＯＮ症候群

ネザトン症候群
8848533 シェーグレン・ラルソン症候群 シェーグレン・ラルソン症候群

ＳＨＯＥＧＲＥＮ－ＬＡＲＳＳＯＮ症候群
8848438 ＫＩＤ症候群 ＫＩＤ症候群

角膜炎・魚鱗癬・難聴症候群
8848640 ドルフマン・シャナリン症候群 ドルフマン・シャナリン症候群

ＣＨＡＮＡＲＩＮ－ＤＯＲＦＭＡＮ症候群

ＤＯＲＦＭＡＮ－ＣＨＡＮＡＲＩＮ症候群
シャナリン・ドルフマン症候群

中性脂肪蓄積症
8846221 マルチプルスルファターゼ欠損症 マルチプルスルファターゼ欠損症

多種サルファターゼ欠損症
多発性スルファターゼ欠損症

マルチプルサルファターゼ欠損症
Ｘ連鎖性劣性魚鱗癬症候群  Ｑ801 8848446 Ｘ連鎖性劣性魚鱗癬 Ｘ連鎖性劣性魚鱗癬 「症候群」がついていかいないかの違いあり

IBID(ichthyosis, brittle hair, impaired
intelligence, decreased fertility and short

stature)
Trichothiodystrophy

毛包性魚鱗癬
ＣＨＩＬＤ症候群  Q878 J26L 8848432 ＣＨＩＬＤ症候群 ＣＨＩＬＤ症候群

Conradi-Hünermann-Happle症候群

家族性良性慢性天疱瘡 7573010 家族性良性慢性天疱瘡 家族性良性慢性天疱瘡
ヘイリー・ヘイリー病

ヘイリーヘイリー病
類天疱瘡  L129 F0NJ 6945003 類天疱瘡 類天疱瘡

水疱性類天疱瘡  Ｌ120 A30Q 6945004 水疱性類天疱瘡 水疱性類天疱瘡
粘膜類天疱瘡

後天性表皮水疱症  L123 PGG5 7098008 後天性表皮水疱症 後天性表皮水疱症
特発性後天性全身性無汗症  L744 GBKR 8848635 特発性後天性全身性無汗症 特発性後天性全身性無汗症

特発性分節型無汗症
idiopathic pure sudomtor fairlure（IPSF)

眼皮膚白皮症 眼皮膚白皮症
眼皮白皮症

眼皮膚型白皮症
白子眼底

 非症候型眼皮膚白皮症
8839992 ヘルマンスキー・パドラック症候群 ヘルマンスキー・パドラック症候群

ヘルマンスキー・パドラク症候群

ＨＥＲＭＡＮＳＫＹ　ＰＵＤＬＡＣＫ症候群
ＨＥＲＭＡＮＳＫＹ－ＰＵＤＬＡＣＫ症候群

8837461 チェディアック・東症候群 チェディアック・東症候群
ＣＨＥＤＩＡＫ ＨＩＧＡＳＨＩ症候群

チェディアック・ヒガシ症候群
8846119 グリセリ症候群 グリセリ症候群

GRISCELLI症候群
8848656 肥厚性皮膚骨膜症 肥厚性皮膚骨膜症

皮膚骨膜肥厚症
初期型肥厚性皮膚骨膜症

不全型肥厚性皮膚骨膜症
完全型肥厚性皮膚骨膜症

8848612 弾性線維性仮性黄色腫 弾性線維性仮性黄色腫
弾性線維性偽黄色腫症

弾力線維性仮性黄色腫

7598010 マルファン症候群 マルファン症候群
クモ指症

ＭＡＲＦＡＮ症候群
7568002 エーラス・ダンロス症候群 エーラス・ダンロス症候群

エーラース・ダンロス症候群
ＥＤＳ

ＥＨＬＥＲＳ　ＤＡＮＬＯＳ症候群
エーレルス・ダンロー症候群

古典型エーラス・ダンロス症候群
関節型エーラス・ダンロス症候群

8848504 血管型エーラス・ダンロス症候群 血管型エーラス・ダンロス症候群
血管型ＥＨＬＥＲＳ－ＤＡＮＬＯＳ症候群

エーラス・ダンロス症候群Ⅳ型
ＥＨＬＥＲＳ－ＤＡＮＬＯＳ症候群Ⅳ型

後側彎型エーラス・ダンロス症候群
多発関節弛緩型エーラス・ダンロス症候群

皮膚脆弱型エーラス・ダンロス症候群

デルマタン4-O-硫酸基転移酵素-1欠損型エー
ラス・ダンロス症候群

8848674 メンケス病 メンケス病
ＭＥＮＫＥＳ症候群

ＭＥＮＫＥＳ病
メンキーズ病

メンケス症候群
170 オクシピタル・ホーン症候群 オクシピタル・ホーン症候群  E830 ULFD 8848471 オクシピタル・ホーン症候群 オクシピタル・ホーン症候群

8830765 ウイルソン病 ウイルソン病
ウィルソン病

シュトリンペル・ウェストファール偽硬化症
ＷＥＳＴＰＨＡＬ　ＳＴＲＵＥＭＰＥＬＬ症候群

ＷＥＳＴＰＨＡＬ－ＳＴＲＵＥＭＰＥＬＬ症候群
ＷＩＬＳＯＮ病

ウェストファール・シュトリンペル病

ウェストファール・シュトリンペル症候群
ウェストファル-シュトリンペル病

肝レンズ核変性症
肝レンズ核変性症の痴呆

肝レンズ核変性症の認知症
後天性肝脳変性症

8837885 低ホスファターゼ症 低ホスファターゼ症
低フォスファターゼ症

低ホスファターゼ血症
8848445 ＶＡＴＥＲ症候群 ＶＡＴＥＲ症候群

ＶＡＴＥＲ連合症候群
ファーテル症候群

8838339 那須・ハコラ病 那須・ハコラ病
 那須-ハコラ病

ＰＬＯＳＬ

175 ウィーバー症候群 ウィーバー症候群  Q873 PVV9 8830737 ウィーバー症候群 ウィーバー症候群
8848525 コフィン・ローリー症候群 コフィン・ローリー症候群

ＣＯＦＦＩＮ－ＬＯＷＲＹ症候群
ジュベール症候群関連疾患

8848117 有馬症候群 有馬症候群
脳-眼-肝-腎症候群

セニオール・ローケン症候群
ＣＯＡＣＨ症候群

8843709 口腔・顔面・指趾症候群 口腔・顔面・指趾症候群
口-顔-指症候群

8848676 モワット・ウイルソン症候群 モワット・ウイルソン症候群
モワット・ウィルソン症候群

ＭＯＷＡＴ－ＷＩＬＳＯＮ症候群
8842554 ウイリアムズ症候群 ウイリアムズ症候群

ＷＩＬＬＩＡＭＳ症候群
ウィリアムズ症候群

8848429 ＡＴＲ－Ｘ症候群 ＡＴＲ－Ｘ症候群

Ｘ連鎖αサラセミア・精神遅滞症候群
Ｘ連鎖αサラセミア精神遅滞症候群

8844862 クルーゾン症候群 クルーゾン症候群
クルーゾン病

ＣＲＯＵＺＯＮ症候群
ＣＲＯＵＺＯＮ病

頭蓋顔面異骨症

181 クルーゾン症候群 クルーゾン症候群  Q751  KU6F

180  ＡＴＲ－Ｘ症候群  ＡＴＲ－Ｘ症候群  Q870  Ｆ729  MV7J

179 ウィリアムズ症候群 ウィリアムズ症候群  Q253 MV0T

178 モワット・ウィルソン症候群 モワット・ウィルソン症候群  Q870  Ｆ729  VMT1

177 ジュベール症候群関連疾患

有馬症候群  Q043  Q615  KJ3A

口-顔-指症候群  Q870 UV1R

176 コフィン・ローリー症候群 コフィン・ローリー症候群  Q898 CL0R

174 那須・ハコラ病 那須・ハコラ病  E881 DPLF

173 VATER症候群 VATER症候群  Q872 BSCE

172 低ホスファターゼ症 低ホスファターゼ症  E833 DKU5

171 ウィルソン病 ウィルソン病  E830  GLA3

169 メンケス病 メンケス病  E830 EDEQ

168 エーラス・ダンロス症候群 エーラス・ダンロス症候群  Q796 BT4R

血管型エーラス・ダンロス症候群  Q796 CR9D

167 マルファン症候群  マルファン症候群  Q874 RLCQ

166 弾性線維性仮性黄色腫  弾性線維性仮性黄色腫  Q828  G8SV

165 肥厚性皮膚骨膜症 肥厚性皮膚骨膜症  M8949 GB6M

チェディアック・東症候群  E703 GFQR

グリセリ症候群  D828 AKV0

ヘルマンスキー・パドラック症候群  E703 SBLB

162

 類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む。）

163  特発性後天性全身性無汗症

164  眼皮膚白皮症

多発性スルファターゼ欠損症  E752  F5D5

161  家族性良性慢性天疱瘡  Q828 GDK4
ヘイリー・ヘイリー病

 H169 B9R3

ドルフマン・シャナリン症候群  E755  SKQ0

ネザートン症候群  Q808 FBL4  68　原発性免疫不全症候群にも同一疾患あり

シェーグレン・ラルソン症候群  Q871 K6HJ

 眼皮膚白皮症  E703 FTKA 8832047

道化師様魚鱗癬  Q804 E2KN

先天性魚鱗癬様紅皮症  Q808 TMNB

LP41  指定難病では優性・劣性に分けられている。

表在性表皮融解性魚鱗癬  Q803 E8T2

160  先天性魚鱗癬 先天性魚鱗癬  Q809  U368

表皮融解性魚鱗癬(優性・劣性)  Q803

ＫＩＤ症候群  Q809

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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番号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード

病名

コード
レセプト傷病名マスター 備考

7555001 アペール症候群 アペール症候群
 尖頭合指症１型

 アペルト症候群
 １型尖頭合指症

 ＡＰＥＲＴ症候群
8845830 ファイファー症候群 ファイファー症候群

プファイファー症候群
 尖頭合指症５型

ＰＦＥＩＦＦＥＲ症候群
パイファー症候群

パイフェル症候群
５型尖頭合指症

ファイファー症候群１型

ファイファー症候群２型
ファイファー症候群３型

8848453 アントレー・ビクスラー症候群 アントレー・ビクスラー症候群
ＡＮＴＬＥＹ－ＢＩＸＬＥＲ症候群

8848524 コフィン・シリス症候群 コフィン・シリス症候群
ＣＯＦＦＩＮ－ＳＩＲＩＳ症候群

8841262 ロスムンド・トムソン症候群 ロスムンド・トムソン症候群
ＲＯＴＨＭＵＮＤ　ＴＨＯＭＳＯＮ症候群

ロトムンド・トムソン症候群
ラパデリノ(RAPADILINO)症候群

バレー・ジェロルド症候群
8848477 歌舞伎症候群 歌舞伎症候群

歌舞伎様顔貌症候群
新川-黒木症候群

歌舞伎メーキャップ症候群

歌舞伎化粧症候群
カブキメーキャップ症候群

カブキ症候群
カブキ様顔貌症候群

188 多脾症候群 多脾症候群 Q890 UVLN 7590001 多脾症候群 多脾症候群
189 無脾症候群 無脾症候群 Q890 L9VG 7590002 無脾症候群 無脾症候群

8848527 鰓耳腎症候群 鰓耳腎症候群
ＢＯＲ症候群

鰓弓耳腎症候群
2598001 ウェルナー症候群 ウェルナー症候群

ＷＥＲＮＥＲ症候群
8833769 コケイン症候群 コケイン症候群

ＣＯＣＫＡＹＮＥ症候群
8839918 プラダー・ウィリー症候群 プラダー・ウィリー症候群

ＰＲＡＤＥＲ　ＷＩＬＬＩ症候群
プラダー・ウィリ症候群

プラダーウィリー症候群

8836812 ソトス症候群 ソトス症候群
ＳＯＴＯＳ症候群

8838638 ヌーナン症候群 ヌーナン症候群
ＮＯＯＮＡＮ症候群

8848678 ヤング・シンプソン症候群 ヤング・シンプソン症候群
ＹＯＵＮＧ－ＳＩＭＰＳＯＮ症候群

8848426 １ｐ３６欠失症候群 １ｐ３６欠失症候群
１番染色体短腕末端部分欠失症候群

8848427 ４ｐ欠失症候群 ４ｐ欠失症候群
４番短腕欠失

４Ｐマイナス症候群
４Ｐモノソミー症候群

ＷＯＬＦ-ＨＩＲＳＣＨＨＯＲＮ症候群
ウォルフ・ヒルシュホーン症候群

ウォルフ・ヒルシュホン症候群
４Ｐ－症候群

４番短腕歇失

8848428 ５ｐ欠失症候群 ５ｐ欠失症候群
５番短腕欠失

猫泣き症候群
猫鳴き症候群

猫鳴き病
５Ｐ－症候群

５Ｐマイナス症候群
５Ｐモノソミー症候群

キャット・クライ症候群
５番短腕歇失

ネコ鳴き症候群
ネコ鳴き病

8848606 第１４番染色体父親性ダイソミー症候群 第１４番染色体父親性ダイソミー症候群
１４番染色体父親性ダイソミー

鏡-緒方症候群

8830402 アンジェルマン症候群 アンジェルマン症候群
ＡＮＧＥＬＭＡＮ症候群

8848573 スミス・マギニス症候群 スミス・マギニス症候群
ＳＭＩＴＨ－ＭＡＧＥＮＩＳ症候群

スミス・マゲニス症候群

203 22q11.2欠失症候群 ２２ｑ１１．２欠失症候群 Q938 TEGJ 8846236 ２２ｑ１１．２欠失症候群 ２２ｑ１１．２欠失症候群
65　原発性免疫不全症候群にも同一疾患名あ

り
8848465 エマヌエル症候群 エマヌエル症候群

ＥＭＡＮＵＥＬ症候群
エマニエル症候群

エマニュエル症候群
１１/２２混合トリソミー 11：22混合トリソミー

２２番過剰派生染色体症候群
脆弱Ｘ症候群関連疾患  Q992 MHUU 8848592 脆弱Ｘ症候群関連疾患 脆弱Ｘ症候群関連疾患

脆弱Ｘ随伴振戦・失調症候群  Q992 CDB1 8848593 脆弱Ｘ随伴振戦・失調症候群 脆弱Ｘ随伴振戦・失調症候群
8844072 脆弱Ｘ症候群 脆弱Ｘ症候群

脆弱Ｘ染色体症候群

7450002 総動脈幹 総動脈幹遺残症
8848599 総動脈幹遺残症 総動脈幹遺残症

総動脈幹遺残
総動脈幹遺残（症）

総動脈管
総動脈幹遺残症I型

総動脈幹遺残症II型
総動脈幹遺残症III型

総動脈幹遺残症IV型
 Q205  NB29 7451011 修正大血管転位 修正大血管転位

修正大血管転位症
CTGA

不完全大血管転位
不完全大血管転位（症）

不完全大血管転位症
先天性修正大血管転移症

8831636  完全大血管転位症 完全大血管転位症

 完全大血管転換症
 完全大動脈転位症

 完全大血管転位
 完全大血管転位（症）

完全大血管転位症１型  Q203 GTTC 8848480 完全大血管転位症１型 完全大血管転位症１型
完全大血管転位症２型  Q203 A73R 8848481 完全大血管転位症２型 完全大血管転位症２型

完全大血管転位症３型  Q203 MCRD 8848482 完全大血管転位症３型 完全大血管転位症３型
完全大血管転位症４型

8837116 単心室症 単心室症
単心室

単心室（症）
共通心室

 単心室循環器症候群
8834015 左心低形成症候群 左心低形成症候群

ＨＬＨＳ

左室低形成症候群
左心形成不全症候群

8834112 三尖弁閉鎖症 三尖弁閉鎖症
先天性三尖弁閉鎖症

三尖弁閉鎖
三尖弁閉鎖（症）

 単心室循環器症候群
8848554 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症

純型動脈閉鎖
心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖

 単心室循環器症候群
8848553 心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症 心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症

極型ファロー四徴
ファロー四徴極型

ファロー四徴症兼肺動脈閉鎖
肺動脈閉鎖兼心室中隔欠損症

極型ファロー四徴症

8839593 ファロー四徴症 ファロー四徴症
FALLOT四徴症

ＴＯＦ
ファロー四徴

ファロー四徴（症）

215  ファロー四徴症  ファロー四徴症  Q213  MH8Q

214  心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症 心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症 Q213 QUT4

213 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症  Q255 HG1E

212  三尖弁閉鎖症  三尖弁閉鎖症  Q224 A4PD

211  左心低形成症候群  左心低形成症候群  Q234 T8HU

 Q203 HE3M

210  単心室症  単心室症  Q204 RL1C

208 修正大血管転位症 修正大血管転位症

209  完全大血管転位症  完全大血管転位症

HGJV

207 総動脈幹遺残症 総動脈幹遺残症  Q200  PPQU

205 脆弱Ｘ症候群関連疾患

206 脆弱X症候群 脆弱X症候群  Q992

204 エマヌエル症候群 エマヌエル症候群 Q928 FN1K

202 スミス・マギニス症候群 スミス・マギニス症候群 Q938 HFFA

201 アンジェルマン症候群 アンジェルマン症候群 Q935 VAUB

200 第14番染色体父親性ダイソミー症候群 第14番染色体父親性ダイソミー症候群 Q998 LD24

199 ５p欠失症候群 ５p欠失症候群 Q934 K5T0

198 ４p欠失症候群 ４p欠失症候群 Q933 QMER

197 １p36欠失症候群 １ｐ３６欠失症候群 Q935 FFKF

196 ヤング・シンプソン症候群 ヤング・シンプソン症候群 Q870 F719 DNNS

195 ヌーナン症候群 ヌーナン症候群 Q871 CFCJ

194 ソトス症候群 ソトス症候群 Q873 CJ5J

193 プラダー・ウィリ症候群 プラダー・ウィリ症候群 Q871 KFJ7

192 コケイン症候群 コケイン症候群 Q871 NL2N

191 ウェルナー症候群 ウェルナー症候群 E348 TBCP

190 鰓耳腎症候群 鰓耳腎症候群 Q898 TV1D

187 歌舞伎症候群 歌舞伎症候群  Q870  L3B7

186 ロスムンド・トムソン症候群 ロスムンド・トムソン症候群  Q828 N1H4

185 コフィン・シリス症候群 コフィン・シリス症候群  Q870  Ｆ799 GR1V

184 アントレー・ビクスラー症候群 アントレー・ビクスラー症候群  Q870 AMJT

183 ファイファー症候群 ファイファー症候群  Q870 AQDB

182 アペール症候群 アペール症候群  Q870 J2QJ

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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告示

番号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード

病名

コード
レセプト傷病名マスター 備考

7451001 両大血管右室起始症 両大血管右室起始症
ＤＯＲＶ

8848464 エプスタイン病 エプスタイン病
ＥＢＳＴＥＩＮ奇形

ＥＢＳＴＥＩＮ病
エブスタイン異常

エブスタイン奇形
 エブスタイン病

8830377 アルポート症候群 アルポート症候群
ＡＬＰＯＲＴ症候群

Ｘ連鎖型アルポート症候群
常染色体劣性アルポート症候群

8848496 ギャロウエイ・モワト症候群 ギャロウエイ・モワト症候群

ギャロウェイ・モワト症候群

Ｇａｌｌｏｗａｙ－Ｍｏｗａｔ症候群 ＧＡＬＬＯＷＡＹ-ＭＯＷＡＴ症候群

8832470  急速進行性糸球体腎炎 急速進行性糸球体腎炎
 急速進行性腎炎

 ＲＰＧＮ
 亜急性腎炎

 急速進行性腎炎症候群

8848508 抗糸球体基底膜腎炎 抗糸球体基底膜腎炎
8848508 抗ＧＢＭ抗体型急速進行性糸球体腎炎

8848508 抗ＧＢＭ抗体型腎炎
8848508 抗糸球体基底膜抗体型急速進行性糸球体腎炎

 一次性ネフローゼ症候群  N049 BPF3 5819004 ネフローゼ症候群 ネフローゼ症候群
8839471 微小変化型ネフローゼ症候群 微小変化型ネフローゼ症候群

微少変化（群）ネフローゼ
微少変化ネフローゼ

微少変化群ネフローゼ
微少変化型ネフローゼ症候群

軽微糸球体変化ネフローゼ症候群
リポイドネフリーゼ

微小変化群
5831004 膜性腎症 膜性腎症

膜性糸球体腎炎
膜性腎炎

びまん性膜性糸球体腎炎

4039038 巣状糸球体硬化症 巣状糸球体硬化症
巣状分節性糸球体硬化症

8840229 膜性増殖性糸球体腎炎
膜性増殖性腎炎

8840229 膜性増殖性糸球体腎炎 膜性増殖性糸球体腎炎  「一次性」の有無の相違あり
膜性増殖性糸球体腎炎

8840230 膜性増殖性糸球体腎炎１型 膜性増殖性糸球体腎炎１型  「一次性」の有無の相違あり
膜性増殖性糸球体腎炎第１型

8840538 メサンギウム増殖性糸球体腎炎 メサンギウム増殖性糸球体腎炎
びまん性メサンギウム増殖性糸球体腎炎

慢性・巣状型一次性膜性増殖性糸球体腎炎
急性・巣状型一次性膜性増殖性糸球体腎炎

慢性・びまん型一次性膜性増殖性糸球体腎炎
⾮分葉型一次性膜性増殖性糸球体腎炎

急性・びまん型一次性膜性増殖性糸球体腎炎
管内増殖型一次性膜性増殖性糸球体腎炎

分葉型一次性膜性増殖性糸球体腎炎

2878004 紫斑病腎炎 紫斑病腎炎
紫斑病性腎炎

血管性紫斑病性腎炎
アレルギー性紫斑病性腎炎

先天性腎性尿崩症 8848582 先天性腎性尿崩症 先天性腎性尿崩症
遺伝性腎性尿崩症 遺伝性腎性尿崩症

226  間質性膀胱炎（ハンナ型） 間質性膀胱炎（ハンナ型）  N301 F584 8848479 間質性膀胱炎（ハンナ型） 間質性膀胱炎（ハンナ型）
8848472 オスラー病 オスラー病

ランデュー・オスラー・ウェバー症候群
ＷＥＢＥＲ　ＯＳＬＥＲ症候群

ＯＳＬＥＲ－ＲＥＮＤＵ症候群
ＯＳＬＥＲ病

ＲＥＮＤＵ－ＯＳＬＥＲ－ＷＥＢＥＲ症候群
オスラー・ランジュー病

ウェーバ・オスラー症候群
遺伝性出血性毛細血管拡張症

遺伝性出血性毛細血管拡張症 4480004 遺伝性出血性末梢血管拡張症 遺伝性出血性末梢血管拡張症

228  閉塞性細気管支炎 閉塞性細気管支炎  Ｊ448 T0KS 4912004 閉塞性細気管支炎 閉塞性細気管支炎
肺胞蛋白症（自己免疫性又は先天性） FFUN 5160001 肺胞蛋白症 肺胞蛋白症

 ＰＡＰ
自己免疫性肺胞蛋白症 EVFC 8848559 自己免疫性肺胞蛋白症 自己免疫性肺胞蛋白症

自己免疫性ＰＡＰ
先天性肺胞蛋白症 P4ER 8848588 先天性肺胞蛋白症 先天性肺胞蛋白症

先天性ＰＡＰ
遺伝性肺胞蛋白症 RQK8 8848456 遺伝性肺胞蛋白症 遺伝性肺胞蛋白症

遺伝性ＰＡＰ
特発性肺胞蛋白症 SJU6 8848637 特発性肺胞蛋白症 特発性肺胞蛋白症

特発性ＰＡＰ
肺胞低換気症候群  E662 A63Q 7942008 肺胞低換気症候群 肺胞低換気症候群

肺胞低換気症候群フェノタイプA
肺胞低換気症候群フェノタイプB

原発性肺胞低換気症候群 8833313 原発性肺胞低換気症候群 原発性肺胞低換気症候群
オンディーヌ症候群

ＯＮＤＩＮＥ症候群
ＡＨＳ

ＰＡＨ

8848451 α１－アンチトリプシン欠乏症 α１－アンチトリプシン欠乏症
アルファ１－アンチトリプシン欠乏症

アルファ１アンチトリプシン欠損症
アルファ１抗トリプシン欠損症

アルファ１抗トリプシン歇損症
8848473 カーニー複合 カーニー複合

ＣＡＲＮＥＹ複合
8844011 ウォルフラム症候群 ウォルフラム症候群

ウルフラム症候群
ＷＯＬＦＲＡＭ症候群

ＤＩＤＭＯＡＤ症候群 ＤＩＤＭＯＡＤ症候群
 ペルオキシソーム病（副腎白質ジストロフィー

を除く。）
 E713 8848671 ペルオキシソーム病 ペルオキシソーム病

ペルオキシソーム形成異常症  E713 8848670 ペルオキシソーム形成異常症 ペルオキシソーム形成異常症

ＰＥＸ遺伝子異常症
8837838 ツェルベーガー症候群 ツェルベーガー症候群

ツェルウェーガー症候群

ＺＥＬＬＷＥＧＥＲ症候群
新生児型副腎白質ジストロフィー  E713 BTCG 8848556 新生児型副腎白質ジストロフィー 新生児型副腎白質ジストロフィー

8848645 乳児レフサム病 乳児レフサム病
乳児ＲＥＦＳＵＭ病

根性点状軟骨異形成症１型
β酸化系酵素欠損症

アシル-CoAオキシダーゼ （AOX） 欠損症
D-二頭酵素 （DBP）欠損症

ステロールキャリアプロテインX欠損症
2-メチルアシル-CoAラセマーゼ欠損症

8841173 レフサム病 レフサム病
レフサム症候群

ＲＥＦＳＵＭ症候群
ＲＥＦＳＵＭ病

プラスマローゲン合成系酵素欠損症
根性点状軟骨異形成症２型

根性点状軟骨異形成症３型

8841448 原発性高シュウ酸尿症 原発性高シュウ酸尿症
原発性高しゅう酸尿症

原発性高蓚酸尿症
 アカタラセミア（無カタラーゼ血症） E803 DKCK 2776007 無カタラーゼ血症 無カタラーゼ血症

ツェルベーガースペクトラム
ペルオキシソームβ酸化系酵素欠損症

ＤＢＰ欠損症
ＡＭＣＲ欠損症

ＳＣＰｘ欠損症
ＡＯＸ欠損症

急性レフサム病
8844593 副甲状腺機能低下症 副甲状腺機能低下症

副甲状腺機能低下
副甲状腺機能低下（症）

上皮小体機能低下症
上皮小体性テタニー

上皮小体性ミオパシー

上皮小体性ミオパチー
2521003 特発性副甲状腺機能低下症 特発性副甲状腺機能低下症

特発性上皮小体機能低下症
ＰＴＨ不足性副甲状腺機能低下症

家族性孤発性副甲状腺機能低下症

235  副甲状腺機能低下症  副甲状腺機能低下症  E209 CF8U

特発性副甲状腺機能低下症  E200 JG1F

レフサム病  G601 M7FK

原発性高シュウ酸尿症  E748 LA3G

234  ペルオキシソーム病（副腎白質ジスト

ロフィーを除く。）

ツェルベーガー症候群  Q878 BA08

乳児レフサム病  E713 JAU9

233  ウォルフラム症候群  ウォルフラム症候群  Q878 SJFS

232  カーニー複合  カーニー複合  Q897 Q5LA

231  α１－アンチトリプシン欠乏症 α１－アンチトリプシン欠乏症  E880 S2R8

AAT欠損症

KRJF

229  肺胞蛋白症（自己免疫性又は先天性）  Ｊ840

230  肺胞低換気症候群

 Ｇ473 BRCP

225  先天性腎性尿崩症  N251 JB11

227  オスラー病  オスラー病  I780

メサンギウム増殖性糸球体腎炎  Ｎ053 FR53

224  紫斑病性腎炎  紫斑病性腎炎  D690  N082 VCAQ

223  一次性膜性増殖性糸球体腎炎 一次性膜性増殖性糸球体腎炎  N055  T46M

一次性膜性増殖性糸球体腎炎Ⅰ型  N055  V80D

巣状分節性糸球体硬化症  N051  HBLV

膜性増殖性糸球体腎炎  N055  T46M

222  一次性ネフローゼ症候群
微小変化型ネフローゼ症候群  Ｎ040  NA95

膜性腎症  Ｎ052 J7A1

221  抗糸球体基底膜腎炎  抗糸球体基底膜腎炎  Ｎ017  LBA6

220  急速進行性糸球体腎炎  急速進行性糸球体腎炎  Ｎ019 F82S

219  ギャロウェイ・モワト症候群 ギャロウエイ・モワト症候群  Q897  G0CR

218  アルポート症候群  アルポート症候群  Q878  PHAV

217  エプスタイン病  エプスタイン病  Q225 V7CE

216  両大血管右室起始症  両大血管右室起始症  Q201  COM2

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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偽性副甲状腺機能低下症  E201 KQCJ 2754022 偽性副甲状腺機能低下症 偽性副甲状腺機能低下症
偽性副甲状腺機能低下症Ia型

偽性副甲状腺機能低下症Ib型
偽性副甲状腺機能低下症Ic型

偽性副甲状腺機能低下症II型
副腎皮質刺激ホルモン不応症 8848663 副腎皮質刺激ホルモン不応症 副腎皮質刺激ホルモン不応症

ＡＣＴＨ不応症 8848180 ＡＣＴＨ不応症 ＡＣＴＨ不応症
 ＴｒｉｐｌｅＡ症候群 8848191  ＴｒｉｐｌｅＡ症候群 ＴｒｉｐｌｅＡ症候群

 Ａｌｌｇｒｏｖｅ症候群 ＡLLGROVE症候群
 トリプルＡ症候群

 ビタミンＤ抵抗性くる病 8839503 ビタミンＤ抵抗性くる病 ビタミンＤ抵抗性くる病
 ビタミンＤ抵抗性骨軟化症  ビタミンＤ抵抗性骨軟化症

低リン血症性くる病・骨軟化症

低リン血症性骨軟化症
2689001 くる病 くる病

若年性骨軟化症
乳児性骨軟化症

後天性ビタミンD抵抗性骨軟化症
腫瘍性骨軟化症

FGF23関連低リン血症
ビタミンＤ依存性くる病  E550 L2HL 8845185 ビタミンＤ依存性くる病 ビタミンＤ依存性くる病

ビタミンＤ依存性骨軟化症
ビタミンＤ依存症  E833 F0QU 2689003 ビタミンＤ依存症 ビタミンＤ依存症

ビタミンＤ依存症Ｉ型  E833 K9LT 2689011 ビタミンＤ依存症Ｉ型 ビタミンＤ依存症Ｉ型
ビタミンＤ依存症ＩＩ型  E833 L4BA 2689012 ビタミンＤ依存症ＩＩ型 ビタミンＤ依存症ＩＩ型

8839619 フェニルケトン尿症 フェニルケトン尿症
フェニールケトン尿症

ＰＡＨ欠損症
ＢＨ４欠損症

C2K6 8845515 ＢＨ４反応性高フェニルアラニン血症 ＢＨ４反応性高フェニルアラニン血症
テトラヒドロビオプテリンン反応性高フェニルアラニン血

症

8848509 高チロシン血症１型 高チロシン血症１型
Ⅰ型チロシン血症

Ⅰ型遺伝性高チロシン血症
遺伝性高チロシン血症１型

遺伝性高チロシン血症Ⅰ型
肝腎チロシン症

肝腎型高チロシン症
8847230 チロシン血症１型

チロシン血症Ⅰ型
チロシン症

１型チロシン血症
１型遺伝性高チロシン血症

フマリルアセト酢酸分解酵素欠損症
急性型高チロシン血症１型

亜急性型高チロシン血症１型
慢性型高チロシン血症１型

8848510 高チロシン血症２型 高チロシン血症２型

高チロシン血症Ⅱ型
２型チロシン血症

２型遺伝性高チロシン血症
リヒナー・ハンハルト症候群

Ⅱ型チロシン血症
Ⅱ型遺伝性高チロシン血症

ＲＩＣＨＮＥＲ－ＨＡＮＨＡＲＴ症候群
眼皮膚チロシン症

眼皮膚型チロシン症
チロシン血症２型

遺伝性高チロシン血症２型
遺伝性高チロシン血症Ⅱ型

急性型高チロシン血症2型
亜急性型高チロシン血症2型

慢性型高チロシン血症2型
8848511 高チロシン血症３型 高チロシン血症３型

Ⅲ型チロシン血症

チロシン血症３型
チロシン血症Ⅲ型

３型チロシン血症
４－ＨＰＰＤ欠損症

４－ハイドロキシフェニルピルビン酸ジオキシゲナーゼ
欠損症

４－ヒドロキシフェニルピルビン酸ジオキシゲナーゼ欠
損症

４ＨＰＰＤ欠損症
４ハイドロキシフェニルピルビン酸ジオキシゲナーゼ欠

損症
４ヒドロキシフェニルピルビン酸ジオキシゲナーゼ欠損

症
急性型高チロシン血症3型

亜急性型高チロシン血症3型
慢性型高チロシン血症3型

2703002 メープルシロップ尿症 メープルシロップ尿症

楓糖尿症
楓糖尿病

プロピオン酸血症  E711 G8A5 8839924 プロピオン酸血症 プロピオン酸血症
軽症プロピオン酸血症

8840544 メチルマロン酸血症 メチルマロン酸血症
メチルマロン酸尿症

247  イソ吉草酸血症  イソ吉草酸血症  E711 L5KN 8830486 イソ吉草酸血症 イソ吉草酸血症
248  グルコーストランスポーター１欠損症  グルコーストランスポーター１欠損症（ＧＬＵＴ-1

ＤＳ）/ＧＬＵＴ1欠損症

 E748  G948 MA2J 8848499 グルコーストランスポーター１欠損症 グルコーストランスポーター１欠損症

8847169  グルタル酸血症１型 グルタル酸血症１型

グルタル酸血症Ⅰ型
 グルタル酸尿症１型

グルタル酸尿症Ⅰ型
Ⅰ型グルタル酸尿症

１型グルタル酸尿症
8847170 グルタル酸血症２型 グルタル酸血症２型

グルタル酸血症Ⅱ型

グルタル酸尿症２型
グルタル酸尿症Ⅱ型

Ⅱ型グルタル酸尿症
２型グルタル酸尿症

マルチプルアシルCoA脱水素酵素欠損症
新生児期発症型グルタル酸血症２型

乳幼児・学童期発症型グルタル酸血症２型
成人発症型グルタル酸血症２型

8848648 尿素サイクル異常症 尿素サイクル異常症
8844998 先天性尿素サイクル異常症 先天性尿素サイクル異常症

Ｎ－アセチルグルタミン酸合成酵素欠損症 8848440 Ｎ－アセチルグルタミン酸合成酵素欠損症 Ｎ－アセチルグルタミン酸合成酵素欠損症
ＮＡＧＳ欠損症 ＮＡＧＳ欠損症

8844943 カルバミルリン酸合成酵素欠損症 カルバミルリン酸合成酵素欠損症
高アンモニア血症１型

高アンモニア血症Ⅰ型
ＣＰＳ欠損症

8844938 オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症 オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症

高アンモニア血症２型
高アンモニア血症Ⅱ型

 ＯＴＣ欠損症 ＯＴＣ欠損症
アルギニノコハク酸尿症  E722 8830329 アルギニノコハク酸尿症 アルギニノコハク酸尿症

アルギニン血症
ＣＰＳＩ欠損症

8848540 シトルリン血症１型 シトルリン血症１型
アルギニノコハク酸合成酵素欠損症

古典型シトルリン血症 古典的シトルリン血症
8845042 リジン尿性蛋白不耐症 リジン尿性蛋白不耐症

高二塩基性アミノ酸尿症
家族性蛋白不耐症

先天性リジン尿症
253 先天性葉酸吸収不全 先天性葉酸吸収不全  D528 TAU7 8836383 先天性葉酸吸収不全 先天性葉酸吸収不全

2771002 ポルフィリン症 ポルフィリン症
ポルフィリン代謝障害

ポルフィリア
急性ポルフィリン症  E802 DEGA 8832451 急性ポルフィリン症 急性ポルフィリン症

8832312 急性間欠性ポルフィリン症 急性間欠性ポルフィリン症

急性間歇性ポルフィリン症
遺伝性コプロポルフィリン症  E802 ALAE 8830573 遺伝性コプロポルフィリン症 遺伝性コプロポルフィリン症

異型性ポルフィリン症  E802 U05F 8830426 異型性ポルフィリン症 異型性ポルフィリン症
皮膚型ポルフィリン症

赤芽球性（骨髄性）プロトポルフィリン症
晩発性皮膚ポルフィリン症  E801 M1MQ 8839150 晩発性皮膚ポルフィリン症 晩発性皮膚ポルフィリン症

先天性骨髄性ポルフィリン症
X連鎖優性プロトポルフィリン症

肝性骨髄性ポルフィリン症

254 ポルフィリン症 ポルフィリン症  E802  LU66

急性間欠性ポルフィリン症  E802 Q07E

シトルリン血症（古典型、I型）  E722  ARPN

252 リジン尿性蛋白不耐症 リジン尿性蛋白不耐症  E723 A64J

 E722 U5D5

 オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症  E724 Q345

251  尿素サイクル異常症  尿素サイクル異常症  E722 BB3L

 E722 G0GG

 カルバミルリン酸合成酵素欠損症

250  グルタル酸血症２型  グルタル酸血症２型  E713 LJ09

 VDMR

249  グルタル酸血症１型  グルタル酸血症１型  E723 QGTA

245  プロピオン酸血症

246  メチルマロン酸血症  メチルマロン酸血症  E711

244  メープルシロップ尿症  メープルシロップ尿症（ＭＳＵＤ）  E710 DJBJ

243  高チロシン血症３型 高チロシン血症３型  E702 QCSF

242  高チロシン血症２型  高チロシン血症２型  E702 GB55

MF9U

ＢＨ４反応性高Ｐｈｅ血症  E701

241  高チロシン血症１型  高チロシン血症１型  E702 TJ8F

 E550 LH3C

239  ビタミンＤ依存性くる病／骨軟化症

240  フェニルケトン尿症  フェニルケトン尿症（ＰＫＵ）  E701

SOAU

 E274  Q395  NGCP

238  ビタミンＤ抵抗性くる病／骨軟化症  E833 DFCR

くる病

236  偽性副甲状腺機能低下症

237  副腎皮質刺激ホルモン不応症  E274

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの



43 

 

告示

番号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード

病名

コード
レセプト傷病名マスター 備考

8848662 複合カルボキシラーゼ欠損症 複合カルボキシラーゼ欠損症
複合カルボキシラーゼ血症

ビオチン依存性カルボキシラーゼ欠乏症
マルチプルカルボキシラーゼ欠損症

ビオチン依存性カルボキシラーゼ歇乏症
ホロカルボキシラーゼ合成酵素欠損症  D818 QSP0 8846055 ホロカルボキシラーゼ合成酵素欠損症 ホロカルボキシラーゼ合成酵素欠損症

ビオチニダーゼ欠損症
8848494 筋型糖原病 筋型糖原病

筋糖原病
グリコーゲン蓄積疾患性ミオパシー

グリコーゲン蓄積疾患性ミオパチー

8838010 糖原病２型 糖原病２型
糖原病II型

2710010 ポンペ病 ポンペ病
ＰＯＭＰＥ病

8838011 糖原病３型 糖原病３型
糖原病III型

8833864 コリ病 コリ病
ＣＯＲＩ病

フォルブグリコゲン蓄積症
8839625 フォーブス病 フォーブス病

ＦＯＲＢＥＳ病
8838013 糖原病５型 糖原病５型

糖原病Ｖ型
8840250 マックアードル病 マックアードル病

ＭＣＡＲＤＬＥ病
8838015 糖原病７型 糖原病７型

糖原病VII型

垂井病
8848622 糖原病０型 糖原病０型

8832871 グリコーゲンシンセターゼ欠損
グリコーゲンシンセターゼ歇損

糖原病IV型
8838012 糖原病４型 糖原病４型

2727045 アンダーソン病 アンダーソン病
ＡＮＤＥＲＳＥＮ病

8848631 糖原病９型 糖原病９型
糖原病IX型

筋型糖原病IXd型
8848443 ＰＧＫ欠損症

ホスホグリセリン酸キナーゼ欠損症
8848623 糖原病１０型 糖原病１０型

糖原病Ｘ型

8848624 糖原病１１型 糖原病１１型
糖原病ＸＩ型

8848625 糖原病１２型 糖原病１２型
糖原病XII型

8848626 糖原病１３型 糖原病１３型
糖原病XIII型

8848627 糖原病１４型 糖原病１４型
糖原病XIV型

8848628 糖原病１５型 糖原病１５型
糖原病XV型

8848478 肝型糖原病 肝型糖原病
8832872 グリコーゲン性びまん性肝肥大症 グリコーゲン性びまん性肝肥大症

8838009 糖原病１型 糖原病１型
糖原病I型

8838011 糖原病３型 糖原病３型
糖原病III型

8833864 コリ病 コリ病

ＣＯＲＩ病
フォルブグリコゲン蓄積症

8839625 フォーブス病 フォーブス病
ＦＯＲＢＥＳ病

8838012 糖原病４型 糖原病４型
ＡＮＤＥＲＳＥＮ病

2727045 アンダーソン病 アンダーソン病
糖原病IV型

8838014 糖原病６型 糖原病６型
糖原病Ⅵ型

ヘルス病
8838782 ハース病 ハース病

ＨＥＲＳ病
ヘルス病

肝ホスホリラーゼ欠損症

肝ホスホリラーゼ歇損症
8848631 糖原病９型 糖原病９型

糖原病IX型
8848629 糖原病1Ａ型 糖原病１ａ型

2710004 糖原病ＩＡ型 フォンギールケ病
フォンギールケ病

ギールケ疾患
ＧＩＥＲＫＥ疾患

ＶＯＮ　ＧＩＥＲＫＥ病
 グルコース-６-ホスファターゼ欠損症

8848630 糖原病1Ｂ型 糖原病１ｂ型
 糖原病ＩＢ型

 グルコース-６-ホスファターゼ欠トランスポーター異常
症

肝型糖原病IIIaグリコーゲン脱分枝酵素欠損症
肝型糖原病IIIbグリコーゲン脱分枝酵素欠損症

肝型糖原病IIIcグリコーゲン欠損症

肝型糖原病IIIdトランスフェラーセ欠損症
肝型糖原病IV型 アミロ1，4→1，6トランスグルコ

シラーゼ欠損症
肝型糖原病VI型 肝グリコーゲンホスホリラーゼ

欠損症
肝型糖原病IX型 ホスホリラーゼキナーゼ欠損

症
肝型糖原病IXa αサブユニット異常症（肝型）

肝型糖原病IXb βサブユニット異常症（肝筋型）
肝型糖原病IXc γサブユニット異常症（肝型）

Ⅳ型糖原病
Ⅳ型糖原病肝型（重症肝硬変型）

Ⅳ型糖原病⾮進行性肝型
Ⅳ型糖原病致死新生児神経・筋型

Ⅳ型糖原病幼児筋・肝型

Ⅳ型糖原病成人型（ポリグルコサン小胞体病）
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
8848434 ＧＡＬＴ欠損症 ＧＡＬＴ欠損症

ガラクトース血症1型
ガラクトース血症Ｉ型

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
8849518 ＬＣＡＴ欠損症 －

古典型LCAT欠損症
部分欠損型LCAT欠損症

魚眼病
260

 シトステロール血症  シトステロール血症  E780  N62A 8849534 シトステロール血症 －
平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
タンジール病

8830371 アルファリポ蛋白欠乏症 アルファリポ蛋白欠乏症

アルファリポ蛋白歇乏症
アルファリポたんぱく欠乏症

アルファリポたんぱく歇乏症

262  原発性高カイロミクロン血症  原発性高カイロミクロン血症  E783  H71L 8849528 原発性高カイロミクロン血症 －
平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
8838707 脳腱黄色腫症 脳腱黄色腫症

脳腱コレステリン沈着症
 ２７－ヒドロキシラーゼ欠損症

8840506 無ベータリポ蛋白血症 無ベータリポ蛋白血症
ベータリポ蛋白欠損症

ベータリポ蛋白歇損症
無ベータリポたんぱく血症

ベータリポたんぱく欠損症
ベータリポたんぱく歇損症

8848541 脂肪萎縮症 脂肪萎縮症
2726001 リポジストロフィー リポジストロフィー

2726002 脂肪異栄養症 脂肪異栄養症

8848583 先天性全身性脂肪萎縮症 先天性全身性脂肪萎縮症
先天性全身性脂肪萎縮性糖尿病

脂肪萎縮性糖尿病
後天性全身性脂肪萎縮症  E881 AKPG 8848512 後天性全身性脂肪萎縮症 後天性全身性脂肪萎縮症

家族性部分性脂肪萎縮症  E881 B113 8848475 家族性部分性脂肪萎縮症 家族性部分性脂肪萎縮症
後天性部分性脂肪萎縮症  E881 VT8B 8848513 後天性部分性脂肪萎縮症 後天性部分性脂肪萎縮症

266  家族性地中海熱 家族性地中海熱  E850 E597 8831283 家族性地中海熱 家族性地中海熱

265  脂肪萎縮症  脂肪萎縮症  E881  EMDG

先天性全身性脂肪萎縮症  E881  E11  E8S3

264  無βリポタンパク血症  無βリポタンパク血症  E786  PC4V

263 脳腱黄色腫症 脳腱黄色腫症  E755  J97L

平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

261  タンジール病  タンジール病  E786  L139

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

 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

 E786  BUVM

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

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

 E742  UEGV

ガラクトース血症I 型

 糖原病9型は筋型と肝型がある。

肝型糖原病Ia型グルコース-6-ホスファターゼ

欠損症

 E740  TNV1

肝型糖原病Ib型グルコース-6-ホスファターゼト
ランスポーター異常症

 E740  LJVV

肝型糖原病VI型  E740  B2MD

肝型糖原病IX型

※筋型糖原病IX型と同疾患

 E740  AE1R

 糖原病３型は筋型と肝型がある。
筋型糖原病III型（コーリー（Cori）病）にも「コリ

病」「フォーブス病」同一疾患名あり。

肝型糖原病IV型

※筋型糖原病IV型（アンダースン（Andersen）
病）と同疾患

E740 H9F8  糖原病4型は筋型と肝型がある。

肝型糖原病I型  E740 RKSB

肝型糖原病III型

※筋型糖原病III型（コーリー（Cori）病）と同疾患

 E740  PP5G

筋型糖原病XV型  E740

257  肝型糖原病 肝型糖原病  E740  K778 S95E

筋型糖原病XIII型  E740  S5S6

筋型糖原病XIV型  E740  HK7M

筋型糖原病XI型（Kanno病）  E740  DVH9

筋型糖原病XII型  E740  AA35

256  筋型糖原病 筋型糖原病  E740  G736 F2C9

筋型糖原病II型（ポンぺ（Pompe）病） E740 B3TV

 糖原病9型は筋型と肝型がある。

ホスホグリセリン酸キナーゼ（ＰＧＫ）欠損症  E740  P1BT

筋型糖原病X型  E740  AE1R

筋型糖原病IV型（アンダースン（Andersen）病） E740 H9F8

筋型糖原病IX型  E740  AE1R

筋型糖原病VII型（Tarui病）  E740  SFKT

筋型糖原病０型  E740  T57B

筋型糖原病III型（コーリー（Cori）病）  E740  PP5G  糖原病3型は筋型と肝型がある。
肝型糖原病III型にも「コリ病」「フォーブス病」

同一疾患名あり

筋型糖原病V型（マッカードル（McArdle）病） E740 LK5P

255  複合カルボキシラーゼ欠損症  複合カルボキシラーゼ欠損症  D818 RGFR

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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コード
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 高IgD症候群  D898 RB20 8848134 高IgD症候群 高ＩｇＤ症候群
メバロン酸キナーゼ欠損症

268  中條・西村症候群  中條・西村症候群  D898 NMN7 8848643 中條・西村症候群 中條・西村症候群
 化膿性無菌性関節炎・壊疽性膿皮症・アクネ症

候群

化膿性無菌性関節炎・壊疽性膿皮症・アクネ症候群

 ＰＡＰＡ症候群 8848441 ＰＡＰＡ症候群 ＰＡＰＡ症候群

270  慢性再発性多発性骨髄炎  慢性再発性多発性骨髄炎  D898 VRR6 8848673 慢性再発性多発性骨髄炎 慢性再発性多発性骨髄炎
7200001 強直性脊椎炎 強直性脊椎炎

強直性脊椎関節炎
強直性脊椎症

慢性強直性脊椎炎

脊椎強直症
萎縮性脊椎炎

強直性脊椎症
272  進行性骨化性線維異形成症 進行性骨化性線維異形成症  M6119 PCD4 8834971 進行性骨化性線維異形成症 進行性骨化性線維異形成症

273  肋骨異常を伴う先天性側弯症 肋骨異常を伴う先天性側弯症  Q675  Q766 DNND 8848685 肋骨異常を伴う先天性側弯症 肋骨異常を伴う先天性側弯症
8833798 骨形成不全症 骨形成不全症

8836214 先天性骨形成不全症 先天性骨形成不全症
骨形成異常症

骨形成不全
骨形成不全（症）

8847883 タナトフォリック骨異形成症 タナトフォリック骨異形成症
致死性骨異形成症

8842969 致死性四肢短縮型低身長症 致死性四肢短縮型低身長症

致死性小人症
8847892 軟骨無形成症 軟骨無形成症

8838356 軟骨形成不全症 軟骨形成不全症
8838352 軟骨異栄養症 軟骨異栄養症

軟骨形成不全
軟骨形成不全（症）

7564006 胎児性軟骨異栄養症 胎児性軟骨異栄養症
胎生軟骨異栄養症

 リンパ管腫症 8848683 リンパ管腫症 リンパ管腫症
ゴーハム・スタウト症候群

ＧＯＲＨＡＭ－ＳＴＯＵＴ症候群
ゴーハム病

ＧＯＲＨＡＭ病
 大量骨溶解症 大量骨溶解症

 びまん性リンパ管種症 びまん性リンパ管腫症

8848493 巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変） 巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変）
巨大リンパ管奇形（頸部顔面病変）

8848490 巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変） 巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変）
巨大静脈奇形（頸部口腔咽頭びまん性病変）

8848491 巨大動静脈奇形（頚部顔面病変） 巨大動静脈奇形（頚部顔面病変）
巨大動静脈奇形（頸部顔面病変）

 Q273 C858 8848492 巨大動静脈奇形（四肢病変） 巨大動静脈奇形（四肢病変）
8832833 クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群 クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群

クリッペル・トレノーネイ・ウェーバ症候群
クリッペル・ウェーバー症候群

クリッペル・トレノーネイ・ウェーバー症候群
ＫＬＩＰＰＥＬ　ＷＥＢＥＲ症候群

ＫＬＩＰＰＥＬ-ＴＲＥＮＡＵＮＡＹ－ＷＥＢＥＲ症候群
8836270 先天性赤血球形成異常性貧血 先天性赤血球形成異常性貧血

赤血球形成異常性貧血

8833581 後天性赤芽球ろう 後天性赤芽球ろう
後天性赤芽球癆

8848607 ダイアモンド・ブラックファン貧血 ダイアモンド・ブラックファン貧血
ブラックファン・ダイアモンド症候群

ブラックファン・ダイアモンド貧血
ＢＬＡＣＫＦＡＮ－ＤＩＡＭＯＮＤ症候群

ＢＬＡＣＫＦＡＮ－ＤＩＡＭＯＮＤ貧血
ＤＩＡＭＯＮＤ－ＢＬＡＣＫＦＡＮ症候群

ダイアモンド・ブラックファン症候群
8836261 先天性赤芽球ろう 先天性赤芽球ろう

先天性赤芽球癆
2840001 ファンコニ貧血 ファンコニ貧血

ＦＡＮＣＯＮＩ貧血
ファンコーニ貧血

ファンコニー貧血

286  遺伝性鉄芽球性貧血  遺伝性鉄芽球性貧血  D640 C9LA 8830580 遺伝性鉄芽球性貧血 遺伝性鉄芽球性貧血
8848463 エプスタイン症候群 エプスタイン症候群

ＥＰＳＴＥＩＮ症候群

自己免疫性後天性凝固因子欠乏症  D684  FN7B 8849353  自己免疫性後天性凝固因子欠乏症 －
 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
自己免疫性後天性凝固第XIII/13因子欠乏症

自己免疫性出血病XIII

自己免疫性後天性凝固第VIII/8因子欠乏症

8845658 後天性血友病Ａ 後天性血友病Ａ
第VIII因子インヒビター陽性後天性血友病

第８因子インヒビター陽性後天性血友病
自己免疫性後天性フォンウィルブランド因子

（von Willebrand）欠乏症

8849354 自己免疫性後天性フォンウィルブランド病 －
自己免疫性後天性ＶＯＮ　ＷＩＬＬＥＢＲＡＮＤ病

自己免疫性後天性凝固第V/5因子（F5）欠乏症

第5因子インヒビター
8843694 クロンカイト・カナダ症候群 クロンカイト・カナダ症候群

ＣＡＮＡＤＡ－ＣＲＯＮＫＨＩＴＥ症候群
クロンクハイト・カナダ症候群

ＣＲＯＮＫＨＩＴＥ－ＣＡＮＡＤＡ症候群
カナダ・クロンカイト症候群

カナダ・クロンクハイト症候群
290  非特異性多発性小腸潰瘍症 非特異性多発性小腸潰瘍症 K633 MN54 5349014 非特異性多発性小腸潰瘍症 非特異性多発性小腸潰瘍

8848594 全結腸型ヒルシュスプルング病 全結腸型ヒルシュスプルング病

全結腸型ＨＩＲＳＣＨＳＰＲＵＮＧ病
8848545 小腸型ヒルシュスプルング病 小腸型ヒルシュスプルング病

小腸型ＨＩＲＳＣＨＳＰＲＵＮＧ病
8845173 総排泄腔外反症 総排泄腔外反症

膀胱腸裂
293  総排泄腔遺残  総排泄腔遺残  Q437 Q42R 8836688 総排泄腔遺残 総排泄腔遺残

294  先天性横隔膜ヘルニア  先天性横隔膜ヘルニア  Q790 E4J4 8836145 先天性横隔膜ヘルニア 先天性横隔膜ヘルニア
295  乳幼児肝巨大血管腫  乳幼児肝巨大血管腫

5762012 胆道閉鎖症 胆道閉鎖症
ＣＢＡ

5762014 胆道閉鎖 胆道閉鎖
先天性胆道閉鎖

先天性胆道閉鎖（症）
8836286 先天性胆道閉鎖症 先天性胆道閉鎖症

胆管閉鎖症

8830321 アラジール症候群 アラジール症候群
ＡＬＡＧＩＬＬＥ症候群

298  遺伝性膵炎 遺伝性膵炎  K861 MV49 8848455 遺伝性膵炎 遺伝性膵炎
8838762 のう胞性線維症 のう胞性線維症

嚢胞性線維症
8835706 膵のう胞性線維症 膵のう胞性線維症

膵嚢胞性線維症
 肝嚢胞性線維症

ＩｇＧ４関連疾患  M359 SQJN 8848113 ＩｇＧ４関連疾患 ＩｇＧ４関連疾患
ＩｇＧ４関連疾患包括

自己免疫性膵炎  K861 8842274 自己免疫性膵炎 自己免疫性膵炎
8848112 ＩｇＧ４関連硬化性胆管炎 ＩｇＧ４関連硬化性胆管炎

ＩｇＧ４関連胆管炎
ＩｇＧ４関連涙腺・眼窩および唾液腺病変  K118 HPE1 8848115 ＩｇＧ４関連ミクリッツ病 ＩｇＧ４関連ミクリッツ病

8848114 ＩｇＧ４関連腎臓病 ＩｇＧ４関連腎臓病

ＩｇＧ４関連腎炎
ＩｇＧ４関連腎症

8830978 黄斑ジストロフィー 黄斑ジストロフィー
黄斑ジストロフィー症

黄斑部ジストロフィー
8840886 卵黄状黄斑ジストロフィー 卵黄状黄斑ジストロフィー

卵黄状黄斑変性
卵黄状黄斑部変性

卵黄状黄斑ジストロフィ
ベスト病

ＢＥＳＴ病
8843848 黄色斑眼底 黄色斑眼底

ＳＴＡＲＧＡＲＤＴ病
スターガード病

スターガルド病

オカルト黄斑ジストロフィー
錐体ジストロフィー  H355 J3AG 8841636 錐体ジストロフィー 錐体ジストロフィー

錐体杆体ジストロフィー  H355 MGSO 8835687 錐体杆体ジストロフィー 錐体杆体ジストロフィー
8837588 中心性輪紋状脈絡膜萎縮症 中心性輪紋状脈絡膜萎縮症

脈絡膜花環状萎縮

 Ｓｔａｒｇａｒｄｔ病  H355

中心性輪紋状脈絡膜ジストロフィー  H312 HRVL

301  黄斑ジストロフィー  黄斑ジストロフィー  H355 RKDM

 卵黄状黄斑ジストロフィー（ベスト病）  H355 GCMM

300  ＩｇＧ４関連疾患

ＩｇＧ４関連硬化性胆管炎  K830 PVCP

ＩｇＧ４関連腎臓病  N119 H27S

299  嚢胞性線維症  嚢胞性線維症  E849  KP9S

297  アラジール症候群  アラジール症候群  Q447  AD8H

296  胆道閉鎖症  胆道閉鎖症  Q442 G2RG

292  総排泄腔外反症  総排泄腔外反症  Q641 MLRD

291  ヒルシュスプルング病（全結腸型又は

小腸型）

 ヒルシュスプルング病（全結腸型又は小腸型）  Q431  CUJL

 Q431  SRL1

 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

289  クロンカイト・カナダ症候群  クロンカイト・カナダ症候群  D139  JJ31

288  自己免疫性後天性凝固因子欠乏症

 後天性血友病Ａ  D684 M757

自己免疫性後天性フォンウィルブランド病  D684  S3RP

287  エプスタイン症候群  エプスタイン症候群  D696  H905 V9PL

285  ファンコニ貧血  ファンコニ貧血  D610  LPML

284  ダイアモンド・ブラックファン貧血  ダイアモンド・ブラックファン貧血  D610 S42J

283 後天性赤芽球癆 後天性赤芽球癆  D609  KM2A

282  先天性赤血球形成異常性貧血  先天性赤血球形成異常性貧血  D644 CFQ5

281 クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候

群

クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群  Q872 N097

280 巨大動静脈奇形（頚部顔面又は四肢病
変）

巨大動静脈奇形（頚部顔面又は四肢病変）  Q273  VKC3

279  巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん
性病変）

 巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変）  Q278 MGUM

278  巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変）  巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変）  Q288 JD9D

277  リンパ管腫症／ゴーハム病  M8950 FNAA
 ゴーハム・スタウト症候群

 ゴーハム病

276  軟骨無形成症  軟骨無形成症  Q774  A84V

275  タナトフォリック骨異形成症  タナトフォリック骨異形成症  Q771  CK8D

274  骨形成不全症  骨形成不全症  Q780 JML4

 L1FL

271  強直性脊椎炎  強直性脊椎炎  M45-9  NBEN

267  高IgD症候群

269 化膿性無菌性関節炎・壊疽性膿皮症・

アクネ症候群

 D898

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの
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準マスターに病名登録がないもの
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8848684 レーベル遺伝性視神経症 レーベル遺伝性視神経症
レーベル病

レーベル萎縮
8846069 レーバー遺伝性視神経萎縮症 レーバー遺伝性視神経萎縮症

レーバー遺伝性視神経症
レーバー視神経萎縮症

レーバー病
遺伝性視神経萎縮

家族性遺伝性視神経萎縮
家族性視神経萎縮

ＬＥＢＥＲ萎縮
ＬＥＢＥＲ遺伝性視神経萎縮症

ＬＥＢＥＲ遺伝性視神経症

ＬＥＢＥＲ視神経萎縮症
ＬＥＢＥＲ病

ＬＨＯＮ
8844121 アッシャー症候群 アッシャー症候群

ＵＳＨＥＲ症候群
アシャー症候群

304  若年発症型両側性感音難聴 若年発症型両側性感音難聴
305  遅発性内リンパ水腫 遅発性内リンパ水腫  H810 VM8P 8848614 遅発性内リンパ水腫 遅発性内リンパ水腫

306  好酸球性副鼻腔炎 好酸球性副鼻腔炎  J328 V5RN 8845156 好酸球性副鼻腔炎 好酸球性副鼻腔炎
8849258 カナバン病 －

ＣＡＮＡＶＡＮ病

 進行性白質脳症  Ｇ319  FT6U 8849351  進行性白質脳症 －

8849440 皮質下のう胞をもつ大頭型白質脳症 －

皮質下嚢胞をもつ大頭型白質脳症
白質消失病  G934  MFRK 8849431 白質消失病 －

卵巣機能障害を伴う進行性白質脳症  Ｇ318 G609 8849489 卵巣機能障害を伴う進行性白質脳症 －

8834977 進行性ミオクローヌスてんかん 進行性ミオクローヌスてんかん
進行性ミオクロニーてんかん

8830809 ウンベルリヒトてんかん ウンベルリヒトてんかん
ウンフェルリヒト・ルントボルグ病

ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病
ウンフェルリヒト・ルントボルク病

ＵＮＶＥＲＲＩＣＨＴ－ＬＵＮＤＢＯＲＧ病
ラフォラ病

8840882 ラフォラ疾患 ラフォラ疾患
8849492 良性成人型家族性ミオクローヌスてんかん －

ＢＡＦＭＥ

 先天異常症候群  Q897  DSA1 8849374 先天異常症候群 －

１ｑ部分重複症候群  Q878  V9M9 8849233 １Ｑ部分重複症候群 －

 ９ｑ３４欠失症候群  Q878  MTGU 8849234 ９ｑ３４欠失症候群 －

8845129 コルネリアデランゲ症候群 コルネリアデランゲ症候群
ブラッハマン・ドウランゲ症候群

ＢＲＡＣＨＡＮ－ＤＥ　ＬＡＮＧ症候群
ＣＯＲＮＥＬＩＡ　ＤＥ　ＬＡＮＧＥ症候群

ドランゲ症候群
ＤＥ　ＬＡＮＧＥ症候群

デランゲ症候群
コルネリア・ドゥランゲ症候群

コルネリア・デ・ランゲ症候群
コルネリア・デランゲ症候群

8835758 スミス・レムリ・オピッツ症候群 スミス・レムリ・オピッツ症候群
ＳＭＩＴＨ－ＬＥＭＬＩ－ＯＰＩＴＺ症候群

微細欠失症候群等症候群
311  先天性三尖弁狭窄症  先天性三尖弁狭窄症  Q224 KLN4 8836222 先天性三尖弁狭窄症 先天性三尖弁狭窄症

8836278 先天性僧帽弁狭窄症 先天性僧帽弁狭窄症

先天性僧帽弁狭窄
先天性僧帽弁狭窄（症）

313  先天性肺静脈狭窄症 先天性肺静脈狭窄症  Q268  TVQP 8849377 先天性肺静脈狭窄症 －
 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

314  左肺動脈右肺動脈起始症 左肺動脈右肺動脈起始症  Q257  UPD4 8849444 左肺動脈右肺動脈起始症 －
 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

ネイルパテラ症候群
ネイル・パテラ症候群

8837843 爪・膝蓋骨症候群 爪・膝蓋骨症候群
爪膝蓋骨症候群

LMX1B関連腎症
8849259 カルニチン回路異常症 －

カルニチンサイクル異常症
8847145 ＣＰＴ１欠損症 ＣＰＴ１欠損症

ＣＰＴＩ欠損症
カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼＩ欠損症

カルニチンパルミトイル転移酵素－１欠損症

カルニチンパルミトイル転移酵素－Ｉ欠損症
カルニチンパルミトイル転移酵素１欠損症

カルニチンパルミトイル転移酵素Ｉ欠損症
ＣＰＴ－１欠損症

8847146 ＣＰＴ２欠損症 ＣＰＴ２欠損症
ＣＰＴＩＩ欠損症

カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼＩＩ欠損症
カルニチンパルミトイル転移酵素－２欠損症

カルニチンパルミトイル転移酵素－ＩＩ欠損症
カルニチンパルミトイル転移酵素２欠損症

カルニチンパルミトイル転移酵素ＩＩ欠損症
ＣＰＴ－２欠損症

8849236 ＣＡＣＴ欠損症 －
カルニチンアシルカルニチントランスロカーゼ欠損症

8846468 一次性カルニチン欠乏症 一次性カルニチン欠乏症
一次性カルニチン欠損症

ＯＣＴＮ２異常症

全身性カルニチン欠損症
全身性カルニチン欠乏症

カルニチントランスポーター欠損症
8849309 三頭酵素欠損症 －

ミトコンドリア三頭酵素欠損症
ＭＦＰ欠損症

ＴＦＰ欠損症
新生児期発症型三頭酵素欠損症

乳幼児期発症型三頭酵素欠損症
遅発型三頭酵素欠損症

発症前型三頭酵素欠損症
 シトリン欠損症  E722 Q9HL 8848539  シトリン欠損症  シトリン欠損症

8848555 新生児肝内胆汁うっ滞症 新生児肝内胆汁うっ滞症
新生児肝内胆汁うっ滞

8848815 シトリン欠損による新生児肝内胆汁うっ滞症 シトリン欠損による新生児肝内胆汁うっ滞症

ＮＩＣＣＤ
成人発症ＩＩ型シトルリン血症  E722 N6DU 8848574 成人発症ＩＩ型シトルリン血症 成人発症ＩＩ型シトルリン血症

8849371 セピアプテリン還元酵素欠損症 －
ＳＲ欠損症

8849375 先天性ＧＰＩ欠損症 －
先天性グリコシルホスファチジルイノシトール欠損症

8839213 非ケトン性高グリシン血症 非ケトン性高グリシン血症
非ケトーシス型高グリシン血症

8847199 新生児型非ケトン性高グリシン血症 新生児型非ケトン性高グリシン血症
新生児型非ケトーシス型高グリシン血症

乳児型非ケトーシス型高グリシン血症
8849462 β－ケトチオラーゼ欠損症 －

βケトチオラーゼ欠損症
8849463 芳香族Ｌ-アミノ酸脱炭酸酵素欠損症 －

芳香族Ｌアミノ酸脱炭酸酵素欠損症
ＡＡＤＣ欠損症

8847143 ３－メチルグルタコン酸尿症 ３－メチルグルタコン酸尿症

３メチルグルタコン酸尿症
メチルメチルグルタコン酸尿症

メチルグルタコニルCoAヒドラターゼ欠損症
メチルグルタコン酸尿症II型

Barth症候群
メチルグルタコン酸尿症III型

Costeff症候群
メチルグルタコン酸尿症IV型

ミトコンドリア呼吸鎖異常症
メチルグルタコン酸尿症V型

ＤＣＭＡ症候群
ＮＬＲＣ４異常症 D898 RE5N 8849237 ＮＬＲＣ４異常症 －

8849235 ＡＤＡ２欠損症 －
アデノシンデアミナーゼ－２欠損症 －

8849250 エカルディ・グティエール症候群 －

ＡＩＣＡＲＤＩ－ＧＯＵＴＩＥＲＥＳ症候群

Ａ２０ハプロ不全症

MF2B

325 遺伝性自己炎症疾患  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。ＡＤＡ２欠損症 D898 SPPN

エカルディ・グティエール症候群 D898

324 メチルグルタコン酸尿症 メチルグルタコン酸尿症 E711 VV2J

 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
323 芳香族Ｌ-アミノ酸脱炭酸酵素欠損症 芳香族Ｌ-アミノ酸脱炭酸酵素欠損症  E708  DT44  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

 P5KF

322 β―ケトチオラーゼ欠損症 β―ケトチオラーゼ欠損症  E713  DPS1

 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

321 非ケトーシス型高グリシン血症 非ケトーシス型高グリシン血症  E725  MTCP

新生児型非ケトーシス型高グリシン血症  E725

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

 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

 E748  S83P

FG71 「シトリン欠損症」と「新生児肝内胆汁うっ滞症」

が組み合わさった疾患名になっている。

319 セピアプテリン還元酵素（SR）欠損症 セピアプテリン還元酵素（SR）欠損症  E708  Q4TE  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

 K14P  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

318  シトリン欠損症

 新生児肝内胆汁うっ滞症  P788 TN9V

 E722

 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

カルニチントランスポーター（ＯＣＴＮ－２）欠損症  E713  VGE5

317  三頭酵素欠損症 三頭酵素欠損症  E713

 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ１（ＣＰ

Ｔ１）欠損症

 E713  KNB1

カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ２（ＣＰ
Ｔ１）欠損症

 E713  EVTA

316  カルニチン回路異常症 カルニチン回路異常症  E713  JUQP

カルニチン/アシルカルニチントランスロカーゼ
（ＣＡＣＴ）欠損症

 E713  NDQQ

315  ネイルパテラ症候群（爪膝蓋骨症候
群）／ＬＭＸ１Ｂ関連腎症

ネイルパテラ症候群  Q872  J90B

爪・膝蓋骨症候群

U8B4

312  先天性僧帽弁狭窄症  先天性僧帽弁狭窄症  Q232

平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
310  先天異常症候群  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

コルネリアデランゲ症候群  Q871 S4CJ

スミス・レムリ・オピッツ症候群  Q871

ラフォラ病  G403 EMGA

良性成人型家族性ミオクローヌス  G403  P2L4

309  進行性ミオクローヌスてんかん 進行性ミオクローヌスてんかん  G403 FUKF

ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病  G403 QG6N

 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
308  進行性白質脳症  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
皮質下嚢胞をもつ大頭型白質脳症  E752  G378  HMEJ

307  カナバン病 カナバン病  E752  TP0K

303  アッシャー症候群 アッシャー症候群 Q878 K59V

302 レーベル遺伝性視神経症 レーベル遺伝性視神経症 H472 PLPH

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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告示

番号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード

病名

コード
レセプト傷病名マスター 備考

8837412 大理石骨病 大理石骨病

大理石病
アルべルス・シェーンベルグ症候群

アルべルス・シェーンベルグ病
オステオペトローシス

ＡＬＢＥＲＳ　ＳＣＨＯＥＮＢＥＲＧ症候群
ＡＬＢＥＲＳ　ＳＣＨＯＥＮＢＥＲＧ病

新生児型/乳児型大理石骨病
中型大理石骨病

遅発型大理石骨病

327
特発性血栓症(遺伝性血栓性素因
によるものに限る。)

遺伝性血栓性素因による特発性血栓症
D689 I829 J5LD 8849245 遺伝性血栓性素因による特発性血栓症 －

 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

328 前眼部形成異常
前眼部形成異常

Q139 HN0Ｔ 8849378 前眼部形成異常 －
 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

329 無虹彩症 無虹彩症 Q131 FR8D 8840473 無虹彩 無虹彩
8836173 先天性気管狭窄症 先天性気管狭窄症

先天性気管狭窄
先天性声門下狭窄症 Q311 EM58 8836260 先天性声門下狭窄症 先天性声門下狭窄症

331 特発性多中心性キャッスルマン病 特発性多中心性キャッスルマン病

330 先天性気管狭窄症／先天性声門下狭

窄症

先天性気管狭窄症 Q321 PGQ6

326 大理石骨病 大理石骨病 Q782 L66U

MEDIS標準病名マスターの病名

斜字：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない
太字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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資料 4 ICD10 を使用してカウントできる病名 

 

■ICD10を使用してカウントできる病名

告示
番号

指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換
用コード

病名
コード

レセプト傷病名マスター 備考

8848366 先天性筋無力症候群 先天性筋無力症候群

3589011 先天性筋無緊張症 先天性筋無緊張症

先天性筋無力症
終板アセチルコリン受容体欠損症

スローチャンネル症候群

ナトリウムチャンネル筋無力症

終板アセチルコリンエステラーゼ欠損症

発作性無呼吸を伴う先天性筋無力症
8841670 慢性炎症性脱髄性多発神経炎 慢性炎症性脱髄性多発神経炎

 ＣＩＤＰ

 慢性炎症性脱髄性多発ニューロパチー

慢性炎症性脱髄性多発根ニューロパチー
 慢性炎症性脱髄性多発根神経炎

8841400  多巣性運動ニューロパチー 多巣性運動ニューロパチー

多巣性運動ニューロパシー
462001 亜急性硬化性全脳炎 亜急性硬化性全脳炎

ドーソン封入体脳炎

ＳＳＰＥ

バンボゲル硬化症白質脳炎
463001 進行性多巣性白質脳症  進行性多巣性白質脳症

ＰＭＬ

多巣性白質脳症
2377005 神経線維腫症 神経線維腫症

多発性神経線維腫

多発性神経線維腫症

8841666 神経線維腫症１型 神経線維腫症１型
2377001 フォン・レックリングハウゼン病 フォン・レックリングハウゼン病

レックリングハウゼン病 レックリングハウゼン病

ＲＥＣＫＬＩＮＧＨＡＵＳＥＮ病 ＲＥＣＫＬＩＮＧＨＡＵＳＥＮ病
ＶＯＮ　ＲＥＣＫＬＩＮＧＨＡＵＳＥＮ病 ＶＯＮ　ＲＥＣＫＬＩＮＧＨＡＵＳＥＮ病

神経線維腫症２型  Q850 V3TV 8841663 神経線維腫症２型 神経線維腫症２型

8848380 高安動脈炎 高安動脈炎

高安病
高安症候群

上大動脈症候群

大動脈弓症候群
脈なし病

脈無し病

大動脈炎症候群  M314 R5HL 4467003 大動脈炎症候群 大動脈炎症候群

4465001 巨細胞動脈炎 巨細胞動脈炎
巨細胞性動脈炎

側頭動脈炎 4465005 側頭動脈炎 側頭動脈炎

8833125 結節性多発動脈炎 結節性多発動脈炎
結節性動脈周囲炎

多発性動脈炎

結節性多発性動脈炎

動脈周囲炎
ＰＮ

結節多発性動脈炎の痴呆

結節多発性動脈炎の認知症
8842086 顕微鏡的多発血管炎 顕微鏡的多発血管炎

顕微鏡型多発血管炎

ＭＰＯ－ＡＮＣＡ関連血管炎

ミエロペルオキダーゼ好中球細胞質抗体関連血管炎

好酸球性多発血管炎性肉芽腫症 8848338 好酸球性多発血管炎性肉芽腫症 好酸球性多発血管炎性肉芽腫症

チャーグ・ストラウス症候群
チャーグ・シュトラウス症候群

ＣＨＵＲＧ　ＳＴＲＡＵＳＳ症候群

アレルギー性肉芽腫性血管炎 4460001 アレルギー性肉芽腫性血管炎 アレルギー性肉芽腫性血管炎

原発性抗リン脂質抗体症候群  D686 C4BP 7100034 原発性抗リン脂質抗体症候群 原発性抗リン脂質抗体症候群
劇症型抗リン脂質抗体症候群

7101012 全身性強皮症 全身性強皮症

全身性硬化症
全身性進行性強皮症

全身性進行性硬化症

全身性進行性硬皮症

全身性皮膚強皮症
全身性皮膚硬化症

進行性全身硬化症

進行性全身性硬化症
ＰＳＳ

進行性強皮症

進行性鞏皮症

びまん皮膚硬化型全身性強皮症
限局皮膚硬化型全身性強皮症

8842190 成人スチル病 成人スチル病

成人型スチール病
成人型スチル病

成人発症スチール病

成人発症スチル病
8833968 再発性多発軟骨炎 再発性多発軟骨炎

反復性多発軟骨炎

4254028 特発性拡張型心筋症 特発性拡張型心筋症

拡張型心筋症
ＤＣＭ

うっ血型心筋症

4254015 肥大型心筋症 肥大型心筋症
肥大性心筋症

特発性肥大型心筋症

ＨＣＭ

中隔肥大型心筋症
4254018 非閉塞性肥大型心筋症 非閉塞性肥大型心筋症

肥大型非閉塞性心筋症

4251008 閉塞性肥大型心筋症 閉塞性肥大型心筋症
肥大型閉塞型心筋症

肥大性大動脈弁下狭窄症

特発性肥厚性大動脈弁下部狭窄症

特発性肥大型大動脈弁下狭窄症
ＨＯＣＭ

ＩＨＳＳ

8846149 心室中部閉塞性心筋症 心室中部閉塞性心筋症
心室中部閉塞性肥大型心筋症

心尖部肥大型心筋症  I422 R5QA 8846150 心尖部肥大型心筋症 心尖部肥大型心筋症

拡張相肥大型心筋症  I420 KE0J 8846101 拡張相肥大型心筋症 拡張相肥大型心筋症

8840095 発作性夜間ヘモグロビン尿症 発作性夜間ヘモグロビン尿症
発作性夜間血色素尿症

ＭＡＲＣＨＩＡＦＡＶＡ－ＭＩＣＨＥＬＩ症候群

マルキアファーヴァ・ミケリ症候群
古典的発作性夜間ヘモグロビン尿症

骨髄不全型発作性夜間ヘモグロビン尿症

混合型発作性夜間ヘモグロビン尿症

7249020 広範脊柱管狭窄症 広範脊柱管狭窄症
広範囲脊柱管狭窄症

1359002 サルコイドーシス サルコイドーシス

ＢＥＣＫ疾患
サルコイド

サルコイド肉芽腫

類肉芽腫

ベックサルコイド
ベック疾患

脊髄空洞症  Ｇ950 3360003 脊髄空洞症 脊髄空洞症

症候性脊髄空洞症※無症候性脊髄空洞症及び
続発性脊髄空洞症は除く

１）キアリ奇形１型を伴う脊髄空洞症

２）キアリ奇形２型を伴う脊髄空洞症

３）頭蓋頸椎移行部病変や脊椎において骨・脊
髄の奇形を伴い、キアリ奇形を欠く脊髄空洞症

特発性脊髄空洞症（成員による分類で上記１）

～３）および続発性を除く）
8845421 中隔視神経形成異常症 中隔視神経形成異常症

中隔視神経異形成

視神経中隔形成異常

ドモルシア症候群 ドモルシア症候群
8840927 ランドウ・クレフナー症候群 ランドウ・クレフナー症候群

ＬＡＮＤＡＵ－ＫＬＥＦＦＮＥＲ症候群

MEDIS標準病名マスターの病名

12  先天性筋無力症候群  先天性筋無力症候群 G702 LH9M

25 進行性多巣性白質脳症  進行性多巣性白質脳症  A812 STVE

NBKL

24  亜急性硬化性全脳炎 亜急性硬化性全脳炎  A811 CBF0

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

 慢性炎症性脱髄性多発神経炎 G618 R3MT

 多巣性運動ニューロパチー G618

40  高安動脈炎 高安動脈炎  M314 R5HL

脈無し病

34  神経線維腫症 神経線維腫症  Q850 TC07

神経線維腫症１型 RTD1

42  結節性多発動脈炎 結節性多発動脈炎  M300 DKGU

41  巨細胞性動脈炎  巨細胞性動脈炎  M316 BDNH

45  好酸球性多発血管炎性肉芽腫

症

 M301 JV1D

チャーグ・ストラウス症候群

43  顕微鏡的多発血管炎 顕微鏡的多発血管炎  M317 HVJ6

54  成人スチル病 成人スチル病  M0610 T89V

48  原発性抗リン脂質抗体症候群

51  全身性強皮症 全身性強皮症  M340  N385

57  特発性拡張型心筋症 特発性拡張型心筋症  I420 CKCQ

55  再発性多発軟骨炎 再発性多発軟骨炎  M9410 EM1Q

62  発作性夜間ヘモグロビン尿症 発作性夜間ヘモグロビン尿症  D595 R1E4

J2TU

閉塞性肥大型心筋症  I421 N2JS

心室中部閉塞性肥大型心筋症  I421 GS1T

58  肥大型心筋症 肥大型心筋症  I422 P19M

非閉塞性肥大型心筋症  I422

84  サルコイドーシス サルコイドーシス  D869 CR40

70  広範脊柱管狭窄症 広範脊柱管狭窄症  M4800 DGNL

155  ランドウ・クレフナー症候群  ランドウ・クレフナー症候群  F803 E6P6

117  脊髄空洞症

134 中隔視神経形成異常症/ドモル

シア症候群

中隔視神経形成異常症  Q044 D5RB

斜体：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない
太文字：指定難病以外の病名も複数含む

MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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告示

番号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード

病名

コード
レセプト傷病名マスター 備考

2991004 レット症候群 レット症候群

ＲＥＴＴ症候群

典型的レット症候群
非典型的レット症候群

7595005 結節性硬化症 結節性硬化症

結節神経膠症
ブルヌヴィーユ・プリングル症候群

ブルヌヴィーユ・プリングル病
ＢＯＵＲＮＥＶＩＬＬＥ ＰＲＩＮＧＬＥ症候群

ＢＯＵＲＮＥＶＩＬＬＥ ＰＲＩＮＧＬＥ病

ＰＲＩＮＧＬＥ病
プリングル病

7568002 エーラス・ダンロス症候群 エーラス・ダンロス症候群

エーラース・ダンロス症候群
ＥＤＳ

ＥＨＬＥＲＳ　ＤＡＮＬＯＳ症候群

エーレルス・ダンロー症候群
古典型エーラス・ダンロス症候群

関節型エーラス・ダンロス症候群
8848504 血管型エーラス・ダンロス症候群 血管型エーラス・ダンロス症候群

血管型ＥＨＬＥＲＳ－ＤＡＮＬＯＳ症候群

エーラス・ダンロス症候群Ⅳ型
ＥＨＬＥＲＳ－ＤＡＮＬＯＳ症候群Ⅳ型

後側彎型エーラス・ダンロス症候群

多発関節弛緩型エーラス・ダンロス症候群
皮膚脆弱型エーラス・ダンロス症候群

デルマタン4-O-硫酸基転移酵素-1欠損型エー
ラス・ダンロス症候群

8848427 ４ｐ欠失症候群 ４ｐ欠失症候群

４番短腕欠失
４Ｐマイナス症候群

４Ｐモノソミー症候群

ＷＯＬＦ-ＨＩＲＳＣＨＨＯＲＮ症候群
ウォルフ・ヒルシュホーン症候群

ウォルフ・ヒルシュホン症候群
４Ｐ－症候群

４番短腕歇失

8848428 ５ｐ欠失症候群 ５ｐ欠失症候群
５番短腕欠失

猫泣き症候群

猫鳴き症候群
猫鳴き病

５Ｐ－症候群
５Ｐマイナス症候群

５Ｐモノソミー症候群

キャット・クライ症候群
５番短腕歇失

ネコ鳴き症候群

ネコ鳴き病
脆弱Ｘ症候群関連疾患  Q992 MHUU 8848592 脆弱Ｘ症候群関連疾患 脆弱Ｘ症候群関連疾患

脆弱Ｘ随伴振戦・失調症候群  Q992 CDB1 8848593 脆弱Ｘ随伴振戦・失調症候群 脆弱Ｘ随伴振戦・失調症候群

8844072 脆弱Ｘ症候群 脆弱Ｘ症候群
脆弱Ｘ染色体症候群

8834112 三尖弁閉鎖症 三尖弁閉鎖症
先天性三尖弁閉鎖症

三尖弁閉鎖

三尖弁閉鎖（症）
 単心室循環器症候群

8848464  エプスタイン病 エプスタイン病

 ＥＢＳＴＥＩＮ奇形
 ＥＢＳＴＥＩＮ病

 エブスタイン異常
 エブスタイン奇形

 エブスタイン病

8832470  急速進行性糸球体腎炎 急速進行性糸球体腎炎
 急速進行性腎炎

 ＲＰＧＮ

 亜急性腎炎
 急速進行性腎炎症候群

8848472 オスラー病 オスラー病
ランデュー・オスラー・ウェバー症候群

ＷＥＢＥＲ　ＯＳＬＥＲ症候群

ＯＳＬＥＲ－ＲＥＮＤＵ症候群
ＯＳＬＥＲ病

ＲＥＮＤＵ－ＯＳＬＥＲ－ＷＥＢＥＲ症候群

オスラー・ランジュー病
ウェーバ・オスラー症候群

遺伝性出血性毛細血管拡張症
遺伝性出血性毛細血管拡張症 4480004 遺伝性出血性末梢血管拡張症 遺伝性出血性末梢血管拡張症

8841173 レフサム病 レフサム病

レフサム症候群
ＲＥＦＳＵＭ症候群

ＲＥＦＳＵＭ病

 アカタラセミア（無カタラーゼ血症） E803 DKCK 2776007 無カタラーゼ血症 無カタラーゼ血症
8844593 副甲状腺機能低下症 副甲状腺機能低下症

副甲状腺機能低下

副甲状腺機能低下（症）
上皮小体機能低下症

上皮小体性テタニー
上皮小体性ミオパシー

上皮小体性ミオパチー

2521003 特発性副甲状腺機能低下症 特発性副甲状腺機能低下症
特発性上皮小体機能低下症

2703002 メープルシロップ尿症 メープルシロップ尿症

楓糖尿症
楓糖尿病

MEDIS標準病名マスターの病名

158  結節性硬化症  結節性硬化症  Q851 VQ87

156  レット症候群 レット症候群  F842 ＧＧ34

199 ５p欠失症候群 ５p欠失症候群 Q934 K5T0

CR9D

198 ４p欠失症候群 ４p欠失症候群 Q933 QMER

168 エーラス・ダンロス症候群 エーラス・ダンロス症候群  Q796 BT4R

血管型エーラス・ダンロス症候群  Q796

212  三尖弁閉鎖症  三尖弁閉鎖症  Q224 A4PD

205 脆弱Ｘ症候群関連疾患

206 脆弱X症候群 脆弱X症候群  Q992 HGJV

220  急速進行性糸球体腎炎  急速進行性糸球体腎炎  Ｎ019 F82S

217  エプスタイン病  エプスタイン病  Q225 V7CE

レフサム病  G601 M7FK234  ペルオキシソーム病（副腎白

質ジストロフィーを除く。）

227  オスラー病  オスラー病  I780 KRJF

JG1F

244  メープルシロップ尿症  メープルシロップ尿症（ＭＳＵＤ）  E710 DJBJ

235  副甲状腺機能低下症  副甲状腺機能低下症  E209 CF8U

特発性副甲状腺機能低下症  E200

斜体：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太文字：指定難病以外の病名も複数含む
MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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告示

番号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード

病名

コード
レセプト傷病名マスター 備考

8848494 筋型糖原病 筋型糖原病

筋糖原病

グリコーゲン蓄積疾患性ミオパシー
グリコーゲン蓄積疾患性ミオパチー

8838010 糖原病２型 糖原病２型

糖原病II型
2710010 ポンペ病 ポンペ病

ＰＯＭＰＥ病
8838011 糖原病３型 糖原病３型

糖原病III型

8833864 コリ病 コリ病
ＣＯＲＩ病

フォルブグリコゲン蓄積症

8839625 フォーブス病 フォーブス病
ＦＯＲＢＥＳ病

8838013 糖原病５型 糖原病５型

糖原病Ｖ型
8840250 マックアードル病 マックアードル病

ＭＣＡＲＤＬＥ病
8838015 糖原病７型 糖原病７型

糖原病VII型

垂井病
8848622 糖原病０型 糖原病０型

8832871 グリコーゲンシンセターゼ欠損

グリコーゲンシンセターゼ歇損
糖原病IV型  糖原病4型は筋型と肝型がある。

8838012 糖原病４型 糖原病４型
2727045 アンダーソン病 アンダーソン病

ＡＮＤＥＲＳＥＮ病

8848631 糖原病９型 糖原病９型
糖原病IX型

筋型糖原病IXd型

8848443 ＰＧＫ欠損症
ホスホグリセリン酸キナーゼ欠損症

8848623 糖原病１０型 糖原病１０型
糖原病Ｘ型

8848624 糖原病１１型 糖原病１１型

糖原病ＸＩ型
8848625 糖原病１２型 糖原病１２型

糖原病XII型

8848626 糖原病１３型 糖原病１３型
糖原病XIII型

8848627 糖原病１４型 糖原病１４型
糖原病XIV型

8848628 糖原病１５型 糖原病１５型

糖原病XV型
8848478 肝型糖原病 肝型糖原病

8832872 グリコーゲン性びまん性肝肥大症 グリコーゲン性びまん性肝肥大症

8838009 糖原病１型 糖原病１型
糖原病I型

8838011 糖原病３型 糖原病３型

糖原病III型
8833864 コリ病 コリ病

ＣＯＲＩ病
フォルブグリコゲン蓄積症

8839625 フォーブス病 フォーブス病

ＦＯＲＢＥＳ病
8838012 糖原病４型 糖原病４型

ＡＮＤＥＲＳＥＮ病

2727045 アンダーソン病 アンダーソン病
糖原病IV型

8838014 糖原病６型 糖原病６型
糖原病Ⅵ型

ヘルス病

8838782 ハース病 ハース病
ＨＥＲＳ病

ヘルス病

肝ホスホリラーゼ欠損症
肝ホスホリラーゼ歇損症

8848631 糖原病９型 糖原病９型
糖原病IX型

8848629  糖原病1Ａ型  糖原病１ａ型

2710004  糖原病ＩＡ型  フォンギールケ病
 フォンギールケ病

 ギールケ疾患

 ＧＩＥＲＫＥ疾患
 ＶＯＮ　ＧＩＥＲＫＥ病

 グルコース-６-ホスファターゼ欠損症

8848630  糖原病1Ｂ型 糖原病１ｂ型
 糖原病ＩＢ型

 グルコース-６-ホスファターゼ欠トランスポーター異常
症

肝型糖原病IIIaグリコーゲン脱分枝酵素欠損症

肝型糖原病IIIbグリコーゲン脱分枝酵素欠損症
肝型糖原病IIIcグリコーゲン欠損症

肝型糖原病IIIdトランスフェラーセ欠損症

肝型糖原病IV型 アミロ1，4→1，6トランスグルコ
シラーゼ欠損症

肝型糖原病VI型 肝グリコーゲンホスホリラーゼ
欠損症

肝型糖原病IX型 ホスホリラーゼキナーゼ欠損

症
肝型糖原病IXa αサブユニット異常症（肝型）

肝型糖原病IXb βサブユニット異常症（肝筋型）

肝型糖原病IXc γサブユニット異常症（肝型）
Ⅳ型糖原病

Ⅳ型糖原病肝型（重症肝硬変型）
Ⅳ型糖原病⾮進行性肝型

Ⅳ型糖原病致死新生児神経・筋型

Ⅳ型糖原病幼児筋・肝型
Ⅳ型糖原病成人型（ポリグルコサン小胞体病）

8847883 タナトフォリック骨異形成症 タナトフォリック骨異形成症

致死性骨異形成症
8842969 致死性四肢短縮型低身長症 致死性四肢短縮型低身長症

致死性小人症
 リンパ管腫症 8848683 リンパ管腫症 リンパ管腫症

ゴーハム・スタウト症候群

ＧＯＲＨＡＭ－ＳＴＯＵＴ症候群
ゴーハム病

ＧＯＲＨＡＭ病

 大量骨溶解症 大量骨溶解症
 びまん性リンパ管種症 びまん性リンパ管腫症

8848493 巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変） 巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変）

巨大リンパ管奇形（頸部顔面病変）
293  総排泄腔遺残  総排泄腔遺残  Q437 Q42R 8836688 総排泄腔遺残 総排泄腔遺残

294  先天性横隔膜ヘルニア  先天性横隔膜ヘルニア  Q790 E4J4 8836145 先天性横隔膜ヘルニア 先天性横隔膜ヘルニア
8838762  のう胞性線維症  のう胞性線維症

嚢胞性線維症

8835706 膵のう胞性線維症  膵のう胞性線維症
膵嚢胞性線維症

 肝嚢胞性線維症

306  好酸球性副鼻腔炎 好酸球性副鼻腔炎  J328 V5RN 8845156 好酸球性副鼻腔炎 好酸球性副鼻腔炎
311  先天性三尖弁狭窄症  先天性三尖弁狭窄症  Q224 KLN4 8836222 先天性三尖弁狭窄症 先天性三尖弁狭窄症

MEDIS標準病名マスターの病名

 糖原病9型は筋型と肝型がある。

256  筋型糖原病 筋型糖原病  E740  G736 F2C9

筋型糖原病II型（ポンぺ（Pompe）病） E740

筋型糖原病V型（マッカードル（McArdle）病） E740 LK5P

筋型糖原病VII型（Tarui病）  E740  SFKT

B3TV

筋型糖原病III型（コーリー（Cori）病）  E740  PP5G

筋型糖原病０型  E740  T57B

筋型糖原病IV型（アンダースン（Andersen）病） E740 H9F8

 糖原病3型は筋型と肝型がある。

肝型糖原病III型にも「コリ病」「フォーブス病」

同一疾患名あり

筋型糖原病X型  E740  AE1R

筋型糖原病XI型（Kanno病）  E740  DVH9

筋型糖原病IX型  E740  AE1R

ホスホグリセリン酸キナーゼ（ＰＧＫ）欠損症  E740  P1BT

筋型糖原病XIV型  E740  HK7M

筋型糖原病XV型  E740

筋型糖原病XII型  E740  AA35

筋型糖原病XIII型  E740  S5S6

RKSB

肝型糖原病III型

※筋型糖原病III型（コーリー（Cori）病）と同疾患

 E740  PP5G  糖原病３型は筋型と肝型がある。

筋型糖原病III型（コーリー（Cori）病）にも「コリ
病」「フォーブス病」同一疾患名あり。

257  肝型糖原病 肝型糖原病  E740  K778 S95E

肝型糖原病I型  E740

肝型糖原病IV型

※筋型糖原病IV型（アンダースン（Andersen）
病）と同疾患

E740 H9F8  糖原病4型は筋型と肝型がある。

肝型糖原病VI型  E740  B2MD

肝型糖原病IX型
※筋型糖原病IX型と同疾患

 E740  AE1R
 糖原病9型は筋型と肝型がある。

肝型糖原病Ia型グルコース-6-ホスファターゼ

欠損症

 E740  TNV1

 CK8D

277  リンパ管腫症／ゴーハム病  M8950 FNAA

 ゴーハム・スタウト症候群

 ゴーハム病

肝型糖原病Ib型グルコース-6-ホスファターゼト
ランスポーター異常症

 E740  LJVV

275  タナトフォリック骨異形成症  タナトフォリック骨異形成症  Q771

299  嚢胞性線維症  嚢胞性線維症  E849  KP9S

278  巨大リンパ管奇形（頚部顔面

病変）

 巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変）  Q288 JD9D

斜体：1病名のみ

下線：複数あるが指定難病以外は含まない

太文字：指定難病以外の病名も複数含む
MEDIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MEDIS標

準マスターに病名登録がないもの
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資料 5 難病マスター 

 

告示番

号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード
病名コード レセプト傷病名マスター

2013-2016

年度奈良
県KDB実

患者数（年

度は4月1
日から翌

年3月31日

まで）

備考

8832469  球脊髄性筋萎縮症 球脊髄性筋萎縮症 10未満

KENNEDY-ALTER-SUNG症候群
 ケネディー病

 KENNEDY病
 ケネディ・オルタ・スン症候群

 ケネディ・オルター・スン症候群

 ケネディー・オルター・スン症候群
-

3352007 筋萎縮性側索硬化症 筋萎縮性側索硬化症 234

ＡＬＳ
234

8835990 脊髄性筋萎縮症 脊髄性筋萎縮症 13

脊髄性進行性筋萎縮症
脊髄進行性筋萎縮症

脊髄性筋萎縮

ＳＰＭＡ
進行性筋萎縮

進行性脊髄性筋萎縮症

進行性筋萎縮症
脊椎性筋萎縮症

8846173 脊髄性筋萎縮症Ｉ型 脊髄性筋萎縮症Ｉ型 0

ウェルドニッヒ・ホフマン症候群
ウェルドニッヒ・ホフマン病

第１型脊髄性筋萎縮症

第１型乳児型脊髄性筋委縮症
WERDNING-HOFFMANN症候群

WERDNING-HOFFMANN病

乳児型脊髄性筋萎縮症
乳児性脊髄性筋萎縮症

8846174 脊髄性筋萎縮症ＩＩ型 脊髄性筋萎縮症ＩＩ型 0

小児性進行性筋萎縮症
２型小児型脊髄性筋萎縮症

第２型脊髄性筋萎縮症

8846175 脊髄性筋萎縮症ＩＩＩ型 脊髄性筋萎縮症ＩＩＩ型 0
３型若年型脊髄性筋萎縮症

若年性進行性筋萎縮症

KUGEKBERG-WELANDER病
第３型脊髄性筋萎縮症

クーゲルベルク・ウェランダー病

クーゲルベルグ・ウェランダー病
8845973 脊髄性筋萎縮症ＩＶ型 脊髄性筋萎縮症ＩＶ型 10未満

成人脊髄性筋萎縮症

脊髄性筋萎縮症４型
-

4  原発性側索硬化症  原発性側索硬化症 G122 B2D4 3352008 原発性側索硬化症 原発性側索硬化症 10未満

-
3318005 進行性核上性麻痺 進行性核上性麻痺 187

ＰＳＰ

STEELE-RICHARDSON-OLSZEWSKI病
スチール・リチャードソン・オルツェスキー病

187

3320002 パーキンソン病 パーキンソン病 3,995
原発性PARKINSON症候群

原発性パーキンソン症候群

パーキンソン氏病
PARKINSON病

特発性PARKINSON症候群

特発性パーキンソンニズム
特発性パーキンソン症候群

振戦麻痺

3995
7  大脳皮質基底核変性症  大脳皮質基底核変性症 G238 VN81 8841403 大脳皮質基底核変性症 大脳皮質基底核変性症 75

75

 ハンチントン病 Q1FE 8843948 ハンチントン病 ハンチントン病 18
 若年型ハンチントン病 MHA2 8846154  若年型ハンチントン病 若年型ハンチントン病 0

18

 神経有棘赤血球症 E786 G26 LTHR 8848266 神経有棘赤血球症 神経有棘赤血球症 0
8848306 マクラウド症候群 マクラウド症候群 0

ＭＣＬＥＯＤ症候群

0
8834519 シャルコー・マリー・トゥース病 シャルコー・マリー・トゥース病 24

シャルコー・マリー・トゥース麻痺

MRIE CHARCOT TOOTH神経性萎縮症
CHARCOT MRIE TOOTH病

CHARCOT MRIE TOOTH麻痺
腓骨筋萎縮

マリー・シャルコー・トゥース神経筋萎縮症

神経性進行性筋萎縮症
シャルコー・マリー・トース病

 脱髄型シャルコー・マリー・トゥース病

 軸索型シャルコー・マリー・トゥース病
 中間型シャルコー・マリー・トゥース病

24

3580006 重症筋無力症 重症筋無力症 373
エルブ・ゴルド・フラム症候群

エルブ・ゴルド・フラム病

ERB-GOLDFLAM症候群
ERB-GOLDFLAM病

GOLDFLAM-ERB症候群

GOLDFLAM-ERB病
ゴールドフラム・エルブ症候群

ゴールドフラム・エルブ病

エルブ・ゴールドフラム症候群
エルブ・ゴールドフラム病

373

8848366 先天性筋無力症候群 先天性筋無力症候群 0
3589011 先天性筋無緊張症 先天性筋無緊張症 0

先天性筋無力症

終板アセチルコリン受容体欠損症
スローチャンネル症候群

ナトリウムチャンネル筋無力症

終板アセチルコリンエステラーゼ欠損症
発作性無呼吸を伴う先天性筋無力症

0

3409005 多発性硬化症 多発性硬化症 179
多発硬化症

ＭＳ

多発性硬化症の痴呆
多発性硬化症の認知症

3410003 視神経脊髄炎 視神経脊髄炎 33

8846138 視神経脊髄型多発性硬化症 視神経脊髄型多発性硬化症 0
ＤＥＶＩＣ病

デビック病

多発性硬化症性球後視神経炎
急性視神経髄膜炎

 再発寛解型多発性硬化症

一次性進行型多発性硬化症
二次性進行型多発性硬化症

8844908 バロー病 バロー病 0

バロー同心円硬化症
バロー同心円状硬化症

バロー同心性硬化症

同心性硬化症
バロ疾患

バロ同心性硬化症

ＢＡＬＯ疾患
ＢＡＬＯ同心円硬化症

ＢＡＬＯ同心円状硬化症

ＢＡＬＯ同心性硬化症
ＢＡＬＯ病

212

8841670 慢性炎症性脱髄性多発神経炎 慢性炎症性脱髄性多発神経炎 109
 ＣＩＤＰ

 慢性炎症性脱髄性多発ニューロパチー

慢性炎症性脱髄性多発根ニューロパチー
 慢性炎症性脱髄性多発根神経炎

8841400  多巣性運動ニューロパチー 多巣性運動ニューロパチー 10未満

多巣性運動ニューロパシー
-

15  封入体筋炎 封入体筋炎 M332 LNK8 7104007 封入体筋炎 封入体筋炎 27

27
8832852 クロウ・深瀬症候群 クロウ・深瀬症候群 0

ＣＲＯＷ　ＦＵＫＡＳＥ症候群

ＰＯＥＭＳ症候群 8847152 ＰＯＥＭＳ症候群 ＰＯＥＭＳ症候群 10未満
高月病

骨硬化型骨髄腫

 ＰＥＰ症候群
-小計

NBKL

小計

小計
16  クロウ・深瀬症候群 クロウ・深瀬症候群 C902 DHVH

 高月病

小計

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

 慢性炎症性脱髄性多発神経炎 G618 R3MT

 多巣性運動ニューロパチー G618

VLS4

 デビック病

 バロー病 G375 PFED

小計

13  多発性硬化症／視神経脊髄炎  多発性硬化症 G35 Q1P9

 視神経脊髄炎 G360

小計

12  先天性筋無力症候群  先天性筋無力症候群 G702 LH9M

小計

11  重症筋無力症  重症筋無力症 G700 SQ10

小計
10  シャルコー・マリー・トゥース病  シャルコー・マリー・トゥース病 G600 RR7D

小計

9  神経有棘赤血球症
 Ｍｃｌｅｏｄ症候群 E786 G26 BDQF

小計

小計

8  ハンチントン病 G10

小計

6  パーキンソン病  パーキンソン病 G20 P3JV

5  進行性核上性麻痺  進行性核上性麻痺 G231 B08J

小計

小計

KLR1

 脊髄性筋萎縮症Ⅱ型：中間型、慢性乳児型、

デュボビッツ病

G121 G9QP

 脊髄性筋萎縮症ＩＩＩ型：軽症型、慢性型、クーゲ
ルベルグ・ウェランダー病

G121 CT7H

小計

3  脊髄性筋萎縮症  脊髄性筋萎縮症 G122 SG44

 脊髄性筋萎縮症Ｉ型：重症型、急性乳児型、

ウェルドニッヒ・ホフマン病

G120

小計

2  筋萎縮性側索硬化症  筋萎縮性側索硬化症 G122 FLAA

MEDIS標準病名マスターの病名

1  球脊髄性筋萎縮症  球脊髄性筋萎縮症 G121 DCPR

 ケネディー病

 脊髄性筋萎縮症ＩＶ型 G121 KEK3

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも
の
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告示番

号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード
病名コード レセプト傷病名マスター

2013-2016

年度奈良
県KDB実

患者数（年

度は4月1
日から翌

年3月31日

まで）

備考

JSVC 8843934 多系統萎縮症 多系統萎縮症 212

多系統変性症
8831003 オリーブ橋小脳萎縮症 オリーブ橋小脳萎縮症 14

オリーブ橋小脳変性症

オリーブ橋小脳萎縮
オリーブ橋小脳変性（症）

ＯＰＣＡ

8836114 線条体黒質変性症 線条体黒質変性症 10未満
 線條体黒質変性症

 線状体黒質変性症

3330003 シャイ・ドレーガー症候群 シャイ・ドレーガー症候群 10未満
シャイドレーガー症候群

SDS

SHY DRAGER症候群
神経原性起立性低血圧

ＭＳＡ-Ｃ

ＭＳＡ-Ｐ
-

8835986 脊髄小脳変性症 脊髄小脳変性症 357
脊髄小脳性運動失調

脊髄小脳変性

脊髄小脳変性（症）
ＳＣＤ

小脳脊髄変性症

遺伝性脊髄小脳変性症
孤発性脊髄小脳変性症

純粋小脳型脊髄小脳変性症

多系統障害型脊髄小脳変性症
純粋型脊髄小脳変性症

複合型脊髄小脳変性症

357
ライソゾーム病

2727004 ゴーシェ病 ゴーシェ病 0

ＧＡＵＣＨＥＲ病
セレブロシド蓄積症

8846198 ニーマン・ピック病Ａ型 ニーマン・ピック病Ａ型 0

ＮＩＥＭＡＮＮ－ＰＩＣＫ病Ａ型
Ａ型ＮＩＥＭＡＮＮ－ＰＩＣＫ病

Ａ型ニーマン・ピック病

8846199 ニーマン・ピック病Ｂ型 ニーマン・ピック病Ｂ型 0
ＮＩＥＭＡＮＮ－ＰＩＣＫ病Ｂ型

Ｂ型ＮＩＥＭＡＮＮ－ＰＩＣＫ病

Ｂ型ニーマン・ピック病
8846200 ニーマン・ピック病Ｃ型 ニーマン・ピック病Ｃ型 0

ＮＩＥＭＡＮＮ－ＰＩＣＫ病Ｂ型

Ｂ型ＮＩＥＭＡＮＮ－ＰＩＣＫ病
Ｂ型ニーマン・ピック病

8830079 ＧＭ１ガングリオシドーシス ＧＭ１ガングリオシドーシス 0

ＧＭ１ガングリオシドージス
ガングリオシドーシスＧＭ１

8830081 ＧＭ２ガングリオシドーシス１型 ＧＭ２ガングリオシドーシス１型 0

テイ・サックス病
ＴＡＹ－ＳＡＣＨＳ病

テイ・ザックス病

8830082 ＧＭ２ガングリオシドーシス２型 ＧＭ２ガングリオシドーシス２型 0
サンドホフ病

ＳＡＮＤＨＯＦＦ病

ＧＭ２ガングリオシドーシスＡＢ型
3300002 クラッベ病 クラッベ病 0

グロボイド細胞性脳白質異栄養症

グロボイド細胞白質ジストロフィー
ＫＲＡＢＢＥ病

8830484 異染性白質ジストロフィー 異染性白質ジストロフィー 10未満

異染性白質異栄養症
シュルツ型白質ジストロフィー

シュルツ症候群

ショルツ型白質ジストロフィー
ショルツ症候群

8846212 ファーバー病 ファーバー病 0

ＦＡＲＢＥＲ病
8846225 ムコ多糖症Ｉ型 ムコ多糖症Ｉ型 0

第１型ムコ多糖症

ハーラー・シャイエ症候群
ＨＵＲＬＥＲ　ＳＣＨＥＩＥ症候群

ＨＵＲＬＥＲ-ＳＣＨＥＩＥ症候群

8846226 ムコ多糖症ＩＩ型 ムコ多糖症ＩＩ型 0
ハンター症候群

ハンター病

２型ムコ多糖症
ＨＵＮＴＥＲ症候群

ＨＵＮＴＥＲ病

8846227 ムコ多糖症ＩＩＩ型 ムコ多糖症ＩＩＩ型 0
サンフィリッポ症候群

サンフィリポ症候群

ＳＡＮＦＩＬＩＰＰＯ症候群
３型ムコ多糖症

8846228 ムコ多糖症ＩＶ型0 ムコ多糖症ＩＶ型 0

ＭＯＲＱＵＩＯ症候群
モルキオ症候群

４型ムコ多糖症

8846229 ムコ多糖症ＶＩ型 ムコ多糖症ＶＩ型 0
ＭＡＲＯＴＥＵＸ－ＬＡＭＹ症候群

マロトー・ラミー症候群

６型ムコ多糖症
8846230 ムコ多糖症ＶＩＩ型 ムコ多糖症ＶＩＩ型 0

７型ムコ多糖症

ＳＬＹ病
ベータグルクロニダーゼ欠損症

スライ病

ベータグルクロニダーゼ歇損症
ムコ多糖症IX型（ヒアルロニダーゼ欠損症）

8842242 シアリドーシス シアリドーシス 0

シアロ糖複合体蓄積症
ムコリピドーシス１型

第１型ムコ脂質症

ガラクトシアリドーシス  E751 L0CT 8831888 ガラクトシアリドーシス ガラクトシアリドーシス 10未満
ムコリピドーシスⅡ型

8840477 ムコリピドーシス３型 ムコリピドーシス３型 0

ムコリピドーシスⅢ型
３型ムコ脂質症

α-マンノシドーシス

8846235 β－マンノシドーシス β－マンノシドーシス 0
βマンノシドーシス

8839775 フコース症 フコース症 0

フコース蓄積症
フコシドーシス

フコシドージス

8846091 アスパルチルグルコサミン尿症 アスパルチルグルコサミン尿症 0
アスパラギングルコサミン尿症

神崎病  E742 C722 8846106 神崎病 神崎病 0

8846151 シンドラー病 シンドラー病 0
ＳＣＨＩＮＤＬＥＲ病

ポンペ病  E740 B3TV 2710010 ポンペ病 ポンペ病 10未満

2727003 ウォールマン病 ウォールマン病 0
ＷＯＬＭＡＮ病

ウォルマン病

8846187 ダノン病 ダノン病（Danon病） 10未満
ＤＡＮＯＮ病

遊離シアル酸蓄積症

セロイドリイポフスチノーシス
8839589 ファブリー病 ファブリー病 10未満

ファブリ病

ＦＡＢＲＹ病
2700015 シスチン症 シスチン症 10未満

シスチン蓄積症

シスチン血症
-

8839695 副腎白質ジストロフィー 副腎白質ジストロフィー 10未満

ＡＤＤＩＳＯＮ－ＳＣＨＩＬＤＥＲ病
ＡＬＤ

副腎脳白質ジストロフィー

アジソン・シルダー病
小児大脳型副腎白質ジストロフィー

思春期大脳型副腎白質ジストロフィー

8846214 副腎脊髄ニューロパチー 副腎脊髄ニューロパチー 0
副腎脊髄神経症

成人大脳型副腎白質ジストロフィー

小脳・脳幹型副腎白質ジストロフィー
アジソン型副腎白質ジストロフィー

-

21  ミトコンドリア病 ミトコンドリア病  E888 TK6U 8845613 ミトコンドリア病 ミトコンドリア病 12
12

小計

小計

小計

20  副腎白質ジストロフィー 副腎白質ジストロフィー  E713 TF83

副腎脊髄ニューロパチー Ｈ26Ｇ

 32自己貪食空砲性ミオパチーにも同一疾患
記載あり

ファブリー病（Ｆａｂｒｙ病）  E752 JDP4

シスチン症  E720 QSD6

酸性リパーゼ欠損症（Ｗｏｌｍａｎ病）  E755 RAND

ダノン病（Danon病）  E740 FHH7

 E761 D2BC

アスパルチルグルコサミン尿症  E771 KED3

シンドラー病  E742 F9J4

β－マンノシドーシス  E771 U230

フコシドーシス  E771 V2VE

シアリドーシス  E771 DJ8D

ムコリピドーシスⅢ型  E770  NRS3

 E752 MFUL

ＧＭ１ガングリオシドーシス  E751 LAT5

ＧＭ２ガングリオシドーシス１型  E750 NPAS

ムコ多糖症ＶＩ型（Ｍａｒｏｔｅｕｘ－Ｌａｍｙ症候群）  E762 L7K9

ムコ多糖症ＶＩＩ型（Ｓｌｙ病）  E762 LLQ2

ムコ多糖症ＩＩＩ型（Ｓａｎｆｉｌｉｐｐｏ症候群）  E762 LD1N

ムコ多糖症ＩＶ型（Ｍｏｒｑｕｉｏ症候群）  E762 RDFQ

ムコ多糖症Ｉ型（Ｈｕｒｌｅｒ/Ｓｃｈｅｉｅ症候群）  E760 L9Q8

ムコ多糖症ＩＩ型（Ｈｕｎｔｅｒ症候群）

KLBE

ニーマン・ピック病Ｂ型  E752 RLN2

ニーマン・ピック病Ｃ型  E752 KBC7

小計
19  ライソゾーム病

ゴーシェ病  E752 L4PM

ニーマン・ピック病Ａ型  E752

異染性白質ジストロフィー  E752 TB9G

ファーバー病（Ｆａｒｂｅｒ病）  E752 MTJ2

ＧＭ２ガングリオシドーシス２型  E750 D0L5

クラッベ病

小計

18  脊髄小脳変性症(多系統萎縮症を除
く。)

 脊髄小脳変性症(多系統萎縮症を除く。)  G319 CM11

 線条体黒質変性症 G232 E7AF

シャイ・ドレーガー症候群 G903 UGHR

17  多系統萎縮症 多系統萎縮症 G903

オリーブ橋小脳萎縮症 G238 L7E4

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

細胞内には膜で区切られた小部

屋がいくつもあり、不要になった

物質を分解する小部屋をライソ

ゾームと言う。

ライソゾーム病とは、細胞内にあ

る小器官の一つであるライソゾー

ムに関連した酵素が欠損してい

るために分解されるべき物質が

老廃物として体内に蓄積してしま

う先天代謝異常疾患の総称であ

る。

ライソゾーム病には、常染色体劣
性遺伝とX連鎖劣性遺伝の場合

があり、遺伝形式は病気によって

それぞれ異なる。

【常染色体劣性遺伝の疾患】
ゴーシェ病、ポンぺ病、ムコ多糖

症（Ⅱ型を除く）

【X連鎖劣性遺伝の疾患】

ファブリー病、ムコ多糖症Ⅱ型

【ダノン病】

（指定難病19ライソゾーム

病／指定難病32：自己貪

食空胞性ミオパチー）

ライソゾームの膜にある

LAMP-2という膜タンパクが

欠損し、心筋症、ミオパ

チー、精神遅滞が起こるX

連鎖性遺伝子疾患である。

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも
の
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告示番

号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード
病名コード レセプト傷病名マスター

2013-2016

年度奈良
県KDB実

患者数（年

度は4月1
日から翌

年3月31日

まで）

備考

もやもや病 4375001 もやもや病 もやもや病 150
 ウィリス動脈輪閉塞症

 ウイリス動脈輪閉塞

 ウイリス動脈輪閉塞（症）
 ウイリス動脈輪閉塞症

 ＷＩＬＬＩＳ動脈輪閉塞症

150
8848413 プリオン病 プリオン病 0

8830171 亜急性海綿状脳症 亜急性海綿状脳症 0

ブリオン病
孤発性プリオン病

8846131 孤発性クロイツフェルト・ヤコブ病 孤発性クロイツフェルト・ヤコブ病 10未満

孤発性ＣＪＤ
遺伝性クロイツフェルト・ヤコブ病

遺伝性プリオン病

8846103 家族性クロイツフェルト・ヤコブ病 家族性クロイツフェルト・ヤコブ病 0
家族性ＣＪＤ

8841322 ゲルストマン・シュトロイスラー・シャインカー病 ゲルストマン・シュトロイスラー・シャインカー病 0

ゲルストマン・シュトロイスラー・シャインカー症候群

ゲルストマン・ストロイスラー・シャインカー病

GERSTMANN STRAUSSLER SCHEINKER病

GSS

8841662 致死性家族性不眠症 致死性家族性不眠症 0

ＦＦＩ
獲得性プリオン病

8832783 クールー クールー 0

クーリー
医原性クロイツフェルト・ヤコブ病

変異型クロイツフェルト・ヤコブ病

-
462001 亜急性硬化性全脳炎 亜急性硬化性全脳炎 0

ドーソン封入体脳炎

ＳＳＰＥ
バンボゲル硬化症白質脳炎

0

463001 進行性多巣性白質脳症  進行性多巣性白質脳症 10未満
ＰＭＬ

多巣性白質脳症

-
8830102 ＨＴＬＶ－１関連脊髄症  ＨＴＬＶ－１関連脊髄症 23

ＨＴＬＶ－Ⅰ関連脊髄症

ＨＡＭ
23

8848218 特発性基底核石灰化症 特発性基底核石灰化症 10未満

特発性両側大脳基底核・小脳歯状核石灰化症
ファール病

ＦＡＨＲ病

ＩＢＧＣ
8848195 家族性特発性基底核石灰化症 家族性特発性基底核石灰化症 0

ＦＩＢＧＣ

原発性家族性脳石灰化（PFBC）
-

全身性アミロイドーシス  E859 VU2T 2773013 全身性アミロイドーシス 全身性アミロイドーシス 10未満

免疫グロブリン性アミロイドーシス
原発性アミロイドーシス  E859 QKV6 2773011 原発性アミロイドーシス 原発性アミロイドーシス 10未満

反応性ＡＡアミロイドーシス
続発性アミロイドーシス  E853 JBF6 2773014 続発性アミロイドーシス 続発性アミロイドーシス 10未満

老人性トランスサイレチン型アミロイドーシス

8831265 家族性アミロイドニューロパチー 家族性アミロイドニューロパチー 10未満
家族性アミロイドニューロパシー

2773034 家族性アミロイドーシス 家族性アミロイドーシス 0

遺伝性アミロイドーシス
-

8848192 ウルリッヒ病  ウルリッヒ病 0

ウルリッヒ型先天性筋ジストロフィー
ULLRICH型先天性筋ジストロフィー

ULLRICH病

コラーゲンⅥ関連ミオパチー
0

8848193 遠位型ミオパチー 遠位型ミオパチー 0

遠位型ミオパシー
8848228 三好型ミオパチー 三好型ミオパチー 0

三好型筋ジストロフィー

三好型ミオパシー
8848223 縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー 縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー 0

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパシー

8848197 眼咽頭遠位型ミオパチー 眼咽頭遠位型ミオパチー 0
眼咽頭遠位型ミオパシー

0

8848226 ベスレムミオパチー ベスレムミオパチー 0
ＢＥＴＨＬＥＭミオパチー

0

8848204 自己貪食空胞性ミオパチー 自己貪食空胞性ミオパチー 0
自己貪食空胞性ミオパシー

8846187 ダノン病 ダノン病 10未満

DANON病
8848194 過剰自己貪食を伴うＸ連鎖性ミオパチー 過剰自己貪食を伴うＸ連鎖性ミオパチー 0

過剰自己貪食を伴うＸ連鎖性ミオパシー

-
8841671 シュワルツ・ヤンペル症候群 シュワルツ・ヤンペル症候群 0

ＳＣＨＷＡＲＴＺ－ＪＡＭＰＥＬ症候群

軟骨ジストロフィー性筋強直症
シュワルツ・ヤンペル症候群１型 シュワルツ・ヤンペル症候群１型

軟骨異栄養性筋強直症

シュワルツ・ヤンペル症候群２型
Stuve-Wiedemann症候群

0

2377005 神経線維腫症 神経線維腫症 20
多発性神経線維腫

多発性神経線維腫症

8841666 神経線維腫症１型 神経線維腫症１型 23
2377001 フォン・レックリングハウゼン病 フォン・レックリングハウゼン病 34

レックリングハウゼン病 レックリングハウゼン病

ＲＥＣＫＬＩＮＧＨＡＵＳＥＮ病 ＲＥＣＫＬＩＮＧＨＡＵＳＥＮ病
ＶＯＮ　ＲＥＣＫＬＩＮＧＨＡＵＳＥＮ病 ＶＯＮ　ＲＥＣＫＬＩＮＧＨＡＵＳＥＮ病

神経線維腫症２型  Q850 V3TV 8841663 神経線維腫症２型 神経線維腫症２型 10未満

-
天疱瘡  L109 JN9J 6944006 天疱瘡 天疱瘡 60

尋常性天疱瘡  L100 LBNN 6944003 尋常性天疱瘡 尋常性天疱瘡 63

落葉状天疱瘡  L102 Q4K0 6944008 落葉状天疱瘡 落葉状天疱瘡 32
腫瘍随伴性天疱瘡  L108 H9AE 8846140 腫瘍随伴性天疱瘡 腫瘍随伴性天疱瘡 10未満

増殖性天疱瘡  L101 HPK7 6944005 増殖性天疱瘡 増殖性天疱瘡 10未満
6944002 紅斑性天疱瘡 紅斑性天疱瘡 0

SENEARUSHER症候群

SENEAR-USHER症候群
シネア・アッシャー症候群

シネア・アッシャ症候群

シネアー・アッシャー症候群
脂漏性天疱瘡

疱疹状天疱瘡  L108 BEU5 8846218 疱疹状天疱瘡 疱疹状天疱瘡 0

8846234 薬剤誘発性天疱瘡 薬剤誘発性天疱瘡 0
薬物誘発性天疱瘡

-

CL3T

小計

小計
35  天疱瘡

紅斑性天疱瘡  L104 A1VM

薬剤誘発性天疱瘡  L105

小計

34  神経線維腫症 神経線維腫症  Q850 TC07

神経線維腫症１型 RTD1

小計
33  シュワルツ・ヤンペル症候群 シュワルツ・ヤンペル症候群  G711 K9EE

FHH7 19ライソゾーム病にも同一疾患の記載あり

過剰自己貪食を伴うＸ連鎖性ミオパチー  G718 BKQP

小計

32  自己貪食空胞性ミオパチー 自己貪食空胞性ミオパチー  G718 P57H

ダノン病（Danon病）  E740

小計

31  ベスレムミオパチー ベスレムミオパチー  G710 PR5H

CRG4

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー  G710 B05U

眼咽頭遠位型ミオパチー  G710 TS79

小計

30  遠位型ミオパチー 遠位型ミオパチー  G710 EB0E

三好型ミオパチー  G710

 E852 M845

小計

29  ウルリッヒ病  ウルリッヒ病  G710 D4CN

NQ3Q

小計

28  全身性アミロイドーシス

家族性アミロイドニューロパチー  E851 NASC

家族性アミロイドーシス

小計

27  特発性基底核石灰化症 特発性基底核石灰化症  G238 KAHT

ファール病

家族性特発性基底核石灰化症  G238

小計
26  ＨＴＬＶ－１関連脊髄症  ＨＴＬＶ－１関連脊髄症  A858  B973 JN3P

小計

25 進行性多巣性白質脳症  進行性多巣性白質脳症  A812 STVE

小計
24  亜急性硬化性全脳炎 亜急性硬化性全脳炎  A811 CBF0

致死性家族性不眠症  A810 ARCH

クールー  A818 Ｔ284

KK0J

家族性クロイツフェルト・ヤコブ病  A810 SM5H

ゲルストマン・シュトロイスラー・シャインカー病  A818 ATN4

小計
23  プリオン病 プリオン病  A810 LGKF

特発性（孤発性）クロイツフェルト・ヤコブ病  A810

22  もやもや病  I675 CET2
ウィリス動脈輪閉塞症

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも
の
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指定難病名
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8837131 単純型表皮水疱症 単純型表皮水疱症 10未満

単純性表皮水疱症
単純型先天性表皮水疱症

優性単純型表皮水疱症

Köbner（ケブネル）型表皮水疱症
8846098 ウェーバー・コケイン型単純性表皮水疱症  ウェーバー・コケイン型単純性表皮水疱症 0

ウェーバー・コケイン症候群

WEBER-COCKAYNE型単純性表皮水疱症
ダウリング・メアラ型表皮水疱症

色素異常型表皮水疱症

色素異常を伴う疱疹状型表皮水疱症
Ogna型表皮水疱症

表在型表皮水疱症

棘融解型表皮水疱症
劣性単純型表皮水疱症

筋ジストロフィー合併表皮水疱症

致死型表皮水疱症  Q811 NVR2 8837473 致死型表皮水疱症 致死型表皮水疱症 0

Kallin型表皮水疱症
劣性疱疹状型表皮水疱症

伴性劣性単純型表皮水疱症

Mendes da Costa型表皮水疱症
接合部型表皮水疱症

劣性接合部型表皮水疱症

8846216 ヘルリッツ型接合部型表皮水疱症 ヘルリッツ型接合部型表皮水疱症 0  難病センターと疾患名に「接合部」の有無はあ
るが、同一疾患。

ヘルリッツ症候群

ヘルリッツ接合部型表皮水疱症
ＨＥＲＬＩＴＺ型接合部型表皮水疱症

ＨＥＲＬＩＴＺ接合部型表皮水疱症

軽症汎発性萎縮型（非ヘルリッツ）表皮水疱症
限局性萎縮型表皮水疱症

反体制萎縮型表皮水疱症

進行型表皮水疱症
瘢痕性接合部型表皮水疱症

PA-JEB症候群表皮水疱症

優性接合部型表皮水疱症
Traupe-Belter-Kolde-Voss型表皮水疱症

優性栄養障害型表皮水疱症

Cockayne-Touraine型表皮水疱症
Pasini型表皮水疱症

前頸骨型表皮水疱症

新生児一過性型表皮水疱症
Bart型表皮水疱症

限局型表皮水疱症

優性痒疹型表皮水疱症
劣性栄養障害型表皮水疱症

Hallopeau-Siemens型表皮水疱症

非Hallopeau-Siemens型表皮水疱症
限局型表皮水疱症

求心型表皮水疱症

強皮症型表皮水疱症

劣性痒疹型表皮水疱症
8846117 キンドラー症候群 キンドラー症候群 0

ＫＩＮＤＬＥＲ症候群

-
膿疱性乾癬  L401 HKDU 6961007 膿疱性乾癬 膿疱性乾癬 27

8846111 急性汎発性膿疱性乾癬 急性汎発性膿疱性乾癬 0

フォン・ツムプッシュ病
ＶＯＮ　ＺＵＭＢＵＳＣＨ病

小児汎発性膿疱性乾癬  L401 HDJU 8846144 小児汎発性膿疱性乾癬 小児汎発性膿疱性乾癬 0

疱疹性膿痂疹
27

6951003 スティーブンス・ジョンソン症候群 スティーブンス・ジョンソン症候群 24

スチーブンス・ジョンソン症候群
 皮膚粘膜眼症候群

24

8845586 中毒性表皮壊死症 中毒性表皮壊死症 10未満
中毒性表皮壊死剥離症

8840866 ライエル症候群 ライエル症候群 0

ライエル病
ＴＥＮ

ＬＹＥＬＬ症候群

ＬＹＥＬＬ病
-

8848380 高安動脈炎 高安動脈炎 10未満

高安病
高安症候群

上大動脈症候群

大動脈弓症候群
脈なし病

脈無し病

大動脈炎症候群  M314 R5HL 4467003 大動脈炎症候群 大動脈炎症候群 63

-
4465001 巨細胞動脈炎 巨細胞動脈炎 21

巨細胞性動脈炎

側頭動脈炎 4465005 側頭動脈炎 側頭動脈炎 41
62

8833125 結節性多発動脈炎 結節性多発動脈炎 49

結節性動脈周囲炎
多発性動脈炎

結節性多発性動脈炎

動脈周囲炎
ＰＮ

結節多発性動脈炎の痴呆

結節多発性動脈炎の認知症
49

8842086 顕微鏡的多発血管炎 顕微鏡的多発血管炎 97

顕微鏡型多発血管炎
ＭＰＯ－ＡＮＣＡ関連血管炎

ミエロペルオキダーゼ好中球細胞質抗体関連血管炎

97

多発血管炎性肉芽腫症 8848381 多発血管炎性肉芽腫症  多発血管炎性肉芽腫症 23

ＷＥＧＥＮＥＲ肉芽腫症
ウェゲナー肉芽腫症

ウェジェナー肉芽腫症

ウェジナー症候群
4464001 ウェジナー肉芽腫症  ウェジナー肉芽腫症 136

8848336 限局型多発血管炎性肉芽腫症 限局型多発血管炎性肉芽腫症 0

限局型ＷＥＧＥＮＥＲ肉芽腫症
限局型ウェジェナー肉芽腫症

8848371 全身型多発血管炎性肉芽腫症 全身型多発血管炎性肉芽腫症 0

全身型ＷＥＧＥＮＥＲ肉芽腫症
全身型ウェジェナー肉芽腫症

159

好酸球性多発血管炎性肉芽腫症 8848338 好酸球性多発血管炎性肉芽腫症 好酸球性多発血管炎性肉芽腫症 18

チャーグ・ストラウス症候群
チャーグ・シュトラウス症候群

ＣＨＵＲＧ　ＳＴＲＡＵＳＳ症候群

アレルギー性肉芽腫性血管炎 4460001 アレルギー性肉芽腫性血管炎 アレルギー性肉芽腫性血管炎 32
50

悪性関節リウマチ  M0530 SQ14 7148003 悪性関節リウマチ 悪性関節リウマチ 46

全身性動脈炎型悪性関節リウマチ
末梢動脈炎型悪性関節リウマチ

46

バージャー病  I731 4431001 バージャー病 バージャー病 89 66　IgA腎症にも同一病名あり　関連不明
4431010 閉塞性血栓血管炎 閉塞性血栓血管炎 320

血栓閉塞性血管炎

ビュルガー病
ＢＵＥＲＧＥＲ病

409

原発性抗リン脂質抗体症候群  D686 C4BP 7100034 原発性抗リン脂質抗体症候群 原発性抗リン脂質抗体症候群 10未満
劇症型抗リン脂質抗体症候群

-

7100011 全身性エリテマトーデス 全身性エリテマトーデス 866
全身性紅斑性狼瘡

ＳＬＥ

びまん性紅斑性狼瘡
狼瘡

播種状エリテマトーデス

播種性エリテマトーデス
播種性紅斑性狼瘡

急性全身性紅斑性狼瘡

急性播種状エリテマトーデス
急性播種性エリテマトーデス

全身エリテマトーデス

866
7103007 皮膚筋炎  皮膚筋炎 184

皮膚多発性筋炎

定型的皮膚筋炎

7104004 多発性筋炎 多発性筋炎 178
亜急性多発性筋炎

多発筋炎

慢性多発筋炎
362

PA6L

小計

小計
50  皮膚筋炎／多発性筋炎  皮膚筋炎  M339 M4FP

多発性筋炎  M332

小計

48  原発性抗リン脂質抗体症候群

小計

49  全身性エリテマトーデス 全身性エリテマトーデス  M329 MTBV

小計

46  悪性関節リウマチ

小計

47  バージャー病 NAC9
閉塞性血栓血管炎  I731

45  好酸球性多発血管炎性肉芽腫症  M301 JV1D

チャーグ・ストラウス症候群

GHJN

全身型多発血管炎性肉芽腫症  M313 BN46

小計

小計

44  多発血管炎性肉芽腫症  M313 NJSJ

ウェゲナー肉芽腫症

限局型多発血管炎性肉芽腫症  M313

小計

43  顕微鏡的多発血管炎 顕微鏡的多発血管炎  M317 HVJ6

小計

42  結節性多発動脈炎 結節性多発動脈炎  M300 DKGU

小計
41  巨細胞性動脈炎  巨細胞性動脈炎  M316 BDNH

小計

40  高安動脈炎 高安動脈炎  M314 R5HL

脈無し病

小計

39  中毒性表皮壊死症 中毒性表皮壊死症  L512 J236

P11C

小計

38  スティーヴンス・ジョンソン症候群  スティーヴンス・ジョンソン症候群  L511 LC7R

キンドラー症候群  Q818 UUBS

小計
37  膿疱性乾癬（汎発型）

急性汎発性膿疱性乾癬  L401

PRC6

ヘルリッツ（Herlitz)型表皮水疱症  Q811 S7FD

36  表皮水疱症 単純型表皮水疱症  Q810 PLH3

 ウェーバー・コケイン型表皮水疱症  Q810

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも

の
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7101012 全身性強皮症 全身性強皮症 90

全身性硬化症
全身性進行性強皮症

全身性進行性硬化症

全身性進行性硬皮症
全身性皮膚強皮症

全身性皮膚硬化症

進行性全身硬化症

進行性全身性硬化症
ＰＳＳ

進行性強皮症

進行性鞏皮症
びまん皮膚硬化型全身性強皮症

限局皮膚硬化型全身性強皮症

90
7109008 混合性結合組織病 混合性結合組織病 72

混合型結合織病

ＭＣＴＤ
72

7102001 シェーグレン症候群 シェーグレン症候群 973

ＳＪＯＧＲＥＮ症候群
乾性症候群

乾燥症候群

乾燥症候単独シェーグレン病
8848230 一次性シェーグレン症候群 一次性シェーグレン症候群 10未満

原発性シェーグレン症候群

腺型シェーグレン症候群
腺外型シェーグレン症候群

8848298 二次性シェーグレン症候群 二次性シェーグレン症候群 0

続発性シェーグレン症候群

-
8842190 成人スチル病 成人スチル病 53

成人型スチール病

成人型スチル病
成人発症スチール病

成人発症スチル病

53
8833968 再発性多発軟骨炎 再発性多発軟骨炎 13

反復性多発軟骨炎

13
1361002 ベーチェット病 ベーチェット病 153

ベーチェット症候群

ＢＥＨＣＥＴ病
ＢＥＨＣＥＴ症候群

完全型ベーチェット病

8846052 不全型ベーチェット病 不全型ベーチェット病 10未満
不全型ベーチェット症候群

不全型ＢＥＨＣＥＴ病

不全型ＢＥＨＣＥＴ症候群
8842203 腸管ベーチェット病 腸管ベーチェット病 10未満

腸管型ベーチェット病

腸型ベーチェット病

1361009 血管ベーチェット病 血管ベーチェット病 0
血管型ベーチェット症

血管型ベーチェット病

血管ＢＥＨＣＥＴ病
血管ベーチェット症

1361005 神経ベーチェット病 神経ベーチェット病 10

神経型ベーチェット病
神経ＢＥＨＣＥＴ病

神経型ベーチェット症候群

-
4254028 特発性拡張型心筋症 特発性拡張型心筋症 418

拡張型心筋症

ＤＣＭ
うっ血型心筋症

418

4254015 肥大型心筋症 肥大型心筋症 442
肥大性心筋症

特発性肥大型心筋症

ＨＣＭ
中隔肥大型心筋症

4254018 非閉塞性肥大型心筋症 非閉塞性肥大型心筋症 20

肥大型非閉塞性心筋症

4251008 閉塞性肥大型心筋症 閉塞性肥大型心筋症 95
肥大型閉塞型心筋症

肥大性大動脈弁下狭窄症

特発性肥厚性大動脈弁下部狭窄症
特発性肥大型大動脈弁下狭窄症

ＨＯＣＭ

ＩＨＳＳ
8846149 心室中部閉塞性心筋症 心室中部閉塞性心筋症 10未満

心室中部閉塞性肥大型心筋症

心尖部肥大型心筋症  I422 R5QA 8846150 心尖部肥大型心筋症 心尖部肥大型心筋症 36
拡張相肥大型心筋症  I420 KE0J 8846101 拡張相肥大型心筋症 拡張相肥大型心筋症 21

-

8833543 拘束型心筋症 拘束型心筋症 10未満
拘縮性心筋症

-

2849003 再生不良性貧血 再生不良性貧血 191
汎骨髄ろう

特発性再生不良性貧血  D613 E39S 8838181 特発性再生不良性貧血 特発性再生不良性貧血 20

211
自己免疫性溶血性貧血  D591 ATPD 2830003 自己免疫性溶血性貧血 自己免疫性溶血性貧血 56

温式自己免疫性溶血性貧血  D591 NS3B 8831012 温式自己免疫性溶血性貧血 温式自己免疫性溶血性貧血 10未満

2830009 寒冷凝集素症 寒冷凝集素症 10未満
寒冷凝集素症候群

寒冷凝集素病

寒冷血球凝集素尿症

8840090 発作性寒冷ヘモグロビン尿症 発作性寒冷ヘモグロビン尿症 10未満
発作性寒冷血色素尿症

発作性ヘモグロビン尿症

-
8840095 発作性夜間ヘモグロビン尿症 発作性夜間ヘモグロビン尿症 10未満

発作性夜間血色素尿症

ＭＡＲＣＨＩＡＦＡＶＡ－ＭＩＣＨＥＬＩ症候群
マルキアファーヴァ・ミケリ症候群

古典的発作性夜間ヘモグロビン尿症

骨髄不全型発作性夜間ヘモグロビン尿症
混合型発作性夜間ヘモグロビン尿症

-

2873013 特発性血小板減少性紫斑病 特発性血小板減少性紫斑病 493
特発性栓球減少性紫斑病

ＷＥＲＬＨＯＦ紫斑病

ＷＥＲＬＨＯＦ病
ＩＴＰ

ウェルホーフ氏紫斑病

ウェルホーフ氏病
ウェルホーフ紫斑病

ウェルホーフ病

特発性血小板減少症

本態性血小板減少症
一次性免疫性血小板減少症

493

4466002 血栓性血小板減少性紫斑病 血栓性血小板減少性紫斑病 11
血栓性栓球減少性紫斑病

モスコウィッツ症候群

ＴＴＰ
モシュコウィッツ病

ＭＯＳＣＨＣＯＷＩＴＺ症候群

ＭＯＳＣＨＣＯＷＩＴＺ病
先天性血栓性血小板減少性紫斑病 8847881 先天性血栓性血小板減少性紫斑病 先天性血栓性血小板減少性紫斑病 0

アップショウ・シュールマン症候群

ＵＰＳＨＡＷ－ＳＣＨＵＬＭＡＮ症候群
後天性血栓性血小板減少性紫斑病

11

アップショー・シュールマン症候群

小計

小計

64  血栓性血小板減少性紫斑病 血栓性血小板減少性紫斑病  M311  M70K

 M311  NAG2

小計

63  特発性血小板減少性紫斑病 特発性血小板減少性紫斑病  D693  P5MD

FRKM

小計
62  発作性夜間ヘモグロビン尿症 発作性夜間ヘモグロビン尿症  D595 R1E4

小計
61  自己免疫性溶血性貧血

寒冷凝集素症  D591 D3FT

発作性寒冷ヘモグロビン尿症  D596

UM50

小計

60  再生不良性貧血 再生不良性貧血  D619 BK72

心室中部閉塞性肥大型心筋症  I421 GS1T

小計

59  拘束型心筋症 拘束型心筋症  I425

J2TU

閉塞性肥大型心筋症  I421 N2JS

CKCQ

小計

58  肥大型心筋症 肥大型心筋症  I422 P19M

非閉塞性肥大型心筋症  I422

神経ベーチェット病  M352 HMJL

小計
57  特発性拡張型心筋症 特発性拡張型心筋症  I420

P3S3

腸管ベーチェット病  M352 H442

血管ベーチェット病  M352 UGMU

小計
56  ベーチェット病 ベーチェット病  M352 FK0S

不全型ベーチェット病  M352

小計
55  再発性多発軟骨炎 再発性多発軟骨炎  M9410 EM1Q

54  成人スチル病 成人スチル病  M0610 T89V

PCFT

二次性シェーグレン症候群  M350 BBLJ

小計

小計

53  シェーグレン症候群 シェーグレン症候群  M350 USMR

一次性シェーグレン症候群  M350

小計
52  混合性結合組織病 混合性結合組織病  M351 VTST

51  全身性強皮症 全身性強皮症  M340  N385

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも

の
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度は4月1
日から翌

年3月31日

まで）

備考

2793012 原発性免疫不全症候群 原発性免疫不全症候群 10未満
重症免疫不全症候群

8846087 Ｘ連鎖重症複合免疫不全症 Ｘ連鎖重症複合免疫不全症 0
原発性リンパ球減少性免疫不全症

細網異形成症

アデノシンデアミナーゼ欠損症
8846099 オーメン症候群 オーメン症候群 0

ＯＭＥＮＮ症候群
8846085 ＰＮＰ欠損症 ＰＮＰ欠損症 0

ＰＮＰ欠乏症

プリンヌクレオシドフォスフォリラーゼ欠損
プリンヌクレオシドホスホリラーゼ欠損症
プリンヌクレオシドホスホリラーゼ欠乏症

プリンヌクレオシドホスホリラーゼ歇乏症
プリンヌクレオシドフォスフォリラーゼ歇損
ＰＮＰ歇乏症

ＣＤ８欠損症
ＺＡＰ－７０欠損症  D818  UFJS 8846090 ＺＡＰ－７０欠損症 ＺＡＰ－７０欠損症 0

8846081 ＭＨＣクラスＩ欠損症 ＭＨＣクラスＩ欠損症 0

主要組織適合遺伝子複合体クラスＩＩ欠乏症
主要組織適合遺伝子複合体クラスＩＩ歇乏症

8846083 ＭＨＣクラスＩＩ欠損症 ＭＨＣクラスＩＩ欠損症 0
主要組織適合遺伝子複合体クラスＩＩ欠乏症
主要組織適合遺伝子複合体クラスＩＩ歇乏症

複合免疫不全症
2791001 ウィスコット・オルドリッチ症候群 ウィスコット・オルドリッチ症候群 0

ＷＩＳＫＯＴＴ－ＡＬＤＲＩＣＨ症候群

オルドリッチ・ウィスコット症候群
オルドリッチ症候群
ＡＬＤＲＩＣＨ－ＷＩＳＫＯＴＴ症候群

ＡＬＤＲＩＣＨ症候群
3348008 毛細血管拡張性運動失調症 毛細血管拡張性運動失調症 0

毛細血管拡張性失調症

末梢血管拡張性運動失調症
遺伝性毛細血管拡張性運動失調症

ＬＯＵＩＳ－ＢＡＲ症候群
ルイ・バー症候群

8846196 ナイミーヘン染色体不安定症候群 ナイミーヘン染色体不安定症候群 0

ナイミーヘン症候群
ＮＩＨＭＥＧＥＮ症候群
ＮＩＨＭＥＧＥＮ染色体不安定症候群

8844103 ブルーム症候群 ブルーム症候群 0
ブルム症候群
ＢＬＯＯＭ症候群

先天性毛細血管拡張性紅斑－成長停止症候群
ＩＣＦ症候群
ＰＭＳ２異常症

ＲＩＤＤＬＥ症候群
シムケ症候群

8845593 ネザートン症候群 ネザートン症候群 0  160 先天性魚鱗癬にも同一疾患あり
ＮＥＴＨＥＲＴＯＮ症候群
ネザトン症候群0

胸腺低形成症候群
8837955 デイジョージ症候群 デイジョージ症候群 0

デイゲオルゲ症候群

ＤＩＧＥＯＲＧＥ症候群
ディジョージ症候群
咽頭のう症候群

咽頭嚢症候群

２２ｑ１１．２欠失症候群  Q938  TEGJ 8846236 ２２ｑ１１．２欠失症候群 ２２ｑ１１．２欠失症候群 0
203　２２ｑ１１．２欠失症候群にも同一疾患名あ
り

8833327 高ＩｇＥ症候群 高ＩｇＥ症候群 10未満
高免疫グロブリンＥ症候群

肝中心静脈閉鎖症を伴う免疫不全症

先天性角化不全症
8846088 Ｘ連鎖無ガンマグロブリン血症 Ｘ連鎖無ガンマグロブリン血症 0

ＢＲＵＴＯＮ型無ガンマグロブリン血症
伴性無ガンマグロブリン血症
ブルートン型無ガンマグロブリン血症

ブルトン型無ガンマグロブリン血症
2799003 分類不能免疫不全症 分類不能免疫不全症 10未満

ＣＶＩＤ

8833328 高ＩｇＭ症候群 高ＩｇＭ症候群 10未満
高ＩｇＭ性免疫不全症
ＩｇＭ増加免疫不全症

8846077 ＩｇＧサブクラス欠損症 ＩｇＧサブクラス欠損症 0
選択的ＩｇＧサブクラス欠損症
選択的ＩｇＧサブクラス欠乏症

選択的ＩｇＧサブクラス歇乏症
選択的IｇA欠損症

特異抗体産生不全症
乳児一過性低ガンマグロブリン血症  D807  KTMV 2790021 乳児一過性低ガンマグロブリン血症 乳児一過性低ガンマグロブリン血症 0

8837461 チェディアック・東症候群 チェディアック・東症候群 0

ＣＨＥＤＩＡＫ　ＨＩＧＡＳＨＩ症候群
チェディアック・ヒガシ症候群

8846089 Ｘ連鎖リンパ増殖症候群 Ｘ連鎖リンパ増殖症候群 0

ダンカン病
伴性リンパ組織増殖性疾患
ＤＵＮＣＡＮ病

ＳＡＰ欠損症
ＸＩＡＰ欠損症
自己免疫性リンパ増殖症候群

家族性血球貧食症候群（ＦＨＬ）
家族性血球貧食症候群（ＦＨＬ１）（原因遺伝子

不明）
家族性血球貧食症候群（ＦＨＬ２）（パーフォリン
欠損症）

家族性血球貧食症候群（ＦＨＬ３）（Ｍｕｎｃ13-4欠
損症）
家族性血球貧食症候群（ＦＨＬ４）（Ｓｙｎｔａｘｉｎ11

欠損症）
カンジダ感染と外胚葉形成以上を伴う自己免疫
ＩＰＥＸ症候群

ＣＤ２５欠損症
ＩＴＣＨ欠損症
原発性食細胞機能不全症

原発性食細胞機能欠損症
重症先天性好中球減少症  D70 8846162 重症先天性好中球減少症 重症先天性好中球減少症 0

周期性好中球減少症  D70 8834539 周期性好中球減少症 周期性好中球減少症 0
ヘルマンスキー・パドラック症候群2型  D70 8839992 ヘルマンスキー・パドラック症候群 ヘルマンスキー・パドラック症候群 0
Ｇｒｉｓｃｅｌｌｉ症候群２型

Ｐ１４欠損症
ＷＨＩＭ症候群
糖尿病Ｉｂ型

白血球接着不全症  D71 8846207 白血球接着不全症 白血球接着不全症 0
シュワッハマン・ダイアモンド症候群
慢性肉芽腫症  D71 8840379 慢性肉芽腫症 慢性肉芽腫症 10未満

ミエロペルオキシダーゼ欠損症  E803 8840420 ミエロペルオキシダーゼ欠損症 ミエロペルオキシダーゼ欠損症 0
メンデル遺伝型マイコバクテリア易感染症
免疫不全を伴う無汗性外胚葉形成異常症

ＩＲＡＫ４欠損症
ＭｙＤ８８欠損症

慢性皮膚粘膜カンジダ症  B372 1129006 慢性皮膚粘膜カンジダ症 慢性皮膚粘膜カンジダ症 0
疣贅様表皮発育異常症
単純ヘルペス脳炎

ＣＡＲＤ９欠損症
8838233 トリパノソーマ症 トリパノソーマ症 0

トリパノソーマ症の痴呆

トリパノソーマ症の認知症
先天性補体欠損症
Ｃ１ｐ欠損症

Ｃ１ｒ欠損症
Ｃ１ｓ欠損症
Ｃ２欠損症

Ｃ３欠損症
Ｃ４欠損症

Ｃ５欠損症
Ｃ６欠損症
Ｃ７欠損症

Ｃ８欠損症
Ｃ９欠損症
ＦａｃｔｏｒＤ欠損症

Ｐｒｏｐｅｒｄｉｎ欠損症
Ｆａｃｔｏｒ１欠損症
ＦａｃｔｏｒＨ欠損症

ＭＡＳＰ１欠損症
３ＭＣ症候群
ＭＡＳＰ２欠損症

Ｆｉｃｏｌｉｎ３関連免疫不全症
遺伝子性血管性浮腫（Ｃ１インヒビター欠損症）

１型
遺伝子性血管性浮腫（Ｃ１インヒビター欠損症）
２型

遺伝子性血管性浮腫（Ｃ１インヒビター欠損症）
３型

-

トリパノソーマ症  Ｂ569  QTNU

小計

チェディアック・東症候群  E703  GFQR

Ｘ連鎖リンパ増殖症候群  D823  BDD4

高ＩｇＭ症候群  D805  GHFB

ＩｇＧサブクラス欠損症  D803  FS4H

Ｘ連鎖無ガンマグロブリン血症  D800  GRAL

分類不能免疫不全症  D839  C96V

デイジョージ症候群  D821  NK86

高ＩｇＥ症候群  D824  KP18

ブルーム症候群  Q828  MGA7

ネザートン症候群  Q808  FBL4

 RTU2

ＭＨＣクラスＩＩ欠損症  D817  U4C0

ウィスコット・オルドリッチ症候群  D820  PN4C

プリンヌクレオシドホスホリラーゼ欠損症  D815 V81D

ＭＨＣクラスＩ欠損症  D816  T35L

 LHLC

オーメン症候群  D818  URCE

65  原発性免疫不全症候群 原発性免疫不全症候群  D848  PP61

Ｘ連鎖重症複合免疫不全症  D821

毛細血管拡張性運動失調症  Ｇ113  TNM3

ナイミーヘン染色体不安定症候群  D828

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

【ネザートン症候群】

（指定難病65原発性免疫不全

症候群／指定難病160：先天性

魚鱗癬）

染色体劣性遺伝の先天性疾患

で、アトピー要因と魚鱗癬（曲
折線状あるいは先天性魚鱗癬

様紅皮症）と毛髪異常（重責裂

毛）を3主徴とする症候群である。

○原発性免疫不全症候群
先天的に免疫系のいずれか

の部分に欠陥があり疾患の総

称。

免疫不全と伴う特徴的な症候

群として原発性免疫不全症候
群にネザートン症候群が含まれ

ている。

○先天性魚鱗癬
先天的異常により胎児の時か

ら皮膚の表面の角質が非常に

厚くなり、皮膚のバリア機能が

障害される疾患。

【２２ｑ１１．２欠失症候群】

（指定難病65原発性免疫不

全症候群／指定難病203：２

２ｑ１１．２欠失症候群）

第22番染色体長腕q11.2領

域の微細欠失を原因とする
もので、第三・四鰓弓に由来

する複数の臓器の発生異常

や奇形を特徴とする。本症

候群において、心血管異常・

特有の顔貌・胸腺低形成・口
蓋裂・低カルシウム血症とい

う5つの主症状を呈する。

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも
の
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備考

ＩｇＡ腎症  Ｎ028 5831001 ＩｇＡ腎症 ＩｇＡ腎症 268

ＩｇＡ腎炎
バージャー病  Ｉ731 4431001 バージャー病 バージャー病 89  47　バージャ病にも同一病名あり

ＩｇＡ－ＩｇＧ腎症

357
多発性嚢胞腎  Q613 8837063 多発性のう胞腎 多発性のう胞腎 80

嚢胞腎

常染色体劣性多発性嚢胞腎  Q611 8847776 常染色体劣性多発性のう胞腎 常染色体劣性多発性のう胞腎 0
80

7248001 黄色靱帯骨化症 黄色靱帯骨化症 32

黄色靭帯骨化症
黄色靱帯石灰化症

黄色靭帯石灰化症

32
8833497 後縦靱帯骨化症 後縦靱帯骨化症 211

ＯＰＬＬ
後縦靱帯骨化

後縦靱帯骨化（症）

後縦靭帯骨化
後縦靭帯骨化症

後縦靱帯石灰化症

脊椎後縦靱帯骨化症
後縦靭帯石灰化症

脊椎後縦靭帯骨化症

多発性後縦靱帯骨化症
多発性後縦靭帯骨化症

脊髄後縦靱帯骨化症

脊髄後縦靭帯骨化症
211

7249020 広範脊柱管狭窄症 広範脊柱管狭窄症 45

広範囲脊柱管狭窄症
45

8838193 特発性大腿骨頭壊死  特発性大腿骨頭壊死症 178

特発性大腿骨頭壊死（症）
特発性大腿骨頭壊死症

大腿骨骨頭特発性壊死

大腿骨骨頭特発性無菌性壊死
大腿骨骨頭特発性無腐性壊死

178

下垂体性ADH分泌異常症
中枢性尿崩症

真性尿崩症

バゾプレシン分泌低下症
完全型中枢性尿崩症  E232 KHK2 8848196 完全型中枢性尿崩症 完全型中枢性尿崩症 0

8848224 部分型中枢性尿崩症 部分型中枢性尿崩症 0

部分的尿崩症
不全型中枢性尿崩症

バゾプレシン分泌過剰症

26
73  下垂体性TSH分泌亢進症 下垂体性ＴＳＨ分泌亢進症  E058 HLN6 8845862 下垂体性ＴＳＨ分泌亢進症 下垂体性ＴＳＨ分泌亢進症 0

0

74  下垂体性PRL分泌亢進症 下垂体性PRL分泌亢進症
0

2550002 クッシング病 クッシング病 19

ＡＣＴＨ生産下垂体腺腫
19

下垂体性ゴナドトロピン分泌亢進症

中枢性思春期早発症  E228 EBAL 8837606 中枢性思春期早発症 中枢性思春期早発症 10未満
下垂体ゴナドトロピン産生腫瘍

-

77  下垂体性成長ホルモン分泌亢進症 下垂体性成長ホルモン分泌亢進症
0

下垂体前葉機能低下症

ゴナドトロピン分泌低下症
副腎皮質刺激ホルモン（ＡＣＴＨ）分泌低下症

甲状腺ホルモン（ＴＳＨ）分泌低下症

8844069 成長ホルモン分泌不全  成長ホルモン分泌不全 10
ＧＨ分泌不全

8842944 成長ホルモン分泌不全性低身長症 成長ホルモン分泌不全性低身長症 162

ＧＨ分泌不全性低身長症
下垂体性小人症

下垂体性侏儒症

下垂体性成長障害
8846171 成人成長ホルモン分泌不全 成人成長ホルモン分泌不全 10未満

成人ＧＨ分泌不全

8846054 プロラクチン分泌低下症 プロラクチン分泌低下症 0
ＰＲＬ分泌低下症

-

8845524 家族性高コレステロール血症・ホモ接合体 家族性高コレステロール血症・ホモ接合体 0
ホモ接合体家族性高コレステロール血症

ホモ接合体性家族性高コレステロール血症

0
甲状腺ホルモン不応症 2449035 甲状腺ホルモン不応症 甲状腺ホルモン不応症 10未満

レフェトフ症候群 8841172 レフェトフ症候群 レフェトフ症候群 0

ＲＥＦＥＴＯＦＦ症候群 ＲＥＦＥＴＯＦＦ症候群 ＲＥＦＥＴＯＦＦ症候群 0
-

先天性副腎皮質酵素欠損症

8848210 先天性リポイド副腎過形成症 先天性リポイド副腎過形成症 0
リポイド先天性副腎過形成

リポイド副腎過形成症

先天性副腎リポイド過形成症
先天性リポイド過形成症

8848179 ３β－水酸化ステロイド脱水素酵素欠損症 ３β－水酸化ステロイド脱水素酵素欠損症 0

３ベータ水酸化ステロイド脱水素酵素欠損症
３β－ヒドロキシステロイドデヒドロゲナーゼ

8848311 ２１－水酸化酵素欠損症 ２１－水酸化酵素欠損症 10未満

２１ハイドロキシラーゼ欠損症
２１水酸化酵素欠損症

２１ハイドロキシラーゼ歇損症

8848176 １１β－水酸化酵素欠損症 １１β－水酸化酵素欠損症 0
１１ベータ水酸化酵素欠損症

１１β－ハイドロキシラーゼ欠損症

8848177 １７α－水酸化酵素欠損症 １７α－水酸化酵素欠損症 0
１７アルファ水酸化酵素欠損症

１７α－ハイドロキシラーゼ欠損症

Ｐ４５０オキシドレダクターゼ欠損症  E250 KP8J 8848188 Ｐ４５０オキシドレダクターゼ欠損症 Ｐ４５０オキシドレダクターゼ欠損症 0
-

先天性副腎低形成症

8848186 ＤＡＸ－１異常症 ＤＡＸ－１異常症 0
ＤＡＸ１異常症

8848189 ＳＦ－１異常症 ＳＦ－１異常症 0

ＡＤ４ＢＰ異常症
ＩＭＡｇｅ症候群  E274 PPKJ 8848187 ＩＭＡｇｅ症候群 ＩＭＡｇｅ症候群 0

0

2554005 アジソン病 アジソン病 21
副腎性黒皮症

ＡＤＤＩＳＯＮ病

8848217 特発性アジソン病 特発性アジソン病 0
特発性ＡＤＤＩＳＯＮ病

T92A 8848211 多腺性自己免疫症候群１型 多腺性自己免疫症候群１型 0

E8QL 8848212 多腺性自己免疫症候群２型 多腺性自己免疫症候群２型 0
SH3S 8848213 多腺性自己免疫症候群３型 多腺性自己免疫症候群３型 0

Ｉ型（ＨＡＭ症候群）

ＩＩ型（シュミット症候群）
部分的アジソン病

21

1359002 サルコイドーシス サルコイドーシス 702
ＢＥＣＫ疾患

サルコイド

サルコイド肉芽腫
類肉芽腫

ベックサルコイド

ベック疾患
702小計

多腺性自己免疫症候群  E310

小計

84  サルコイドーシス サルコイドーシス  D869 CR40

83  アジソン病 アジソン病  E271 H6Q4

特発性アジソン病  E271 JNR9

RU3T

ＳＦ－１/Ａｄ４ＢＰ異常症（常染色体）  E274 ELAL

小計

１７α－水酸化酵素欠損症  E250 CP8K

小計

82  先天性副腎低形成症

ＤＡＸ－１異常症  E274

V8KV

２１－水酸化酵素欠損症  E250 NT6M

１１β－水酸化酵素欠損症  E250 QJ83

小計

79
 家族性高コレステロール血症（ホモ接
合体）

 家族性高コレステロール血症（ホモ接合体）  E780

L2SR

 ＧＨ分泌不全性低身長症（小児）  E230 MA70

 成人ＧＨ分泌不全症  E230 Q4AC

小計

81  先天性副腎皮質酵素欠損症

 先天性リポイド過形成症  E250 V3U7

３β－水酸化ステロイド脱水素酵素欠損症  E250

MNH5

小計
80  甲状腺ホルモン不応症  E078 BP24

小計

76  下垂体性ゴナドトロピン分泌亢進症

小計

小計

78  下垂体前葉機能低下症

 成長ホルモン（ＧＨ）分泌不全症  E230

小計

小計

75  クッシング病 クッシング病  E240 HHSQ

プロラクチン分泌低下症  E230 S553

26

部分型中枢性尿崩症  E232 JNSK

小計

小計

72  下垂体性ADH分泌異常症
中枢性尿崩症  E232 CEA5 2535006 中枢性尿崩症

小計

71  特発性大腿骨頭壊死症  特発性大腿骨頭壊死症  M8705 A2PK

小計

70  広範脊柱管狭窄症 広範脊柱管狭窄症  M4800 DGNL

小計
69  後縦靱帯骨化症 後縦靱帯骨化症  M4889 ARM1

小計
67  多発性嚢胞腎

小計

68  黄色靱帯骨化症 黄色靱帯骨化症  M4889 VGUQ

66  ＩｇＡ腎症

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が
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5168009 特発性間質性肺炎 特発性間質性肺炎 402

特発性線維化性肺胞炎
ＩＩＰ

5163005 特発性肺線維症 特発性肺線維症 75

慢性間質性肺炎
ＵＩＰ

ＩＰＦ

1363003 急性間質性肺炎 急性間質性肺炎 163
ハーマン・リッチ症候群

ハンマン・リッチ症候群

急性びまん性間質性肺炎

ＨＡＭＭＡＮ ＲＩＣＨ症候群
ＡＩＰ

8845727 非特異性間質性肺炎 非特異性間質性肺炎 40

ＮＳＩＰ
8845714 特発性器質化肺炎 特発性器質化肺炎 191

ＢＯＯＰ

ＣＯＰ
特発性ＢＯＯＰ

器質化肺炎 器質化肺炎

8845719 剥離性間質性肺炎 剥離性間質性肺炎 10未満
ＤＩＰ

8845663 呼吸細気管支炎関連性間質性肺疾患 呼吸細気管支炎関連性間質性肺疾患 0

ＲＢ－ＩＬＤ
呼吸細気管支関連性間質性肺疾患

5168010 リンパ球性間質性肺炎 リンパ球性間質性肺炎 0

リンパ性間質性肺炎
ＬＩＰ

通常型間質性肺炎  J841 K5A7 5168008 通常型間質性肺炎 通常型間質性肺炎 50

びまん性肺胞傷害  J841 QP87 8845731 びまん性肺胞傷害 びまん性肺胞傷害 10未満
-

8844804 肺動脈性肺高血圧症 肺動脈性肺高血圧症 62

原発性肺高血圧症

ＡＹＥＲＺＡ症候群
アイエルザ症候群

遺伝性肺高血圧症

膠原病に伴う肺動脈性肺高血圧症
先天性シャント性疾患に伴う肺動脈性肺高血圧

症

門脈圧亢進症に伴う肺動脈性肺高血圧症
ＨＩＶ感染に伴う肺動脈性肺高血圧症

薬剤誘発性の肺動脈性肺高血圧症

呼吸器疾患に合併した肺動脈性肺高血圧症
62

肺静脈閉塞症 肺静脈閉塞症 0

肺静脈閉塞症疾患
肺静脈閉塞病

肺毛細血管腫症  Ｉ270 R9UV 8846206 肺毛細血管腫症 肺毛細血管腫症 0

0
慢性血栓塞栓性肺高血圧症 慢性血栓塞栓性肺高血圧症 41

慢性肺血栓塞栓性肺高血圧症

特発性慢性肺血栓塞栓症  Ｉ269 B6QB 8841668 特発性慢性肺血栓塞栓症 特発性慢性肺血栓塞栓症 10未満
-

8843635 リンパ脈管筋腫症 リンパ脈管筋腫症 10未満

肺リンパ脈管筋腫症

過誤腫性肺脈管筋腫症
リンパ管平滑筋腫症

結節性硬化症（TSC)に伴って発生するリンパ脈

管筋腫症（TSC-LAM）
孤発性リンパ脈管筋腫症（孤発性LAM）

-

網膜色素変性症

8842213 網膜色素変性 網膜色素変性 387

色素性網膜炎

杆体ジストロフィー

 錐体杆体ジストロフィー  H355 MGS0 8835687 錐体杆体ジストロフィー 錐体杆体ジストロフィー 0
387

8839103 バッド・キアリ症候群 バッド・キアリ症候群 10未満

バッド・キアリー症候群
バッドキアリー症候群

キアリ症候群

ＢＵＤＤ　ＣＨＩＡＲＩ症候群
ＣＨＩＡＲＩ症候群

原発性バッド・キアリ症候群

一過性バッド・キアリ症候群
-

5723004 特発性門脈圧亢進症 特発性門脈圧亢進症 13

ＢＡＮＴＩ亢進症
ＢＡＮＴＩ病

バンチ症候群

バンチ病
13

8849023 原発性胆汁性胆管炎 原発性胆汁性胆管炎 0

原発性胆汁性肝硬変
原発性胆汁うっ滞性肝硬変

原発性胆汁性肝硬変症

慢性化膿性破壊性胆管炎

ＰＢＣ
8849027 症候性原発性胆汁性胆管炎 症候性原発性胆汁性胆管炎 0

症候性原発性胆汁性肝硬変

症候性ＰＢＣ
8849051 無症候性原発性胆汁性胆管炎 無症候性原発性胆汁性胆管炎 0

無症候性原発性胆汁性肝硬変

無症候性ＰＢＣ
0

5761008 原発性硬化性胆管炎 原発性硬化性胆管炎 18

硬化性胆管炎
肝内型原発性硬化性胆管炎

肝外型原発性硬化性胆管炎

肝内外型原発性硬化性胆管炎
18

95  自己免疫性肝炎 自己免疫性肝炎  K754 FGCF 5733008 自己免疫性肝炎 自己免疫性肝炎 294

294
5559001 クローン病 クローン病 187

非特異性限局性腸炎

ＣＲＯＨＮ病
限局性腸炎

8831033 回腸クローン病 回腸クローン病 10未満

回腸末端炎
終末回腸炎

回腸ＣＲＯＨＮ病

限局性回腸炎

-
5569003 潰瘍性大腸炎 潰瘍性大腸炎 1,148

潰瘍性腸炎

1,148
消化管を主座とする好酸球性炎症症候群

8848201 食物蛋白誘発胃腸炎 食物蛋白誘発胃腸炎 0

新生児消化管アレルギー
新生児食物蛋白誘発胃腸炎

乳児消化管アレルギー

乳児食物蛋白誘発胃腸炎
ＦＰＩＥＳ

Ｎ-ＦＰＩＥＳ

好酸球性食道炎  K20 SG70 8847750 好酸球性食道炎 好酸球性食道炎 10未満
8833448 好酸球性胃腸炎 好酸球性胃腸炎 10

好酸球増加性胃炎

好酸球増加性胃腸炎
好酸球性消化管疾患（新生児-乳児）

好酸球性消化管疾患（小児-成人）

-
99  慢性特発性偽性腸閉塞症 慢性特発性偽性腸閉塞症  Q438 QK43 8848227 慢性特発性偽性腸閉塞症 慢性特発性偽性腸閉塞症 10未満

-

8848199 巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症 巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症 0

ＭＩＭＩＨＳ
巨大膀胱小結腸腸管蠕動低下症候群

0

101  腸管神経節細胞僅少症 腸管神経節細胞僅少症  Q438 AQDU 8848216 腸管神経節細胞僅少症 腸管神経節細胞僅少症 10未満
-

8837881 テイビ症候群 テイビ症候群 0

ＴＡＹＢ症候群
ヒストンアセチル化異常症

0

8848183 ＣＦＣ症候群 ＣＦＣ症候群 0
心臓・顔・皮膚症候群 心臓・顔・皮膚症候群 0

0

8845927 コステロ症候群 0
ＣＯＳＴＥＬＬＯ症候群

0

8845627 ＣＨＡＲＧＥ症候群 ＣＨＡＲＧＥ症候群 0
チャージ症候群

0小計

小計

105  チャージ症候群 ＣＨＡＲＧＥ症候群  Q878 DMEA

小計

104  コステロ症候群 コステロ症候群  Q871 KM9V コステロ症候群

小計

103  CFC症候群 ＣＦＣ症候群  Q878 AGPF

小計

小計

102  ルビンシュタイン・テイビ症候群  ルビンシュタイン・テイビ症候群  Q872 HLHS

BFNR

小計

小計

100  巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症 巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症  Q438  Q647 E9JJ

小計
98  好酸球性消化管疾患

 新生児乳児食物蛋白誘発胃腸炎  K522 SD5U

好酸球性胃腸炎  K528

M4N4

小計
97  潰瘍性大腸炎 潰瘍性大腸炎  K519 UC38

小計

小計
96  クローン病 クローン病  K509 SS1D

 回腸末端炎  K500

94  原発性硬化性胆管炎 原発性硬化性胆管炎  K830 FMAG

GS8G

無症候性原発性胆汁性胆管炎  K743 H12B

小計

小計

93  原発性胆汁性胆管炎 原発性胆汁性胆管炎  K743 Ｈ799

症候性原発性胆汁性胆管炎  K743

小計

92  特発性門脈圧亢進症 特発性門脈圧亢進症  K766 N1SH

小計

91  バッド・キアリ症候群 バッド・キアリ症候群  I820 QQ51

小計

90  網膜色素変性症 網膜色素変性症  H355  N4QE

小計

89  リンパ脈管筋腫症 リンパ脈管筋腫症  D219 NS9D

小計
88  慢性血栓塞栓性肺高血圧症 慢性血栓塞栓性肺高血圧症  Ｉ272 HCD3 8841669

小計

87  肺静脈閉塞症／肺毛細血管腫症 肺静脈閉塞症  Ｉ270 R71S 8845466

小計

86  肺動脈性肺高血圧症 肺動脈性肺高血圧症  Ｉ270 A40C

呼吸細気管支炎関連性間質性肺疾患  J841 CPUM

リンパ球性間質性肺炎  J841 DAJ9

特発性器質化肺炎  J841 FPM6

剥離性間質性肺炎  J841 Q5A5

M6DJ

急性間質性肺炎  J841 J8VH

非特異性間質性肺炎  J841 H5CA

85  特発性間質性肺炎 特発性間質性肺炎  J841 DMNJ

特発性肺線維症  J841

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ
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8848332 クリオピリン関連周期熱症候群 クリオピリン関連周期熱症候群 0
クリオピリン発熱症

ＣＡＰＳ

クライオパイリン関連周期熱症候群
クリオピリン関連周期症候群

クリオピリン関連周期発熱症候群

8846994 家族性寒冷自己炎症症候群 家族性寒冷自己炎症症候群 0
家族性寒冷蕁麻疹

8846219 マックル・ウエルズ症候群 マックル・ウエルズ症候群 0

ＭＵＣＫＬＥ－ＷＥＬＬＳ症候群
ＭＷＳ

新生児期発症多臓器系炎症性疾患 8847034 新生児期発症多臓器系炎症性疾患 新生児期発症多臓器系炎症性疾患 0

慢性乳児期発症－神経－皮膚－関節症候群

ＣＩＮＣＡ

ＮＯＭＩＤ

0

8844742 若年性特発性関節炎 若年性特発性関節炎 10未満
ＪＩＡ

8845133 全身型若年性特発性関節炎 全身型若年性特発性関節炎 10未満
全身性若年性特発性関節炎

関節型若年性特発性関節炎  M088 D5G7 8845118 関節型若年性特発性関節炎 関節型若年性特発性関節炎 10未満

-
8848190 ＴＮＦ受容体関連周期性症候群 ＴＮＦ受容体関連周期性症候群 0

ＴＲＡＰＳ

0
8847900 非典型溶血性尿毒症症候群 非典型溶血性尿毒症症候群 10未満

ＡＨＵＳ

非定型的溶血性尿毒症症候群
非定型溶血性尿毒症症候群

非典型的溶血性尿毒症症候群

-
8848225 ブラウ症候群 ブラウ症候群 0

ＢＬＡＵ症候群

若年発症サルコイドーシス

ＮＯＤ２変異に関連した全身性炎症性肉芽腫性

疾患
0

8841426 先天性ミオパチー 先天性ミオパチー 10未満

先天性ミオパシー
多発コア疾患

良性先天性ミオパシー

良性先天性ミオパチー
8841425 ネマリンミオパチー ネマリンミオパチー 0

ネマリンミオパシー

セントラルコア病 8836400 セントラルコア病 セントラルコア病 0
中心コア病

中心核性ミオパシー

中心核性ミオパチー
中心核病 中心核病

ミニコア病

マルチミニコア病
ミオチューブラーミオパチー

ミオチューブラーミオパシー

中心核ミオパチー
先天性筋線維タイプ不均等症

-

8841419 マリネスコ・シェーグレン症候群 マリネスコ・シェーグレン症候群 10未満
ＭＡＲＩＮＥＳＣＯ－ＳＪＯＧＲＥＮ症候群

-
3591020 筋ジストロフィー 筋ジストロフィー 10未満

進行性筋ジストロフィー

進行性筋ジストロフィー（症）
進行性筋ジストロフィー症

遺伝性筋ジストロフィー

遺伝性進行性筋ジストロフィー
ＰＭＤ

ジストロフィン異常症

3591004 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 10未満
ＤＭＤ

ＤＵＣＨＥＮＮＥ型筋ジストロフィー

3591001 ベッカー型筋ジストロフィー ベッカー型筋ジストロフィー 10未満
ＢＭＤ

女性ジストロフィン異常症  Ｇ710 UK4N 8848569 女性ジストロフィン異常症 女性ジストロフィン異常症 0

3591011 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー 10未満
ＦＳＨＤ

顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー１

顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー２
3592016 筋強直性ジストロフィー 筋強直性ジストロフィー 56

筋緊張性ジストロフィー

筋緊張性ジストロフィー（症）
筋緊張性ジストロフィー症

緊張性筋ジストロフィー

緊張性筋異栄養症
ＤＭ

シュタイネルト病

強直性ジストロフィー
筋強直性ジストロフィー１

筋強直性ジストロフィー２

8848466 エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー 0
エメリー・ドレフス型筋ジストロフィー

ＥＤＭＤ

ＥＭＥＲＹ－ＤＲＥＩＦＵＳＳ型筋ジストロフィー
エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー１

エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー２
エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー３

エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー４

エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー５
エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー６

エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー７

8848484 眼咽頭筋型筋ジストロフィー 眼咽頭筋型筋ジストロフィー 0
ＯＰＭＤ

眼筋咽頭型筋ジストロフィー

眼筋型筋ジストロフィー
眼型筋ジストロフィー

8841416 肢帯型筋ジストロフィー 肢帯型筋ジストロフィー 10未満

ＬＧＭＤ
肢帯筋ジストロフィー

-

非ジストロフィー性ミオトニー症候群  G711 GUGU 8848658 非ジストロフィー性ミオトニー症候群 非ジストロフィー性ミオトニー症候群 0
先天性ミオトニー

8848638 トムゼン病 トムゼン病 0

トムセン病
トムソン病

ＴＨＯＭＳＥＮ病

ベッカー病  G711 MK63 8840028 ベッカー病 ベッカー病 0
カリウム惹起性ミオトニー

ナトリウムチャネルミオトニー

先天性パラミオトニー
0

遺伝性低カリウム性周期性四肢麻痺

遺伝性高カリウム（正カリウム）性周期性四肢麻
痺

アンデルセン・タウィル症候群

0
116  アトピー性脊髄炎 アトピー性脊髄炎  Ｇ048 8848448 アトピー性脊髄炎 アトピー性脊髄炎 0

0

脊髄空洞症  Ｇ950 3360003 脊髄空洞症 脊髄空洞症 25
症候性脊髄空洞症※無症候性脊髄空洞症及び

続発性脊髄空洞症は除く
１）キアリ奇形１型を伴う脊髄空洞症

２）キアリ奇形２型を伴う脊髄空洞症

３）頭蓋頸椎移行部病変や脊椎において骨・脊
髄の奇形を伴い、キアリ奇形を欠く脊髄空洞症

特発性脊髄空洞症（成員による分類で上記１）

～３）および続発性を除く）
25

7419003 脊髄髄膜瘤 脊髄髄膜瘤 10未満

脊髄髄膜のう瘤
脊髄髄膜ヘルニア

脊髄髄膜嚢瘤

脊椎髄膜瘤
8836003 脊髄瘤 脊髄瘤 0

脊髄ヘルニア

脊髄髄膜瘤
脊髄嚢瘤

3360003 脊髄空洞症 脊髄空洞症 25

脊椎空洞症
先天性脊椎空洞症

脊髄延髄空洞症

外傷性脊椎空洞症
-小計

CLHE

脊髄瘤  Q059 E84C

脊髄瘤空洞症  Ｇ950 FPQ7

小計

小計

117  脊髄空洞症

小計

118  脊髄髄膜瘤 脊髄髄膜瘤  Q059

C6RE

顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー  Ｇ710 RQ1A

小計

115  遺伝性周期性四肢麻痺

小計

114  非ジストロフィー性ミオトニー症候群

トムゼン病  G711 QHH3

眼咽頭筋型筋ジストロフィー  Ｇ710 Q1K3

肢帯型筋ジストロフィー  Ｇ710 CDM5

小計
113  筋ジストロフィー 筋ジストロフィー  Ｇ710 JRTT

デュシェンヌ型筋ジストロフィー  Ｇ710

8841427 ミオチューブラーミオパチー 0

小計

112  マリネスコ・シェーグレン症候群 マリネスコ・シェーグレン症候群  Ｇ111 HK65

筋強直性ジストロフィー  Ｇ711 NHRQ

エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー  Ｇ710 LCRQ

G586

ベッカー型筋ジストロフィー  Ｇ710

C1SR

 Ｇ712 NBQK

ミオチュブラーミオパチー  Ｇ712 Q3VR

小計

111  先天性ミオパチー 先天性ミオパチー  Ｇ712 H5JT

ネマリンミオパチー  Ｇ712

小計
110  ブラウ症候群 ブラウ症候群  D898 CFAS

小計
109  非典型溶血性尿毒症症候群 非典型溶血性尿毒症症候群  D593 BFP3

U6GP

小計
108  TNF受容体関連周期性症候群 ＴＮＦ受容体関連周期性症候群  D898 E74J

小計

107  若年性特発性関節炎 若年性特発性関節炎  M089 A66N

全身型若年性特発性関節炎  M082

R1V2

マックル・ウエルズ症候群  D898  E852 GQD8

 D898  M128 TV4J

慢性乳児神経皮膚関節症候群（ＣＩＮＣＡ症候

群）

106  クリオピリン関連周期熱症候群 クリオピリン関連周期熱症候群  D898 H10L

家族性寒冷自己炎症症候群  D898  L508

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも
の
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告示番

号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード
病名コード レセプト傷病名マスター

2013-2016

年度奈良
県KDB実

患者数（年

度は4月1
日から翌

年3月31日

まで）

備考

神経細胞移動異常症
古典型滑脳症

無脳回症  Q043 AUB1 8840501 無脳回症 無脳回症 0

厚脳回  Q043 LFJ0 8833654 厚脳回症 厚脳回症 10未満
異所性灰白質  Q048 M9MS 7424016 異所性灰白質 異所性灰白質 10未満

8848657 皮質下帯状異所性灰白質 皮質下帯状異所性灰白質 0

二重皮質症候群
脳室周囲結節状異所性灰白質

多小脳回  Q043 R81P 8848604 多小脳回 多小脳回 0

傍シルビウス裂多小脳回
敷石様皮質異形成

裂脳症  Q046 AK7S 8841168 裂脳症 裂脳症 10未満

孔脳症  Q046 QEMM 7424001 孔脳症 孔脳症 10未満
8844328 ミラー・ディカー症候群 ミラー・ディカー症候群 0

ミラー・ディーカー症候群
ミラー・ディッカー症候群

ＭＩＬＬＥＲ－ＤＩＥＫＥＲ症候群

X 連鎖性滑脳症
-

先天性大脳白質形成不全症  G378 UL46 8848586 先天性大脳白質形成不全症 先天性大脳白質形成不全症 10未満

3300009 ペリツェウス・メルツバッハ病 ペリツェウス・メルツバッハ病 0
ＰＥＬＩＺＡＥＵＳ－ＭＥＲＺＢＡＣＨＥＲ病

ペリツェウス・メルツバッヘル病

ペリツェウス・メルツバッハ様病１  G378  LJJ9 8848669 ペリツェウス・メルツバッハ様病１ ペリツェウス・メルツバッハ様病１ 0
基底核および小脳萎縮を伴う髄鞘形成不全症 基底核および小脳萎縮を伴う髄鞘形成不全症 0

HABC

１８ｑ欠失症候群  Q935 P4SF 8848425 １８ｑ欠失症候群 １８ｑ欠失症候群 0
8848449 アラン・ハーンドン・ダドリー症候群 アラン・ハーンドン・ダドリー症候群 0

ＡＨＤＳ

ＡＬＬＡＮ-ＨＥＲＮＤＯＯＮ-ＤＵＤＬＥＹ症候群
Ｈｓｐ６０　シャペロン病  G378 R2T3 8848437 ＨＳ　Ｐ６０　シャペロン病 Ｈｓｐ６０　シャペロン病 0

8846137 サラ病 サラ病 0

ＳＡＬＬＡ病
8848435 ＨＣＡＨＣ ＨＣＡＨＣ 0

小脳萎縮と脳梁低形成を伴うび漫性大脳白質形成不全
症

先天性白内障を伴う髄鞘形成不全症  G378 JQEK 8848589 先天性白内障を伴う髄鞘形成不全症 先天性白内障を伴う髄鞘形成不全症 0

失調、歯牙低形成を伴う髄鞘形成不全症  G378 HQT3 8848535 失調と歯牙低形成を伴う髄鞘形成不全症 失調と歯牙低形成を伴う髄鞘形成不全症 0
脱髄型末梢神経炎

脱髄型末梢神経障害

中枢性髄鞘形成不全症
ワーデンバーグ症候群

7513001 ヒルシュスプルング病 ヒルシュスプルング病 13

ＨＩＲＳＨＯＳＰＲＵＮＧ病
先天性巨大結腸症

-

8849546 ドラベ症候群 ―
平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

8847543 乳児重症ミオクロニーてんかん 乳児重症ミオクロニーてんかん 0

乳児重症ミオクローヌスてんかん
ＤＲＡＶＥＴ症候群

0
8849521 海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん ―

0

142  ミオクロニー欠神てんかん  ミオクロニー欠神てんかん  G404 AGFJ 8849552 ミオクロニー欠神てんかん  ―
 平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

0
8849553 ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん ―

ミオクロニー脱力発作てんかん

ドーゼ症候群
ＤＯＯＳＥ症候群

ミオクロニー失立発作てんかん

0
8841171  レノックス・ガストー症候群  レノックス・ガストー症候群 12

 レノックス症候群

 レンノックス・ガストー症候群
ＬＥＮＮＯＸ　ＧＡＳＴＡＵＴ症候群

ＬＥＮＮＯＸ症候群

12
3456001 ウエスト症候群  ―

3456004 点頭てんかん  点頭てんかん 29
点頭発作

点頭痙縮

点頭痙攣
ウエスト症状群

ウェスト症候群

ＢＮＳけいれん
ヒプサルスミア

ヒプスアリスミア

ＷＥＳＴ症候群
8838430 乳児点頭痙攣 乳児点頭痙攣 0

29

8849520 大田原症候群  ―
サプレッションバーストを伴う乳児てんかん性脳症

0

8849542 早期ミオクロニー脳症  ―
8834704 症候性早期ミオクローヌス性脳症 症候性早期ミオクローヌス性脳症 0

0

148  遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん
 G401

NEQT 8849555 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん  ―
平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

0
8840001 片側痙攣片麻痺てんかん症候群 片側痙攣片麻痺てんかん症候群 0

ＨＨＥ症候群

0

150  環状20番染色体症候群  環状２０番染色体症候群
 Q932

RFQ6 8849524 環状２０番染色体症候群 ―
平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

0
8849556 ラスムッセン脳炎 ―

ラスムッセン症候群

ＲＡＳＭＵＳＳＥＮ脳炎
ＲＡＳＭＵＳＳＥＮ症候群

0

152  ＰＣＤＨ19関連症候群  ＰＣＤＨ19関連症候群  G404 UTD0 8849519 ＰＣＤＨ19関連症候群 ―
平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

0

8849547 難治頻回部分発作重積型急性脳炎 ―
ＡＥＲＲＰＳ

特異な脳炎・脳症後てんかんの一群（粟屋、福

山型）
ＦＩＲＥＳ

ＮＯＲＳＥ症候群
0

8849538 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症 ―

徐波睡眠期持続性棘徐波てんかん
0

8840927 ランドウ・クレフナー症候群 ランドウ・クレフナー症候群 0

ＬＡＮＤＡＵ－ＫＬＥＦＦＮＥＲ症候群
0

2991004 レット症候群 レット症候群 10未満

ＲＥＴＴ症候群
典型的レット症候群

非典型的レット症候群

-
8835730 スタージ・ウェーバ症候群 スタージ・ウェーバ症候群 10未満

スタージ・ウェーバ病

スタージ・ウェーバー症候群
スタージ・ウェバー症候群

スタージ・ウェバー病

ＳＴＵＲＧＥ－ＷＥＢＥＲ症候群
ＳＴＵＲＧＥ－ＷＥＢＥＲ病

脳顔面血管腫病
スタージ・ウェーバ・ディミトリ症候群

-

7595005 結節性硬化症 結節性硬化症 11
結節神経膠症

ブルヌヴィーユ・プリングル症候群

ブルヌヴィーユ・プリングル病
ＢＯＵＲＮＥＶＩＬＬＥ ＰＲＩＮＧＬＥ症候群

ＢＯＵＲＮＥＶＩＬＬＥ ＰＲＩＮＧＬＥ病

ＰＲＩＮＧＬＥ病
プリングル病

11

8834194 色素性乾皮症 色素性乾皮症 10未満
ＸＰ

色素性乾皮症Ａ群

色素性乾皮症Ｂ群
色素性乾皮症Ｃ群

色素性乾皮症Ｄ群

色素性乾皮症Ｅ群
色素性乾皮症Ｆ群

色素性乾皮症Ｇ群
色素性乾皮症Ｖ型

-

 ＸＰ（xeroderma pigmentosum)の略、色素性
乾皮症と同一病名

小計

小計

159  色素性乾皮症 色素性乾皮症  Q821  SRSC

小計

158  結節性硬化症  結節性硬化症  Q851 VQ87

小計
157  スタージ・ウェーバー症候群  スタージ・ウェーバー症候群  Q858  CF29

小計

156  レット症候群 レット症候群  F842 ＧＧ34

 平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
小計

155  ランドウ・クレフナー症候群  ランドウ・クレフナー症候群  F803 E6P6

小計

154 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてん

かん性脳症

徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳

症

 Ｇ408  SMRU

平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

小計

小計

153  難治頻回部分発作重積型急性脳炎 難治頻回部分発作重積型急性脳炎  G405 PR35  平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

小計

小計
151  ラスムッセン脳炎  ラスムッセン脳炎  G048  G405 KFAM

 平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

小計

小計
149  片側痙攣・片麻痺・てんかん症候群  片側痙攣・片麻痺・てんかん症候群  G405 S08R

小計

147  早期ミオクロニー脳症 早期ミオクロニー脳症  G404 T8ND

「ウエスト症候群」は平成30年6月傷病名マス

ター追加のためKDB登録なし。

小計

146  大田原症候群 大田原症候群  G404 ＤＵ3Ｍ  平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

小計
145  ウエスト症候群 ウエスト症候群  G404 D4R7

小計
144  レノックス・ガストー症候群  レノックス・ガストー症候群  G404 HBMF

平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

小計

小計
143  ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん  ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん  G404 QKHQ  平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

小計
141  海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん 海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん  G402 CEJH

小計

140  ドラベ症候群  ドラベ症候群  G404 RQ1M

小脳萎縮と脳梁低形成を伴うび漫性大脳白質

形成不全症

 G378 L4UU

ヒルシュスプルング病  Q431 UECJ

F69K

サラ病  E888 H3P9

基底核および小脳萎縮を伴う髄鞘形成不全症  G378 RNSF 8848485

PRHG

小計

139  先天性大脳白質形成不全症

ペリツェウス・メルツバッハ病  E752 N6KF

 アラン・ハーンドン・タドリー症候群  G378

138  神経細胞移動異常症

皮質下帯状異所性灰白質  Q043 GBJ2

ミラー・ディカー症候群  Q878

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも
の
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号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード
病名コード レセプト傷病名マスター

2013-2016

年度奈良
県KDB実

患者数（年

度は4月1
日から翌

年3月31日

まで）

備考

7571003 先天性魚鱗癬 先天性魚鱗癬 10未満
先天性魚鱗癬症

魚鱗癬

ケラチン症性魚鱗癬  Q808 AVQT 8848505 ケラチン症性魚鱗癬 ケラチン症性魚鱗癬 0
8848660 表皮融解性魚鱗癬 表皮融解性魚鱗癬 0

水疱型先天性魚鱗癬様紅皮症

水疱性先天性魚鱗癬様紅皮症
先天性水疱性魚鱗癬様紅皮症

8848659 表在性表皮融解性魚鱗癬 表在性表皮融解性魚鱗癬 0

ＳＩＥＭＥＮＳ型水疱性魚鱗癬
8848639 道化師様魚鱗癬 道化師様魚鱗癬 10未満

道化師様胎児

道化師様魚鱗癬以外の常染色体劣性遺伝性魚
鱗癬

7571005 先天性魚鱗癬様紅皮症 先天性魚鱗癬様紅皮症 0
非水疱性先天性魚鱗癬様紅皮症

先天性魚鱗癬性紅斑

葉状魚鱗癬  Q802 E4S0 8840790 葉状魚鱗癬 葉状魚鱗癬 0
魚鱗癬症候群  Q809 BHS8 8848497 魚鱗癬症候群 魚鱗癬症候群 0

8845593 ネザートン症候群 ネザートン症候群 0

ＮＥＴＨＥＲＴＯＮ症候群
ネザトン症候群

8848533 シェーグレン・ラルソン症候群 シェーグレン・ラルソン症候群 10未満

ＳＨＯＥＧＲＥＮ－ＬＡＲＳＳＯＮ症候群
8848438 ＫＩＤ症候群 ＫＩＤ症候群 0

角膜炎・魚鱗癬・難聴症候群

8848640 ドルフマン・シャナリン症候群 ドルフマン・シャナリン症候群 0
ＣＨＡＮＡＲＩＮ－ＤＯＲＦＭＡＮ症候群

ＤＯＲＦＭＡＮ－ＣＨＡＮＡＲＩＮ症候群

シャナリン・ドルフマン症候群
中性脂肪蓄積症

8846221 マルチプルスルファターゼ欠損症 マルチプルスルファターゼ欠損症 0

多種サルファターゼ欠損症
多発性スルファターゼ欠損症

マルチプルサルファターゼ欠損症
Ｘ連鎖性劣性魚鱗癬症候群  Ｑ801 8848446 Ｘ連鎖性劣性魚鱗癬 Ｘ連鎖性劣性魚鱗癬 0 「症候群」がついていかいないかの違いあり

IBID(ichthyosis, brittle hair, impaired

intelligence, decreased fertility and short
stature)

Trichothiodystrophy

毛包性魚鱗癬
ＣＨＩＬＤ症候群  Q878 J26L 8848432 ＣＨＩＬＤ症候群 ＣＨＩＬＤ症候群 0

Conradi-Hünermann-Happle症候群

-
家族性良性慢性天疱瘡 7573010 家族性良性慢性天疱瘡 家族性良性慢性天疱瘡 10未満

ヘイリー・ヘイリー病

ヘイリーヘイリー病
-

類天疱瘡  L129 F0NJ 6945003 類天疱瘡 類天疱瘡 198

水疱性類天疱瘡  Ｌ120 A30Q 6945004 水疱性類天疱瘡 水疱性類天疱瘡 368
粘膜類天疱瘡

後天性表皮水疱症  L123 PGG5 7098008 後天性表皮水疱症 後天性表皮水疱症 10未満
-

特発性後天性全身性無汗症  L744 GBKR 8848635 特発性後天性全身性無汗症 特発性後天性全身性無汗症 0

特発性分節型無汗症
idiopathic pure sudomtor fairlure（IPSF)

0

眼皮膚白皮症 眼皮膚白皮症 0
眼皮白皮症

眼皮膚型白皮症

白子眼底
 非症候型眼皮膚白皮症

8839992 ヘルマンスキー・パドラック症候群 ヘルマンスキー・パドラック症候群 0

ヘルマンスキー・パドラク症候群
ＨＥＲＭＡＮＳＫＹ　ＰＵＤＬＡＣＫ症候群

ＨＥＲＭＡＮＳＫＹ－ＰＵＤＬＡＣＫ症候群

8837461 チェディアック・東症候群 チェディアック・東症候群 0
ＣＨＥＤＩＡＫ ＨＩＧＡＳＨＩ症候群

チェディアック・ヒガシ症候群

8846119 グリセリ症候群 グリセリ症候群 0
GRISCELLI症候群

0
8848656 肥厚性皮膚骨膜症 肥厚性皮膚骨膜症 0

皮膚骨膜肥厚症

初期型肥厚性皮膚骨膜症
不全型肥厚性皮膚骨膜症

完全型肥厚性皮膚骨膜症

0
8848612 弾性線維性仮性黄色腫 弾性線維性仮性黄色腫 10未満

弾性線維性偽黄色腫症

弾力線維性仮性黄色腫
-

7598010 マルファン症候群 マルファン症候群 10未満

クモ指症
ＭＡＲＦＡＮ症候群

-

7568002 エーラス・ダンロス症候群 エーラス・ダンロス症候群 10未満
エーラース・ダンロス症候群

ＥＤＳ

ＥＨＬＥＲＳ　ＤＡＮＬＯＳ症候群
エーレルス・ダンロー症候群

古典型エーラス・ダンロス症候群
関節型エーラス・ダンロス症候群

8848504 血管型エーラス・ダンロス症候群 血管型エーラス・ダンロス症候群 0

血管型ＥＨＬＥＲＳ－ＤＡＮＬＯＳ症候群
エーラス・ダンロス症候群Ⅳ型

ＥＨＬＥＲＳ－ＤＡＮＬＯＳ症候群Ⅳ型

後側彎型エーラス・ダンロス症候群
多発関節弛緩型エーラス・ダンロス症候群

皮膚脆弱型エーラス・ダンロス症候群

デルマタン4-O-硫酸基転移酵素-1欠損型エー
ラス・ダンロス症候群

-

8848674 メンケス病 メンケス病 0
ＭＥＮＫＥＳ症候群

ＭＥＮＫＥＳ病

メンキーズ病
メンケス症候群

0

170 オクシピタル・ホーン症候群 オクシピタル・ホーン症候群  E830 ULFD 8848471 オクシピタル・ホーン症候群 オクシピタル・ホーン症候群 0
0

8830765 ウイルソン病 ウイルソン病 12
ウィルソン病

シュトリンペル・ウェストファール偽硬化症

ＷＥＳＴＰＨＡＬ　ＳＴＲＵＥＭＰＥＬＬ症候群
ＷＥＳＴＰＨＡＬ－ＳＴＲＵＥＭＰＥＬＬ症候群

ＷＩＬＳＯＮ病

ウェストファール・シュトリンペル病
ウェストファール・シュトリンペル症候群

ウェストファル-シュトリンペル病

肝レンズ核変性症
肝レンズ核変性症の痴呆

肝レンズ核変性症の認知症

後天性肝脳変性症
12

8837885 低ホスファターゼ症 低ホスファターゼ症 10未満

低フォスファターゼ症
低ホスファターゼ血症

-

8848445 ＶＡＴＥＲ症候群 ＶＡＴＥＲ症候群 0
ＶＡＴＥＲ連合症候群

ファーテル症候群
0

8838339  那須・ハコラ病 那須・ハコラ病 10未満

 那須-ハコラ病
ＰＬＯＳＬ

-

175 ウィーバー症候群 ウィーバー症候群  Q873 PVV9 8830737 ウィーバー症候群 ウィーバー症候群 0
0

8848525 コフィン・ローリー症候群 コフィン・ローリー症候群 0

ＣＯＦＦＩＮ－ＬＯＷＲＹ症候群
0

ジュベール症候群関連疾患

8848117 有馬症候群 有馬症候群 0
脳-眼-肝-腎症候群

セニオール・ローケン症候群

ＣＯＡＣＨ症候群
8843709 口腔・顔面・指趾症候群 口腔・顔面・指趾症候群 0

口-顔-指症候群

0
8848676 モワット・ウイルソン症候群 モワット・ウイルソン症候群 0

モワット・ウィルソン症候群
ＭＯＷＡＴ－ＷＩＬＳＯＮ症候群

0小計

UV1R

小計
178 モワット・ウィルソン症候群 モワット・ウィルソン症候群  Q870  Ｆ729  VMT1

小計

177 ジュベール症候群関連疾患

有馬症候群  Q043  Q615  KJ3A

口-顔-指症候群  Q870

小計

小計

176 コフィン・ローリー症候群 コフィン・ローリー症候群  Q898 CL0R

小計

174 那須・ハコラ病 那須・ハコラ病  E881 DPLF

小計

173 VATER症候群 VATER症候群  Q872 BSCE

小計

172 低ホスファターゼ症 低ホスファターゼ症  E833 DKU5

小計

小計

171 ウィルソン病 ウィルソン病  E830  GLA3

CR9D

小計

169 メンケス病 メンケス病  E830 EDEQ

小計

168 エーラス・ダンロス症候群 エーラス・ダンロス症候群  Q796 BT4R

血管型エーラス・ダンロス症候群  Q796

小計

167 マルファン症候群  マルファン症候群  Q874 RLCQ

GB6M

小計
166 弾性線維性仮性黄色腫  弾性線維性仮性黄色腫  Q828  G8SV

グリセリ症候群  D828 AKV0

小計
165 肥厚性皮膚骨膜症 肥厚性皮膚骨膜症  M8949

SBLB

チェディアック・東症候群  E703 GFQR

小計

164  眼皮膚白皮症  眼皮膚白皮症  E703 FTKA 8832047

ヘルマンスキー・パドラック症候群  E703

ヘイリー・ヘイリー病

小計

162

 類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む。）

小計

163  特発性後天性全身性無汗症

TMNB

多発性スルファターゼ欠損症  E752  F5D5

小計
161  家族性良性慢性天疱瘡  Q828 GDK4

ＫＩＤ症候群  Q809  H169 B9R3

ドルフマン・シャナリン症候群  E755  SKQ0

LP41  指定難病では優性・劣性に分けられている。

表在性表皮融解性魚鱗癬  Q803 E8T2

160  先天性魚鱗癬 先天性魚鱗癬  Q809  U368

表皮融解性魚鱗癬(優性・劣性)  Q803

ネザートン症候群  Q808 FBL4  68　原発性免疫不全症候群にも同一疾患あり

シェーグレン・ラルソン症候群  Q871 K6HJ

道化師様魚鱗癬  Q804 E2KN

先天性魚鱗癬様紅皮症  Q808

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも
の
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8842554 ウイリアムズ症候群 ウイリアムズ症候群 10未満

ＷＩＬＬＩＡＭＳ症候群
ウィリアムズ症候群

-

8848429 ＡＴＲ－Ｘ症候群 ＡＴＲ－Ｘ症候群 0
Ｘ連鎖αサラセミア・精神遅滞症候群

Ｘ連鎖αサラセミア精神遅滞症候群

0
8844862 クルーゾン症候群 クルーゾン症候群 10未満

クルーゾン病

ＣＲＯＵＺＯＮ症候群
ＣＲＯＵＺＯＮ病

頭蓋顔面異骨症

-
7555001  アペール症候群 アペール症候群 10未満

 尖頭合指症１型

 アペルト症候群
 １型尖頭合指症

 ＡＰＥＲＴ症候群

-
8845830 ファイファー症候群 ファイファー症候群 0

プファイファー症候群

 尖頭合指症５型

ＰＦＥＩＦＦＥＲ症候群
パイファー症候群

パイフェル症候群

５型尖頭合指症
ファイファー症候群１型

ファイファー症候群２型

ファイファー症候群３型
0

8848453 アントレー・ビクスラー症候群 アントレー・ビクスラー症候群 0

ＡＮＴＬＥＹ－ＢＩＸＬＥＲ症候群
0

8848524 コフィン・シリス症候群 コフィン・シリス症候群 0

ＣＯＦＦＩＮ－ＳＩＲＩＳ症候群
0

8841262 ロスムンド・トムソン症候群 ロスムンド・トムソン症候群 0

ＲＯＴＨＭＵＮＤ　ＴＨＯＭＳＯＮ症候群
ロトムンド・トムソン症候群

ラパデリノ(RAPADILINO)症候群

バレー・ジェロルド症候群
0

8848477 歌舞伎症候群 歌舞伎症候群 0

歌舞伎様顔貌症候群
新川-黒木症候群

歌舞伎メーキャップ症候群

歌舞伎化粧症候群
カブキメーキャップ症候群

カブキ症候群

カブキ様顔貌症候群
0

188 多脾症候群 多脾症候群 Q890 UVLN 7590001 多脾症候群 多脾症候群 0

0
189 無脾症候群 無脾症候群 Q890 L9VG 7590002 無脾症候群 無脾症候群 10未満

-

8848527 鰓耳腎症候群 鰓耳腎症候群 0
ＢＯＲ症候群

鰓弓耳腎症候群

0
2598001 ウェルナー症候群 ウェルナー症候群 0

ＷＥＲＮＥＲ症候群

0

8833769 コケイン症候群 コケイン症候群 0
ＣＯＣＫＡＹＮＥ症候群

0

8839918 プラダー・ウィリー症候群 プラダー・ウィリー症候群 10未満
ＰＲＡＤＥＲ　ＷＩＬＬＩ症候群

プラダー・ウィリ症候群

プラダーウィリー症候群
-

8836812 ソトス症候群 ソトス症候群 10未満

ＳＯＴＯＳ症候群
-

8838638 ヌーナン症候群 ヌーナン症候群 10未満

ＮＯＯＮＡＮ症候群
-

8848678 ヤング・シンプソン症候群 ヤング・シンプソン症候群 0

ＹＯＵＮＧ－ＳＩＭＰＳＯＮ症候群
0

8848426 １ｐ３６欠失症候群 １ｐ３６欠失症候群 0

１番染色体短腕末端部分欠失症候群
0

8848427 ４ｐ欠失症候群 ４ｐ欠失症候群 0

４番短腕欠失
４Ｐマイナス症候群

４Ｐモノソミー症候群

ＷＯＬＦ-ＨＩＲＳＣＨＨＯＲＮ症候群
ウォルフ・ヒルシュホーン症候群

ウォルフ・ヒルシュホン症候群

４Ｐ－症候群
４番短腕歇失

0

8848428 ５ｐ欠失症候群 ５ｐ欠失症候群 0
５番短腕欠失

猫泣き症候群

猫鳴き症候群
猫鳴き病

５Ｐ－症候群

５Ｐマイナス症候群
５Ｐモノソミー症候群

キャット・クライ症候群

５番短腕歇失
ネコ鳴き症候群

ネコ鳴き病

0

8848606 第１４番染色体父親性ダイソミー症候群 第１４番染色体父親性ダイソミー症候群 0
１４番染色体父親性ダイソミー

鏡-緒方症候群

0
8830402 アンジェルマン症候群 アンジェルマン症候群 0

ＡＮＧＥＬＭＡＮ症候群

0
8848573 スミス・マギニス症候群 スミス・マギニス症候群 0

ＳＭＩＴＨ－ＭＡＧＥＮＩＳ症候群

スミス・マゲニス症候群
0

203 22q11.2欠失症候群 ２２ｑ１１．２欠失症候群 Q938 TEGJ 8846236 ２２ｑ１１．２欠失症候群 ２２ｑ１１．２欠失症候群 0
65　原発性免疫不全症候群にも同一疾患名あ

り
0

8848465 エマヌエル症候群 エマヌエル症候群 0

ＥＭＡＮＵＥＬ症候群
エマニエル症候群

エマニュエル症候群

１１/２２混合トリソミー 11：22混合トリソミー
２２番過剰派生染色体症候群

0

脆弱Ｘ症候群関連疾患  Q992 MHUU 8848592 脆弱Ｘ症候群関連疾患 脆弱Ｘ症候群関連疾患 0
脆弱Ｘ随伴振戦・失調症候群  Q992 CDB1 8848593 脆弱Ｘ随伴振戦・失調症候群 脆弱Ｘ随伴振戦・失調症候群 0

0

8844072 脆弱Ｘ症候群 脆弱Ｘ症候群 0
脆弱Ｘ染色体症候群

0

7450002 総動脈幹 総動脈幹遺残症 10未満
8848599 総動脈幹遺残症 総動脈幹遺残症 0

総動脈幹遺残

総動脈幹遺残（症）
総動脈管

総動脈幹遺残症I型

総動脈幹遺残症II型
総動脈幹遺残症III型

総動脈幹遺残症IV型

-
 Q205  NB29 7451011 修正大血管転位 修正大血管転位 10未満

修正大血管転位症

CTGA

不完全大血管転位
不完全大血管転位（症）

不完全大血管転位症

先天性修正大血管転移症
-

小計
208 修正大血管転位症 修正大血管転位症

小計

小計

207 総動脈幹遺残症 総動脈幹遺残症  Q200  PPQU

小計

205 脆弱Ｘ症候群関連疾患

小計

206 脆弱X症候群 脆弱X症候群  Q992 HGJV

小計

小計

204 エマヌエル症候群 エマヌエル症候群 Q928 FN1K

小計
202 スミス・マギニス症候群 スミス・マギニス症候群 Q938 HFFA

小計
201 アンジェルマン症候群 アンジェルマン症候群 Q935 VAUB

小計

200 第14番染色体父親性ダイソミー症候群 第14番染色体父親性ダイソミー症候群 Q998 LD24

小計

199 ５p欠失症候群 ５p欠失症候群 Q934 K5T0

小計

198 ４p欠失症候群 ４p欠失症候群 Q933 QMER

小計

197 １p36欠失症候群 １ｐ３６欠失症候群 Q935 FFKF

小計

196 ヤング・シンプソン症候群 ヤング・シンプソン症候群 Q870 F719 DNNS

小計

195 ヌーナン症候群 ヌーナン症候群 Q871 CFCJ

小計

194 ソトス症候群 ソトス症候群 Q873 CJ5J

小計

193 プラダー・ウィリ症候群 プラダー・ウィリ症候群 Q871 KFJ7

小計

192 コケイン症候群 コケイン症候群 Q871 NL2N

小計
191 ウェルナー症候群 ウェルナー症候群 E348 TBCP

小計

小計

小計

190 鰓耳腎症候群 鰓耳腎症候群 Q898 TV1D

小計

187 歌舞伎症候群 歌舞伎症候群  Q870  L3B7

小計

186 ロスムンド・トムソン症候群 ロスムンド・トムソン症候群  Q828 N1H4

小計

185 コフィン・シリス症候群 コフィン・シリス症候群  Q870  Ｆ799 GR1V

小計

184 アントレー・ビクスラー症候群 アントレー・ビクスラー症候群  Q870 AMJT

小計
183 ファイファー症候群 ファイファー症候群  Q870 AQDB

小計
182 アペール症候群 アペール症候群  Q870 J2QJ

小計
181 クルーゾン症候群 クルーゾン症候群  Q751  KU6F

小計

180  ＡＴＲ－Ｘ症候群  ＡＴＲ－Ｘ症候群  Q870  Ｆ729  MV7J

179 ウィリアムズ症候群 ウィリアムズ症候群  Q253 MV0T

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも
の
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8831636  完全大血管転位症 完全大血管転位症 10未満

 完全大血管転換症

 完全大動脈転位症
 完全大血管転位

 完全大血管転位（症）

完全大血管転位症１型  Q203 GTTC 8848480 完全大血管転位症１型 完全大血管転位症１型 0
完全大血管転位症２型  Q203 A73R 8848481 完全大血管転位症２型 完全大血管転位症２型 0

完全大血管転位症３型  Q203 MCRD 8848482 完全大血管転位症３型 完全大血管転位症３型 0

完全大血管転位症４型
-

8837116  単心室症 単心室症 10未満

単心室
単心室（症）

共通心室

 単心室循環器症候群
-

8834015 左心低形成症候群 左心低形成症候群 10未満

ＨＬＨＳ
左室低形成症候群

左心形成不全症候群

-
8834112 三尖弁閉鎖症 三尖弁閉鎖症 10未満

先天性三尖弁閉鎖症

三尖弁閉鎖
三尖弁閉鎖（症）

 単心室循環器症候群

-
8848554 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症 0

純型動脈閉鎖

心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖
 単心室循環器症候群

0

8848553 心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症 心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症 0
極型ファロー四徴

ファロー四徴極型

ファロー四徴症兼肺動脈閉鎖
肺動脈閉鎖兼心室中隔欠損症

極型ファロー四徴症

0
8839593 ファロー四徴症 ファロー四徴症 27

FALLOT四徴症

ＴＯＦ
ファロー四徴

ファロー四徴（症）

27
7451001 両大血管右室起始症 両大血管右室起始症 15

ＤＯＲＶ

15
8848464  エプスタイン病 エプスタイン病 10未満

 ＥＢＳＴＥＩＮ奇形

 ＥＢＳＴＥＩＮ病
 エブスタイン異常

 エブスタイン奇形

 エブスタイン病
-

8830377 アルポート症候群 アルポート症候群 10未満

ＡＬＰＯＲＴ症候群
Ｘ連鎖型アルポート症候群

常染色体劣性アルポート症候群

-
8848496 ギャロウエイ・モワト症候群 ギャロウエイ・モワト症候群 0

ギャロウェイ・モワト症候群

Ｇａｌｌｏｗａｙ－Ｍｏｗａｔ症候群 ＧＡＬＬＯＷＡＹ-ＭＯＷＡＴ症候群

0
8832470  急速進行性糸球体腎炎 急速進行性糸球体腎炎 99

 急速進行性腎炎

 ＲＰＧＮ
 亜急性腎炎

 急速進行性腎炎症候群

99
8848508 抗糸球体基底膜腎炎 抗糸球体基底膜腎炎 10未満

8848508 抗ＧＢＭ抗体型急速進行性糸球体腎炎

8848508 抗ＧＢＭ抗体型腎炎
8848508 抗糸球体基底膜抗体型急速進行性糸球体腎炎

-

 一次性ネフローゼ症候群  N049 BPF3 5819004 ネフローゼ症候群 ネフローゼ症候群 723
8839471 微小変化型ネフローゼ症候群 微小変化型ネフローゼ症候群 40

微少変化（群）ネフローゼ

微少変化ネフローゼ
微少変化群ネフローゼ

微少変化型ネフローゼ症候群

軽微糸球体変化ネフローゼ症候群
リポイドネフリーゼ

微小変化群

5831004 膜性腎症 膜性腎症 10未満
膜性糸球体腎炎

膜性腎炎

びまん性膜性糸球体腎炎
4039038 巣状糸球体硬化症 巣状糸球体硬化症 17

巣状分節性糸球体硬化症

8840229 膜性増殖性糸球体腎炎 14
膜性増殖性腎炎

-

8840229 膜性増殖性糸球体腎炎 膜性増殖性糸球体腎炎 14  「一次性」の有無の相違あり
膜性増殖性糸球体腎炎

8840230 膜性増殖性糸球体腎炎１型 膜性増殖性糸球体腎炎１型 10未満  「一次性」の有無の相違あり

膜性増殖性糸球体腎炎第１型
8840538 メサンギウム増殖性糸球体腎炎 メサンギウム増殖性糸球体腎炎 10

びまん性メサンギウム増殖性糸球体腎炎

慢性・巣状型一次性膜性増殖性糸球体腎炎
急性・巣状型一次性膜性増殖性糸球体腎炎

慢性・びまん型一次性膜性増殖性糸球体腎炎
⾮分葉型一次性膜性増殖性糸球体腎炎
急性・びまん型一次性膜性増殖性糸球体腎炎

管内増殖型一次性膜性増殖性糸球体腎炎

分葉型一次性膜性増殖性糸球体腎炎
-

2878004 紫斑病腎炎 紫斑病腎炎 45

紫斑病性腎炎
血管性紫斑病性腎炎

アレルギー性紫斑病性腎炎

45
先天性腎性尿崩症 8848582  先天性腎性尿崩症 先天性腎性尿崩症 0

遺伝性腎性尿崩症 遺伝性腎性尿崩症 遺伝性腎性尿崩症

0
226  間質性膀胱炎（ハンナ型） 間質性膀胱炎（ハンナ型）  N301 F584 8848479 間質性膀胱炎（ハンナ型） 間質性膀胱炎（ハンナ型） 10未満

-

8848472 オスラー病 オスラー病 10未満
ランデュー・オスラー・ウェバー症候群

ＷＥＢＥＲ　ＯＳＬＥＲ症候群

ＯＳＬＥＲ－ＲＥＮＤＵ症候群
ＯＳＬＥＲ病

ＲＥＮＤＵ－ＯＳＬＥＲ－ＷＥＢＥＲ症候群

オスラー・ランジュー病
ウェーバ・オスラー症候群

遺伝性出血性毛細血管拡張症

遺伝性出血性毛細血管拡張症 4480004 遺伝性出血性末梢血管拡張症 遺伝性出血性末梢血管拡張症 10未満
-

228  閉塞性細気管支炎 閉塞性細気管支炎  Ｊ448 T0KS 4912004 閉塞性細気管支炎 閉塞性細気管支炎 19

19
肺胞蛋白症（自己免疫性又は先天性） FFUN 5160001 肺胞蛋白症 肺胞蛋白症 10未満

 ＰＡＰ

自己免疫性肺胞蛋白症 EVFC 8848559 自己免疫性肺胞蛋白症 自己免疫性肺胞蛋白症 0
自己免疫性ＰＡＰ

先天性肺胞蛋白症 P4ER 8848588 先天性肺胞蛋白症 先天性肺胞蛋白症 0

先天性ＰＡＰ
遺伝性肺胞蛋白症 RQK8 8848456 遺伝性肺胞蛋白症 遺伝性肺胞蛋白症 0

遺伝性ＰＡＰ

特発性肺胞蛋白症 SJU6 8848637 特発性肺胞蛋白症 特発性肺胞蛋白症 0
特発性ＰＡＰ

-

肺胞低換気症候群  E662 A63Q 7942008 肺胞低換気症候群 肺胞低換気症候群 10未満
肺胞低換気症候群フェノタイプA

肺胞低換気症候群フェノタイプB

8833313 原発性肺胞低換気症候群 原発性肺胞低換気症候群 10未満

オンディーヌ症候群

ＯＮＤＩＮＥ症候群

ＡＨＳ
ＰＡＨ

-

8848451 α１－アンチトリプシン欠乏症 α１－アンチトリプシン欠乏症 0
アルファ１－アンチトリプシン欠乏症

アルファ１アンチトリプシン欠損症

アルファ１抗トリプシン欠損症
アルファ１抗トリプシン歇損症

0小計

小計

231  α１－アンチトリプシン欠乏症 α１－アンチトリプシン欠乏症  E880 S2R8

AAT欠損症

小計

230  肺胞低換気症候群

原発性肺胞低換気症候群  Ｇ473 BRCP

小計

小計
229  肺胞蛋白症（自己免疫性又は先天性）  Ｊ840

小計

小計

227  オスラー病  オスラー病  I780 KRJF

小計
225  先天性腎性尿崩症  N251 JB11

224  紫斑病性腎炎  紫斑病性腎炎  D690  N082 VCAQ

 V80D

メサンギウム増殖性糸球体腎炎  Ｎ053 FR53

小計

小計

223  一次性膜性増殖性糸球体腎炎 一次性膜性増殖性糸球体腎炎  N055  T46M

一次性膜性増殖性糸球体腎炎Ⅰ型  N055

J7A1

巣状分節性糸球体硬化症  N051  HBLV

膜性増殖性糸球体腎炎  N055  T46M

小計

222  一次性ネフローゼ症候群
微小変化型ネフローゼ症候群  Ｎ040  NA95

膜性腎症  Ｎ052

小計
221  抗糸球体基底膜腎炎  抗糸球体基底膜腎炎  Ｎ017  LBA6

小計
220  急速進行性糸球体腎炎  急速進行性糸球体腎炎  Ｎ019 F82S

小計
219  ギャロウェイ・モワト症候群 ギャロウエイ・モワト症候群  Q897  G0CR

小計

218  アルポート症候群  アルポート症候群  Q878  PHAV

小計
217  エプスタイン病  エプスタイン病  Q225 V7CE

小計
216  両大血管右室起始症  両大血管右室起始症  Q201  COM2

小計
215  ファロー四徴症  ファロー四徴症  Q213  MH8Q

小計

214  心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症 心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症 Q213 QUT4

小計
213 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症  Q255 HG1E

小計
212  三尖弁閉鎖症  三尖弁閉鎖症  Q224 A4PD

小計

211  左心低形成症候群  左心低形成症候群  Q234 T8HU

HE3M

小計

210  単心室症  単心室症  Q204 RL1C

209  完全大血管転位症  完全大血管転位症  Q203

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない
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8848473  カーニー複合 カーニー複合 0
 ＣＡＲＮＥＹ複合

0
8844011 ウォルフラム症候群 ウォルフラム症候群 0

ウルフラム症候群

ＷＯＬＦＲＡＭ症候群
ＤＩＤＭＯＡＤ症候群 ＤＩＤＭＯＡＤ症候群

0

 ペルオキシソーム病（副腎白質ジストロフィー
を除く。）

 E713 8848671 ペルオキシソーム病 ペルオキシソーム病 0

ペルオキシソーム形成異常症  E713 8848670 ペルオキシソーム形成異常症 ペルオキシソーム形成異常症 0
ＰＥＸ遺伝子異常症

8837838 ツェルベーガー症候群 ツェルベーガー症候群 0

ツェルウェーガー症候群
ＺＥＬＬＷＥＧＥＲ症候群

新生児型副腎白質ジストロフィー  E713 BTCG 8848556 新生児型副腎白質ジストロフィー 新生児型副腎白質ジストロフィー 0

8848645 乳児レフサム病 乳児レフサム病 0
乳児ＲＥＦＳＵＭ病

根性点状軟骨異形成症１型
β酸化系酵素欠損症
アシル-CoAオキシダーゼ （AOX） 欠損症

D-二頭酵素 （DBP）欠損症
ステロールキャリアプロテインX欠損症
2-メチルアシル-CoAラセマーゼ欠損症

8841173 レフサム病 レフサム病 0
レフサム症候群

ＲＥＦＳＵＭ症候群
ＲＥＦＳＵＭ病

プラスマローゲン合成系酵素欠損症

根性点状軟骨異形成症２型
根性点状軟骨異形成症３型

8841448 原発性高シュウ酸尿症 原発性高シュウ酸尿症 0

原発性高しゅう酸尿症
原発性高蓚酸尿症

 アカタラセミア（無カタラーゼ血症） E803 DKCK 2776007 無カタラーゼ血症 無カタラーゼ血症 0
ツェルベーガースペクトラム
ペルオキシソームβ酸化系酵素欠損症

ＤＢＰ欠損症
ＡＭＣＲ欠損症
ＳＣＰｘ欠損症

ＡＯＸ欠損症
急性レフサム病

0
8844593 副甲状腺機能低下症 副甲状腺機能低下症 34

副甲状腺機能低下

副甲状腺機能低下（症）
上皮小体機能低下症
上皮小体性テタニー

上皮小体性ミオパシー
上皮小体性ミオパチー

2521003 特発性副甲状腺機能低下症 特発性副甲状腺機能低下症 10未満
特発性上皮小体機能低下症

ＰＴＨ不足性副甲状腺機能低下症

家族性孤発性副甲状腺機能低下症
-

偽性副甲状腺機能低下症  E201 KQCJ 2754022 偽性副甲状腺機能低下症 偽性副甲状腺機能低下症 10未満

偽性副甲状腺機能低下症Ia型
偽性副甲状腺機能低下症Ib型

偽性副甲状腺機能低下症Ic型
偽性副甲状腺機能低下症II型

-

副腎皮質刺激ホルモン不応症 8848663 副腎皮質刺激ホルモン不応症 副腎皮質刺激ホルモン不応症 0
ＡＣＴＨ不応症 8848180 ＡＣＴＨ不応症 ＡＣＴＨ不応症 0
 ＴｒｉｐｌｅＡ症候群 8848191  ＴｒｉｐｌｅＡ症候群 ＴｒｉｐｌｅＡ症候群 0

 Ａｌｌｇｒｏｖｅ症候群  ＡLLGROVE症候群
 トリプルＡ症候群

0
 ビタミンＤ抵抗性くる病 8839503 ビタミンＤ抵抗性くる病 ビタミンＤ抵抗性くる病 0
 ビタミンＤ抵抗性骨軟化症  ビタミンＤ抵抗性骨軟化症

低リン血症性くる病・骨軟化症
低リン血症性骨軟化症

2689001 くる病 くる病 11

若年性骨軟化症
乳児性骨軟化症

後天性ビタミンD抵抗性骨軟化症
腫瘍性骨軟化症
FGF23関連低リン血症

11
ビタミンＤ依存性くる病  E550 L2HL 8845185 ビタミンＤ依存性くる病 ビタミンＤ依存性くる病 0
ビタミンＤ依存性骨軟化症

ビタミンＤ依存症  E833 F0QU 2689003 ビタミンＤ依存症 ビタミンＤ依存症 0
ビタミンＤ依存症Ｉ型  E833 K9LT 2689011 ビタミンＤ依存症Ｉ型 ビタミンＤ依存症Ｉ型 0

ビタミンＤ依存症ＩＩ型  E833 L4BA 2689012 ビタミンＤ依存症ＩＩ型 ビタミンＤ依存症ＩＩ型 0
0

8839619 フェニルケトン尿症 フェニルケトン尿症 10未満

フェニールケトン尿症
ＰＡＨ欠損症
ＢＨ４欠損症

 C2K6 8845515 ＢＨ４反応性高フェニルアラニン血症 ＢＨ４反応性高フェニルアラニン血症 0
テトラヒドロビオプテリンン反応性高フェニルアラニン血

症
-

8848509 高チロシン血症１型 高チロシン血症１型 0

Ⅰ型チロシン血症
Ⅰ型遺伝性高チロシン血症
遺伝性高チロシン血症１型

遺伝性高チロシン血症Ⅰ型
肝腎チロシン症

肝腎型高チロシン症
8847230 チロシン血症１型 0

チロシン血症Ⅰ型

チロシン症
１型チロシン血症
１型遺伝性高チロシン血症

フマリルアセト酢酸分解酵素欠損症
急性型高チロシン血症１型

亜急性型高チロシン血症１型
慢性型高チロシン血症１型

0

8848510 高チロシン血症２型 高チロシン血症２型 0
高チロシン血症Ⅱ型
２型チロシン血症

２型遺伝性高チロシン血症
リヒナー・ハンハルト症候群

Ⅱ型チロシン血症
Ⅱ型遺伝性高チロシン血症
ＲＩＣＨＮＥＲ－ＨＡＮＨＡＲＴ症候群

眼皮膚チロシン症
眼皮膚型チロシン症
チロシン血症２型

遺伝性高チロシン血症２型
遺伝性高チロシン血症Ⅱ型

急性型高チロシン血症2型
亜急性型高チロシン血症2型
慢性型高チロシン血症2型

0
8848511 高チロシン血症３型 高チロシン血症３型 0

Ⅲ型チロシン血症

チロシン血症３型
チロシン血症Ⅲ型

３型チロシン血症
４－ＨＰＰＤ欠損症
４－ハイドロキシフェニルピルビン酸ジオキシゲナーゼ

欠損症
４－ヒドロキシフェニルピルビン酸ジオキシゲナーゼ欠
損症

４ＨＰＰＤ欠損症
４ハイドロキシフェニルピルビン酸ジオキシゲナーゼ欠
損症

４ヒドロキシフェニルピルビン酸ジオキシゲナーゼ欠損
症

急性型高チロシン血症3型
亜急性型高チロシン血症3型
慢性型高チロシン血症3型

0
2703002 メープルシロップ尿症 メープルシロップ尿症 10未満

楓糖尿症

楓糖尿病
-

プロピオン酸血症  E711 G8A5 8839924 プロピオン酸血症 プロピオン酸血症 0
軽症プロピオン酸血症

0

8840544 メチルマロン酸血症 メチルマロン酸血症 0
メチルマロン酸尿症

0小計

小計

245  プロピオン酸血症

小計

246  メチルマロン酸血症  メチルマロン酸血症  E711  VDMR

小計
244  メープルシロップ尿症  メープルシロップ尿症（ＭＳＵＤ）  E710 DJBJ

小計
243  高チロシン血症３型 高チロシン血症３型  E702 QCSF

小計

242  高チロシン血症２型  高チロシン血症２型  E702 GB55

小計
241  高チロシン血症１型  高チロシン血症１型  E702 TJ8F

小計
240  フェニルケトン尿症  フェニルケトン尿症（ＰＫＵ）  E701 MF9U

ＢＨ４反応性高Ｐｈｅ血症  E701

 E550 LH3C

小計
239  ビタミンＤ依存性くる病／骨軟化症

 E274  Q395  NGCP

小計
238  ビタミンＤ抵抗性くる病／骨軟化症  E833 DFCR

くる病

JG1F

小計
236  偽性副甲状腺機能低下症

小計

237  副腎皮質刺激ホルモン不応症  E274 SOAU

小計
235  副甲状腺機能低下症  副甲状腺機能低下症  E209 CF8U

特発性副甲状腺機能低下症  E200

JAU9

レフサム病  G601 M7FK

原発性高シュウ酸尿症  E748 LA3G

小計

234  ペルオキシソーム病（副腎白質ジスト
ロフィーを除く。）

ツェルベーガー症候群  Q878 BA08

乳児レフサム病  E713

小計
233  ウォルフラム症候群  ウォルフラム症候群  Q878 SJFS

232  カーニー複合  カーニー複合  Q897 Q5LA

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも

の
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247  イソ吉草酸血症  イソ吉草酸血症  E711 L5KN 8830486  イソ吉草酸血症 イソ吉草酸血症 10未満

-
248  グルコーストランスポーター１欠損症  グルコーストランスポーター１欠損症（ＧＬＵＴ-1

ＤＳ）/ＧＬＵＴ1欠損症

 E748  G948 MA2J 8848499 グルコーストランスポーター１欠損症 グルコーストランスポーター１欠損症 0

0
8847169  グルタル酸血症１型 グルタル酸血症１型 0

グルタル酸血症Ⅰ型

 グルタル酸尿症１型
グルタル酸尿症Ⅰ型

Ⅰ型グルタル酸尿症

１型グルタル酸尿症
0

8847170 グルタル酸血症２型 グルタル酸血症２型 0

グルタル酸血症Ⅱ型
 グルタル酸尿症２型

グルタル酸尿症Ⅱ型

Ⅱ型グルタル酸尿症
２型グルタル酸尿症

マルチプルアシルCoA脱水素酵素欠損症

新生児期発症型グルタル酸血症２型
乳幼児・学童期発症型グルタル酸血症２型

成人発症型グルタル酸血症２型

0
8848648 尿素サイクル異常症 尿素サイクル異常症 0

8844998 先天性尿素サイクル異常症 先天性尿素サイクル異常症 0

Ｎ－アセチルグルタミン酸合成酵素欠損症 8848440 Ｎ－アセチルグルタミン酸合成酵素欠損症 Ｎ－アセチルグルタミン酸合成酵素欠損症 0
ＮＡＧＳ欠損症 ＮＡＧＳ欠損症

8844943 カルバミルリン酸合成酵素欠損症 カルバミルリン酸合成酵素欠損症 10未満

高アンモニア血症１型
高アンモニア血症Ⅰ型

ＣＰＳ欠損症

8844938 オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症 オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症 0
高アンモニア血症２型

高アンモニア血症Ⅱ型

 ＯＴＣ欠損症 ＯＴＣ欠損症
アルギニノコハク酸尿症  E722 8830329 アルギニノコハク酸尿症 アルギニノコハク酸尿症 0

アルギニン血症

ＣＰＳＩ欠損症
8848540 シトルリン血症１型 シトルリン血症１型 0

アルギニノコハク酸合成酵素欠損症

古典型シトルリン血症 古典的シトルリン血症

-
8845042 リジン尿性蛋白不耐症 リジン尿性蛋白不耐症 0

高二塩基性アミノ酸尿症

家族性蛋白不耐症
先天性リジン尿症

0

253 先天性葉酸吸収不全 先天性葉酸吸収不全  D528 TAU7 8836383 先天性葉酸吸収不全 先天性葉酸吸収不全 0
0

2771002 ポルフィリン症 ポルフィリン症 10未満

ポルフィリン代謝障害
ポルフィリア

急性ポルフィリン症  E802 DEGA 8832451 急性ポルフィリン症 急性ポルフィリン症 0

8832312 急性間欠性ポルフィリン症 急性間欠性ポルフィリン症 10未満
急性間歇性ポルフィリン症

遺伝性コプロポルフィリン症  E802 ALAE 8830573 遺伝性コプロポルフィリン症 遺伝性コプロポルフィリン症 0

異型性ポルフィリン症  E802 U05F 8830426 異型性ポルフィリン症 異型性ポルフィリン症 10未満
皮膚型ポルフィリン症

赤芽球性（骨髄性）プロトポルフィリン症

晩発性皮膚ポルフィリン症  E801 M1MQ 8839150 晩発性皮膚ポルフィリン症 晩発性皮膚ポルフィリン症 10未満
先天性骨髄性ポルフィリン症

X連鎖優性プロトポルフィリン症

肝性骨髄性ポルフィリン症
-

8848662  複合カルボキシラーゼ欠損症 複合カルボキシラーゼ欠損症 0

 複合カルボキシラーゼ血症
 ビオチン依存性カルボキシラーゼ欠乏症

 マルチプルカルボキシラーゼ欠損症

 ビオチン依存性カルボキシラーゼ歇乏症
ホロカルボキシラーゼ合成酵素欠損症  D818 QSP0 8846055 ホロカルボキシラーゼ合成酵素欠損症 ホロカルボキシラーゼ合成酵素欠損症 0

ビオチニダーゼ欠損症

0
8848494 筋型糖原病 筋型糖原病 0

筋糖原病

グリコーゲン蓄積疾患性ミオパシー
グリコーゲン蓄積疾患性ミオパチー

8838010 糖原病２型 糖原病２型 10未満

糖原病II型
2710010 ポンペ病 ポンペ病 10未満

ＰＯＭＰＥ病

8838011 糖原病３型 糖原病３型 0
糖原病III型

8833864 コリ病 コリ病 0

ＣＯＲＩ病
フォルブグリコゲン蓄積症

8839625 フォーブス病 フォーブス病 0

ＦＯＲＢＥＳ病
8838013 糖原病５型 糖原病５型 0

糖原病Ｖ型

8840250 マックアードル病 マックアードル病 0
ＭＣＡＲＤＬＥ病

8838015 糖原病７型 糖原病７型 0

糖原病VII型
垂井病

8848622 糖原病０型 糖原病０型 0

8832871 グリコーゲンシンセターゼ欠損 0
グリコーゲンシンセターゼ歇損

糖原病IV型

8838012 糖原病４型 糖原病４型 0
2727045 アンダーソン病 アンダーソン病 0

ＡＮＤＥＲＳＥＮ病

8848631 糖原病９型 糖原病９型 0
糖原病IX型

筋型糖原病IXd型

8848443 ＰＧＫ欠損症 0

ホスホグリセリン酸キナーゼ欠損症
8848623 糖原病１０型 糖原病１０型 0

糖原病Ｘ型

8848624 糖原病１１型 糖原病１１型 0
糖原病ＸＩ型

8848625 糖原病１２型 糖原病１２型 0

糖原病XII型
8848626 糖原病１３型 糖原病１３型 0

糖原病XIII型

8848627 糖原病１４型 糖原病１４型 0
糖原病XIV型

8848628 糖原病１５型 糖原病１５型 0

糖原病XV型
-小計

筋型糖原病XIV型  E740  HK7M

筋型糖原病XV型  E740

筋型糖原病XIII型  E740  S5S6

筋型糖原病X型  E740  AE1R

筋型糖原病XI型（Kanno病）  E740  DVH9

筋型糖原病IX型  E740  AE1R

 E740  T57B

筋型糖原病IV型（アンダースン（Andersen）病） E740 H9F8

筋型糖原病V型（マッカードル（McArdle）病） E740 LK5P

筋型糖原病VII型（Tarui病）  E740  SFKT

筋型糖原病XII型  E740  AA35

B3TV

筋型糖原病III型（コーリー（Cori）病）  E740  PP5G  糖原病3型は筋型と肝型がある。
肝型糖原病III型にも「コリ病」「フォーブス病」

同一疾患名あり

小計
256  筋型糖原病 筋型糖原病  E740  G736 F2C9

筋型糖原病II型（ポンぺ（Pompe）病） E740

 E802 Q07E

小計

255  複合カルボキシラーゼ欠損症  複合カルボキシラーゼ欠損症  D818 RGFR

 糖原病9型は筋型と肝型がある。

ホスホグリセリン酸キナーゼ（ＰＧＫ）欠損症  E740  P1BT

筋型糖原病０型

A64J

小計

小計

254 ポルフィリン症 ポルフィリン症  E802  LU66

急性間欠性ポルフィリン症

シトルリン血症（古典型、I型）  E722  ARPN

小計
252 リジン尿性蛋白不耐症 リジン尿性蛋白不耐症  E723

 カルバミルリン酸合成酵素欠損症  E722 U5D5

 オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症  E724 Q345

小計
251  尿素サイクル異常症  尿素サイクル異常症  E722 BB3L

 E722 G0GG

小計

250  グルタル酸血症２型  グルタル酸血症２型  E713 LJ09

小計

小計
249  グルタル酸血症１型  グルタル酸血症１型  E723 QGTA

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が
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8848478 肝型糖原病 肝型糖原病 0
8832872 グリコーゲン性びまん性肝肥大症 グリコーゲン性びまん性肝肥大症 0

8838009 糖原病１型 糖原病１型 0

糖原病I型
8838011 糖原病３型 糖原病３型 0

糖原病III型

8833864 コリ病 コリ病 0
ＣＯＲＩ病

フォルブグリコゲン蓄積症

8839625 フォーブス病 フォーブス病 0
ＦＯＲＢＥＳ病

8838012 糖原病４型 糖原病４型 0

ＡＮＤＥＲＳＥＮ病
2727045 アンダーソン病 アンダーソン病 0

糖原病IV型

8838014 糖原病６型 糖原病６型 0
糖原病Ⅵ型

ヘルス病

8838782 ハース病 ハース病 10未満
ＨＥＲＳ病

ヘルス病

肝ホスホリラーゼ欠損症
肝ホスホリラーゼ歇損症

8848631 糖原病９型 糖原病９型 0

糖原病IX型
8848629  糖原病1Ａ型  糖原病１ａ型 0

2710004  糖原病ＩＡ型  フォンギールケ病 0

 フォンギールケ病
 ギールケ疾患

 ＧＩＥＲＫＥ疾患

 ＶＯＮ　ＧＩＥＲＫＥ病
 グルコース-６-ホスファターゼ欠損症

8848630  糖原病1Ｂ型 糖原病１ｂ型 0

 糖原病ＩＢ型
 グルコース-６-ホスファターゼ欠トランスポーター異常

症

肝型糖原病IIIaグリコーゲン脱分枝酵素欠損症
肝型糖原病IIIbグリコーゲン脱分枝酵素欠損症

肝型糖原病IIIcグリコーゲン欠損症

肝型糖原病IIIdトランスフェラーセ欠損症
肝型糖原病IV型 アミロ1，4→1，6トランスグルコ

シラーゼ欠損症

肝型糖原病VI型 肝グリコーゲンホスホリラーゼ
欠損症

肝型糖原病IX型 ホスホリラーゼキナーゼ欠損

症
肝型糖原病IXa αサブユニット異常症（肝型）

肝型糖原病IXb βサブユニット異常症（肝筋型）

肝型糖原病IXc γサブユニット異常症（肝型）
Ⅳ型糖原病

Ⅳ型糖原病肝型（重症肝硬変型）
Ⅳ型糖原病⾮進行性肝型

Ⅳ型糖原病致死新生児神経・筋型

Ⅳ型糖原病幼児筋・肝型
Ⅳ型糖原病成人型（ポリグルコサン小胞体病）

-

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

8848434 ＧＡＬＴ欠損症 ＧＡＬＴ欠損症 0

ガラクトース血症1型
ガラクトース血症Ｉ型

0

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
8849518 ＬＣＡＴ欠損症  －

古典型LCAT欠損症

部分欠損型LCAT欠損症
魚眼病

0

260
 シトステロール血症  シトステロール血症  E780  N62A 8849534 シトステロール血症 －

平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

0

タンジール病
8830371 アルファリポ蛋白欠乏症 アルファリポ蛋白欠乏症 0

アルファリポ蛋白歇乏症

アルファリポたんぱく欠乏症
アルファリポたんぱく歇乏症

0

262  原発性高カイロミクロン血症  原発性高カイロミクロン血症  E783  H71L 8849528 原発性高カイロミクロン血症 －
平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

0

8838707 脳腱黄色腫症 脳腱黄色腫症 10未満
脳腱コレステリン沈着症

 ２７－ヒドロキシラーゼ欠損症

-
8840506 無ベータリポ蛋白血症 無ベータリポ蛋白血症 0

ベータリポ蛋白欠損症

ベータリポ蛋白歇損症
無ベータリポたんぱく血症

ベータリポたんぱく欠損症

ベータリポたんぱく歇損症
0

8848541 脂肪萎縮症 脂肪萎縮症 0

2726001 リポジストロフィー リポジストロフィー 10未満
2726002 脂肪異栄養症 脂肪異栄養症 0

8848583 先天性全身性脂肪萎縮症 先天性全身性脂肪萎縮症 0

先天性全身性脂肪萎縮性糖尿病
脂肪萎縮性糖尿病

後天性全身性脂肪萎縮症  E881 AKPG 8848512 後天性全身性脂肪萎縮症 後天性全身性脂肪萎縮症 0

家族性部分性脂肪萎縮症  E881 B113 8848475 家族性部分性脂肪萎縮症 家族性部分性脂肪萎縮症 0
後天性部分性脂肪萎縮症  E881 VT8B 8848513 後天性部分性脂肪萎縮症 後天性部分性脂肪萎縮症 0

-
266  家族性地中海熱 家族性地中海熱  E850 E597 8831283 家族性地中海熱 家族性地中海熱 10未満

-

 高IgD症候群  D898 RB20 8848134  高IgD症候群 高ＩｇＤ症候群 0
メバロン酸キナーゼ欠損症

0

268  中條・西村症候群  中條・西村症候群  D898 NMN7 8848643 中條・西村症候群 中條・西村症候群 0
0

 化膿性無菌性関節炎・壊疽性膿皮症・アクネ症

候群

化膿性無菌性関節炎・壊疽性膿皮症・アクネ症候群

 ＰＡＰＡ症候群 8848441 ＰＡＰＡ症候群 ＰＡＰＡ症候群 0

0

270  慢性再発性多発性骨髄炎  慢性再発性多発性骨髄炎  D898 VRR6 8848673  慢性再発性多発性骨髄炎 慢性再発性多発性骨髄炎 0
0

7200001 強直性脊椎炎 強直性脊椎炎 78

強直性脊椎関節炎
強直性脊椎症

慢性強直性脊椎炎

脊椎強直症
萎縮性脊椎炎

強直性脊椎症

78
272  進行性骨化性線維異形成症 進行性骨化性線維異形成症  M6119 PCD4 8834971 進行性骨化性線維異形成症 進行性骨化性線維異形成症 10未満

-

273  肋骨異常を伴う先天性側弯症 肋骨異常を伴う先天性側弯症  Q675  Q766 DNND 8848685 肋骨異常を伴う先天性側弯症 肋骨異常を伴う先天性側弯症 0
0

8833798 骨形成不全症 骨形成不全症 17

8836214 先天性骨形成不全症 先天性骨形成不全症 10未満
骨形成異常症

骨形成不全

骨形成不全（症）
-

8847883 タナトフォリック骨異形成症 タナトフォリック骨異形成症 0

致死性骨異形成症
8842969 致死性四肢短縮型低身長症 致死性四肢短縮型低身長症 0

致死性小人症

0
8847892 軟骨無形成症 軟骨無形成症 0

8838356 軟骨形成不全症 軟骨形成不全症 10未満

8838352 軟骨異栄養症 軟骨異栄養症 10未満
軟骨形成不全

軟骨形成不全（症）

7564006 胎児性軟骨異栄養症 胎児性軟骨異栄養症 0
胎生軟骨異栄養症

-

 リンパ管腫症 8848683 リンパ管腫症 リンパ管腫症 0
ゴーハム・スタウト症候群

ＧＯＲＨＡＭ－ＳＴＯＵＴ症候群

ゴーハム病
ＧＯＲＨＡＭ病

 大量骨溶解症 大量骨溶解症
 びまん性リンパ管種症 びまん性リンパ管腫症

0小計

小計

277  リンパ管腫症／ゴーハム病  M8950 FNAA
 ゴーハム・スタウト症候群

 ゴーハム病

小計
276  軟骨無形成症  軟骨無形成症  Q774  A84V

小計

275  タナトフォリック骨異形成症  タナトフォリック骨異形成症  Q771  CK8D

小計

小計

小計

274  骨形成不全症  骨形成不全症  Q780 JML4

小計

小計

271  強直性脊椎炎  強直性脊椎炎  M45-9  NBEN

小計

269 化膿性無菌性関節炎・壊疽性膿皮症・

アクネ症候群

 D898  L1FL

 E8S3

小計

小計

267  高IgD症候群

小計

小計

265  脂肪萎縮症  脂肪萎縮症  E881  EMDG

先天性全身性脂肪萎縮症  E881  E11

小計
264  無βリポタンパク血症  無βリポタンパク血症  E786  PC4V

小計

小計

263 脳腱黄色腫症 脳腱黄色腫症  E755  J97L

平成30年6月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

小計

小計

261  タンジール病  タンジール病  E786  L139

肝型糖原病IV型

※筋型糖原病IV型（アンダースン（Andersen）

病）と同疾患

E740 H9F8  糖原病4型は筋型と肝型がある。

肝型糖原病VI型  E740  B2MD

 UEGV

ガラクトース血症I 型

小計

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

 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

 E786  BUVM

肝型糖原病Ib型グルコース-6-ホスファターゼト

ランスポーター異常症

 E740  LJVV

小計

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

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

 E742

肝型糖原病III型

※筋型糖原病III型（コーリー（Cori）病）と同疾患

 E740  PP5G  糖原病３型は筋型と肝型がある。

筋型糖原病III型（コーリー（Cori）病）にも「コリ

病」「フォーブス病」同一疾患名あり。

257  肝型糖原病 肝型糖原病  E740  K778 S95E

肝型糖原病I型  E740

肝型糖原病IX型

※筋型糖原病IX型と同疾患

 E740  AE1R
 糖原病9型は筋型と肝型がある。

肝型糖原病Ia型グルコース-6-ホスファターゼ

欠損症

 E740  TNV1

RKSB

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも
の
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告示番

号
指定難病名

告示病名以外の指定難病対象疾病名

ICD-10-1 ICD-10-2
病名交換

用コード
病名コード レセプト傷病名マスター

2013-2016

年度奈良

県KDB実
患者数（年

度は4月1

日から翌
年3月31日

まで）

備考

8848493 巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変） 巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変） 0

巨大リンパ管奇形（頸部顔面病変）
0

8848490 巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変） 巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変） 0

巨大静脈奇形（頸部口腔咽頭びまん性病変）
0

8848491 巨大動静脈奇形（頚部顔面病変） 巨大動静脈奇形（頚部顔面病変） 0

巨大動静脈奇形（頸部顔面病変）
 Q273 C858 8848492 巨大動静脈奇形（四肢病変） 巨大動静脈奇形（四肢病変） 0

0

8832833 クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群 クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群 10未満
クリッペル・トレノーネイ・ウェーバ症候群

クリッペル・ウェーバー症候群

クリッペル・トレノーネイ・ウェーバー症候群
ＫＬＩＰＰＥＬ　ＷＥＢＥＲ症候群

ＫＬＩＰＰＥＬ-ＴＲＥＮＡＵＮＡＹ－ＷＥＢＥＲ症候群

-

8836270 先天性赤血球形成異常性貧血 先天性赤血球形成異常性貧血 0
赤血球形成異常性貧血

0

8833581 後天性赤芽球ろう 後天性赤芽球ろう 10未満
後天性赤芽球癆

-

8848607 ダイアモンド・ブラックファン貧血 ダイアモンド・ブラックファン貧血 0
ブラックファン・ダイアモンド症候群

ブラックファン・ダイアモンド貧血

ＢＬＡＣＫＦＡＮ－ＤＩＡＭＯＮＤ症候群
ＢＬＡＣＫＦＡＮ－ＤＩＡＭＯＮＤ貧血

ＤＩＡＭＯＮＤ－ＢＬＡＣＫＦＡＮ症候群

ダイアモンド・ブラックファン症候群
8836261 先天性赤芽球ろう 先天性赤芽球ろう 0

先天性赤芽球癆

0
2840001 ファンコニ貧血 ファンコニ貧血 0

ＦＡＮＣＯＮＩ貧血

ファンコーニ貧血
ファンコニー貧血

0

286  遺伝性鉄芽球性貧血  遺伝性鉄芽球性貧血  D640 C9LA 8830580 遺伝性鉄芽球性貧血 遺伝性鉄芽球性貧血 0
0

8848463 エプスタイン症候群 エプスタイン症候群 0

ＥＰＳＴＥＩＮ症候群
0

自己免疫性後天性凝固因子欠乏症  D684  FN7B 8849353  自己免疫性後天性凝固因子欠乏症 －
 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
自己免疫性後天性凝固第XIII/13因子欠乏症

自己免疫性出血病XIII
自己免疫性後天性凝固第VIII/8因子欠乏症

8845658 後天性血友病Ａ 後天性血友病Ａ 11

第VIII因子インヒビター陽性後天性血友病
第８因子インヒビター陽性後天性血友病

自己免疫性後天性フォンウィルブランド因子

（von Willebrand）欠乏症
8849354 自己免疫性後天性フォンウィルブランド病 －

自己免疫性後天性ＶＯＮ　ＷＩＬＬＥＢＲＡＮＤ病

自己免疫性後天性凝固第V/5因子（F5）欠乏症

第5因子インヒビター

11
8843694 クロンカイト・カナダ症候群 クロンカイト・カナダ症候群 10未満

ＣＡＮＡＤＡ－ＣＲＯＮＫＨＩＴＥ症候群

クロンクハイト・カナダ症候群
ＣＲＯＮＫＨＩＴＥ－ＣＡＮＡＤＡ症候群

カナダ・クロンカイト症候群

カナダ・クロンクハイト症候群
-

290  非特異性多発性小腸潰瘍症 非特異性多発性小腸潰瘍症 K633 MN54 5349014 非特異性多発性小腸潰瘍症 非特異性多発性小腸潰瘍 10未満

-
8848594 全結腸型ヒルシュスプルング病 全結腸型ヒルシュスプルング病 0

全結腸型ＨＩＲＳＣＨＳＰＲＵＮＧ病

8848545 小腸型ヒルシュスプルング病 小腸型ヒルシュスプルング病 0
小腸型ＨＩＲＳＣＨＳＰＲＵＮＧ病

0

8845173 総排泄腔外反症 総排泄腔外反症 10未満
膀胱腸裂

-

293  総排泄腔遺残  総排泄腔遺残  Q437 Q42R 8836688 総排泄腔遺残 総排泄腔遺残 10未満
-

294  先天性横隔膜ヘルニア  先天性横隔膜ヘルニア  Q790 E4J4 8836145 先天性横隔膜ヘルニア 先天性横隔膜ヘルニア 10未満

-

295  乳幼児肝巨大血管腫  乳幼児肝巨大血管腫
0

5762012 胆道閉鎖症 胆道閉鎖症 10未満

ＣＢＡ
5762014 胆道閉鎖 胆道閉鎖 10未満

先天性胆道閉鎖

先天性胆道閉鎖（症）
8836286 先天性胆道閉鎖症 先天性胆道閉鎖症 10未満

胆管閉鎖症

-
8830321 アラジール症候群 アラジール症候群 10未満

ＡＬＡＧＩＬＬＥ症候群

-
298  遺伝性膵炎 遺伝性膵炎  K861 MV49 8848455 遺伝性膵炎 遺伝性膵炎 10未満

-

8838762  のう胞性線維症  のう胞性線維症 10未満
嚢胞性線維症

8835706 膵のう胞性線維症  膵のう胞性線維症 10未満

膵嚢胞性線維症
 肝嚢胞性線維症

-

ＩｇＧ４関連疾患  M359 SQJN 8848113 ＩｇＧ４関連疾患 ＩｇＧ４関連疾患 24
ＩｇＧ４関連疾患包括

自己免疫性膵炎  K861 8842274 自己免疫性膵炎 自己免疫性膵炎 82

8848112 ＩｇＧ４関連硬化性胆管炎 ＩｇＧ４関連硬化性胆管炎 12
ＩｇＧ４関連胆管炎

ＩｇＧ４関連涙腺・眼窩および唾液腺病変  K118 HPE1 8848115 ＩｇＧ４関連ミクリッツ病 ＩｇＧ４関連ミクリッツ病 0

8848114 ＩｇＧ４関連腎臓病 ＩｇＧ４関連腎臓病 10未満
ＩｇＧ４関連腎炎

ＩｇＧ４関連腎症

-
8830978 黄斑ジストロフィー 黄斑ジストロフィー 12

黄斑ジストロフィー症

黄斑部ジストロフィー

8840886 卵黄状黄斑ジストロフィー 卵黄状黄斑ジストロフィー 10未満
卵黄状黄斑変性

卵黄状黄斑部変性

卵黄状黄斑ジストロフィ
ベスト病

ＢＥＳＴ病

8843848 黄色斑眼底 黄色斑眼底 10未満
ＳＴＡＲＧＡＲＤＴ病

スターガード病

スターガルド病
オカルト黄斑ジストロフィー

錐体ジストロフィー  H355 J3AG 8841636 錐体ジストロフィー 錐体ジストロフィー 10未満

錐体杆体ジストロフィー  H355 MGSO 8835687 錐体杆体ジストロフィー 錐体杆体ジストロフィー 0
8837588 中心性輪紋状脈絡膜萎縮症 中心性輪紋状脈絡膜萎縮症 10未満

脈絡膜花環状萎縮

-
8848684 レーベル遺伝性視神経症 レーベル遺伝性視神経症 0

レーベル病

レーベル萎縮
8846069 レーバー遺伝性視神経萎縮症 レーバー遺伝性視神経萎縮症 0

レーバー遺伝性視神経症

レーバー視神経萎縮症
レーバー病

遺伝性視神経萎縮

家族性遺伝性視神経萎縮
家族性視神経萎縮

ＬＥＢＥＲ萎縮

ＬＥＢＥＲ遺伝性視神経萎縮症
ＬＥＢＥＲ遺伝性視神経症

ＬＥＢＥＲ視神経萎縮症

ＬＥＢＥＲ病
ＬＨＯＮ

0

8844121 アッシャー症候群 アッシャー症候群 0

ＵＳＨＥＲ症候群
アシャー症候群

0

304  若年発症型両側性感音難聴 若年発症型両側性感音難聴
0

小計

小計

PLPH

小計

303  アッシャー症候群 アッシャー症候群 Q878 K59V

中心性輪紋状脈絡膜ジストロフィー  H312 HRVL

小計
302 レーベル遺伝性視神経症 レーベル遺伝性視神経症 H472

GCMM

 Ｓｔａｒｇａｒｄｔ病  H355

H27S

小計
301  黄斑ジストロフィー  黄斑ジストロフィー  H355 RKDM

 卵黄状黄斑ジストロフィー（ベスト病）  H355

小計

300  ＩｇＧ４関連疾患

ＩｇＧ４関連硬化性胆管炎  K830 PVCP

ＩｇＧ４関連腎臓病  N119

小計

小計

299  嚢胞性線維症  嚢胞性線維症  E849  KP9S

小計
297  アラジール症候群  アラジール症候群  Q447  AD8H

小計

小計

小計

小計

296  胆道閉鎖症  胆道閉鎖症  Q442 G2RG

 SRL1

小計

292  総排泄腔外反症  総排泄腔外反症  Q641 MLRD

小計

小計
291  ヒルシュスプルング病（全結腸型又は

小腸型）

 ヒルシュスプルング病（全結腸型又は小腸型）  Q431  CUJL

 Q431

 S3RP  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

小計
289  クロンカイト・カナダ症候群  クロンカイト・カナダ症候群  D139  JJ31

小計

288  自己免疫性後天性凝固因子欠乏症

 後天性血友病Ａ  D684 M757

自己免疫性後天性フォンウィルブランド病  D684

小計

小計

287  エプスタイン症候群  エプスタイン症候群  D696  H905 V9PL

小計
285  ファンコニ貧血  ファンコニ貧血  D610  LPML

小計

284  ダイアモンド・ブラックファン貧血  ダイアモンド・ブラックファン貧血  D610 S42J

小計

283 後天性赤芽球癆 後天性赤芽球癆  D609  KM2A

小計

282  先天性赤血球形成異常性貧血  先天性赤血球形成異常性貧血  D644 CFQ5

小計

281 クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候
群

クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群  Q872 N097

小計

280 巨大動静脈奇形（頚部顔面又は四肢病

変）

巨大動静脈奇形（頚部顔面又は四肢病変）  Q273  VKC3

小計

279  巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん

性病変）

 巨大静脈奇形（頚部口腔咽頭びまん性病変）  Q278 MGUM

278  巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変）  巨大リンパ管奇形（頚部顔面病変）  Q288 JD9D

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも

の
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号
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2013-2016
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日から翌
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まで）

備考

305  遅発性内リンパ水腫 遅発性内リンパ水腫  H810 VM8P 8848614 遅発性内リンパ水腫 遅発性内リンパ水腫 10未満
-

306  好酸球性副鼻腔炎 好酸球性副鼻腔炎  J328 V5RN 8845156 好酸球性副鼻腔炎 好酸球性副鼻腔炎 46

46
8849258 カナバン病 －

ＣＡＮＡＶＡＮ病

0

 進行性白質脳症  Ｇ319  FT6U 8849351  進行性白質脳症 －

8849440 皮質下のう胞をもつ大頭型白質脳症 －
皮質下嚢胞をもつ大頭型白質脳症

白質消失病  G934  MFRK 8849431 白質消失病 －

卵巣機能障害を伴う進行性白質脳症  Ｇ318  G609 8849489 卵巣機能障害を伴う進行性白質脳症 －
0

8834977 進行性ミオクローヌスてんかん 進行性ミオクローヌスてんかん 10未満

進行性ミオクロニーてんかん
8830809 ウンベルリヒトてんかん ウンベルリヒトてんかん 0

ウンフェルリヒト・ルントボルグ病

ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病
ウンフェルリヒト・ルントボルク病

ＵＮＶＥＲＲＩＣＨＴ－ＬＵＮＤＢＯＲＧ病

ラフォラ病
8840882 ラフォラ疾患 ラフォラ疾患 0

8849492 良性成人型家族性ミオクローヌスてんかん －

ＢＡＦＭＥ
-

 先天異常症候群  Q897  DSA1 8849374 先天異常症候群 －

１ｑ部分重複症候群  Q878  V9M9 8849233 １Ｑ部分重複症候群 －

 ９ｑ３４欠失症候群  Q878  MTGU 8849234 ９ｑ３４欠失症候群 －

8845129 コルネリアデランゲ症候群 コルネリアデランゲ症候群 10未満
ブラッハマン・ドウランゲ症候群

ＢＲＡＣＨＡＮ－ＤＥ　ＬＡＮＧ症候群

ＣＯＲＮＥＬＩＡ　ＤＥ　ＬＡＮＧＥ症候群
ドランゲ症候群

ＤＥ　ＬＡＮＧＥ症候群

デランゲ症候群
コルネリア・ドゥランゲ症候群

コルネリア・デ・ランゲ症候群

コルネリア・デランゲ症候群
8835758 スミス・レムリ・オピッツ症候群 スミス・レムリ・オピッツ症候群 0

ＳＭＩＴＨ－ＬＥＭＬＩ－ＯＰＩＴＺ症候群

微細欠失症候群等症候群
-

311  先天性三尖弁狭窄症  先天性三尖弁狭窄症  Q224 KLN4 8836222 先天性三尖弁狭窄症 先天性三尖弁狭窄症 0

0
8836278 先天性僧帽弁狭窄症 先天性僧帽弁狭窄症 0

先天性僧帽弁狭窄

先天性僧帽弁狭窄（症）
0

313  先天性肺静脈狭窄症 先天性肺静脈狭窄症  Q268  TVQP 8849377 先天性肺静脈狭窄症 －
 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
0

314  左肺動脈右肺動脈起始症 左肺動脈右肺動脈起始症  Q257  UPD4 8849444 左肺動脈右肺動脈起始症 －
 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

0

ネイルパテラ症候群
ネイル・パテラ症候群

8837843 爪・膝蓋骨症候群 爪・膝蓋骨症候群 0

爪膝蓋骨症候群
LMX1B関連腎症

0

8849259 カルニチン回路異常症 －
カルニチンサイクル異常症

8847145 ＣＰＴ１欠損症 ＣＰＴ１欠損症 0

ＣＰＴＩ欠損症
カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼＩ欠損症

カルニチンパルミトイル転移酵素－１欠損症

カルニチンパルミトイル転移酵素－Ｉ欠損症
カルニチンパルミトイル転移酵素１欠損症

カルニチンパルミトイル転移酵素Ｉ欠損症

ＣＰＴ－１欠損症
8847146 ＣＰＴ２欠損症 ＣＰＴ２欠損症 0

ＣＰＴＩＩ欠損症

カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼＩＩ欠損症
カルニチンパルミトイル転移酵素－２欠損症

カルニチンパルミトイル転移酵素－ＩＩ欠損症

カルニチンパルミトイル転移酵素２欠損症
カルニチンパルミトイル転移酵素ＩＩ欠損症

ＣＰＴ－２欠損症

8849236 ＣＡＣＴ欠損症 －
カルニチンアシルカルニチントランスロカーゼ欠損症

8846468 一次性カルニチン欠乏症 一次性カルニチン欠乏症 0
一次性カルニチン欠損症

ＯＣＴＮ２異常症

全身性カルニチン欠損症
全身性カルニチン欠乏症

カルニチントランスポーター欠損症

0
8849309 三頭酵素欠損症 －

ミトコンドリア三頭酵素欠損症

ＭＦＰ欠損症
ＴＦＰ欠損症

新生児期発症型三頭酵素欠損症

乳幼児期発症型三頭酵素欠損症
遅発型三頭酵素欠損症

発症前型三頭酵素欠損症

0
 シトリン欠損症  E722 Q9HL 8848539  シトリン欠損症  シトリン欠損症 0

8848555 新生児肝内胆汁うっ滞症 新生児肝内胆汁うっ滞症 0

新生児肝内胆汁うっ滞
8848815 シトリン欠損による新生児肝内胆汁うっ滞症 シトリン欠損による新生児肝内胆汁うっ滞症 0

ＮＩＣＣＤ

成人発症ＩＩ型シトルリン血症  E722 N6DU 8848574 成人発症ＩＩ型シトルリン血症 成人発症ＩＩ型シトルリン血症 10未満
-

8849371 セピアプテリン還元酵素欠損症 －

ＳＲ欠損症
0

8849375 先天性ＧＰＩ欠損症 －

先天性グリコシルホスファチジルイノシトール欠損症
0

8839213 非ケトン性高グリシン血症 非ケトン性高グリシン血症 0
非ケトーシス型高グリシン血症

8847199 新生児型非ケトン性高グリシン血症 新生児型非ケトン性高グリシン血症 0

新生児型非ケトーシス型高グリシン血症
乳児型非ケトーシス型高グリシン血症

0

8849462 β－ケトチオラーゼ欠損症 －
βケトチオラーゼ欠損症

0

8849463 芳香族Ｌ-アミノ酸脱炭酸酵素欠損症 －
芳香族Ｌアミノ酸脱炭酸酵素欠損症

ＡＡＤＣ欠損症

0
8847143 ３－メチルグルタコン酸尿症 ３－メチルグルタコン酸尿症 0

３メチルグルタコン酸尿症

メチルグルタコン酸尿症
メチルグルタコニルCoAヒドラターゼ欠損症

メチルグルタコン酸尿症II型

Barth症候群
メチルグルタコン酸尿症III型

Costeff症候群

メチルグルタコン酸尿症IV型
ミトコンドリア呼吸鎖異常症

メチルグルタコン酸尿症V型

ＤＣＭＡ症候群
0

ＮＬＲＣ４異常症 D898 RE5N 8849237 ＮＬＲＣ４異常症 －

8849235 ＡＤＡ２欠損症 －
アデノシンデアミナーゼ－２欠損症 －

8849250 エカルディ・グティエール症候群 －

ＡＩＣＡＲＤＩ－ＧＯＵＴＩＥＲＥＳ症候群

Ａ２０ハプロ不全症
0

MF2B

小計

小計

325 遺伝性自己炎症疾患  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。ＡＤＡ２欠損症 D898 SPPN

エカルディ・グティエール症候群 D898

小計
324 メチルグルタコン酸尿症 メチルグルタコン酸尿症 E711 VV2J

 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

小計

323 芳香族Ｌ-アミノ酸脱炭酸酵素欠損症 芳香族Ｌ-アミノ酸脱炭酸酵素欠損症  E708  DT44  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

 P5KF

小計

322 β―ケトチオラーゼ欠損症 β―ケトチオラーゼ欠損症  E713  DPS1

小計

321 非ケトーシス型高グリシン血症 非ケトーシス型高グリシン血症  E725  MTCP

新生児型非ケトーシス型高グリシン血症  E725

 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
小計

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

 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

 E748  S83P  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

FG71 「シトリン欠損症」と「新生児肝内胆汁うっ滞症」

が組み合わさった疾患名になっている。

小計

319 セピアプテリン還元酵素（SR）欠損症 セピアプテリン還元酵素（SR）欠損症  E708  Q4TE

 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

小計
318  シトリン欠損症

 新生児肝内胆汁うっ滞症  P788 TN9V

 E722

小計
317  三頭酵素欠損症 三頭酵素欠損症  E713  K14P

 NDQQ  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

カルニチントランスポーター（ＯＣＴＮ－２）欠損症  E713  VGE5

 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ１（ＣＰ

Ｔ１）欠損症

 E713  KNB1

カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ２（ＣＰ

Ｔ１）欠損症

 E713  EVTA

爪・膝蓋骨症候群

小計

316  カルニチン回路異常症 カルニチン回路異常症  E713  JUQP

カルニチン/アシルカルニチントランスロカーゼ
（ＣＡＣＴ）欠損症

 E713

小計

小計

小計

315  ネイルパテラ症候群（爪膝蓋骨症候
群）／ＬＭＸ１Ｂ関連腎症

ネイルパテラ症候群  Q872  J90B

 Q871 U8B4

小計

小計
312  先天性僧帽弁狭窄症  先天性僧帽弁狭窄症  Q232

平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
小計

310  先天異常症候群  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB
登録なし。

コルネリアデランゲ症候群  Q871 S4CJ

スミス・レムリ・オピッツ症候群

QG6N

ラフォラ病  G403 EMGA

良性成人型家族性ミオクローヌス  G403  P2L4

小計

309  進行性ミオクローヌスてんかん 進行性ミオクローヌスてんかん  G403 FUKF

ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病  G403

 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

小計
308  進行性白質脳症  平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。

皮質下嚢胞をもつ大頭型白質脳症  E752  G378  HMEJ

小計

小計
307  カナバン病 カナバン病  E752  TP0K

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも
の
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8837412 大理石骨病 大理石骨病 10未満
大理石病

アルべルス・シェーンベルグ症候群

アルべルス・シェーンベルグ病
オステオペトローシス

ＡＬＢＥＲＳ　ＳＣＨＯＥＮＢＥＲＧ症候群

ＡＬＢＥＲＳ　ＳＣＨＯＥＮＢＥＲＧ病
新生児型/乳児型大理石骨病

中型大理石骨病

遅発型大理石骨病
-

327 特発性血栓症(遺伝性血栓性素因による遺伝性血栓性素因による特発性血栓症 D689 I829 J5LD 8849245 遺伝性血栓性素因による特発性血栓症 －
 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
0

328 前眼部形成異常 前眼部形成異常 Q139 HN0Ｔ 8849378 前眼部形成異常 －
 平成30年1月傷病名マスター追加のためKDB

登録なし。
0

329 無虹彩症 無虹彩症 Q131 FR8D 8840473 無虹彩 無虹彩 10未満

-
8836173 先天性気管狭窄症 先天性気管狭窄症 10未満

先天性気管狭窄

先天性声門下狭窄症 Q311 EM58 8836260 先天性声門下狭窄症 先天性声門下狭窄症 10未満
-

331 特発性多中心性キャッスルマン病 特発性多中心性キャッスルマン病

0
19,138

小計

小計
総合計

小計

小計

小計

小計
330 先天性気管狭窄症／先天性声門下狭

窄症

先天性気管狭窄症 Q321 PGQ6

326 大理石骨病 大理石骨病 Q782 L66U

MEDIS標準病名マスターの病名

赤：1病名のみ

青：複数あるが指定難病以外は含まない

黒：指定難病以外の病名も複数含む

MDEIS標準マスターに病名登録が

ないもの

告示指定難病名であるが、MDEIS

標準マスターに病名登録がないも
の
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