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1. 338 の告示病名について、概要・診断基準、臨床調査個人票を精

査しつつ、代表的な OMIM、Orphanet、ICD-11 について、相関

関係を整理して対応表を更新した。

2. 本年度はさらにこの対応表を実証事業グループに提出した。

3. また、イギリスで難病 WGS事業を進める Genomics England と、

フランスの同様な組織 Plan France Médecine Génomique 2025

を訪問し、海外で実施中の事業で WGS 対象となっている難病の

リストを取得した。

4. 次年度は、引き続き国際連携の検討を行う。また、英仏での WGS

対象疾患と指定難病との対応関係を整理する。

指定難病名338

慶應大⼩崎先⽣：難病OMIM対応表
奈良医大大野⽥先⽣：難病ICD10対応表

医薬基盤研：難病英語病名対応表
DBCLS：nanbyodata

難病と国際DBとの対応表作成

国際的データベース

海外での難病WGS対象疾患の取得

実証事業に提出

難病ゲノム医療に関するデータベースの分析
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