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番号

読み 疾病名 疾病
番号

読み 疾病名

こ 116 176 こふぃん・ろーりーしょうこうぐん コフィン・ローリー症候群 せ 180 312 せんてんせいそうぼうべんきょうさくしょう 先天性僧帽弁狭窄症

117 052 こんごうせいけつごうそしきびょう 混合性結合組織病 181 139 せんてんせいだいのうはくしつけいせいふぜんしょう 先天性大脳白質形成不全症

さ 118 060 さいせいふりょうせいひんけつ 再生不良性貧血 182 313 せんてんせいはいじょうみゃくきょうさくしょう 先天性肺静脈狭窄症

119 055 さいはつせいたはつなんこつえん 再発性多発軟骨炎 183 082 せんてんせいふくじんていけいせいしょう 先天性副腎低形成症

120 211 さしんていけいせいしょうこうぐん 左心低形成症候群 184 081 せんてんせいふくじんひしつこうそけっそんしょう 先天性副腎皮質酵素欠損症

121 084 さるこいどーしす サルコイドーシス 185 111 せんてんせいみおぱちー 先天性ミオパチー

122 212 さんせんべんへいさしょう 三尖弁閉鎖症 186 130 せんてんせいむつうむかんしょう 先天性無痛無汗症

123 317 さんとうこうそけっそんしょう 三頭酵素欠損症 187 253 せんてんせいようさんきゅうしゅうふぜん 先天性葉酸吸収不全

し 124 053 しぇーぐれんしょうこうぐん シェーグレン症候群 188 127 ぜんとうそくとうようへんせいしょう 前頭側頭葉変性症

125 159 しきそせいかんぴしょう 色素性乾皮症 そ 189 147 そうきみおくろにーのうしょう 早期ミオクロニー脳症

126 032 じこどんしょくくうほうせいみおぱちー 自己貪食空胞性ミオパチー 190 315
そうしつがいこつしょうこうぐん（ねいるぱてらしょうこうぐん）／LMBX1Bかんれんじん
しょう

爪膝蓋骨症候群（ネイルパテラ症候群）／LMBX１B関連腎症

127 095 じこめんえきせいかんえん 自己免疫性肝炎 191 207 そうどうみゃくかんいざんしょう 総動脈幹遺残症

128 288 じこめんえきせいこうてんせいぎょうこいんしけつぼうしょう 自己免疫性後天性凝固因子欠乏症 192 292 そうはいせつくうがいはんしょう 総排泄腔外反症

129 061 じこめんえきせいようけつせいひんけつ 自己免疫性溶血性貧血 193 293 そうはいせつくういざん 総排泄腔遺残

130 260 しとすてろーるけっしょう シトステロール血症 194 194 そとすしょうこうぐん ソトス症候群

131 318 しとりんけっそんしょう シトリン欠損症 た 195 284 だいあもんど・ぶらっくふぁんひんけつ ダイアモンド・ブラックファン貧血

132 224 しはんびょうせいじんえん 紫斑病性腎炎 196 200 だい１４ばんせんしょくたいちちおやせいだいそみーしょうこうぐん 第１４番染色体父親性ダイソミー症候群

133 265 しぼういしゅくしょう 脂肪萎縮症 197 326 だいりせきこつびょう 大理石骨病

134 107 じゃくねんせいとくはつせいかんせつえん 若年性特発性関節炎(旧病名 全身型若年性特発性関節炎) 198 007 だいのうひしつきていかくへんせいしょう 大脳皮質基底核変性症

135 304 じゃくねんはっしょうがたりょうそくせいかんおんなんちょう 若年発症型両側性感音難聴 199 040 たかやすどうみゃくえん 高安動脈炎

136 010 しゃるこー・まりー・とぅーすびょう シャルコー・マリー・トゥース病 200 017 たけいとういしゅくしょう 多系統萎縮症

137 011 じゅうしょうきんむりょくしょう 重症筋無力症 201 275 たなとふぉりっくこついけいせいしょう タナトフォリック骨異形成症

138 208 しゅうせいだいけっかんてんいしょう 修正大血管転位症 202 044 たはつけっかんえんせいにくげしゅしょう 多発血管炎性肉芽腫症

139 177 じゅべーるしょうこうぐんかんれんしっかん ジュベール症候群関連疾患(旧病名 有馬症候群) 203 013 たはつせいこうかしょう／ししんけいせきずいえん 多発性硬化症／視神経脊髄炎

140 033 しゅわるつ・やんぺるしょうこうぐん シュワルツ・ヤンペル症候群 204 067 たはつせいのうほうじん 多発性嚢胞腎

141 154 じょはすいみんきじぞくせいきょくじょはをしめすてんかんせいのうしょう 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症 205 188 たひしょうこうぐん 多脾症候群

142 138 しんけいさいぼういどういじょうしょう 神経細胞移動異常症 206 261 たんじーるびょう タンジール病

143 125
しんけいじくさくすふぇろいどけいせいをともなういでんせいびまんせいはくしつのう
しょう

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 207 210 たんしんしつしょう 単心室症

144 034 しんけいせんいしゅしょう 神経線維腫症 208 166 だんせいせんいせいかせいおうしょくしゅ 弾性線維性仮性黄色腫

145 121 しんけいふぇりちんしょう 神経フェリチン症 209 296 たんどうへいさしょう 胆道閉鎖症

146 009 しんけいゆうきょくせっけっきゅうしょう 神経有棘赤血球症 ち 210 305 ちはつせいないりんぱすいしゅ 遅発性内リンパ水腫

147 005 しんこうせいかくじょうせいまひ 進行性核上性麻痺 211 105 ちゃーじしょうこうぐん チャージ症候群

148 ３３８しんこうせいかぞくせいかんないたんじゅううったいしょう 進行性家族性肝内胆汁うっ滞症 212 134 ちゅうかくししんけいけいせいいじょうしょう/どもるしあしょうこうぐん 中隔視神経形成異常症/ドモルシア症候群

149 272 しんこうせいこつかせいせんいいけいせいしょう 進行性骨化性線維異形成症 213 039 ちゅうどくせいひょうひえししょう 中毒性表皮壊死症

150 025 しんこうせいたそうせいはくしつのうしょう 進行性多巣性白質脳症 214 101 ちょうかんしんけいせつさいぼうきんしょうしょう 腸管神経節細胞僅少症

151 308 しんこうせいはくしつのうしょう 進行性白質脳症 て 215 172 ていほすふぁたーぜしょう 低ホスファターゼ症

152 309 しんこうせいみおくろーぬすてんかん 進行性ミオクローヌスてんかん 216 035 てんぽうそう 天疱瘡

153 214 しんしつちゅうかくけっそんをともなうはいどうみゃくへいさしょう 心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症 と 217 057 とくはつせいかくちょうがたしんきんしょう 特発性拡張型心筋症

154 213 しんしつちゅうかくけっそんをともなわないはいどうみゃくへいさしょう 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症 218 085 とくはつせいかんしつせいはいえん 特発性間質性肺炎

す 155 157 すたーじ・うぇーばーしょうこうぐん スタージ・ウェーバー症候群 219 027 とくはつせいきていかくせっかいかしょう 特発性基底核石灰化症

156 038 すてぃーヴんす・じょんそんしょうこうぐん スティーヴンス・ジョンソン症候群 220 063 とくはつせいけっしょうばんげんしょうせいしはんびょう 特発性血小板減少性紫斑病

157 202 すみす・まぎにすしょうこうぐん スミス・マギニス症候群 221 327 とくはつせいけっせんしょう 特発性血栓症（遺伝性血栓性素因による）

せ 158 206 ぜいじゃくＸしょうこうぐん 脆弱Ｘ症候群 222 163 とくはつせいこうてんせいぜんしんせいむかんしょう 特発性後天性全身性無汗症

159 205 ぜいじゃくＸしょうこうぐんかんれんしっかん 脆弱Ｘ症候群関連疾患 223 071 とくはつせいだいたいこっとうえししょう 特発性大腿骨頭壊死症

160 054 せいじんすちるびょう 成人スチル病 224 331 とくはつせいたちゅうしんせいきゃっするまんびょう 特発性多中心性キャッスルマン病

161 117 せきずいくうどうしょう 脊髄空洞症 225 092 とくはつせいもんみゃくあつこうしんしょう 特発性門脈圧亢進症

162 018 せきずいしょうのうへんせいしょう（たけいとういしゅくしょうをのぞく。）  脊髄小脳変性症（多系統萎縮症を除く。） 226 140 どらべしょうこうぐん ドラベ症候群

163 118 せきずいずいまくりゅう 脊髄髄膜瘤 な 227 268 なかじょう・にしむらしょうこうぐん 中條・西村症候群

164 003 せきずいせいきんいしゅくしょう 脊髄性筋萎縮症 228 174 なすはこらびょう 那須ハコラ病

165 319 せぴあぷてりんかんげんこうそ（SR）けっそんしょう セピアプテリン還元酵素（SR）欠損症 229 276 なんこつむけいせいしょう 軟骨無形成症

166 328 ぜんがんぶけいせいいじょう 前眼部形成異常 230 153 なんちひんかいぶぶんほっさじゅうせきがたきゅうせいのうえん 難治頻回部分発作重積型急性脳炎

167 028 ぜんしんせいあみろいどーしす 全身性アミロイドーシス に 231 295 にゅうようじかんきょだいけっかんしゅ 乳幼児肝巨大血管腫

168 049 ぜんしんせいえりてまとーです 全身性エリテマトーデス 232 251 にょうそさいくるいじょうしょう 尿素サイクル異常症

169 051 ぜんしんせいきょうひしょう 全身性強皮症 ぬ 233 195 ぬーなんしょうこうぐん ヌーナン症候群

170 310 せんてんいじょうしょうこうぐん 先天異常症候群 ね 234 ３３５ねふろんろう ネフロン癆

171 294 せんてんせいおうかくまくへるにあ 先天性横隔膜ヘルニア の 235 ３３４のうくれあちんけつぼうしょうこうぐん 脳クレアチン欠乏症候群

172 132 せんてんせいかくじょうせいきゅうまひ 先天性核上性球麻痺 236 263 のうけんおうしょくしゅしょう 脳腱黄色腫症

173 330 せんてんせいきかんきょうさくしょう/せんてんせいもんかきょうさくしょう 先天性気管狭窄症/先天性声門下狭窄症(旧病名 先天性気管窄症) 237 122 のうひょうへもじでりんちんちゃくしょう 脳表ヘモジデリン沈着症

174 160 せんてんせいぎょりんたむし 先天性魚鱗癬 は 238 037 のうほうせいかんせん（はんぱつがた） 膿疱性乾癬（汎発型）

175 012 せんてんせいきんむりょくしょうこうぐん 先天性筋無力症候群 239 299 のうほうせいせんいしょう 嚢胞性線維症

176 320 せんてんせいぐりこしるほすふぁちじるいのしとーる（GPI）けっそんしょう 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 240 006 ぱーきんそんびょう パーキンソン病

177 311 せんてんせいさんせんべんきょうさくしょう 先天性三尖弁狭窄症 241 047 ばーじゃーびょう バージャー病

178 225 せんてんせいじんせいにょうほうしょう 先天性腎性尿崩症 242 087 はいじょうみゃくへいそくしょう／はいもうさいけっかんしゅしょう 肺静脈閉塞症／肺毛細血管腫症

179 282 せんてんせいせっけっきゅうけいせいいじょうせいひんけつ 先天性赤血球形成異常性貧血 243 086 はいどうみゃくせいはいこうけつあつしょう 肺動脈性肺高血圧症


