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日本小児科学会及び分科会、関連学会等と連携した小児慢性疾患対策の検討 

研究分担者  大竹 明 （埼玉医科大学小児科学教室） 

平成28～30年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業）） 
「小児慢性特定疾病対策の推進に寄与する実践的基盤提供にむけた研究」 総合研究報告書 

研究要旨 
平成 27 年 1 月から新しくなった小児慢性特定疾病対策の公平・公正な運用に医学専門家の

立場から貢献し、慢性疾患を有する患児の療育環境等をより良くするための議論ならびに提

案を行っていくことを目的として、日本小児科学会をはじめとする慢性疾患患児の診療に携

わる学会ならびに研究会等と当該研究班が連携・協力して活動を行なう場として、日本小児

科学会小児慢性疾病委員会が設置されている。当該委員会では、旧制度である小児慢性特定

疾患治療研究事業の見直し（児童福祉法の改正）から、小児の慢性疾患の診断基準や対象基

準の整理、トランジションの見地から小児期発症の慢性疾病について指定難病の要件を満た

しているかの検討等、様々な課題について検討し情報提供を行なっている。 
平成 28 年度は、指定難病の追加疾病検討に際し、小児慢性特定疾病対策の対象疾病の要件

を満たしているにもかかわらず小児慢性特定疾病対策の対象となっていない疾病について、

追加候補疾病に該当すると考えられるかどうかの検討を行った。その結果、16 疾病を追加候

補疾病として厚生労働省健康局難病対策課に要望することとなった。その後 16 疾病のうち 2
疾病が既存の対象疾病に包含されるとの解釈が得られたことから、14 疾病を新規追加候補疾

病として要望すると共に、既対象疾病に含まれていた疾病のうち 4 疾病について、疾病の性質

上明示化すべきと判断し、合計で 18 疾病を追加要望するに至った。これらの 18 疾病につい

て、疾病の状態の程度（対象基準）、診断の手引き、疾患概要、医療意見書について、各々研

究班案を作成した。 
平成 29年度は、小児慢性特定疾病対策の対象疾病の要件を満たしているにもかかわらず小児慢
性特定疾病対策の対象となっていない疾病について、追加候補疾病に該当すると考えられるかどう

かの検討を行った。その結果、33 疾病を新規追加候補疾病として厚生労働省健康局難病対策課に
要望すると共に、既対象疾病に含まれていた疾病のうち 5疾病について、疾病の性質上明示化すべ
きと判断し、合計で 38 疾病を追加・修正要望するに至った。最終的に、小児慢性特定疾病として 35
疾病が追加された。また、疾患追加に伴い、新規に 2 つの疾患群が追加され、既対象疾患も含めた
整理、および疾病の状態の程度（対象基準）の見直しが行われた。 
平成 30 年度は、小児慢性特定疾病対策の対象疾病の要件を満たしていると考えられる疾病

について、追加候補疾病に該当するとかどうかの検討を行い、7 つの疾病を追加候補として厚

生労働省健康局難病対策課に要望し（うち 1 疾病については既対象疾病の対象拡大要望）、最

終的に小児慢性特定疾病として、これら 7 疾病が追加された。また医学的見地から、区分名の

変更が適切であるとして要望した慢性消化器疾患についても区分名の変更が行われるととも

に、既対象疾病のうち疾患群の変更と疾病の状態の程度の修正が必要と考えられた 4 疾病に 
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ついて、変更と一部疾患群移動が認められ実施された。さらに小児慢性特定疾病 重症患者認定

基準について、医学的な見地から修正を求めていた箇所についても変更が行われた。 
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Ａ．研究目的 

小児慢性特定疾患治療研究事業の改正に際

して、対象疾患・診断基準の再検討、意見書の

見直し、審査認定システムの構築などについ

て議論する必要がある。そこで日本小児科学

会が中心となり、日本小児科学会分科会のみ

ならず、子どもを診る可能性がある関係専門

学会の代表を集めた日本小児科学会小児慢性

疾病委員会（以下「小慢委員会」を略す）が組

織されている。 
本分担研究では、指定難病の追加疾病検討

に際し、小児慢性特定疾病対策の対象疾病の

要件を満たしているにもかかわらず小児慢性

特定疾病対策の対象となっていない疾病につ

いて、追加候補疾病に該当すると考えられる

かどうかの検討について、小慢委員会との連

携の状況と併せて報告する。 

Ｂ．研究方法 

＜平成 28 年度＞ 
本研究班の分担研究者であり、かつ小慢委

員会の日本小児科学会主担当理事の立場から

本研究班と委員会の連携の状況についてまと

める。そして、それらの連携のもと得られた

成果について報告した。 
平成 29 年度から新たに追加される疾病に

関しては、日本小児科学会より指定難病への

疾病追加を要望したもののうち、小児慢性特

定疾病となっていない疾患について、厚生労

働省児童部会「小児慢性特定疾患児への支援

の在り方に関する専門委員会」による検討の

結果、候補となった 16 疾病のうち、一つは

既対象疾病に含まれると判断され、一つは小

児慢性特定疾病の要件を満たさないと判断さ

れたことから、14 疾病が新規追加となった。

また既対象疾病に含まれていた疾病のうち 4
疾病について、疾病の性質上明示化すべきと

判断されたことから、合計で 18 疾病につい

て新たに小児慢性特定疾病として加えられる

こととなった。この決定をうけて 18 疾病に

ついて、疾病の状態の程度（対象基準）、診

断の手引き、疾患概要、医療意見書について

各々研究班案を作成した。 
 
＜平成 29年度＞ 

平成 30 年度から新たに追加される疾病に

関しては、33 疾病を新規追加候補疾病として

厚生労働省健康局難病対策課に要望すると共

に、既対象疾病に含まれていた疾病のうち 5
疾病について、疾病の性質上明示化すべきと

判断し、合計で 38 疾病を追加・修正要望す

るに至った。厚生労働省児童部会「小児慢性

特定疾患児への支援の在り方に関する専門委

員会」による検討の結果、最終的に 35 疾病

が新規追加となった（表 H29-1）。この決定

をうけて新規追加疾病について、疾病の状態
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の程度（対象基準）、診断の手引き、疾患概

要、医療意見書について各々研究班案が作成

された。また新規疾病の追加の状況等を踏ま

え、新たに 2 つの疾患群を追加した全 16 疾

患群として、既対象疾病も含めた整理が行わ

れた。 
 
＜平成 30年度＞ 

2019 年度から、新たに追加される疾病に関

しては、7 疾病を新規追加候補疾病として厚生

労働省健康局難病対策課に要望（うち 1 疾病

は既対象疾病の拡大を要望）すると共に、既対

象疾病の区分名の一部変更、疾病の状態の程

度の一部変更、一部疾病の疾患群移動につい

て要望を行った。厚生労働省児童部会「小児慢

性特定疾患児への支援の在り方に関する専門

委員会」による検討の結果、最終的に 6 疾病

の新規追加と 1 疾病の疾患群移動を伴う対象

拡大となった（表 30-1）。この決定をうけて

新規追加疾病について、疾病の状態の程度（対

象基準）、診断の手引き、疾患概要、医療意見

書について各々研究班案が作成された。また

既対象疾病についての区分名の一部変更、一

部疾病の状態の程度の変更と疾患群移動につ

いても了承され整理が行われた。更に重症患

者認定基準の修正についても了承され変更さ

れた。 
 
（倫理面への配慮） 

本研究では、患者情報等を用いておらず、倫

理的問題は生じないと考える。 

Ｃ．研究結果 

＜平成 28 年度＞ 

1. 新規追加候補疾病の選定について 

新規の追加疾患については、小慢委員会で

の検討を踏まえ、以下の14疾病が選定された。 

・先天性囊胞性肺疾患 
・先天性トキソプラズマ感染症 
・先天性サイトメガロウィルス感染症 
・色素失調症 
・カムラティ・エンゲルマン症候群 
・ハーラマン・ストライフ症候群 
・ビールズ症候群 
・2 型コラーゲン異常症関連疾患 
・TRPV4 異常症 
・偽性軟骨無形成症 
・多発性軟骨性外骨腫症 
・点状軟骨異形成症（ペルオキシソーム病

を除く。） 
・内軟骨腫症 
・ラーセン症候群 

2. 新規追加疾患の分類案について 

新たに追加された疾病について、14 ある疾

患群のいずれに属するべきかの検討をおこなっ
た。先天性囊胞性肺疾患については、外科系の
呼吸器疾患であることから、慢性呼吸器疾患群
に属することとし、カムラティ・エンゲルマン
症候群、色素失調症、ハーラマン・ストライフ

症候群、ロイス・ディーツ症候群の 4 疾病につ

いては、染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群
に属するものとした。残りの疾患についてはい
ずれも、神経･筋疾患群に属するものとし、骨
系統疾患については新しく区分を設けることと

した（表 H28-1～H28-3）。 

3. 「疾病の状態の程度」案の作成 

新規追加疾病について、他の対象疾病とのバ

ランスを考慮しつつ、各々の疾病に適合する「疾

病の状態の程度」案を作成した（表 H28-1～H28-
3）。既対象疾病から新たに明示化された疾病に

ついても新規に検討を行った。 

4. 診断基準（診断の手引き）案の作成 

新規追加疾病について、診断基準となる「診

断の手引き」を作成した。既対象疾病から新た

に明示化された疾病についても新規に作成した。 
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5. 医療意見書の作成 

新規対象疾病ごとに疾病の特徴を勘案した

専用の医療意見書を作成した。既対象疾病から

新たに明示化された疾病についても新規に作成

した。 

6. 疾患概要の作成 

新規対象疾病ごとに疾病の特徴を分かりやす

く情報提供できるように疾患概要を作成した。既

対象疾病から新たに明示化された疾病について

も新規に作成した。 
 
＜平成 29 年度＞ 

1 新規追加候補疾病の選定について 

新規追加候補疾患については、小慢委員

会での検討を踏まえ、38 疾病が選定された

（表 H29-1）。 

2 疾患群の新規追加および疾患の分類案に

ついて 

厚生労働省児童部会「小児慢性特定疾患児

への支援の在り方に関する専門委員会」によ

る検討の結果、最終的に 35 疾病が新たに追

加され、これらについて、いずれの疾患群に

属するべきかの検討が行われた。一部の疾患

については、新たな疾患群を新設すべきとし

て、骨系統疾患および脈管系疾患の 2 疾患群

が新設され、計 16 疾患群となった。これに伴

い、既対象疾患の一部についても新しく追加

された疾患群に属するべきかの検討がなさ

れた（表 H29-2～H29-9）。 

2-1. 慢性腎疾患（表 H29-2） 

「フィブロネクチン腎症」、「リポタンパ

ク糸球体症」を当該疾患群に分類した。 

2-2. 慢性心疾患（表 H29-3） 

「乳児特発性僧帽弁腱索断裂」を慢性心

疾患に分類し、同名の区分を設けた。 

2-3. 神経・筋疾患（表 H29-4） 

新規追加疾患として、「ATR-X 症候群」、

「痙攣重積型（二相性）急性脳症」、「自己

免疫介在性脳炎・脳症」、「脆弱 X 症候群」、

「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」、「脳クレアチン欠乏

症候群」を追加し、それぞれ新しく区分を設

けた。既対象疾病「ペリツェウス・メルツバッ

ヘル病」の疾病概念を拡大する形で、「先天

性大脳白質形成不全症」として新たに対象疾

病となった。その他、「スタージ・ウェーバー

症候群」、「その他筋ジストロフィー」を追

加した。 

2-4. 慢性消化器疾患（表 H29-5） 

新規に「若年性ポリポーシス」、「ポイツ・

ジェガース症候群」、「カウデン症候群」を

追加し、既対象疾患と統合した区分「ポリ

ポーシス」に分類した。「自己免疫性膵炎」

は、既対象疾患と統合した区分「難治性膵炎」

に分類した。 

2-5. 染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群

（表 H29-6） 

「VATER 症候群」、「アントレ・ビクス

ラー症候群」、「コフィン・シリス症候群」、

「シンプソン・ゴラビ・ベーメル症候群」、

「スミス・レムリ・オピッツ症候群」、「ファ

イファー症候群」、「メビウス症候群」、「モ

ワット・ウィルソン症候群」、「ヤング・シ

ンプソン症候群」については、染色体又は遺

伝子に変化を伴う症候群に属するものとし

た。 

2-6. 皮膚疾患（表 H29-7） 

「肥厚性皮膚骨膜症」、「無汗性外胚葉形

成不全」は皮膚疾患群に属するものとし、そ

れぞれ新しく同名の区分を設けた。 

2-7. 骨系統疾患（表 H29-8） 

新規追加疾患「胸郭不全症候群」、「骨硬
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化性疾患」、「進行性骨化性線維異形成症」

を骨系統疾患に分類した。また、既対象疾患

の整理を行った。先天性代謝異常から「大理

石骨病」と「低ホスファターゼ症」を、内分

泌疾患から「骨形成不全症」、「軟骨低形成

症」および「軟骨無形成症」を、神経・筋疾

患から「偽性軟骨無形成症」、「多発性軟骨

性外骨腫症」、「TRPV4 異常症」、「点状軟

骨異形成症（ペルオキシゾーム病を除く。）」、

「内軟骨腫症」、「2 型コラーゲン異常症関

連疾患」、「ビールズ症候群」、「ラーセン

症候群」を当該疾患群へと移動した。 

2-8. 脈管系疾患（表 H29-9） 

新規追加疾患である「青色ゴムまり様母斑

症候群」、「巨大静脈奇形」、「巨大動静脈

奇形」、「クリッペル・トレノネー・ウェー

バー症候群」、「原発性リンパ浮腫」を脈管

系疾患に分類した。また既対象疾患「リンパ

管腫／リンパ管腫症」を慢性呼吸器疾患から

当該疾患群へ移動するにあたり、「リンパ管

腫」と「リンパ管腫症」に細分化した。 

3 「疾病の状態の程度」案の作成 

新規追加疾病について、他の対象疾病との

バランスを考慮しつつ、各々の疾病に適合す

る「疾病の状態の程度」案を作成した（表 2
～9）。一部の既対象疾患についても新規疾患

群に移行することに伴い「疾病の状態の程度」

の修正を行った。 

4 診断基準（診断の手引き）案の作成 

新規追加疾病について、診断基準となる

「診断の手引き」を作成した。 

5 医療意見書の作成 

新規対象疾病ごとに疾病の特徴を勘案

した専用の医療意見書を作成した。 

6 疾患概要の作成 

新規対象疾病ごとに疾病の特徴を分かり

やすく情報提供できるように疾患概要を作成

した。 
 
＜平成 30 年度＞ 

1． 新規追加候補疾病の選定 

新規追加候補疾患については、小慢委員会

での検討を踏まえ、7 疾病が選定された（表

H30-2）。 

2． 既対象疾病の区分名変更 

小慢委員会での検討を踏まえ、慢性消化器

疾患における区分名（大分類名）の修正を要望

し、了承された（表 H30-3）。 

3． 疾病の状態の程度の修正 

既対象疾病の一部について小慢委員会での

検討を踏まえて修正要望を行い了承された

（表 H30-4）。 

4． 重症患者認定基準の修正 

小慢委員会での検討を踏まえ、重症患者認

定基準の一部修正要望を行い了承された（表

H30-5）。 

5． 診断の手引き（案）、疾患概要、医療意見
書の作成 

新規追加疾病について、診断基準となる「診断

の手引き」、疾病の特徴についての情報提供を

行う疾患概要、疾病の特徴を勘案した専用の

医療意見書を作成した。 

Ｄ. 考察 

本研究班ならびに小慢委員会と連携し、新た

に追加された疾病について、対象基準、診断の

手引き、疾患概要、医療意見書の各々の案を作

成した。また、新規疾患群が追加され、既存の対

象疾患も含めた整理が行われた。 
今後も連携体制を維持し、小児慢性特定疾病

対策等における研究・診療や施策に資する提案

を続けていきたい。 
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膜
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膜
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障
害

10
先

天
性

水
頭

症
運

動
障

害
、

知
的

障
害

、
意

識
障

害
、

自
閉

傾
向

、
行

動
障

害
（

自
傷

行
為

又
は

多
動

）
、

け
い

れ
ん

発
作

、
皮

膚
所

見
（

疾
病

に
特

徴
的

で
、

治
療

を
要

す
る

も
の

を
い

う
。

）
、

呼
吸

異
常

、
体

温
調

節
異

常
、

温
痛

覚
低

下
、

骨
折

又
は

脱
臼

の
う

ち
一

つ
以

上
の

症
状

が
続

く
場

合

4
ジ

ュ
ベ

ー
ル

（
Jo

ub
er

t）
症

候
群

関
連

疾
患

11
ジ

ュ
ベ

ー
ル

（
Jo

ub
er

t）
症

候
群

関
連

疾
患

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

大
分

類
細

分
類

改
定

案

表
H

28
-2
 

神
経

･筋
疾

患
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対
象

基
準

5
レ

ッ
ト

（
Re

tt）
症

候
群

12
レ

ッ
ト

（
Re

tt）
症

候
群

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

6
神

経
皮

膚
症

候
群

13
結

節
性

硬
化

症
運

動
障

害
、

知
的

障
害

、
意

識
障

害
、

自
閉

傾
向

、
行

動
障

害
（

自
傷

行
為

又
は

多
動

）
、

け
い

れ
ん

発
作

、
皮

膚
所

見
（

疾
病

に
特

徴
的

で
、

治
療

を
要

す
る

も
の

を
い

う
。

）
、

呼
吸

異
常

、
体

温
調

節
異

常
、

温
痛

覚
低

下
、

骨
折

又
は

脱
臼

の
う

ち
一

つ
以

上
の

症
状

が
続

く
場

合

6
神

経
皮

膚
症

候
群

14
神

経
皮

膚
黒

色
症

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

6
神

経
皮

膚
症

候
群

15
ゴ

ー
リ

ン
（

Go
rli

n）
症

候
群

（
基

底
細

胞
母

斑
症

候
群

）

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

6
神

経
皮

膚
症

候
群

16
フ

ォ
ン

ヒ
ッ

ペ
ル

・
リ

ン
ド

ウ
（

vo
n 

Hi
pp

el
-

Li
nd

au
）

病

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

7
早

老
症

17
ウ

ェ
ル

ナ
ー

（
W

er
ne

r）
症

候
群

治
療

で
補

充
療

法
、

機
能

抑
制

療
法

そ
の

他
の

薬
物

療
法

を
行

っ
て

い
る

場
合

7
早

老
症

18
コ

ケ
イ

ン
（

Co
ck

ay
ne

）
症

候
群

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

新
規

追
加

7
早

老
症

19
ハ

ッ
チ

ン
ソ

ン
・

ギ
ル

フ
ォ

ー
ド

（
Hu

tc
hi

ns
on

-
G

ilf
or

d）
症

候
群

治
療

で
補

充
療

法
、

機
能

抑
制

療
法

そ
の

他
の

薬
物

療
法

を
行

っ
て

い
る

場
合

8
遺

伝
子

異
常

に
よ

る
白

質
脳

症
20

カ
ナ

バ
ン

（
Ca

na
va

n）
病

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

8
遺

伝
子

異
常

に
よ

る
白

質
脳

症
21

ア
レ

キ
サ

ン
ダ

ー
（

Al
ex

an
de

r）
病

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

8
遺

伝
子

異
常

に
よ

る
白

質
脳

症
22

ペ
リ

ツ
ェ

ウ
ス

・
メ

ル
ツ

バ
ッ

ヘ
ル

（
Pe

liz
ae

us
-

M
er

zb
ac

he
r）

病

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

改
定

案
大

分
類

細
分

類

表
H

28
-2
 

神
経
･筋

疾
患

（
つ
づ

き
）
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対
象

基
準

8
遺

伝
子

異
常

に
よ

る
白

質
脳

症
23

皮
質

下
嚢

胞
を

も
つ

大
頭

型
白

質
脳

症
運

動
障

害
、

知
的

障
害

、
意

識
障

害
、

自
閉

傾
向

、
行

動
障

害
（

自
傷

行
為

又
は

多
動

）
、

け
い

れ
ん

発
作

、
皮

膚
所

見
（

疾
病

に
特

徴
的

で
、

治
療

を
要

す
る

も
の

を
い

う
。

）
、

呼
吸

異
常

、
体

温
調

節
異

常
、

温
痛

覚
低

下
、

骨
折

又
は

脱
臼

の
う

ち
一

つ
以

上
の

症
状

が
続

く
場

合

8
遺

伝
子

異
常

に
よ

る
白

質
脳

症
24

白
質

消
失

病
運

動
障

害
、

知
的

障
害

、
意

識
障

害
、

自
閉

傾
向

、
行

動
障

害
（

自
傷

行
為

又
は

多
動

）
、

け
い

れ
ん

発
作

、
皮

膚
所

見
（

疾
病

に
特

徴
的

で
、

治
療

を
要

す
る

も
の

を
い

う
。

）
、

呼
吸

異
常

、
体

温
調

節
異

常
、

温
痛

覚
低

下
、

骨
折

又
は

脱
臼

の
う

ち
一

つ
以

上
の

症
状

が
続

く
場

合

9
頭

蓋
骨

縫
合

早
期

癒
合

症
25

非
症

候
性

頭
蓋

骨
縫

合
早

期
癒

合
症

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

9
頭

蓋
骨

縫
合

早
期

癒
合

症
26

ア
ペ

ー
ル

 (A
pe

rt)
 症

候
群

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

9
頭

蓋
骨

縫
合

早
期

癒
合

症
27

ク
ル

ー
ゾ

ン
 (C

ro
uz

on
) 病

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

9
頭

蓋
骨

縫
合

早
期

癒
合

症
28

25
か

ら
27

ま
で

に
掲

げ
る

も
の

の
ほ

か
、

重
度

の
頭

蓋
骨

早
期

癒
合

症

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

10
も

や
も

や
病

29
も

や
も

や
病

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

11
脊

髄
性

筋
萎

縮
症

30
脊

髄
性

筋
萎

縮
症

運
動

障
害

が
続

く
場

合
又

は
治

療
と

し
て

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

末
梢

血
管

拡
張

薬
、

β
遮

断
薬

、
肺

血
管

拡
張

薬
、

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
、

中
心

静
脈

栄
養

若
し

く
は

経
管

栄
養

の
う

ち
一

つ
以

上
を

継
続

的
に

行
っ

て
い

る
場

合

12
先

天
性

ニ
ュ

ー
ロ

パ
チ

ー
31

先
天

性
無

痛
無

汗
症

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

12
先

天
性

ニ
ュ

ー
ロ

パ
チ

ー
32

遺
伝

性
運

動
感

覚
ニ

ュ
ー

ロ
パ

チ
ー

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

改
定

案
大

分
類

細
分

類

表
H

28
-2
 

神
経
･筋

疾
患

（
つ
づ

き
）
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対
象

基
準

13
筋

ジ
ス

ト
ロ

フ
ィ

ー
33

デ
ュ

シ
ェ

ン
ヌ

（
Du

ch
en

ne
）

型
筋

ジ
ス

ト
ロ

フ
ィ

ー

運
動

障
害

が
続

く
場

合
又

は
治

療
と

し
て

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

末
梢

血
管

拡
張

薬
、

β
遮

断
薬

、
肺

血
管

拡
張

薬
、

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
、

中
心

静
脈

栄
養

若
し

く
は

経
管

栄
養

の
う

ち
一

つ
以

上
を

継
続

的
に

行
っ

て
い

る
場

合

13
筋

ジ
ス

ト
ロ

フ
ィ

ー
34

エ
メ

リ
ー

・
ド

レ
イ

フ
ス

（
Em

er
y-

D
re

ifu
ss

）
型

筋
ジ

ス
ト

ロ
フ

ィ
ー

運
動

障
害

が
続

く
場

合
又

は
治

療
と

し
て

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

末
梢

血
管

拡
張

薬
、

β
遮

断
薬

、
肺

血
管

拡
張

薬
、

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
、

中
心

静
脈

栄
養

若
し

く
は

経
管

栄
養

の
う

ち
一

つ
以

上
を

継
続

的
に

行
っ

て
い

る
場

合

13
筋

ジ
ス

ト
ロ

フ
ィ

ー
35

肢
帯

型
筋

ジ
ス

ト
ロ

フ
ィ

ー

運
動

障
害

が
続

く
場

合
又

は
治

療
と

し
て

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

末
梢

血
管

拡
張

薬
、

β
遮

断
薬

、
肺

血
管

拡
張

薬
、

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
、

中
心

静
脈

栄
養

若
し

く
は

経
管

栄
養

の
う

ち
一

つ
以

上
を

継
続

的
に

行
っ

て
い

る
場

合

13
筋

ジ
ス

ト
ロ

フ
ィ

ー
36

顔
面

肩
甲

上
腕

型
筋

ジ
ス

ト
ロ

フ
ィ

ー

運
動

障
害

が
続

く
場

合
又

は
治

療
と

し
て

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

末
梢

血
管

拡
張

薬
、

β
遮

断
薬

、
肺

血
管

拡
張

薬
、

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
、

中
心

静
脈

栄
養

若
し

く
は

経
管

栄
養

の
う

ち
一

つ
以

上
を

継
続

的
に

行
っ

て
い

る
場

合

13
筋

ジ
ス

ト
ロ

フ
ィ

ー
37

福
山

型
先

天
性

筋
ジ

ス
ト

ロ
フ

ィ
ー

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

13
筋

ジ
ス

ト
ロ

フ
ィ

ー
38

メ
ロ

シ
ン

欠
損

型
先

天
性

筋
ジ

ス
ト

ロ
フ

ィ
ー

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

13
筋

ジ
ス

ト
ロ

フ
ィ

ー
39

ウ
ル

リ
ヒ

（
Ul

lri
ch

）
型

先
天

性
筋

ジ
ス

ト
ロ

フ
ィ

ー
（

類
縁

疾
患

を
含

む
。

）

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

14
先

天
性

ミ
オ

パ
チ

ー
40

ミ
オ

チ
ュ

ブ
ラ

ー
ミ

オ
パ

チ
ー

運
動

障
害

が
続

く
場

合
又

は
治

療
と

し
て

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

末
梢

血
管

拡
張

薬
、

β
遮

断
薬

、
肺

血
管

拡
張

薬
、

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
、

中
心

静
脈

栄
養

若
し

く
は

経
管

栄
養

の
う

ち
一

つ
以

上
を

継
続

的
に

行
っ

て
い

る
場

合

改
定

案
大

分
類

細
分

類

表
H

28
-2
 

神
経

･筋
疾

患
（

つ
づ

き
）
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対

象
基

準

14
先

天
性

ミ
オ

パ
チ

ー
41

先
天

性
筋

線
維

不
均

等
症

運
動

障
害

が
続

く
場

合
又

は
治

療
と

し
て

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

末
梢

血
管

拡
張

薬
、

β
遮

断
薬

、
肺

血
管

拡
張

薬
、

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
、

中
心

静
脈

栄
養

若
し

く
は

経
管

栄
養

の
う

ち
一

つ
以

上
を

継
続

的
に

行
っ

て
い

る
場

合

14
先

天
性

ミ
オ

パ
チ

ー
42

ネ
マ

リ
ン

ミ
オ

パ
チ

ー

運
動

障
害

が
続

く
場

合
又

は
治

療
と

し
て

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

末
梢

血
管

拡
張

薬
、

β
遮

断
薬

、
肺

血
管

拡
張

薬
、

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
、

中
心

静
脈

栄
養

若
し

く
は

経
管

栄
養

の
う

ち
一

つ
以

上
を

継
続

的
に

行
っ

て
い

る
場

合

14
先

天
性

ミ
オ

パ
チ

ー
43

セ
ン

ト
ラ

ル
コ

ア
病

運
動

障
害

が
続

く
場

合
又

は
治

療
と

し
て

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

末
梢

血
管

拡
張

薬
、

β
遮

断
薬

、
肺

血
管

拡
張

薬
、

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
、

中
心

静
脈

栄
養

若
し

く
は

経
管

栄
養

の
う

ち
一

つ
以

上
を

継
続

的
に

行
っ

て
い

る
場

合

14
先

天
性

ミ
オ

パ
チ

ー
44

マ
ル

チ
コ

ア
病

運
動

障
害

が
続

く
場

合
又

は
治

療
と

し
て

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

末
梢

血
管

拡
張

薬
、

β
遮

断
薬

、
肺

血
管

拡
張

薬
、

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
、

中
心

静
脈

栄
養

若
し

く
は

経
管

栄
養

の
う

ち
一

つ
以

上
を

継
続

的
に

行
っ

て
い

る
場

合

14
先

天
性

ミ
オ

パ
チ

ー
45

ミ
ニ

コ
ア

病

運
動

障
害

が
続

く
場

合
又

は
治

療
と

し
て

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

末
梢

血
管

拡
張

薬
、

β
遮

断
薬

、
肺

血
管

拡
張

薬
、

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
、

中
心

静
脈

栄
養

若
し

く
は

経
管

栄
養

の
う

ち
一

つ
以

上
を

継
続

的
に

行
っ

て
い

る
場

合

14
先

天
性

ミ
オ

パ
チ

ー
46

40
か

ら
45

ま
で

に
掲

げ
る

も
の

の
ほ

か
、

先
天

性
ミ

オ
パ

チ
ー

運
動

障
害

が
続

く
場

合
又

は
治

療
と

し
て

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

末
梢

血
管

拡
張

薬
、

β
遮

断
薬

、
肺

血
管

拡
張

薬
、

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
、

中
心

静
脈

栄
養

若
し

く
は

経
管

栄
養

の
う

ち
一

つ
以

上
を

継
続

的
に

行
っ

て
い

る
場

合

15
シ

ュ
ワ

ル
ツ

・
ヤ

ン
ペ

ル
（

Sc
hw

ar
tz

-
Ja

m
pe

l）
症

候
群

47
シ

ュ
ワ

ル
ツ

・
ヤ

ン
ペ

ル
（

Sc
hw

ar
tz

-J
am

pe
l）

症
候

群

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

16
難

治
て

ん
か

ん
脳

症
48

乳
児

重
症

ミ
オ

ク
ロ

ニ
ー

て
ん

か
ん

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

改
定

案
大

分
類

細
分

類

表
H

28
-2
 

神
経

･筋
疾

患
（

つ
づ

き
）
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対

象
基

準

16
難

治
て

ん
か

ん
脳

症
49

点
頭

て
ん

か
ん

（
ウ

エ
ス

ト
（

W
es

t）
症

候
群

）
運

動
障

害
、

知
的

障
害

、
意

識
障

害
、

自
閉

傾
向

、
行

動
障

害
（

自
傷

行
為

又
は

多
動

）
、

け
い

れ
ん

発
作

、
皮

膚
所

見
（

疾
病

に
特

徴
的

で
、

治
療

を
要

す
る

も
の

を
い

う
。

）
、

呼
吸

異
常

、
体

温
調

節
異

常
、

温
痛

覚
低

下
、

骨
折

又
は

脱
臼

の
う

ち
一

つ
以

上
の

症
状

が
続

く
場

合

16
難

治
て

ん
か

ん
脳

症
50

レ
ノ

ッ
ク

ス
・

ガ
ス

ト
ー

（
Le

nn
ox

-G
as

ta
ut

）
症

候
群

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

17
進

行
性

ミ
オ

ク
ロ

ー
ヌ

ス
て

ん
か

ん
51

ウ
ン

フ
ェ

ル
リ

ヒ
ト

・
ル

ン
ト

ボ
ル

ク
（

Un
ve

rri
ch

t-L
un

db
or

g）
病

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

17
進

行
性

ミ
オ

ク
ロ

ー
ヌ

ス
て

ん
か

ん
52

ラ
フ

ォ
ラ

（
La

fo
ra

）
病

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

18
脊

髄
小

脳
変

性
症

53
脊

髄
小

脳
変

性
症

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

19
小

児
交

互
性

片
麻

痺
54

小
児

交
互

性
片

麻
痺

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

20
変

形
性

筋
ジ

ス
ト

ニ
ー

55
変

形
性

筋
ジ

ス
ト

ニ
ー

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

新
規

追
加

20
変

形
性

筋
ジ

ス
ト

ニ
ー

56
瀬

川
病

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

21
脳

の
鉄

沈
着

を
伴

う
神

経
変

性
疾

患
57

パ
ン

ト
テ

ン
酸

キ
ナ

ー
ゼ

関
連

神
経

変
性

症
運

動
障

害
、

知
的

障
害

、
意

識
障

害
、

自
閉

傾
向

、
行

動
障

害
（

自
傷

行
為

又
は

多
動

）
、

け
い

れ
ん

発
作

、
皮

膚
所

見
（

疾
病

に
特

徴
的

で
、

治
療

を
要

す
る

も
の

を
い

う
。

）
、

呼
吸

異
常

、
体

温
調

節
異

常
、

温
痛

覚
低

下
、

骨
折

又
は

脱
臼

の
う

ち
一

つ
以

上
の

症
状

が
続

く
場

合

21
脳

の
鉄

沈
着

を
伴

う
神

経
変

性
疾

患
58

乳
児

神
経

軸
索

ジ
ス

ト
ロ

フ
ィ

ー
運

動
障

害
、

知
的

障
害

、
意

識
障

害
、

自
閉

傾
向

、
行

動
障

害
（

自
傷

行
為

又
は

多
動

）
、

け
い

れ
ん

発
作

、
皮

膚
所

見
（

疾
病

に
特

徴
的

で
、

治
療

を
要

す
る

も
の

を
い

う
。

）
、

呼
吸

異
常

、
体

温
調

節
異

常
、

温
痛

覚
低

下
、

骨
折

又
は

脱
臼

の
う

ち
一

つ
以

上
の

症
状

が
続

く
場

合

大
分

類
細

分
類

改
定

案

表
H

28
-2
 

神
経

･筋
疾

患
（

つ
づ

き
）
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対

象
基

準

22
乳

児
両

側
線

条
体

壊
死

59
乳

児
両

側
線

条
体

壊
死

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

23
先

天
性

感
染

症
60

先
天

性
ヘ

ル
ペ

ス
ウ

イ
ル

ス
感

染
症

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

23
先

天
性

感
染

症
61

先
天

性
風

疹
症

候
群

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

新
規

追
加

23
先

天
性

感
染

症
62

先
天

性
サ

イ
ト

メ
ガ

ロ
ウ

イ
ル

ス
感

染
症

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

新
規

追
加

23
先

天
性

感
染

症
63

先
天

性
ト

キ
ソ

プ
ラ

ズ
マ

感
染

症
運

動
障

害
、

知
的

障
害

、
意

識
障

害
、

自
閉

傾
向

、
行

動
障

害
（

自
傷

行
為

又
は

多
動

）
、

け
い

れ
ん

発
作

、
皮

膚
所

見
（

疾
病

に
特

徴
的

で
、

治
療

を
要

す
る

も
の

を
い

う
。

）
、

呼
吸

異
常

、
体

温
調

節
異

常
、

温
痛

覚
低

下
、

骨
折

又
は

脱
臼

の
う

ち
一

つ
以

上
の

症
状

が
続

く
場

合

24
エ

カ
ル

デ
ィ

・
グ

テ
ィ

エ
ー

ル
（

Ai
ca

rd
i-

Go
ut

ie
re

s）
症

候
群

64
エ

カ
ル

デ
ィ

・
グ

テ
ィ

エ
ー

ル
（

Ai
ca

rd
i-

G
ou

tie
re

s）
症

候
群

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

25
亜

急
性

硬
化

性
全

脳
炎

65
亜

急
性

硬
化

性
全

脳
炎

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

26
ラ

ス
ム

ッ
セ

ン
（

Ra
sm

us
se

n）
脳

炎
66

ラ
ス

ム
ッ

セ
ン

（
Ra

sm
us

se
n）

脳
炎

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

27
難

治
頻

回
部

分
発

作
重

積
型

急
性

脳
炎

67
難

治
頻

回
部

分
発

作
重

積
型

急
性

脳
炎

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

28
多

発
性

硬
化

症
68

多
発

性
硬

化
症

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

改
定

案
大

分
類

細
分

類

表
H

28
-2
 

神
経
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疾
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づ
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対
象

基
準

29
慢

性
炎

症
性

脱
髄

性
多

発
神

経
炎

69
慢

性
炎

症
性

脱
髄

性
多

発
神

経
炎

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

30
重

症
筋

無
力

症
70

重
症

筋
無

力
症

運
動

障
害

、
知

的
障

害
、

意
識

障
害

、
自

閉
傾

向
、

行
動

障
害

（
自

傷
行

為
又

は
多

動
）

、
け

い
れ

ん
発

作
、

皮
膚

所
見

（
疾

病
に

特
徴

的
で

、
治

療
を

要
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
呼

吸
異

常
、

体
温

調
節

異
常

、
温

痛
覚

低
下

、
骨

折
又

は
脱

臼
の

う
ち

一
つ

以
上

の
症

状
が

続
く

場
合

新
規

追
加

31
骨

系
統

疾
患

71
偽

性
軟

骨
無

形
成

症

次
の

い
ず

れ
か

に
該

当
す

る
場

合
ア
 
骨
折
又
は
脱
臼
の
症
状
が
続
く
場
合

イ
 
重
度
の
四
肢
変
形
、
脊
柱
側
弯
又
は
脊
髄
麻
痺
の
う
ち
一
つ
以
上
の

 
 
症
状
に
対
す
る
治
療
が
必
要
な
場
合

ウ
 
治
療
で
呼
吸
管
理
（
人
工
呼
吸
器
、
気
管
切
開
術
後
、
経
鼻
エ
ア

 
 
ウ
ェ
イ
等
の
処
置
を
必
要
と
す
る
も
の
を
い
う
。
）
又
は
酸
素
療
法

 
 
を
行
う
場
合

新
規

追
加

31
骨

系
統

疾
患

72
多

発
性

軟
骨

性
外

骨
腫

症

次
の

い
ず

れ
か

に
該

当
す

る
場

合
ア
 
骨
折
又
は
脱
臼
の
症
状
が
続
く
場
合

イ
 
重
度
の
四
肢
変
形
、
脊
柱
側
弯
又
は
脊
髄
麻
痺
の
う
ち
一
つ
以
上
の

 
 
症
状
に
対
す
る
治
療
が
必
要
な
場
合

ウ
 
治
療
で
呼
吸
管
理
（
人
工
呼
吸
器
、
気
管
切
開
術
後
、
経
鼻
エ
ア

 
 
ウ
ェ
イ
等
の
処
置
を
必
要
と
す
る
も
の
を
い
う
。
）
又
は
酸
素
療
法

 
 
を
行
う
場
合

新
規

追
加

31
骨

系
統

疾
患

73
Ｔ

Ｒ
Ｐ

Ｖ
４

異
常

症

次
の

い
ず

れ
か

に
該

当
す

る
場

合
ア
 
骨
折
又
は
脱
臼
の
症
状
が
続
く
場
合

イ
 
重
度
の
四
肢
変
形
、
脊
柱
側
弯
又
は
脊
髄
麻
痺
の
う
ち
一
つ
以
上
の

 
 
症
状
に
対
す
る
治
療
が
必
要
な
場
合

ウ
 
治
療
で
呼
吸
管
理
（
人
工
呼
吸
器
、
気
管
切
開
術
後
、
経
鼻
エ
ア

 
 
ウ
ェ
イ
等
の
処
置
を
必
要
と
す
る
も
の
を
い
う
。
）
又
は
酸
素
療
法

 
 
を
行
う
場
合

大
分

類
細

分
類

改
定

案

表
H

28
-2
 

神
経

･筋
疾

患
（

つ
づ

き
）

 



- 61 - 

 

 

対
象

基
準

新
規

追
加

31
骨

系
統

疾
患

74
点

状
軟

骨
異

形
成

症
（

ペ
ル

オ
キ

シ
ソ

ー
ム

病
を

除
く

。
）

次
の

い
ず

れ
か

に
該

当
す

る
場

合
ア
 
骨
折
又
は
脱
臼
の
症
状
が
続
く
場
合

イ
 
重
度
の
四
肢
変
形
、
脊
柱
側
弯
又
は
脊
髄
麻
痺
の
う
ち
一
つ
以
上
の

 
 
症
状
に
対
す
る
治
療
が
必
要
な
場
合

ウ
 
治
療
で
呼
吸
管
理
（
人
工
呼
吸
器
、
気
管
切
開
術
後
、
経
鼻
エ
ア

 
 
ウ
ェ
イ
等
の
処
置
を
必
要
と
す
る
も
の
を
い
う
。
）
又
は
酸
素
療
法

 
 
を
行
う
場
合

エ
 
血
液
凝
固
異
常
に
対
す
る
治
療
を
行
う
場
合

新
規

追
加

31
骨

系
統

疾
患

75
内

軟
骨

腫
症

次
の

い
ず

れ
か

に
該

当
す

る
場

合
ア
 
骨
折
又
は
脱
臼
の
症
状
が
続
く
場
合

イ
 
重
度
の
四
肢
変
形
、
脊
柱
側
弯
又
は
脊
髄
麻
痺
の
う
ち
一
つ
以
上
の

 
 
症
状
に
対
す
る
治
療
が
必
要
な
場
合

ウ
 
治
療
で
呼
吸
管
理
（
人
工
呼
吸
器
、
気
管
切
開
術
後
、
経
鼻
エ
ア

 
 
ウ
ェ
イ
等
の
処
置
を
必
要
と
す
る
も
の
を
い
う
。
）
又
は
酸
素
療
法

 
 
を
行
う
場
合

新
規

追
加

31
骨

系
統

疾
患

76
２

型
コ

ラ
ー

ゲ
ン

異
常

症
関

連
疾

患

次
の

い
ず

れ
か

に
該

当
す

る
場

合
ア
 
骨
折
又
は
脱
臼
の
症
状
が
続
く
場
合

イ
 
重
度
の
四
肢
変
形
、
脊
柱
側
弯
又
は
脊
髄
麻
痺
の
う
ち
一
つ
以
上
の

 
 
症
状
に
対
す
る
治
療
が
必
要
な
場
合

ウ
 
治
療
で
呼
吸
管
理
（
人
工
呼
吸
器
、
気
管
切
開
術
後
、
経
鼻
エ
ア

 
 
ウ
ェ
イ
等
の
処
置
を
必
要
と
す
る
も
の
を
い
う
。
）
又
は
酸
素
療
法

 
 
を
行
う
場
合

新
規

追
加

31
骨

系
統

疾
患

77
ビ

ー
ル

ズ
（

Be
al

s）
症

候
群

次
の

い
ず

れ
か

に
該

当
す

る
場

合
ア
 
骨
折
又
は
脱
臼
の
症
状
が
続
く
場
合

イ
 
重
度
の
四
肢
変
形
、
脊
柱
側
弯
又
は
脊
髄
麻
痺
の
う
ち
一
つ
以
上
の

 
 
症
状
に
対
す
る
治
療
が
必
要
な
場
合

ウ
 
治
療
で
呼
吸
管
理
（
人
工
呼
吸
器
、
気
管
切
開
術
後
、
経
鼻
エ
ア

 
 
ウ
ェ
イ
等
の
処
置
を
必
要
と
す
る
も
の
を
い
う
。
）
又
は
酸
素
療
法

 
 
を
行
う
場
合

改
定

案
大

分
類

細
分

類

表
H

28
-2
 

神
経

･筋
疾

患
（

つ
づ

き
）

 



- 62 - 

 

 

対
象

基
準

新
規

追
加

31
骨

系
統

疾
患

78
ラ

ー
セ

ン
（

La
rs

en
）

症
候

群

次
の

い
ず

れ
か

に
該

当
す

る
場

合
ア
 
骨
折
又
は
脱
臼
の
症
状
が
続
く
場
合

イ
 
重
度
の
四
肢
変
形
、
脊
柱
側
弯
又
は
脊
髄
麻
痺
の
う
ち
一
つ
以
上
の

 
 
症
状
に
対
す
る
治
療
が
必
要
な
場
合

ウ
 
治
療
で
呼
吸
管
理
（
人
工
呼
吸
器
、
気
管
切
開
術
後
、
経
鼻
エ
ア

 
 
ウ
ェ
イ
等
の
処
置
を
必
要
と
す
る
も
の
を
い
う
。
）
又
は
酸
素
療
法

 
 
を
行
う
場
合

大
分

類
細

分
類

改
定

案

表
H

28
-2
 

神
経

･筋
疾

患
（

つ
づ

き
）

 



- 63 - 

 

 

対
象

基
準

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

1
コ
フ
ィ
ン
・
ロ
ー
リ
ー
（
Co
ffi
n-
Lo
wr
y）

症
候
群

基
準

（
ア

）
を

満
た

す
場

合
1

染
色

体
又

は
遺

伝
子

に
変

化
を

伴
う

症
候

群
2

ソ
ト

ス
（

So
to

s）
症

候
群

基
準

（
ア

）
、

基
準

（
イ

）
、

基
準

（
ウ

）
又

は
基

準
（

エ
）

を
満

た
す

場
合

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

3
ス

ミ
ス

・
マ

ギ
ニ

ス
（

Sm
ith

-M
ag

en
is

）
症

候
群

基
準

（
ア

）
、

基
準

（
イ

）
又

は
基

準
（

ウ
）

を
満

た
す

場
合

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

4
ル

ビ
ン

シ
ュ

タ
イ

ン
・

テ
イ

ビ
（

Ru
bi

ns
te

in
-

Ta
yb

i）
症

候
群

基
準

（
ア

）
、

基
準

（
イ

）
、

基
準

（
ウ

）
又

は
基

準
（

エ
）

を
満

た
す

場
合

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

5
歌

舞
伎

症
候

群
基

準
（

ア
）

、
基

準
（

イ
）

又
は

基
準

（
ウ

）
を

満
た

す
場

合
1

染
色

体
又

は
遺

伝
子

に
変

化
を

伴
う

症
候

群
6

ウ
ィ

ー
バ

ー
（

W
ea

ve
r）

症
候

群
基

準
（

ア
）

、
基

準
（

イ
）

、
基

準
（

ウ
）

又
は

基
準

（
エ

）
を

満
た

す
場

合

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

7
コ

ル
ネ

リ
ア

・
デ

ラ
ン

ゲ
（

Co
rn

el
ia

 d
e 

La
ng

e）
症

候
群

基
準

（
ア

）
、

基
準

（
イ

）
又

は
基

準
（

ウ
）

を
満

た
す

場
合

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

8
ベ

ッ
ク

ウ
ィ

ズ
・

ヴ
ィ

ー
デ

マ
ン

（
Be

ck
wi

th
-

W
ie

de
m

an
n）

症
候

群
基

準
（

ウ
）

又
は

基
準

（
エ

）
を

満
た

す
場

合

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

9
ア

ン
ジ

ェ
ル

マ
ン

（
An

ge
lm

an
）

症
候

群
基

準
（

ア
）

又
は

基
準

（
ウ

）
を

満
た

す
場

合
1

染
色

体
又

は
遺

伝
子

に
変

化
を

伴
う

症
候

群
10

５
ｐ

―
症

候
群

基
準

（
ア

）
、

基
準

（
イ

）
又

は
基

準
（

ウ
）

を
満

た
す

場
合

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

11
４

ｐ
―

症
候

群
基

準
（

ア
）

、
基

準
（

イ
）

又
は

基
準

（
ウ

）
を

満
た

す
場

合
1

染
色

体
又

は
遺

伝
子

に
変

化
を

伴
う

症
候

群
12

18
ト

リ
ソ

ミ
ー

症
候

群
基

準
（

ア
）

、
基

準
（

イ
）

又
は

基
準

（
ウ

）
を

満
た

す
場

合
1

染
色

体
又

は
遺

伝
子

に
変

化
を

伴
う

症
候

群
13

13
ト

リ
ソ

ミ
ー

症
候

群
基

準
（

ア
）

、
基

準
（

イ
）

又
は

基
準

（
ウ

）
を

満
た

す
場

合
1

染
色

体
又

は
遺

伝
子

に
変

化
を

伴
う

症
候

群
14

ダ
ウ

ン
（

D
ow

n）
症

候
群

基
準

（
ア

）
、

基
準

（
イ

）
、

基
準

（
ウ

）
又

は
基

準
（

エ
）

を
満

た
す

場
合

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

15
9か

ら
14

ま
で

に
掲

げ
る

も
の

の
ほ

か
、

常
染

色
体

異
常

（
ウ

ィ
リ

ア
ム

ズ
（

W
illi

am
s）

症
候

群
及

び
プ

ラ
ダ

ー
･ウ

ィ
リ

（
Pr

ad
er

-W
illi

）
症

候
群

を
除

く
。

）
基

準
（

ア
）

、
基

準
（

イ
）

、
基

準
（

ウ
）

又
は

基
準

（
エ

）
を

満
た

す
場

合

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

16
CF

C（
ca

rd
io

-f
ac

io
-c

ut
an

eo
us

）
症

候
群

基
準

（
ア

）
、

基
準

（
イ

）
、

基
準

（
ウ

）
又

は
基

準
（

エ
）

を
満

た
す

場
合

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

17
マ

ル
フ

ァ
ン

（
M

ar
fa

n）
症

候
群

基
準

（
イ

）
を

満
た

す
場

合
又

は
大

動
脈

瘤
破

裂
の

場
合

若
し

く
は

破
裂

が
予

想
さ

れ
る

場
合

新
規

追
加

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

18
ロ

イ
ス

・
デ

ィ
ー

ツ
（

Lo
ey

s-
Di

et
z）

症
候

群
基

準
（

イ
）

を
満

た
す

場
合

又
は

大
動

脈
瘤

破
裂

の
場

合
若

し
く

は
破

裂
が

予
想

さ
れ

る
場

合

新
規

追
加

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

19
カ

ム
ラ

テ
ィ

・
エ

ン
ゲ

ル
マ

ン
（

Ca
m

ur
at

i-
En

ge
lm

an
n）

症
候

群
基

準
（

ア
）

又
は

基
準

（
ウ

）
を

満
た

す
場

合

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

20
コ

ス
テ

ロ
（

Co
st

el
lo

）
症

候
群

基
準

（
ア

）
、

基
準

（
イ

）
、

基
準

（
ウ

）
又

は
基

準
（

エ
）

を
満

た
す

場
合

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

21
チ

ャ
ー

ジ
（

CH
AR

G
E）

症
候

群
基

準
（

ア
）

、
基

準
（

イ
）

又
は

基
準

（
ウ

）
を

満
た

す
場

合

改
定

案
大

分
類

細
分

類

表
H

28
-3
 

染
色
体

又
は

遺
伝

子
に
変

化
を

伴
う

症
候

群
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対
象

基
準

新
規

追
加

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

22
ハ

ー
ラ

マ
ン

・
ス

ト
ラ

イ
フ

（
Ha

lle
rm

an
n-

St
re
iff
）
症
候
群

基
準

（
ウ

）
を

満
た

す
場

合

新
規

追
加

1
染

色
体

又
は

遺
伝

子
に

変
化

を
伴

う
症

候
群

23
色

素
失

調
症

基
準

（
ア

）
を

満
た

す
場

合
備

考

基
準

(ア
)

基
準

(イ
)

基
準

(ウ
)

基
準

(エ
)

大
分

類
細

分
類

本
表

中
「

基
準

(ア
)」

、
「

基
準

(イ
)」

「
基

準
(ウ

)」
及

び
「

基
準

(エ
)」

と
は

、
そ

れ
ぞ

れ
次

の
表

の
右

欄
に

掲
げ

る
基

準
を

い
う

。
症

状
と

し
て

、
け

い
れ

ん
発

作
、

意
識

障
害

、
体

温
調

節
異

常
、

骨
折

又
は

脱
臼

の
う

ち
一

つ
以

上
続

く
場

合
で

あ
る

こ
と

。
治

療
で

強
心

薬
、

利
尿

薬
、

抗
不

整
脈

薬
、

抗
血

小
板

薬
、

抗
凝

固
薬

、
末

梢
血

管
拡

張
薬

又
は

β
遮

断
薬

の
う

ち
一

つ
以

上
が

投
与

さ
れ

て
い

る
場

合
で

あ
る

こ
と

。
治

療
で

呼
吸

管
理

（
人

工
呼

吸
器

、
気

管
切

開
術

後
、

経
鼻

エ
ア

ウ
ェ

イ
等

の
処

置
を

必
要

と
す

る
も

の
を

い
う

。
）

、
酸

素
療

法
又

は
胃

管
、

胃
瘻

、
中

心
静

脈
栄

養
等

に
よ

る
栄

養
の

う
ち

一
つ

以
上

を
行

う
場

合
で

あ
る

こ
と

。
腫

瘍
を

合
併

し
、

組
織

と
部

位
が

明
確

に
診

断
さ

れ
て

い
る

場
合

で
あ

る
こ

と
。

た
だ

し
、

治
療

か
ら

５
年

を
経

過
し

た
場

合
は

対
象

と
し

な
い

が
、

再
発

な
ど

が
認

め
ら

れ
た

場
合

は
、

再
度

対
象

と
す

る
。

改
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表 H29-1．追加・修正が要望された疾病一覧 
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表 H30-1 追加要望が行われた疾病一覧  
スティーヴンス・ジョンソン症候群（中毒性表皮壊死症を含む。）（※） 
ＭＥＣＰ２重複症候群 
武内・小崎症候群 
非特異性多発性小腸潰瘍症 
脳動静脈奇形 
海綿状血管腫（脳脊髄） 
巨脳症－毛細血管奇形症候群 

（※）既対象疾病の対象拡大要望 

 
 

表 H30-2 追加された疾病一覧（2019 年 7 月施行予定） 
疾患群 区分 疾病名 疾病の状態の程度 
神経・筋疾患 脳動静脈奇形 脳動静脈奇形 運動障害、知的障害、意識障害、自閉傾向、

行動障害（自傷行為又は多動）、けいれん

発作、皮膚所見（疾病に特徴的で、治療を

要するものをいう。）、呼吸異常、体温調

節異常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のうち

一つ以上の症状が続く場合 
神経・筋疾患 海綿状血管腫（脳脊髄） 海綿状血管腫（脳脊髄） （同上） 
神経・筋疾患 脳形成障害 巨脳症－毛細血管奇形症

候群 
（同上） 

慢性消化器疾患 非特異性多発性小腸潰

瘍症 
非特異性多発性小腸潰瘍

症 
疾病による症状がある場合又は治療を要

する場合 
染色体又は遺伝子

に変化を伴う症候

群 

染色体又は遺伝子に変

化を伴う症候群 
ＭＥＣＰ２重複症候群 染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群の

基準（ア）又は基準（ウ）を満たす場合 

染色体又は遺伝子

に変化を伴う症候

群 

染色体又は遺伝子に変

化を伴う症候群 
武内・小崎症候群 染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群の

基準（ア）、基準（イ）又は基準（ウ）を

満たす場合 
皮膚疾患 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（中毒性 
表皮壊死症を含む） 

治療を必要とする場合 

基準（ア） 症状として、けいれん発作、意識障害、体温調節異常、骨折又は脱臼のうち一つ以上続く場合であるこ

と。 
基準（イ） 治療で強心薬、利尿薬、抗不整脈薬、抗血小板薬、抗凝固薬、末梢血管拡張薬又はβ遮断薬のうち一つ

以上が投与されている場合であること。 
基準（ウ） 治療で呼吸管理（人工呼吸器、気管切開術後、経鼻エアウェイ等の処置を必要とするものをいう。）、

酸素療法又は胃管、胃瘻、中心静脈栄養等による栄養のうち一つ以上を行う場合であること。 
基準（エ） 腫瘍を合併し、組織と部位が明確に診断されている場合であること。ただし、治療から５年を経過した

場合は対象としないが、再発などが認められた場合は、再度対象とする。 
 
※）スティーヴンス・ジョンソン症候群は、対象を拡大に合わせて膠原病から皮膚疾患群へ異動し、疾病の状態の程度も

変更された。 
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表 H30-3 慢性消化器疾患の区分名修正要望一覧（下線部） 
大分類名（区分名） 

細分類名 
修正前 修正要望案 

1 先天性吸収不全症 1 難治性下痢症 1 乳糖不耐症 

1 先天性吸収不全症 1 難治性下痢症 2 
ショ糖イソ麦芽糖分解酵素欠損

症 

1 先天性吸収不全症 1 難治性下痢症 3 
先天性グルコース・ガラクトース

吸収不良症 
1 先天性吸収不全症 1 難治性下痢症 4 エンテロキナーゼ欠損症 

1 先天性吸収不全症 1 難治性下痢症 5 アミラーゼ欠損症 

1 先天性吸収不全症 1 難治性下痢症 6 リパーゼ欠損症 

2 微絨毛封入体病 1 難治性下痢症 7 微絨毛封入体病 

3 腸リンパ管拡張症 1 難治性下痢症 8 腸リンパ管拡張症 

4 ポリポーシス 2 ポリポーシス 9 家族性腺腫性ポリポーシス 

4 ポリポーシス 2 ポリポーシス 10 若年性ポリポーシス 

4 ポリポーシス 2 ポリポーシス 11 ポイツ・ジェガース症候群 

4 ポリポーシス 2 ポリポーシス 12 カウデン症候群 

5 周期性嘔吐症候群 3 周期性嘔吐症候群 13 周期性嘔吐症候群 

6 炎症性腸疾患 4 
炎症性腸疾患（自己免疫性腸症

を含む） 
14 潰瘍性大腸炎 

6 炎症性腸疾患 4 
炎症性腸疾患（自己免疫性腸症

を含む） 
15 クローン（Crohn）病 

6 炎症性腸疾患 4 
炎症性腸疾患（自己免疫性腸症

を含む） 
16 早期発症型炎症性腸疾患 

7 
自己免疫性腸症（IPEX 症候

群を含む。） 
4 

炎症性腸疾患（自己免疫性腸症

を含む） 
17 

自己免疫性腸症（IPEX 症候群を含

む。） 
8 急性肝不全（昏睡型） 5 急性肝不全（昏睡型） 18 急性肝不全（昏睡型） 

9 新生児ヘモクロマトーシス 6 免疫性肝疾患 19 新生児ヘモクロマトーシス 

10 自己免疫性肝炎 6 免疫性肝疾患 20 自己免疫性肝炎 

11 原発性硬化性胆管炎 6 免疫性肝疾患 21 原発性硬化性胆管炎 

12 肝内胆汁うっ滞性疾患 7 肝内胆汁うっ滞性疾患 22 胆道閉鎖症 

12 肝内胆汁うっ滞性疾患 7 肝内胆汁うっ滞性疾患 23 アラジール（Alagille）症候群 
12 肝内胆汁うっ滞性疾患 7 肝内胆汁うっ滞性疾患 24 肝内胆管減少症 

12 肝内胆汁うっ滞性疾患 7 肝内胆汁うっ滞性疾患 25 進行性家族性肝内胆汁うっ滞症 

12 肝内胆汁うっ滞性疾患 7 肝内胆汁うっ滞性疾患 26 
先天性多発肝内胆管拡張症（カロ

リ（Caroli）病） 

12 肝内胆汁うっ滞性疾患 7 肝内胆汁うっ滞性疾患 27 先天性胆道拡張症 

13 先天性肝線維症 8 肝硬変症 28 先天性肝線維症 

14 肝硬変症 8 肝硬変症 29 肝硬変症 

15 門脈圧亢進症 9 肝血行異常症 30 
門脈圧亢進症（バンチ（Banti）症

候群を含む。） 
16 先天性門脈欠損症 9 肝血行異常症 31 先天性門脈欠損症 

17 門脈・肝動脈瘻 9 肝血行異常症 32 門脈・肝動脈瘻 

18 
ク リ グ ラ ー ・ ナ ジ ャ ー

（Crigler-Najjar）症候群 
10 

クリグラー・ナジャー（Crigler-
Najjar）症候群 

33 
クリグラー・ナジャー（Crigler-
Najjar）症候群 
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19 難治性膵炎 11 難治性膵炎 34 遺伝性膵炎 

19 難治性膵炎 11 難治性膵炎 35 自己免疫性膵炎 

20 短腸症 12 短腸症 36 短腸症 

21 
ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ

（Hirschsprung）病及び類縁

疾患 
13 

ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ

（Hirschsprung）病及び類縁疾

患 
37 

ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ

（Hirschsprung）病 

21 
ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ

（Hirschsprung）病及び類縁

疾患 
13 

ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ

（Hirschsprung）病及び類縁疾

患 
38 慢性特発性偽性腸閉塞症 

21 
ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ

（Hirschsprung）病及び類縁

疾患 
13 

ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ

（Hirschsprung）病及び類縁疾

患 
39 

巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全

症 

21 
ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ

（Hirschsprung）病及び類縁

疾患 
13 

ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ

（Hirschsprung）病及び類縁疾

患 
40 腸管神経節細胞僅少症 

22 肝巨大血管腫 14 肝巨大血管腫 41 肝巨大血管腫 

23 総排泄腔遺残 15 総排泄腔異常症 42 総排泄腔遺残 

24 総排泄腔外反症 15 総排泄腔異常症 43 総排泄腔外反症 

 
 

表 H30-4 既対象疾病の疾患群移動と疾病の状態の程度変更 
疾患群 疾病名 疾病の状態の程度（修正前） 疾病の状態の程度（修正後） 
血液疾患 
→脈管系疾患 

遺伝性出血性末梢血管

拡張症 
治療で補充療法、G-CSF 療法、除

鉄剤の投与、抗凝固療法、ステロイ

ド薬の投与、免疫抑制薬の投与、抗 
腫瘍薬の投与、再発予防法、造血幹

細胞移植、腹膜透析又は血液透析

のうち、一つ以上を継続的に実施 
する（断続的な場合も含めておお

むね６か月以上）場合 

疾病による症状がある場合又は治

療が必要な場合 

血液疾患 
→脈管系疾患 

カサバッハ・メリット
現象（症候群） 

（同上） （同上） 

膠原病 
→皮膚疾患 

スティーヴンス・ジョン

ソン 
症候群（中毒性表皮壊死

症を含 
む） 

治療で非ステロイド系抗炎症薬、

ステロイド薬、免疫調整薬、免疫抑

制薬、抗凝固療法、γグロブリン製

剤、強心利尿薬、理学作業療法、生

物学的製剤又は血漿交換療法のう

ち一つ以上を用いている場合 

治療を必要とする場合 

神経・筋疾患 重症筋無力症 運動障害、知的障害、意識障害、自

閉傾向、行動障害（自傷行為又は多

動）、けいれん発作、皮膚所見（疾

病に特徴的で、治療を要するもの

をいう。）、呼吸異常、体温調節異

常、温痛覚低下、骨折又は脱臼のう

ち一つ以上の症状が続く場合 

眼筋症状、運動障害、知的障害、意

識障害、自閉傾向、行動障害（自傷

行為又は多動）、けいれん発作、皮

膚所見（疾病に特徴的で、治療を要

するものをいう。）、呼吸異常、体

温調節異常、温痛覚低下、骨折又は

脱臼のうち一つ以上の症状が続く

場合 
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表 H30-5 重症患者認定基準が修正された疾患群（抜粋） 
疾患群 治療状況等の状態 

先天性代謝異常 発達指数若しくは知能指数が二十以下であるもの又は一歳以上の児童において寝たきりの

もの 
神経・筋疾患 発達指数若しくは知能指数が二十以下であるもの又は一歳以上の児童において寝たきりの

もの 
慢性消化器疾患 気管切開管理若しくは挿管を行っているもの、三月以上常時中心静脈栄養を必要としてい

るもの又は肝不全状態にあるもの 
皮膚疾患 発達指数若しくは知能指数が二十以下であるもの又は一歳以上の児童に 

おいて寝たきりのもの 

 
 
 
 


