
疾病番
号

【改正前告示病名】
告示病名

【改正前臨床調査個人票名】
臨床調査個人票名 大項目 中項目・小項目 現行臨床調査個人票 修正臨床調査個人票 主な改正部分・理由

6 パーキンソン病 006　パーキンソン病 簡略化した。

24 亜急性硬化性全脳炎 024　亜急性硬化性全脳炎 診断基準に関する事
項 B.検査所見

「血清麻疹抗体価の上昇の有無」
 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明
 
　HI   　  倍　　 CF     倍
　NT    　倍

「血清麻疹抗体価が高値」
 □ 1.該当 □ 2.非該当 □ 3.不明
 
　HI     倍　　 CF     倍
　NT     倍　　 EIA     倍

診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 A.症状

「斑」
　皮疹は非典型的ターゲット状多形紅斑
　広範囲のびまん性紅斑・斑状紅斑
「①水疱・びらん」
　皮膚の水疱・びらん、表皮剥離
　皮膚の水疱・びらん、表皮剥離の面積
「② 表皮の壊死」
　皮膚病理組織検査
　表皮の壊死性変化
「③ 粘膜疹」
　皮膚粘膜移行部の重篤な病変（出血性あるい
　は充血性）
「眼表面上皮欠損と偽膜形成のどちらか、あるいは両方を伴う両眼性の急性
角結膜炎」
「④ 発熱（38℃以上）」

「① 粘膜疹」
　広範囲で重篤な粘膜病変（出血・血痂を伴うびらん等）
「②びらん・水疱」
　皮膚の汎発性の紅斑に伴う表皮の壊死性障害に基づくびらん・水疱
　皮膚のびらん・水疱、表皮剥離の面積
　*外力により剥離する部位も含む
「③ 発熱（38℃以上）」
「④ 表皮の壊死」
　皮膚病理組織検査
　表皮の壊死性変化

診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 診断のカテゴリー

Ａの①が体表面積の10%未満であり、②の壊死性変化、③の皮膚粘膜移
行部の重篤な粘膜病変（広範囲）及び④をみとめ、Ｂの疾患を除外でき
る

□ Ａの①の皮膚粘膜移行部の重篤な粘膜病変＋②が体表面積
     の10%未満であり＋③の発熱＋④の壊死性変化をみとめ、
     Ｂの疾病を除外できる（初期のみのではなく全経過の評価に
　　より診断する）
□ 慢性期（発症後1年以上経過）で粘膜変が
　　眼瞼および角結膜の瘢痕化の場合：Ａの①の
　　皮膚粘膜移行部の重篤な粘膜病変＋②が
　　体表面積の10%未満であり＋③の発熱を
　　みとめ、Bの疾病を除外できる
□ いずれにも該当しない

診断基準の改定に伴い追加、かつ診断基準の
記載に合わせて修正した。

診断基準に関する事
項 診断 「診断の根拠」 削除 診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 A.症状

「1.診断にかかわる症状」
「2.その他の症状」
「3.診断上重要な身体所見」

「1. 全身症状」
「2. 疼痛」
「3. 眼症状」
「4. 頭頸部症状」
「5. 上肢症状」
「6. 下肢症状」
「7. 胸部症状」
「8. 腹部症状」
「9. 皮膚症状」

診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 A.症状 「4.合併症」 「参考所見」の欄へ移動（３.合併症）

「診断基準に関する事項」「重症度分類に関する
事項」など診断に必須である項目とそれ以外を整
理した。

診断基準に関する事
項 B.検査所見 「血液検査」 「参考所見」の欄へ移動(1.血液、生化学検査）

「診断基準に関する事項」「重症度分類に関する
事項」など診断に必須である項目とそれ以外を整
理した。

臨床調査個人票の変更点(詳細）

スティーヴンス・ジョンソン症候
群 038　スティーヴンス・ジョンソン症候群38

40 高安動脈炎 040　高安動脈炎

別紙３
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疾病番
号

【改正前告示病名】
告示病名

【改正前臨床調査個人票名】
臨床調査個人票名 大項目 中項目・小項目 現行臨床調査個人票 修正臨床調査個人票 主な改正部分・理由

診断基準に関する事
項 B.検査所見 「画像診断1」 「画像検査」

「画像検査所見」 診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 B.検査所見 「画像診断2」

「画像診断３」 削除 診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 B.検査所見 「その他」 「参考所見」の欄へ移動(2.遺伝学的検査）

「診断基準に関する事項」「重症度分類に関する
事項」など診断に必須である項目とそれ以外を整
理した。

診断基準に関する事
項 Ｃ.鑑別診断

□ 1.動脈硬化症 □ 2.炎症性腹部大動脈瘤
□ 3.血管型ベーチェット病　□ 4.梅毒性中膜炎
□ 5.巨細胞性動脈炎 □ 6.先天性血管異常
□ 7.細菌性動脈瘤 □ 8.その他

□ 1.動脈硬化症 □ 2.先天性血管異常
□ 3.炎症性腹部大動脈瘤　□ 4.感染性動脈瘤
□ 5.梅毒性中膜炎
□ 6.巨細胞性動脈炎（側頭動脈炎）
□ 7.血管型ベーチェット病 □ 8.IgG4関連疾患

診断基準の改正に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 診断のカテゴリー

□ Definite：(1)～(3)を満たす
 □ (1)画像診断（CT、MRA、FDG-PET、DSA、 血管エコー、
　　　心エコー）で以下のいずれかの項目を認める
　□ 大動脈およびその分枝への集積増加 　□ 大動脈石灰化像
　□ 大動脈壁肥厚　□ 動脈閉塞・狭窄病変 □ 拡張病変
　□ 肺動脈病変 □ 冠動脈病変 □ 頸動脈病変
　□ 大動脈弁閉鎖不全 □ 上行大動脈拡張 □ 心のう水貯留
　□ 左室肥大□ びまん性心収縮低下　□ (2)Ａ-1およびＡ-3に
　　　含まれる項目のいずれかを満たす
　□ (3)Ｃの鑑別疾患を除外できる　□ 該当しない

Definite： Ａのうち1項目以上＋Ｂの病変のいずれかを認め、Ｃを除外し
たもの □ 1.該当 □ 2.非該当 診断基準の改正に伴い修正した。

参考所見 項目
「1.血液・生化学検査」
「2.遺伝学的検査」
「3.合併症」

「診断基準に関する事項」「重症度分類に関する
事項」など診断に必須である項目とそれ以外を整
理した。

治療その他 外科的治療 「手術歴３」
「カテーテルインターベンション３」 削除 不要との判断で削除した。

重症度分類に関する
事項

重症度分類に関する
事項

□ I度
高安動脈炎と診断しうる自覚的（脈なし、頸部痛、発熱、めまい、失神発
作など）、 他覚的（炎症反応陽性、γグロブリン上昇、上肢血圧左右差、
血管雑音、高血圧など） 所見が認められ、かつ血管造影（CT、MRI、
MRA、FDG-PETを含む）にても病変の存在が 認められる。ただし、特に治
療を加える必要もなく経過観察するかあるいはステロイド剤を除く治療を短期
間加える程度。

□ I度
　高安動脈炎と診断しうる自覚的（脈なし、頸部痛、発熱、めまい、失神発
作など）、他覚的（炎症反応陽性、上肢血圧左右差、血管雑音、高血
圧など）所見が認められ、 かつ血管造影（CT、MRI、MRA、FDG-PETを
含む）にても病変の存在が認められる。
ただし、特に治療を加える必要もなく経過観察するかあるいはステロイド剤を
除く治療を短期間加える程度

診断基準の改正に伴い修正した。

40 全身性エリテマトーデス 049　全身性エリテマトーデス 簡略化した。

診断基準に関する事
項 B.検査所見 「心電図（新規）」

機軸度
「心電図（新規）」
電気軸 誤記の修正。

診断基準に関する事
項 B.検査所見

「心電図（新規）」
心室期外収縮
　Lown分類
　 □ 1.grade   □ 2.grade  □ 3.grade 2
 　□ 4.grade 　□ 5.grade
   □ 6.grade   □ 7.grade

「心電図（新規）」
心室期外収縮
　Lown分類
　 □ 1.grade 0 □ 2.grade 1 □ 3.grade 2
 　□ 4.grade 3　□ 5.grade 4a
　 □ 6.grade 4b □ 7.grade 5

誤記の修正。

診断基準に関する事
項 B.検査所見

「画像・カテーテル診断（新規）」
4.硬い左室（左室拡張障害所見）
診断根拠
　 □ 1.心エコー   □ 2.左心カテーテル  □ 3.その他

「画像・カテーテル診断（新規）」
4.硬い左室（左室拡張障害所見）
診断根拠
　 □ 1.心エコー   □ 2.右心カテーテル  □ 3.その他

誤記の修正。

診断基準に関する事
項 診断のカテゴリー 2.新規申請の場合：上記1にて拘束型心筋症に該当し、かつ指定難病認

定には下記の大項目①～③を1つ以上満たす 削除 誤記の修正。

59 拘束型心筋症 059　拘束型心筋症

040　高安動脈炎高安動脈炎40
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97 潰瘍性大腸炎 097　潰瘍性大腸炎 簡略化した。

告示病名 告示病名 全身型若年性特発性関節炎 107-1 若年性特発性関節炎
（全身型若年性特発性関節炎）

指定難病の新たな指定に伴う疾病名の変更及
び診断基準の改定に伴う疾病名の変更による修
正を行った。

診断基準に関する事
項 A.症状

1.16歳の誕生日以前に発症した6週間以上持続する慢性の関節炎で、2
週間以上続く弛張熱を伴う
2.以下の1つ以上の症候を伴う
　　□ a.典型的な紅斑  □ b.全身のリンパ節腫張
　　□ c.肝腫大又は脾腫大　□ d.漿膜炎
3.本人および家族に乾癬を認めない

診断基準の改定により修正した。

診断基準に関する事
項 A.症状

「「発作時の症状」
38度以上の発熱
38度未満の微熱
2週間以上続く弛張熱
倦怠感
不快感
気分障害
体重減少
熱感・体温上昇と
連動しない悪寒

「発作時の症状」
間欠熱
38度未満の微熱
2週間以上続く弛張熱
倦怠感
不快感
気分障害
体重減少
熱感・体温上昇と
連動しない悪寒

診断基準の改定により修正した。

診断基準に関する事
項 A.症状

「皮膚粘膜症状」
□ 1.アフタ性口内炎 □ 2.滲出性咽頭炎
□ 3.咽頭発赤 □ 4.斑状皮疹
□ 5.蕁麻疹様皮疹 □ 6.遊走性紅斑
□ 7.浸潤を触れる紫斑　□ 8.丹毒様発赤
□ 9.毛嚢炎様皮疹 □ 10.丘疹膿疱性皮疹
□ 11.ざ瘡 □ 12.乾癬 □ 13.陰部潰瘍
□ 14.壊疽性膿皮症 □ 15.手蹠膿胞症
□ 16.結節性紅斑　□ 17.結節性紅斑以外の
　　その他脂肪織炎 □ 18.魚鱗癬様皮疹
□ 19.針反応陽性 □ 20.その他

「皮膚粘膜症状」
□ 1.滲出性咽頭炎 □ 2.咽頭発赤
□ 3.斑状皮疹　□ 4.蕁麻疹様皮疹
□ 5.遊走性紅斑 □ 6.丹毒様発赤
□　その他の症状

診断基準の改定により修正した。

診断基準に関する事
項 A.症状

「筋骨格症状」
□ 1.関節痛 □ 2.単関節炎
□ 3.少関節炎（＜5）□ 4.多関節炎（≧5）  □ 5.腱鞘滑膜炎 □
6.筋痛 □ 7.筋炎
□ 8.筋膜炎  □ 9.骨痛　□10.骨炎
□ 11.骨軟骨過形成 □ 12.骨幹端過形成
その他の症状

「筋骨格症状」
□ 1.関節痛 □ 2.単関節炎
□ 3.少関節炎（＜5）□ 4.多関節炎（≧5）
□ 5.腱鞘滑膜炎 　□ 6.筋痛 □ 7.筋炎
□ 8.筋膜炎 □ 9.骨痛 　□ 10.骨炎
□ 11.その他
その他の症状

診断基準の改定により修正した。

診断基準に関する事
項 A.症状

「眼症状」
□ 1.眼周囲浮腫 □ 2.眼痛 □ 3.結膜炎
□ 4.前部ぶどう膜炎 □ 5.後部ぶどう膜炎
□ 6.角膜炎 □ 7.強膜炎 □ 8.上強膜炎
□ 9.涙腺炎 □ 10.乳頭浮腫 □ 11.視神経萎縮
□ 12.網膜血管炎 □ 13.その他
その他の症状

「眼症状」
□ 1.眼痛 □ 2.前部ぶどう膜炎
□ 3.後部ぶどう膜炎 □ 4.乳頭浮腫 □ 5.その他
その他の症状

診断基準の改定により修正した。

診断基準に関する事
項 A.症状

「消化器症状」
□ 1.嘔吐 □ 2.腹痛 □ 3.便秘 □ 4.下痢
□ 5.消化管潰瘍 □ 6.肛門・肛門周囲膿瘍
□ 7.消化管出血　□ 8.無菌性腹膜炎
□ 9.その他

「消化器症状
」□ 1.嘔吐 □ 2.腹痛 □ 3.便秘 □ 4.下痢
□ 5.消化管潰瘍 □ 6.消化管出血
□ 7.無菌性腹膜炎 □ 8.その他

診断基準の改定により修正した。

診断基準に関する事
項 A.症状

「合併症」
炎症性腸疾患
マクロファージ活性化症候群

「合併症」
マクロファージ活性化症候群 診断基準の改定により修正した。

【107　全身型若年性特発性関節
炎】

107-1 若年性特発性関節炎
（全身型若年性特発性関節炎）

【全身型若年性特発性関
節炎】

若年性特発性関節炎

107
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【改正前告示病名】
告示病名

【改正前臨床調査個人票名】
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診断基準に関する事
項 B.検査所見 IL-6/IL6R IL-6 診断基準の記載に合わせて修正した。

診断基準に関する事
項 C.遺伝学的検査 削除 診断基準の改定により修正した。

発症と経過 経過 経過
乾癬の家族歴

経過
全身型若年性特発性関節炎/成人スチル病の家族歴 診断基準の改定により修正した。

治療その他 薬物療法

Ｉ型インターフェロン
アナキンラ
リロセロプト
シメチジン
スタチン

削除 治療法の進歩に伴い削除した。

治療その他 薬物療法

タクロリムス
アバタセプト
トファシチニブ
バリシチニブ

治療法の進歩に伴い追加した。

【新規追加】
107-2 若年性特発性関節炎

（関節型若年性特発性関節炎）
新規追加 指定難病の新たな指定に伴い新たに追加した。

有馬症候群 ジュベール症候群関連疾患 指定難病の新たな指定に伴い告示病名の変更
を行った。

診断基準に関する事
項 診断 診断 診断基準の改定に伴い追加した。

診断基準に関する事
項 A.症状

「A.症状」
① 重度の精神運動発達遅滞
② 小脳虫部欠損・低形成
（脳幹部の形態異常を伴うことがある）
③ 乳幼児期から思春期に生ずる進行性腎機能障害
④ 病初期からみられる視覚障害
（網膜部分欠損などを伴うことあり）
⑤ 片側あるいは両側性の眼瞼下垂様顔貌
（症状の変動があることがある）

「B.臨床所見」
① 顔貌の特徴

1.精神運動発達遅滞　＊有馬症候群の場合、重度の症状
2.乳幼児期から思春期に生ずる進行性腎機能障害
3.病初期からみられる視覚障害
（網膜部分欠損などを伴うことあり）
4.顔貌の特徴：眼瞼下垂（片側あるいは両側性で症状の変動があること
がある）、および眼窩間解離、鼻根扁平、大きな口を伴うことがある
5.筋緊張低下（主に乳児期）または運動失調の存在あるいは既往
6.異常な呼吸（無呼吸、多呼吸、失調呼吸など）、またはその既往
7.眼球運動失行・眼振・斜視など眼球運動の異常

診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 B.検査所見

Ｃ．検査所見　＊小数点も1文字として記入する
① 血液検査
② 尿検査
③ 網膜電位（ERG）検査
④ 頭部CT、MRI検査
　□ 小脳虫部欠損・低形成 □ 脳幹低形成
⑤ 腎CT、MRI、超音波検査：多発性腎嚢胞
⑥ 腎生検：ネフロン癆
⑦ 腹部エコー検査

1.頭部CT、MRI所見での神経放射線学的異常
　□ ① Molar Tooth Sign（MTS）を有する
　　　　脳幹や小脳虫部の形成異常
　□ ② MTSはないが小脳虫部の形成異常
2.血液検査（いずれかを満たす）
3.尿検査（いずれかを満たす）
4.網膜電位（ERG）検査
5.腎CT、MRI、超音波検査により多発性腎嚢胞
　を認める
6.腎生検によりネフロン癆を認める
7.腹部エコー検査

診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 Ｃ.鑑別診断

2. ジュベール症候群関連疾患（有馬症候群以外）
□ アーノルド・キアリー奇形
□ ダンディー・ウォーカー症候群 □ コーガン症候群
□遺伝性及び孤発性小脳形成異常
□ くも膜嚢胞 □ 脊髄小脳変性症

指定難病の新たな指定に伴い追加した。

107

【177　有馬症候群】
177 ジュベール症候群関連疾患

【有馬症候群】
ジュベール症候群関連疾患177

【107　全身型若年性特発性関節
炎】

107-1 若年性特発性関節炎
（全身型若年性特発性関節炎）

【全身型若年性特発性関
節炎】

若年性特発性関節炎
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疾病番
号

【改正前告示病名】
告示病名

【改正前臨床調査個人票名】
臨床調査個人票名 大項目 中項目・小項目 現行臨床調査個人票 修正臨床調査個人票 主な改正部分・理由

診断基準に関する事
項 遺伝学的検査 削除 診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 診断のカテゴリー

□ Definite：Ａのうち5項目すべてを満たし、Ｄを除外したもの
□ Probable：Ａのうち①と②＋Ｂ．臨床所見①＋Ｃ．検査所見4項目
以上を満たし、Ｄを除外したもの
□ いずれにも該当しない

「1.有馬症候群」
□ Definite：Ａの1～4の全て＋Ｂの1を満たし、Ｃの1を除外したもの
□ Probable：Ａの1と4＋Ｂの1＋Ｂの2～7の検査所見4項目以上を満
たし、Ｃの1を除外したもの
□ いずれにも該当しない
「2.ジュベール症候群関連疾患（有馬症候群以外）」
□ Definite：Ａの1と5＋Ｂの1- ①を満たし、
　　Ｃの2を除外したもの
□ Probable：Ａの1と5＋Ａの6または7＋Ｂの
　1-②を満たし、Ｃの2を除外したもの
□ いずれにも該当しない

指定難病の新たな指定に伴い追加、修正した。

重症度分類に関する
事項

重症度分類に関する
事項 新規

「2.ジュベール症候群関連疾患の重症度判定」
下記の1～3のいずれかに該当するものを対象とする
□ 1.modified Rankin Scale（mRS）、食事・栄養、呼吸のそれぞれの
評価スケールを用いて、
いずれかが3以上
□ 2.腎障害：CKD重症度分類ヒートマップが赤の部分の場合
□ 3.視覚障害：良好な方の眼の矯正視力が0.3未満の場合

指定難病の新たな指定に伴い追加した。

診断基準に関する事
項 診断 「診断」 指定難病の新たな指定に伴い追加した。

診断基準に関する事
項 A.症状

「1.不眠傾向や中途覚醒などの重度の睡眠障害、それに基づく日中の
　過眠」
「2.右心不全の徴候（安静時ないしは労作時の息切れ、全身の
　浮腫など）」
「3.日中活動性低下に伴う諸症状」

「1.睡眠低換気に関係する以下a・b・c・dの症状／徴候が1つでもある」
「2.睡眠低換気に関係する以下a・b・c・eの症状／徴候が1つでもある」
　□ a.日中の過眠 □ b.覚醒維持障害
　□ c.浮腫、息切れなどの右心不全症状
　□ d.一過性でない睡眠時無呼吸
　□ e.一過性でない睡眠時低換気・睡眠時無呼吸

診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 B.検査所見

「1.動脈血液ガス分析にて、慢性の高度の高二酸化炭素血症（PaCO2＞
45Torr）を認める」
「2.動脈血液ガス分析：PaO2 60Torr以下の慢性呼吸不全を
　呈する場合はHOTの併用を考慮」
「3.終夜睡眠検査（ポリソムノグラフィー）により、フェノタイプ
（Phenotype）A、Bを判定」

「1.覚醒時の動脈血液ガスPaCO2値＞50 mmHg、
　　BMI≧30kg/m2を認める」
「2.終夜睡眠検査（ポリソムノグラフィー）によりフェノタイプA、Bを
　　判定」
「3.睡眠時に、以下の(1)～(3)のいずれかの検査の値が10分以上
　50mmHgを超える」
「4.睡眠時に、以下の(1)～(3)のいずれかの検査の値が①または②
　を満たす」

診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 Ｃ.鑑別診断

以下の疾病を鑑別し、全て除外できる。
除外できた疾病には☑を記入する。
□ 慢性閉塞性肺疾患（COPD）（単独）
□ 特発性間質性肺炎 □ 気管支拡張症
□ 睡眠時無呼吸症候群（SAS）（単独）
□ 神経筋疾患（重症筋無力症など、器質的病変を含む）
□ 胸郭拘束性疾患（後側弯症、胸郭変形など）（単独）
□ 薬剤によるもの（呼吸中枢抑制、呼吸筋麻痺）

1.以下の疾病のうちa～hを鑑別し、全て除外できる
2.以下の疾病のうちc～fおよびiを鑑別し、全て除外できる
3.以下の疾病のうちa～fおよびh・iを鑑別し、全て除外できる
□ a.慢性閉塞性肺疾患（COPD）
□ b.胸郭拘束性疾患
□ c.肺の閉塞性・拘束性換気障害による低換気（COPD、
　　　胸郭拘束性疾患以外）
□ d.睡眠時無呼吸症候群（SAS）
□ e.薬剤（呼吸中枢抑制、呼吸筋麻痺）に二次的な肺胞低換気
□ f.代謝性疾患に伴う二次的な肺胞低換気
□ g.%VCが予測値の60％未満の拘束性換気障害を呈する場合
□ h.神経筋疾患（重症筋無力症、呼吸中枢異常に関連した
　　　中枢神経系の器質的病変）
□ i.主たる病態が先天性の呼吸器・胸郭・神経・筋肉系の器質的
　　　疾患（新生児肺低形成、先天性肺疾患）

診断基準の改定に伴い修正した。

230　肺胞低換気症候群肺胞低換気症候群230

【177　有馬症候群】
177 ジュベール症候群関連疾患

【有馬症候群】
ジュベール症候群関連疾患177
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疾病番
号

【改正前告示病名】
告示病名

【改正前臨床調査個人票名】
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230 肺胞低換気症候群 230　肺胞低換気症候群 診断基準に関する事
項 診断のカテゴリー

□ Definite：Ａのうち2項目以上＋Ｂの1を満たし、Ｃの鑑別
　　すべき疾患を除外可能であり、かつＢの3にてフェノタイプA, Bが
　　明らかなもの
□ Probable：Ａのうち1項目＋Ｂの1を満たし、Ｃの鑑別すべき
　　疾患を除外可能であるが、Ｂの3にてフェノタイプAまたはBが判定
　　困難なもの
□ Possible：Ｂの1を満たし、Ｃの鑑別すべき疾患を除外可能
　　であるが、フェノタイプAまたはBが判定困難なもの（ポリソムノ
　　グラフィー未施行な場合）
□ いずれにも該当しない

□ Definite（肥満低換気症候群）：Ａの1を満たし＋Ｂの1および
　　Ｂの2を満たし、Ｃの1を満たすもの
□ Definite（先天性中枢性低換気症候群）：Ａの2を満たし
　　＋Ｂの3を満たし＋Ｄを満たし、Ｃの2を満たすもの
□ Probable（先天性中枢性低換気症候群）：Ａの2を満たし
　　＋Ｂの3を満たし、Ｃの2を満たすもの
□ Definite（特発性中枢性肺胞低換気症候群）：Ａの2を
　　満たし＋Ｂの4を満たし、Ｃの3を満たすもの
□ いずれにも該当しない

診断基準の改定に伴い修正した。

288-1　自己免疫性後天性凝固因子欠乏症
（自己免疫性後天性凝固第XIII/13因子欠乏症）（旧称：自己免疫
性出血病XIII）
288-2　自己免疫性後天性凝固因子欠乏症
（自己免疫性後天性凝固第VIII/8因子欠乏症（後天性血友病A）
288-3　自己免疫性後天性凝固因子欠乏症
（自己免疫性後天性フォンウィルブランド（von Willebrand）因子欠乏
症（自己免疫性後天性フォンウィルブランド病））

288　自己免疫性後天性凝固因子欠乏症 枝番の統合を行った。

診断基準に関する事
項 診断 「診断」 枝番の統合及び指定難病の新たな指定による

追加を行った。

診断基準に関する事
項 A.症状 「２.家族歴がない」 枝番の統合により修正した。

診断基準に関する事
項 A.症状

「A.検査所見」
「5.特異的検査（Ｂの2）でF13に関するパラメーターの異常が
　ある（通常活性、抗原量が50%以下）」

「B.検査所見」へ異動

診断基準に関する事
項 B.検査所見

1)自己免疫性後天性凝固第XIII/13因子（F13）欠乏症
2)自己免疫性後天性凝固第VIII/8因子（F8）欠乏症（後天性血友
病A）
3)自己免疫性後天性フォンウィルブランド因子（VWF）欠乏症（自己免
疫性後天性フォンウィルブランド病（AVWD）)
4)自己免疫性後天性凝固第V/5因子（F5）欠乏症

枝番の統合により修正した。

診断基準に関する事
項 B.検査所見 一般的凝固検査 削除 診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 Ｃ.鑑別診断

1)自己免疫性後天性凝固第XIII/13因子（F13）欠乏症
2)自己免疫性後天性凝固第VIII/8因子（F8）欠乏症
　（後天性血友病A）
3)自己免疫性後天性フォンウィルブランド因子（VWF）欠乏症
　（自己免疫性後天性フォンウィルブランド病（AVWD）)
4)自己免疫性後天性凝固第V/5因子（F5）欠乏症

枝番の統合により修正した。

診断基準に関する事
項 D.遺伝学的検査

□ F13-Aサブユニット遺伝子
□ F13-Bサブユニット遺伝子
□ 免疫関連遺伝子
□ F8遺伝子
□ VWF遺伝子
□ F5遺伝子

枝番の統合により修正した。

診断基準に関する事
項 診断のカテゴリー

1)自己免疫性後天性凝固第XIII/13因子（F13）欠乏症
2)自己免疫性後天性凝固第VIII/8因子（F8）欠乏症
　（後天性血友病A）
3)自己免疫性後天性フォンウィルブランド因子（VWF）欠乏症
　（自己免疫性後天性フォンウィルブランド病（AVWD）)
4)自己免疫性後天性凝固第V/5因子（F5）欠乏症

枝番の統合により修正した。

288 自己免疫性後天性凝固因子欠
乏症

自己免疫性後天性凝固因
子欠乏症288
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【改正前臨床調査個人票名】
臨床調査個人票名 大項目 中項目・小項目 現行臨床調査個人票 修正臨床調査個人票 主な改正部分・理由

288 自己免疫性後天性凝固因
子欠乏症

288 自己免疫性後天性凝固因子欠
乏症 治療その他 止血療法

止血療法
□ F13補充療法 □ F8補充療法
□　VWF補充療法　□ バイパス止血療法
□ 新鮮凍結血漿又は濃厚血小板投与
□ 抗線溶療法 □ その他の療法

枝番の統合により統合した。

診断基準に関する事
項 Ｃ.鑑別診断 「D.遺伝学的検査」

□ NLRC4 （ □ 疾患関連変異 あり □ 疾患関連変異 なし ）
「C.遺伝学的検査」
□ NLRC4遺伝子に疾患関連変異を認める 診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 Ｃ.鑑別診断 「Ｃ.鑑別診断」 削除 診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 診断のカテゴリー

□ Definite：Ａの1～3のうち2項目＋Ｂの1～3のうち2項目を
　　満たし＋Ｄを満たし＋Ｃを全て除外できるもの
□ Probable 1：Ａの1～3のうち2項目＋Ｂの1～3のうち1項目を
　　満たし＋Ｄを満たし＋Ｃを全て除外できるもの
□ Probable 2：Ａの1～3のうち1項目＋Ｂの1～3のうち2項目を
　　満たし＋Ｄを満たし＋Ｃを全て除外できるもの
□ Probable 3：Ａの1～3のうち1項目＋Ｂの1～3のうち1項目を
　　満たし＋Ｄを満たし＋Ｃを全て除外できるもの
□ いずれにも該当しない

□ Definite：Ａの1～3のうち2項目＋Ｂの1～3のうち2項目を
　　満たし＋Ｃを満たすもの
□ Probable 1：Ａの1～3のうち2項目＋Ｂの1～3のうち1項目を
　　満たし＋Ｃを満たすもの
□ Probable 2：Ａの1～3のうち1項目＋Ｂの1～3のうち2項目を
　　満たし＋Ｃを満たすもの
□ Probable 3：Ａの1～3のうち1項目＋Ｂの1～3のうち1項目を
　　満たし＋Ｃを満たすもの
□ いずれにも該当しない

診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 Ｃ.鑑別診断 「Ｃ.鑑別診断」 削除 診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 診断のカテゴリー

□ Definite：Ａの1～3のうち1項目＋Ｂの1、2のうち1項目を
　満たし＋Ｂの3またはＤを満たし＋Ｃを全て除外できるもの
□ Probable：Ａの1～3のうち1項目＋Ｂの3またはＤを満たし
　＋Ｃを全て除外できるもの
□ いずれにも該当しない

□ Definite：Ａの1～3のうち1項目＋Ｂの1、2のうち1項目を
　満たし＋Ｂの3またはＣのいずれかを満たすもの
□ Probable：Ａの1～3のうち1項目＋Ｂの3またはＣのいずれかを
　満たすもの
□ いずれにも該当しない

診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 Ｃ.鑑別診断 「Ｃ.鑑別診断」 削除 診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 診断のカテゴリー

□ Definite：Ａの1＋Ｂの1および2を満たし＋Ｄのいずれかを
　　満たし＋Ｃを全て除外できるもの
□ Probable 1：Ａの1または2＋Ｂの2を満たし＋Ｄのいずれかを
　　満たし＋Ｃを全て除外できるもの
□ Probable 2：Ａの1＋Ｂの1および2を満たし＋Ｃを全て除外
　　できるもの
□ いずれにも該当しない

□ Definite：Ａの1＋Ｂの1および2を満たし＋Ｃのいずれかを満たす
　もの
□ Probable 1：Ａの1または2＋Ｂの2を満たし＋Ｃのいずれかを
　満たすもの
□ Probable 2：Ａの1＋Ｂの1および2を満たすもの
□ いずれにも該当しない

【新規追加】
325-4 遺伝性自己炎症疾患

（A20ハプロ不全症)
新規追加 指定難病の新たな指定に伴い追加した。

診断基準に関する事
項 D.遺伝学的検査

1.遺伝子検査の実施
□ PAX6遺伝子の明らかな病的遺伝子変異　□ 11p13領域の欠失
2.家系内において常染色体優性遺伝形式の遺伝を認める

1.遺伝子検査の実施
□ PAX6遺伝子の病的遺伝子変異　□ 11p13領域の欠失
2.家族内発症が認められる

診断基準の改定に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 診断のカテゴリー

□ Probable 1：Ａの1または2＋Ｂの1の(1)および2の(1)を満たし、Ｃを
全て除外できるもの
□ Probable 2：Ａの1または2＋Ｂの1の(1)および(2)を満たし、Ｃを全
て除外できるもの

□ Probable 1：Ａの1または2＋Ｂの1の(1)＋Ｄの2を満たし、
　　Ｃを全て除外できるもの
□ Probable 2：Ａの1または2＋Ｂの1の(1)およびＢの2の(1)
　　を満たし、Ｃを全て除外できるもの
□ Probable 3：Ａの1または2＋Ｂの1の(1)および(2)を満たし、
　　Ｃを全て除外できるもの

診断基準の改定に伴い修正、追加した。

325 遺伝性自己炎症疾患

329 無虹彩症 329　無虹彩症

325-1 遺伝性自己炎症疾患
（NLRC4異常症)

325-2 遺伝性自己炎症疾患
（ADA2欠損症)

325-3 遺伝性自己炎症疾患
（エカルディ・グティエール症候群)
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疾病番
号

【改正前告示病名】
告示病名

【改正前臨床調査個人票名】
臨床調査個人票名 大項目 中項目・小項目 現行臨床調査個人票 修正臨床調査個人票 主な改正部分・理由

告示病名／疾病名 330　先天性気管狭窄症 330-1　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）

指定難病の新たな指定に伴い告示病名を修正
し、枝番を作成した。

診断基準に関する事
項 A.症状

3.その他の症状
□ 喘鳴 □ 上気道感染 □ 気管粘膜の腫脹
□ 反復する呼吸器感染 □ 栄養障害に伴う精神
　　運動発達遅延 □ 聴力障害

3.その他の症状
□ 喘鳴 □ 上気道感染
□ 反復する呼吸器感染 □ 栄養障害に伴う精神運動発達遅延
□ 聴力障害

概要の修正に伴い修正した。

診断基準に関する事
項 B.検査所見 1.内視鏡検査で狭窄部に一致して完全気管軟骨輪が確認できる

2.以下のいずれかの検査で気管および気管支に狭窄が診断される
1.以下のいずれかの検査で気管および気管支に狭窄を認める
2.内視鏡検査で狭窄部に一致して完全気管軟骨輪を認める

診断基準の記載に合わせて修正した。（入れ替
え）

治療その他 薬物療法

薬物療法
　去痰剤
　気管支拡張剤
　抗菌剤
　ステロイド
　その他

薬物療法
　ステロイド
　その他

薬剤をまとめる記載とした。

治療その他 その他の治療 その他の治療
その他の治療
　バルーン拡張
　ステント留置

概要の記載に合わせて追加した。

【新規追加】
330-2 先天性気管狭窄症/先天性

声門下狭症
（先天性声門下狭窄症）

新規追加 指定難病の新たな指定に伴い追加した。

331
【新規追加】

特発性多中心性キャッスルマ
ン病

【新規追加】
331　特発性多中心性キャッスルマン

病
新規追加 指定難病の新たな指定に伴い追加した。

330
【先天性気管狭窄症】

先天性気管狭窄症／先天
性声門下狭窄症

【330　先天性気管狭窄症】
330-1 先天性気管狭窄症/先天性

声門下狭症
（先天性気管狭窄症）
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