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対象技術一覧  

 番 先 進 医 療 技 術 名 称  

 号 現   行 新技術名（案） 適応症（案） 

神
経
内
科
関
係 

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフ
ィーのＤＮＡ診断 

筋強直性ジストロフィ
ーの遺伝子診断 

筋強直性ジストロフィー 

29 
ミトコンドリア病のＤＮＡ診断
（高乳酸血症その他のミトコンド
リア機能低下が疑われる疾患に係
るものに限る。） 

ミトコンドリア病の遺
伝子診断 

ミトコンドリア病 

31 

神経変性疾患のＤＮＡ診断（ハン
チントン舞踏病、脊髄小脳変性症、
球脊髄性筋萎縮症、家族性筋萎縮
性側索硬化症、家族性低カリウム
血症性周期性四肢麻痺又はマック
リード症候群その他の神経変性疾
患に係るものに限る。） 

神経変性疾患の遺伝子
診断 

脊髄小脳変性症、家族性筋萎縮性側
索硬化症、家族性低カリウム血症性
周期性四肢麻痺、マックリード症候
群 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子
診断 

家族性アルツハイマー
病の遺伝子診断 

家族性アルツハイマー病 

小
児
科
関
係 

24 成長障害のＤＮＡ診断（特発性低
身長症に係るものに限る。） 

成長障害のＤＮＡ診断 特発性低身長症 

58 
先天性銅代謝異常症の遺伝子診断
（ウィルソン病、メンケス病又は
オクシピタルホーン症候群に係る
ものに限る。） 

先天性銅代謝異常症の
遺伝子診断 

ウィルソン病、メンケス病又はオク
シピタルホーン症候群 

66 先天性高インスリン血症に係る遺
伝子診断 

先天性高インスリン血
症に係る遺伝子診断 

先天性高インスリン血症 

79 

フェニルケトン尿症の遺伝子診断
（フェニルケトン尿症、高フェニ
ルアラニン血症又はビオプテリン
反応性フェニルアラニン水酸化酵
素欠損症に係るものに限る。） 

フェニルケトン尿症の
遺伝子診断 

フェニルケトン尿症、高フェニルア
ラニン血症又はビオプテリン反応
性フェニルアラニン水酸化酵素欠
損症 

皮
膚
科
関
係 

52 
ケラチン病の遺伝子診断（水疱型
魚鱗癬様紅皮症又は単純型表皮水
疱症その他の遺伝子異常に係るも
のに限る。） 

ケラチン病の遺伝子診
断 

水疱型魚鱗癬様紅皮症又は単純型
表皮水疱症など 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 
色素性乾皮症の遺伝子
診断 

色素性乾皮症 

そ
の
他 

 
 
 
 
 

 

15 

先天性血液凝固異常症の遺伝子診
断（アンチトロンビン欠乏症、第
VII 因子欠乏症、先天性アンチトロ
ンビン III 欠乏症、先天性ヘパリン
コファクターII 欠乏症又は先天性
プラスミノゲン欠乏症に係るもの
に限る。） 

先天性血液凝固異常症
の遺伝子診断 

アンチトロンビン欠乏症、第 VII 因
子欠乏症、先天性アンチトロンビン
III 欠乏症、先天性ヘパリンコファ
クターII 欠乏症又は先天性プラス
ミノゲン欠乏症 

38 

重症ＢＣＧ副反応症例における遺
伝子診断（ＢＣＧ副反応症例又は
非定型抗酸菌感染で重症、反復若
しくは難治である場合に係るもの
に限る。） 

重症ＢＣＧ副反応症例
における遺伝子診断 

ＢＣＧ副反応症例又は非定型抗酸
菌感染で重症、反復若しくは難治で
あるもの 

 番 先 進 医 療 技 術 名 称  

 号 現   行 新技術名（案） 適応症（案） 

78
先天性難聴の遺伝子診断（遺伝性
による先天性難聴が疑われるもの
に係るものに限る。） 

先天性難聴の遺伝子診
断 

先天性難聴 

83 ＲＥＴ遺伝子診断（甲状腺髄様癌
に係るものに限る。） 

ＲＥＴ遺伝子診断 甲状腺髄様癌 

84
角膜ジストロフィーの遺伝子解析
（角膜ジストロフィーと診断され
た症例に係るものに限る。） 

角膜ジストロフィーの
遺伝子解析 

角膜ジストロフィー 

100
網膜芽細胞腫の遺伝子診断（網膜
芽細胞腫患者又は当該患者の血族
（当該患者の疾患が遺伝性疾患で
ある場合に限る。）） 

網膜芽細胞腫の遺伝子
診断 

網膜芽細胞腫患者又は当該患者の
血族（当該患者の疾患が遺伝性疾患
である場合に限る。） 

先
天
性
代
謝
異
常
症 

80

培養細胞による先天性代謝異常診
断（先天性代謝異常（ライソゾー
ム病に限る。）に罹患する可能性の
高い胎児若しくは新生児又は先天
性代謝異常（ライソゾーム病に限
る。）が疑われる小児に係るもので
あって、酵素補充療法による治療
が出来ないものに限る。） 

培養細胞による先天性
代謝異常診断 

ライソゾーム病（ムコ多糖症Ⅰ・Ⅱ
型、ゴーシェ病、ファブリ病、ポン
ペ病を除く。） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症
又は有機酸代謝異常症の診断 

培養細胞による代謝異
常症の診断 

脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝
異常症 
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Ⅰ．実施責任医師の要件  

Ⅰ-01 診療科（医師） 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科 

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィー
のＤＮＡ診断 

内科、神経内科又は小児科 神経内科又は小児科

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 内科、神経内科又は小児科 （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 内科、神経内科又は小児科 神経内科又は小児科

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 内科、精神科又は神経内科 神経内科又は精神科

小
児
科 

24 成長障害のＤＮＡ診断 内科又は小児科 （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 内科又は小児科 神経内科又は小児科

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子
診断 

小児科又は小児外科 （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 小児科 （変更なし） 

皮
膚 

52 ケラチン病の遺伝子診断 皮膚科 皮膚科又は小児科 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 皮膚科 皮膚科又は小児科 

そ
の
他 

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 内科又は小児科 血液内科又は小児科

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子
診断 

内科又は小児科 （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 耳鼻いんこう科 （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 
内科、小児科、外科、小児外科
又は耳鼻いんこう科 

（変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 眼科 （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 眼科 （変更なし） 

代
謝 

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 小児科又は産婦人科 （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は
有機酸代謝異常症の診断 

小児科又は産婦人科 （変更なし） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Ⅰ-02 資格 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科
関
係

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィー
のＤＮＡ診断 

神経内科専門医、小児科専門医
又は臨床遺伝専門医 

（変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 
内分泌代謝科専門医、神経内科
専門医、小児科専門医又は臨床
遺伝専門医 

（変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 
神経内科専門医、小児科専門医
又は臨床遺伝専門医 

（変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 
神経内科専門医又は臨床遺伝専
門医 

（変更なし） 

小
児
科
関
係

24 成長障害のＤＮＡ診断 
内分泌代謝科専門医、小児科専
門医又は臨床遺伝専門医 

（変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 
内科専門医、小児科専門医又は
臨床遺伝専門医 

神経内科専門医、小
児科専門医又は臨床
遺伝専門医 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子
診断 

小児科専門医、日本小児外科専
門医又は臨床遺伝専門医 

（変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 
小児科専門医又は臨床遺伝専門
医 

（変更なし） 

皮
膚
科
関
係

52 ケラチン病の遺伝子診断 
皮膚科専門医又は臨床遺伝専門
医 

皮膚科専門医、小児
科専門医又は臨床遺
伝専門医 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 
皮膚科専門医又は臨床遺伝専門
医 

皮膚科専門医、小児
科専門医又は臨床遺
伝専門医 

そ
の
他

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 
血液専門医、小児科専門医又は
臨床遺伝専門医 

（変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子
診断 

感染症専門医又は臨床遺伝専門
医 

（変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 
耳鼻咽喉科専門医又は臨床遺伝
専門医 

（変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 

総合内科専門医、内分泌代謝科
専門医、小児科専門医、外科専
門医、小児外科専門医、耳鼻い
んこう科専門医又は臨床遺伝専
門医 

（変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 眼科専門医又は臨床遺伝専門医 （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 眼科専門医又は臨床遺伝専門医 （変更なし） 

代
謝

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 
小児科専門医、産婦人科専門医
又は臨床遺伝専門医 

（変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は
有機酸代謝異常症の診断 

小児科専門医、産婦人科専門医
又は臨床遺伝専門医 

（変更なし） 
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Ⅰ-03 当該診療科の経験年数 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科 

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 ― ５年以上 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 ― ５年以上  

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 ― ５年以上 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 ― ５年以上 

小
児
科
関
係 

24 成長障害のＤＮＡ診断 ― ５年以上  

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 ５年以上 （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 ３年以上 ５年以上  

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 ５年以上 （変更なし） 

皮
膚
科 

52 ケラチン病の遺伝子診断 ― ５年以上 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ５年以上 （変更なし） 

そ
の
他 

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 ３年以上 ５年以上  

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 ５年以上 （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 ５年以上 （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 ５年以上 （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 ５年以上 （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 ５年以上 （変更なし） 

代
謝 

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 ５年以上 （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常症の診断 ５年以上 （変更なし） 
 

Ⅰ-04 当該技術の経験年数 

番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科 

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 ３年以上 １年以上 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 １年以上 （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 １年以上 （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 １年以上 （変更なし） 

小
児
科
関
係 

24 成長障害のＤＮＡ診断 １年以上 （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 １年以上 （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 １年以上 （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 ３年以上 １年以上  

皮
膚
科 

52 ケラチン病の遺伝子診断 １年以上 （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ３年以上 １年以上 

そ
の
他 

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 １年以上 （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 １年以上 （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 ３年以上 １年以上  

83 ＲＥＴ遺伝子診断 １年以上 （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 １年以上 （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 １年以上 （変更なし） 

代
謝 

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 ３年以上 （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常症の診断 ３年以上 （変更なし） 

Ⅰ-05 当該技術の経験症例数 

 番号 先進医療技術名称 現 行 修 正 案 

神
経
内
科

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 ２例以上 １例以上 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 １例以上 （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 ２例以上 １例以上 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 ２例以上 １例以上 

小
児
科

24 成長障害のＤＮＡ診断 ３例以上 １例以上  

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

皮
膚

52 ケラチン病の遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ３例以上 １例以上 

そ
の
他

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 １例以上 （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

代
謝

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 １例以上 （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常症の診断 １例以上 （変更なし） 

 

Ⅰ-06 その他（医師） 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

小
児
科

24 成長障害のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

皮
膚

52 ケラチン病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

そ
の
他

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 ― （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 ― （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 ― （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 ― （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 ― （変更なし） 

代
謝

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 ― （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常症の診断 ― （変更なし） 
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 Ⅱ．医療機関の要件  

Ⅱ-01 診療科（医療機関） 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科 

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィー
のＤＮＡ診断 

内科、神経内科又は小児科 （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 内科、神経内科又は小児科 （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 内科、神経内科又は小児科 神経内科又は小児科

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 内科、精神科又は神経内科 神経内科又は精神科

小
児
科
関
係 

24 成長障害のＤＮＡ診断 内科又は小児科 （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 内科又は小児科 神経内科又は小児科

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子
診断 

小児科又は小児外科 （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 小児科 （変更なし） 

皮
膚
科 

52 ケラチン病の遺伝子診断 皮膚科 皮膚科又は小児科 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 皮膚科 皮膚科又は小児科 

そ
の
他 

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 内科又は小児科 血液内科又は小児科

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子
診断 

内科又は小児科 （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 耳鼻いんこう科 （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 
内科、小児科、外科、小児外科
又は耳鼻いんこう科 

（変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 眼科 （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 眼科及び小児科 （変更なし） 

代
謝 

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 小児科又は産婦人科 （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は
有機酸代謝異常症の診断 

小児科 （変更なし） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Ⅱ-02 実施診療科の医師数 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 常勤医師２名以上 （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 常勤医師２名以上 （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 常勤医師２名以上 （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 常勤医師２名以上 （変更なし） 

小
児
科

24 成長障害のＤＮＡ診断 常勤医師２名以上 常勤医師１名以上

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 常勤医師１名以上 （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 常勤医師１名以上 （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 常勤医師１名以上 （変更なし） 

皮
膚
科

52 ケラチン病の遺伝子診断 常勤医師２名以上 （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 常勤医師２名以上 （変更なし） 

そ
の
他

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 常勤医師１名以上 （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 常勤医師１名以上 （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 常勤医師２名以上 （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 常勤医師１名以上 （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 常勤医師１名以上 （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 常勤医師１名以上 （変更なし） 

代
謝

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 常勤医師１名以上 （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異
常症の診断 

常勤医師１名以上 （変更なし） 

 

Ⅱ-03 他診療科の医師数 

診療科番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神

経

内

科

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ
診断 

― （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

小
児
科

24 成長障害のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

皮
膚

52 ケラチン病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

そ
の
他

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 ― （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 ― （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 ― （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 ― （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 臨床遺伝専門医１名以上 （変更なし） 

代
謝

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 ― （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代
謝異常症の診断 

― （変更なし） 
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Ⅱ-04 その他医療従事者の配置 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科 

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィー
のＤＮＡ診断 

― 臨床検査技師１名以上 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

小
児
科
関
係 

24 成長障害のＤＮＡ診断 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子
診断 

臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

皮
膚 

52 ケラチン病の遺伝子診断 ― 臨床検査技師１名以上 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

そ
の
他 

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子
診断 

臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

代
謝 

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は
有機酸代謝異常症の診断 

臨床検査技師１名以上 （変更なし） 

 

Ⅱ-05 病床数 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科 

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

小
児
科
関
係 

24 成長障害のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

皮
膚
科 

52 ケラチン病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

そ
の
他 

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 ― （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 ― （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 ― （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 ― （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 ― （変更なし） 

代
謝 

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 ― （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常
症の診断 

― （変更なし） 

Ⅱ-06 看護配置 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

小
児
科
関
係

24 成長障害のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

皮
膚
科

52 ケラチン病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

そ
の
他

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 ― （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 ― （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 ― （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 ― （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 ― （変更なし） 

代
謝

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 ― （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常症
の診断 

― （変更なし） 

 

Ⅱ-07 当直体制 

診療科番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

小
児
科
関
係

24 成長障害のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

皮
膚
科

52 ケラチン病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

そ
の
他

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 ― （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 ― （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 ― （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 ― （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 ― （変更なし） 

代
謝

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 ― （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常
症の診断 

― （変更なし） 
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Ⅱ-08 緊急手術の実施体制 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科 

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

小
児
科
関
係 

24 成長障害のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

皮
膚
科 

52 ケラチン病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

そ
の
他 

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 ― （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 ― （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 ― （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 ― （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 ― （変更なし） 

代
謝 

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 ― （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常
症の診断 

― （変更なし） 

 

Ⅱ-09 院内検査（24 時間実施体制） 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科 

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 要 （削除） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 要 （削除） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 要 （削除） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 要 （削除） 

小
児
科
関
係 

24 成長障害のＤＮＡ診断 要 （削除） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 要 （削除） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 要 （削除） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 要 （削除） 

皮
膚
科 

52 ケラチン病の遺伝子診断 要 （削除） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 要 （削除） 

そ
の
他 

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 要 （削除） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 要 （削除） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 要 （削除） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 ― （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 要 （削除） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 ― （変更なし） 

代
謝 

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 要 （削除） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常
症の診断 

要 （削除） 

Ⅱ-10 他の医療機関との連携体制 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

小
児
科
関
係

24 成長障害のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

皮
膚
科

52 ケラチン病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

そ
の
他

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 ― （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 ― （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 ― （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 ― （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 ― （変更なし） 

代
謝

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 ― （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常症
の診断 

― （変更なし） 

 

Ⅱ-11 医療機器の保守管理体制 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 要 （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 要 （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 要 （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 要 （変更なし） 

小
児
科
関
係

24 成長障害のＤＮＡ診断 要 （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 要 （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 要 （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 要 （変更なし） 

皮
膚
科

52 ケラチン病の遺伝子診断 要 （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 要 （変更なし） 

そ
の
他

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 要 （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 要 （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 要 （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 要 （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 要 （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 要 （変更なし） 

代
謝

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 要 （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常症
の診断 

要 （変更なし） 
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Ⅱ-12 倫理委員会による審査体制 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科 

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィー
のＤＮＡ診断 

要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催、
必要なときは必ず事前に開催） 

要（届出後当該療養
を初めて実施すると
きは必ず事前に開
催） 

小
児
科
関
係 

24 成長障害のＤＮＡ診断 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 
要（必要なときは必ず事前に開
催） 

要（届出後当該療養
を初めて実施すると
きは必ず事前に開
催） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子
診断 

要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

皮
膚
科 

52 ケラチン病の遺伝子診断 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

そ
の
他 

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子
診断 

要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

代
謝 

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 
要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は
有機酸代謝異常症の診断 

要（届出後当該療養を初めて実
施するときは必ず事前に開催） 

（変更なし） 

 

 

 

 

 

 

 

Ⅱ-13 医療安全管理委員会の設置 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 要 （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 要 （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 要 （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 要 （変更なし） 

小
児
科
関
係

24 成長障害のＤＮＡ診断 要 （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 要 （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 要 （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 要 （変更なし） 

皮
膚
科

52 ケラチン病の遺伝子診断 要 （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 要 （変更なし） 

そ
の
他

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 要 （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 要 （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 要 （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 要 （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 要 （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 要 （変更なし） 

代
謝

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 要 （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常症
の診断 

要 （変更なし） 

 

Ⅱ-14 当該技術の実施症例数 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 ２例以上 １例以上 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 １例以上 （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 ２例以上 １例以上 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 ２例以上 １例以上 

小
児
科
関
係

24 成長障害のＤＮＡ診断 ３例以上 １例以上 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

皮
膚
科

52 ケラチン病の遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ３例以上 １例以上 

そ
の
他

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 １例以上 （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 １例以上 （変更なし） 

代
謝

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 １例以上 （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異
常症の診断 

１例以上 （変更なし） 



分類 ① 遺伝子疾患の遺伝子診断等 （18 技術） 平成 21 年度先進医療 医療機関の要件（分類別比較）

 

8/9 

Ⅱ-15 その他（医療機関） 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科 

16 
筋強直性又は筋緊
張性ジストロフィ
ーのＤＮＡ診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・神経疾患の遺伝子診断ガイドライン 2009 に準拠し
ていること。 

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

29 ミトコンドリア病
のＤＮＡ診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・神経疾患の遺伝子診断ガイドライン 2009 に準拠し
ていること。 

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

31 神経変性疾患のＤ
ＮＡ診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・神経疾患の遺伝子診断ガイドライン 2009 に準拠し
ていること。 

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

46 
家族性アルツハイ
マー病の遺伝子診
断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・神経疾患の遺伝子診断ガイドライン 2009 に準拠し
ていること。 

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

小
児
科
関
係 

24 成長障害のＤＮＡ
診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

58 先天性銅代謝異常
症の遺伝子診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

66 
先天性高インスリ
ン血症に係る遺伝
子診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

79 フェニルケトン尿
症の遺伝子診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

皮
膚
科 

52 ケラチン病の遺伝
子診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

65 色素性乾皮症に係
る遺伝子診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

そ
の
他 

15 先天性血液凝固異
常症の遺伝子診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

38 
重症ＢＣＧ副反応
症例における遺伝
子診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

78 先天性難聴の遺伝
子診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

83 ＲＥＴ遺伝子診断
遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

84 角膜ジストロフィ
ーの遺伝子解析 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

（削除） 

100 網膜芽細胞腫の遺
伝子診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること、特
定非営利活動法人
日本臨床検査標準
協議会が平成２１
年２月に作成した
遺伝子関連検査検
体品質管理マニュ
アルに従って検体
の品質管理が行わ
れていること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

代
謝

80 培養細胞による先
天性代謝異常診断

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

82
培養細胞による脂
肪酸代謝異常症又
は有機酸代謝異常
症の診断 

遺伝カウンセリン
グの実施体制を有
していること 

・遺伝カウンセリングの実施体制を有していること、

・遺伝子関連検査検体品質管理マニュアルに従って検
体の品質管理が行われていること 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



分類 ① 遺伝子疾患の遺伝子診断等 （18 技術） 平成 21 年度先進医療 医療機関の要件（分類別比較）

 

9/9 

 Ⅲ．その他の要件  

Ⅲ-01 頻回の実績報告 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科 

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮ
Ａ診断 

― （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

小
児
科 

24 成長障害のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

皮
膚 

52 ケラチン病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

そ
の
他 

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 ― （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 ― （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 ― （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 ― （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 １２月間は、１月毎の報告 （変更なし） 

代
謝 

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 ― （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸
代謝異常症の診断 

― （変更なし） 

 

Ⅲ-02 その他 

 番号 先進医療技術名称 現  行 修 正 案 

神
経
内
科 

16 筋強直性又は筋緊張性ジストロフィーのＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

29 ミトコンドリア病のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

31 神経変性疾患のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

46 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

小
児
科
関
係 

24 成長障害のＤＮＡ診断 ― （変更なし） 

58 先天性銅代謝異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

66 先天性高インスリン血症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

79 フェニルケトン尿症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

皮
膚
科 

52 ケラチン病の遺伝子診断 ― （変更なし） 

65 色素性乾皮症に係る遺伝子診断 ― （変更なし） 

そ
の
他 

15 先天性血液凝固異常症の遺伝子診断 ― （変更なし） 

38 重症ＢＣＧ副反応症例における遺伝子診断 ― （変更なし） 

78 先天性難聴の遺伝子診断 ― （変更なし） 

83 ＲＥＴ遺伝子診断 ― （変更なし） 

84 角膜ジストロフィーの遺伝子解析 ― （変更なし） 

100 網膜芽細胞腫の遺伝子診断 ― （変更なし） 

代
謝 

80 培養細胞による先天性代謝異常診断 ― （変更なし） 

82 培養細胞による脂肪酸代謝異常症又は有機酸代謝異常
症の診断 

― （変更なし） 

 


