
番号 疾病名 疾患群候補

1 Vici症候群 神経・筋疾患
2 スティッフパーソン症候群 神経・筋疾患
3 NMDA受容体抗体脳炎 神経・筋疾患

4 椎骨脳底動脈系に発生した大型〜巨大脳動脈瘤
神経・筋疾患
（循環器疾患）

5 脳白質脳症及び全身症状を伴う網膜血管障害（RVCL-S） 神経・筋疾患
6 神経核内封入体病 神経・筋疾患
7 痙攣性発声障害 神経・筋疾患
8 アポリポタンパクA-1欠損症 代謝疾患
9 遺伝的インスリン抵抗症 代謝疾患
10 原発性肝内結石症 消化器疾患
11 先天性胆汁酸代謝異常症（脳腱黄色腫症を除く） 消化器疾患
12 Peutz-Jeghers症候群 消化器疾患
13 アルドステロン合成酵素欠損症 内分泌疾患

14 特発性好酸球増加症候群
血液疾患

（免疫疾患）
15 先天性血小板機能異常症（血小板無力症及びベルナール・スーリエ症候群） 血液疾患

16 慢性活動性EBウイルス病

血液疾患
（免疫疾患、神経・筋疾患、
循環器疾患、消化器疾患、
皮膚・結合組織疾患、
呼吸器疾患、視覚疾患）

17 遺伝性掌蹠角化症 皮膚・結合組織疾患
18 家族性化膿性汗腺炎 皮膚・結合組織疾患
19 シュニッツラー症候群 皮膚・結合組織疾患,免疫疾患
20 掌蹠膿疱症性骨関節炎 骨・関節疾患

新規の疾病追加について研究班から情報提供のあった疾病（一覧表）

※今後の審議の結果指定難病の要件を満たすことが明らかでないと判断される疾病が含まれうる。また、疾病名については今後変更の可能性がある。

（第67回指定難病検討委員会において検討する疾病）
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