
連番 大分類 疾患コード 細分類

１ 01 悪性新生物 白血病 0101001 前駆B細胞急性リンパ性白血病

２ 01 悪性新生物 白血病 0101002 成熟B細胞急性リンパ性白血病

３ 01 悪性新生物 白血病 0101003 T細胞急性リンパ性白血病

４ 01 悪性新生物 白血病 0101004 急性骨髄性白血病、最未分化

５ 01 悪性新生物 白血病 0101005 成熟を伴わない急性骨髄性白血病

６ 01 悪性新生物 白血病 0101006 成熟を伴う急性骨髄性白血病

７ 01 悪性新生物 白血病 0101007 急性前骨髄球性白血病

８ 01 悪性新生物 白血病 0101008 急性骨髄単球性白血病

９ 01 悪性新生物 白血病 0101009 急性単球性白血病

１０ 01 悪性新生物 白血病 0101010 急性赤白血病

１１ 01 悪性新生物 白血病 0101011 急性巨核芽球性白血病

１２ 01 悪性新生物 白血病 0101012 NK（ナチュラルキラー）細胞白血病

１３ 01 悪性新生物 白血病 0101013 慢性骨髄性白血病

１４ 01 悪性新生物 白血病 0101014 慢性骨髄単球性白血病

１５ 01 悪性新生物 白血病 0101015 若年性骨髄単球性白血病

１６ 01 悪性新生物 白血病 0101016 1から15までに掲げるもののほか、白血病

１７ 01 悪性新生物 骨髄異形成症候群 0102017 骨髄異形成症候群

１８ 01 悪性新生物 リンパ腫 0103018 成熟B細胞リンパ腫

１９ 01 悪性新生物 リンパ腫 0103019 未分化大細胞リンパ腫

２０ 01 悪性新生物 リンパ腫 0103020 Bリンパ芽球性リンパ腫

２１ 01 悪性新生物 リンパ腫 0103021 Tリンパ芽球性リンパ腫

２２ 01 悪性新生物 リンパ腫 0103022 ホジキンリンパ腫

２３ 01 悪性新生物 リンパ腫 0103023 18から22までに掲げるもののほか、リンパ腫

２４ 01 悪性新生物 組織球症 0104024 ランゲルハンス細胞組織球症

２５ 01 悪性新生物 組織球症 0104025 血球貪食性リンパ組織球症

２６ 01 悪性新生物 組織球症 0104026 24及び25に掲げるもののほか、組織球症

２７ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105027 神経芽腫

２８ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105028 神経節芽腫

２９ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105029 網膜芽細胞腫

３０ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105030 ウィルムス腫瘍／腎芽腫

３１ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105031 腎明細胞肉腫

３２ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105032 腎細胞癌

３３ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105033 肝芽腫

３４ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105034 肝細胞癌

３５ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105035 骨肉腫

３６ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105036 骨軟骨腫症

３７ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105037 軟骨肉腫
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３８ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105038 軟骨芽細胞腫

３９ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105039 悪性骨巨細胞腫

４０ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105040 ユーイング肉腫

４１ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105041 未分化神経外胚葉性腫瘍（末梢性のものに限る。）

４２ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105042 横紋筋肉腫

４３ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105043 悪性ラブドイド腫瘍

４４ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105044 未分化肉腫

４５ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105045 線維形成性小円形細胞腫瘍

４６ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105046 線維肉腫

４７ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105047 滑膜肉腫

４８ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105048 明細胞肉腫（腎明細胞肉腫を除く。）

４９ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105049 胞巣状軟部肉腫

５０ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105050 平滑筋肉腫

５１ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105051 脂肪肉腫

５２ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105052 未分化胚細胞腫

５３ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105053 胎児性癌

５４ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105054 多胎芽腫

５５ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105055 卵黄嚢腫（卵黄嚢腫瘍）

５６ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105056 絨毛癌

５７ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105057 混合性胚細胞腫瘍

５８ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105058 性索間質性腫瘍

５９ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105059 副腎皮質癌

６０ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105060 甲状腺癌

６１ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105061 上咽頭癌

６２ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105062 唾液腺癌

６３ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105063 悪性黒色腫

６４ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105064 褐色細胞腫

６５ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105065 悪性胸腺腫

６６ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105066 胸膜肺芽腫

６７ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105067 気管支腫瘍

６８ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105068 膵芽腫

６９ 01 悪性新生物 固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 0105069 27から68までに掲げるもののほか、固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。）

７０ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106070 毛様細胞性星細胞腫

７１ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106071 びまん性星細胞腫

７２ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106072 退形成性星細胞腫

７３ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106073 膠芽腫

７４ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106074 上衣腫
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７５ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106075 乏突起神経膠腫（乏突起膠腫）

７６ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106076 髄芽腫

７７ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106077 頭蓋咽頭腫

７８ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106078 松果体腫

７９ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106079 脈絡叢乳頭腫

８０ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106080 髄膜腫

８１ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106081 下垂体腺腫

８２ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106082 神経節膠腫

８３ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106083 神経節腫（神経節細胞腫）

８４ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106084 脊索腫

８５ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106085
未分化神経外胚葉性腫瘍（中枢性のものに限る。）（中枢神経系原始神経外胚葉性腫

瘍）

８６ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106086 異型奇形腫瘍／ラブドイド腫瘍（非定型奇形腫様ラブドイド腫瘍）

８７ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106087 悪性神経鞘腫（悪性末梢神経鞘腫瘍）

８８ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106088 神経鞘腫

８９ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106089 奇形腫（頭蓋内及び脊柱管内に限る。）

９０ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106090 頭蓋内胚細胞腫瘍

９１ 01 悪性新生物 中枢神経系腫瘍 0106091 70から90までに掲げるもののほか、中枢神経系腫瘍

９２ 02 慢性腎疾患 ネフローゼ症候群 0201001 フィンランド型先天性ネフローゼ症候群

９３ 02 慢性腎疾患 ネフローゼ症候群 0201002 びまん性メサンギウム硬化症

９４ 02 慢性腎疾患 ネフローゼ症候群 0201003 微小変化型ネフローゼ症候群

９５ 02 慢性腎疾患 ネフローゼ症候群 0201004 巣状分節性糸球体硬化症

９６ 02 慢性腎疾患 ネフローゼ症候群 0201005 膜性腎症

９７ 02 慢性腎疾患 ネフローゼ症候群 0201006 ギャロウェイ・モワト症候群

９８ 02 慢性腎疾患 ネフローゼ症候群 0201007 1から6までに掲げるもののほか、ネフローゼ症候群

９９ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202008 IgA腎症

１００ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202009 メサンギウム増殖性糸球体腎炎（IgA腎症を除く。）

１０１ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202010 膜性増殖性糸球体腎炎

１０２ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202011 紫斑病性腎炎

１０３ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202012 抗糸球体基底膜腎炎（グッドパスチャー症候群）

１０４ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202013 慢性糸球体腎炎（アルポート症候群によるものに限る。）

１０５ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202014 エプスタイン症候群

１０６ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202015 ループス腎炎

１０７ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202016 急速進行性糸球体腎炎（顕微鏡的多発血管炎によるものに限る。）

１０８ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202017 急速進行性糸球体腎炎（多発血管炎性肉芽腫症によるものに限る。）

１０９ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202018 非典型溶血性尿毒症症候群

１１０ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202019 ネイル・パテラ症候群（爪膝蓋症候群）
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１１１ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202020 フィブロネクチン腎症

１１２ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202021 リポタンパク糸球体症

１１３ 02 慢性腎疾患 慢性糸球体腎炎 0202022 8から21までに掲げるもののほか、慢性糸球体腎炎

１１４ 02 慢性腎疾患
慢性尿細管間質性腎炎（尿路奇形が原

因のものを除く。）
0203023 慢性尿細管間質性腎炎（尿路奇形が原因のものを除く。）

１１５ 02 慢性腎疾患 慢性腎盂腎炎 0204024 慢性腎盂腎炎

１１６ 02 慢性腎疾患 アミロイド腎 0205025 アミロイド腎

１１７ 02 慢性腎疾患 家族性若年性高尿酸血症性腎症 0206026 家族性若年性高尿酸血症性腎症

１１８ 02 慢性腎疾患 常染色体優性尿細管間質性腎疾患 0207027 常染色体優性尿細管間質性腎疾患

１１９ 02 慢性腎疾患 ネフロン癆 0208028 ネフロン癆

１２０ 02 慢性腎疾患 腎血管性高血圧 0209029 腎血管性高血圧

１２１ 02 慢性腎疾患 腎静脈血栓症 0210030 腎静脈血栓症

１２２ 02 慢性腎疾患 腎動静脈瘻 0211031 腎動静脈瘻

１２３ 02 慢性腎疾患 尿細管性アシドーシス 0212032 尿細管性アシドーシス

１２４ 02 慢性腎疾患 ギッテルマン（Gitelman）症候群 0213033 ギッテルマン症候群

１２５ 02 慢性腎疾患 バーター（Bartter）症候群 0214034 バーター症候群

１２６ 02 慢性腎疾患 腎尿管結石 0215035 腎尿管結石

１２７ 02 慢性腎疾患 慢性腎不全 0216036 慢性腎不全（腎腫瘍によるものに限る。）

１２８ 02 慢性腎疾患 慢性腎不全 0216037 慢性腎不全（急性尿細管壊死または腎虚血によるものに限る。）

１２９ 02 慢性腎疾患 腎奇形 0217038 多発性嚢胞腎

１３０ 02 慢性腎疾患 腎奇形 0217039 低形成腎

１３１ 02 慢性腎疾患 腎奇形 0217040 腎無形成

１３２ 02 慢性腎疾患 腎奇形 0217041 ポッター症候群

１３３ 02 慢性腎疾患 腎奇形 0217042 多嚢胞性異形成腎

１３４ 02 慢性腎疾患 腎奇形 0217043 寡巨大糸球体症

１３５ 02 慢性腎疾患 腎奇形 0217044 鰓耳腎症候群

１３６ 02 慢性腎疾患 腎奇形 0217045 38から44までに掲げるもののほか、腎奇形

１３７ 02 慢性腎疾患 尿路奇形 0218046 閉塞性尿路疾患

１３８ 02 慢性腎疾患 尿路奇形 0218047 膀胱尿管逆流（下部尿路の閉塞性尿路疾患による場合を除く。)

１３９ 02 慢性腎疾患 尿路奇形 0218048 46及び47に掲げるもののほか、尿路奇形

１４０ 02 慢性腎疾患
萎縮腎（尿路奇形が原因のものを除

く。）
0219049 萎縮腎（尿路奇形が原因のものを除く。）

１４１ 02 慢性腎疾患 ファンコーニ（Fanconi）症候群 0220050 ファンコーニ症候群

１４２ 02 慢性腎疾患 ロウ（Lowe）症候群 0221051 ロウ症候群

１４３ 03 慢性呼吸器疾患 気道狭窄 0301001 気道狭窄

１４４ 03 慢性呼吸器疾患 気管支喘息 0302002 気管支喘息

１４５ 03 慢性呼吸器疾患 先天性中枢性低換気症候群 0303003 先天性中枢性低換気症候群
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１４６ 03 慢性呼吸器疾患 間質性肺疾患 0304004 特発性間質性肺炎

１４７ 03 慢性呼吸器疾患 間質性肺疾患 0304005 先天性肺胞蛋白症（遺伝子異常が原因の間質性肺疾患を含む。）

１４８ 03 慢性呼吸器疾患 間質性肺疾患 0304006 肺胞微石症

１４９ 03 慢性呼吸器疾患 線毛機能不全症候群 0305007 線毛機能不全症候群（カルタゲナー症候群を含む。）

１５０ 03 慢性呼吸器疾患 嚢胞性線維症 0306008 嚢胞性線維症

１５１ 03 慢性呼吸器疾患 気管支拡張症 0307009 気管支拡張症

１５２ 03 慢性呼吸器疾患 特発性肺ヘモジデローシス 0308010 特発性肺ヘモジデローシス

１５３ 03 慢性呼吸器疾患 慢性肺疾患 0309011 慢性肺疾患

１５４ 03 慢性呼吸器疾患 閉塞性細気管支炎 0310012 閉塞性細気管支炎

１５５ 03 慢性呼吸器疾患 先天性横隔膜ヘルニア 0311013 先天性横隔膜ヘルニア

１５６ 03 慢性呼吸器疾患 先天性囊胞性肺疾患 0312014 先天性囊胞性肺疾患

１５７ 04 慢性心疾患 洞不全症候群 0401001 洞不全症候群

１５８ 04 慢性心疾患 モビッツ（Mobitz）2型ブロック 0402002 モビッツ2型ブロック

１５９ 04 慢性心疾患 完全房室ブロック 0403003 完全房室ブロック

１６０ 04 慢性心疾患 脚ブロック 0404004 脚ブロック

１６１ 04 慢性心疾患 多源性心室期外収縮 0405005 多源性心室期外収縮

１６２ 04 慢性心疾患 上室頻拍 0406006 上室頻拍（WPW症候群によるものに限る。）

１６３ 04 慢性心疾患 上室頻拍 0406007 多源性心房頻拍

１６４ 04 慢性心疾患 上室頻拍 0406008 6及び7に掲げるもののほか、上室頻拍

１６５ 04 慢性心疾患 心室頻拍 0407009 ベラパミル感受性心室頻拍

１６６ 04 慢性心疾患 心室頻拍 0407010 カテコラミン誘発多形性心室頻拍

１６７ 04 慢性心疾患 心室頻拍 0407011 9及び10に掲げるもののほか、心室頻拍

１６８ 04 慢性心疾患 心房粗動 0408012 心房粗動

１６９ 04 慢性心疾患 心房細動 0409013 心房細動

１７０ 04 慢性心疾患 心室細動 0410014 心室細動

１７１ 04 慢性心疾患 QT延長症候群 0411015 QT延長症候群

１７２ 04 慢性心疾患 肥大型心筋症 0412016 肥大型心筋症

１７３ 04 慢性心疾患 不整脈源性右室心筋症 0413017 不整脈源性右室心筋症

１７４ 04 慢性心疾患 心筋緻密化障害 0414018 心筋緻密化障害

１７５ 04 慢性心疾患 拡張型心筋症 0415019 拡張型心筋症

１７６ 04 慢性心疾患 拘束型心筋症 0416020 拘束型心筋症

１７７ 04 慢性心疾患 心室瘤 0417021 心室瘤

１７８ 04 慢性心疾患 心内膜線維弾性症 0418022 心内膜線維弾性症

１７９ 04 慢性心疾患 心臓腫瘍 0419023 心臓腫瘍

１８０ 04 慢性心疾患 慢性心筋炎 0420024 慢性心筋炎

１８１ 04 慢性心疾患 慢性心膜炎 0421025 慢性心膜炎

１８２ 04 慢性心疾患 収縮性心膜炎 0422026 収縮性心膜炎
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１８３ 04 慢性心疾患 先天性心膜欠損症 0423027 先天性心膜欠損症

１８４ 04 慢性心疾患 乳児特発性僧帽弁腱索断裂 0424028 乳児特発性僧帽弁腱索断裂

１８５ 04 慢性心疾患 冠動脈起始異常 0425029 左冠動脈肺動脈起始症

１８６ 04 慢性心疾患 冠動脈起始異常 0425030 右冠動脈肺動脈起始症

１８７ 04 慢性心疾患 冠動脈起始異常 0425031 29及び30に掲げるもののほか、冠動脈起始異常

１８８ 04 慢性心疾患 川崎病性冠動脈瘤 0426032 川崎病性冠動脈瘤

１８９ 04 慢性心疾患
冠動脈狭窄症（川崎病によるものを除

く。）
0427033 冠動脈狭窄症（川崎病によるものを除く。）

１９０ 04 慢性心疾患 虚血性心疾患 0428034 狭心症

１９１ 04 慢性心疾患 虚血性心疾患 0428035 心筋梗塞

１９２ 04 慢性心疾患 左心低形成症候群 0429036 左心低形成症候群

１９３ 04 慢性心疾患 単心室症 0430037 単心室症

１９４ 04 慢性心疾患 三尖弁閉鎖症 0431038 三尖弁閉鎖症

１９５ 04 慢性心疾患 肺動脈閉鎖症 0432039 心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症

１９６ 04 慢性心疾患 肺動脈閉鎖症 0432040 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症

１９７ 04 慢性心疾患 ファロー（Fallot）四徴症 0433041 ファロー四徴症

１９８ 04 慢性心疾患 両大血管右室起始症 0434042 タウジッヒ・ビング奇形

１９９ 04 慢性心疾患 両大血管右室起始症 0434043 両大血管右室起始症（タウジッヒ・ビング奇形を除く。）

２００ 04 慢性心疾患 両大血管左室起始症 0435044 両大血管左室起始症

２０１ 04 慢性心疾患 完全大血管転位症 0436045 完全大血管転位症

２０２ 04 慢性心疾患 先天性修正大血管転位症 0437046 先天性修正大血管転位症

２０３ 04 慢性心疾患 エプスタイン（Ebstein）病 0438047 エプスタイン病

２０４ 04 慢性心疾患 総動脈幹遺残症 0439048 総動脈幹遺残症

２０５ 04 慢性心疾患 大動脈肺動脈窓 0440049 大動脈肺動脈窓

２０６ 04 慢性心疾患 三心房心 0441050 三心房心

２０７ 04 慢性心疾患 動脈管開存症 0442051 動脈管開存症

２０８ 04 慢性心疾患 心房中隔欠損症 0443052 単心房症

２０９ 04 慢性心疾患 心房中隔欠損症 0443053 二次孔型心房中隔欠損症

２１０ 04 慢性心疾患 心房中隔欠損症 0443054 静脈洞型心房中隔欠損症

２１１ 04 慢性心疾患 心房中隔欠損症 0443055 不完全型房室中隔欠損症（不完全型心内膜床欠損症）

２１２ 04 慢性心疾患 完全型房室中隔欠損症 0444056 完全型房室中隔欠損症（完全型心内膜床欠損症）

２１３ 04 慢性心疾患 心室中隔欠損症 0445057 心室中隔欠損症

２１４ 04 慢性心疾患 肺静脈還流異常症 0446058 総肺静脈還流異常症

２１５ 04 慢性心疾患 肺静脈還流異常症 0446059 部分肺静脈還流異常症

２１６ 04 慢性心疾患 肺静脈狭窄症 0447060 肺静脈狭窄症

２１７ 04 慢性心疾患 左室右房交通症 0448061 左室右房交通症

２１８ 04 慢性心疾患 右室二腔症 0449062 右室二腔症
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２１９ 04 慢性心疾患 肺動脈弁下狭窄症 0450063 肺動脈弁下狭窄症

２２０ 04 慢性心疾患 大動脈弁下狭窄症 0451064 大動脈弁下狭窄症

２２１ 04 慢性心疾患 肺動脈狭窄症 0452065 肺動脈弁上狭窄症

２２２ 04 慢性心疾患 肺動脈狭窄症 0452066 末梢性肺動脈狭窄症

２２３ 04 慢性心疾患 肺動脈弁欠損 0453067 肺動脈弁欠損

２２４ 04 慢性心疾患 肺動脈上行大動脈起始症 0454068 肺動脈上行大動脈起始症

２２５ 04 慢性心疾患 一側肺動脈欠損 0455069 一側肺動脈欠損

２２６ 04 慢性心疾患 大動脈狭窄症 0456070 大動脈縮窄症

２２７ 04 慢性心疾患 大動脈狭窄症 0456071 大動脈縮窄複合

２２８ 04 慢性心疾患 大動脈狭窄症 0456072 大動脈弁上狭窄症

２２９ 04 慢性心疾患 大動脈狭窄症 0456073 ウィリアムズ症候群

２３０ 04 慢性心疾患 大動脈狭窄症 0456074 70から73までに掲げるもののほか、大動脈狭窄症

２３１ 04 慢性心疾患 大動脈弓閉塞症 0457075 大動脈弓離断複合

２３２ 04 慢性心疾患 大動脈弓閉塞症 0457076 大動脈弓閉塞症（大動脈弓離断複合を除く。）

２３３ 04 慢性心疾患 血管輪 0458077 重複大動脈弓症

２３４ 04 慢性心疾患 血管輪 0458078 左肺動脈右肺動脈起始症

２３５ 04 慢性心疾患 血管輪 0458079 77及び78に掲げるもののほか、血管輪

２３６ 04 慢性心疾患 大動脈瘤 0459080 バルサルバ洞動脈瘤

２３７ 04 慢性心疾患 大動脈瘤 0459081 大動脈瘤（バルサルバ洞動脈瘤を除く。）

２３８ 04 慢性心疾患 動静脈瘻 0460082 肺動静脈瘻

２３９ 04 慢性心疾患 動静脈瘻 0460083 冠動脈瘻

２４０ 04 慢性心疾患 動静脈瘻 0460084 82及び83に掲げるもののほか、動静脈瘻

２４１ 04 慢性心疾患 肺動脈性肺高血圧症 0461085 肺動脈性肺高血圧症

２４２ 04 慢性心疾患 慢性肺性心 0462086 慢性肺性心

２４３ 04 慢性心疾患 心臓弁膜症 0463087 三尖弁狭窄症

２４４ 04 慢性心疾患 心臓弁膜症 0463088 三尖弁閉鎖不全症

２４５ 04 慢性心疾患 心臓弁膜症 0463089 僧帽弁狭窄症

２４６ 04 慢性心疾患 心臓弁膜症 0463090 僧帽弁閉鎖不全症

２４７ 04 慢性心疾患 心臓弁膜症 0463091 肺動脈弁狭窄症

２４８ 04 慢性心疾患 心臓弁膜症 0463092 肺動脈弁閉鎖不全症

２４９ 04 慢性心疾患 心臓弁膜症 0463093 大動脈弁狭窄症

２５０ 04 慢性心疾患 心臓弁膜症 0463094 大動脈弁閉鎖不全症

２５１ 04 慢性心疾患 僧帽弁弁上輪 0464095 僧帽弁弁上輪

２５２ 04 慢性心疾患 内臓錯位症候群 0465096 無脾症候群

２５３ 04 慢性心疾患 内臓錯位症候群 0465097 多脾症候群

２５４ 04 慢性心疾患 フォンタン（Fontan）術後症候群 0466098 フォンタン術後症候群
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２５５ 04 慢性心疾患
ホルト・オーラム（Holt-Oram）症候

群
0467099 ホルト・オーラム症候群

２５６ 05 内分泌疾患 下垂体機能低下症 0501001 先天性下垂体機能低下症

２５７ 05 内分泌疾患 下垂体機能低下症 0501002 後天性下垂体機能低下症

２５８ 05 内分泌疾患 下垂体性巨人症 0502003 下垂体性巨人症

２５９ 05 内分泌疾患 先端巨大症 0503004 先端巨大症

２６０ 05 内分泌疾患 成長ホルモン分泌不全性低身長症 0504005 成長ホルモン（GH）分泌不全性低身長症（脳の器質的原因によるものに限る。）

２６１ 05 内分泌疾患 成長ホルモン分泌不全性低身長症 0504006 成長ホルモン（GH）分泌不全性低身長症（脳の器質的原因によるものを除く。）

２６２ 05 内分泌疾患 成長ホルモン不応性症候群 0505007 インスリン様成長因子1（IGF－1）不応症

２６３ 05 内分泌疾患 成長ホルモン不応性症候群 0505008 成長ホルモン不応性症候群（インスリン様成長因子1（IGF－1）不応症を除く。）

２６４ 05 内分泌疾患 高プロラクチン血症 0506009 高プロラクチン血症

２６５ 05 内分泌疾患
抗利尿ホルモン（ADH）不適切分泌症

候群
0507010 抗利尿ホルモン（ADH）不適切分泌症候群

２６６ 05 内分泌疾患 尿崩症 0508011 中枢性尿崩症

２６７ 05 内分泌疾患 尿崩症 0508012 口渇中枢障害を伴う高ナトリウム血症（本態性高ナトリウム血症）

２６８ 05 内分泌疾患 尿崩症 0508013 腎性尿崩症

２６９ 05 内分泌疾患 中枢性塩喪失症候群 0509014 中枢性塩喪失症候群

２７０ 05 内分泌疾患 甲状腺機能亢進症 0510015 バセドウ病

２７１ 05 内分泌疾患 甲状腺機能亢進症 0510016 甲状腺機能亢進症（バセドウ病を除く。）

２７２ 05 内分泌疾患 甲状腺機能低下症 0511017 異所性甲状腺

２７３ 05 内分泌疾患 甲状腺機能低下症 0511018 無甲状腺症

２７４ 05 内分泌疾患 甲状腺機能低下症 0511019 甲状腺刺激ホルモン（TSH）分泌低下症（先天性に限る。）

２７５ 05 内分泌疾患 甲状腺機能低下症 0511020 17から19までに掲げるもののほか、先天性甲状腺機能低下症

２７６ 05 内分泌疾患 甲状腺機能低下症 0511021 橋本病

２７７ 05 内分泌疾患 甲状腺機能低下症 0511022 萎縮性甲状腺炎

２７８ 05 内分泌疾患 甲状腺機能低下症 0511023 21及び22に掲げるもののほか、後天性甲状腺機能低下症

２７９ 05 内分泌疾患 甲状腺ホルモン不応症 0512024 甲状腺ホルモン不応症

２８０ 05 内分泌疾患 腺腫様甲状腺腫 0513025 腺腫様甲状腺腫

２８１ 05 内分泌疾患 副甲状腺機能亢進症 0514026 副甲状腺機能亢進症

２８２ 05 内分泌疾患 副甲状腺機能低下症 0515027 副甲状腺欠損症

２８３ 05 内分泌疾患 副甲状腺機能低下症 0515028 副甲状腺機能低下症（副甲状腺欠損症を除く。）

２８４ 05 内分泌疾患 自己免疫性多内分泌腺症候群 0516029 自己免疫性多内分泌腺症候群1型

２８５ 05 内分泌疾患 自己免疫性多内分泌腺症候群 0516030 自己免疫性多内分泌腺症候群2型

２８６ 05 内分泌疾患 偽性副甲状腺機能低下症 0517031 偽性偽性副甲状腺機能低下症

２８７ 05 内分泌疾患 偽性副甲状腺機能低下症 0517032 偽性副甲状腺機能低下症（偽性偽性副甲状腺機能低下症を除く。）

２８８ 05 内分泌疾患 クッシング（Cushing）症候群 0518033 クッシング病

２８９ 05 内分泌疾患 クッシング（Cushing）症候群 0518034 異所性副腎皮質刺激ホルモン（ACTH）産生症候群
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２９０ 05 内分泌疾患 クッシング（Cushing）症候群 0518035 副腎腺腫

２９１ 05 内分泌疾患 クッシング（Cushing）症候群 0518036 副腎皮質結節性過形成

２９２ 05 内分泌疾患 クッシング（Cushing）症候群 0518037 33から36までに掲げるもののほか、クッシング症候群

２９３ 05 内分泌疾患 慢性副腎皮質機能低下症 0519038 副腎皮質刺激ホルモン（ACTH）単独欠損症

２９４ 05 内分泌疾患 慢性副腎皮質機能低下症 0519039 副腎皮質刺激ホルモン（ACTH）不応症

２９５ 05 内分泌疾患 慢性副腎皮質機能低下症 0519040 先天性副腎低形成症

２９６ 05 内分泌疾患 慢性副腎皮質機能低下症 0519041 グルココルチコイド抵抗症

２９７ 05 内分泌疾患 慢性副腎皮質機能低下症 0519042 38から41までに掲げるもののほか、慢性副腎皮質機能低下症（アジソン病を含む。）

２９８ 05 内分泌疾患 アルドステロン症 0520043 アルドステロン症

２９９ 05 内分泌疾患
見かけの鉱質コルチコイド過剰症候群

（AME症候群）
0521044 見かけの鉱質コルチコイド過剰症候群（AME症候群）

３００ 05 内分泌疾患 リドル（Liddle）症候群 0522045 リドル症候群

３０１ 05 内分泌疾患 低アルドステロン症 0523046 低レニン性低アルドステロン症

３０２ 05 内分泌疾患 低アルドステロン症 0523047 アルドステロン合成酵素欠損症

３０３ 05 内分泌疾患 低アルドステロン症 0523048 46及び47に掲げるもののほか、低アルドステロン症

３０４ 05 内分泌疾患 偽性低アルドステロン症 0524049 偽性低アルドステロン症

３０５ 05 内分泌疾患 先天性副腎過形成症 0525050 リポイド副腎過形成症

３０６ 05 内分泌疾患 先天性副腎過形成症 0525051 3β-ヒドロキシステロイド脱水素酵素欠損症

３０７ 05 内分泌疾患 先天性副腎過形成症 0525052 11β-水酸化酵素欠損症

３０８ 05 内分泌疾患 先天性副腎過形成症 0525053 17α-水酸化酵素欠損症

３０９ 05 内分泌疾患 先天性副腎過形成症 0525054 21-水酸化酵素欠損症

３１０ 05 内分泌疾患 先天性副腎過形成症 0525055 P450酸化還元酵素欠損症

３１１ 05 内分泌疾患 先天性副腎過形成症 0525056 50から55までに掲げるもののほか、先天性副腎過形成症

３１２ 05 内分泌疾患 思春期早発症 0526057 ゴナドトロピン依存性思春期早発症

３１３ 05 内分泌疾患 思春期早発症 0526058 ゴナドトロピン非依存性思春期早発症

３１４ 05 内分泌疾患
エストロゲン過剰症（思春期早発症を

除く。）
0527059

エストロゲン過剰症（ゴナドトロピン依存性思春期早発症及びゴナドトロピン非依存

性思春期早発症を除く。）

３１５ 05 内分泌疾患
アンドロゲン過剰症（思春期早発症を

除く。）
0528060

アンドロゲン過剰症（ゴナドトロピン依存性思春期早発症及びゴナドトロピン非依存

性思春期早発症を除く。）

３１６ 05 内分泌疾患 低ゴナドトロピン性性腺機能低下症 0529061 カルマン症候群

３１７ 05 内分泌疾患 低ゴナドトロピン性性腺機能低下症 0529062 低ゴナドトロピン性性腺機能低下症（カルマン症候群を除く。）

３１８ 05 内分泌疾患 高ゴナドトロピン性性腺機能低下症 0530063 精巣形成不全

３１９ 05 内分泌疾患 高ゴナドトロピン性性腺機能低下症 0530064 卵巣形成不全

３２０ 05 内分泌疾患 高ゴナドトロピン性性腺機能低下症 0530065 63及び64に掲げるもののほか、高ゴナドトロピン性性腺機能低下症

３２１ 05 内分泌疾患 性分化疾患 0531066 卵精巣性性分化疾患

３２２ 05 内分泌疾患 性分化疾患 0531067 混合性性腺異形成症

３２３ 05 内分泌疾患 性分化疾患 0531068 5α-還元酵素欠損症
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３２４ 05 内分泌疾患 性分化疾患 0531069 17β-ヒドロキシステロイド脱水素酵素欠損症

３２５ 05 内分泌疾患 性分化疾患 0531070 アンドロゲン不応症

３２６ 05 内分泌疾患 性分化疾患 0531071 68から70までに掲げるもののほか、46,XY性分化疾患

３２７ 05 内分泌疾患 性分化疾患 0531072 46,XX性分化疾患

３２８ 05 内分泌疾患 消化管ホルモン産生腫瘍 0532073 VIP産生腫瘍

３２９ 05 内分泌疾患 消化管ホルモン産生腫瘍 0532074 ガストリノーマ

３３０ 05 内分泌疾患 消化管ホルモン産生腫瘍 0532075 カルチノイド症候群

３３１ 05 内分泌疾患 グルカゴノーマ 0533076 グルカゴノーマ

３３２ 05 内分泌疾患 高インスリン血性低血糖症 0534077 インスリノーマ

３３３ 05 内分泌疾患 高インスリン血性低血糖症 0534078 先天性高インスリン血症

３３４ 05 内分泌疾患 高インスリン血性低血糖症 0534079 77及び78に掲げるもののほか、高インスリン血性低血糖症

３３５ 05 内分泌疾患 ビタミンD依存性くる病 0535080 ビタミンD依存性くる病

３３６ 05 内分泌疾患 ビタミンＤ抵抗性骨軟化症 0536081 ビタミンD抵抗性骨軟化症

３３７ 05 内分泌疾患 原発性低リン血症性くる病 0537082 原発性低リン血症性くる病

３３８ 05 内分泌疾患 脂肪異栄養症（脂肪萎縮症） 0538083 脂肪異栄養症（脂肪萎縮症）

３３９ 05 内分泌疾患 多発性内分泌腫瘍 0539084 多発性内分泌腫瘍1型（ウェルマー症候群）

３４０ 05 内分泌疾患 多発性内分泌腫瘍 0539085 多発性内分泌腫瘍2型（シップル症候群）

３４１ 05 内分泌疾患 多発性内分泌腫瘍 0539086 84及び85に掲げるもののほか、多発性内分泌腫瘍

３４２ 05 内分泌疾患 多嚢胞性卵巣症候群 0540087 多嚢胞性卵巣症候群

３４３ 05 内分泌疾患 内分泌疾患を伴うその他の症候群 0541088 ターナー症候群

３４４ 05 内分泌疾患 内分泌疾患を伴うその他の症候群 0541089 プラダー・ウィリ症候群

３４５ 05 内分泌疾患 内分泌疾患を伴うその他の症候群 0541090 マッキューン・オルブライト症候群

３４６ 05 内分泌疾患 内分泌疾患を伴うその他の症候群 0541091 ヌーナン症候群

３４７ 05 内分泌疾患 内分泌疾患を伴うその他の症候群 0541092 バルデー・ビードル症候群

３４８ 06 膠原病 膠原病疾患 0601001 若年性特発性関節炎

３４９ 06 膠原病 膠原病疾患 0601002 全身性エリテマトーデス

３５０ 06 膠原病 膠原病疾患 0601003 皮膚筋炎／多発性筋炎

３５１ 06 膠原病 膠原病疾患 0601004 シェーグレン症候群

３５２ 06 膠原病 膠原病疾患 0601005 抗リン脂質抗体症候群

３５３ 06 膠原病 膠原病疾患 0601006 ベーチェット病

３５４ 06 膠原病 血管炎症候群 0602007 高安動脈炎（大動脈炎症候群）

３５５ 06 膠原病 血管炎症候群 0602008 多発血管炎性肉芽腫症

３５６ 06 膠原病 血管炎症候群 0602009 結節性多発血管炎（結節性多発動脈炎）

３５７ 06 膠原病 血管炎症候群 0602010 顕微鏡的多発血管炎

３５８ 06 膠原病 血管炎症候群 0602011 好酸球性多発血管炎性肉芽腫症

３５９ 06 膠原病 再発性多発軟骨炎 0603012 再発性多発軟骨炎

３６０ 06 膠原病 皮膚･結合組織疾患 0604013 全身性強皮症
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３６１ 06 膠原病 皮膚･結合組織疾患 0604014 混合性結合組織病

３６２ 06 膠原病 自己炎症性疾患 0605015 家族性地中海熱

３６３ 06 膠原病 自己炎症性疾患 0605016 クリオピリン関連周期熱症候群

３６４ 06 膠原病 自己炎症性疾患 0605017 TNF受容体関連周期性症候群

３６５ 06 膠原病 自己炎症性疾患 0605018 ブラウ症候群／若年発症サルコイドーシス

３６６ 06 膠原病 自己炎症性疾患 0605019 中條・西村症候群

３６７ 06 膠原病 自己炎症性疾患 0605020 高IgD症候群（メバロン酸キナーゼ欠損症）

３６８ 06 膠原病 自己炎症性疾患 0605021 化膿性無菌性関節炎・壊疽性膿皮症・アクネ症候群

３６９ 06 膠原病 自己炎症性疾患 0605022 慢性再発性多発性骨髄炎

３７０ 06 膠原病 自己炎症性疾患 0605023 インターロイキンI受容体拮抗分子欠損症

３７１ 06 膠原病 自己炎症性疾患 0605024 乳児発症ＳＴＩＮＧ関連血管炎

３７２ 06 膠原病 自己炎症性疾患 0605025 15から24までに掲げるもののほか、自己炎症性疾患

３７３ 07 糖尿病 糖尿病 0701001 1型糖尿病

３７４ 07 糖尿病 糖尿病 0701002 2型糖尿病

３７５ 07 糖尿病 糖尿病 0701003 若年発症成人型糖尿病（MODY）

３７６ 07 糖尿病 糖尿病 0701004 新生児糖尿病

３７７ 07 糖尿病 糖尿病 0701005 インスリン受容体異常症

３７８ 07 糖尿病 糖尿病 0701006 脂肪萎縮性糖尿病

３７９ 07 糖尿病 糖尿病 0701007 1から6までに掲げるもののほか、糖尿病

３８０ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801001 フェニルケトン尿症（高フェニルアラニン血症）

３８１ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801002 高チロシン血症１型

３８２ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801003 高チロシン血症２型

３８３ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801004 高チロシン血症３型

３８４ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801005 高プロリン血症

３８５ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801006 プロリダーゼ欠損症

３８６ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801007 メープルシロップ尿症

３８７ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801008 ホモシスチン尿症

３８８ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801009 高メチオニン血症

３８９ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801010 非ケトーシス型高グリシン血症

３９０ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801011 N-アセチルグルタミン酸合成酵素欠損症

３９１ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801012 カルバミルリン酸合成酵素欠損症

３９２ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801013 オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症

３９３ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801014 アルギニノコハク酸合成酵素欠損症（シトルリン血症）

３９４ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801015 アルギニノコハク酸尿症

３９５ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801016 高アルギニン血症

３９６ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801017 シトリン欠損症

３９７ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801018 高オルニチン血症
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３９８ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801019 ハートナップ病

３９９ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801020 リジン尿性蛋白不耐症

４００ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801021 シスチン尿症

４０１ 08 先天性代謝異常 アミノ酸代謝異常症 0801022 1から21までに掲げるもののほか、アミノ酸代謝異常症

４０２ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802023 メチルマロン酸血症

４０３ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802024 プロピオン酸血症

４０４ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802025 β-ケトチオラーゼ欠損症

４０５ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802026 イソ吉草酸血症

４０６ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802027 3-メチルクロトニルCoAカルボキシラーゼ欠損症

４０７ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802028 メチルグルタコン酸尿症

４０８ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802029 3-ヒドロキシ-3-メチルグルタル酸血症

４０９ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802030 3-ヒドロキシ-3-メチルグルタリルCoA合成酵素欠損症

４１０ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802031 スクシニル-CoA：3-ケト酸CoAトランスフェラーゼ（SCOT）欠損症

４１１ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802032 複合カルボキシラーゼ欠損症

４１２ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802033 グルタル酸血症１型

４１３ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802034 グルタル酸血症２型

４１４ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802035 原発性高シュウ酸尿症

４１５ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802036 アルカプトン尿症

４１６ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802037 グリセロール尿症

４１７ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802038 先天性胆汁酸代謝異常症

４１８ 08 先天性代謝異常 有機酸代謝異常症 0802039 23から38までに掲げるもののほか、有機酸代謝異常症

４１９ 08 先天性代謝異常 脂肪酸代謝異常症 0803040 全身性カルニチン欠損症

４２０ 08 先天性代謝異常 脂肪酸代謝異常症 0803041 カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼI欠損症

４２１ 08 先天性代謝異常 脂肪酸代謝異常症 0803042 カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼII欠損症

４２２ 08 先天性代謝異常 脂肪酸代謝異常症 0803043 カルニチンアシルカルニチントランスロカーゼ欠損症

４２３ 08 先天性代謝異常 脂肪酸代謝異常症 0803044 極長鎖アシルCoA脱水素酵素欠損症

４２４ 08 先天性代謝異常 脂肪酸代謝異常症 0803045 中鎖アシルCoA脱水素酵素欠損症

４２５ 08 先天性代謝異常 脂肪酸代謝異常症 0803046 短鎖アシルCoA脱水素酵素欠損症

４２６ 08 先天性代謝異常 脂肪酸代謝異常症 0803047 三頭酵素欠損症

４２７ 08 先天性代謝異常 脂肪酸代謝異常症 0803048 3-ヒドロキシアシルCoA脱水素酵素欠損症

４２８ 08 先天性代謝異常 脂肪酸代謝異常症 0803049 40から48までに掲げるもののほか、脂肪酸代謝異常症

４２９ 08 先天性代謝異常 ミトコンドリア病 0804050 ピルビン酸脱水素酵素複合体欠損症

４３０ 08 先天性代謝異常 ミトコンドリア病 0804051 ピルビン酸カルボキシラーゼ欠損症

４３１ 08 先天性代謝異常 ミトコンドリア病 0804052 フマラーゼ欠損症

４３２ 08 先天性代謝異常 ミトコンドリア病 0804053 スクシニル-CoAリガーゼ欠損症

４３３ 08 先天性代謝異常 ミトコンドリア病 0804054 ミトコンドリア呼吸鎖複合体欠損症

４３４ 08 先天性代謝異常 ミトコンドリア病 0804055 ミトコンドリアDNA枯渇症候群
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４３５ 08 先天性代謝異常 ミトコンドリア病 0804056 ミトコンドリアDNA突然変異（リー症候群、MELAS及びMERRFを含む。）

４３６ 08 先天性代謝異常 ミトコンドリア病 0804057 ミトコンドリアDNA欠失（カーンズ・セイヤー症候群を含む。）

４３７ 08 先天性代謝異常 ミトコンドリア病 0804058 50から57までに掲げるもののほか、ミトコンドリア病

４３８ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805059 遺伝性フルクトース不耐症

４３９ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805060 ガラクトース-1-リン酸ウリジルトランスフェラーゼ欠損症

４４０ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805061 ガラクトキナーゼ欠損症

４４１ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805062 ウリジル二リン酸ガラクトース-4-エピメラーゼ欠損症

４４２ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805063 フルクトース-1,6-ビスホスファターゼ欠損症

４４３ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805064 ホスホエノールピルビン酸カルボキシキナーゼ欠損症

４４４ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805065 グリコーゲン合成酵素欠損症（糖原病0型）

４４５ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805066 糖原病I型

４４６ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805067 糖原病III型

４４７ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805068 糖原病IV型

４４８ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805069 糖原病V型

４４９ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805070 糖原病VI型

４５０ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805071 糖原病VII型

４５１ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805072 糖原病IX型

４５２ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805073 グルコーストランスポーター1（GLUT1）欠損症

４５３ 08 先天性代謝異常 糖質代謝異常症 0805074 59から73までに掲げるもののほか、糖質代謝異常症

４５４ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806075 ムコ多糖症I型

４５５ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806076 ムコ多糖症II型

４５６ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806077 ムコ多糖症III型

４５７ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806078 ムコ多糖症IV型

４５８ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806079 ムコ多糖症VI型

４５９ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806080 ムコ多糖症VII型

４６０ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806081 フコシドーシス

４６１ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806082 マンノシドーシス

４６２ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806083 アスパルチルグルコサミン尿症

４６３ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806084 シアリドーシス

４６４ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806085 ガラクトシアリドーシス

４６５ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806086 GM1-ガングリオシドーシス

４６６ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806087 GM2-ガングリオシドーシス

４６７ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806088 異染性白質ジストロフィー

４６８ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806089 ニーマン・ピック病

４６９ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806090 ゴーシェ病

４７０ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806091 ファブリー病

４７１ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806092 クラッベ病
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４７２ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806093 ファーバー病

４７３ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806094 マルチプルスルファターゼ欠損症

４７４ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806095 ムコリピドーシスII型（I-cell病）

４７５ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806096 ムコリピドーシスIII型

４７６ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806097 ポンペ病

４７７ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806098 酸性リパーゼ欠損症

４７８ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806099 シスチン症

４７９ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806100 遊離シアル酸蓄積症

４８０ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806101 神経セロイドリポフスチン症

４８１ 08 先天性代謝異常 ライソゾーム病 0806102 75から101までに掲げるもののほか、ライソゾーム病

４８２ 08 先天性代謝異常 ペルオキシソーム病 0807103 ペルオキシソーム形成異常症

４８３ 08 先天性代謝異常 ペルオキシソーム病 0807104 副腎白質ジストロフィー

４８４ 08 先天性代謝異常 ペルオキシソーム病 0807105 レフサム病

４８５ 08 先天性代謝異常 ペルオキシソーム病 0807106 103から105までに掲げるもののほか、ペルオキシソーム病

４８６ 08 先天性代謝異常 金属代謝異常症 0808107 ウィルソン病

４８７ 08 先天性代謝異常 金属代謝異常症 0808108 メンケス病

４８８ 08 先天性代謝異常 金属代謝異常症 0808109 オクシピタル・ホーン症候群

４８９ 08 先天性代謝異常 金属代謝異常症 0808110 無セルロプラスミン血症

４９０ 08 先天性代謝異常 金属代謝異常症 0808111 亜硫酸酸化酵素欠損症

４９１ 08 先天性代謝異常 金属代謝異常症 0808112 先天性腸性肢端皮膚炎

４９２ 08 先天性代謝異常 金属代謝異常症 0808113 107から112までに掲げるもののほか、金属代謝異常症

４９３ 08 先天性代謝異常 プリンピリミジン代謝異常症 0809114
ヒポキサンチングアニンホスホリボシルトランスフェラーゼ欠損症（レッシュ・ナイ

ハン症候群）

４９４ 08 先天性代謝異常 プリンピリミジン代謝異常症 0809115 アデニンホスホリボシルトランスフェラーゼ欠損症

４９５ 08 先天性代謝異常 プリンピリミジン代謝異常症 0809116 キサンチン尿症

４９６ 08 先天性代謝異常 プリンピリミジン代謝異常症 0809117 尿酸トランスポーター異常症

４９７ 08 先天性代謝異常 プリンピリミジン代謝異常症 0809118 オロト酸尿症

４９８ 08 先天性代謝異常 プリンピリミジン代謝異常症 0809119 114から118までに掲げるもののほか、プリンピリミジン代謝異常症

４９９ 08 先天性代謝異常 ビタミン代謝異常症 0810120 先天性葉酸吸収不全症

５００ 08 先天性代謝異常 ビタミン代謝異常症 0810121 120に掲げるもののほか、ビタミン代謝異常症

５０１ 08 先天性代謝異常 神経伝達物質異常症 0811122 ビオプテリン代謝異常症

５０２ 08 先天性代謝異常 神経伝達物質異常症 0811123 チロシン水酸化酵素欠損症

５０３ 08 先天性代謝異常 神経伝達物質異常症 0811124 芳香族L-アミノ酸脱炭酸酵素欠損症

５０４ 08 先天性代謝異常 神経伝達物質異常症 0811125 ドーパミンβ-水酸化酵素欠損症

５０５ 08 先天性代謝異常 神経伝達物質異常症 0811126 GABAアミノ基転移酵素欠損症

５０６ 08 先天性代謝異常 神経伝達物質異常症 0811127 コハク酸セミアルデヒド脱水素酵素欠損症

５０７ 08 先天性代謝異常 神経伝達物質異常症 0811128 122から127までに掲げるもののほか、神経伝達物質異常症
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５０８ 08 先天性代謝異常 脂質代謝異常症 0812129 原発性高カイロミクロン血症

５０９ 08 先天性代謝異常 脂質代謝異常症 0812130 家族性高コレステロール血症

５１０ 08 先天性代謝異常 脂質代謝異常症 0812131 家族性複合型高脂血症

５１１ 08 先天性代謝異常 脂質代謝異常症 0812132 無β-リポタンパク血症

５１２ 08 先天性代謝異常 脂質代謝異常症 0812133 高比重リポタンパク（HDL）欠乏症

５１３ 08 先天性代謝異常 脂質代謝異常症 0812134 129から133までに掲げるもののほか、脂質代謝異常症

５１４ 08 先天性代謝異常 結合組織異常症 0813135 エーラス・ダンロス症候群

５１５ 08 先天性代謝異常 結合組織異常症 0813136 リポイドタンパク症

５１６ 08 先天性代謝異常 結合組織異常症 0813137 135及び136に掲げるもののほか、結合組織異常症

５１７ 08 先天性代謝異常 α1-アンチトリプシン欠損症 0814138 α1-アンチトリプシン欠損症

５１８ 09 血液疾患 巨赤芽球性貧血 0901001 巨赤芽球性貧血

５１９ 09 血液疾患 赤芽球癆 0902002 後天性赤芽球癆

５２０ 09 血液疾患 赤芽球癆 0902003 先天性赤芽球癆（ダイアモンド・ブラックファン貧血）

５２１ 09 血液疾患 先天性赤血球形成異常性貧血 0903004 先天性赤血球形成異常性貧血

５２２ 09 血液疾患 鉄芽球性貧血 0904005 鉄芽球性貧血

５２３ 09 血液疾患 無トランスフェリン血症 0905006 無トランスフェリン血症

５２４ 09 血液疾患 自己免疫性溶血性貧血 0906007 寒冷凝集素症

５２５ 09 血液疾患 自己免疫性溶血性貧血 0906008 発作性寒冷ヘモグロビン尿症

５２６ 09 血液疾患 自己免疫性溶血性貧血 0906009 7及び8に掲げるもののほか、自己免疫性溶血性貧血（AIHAを含む。）

５２７ 09 血液疾患 発作性夜間ヘモグロビン尿症 0907010 発作性夜間ヘモグロビン尿症

５２８ 09 血液疾患 遺伝性溶血性貧血 0908011 遺伝性球状赤血球症

５２９ 09 血液疾患 遺伝性溶血性貧血 0908012 口唇赤血球症

５３０ 09 血液疾患 遺伝性溶血性貧血 0908013 鎌状赤血球症

５３１ 09 血液疾患 遺伝性溶血性貧血 0908014 不安定ヘモグロビン症

５３２ 09 血液疾患 遺伝性溶血性貧血 0908015 サラセミア

５３３ 09 血液疾患 遺伝性溶血性貧血 0908016 グルコース-6-リン酸脱水素酵素欠乏症

５３４ 09 血液疾患 遺伝性溶血性貧血 0908017 ピルビン酸キナーゼ欠乏性貧血

５３５ 09 血液疾患 遺伝性溶血性貧血 0908018 11から17までに掲げるもののほか、遺伝性溶血性貧血

５３６ 09 血液疾患
溶血性貧血（脾機能亢進症によるもの

に限る。）
0909019 溶血性貧血（脾機能亢進症によるものに限る。）

５３７ 09 血液疾患 微小血管障害性溶血性貧血 0910020 微小血管障害性溶血性貧血

５３８ 09 血液疾患 真性多血症 0911021 真性多血症

５３９ 09 血液疾患 家族性赤血球増加症 0912022 家族性赤血球増加症

５４０ 09 血液疾患 血小板減少性紫斑病 0913023 免疫性血小板減少性紫斑病

５４１ 09 血液疾患 血小板減少性紫斑病 0913024 23に掲げるもののほか、血小板減少性紫斑病

５４２ 09 血液疾患 血栓性血小板減少性紫斑病 0914025 血栓性血小板減少性紫斑病
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５４３ 09 血液疾患
血小板減少症（脾機能亢進症によるも

のに限る。）
0915026 血小板減少症（脾機能亢進症によるものに限る。）

５４４ 09 血液疾患 先天性骨髄不全症候群 0916027 先天性無巨核球性血小板減少症

５４５ 09 血液疾患 先天性骨髄不全症候群 0916028 ファンコニ貧血

５４６ 09 血液疾患 周期性血小板減少症 0917029 周期性血小板減少症

５４７ 09 血液疾患
メイ・ヘグリン（May-Hegglin）異常

症
0918030 メイ・ヘグリン異常症

５４８ 09 血液疾患 本態性血小板血症 0919031 本態性血小板血症

５４９ 09 血液疾患 血小板機能異常症 0920032 ベルナール・スーリエ症候群

５５０ 09 血液疾患 血小板機能異常症 0920033 血小板無力症

５５１ 09 血液疾患 血小板機能異常症 0920034 血小板放出機構異常症

５５２ 09 血液疾患 血小板機能異常症 0920035 32から34までに掲げるもののほか、血小板機能異常症

５５３ 09 血液疾患 先天性血液凝固因子異常 0921036 先天性フィブリノーゲン欠乏症

５５４ 09 血液疾患 先天性血液凝固因子異常 0921037 先天性プロトロンビン欠乏症

５５５ 09 血液疾患 先天性血液凝固因子異常 0921038 第V因子欠乏症

５５６ 09 血液疾患 先天性血液凝固因子異常 0921039 第VII因子欠乏症

５５７ 09 血液疾患 先天性血液凝固因子異常 0921040 血友病Ａ

５５８ 09 血液疾患 先天性血液凝固因子異常 0921041 血友病Ｂ

５５９ 09 血液疾患 先天性血液凝固因子異常 0921042 第X因子欠乏症

５６０ 09 血液疾患 先天性血液凝固因子異常 0921043 第XI因子欠乏症

５６１ 09 血液疾患 先天性血液凝固因子異常 0921044 第XII因子欠乏症

５６２ 09 血液疾患 先天性血液凝固因子異常 0921045 第XIII因子欠乏症

５６３ 09 血液疾患 先天性血液凝固因子異常 0921046 フォンウィルブランド病

５６４ 09 血液疾患 先天性血液凝固因子異常 0921047 36から46までに掲げるもののほか、先天性血液凝固因子異常

５６５ 09 血液疾患 先天性プロテインC欠乏症 0922048 先天性プロテインC欠乏症

５６６ 09 血液疾患 先天性プロテインS欠乏症 0923049 先天性プロテインS欠乏症

５６７ 09 血液疾患 先天性アンチトロンビン欠乏症 0924050 先天性アンチトロンビン欠乏症

５６８ 09 血液疾患 骨髄線維症 0925051 骨髄線維症

５６９ 09 血液疾患 再生不良性貧血 0926052 再生不良性貧血

５７０ 10 免疫疾患 複合免疫不全症 1001001 X連鎖重症複合免疫不全症

５７１ 10 免疫疾患 複合免疫不全症 1001002 細網異形成症

５７２ 10 免疫疾患 複合免疫不全症 1001003 アデノシンデアミナーゼ（ADA）欠損症

５７３ 10 免疫疾患 複合免疫不全症 1001004 オーメン症候群

５７４ 10 免疫疾患 複合免疫不全症 1001005 プリンヌクレオシドホスホリラーゼ欠損症

５７５ 10 免疫疾患 複合免疫不全症 1001006 CD8欠損症

５７６ 10 免疫疾患 複合免疫不全症 1001007 ZAP-70欠損症

５７７ 10 免疫疾患 複合免疫不全症 1001008 MHCクラスI欠損症
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５７８ 10 免疫疾患 複合免疫不全症 1001009 MHCクラスII欠損症

５７９ 10 免疫疾患 複合免疫不全症 1001010 1から9までに掲げるもののほか、複合免疫不全症

５８０ 10 免疫疾患 免疫不全を伴う特徴的な症候群 1002011 ウィスコット・オルドリッチ症候群

５８１ 10 免疫疾患 免疫不全を伴う特徴的な症候群 1002012 毛細血管拡張性運動失調症

５８２ 10 免疫疾患 免疫不全を伴う特徴的な症候群 1002013 ナイミーヘン染色体不安定症候群

５８３ 10 免疫疾患 免疫不全を伴う特徴的な症候群 1002014 ブルーム症候群

５８４ 10 免疫疾患 免疫不全を伴う特徴的な症候群 1002015 ICF症候群

５８５ 10 免疫疾患 免疫不全を伴う特徴的な症候群 1002016 PMS2異常症

５８６ 10 免疫疾患 免疫不全を伴う特徴的な症候群 1002017 RIDDLE症候群

５８７ 10 免疫疾患 免疫不全を伴う特徴的な症候群 1002018 シムケ症候群

５８８ 10 免疫疾患 免疫不全を伴う特徴的な症候群 1002019 胸腺低形成（ディ・ジョージ症候群／22q11.2欠失症候群）

５８９ 10 免疫疾患 免疫不全を伴う特徴的な症候群 1002020 高IgE症候群

５９０ 10 免疫疾患 免疫不全を伴う特徴的な症候群 1002021 肝中心静脈閉鎖症を伴う免疫不全症

５９１ 10 免疫疾患 免疫不全を伴う特徴的な症候群 1002022 先天性角化異常症

５９２ 10 免疫疾患 液性免疫不全を主とする疾患 1003023 X連鎖無ガンマグロブリン血症

５９３ 10 免疫疾患 液性免疫不全を主とする疾患 1003024 分類不能型免疫不全症

５９４ 10 免疫疾患 液性免疫不全を主とする疾患 1003025 高IgM症候群

５９５ 10 免疫疾患 液性免疫不全を主とする疾患 1003026 IgGサブクラス欠損症

５９６ 10 免疫疾患 液性免疫不全を主とする疾患 1003027 選択的IgA欠損

５９７ 10 免疫疾患 液性免疫不全を主とする疾患 1003028 特異抗体産生不全症

５９８ 10 免疫疾患 液性免疫不全を主とする疾患 1003029 乳児一過性低ガンマグロブリン血症

５９９ 10 免疫疾患 液性免疫不全を主とする疾患 1003030 23から29までに掲げるもののほか、液性免疫不全を主とする疾患

６００ 10 免疫疾患 免疫調節障害 1004031 チェディアック・東症候群

６０１ 10 免疫疾患 免疫調節障害 1004032 X連鎖リンパ増殖症候群

６０２ 10 免疫疾患 免疫調節障害 1004033 自己免疫性リンパ増殖症候群（ALPS）

６０３ 10 免疫疾患 免疫調節障害 1004034 31から33までに掲げるもののほか、免疫調節障害

６０４ 10 免疫疾患 原発性食細胞機能不全症および欠損症 1005035 重症先天性好中球減少症

６０５ 10 免疫疾患 原発性食細胞機能不全症および欠損症 1005036 周期性好中球減少症

６０６ 10 免疫疾患 原発性食細胞機能不全症および欠損症 1005037 35及び36に掲げるもののほか、慢性の経過をたどる好中球減少症

６０７ 10 免疫疾患 原発性食細胞機能不全症および欠損症 1005038 白血球接着不全症

６０８ 10 免疫疾患 原発性食細胞機能不全症および欠損症 1005039 シュワッハマン・ダイアモンド症候群

６０９ 10 免疫疾患 原発性食細胞機能不全症および欠損症 1005040 慢性肉芽腫症

６１０ 10 免疫疾患 原発性食細胞機能不全症および欠損症 1005041 ミエロペルオキシダーゼ欠損症

６１１ 10 免疫疾患 原発性食細胞機能不全症および欠損症 1005042 メンデル遺伝型マイコバクテリア易感染症

６１２ 10 免疫疾患 原発性食細胞機能不全症および欠損症 1005043 38から42までに掲げるもののほか、白血球機能異常

６１３ 10 免疫疾患 自然免疫異常 1006044 免疫不全を伴う無汗性外胚葉形成異常症

６１４ 10 免疫疾患 自然免疫異常 1006045 IRAK4欠損症
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６１５ 10 免疫疾患 自然免疫異常 1006046 MyD88欠損症

６１６ 10 免疫疾患 自然免疫異常 1006047 慢性皮膚粘膜カンジダ症

６１７ 10 免疫疾患 自然免疫異常 1006048 44から47までに掲げるもののほか、自然免疫異常

６１８ 10 免疫疾患 先天性補体欠損症 1007049 先天性補体欠損症

６１９ 10 免疫疾患 先天性補体欠損症 1007050 遺伝性血管性浮腫（C1インヒビター欠損症）

６２０ 10 免疫疾患 先天性補体欠損症 1007051 49及び50に掲げるもののほか、先天性補体欠損症

６２１ 10 免疫疾患 好酸球増加症 1008052 好酸球増加症

６２２ 10 免疫疾患 慢性活動性EBウイルス感染症 1009053 慢性活動性EBウイルス感染症

６２３ 10 免疫疾患 後天性免疫不全症 1010054 後天性免疫不全症候群（HIV感染によるものに限る。）

６２４ 10 免疫疾患 後天性免疫不全症 1010055 後天的な免疫系障害による免疫不全症

６２５ 10 免疫疾患 慢性移植片対宿主病 1011056 慢性移植片対宿主病

６２６ 11 神経・筋疾患 脊髄髄膜瘤 1101001 髄膜脳瘤

６２７ 11 神経・筋疾患 脊髄髄膜瘤 1101002 脊髄髄膜瘤

６２８ 11 神経・筋疾患 脊髄髄膜瘤 1101003 脊髄脂肪腫

６２９ 11 神経・筋疾患  脊髄空洞症 1102004 脊髄空洞症

６３０ 11 神経・筋疾患 仙尾部奇形腫 1103005 仙尾部奇形腫

６３１ 11 神経・筋疾患 脳形成障害 1104006 滑脳症

６３２ 11 神経・筋疾患 脳形成障害 1104007 裂脳症

６３３ 11 神経・筋疾患 脳形成障害 1104008 全前脳胞症

６３４ 11 神経・筋疾患 脳形成障害 1104009 中隔視神経形成異常症（ドモルシア症候群）

６３５ 11 神経・筋疾患 脳形成障害 1104010 ダンディー・ウォーカー症候群

６３６ 11 神経・筋疾患 脳形成障害 1104011 先天性水頭症

６３７ 11 神経・筋疾患 脳形成障害 1104012 巨脳症－毛細血管奇形症候群

６３８ 11 神経・筋疾患 脳形成障害 1104013 ＣＡＳＫ異常症

６３９ 11 神経・筋疾患 脳形成障害 1104014 片側巨脳症

６４０ 11 神経・筋疾患 脳形成障害 1104015 限局性皮質異形成

６４１ 11 神経・筋疾患
ジュベール（Joubert）症候群関連疾

患
1105016 ジュベール症候群関連疾患

６４２ 11 神経・筋疾患 レット（Rett）症候群 1106017 レット症候群

６４３ 11 神経・筋疾患 神経皮膚症候群 1107018 結節性硬化症

６４４ 11 神経・筋疾患 神経皮膚症候群 1107019 神経皮膚黒色症

６４５ 11 神経・筋疾患 神経皮膚症候群 1107020 ゴーリン症候群（基底細胞母斑症候群）

６４６ 11 神経・筋疾患 神経皮膚症候群 1107021 フォンヒッペル・リンドウ病

６４７ 11 神経・筋疾患 神経皮膚症候群 1107022 スタージ・ウェーバー症候群

６４８ 11 神経・筋疾患 早老症 1108023 ウェルナー症候群

６４９ 11 神経・筋疾患 早老症 1108024 コケイン症候群

６５０ 11 神経・筋疾患 早老症 1108025 ハッチンソン・ギルフォード症候群
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６５１ 11 神経・筋疾患 遺伝子異常による白質脳症 1109026 カナバン病

６５２ 11 神経・筋疾患 遺伝子異常による白質脳症 1109027 アレキサンダー病

６５３ 11 神経・筋疾患 遺伝子異常による白質脳症 1109028 先天性大脳白質形成不全症

６５４ 11 神経・筋疾患 遺伝子異常による白質脳症 1109029 皮質下嚢胞をもつ大頭型白質脳症

６５５ 11 神経・筋疾患 遺伝子異常による白質脳症 1109030 白質消失病

６５６ 11 神経・筋疾患 ATR-X症候群 1110031 ATR-X症候群

６５７ 11 神経・筋疾患 脆弱Ｘ症候群 1111032 脆弱Ｘ症候群

６５８ 11 神経・筋疾患 ＤＤＸ３Ｘ関連神経発達異常症 1112033 ＤＤＸ３Ｘ関連神経発達異常症

６５９ 11 神経・筋疾患 糖蛋白代謝障害 1113034 先天性グリコシル化異常症

６６０ 11 神経・筋疾患 糖蛋白代謝障害 1113035 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

６６１ 11 神経・筋疾患 脳クレアチン欠乏症候群 1114036 脳クレアチン欠乏症候群

６６２ 11 神経・筋疾患 頭蓋骨縫合早期癒合症 1115037 非症候性頭蓋骨縫合早期癒合症

６６３ 11 神経・筋疾患 頭蓋骨縫合早期癒合症 1115038 アペール症候群

６６４ 11 神経・筋疾患 頭蓋骨縫合早期癒合症 1115039 クルーゾン病

６６５ 11 神経・筋疾患 頭蓋骨縫合早期癒合症 1115040 37 から 39 までに掲げるもののほか、重度の頭蓋骨縫合早期癒合症

６６６ 11 神経・筋疾患 もやもや病 1116041 もやもや病

６６７ 11 神経・筋疾患 脳動静脈奇形 1117042 脳動静脈奇形

６６８ 11 神経・筋疾患 海綿状血管腫（脳脊髄） 1118043 海綿状血管腫（脳脊髄）

６６９ 11 神経・筋疾患 脊髄性筋萎縮症 1119044 脊髄性筋萎縮症

６７０ 11 神経・筋疾患 先天性ニューロパチー 1120045 先天性無痛無汗症

６７１ 11 神経・筋疾患 先天性ニューロパチー 1120046 遺伝性運動感覚ニューロパチー

６７２ 11 神経・筋疾患 筋ジストロフィー 1121047 デュシェンヌ型筋ジストロフィー

６７３ 11 神経・筋疾患 筋ジストロフィー 1121048 エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー

６７４ 11 神経・筋疾患 筋ジストロフィー 1121049 肢帯型筋ジストロフィー

６７５ 11 神経・筋疾患 筋ジストロフィー 1121050 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー

６７６ 11 神経・筋疾患 筋ジストロフィー 1121051 福山型先天性筋ジストロフィー

６７７ 11 神経・筋疾患 筋ジストロフィー 1121052 メロシン欠損型先天性筋ジストロフィー

６７８ 11 神経・筋疾患 筋ジストロフィー 1121053 ウルリヒ型先天性筋ジストロフィー（類縁疾患を含む。）

６７９ 11 神経・筋疾患 筋ジストロフィー 1121054 47から53に掲げるもののほか、筋ジストロフィー

６８０ 11 神経・筋疾患 非ジストロフィー性ミオトニー症候群 1122055 非ジストロフィー性ミオトニー症候群

６８１ 11 神経・筋疾患 先天性ミオパチー 1123056 ミオチュブラーミオパチー

６８２ 11 神経・筋疾患 先天性ミオパチー 1123057 先天性筋線維不均等症

６８３ 11 神経・筋疾患 先天性ミオパチー 1123058 ネマリンミオパチー

６８４ 11 神経・筋疾患 先天性ミオパチー 1123059 セントラルコア病

６８５ 11 神経・筋疾患 先天性ミオパチー 1123060 マルチコア病

６８６ 11 神経・筋疾患 先天性ミオパチー 1123061 ミニコア病

６８７ 11 神経・筋疾患 先天性ミオパチー 1123062 56から61までに掲げるもののほか、先天性ミオパチー
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６８８ 11 神経・筋疾患 遺伝性周期性四肢麻痺 1124063 遺伝性高カリウム性周期性四肢麻痺

６８９ 11 神経・筋疾患 遺伝性周期性四肢麻痺 1124064 遺伝性低カリウム性周期性四肢麻痺

６９０ 11 神経・筋疾患
シュワルツ・ヤンペル（Schwartz-

Jampel）症候群
1125065 シュワルツ・ヤンペル症候群

６９１ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126066 乳児重症ミオクロニーてんかん

６９２ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126067 点頭てんかん（ウエスト症候群）

６９３ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126068 レノックス・ガストー症候群

６９４ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126069 アイカルディ症候群

６９５ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126070 大田原症候群

６９６ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126071 環状 20 番染色体症候群

６９７ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126072 ＧＲＩＮ２Ｂ関連神経発達異常症

６９８ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126073 視床下部過誤腫症候群

６９９ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126074 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症

７００ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126075 早期ミオクロニー脳症

７０１ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126076 ＰＣＤＨ 19 関連症候群

７０２ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126077 ＰＵＲＡ関連神経発達異常症

７０３ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126078 ミオクロニー欠神てんかん

７０４ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126079 ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん

７０５ 11 神経・筋疾患 難治てんかん脳症 1126080 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん

７０６ 11 神経・筋疾患 ビタミンＢ６依存性てんかん 1127081 ビタミンＢ６依存性てんかん

７０７ 11 神経・筋疾患 早産児ビリルビン脳症 1128082 早産児ビリルビン脳症

７０８ 11 神経・筋疾患 進行性ミオクローヌスてんかん 1129083 ウンフェルリヒト・ルントボルク病

７０９ 11 神経・筋疾患 進行性ミオクローヌスてんかん 1129084 ラフォラ病

７１０ 11 神経・筋疾患 脊髄小脳変性症 1130085 脊髄小脳変性症

７１１ 11 神経・筋疾患 小児交互性片麻痺 1131086 小児交互性片麻痺

７１２ 11 神経・筋疾患 変形性筋ジストニー 1132087 変形性筋ジストニー

７１３ 11 神経・筋疾患 変形性筋ジストニー 1132088 瀬川病

７１４ 11 神経・筋疾患 脳の鉄沈着を伴う神経変性疾患 1133089 パントテン酸キナーゼ関連神経変性症

７１５ 11 神経・筋疾患 脳の鉄沈着を伴う神経変性疾患 1133090 乳児神経軸索ジストロフィー

７１６ 11 神経・筋疾患 脳の鉄沈着を伴う神経変性疾患 1133091 ＷＤＲ 45 関連神経変性症

７１７ 11 神経・筋疾患 乳児両側線条体壊死 1134092 乳児両側線条体壊死

７１８ 11 神経・筋疾患 先天性感染症 1135093 先天性ヘルペスウイルス感染症

７１９ 11 神経・筋疾患 先天性感染症 1135094 先天性風疹症候群

７２０ 11 神経・筋疾患 先天性感染症 1135095 先天性サイトメガロウイルス感染症

７２１ 11 神経・筋疾患 先天性感染症 1135096 先天性トキソプラズマ感染症

７２２ 11 神経・筋疾患
エカルディ・グティエール（Aicardi-

Goutieres）症候群
1136097 エカルディ・グティエール症候群
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７２３ 11 神経・筋疾患 亜急性硬化性全脳炎 1137098 亜急性硬化性全脳炎

７２４ 11 神経・筋疾患 ラスムッセン（Rasmussen）脳炎 1138099 ラスムッセン脳炎

７２５ 11 神経・筋疾患 痙攣重積型急性脳症 1139100 痙攣重積型（二相性）急性脳症

７２６ 11 神経・筋疾患 自己免疫介在性脳炎・脳症 1140101 自己免疫介在性脳炎・脳症

７２７ 11 神経・筋疾患 難治頻回部分発作重積型急性脳炎 1141102 難治頻回部分発作重積型急性脳炎

７２８ 11 神経・筋疾患 多発性硬化症 1142103 多発性硬化症

７２９ 11 神経・筋疾患 慢性炎症性脱髄性多発神経炎 1143104 慢性炎症性脱髄性多発神経炎

７３０ 11 神経・筋疾患 重症筋無力症 1144105 重症筋無力症

７３１ 12 慢性消化器疾患 難治性下痢症 1201001 乳糖不耐症

７３２ 12 慢性消化器疾患 難治性下痢症 1201002 ショ糖イソ麦芽糖分解酵素欠損症

７３３ 12 慢性消化器疾患 難治性下痢症 1201003 先天性グルコース・ガラクトース吸収不良症

７３４ 12 慢性消化器疾患 難治性下痢症 1201004 エンテロキナーゼ欠損症

７３５ 12 慢性消化器疾患 難治性下痢症 1201005 アミラーゼ欠損症

７３６ 12 慢性消化器疾患 難治性下痢症 1201006 リパーゼ欠損症

７３７ 12 慢性消化器疾患 難治性下痢症 1201007 微絨毛封入体病

７３８ 12 慢性消化器疾患 難治性下痢症 1201008 腸リンパ管拡張症

７３９ 12 慢性消化器疾患 ポリポーシス 1202009 家族性腺腫性ポリポーシス

７４０ 12 慢性消化器疾患 ポリポーシス 1202010 若年性ポリポーシス

７４１ 12 慢性消化器疾患 ポリポーシス 1202011 ポイツ・ジェガース症候群

７４２ 12 慢性消化器疾患 ポリポーシス 1202012 カウデン症候群

７４３ 12 慢性消化器疾患 周期性嘔吐症候群 1203013 周期性嘔吐症候群

７４４ 12 慢性消化器疾患
炎症性腸疾患（自己免疫性腸症を含

む。）
1204014 潰瘍性大腸炎

７４５ 12 慢性消化器疾患
炎症性腸疾患（自己免疫性腸症を含

む。）
1204015 クローン病

７４６ 12 慢性消化器疾患
炎症性腸疾患（自己免疫性腸症を含

む。）
1204016 早期発症型炎症性腸疾患

７４７ 12 慢性消化器疾患
炎症性腸疾患（自己免疫性腸症を含

む。）
1204017 自己免疫性腸症（IPEX症候群を含む。）

７４８ 12 慢性消化器疾患 非特異性多発性小腸潰瘍症 1205018 非特異性多発性小腸潰瘍症

７４９ 12 慢性消化器疾患 急性肝不全（昏睡型） 1206019 急性肝不全（昏睡型）

７５０ 12 慢性消化器疾患 免疫性肝疾患 1207020 新生児ヘモクロマトーシス

７５１ 12 慢性消化器疾患 免疫性肝疾患 1207021 自己免疫性肝炎

７５２ 12 慢性消化器疾患 免疫性肝疾患 1207022 原発性硬化性胆管炎

７５３ 12 慢性消化器疾患 肝内胆汁うっ滞性疾患 1208023 胆道閉鎖症

７５４ 12 慢性消化器疾患 肝内胆汁うっ滞性疾患 1208024 アラジール症候群

７５５ 12 慢性消化器疾患 肝内胆汁うっ滞性疾患 1208025 肝内胆管減少症
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７５６ 12 慢性消化器疾患 肝内胆汁うっ滞性疾患 1208026 進行性家族性肝内胆汁うっ滞症

７５７ 12 慢性消化器疾患 肝内胆汁うっ滞性疾患 1208027 先天性多発肝内胆管拡張症（カロリ病）

７５８ 12 慢性消化器疾患 肝内胆汁うっ滞性疾患 1208028 先天性胆道拡張症

７５９ 12 慢性消化器疾患 肝硬変症 1209029 先天性肝線維症

７６０ 12 慢性消化器疾患 肝硬変症 1209030 肝硬変症

７６１ 12 慢性消化器疾患 肝血行異常症 1210031 門脈圧亢進症（バンチ症候群を含む。）

７６２ 12 慢性消化器疾患 肝血行異常症 1210032 先天性門脈欠損症

７６３ 12 慢性消化器疾患 肝血行異常症 1210033 門脈・肝動脈瘻

７６４ 12 慢性消化器疾患
クリグラー・ナジャー（Crigler-

Najjar）症候群
1211034 クリグラー・ナジャー症候群

７６５ 12 慢性消化器疾患 難治性膵炎 1212035 遺伝性膵炎

７６６ 12 慢性消化器疾患 難治性膵炎 1212036 自己免疫性膵炎

７６７ 12 慢性消化器疾患 肝巨大血管腫 1213037 肝巨大血管腫

７６８ 12 慢性消化器疾患 先天性食道閉鎖症 1214038 先天性食道閉鎖症

７６９ 12 慢性消化器疾患 短腸症 1215039 短腸症

７７０ 12 慢性消化器疾患
ヒルシュスプルング

（Hirschsprung）病及び類縁疾患
1216040 ヒルシュスプルング病

７７１ 12 慢性消化器疾患
ヒルシュスプルング

（Hirschsprung）病及び類縁疾患
1216041 慢性特発性偽性腸閉塞症

７７２ 12 慢性消化器疾患
ヒルシュスプルング

（Hirschsprung）病及び類縁疾患
1216042 巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症

７７３ 12 慢性消化器疾患
ヒルシュスプルング

（Hirschsprung）病及び類縁疾患
1216043 腸管神経節細胞僅少症

７７４ 12 慢性消化器疾患 総排泄腔異常症 1217044 総排泄腔遺残

７７５ 12 慢性消化器疾患 総排泄腔異常症 1217045 総排泄腔外反症

７７６ 13 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 1301001 コフィン・ローリー症候群

７７７ 13 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 1301002 ソトス症候群

７７８ 13 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 1301003 スミス・マギニス症候群

７７９ 13 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 1301004 ルビンシュタイン・テイビ症候群

７８０ 13 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 1301005 歌舞伎症候群

７８１ 13 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 1301006 ウィーバー症候群

７８２ 13 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 1301007 コルネリア・デランゲ症候群

７８３ 13 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 1301008 ベックウィズ・ヴィーデマン症候群

７８４ 13 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 1301009 アンジェルマン症候群

７８５ 13 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 1301010 ５ｐ―症候群

７８６ 13 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 1301011 ４ｐ―症候群

７８７ 13 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 1301012 18トリソミー症候群



連番 大分類 疾患コード 細分類疾患群

千葉県小児慢性特定疾病　疾病コード一覧　（令和7年4月１日Ver）

７８８ 13 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 1301013 13トリソミー症候群

７８９ 13 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 1301014 ダウン症候群

７９０ 13 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 1301015
9から14までに掲げるもののほか、常染色体異常（ウィリアムズ症候群及びプラダー･

ウィリ症候群を除く）

７９１ 13 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 1301016 CFC（cardio-facio-cutaneous）症候群

７９２ 13 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 1301017 マルファン症候群

７９３ 13 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 1301018 ロイス・ディーツ症候群

７９４ 13 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 1301019 カムラティ・エンゲルマン症候群

７９５ 13 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 1301020 コステロ症候群

７９６ 13 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 1301021 チャージ症候群

７９７ 13 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 1301022 ハーラマン・ストライフ症候群

７９８ 13 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 1301023 色素失調症

７９９ 13 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 1301024 アントレー・ビクスラー症候群

８００ 13 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 1301025 ファイファー症候群

８０１ 13 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 1301026 コフィン・シリス症候群

８０２ 13 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 1301027 シンプソン・ゴラビ・ベーメル症候群

８０３ 13 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 1301028 スミス・レムリ・オピッツ症候群

８０４ 13 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 1301029 メビウス症候群

８０５ 13 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 1301030 モワット・ウィルソン症候群

８０６ 13 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 1301031 ヤング・シンプソン症候群

８０７ 13 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 1301032 VATER症候群

８０８ 13 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 1301033 MECP2重複症候群

８０９ 13 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 1301034 武内・小崎症候群

８１０ 13 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 1301035 鏡・緒方症候群

８１１ 13 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 1301036 シア・ギブス症候群

８１２ 13 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 1301037 シャーフ・ヤング症候群

８１３ 13 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 1301038 トリーチャーコリンズ症候群

８１４ 13 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 1301039 ロスムンド・トムソン症候群

８１５ 13 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 1301040
染色体又は遺伝子異常を伴い特徴的な形態的異常の組み合わせを呈する症候群（厚生

労働省健康・生活衛生局長の定めるものに限る。）

８１６ 14 皮膚疾患 眼皮膚白皮症（先天性白皮症） 1401001 眼皮膚白皮症（先天性白皮症）

８１７ 14 皮膚疾患 先天性魚鱗癬 1402002
ケラチン症性魚鱗癬（表皮融解性魚鱗癬（優性／劣性）及び表在性表皮融解性魚鱗癬

を含む。）

８１８ 14 皮膚疾患 先天性魚鱗癬 1402003 常染色体劣性遺伝性魚鱗癬（道化師様魚鱗癬を除く。）

８１９ 14 皮膚疾患 先天性魚鱗癬 1402004 道化師様魚鱗癬

８２０ 14 皮膚疾患 先天性魚鱗癬 1402005 ネザートン症候群

８２１ 14 皮膚疾患 先天性魚鱗癬 1402006 シェーグレン・ラルソン症候群
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８２２ 14 皮膚疾患 先天性魚鱗癬 1402007 2から6までに掲げるもののほか、先天性魚鱗癬

８２３ 14 皮膚疾患 表皮水疱症 1403008 表皮水疱症

８２４ 14 皮膚疾患 膿疱性乾癬（汎発型） 1404009 膿疱性乾癬（汎発型）

８２５ 14 皮膚疾患 色素性乾皮症 1405010 色素性乾皮症

８２６ 14 皮膚疾患

レックリングハウゼン

（Recklinghausen）病（神経線維腫

症I型）

1406011 レックリングハウゼン病（神経線維腫症I型）

８２７ 14 皮膚疾患 肥厚性皮膚骨膜症 1407012 肥厚性皮膚骨膜症

８２８ 14 皮膚疾患 外胚葉形成不全 1408013 無汗性外胚葉形成不全

８２９ 14 皮膚疾患 特発性後天性全身性無汗症 1409014 特発性後天性全身性無汗症

８３０ 14 皮膚疾患 スティーヴンス・ジョンソン症候群 1410015 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。）

８３１ 14 皮膚疾患 限局性強皮症 1411016 限局性強皮症

８３２ 14 皮膚疾患 先天性ポルフィリン症 1412017 先天性ポルフィリン症

８３３ 15 骨系統疾患 胸郭不全症候群 1501001 胸郭不全症候群

８３４ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502002 軟骨無形成症

８３５ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502003 軟骨低形成症

８３６ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502004 タナトフォリック骨異形成症

８３７ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502005 骨形成不全症

８３８ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502006 低ホスファターゼ症

８３９ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502007 大理石骨病

８４０ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502008 多発性軟骨性外骨腫症

８４１ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502009 内軟骨腫症

８４２ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502010 ２型コラーゲン異常症関連疾患

８４３ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502011 点状軟骨異形成症（ペルオキシゾーム病を除く。）

８４４ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502012 偽性軟骨無形成症

８４５ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502013 ラーセン症候群

８４６ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502014 進行性骨化性線維異形成症

８４７ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502015 ＴＲＰＶ４異常症

８４８ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502016 骨硬化性疾患

８４９ 15 骨系統疾患 骨系統疾患 1502017 ビールズ症候群

８５０ 16 脈管系疾患 脈管奇形 1601001 青色ゴムまり様母斑症候群

８５１ 16 脈管系疾患 脈管奇形 1601002 巨大静脈奇形

８５２ 16 脈管系疾患 脈管奇形 1601003 巨大動静脈奇形

８５３ 16 脈管系疾患 脈管奇形 1601004 クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群

８５４ 16 脈管系疾患 脈管奇形 1601005 原発性リンパ浮腫

８５５ 16 脈管系疾患 脈管奇形 1601006 リンパ管腫

８５６ 16 脈管系疾患 脈管奇形 1601007 リンパ管腫症
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８５７ 16 脈管系疾患 遺伝性出血性末梢血管拡張症 1602008 遺伝性出血性末梢血管拡張症（オスラー病）

８５８ 16 脈管系疾患 カサバッハ・メリット症候群 1603009 カサバッハ・メリット現象（症候群）


