
疾患名 対応診療科 備考欄

さ 鰓耳腎症候群
耳鼻いんこう科

小児科・新生児科

再発性多発軟骨炎

耳鼻いんこう科

膠原病内科

皮膚科

再生不良性貧血
血液内科・造血細胞移植科

小児科・新生児科

三頭酵素欠損症 小児科・新生児科

サルコイドーシス

循環器内科

脳神経内科

呼吸器内科

皮膚科

眼科

し シェーグレン症候群

内分泌・骨・リウマチ内科

脳神経内科

耳鼻いんこう科

歯科口腔外科

皮膚科

眼科

色素性乾皮症

小児科・新生児科

皮膚科

脳神経内科

自己貪食空胞性ミオパチー 脳神経内科

自己免疫性肝炎
肝胆膵内科

小児科・新生児科

自己免疫性後天性凝固因子欠乏症
血液内科・造血細胞移植科

小児科・新生児科

自己免疫性溶血性貧血
血液内科・造血細胞移植科

小児科・新生児科

紫斑病性腎炎

小児科・新生児科

腎臓内科

泌尿器科

脂肪萎縮症
生活習慣病・糖尿病センター

小児科・新生児科

シトステロール血症 小児科・新生児科

シトリン欠損症 小児科・新生児科

若年性特発性関節炎

小児科・新生児科

整形外科

膠原病内科

内分泌・骨・リウマチ内科

若年発症型両側性感音難聴 耳鼻いんこう科

シャルコー・マリー・トゥース病

脳神経内科

整形外科

小児科・新生児科

重症筋無力症
脳神経内科

眼科

ジュベール症候群関連疾患
小児科・新生児科

脳神経内科

シュワルツ・ヤンペル症候群 脳神経内科

徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症
小児科・新生児科

脳神経内科

神経細胞移動異常症
小児科・新生児科

脳神経内科

神経軸索スフェロイド形成を伴う遺伝性びまん性白質脳症
脳神経内科

小児科・新生児科



疾患名 対応診療科 備考欄

し 神経線維腫症

ゲノム診療科

皮膚科

脳神経外科

脳神経内科

歯科口腔外科

小児科・新生児科

眼科

【脳神経外科】

神経線維腫症2型について積極的受け入れ、ベ

バシズマブ投与医師主導治験参加施設となって

いる

神経フェリチン症
小児科・新生児科

脳神経内科

神経有棘赤血球症 脳神経内科

進行性核上性麻痺 脳神経内科

進行性骨化性線維異形成症

形成外科

整形外科

小児科・新生児科

進行性多巣性白質脳症 脳神経内科

進行性白質脳症
小児科・新生児科

脳神経内科

進行性ミオクローヌスてんかん
脳神経内科

小児科・新生児科

す スタージ・ウェーバー症候群

脳神経内科

小児科・新生児科

形成外科

皮膚科

スティーヴンス・ジョンソン症候群

皮膚科

歯科口腔外科

眼科

スミス・マギニス症候群 小児科・新生児科

脆弱X症候群 小児科・新生児科

脆弱Ｘ症候群関連疾患 小児科・新生児科

成人スチル病

内分泌・骨・リウマチ内科

膠原病内科

耳鼻いんこう科

皮膚科

　

脊髄性筋萎縮症
小児科・新生児科

脳神経内科

脊髄空洞症

脳神経外科

小児科・新生児科

脳神経内科

脊髄小脳変性症(多系統萎縮症を除く。) 脳神経内科

脊髄髄膜瘤
小児科・新生児科

脳神経内科

前眼部形成異常 眼科

全身性アミロイドーシス

腎臓内科

循環器内科

脳神経内科

全身性エリテマトーデス

膠原病内科

脳神経内科

腎臓内科

皮膚科

先天異常症候群 小児科・新生児科

全身性強皮症

腎臓内科

膠原病内科

皮膚科

先天性核上性球麻痺（ウースター・ドロート症候群）
小児科・新生児科

脳神経内科

先天性魚鱗癬 皮膚科

先天性筋無力症候群 脳神経内科

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 小児科・新生児科

先天性腎性尿崩症 泌尿器科

先天性赤血球形成異常性貧血 小児科・新生児科



疾患名 対応診療科 備考欄

せ 先天性大脳白質形成不全症
小児科・新生児科

神経内科

先天性副腎低形成症 内分泌・骨・リウマチ内科

先天性副腎皮質酵素欠損症
小児科・新生児科

内分泌・骨・リウマチ内科

先天性無痛無汗症
整形外科

脳神経内科

先天性葉酸吸収不全 小児科・新生児科

先天性ミオパチー 脳神経内科

先天性横隔膜ヘルニア
小児科・新生児科

小児外科

前頭側頭葉変性症

脳神経内科

神経精神科

小児科・新生児科

セピアプテリン還元酵素（SR)欠損症 小児科・新生児科

そ 早期ミオクロニー脳症
小児科・新生児科

脳神経内科

ソトス症候群 小児科・新生児科

総排泄腔遺残
小児科・新生児科

小児外科

総排泄腔外反症
小児科・新生児科

小児外科


