
(57)【要約】
病的状態に関連した遺伝子または標的核酸配列に関して被検者を遺伝子型決定するための
方法であって、固体支持体に固定された対立遺伝子特異的なオリゴヌクレオチドを、同定
可能なシグナルを与えることができるリポーター分子で直接もしくは間接的にラベルされ
た試験される被検者からの RNAまたは DNAの一本鎖形態と、固定された対立遺伝子特異的な
オリゴヌクレオチドに正確に相補的な一本鎖 RNAまたは DNAのハイブリダイゼーションを可
能にするが、非相補的な一本鎖 RNAまたは DNA分子のハイブリダイゼーションが実質的によ
り少ないか、またはない条件下で接触させる工程と、次いで一本鎖 RNAまたは DNA分子の遺
伝的同一性の指標を提供して、被検者の遺伝子型を提供するリポーター分子の存在または
不存在またはレベルについてスクリーニングする工程とを含む方法が提供される。 10
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【 特 許 請 求 の 範 囲 】
【 請 求 項 １ 】
　 病 的 状 態 に 関 連 し た 遺 伝 子 ま た は 標 的 核 酸 配 列 に 関 し て 被 検 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め
の 方 法 で あ っ て 、 固 体 支 持 体 に 固 定 さ れ た 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド を 、 同
定 可 能 な シ グ ナ ル を 与 え る こ と が で き る リ ポ ー タ ー 分 子 で 直 接 も し く は 間 接 的 に ラ ベ ル さ
れ た 試 験 さ れ る 被 検 者 か ら の RNAま た は DNAの 一 本 鎖 形 態 と 、 固 定 さ れ た 対 立 遺 伝 子 特 異 的
な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に 正 確 に 相 補 的 な 一 本 鎖 RNAま た は DNAの ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を
可 能 に す る が 、 非 相 補 的 な 一 本 鎖 RNAま た は DNA分 子 の ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン が 実 質 的 に
よ り 少 な い か 、 ま た は な い 条 件 下 で 接 触 さ せ る 工 程 と 、 次 い で 一 本 鎖 RNAま た は DNA分 子 の
遺 伝 的 同 一 性 の 指 標 を 提 供 し て 、 被 検 者 の 遺 伝 子 型 を 提 供 す る リ ポ ー タ ー 分 子 の 存 在 ま た
は 不 存 在 ま た は レ ベ ル に つ い て ス ク リ ー ニ ン グ す る 工 程 と を 含 む 方 法 。
【 請 求 項 ２ 】
　 試 験 の 被 検 者 か ら の RNAま た は DNAが 、 ポ リ マ ー 鎖 反 応 （ PCR） を 経 て 組 み 込 ま れ た ラ ベ
ル さ れ た ヌ ク レ オ チ ド で 直 接 ラ ベ ル さ れ る 、 請 求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 ３ 】
　 試 験 の 被 検 者 か ら の RNAま た は DNAが 、 試 験 RNAま た は DNAに 対 す る ラ ベ ル さ れ た オ リ ゴ ヌ
ク レ オ チ ド の ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を 経 て ラ ベ ル さ れ た ヌ ク レ オ チ ド で 間 接 的 に ラ ベ ル
さ れ る 、 請 求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 ４ 】
　 被 検 者 が 、 ヒ ト 、 非 ヒ ト 霊 長 類 、 家 畜 動 物 、 臨 床 検 査 動 物 、 伴 侶 動 物 、 お よ び 捕 獲 さ れ
た 野 生 動 物 に つ い て 選 択 さ れ る 、 請 求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 ５ 】
　 被 検 者 が ヒ ト で あ る 、 請 求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 ６ 】
　 病 的 状 態 が 、 自 己 免 疫 疾 患 、 炎 症 性 の 症 状 、 癌 、 神 経 疾 患 、 お よ び 神 経 変 性 の 障 害 か ら
選 択 さ れ る 、 請 求 項 5記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 ７ 】
　 病 的 状 態 が 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 の 発 症 の 性 向 で あ る 、 請 求 項 1記 載
の 方 法 。
【 請 求 項 ８ 】
　 病 的 状 態 が 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 と 関 連 し て い る 、 請 求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 ９ 】
　 ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 工 程 が 、 同 一 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 、 少 な く と も 1つ の ミ ス マ
ッ チ を 有 す る 配 列 と の 間 の デ ィ フ ァ レ ン シ ャ ル ・ ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を 可 能 に す る デ
ィ フ ァ レ ン シ ャ ル ・ ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 条 件 下 で あ り 、 被 検 者 の 遺 伝 子 型 の 同 一 性 が
、 リ ポ ー タ ー 分 子 か ら の シ グ ナ ル の 存 在 、 非 存 在 、 ま た は レ ベ ル に よ っ て 決 定 さ れ る 、 請
求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ ０ 】
　 RNAま た は DNAが 、 コ ネ キ シ オ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア 125rRNA、 も し く は ア
ッ シ ャ リ ン で あ る 、 請 求 項 1ま た は 7ま た は 8記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ １ 】
　 ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 条 件 が 、 1～ 4 X SSCの 存 在 下 に お け る 30～ 50℃ で の 15～ 90分 の
ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 、 続 く 以 下 の 順 序 で の 30～ 50℃ に お け る 洗 浄 を 含 む 、 請 求 項 1記
載 の 方 法 ：

10

20

30

40

(2) JP 2006-506078 A 2006.2.23



　
　
　
　
　
　
　
　
【 請 求 項 １ ２ 】
　 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド が 、 約 5～ 約 100ヌ ク レ オ チ ド の 長 さ で あ る 、 請 求 項 1記
載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ ３ 】
　 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド が 、 約 10～ 約 30ヌ ク レ オ チ ド の 長 さ で あ る 、 請 求 項 12記
載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ ４ 】
　 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド が 、 約 15～ 約 30ヌ ク レ オ チ ド の 長 さ で あ る 、 請 求 項 12記
載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ ５ 】
　 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド が 、 配 列 番 号 ： 1～ 64か ら 選 択 さ れ る 、 請 求 項 12記 載 の
方 法 。
【 請 求 項 １ ６ 】
　 ヌ ク レ オ チ ド の 配 列 が 、 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の 上 流 ま た は 下 流 で 妨 害 さ れ て
ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 感 受 性 を 改 善 す る 、 請 求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ ７ 】
　 妨 害 が G残 基 の 配 列 に あ る 、 請 求 項 16記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ ８ 】
　 コ ネ キ シ オ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア 12S rRNA、 お よ び ア ッ シ ャ リ ン か ら 選 択
さ れ る 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 か ら ヒ ト 被 験 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ っ て 、 こ
れ ら の 遺 伝 子 ま た は 標 的 の 1つ も し く は 複 数 に お け る 突 然 変 異 が 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 ま た は
遺 伝 的 聴 覚 障 害 を 発 症 す る 性 向 の 指 標 で あ り 、 該 方 法 は 、 上 に 列 記 し た 遺 伝 子 ま た は 核 酸
標 的 の 潜 在 的 突 然 変 異 に 対 応 す る DNA配 列 に 隣 接 す る プ ラ イ マ ー を 使 用 し て 試 験 さ れ る ヒ
ト 被 験 者 か ら 増 幅 さ れ た ゲ ノ ム DNAに 直 接 ま た は 間 接 的 に ラ ベ ル を 組 み 込 ん で 、 被 検 者 に
由 来 す る 実 質 的 に 同 様 に 相 補 的 な DNAの み が 、 対 応 す る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に
ハ イ ブ リ ダ イ ズ す る こ と が で き る よ う に 、 ス ト リ ン ジ ェ ン シ ー 条 件 下 で 、 増 幅 さ れ た DNA
の 一 本 鎖 の ラ ベ ル さ れ た 形 態 を 、 配 列 番 号 ： 1～ 配 列 番 号 ： 64か ら 選 択 さ れ る 固 定 さ れ た
オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド と 接 触 さ せ て 、 ラ ベ ル か ら の シ グ ナ ル ま た は シ グ ナ ル の レ ベ ル を 測 定
す る こ と に よ っ て ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン に つ い て ス ク リ ー ニ ン グ す る 方 法 。
【 請 求 項 １ ９ 】
　 コ ネ キ シ オ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア の 12S rRNA、 お よ び ア ッ シ ャ リ ン か ら 選
択 さ れ る 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 に 由 来 す る ヒ ト 被 験 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ
っ て 、 こ れ ら の 遺 伝 子 ま た は 標 的 の 1つ も し く は 複 数 に お け る 突 然 変 異 が 、 遺 伝 的 聴 覚 障
害 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 を 発 症 す る 性 向 の 指 標 で あ り 、 該 方 法 は 、 上 に 列 記 し た 遺 伝 子 ま
た は 核 酸 標 的 の 潜 在 的 突 然 変 異 に 対 応 す る DNA配 列 に 隣 接 す る プ ラ イ マ ー を 使 用 し て 試 験
さ れ る ヒ ト 被 験 者 か ら 増 幅 さ れ た ゲ ノ ム DNAに ラ ベ ル を 組 み 込 ん で 、 被 検 者 に 由 来 す る 実
質 的 に 同 様 に 相 補 的 な DNAの み が 、 対 応 す る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に ハ イ ブ リ ダ
イ ズ す る こ と が で き る よ う に 、 30～ 50℃ で 15～ 90分 の 1～ 4× SSC、 続 い て 以 下 の 順 序 で の 3
0～ 50℃ に お け る 洗 浄 の ス ト リ ン ジ ェ ン シ ー 条 件 下 で 、 増 幅 さ れ た DNAの 一 本 鎖 の ラ ベ ル さ
れ た 形 態 を 、 配 列 番 号 ： 1～ 配 列 番 号 ： 32か ら 選 択 さ れ る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド
と 接 触 さ せ て ：
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ラ ベ ル か ら の シ グ ナ ル ま た は シ グ ナ ル の レ ベ ル を 測 定 す る こ と に よ っ て ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー
シ ョ ン に つ い て ス ク リ ー ニ ン グ す る 方 法 。
【 請 求 項 ２ ０ 】
　 コ ネ キ シ オ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア の 12S rRNA、 お よ び ア ッ シ ャ リ ン か ら 選
択 さ れ る 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 に 由 来 す る ヒ ト 被 験 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ
っ て 、 こ れ ら の 遺 伝 子 ま た は 標 的 の 1つ も し く は 複 数 に お け る 突 然 変 異 が 、 遺 伝 的 聴 覚 障
害 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 を 発 症 す る 性 向 の 指 標 で あ り 、 該 方 法 は 、 上 に 列 記 し た 遺 伝 子 ま
た は 核 酸 標 的 の 潜 在 的 突 然 変 異 に 対 応 す る DNA配 列 に 隣 接 す る プ ラ イ マ ー を 使 用 し て 試 験
さ れ る ヒ ト 被 験 者 か ら 増 幅 さ れ た ゲ ノ ム DNAに ラ ベ ル を 組 み 込 ん で 、 被 検 者 に 由 来 す る 実
質 的 に 同 様 に 相 補 的 な DNAの み が 、 対 応 す る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に ハ イ ブ リ ダ
イ ズ す る こ と が で き る よ う に 、 30～ 50℃ で 15～ 90分 間 の 1～ 4× SSC、 続 い て 以 下 の 順 序 で 3
0～ 50℃ に お け る 洗 浄 の ス ト リ ン ジ ェ ン シ ー 条 件 下 で 、 増 幅 さ れ た DNAの 一 本 鎖 の ラ ベ ル さ
れ た 形 態 を 、 配 列 番 号 ： 1～ 配 列 番 号 ： 32か ら 選 択 さ れ る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド
と 接 触 さ せ て ：
　
　
　
　
　
　
　
　
ラ ベ ル か ら シ グ ナ ル ま た は シ グ ナ ル の レ ベ ル を 測 定 す る こ と に よ る ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ
ン に つ い て の ス ク リ ー ニ ン グ で あ っ て 、 式 中 GI値 は 、 ア ル ゴ リ ズ ム ：
　
　
　
　
式 中 ：
　 SV N は 、 正 常 ス ポ ッ ト の 値 で あ り ； お よ び
　 SV M は 、 変 異 体 ス ポ ッ ト の 値 で あ り ；
そ の 結 果 ：
　 0.8＜ GI＜ 1.0で あ る 場 合 、 遺 伝 子 型 は N／ Nで あ り ；
　 0.65＜ GI＜ 0.5で あ る 場 合 、 遺 伝 子 型 は N／ Mで あ り ； お よ び 、
　 0.0＜ GI＜ 0.2で あ る 場 合 、 遺 伝 子 型 は M／ Mで あ り ；
式 中 ：
　 Nは 、 正 常 対 立 遺 伝 子 で あ り ； お よ び
　 Mは 、 変 異 誘 発 遺 伝 子 で あ る ；
に よ っ て 決 定 さ れ る ス ク リ ー ニ ン グ を す る 方 法 。
【 請 求 項 ２ １ 】
　 配 列 ：
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式 中 ：
　 nは 、 1つ ま た は 種 々 の ヌ ク レ オ チ ド の 範 囲 で あ り ；
　 xは 、 ヌ ク レ オ チ ド 配 列 [n]の 長 さ で あ り ； お よ び 、
　 Aは 、 配 列 番 号 ： 33～ 64か ら 選 択 さ れ る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 で あ る ：
を 有 す る 1つ ま た は 複 数 の オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の セ ッ ト 。
【 請 求 項 ２ ２ 】
　 nが Tで あ る 、 請 求 項 21記 載 の 1つ ま た は 複 数 の オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の セ ッ ト 。
【 請 求 項 ２ ３ 】
　 xが 約 5～ 約 30で あ る 、 請 求 項 21ま た は 22記 載 の 1つ ま た は 複 数 の オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の
セ ッ ト 。
【 請 求 項 ２ ４ 】
　 [n] X -Aが 配 列 番 号 ： 1～ 32か ら 選 択 さ れ る 、 請 求 項 21記 載 の 1つ 複 数 ま た は の ヌ ク レ オ チ
ド の セ ッ ト 。
【 請 求 項 ２ ５ 】
　 請 求 項 21～ 24の い ず れ か 一 項 記 載 の 1つ ま た は 複 数 の オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド を 含 む キ ッ ト
。
【 発 明 の 詳 細 な 説 明 】
【 技 術 分 野 】
【 ０ ０ ０ １ 】
発 明 の 背 景
技 術 分 野
　 本 発 明 は 全 体 と し て 、 被 検 者 を 遺 伝 子 型 決 定 し て 、 そ の 被 検 者 が 病 的 状 態 を 発 症 す る 可
能 性 を 同 定 す る た め の 方 法 に 関 す る 。 よ り 詳 細 に は 、 本 発 明 は 、 配 列 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク
レ オ チ ド に 対 す る 一 本 鎖 の 試 験 RNAま た は DNAの ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を 使 用 す る 聴 覚 障
害 ま た は 付 随 す る 障 害 の 遺 伝 子 型 決 定 を 提 供 す る 。 さ ら に 具 体 的 に は 、 本 発 明 は 、 遺 伝 子
ま た は そ の 他 の 核 酸 標 的 に お け る ヘ テ ロ 接 合 性 も し く は ホ モ 接 合 性 の 野 生 型 ま た は 変 異 体
の 配 列 の 存 在 を 同 定 す る た め に マ イ ク ロ ア レ イ 解 析 を 使 用 す る 。 こ れ は 、 特 定 の 遺 伝 子 ま
た は 核 酸 標 的 の 遺 伝 子 型 を 提 供 す る 。 本 発 明 は 、 キ ッ ト 形 態 で 提 供 さ れ て も よ く 、 手 動 で
、 自 動 的 に 、 ま た は 準 自 動 的 に 行 わ れ て も よ い 。 遺 伝 子 ま た は そ の 他 の 標 的 核 酸 に 関 す る
被 検 者 の 遺 伝 子 型 の 同 定 に よ り 、 医 学 的 ま た は 行 動 的 （ behavorial） レ ベ ル で の 矯 正 療 法
が 容 易 に な る 。
【 背 景 技 術 】
【 ０ ０ ０ ２ 】
従 来 技 術 の 説 明
　 本 明 細 書 に 提 供 さ れ る 参 考 文 献 の 書 誌 的 詳 細 は 、 明 細 書 の 最 後 の 一 覧 表 に 記 載 さ れ て い
る 。
【 ０ ０ ０ ３ 】
　 こ の 明 細 書 中 の い ず れ の 従 来 技 術 に つ い て の 参 照 も 、 こ の 従 来 技 術 が い ず れ か の 国 に お
け る 共 通 の 一 般 知 識 の 一 部 を 形 成 す る こ と の 承 認 ま た は 示 唆 の い か な る 形 態 で も な く 、 そ
の よ う に 扱 わ れ る べ き で も な い 。
【 ０ ０ ０ ４ 】
　 聴 覚 障 害 は 、 最 も 一 般 的 な ヒ ト 遺 伝 的 症 状 の う ち の 1つ で あ る 。 1000人 の う ち の 約 1人 の
子 供 は 、 言 語 発 達 以 前 （ prelingual） の 聴 覚 損 失 を 伴 っ て 生 ま れ 、 乳 児 の 発 話 、 言 語 、 お
よ び 全 体 的 な 発 達 に 有 意 な 影 響 を 及 ぼ し 、 生 涯 に わ た る 社 会 的 、 教 育 的 、 経 済 的 な 負 担 を
負 う こ と と な る （ Yoshinaga, Otolaryngol Clin. North Am. 32 (6)：  1089-1102, 199?
） 。
【 ０ ０ ０ ５ 】
　 人 口 の 約 10%が 、 60歳 ま で に 年 齢 に 関 連 し た 聴 覚 喪 失 に よ る 影 響 を 受 け 、 50%が 、 80歳 ま
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で に 影 響 を 受 け る （ Davis, Hearing in adults, London：  Whurr, 1995） 。 半 分 を 超 え る
言 語 発 達 以 前 の 聴 覚 障 害 は 遺 伝 的 基 礎 を 有 し 、 多 く の 、 お そ ら く 100を 超 え る 遺 伝 子 の 欠
陥 が 、 聴 覚 障 害 を 引 き 起 こ し 得 る 。 現 在 ま で に 20を 超 え る 遺 伝 子 が 同 定 さ れ て い る （ Peti
t et al., Annu. Rev. Genet. 35：  589-646, 2001） 。 こ の 遺 伝 的 な 不 均 一 性 に も か か わ
ら ず 、 少 数 の 遺 伝 子 群 が 、 大 部 分 の 遺 伝 的 非 症 候 性 聴 覚 喪 失 の 原 因 と な る こ と が 既 知 で あ
る 。 例 え ば 、 コ ネ キ シ ン （ connexin） 26遺 伝 子 の 突 然 変 異 は 、 半 分 以 上 の 常 染 色 体 性 の 劣
性 非 症 候 性 聴 覚 喪 失 の 原 因 と な る 。 ペ ン ド リ ン （ pendrin） 遺 伝 子 の 突 然 変 異 は 、 非 症 候
性 の 聴 覚 障 害 も 、 症 候 性 （ Pendred症 候 群 ） の 聴 覚 障 害 も 引 き 起 こ し 得 、 10%ま で の 遺 伝 的
聴 覚 喪 失 を 引 き 起 こ す こ と が 推 定 さ れ て い る 。 A1555Gミ ト コ ン ド リ ア 12S rRNA突 然 変 異 は
、 重 篤 な 進 行 性 聴 覚 障 害 を 有 す る ス ペ イ ン 人 お よ び 日 本 人 の 家 系 に お い て 高 頻 度 で 報 告 さ
れ て お り 、 未 熟 児 に 高 用 量 で 一 般 的 に 与 え ら れ て い る ア ミ ノ 配 糖 体 に 対 す る 曝 露 に よ り 聴
覚 喪 失 を 誘 導 し 得 る 。 usherin遺 伝 子 の 突 然 変 異 は 、 最 も 一 般 的 な タ イ プ の ア ッ シ ャ ー 症
候 群 （ II型 ） に 大 き く 関 与 し て お り 、 十 代 後 半 の 網 膜 色 素 変 性 症 の 発 症 を 伴 う 先 天 性 の 聴
覚 障 害 に よ っ て 特 徴 づ け ら れ る （ Van Camp and Smith, 遺 伝 聴 覚 喪 失 ホ ー ム ペ ー ジ 、 URL:
http://dnalab-www.uia.ac.be/dnalab/hhh/） 。
【 ０ ０ ０ ６ 】
　 聴 覚 障 害 の 遺 伝 的 不 均 一 性 は 、 遺 伝 的 試 験 を 困 難 な も の と し て い る ： 従 来 の ゲ ル に 基 づ
い た 方 法 に よ る 複 数 遺 伝 子 の 解 析 は 、 時 間 が か か る し 高 価 で あ る 。 従 っ て 、 遺 伝 的 聴 覚 障
害 と 関 係 す る 遺 伝 子 お よ び 核 酸 分 子 の 突 然 変 異 ま た は 多 型 を 同 定 す る よ り 効 率 的 か つ 正 確
な 手 段 を 開 発 す る 必 要 が あ る 。
【 発 明 の 開 示 】
【 ０ ０ ０ ７ 】
発 明 の 概 要
　 本 明 細 書 を 通 し て 、 文 脈 が 他 の 意 味 を 要 し な い 限 り 、 用 語 「 含 む （ comprise） 」 、 ま た
は 「 含 む （ comprises） 」 も し く は 「 含 む （ comprising） 」 な ど の 変 形 は 、 明 記 し た 要 素
も し く は 整 数 ま た は 要 素 も し く は 整 数 の 群 を 含 む こ と を 意 味 す る が 、 任 意 の 他 の 要 素 も し
く は 整 数 ま た は 要 素 も し く は 整 数 の 群 を 排 除 す る こ と を 意 味 す る わ け で は な い と 理 解 さ れ
る で あ ろ う 。
【 ０ ０ ０ ８ 】
　 ヌ ク レ オ チ ド お よ び ア ミ ノ 酸 の 配 列 は 、 配 列 同 定 子 番 号 （ 配 列 番 号 ： ） に よ り 言 及 さ れ
る 。 配 列 番 号 は 、 配 列 同 定 子 ＜ 400＞ 1（ 配 列 番 号 ： 1） 、 ＜ 400＞ 2（ 配 列 番 号 ： 2） な ど に
数 的 に 対 応 す る 。 配 列 同 定 子 の 概 要 は 、 表 1に 提 供 し て あ る 。 配 列 表 は 、 本 明 細 書 の 最 後
に 提 供 し て あ る 。
【 ０ ０ ０ ９ 】
　 本 発 明 は 、 単 一 の 被 検 者 の 、 ま た は 複 数 の 被 検 者 の 1つ も し く は 複 数 の 標 的 遺 伝 子 ま た
は 標 的 核 酸 分 子 の 配 列 特 異 的 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に 基 づ い た 遺 伝 子 型 決 定 に 関 す る 。 よ り
詳 細 に は 、 本 発 明 は 、 聴 覚 障 害 な ど の 病 的 状 態 と 関 係 し て い る 遺 伝 子 ま た は そ の 他 の 核 酸
分 子 （ 例 え ば rRNA） の 特 定 の 対 立 遺 伝 子 ま た は 突 然 変 異 ま た は 多 型 に 向 け ら れ た 配 列 特 異
的 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド を 使 用 す る 。 遺 伝 的 聴 覚 障 害 は 不 均 一 で あ り 、 こ の 症 状 に 関 係 す る
60を 超 え る リ ン ク し た 座 位 お よ び 20を 超 え る 遺 伝 子 が あ る 。 本 発 明 は 、 マ イ ク ロ ア レ イ 技
術 を 配 列 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド ・ ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン と 組 み 合 わ せ て 、 単 一 の
被 検 者 の 、 ま た は 多 く の 被 検 者 の 1つ も し く は 多 数 の 遺 伝 子 を ス ク リ ー ニ ン グ す る 。 ま た
、 配 列 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 本 明 細 書 に お い て 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク
レ オ チ ド と も 称 さ れ る 。
【 ０ ０ １ ０ 】
　 核 酸 マ イ ク ロ ア レ イ 、 ま た は バ イ オ チ ッ プ は 、 多 く の 遺 伝 子 突 然 変 異 の 同 時 解 析 を 提 供
す る 新 た な ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン に 基 づ い た 遺 伝 子 型 決 定 技 術 で あ る 。 マ イ ク ロ ア レ イ
・ プ ラ ッ ト フ ォ ー ム に よ っ て 提 供 さ れ る 並 列 処 理 に よ り 、 聴 覚 障 害 な ど の 遺 伝 的 に 不 均 一
な 症 状 の 遺 伝 子 型 決 定 に 理 想 的 に 適 す る よ う に な る 。
【 ０ ０ １ １ 】
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　 コ ネ キ シ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア 12S rRNA、 お よ び ア ッ シ ャ リ ン （ usherin
） な ど の 遺 伝 子 ま た は そ の 他 の 標 的 核 酸 分 子 に 対 す る 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ
チ ド は 、 固 体 支 持 体 上 に 固 定 さ れ る 。 固 体 支 持 体 は 、 好 ま し く は マ イ ク ロ チ ッ プ ま た は バ
イ オ チ ッ プ の 上 の 平 面 な ど で あ る 。
【 ０ ０ １ ２ 】
　 し か し 、 本 発 明 は ま た 、 そ れ ぞ れ リ ポ ー タ ー 分 子 ま た は そ の 他 の 特 徴 に よ っ て コ ー ド さ
れ る 球 体 お よ び ナ ノ 粒 子 に 対 し て 適 用 で き る 。 試 験 す る 被 検 者 か ら の RNAま た は DNAを 増 幅
し 、 リ ポ ー タ ー 分 子 に よ っ て ラ ベ ル し 、 一 本 鎖 に し た 後 、 固 定 さ れ た 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な
オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド と 接 触 さ せ る 。
【 ０ ０ １ ３ 】
　 ま た は 、 固 定 さ れ た 配 列 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に ハ イ ブ リ ダ イ ズ し た 試 験 RNAま
た は DNAの 有 無 は 、 例 え ば 突 然 変 異 を 含 む ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と は 別 の 標 的 RNAま た は DNA上
の 特 定 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 に 対 し て 、 ラ ベ ル し た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド （ リ ポ ー タ ー オ リ ゴ
ヌ ク レ オ チ ド と 称 す る ） を ハ イ ブ リ ダ イ ズ さ せ る こ と に よ っ て 達 成 さ れ て も よ い 。 簡 便 に
は 、 例 え ば Tsま た は Asの ヌ ク レ オ チ ド 尾 部 を 、 リ ポ ー タ ー オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の た め の 一
般 的 な タ グ と し て 使 用 し て も よ い 。
【 ０ ０ １ ４ 】
　 な お さ ら な る 変 形 例 に お い て 、 ラ ベ ル は 、 電 流 を 生 じ る こ と が で き る ヌ ク レ オ チ ド で あ
っ て も よ い 。 こ の よ う な ヌ ク レ オ チ ド は 、 エ レ ク ト ロ チ ド （ electrotide） と 称 す る 。 こ
の よ う な 技 術 は 、 RNAま た は DNAの 相 補 結 合 性 質 を 使 用 し て 、 電 気 回 路 を 作 製 す る 。
【 ０ ０ １ ５ 】
　 ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン ま た は 非 ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン は 、 リ ポ ー タ ー 分 子 の シ グ ナ
ル の 有 無 に よ っ て 決 定 さ れ る 。 次 い で 、 ア ル ゴ リ ズ ム を 使 用 し て 、 遺 伝 子 型 イ ン デ ッ ク ス
（ GI） を 定 義 す る ：
　
　
　
　
　
　
式 中 、
　 SV N は 、 正 常 ス ポ ッ ト の 値 で あ り ； お よ び 、
　 SV M は 、 変 異 体 ス ポ ッ ト の 値 で あ る 。
【 ０ ０ １ ６ 】
　 値 は 、 リ ポ ー タ ー 分 子 の シ グ ナ ル の レ ベ ル で あ る 。 好 ま し く は 、 リ ポ ー タ ー 分 子 は 、 フ
ル オ ロ フ ォ ア を 含 む 蛍 光 分 子 で あ る 。
【 ０ ０ １ ７ 】
　 従 っ て 、 本 発 明 は 、 病 的 状 態 と 関 係 す る 遺 伝 子 ま た は 標 的 核 酸 配 列 に 関 し て 被 検 者 を 遺
伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ っ て 、 固 体 支 持 体 に 固 定 さ れ た 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ
ヌ ク レ オ チ ド を 、 同 定 可 能 な シ グ ナ ル を 与 え る こ と が で き る リ ポ ー タ ー 分 子 で 直 接 も し く
は 間 接 的 に ラ ベ ル さ れ た 試 験 さ れ る 被 検 者 か ら の RNAま た は DNAの 一 本 鎖 形 態 と 、 固 定 さ れ
た 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に 正 確 に 相 補 的 な 一 本 鎖 RNAま た は DNAの ハ イ ブ
リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を 可 能 に す る が 、 非 相 補 的 な 一 本 鎖 RNAま た は DNA分 子 の ハ イ ブ リ ダ イ ゼ
ー シ ョ ン が 実 質 的 に よ り 少 な い か 、 ま た は な い 条 件 下 で 接 触 さ せ る 工 程 と 、 次 い で 一 本 鎖
RNAま た は DNA分 子 の 遺 伝 的 同 一 性 の 指 標 を 提 供 し て 、 被 検 者 の 遺 伝 子 型 を 提 供 す る リ ポ ー
タ ー 分 子 の 存 在 ま た は 不 存 在 ま た は レ ベ ル に つ い て ス ク リ ー ニ ン グ す る 工 程 と を 含 む 方 法
を 提 供 す る 。
【 ０ ０ １ ８ 】
　 好 ま し い オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の 例 を 表 1に 示 し て あ る 。 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 特 定 の
ヌ ク レ オ チ ド の 配 列 、 ま た は 分 子 の 固 定 化 末 端 の ヌ ク レ オ チ ド の 単 一 の タ イ プ の 配 列 を 有
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し て い て も よ い 。 こ れ は 、 [T] x （ xは 10で あ る ） を 有 す る 配 列 番 号 ： 1～ 32の 場 合 で あ る 。
ま た は 、 化 学 的 リ ン カ ー を 固 体 支 持 体 と オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の 間 に 使 用 し て も よ い 。 さ ら
に 、 妨 害 し な け れ ば ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン に 悪 影 響 を 与 え る で あ ろ う 特 定 の ヌ ク レ オ チ
ド の 配 列 を 妨 害 す る た め に 、 ミ ス マ ッ チ さ せ た プ ラ イ マ ー を 使 用 し て 標 的 配 列 を 修 飾 し て
も よ い 。
【 ０ ０ １ ９ 】
　 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の 概 要 お よ び 対 応 す る 配 列 番 号 は 、 試 験 さ れ る
そ れ ぞ れ の 遺 伝 子 に つ い て 表 1に 示 し て あ る 。
【 ０ ０ ２ ０ 】
（ 表 1） 遺 伝 子 型 を 検 出 す る た め に 使 用 し た 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド お よ
び 遺 伝 子 の 一 覧
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【 ０ ０ ２ １ 】
好 ま し い 態 様 の 詳 細 な 説 明
　 本 発 明 は 、 遺 伝 子 ま た は そ の 他 の 標 的 核 酸 分 子 （ mRNAま た は rRNAな ど ） に 関 し て 、 特 定
の 被 検 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 を 提 供 す る 。 よ り 詳 細 に は 、 本 発 明 は 、 病 的 状 態
に 関 連 し た 遺 伝 子 も し く は 遺 伝 子 群 、 ま た は そ の 他 の 標 的 核 酸 分 子 に 関 し て 被 検 者 を 遺 伝
子 型 決 定 す る た め に 、 対 立 遺 伝 子 （ す な わ ち 配 列 ） 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド ・ ハ イ ブ
リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 特 異 性 を マ イ ク ロ ア レ イ 解 析 と 組 み 合 わ せ る 。
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【 ０ ０ ２ ２ 】
　 従 っ て 、 本 発 明 の 一 つ の 側 面 は 、 病 的 状 態 に 関 連 し た 遺 伝 子 ま た は 標 的 核 酸 配 列 に 関 し
て 被 検 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ っ て 、 固 体 支 持 体 に 固 定 さ れ た 対 立 遺 伝 子 特
異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド を 、 同 定 可 能 な シ グ ナ ル を 与 え る こ と が で き る リ ポ ー タ ー 分 子
で 直 接 も し く は 間 接 的 に ラ ベ ル さ れ た 試 験 さ れ る 被 検 者 か ら の RNAま た は DNAの 一 本 鎖 形 態
と 、 固 定 さ れ た 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に 正 確 に 相 補 的 な 一 本 鎖 RNAま た
は DNAの ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を 可 能 に す る が 、 非 相 補 的 な 一 本 鎖 RNAま た は DNA分 子 の
ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン が 実 質 的 に よ り 少 な い か 、 ま た は な い 条 件 下 で 接 触 さ せ る 工 程 と
、 次 い で 一 本 鎖 RNAま た は DNA分 子 の 遺 伝 的 同 一 性 の 指 標 を 提 供 し て 、 被 検 者 の 遺 伝 子 型 を
提 供 す る リ ポ ー タ ー 分 子 の 存 在 ま た は 不 存 在 ま た は レ ベ ル に つ い て ス ク リ ー ニ ン グ す る 工
程 と を 含 む 方 法 を 想 定 す る 。
【 ０ ０ ２ ３ 】
　 直 接 的 ま た は 間 接 的 な ラ ベ リ ン グ と は 、 PCRの 間 に ラ ベ ル も し く は ラ ベ ル さ れ た ヌ ク レ
オ チ ド を 試 験 RNAま た は DNAに 組 み 込 む こ と 、 ま た は 代 わ り に 突 然 変 異 に 関 連 し な い 試 験 RN
Aま た は DNAの 一 部 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ す る ラ ベ ル さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド を 使 用 す る こ と
を 含 む 。 例 え ば 、 As、 T、 Gs、 も し く は Cs、 ま た は こ れ ら の 混 合 物 な ど の 一 連 の ヌ ク レ オ
チ ド を 標 的 RNAま た は DNAに 添 加 し て も よ い 。 次 い で 、 導 入 さ れ た ヌ ク レ オ チ ド 配 列 に 相 補
的 な ラ ベ ル さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 使 用 し て 、 固 定 さ れ た 標 的 RNAま た は DNA配 列
の 有 無 を 決 定 す る 。
【 ０ ０ ２ ４ 】
　 ラ ベ ル は 、 同 定 可 能 な シ グ ナ ル を 与 え る こ と が で き る リ ポ ー タ ー 分 子 （ 例 え ば 蛍 光 分 子
） ま た は 電 流 も し く は そ の 他 の 電 気 シ グ ナ ル を 生 じ る こ と が で き る ヌ ク レ オ チ ド を 含 む 。
【 ０ ０ ２ ５ 】
　 本 発 明 は 、 被 検 者 の 範 囲 内 の 病 的 状 態 の 範 囲 に 適 用 さ れ る 。 こ の よ う な 被 検 者 は 、 ヒ ト
、 非 ヒ ト 霊 長 類 、 家 畜 動 物 、 臨 床 検 査 動 物 、 伴 侶 動 物 、 お よ び 捕 獲 さ れ た 野 生 動 物 を 含 む
。
【 ０ ０ ２ ６ 】
　 本 明 細 書 に お い て 想 定 さ れ る 病 的 状 態 は 、 筋 障 害 、 肥 満 、 摂 食 障 害 、 体 重 維 持 、 糖 尿 病
、 ミ ト コ ン ド リ ア の 機 能 障 害 に 関 連 し た 障 害 、 遺 伝 障 害 、 癌 、 心 疾 患 、 炎 症 、 免 疫 系 に 関
連 し た 障 害 （ 例 え ば 自 己 免 疫 疾 患 ） 、 不 妊 性 、 脳 に 関 連 し た 疾 患 、 神 経 疾 患 、 お よ び 神 経
変 性 の 障 害 を 含 む が 、 こ れ ら に 限 定 さ れ な い 。
【 ０ ０ ２ ７ 】
　 本 明 細 書 に 使 用 さ れ る も の と し て 、 「 筋 障 害 」 は 、 筋 組 織 の 何 ら か の 異 常 状 態 ま た は 病
気 を い い 、 こ れ は 我 々 の 骨 （ 骨 格 筋 ） お よ び 心 臓 （ 心 筋 ） の 筋 肉 を 含 む 。
【 ０ ０ ２ ８ 】
　 本 発 明 に よ っ て 想 定 さ れ る 疾 患 お よ び 症 状 は 、 ア ル ツ ハ イ マ ー 病 、 パ ー キ ン ソ ン 病 、 糖
尿 病 、 自 閉 症 、 お よ び 加 齢 過 程 、 致 死 性 の 幼 児 心 筋 症 、 β 酸 化 欠 陥 、 COX欠 損 、 ミ ト コ ン
ド リ ア の 細 胞 変 性 、 ア ル パ ー ス 病 、 バ ー ス 症 候 群 、 カ ル ニ チ ン -ア シ ル カ ル ニ チ ン 欠 損 、
カ ル ニ チ ン 欠 損 、 補 酵 素 Q10欠 損 、 複 合 体 I欠 損 、 複 合 体 II欠 損 、 複 合 体 III欠 損 、 複 合 体 I
V欠 損 、 複 合 体 V欠 損 、 CPEO、 CPT I欠 損 、 グ ル タ ル 酸 酸 性 尿 症 II型 、 KSS、 乳 酸 ア シ ド ー シ
ス 、 LCAD、 LCHAD、 リ ー 病 、 LHON、 ラ フ ト 病 、 MAD、 MCA、 MELAS、 MERRF、 ミ ト コ ン ド リ ア D
NA枯 渇 、 ミ ト コ ン ド リ ア 脳 症 、 MNGIE、 NARP、 ピ ア ソ ン 症 候 群 、 ピ ル ビ ン 酸 カ ル ボ キ シ ラ
ー ゼ 欠 損 、 ピ ル ビ ン 酸 デ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 、 SCAD、 SCHAD、 お よ び VLCAD； ア ル パ ー ス 病
ま た は 進 行 性 の 幼 児 ポ リ オ ジ ス ト ロ フ ィ ー は 、 発 作 、 痴 呆 、 痙 縮 性 、 盲 目 、 肝 機 能 不 全 、
お よ び 脳 変 性 な ど の 症 状 を 含 み ； バ ー ス 症 候 群 は 、 X連 鎖 劣 性 障 害 で あ り 、 そ の 症 状 は 、
骨 格 筋 障 害 、 心 筋 障 害 、 低 身 長 、 お よ び 好 中 球 減 少 を 含 み ； カ ル ニ チ ン -ア シ ル カ ル ニ チ
ン 欠 損 は 、 常 染 色 体 劣 性 障 害 で あ り 、 そ の 症 状 は 、 発 作 、 無 呼 吸 、 徐 脈 、 嘔 吐 、 無 気 力 、
昏 睡 、 肥 大 肝 、 肢 虚 弱 、 尿 中 の ミ オ グ ロ ビ ン 、 絶 食 に よ っ て 誘 発 さ れ る ラ イ 様 の 症 状 で あ
り ； カ ル ニ チ ン 欠 損 は 、 常 染 色 体 劣 性 疾 患 で あ り 、 そ の 症 状 は 、 心 筋 障 害 、 成 育 不 全 、 お
よ び 意 識 ま た は 昏 睡 の 変 化 、 時 に 低 圧 症 を 含 み ； Aβ リ ポ タ ン パ ク 質 血 症 、 A-V、 Aβ -2-ミ
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ク ロ グ ロ ブ リ ン ア ミ ロ イ ド 症 、 A-T、 A1AD、 A1AT、 ア ー ゲ ナ エ ス 、 ア ー ル ス コ グ 症 候 群 、
ア ー ル ス コ グ -ス コ ッ ト 症 候 群 症 候 群 、 Aase-smith症 候 群 、 Aase症 候 群 、 AAT、 Abderhalde
n-Kaufmann-Lignac症 候 群 、 腹 筋 不 全 症 候 群 、 腹 壁 欠 陥 、 腹 部 て ん か ん 、 腹 性 片 頭 痛 、 外
転 型 筋 痙 攣 性 発 声 障 害 、 外 転 型 痙 攣 性 発 声 困 難 、 ア バ ー ク ロ ン ビ ー 症 候 群 、 眼 瞼 -大 口 症
候 群 、 ABS、 HPRTの 非 存 在 、 シ ン ゼ ル 型 （ Schinzel Typ） 脳 梁 非 存 在 、 肢 頭 皮 お よ び 頭 蓋
骨 の 非 存 在 欠 陥 、 原 発 性 （ Primar） 月 経 非 存 在 、 HGPRTの 非 存 在 、 腸 内 吸 収 性 高 シ ュ ウ 酸
尿 症 、 ア ブ ト ・ レ ッ テ ラ ー ・ ジ ー ベ 病 、 ACADL、 ACADM欠 損 、 ACADM、 ACADS、 有 棘 赤 血 球 症
神 経 性 障 害 、 有 棘 赤 血 球 症 、 棘 融 解 水 疱 症 、 黒 色 表 皮 腫 、 表 皮 肥 厚 水 疱 症 、 イ ン シ ュ リ ン
耐 性 A型 を 伴 う 黒 色 表 皮 腫 、 イ ン シ ュ リ ン 耐 性 B型 を 伴 う 黒 色 表 皮 腫 、 表 皮 肥 厚 性 母 斑 、 無
カ タ ラ ー ゼ 血 症 、 無 カ タ ラ ー ゼ 症 、 ACC、 補 助 的 な 房 室 経 路 （ Accessory Atrioventricula
r Pathways） 、 補 助 的 な 房 室 経 路 、 無 頭 症 、 心 臓 欠 陥 を 伴 う ACF、 噴 門 痙 攣 、 ア シ ャ ー ル -
テ ィ エ ー ル 症 候 群 、 ACHARD（ マ ル フ ァ ン 変 種 ） 、 ア シ ャ ー ル 症 候 群 、 無 胆 汁 尿 性 黄 疸 、 軟
骨 無 発 生 症 、 軟 骨 無 発 生 症 IV型 、 軟 骨 無 発 生 症 III型 、 軟 骨 形 成 不 全 、 晩 発 性 軟 骨 形 成 不
全 、 軟 骨 形 成 不 全 性 小 人 症 、 Achoo症 候 群 、 ア ク ロ マ ー ト 、 色 盲 （ Achromatope） 、 色 盲 （
Achromatopic） 、 色 盲 （ Achromatopsia） 、 無 色 の 母 斑 、 酸 性 セ ラ ミ ダ ー ゼ 欠 損 、 酸 性 マ
ル タ ー ゼ 欠 損 、 酸 性 β -グ ル コ シ ダ ー ゼ 欠 損 、 メ チ ル マ ロ ン 酸 酸 血 症 、 プ ロ ピ オ ン 酸 酸 血
症 、 エ ピ ソ ー ド 性 運 動 失 調 お よ び 虚 弱 を 伴 う 酸 血 症 、 ア シ ド ー シ ス 、 足 根 骨 端 病 的 組 織 結
合 、 ACM、 音 響 神 経 鞘 腫 、 聴 神 経 腫 、 脚 発 育 不 全 を 伴 う ACPS、 ACPS II、 ACPS IV、 ACPS II
I、 痙 攣 性 疾 患 を 伴 う 後 天 性 失 語 症 、 後 天 性 ブ ラ ウ ン 症 候 群 、 後 天 性 癲 癇 性 失 語 症 、 後 天
性 第 XIII因 子 欠 損 、 ACCの 後 天 性 形 態 （ 感 染 に よ っ て 引 き 起 こ さ れ 、 子 宮 に お い て は 静 止
） 、 後 天 性 高 シ ュ ウ 酸 尿 症 、 後 天 性 低 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 後 天 性 免 疫 不 全 症 候 群 （ AI
DS） 、 後 天 性 鉄 過 剰 負 荷 、 後 天 性 リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 後 天 性 の 部 分 的 リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ
ー 、 後 天 性 遊 走 脾 、 ACR、 顔 お よ び 生 殖 異 常 を 伴 う 先 端 骨 形 成 不 全 、 ア ク ロ 腎 臓 （ Acro Re
nal） 、 先 端 脳 梁 （ Acrocallosal） 症 候 群 シ ン ゼ ル ・ タ イ プ （ Schinzel Type） 、 塔 状 頭 蓋
合 指 症 、 塔 状 頭 蓋 合 指 症 I型 、 塔 状 頭 蓋 合 指 症 I型 サ ブ タ イ プ I、 尖 頭 多 合 指 症 II型 、 尖 頭
多 合 指 症 III型 、 尖 頭 多 合 指 症 IV型 、 塔 状 頭 蓋 合 指 症 V（ ACS5ま た は ACS V） サ ブ タ イ プ I、
尖 頭 症 頭 蓋 骨 の 非 対 称 お よ び 穏 や か な 合 指 症 、 尖 頭 症 、 先 端 軟 骨 過 形 成 （ Acrochondrohyp
erplasia） 、 腸 疾 患 に 基 づ く 先 端 皮 膚 炎 （ Acrodermatitis Enteropathica） 、 先 端 骨 形 成
不 全 、 先 端 ジ ス ト ロ フ ィ ー 神 経 障 害 、 四 肢 顔 面 骨 形 成 不 全 症 ナ ガ ー 型 （ Nager Type） 、 四
肢 顔 面 骨 形 成 不 全 症 軸 後 型 、 四 肢 顔 面 骨 形 成 不 全 症 タ イ プ ・ ジ ニ ー ・ ウ ィ デ プ （ Genee-Wi
edep） 、 家 族 性 肢 端 早 老 症 、 末 端 肥 大 症 、 遺 伝 肢 端 疼 痛 症 、 先 端 肢 中 部 性 異 形 成 、 先 端 肢
中 部 性 萎 縮 症 、 先 端 微 小 骨 格 形 成 異 常 、 先 端 微 小 異 形 成 、 頭 蓋 骨 お よ び 下 顎 骨 に 骨 粗 鬆 症
お よ び 変 化 を 伴 う 先 端 骨 溶 解 症 、 先 端 骨 溶 解 症 、 先 端 異 常 感 覚 、 ACS I、 ACS II型 、 ACS I
II型 、 ACS、 ACS3、 ACTH欠 損 、 作 用 筋 ク ロ ー ヌ ス （ Action Myoclonus） 、 急 性 上 腕 神 経 炎
症 候 群 、 急 性 上 腕 神 経 根 炎 症 候 群 、 急 性 脳 ゴ ー シ ェ 病 、 急 性 胆 管 炎 、 急 性 播 種 性 脳 脊 髄 神
経 根 障 害 、 急 性 播 種 性 ヒ ス チ オ サ イ ト ー シ ス X、 急 性 出 血 性 灰 白 脳 炎 、 急 性 特 発 性 多 発 性
神 経 炎 、 急 性 免 疫 媒 介 多 発 性 神 経 炎 、 急 性 小 児 ペ リ ツ ェ ー ウ ス ‐ メ ル ツ バ ッ ヒ ャ ー 脳 硬 化
症 、 急 性 間 欠 性 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 急 性 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 急 性 サ ル コ イ ド ー シ ス 、 急 性 肩 部
神 経 炎 、 急 性 中 毒 性 表 皮 溶 解 、 長 鎖 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 、 短 鎖 ア シ ル -CoAデ
ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 、 ア シ ル -CoAジ ヒ ド ロ キ シ ア セ ト ン ・ ア シ ル ト ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ 、 ア
シ ル コ エ ン ザ イ ム A酸 化 酵 素 欠 損 、 ADA、 ADA欠 損 症 、 ア ダ ム 複 合 体 （ Adam Complex） 、 ア
ダ マ ン チ ア ー デ -ベ ー チ ェ ッ ト 症 候 群 （ Adamantiades-Behcet's Syndrome） 、 エ ナ メ ル 上
皮 腫 、 ア ダ ム ズ ・ オ リ バ ー 症 候 群 、 適 応 大 腸 炎 、 ADD複 合 型 、 ADD、 脳 硬 化 症 を 伴 う ア ジ ソ
ン 病 、 ア ジ ソ ン 貧 血 症 、 ア ジ ソ ン 病 、 ア ジ ソ ン -ビ ー ル マ ー 貧 血 症 、 ア ジ ソ ン -シ ル ダ ー 病
、 ア ジ ソ ン 悪 性 貧 血 、 内 転 親 指 精 神 遅 滞 、 内 転 筋 痙 攣 性 発 声 障 害 、 内 転 痙 攣 性 発 声 困 難 、
老 女 性 の 腺 腫 に 付 随 し た 多 毛 症 、 結 腸 お よ び 直 腸 腺 腫 症 、 結 腸 腺 腫 性 ポ リ ー プ 症 、 家 族 的
腺 腫 性 ポ リ ー プ 症 、 ア デ ノ シ ン デ ア ミ ナ ー ゼ 欠 損 、 ア デ ニ ロ ス ク シ ナ ー ゼ 欠 損 、 ADHD優 勢
機 能 亢 進 性 -衝 動 型 （ ADHD predominantly hyperactive-impulsive type） 、 ADHD優 勢 不 注
意 型 （ ADHD predominantly inattentive type） 、 ADHD、 粘 着 性 ク モ 膜 炎 、 エ ー デ ィ 症 候
群 、 エ ー デ ィ 症 候 群 、 エ ー デ ィ 緊 張 性 瞳 孔 、 エ ー デ ィ 瞳 孔 、 脂 肪 生 殖 網 膜 色 素 変 性 多 指 症
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、 脂 肪 生 殖 網 膜 色 素 変 性 症 症 候 群 、 疼 痛 性 肥 胖 症 （ Adiposa Dolorosa） 、 有 痛 脂 肪 症 、 脂
肪 性 器 性 異 栄 養 症 、 青 年 期 シ ス チ ン 症 、 ADPKD、 副 腎 皮 質 腺 腫 、 副 腎 性 疾 患 、 下 垂 体 ACTH
過 剰 か ら 生 じ る 副 腎 性 機 能 亢 進 症 、 副 腎 性 発 育 不 全 、 副 腎 不 全 、 副 腎 腫 瘍 、 副 腎 性 雄 性 化
、 副 腎 網 膜 色 素 変 性 症 -多 指 症 症 候 群 、 副 腎 皮 質 不 全 、 副 腎 皮 質 性 機 能 低 下 症 、 副 腎 皮 質
刺 激 ホ ル モ ン 欠 損 単 離 型 、 副 腎 性 器 症 候 群 、 副 腎 白 質 萎 縮 症 、 副 腎 脊 髄 神 経 障 害 、 副 腎 網
膜 色 素 変 性 症 -多 指 症 症 候 群 、 成 人 シ ス チ ン 症 、 成 人 皮 膚 筋 炎 、 成 人 低 フ ォ ス フ ァ タ ー ゼ
症 、 成 人 黄 斑 網 膜 退 化 、 成 人 発 症 型 ALD、 成 人 発 症 型 セ ロ イ ド 症 （ Adult-Onset Ceroidosi
s） 、 成 人 発 症 型 髄 質 嚢 胞 性 疾 患 、 成 人 発 症 型 悪 性 貧 血 、 成 人 発 症 型 シ ン ド ラ ー 病 、 成 人
発 症 型 亜 急 性 壊 死 性 脳 脊 髄 症 、 成 人 多 発 性 嚢 胞 腎 、 成 人 発 症 型 延 髄 嚢 胞 性 疾 患 、 ア ジ ン ロ
コ ハ ク 酸 （ Adynlosuccinate） リ ア ー ゼ 欠 損 、 AE、 AEC症 候 群 、 AFD、 無 フ ィ ブ リ ノ ー ゲ ン
血 症 、 ア フ リ カ ・ シ デ ロ ー シ ス 、 AGA、 神 経 節 細 胞 欠 損 巨 大 結 腸 症 、 年 齢 関 連 黄 斑 変 性 症
、 交 連 マ グ ナ 大 脳 欠 損 症 、 脳 梁 欠 損 症 、 脳 梁 欠 損 症 -乳 児 痙 攣 眼 異 常 、 脳 梁 欠 損 症 お よ び
脈 絡 網 膜 性 異 常 非 形 成 、 脳 梁 欠 損 症 -脈 絡 網 膜 炎 異 常 、 活 動 的 肥 満 細 胞 症 、 原 発 性 認 知 不
能 （ Agnosis Primary） 、 AGR三 徴 候 、 AGU、 脳 回 欠 損 、 脳 回 欠 損 -厚 脳 回 帯 ス ペ ク ト ル 、 AH
C、 AHD、 AHDS、 AHF欠 損 、 AHG欠 損 、 AHO、 ア ウ マ ダ ‐ デ ル ・ カ ス テ ィ ー ヨ 症 候 群 、 エ カ ル
デ ィ 症 候 群 、 AIED、 AIMP、 AIP、 AIS、 無 動 発 作 、 ALA-Dポ ル フ ィ リ ン 症 、 乳 糖 分 解 酵 素 欠
損 症 、 ア ラ ジ ル 症 候 群 、 オ ー ラ ン 島 眼 疾 患 （ X-連 鎖 ） 、 ア ラ ニ ン 尿 症 、 ア ル バ ー ス -シ ェ
ー ン ベ ル ク 病 、 白 化 、 白 子 症 、 白 子 症 （ Albinoidism） 、 ア ル ブ ラ イ ト 遺 伝 骨 形 成 異 常 、
ア ル カ プ ト ン 尿 症 、 ア ル コ ー ル 関 連 先 天 性 異 常 、 ア ル コ ー ル 中 毒 胎 芽 病 、 Ald、 ALD、 ALD
、 ア ル ド ス テ ロ ン 、 正 常 血 圧 を 伴 う ア ル ド ス テ ロ ン 症 、 オ ー ル ド リ ッ チ 症 候 群 、 ア レ キ サ
ン ダ ー 病 、 ア レ グ ザ ン ダ ー ズ 病 、 有 痛 性 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 疼 痛 神 経 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 ア ル
カ プ ト ン 尿 症 、 ア ル カ プ ト ン 尿 症 組 織 黒 変 症 、 ア ル キ ル DHAPシ ン タ ー ゼ 欠 損 、 ア ラ ン -ハ
ー ン ド ン -ダ ド リ ー 症 候 群 、 ア ラ ン -ハ ー ン ド ン 症 候 群 、 ア ラ ン -ハ ー ン ド ン -ダ ド リ ー 精 神
遅 滞 、 ア レ ル ギ ー 性 肉 芽 腫 性 脈 管 炎 、 ク ロ ン カ イ ト ‐ カ ナ ダ の ア レ ル ギ ー 性 肉 芽 腫 性 脈 管
炎 、 ア ロ ー バ ー （ Alobar） 全 前 脳 症 、 円 形 脱 毛 症 、 セ ル シ 脱 毛 症 （ Alopecia Celsi） 、 瘢
痕 性 脱 毛 症 、 限 局 性 脱 毛 症 （ Alopecia Circumscripta） 、 白 毛 脱 毛 症 ブ ド ウ 膜 炎 -白 斑 -聴
覚 障 害 -皮 膚 -Uveo-O（ Alopecia-Poliosis- Uveitis-Vitiligo-Deafness-Cutaneous-Uveo-
O） 、 半 完 全 脱 毛 症 、 完 全 脱 毛 症 、 全 身 性 脱 毛 症 、 ア ル パ ー ス 病 、 肝 硬 変 を 伴 う 脳 灰 白 質
の ア ル パ ー ス 拡 散 変 性 、 ア ル パ ー ス 進 行 性 幼 児 ポ リ オ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 α -1-抗 ト リ プ シ
ン 欠 乏 、 α -1 4グ ル コ シ ダ ー ゼ 欠 損 、 α -ガ ラ ク ト シ ダ ー ゼ A欠 損 、 α -ガ ラ ク ト シ ダ ー ゼ B
欠 損 、 α 高 密 度 リ ポ タ ン パ ク 欠 損 、 α -L-フ コ シ ダ ー ゼ 欠 損 フ コ シ ド ー シ ス 3型 、 α -GalNA
c欠 損 シ ン ド ラ ー 型 、 α リ ポ タ ン パ ク 質 血 症 、 α マ ン ノ ー ス 症 、 α -N-ア セ チ ル ガ ラ ク ト サ
ミ ニ ダ ー ゼ 欠 損 シ ン ド ラ ー 型 、 α -NAGA欠 損 シ ン ド ラ ー 型 、 α -ノ イ ラ ミ ニ ダ ー ゼ 欠 損 、 ア
ル フ ァ サ ラ セ ミ ア ／ 精 神 遅 滞 症 候 群 非 欠 失 タ イ プ 、 α リ ポ タ ン パ ク 質 血 症 、 ア ル ポ ー ト 症
候 群 、 ALS、 ア ル ス ト ロ エ ム （ Alstroem） 症 候 群 、 ア ル ス ト ロ エ ム （ Alstroem） 、 ア ル ス
ト レ ー ム 症 候 群 、 交 代 性 半 側 麻 痺 症 候 群 、 幼 児 期 の 交 代 性 半 側 麻 痺 、 ア ル ツ ハ イ マ ー 病 、
黒 内 障 性 家 族 性 白 痴 、 黒 内 障 性 家 族 性 白 痴 成 人 、 黒 内 障 の 家 族 性 小 児 白 痴 、 外 性 器 異 常 、
AMC、 AMD、 エ ナ メ ル 上 皮 腫 、 エ ナ メ ル 質 形 成 不 全 症 、 非 産 褥 の 無 月 経 -乳 汁 漏 出 、 無 月 経 -
乳 汁 漏 出 -FSH減 少 症 候 群 、 無 月 経 、 ア ミ ノ 酸 障 害 、 ア ミ ノ 酸 尿 -骨 軟 化 症 -過 リ ン 酸 塩 尿 症
症 候 群 、 AMN、 羊 水 穿 刺 、 羊 膜 帯 、 羊 膜 帯 症 候 群 、 羊 膜 帯 破 壊 複 合 症 、 続 発 性 羊 膜 帯 （ Amn
iotic Band Sequence） 、 続 発 性 羊 水 断 裂 （ Amniotic Rupture Sequence） 、 先 天 性 切 断 、
AMS、 ア ム ス テ ル ダ ム 矮 小 体 症 候 群 デ ・ ラ ン グ （ de Lange） 、 ア ミ ロ -1 6-グ ル コ シ ダ ー ゼ
欠 損 、 長 期 血 液 透 析 の ア ミ ロ イ ド 関 節 症 、 ア ミ ロ イ ド 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 ア ミ ロ イ ド
ポ リ ニ ュ ー ロ パ シ 、 ア ミ ロ イ ド 症 、 家 族 性 地 中 海 熱 ア ミ ロ イ ド 症 、 ア ミ ロ ペ ク チ ノ ー シ ス
、 先 天 性 筋 形 成 不 全 症 、 筋 萎 縮 性 側 索 硬 化 症 、 筋 萎 縮 性 側 索 硬 化 症 、 筋 萎 縮 性 側 索 硬 化 症
-ポ リ グ ル コ サ ン 体 、 AN、 AN 1、 AN 2、 鎖 肛 、 肛 門 膜 、 肛 門 直 腸 形 成 異 常 、 肛 門 狭 窄 、 Ana
line 60ア ミ ロ イ ド 症 、 無 ア ル フ ァ リ ポ 蛋 白 血 症 、 肛 門 直 腸 、 肛 門 直 腸 、 未 分 化 星 細 胞 腫
、 ア ン ダ ー セ ン 病 、 ア ン ダ ー ソ ン -フ ァ ブ リ ー 病 、 ア ン ダ ー セ ン 糖 原 病 、 ア ン ダ ー ソ ン -ワ
ー ル ブ ル グ 症 候 群 、 ア ン ド レ 症 候 群 、 ア ン ド レ 症 候 群 II型 、 男 性 ホ ル モ ン 非 感 受 性 、 部 分
的 男 性 ホ ル モ ン 非 感 受 性 症 候 群 、 部 分 的 男 性 ホ ル モ ン 非 感 受 性 症 候 群 、 男 性 ホ ル モ ン 性 ス
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テ ロ イ ド 、 自 己 免 疫 溶 血 性 貧 血 症 、 ブ ラ ッ ク フ ァ ン ・ ダ イ ヤ モ ン ド （ Blackfan Diamond）
貧 血 症 、 貧 血 症 、 先 天 性 、 三 指 節 母 指 症 候 群 、 溶 血 性 貧 血 寒 冷 抗 体 、 PGK欠 損 を 伴 う 溶 血
性 貧 血 、 悪 性 貧 血 、 無 脳 症 、 エ ン ジ ェ ル マ ン （ Angelman） 症 候 群 、 血 管 骨 肥 大 症 候 群 、 血
管 濾 胞 性 リ ン パ 節 過 形 成 、 血 管 血 友 病 、 角 化 血 管 腫 体 、 び 漫 性 体 部 被 角 血 管 腫 、 拡 散 角 化
血 管 腫 、 血 管 腫 症 網 膜 、 リ ン パ 性 血 管 腫 、 遺 伝 血 管 神 経 性 浮 腫 、 無 汗 性 外 胚 葉 性 異 形 成 症
、 無 汗 性 X連 鎖 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、 無 虹 彩 症 、 無 虹 彩 症 -外 性 器 異 常 -精 神 遅 滞 、 精 神 遅 滞
を 伴 う 無 虹 彩 症 、 無 虹 彩 症 -小 脳 性 運 動 失 調 症 -精 神 薄 弱 、 部 分 的 無 虹 彩 症 -小 脳 性 運 動 失
調 症 -精 神 遅 滞 、 部 分 的 無 虹 彩 症 -小 脳 性 運 動 失 調 症 -精 神 薄 弱 、 無 虹 彩 症 I型 、 無 虹 彩 症 II
型 、 無 虹 彩 症 -ウ ィ ル ム ス 腫 瘍 付 随 、 無 虹 彩 症 -ウ ィ ル ム ス 腫 瘍 -性 腺 芽 細 胞 腫 、 眼 瞼 縁 癒
着 症 -外 胚 葉 性 欠 陥 -兔 唇 ／ 口 蓋 、 強 直 性 脊 椎 炎 、 環 状 グ ロ ー ブ （ Annular groves） 、 欠 損
歯 、 欠 損 歯 ヴ ェ ラ （ Anodontia Vera） 、 異 常 三 色 性 色 覚 （ Anomalous Trichromasy） 、 象
牙 質 の 異 常 な 異 形 成 、 冠 状 象 牙 質 異 形 成 、 名 称 失 語 症 、 無 眼 、 肛 門 直 腸 、 肛 門 直 腸 の 形 成
異 常 、 嗅 覚 消 失 、 小 人 症 を 伴 う 脚 の 前 内 反 、 前 膜 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 抗 痙 攣 薬 症 候 群
、 抗 EBウ イ ル ス 核 抗 原 （ EBNA） 抗 体 欠 損 、 抗 体 欠 損
、 正 常 に 近 い 免 疫 グ ロ ブ リ ン を 伴 う 抗 体 欠 損 、 抗 血 友 病 因 子 欠 損 、 抗 血 友 病 グ ロ ブ リ ン 欠
損 、 抗 リ ン 脂 質 症 候 群 、 抗 リ ン 脂 質 抗 体 症 候 群 、 抗 ト ロ ン ビ ン III欠 損 、 古 典 的 な （ I型 ）
抗 ト ロ ン ビ ン III欠 損 、 抗 ト リ プ シ ン 欠 乏 、 ア ン ト レ ー ・ ビ ク ス ラ ー （ Antley-Bixler） 症
候 群 、 ア ン ト ー ニ 麻 痺 、 脛 骨 不 安 、 大 動 脈 ア ー チ 症 候 群 、 発 育 不 全 性 左 心 症 候 群 を 伴 う 大
動 脈 お よ び 僧 帽 状 の 閉 鎖 症 、 大 動 脈 弁 狭 窄 、 ア パ ロ 裂 開 （ Aparoschisis） 、 APC、 APECED
症 候 群 、 ア ペ ー ル 症 候 群 、 ア ペ ー ル （ Aperts） 、 失 語 症 、 先 天 性 軸 性 外 皮 質 形 成 不 全 、 先
天 性 皮 膚 形 成 不 全 、 末 端 横 肢 欠 損 を 伴 う 先 天 性 皮 膚 形 成 不 全 、 再 生 不 良 性 貧 血 、 先 天 性 異
常 を 伴 う 再 生 不 良 性 貧 血 、 APLS、 無 呼 吸 、 ア パ ラ チ ア 型 ア ミ ロ イ ド 症 、 リ ン ゴ 皮 症 候 群 、
失 行 症 、 頬 顔 失 行 症 （ Apraxia Buccofacial） 、 構 造 上 失 行 症 、 観 念 的 失 行 症 、 思 考 運 動
失 行 症 、 観 念 運 動 性 失 行 症 、 モ ー タ ー 失 行 症 、 眼 球 運 動 失 行 症 、 APS、 ク モ 膜 炎 、 拘 縮 性
ク モ 指 症 ビ ー ル ス ・ タ イ プ 、 ク モ 指 症 、 ク モ 膜 嚢 腫 、 骨 化 性 ク モ 膜 炎 、 ク モ 膜 炎 、 ア ラ ン
‐ ド ウ シ ェ ン ヌ 病 、 ア ラ ン ‐ ド ウ シ ェ ン ヌ 筋 肉 萎 縮 症 、 無 再 生 貧 血 、 ア ル ギ ナ ー ゼ 欠 損 症
、 ア ル ギ ニ ン 血 症 、 ア ル ギ ニ ノ コ ハ ク 酸 欠 損 、 ア ル ギ ニ ノ ス ク シ ナ ー ゼ 欠 損 、 ア ル ギ ニ ノ
ス ク シ ネ ー ト リ ア ー ゼ 欠 損 、 ア ル ギ ニ ノ コ ハ ク 酸 リ ア ー ゼ -ASL、 ア ル ギ ニ ノ コ ハ ク 酸 合 成
酵 素 欠 損 、 ア ル ギ ニ ノ コ ハ ク 酸 酸 性 尿 症 、 ア ル ゴ ン ス ‐ デ ル カ ス テ ィ リ オ 症 候 群 、 無 嗅 脳
症 、 ア ル メ ニ ア 症 候 群 、 ア ル ノ ル ト -キ ア リ 奇 形 、 ア ー ノ ル ド ‐ キ ア リ 症 候 群 、 ARPKD、 不
整 脈 性 筋 ク ロ ー ヌ ス 、 催 不 整 脈 性 右 心 室 異 形 成 、 動 脈 肝 臓 異 形 成 、 動 静 脈 奇 形 、 脳 動 静 脈
奇 形 、 動 脈 炎 巨 細 胞 、 関 節 炎 、 尿 道 炎 性 関 節 炎 （ Arthritis Urethritica） 、 関 節 歯 骨 異
形 成 、 関 節 -眼 障 害 （ Arthro- Ophthalmopathy） 、 先 天 性 多 発 性 関 節 弛 緩 症 、 先 天 性 多 発
性 関 節 拘 縮 症 、 先 天 性 多 発 性 関 節 拘 縮 症 、 遠 位 、 タ イ プ IIA、 ARVD、 ア リ ル ス ル フ ァ タ ー
ゼ B欠 損 、 AS、 ASA欠 損 、 上 行 性 麻 痺 、 ASD、 房 中 隔 欠 損 症 、 ASH、 ア ッ シ ャ ー マ ン 症 候 群 、
ア シ ュ ケ ナ ー ジ ・ タ イ プ ・ ア ミ ロ イ ド 症 、 ASL欠 損 、 ア ス パ ル チ ル グ ル コ サ ミ ン 尿 症 、 ア
ス パ ル チ ル グ リ コ サ ミ ン 尿 症 、 ア ス ペ ル ガ ー 症 候 群 、 ア ス ペ ル ガ ー タ イ プ 自 閉 症 、 窒 息 性
胸 郭 形 成 不 全 、 無 脾 症 候 群 、 ASS欠 損 、 喘 息 、 星 細 胞 腫 等 級 I（ 良 性 ） 、 星 細 胞 腫 等 級 II（
良 性 ） 、 心 臓 欠 陥 を 伴 う 非 対 称 性 泣 き 顔 （ Crying Facies） 、 非 対 称 中 隔 肥 大 、 無 症 候 性
脳 梁 無 形 成 、 AT、 AT III欠 損 、 AT III変 種 IA、 AT III変 種 Ib、 AT3、 運 動 失 調 、 血 管 拡 張
性 失 調 症 、 乳 酸 ア シ ド ー シ ス II型 を 伴 う 運 動 失 調 、 運 動 失 調 脳 性 麻 痺 、 運 動 失 調 無 力 症 、
失 調 性 失 発 語 症 、 ATD、 ア テ ト ー シ ス 脳 性 麻 痺 、 ア ト ピ ー 性 湿 疹 、 気 管 食 道 瘻 を 伴 う ま た
は 伴 わ な い 食 道 閉 鎖 症 、 心 房 中 隔 欠 損 症 、 一 次 心 房 中 隔 欠 損 症 、 心 房 性 の 中 隔 の 小 さ な 心
室 中 隔 欠 損 症 、 心 房 粗 動 、 心 房 細 動 、 心 房 指 異 形 成 、 房 中 隔 欠 損 症 、 房 室 ブ ロ ッ ク 、 房 室
管 欠 陥 、 房 室 中 隔 欠 損 症 、 遺 伝 性 眼 球 萎 縮 、 萎 縮 性 脚 気 、 萎 縮 オ リ ー ブ 橋 小 脳 、 多 動 症 候
群 、 注 意 欠 如 多 動 性 障 害 、 弱 毒 腺 腫 性 結 腸 ポ リ ポ ー シ ス （ Attentuated Adenomatous Poly
posis Coli） 、 異 型 ア ミ ロ イ ド 症 、 異 型 高 フ ェ ニ ル ア ラ ニ ン 血 症 、 耳 道 閉 鎖 症 、 耳 介 側 頭
症 候 群 、 自 閉 症 、 自 閉 症 ア ス ペ ル ガ ー 型 、 自 閉 症 痴 呆 運 動 失 調 お よ び 目 的 的 手 使 用 の 欠 損
、 自 閉 症 幼 児 自 閉 症 、 自 己 免 疫 性 ア ジ ソ ン 病 、 自 己 免 疫 性 溶 血 性 貧 血 、 自 己 免 疫 性 肝 炎 、
自 己 免 疫 性 多 腺 性 内 分 泌 障 害 -カ ン ジ ダ 症 、 自 己 免 疫 性 多 腺 性 疾 患 I型 、 常 染 色 体 優 性 白 化
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、 常 染 色 体 優 性 の 強 制 的 日 光 眼 突 出 症 候 群 （ Autosomal Dominant Compelling Helioophth
almic Outburst Syndrome） 、 遅 発 性 の 常 染 色 体 優 性 デ ス ミ ン 末 梢 性 ミ オ パ シ 、 常 染 色 体
優 性 EDS、 常 染 色 体 優 性 エ メ リ ー -ド ラ イ フ ス 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 常 染 色 体 優 性 円 錐 角 膜 、
常 染 色 体 優 性 ペ リ ツ ェ ー ウ ス ‐ メ ル ツ バ ッ ヒ ャ ー 脳 硬 化 症 、 常 染 色 体 優 性 多 発 性 嚢 胞 腎 、
常 染 色 体 優 性 脊 髄 小 脳 変 性 症 、 常 染 色 体 劣 性 無 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 常 染 色 体 劣 性 中 心
核 ミ オ パ シ 、 常 染 色 体 劣 性 コ ン ラ ー デ ィ -フ ネ ル マ ン 症 候 群 、 常 染 色 体 劣 性 EDS、 常 染 色 体
劣 性 エ メ リ ー -ド ラ イ フ ス 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 常 染 色 体 性 劣 性 型 眼 白 子 症 、 常 染 色 体 劣 性
遺 伝 脳 梁 欠 損 症 、 常 染 色 体 劣 性 円 錐 角 膜 、 常 染 色 体 劣 性 多 発 性 嚢 胞 腎 、 常 染 色 体 劣 性 重 症
複 合 免 疫 欠 損 症 、 AV、 AVM、 AVSD、 AWTA、 腋 窩 膿 瘍 、 軸 索 神 経 障 害 巨 大 、 ア ゾ レ ア 神 経 疾
患 、 B-K母 斑 症 候 群 、 バ ビ ン ス キ ー -フ ロ ー リ ッ ヒ 症 候 群 、 BADS、 バ イ ヤ ル ジ ェ 症 候 群 、 バ
ル カ ン 疾 患 、 バ ラ ー -ゲ ー ロ ル ト 症 候 群 、 僧 帽 弁 バ ル ー ニ ン グ 、 バ ロ 疾 患 短 縮 性 硬 化 症 （ B
alo Disease Concentric Sclerosis） 、 バ ル チ ッ ク 間 代 性 筋 痙 攣 、 バ ナ ヤ ン -ゾ ナ ナ 症 候
群 （ Bannayan-Zonana syndrome： BZS） 、 バ ナ ヤ ン -ラ イ リ ー -ル バ ル カ バ 症 候 群 、 バ ン テ
ィ 病 、 バ ル デ ー -ビ ー ド ル 症 候 群 、 裸 リ ン パ 球 症 候 群 、 バ ー ロ ウ 症 候 群 、 バ ラ ケ ル -シ モ ン
ス 疾 患 、 バ レ ッ ト 食 道 、 バ レ ッ ト 潰 瘍 、 バ ー ス 症 候 群 、 バ ー タ ー 症 候 群 、 基 底 細 胞 母 斑 症
候 群 、 バ セ ド ウ 病 、 バ ッ セ ン -コ ル ン ツ ヴ ァ イ ク 症 候 群 、 バ ッ テ ン 病 、 バ ッ テ ン -メ ー ヨ ー
症 候 群 （ Batten-Mayou Syndrome） 、 バ ッ テ ン -シ ュ ピ ー ル マ イ ア ー -フ ォ ー ク ト 病 、 バ ッ
テ ン -タ ー ナ ー 症 候 群 、 先 天 性 バ ッ テ ン -タ ー ナ ー ・ タ イ プ 筋 障 害 、 バ ッ テ ン -フ ォ ー ク ト
症 候 群 、 BBB症 候 群 、 BBB症 候 群 （ Opitz） 、 BBB症 候 群 、 BBBG症 候 群 、 BCKD欠 損 、 BD、 BDLS
、 BE、 ビ ー ル ス 症 候 群 、 ビ ー ル ス 症 候 群 、 ビ ー ル ス -ヘ ク ト 症 候 群 、 豆 症 候 群 、 BEB、 ベ ヒ
テ レ フ 症 候 群 、 ベ ッ カ ー 病 、 ベ ッ カ ー 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 ベ ッ カ ー 母 斑 、 ベ ッ ク ウ ィ ス ・
ウ ィ ー デ マ ン 症 候 群 、 ベ ッ ク ウ ィ ス 症 候 群 、 ベ グ ネ ス -セ ザ ー ル 症 候 群 （ Begnez-Cesar's 
Syndrome） 、 ベ ー チ ェ ッ ト 症 候 群 、 ベ ー チ ェ ッ ト 病 、 ベ ー ル 1、 ベ ー ル 2、 ベ ル 麻 痺 、 良 性
黒 色 表 皮 腫 、 良 性 星 細 胞 腫 、 良 性 脳 神 経 腫 瘍 、 良 性 シ ス チ ン 症 、 良 性 本 態 性 眼 瞼 痙 攣 、 良
性 本 態 性 振 戦 、 良 性 家 族 性 血 尿 、 良 性 焦 点 性 筋 萎 縮 症 、 ALSの 良 性 焦 点 性 筋 萎 縮 症 、 良 性
水 頭 症 、 良 性 過 剰 運 動 性 症 候 群 、 良 性 黒 色 角 化 症 、 良 性 発 作 性 腹 膜 炎 、 良 性 再 発 性 血 尿 、
良 性 再 発 性 肝 内 胆 汁 鬱 帯 、 骨 軟 骨 （ Calves） 肥 大 を 伴 う 良 性 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 、 良 性 対 称 性
脂 肪 腫 症 、 中 枢 神 経 系 の 良 性 腫 瘍 、 ベ ラ ル ジ ネ リ -シ ー プ （ Berardinelli-Seip） 症 候 群 、
ベ ル ガ ー 病 、 脚 気 、 バ ー マ ン 症 候 群 、 ベ ル ナ ー ル -ホ ル ナ ー 症 候 群 、 ベ ル ナ ー ル -ス リ エ 症
候 群 、 ベ ニ エ 痒 疹 、 ベ ス ト 疾 患 、 β ア ラ ニ ン -ピ ル ビ ン 酸 ア ミ ノ ト ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ 、 β -
ガ ラ ク ト シ ダ ー ゼ 欠 乏 モ ル キ オ 症 候 群 、 β -グ ル ク ロ ニ ダ ー ゼ 欠 損 、 β 酸 化 欠 陥 、 β 重 症
型 地 中 海 貧 血 、 β 軽 症 型 地 中 海 貧 血 、 β リ ポ タ ン パ ク 質 欠 損 、 ベ ト レ ム （ Bethlem） 筋 障
害 、 ビ ュ ー レ ン 症 候 群 （ Beuren Syndrome） 、 BH4欠 損 、  ビ ー バ ー -ハ ー ブ -デ ィ マ ー 角 膜
ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 二 尖 大 動 脈 弁 、 ビ ー ド ル ‐ バ ル デ ー 、 二 分 頭 蓋 、 二 機 能 性 酵 素 欠 損 症
、 両 側 性 音 響 神 経 線 維 腫 症 、 両 側 性 聴 神 経 腫 、 続 発 性 両 側 性 右 側 （ Bilateral Right-Side
dness Sequence） 、 両 側 性 腎 欠 損 、 両 側 性 側 頭 葉 障 害 、 胆 汁 発 作 （ Bilious Attacks） 、
ビ リ ル ビ ン ・ グ ル ク ロ ノ シ ル ト ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ 欠 損 I型 、 結 合 剤 症 候 群 、 ビ ン ス ワ ン ガ
ー 病 、 ビ ン ス ワ ン ガ ー 脳 症 、 ビ オ チ ニ ダ ー ゼ 欠 損 、 ト リ 頭 小 人 症 セ カ ル 型 （ Bird-Headed 
Dwarfism Seckel Type） 、 先 天 性 異 常 、 母 斑 、 両 耳 側 鉗 子 マ ー ク 症 候 群 、 両 室 線 維 症 、 ブ
ヨ ル ン ス タ ッ ド 症 候 群 、 B-K母 斑 症 候 群 、 感 覚 神 経 性 タ イ プ の ブ ラ ッ ク ロ ッ ク 白 化 症 聴 覚
障 害 （ Black Locks-Albinism-Deafness of Sensoneural Type ； BADS） 、 ブ ラ ッ ク フ ァ ン
-ダ イ ヤ モ ン ド 貧 血 症 （ Blackfan-Diamond Anemia） 、 膿 漏 特 発 性 関 節 炎 、 瞼 裂 縮 小 、 下 垂
、 倒 位 内 眼 角 贅 皮 症 候 群 、 眼 瞼 痙 攣 、 良 性 本 質 性 眼 瞼 痙 攣 、 眼 瞼 痙 攣 口 下 顎 筋 緊 張 異 常 、
ブ レ ッ シ ヒ 嚢 胞 、 BLFS、 盲 目 、 ブ ロ ッ ホ -シ ー メ ン ス 色 素 失 調 症 黒 芽 細 胞 症 真 皮 ラ イ ン ア
リ ス （ Bloch-Siemens Incontinentia Pigmenti Melanoblastosis Cutis Linearis） 、 ブ
ロ ッ ホ -シ ー メ ン ス -サ ル ズ バ ー ガ ー 症 候 群 、 ブ ロ ッ ホ -サ ル ズ バ ー ガ ー 症 候 群 、 血 液 型 、
血 液 A型 、 血 液 B型 、 血 液 AB型 、 血 液 O型 、 ブ ル ー ム 症 候 群 、 ブ ル ー ム -ト ー レ -マ ッ カ セ ク
症 候 群 （ Bloom-Torre-Mackacek Syndrome） 、 青 い ゴ ム 小 疱 母 斑 、 青 色 児 、 青 い お む つ 症
候 群 、 BMD、 BOD、 BOFS、 骨 腫 瘍 類 表 皮 嚢 胞 ポ リ ー プ 症 、 ボ ン ネ ッ ト -デ チ ャ ウ メ -ブ ラ ン ク
症 候 群 （ Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome） 、 ボ ン ヌ ヴ ィ -ウ ル リ ク 症 候 群 、 本 症 候 群 、 B
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OR症 候 群 、 BORJ、 ベ ル エ ソ ン 症 候 群 、 ベ ル エ ソ ン -フ ォ ル ス マ ン -レ ー マ ン 症 候 群 、 ボ ー エ
ン 症 候 群 、 ボ ー エ ン -コ ン ラ ー デ ィ 症 候 群 、 ボ ー エ ン -コ ン ラ ー デ ィ ・ フ ッ タ ー 症 候 群 、 ボ
ー エ ン -コ ン ラ ー デ ィ ・ タ イ プ ・ フ ッ タ ー 症 候 群 、 ボ ウ マ ン 層 、 BPEI、 BPES、 上 腕 神 経 炎
、 上 腕 神 経 炎 症 候 群 、 腕 神 経 叢 神 経 炎 、 上 腕 神 経 叢 神 経 障 害 、 腕 頭 虚 血 、 ブ ラ ク マ ン -ド
ラ ン ゲ 症 候 群 （ Brachmann-de Lange Syndrome） 、 短 頭 蓋 症 、 先 天 性 短 形 型 （ Brachymorph
ic Type Congenital） 、 徐 脈 、 脳 腫 瘍 、 良 性 脳 腫 瘍 、 悪 性 脳 腫 瘍 、 分 枝 鎖 α -ケ ト 酸 脱 水
素 酵 素 欠 損 、 側 鎖 ケ ト 酸 尿 症 I、 ブ ラ ン チ ン グ 欠 損 、 鰓 -眼 -顔 症 候 群 （ Branchio-Oculo-Fa
cial Syndrome） 、 鰓 -耳 -腎 異 形 成 （ Branchio-Oto-Renal Dysplasia） 、 鰓 -耳 -腎 症 候 群
（ Branchio-Oto-Renal Syndrome） 、 鰓 眼 顔 面 症 候 群 （ Branchiooculofacial Syndrome）
、 鰓 耳 症 候 群 （ Branchiootic Syndrome） 、 ブ ラ ン ト 症 候 群 、 ブ ラ ン デ ィ ワ イ ン タ イ プ 象
牙 質 形 成 不 全 症 、 ブ ラ ン デ ィ ワ イ ン タ イ プ 遺 伝 性 象 牙 質 形 成 不 全 症 、 乳 癌 、 BRIC症 候 群 、
脆 性 骨 疾 患 、 幅 広 β 病 、 幅 広 親 指 症 候 群 、 幅 広 親 指 お よ び 巨 大 つ ま 先 特 徴 的 顔 面 お よ び 精
神 遅 滞 、 幅 広 親 指 -母 趾 、 ブ ロ ー カ 失 語 症 、 ブ ロ ッ ク -デ ュ ー リ ン グ 病 、 青 銅 色 糖 尿 病 、 青
銅 シ ル ダ ー 病 、 ブ ラ ウ ン 白 化 症 、 遺 伝 性 ブ ラ ウ ン エ ナ メ ル 、 ブ ラ ウ ン -ス ク ア ー ド 症 候 群
（ Brown-Sequard Syndrome） 、 ブ ラ ウ ン 症 候 群 、 BRRS、 ブ リ ュ ー ゲ ル 症 候 群 、 総 ブ ラ ッ ト
ン 無 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 BS、 BSS、 ブ キ ャ ナ ン 症 候 群 、 バ ッ ド 症 候 群 、 バ ッ ド -キ ア リ
症 候 群 、 ビ ュ ル ガ ー ‐ グ ル エ ツ 症 候 群 、 延 髄 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 -X連 鎖 、 ブ ル ド ッ グ 症 候 群 、
遺 伝 性 水 疱 症 （ Bullosa Hereditaria） 、 水 胞 性 CIE、 水 疱 型 先 天 性 魚 鱗 癬 様 紅 皮 症 、 水 胞
性 魚 鱗 癬 、 類 天 疱 瘡 、 バ ー キ ッ ト リ ン パ 腫 、 バ ー キ ッ ト リ ン パ 腫 ア フ リ カ タ イ プ 、 バ ー キ
ッ ト リ ン パ 腫 非 ア フ リ カ タ イ プ 、 BWS、 、 バ イ ラ ー 病 、 C症 候 群 、 C1エ ス テ ラ ー ゼ 阻 害 剤 機
能 障 害 II型 血 管 性 浮 腫 、 C1-INH、 C1エ ス テ ラ ー ゼ イ ン ヒ ビ タ ー 欠 損 I型 血 管 性 浮 腫 、 C1NH
、 カ ッ チ -リ ッ チ 病 、 CAD、 CADASIL、 CAH、 踵 骨 外 反 足 、 踵 骨 外 反 、 ピ ロ リ ン 酸 カ ル シ ウ ム
二 水 和 物 沈 着 、 脳 梁 無 発 育 お よ び 眼 異 常 、 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 の 骨 軟 骨 肥 大 、 カ ン ポ メ リ ッ ク
異 形 成 （ Campomelic Dysplasia） 、 カ ン ポ メ リ ッ ク 小 人 症 （ Campomelic Dwarfism） 、 カ
ン ポ メ リ ッ ク 症 候 群 （ Campomelic Syndrome） 、 屈 指 症 口 蓋 裂 -内 反 足 、 屈 指 症 -制 限 さ れ
た 顎 可 動 域 、 屈 肢 小 人 症 、 屈 肢 症 症 候 群 、 屈 肢 症 症 候 群 長 肢 型 、 カ ミ ュ ラ チ -エ ン ゲ ル マ
ン 病 （ Camurati-Engelmann Disease） 、 カ ナ ダ -ク ロ ン カ イ ト 疾 患 、 カ ナ バ ン 病 、 含 有 カ
ナ バ ン 病 （ Canavan's Disease Included） 、 カ ナ バ ン 白 質 萎 縮 症 、 癌 、 癌 家 系 症 候 群 リ ン
チ 型 、 キ ャ ン ト レ ル 症 候 群 、 キ ャ ン ト レ ル -ハ ラ ー -ラ ビ ク 症 候 群 、 キ ャ ン ト レ ル 五 徴 、 カ
ル バ ミ ル リ ン 酸 合 成 酵 素 欠 損 、 炭 水 化 物 欠 損 糖 タ ン パ ク 質 症 候 群 、 炭 水 化 物 欠 損 糖 タ ン パ
ク 質 症 候 群 タ イ プ Ia、 炭 水 化 物 誘 導 高 脂 血 症 、 グ ル コ ー ス ・ ガ ラ ク ト ー ス 炭 水 化 物 不 耐 性
、 二 酸 化 炭 素 ア シ ド ー シ ス 、 多 発 性 カ ル ボ キ シ ラ ー ゼ 欠 損 、 心 臓 肢 症 候 群 、 心 -聴 覚 症 候
群 、 イ ェ ル ヴ ェ ル お よ び ラ ン ゲ -ニ ー ル セ ン の 心 聴 覚 症 候 群 、 心 -皮 膚 症 候 群 、 心 -顔 -皮 膚
症 候 群 、 心 -顔 症 候 群 ケ ー リ ー タ イ プ 、 心 臓 肥 大 症 糖 原 性 拡 散 症 （ Cardiomegalia Glycoge
nica Diffusa） 、 心 筋 症 黒 子 症 、 心 筋 症 、 デ ス ミ ン 貯 蔵 筋 障 害 と 関 係 し た 心 筋 症 、 デ ス ミ
ン 欠 陥 に よ る 心 筋 症 、 心 筋 症 -好 中 球 減 少 症 候 群 、 心 筋 症 -好 中 球 減 少 症 候 群 の 致 死 性 幼 児
性 心 筋 症 、 心 疾 患 ア ミ ロ イ ド 症 、 噴 門 痙 攣 症 、 軸 節 心 臓 症 候 群 （ Cardocardiac Syndrome
） 、 カ ル ニ チ ン -ア シ ル カ ル ニ チ ン ト ラ ン ス ロ カ ー ゼ 欠 損 、 カ ル ニ チ ン 欠 損 お よ び 障 害 、
一 次 カ ル ニ チ ン 欠 損 、 二 次 カ ル ニ チ ン 欠 損 、 MCAD欠 損 に 対 す る 二 次 カ ル ニ チ ン 欠 損 、 カ ル
ニ チ ン 不 全 症 候 群 、 カ ル ニ チ ン ・ パ ル ミ ト イ ル ・ ト ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ Iお よ び II（ CPT Iお
よ び II） 、 カ ル ニ チ ン パ ル ミ ト イ ル ト ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ 欠 損 、 カ ル ニ チ ン パ ル ミ ト イ ル ト
ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ 欠 損 1型 、 封 入 さ れ た 重 篤 乳 児 型 の 封 入 さ れ た 良 性 の 古 典 的 な 筋 肉 型 の
カ ル ニ チ ン パ ル ミ ト イ ル ト ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ 欠 損 2型
（ Carnitine Palmitoyltransferase Deficiency Type 2 benign classical muscular for
m included severe infantile form included） 、 カ ル ニ チ ン 輸 送 欠 陥 （ 一 次 カ ル ニ チ ン
欠 損 ） 、 カ ル ノ シ ナ ー ゼ 欠 損 、 カ ル ノ シ ン 血 症 、 カ ロ ー リ 病 、 大 工 症 候 群 、 カ ー ペ ン タ ー
、 軟 骨 毛 髪 形 成 不 全 症 、 カ ー ス ル マ ン 病 、 カ ー ス ル マ ン 病 ヒ ア リ ン 血 管 型 、 カ ー ス ル マ ン
病 血 漿 細 胞 型 、 カ ー ス ル マ ン 腫 瘍 、 キ ャ ッ ト ア イ 症 候 群 、 ネ コ 泣 き 声 症 候 群 、 カ タ ラ イ ス
欠 損 （ Catalayse deficiency） 、 白 内 障 -歯 症 候 群 、 ハ ッ チ ン ソ ン 歯 を 伴 う X連 鎖 白 内 障 、
カ テ コ ー ル ア ミ ン ・ ホ ル モ ン 類 、 カ テ ル -マ ン ズ ケ 症 候 群 （ Catel-Manzke Syndrome） 、 カ
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テ ル -マ ン ズ ケ タ イ プ 口 蓋 形 指 状 症 候 群 （ Catel-Manzke Type Palatodigital Syndrome）
、 尾 側 異 形 成 、 続 発 尾 側 異 形 成 （ Caudal Dysplasia Sequence） 、 尾 側 退 行 症 候 群 、 重 症
灼 熱 痛 症 候 群 （ Causalgia Syndrome Major） 、 海 綿 腫 、 海 綿 状 血 管 腫 、 海 綿 状 血 管 腫 、 海
綿 状 リ ン パ 管 腫 、 海 綿 状 形 成 異 常 、 ケ ー ラ ー 症 候 群 （ Cayler Syndrome） 、 カ ズ ナ ー ヴ 白
斑 、 CBGD、 CBPS、 CCA、 CCD、 CCHS、 CCM症 候 群 、 CCMS、 CCO、 CD、 CDG1a、 CDG1A、 CDGSタ イ
プ Ia、 CDGS、 CDI、 CdLS、 小 児 脂 肪 便 症 、 脂 肪 便 症 、 脂 肪 便 症 -皮 膚 炎 、 プ リ ン ヌ ク レ オ シ
ド ホ ス ホ リ ラ ー ゼ 阻 害 剤 欠 損 を 伴 う 細 胞 性 免 疫 不 全 、 ケ ル ス ス 白 斑 、 中 枢 性 無 呼 吸 、 中 枢
性 コ ア 病 、 中 枢 性 尿 崩 症 、 中 枢 性 形 態 神 経 線 維 腫 症 、 中 枢 性 換 気 低 下 、 中 枢 性 睡 眠 時 無 呼
吸 、 遠 心 性 リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 中 心 核 ミ オ パ シ 、 CEP、 頭 瘤 、 頭 胸 部 リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ
ー 、 セ ラ ミ ド ト リ ヘ キ ソ シ ダ ー ゼ 欠 損 、 小 脳 無 発 育 、 小 脳 形 成 不 全 、 小 脳 ヘ ミ 非 形 成 、 小
脳 発 育 不 全 、 小 脳 虫 部 形 成 不 全 、 小 脳 虫 部 非 形 成 -ハ イ ペ ル ニ ア （ Hypernea） -偶 発 性 -目
移 動 -運 動 失 調 -遅 滞 、 小 脳 症 候 群 、 小 脳 実 質 性 障 害 IV、 小 脳 延 髄 奇 形 症 候 群 、 小 脳 -眼 皮
膚 末 梢 血 管 拡 張 、 家 族 性 小 脳 実 質 性 障 害 IV、 小 脳 橋 角 部 腫 瘍 、 脳 ク モ 膜 炎 、 皮 質 下 梗 塞 お
よ び 白 質 萎 縮 症 を 伴 う 脳 常 染 色 体 優 性 動 脈 症 、 脳 脚 気 、 脳 性 両 側 麻 痺 、 脳 性 巨 人 症 、 脳 性
形 成 異 常 脈 管 、 脳 性 麻 痺 、 脳 眼 腎 臓 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 脳 -眼 -顔 面 骨 格 症 候 群 、 脳 肋 骨 下 顎
症 候 群 （ Cerebrocostomandibular syndrome） 、 脳 肝 腎 症 候 群 、 脳 黄 斑 変 性 症 、 脳 筋 ジ ス
ト ロ フ ィ ー 福 山 型 、 脳 眼 性 発 育 異 常 、 脳 眼 性 異 形 成 -筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 候 群 、 脳 眼 顔 面
骨 格 症 候 群 、 脳 網 膜 動 静 脈 瘤 、 セ レ ブ ロ シ ド ・ リ ピ ド ー シ ス 、 セ レ ブ ロ シ ド 蓄 積 症 、 脳 腱
黄 色 腫 、 脳 血 管 フ ェ ロ 石 灰 沈 着 、 セ ロ イ ド リ ポ フ ス チ ノ ー シ ス 成 形 、 頸 部 筋 緊 張 異 常 、 頸
部 筋 緊 張 異 常 、 頸 部 眼 聴 症 候 群 、 頸 部 脊 髄 狭 窄 、 頸 部 椎 骨 融 合 、 CES、 CF、 CFC症 候 群 、 CF
IDS、 CFND、 CGD、 CGF、 全 身 性 弛 緩 皮 膚 疾 患 （ Chalasodermia Generalized） 、 キ ャ ナ リ ン
・ ド ル フ マ ン 病 、 キ ャ ナ リ ン ・ ド ル フ マ ン 症 候 群 、 キ ャ ナ リ ン ・ ド ル フ マ ン 魚 鱗 癬 症 候 群
、 チ ャ ン ド ラ ー 症 候 群 、 シ ャ ル コ ー 病 、 シ ャ ル コ ー -マ リ ー -歯 、 シ ャ ル コ ー -マ リ ー -歯 疾
患 、 シ ャ ル コ ー -マ リ ー -ツ ー ス 病 変 種 、 シ ャ ル コ ー -マ リ ー -歯 -ル シ ー -レ ヴ ィ 病 、 CHARGE
連 合 、 チ ャ ー ジ 症 候 群 、 CHARGE症 候 群 、 シ ャ ウ ド （ Chaund） 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、 チ ェ ジ ア
ッ ク ‐ ヒ ガ シ 症 候 群 （ Chediak-Higashi Syndrome） 、 チ ェ デ ィ ア ッ ク -ス タ イ ン ブ リ ッ ク -
ヒ ガ シ 症 候 群 （ Chediak-Steinbrinck-Higashi Syndrome） 、 肉 芽 腫 性 口 唇 炎 、 口 唇 裂 、 ケ
ム ケ 症 候 群 （ Chemke Syndrome） 、 チ ェ ネ ー 症 候 群 、 桜 実 紅 斑 お よ び 筋 ク ロ ー ヌ ス 症 候 群
、 CHF、 CHH、 キ ア リ 病 、 キ ア リ 形 成 異 常 I、 キ ア リ 形 成 異 常 、 キ ア リ I型 （ キ ア リ 形 成 異 常
I） 、 キ ア リ II型 （ キ ア リ 形 成 異 常 II） 、 キ ア リ I症 候 群 、 キ ア リ -バ ッ ド 症 候 群 、 キ ア リ -
フ ロ ン メ ル 症 候 群 、 キ ア リ 形 成 異 常 II、 CHILD症 候 群 、 CHILD魚 鱗 癬 症 候 群 、 CHILD症 候 群
魚 鱗 癬 、 小 児 期 副 腎 白 質 萎 縮 症 、 小 児 期 皮 膚 筋 炎 、 幼 児 期 開 始 筋 緊 張 異 常 、 幼 児 期 周 期 性
嘔 吐 症 、 幼 児 期 巨 大 軸 索 神 経 病 、 幼 児 期 低 フ ォ ス フ ァ タ ー ゼ 症 、 幼 児 期 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー
、 CHN、 胆 汁 鬱 帯 、 遺 伝 性 胆 汁 鬱 帯 ノ ル ウ ェ ー 型 、 肝 内 胆 汁 鬱 帯 、 新 生 児 胆 汁 鬱 帯 、 経 口
避 妊 薬 使 用 者 の 胆 汁 鬱 帯 、 末 梢 性 肺 動 脈 弁 狭 窄 を 伴 う 胆 汁 鬱 帯 、 妊 娠 の 胆 汁 鬱 帯 、 コ レ ス
テ ロ ー ル デ ス モ ラ ー ゼ 欠 損 、 点 状 軟 骨 異 形 成 症 、 先 天 性 軟 骨 異 栄 養 症 石 灰 化 （ Chondrodys
trophia Calcificans Congenita） 、 胎 児 軟 骨 形 成 異 常 症 、 軟 骨 形 成 異 常 筋 緊 張 症 、 軟 骨
発 育 不 全 、 内 反 足 を 伴 う 軟 骨 発 育 不 全 、 骨 端 軟 骨 発 育 不 全 、 軟 骨 発 育 不 全 過 形 成 性 型 、 軟
骨 外 胚 葉 性 形 成 異 常 、 軟 骨 形 成 不 全 症 、 軟 骨 発 育 不 全 症 （ Chondrohystrophia） 、 骨 軟 骨
形 成 異 常 症 、 舞 踏 有 棘 赤 血 球 症 、 絨 毛 膜 絨 毛 標 本 抽 出 、 脈 絡 網 膜 性 例 外 、 ACCを 伴 う 脈 絡
網 膜 性 異 常 、 コ リ レ ニ ナ ル 欠 損 症 -ジ ュ ベ ー ル 症 候 群 （ Chorireninal Coloboma-Joubert S
yndrome） 、 脈 絡 膜 硬 化 症 、 コ ロ イ デ レ ミ ア 、 コ ッ ツ ェ ン 症 候 群 、 キ リ ス ト -シ ー メ ン ス -
ト ゥ ー レ ー ヌ 症 候 群 、 キ リ ス ト -シ ー メ ン ス -ト ゥ ー レ ー ヌ 症 候 群 、 ク リ ス マ ス 病 、 ク リ ス
マ ス ・ ツ リ ー 症 候 群 、 第 3染 色 体 遠 位 3pの 欠 失 、 一 染 色 体 性 第 3染 色 体 遠 位 3p、 第 3染 色 体
遠 位 3q2の 重 複 、 第 3染 色 体 遠 位 3q2の ト リ ソ ミ ー 、 一 染 色 体 性 第 3染 色 体 3p2、 染 色 体 3qの
部 分 的 重 複 症 候 群 、 染 色 体 3q、 部 分 的 ト リ ソ ミ ー 症 候 群 、 第 3染 色 体 -3q2ト リ ソ ミ ー 、 第 4
染 色 体 欠 失 4q31-qter症 候 群 、 第 4染 色 体 欠 失 4q32-qter症 候 群 、 第 4染 色 体 欠 失 4q33-qter
症 候 群 、 第 4染 色 体 長 腕 欠 失 、 第 4染 色 体 長 腕 欠 失 、 一 染 色 体 性 第 4染 色 体 4q、 一 染 色 体 性
第 4染 色 体 4q、 一 染 色 体 性 第 4染 色 体 遠 位 4q、 第 4染 色 体 4pの 部 分 的 欠 失 、 第 4染 色 体 、 短 腕
の 部 分 的 欠 失 、 遠 位 4qの 部 分 的 一 染 色 体 性 第 4染 色 体 、 部 分 的 一 染 色 体 性 第 4染 色 体 4p、 第
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4染 色 体 部 分 的 ト リ ソ ミ ー 4（ q25-qter） 、 第 4染 色 体 部 分 的 ト リ ソ ミ ー 4（ q26ま た は q27-q
ter） 、 第 4染 色 体 部 分 的 ト リ ソ ミ ー 4（ q31ま た は 32-qter） 、 第 4染 色 体 4p部 分 的 ト リ ソ ミ
ー 、 第 4染 色 体 4q2お よ び 4q3部 分 的 ト リ ソ ミ ー 、 第 4染 色 体 遠 位 4部 分 的 ト リ ソ ミ ー 、 第 4染
色 体 リ ン グ 、 第 4染 色 体 4q末 端 欠 失 症 候 群 、 第 4染 色 体 q-症 候 群 、 染 色 体 4q-症 候 群 、 第 4染
色 体 ト リ ソ ミ ー 4、 第 4染 色 体 4pト リ ソ ミ ー 、 第 4染 色 体 XY／ 47XXY（ Mosiac） 、 一 染 色 体 性
第 5染 色 体 5p、 第 5染 色 体 、 短 腕 の 部 分 的 な 欠 失 症 候 群 、 第 5染 色 体 5pト リ ソ ミ ー 、 第 5染 色
体 5p完 全 （ 5pll-pter） ト リ ソ ミ ー 、 第 5染 色 体 5p部 分 的 （ 5pl3ま た は 14-pter） ト リ ソ ミ
ー 、 染 色 体 5p-症 候 群 、 第 6染 色 体 6q部 分 的 ト リ ソ ミ ー 、 第 6染 色 体 リ ン グ 、 第 6染 色 体 6q2
ト リ ソ ミ ー 、 一 染 色 体 性 第 7染 色 体 7p2、 第 7染 色 体 短 腕 （ 7p2-） の 部 分 的 欠 失 、 第 7染 色 体
末 端 7p欠 失 [del(7)（ p21-p22） ]、 一 染 色 体 性 第 8染 色 体 8p2、 一 染 色 体 性 第 8染 色 体 8p21-p
ter、 第 8染 色 体 部 分 的 欠 失 （ 短 腕 ） 、 一 染 色 体 性 第 8染 色 体 部 分 的 8p2、 第 9染 色 体 完 全 9P
ト リ ソ ミ ー 、 第 9染 色 体 短 腕 の 部 分 的 欠 失 、 一 染 色 体 性 第 9染 色 体 9p部 分 的 、 一 染 色 体 性 第
9染 色 体 部 分 的 9p22、 一 染 色 体 性 第 9染 色 体 部 分 的 9p22-pter、 封 入 さ れ た 第 9染 色 体 9P部 分
的 ト リ ソ ミ ー （ Chromosome 9 Partial Trisomy 9P Included） 、 第 9染 色 体 リ ン グ 、 第 9染
色 体 9pテ ト ラ ソ ミ ー 、 第 9染 色 体 9pテ ト ラ ソ ミ ー モ ザ イ ク 現 象 、 第 9染 色 体 9pト リ ソ ミ ー （
複 数 の 変 種 ） 、 封 入 第 9染 色 体 ト リ ソ ミ ー 9（ pter-p21～ q32） 、 第 9染 色 体 ト リ ソ ミ ー ・ モ
ザ イ ク 、 第 9染 色 体 ト リ ソ ミ ー ・ モ ザ イ ク 、 第 10染 色 体 ト リ ソ ミ ー 遠 位 10q、 一 染 色 体 性 第
10染 色 体 、 一 染 色 体 性 第 10染 色 体 10p、 第 10染 色 体 、 部 分 的 欠 失 （ 短 腕 ） 、 第 10染 色 体 、
部 分 的 10p、 第 10染 色 体 10q24-qter部 分 的 ト リ ソ ミ ー 、 第 10染 色 体 10q2ト リ ソ ミ ー 、 部 分
的 一 染 色 体 性 第 11染 色 体 長 腕 、 部 分 的 一 染 色 体 性 第 11染 色 体 11q、 第 11染 色 体 部 分 的 ト リ
ソ ミ ー 、 第 11染 色 体 部 分 ト リ ソ ミ ー 11q13-qter、 第 11染 色 体 部 分 的 ト リ ソ ミ ー 11q21-qter
、 第 11染 色 体 部 分 的 ト リ ソ ミ ー 11q23-qter、 第 11染 色 体 q、 部 分 的 ト リ ソ ミ ー 、 第 12染 色
体 12p同 染 色 体 モ ザ イ ク 、 部 分 的 一 染 色 体 性 第 13染 色 体 13q、 第 13染 色 体 、 部 分 的 一 染 色 体
性 長 腕 、 第 14染 色 体 リ ン グ 、 第 14染 色 体 ト リ ソ ミ ー 、 第 15染 色 体 遠 位 15qト リ ソ ミ ー 、 第 1
5染 色 体 r15、 第 15染 色 体 リ ン グ 、 第 15染 色 体 15q2ト リ ソ ミ ー 、 第 15染 色 体 q、 部 分 的 重 複
症 候 群 、 第 17染 色 体 17p中 間 部 欠 失 、 第 18染 色 体 長 腕 欠 失 症 候 群 、 一 染 色 体 性 第 18染 色 体 1
8p、 一 染 色 体 性 第 18染 色 体 18Q、 第 18染 色 体 リ ン グ 、 第 18染 色 体 18pテ ト ラ ソ ミ ー 、 第 18染
色 体 q-症 候 群 、 第 21染 色 体 モ ザ イ ク 21症 候 群 、 第 21染 色 体 リ ン グ 、 第 21染 色 体 転 位 置 21症
候 群 、 第 22染 色 体 逆 位 複 製 （ 22pter-22q11） 、 第 22染 色 体 部 分 的 ト リ ソ ミ ー （ 22pter-22q
11） 、 第 22染 色 体 リ ン グ 、 第 22染 色 体 ト リ ソ ミ ー ・ モ ザ イ ク 、 第 48染 色 体 XXYY、 第 48染 色
体 XXXY、 r15染 色 体 、 染 色 体 三 重 化 、 染 色 体 三 重 化 、 染 色 体 三 倍 性 症 候 群 、 染 色 体 X、 染 色
体 XXY、 慢 性 無 胆 汁 尿 性 黄 疸 、 慢 性 粘 着 性 ク モ 膜 炎 、 慢 性 副 腎 皮 質 不 全 、 慢 性 海 綿 体 症 （ C
hronic Cavernositis） 、 慢 性 先 天 性 無 再 生 貧 血 、 慢 性 食 菌 作 用 異 常 、 慢 性 家 族 性 肉 芽 腫
症 、 慢 性 家 族 性 黄 疸 、 慢 性 疲 労 免 疫 性 機 能 障 害 症 候 群 （ CFIDS） 、 慢 性 肉 芽 腫 症 、 慢 性 ギ
ラ ン ‐ バ レ ー 症 候 群 、 慢 性 特 発 性 黄 疸 、 慢 性 特 発 性 多 発 性 神 経 炎 （ CIP） 、 慢 性 炎 症 性 脱
髄 性 多 発 神 経 障 害 、 慢 性 炎 症 性 脱 髄 性 多 発 神 経 根 筋 障 害 、 慢 性 運 動 チ ッ ク 、 慢 性 皮 膚 粘 膜
カ ン ジ ダ 症 、 慢 性 多 発 性 チ ッ ク 、 慢 性 非 特 異 的 潰 瘍 性 大 腸 炎 、 慢 性 閉 塞 性 胆 管 炎 、 慢 性 消
化 性 潰 瘍 お よ び 食 道 炎 症 候 群 、 慢 性 進 行 性 舞 踏 病 、 慢 性 進 行 性 外 眼 筋 麻 痺 症 候 群 、 慢 性 進
行 性 外 眼 筋 麻 痺 お よ び 筋 障 害 、 荒 れ た 赤 色 筋 線 維 を 伴 う 慢 性 進 行 性 外 眼 筋 麻 痺 、 慢 性 再 発
性 多 発 神 経 障 害 、 慢 性 サ ル コ イ ド ー シ ス 、 慢 性 痙 攣 性 発 声 障 害 、 幼 児 期 の 慢 性 嘔 吐 、 CHS
、 チ ャ ー グ -ス ト ラ ウ ス 症 候 群 、 瘢 痕 性 類 天 疱 瘡 、 CIP、 先 天 性 色 素 肝 硬 変 、 肝 硬 変 、 シ ス
チ ン 尿 症 （ Cistinuria） 、 シ ト ル リ ン 血 症 、 CJD、 古 典 的 シ ン ド ラ ー 病 、 古 典 的 タ イ プ ・
フ ァ イ フ ァ ー 症 候 群 、 古 典 的 楓 糖 尿 症 、 古 典 的 血 友 病 、 古 典 的 形 態 歓 楽 境 症 候 群 I型 （ A型
） 、 古 典 的 リ ー 病 、 古 典 的 フ ェ ニ ル ケ ト ン 尿 症 、 古 典 的 X連 鎖 ペ リ ツ ェ ー ウ ス ‐ メ ル ツ バ
ッ ヒ ャ ー 脳 硬 化 症 、 CLE、 兎 唇 ／ 口 蓋 粘 液 嚢 胞 下 唇 指 状 PPお よ び 生 殖 異 常 、 兔 唇 -口 蓋 瞼 裂
縮 小 兎 眼 お よ び 両 眼 隔 離 症 、 異 常 な 親 指 お よ び 小 頭 症 を 伴 う 兔 唇 ／ 口 蓋 、 口 蓋 裂 -関 節 拘
縮 -ダ ン デ ィ ー ウ ォ ー カ ー 形 成 異 常 （ Cleft palate-joint contractures-dandy walker ma
lformations） 、 口 蓋 裂 お よ び 兔 唇 、 鎖 骨 頭 蓋 骨 異 形 成 症 付 小 顎 症 、 無 親 指 お よ び 末 端 無
指 症 、 鎖 骨 頭 蓋 骨 異 骨 症 、 鎖 骨 頭 蓋 骨 異 形 成 症 、 雑 音 症 候 群 （ Click murmur syndrome）
、 CLN1、 間 代 性 痙 攣 、 ク ル ー ス ト ン 症 候 群 （ Cloustons Syndrome） 、 内 反 足 、 CMDI、 CMM
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、 CMT、 CMTC、 CMTX、 COA症 候 群 、 大 動 脈 縮 窄 、 コ ー ト 疾 患 、 玉 石 異 形 成 、 コ ー チ ン ・ ユ ダ
ヤ 人 障 害 、 歓 楽 境 症 候 群 、 COD-MD症 候 群 、 COD、 コ フ ィ ン ・ ロ ー リ ー 症 候 群 、 コ フ ィ ン 症
候 群 、 コ フ ィ ン ・ シ リ ス 症 候 群 、 COFS症 候 群 、 コ ー ガ ン 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 コ ー ガ ン
・ リ ー ス 症 候 群 、 コ ー エ ン 症 候 群 、 寒 冷 凝 集 素 症 、 寒 冷 抗 体 疾 患 、 寒 冷 抗 体 溶 血 性 貧 血 、
潰 瘍 性 の 大 腸 炎 、 重 症 大 腸 炎 、 大 腸 炎 潰 瘍 性 慢 性 非 特 異 性 潰 瘍 性 大 腸 炎 、 コ ロ ジ オ ン 児 、
成 長 お よ び 発 症 生 殖 器 お よ び 尿 異 常 お よ び 耳 異 常 の 後 鼻 孔 遅 滞 の 欠 損 症 心 臓 欠 損 閉 鎖 症 （
Coloboma Heart Defects Atresia of the Choanae Retardation of Growth and Developm
ent Genital and Urinary Anomalies and Ear Anomalies） 、 欠 損 症 、 結 腸 神 経 症 （ Colon
ic Neurosis） 、 色 盲 （ Color blindness） 、 色 盲 、 腟 頭 症 （ Colpocephaly） 、 円 柱 状 様 食
道 、 複 合 錐 状 桿 体 退 化 （ Combined Cone-Rod Degeneration） 、 免 疫 グ ロ ブ リ ン を 伴 う 複 合
免 疫 不 全 、 複 合 メ ソ 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、 分 類 不 能 型 低 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 （ Common Var
iable Hypogammaglobulinemia） 、 分 類 不 能 型 免 疫 不 全 、 単 心 室 、 交 通 性 水 頭 症 、 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 完 全 欠 損 症 、 完 全 房 室 中 隔 欠 損 症
、 補 体 成 分 1阻 害 剤 欠 損 、 補 体 成 分 C1調 節 成 分 欠 損 、 完 全 心 ブ ロ ッ ク 、 複 合 糖 質 不 耐 性 、
複 合 局 所 疼 痛 症 候 群 、 複 合 V ATPシ ン タ ー ゼ 欠 損 （ Complex V ATP Synthase Deficiency）
、 複 合 I（ Complex I） 、 複 合 I NADHデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 、 複 合 II（ Complex II） 、 複 合
IIコ ハ ク 酸 デ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 、 複 合 III（ Complex III） 、 複 合 IIIユ ビ キ ノ ン -チ ト ク
ロ ー ム cオ キ シ ド レ ダ ク タ ー ゼ 欠 損 、 複 合 IV（ Complex IV） 、 複 合 IVシ ト ク ロ ム cオ キ シ ダ
ー ゼ 欠 損 、 複 合 IV欠 損 、 複 合 V（ ComplexV） 、 錐 状 体 -桿 体 退 化 、 進 行 性 錐 状 体 -桿 体 退 化
、 錐 状 体 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 錐 状 体 -桿 体 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 先 天 性 の 低 PK動 態 を 伴 う 集 密 的
網 状 乳 頭 腫 症 （ Confluent Reticular Papillomatosis, Congenital with low PK Kinetic
s） 、 腹 筋 の 先 天 性 欠 損 症 、 胸 腺 お よ び 副 甲 状 腺 の
先 天 性 欠 損 症 、 先 天 性 色 素 欠 乏 、 先 天 性 ア ジ ソ ン 疾 患 、 先 天 性 副 腎 性 過 形 成 、 先 天 性 ア ド
レ ニ ア ル 過 形 成 （ Congenital Adreneal Hyperplasia） 、 先 天 性 無 フ ィ ブ リ ノ ー ゲ ン 血 症
、 先 天 性 肺 胞 低 換 気 、 先 天 性 新 生 児 貧 血 症 、 先 天 性 両 側 性 ペ ル シ ル ビ ア ン （ Persylvian）
症 候 群 、 先 天 性 ブ ラ ウ ン 症 候 群 、 先 天 性 心 血 管 欠 陥 、 先 天 性 中 枢 性 低 換 気 症 候 群 、 先 天 性
脳 性 麻 痺 、 先 天 性 頸 部 骨 癒 着 、 精 神 遅 滞 を 伴 う 先 天 性 握 ら れ た 親 指 （ Congenital Clasped
 Thumb with Mental Retardation） 、 先 天 性 拘 縮 性 ク モ 指 症 、 ク モ 指 症 を 伴 う 多 発 性 先 天
性 拘 縮 、 先 天 性 チ ア ノ ー ゼ 、 頭 蓋 骨 お よ び 頭 皮 の 先 天 性 欠 損 、 肝 内 胆 管 の 先 天 性 拡 張 、 先
天 性 髄 鞘 発 育 不 全 神 経 障 害 、 先 天 性 食 菌 作 用 異 常 、 先 天 性 形 成 異 常 脈 管 拡 張 症 、 先 天 性 造
血 性 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 先 天 性 第 XIII因 子 欠 損 、 先 天 性 自 律 神 経 性 呼 吸 不 全 、 先 天 性 家 族 性
非 溶 血 性 黄 疸 I型 、 先 天 性 家 族 性 遅 延 性 下 痢 、 先 天 性 型 コ ケ ー ン 症 候 群 II型 （ B型 ） 、 先 天
性 全 身 性 線 維 腫 症 、 先 天 性 ド イ ツ 麻 疹 、 先 天 性 巨 大 軸 索 神 経 病 、 先 天 性 心 ブ ロ ッ ク 、 先 天
性 心 欠 陥 、 魚 鱗 癬 紅 皮 症 を 伴 う 先 天 性 ヘ ミ 異 形 成 お よ び 肢 欠 損 、 先 天 性 溶 血 性 黄 疸 、 先 天
性 溶 血 性 貧 血 、 先 天 性 肝 線 維 症 、 先 天 性 遺 伝 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 先 天 性 遺 伝 リ ン パ 浮
腫 、 先 天 性 過 軟 骨 症 （ Congenital Hyperchondroplasia） 、 先 天 性 低 ミ エ リ ン 形 成 多 発 神
経 障 害 、 先 天 性 低 髄 鞘 形 成 神 経 障 害 、 先 天 性 低 髄 鞘 形 成 、 先 天 性 低 髄 鞘 形 成 （ タ マ ネ ギ の
球 根 ） 多 発 性 神 経 障 害 、 先 天 性 魚 鱗 癬 状 紅 皮 症 、 先 天 性 円 錐 角 膜 、 先 天 性 乳 酸 ア シ ド ー シ
ス 、 先 天 性 乳 糖 不 耐 症 、 先 天 性 リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 先 天 性 肝 硬 変 、 先 天 性 大 葉 性 肺 気 腫
、 先 天 性 局 在 型 肺 気 腫 、 先 天 性 巨 大 舌 、 先 天 性 延 髄 狭 窄 、 先 天 性 巨 大 結 腸 症 、 先 天 性 メ ラ
ニ ン 細 胞 母 斑 、 先 天 性 中 胚 葉 性 異 常 形 態 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 先 天 性 中 胚 葉 性 ジ ス ト ロ フ ィ ー
、 先 天 性 微 絨 毛 萎 縮 、 先 天 性 多 発 性 関 節 拘 縮 、 先 天 性 筋 強 直 性 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 低 髄 鞘 形
成 に よ っ て 引 き 起 こ さ れ る 先 天 性 神 経 障 害 、 先 天 性 汎 血 球 減 少 症 、 先 天 性 悪 性 貧 血 、 内 因
子 欠 陥 に よ る 先 天 性 悪 性 貧 血 、 内 因 子 の 欠 陥 に よ る 先 天 性 悪 性 貧 血 、 先 天 性 色 素 沈 着 性 硬
変 、 先 天 的 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 デ ス ミ ン 貯 蔵 筋 障 害 に 関 連 す る 先 天 性 近 位 筋 障 害 、 先 天 性 肺
気 腫 、 先 天 性 真 正 赤 血 球 性 貧 血 、 先 天 性 赤 芽 球 癆 、 先 天 性 網 膜 盲 目 、 先 天 性 網 膜 嚢 胞 、 先
天 性 網 膜 色 素 変 性 症 、 先 天 性 網 膜 分 離 症 、 先 天 性 ロ ッ ド 病 、 先 天 性 風 疹 症 候 群 、 遠 位 肢 減
少 異 常 を 伴 う 先 天 性 頭 皮 欠 損 、 先 天 性 感 覚 神 経 障 害 、 関 節 拘 縮 症 を 伴 う 先 天 性 SMA、 先 天
性 球 状 赤 血 球 性 貧 血 、 先 天 性 脊 椎 骨 異 形 成 症 、 先 天 性 繋 索 髄 頚 髄 症 候 群 （ Congenital Tet
hered Cervical Spinal Cord Syndrome） 、 先 天 性 チ ロ シ ン 症 、 先 天 性 水 痘 症 候 群 、 先 天
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性 脈 管 海 綿 形 成 異 常 、 先 天 性 の 網 膜 の 脈 管 ベ ー ル （ Congenital Vascular Veils in the R
etina） 、 先 天 性 言 語 盲 、 先 天 性 遊 走 脾 （ 小 児 科 ） 、 う っ 血 性 心 筋 障 害 、 円 錐 角 膜 、 抱 合
型 高 ビ リ ル ビ ン 血 症 、 結 膜 炎 、 結 膜 炎 木 質 、 結 膜 -尿 道 滑 膜 症 候 群 、 コ ー ン 症 候 群 、 結 合
組 織 病 、 コ ン ラ ー デ ィ 病 、 コ ン ラ ー デ ィ ・ ハ ナ ー マ ン （ Conradi Hunermann） 症 候 群 、 体
質 的 な 再 生 不 良 性 貧 血 、 体 質 的 な 赤 血 球 低 形 成 、 体 質 的 な 湿 疹 、 体 質 的 な 肝 機 能 不 全 、 体
質 的 な 血 小 板 障 害 、 先 天 性 収 縮 性 バ ン ド 、 小 人 症 を 伴 う 収 縮 性 心 膜 炎 、 持 続 性 筋 線 維 活 性
症 候 群 、 拘 縮 性 ク モ 指 症 、 足 筋 萎 縮 お よ び 動 眼 失 行 症 の 拘 縮 、 痙 攣 、 ク ー リ ー 貧 血 症 、 銅
輸 送 疾 患 、 肝 臓 コ プ ロ ポ ル フ ィ リ ン ・ ポ ル フ ィ リ ン 症 （ Coproporphyria Porphyria Hepat
ica） 、 三 房 心 、 左 巻 き 三 房 心 （ Cor Triatriatum Sinistrum） 、 二 房 三 腔 心 、 二 腔 心 、 コ
リ 病 、 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 角 膜 ア ミ ロ イ ド 症 、 角 膜 混 濁 -弛 緩 性 皮 膚 -精 神 遅 滞 、 角 膜 ジ
ス ト ロ フ ィ ー 症 、 コ ー ネ リ ア ・ ド ラ ン ゲ 症 候 群 、 冠 状 象 牙 質 異 形 成 、 冠 状 動 脈 疾 患 、 冠 動
脈 心 疾 患 、 脳 梁 非 形 成 、 皮 質 性 基 礎 神 経 節 退 化 、 皮 質 変 形 （ Corticalis Deformaris） 、
皮 質 基 礎 神 経 節 退 化 （ CBGD） 、 皮 質 基 礎 退 化 、 コ ル チ コ ス テ ロ ン メ チ ル オ キ シ ダ ー ゼ 欠 損
I型 、 コ ル チ コ ス テ ロ ン メ チ ル オ キ シ ダ ー ゼ 欠 損 II型 、 コ ル チ ゾ ー ル 、 コ ス テ ロ 症 候 群 、
乳 児 突 然 死 、 COVESDEM症 候 群 、 COX、 COX欠 損 、 COX欠 損 フ ラ ン ス -カ ナ ダ 型 、 封 入 さ れ た CO
X欠 損 幼 児 ミ ト コ ン ド リ ア ミ オ パ シ ー ・ デ ・ ト ー ニ -フ ァ ン コ ニ -ド ブ レ ー （ COX Deficienc
y Infantile Mitochondrial myopathy de Toni-Fanconi-Debre included） 、 良 性 COX欠 損
タ イ プ 幼 児 ミ ト コ ン ド リ ア ミ オ パ シ ー 、 CP、 CPEO、 筋 障 害 を 伴 う CPEO、 荒 れ た 赤 色 筋 線 維
を 伴 う CPEO、 CPPD家 族 性 型 、 CPT欠 損 、 CPTD、 頭 蓋 動 脈 炎 、 頭 蓋 髄 膜 脳 瘤 、 頭 蓋 口 指 状 症
候 群 、 頭 蓋 手 根 骨 足 根 骨 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 頭 蓋 瘤 、 頭 蓋 指 状 症 候 群 -精 神 遅 滞 ス コ ッ ト ・
タ イ プ 、 頭 蓋 顔 面 骨 形 成 不 全 症 、 陰 唇 頭 蓋 顔 面 骨 形 成 不 全 症 -PD動 脈 性 多 毛 症 -発 育 不 全 、
頭 蓋 前 頭 鼻 骨 異 形 成 、 頭 蓋 骨 幹 端 異 形 成 症 、 頭 蓋 口 指 状 症 候 群 、 頭 蓋 口 指 状 症 候 群 II型 、
狭 頭 症 ク ル ゾ ン タ イ プ 、 狭 頭 症 、 頭 蓋 骨 癒 合 症 -後 鼻 孔 閉 鎖 症 -橈 骨 上 腕 骨 骨 癒 着 、 頭 蓋 骨
癒 合 症 -多 毛 症 -顔 お よ び そ の 他 の 異 常 、 頭 蓋 骨 癒 合 症 顔 中 間 （ Midfacial） 発 育 不 全 お よ
び 足 異 常 、 原 発 性 頭 蓋 骨 癒 合 症 、 頭 蓋 骨 癒 合 症 -橈 骨 形 成 不 全 症 候 群 、 橈 骨 欠 陥 を 伴 う 頭
蓋 骨 癒 合 症 、 頭 蓋 披 裂 、 CREST症 候 群 、 ク ロ イ ツ フ ェ ル ト ・ ヤ コ ブ 病 、 ネ コ 鳴 き 症 候 群 、
乳 児 突 然 死 、 ク リ グ ラ ー ‐ ナ ジ ャ ー 症 候 群 I型 、 ク ロ ー ン 病 、 ク ロ ン カ イ ト ‐ カ ナ ダ 症 候
群 、 ク ロ ス 症 候 群 、 ク ロ ス 症 候 群 、 ク ロ ス -マ キ ュ ー ジ ッ ク -ブ リ ー ン 症 候 群 、 ク ル ゾ ン 、
ク ル ゾ ン 症 候 群 、 ク ル ゾ ン 頭 蓋 顔 面 骨 形 成 不 全 症 、 本 態 性 混 合 性 ク リ オ グ ロ ブ リ ン 血 症 、
潜 在 眼 球 症 -合 指 症 症 候 群 、 睾 丸 停 留 -小 人 症 -亜 正 常 精 神 状 態 、 シ ュ ナ イ ダ ー 結 晶 角 膜 ジ
ス ト ロ フ ィ ー 症 、 CS、 CSD、 CSID、 CSO、 CST症 候 群 、 渦 巻 き 状 の 毛 -眼 瞼 癒 着 -爪 異 形 成 、
ク ル シ ュ マ ン -バ ッ テ ン （ Batten） -シ ュ タ イ ナ ー ト 症 候 群 、 ク ル ス ・ マ ク リ ン ・ タ イ プ 魚
鱗 癬 ヒ ス ト リ ッ ク （ Curth Macklin Type Ichthyosis Hystric） 、 ク ル ス -マ ク リ ン ・ タ イ
プ 、 ク ッ シ ン グ 、 ク ッ シ ン グ 症 候 群 、 ク ッ シ ン グ  III、 遺 伝 性 皮 膚 悪 性 黒 色 腫 、 皮 膚 ポ ル
フ ィ リ ン 症 、 弛 緩 性 皮 膚 、 弛 緩 性 皮 膚 -成 長 不 全 症 候 群 、 末 梢 血 管 拡 張 性 先 天 性 大 理 石 様
皮 膚 （ Cutis Marmorata Telangiectatica Congenita） 、 CVI、 CVID、 CVS、 周 期 性 嘔 吐 症
症 候 群 、 腎 髄 質 嚢 胞 病 、 嚢 腫 、 嚢 胞 性 線 維 症 、 嚢 胞 性 リ ン パ 管 腫 、 シ ス チ ン -リ ジ ン -ア ル
ギ ニ ン -オ ル ニ チ ン 尿 症 、 シ ス チ ン 蓄 積 症 、 シ ス チ ン 症 、 シ ス チ ン 尿 症 、 二 塩 基 性 の ア ミ
ノ 酸 尿 を 伴 う シ ス チ ン 尿 症 、 シ ス チ ン 尿 症 I型 、 シ ス チ ン 尿 症 II型 、 シ ス チ ン 尿 症 III型 、
先 天 性 の 腎 髄 質 の 嚢 胞 、 シ ト ク ロ ム cオ キ シ ダ ー ゼ 欠 損 、 D. C.、 涙 管 唾 液 腺 症 （ Dacryosi
aloadenopathy） 、 涙 管 唾 液 腺 症 （ Dacryosialoadenopathia） 、 ダ ル プ ロ （ Dalpro） 、 ダ
ル ト ン 、 先 天 性 色 盲 、 ダ ン ボ ル ト -ク ロ ス 症 候 群 （ Danbolt-Cross Syndrome） 、 ダ ン ス 目 -
ダ ン ス 足 症 候 群 、 ダ ン デ ィ -ウ ォ ー カ ー 症 候 群 、 ダ ン デ ィ -ウ ォ ー カ ー 嚢 胞 、 ダ ン デ ィ -ウ
ォ ー カ ー 奇 形 、 ダ ン デ ィ -ウ ォ ー カ ー 形 成 異 常 、 デ ン マ ー ク 心 臓 タ イ プ ・ ア ミ ロ イ ド 症 （ I
II型 ） 、 ダ リ エ 病 、 デ ー ヴ ィ ッ ド ソ ン 病 、 デ ー ヴ ィ ス 病 、 DBA、 DBS、 DC、 DD、 デ ・ バ ー ジ
ー （ De Barsy） 症 候 群 、 デ ・ バ ー ジ ー -モ ー ン ス -デ ィ エ ル ク 症 候 群 （ De Barsy-Moens-Die
rcks Syndrome） 、 ド ・ ラ ン ゲ 症 候 群 、 デ ・ モ ル シ エ 症 候 群 （ De Morsier Syndrome） 、 デ
・ サ ン チ ス ・ カ ッ チ オ ン （ De Santis Cacchione） 症 候 群 、 デ ・ ト ニ -フ ァ ン コ ニ 症 候 群 （
de Toni-Fanconi Syndrome） 、 先 天 性 聴 覚 障 害 お よ び 機 能 的 心 疾 患 、 聴 覚 障 害 -小 人 症 -網
膜 萎 縮 、 聴 覚 障 害 -機 能 的 心 疾 患 、 聴 覚 障 害 爪 異 栄 養 症 骨 形 成 異 常 お よ び 精 神 遅 滞 、 聴 覚

10

20

30

40

50

(19) JP 2006-506078 A 2006.2.23



障 害 お よ び 捻 転 毛 ブ ヨ ル ン ス タ ッ ド ・ タ イ プ 、 無 孔 肛 門 お よ び 再 生 不 良 性 親 指 を 伴 う 感 音
性 聴 覚 障 害 、 デ ブ ラ ン チ ャ ー 欠 損 、 脱 落 性 皮 膚 、 腸 細 胞 内 因 子 受 容 体 欠 陥 、 ナ チ ュ ラ ル キ
ラ ー リ ン パ 球 の 欠 陥 、 カ ル ニ チ ン の 腎 臓 再 吸 収 欠 陥 、 糖 タ ン パ ク 質 ノ イ ラ ミ ニ ダ ー ゼ 欠 損
、 ミ ト コ ン ド リ ア 呼 吸 鎖 複 合 体 IV欠 損 、 血 小 板 糖 蛋 白 Ib欠 損 、 フ ォ ン ビ ル ブ ラ ン ト 因 子 受
容 体 欠 損 、 短 鎖 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ （ ACADS） 欠 損 、 肢 中 部 性 小 人 症 を 伴 う 奇 形
、 変 性 舞 踏 病 、 変 性 腰 部 の 脊 髄 狭 窄 、 ド ゴ ー 疾 患 、 ド ゴ ー -ケ ー ル マ イ ア ー 病 、 ド ゴ ー 症
候 群 、 DEH、 デ ジ ェ リ ー ヌ -ル シ ー 症 候 群 、 デ ジ ェ リ ー ヌ ・ ソ ッ タ 病 （ Dejerine Sottas Di
sease） 、 部 分 的 9p欠 失 症 候 群 、 部 分 的 11q欠 失 症 候 群 、 部 分 的 13q欠 失 症 候 群 、 デ ー ル マ
ン -オ ー ル シ ス 症 候 群 （ Delleman-Oorthuys Syndrome） 、 デ ー ル マ ン 症 候 群 、 脳 葉 萎 縮 お
よ び ニ ュ ー ロ ン の 細 胞 質 封 入 体 を 伴 う 痴 呆 、 脱 髄 疾 患 、 デ ィ マ イ ヤ ー 症 候 群 、 冠 状 象 牙 質
異 形 成 、 根 性 象 牙 質 異 形 成 、 象 牙 質 異 形 成 I型 、 象 牙 質 異 形 成 II型 、 象 牙 質 形 成 不 全 症 ブ
ラ ン デ ィ ワ イ ン 型 、 象 牙 質 形 成 不 全 症 シ ー ル ド 型 、 象 牙 質 形 成 不 全 症 III型 、 歯 眼 骨 異 形
成 、 歯 眼 皮 膚 症 候 群 、 デ ニ ス -ド ラ ッ シ ュ 症 候 群 、 デ パ ケ ン 、 デ パ ケ ン （ 商 標 ） 曝 露 、 デ
パ コ ト （ Depakote） 、 デ パ コ ト （ Depakote） 散 在 、 色 素 脱 失 -歯 肉 線 維 腫 症 -小 眼 球 症 、 ダ
ー カ ム 病 、 ア ト ピ ー 性 皮 膚 炎 、 剥 脱 性 皮 膚 炎 、 疱 疹 状 皮 膚 炎 、 多 型 皮 膚 炎 、 全 身 性 皮 膚 噴
門 弛 緩 症 、 全 身 性 皮 膚 弛 緩 症 、 皮 膚 巨 大 症 、 皮 膚 筋 炎 サ イ ン 筋 炎 、 皮 膚 筋 炎 、 デ ル マ ト ス
パ ラ キ シ ス 、 皮 膚 口 内 炎 ス テ ィ ー ヴ ン ズ ・ ジ ョ ン ソ ン ・ タ イ プ 、 デ バ ク オ イ ス （ Desbuquo
is） 症 候 群 、 デ ス ミ ン 貯 蔵 筋 障 害 、 新 生 児 の 剥 離 、 緑 色 弱 、 発 育 性 リ ー デ ィ ン グ 障 害 、 発
育 性 ゲ ル ス ト マ ン 症 候 群 、 デ ベ ル ギ ー （ Devergie） 病 、 デ ビ ッ ク 病 、 デ ビ ッ ク 症 候 群 、 右
胸 心 -気 管 支 拡 張 症 お よ び 副 鼻 腔 炎 、 内 臓 逆 位 症 を 伴 う 右 胸 心 、 DGS、 封 入 さ れ た DGSXゴ ラ
ビ -ロ ー ゼ ン 症 候 群 （ DGSX Golabi-Rosen Syndrome Included） 、 DH、 DHAPア ル キ ル ト ラ ン
ス フ ェ ラ ー ゼ 欠 損 、 DHBS欠 損 、 DHOF、 DHPR欠 損 、 尿 崩 症 、 尿 崩 症 糖 尿 病 視 神 経 萎 縮 症 お よ
び 聴 覚 障 害 、 神 経 下 垂 体 尿 崩 症 、 イ ン ス リ ン 依 存 性 糖 尿 病 、 糖 尿 病 、 糖 尿 病 ア ジ ソ ン 病 粘
液 水 腫 、 糖 尿 病 性 ア シ ド ー シ ス 、 糖 尿 病 性 ひ げ の あ る 女 性 症 候 群 （ Diabetic Bearded Wom
an Syndrome） 、 ダ イ ヤ モ ン ド -ブ ラ ッ ク フ ァ ン 貧 血 症 （ Diamond-Blackfan Anemia） 、 横
隔 膜 無 呼 吸 、 骨 幹 遺 伝 性 多 骨 症 、 変 形 性 小 人 症 、 変 形 性 異 形 成 、 変 形 性 小 人 症 症 候 群 、 ジ
カ ル ボ キ シ ル ・ ア ミ ノ 酸 尿 症 、 脂 肪 酸 β 酸 化 の 欠 陥 に よ っ て 引 き 起 こ さ れ る ジ カ ル ボ ン 酸
酸 性 尿 症 、 脂 肪 酸 β 酸 化 の 欠 陥 に よ る ジ カ ル ボ ン 酸 酸 性 尿 症 、 MCADH欠 損 に よ る ジ カ ル ボ
ン 酸 酸 性 尿 症 、 二 色 型 色 覚 、 デ ィ ッ カ ー -オ ー ピ ッ ツ （ Dicker-Opitz） 、 DIDMOAD、 間 脳 症
候 群 、 幼 児 期 の 間 脳 症 候 群 、 る い そ う の 間 脳 症 候 群 、 ジ エ ノ イ ル CoAレ ダ ク タ ー ゼ 欠 損 、
幼 少 に お け る 広 汎 性 脳 退 化 、 広 汎 性 変 性 脳 疾 患 、 広 汎 性 特 発 性 骨 格 の 骨 過 形 成 、 広 汎 性 -
糖 ペ プ チ ド 症 （ Diffusum-Glycopeptiduria） 、 デ ィ ジ ョ ー ジ 症 候 群 、 指 -口 -頭 蓋 症 候 群 、
指 -耳 -口 蓋 骨 症 候 群 、 指 -耳 -口 蓋 症 候 群 I型 、 指 -耳 -口 蓋 症 候 群 II型 、 ジ ヒ ド ロ ビ オ プ テ
リ ン 合 成 酵 素 欠 損 、 ジ ヒ ド ロ プ テ リ ジ ン レ ダ ク タ ー ゼ 欠 損 、 ジ ヒ ド ロ キ シ ア セ ト ン ホ ス フ
ェ ー ト シ ン タ ー ゼ 、 拡 張 型 （ 鬱 血 性 ） 心 筋 障 害 、 デ ィ ミ ト リ 病 、 脳 性 麻 痺 の 両 側 麻 痺 、 二
倍 Y症 候 群 （ Diplo-Y Syndrome） 、 ジ サ ッ カ リ ダ ー ゼ 欠 損 、 二 糖 不 耐 性 I、 円 板 状 狼 蒼 、 円
板 状 エ リ テ マ ト ー デ ス 、 DISH、 角 化 障 害 、 角 化 I型 障 害 、 角 化 4障 害 、 角 化 6障 害 、 角 化 8障
害 、 角 化 9障 害 ネ ザ ー ト ン 型 、 角 化 11障 害 フ ィ タ ン 酸 型 、 角 化 12障 害 （ 中 性 脂 質 貯 蔵 型 ）
、 角 化 13障 害 、 角 化 14障 害 、 角 化 14障 害 ト リ コ チ オ ジ ス ト ロ フ ィ ー （ Trichothiodystroph
y） 型 、 角 化 15障 害 （ 角 膜 炎 聴 覚 障 害 型 ） 、 角 化 16障 害 、 角 化 18障 害 エ リ ス ロ 角 皮 症 ヴ ァ
リ ア ビ リ ス 型 （ Erythrokeratodermia Variabilis Type） 、 角 化 19障 害 、 角 化 20障 害 、 角
化 24障 害 、 位 置 が ず れ た 脾 臓 、 播 種 性 紅 斑 性 狼 瘡 、 播 種 性 神 経 皮 膚 炎 、 散 在 性 硬 化 症 、 一
染 色 体 性 遠 位 11q、 遠 位 11q-症 候 群 、 遠 位 の 先 天 性 多 発 性 関 節 拘 縮 症 タ イ プ IIA、 遠 位 の 先
天 性 多 発 性 関 節 拘 縮 症 タ イ プ IIA、 遠 位 の 関 節 拘 縮 症 タ イ プ IIA、 遠 位 の 関 節 拘 縮 症 タ イ プ
2A、 遠 位 6qの 重 複 、 遠 位 10qの 重 複 、 Dup（ 10q） 症 候 群 、 遠 位 15qの 重 複 、 一 染 色 体 性 遠 位
9p、 遠 位 6qト リ ソ ミ ー 、 遠 位 10qト リ ソ ミ ー 症 候 群 、 遠 位 11qト リ ソ ミ ー 、 ジ バ ル プ ロ エ ク
ス （ Divalproex） 、 DJS、 DKC、 DLE、 DLPIII、 DM、 DMC症 候 群 、 DMC疾 患 、 DMD、 遺 伝 性 DNS
、 DOC I、 DOC2、 DOC4、 DOC6（ ハ ー レ ク イ ン ・ タ イ プ ） 、 DOC8ク ル ス -マ ク リ ン 型 、 DOC11
フ ィ タ ン 酸 タ イ プ 、 DOC12（ 中 性 脂 質 貯 蔵 型 ） 、 DOC13、 DOC14、 DOC14ト リ コ チ オ ジ ス ト ロ
フ ィ ー （ Trichothiodystrophy） 型 、 DOC15（ 角 膜 炎 聴 覚 障 害 型 ） 、 DOC16、 DOC16一 側 性 ヘ
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ミ 異 形 成 タ イ プ 、 DOC18、 DOC19、 DOC20、 DOC2
4、 デ ー レ 小 体 -骨 髄 障 害 、 長 椎 骨 異 形 成 、 ク モ 肢 症 、 ク モ 肢 症 症 候 群 、 優 性 型 ケ ニ ー -カ
フ ェ 症 候 群 （ Dominant Type Kenny-Caffe Syndrome） 、 優 性 タ イ プ 先 天 性 筋 緊 張 症 、 ド ナ
ヒ ュ ー 症 候 群 、 ド ー ナ ト -ラ ン ド シ ュ タ イ ナ ー 溶 血 性 貧 血 、 ド ー ナ ト ‐ ラ ン ト シ ュ タ イ ナ
ー 症 候 群 、 DOOR症 候 群 、 DOORS症 候 群 、 ド パ 応 答 性 筋 緊 張 異 常 （ DRD） 、 ド ル フ マ ン ・ キ ャ
ナ リ ン 症 候 群 、  ダ ウ リ ン グ -メ ア ラ 症 候 群 （ Dowling-Meara Syndrome） 、 ダ ウ ン 症 候 群 、
DR症 候 群 、 ド ラ シ ュ 症 候 群 （ Drash Syndrome） 、 DRD、 拘 縮 を 伴 う ド ラ イ フ ス -エ メ リ ー 型
筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 候 群 、 ド レ ス ラ ー 症 候 群 、 ず れ た 脾 臓 、 薬 物 性 黒 色 表 皮 腫 、 薬 物 性 エ
リ テ マ ト ー デ ス 、 薬 物 関 連 副 腎 不 全 、 ド ラ モ ン ド 症 候 群 、 乾 性 脚 気 、 ド ラ イ ア イ 、 DTD、
ド ゥ エ ー ン 退 縮 症 候 群 、 ド ゥ エ ー ン 症 候 群 、 ド ゥ エ ー ン 症 候 群 タ イ プ IA、 1B、 お よ び 1C、
ド ゥ エ ー ン 症 候 群 タ イ プ 2A、 2B、 お よ び 2C、 ド ゥ エ ー ン 症 候 群 タ イ プ 3A、 3B、 お よ び 3C、
デ ュ ー ビ ン ・ ジ ョ ン ソ ン 症 候 群 、 デ ュ ボ ワ 症 候 群 （ Dubowitz Syndrome） 、 デ ュ シ ェ ン ヌ
、 デ ュ シ ェ ン ヌ 型 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 デ ュ シ ェ ン ヌ 麻 痺 、 デ ュ ー リ ン 病 （ Duhring's Dise
ase） 、 ダ ン カ ン 病 、 ダ ン カ ン 病 、 十 二 指 腸 閉 鎖 症 、 十 二 指 腸 狭 窄 、 十 二 指 腸 炎 、 4p重 複
症 候 群 、 部 分 的 6q重 複 、 ヂ ュ ピ ュ イ 症 候 群 、 デ ュ ピ ュ イ ト ラ ン 拘 縮 、 ダ ッ チ -ケ ネ デ ィ 症
候 群 、 小 人 症 、 カ ン ポ メ リ ク 小 人 症 （ Dwarfism Campomelic） 、 管 状 骨 の 小 人 症 皮 質 性 肥
厚 お よ び 一 時 的 な 低 カ ル シ ウ ム 血 症 、 小 人 症 レ ビ タ イ プ 、 遡 及 性 小 人 症 、 小 人 症 -爪 異 形
成 、 小 人 症 -心 外 膜 炎 、 腎 臓 萎 縮 お よ び 聴 覚 障 害 を 伴 う 小 人 症 、 く る 病 を 伴 う 小 人 症 、 DWM
、 デ ィ グ ヴ ‐ メ ル キ オ ー ‐ ク ロ ー セ ン 症 候 群 、 家 族 性 自 律 神 経 障 害 、 家 族 性 異 β リ ポ 蛋 白
血 症 、 血 管 腫 を 伴 う 軟 骨 形 成 異 形 成 （ Dyschondrodysplasia） 、 軟 骨 異 骨 症 、 普 遍 性 遺 伝
性 色 素 異 常 症 （ Dyschromatosis Universalis Hereditaria） 、 内 臓 嚢 胞 脳 奇 形 、 先 天 性 角
化 異 常 症 、 先 天 性 常 染 色 体 劣 性 角 化 異 常 症 、 先 天 性 角 化 異 常 症 ス コ ギ ン 型 （ Dyskeratosis
 Congenita Scoggins Type） 、 先 天 性 角 化 異 常 症 症 候 群 、 胞 状 異 角 化 症 ベ ジ タ ン ス （ Dysk
eratosis Follicularis Vegetans） 、 失 読 症 、 異 常 骨 髄 性 白 質 萎 縮 症 、 異 常 骨 髄 性 白 質 萎
縮 症 -メ ガ ロ ベ ア （ Megalobare） 、 痙 性 発 声 障 害 、 骨 端 性 点 状 異 形 成 （ Dysplasia Epiphys
ialis Punctata） 、 骨 端 性 半 肢 症 異 形 成 （ Dysplasia Epiphyseal Hemimelica） 、 歯 数 不
足 症 を 伴 う 爪 異 形 成 、 鎖 骨 頭 蓋 異 形 成 、 繊 維 異 形 成 、 X連 結 異 形 成 巨 人 症 症 候 群 、 骨 歯 異
形 成 、 母 斑 異 形 成 症 候 群 、 母 斑 異 形 成 型 、 ミ オ ク ロ ー ヌ ス 性 小 脳 性 協 調 障 害 、 食 道 協 調 障
害 、 筋 緊 張 異 常 、 眼 角 異 所 症 （ Dystopia Canthorum） 、 脂 肪 性 器 性 異 栄 養 症 、 内 皮 角 膜 異
栄 養 症 、 中 胚 葉 異 栄 養 症 （ Dystrophia Mesodermalis） 、 ジ ス ト ロ フ ィ ー の 表 皮 水 泡 症 、
ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 窒 息 性 胸 郭 、 筋 緊 張 性 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 E-D症 候 群 、 イ ー グ ル -バ レ ッ ト
症 候 群 、 イ ー ル ズ 網 膜 症 、 イ ー ル ズ 病 、 脊 柱 後 側 弯 を 伴 う 骨 の 耳 異 常 -拘 縮 -異 形 成 、 耳 膝
蓋 低 身 長 症 候 群 、 初 期 制 約 障 害 （ Early Constraint Defects） 、 小 妖 精 顔 貌 を 伴 う 初 期 の
高 カ ル シ ウ ム 血 症 症 候 群 、 早 期 発 症 筋 緊 張 異 常 、 イ ー ト ン ・ ラ ン バ ー ト 症 候 群 、 EB、 エ ブ
ス タ イ ン 奇 形 、 先 天 性 EBV感 染 性 （ EBVS） 、 EBVS、 ECD、 ECPSG、 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、 兔 唇
お よ び 口 蓋 裂 を 伴 う 外 胚 葉 性 異 形 成 無 発 汗 症 、 外 胚 葉 性 異 形 成 症 -外 分 泌 膵 不 全 、 外 胚 葉
性 異 形 成 症 ラ ッ プ -ホ ジ キ ン 型 、 外 胚 葉 性 お よ び 中 胚 葉 性 の 先 天 性 異 形 成 、 骨 の 関 与 を 伴
う 外 胚 葉 性 お よ び 中 胚 葉 性 の 異 形 成 、 開 口 部 び ら ん 性 外 皮 症 、 レ ン テ ィ ス 逸 所 症 （ Ectopi
a Lentis） 、 嚢 逸 所 症 、 異 所 性 ACTH症 候 群 、 異 所 性 副 腎 皮 質 刺 激 ホ ル モ ン 症 候 群 、 異 所 性
肛 門 、 手 の 欠 指 症 、 欠 指 症 、 欠 指 症 -外 胚 葉 性 異 形 成 -中 裂 症 候 群 、 欠 指 症 外 胚 葉 性 異 形 成
症 中 裂 症 候 群 、 欠 指 症 外 胚 葉 性 異 形 成 症 兔 唇 ／ 口 蓋 裂 、 湿 疹 、 湿 疹 -血 小 板 減 -免 疫 不 全 症
候 群 、 EDA、 EDMD、 EDS、 EDS動 脈 状 出 血 斑 型 、 EDS関 節 噴 門 弛 緩 症 （ Arthrochalasia） 、 ED
S古 典 的 重 症 型 、 異 常 フ ィ ブ ロ ネ ク チ ン 血 症 （ Dysfibronectinemic） 、 EDS重 症 型 、 過 剰 運
動 性 EDS、 脊 柱 後 側 弯 性 EDS、 脊 柱 後 側 弯 EDS、 EDS緩 和 型 、 眼 球 -脊 柱 側 弯 症 EDS、 早 老 性 ED
S、 EDS歯 周 症 、 脈 管 EDS、 EEC症 候 群 、 EFE、 EHBA、 EHK、 エ ー ラ ー ス ・ ダ ン ロ ー 症 候 群 、 エ
ー ラ ー ス ‐ ダ ン ロ ス 症 候 群 、 エ ー ラ ー ス ・ ダ ン ロ ー IX、 ア イ ゼ ン メ ン ガ ー 複 合 体 、 ア イ ゼ
ン メ ン ガ ー 複 合 体 、 ア イ ゼ ン メ ン ガ ー 疾 患 、 ア イ ゼ ン メ ン ガ ー 反 応 、 ア イ ゼ ン メ ン ガ ー 症
候 群 、 エ ク ボ ー ム 症 候 群 、 エ ク マ ン -ロ ー ブ シ ュ タ イ ン 疾 患 、 手 の 外 指 症 （ Ektrodactyly
） 、 EKV、 エ ラ ス チ ン 繊 維 障 害 、 全 身 性 弾 性 線 維 破 裂 、 異 栄 養 性 弾 力 線 維 症 症 候 群 、 選 択
的 無 言 症 （ 陳 旧 性 ） 、 選 択 的 無 言 症 、 心 電 図 （ ECGま た は EKG） 、 電 子 伝 達 フ ラ ボ 蛋 白 質 （
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ETF） デ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 ： （ GAIIお よ び MADD） 、 電 気 生 理 学 的 研 究 （ EPS） 、 出 生 由 来
の ゾ ウ 爪 （ Elephant Nails From Birth） 、 先 天 性 血 管 腫 象 皮 症 、 血 管 拡 張 性 肥 大 、 高 カ
ル シ ウ ム 血 症 を 伴 う 小 妖 精 顔 貌 、 エ リ ス -フ ァ ン ・ ク レ フ ェ ル ト 症 候 群 、 エ リ ス ・ ヴ ァ ン
・ ク レ ベ ル ト 症 候 群 、 胚 芽 腫 腎 臓 、 胚 性 腺 筋 肉 腫 腎 臓 、 胚 性 癌 肉 腫 腎 臓 、 胚 性 混 合 腫 瘍 腎
臓 、 EMC、 エ メ リ ー ・ ド レ フ ュ ス 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 エ メ リ ー -ド ラ イ フ ス 筋 ジ ス ト ロ フ ィ
ー 、 エ メ リ ー -ド ラ イ フ ス 症 候 群 、 EMF、 EMG症 候 群 、 エ ン プ テ ィ セ ラ 症 候 群 、 広 汎 性 軸 索
周 囲 性 脳 炎 、 同 心 円 性 軸 索 周 囲 性 脳 炎 、 脳 ヘ ル ニ ア 、 脳 顔 面 血 管 腫 症 、 脳 症 、 脳 三 叉 神 経
領 域 血 管 腫 、 多 発 性 海 綿 状 血 管 腫 を 伴 う 内 軟 骨 腫 症 、 風 土 性 多 発 性 神 経 炎 、 心 内 膜 床 欠 損
症 、 心 内 膜 床 欠 損 症 、 内 心 膜 性 異 形 成 、 心 内 膜 線 維 弾 性 症 （ EFE） 、 内 因 性 高 ト リ グ リ セ
リ ド 血 症 、 内 リ ン パ 水 腫 症 、 子 宮 内 膜 成 長 、 子 宮 内 膜 症 、 心 内 膜 心 筋 線 維 症 、 先 天 性 内 皮
角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 内 皮 上 皮 性 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 内 皮 、 エ ン ゲ ル マ ン 病 、 腫 脹
舌 、 全 腸 炎 、 腸 細 胞 コ バ ラ ミ ン 吸 収 不 良 、 好 酸 球 症 候 群 （ Eosinophia Syndrome） 、 好 酸
性 蜂 窩 織 炎 、 好 酸 性 筋 膜 炎 、 好 酸 性 肉 芽 腫 、 好 酸 性 症 候 群 、 表 皮 母 斑 症 候 群 、 表 皮 水 泡 症
、 獲 得 性 表 皮 水 泡 症 （ Epidermolysis Bullosa Acquisita） 、 先 天 性 表 皮 水 疱 症 、 ラ タ リ
ア 表 皮 水 泡 症 （ Epidermolysis Bullosa Letalias） 、 遺 伝 性 遅 発 性 表 皮 溶 解 （ Epidermoly
sis Hereditaria Tarda） 、 表 皮 剥 離 性 角 化 症 、 表 皮 剥 離 性 角 化 症 （ 水 胞 性 CIE） 、 疾 走 癲
癇 、 癲 癇 、 エ ピ ネ フ リ ン 、 骨 端 変 化 お よ び 高 度 近 視 、 良 性 骨 端 骨 軟 骨 腫 、 骨 端 半 肢 性 異 形
成 、 偶 発 性 異 常 眼 球 運 動 、 上 皮 性 基 底 膜 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 ミ ー ズ マ ン 若 年 型 の 上 皮
性 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 （ Epithelial Corneal Dystrophy of Meesmann Juvenile） 、 母
斑 を 伴 う 多 発 性 上 皮 腫 、 上 皮 、 エ ピ バ ル 、 EPS、 男 性 の EBウ イ ル ス 誘 導 型 リ ン パ 増 殖 性 疾
患 、 Erb-ゴ ル ド フ ラ ム 症 候 群 、 エ ル ド ハ イ ム チ ェ ス タ ー 病 、 浸 出 性 多 形 性 紅 斑 、 紅 斑 多 形
性 ス テ ィ ー ヴ ン ズ ・ ジ ョ ン ソ ン 型 、 エ リ ス ロ 芽 癆 、 胎 児 赤 芽 球 症 、 新 生 児 赤 芽 球 症 、 幼 児
期 赤 芽 球 症 貧 血 症 、 赤 血 球 ホ ス ホ グ リ セ リ ン 酸 キ ナ ー ゼ 欠 損 、 赤 血 球 生 成 不 全 症 、 進 行 性
等 方 性 紅 斑 角 皮 症 (Erythrokeratodermia Progressiva Symmetrica)、 進 行 性 等 方 性 紅 斑 角
皮 症 魚 鱗 癬 (Erythrokeratodermia Progressiva Symmetrica Ichthyosis)、 変 異 性 紅 斑 角
皮 症 、 紅 斑 角 皮 症 変 異 性 タ イ プ 、 冬 季 紅 斑 角 質 溶 解 症 （ Erythrokeratolysis Hiemalis）
、 赤 血 球 造 血 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 赤 血 球 造 血 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 エ ス コ バ ー ル 症 候 群 、 食 道 閉
鎖 症 、 食 道 性 無 蠕 動 、 食 道 炎 -消 化 性 潰 瘍 、 食 道 閉 鎖 症 お よ び ／ ま た は 気 管 食 道 瘻 、 本 態
性 家 族 性 高 脂 血 症 、 本 態 性 フ ル ク ト ー ス 尿 症 、 本 態 性 血 尿 、 本 態 性 出 血 性 血 小 板 血 症 、 本
態 性 混 合 ク リ オ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 本 態 性 モ ス コ ウ ィ ッ ツ 病 、 本 態 性 血 小 板 血 症 、 本 態 性 血
小 板 減 少 症 、 本 態 性 血 小 板 増 多 症 、 本 態 性 振 戦 、 エ ス テ ラ ー ゼ 阻 害 剤 欠 損 、 フ ァ ン コ ニ 貧
血 症 の エ ス テ レ ン － デ メ シ ェ ク （ Estren-Dameshek） 変 種 、 エ ス ト ロ ゲ ン 関 連 胆 汁 鬱 帯 、 E
T、 ETF、 マ ロ ン 酸 エ チ ル ア ジ ピ ン 酸 産 生 尿 （ Ethylmalonic Adipicaciduria） 、 オ イ レ ン
ブ ル グ 病 、 pc、 EVCS、 悪 化 し た 驚 愕 反 応 （ Exaggerated Startle Reaction） 、 脳 ヘ ル ニ ア
、 外 来 性 高 ト リ グ リ セ リ ド 血 症 、 出 臍 -巨 大 舌 -巨 人 症 症 候 群 、 眼 球 突 出 性 甲 状 腺 腫 、 膨 張
風 疹 症 候 群 （ Expanded Rubella Syndrome） 、 膀 胱 外 反 症 、 EXT、 外 部 軟 骨 腫 症 症 候 群 、 肝
臓 外 胆 道 閉 鎖 症 、 延 髄 外 プ ラ ズ マ 細 胞 腫 、 滲 出 性 網 膜 炎 、 目 退 縮 症 候 群 、 FA1、 FAA、 フ ァ
ブ リ ー 病 、 FAC、 FACB、 FACD、 FACE、 FACF、 FACG、 FACH、 顔 面 神 経 麻 痺 、 顔 面 神 経 麻 痺 、
顔 面 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、 顔 面 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、 顔 面 肩 甲 上 腕 部 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 顔 面 心
耳 椎 骨 領 域 （ Facio-Auriculo-Vertebral Spectrum） 、 顔 面 心 臓 皮 膚 症 候 群 、 顔 面 前 頭 鼻
異 形 成 、 顔 面 皮 膚 骨 格 症 候 群 （ Faciocutaneoskeletal Syndrome） 、 顔 面 ジ ギ ト ゲ ニ ン 症
候 群 （ Faciodigitogenital syndrome） 、 顔 面 生 殖 異 形 成 、 顔 面 性 器 膝 窩 症 候 群 、 顔 面 口
蓋 骨 症 候 群 、 顔 面 口 蓋 骨 症 候 群 II型 、 顔 面 肩 甲 上 腕 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 人 為 的 低 血 糖 、 第
VIII因 子 欠 損 、 第 IX因 子 欠 損 、 第 XI因 子 欠 損 、 第 XII因 子 欠 損 、 第 XIII因 子 欠 損 、 フ ァ ー
疾 患 （ Fahr Disease） 、 フ ァ ー 病 （ Fahr's Disease） 、 分 泌 胃 内 因 子 不 全 、 フ ェ ア バ ン ク
病 、 フ ァ ロ ー 四 徴 候 、 家 族 性 肢 端 早 老 症 、 家 族 性 小 先 端 症 、 家 族 性 腺 腫 性 結 腸 ポ リ ー プ 症
、 外 腸 徴 候 を 伴 う 家 族 性 大 腸 ポ リ ー プ 症 、 家 族 性 ア ロ ー バ ー 全 前 脳 症 （ Familial Alobar 
Holoprosencephaly） 、 家 族 性 α -リ ポ 蛋 白 欠 損 、 有 棘 赤 血 球 症 を 伴 う 家 族 性 筋 萎 縮 性 舞 踏
病 、 家 族 性 不 整 脈 性 筋 ク ロ ー ヌ ス 、 家 族 性 関 節 軟 骨 石 灰 化 症 、 家 族 性 異 型 モ ー ル -悪 性 黒
色 腫 症 候 群 （ Familial Atypical Mole-Malignant Melanoma Syndrome） 、 家 族 性 広 域 β 病
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、 家 族 性 カ ル シ ウ ム 痛 風 、 家 族 性 ピ ロ リ ン 酸 カ ル シ ウ ム 関 節 症 、 家 族 性 慢 性 閉 塞 性 肺 疾 患
、 家 族 性 持 続 性 皮 膚 剥 き （ Familial Continuous Skin Peeling） 、 家 族 性 皮 膚 ア ミ ロ イ ド
症 、 家 族 性 タ ン パ ク 異 常 血 症 、 家 族 性 肺 気 腫 、 家 族 性 腸 疾 患 微 絨 毛 、 家 族 性 中 心 窩 網 膜 分
離 症 、 家 族 性 冬 眠 症 候 群 、 家 族 性 高 コ レ ス テ ロ ー ル 、 家 族 性 血 色 素 症 、 家 族 性 高 血 液 コ レ
ス テ ロ ー ル 、 家 族 性 高 密 度 リ ポ タ ン パ ク 質 欠 損 、 家 族 性 高 血 清 コ レ ス テ ロ ー ル 、 家 族 性 高
脂 血 症 、 リ ン パ 管 壁 の 拡 張 腸 疾 患 を 伴 う 家 族 性 低 蛋 白 血 症 、 家 族 性 黄 疸 、 家 族 性 若 年 性 腎
症 に 付 随 し た 眼 球 異 常 （ Familial Juvenile Nephronophtisis-Associated Ocular Anomal
y） 、 家 族 性 苔 癬 状 ア ミ ロ イ ド 症 （ タ イ プ IX） 、 家 族 性 腰 部 狭 窄 、 家 族 性 早 発 性 リ ン パ 浮
腫 、 家 族 性 地 中 海 熱 、 家 族 性 多 発 性 ポ リ ー プ 症 、 家 族 性 項 部 小 疱 、 家 族 性 発 作 性 多 漿 膜 炎
、 家 族 性 大 腸 ポ リ ポ ー ジ ス 、 家 族 性 原 発 性 肺 高 血 圧 症 、 家 族 性 腎 性 糖 尿 、 家 族 性 脾 性 貧 血
、 家 族 性 驚 愕 病 、 家 族 性 内 臓 ア ミ ロ イ ド 症 （ タ イ プ VIII） 、 FAMMM、 FANCA、 FANCB、 FANCC
、 FANCD、 FANCE、 フ ァ ン コ ニ 汎 骨 髄 障 害 、 フ ァ ン コ ニ 汎 血 球 減 少 症 、 フ ァ ン コ ー ニ II、 フ
ァ ン コ ニ 貧 血 症 、 フ ァ ン コ ニ 貧 血 症 I型 、 フ ァ ン コ ニ 貧 血 症 相 補 群 、 フ ァ ン コ ニ 貧 血 症 相
補 グ ル ー プ A、 フ ァ ン コ ー ニ 貧 血 症 相 補 群 B、 フ ァ ン コ ニ 貧 血 症 相 補 群 C、 フ ァ ン コ ニ 貧 血
症 相 補 群 D、 フ ァ ン コ ー ニ 貧 血 症 相 補 群 E、 フ ァ ン コ ニ 貧 血 症 相 補 群 G、 フ ァ ン コ ニ 貧 血 症
相 補 群 H、 フ ァ ン コ ニ 貧 血 症 エ ス テ レ ン － デ メ シ ェ ク （ Estren-Dameshek） 変 種 、 FANF、 FA
NG、 FANH、 FAP、 FAPG、 フ ァ ー バ ー 病 、 フ ァ ー バ ー リ ポ グ ラ ヌ ロ マ ト ー シ ス 、 FAS、 空 腹 時
低 血 糖 、 脂 肪 誘 導 型 高 脂 血 症 、 幼 児 期 の 致 命 的 な 肉 芽 腫 症 、 脂 肪 酸 化 障 害 、 脳 症 を 伴 う 脂
肪 肝 、 FAV、 FCH、 FCMD、 FCS症 候 群 、 FD、 FDH、 熱 性 粘 膜 皮 膚 症 候 群 ス テ ィ ー ヴ ン ズ ・ ジ ョ
ン ソ ン ・ タ イ プ 、 急 性 熱 性 好 中 球 性 皮 膚 疾 患 、 熱 性 発 作 、 フ ァ イ ン バ ー ク 症 候 群 、 フ ァ イ
シ ン ジ ャ ー -ロ ー リ ー -ラ イ タ ー 症 候 群 （ Feissinger-Leroy-Reiter Syndrome） 、 女 性 の 仮
性 タ ー ナ ー 症 候 群 、 大 腿 異 形 成 両 側 性 ロ ビ ン 異 常 （ Femoral Dysgenesis Bilateral-Robin
 Anomaly） 、 両 側 性 大 腿 異 形 成 、 大 腿 顔 症 候 群 、 大 腿 発 育 不 全 -異 常 フ ァ シ ー ズ 症 候 群 、
胎 児 性 ア ル コ ー ル 症 候 群 、 胎 児 性 抗 痙 攣 性 症 候 群 、 胎 児 性 嚢 腫 、 ア ル コ ー ル の 胎 性 影 響 、
水 痘 の 胎 性 影 響 、 サ リ ド マ イ ド の 胎 性 影 響 、 水 痘 帯 状 疱 疹 ウ イ ル ス の 胎 性 影 響 、 胎 児 性 心
内 膜 心 筋 線 維 症 、 胎 児 顔 面 症 候 群 、 胎 児 性 虹 彩 炎 症 候 群 、 胎 児 性 輸 血 症 候 群 、 胎 児 性 バ ル
プ ロ 酸 塩 症 候 群 、 胎 児 性 バ ル プ ロ 酸 曝 露 症 候 群 、 胎 児 性 水 痘 感 染 、 胎 児 性 水 痘 帯 状 疱 疹 症
候 群 、 FFDD II型 、 FG症 候 群 、 FGDY、 FHS、 フ ィ ブ リ ン 安 定 化 因 子 欠 損 、 フ ィ ブ リ ナ ー ゼ 欠
損 、 ア ス ト ロ サ イ ト の フ ィ ブ リ ノ イ ド 変 性 、 類 線 維 素 白 質 萎 縮 症 、 フ ィ ブ リ ノ リ ガ ー ゼ 欠
損 、 神 経 周 囲 線 維 芽 細 胞 腫 、 膵 線 維 嚢 胞 症 、 進
行 性 骨 化 性 線 維 異 形 成 症 、 線 維 性 弾 性 組 織 心 内 膜 炎 、 フ ィ ブ リ ノ イ ド 変 性 性 線 維 筋 痛 、 線
維 筋 痛 -筋 炎 、 筋 炎 、 繊 維 化 胆 管 炎 、 結 合 組 織 炎 、 複 数 関 節 の 繊 維 性 強 直 、 海 綿 状 繊 維 （ F
ibrous Cavernositis） 、 繊 維 性 骨 異 形 成 症 、 陰 茎 繊 維 性 プ ラ ー ク 、 陰 茎 繊 維 性 硬 化 症 、
フ ィ ッ カ ー -ウ ィ ン ク ラ ー ・ タ イ プ 、 フ ィ ー ド ラ ー 病 、 第 5指 症 候 群 、 フ ィ リ ッ ピ 症 候 群 、
フ ィ ン ラ ン ド タ イ プ ・ ア ミ ロ イ ド 症 （ V型 ） 、 第 1度 先 天 性 心 ブ ロ ッ ク （ First Degree Con
genital Heart Block） 、 第 1お よ び 第 2鰓 弓 症 候 群 、 フ ィ ッ シ ャ ー 症 候 群 、 魚 臭 症 候 群 、
溝 状 舌 、 扁 平 腺 腫 症 候 群 、 フ ラ タ ウ -シ ル ダ ー 病 、 フ ラ ビ ン 含 有 モ ノ オ キ シ ゲ ナ ー ゼ 2、 遊
走 性 β 病 （ Floating Beta Disease） 、 遊 走 性 ハ ー バ ー 症 候 群 （ Floating-Harbor Syndrom
e） 、 遊 走 脾 、 低 緊 張 乳 児 症 候 群 、 弱 弁 症 候 群 、 能 弁 失 語 症 、 FMD、 FMF、 FMO成 人 肝 臓 型 、
FMO2、 FND、 焦 点 性 真 皮 性 異 形 成 症 候 群 、 焦 点 性 真 皮 性 発 育 不 全 、 焦 点 性 皮 膚 -指 節 骨 異 形
成 、 焦 点 性 筋 緊 張 異 常 、 焦 点 て ん か ん 、 焦 点 性 顔 真 皮 性 異 形 成 II型 、 焦 点 性 神 経 ミ オ ト ニ
、 FODH、 フ ォ リ ン グ 症 候 群 、 フ ォ ン グ 病 、 FOP、 フ ォ ー ブ ズ 病 、 フ ォ ー ブ ズ -オ ル ブ ラ イ ト
症 候 群 、 フ ォ レ ス テ ィ エ 病 、 フ ォ ル シ ウ ス -エ リ ク ソ ン 症 候 群 （ Forsius-Eriksson Syndro
me） （ X連 鎖 ） 、 フ ォ ザ ギ ル 病 、 噴 水 症 候 群 （ Fountain Syndrome） 、 進 行 性 中 心 窩 ジ ス ト
ロ フ ィ ー 、 FPO症 候 群 II型 、 FPO、 フ ラ ッ コ ロ タ イ プ 軟 骨 無 発 生 症 （ Fraccaro Type Achond
rogenesis） （ タ イ プ IB） 、 脆 弱 X染 色 体 症 候 群 、 フ ラ ン ス シ ェ ッ テ ィ -ツ バ ー レ ン -ク ラ イ
ン 症 候 群 、 フ ラ ン ソ ア 頭 蓋 顔 面 奇 形 症 候 群 （ Francois Dyscephaly Syndrome） 、 フ ラ ン ソ
ア -ニ ー テ ン ス 斑 点 ジ ス ト ロ フ ィ ー （ Francois-Neetens Speckled Dystrophy） 、 角 膜 斑 状
ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 フ レ ー ザ ー 症 候 群 、 FRAXA、 FRDA、 フ レ ド リ ク ソ ン I型 高 リ ポ 蛋 白 血 症
、 フ リ ー マ ン -シ ェ ル ド ン 症 候 群 、 フ ラ イ レ -マ イ ア 症 候 群 （ Freire-Maia Syndrome） 、 フ
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レ イ 症 候 群 、 フ リ ー ト ラ イ ヒ 運 動 失 調 、 フ リ ー ト ラ イ ヒ 病 、 フ リ ー ト ラ イ ヒ 癆 、 FRNS、 フ
ロ ー リ ッ ヒ 症 候 群 、 フ ロ ン メ ル -キ ア リ 症 候 群 、 フ ロ ン メ ル -キ ア リ 症 候 群 乳 汁 分 泌 子 宮 萎
縮 、 前 頭 指 症 候 群 （ Frontodigital Syndrome） 、 前 頭 顔 鼻 骨 形 成 不 全 （ Frontofacionasal
 Dysostosis） 、 前 頭 顔 鼻 異 形 成 、 前 頭 鼻 骨 異 形 成 、 冠 状 頭 蓋 骨 癒 合 症 を 伴 う 前 頭 鼻 骨 異
形 成 、 フ ル ク ト ー ス -1リ ン 酸 ア ル ド ラ ー ゼ 欠 損 、 フ ル ク ト ー ス 血 症 、 フ ル ク ト ー ス 尿 症 、
フ リ ン 症 候 群 、 FSH、 FSHD、 FSS、 フ ッ ク ス ・ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 フ コ シ ド ー シ ス 1型 、 フ コ
シ ド ー シ ス 2型 、 フ コ シ ド ー シ ス 3型 、 フ ク ハ ラ 症 候 群 、 福 山 病 、 福 山 型 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー
、 フ マ リ ル ア セ ト 酢 酸 欠 損 、 溝 状 舌 、 G症 候 群 、 G6PD欠 損 、 G6PD、 GA I、 GA IIB、 GA IIA
、 GA II、 GAIIお よ び MADD、 非 産 褥 乳 汁 漏 出 -無 月 経 症 候 群 、 妊 娠 を 伴 わ な い 乳 汁 漏 出 -無
月 経 、 ガ ラ ク ト サ ミ ン -6-ス ル フ ァ タ ー ゼ 欠 損 、 ガ ラ ク ト ー ス ‐ 1‐ リ ン 酸 ウ リ ジ ル 基 転 移
酵 素 欠 損 、 ガ ラ ク ト ー ス 血 症 、 GALB欠 損 、 ギ ャ ロ ウ ェ ー -モ ワ ッ ト 症 候 群 、 ギ ャ ロ ウ ェ ー
症 候 群 、 GALT欠 損 、 γ グ ロ ブ リ ン 欠 損 、 GAN、 ガ ン グ リ オ シ ド ノ イ ラ ミ ニ ダ ー ゼ 欠 損 、 ガ
ン グ リ オ シ ド シ ア リ ダ ー ゼ 欠 損 、 ガ ン グ リ オ シ ド 蓄 積 症 GM1 1型 、 ガ ン グ リ オ シ ド 蓄 積 症 G
M2 2型 、 ガ ン グ リ オ シ ド 蓄 積 症 β ヘ キ ソ サ ミ ニ ダ ー ゼ B欠 損 、 ガ ー ド ナ ー 症 候 群 、 ガ ー ゴ
イ リ ズ ム 、 ガ リ ー -メ ー ソ ン 症 候 群 （ Garies-Mason Syndrome） 、 ガ ッ サ ー 症 候 群 、 分 泌 性
胃 内 因 子 不 全 、 腸 細 胞 コ バ ラ ミ ン 、 ガ ス ト リ ノ ー マ 、 胃 炎 、 胃 食 道 裂 傷 -出 血 、 胃 腸 ポ リ
ー プ 症 お よ び 外 胚 葉 性 変 化 、 胃 壁 裂 、 ゴ ー シ ェ 病 、 ゴ ー シ ェ -シ ュ ラ ゲ ン ハ ウ フ ァ ー （ Gau
cher-Schlagenhaufer） 、 ガ イ ト -ウ ェ ル ニ ッ ケ 症 候 群 （ Gayet-Wernicke Syndrome） 、 GBS
、 GCA、 GCM症 候 群 、 GCPS、 ジ ー -ハ ー タ ー 病 （ Gee-Herter Disease） 、 ジ ー -タ イ セ ン 病 、
ゲ ー リ ッ グ 病 、 ジ ェ リ ノ ー 症 候 群 、 ジ ェ ニ ー -ウ ィ ー デ マ ン 症 候 群 、 全 身 性 筋 緊 張 異 常 、
全 身 性 家 族 性 神 経 筋 緊 張 症 、 全 身 性 線 維 腫 症 、 全 身 性 屈 曲 癲 癇 、 全 身 性 糖 原 病 、 全 身 性 多
汗 症 、 全 身 性 リ ポ フ ス チ ン 沈 着 症 、 全 身 性 重 症 筋 無 力 症 、 全 身 性 筋 緊 張 症 、 全 身 性 散 発 性
神 経 筋 緊 張 症 、 遺 伝 疾 患 、 生 殖 欠 陥 、 生 殖 器 お よ び 尿 路 欠 損 、 ゲ ル ス ト マ ン 症 候 群 、 ゲ ル
ス ト マ ン 四 分 子 、 GHBP、 GHD、 GHR、 巨 大 軸 索 疾 患 、 巨 大 軸 索 神 経 病 、 巨 大 良 性 リ ン パ 腫 、
巨 細 胞 グ リ ア 芽 細 胞 腫 星 細 胞 腫 、 巨 細 胞 性 動 脈 炎 、 肝 臓 巨 細 胞 疾 患 、 巨 細 胞 性 肝 炎 、 新 生
児 肝 硬 変 の 巨 細 胞 、 網 膜 巨 大 嚢 胞 、 巨 大 リ ン パ 節 過 形 成 、 遺 伝 的 巨 大 血 小 板 症 候 群 、 巨 大
舌 、 ジ ク 黄 斑 部 ジ ス ト ロ フ ィ ー （ gic Macular Dystrophy） 、 ギ ル バ ー ト 病 、 ギ ル バ ー ト
症 候 群 、 ギ ル バ ー ト -ド レ フ ュ ス 症 候 群 、 ギ ル バ ー ト -レ レ ン ボ ウ レ ッ ト （ Gilbert- Lereb
oullet） 症 候 群 、 ギ ル フ ォ ー ド 症 候 群 、 ジ ル ・ ド ・ ラ ・ ト ゥ レ ッ ト 症 候 群 、 ギ レ ス ピ ー 症
候 群 、 歯 肉 の 線 維 腫 症 異 常 な 指 爪 鼻 部 耳 脾 腫 大 、 GLA欠 損 、 GLA、 GLB1、 神 経 膠 腫 網 膜 、 全
失 語 症 、 球 状 白 血 球 異 常 症 、 舌 下 垂 症 小 顎 症 お よ び 口 蓋 裂 、 グ ル コ セ レ ブ ロ シ ダ ー ゼ 欠 損
、 グ ル コ セ レ ブ ロ シ ド 蓄 積 症 、 グ ル コ ー ス ‐ 6‐ リ ン 酸 脱 水 素 酵 素 欠 乏 症 、 グ ル コ ー ス -6-
リ ン 酸 輸 送 欠 陥 、 グ ル コ ー ス -6-リ ン 酸 転 位 酵 素 欠 損 、 グ ル コ ー ス -G-ホ ス フ ァ タ ー ゼ 欠 損
、 グ ル コ ー ス ‐ ガ ラ ク ト ー ス 吸 収 不 全 症 、 グ ル コ シ ル ・ セ ラ ミ ド ・ リ ピ ド ー シ ス 、 グ ル タ
ル 酸 性 尿 症 1、 グ ル タ ル 酸 血 症 I、 グ ル タ ル 酸 血 症 II、 グ ル タ ル 酸 性 尿 症 II、 グ ル タ ル 酸 性
尿 症 II型 、 グ ル タ ル 酸 性 尿 症 III型 、 グ ル タ ル 酸 血 症 I、 グ ル タ ル 酸 血 症 II、 グ ル タ ル 酸 性
尿 症 I、 グ ル タ ル 酸 性 尿 症 II、 グ ル タ ル 酸 性 尿 症 タ イ プ IIA、 グ ル タ ル 酸 性 尿 症 タ イ プ IIB
、 グ ル タ リ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 、 グ ル タ ル 尿 酸 （ Glutaurate） -ア ス パ ラ ギ ン 酸
輸 送 欠 陥 、 グ ル テ ン 過 敏 性 腸 症 、 筋 肉 タ イ プ VIIグ リ コ ー ゲ ン 病 、 糖 原 病 I、 糖 原 病 III、
糖 原 病 IV、 糖 原 病 V型 、 糖 原 病 VI、 糖 原 病 VII、 糖 原 病 VIII、 糖 原 病 II型 、 糖 原 病 -II型 、
糖 原 病 、 糖 原 病 I型 、 糖 原 病 IA型 、 糖 原 病 IB型 、 糖 原 病 II型 、 糖 原 病 II型 、 糖 原 病 III型 、
糖 原 病 IV型 、 糖 原 病 V型 、 糖 原 病 VI型 、 糖 原 病 VII型 、 糖 原 病 VIII型 、 グ リ コ ー ル 酸 尿 症 、
糖 脂 質 リ ピ ド ー シ ス 、 GM2ガ ン グ リ オ シ ド 蓄 積 症 I型 、 GM2ガ ン グ リ オ シ ド 蓄 積 症 1型 、 GNPT
A、 甲 状 腺 腫 自 己 免 疫 性 甲 状 腺 炎 、 ゴ ル ド ナ ー ル 症 候 群 、 ゴ ル ド ナ ー ル -ゴ ー リ ン 症 候 群 、
ゴ ー ル ド シ ャ イ ダ ー 病 、 ゴ ル ツ 症 候 群 、 ゴ ル ツ -ゴ ー リ ン 症 候 群 、 性 腺 形 成 不 全 45X、 性 腺
形 成 不 全 XO、 隅 角 発 生 不 全 -歯 数 不 足 症 、 グ ッ ド マ ン 症 候 群 、 グ ッ ド マ ン 、 グ ッ ド パ ス チ
ャ ー 症 候 群 、 ゴ ー ド ン 症 候 群 、 ゴ ー リ ン 症 候 群 、 ゴ ー リ ン -シ ョ ー ド リ ー -モ ス 症 候 群 、 先
天 性 進 行 性 対 称 性 ゴ ッ ト ロ ン ・ エ リ ス ロ 角 皮 症 、 ゴ ッ ト ロ ン 症 候 群 、 グ ジ ュ ロ ー ‐ カ ー ト
イ ド （ Gougerot-Carteaud） 症 候 群 、 大 発 作 て ん か ん 、 粒 状 型 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 肉
芽 腫 性 動 脈 炎 、 肉 芽 腫 性 大 腸 炎 、 好 酸 球 増 加 症 を 伴 う 肉 芽 腫 性 皮 膚 炎 、 肉 芽 腫 性 回 腸 炎 、
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眼 球 突 出 性 甲 状 腺 腫 、 グ ラ ー ブ 甲 状 腺 機 能 亢 進 症 、 グ レ ー ブ ス 病 、 グ レ ッ グ 頭 多 合 指 症 症
候 群 、 グ レ ー ノ ー I型 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 グ レ ー ノ ー II型 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 グ
レ ン ブ ラ ッ ド -ス ト ラ ン ド ベ リ ー 症 候 群 、 グ ロ ッ ト ン 症 候 群 、 成 長 ホ ル モ ン 受 容 器 欠 損 、
成 長 ホ ル モ ン 結 合 タ ン パ ク 欠 乏 、 成 長 ホ ル モ ン 欠 損 症 、 ミ ー ア （ Myhre） の 成 長 精 神 的 不
全 症 候 群 、 成 長 遅 延 -リ ー ガ ー 異 常 、 GRS、 グ ル ー バ ー 症 候 群 、 GS、 GSD6、 GSD8、 GTS、 グ
ア ノ シ ン 三 リ ン 酸 -シ ク ロ ヒ ド ロ ラ ー ゼ 欠 損 、 グ ア ノ シ ン 三 リ ン 酸 -シ ク ロ ヒ ド ロ ラ ー ゼ 欠
損 、 ガ ン サ ー ・ ポ ル フ ィ リ ン 症 、 ゲ ラ ン -ス タ ー ン 症 候 群 、 ギ ラ ン -バ ー 、 ギ ラ ン ‐ バ レ ー
症 候 群 、 ガ ン サ ー 病 、 H病 、 H.ゴ ッ ト ロ ン 症 候 群 、 習 慣 痙 攣 、 HAE、 ハ ー ゲ マ ン 因 子 欠 損 、
ハ ー ゲ マ ン 因 子 、 ハ イ ム -ム ン ク 症 候 群 、 ハ ジ ュ -チ ェ ネ ー 症 候 群 、 ア イ ド ゥ ー ・ チ ェ イ ニ
ー 、 HAL欠 損 、 ホ ー ル -パ リ ス タ ー 症 候 群 （ Hall-Pallister Syndrome） 、 ハ レ ル マ ン ‐ ス
ト レ フ -フ ラ ン ソ ア 症 候 群 、 ハ レ ル マ ン -ス ト レ フ 症 候 群 、 ハ レ ル フ ォ ル デ ン -ス パ ッ ツ 病
、 ハ レ ル フ ォ ル デ ン -ス パ ッ ツ 症 候 群 、 ア ロ ポ ー -シ ー メ ン ス 疾 患 、 軸 後 母 趾 重 複 多 指 症 お
よ び 脳 梁 の 非 存 在 、 ハ ル ー シ -ベ ー チ ェ ッ ト 症 候 群 （ Halushi-Behcet's Syndrome） 、 リ ン
パ 管 過 誤 腫 、 ハ ン ド -シ ェ ラ ー ・ ク リ ス チ ャ ン 症 候 群 、 HANE、 ハ ン ハ ル ト 症 候 群 、 ハ ッ ピ
ー ・ ポ ペ ッ ト 症 候 群 （ Happy Puppet Syndrome） 、 ハ ラ ダ 症 候 群 、 HARD+/-E症 候 群 、 HARD
症 候 群 、 口 唇 裂 、 道 化 胎 児 、 ハ ー レ ク イ ン ・ タ イ プ ・ DOC6、 ハ ー レ ク イ ン ・ タ イ プ 魚 鱗 癬
、 ハ ー レ ー 症 候 群 、 ハ リ ン ト ン 症 候 群 、 ハ ー ト 症 候 群 、 ハ ー ト ナ ッ プ 病 、 ハ ー ト ナ ッ プ 障
害 、 ハ ー ト ナ ッ プ 症 候 群 、 橋 本 病 、 橋 本 -プ リ ツ カ ー 症 候 群 、 橋 本 症 候 群 、 橋 本 甲 状 腺 炎
、 橋 本 -プ リ ツ カ ー 症 候 群 、 ヘ イ ・ ウ ェ ル 症 候 群 、 外 胚 葉 性 異 形 成 症 の ヘ イ ・ ウ ェ ル 症 候
群 、 HCMM、 HCP、 HCTD、 HD、 心 臓 -手 症 候 群 （ ホ ー ル ト -オ ー ラ ム ・ タ イ プ ） 、 心 疾 患 、 ヘ
ク ト 症 候 群 、 HED、 ヘ ー ル フ ォ ル ト -ヴ ァ ル デ ン ス ト レ ー ム お よ び レ ー フ グ レ ン 症 候 群 、 ヘ
グ リ ン 病 、 ハ イ ン リ ッ ヒ ス バ ウ ア 症 候 群 （ Heinrichsbauer Syndrome） 、 血 管 腫 、 家 族 性
血 管 腫 、 血 管 腫 -血 小 板 減 少 症 候 群 、 軟 骨 形 成 異 常 性 血 管 腫 症 、 血 管 腫 症 鰓 裂 -唇 仮 性 中 裂
症 候 群 、 片 側 顔 面 小 人 症 、 ヘ ミ 巨 脳 、 脳 性 麻 痺 の 半 身 麻 痺 、 脳 性 麻 痺 の 半 身 不 随 、 脊 髄 の
半 側 切 断 、 血 色 素 症 、 血 色 素 症 症 候 群 、 血 液 透 析 関 連 ア ミ ロ イ ド 症 、 ヘ モ グ ロ ビ ン レ ポ ア
症 候 群 、 新 生 児 溶 血 性 貧 血 、 溶 血 性 寒 冷 抗 体 貧 血 症 、 新 生 児 溶 血 性 疾 患 、 溶 血 尿 毒 症 症 候
群 、 血 友 病 、 血 友 病 A、 血 友 病 B、 血 友 病 B第 IX因 子 、 血 友 病 C、 出 血 性 ジ ス ト ロ フ ィ ー 性 血
小 板 減 少 症 、 出 血 性 無 白 症 、 ヘ モ シ デ ロ ー シ ス 、 肝 臓 フ ル ク ト キ ナ ー ゼ 欠 損 症 、 肝 臓 ホ ス
ホ リ ラ ー ゼ キ ナ ー ゼ 欠 損 、 肝 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 肝 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 肝 臓 静 脈 -閉 塞 性 疾 患
、 肝 腎 症 候 群 、 肝 レ ン ズ 核 変 性 症 、 肝 ホ ス ホ リ ラ ー ゼ 欠 損 、 肝 腎 糖 原 病 、 肝 腎 症 候 群 、 肝
腎 チ ロ シ ン 血 症 、 遺 伝 性 肢 端 疼 痛 症 、 遺 伝 性 ア ル カ プ ト ン 尿 症 、 遺 伝 性 ア ミ ロ イ ド 症 、 遺
伝 性 血 管 浮 腫 、 遺 伝 性 反 射 消 失 随 意 運 動 不 能 、 多 発 神 経 炎 型 遺 伝 性 失 調 症 、 遺 伝 性 運 動 失
調 、 遺 伝 性 運 動 失 調 フ リ ー ド リ ヒ 型 、 遺 伝 良 性 黒 色 表 皮 腫 、 遺 伝 性 小 脳 性 運 動 失 調 、 遺 伝
性 舞 踏 病 、 遺 伝 性 慢 性 進 行 性 舞 踏 病 、 遺 伝 性 結 合 組 織 異 常 、 遺 伝 性 コ プ ロ ポ ル フ ィ リ ン 症
、 遺 伝 性 コ プ ロ ポ ル フ ィ リ ン 症 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 遺 伝 性 皮 膚 悪 性 黒 色 腫 、 遺 伝 性 聴 覚 障 害
-網 膜 色 素 変 性 症 、 遺 伝 性 亜 鉛 欠 乏 障 害 、 遺 伝 性 DNS、 遺 伝 性 異 所 症 リ ピ ド ー シ ス 、 遺 伝 肺
気 腫 、 遺 伝 性 果 糖 不 耐 症 、 遺 伝 性 出 血 性 毛 細 管 拡 張 症 、 遺 伝 性 出 血 性 毛 細 管 拡 張 症 I型 、
遺 伝 性 出 血 性 毛 細 管 拡 張 症 II型 、 遺 伝 性 出 血 性 毛 細 管 拡 張 症 III型 、 遺 伝 高 尿 酸 血 症 お よ
び 舞 踏 病 ア テ ト ー シ ス 症 候 群 、 遺 伝 性 重 症 菲 薄 赤 血 球 症 、 遺 伝 性 軽 傷 菲 薄 赤 血 球 症 、 遺 伝
性 リ ン パ 浮 腫 、 遺 伝 性 遅 延 性 リ ン パ 浮 腫 （ Hereditary Lymphedema Tarda） 、 遺 伝 リ ン パ
浮 腫 I型 、 遺 伝 リ ン パ 浮 腫 II型 、 遺 伝 性 運 動 感 覚 神 経 障 害 、 遺 伝 性 運 動 感 覚 神 経 障 害 I、 遺
伝 性 運 動 感 覚 神 経 障 害 III型 、 遺 伝 性 腎 炎 、 遺 伝 性 腎 炎 お よ び 神 経 性 難 聴 、 遺 伝 性 腎 症 ア
ミ ロ イ ド 症 、 遺 伝 性 腎 症 お よ び 聴 覚 障 害 、 遺 伝 性 非 ポ リ ー プ 性 結 直 腸 癌 、 遺 伝 性 非 ポ リ ー
プ 性 結 腸 直 腸 の 癌 、 遺 伝 性 非 球 状 赤 血 球 性 溶 血 性 貧 血 、 遺 伝 性 爪 骨 異 形 成 症 （ Onychooste
odysplasia） 、 遺 伝 視 覚 視 神 経 網 膜 障 害 、 遺 伝 性 大 腸 ポ リ ー プ 症 、 遺 伝 性 感 覚 神 経 お よ び
自 律 神 経 性 の 神 経 障 害 I型 、 遺 伝 性 感 覚 神 経 お よ び 自 律 神 経 性 の 神 経 障 害 II型 、 遺 伝 性 感
覚 神 経 お よ び 自 律 神 経 性 の 神 経 障 害 III型 、 遺 伝 性 感 覚 運 動 神 経 障 害 、 遺 伝 性 感 覚 性 神 経
障 害 I型 、 遺 伝 性 感 覚 性 神 経 障 害 I型 、 遺 伝 性 感 覚 性 神 経 障 害 II型 、 遺 伝 性 感 覚 性 神 経 障 害
III型 、 遺 伝 性 知 覚 性 根 性 神 経 障 害 I型 、 遺 伝 性 知 覚 性 根 性 神 経 障 害 I型 、 遺 伝 性 知 覚 性 根
性 神 経 障 害 II型 、 遺 伝 性 部 位 特 異 的 癌 、 遺 伝 性 球 状 赤 血 球 性 溶 血 性 貧 血 、 遺 伝 性 球 状 赤 血
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球 症 、 遺 伝 性 チ ロ シ ン 血 症 1型 、 遺 伝 性 結 合 組 織 異 常 、 ヘ ル リ ッ ツ 症 候 群 、 ハ ー マ ン ズ -ハ
ー ズ バ ー グ 母 斑 症 、 ヘ ル メ ン ス キ ー -パ ド ラ ッ ク 症 候 群 （ Hermansky-Pudlak Syndrome） 、
雌 雄 同 体 、 帯 状 疱 疹 、 ヘ ル ペ ス ・ ア イ リ ス ・ ス テ ィ ー ヴ ン ズ -ジ ョ ン ソ ン ・ タ イ プ 、 ハ ー
ズ 病 （ Hers Disease） 、 ヘ テ ロ 接 合 性 ベ ー タ サ ラ セ ミ ア 、 ヘ キ ソ ア ミ ニ ダ ー ゼ α -サ ブ ユ
ニ ッ ト 欠 損 （ 変 種 B） 、 ヘ キ ソ ア ミ ニ ダ ー ゼ α -サ ブ ユ ニ ッ ト 欠 損 （ 変 種 B） 、 HFA、 HFM、 H
GPS、 HH、 HHHO、 HHRH、 HHT、 食 道 裂 孔 ヘ ル ニ ア -小 頭 症 -ネ フ ロ ー ゼ ・ ギ ャ ロ ウ ェ ー 型 、 化
膿 性 汗 腺 炎 、 腋 生 汗 腺 炎 、 膿 性 汗 腺 炎 、 発 汗 性 外 胚 葉 異 形 成 、 HIE症 候 群 、 高 鎖 肛 、 高 カ
リ ウ ム 、 高 肩 甲 骨 、 HIM、 ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ 病 、 後 天 性 ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ 病 、 尺 側 お
よ び 大 き い 足 指 お よ び VSDの ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ
病 多 指 症 、 タ イ プ D短 指 症 を 伴 う ヒ ル シ ュ ス プ ル ン グ 病 、 多 毛 、 HIS欠 損 、 ヒ ス チ ジ ン ア ン
モ ニ ア リ ア ー ゼ （ HAL） 欠 損 、 ヒ ス チ ダ ー ゼ 欠 損 、 ヒ ス チ ジ ン 血 症 、 組 織 球 増 殖 症 、 ヒ ス
チ オ サ イ ト ー シ ス X、 HLHS、 HLP II型 、 HMG、 HMI、 HMSN I、 HNHA、 HOCM、 ホ ジ キ ン 病 、 ホ
ジ キ ン 病 、 ホ ジ キ ン リ ン パ 腫 、 オ ラ ン ダ ー -シ モ ン ス 疾 患 、 ホ ー ム ズ -ア ー デ ィ ー 症 候 群 、
ホ ロ カ ル ボ キ シ ラ ー ゼ 合 成 酵 素 欠 損 、 全 前 脳 症 、 複 合 全 前 脳 症 形 成 異 常 （ Holoprosenceph
aly Malformation Complex） 、 続 発 性 全 前 脳 症 （ Holoprosencephaly Sequence） 、 ホ ー ル
ト -オ ー ラ ム 症 候 群 、 ホ ー ル ト -オ ー ラ ム ・ タ イ プ 心 臓 -手 症 候 群 、 ホ モ シ ス チ ン 血 症 、 ホ
モ シ ス チ ン 尿 症 、 ホ モ ゲ ン チ シ ン 酸 酸 化 酵 素 欠 損 、 ホ モ ゲ ン チ シ ン 酸 酸 性 尿 症 、 ホ モ 接 合
性 ア ル フ ァ -1-抗 ト リ プ シ ン 欠 損 、 HOOD、 ホ ー ナ ー 症 候 群 、 ホ ー ト ン 病 、 HOS、 HOS1、 ヒ ュ
ー ス ト ン -ハ リ ス ・ タ イ プ ア ク ロ ン ド ロ ゲ ネ シ ス （ Houston-Harris Type Achrondrogenesi
s） （ IA型 ） 、 HPS、 HRS、 HS、 HSAN I型 、 HSAN II型 、 HSAN-III、 HSMN、 HSMN III型 、 HSN 
I、 HSN-III、 ヒ ュ ー ブ ナ ー -ハ ー タ ー 疾 患 、 ハ ン ナ ー ・ パ ッ チ 、 ハ ン ナ ー 潰 瘍 、 ハ ン タ ー
症 候 群 、 ハ ン タ ー -ト ン プ ソ ン 型 先 端 中 胚 葉 性 異 形 成 、 ハ ン チ ン ト ン 舞 踏 病 、 ハ ン チ ン ト
ン 病 、 ハ ー ラ ー 病 、 ハ ー ラ ー 症 候 群 、 ハ ー ラ ー -シ ャ イ エ 症 候 群 、 HUS、 ハ ッ チ ン ソ ン -ギ
ル フ ォ ー ド 早 老 症 症 候 群 、 ハ ッ チ ン ソ ン ‐ ギ ル フ ォ ー ド 症 候 群 、 ハ ッ チ ン ソ ン -ウ ェ ー バ
ー -ポ イ ツ 症 候 群 、 フ ッ タ ー 派 症 候 群 ボ ー エ ン -コ ン ラ ー デ ィ ・ タ イ プ 、 硝 子 質 汎 神 経 障 害
、 水 頭 無 脳 症 、 水 頭 症 、 水 頭 症 脳 回 欠 損 お よ び 網 膜 異 形 成 症 、 内 水 頭 症 ダ ン デ ィ ー ウ ォ ー
カ ー タ イ プ 、 非 交 通 性 水 頭 症 ダ ン デ ィ ー ウ ォ ー カ ー タ イ プ 、 水 頭 症 、 特 有 の 表 情 を 伴 う 水
腎 症 、 ヒ ド ロ キ シ ラ ー ゼ 欠 損 症 、 頚 部 ヒ グ ロ ー マ 、 高 IgE症 候 群 、 高 IgM症 候 群 、 高 ア ル ド
ス テ ロ ン 症 、 低 カ リ ウ ム 血 性 ア ル カ ト ー シ ス を 伴 う 高 ア ル ド ス テ ロ ン 症 （ Hyperaldostero
nism With Hypokalemic Alkatosis） 、 高 血 圧 を 伴 わ な い 高 ア ル ド ス テ ロ ン 症 、 高 ア ン モ
ニ ア 血 症 、 カ ル バ ミ ル リ ン 酸 シ ン テ タ ー ゼ 欠 損 に よ る 高 ア ン モ ニ ア 血 症 、 オ ル ニ チ ン ト ラ
ン ス カ ル バ ミ ラ ー ゼ 欠 損 に よ る 高 ア ン モ ニ ア 血 症 、 高 ア ン モ ニ ア 血 症 II型 、 高 β カ ル ノ シ
ン 血 症 、 高 ビ リ ル ビ ン 血 症 I、 高 ビ リ ル ビ ン 血 症 II、 腎 石 灰 化 症 お よ び イ ン ジ カ ン 尿 症 を
伴 う 家 族 性 高 カ ル シ ウ ム 血 症 、 高 カ ル シ ウ ム 血 症 -弁 上 大 動 脈 弁 狭 窄 、 高 カ ル シ ウ ム 塩 尿
性 佝 僂 病 、 炭 酸 過 剰 性 ア シ ド ー シ ス 、 高 異 化 蛋 白 漏 出 性 腸 疾 患 、 高 塩 素 血 症 ア シ ド ー シ ス
、 高 コ レ ス テ ロ ー ル 血 症 、 高 コ レ ス テ ロ ー ル 血 症 IV型 、 高 キ ロ ミ ク ロ ン 血 症 、 高 シ ス チ ン
尿 症 、 高 プ レ キ シ ア （ Hyperekplexia） 、 過 伸 展 性 関 節 、 グ ロ ブ リ ン 過 剰 血 紫 斑 病 、 ケ ト
ア シ ド ー シ ス お よ び 乳 酸 ア シ ド ー シ ス ・ プ ロ ピ オ ン 酸 型 を 伴 う 高 グ リ シ ン 血 症 、 非 ケ ト ン
性 高 グ リ シ ン 血 症 、 性 腺 刺 激 ホ ル モ ン 過 剰 性 腺 機 能 低 下 症 、 高 免 疫 グ ロ ブ リ ン E症 候 群 、
高 免 疫 グ ロ ブ リ ン E-再 発 性 感 染 症 症 候 群 、 Eブ ド ウ 球 菌 性 グ ロ ブ リ ン 過 剰 血 症 、 高 カ リ ウ
ム 血 症 、 多 動 症 候 群 、 高 脂 血 症 性 網 膜 炎 、 高 脂 血 症 I、 高 脂 血 症 IV、 高 リ ポ 蛋 白 血 症 I型 、
高 リ ポ 蛋 白 血 症 III型 、 高 リ ポ 蛋 白 血 症 IV型 、 高 シ ュ ウ 酸 尿 症 、 ピ エ ー ル ・ ロ バ ン 症 候 群
を 伴 う 人 さ し 指 の 過 指 節 骨 -斜 趾 症 （ Hyperphalangy-Clinodactyly of Index Finger with
 Pierre Robin Syndrome） 、 高 フ ェ ニ ル ア ラ ニ ン 血 症 、 過 形 成 性 表 皮 水 泡 症 、 過 呼 吸 、 高
カ リ ウ ム 血 症 、 過 プ レ ベ ー タ -リ ポ 蛋 白 血 症 （ Hyperprebeta-Lipoproteinemia） 、 高 プ ロ
リ ン 血 症 I型 、 高 プ ロ リ ン 血 症 II型 、 脾 機 能 亢 進 症 、 食 道 性 異 常 お よ び 尿 道 下 裂 を 伴 う 両
眼 隔 離 症 、 両 眼 隔 離 症 -尿 道 下 裂 症 候 群 、 肥 大 性 心 筋 障 害 、 肥 大 性 間 質 性 神 経 障 害 、 肥 大
性 間 質 性 神 経 炎 、 肥 大 性 間 質 性 神 経 根 神 経 症 、 レ フ サ ム 肥 大 性 神 経 障 害 、 肥 大 性 閉 塞 性 心
筋 障 害 、 高 尿 酸 血 症 舞 踏 病 ア テ ト ー シ ス 自 己 マ ル チ レ ー シ ョ ン 症 候 群 （ Hyperuricemia Ch
oreoathetosis Self-multilation Syndrome） 、 高 尿 酸 血 症 -精 神 薄 弱 、 高 バ リ ン 血 症 、 低
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石 灰 化 （ 低 ミ ネ ラ ル 化 ） 型 、 低 軟 骨 形 成 症 、 低 軟 骨 形 成 症 （ Hypochrondroplasia） 、 低 ガ
ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 乳 児 期 の 一 過 性 低 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 糖 尿 病 性 傾 向 を 伴 う 低 生
殖 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 舌 下 -欠 指 症 症 候 群 、 低 血 糖 、 外 来 性 低 血 糖 、 巨 大 舌 を 伴 う 低 血 糖 、
低 グ リ コ シ ル 化 症 候 群 Ia型 、 低 グ リ コ シ ル 化 症 候 群 1a型 、 嗅 覚 消 失 を 伴 う 性 腺 機 能 低 下 症
、 低 ゴ ナ ド ト ロ ピ ン 性 性 腺 機 能 低 下 症 お よ び 嗅 覚 消 失 、 発 汗 減 少 症 の 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、
発 汗 減 少 症 の 常 染 色 体 優 性 型 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、 発 汗 減 少 症 の 自 己 劣 勢 外 胚 葉 性 異 形 成 症
、 低 カ リ ウ ム 血 症 、 高 カ ル シ ウ ム 尿 症 を 伴 う 低 カ リ ウ ム 血 性 ア ル カ ロ ー シ ス 、 低 カ リ ウ ム
血 症 症 候 群 、 低 ラ ク タ ー ゼ 症 （ Hypolactasia） 、 低 成 熟 タ イ プ （ ス ノ ー ・ キ ャ ッ プ ド 歯 ：
Snow-Capped Teeth） 、 イ ト ウ の メ ラ ニ ン 減 少 症 （ Hypomelanosis of Ito） 、 ヒ ポ メ リ ア -
乏 毛 症 顔 血 管 腫 症 候 群 （ Hypomelia-Hypotrichosis-Facial Hemangioma Syndrome） 、 低 髄
鞘 形 成 神 経 障 害 、 副 甲 状 腺 機 能 低 下 症 、 低 フ ォ ス フ ァ タ ー ゼ 症 、 高 カ ル シ ウ ム 血 症 を 伴 う
低 リ ン 酸 血 症 性 く る 病 、 色 素 沈 着 低 下 、 低 色 素 性 黄 斑 性 病 変 、 心 臓 欠 陥 を 伴 う 口 角 下 制 筋
発 育 不 全 、 低 形 成 貧 血 、 低 形 成 先 天 性 貧 血 症 、 低 形 成 軟 骨 発 育 不 全 、 低 形 成 エ ナ メ ル -爪
甲 剥 離 症 -発 汗 低 下 、 低 形 成 （ 低 形 成 -前 可 塑 性 ） タ イ プ 、 左 心 低 形 成 症 候 群 、 低 形 成 三 指
節 母 指 、 低 カ リ ウ ム 血 症 症 候 群 、 尿 道 下 裂 -嚥 下 障 害 症 候 群 、 嗅 覚 鈍 麻 、 視 床 下 部 の 過 誤
芽 腫 下 垂 体 機 能 不 全 鎖 肛 多 指 症 、 視 床 下 部 の 幼 稚 症 -肥 満 、 甲 状 腺 機 能 低 下 症 、 低 圧 -低 障
害 （ Hypomentia） -性 腺 機 能 低 下 症 -肥 満 症 候 群 、 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 陥 （ 完 全 欠 如 ） 、 I細 胞 病 、 医 原 性 低 血 糖 症 、 IBGC、 IBIDS症 候 群
、 IBM、 IBS、 IC、 I細 胞 病 、 ICD、 ICE症 候 群 コ ー ガ ン -リ ー ス 型 、 ア イ ス ラ ン ド 型 ア ミ ロ イ
ド 症 （ VI型 ） 、 I細 胞 病 、 魚 鱗 癬 様 紅 皮 症 角 膜 併 発 お よ び 聴 覚 障 害 、 魚 鱗 癬 様 紅 皮 症 髪 異
常 成 長 お よ び 男 性 （ Ichthyosiform Erythroderma Hair Abnormality Growth and Men） 、
白 血 球 空 胞 化 を 伴 う 魚 鱗 癬 様 紅 皮 症 、 魚 鱗 癬 、 先 天 性 魚 鱗 癬 、 ト リ コ チ オ ジ ス ト ロ フ ィ ー
（ Trichothiodystrophy） を 伴 う 先 天 性 魚 鱗 癬 、 ヤ マ ア ラ シ 状 魚 鱗 癬 、 妊 娠 性 ヤ マ ア ラ シ
状 魚 鱗 癬 （ Ichthyosis Hystrix Gravior） 、 直 線 性 回 旋 性 魚 鱗 癬 （ Ichthyosis Linearis 
Circumflexa） 、 単 純 性 魚 鱗 癬 、 魚 鱗 癬 テ イ 症 候 群 、 尋 常 性 魚 鱗 癬 、 魚 鱗 癬 中 性 脂 質 蓄 積
症 、 黄 疸 性 レ プ ト ス ピ ラ 症 、 黄 疸 出 血 レ プ ト ス ピ ラ 症 、 黄 疸 （ 家 族 性 慢 性 病 患 者 ） 、 新 生
児 重 症 黄 疸 、 間 欠 性 若 年 性 黄 疸 （ Icterus Intermittens Juvenalis） 、 特 発 性 肺 胞 低 換 気
、 特 発 性 ア ミ ロ イ ド 症 、 特 発 性 高 安 の 動 脈 炎 、 特 発 性 基 底 神 経 節 石 灰 化 （ IBGC） 、 特 発 性
上 腕 神 経 叢 神 経 障 害 、 特 発 性 頸 部 筋 緊 張 異 常 、 特 発 性 肺 動 脈 拡 張 、 特 発 性 顔 面 神 経 麻 痺 、
特 発 性 家 族 性 高 脂 血 症 、 特 発 性 肥 大 性 大 動 脈 弁 下 狭 窄 症 、 特 発 性 の 低 蛋 白 血 症 、 特 発 性 免
疫 グ ロ ブ リ ン 欠 損 、 特 発 性 新 生 児 肝 炎 、 特 発 性 非 特 異 的 潰 瘍 性 大 腸 炎 、 特 発 性 周 辺 静 脈 周
囲 炎 、 特 発 性 肺 線 維 症 、 特 発 性 抵 抗 性 鉄 芽 球 性 貧 血 、 特 発 性 腎 性 血 尿 、 特 発 性 脂 肪 便 症 、
特 発 性 血 小 板 血 症 、 特 発 性 血 小 板 減 少 性 紫 斑 病 、 特 発 性 血 小 板 減 少 症 紫 斑 病 （ ITP） 、 IDP
A、 IgA腎 症 、 IHSS、 回 腸 炎 、 回 結 腸 炎 、 イ リ ノ イ 型 ア ミ ロ イ ド 症 、 ILS、 IM、 IMD2、 IMD5
、 胸 腺 欠 如 に よ る 免 疫 欠 乏 、 免 疫 溶 血 性 貧 血 発 作 性 の 寒 冷 、 血 管 拡 張 性 失 調 症 を 伴 う 免 疫
不 全 、 異 常 な 免 疫 グ ロ ブ リ ン 合 成 を 伴 う 細 胞 性 免 疫 不 全 、 分 類 不 能 な 共 通 変 異 性 免 疫 不 全
（ Immunodeficiency Common Variable Unclassifiable） 、 高 IgMを 伴 う 免 疫 不 全 、 白 血 球
減 少 症 を 伴 う 免 疫 不 全 、 免 疫 不 全 -2、 免 疫 不 全 -5（ IMD5） 、 免 疫 グ ロ ブ リ ン 欠 損 、 鎖 肛 、
手 足 お よ び 耳 異 常 を 伴 う 鎖 肛 、 穴 が な い 鼻 涙 管 お よ び 早 老 症 候 群 、 不 能 な 好 中 球 症 候 群 、
完 全 開 放 不 能 の 口 お よ び 屈 側 性 短 い 指 （ Inability To Open Mouth Completely And Short
 Finger-Flexor） 、 INAD、 尿 素 合 成 ア ル ギ ナ ー ゼ 型 の 先 天 的 エ ラ ー 、 ア ル ギ ニ ノ コ ハ ク 酸
型 尿 素 合 成 の 先 天 的 エ ラ ー 、 尿 素 合 成 カ ル バ ミ ル リ ン 酸 型 の 先 天 的 エ ラ ー 、 尿 素 合 成 シ ト
ル リ ン 血 症 型 の 先 天 的 エ ラ ー 、 尿 素 合 成 グ ル タ ミ ン 酸 合 成 酵 素 型 の 先 天 的 エ ラ ー 、 INCL、
封 入 体 筋 炎 、 不 完 全 な 房 室 中 隔 欠 損 症 、 不 完 全 な 睾 丸 女 性 化 症 侯 群 、 色 素 失 調 症 、 色 素 性
失 調 症 色 素 欠 乏 症 （ Incontinenti Pigmenti Achromians） 、 ピ エ ー ル ・ ロ バ ン 症 候 群 を 伴
う 人 さ し 指 異 常 、 イ ン デ ィ ア ナ 型 ア ミ ロ イ ド 症 （ II型 ） 、 痛 み の な い 全 身 性 肥 満 細 胞 症 、
幼 児 後 天 性 失 語 症 、 小 児 常 染 色 体 劣 性 多 発 性 嚢 胞 腎 、 乳 児 脚 気 、 幼 児 脳 ガ ン グ リ オ シ ド 、
幼 児 脳 麻 痺 、 幼 児 シ ス チ ン 症 、 小 児 癲 癇 、 シ ス チ ン 症 を 伴 う 小 児 フ ァ ン コ ー ニ 症 候 群 、 幼
児 フ ィ ン ラ ン ド 型 ニ ュ ー ロ ン の セ ロ イ ド リ ポ フ ス チ ノ ー シ ス 、 幼 児 ゴ ー シ ェ 病 、 幼 児 低 血
糖 、 幼 児 低 ホ ス フ ァ タ ー ゼ 症 （ Hypophasphatasia） 、 幼 児 大 葉 性 肺 気 腫 、 幼 児 筋 ク ロ ー ヌ
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ス 性 脳 症 、 幼 児 筋 ク ロ ー ヌ ス 性 脳 症 お よ び ポ リ 間 代 性 筋 痙 攣 症 、 幼 児 ミ オ 線 維 腫 症 、 幼 児
壊 死 性 脳 症 、 幼 児 ニ ュ ー ロ ン の セ ロ イ ド リ ポ フ ス チ ノ ー シ ス 、 乳 児 神 経 軸 索 性 ジ ス ト ロ フ
ィ ー 、 小 児 発 症 型 シ ン ド ラ ー 病 、 幼 児 フ ィ タ ン 酸 蓄 積 症 、 小 児 レ フ サ ム 病 （ IRD） 、 幼 児
シ ポ イ ド シ ス GM-2ガ ン グ リ オ シ ド 蓄 積 症 （ Infantile Sipoidosis GM-2 Gangliosideosis
） （ タ イ プ S） 、 幼 児 睡 眠 時 無 呼 吸 、 乳 児 痙 攣 、 乳 児 脊 髄 筋 萎 縮 （ 全 て の タ イ プ ） 、 乳 児
脊 髄 筋 萎 縮 ALS、 乳 児 脊 髄 筋 萎 縮 I型 、 幼 児 型 ニ ュ ー ロ ン の セ ロ イ ド リ ポ フ ス チ ノ ー シ ス 、
感 染 性 黄 疸 、 炎 症 性 乳 癌 、 炎 症 性 直 線 母 斑 皮 脂 線 性 症 候 群 （ Inflammatory Linear Nevus 
Sebaceous Syndrome） 、 後 頭 孔 脳 脱 出 症 、 イ ン ス リ ン 抵 抗 性 黒 色 表 皮 腫 、 イ ン ス リ ン 脂 肪
異 栄 養 症 、 イ ン ス リ ン 依 存 性 糖 尿 病 、 癒 合 筋 ク ロ ー ヌ ス （ Intention Myoclonus） 、 中 間
シ ス チ ン 症 、 中 間 楓 糖 尿 症 、 ピ ル ビ ン 酸 デ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 を 伴 う 間 欠 性 運 動 失 調 、 間
欠 性 楓 糖 尿 症 、 内 水 頭 症 、 間 質 性 膀 胱 炎 、 封 入 さ れ た 4qの 間 質 性 欠 損 （ Interstitial Del
etion of 4q Included） 、 腸 性 脂 肪 異 栄 養 症 、 腸 の 脂 質 食 性 肉 芽 腫 症 、 腸 リ ン パ 管 拡 張 症
、 腸 ポ リ ー プ 症 I、 腸 ポ リ ー プ 症 II、 腸 ポ リ ー プ 症 III、 腸 ポ リ ー プ 症 -皮 膚 色 素 沈 着 症 候
群 、 外 眼 筋 麻 痺 を 伴 う 腸 の 偽 妨 害 、 頭 蓋 内 新 生 物 、 頭 蓋 内 腫 瘍 、 頭 蓋 内 血 管 奇 形 、 子 宮 内
小 人 症 、 子 宮 内 癒 着 、 逆 微 笑 お よ び 潜 在 性 神 経 障 害 性 袋 状 組 織 （ Inverted Smile And Occ
ult Neuropathic Bladder） 、 ア イ オ ワ 型 ア ミ ロ イ ド 症 （ IV型 ） 、 IP、 IPA、 虹 彩 角 膜 内 皮
細 胞 性 症 候 群 、 虹 彩 角 膜 内 皮 細 胞 性 （ ICE） 症 候 群 コ ー ガ ン -ル ッ セ 型 、 体 細 胞 異 常 を 伴 う
虹 彩 隅 角 発 生 不 全 （ Iridogoniodysgenesis） 、 角 膜 浮 腫 お よ び 緑 内 障 を 伴 う 虹 彩 萎 縮 、 虹
彩 母 斑 症 候 群 、 鉄 過 剰 負 荷 貧 血 症 、 鉄 過 剰 負 荷 疾 患 、 過 敏 性 大 腸 症 候 群 、 過 敏 性 大 腸 症 候
群 、 ア イ ザ ク ス 症 候 群 、 ア イ ザ ク ス -マ ー テ ン 症 候 群 、 虚 血 性 心 筋 障 害 、 単 離 さ れ た 続 発
性 脳 回 欠 損 （ Isolated Lissencephaly Sequence） 、 イ ソ ロ イ シ ン 33ア ミ ロ イ ド 症 、 イ ソ
吉 草 酸 CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 、 イ ソ バ レ ル 酸 血 症 、 イ ソ 吉 草 酸 血 症 、 イ ソ バ レ リ ル CoA
カ ル ボ キ シ ラ ー ゼ 欠 損 、 ITOメ ラ ニ ン 減 少 症 、 ITO、 ITP、 IVA、 イ ヴ ェ マ ル ク 症 候 群 、 イ ワ
ノ フ 嚢 胞 、 ジ ャ ッ ク ナ イ フ 痙 攣 、 ジ ャ ク ソ ン -ワ イ ス 頭 蓋 骨 癒 合 症 、 ジ ャ ク ソ ン -ワ イ ス 症
候 群 、 ジ ャ ク ソ ン 癲 癇 、 ヤ コ ブ セ ン 症 候 群 、 ヤ ー ダ ス ゾ ー ン -ロ ー バ ン ド ウ ス キ ー （ Lewan
dowsky） 症 候 群 、 ジ ャ ッ フ ェ -リ ヒ エ ン ス タ イ ン （ Lichenstein） 疾 患 、 ヤ コ ブ 病 、 ヤ コ ブ
-ク ロ イ ツ フ ェ ル ト 病 、 ジ ェ ー ン ウ ェ ー I、 ジ ェ ー ン ウ ェ ー 異 常 γ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 ヤ ン セ
ン 骨 幹 端 性 異 骨 症 、 ヤ ン セ ン 型 骨 幹 端 軟 骨 異 形 成 症 、 ジ ャ ル コ -レ ヴ ィ ン 症 候 群 、 下 顎 -瞬
目 、 JBS、 JDMS、 ジ ェ ガ ー 症 候 群 、 空 腸 閉 鎖 症 、 空 腸 炎 、 空 回 腸 炎 、 イ ェ ル ヴ ェ ル お よ び
ラ ン グ -ニ ー ル セ ン 症 候 群 、 ジ ュ ヌ 症 候 群 、 JMS、 ジ ョ ブ 症 候 群 、 ジ ョ ブ -バ ッ ク リ ー 症 候
群 、 ジ ョ ハ ン ス ン -ブ リ ザ ー ド 症 候 群 、 ジ ョ ン ・ ド ル ト ン 、 ジ ョ ン ソ ン -ス テ ィ ー ヴ ン ズ 病
、 ジ ョ ン ス ト ン 脱 毛 症 、 ジ ョ セ フ 病 、 ジ ョ セ フ 病 I型 、 ジ ョ セ フ 病 II型 、 ジ ョ セ フ 病 III型
、 ジ ュ ベ ー ル 症 候 群 、  ジ ュ ベ ー ル -ボ ル タ ウ ザ ー 症 候 群 （ Joubert-Bolthauser Syndrome
） 、 JRA、 ジ ュ バ ー グ ヘ イ ワ ー ド 症 候 群 、 ジ ュ バ ー グ -マ ル シ ジ 症 候 群 （ Juberg-Marsidi S
yndrome） 、 ジ ュ バ ー グ -マ ル シ ジ 精 神 遅 滞 症 候 群 （ Juberg-Marsidi Mental Retardation 
Syndrome） 、 ジ ャ ン ピ ン グ フ レ ン チ マ ン （ Jumping Frenchmen） 、 メ イ ン の ジ ャ ン ピ ン グ
フ レ ン チ マ ン （ Jumping Frenchmen of Maine） 、 若 年 性 関 節 炎 、 若 年 性 常 染 色 体 劣 性 多 発
性 嚢 胞 腎 、 若 年 性 シ ス チ ン 症 、 若 年 性 （ 幼
児 期 ） 皮 膚 筋 炎 （ JDMS） 、 若 年 性 糖 尿 病 、 若 年 性 ゴ ー シ ェ 病 、 若 年 性 痛 風 舞 踏 病 ア テ ト ー
シ ス お よ び 精 神 遅 滞 症 候 群 、 若 年 性 の ビ タ ミ ン B12の 腸 吸 収 不 良 、 若 年 性 の ビ タ ミ ン B12の
腸 吸 収 不 良 、 若 年 性 黄 斑 変 性 症 、 若 年 性 悪 性 貧 血 、 若 年 性 網 膜 分 離 症 、 若 年 性 慢 性 関 節 リ
ウ マ チ 、 封 入 さ れ た 若 年 性 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 （ Juvenile Spinal Muscular Atrophy Include
d） 、 封 入 さ れ た 若 年 性 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 ALS（ Juvenile Spinal Muscular Atrophy ALS Inc
luded） 、 若 年 性 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 III型 、 近 傍 関 節 の 有 痛 脂 肪 症 、 傍 糸 球 体 の 過 形 成 、 歌 舞
伎 メ ー キ ャ ッ プ 症 候 群 、 カ ー ラ ー 病 、 カ ル マ ン 症 候 群 、 カ ナ ー 症 候 群 、 神 崎 病 、 カ ポ ジ 疾
患 （ カ ポ ジ 肉 腫 で な い ） 、 カ ッ パ 軽 鎖 欠 損 、 カ ル シ -ノ イ ゲ バ ウ ワ 症 候 群 （ Karsch-Neugeb
auer Syndrome） 、 カ ル タ ゲ ナ ー 症 候 群 -慢 性 洞 気 管 支 疾 患 （ Kartagener Syndrome-Chroni
c Sinobronchial Disease ） お よ び 右 心 症 、 カ ル タ ゲ ナ ー 三 徴 候 、 カ サ バ ッ ハ -メ リ ッ ト
症 候 群 、 カ ー ス ト 症 候 群 、 川 崎 病 、 川 崎 症 候 群 、 KBG症 候 群 、 KD、 キ ー ン ズ -セ イ ア 疾 患 （
Kearns-Sayre Disease） 、 キ ー ン ズ -セ イ ア 症 候 群 、 ケ ネ デ ィ 病 、 ケ ネ デ ィ 症 候 群 、 ケ ネ
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デ ィ 型 脊 髄 性 お よ び 延 髄 性 筋 肉 萎 縮 症 、 ケ ネ デ ィ -ス テ フ ァ ニ ー 病 、 ケ ニ ー 病 、 ケ ニ ー 症
候 群 、 管 状 ケ ニ ー 型 狭 窄 、 ケ ニ ー -カ フ ェ 症 候 群 、 ケ ラ ・ パ ル モ プ ラ ン ト ・ コ ン ・ ペ ス ・
プ ラ ナ ス オ ニ 歯 周 部 ア ー チ （ Kera. Palmoplant. Con. Pes Planus Ony.Periodon. Arach.
） 、 角 膜 炎 魚 鱗 癬 聴 覚 障 害 症 候 群 、 円 錐 角 膜 、 限 局 性 円 錐 角 膜 後 筋 麻 痺 、 角 質 溶 解 、 剥 脱
性 先 天 性 角 質 溶 解 、 角 質 溶 解 性 の 冬 の 紅 斑 （ Keratolytic Winter Erythema） 、 角 膜 軟 化
症 、 毛 包 性 角 化 症 、 毛 の う 角 化 症 と げ 状 脱 毛 症 、 毛 の う 角 化 症 と げ 状 脱 毛 症 魚 鱗 癬 、 黒 色
角 化 症 、 歯 周 病 を 伴 う 角 化 症 掌 蹠 症 （ Palmoplantaris） お よ び 爪 甲 鉤 湾 症 、 先 天 性 角 化 症
掌 蹠 症 （ Palmoplantaris） 扁 平 足 爪 甲 鉤 湾 症 歯 周 症 ク モ 指 症 、 先 天 性 角 化 症 掌 蹠 症 （ Palm
oplantaris） 、 扁 平 足 、 爪 甲 鉤 彎 症 、 歯 周 症 、 ク モ 指 症 、 先 端 骨 溶 解 症 、 角 化 症 定 形 性 赤
核 （ Keratosis Rubra Figurata） 、 脂 漏 性 角 化 症 （ Keratosis Seborrheica） 、 ケ ト ン 酸
デ カ ル ボ キ シ ラ ー ゼ 欠 損 、 ケ ト 酸 尿 症 、 ケ ト ー シ ス の グ リ シ ン 血 症 、 KFS、 KID症 候 群 、 腎
臓 非 形 成 、 腎 臓 嚢 胞 性 レ チ ナ ー ル 形 成 不 全 ジ ュ ベ ー ル 症 候 群 、 キ リ ア ー ン 症 候 群 、 キ リ ア
ー ン /テ シ ェ ラ ー -ニ コ ラ 症 候 群 （ Killian/Teschler-Nicola Syndrome） 、 キ ロ ー -ネ ヴ ィ
ン 症 候 群 III、 縮 れ 毛 病 、 キ ン ス ボ ー ン 症 候 群 、 ク レ ー ブ ラ ッ ト シ ャ デ ル 奇 形 （ Kleeblatt
schadel Deformity） 、 ク ラ イ ン ‐ レ ヴ ィ ン 症 候 群 、 ク ラ イ ネ -レ ヴ ィ ン 冬 眠 症 候 群 、 ク ラ
イ ン フ ェ ル タ ー 、 ク リ ペ ル -フ ェ ー ユ 症 候 群 、 ク リ ペ ル -フ ェ ー ユ 症 候 群 I型 、 ク リ ペ ル -フ
ェ ー ユ 症 候 群 II型 、 ク リ ペ ル -フ ェ ー ユ 症 候 群 III型 、 ク リ ペ ル ・ ト ル ノ ネ ー 症 候 群 、 ク リ
ベ ル -ト ル ノ ネ ー -ウ ェ ー バ ー 症 候 群 、 ク ル ー ヴ ァ ー ‐ ビ ュ シ ー 症 候 群 、 KMS、 ク ニ ー ス 異
形 成 、 ク ニ ー ス 症 候 群 、 ケ ブ ナ ー 病 、 コ ー ベ ル リ ン グ -ダ ニ ガ ン 症 候 群 （ Koebberling- Du
nnigan Syndrome） 、 ケ ー ル マ イ ア ー -ド ゴ ー 病 、 コ ッ ク 病 、 コ ル サ コ フ 精 神 病 、 コ ル サ コ
フ 症 候 群 、 封 入 さ れ た ク ラ ッ ベ 病 （ Krabbe's Disease Included） 、 ク ラ ッ ベ 白 質 萎 縮 症
、 ク レ イ マ ー 症 候 群 、 KSS、 KTS、 KTW症 候 群 、 ク ッ フ ス 病 、 ク ー ゲ ル ベ ル ク -ヴ ェ ラ ン デ ル
病 、 ク ー ゲ ル ベ ル ク -ヴ ェ ラ ン デ ル 症 候 群 、 ク ス マ ウ ル -ラ ン ド リ 麻 痺 、 KWS、 L-3-ヒ ド ロ
キ シ -Acyl-CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ （ LCHAD） 欠 損 、 ラ ー バ ン ト 症 候 群 、 ラ ー バ ン ト -ウ ィ リ
症 候 群 、 内 耳 性 症 候 群 、 内 耳 性 水 腫 、 涙 腺 -耳 介 -歯 -指 症 候 群 、 ラ ク タ ー ゼ 単 離 分 離 不 耐
性 （ Lactase Isolated Intolerance） 、 ラ ク タ ー ゼ 欠 損 症 、 乳 汁 分 泌 -子 宮 萎 縮 症 、 遺 伝
的 乳 酸 ア シ ド ー シ ス ・ レ ー バ ー 視 覚 神 経 障 害 、 炭 水 化 物 感 受 性 を 伴 う 乳 酸 お よ び ピ ル ビ ン
酸 の 酸 血 症 、 偶 発 性 運 動 失 調 を 伴 う 乳 酸 お よ び ピ ル ビ ン 酸 の 酸 血 症 お よ び 虚 弱 、 乳 酸 お よ
び ピ ル ビ ン 酸 、 乳 酸 ア シ ド ー シ ス 、 成 人 期 の 乳 糖 不 耐 症 、 乳 糖 不 耐 症 、 幼 児 期 の 乳 糖 不 耐
症 、 LADD症 候 群 、 LADD、 封 入 さ れ た ラ フ ォ ラ 病 （ Lafora Disease Included） 、 ラ フ ォ ラ
小 体 疾 患 、 レ ー キ -ロ ー ラ ン ド 因 子 欠 損 、 LAM、 ラ ン バ ー ト 型 魚 鱗 癬 、 ラ ン バ ー ト -イ ー ト
ン 症 候 群 、 ラ ン バ ー ト -イ ー ト ン 筋 無 力 症 候 群 、 層 状 の 劣 性 魚 鱗 癬 、 層 状 魚 鱗 癬 、 ラ ン セ
ル ー ク ス -マ チ ュ ー -ワ イ ル ・ ス ピ ロ ヘ ー タ 症 （ Lancereaux-Mathieu-Weil Spirochetosis
） 、 ラ ン ド ー -ク レ フ ナ ー 症 候 群 、 ラ ン ド ウ ジ ー ・ デ ジ ェ リ ン 型 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 ラ ン
ド リ ー 上 行 性 麻 痺 、 ラ ン ガ ー -サ リ ジ ノ （ Langer-Salidino） 型 軟 骨 無 発 生 症 （ II型 ） 、 ラ
ン ガ ー ・ ギ ー デ ィ オ ン 症 候 群 、 ラ ン ゲ ル ハ ン ス 細 胞 肉 芽 腫 症 、 ラ ン ゲ ル ハ ン ス 細 胞 組 織 球
増 殖 症 （ LCH） 、 大 心 房 お よ び 心 室 の 欠 陥 、 ラ ロ ン 小 人 症 、 ラ ロ ン 型 下 垂 体 性 小 人 症 、 ラ
ー シ ェ ン 症 候 群 、 喉 頭 筋 緊 張 異 常 、 ラ ー タ ー （ マ レ ー シ ア に お い て 観 察 さ れ た ） 、 後 期 乳
児 神 経 軸 索 性 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 後 期 乳 児 神 経 軸 索 性 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 遅 発 性 歓 楽 境 症 候 群
III型 （ タ イ プ C） 、 遅 発 性 筋 緊 張 異 常 、 遅 発 性 免 疫 グ ロ ブ リ ン 欠 損 、 遅 発 性 ペ リ ツ ェ ー ウ
ス ‐ メ ル ツ バ ッ ヒ ャ ー 脳 硬 化 症 、 格 子 状 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 格 子 状 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 ロ
ノ ワ ー -ベ ン ソ イ ド （ Launois-Bensaude） 、 ロ ノ ワ ー -ク レ レ ー 症 候 群 、 ロ ー レ ン ス 症 候 群
、 ロ ー レ ン ス -ム ー ン 症 候 群 、 ロ ー レ ン ス -ム ー ン ／ バ ル デ ー ‐ ビ ー ド ル 、 ロ ー レ ン ス -セ
イ プ 症 候 群 、 LCA、 LCAD欠 損 、 LCAD、 LCAD、 LCADH欠 損 、 LCH、 LCHAD、 LCPD、 ル ・ ジ ュ ヌ 症
候 群 、 ル バ ン ド （ Leband） 症 候 群 、 レ ー バ ー 黒 内 障 、 レ ー バ ー 先 天 性 黒 内 障 、 先 天 性 桿 体
お よ び 錐 状 体 欠 如 、 レ ー バ ー 先 天 性 色 素 上 皮 網 膜 変 性 症 、 レ ー バ ー 先 天 性 壁 板 網 膜 異 形 成
、 レ ー バ ー 病 、 レ ー バ ー 視 神 経 萎 縮 症 、 レ ー バ ー 視 覚 神 経 障 害 、 左 心 室 線 維 症 、 下 肢 潰 瘍
、 下 肢 -ふ く ら は ぎ -ペ ル テ ス 病 、 リ ー 病 、 リ ー 症 候 群 、 リ ー 症 候 群 （ 亜 急 性 壊 死 性 脳 脊 髄
症 ） 、 リ ー 壊 死 性 脳 症 、 レ ノ ッ ク ス -ガ ス ト ー 症 候 群 、 ほ く ろ -ポ リ ー プ 病 -消 化 性 症 候 群
、 レ ン ツ 異 常 形 態 形 成 症 候 群 、 レ ン ツ 異 形 成 、 レ ン ツ 小 眼 球 症 症 候 群 、 レ ン ツ 症 候 群 、 LE
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OPARD症 候 群 、 妖 精 症 、 軟 髄 膜 血 管 腫 症 、 レ プ ト ス ピ ラ 性 黄 疸 、 ル リ ー -ヴ ェ ル 病 、 レ リ -
ワ イ ル 軟 骨 異 骨 症 、 レ リ -ワ イ ル 症 候 群 、 レ ル モ ワ イ エ 症 候 群 、 ル ロ イ 病 、 レ ッ シ ュ ・ ナ
イ ハ ン 症 候 群 、 致 死 性 幼 児 心 筋 障 害 、 致 死 性 新 生 児 小 人 症 、 致 死 性 骨 軟 骨 形 成 異 常 、 レ テ
ラ ー -ジ ー ヴ ェ 病 、 白 血 球 性 異 常 白 化 、 血 小 板 異 常 を 伴 う 白 血 球 性 包 含 物 、 白 質 萎 縮 症 、
ロ ー ゼ ン タ ー ル 繊 維 を 伴 う 白 質 萎 縮 症 、 周 囲 同 心 性 白 質 脳 炎 軸 （ Leukoencephalitis Peri
axialis Concentric） 、 レ ヴ ァ イ ン -ク リ ッ チ ュ リ ー 症 候 群 、 果 糖 尿 症 、 レ ビ ー -ホ リ ス タ
ー 症 候 群 、 LGMD、 LGS、 LHON、 LIC、 尖 圭 紅 色 苔 癬 、 尖 圭 苔 癬 、 尖 圭 ア ミ ロ イ ド 症 、 扁 平 苔
癬 、 尖 圭 乾 癬 、 リ グ ナ ッ ク -ド ゥ ブ レ -フ ァ ン コ ー ニ 症 候 群 、 リ グ ナ ッ ク -フ ァ ン コ ー ニ 症
候 群 、 木 質 結 膜 炎 （ Ligneous Conjunctivitis） 、 肢 帯 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 肢 形 成 異 常 -歯
指 症 候 群 、 限 界 デ キ ス ト リ ン 症 、 直 線 状 母 斑 様 高 メ ラ ニ ン 沈 着 、 直 線 状 母 斑 セ バ カ ス 症 候
群 （ Linear Nevus Sebacous Syndrome） 、 直 線 状 強 皮 症 、 直 線 状 皮 脂 線 性 母 斑 配 列 、 直 線
状 皮 脂 線 性 母 斑 症 候 群 、 舌 分 裂 （ Lingua Fissurata） 、 ひ だ 舌 、 溝 状 舌 、 舌 顔 運 動 障 害 、
唇 の 擬 似 分 裂 -血 管 腫 症 鰓 嚢 胞 症 候 群 、 脂 質 肉 芽 腫 症 、 脂 質 性 組 織 球 増 殖 症 、 脂 質 ケ ラ シ
ン 型 、 脂 質 蓄 積 症 、 SCAD欠 損 と 関 係 し た 脂 肪 蓄 積 筋 障 害 、 幼 児 リ ピ ド ー シ ス ・ ガ ン グ リ オ
シ ド 、 脂 肪 組 織 萎 縮 性 真 性 糖 尿 病 、 リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 類 脂 質 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、
類 脂 質 過 形 成 -男 性 偽 半 陰 陽 、 先 天 性 膵 臓 脂 肪 腫 症 、 リ ポ ム コ 多 糖 症 I型 、 リ ポ 脊 髄 髄 膜 瘤
、 家 族 性 リ ポ 蛋 白 リ パ ー ゼ 欠 損 、 LIS、 LIS1、 脳 回 欠 損 1、 脳 回 欠 損 I型 、 脳 梁 小 脳 系 発 育
不 全 ま た は そ の 他 の 異 常 非 形 成 を 伴 う 脳 回 欠 損 変 種 、 リ ッ ト ル 病 、 肝 臓 ホ ス ホ リ ラ ー ゼ 欠
損 、 LKS、 LM症 候 群 、 脳 葉 萎 縮 、 脳 脳 葉 萎 縮 、 大 葉 全 前 脳 症 、 幼 少 期 大 葉 緊 張 肺 気 腫 、 ロ
ブ ス タ イ ン 病 （ I型 ） 、 ロ ブ ス タ 爪 奇 形 、 限 局 性 表 皮 水 泡 症 、 限 局 性 リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ ー
、 肩 帯 の 限 局 性 神 経 炎 病 、 レ フ ラ ー 病 、 好 酸 球 増 加 症 を 伴 う レ フ ラ ー 心 内 膜 心 筋 線 維 症 、
レ フ ラ ー 線 維 形 成 性 頭 頂 骨 心 内 膜 炎 、 ロ ケ ン 症 候 群 （ Loken Syndrome） 、 ロ ケ ン ・ シ ニ ア
症 候 群 （ Loken-Senior Syndrome） 、 長 鎖 3-ヒ ド ロ キ シ ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ （ LCH
AD） 、 長 鎖 ア シ ル 補 酵 素 Aデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 、 長 鎖 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ （ ACA
DL） 、 長 鎖 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 、 聴 覚 障 害 を 伴 わ な い 遺 伝 性 QT延 長 症 候 群 、
ル ー ・ ゲ ー リ ッ グ 病 、 封 入 さ れ た ル ー ・ ゲ ー リ ッ グ 病 、 ル イ ‐ バ ー 症 候 群 、 低 血 糖 、 低 密
度 ベ ー タ リ ポ タ ン パ ク 質 欠 損 、 低 鎖 肛 、 低 カ リ ウ ム 症 候 群 、 ロ ー 症 候 群 、 ロ ウ 症 候 群 、 ロ
ウ -ビ ッ ケ ル 症 候 群 、 ロ ウ -テ リ ー ・ マ ク ラ ク ラ ン 症 候 群 、 LS、 LTD、 リ ュ ー ブ ス 症 候 群 、
ラ フ ト 病 、 腰 椎 管 狭 窄 、 腰 椎 脊 髄 狭 窄 、 腰 仙 脊 髄 狭 窄 、 ラ ン ド バ ー グ -ウ ン フ ェ ル リ ヒ ト
病 、 封 入 さ れ た ラ ン ド ボ ル ク -ウ ン フ ェ ル リ ヒ ト 病 、 狼 蒼 、 狼 蒼 、 エ リ テ マ ト ー デ ス 、 ル
シ ュ カ -マ ジ ャ ン ジ ー 孔 閉 鎖 症 、 ラ イ ル 症 候 群 、 ラ イ エ ル 症 候 群 、 リ ン パ 節 様 甲 状 腺 腫 、
リ ン パ 管 拡 張 症 蛋 白 漏 出 性 腸 疾 患 、 リ ン パ 管 腫 （ Lymphangioleiomatosis） 、 リ ン パ 管 平
滑 筋 腫 、 リ ン パ 管 腫 、 リ ン パ 性 形 成 異 常 、 リ ン チ 症 候 群 、 リ ン チ 症 候 群 I、 リ ン チ 症 候 群 I
I、 リ ソ ソ ー ム の ア ル フ ァ -N-ア セ チ ル ガ ラ ク ト サ ミ ニ ダ ー ゼ 欠 損 シ ン ド ラ ー ・ タ イ プ 、 リ
ソ ソ ー ム の グ リ コ ア ミ ノ 酸 蓄 積 症 -び 漫 性 体 部 被 角 血 管 腫 、 リ ソ ソ ー ム の グ ル コ シ ダ ー ゼ
欠 損 、 MAA、 マ チ ャ ド 病 、 マ チ ャ ド -ジ ョ セ フ 病 、 巨 大 頭 蓋 症 、 大 頭 蓋 症 、 大 頭 蓋 症 片 側 肥
大 症 、 多 発 性 脂 肪 腫 お よ び 血 管 腫 を 伴 う 大 頭 蓋 症 、 偽 性 乳 頭 水 腫 お よ び 多 発 性 血 管 腫 を 伴
う 大 頭 蓋 症 、 マ ク ロ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 巨 大 舌 、 巨 大 舌 -臍 ヘ ル ニ ア -内 臓 巨 大 症 症 候 群 、 大
口 症 無 眼 臉 症 症 候 群 、 大 血 小 板 減 少 症 家 族 性 バ ー ナ ー ド -ソ リ ア ー 型 （ Macrothrombocytop
enia Familial Bernard-Soulier Type） 、 黄 斑 退 化 、 黄 斑 性 ア ミ ロ イ ド 症 、 黄 斑 変 性 症 、
円 板 状 黄 斑 変 性 症 、 黄 斑 変 性 症 老 人 、 黄 斑 部 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 黄 斑 性 タ イ プ 角 膜 ジ ス ト ロ
フ ィ ー 症 、 MAD、 マ ー デ ル ン グ 病 、 マ フ ッ チ 症 候 群 、 大 発 作 、 吸 収 不 良 、 吸 収 不 良 -外 胚 葉
性 異 形 成 症 鼻 翼 状 発 育 不 全 、 デ ・ ロ ジ ャ ー 疾 患 （ Maladie de Roger） 、 デ ・ チ ッ ク 疾 患 （
Maladie de Tics） 、 男 性 の 肢 お よ び 腎 臓 の 形 成 異 常 、 男 性 タ ー ナ ー 症 候 群 、 悪 性 表 皮 肥
厚 、 悪 性 黒 色 表 皮 腫 、 悪 性 星 細 胞 腫 、 悪 性 萎 縮 性 丘 疹 症 、 悪 性 熱 、 悪 性 高 フ ェ ニ ル ア ラ ニ
ン 血 症 、 悪 性 高 熱 症 、 悪 性 高 熱 症 、 悪 性 黒 色 腫 、 中 枢 神 経 系 悪 性 腫 瘍 、 マ ロ リ ー ‐ ワ イ ス
裂 傷 、 マ ロ リ ー ‐ ワ イ ス 症 涙 、 マ ロ リ ー ‐ ワ イ ス 症 候 群 、 乳 房 パ ジ ェ ッ ト 病 、 下 顎 エ ナ メ
ル 上 皮 腫 、 下 顎 顔 面 骨 形 成 不 全 症 、 マ ン ノ ー ス 症 、 マ ッ プ -ド ッ ト -フ ィ ン ガ ー プ リ ン ト 型
角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 楓 糖 尿 症 、 大 理 石 骨 病 、 マ ル キ ア フ ァ ー ヴ ァ -ミ ケ ー リ 症 候 群 、
マ ー カ ス ・ ガ ン 下 顎 眼 瞼 異 常 運 動 症 候 群 、 マ ー カ ス -ガ ン 現 象 、 下 顎 眼 瞼 異 常 運 動 を 伴 う
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マ ー カ ス ・ ガ ン 下 垂 、 マ ー カ ス ・ ガ ン 症 候 群 、 マ ー カ ス ・ ガ ン （ 下 顎 眼 瞼 異 常 運 動 ） 症 候
群 、 マ ー カ ス ・ ガ ン 下 垂 （ 下 顎 眼 瞼 異 常 運 動 を 伴 う ） 、 マ ー デ ン -ウ ォ ー カ ー 症 候 群 、 マ
ー デ ン -ウ ォ ー カ ー 型 結 合 組 織 異 常 、 マ ル フ ァ ン 無 生 活 力 、 マ ル フ ァ ン -ア シ ャ ー ル 症 候 群
、 マ ル フ ァ ン 症 候 群 、 マ ル フ ァ ン 症 候 群 I、 マ ル フ ァ ン 変 種 、 マ ル フ ァ ン 様 過 剰 運 動 性 症
候 群 、 辺 縁 性 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 マ リ ー 運 動 失 調 、 マ リ ー 病 、 マ リ ー -サ ン ト ン 疾 患
、 マ リ ー ・ シ ュ ト リ ュ ン ペ ル 病 、 マ リ ー -シ ュ ト リ ュ ン ペ ル 脊 椎 炎 、 マ リ ネ ス コ -シ ェ ー グ
レ ン 症 候 群 、 マ リ ネ ス コ -シ ェ ー グ レ ン -ガ ー ラ ン ド 症 候 群 、 マ ー カ ー X症 候 群 、 マ ロ ト ー
‐ ラ ミ ー 症 候 群 、 マ ロ ト ー 型 末 端 子 宮 間 膜 （ Acromesomelic） 異 形 成 、 眼 お よ び 聴 覚 障 害
を 伴 う マ ー シ ャ ル 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、 マ ー シ ャ ル -ス ミ ス 症 候 群 、 マ ー シ ャ ル 症 候 群 、 マ
ー シ ャ ル 型 聴 覚 障 害 -近 視 -白 内 障 -鞍 鼻 、 マ ー テ ィ ン -ア ル ブ ラ イ ト 症 候 群 、 マ ー テ ィ ン -
ベ ル 症 候 群 、 マ ル ト レ ル 症 候 群 、 MASA症 候 群 、 過 度 間 代 性 筋 痙 攣 、 肥 満 細 胞 白 血 病 、 肥 満
細 胞 症 、 血 液 学 的 障 害 を 伴 っ た 肥 満 細 胞 症 、 モ ー ム ネ 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 上 顎 エ ナ メ
ル 上 皮 腫 、 顎 顔 面 骨 形 成 不 全 、 顎 鼻 （ Maxillonasal） 異 形 成 、 バ イ ン ダ ー 型 顎 鼻 異 形 成 、
顎 眼 瞼 （ Maxillopalpebral） 共 同 運 動 、 メ イ -ヘ グ リ ン 異 常 、 MCAD欠 損 、 MCAD、 マ カ ー ド
ル 病 、 マ キ ュ ン ・ ア ル ブ ラ イ ト （ McCune-Albright） 、 MCD、 マ キ ュ ー ジ ッ ク 型 骨 幹 端 軟 骨
異 形 成 症 、 MCR、 MCTD、 メ ッ ケ ル 症 候 群 、 メ ッ ケ ル -グ ル ー バ ー 症 候 群 、 正 中 中 裂 顔 面 症 候
群 （ Median Cleft Face Syndrome） 、 地 中 海 貧 血 症 、
中 度 鎖 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ （ ACADM） 、 中 度 鎖 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ （ MCA
D） 欠 損 、 中 度 鎖 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 、 延 髄 嚢 胞 性 疾 患 、 髄 質 海 綿 腎 、 MEF、
巨 大 食 道 症 、 巨 脳 、 硝 子 質 封 入 を 伴 う 巨 脳 、 硝 子 質 の 汎 神 経 障 害 を 伴 う 巨 脳 、 巨 赤 芽 球 性
貧 血 、 巨 赤 芽 球 性 妊 娠 貧 血 、 巨 大 角 膜 -精 神 遅 滞 症 候 群 、 マ イ ヤ ー -ゴ ー リ ン 症 候 群 、 メ ー
ジ ュ リ ン パ 浮 腫 、 メ ー ジ ュ 症 候 群 、 メ ラ ノ 皮 膚 白 質 萎 縮 症 、 メ ラ ノ プ ラ キ ア （ Melanoplak
ia） -腸 ポ リ ー プ 症 、 黒 斑 症 -腸 ポ リ ー プ 症 、 MELAS症 候 群 、 MELAS、 メ ル カ ー ソ ン 症 候 群 、
メ ル ニ ッ ク -フ レ ー ザ ー 症 候 群 、 メ ル ニ ッ ク ‐ ニ ー ド ル ズ 骨 発 育 異 常 、 メ ル ニ ッ ク ‐ ニ ー
ド ル ズ 症 候 群 、 膜 状 リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 メ ン デ ス ・ ダ ・ コ ス タ 症 候 群 （ Mendes Da Cost
a Syndrome） 、 メ ニ エ ー ル 病 、 メ ニ エ ー ル 病 、 髄 膜 毛 管 血 管 腫 症 、 メ ン ケ ス 疾 患 、 メ ン ケ
症 候 群 I、 精 神 遅 滞 失 語 症 ひ き ず り 歩 行 内 転 親 指 （ Mental Retardation Aphasia Shufflin
g Gait Adducted Thumbs： MASA） 、 精 神 遅 滞 -聴 覚 障 害 -骨 格 異 常 -厚 い 唇 を 伴 う 粗 い 顔 面
、 形 成 不 全 第 5指 爪 お よ び 足 爪 を 伴 う 精 神 遅 滞 、 骨 軟 骨 異 常 を 伴 う 精 神 遅 滞 、 成 長 遅 滞 -聴
覚 障 害 -小 性 器 症 を 伴 う 精 神 的 後 退 （ Retradation） -X連 鎖 、 メ ン ゼ ル 型 OPCA、 人 魚 症 候 群
、 MERRF、 MERRF症 候 群 、 マ ー テ ン -シ ン グ ル ト ン 症 候 群 （ Merten-Singleton Syndrome） 、
MES、 糸 球 体 間 質 IGA腎 症 、 腸 間 膜 リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 正 中 歯 -白 内 障 症 候 群 、 中 胚 葉 性
異 常 形 態 ジ ス ト ロ フ ィ ー （ Dysmorphodystrophy） 、 肢 中 部 性 小 人 症 -マ ー デ ル ン グ 奇 形 、
代 謝 性 ア シ ド ー シ ス 、 異 染 性 ロ イ コ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 内 反 中 足 症 、 遡 及 性 小 人 症 症 候 群 、
遡 及 性 異 形 成 、 遡 及 性 異 形 成 I、 遡 及 性 異 形 成 II、 メ チ ル マ ロ ン 酸 血 症 、 メ チ ル マ ロ ン 酸
尿 症 、 メ ー レ ン グ ラ ヒ ト （ Meulengracht） 病 、 MFD1、 MG、 MH、 MHA、 小 脳 髄 、 小 頭 症 原 基
性 小 人 症 I、 小 頭 症 、 小 頭 症 -食 道 裂 孔 ヘ ル ニ ア -ネ フ ロ ー ゼ ・ ギ ャ ロ ウ ェ ー 型 、 小 頭 症 -食
道 裂 孔 ヘ ル ニ ア -ネ フ ロ ー ゼ 症 候 群 、 小 嚢 腫 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 小 赤 血 球 血 症 、 ミ ク
ロ 脳 回 欠 損 、 小 眼 球 症 、 異 常 を 伴 う 小 眼 球 症 ま た は 無 眼 球 症 、 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー を 伴 う 多
脳 回 症 （ Micropolygyria） 、 無 小 耳 症 膝 蓋 骨 小 顎 症 症 候 群 、 微 絨 毛 封 入 病 、 MID、 収 縮 中
期 （ Midsystolic） -ク リ ッ ク 後 期 収 縮 期 雑 音 症 候 群 、 小 多 脳 回 I型 ミ ー シ ャ ー 症 候 群 、 ミ
ク リ ッ ツ 症 候 群 、 ミ ク リ ッ ツ -ラ デ ツ キ 症 候 群 、 ミ ク リ ッ ツ -シ ェ ー グ レ ン 症 候 群 、 軽 度 常
染 色 体 劣 性 、 軽 度 中 間 楓 糖 尿 症 、 軽 度 楓 糖 尿 症 、 ミ ラ ー 症 候 群 、 ミ ラ ー -デ ィ ー カ ー 症 候
群 （ Miller-Dieker Syndrome） 、 ミ ラ ー -フ ィ ッ シ ャ ー 症 候 群 、 ミ ル ロ イ 病 、 ミ ン コ フ ス
キ ー -シ ョ フ ァ ー ル 症 候 群 、 小 発 作 、 マ イ ノ ッ ト -フ ォ ン ウ ィ ル ブ ラ ン ド 病 、 鏡 像 右 胸 心 、
ミ ト コ ン ド リ ア の β -酸 化 障 害 、 ミ ト コ ン ド リ ア お よ び サ イ ト ゾ ル 性 、 ミ ト コ ン ド リ ア 細
胞 変 性 、 ミ ト コ ン ド リ ア 細 胞 変 性 、 キ ー ン -セ ア ・ タ イ プ 、 ミ ト コ ン ド リ ア 脳 症 、 ミ ト コ
ン ド リ ア 脳 筋 障 害 乳 酸 ア シ ド ー シ ス お よ び 脳 卒 中 様 発 症 、 ミ ト コ ン ド リ ア 筋 障 害 、 ミ ト コ
ン ド リ ア 筋 障 害 脳 症 乳 酸 ア シ ド ー シ ス 脳 卒 中 様 発 症 、 ミ ト コ ン ド リ ア PEPCK欠 損 、 僧 帽 弁
脱 出 、 混 合 性 無 呼 吸 、 混 合 性 結 合 組 織 病 、 混 合 性 肝 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 混 合 性 非 流 暢 失 語 症

10

20

30

40

50

(31) JP 2006-506078 A 2006.2.23



、 混 合 性 睡 眠 時 無 呼 吸 、 混 合 性 緊 張 性 お よ び 間 代 性 の 斜 頚 、 MJD、 MKS、 ML I、 ML II、 ML 
III、 ML IV、 ML障 害 I型 、 ML障 害 II型 、 ML障 害 III型 、 ML障 害 IV型 、 MLNS、 MMR症 候 群 、 MND
、 MNGIE、 MNS、 モ ー ビ ッ ツ  I、 モ ー ビ ッ ツ  II、 メ ー ビ ィ ウ ス 症 候 群 、 メ ビ ウ ス 症 候 群 、
マ ー シ ュ -ウ ォ ル ト マ ン 症 候 群 、 モ ー ア 症 候 群 、 連 珠 毛 、 単 一 モ ー ド 視 覚 性 健 忘 症 、 多 発
性 単 発 神 経 炎 、 末 梢 性 単 発 神 経 炎 、 末 梢 性 単 神 経 障 害 、 一 染 色 体 性 3p2、 部 分 的 一 染 色 体
性 9p、 部 分 的 一 染 色 体 性 11q、 部 分 的 一 染 色 体 性 13q、 一 染 色 体 性 18q症 候 群 、 一 染 色 体 性 X
、 単 発 性 線 維 性 異 形 成 、 モ ル ガ ー ニ -タ ー ナ ー -ア ル ブ ラ イ ト 症 候 群 、 限 局 性 強 皮 症 、 モ ル
キ オ 疾 患 、 モ ル キ オ 症 候 群 、 モ ル キ オ 症 候 群 A、 モ ル キ オ 症 候 群 B、 モ ル キ オ -ブ レ ー ル ス
フ ォ ー ド 症 候 群 、 モ ル ヴ ァ ン 病 、 モ ザ イ ク 9p四 染 色 体 、 運 動 ニ ュ ー ロ ン 疾 患 、 運 動 ニ ュ ー
ロ ン 症 候 群 、 運 動 ニ ュ ー ロ ン 疾 患 、 運 動 ニ ュ ー ロ ン 疾 患 、 運 動 ニ ュ ー ロ ン 疾 患 、 運 動 シ ス
テ ム 疾 患 （ 限 局 的 お よ び 緩 徐 ） 、 も や も や 病 、 も や も や 病 、 MPS、 MPS I、 MPS I H、 MPS 1
H／ Sハ ー ラ ー ／ シ ャ イ エ 症 候 群 、 MPS I S シ ャ イ エ 症 候 群 、 MPS II、 MPS IIA、 MPS IIB、
MPS II-AR常 染 色 体 劣 性 ハ ン タ ー 症 候 群 、 MPS II-XR、 重 篤 な 常 染 色 体 劣 性 MPS II-XR、 MPS
 III、 MPS III A B Cお よ び D サ ン フ ィ リ ポ  A、 MPS IV、 MPS IV Aお よ び B モ ル キ オ  A、 M
PS V、 MPS VI、 MPS VI重 篤  中 間  軽 度 マ ロ ト ー ‐ ラ ミ ー 、 MPS VII、 MPS VII ス ラ イ （ Sly
） 症 候 群 、 MPS VIII、 MPS障 害 、 MPS障 害 I、 MPS障 害 II、 MPS障 害 III、 MPS障 害 VI、 MPS障 害
VII型 、 MRS、 MS、 MSA、 MSD、 MSL、 MSS、 MSUD、 MSUD、 MSUD Ib型 、 MSUD II型 、 粘 膜 皮 膚 リ
ン パ 節 症 候 群 、 ム コ リ ピ ド ー シ ス I、 ム コ リ ピ ド ー シ ス II、 ム コ リ ピ ド ー シ ス III、 ム コ リ
ピ ド ー シ ス IV、 ム コ 多 糖 症 、 ム コ 多 糖 症 I-H、 ム コ 多 糖 症 I-S、 ム コ 多 糖 症 II、 ム コ 多 糖 症
III、 ム コ 多 糖 症 IV、 ム コ 多 糖 症 VI、 ム コ 多 糖 症 VII、 ム コ 多 糖 症 I型 、 ム コ 多 糖 症 II型 、
ム コ 多 糖 症 III型 、 ム コ 多 糖 症 タ イ プ VII、 ム コ 症 （ Mucosis） 、 ム コ ス ル フ ァ チ ド ー シ ス
、 粘 液 性 大 腸 炎 、 膵 臓 線 維 症 、 ム リ ブ レ ー （ Mulibrey） 小 人 症 、 ム リ ブ レ ー （ Mulibrey）
小 人 症 症 候 群 、 ミ ュ ラ ー 管 形 成 不 全 -腎 無 形 成 頸 胸 体 節 異 形 成 、 ミ ュ ラ ー 管 -腎 臓 頸 胸 上 肢
欠 損 、 上 肢 お よ び 肋 骨 異 常 を 伴 う ミ ュ ラ ー 管 お よ び 腎 欠 損 、 ミ ュ ラ ー 管 （ Mullerian） -腎
臓 頸 胸 体 節 異 常 、 多 発 -梗 塞 性 痴 呆 症 ビ ン ス ワ ン ガ ー 型 、 多 中 心 性 カ ー ス ル マ ン 病 、 多 巣
性 好 酸 性 肉 芽 腫 、 多 発 性 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 、 多 発 性 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ
ナ ー ゼ 欠 損 ／ グ ル タ ル 酸 酸 性 尿 症 II型 、 多 発 性 血 管 腫 お よ び 軟 骨 内 腫 、 複 合 カ ル ボ キ シ ラ
ー ゼ 欠 損 症 、 多 発 性 軟 骨 の 軟 骨 新 生 、 多 発 性 軟 骨 性 外 骨 腫 、 多 発 性 内 軟 骨 腫 症 、 多 発 性 内
分 泌 不 全 症 候 群 II型 、 多 発 性 骨 端 形 成 異 常 、 多 発 性 外 骨 症 、 多 発 性 外 骨 症 症 候 群 、 多 発 性
家 族 性 ポ リ ー プ 症 、 多 発 性 ほ く ろ 症 候 群 、 多 発 性 骨 髄 腫 、 肩 帯 の 多 発 性 神 経 炎 、 多 発 性 骨
軟 骨 腫 症 、 多 発 性 末 梢 性 神 経 炎 、 多 発 性 結 腸 ポ リ ー プ 症 、 多 発 性 鰭 症 候 群 、 多 発 性 硬 化 症
、 多 発 性 ス ル フ ァ タ ー ゼ 欠 損 症 、 多 発 性 対 称 性 脂 肪 腫 症 、 並 列 式 萎 縮 、 多 骨 癒 合 骨 異 形 成
、 長 い 骨 折 を 伴 う 多 骨 癒 合 骨 異 形 成 、 マ ル ビ ル － ス ミ ス （ Mulvihill-Smith） 症 候 群 、 MUR
CS結 合 （ Association） 、 マ ー ク ・ ヤ ン セ ン 型 骨 幹 端 軟 骨 異 形 成 症 、 筋 肉 カ ル ニ チ ン 欠 損
、 筋 肉 コ ア 病 、 筋 ホ ス フ ォ フ ル ク ト キ ナ ー ゼ 欠 損 、 筋 肉 中 心 コ ア 病 、 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、
古 典 的 X連 鎖 劣 性 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 中 枢 神 経 系 関 与 を 伴 う 先 天 性 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 精
神 遅 滞 を 伴 う 先 天 性 進 行 形 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 顔 面 肩 甲 上 腕 型 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 筋 肉 リ
ウ マ チ 、 筋 硬 直 進 行 性 痙 攣 、 筋 骨 格 疼 痛 症 候 群 、 断 節 性 先 端 部 疾 患 、 無 言 症 、 mvp、 MVP、
MWS、 重 症 筋 無 力 症 、 偽 進 行 麻 痺 性 重 症 筋 無 力 症 （ Myasthenia Gravis Pseudoparalytica
） 、 ラ ン バ ー ト -イ ー ト ン の 筋 無 力 症 候 群 、 ミ エ リ ン 破 砕 広 汎 性 硬 化 症 、 骨 髄 腫 症 、 ミ ー
ア （ Myhre） 症 候 群 、 筋 ク ロ ー ヌ ス 性 不 安 定 小 発 作 性 て ん か ん 、 筋 ク ロ ー ヌ ス 性 筋 緊 張 異
常 、 乳 児 の 筋 ク ロ ー ヌ ス 性 脳 症 、 筋 ク ロ ー ヌ ス 癲 癇 、 筋 ク ロ ー ヌ ス 癲 癇 ア ル ト ゥ ン グ 型 、
荒 れ た 赤 色 筋 線 維 に 付 随 す る 筋 ク ロ ー ヌ ス 癲 癇 、 筋 ク ロ ー ヌ ス 癲 癇 お よ び 荒 れ た 赤 色 筋 繊
維 病 、 筋 ク ロ ー ヌ ス 性 進 行 性 家 族 性 癲 癇 、 筋 ク ロ ー ヌ ス 性 進 行 性 家 族 性 癲 癇 、 筋 ク ロ ー ヌ
ス 性 発 作 、 筋 ク ロ ー ヌ ス 、 筋 ク ロ ー ヌ ス 癲 癇 、 筋 脳 症 荒 れ た 赤 色 筋 線 維 疾 患 、 ミ オ 線 維 腫
症 、 先 天 性 ミ オ 線 維 腫 症 、 筋 原 性 顔 面 肩 甲 骨 腓 骨 症 候 群 、 筋 神 経 胃 腸 （ Myoneurogastoint
estinal） 障 害 お よ び 脳 症 、 筋 障 害 性 先 天 性 多 発 性 関 節 拘 縮 症 、 筋 障 害 性 カ ル ニ チ ン 欠 損
、 中 枢 性 原 繊 維 筋 障 害 、 先 天 性 非 進 行 性 筋 障 害 、 中 心 軸 を 伴 う 先 天 性 非 進 行 性 筋 障 害 、 カ
ル ニ チ ン パ ル ミ ト イ ル ト ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ 欠 損 を 伴 う 筋 障 害 、 筋 障 害 -マ リ ネ ス コ -シ ェ ー
グ レ ン 症 候 群 、 筋 障 害 -代 謝 カ ル ニ チ ン ・ パ ル ミ ト イ ル ト ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ 欠 損 、 筋 障 害
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ミ ト コ ン ド リ ア 脳 症 -乳 酸 ア シ ド ー シ ス -脳 卒 中 、 筋 形 質 体 お よ び 中 間 径 フ ィ ラ メ ン ト を 伴
う 筋 障 害 、 ミ オ ホ ス ホ リ ラ ー ゼ 欠 損 、 進 行 性 骨 化 性 筋 炎 、 萎 縮 性 ミ オ ト ニ 、 先 天 性 筋 緊 張
症 、 先 天 性 間 欠 性 筋 緊 張 症 、 筋 強 直 性 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 筋 緊 張 性 筋 障 害 小 人 症 軟 骨 発 育 不
全 ・ 眼 お よ び 顔 の 異 常 、 ミ オ チ ュ ー ブ 様 筋 障 害 、 X連 鎖 ミ オ チ ュ ー ブ 様 筋 障 害 、 ミ プ ロ ニ
ッ ク （ Myproic） 酸 、 ミ リ ー ア チ ッ ト （ シ ベ リ ア で 観 察 さ れ た も の ） 、 粘 液 水 腫 、 N-ア セ
チ ル グ ル コ サ ミ ン -1-ホ ス ホ ト ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ 欠 損 、 N-ア セ チ ル グ ル タ ミ ン 酸 合 成 酵 素
欠 損 、 NADH-CoQレ ダ ク タ ー ゼ 欠 損 、 ネ ー ゲ リ 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、 ネ ー ガ ー （ Nager） 症 候
群 、 ネ ー ガ ー （ Nager） 四 肢 顔 面 骨 形 成 不 全 症 症 候 群 、 ネ ー ガ ー （ Nager） 症 候 群 は 、 NAGS
欠 損 、 爪 ジ ス ト ロ フ ィ ー -聴 覚 障 害 症 候 群 、 爪 発 育 異 常 お よ び 歯 数 不 足 症 、 爪 膝 蓋 骨 症 候
群 、 ナ ン ス -ホ ー ラ ン 症 候 群 、 小 頭 体 小 人 症 、 小 頭 体 症 （ Nanocephaly） 、 小 眼 球 症 （ Nano
phthalmia） 、 ナ ル コ レ プ シ 、 ナ ル コ レ プ シ 症 候 群 、 NARP、 鼻 -前 面 （ fronto） -顔 面 異 形
成 （ faciodysplasia） 、 甲 状 腺 機 能 低 下 症 膵 液 分 泌 欠 乏 症 先 天 性 難 聴 、 鼻 骨 上 顎 発 育 不 全
、 ナ ス （ Nasu） リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 NBIA1、 ND、 NDI、 NDP、 リ ー の 壊 死 性 脳 脊 髄 障 害 （ N
ecrotizing Encephalomyelopathy of Leigh's） 、 壊 死 性 呼 吸 器 肉 芽 腫 症 、 ニ ー ル -デ ィ ン
グ ウ ォ ー ル 症 候 群 、 ネ ル ソ ン 症 候 群 、 ネ マ リ ン 筋 障 害 、 新 生 児 副 腎 白 質 萎 縮 症 、 新 生 児 副
腎 白 質 萎 縮 症 （ NALD） 、 新 生 児 副 腎 白 質 萎 縮 症 （ ALD） 、 新 生 児 常 染 色 体 劣 性 多 発 性 嚢 胞
腎 、 新 生 児 小 人 症 、 新 生 児 肝 炎 、 新 生 児 低 血 糖 、 新 生 児 乳 糖 不 耐 症 、 滲 出 性 胃 腸 症 に よ る
新 生 児 リ ン パ 浮 腫 、 新 生 児 早 老 性 症 候 群 、 ウ ィ ー デ マ ン -ラ ウ テ ン ス ト ラ ウ ヒ （ Wiedemann
- Rautenstrauch） の 新 生 児 仮 性 水 頭 症 早 老 性 症 候 群 、 新 生 物 ク モ 膜 炎 、 腎 芽 腫 、 腎 原 発
性 尿 崩 症 、 家 族 性 若 年 ネ フ ロ ノ フ 症 （ Nephronophthesis Familial Juvenile） 、 腎 症 シ ス
チ ン 症 、 腎 症 -偽 雌 雄 同 体 -ウ ィ ル ム ス 腫 瘍 、 ネ フ ロ ー ゼ -小 頭 症 症 候 群 、 腎 症 -ニ ュ ー ロ ン
異 常 遊 走 症 候 群 、 ネ フ ロ ー ゼ 糖 尿 小 人 症 -佝 僂 病 -低 リ ン 酸 血 症 症 候 群 、 ネ ザ ー ト ン 疾 患 、
ネ ザ ー ト ン 症 候 群 、 ネ ザ ー ト ン 症 候 群 魚 鱗 癬 、 ネ ト ゥ ル シ ッ プ 落 下 症 候 群 （ X連 鎖 ） 、 ノ
イ -ラ ク ソ バ 症 候 群 （ Neu-Laxova Syndrome） 、 ノ イ ハ ウ ザ ー （ Neuhauser） 症 候 群 、 神 経
管 奇 形 、 神 経 痛 性 筋 萎 縮 症 、 ノ イ ラ ミ ニ ダ ー ゼ 欠 損 、 ニ ュ ー ラ オ 皮 膚 （ Neuraocutaneous
） メ ラ ニ ン 沈 着 、 内 耳 神 経 の 神 経 鞘 腫 、 神 経 鞘 腫 、 ニ ュ ー ロ 有 棘 赤 血 球 症 、 ニ ュ ー ロ 軸 索
ジ ス ト ロ フ ィ ー ・ シ ン ド ラ ー 型 、 脳 鉄 蓄 積 1型 を 伴 う 神 経 変 性 （ NBIA 1） 、 内 耳 神 経 の 神
経 線 維 腫 、 神 経 原 性 先 天 性 多 発 性 関 節 拘 縮 症 、 視 神 経 脊 髄 炎 、 神 経 筋 緊 張 症 、 神 経 筋 緊 張
症 、 限 局 性 、 神 経 筋 緊 張 症 、 全 身 性 、 家 族 性 、 神 経 筋 緊 張 症 、 全 身 性 、 散 発 性 、 ニ ュ ー ロ
ン 軸 索 ジ ス ト ロ フ ィ ー ・ シ ン ド ラ ー 型 、 ニ ュ ー ロ ン の セ ロ イ ド リ ポ フ ス チ ノ ー シ ス 成 人 型
、 ニ ュ ー ロ ン の セ ロ イ ド リ ポ フ ス チ ノ ー シ ス 若 年 型 、 ニ ュ ー ロ ン の セ ロ イ ド リ ポ フ ス チ ノ
ー シ ス 1型 、 神 経 細 胞 障 害 性 （ Neuronopathic） 急 性 ゴ ー シ ェ 病 、 神 経 障 害 性 ア ミ ロ イ ド 症
、 神 経 障 害 性 脚 気 、 神 経 障 害 運 動 失 調 お よ び 網 膜 色 素 変 性 症 、 腕 神 経 叢 の 神 経 障 害 症 候 群
、 遺 伝 性 感 覚 性 神 経 障 害 I型 、 遺 伝 性 感 覚 性 神 経 障 害 II型 、 中 性 脂 質 蓄 積 症 、 母 斑 （ Nevii
） 、 母 斑 性 基 底 細 胞 癌 症 候 群 、 母 斑 、 綿 体 筋 母 斑 、 コ メ ド 母 斑 、 色 素 脱 失 性 母 斑 （ Nevus 
Depigmentosus） 、 ヤ ー ダ ス ゾ ー ン の 脂 腺 母 斑 、 ネ ツ ェ ロ フ 症 候 群 、 ネ ツ ェ ロ フ 胸 腺 形 成
不 全 症 、 ネ ツ ェ ロ フ 型 重 症 複 合 免 疫 欠 損 症 、 NF、 NF1、 NF2、 NF-1、 NF-2、 NHS、 ニ ー マ ン
・ ピ ッ ク 病 、 ニ ー マ ン ・ ピ ッ ク 病 A型 （ 急 性 神 経 細 胞 障 害 型 ） 、 ニ ー マ ン ・ ピ ッ ク 病 B型 、
ニ ー マ ン ・ ピ ッ ク 病 タ イ プ C（ 慢 性 神 経 細 胞 障 害 型 ） 、 ニ ー マ ン ・ ピ ッ ク 病 タ イ プ D（ ノ ヴ
ァ ス コ シ ア 変 種 ） 、 ニ ー マ ン ・ ピ ッ ク 病 E型 、 ニ ー マ ン ・ ピ ッ ク 病 F型 （ 海 青 組 織 球 病 ） 、
夜 盲 症 、 黒 質 脊 髄 鋸 歯 状 変 性 症 （ Nigrospinodentatal Degeneration） 、 ニ イ カ ワ ク ロ キ
（ Niikawakuroki） 症 候 群 、 NLS、 NM、 ノ ア ク 症 候 群 I型 、 遺 伝 性 夜 間 筋 ク ロ ー ヌ ス 本 質 性
筋 ク ロ ー ヌ ス 、 結 節 状 角 膜 変 性 症 、 非 水 胞 性 CIE、 非 水 疱 型 先 天 性 魚 鱗 癬 様 紅 皮 症 、 非 交
通 性 水 頭 症 、 非 欠 失 型 ア ル フ ァ サ ラ セ ミ ア ／ 精 神 遅 滞 症 候 群 、 非 ケ ト ン 高 グ リ シ ン 血 症 I
型 （ NKHI） 、 非 ケ ト ー シ ス 型 高 グ リ シ ン 血 症 、 非 脂 質 細 網 内 皮 症 、 非 神 経 細 胞 障 害 性 慢 性
成 人 ゴ ー シ ェ 病 、 非 瘢 痕 性 表 皮 水 泡 症 、 非 動 脈 硬 化 性
脳 石 灰 化 、 関 節 外 リ ウ マ チ 、 非 脳 、 若 年 性 ゴ ー シ ェ 病 、 非 糖 尿 病 性 糖 尿 、 非 虚 血 性 心 筋 障
害 、 MCAD欠 損 に よ る 非 ケ ト ン 性 低 血 糖 お よ び カ ル ニ チ ン 欠 損 、 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー
ゼ の 欠 損 に よ っ て 引 き 起 こ さ れ る 非 ケ ト ン 性 低 血 糖 、 非 ケ ト ン 性 グ リ シ ン 血 症 、 ノ ン ネ 症
候 群 （ Nonne's Syndrome） 、 ノ ン ネ -ミ ル ロ イ -メ ー ジ ュ 症 候 群 （ Nonne-Milroy-Meige Syn
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drome） 、 非 乳 白 色 の 乳 白 色 の 象 牙 質 （ Nonopalescent Opalescent Dentine） 、 非 産 褥 乳
汁 漏 出 -無 月 経 、 非 分 泌 性 骨 髄 腫 、 溶 血 性 非 球 状 赤 血 球 性 貧 血 症 、 非 熱 帯 性 ス プ ル ー 、 ヌ
ー ナ ン 症 候 群 、 ノ ル エ ピ ネ フ リ ン 、 正 常 圧 水 頭 症 、 ノ ル マ ン -ロ バ ー ツ 症 候 群 、 ノ ル ボ タ
ニ ン ・ ゴ ー シ ェ 病 （ Norrbottnian Gaucher Disease） 、 ノ リ エ 病 、 ノ ル ウ ェ ー 型 遺 伝 性 胆
汁 鬱 帯 、 NPD、 NPS、 NS、 NSA、 項 部 筋 緊 張 異 常 痴 呆 症 候 群 、 栄 養 性 神 経 障 害 、 ナ イ ハ ン 症
候 群 、 OAVス ペ ク ト ル （ OAV Spectrum） 、 閉 塞 性 無 呼 吸 、 閉 塞 性 水 頭 症 、 閉 塞 性 睡 眠 時 無
呼 吸 、 OCC症 候 群 、 閉 塞 性 血 栓 大 動 脈 障 害 、 OCCS、 潜 在 性 頭 蓋 内 血 管 奇 形 、 続 発 性 潜 在 性
脊 髄 閉 鎖 不 全 （ Occult Spinal Dysraphism Sequence） 、 オ チ ョ ア 症 候 群 、 オ ク ロ ノ ー シ
ス 、 ア ル カ プ ト ン 尿 性 関 節 炎 、 OCR、 OCRL、 オ ク ト 頭 症 （ Octocephaly） 、 眼 白 子 症 、 眼 ヘ
ル ペ ス 、 眼 重 症 筋 無 力 症 、 眼 耳 脊 椎 異 形 成 、 眼 -心 耳 椎 骨 ス ペ ク ト ル （ Oculo- Auriculo-V
ertebral Spectrum） 、 眼 頬 性 器 症 候 群 、 色 素 沈 着 低 下 を 伴 う 眼 脳 症 候 群 、 眼 脳 皮 膚 症 候
群 、 眼 脳 腎 、 眼 脳 腎 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 眼 脳 腎 症 候 群 、 眼 頭 蓋 体 細 胞 症 候 群 （ 陳 旧 性 ） 、 眼
皮 膚 白 化 、 眼 皮 膚 白 化 チ ェ ジ ア ッ ク ‐ 東 型 、 眼 歯 指 異 形 成 、 眼 歯 牙 指 症 候 群 、 眼 -歯 -骨 の
異 形 成 、 眼 胃 腸 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 眼 胃 腸 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 乏 毛 症 を 伴 う 眼 下 顎 頭 蓋 異
常 症 、 眼 下 顎 顔 面 症 候 群 、 先 天 性 拘 縮 お よ び 筋 萎 縮 を 伴 う 眼 球 運 動 、 眼 交 感 神 経 系 麻 痺 、
ODD症 候 群 、 ODOD、 歯 性 腫 瘍 、 歯 科 ト リ コ ー ム （ Odontotrichomelic） 症 候 群 、 OFD、 OFD症
候 群 、 オ ハ イ オ 型 ア ミ ロ イ ド 症 （ タ イ プ VII） 、 OI、 先 天 性 OI、 遅 発 性 OI、 オ ー ル ド フ ィ
ー ル ド 症 候 群 、 続 発 性 羊 水 過 少 症 （ Oligohydramnios Sequence） 、 精 神 薄 弱 小 眼 球 症 、 精
神 薄 弱 ポ リ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 オ リ ー ブ 橋 小 脳 萎 縮 症 、 痴 呆 お よ び 錐 体 外 路 症 状 を 伴 う オ リ
ー ブ 橋 小 脳 萎 縮 症 、 網 膜 変 性 を 伴 う オ リ ー ブ 橋 小 脳 萎 縮 症 、 オ リ ー ブ 橋 小 脳 萎 縮 症 I、 オ
リ ー ブ 橋 小 脳 萎 縮 症 II、 オ リ ー ブ 橋 小 脳 萎 縮 症 III、 オ リ ー ブ 橋 小 脳 萎 縮 症 IV、 オ リ ー ブ
橋 小 脳 萎 縮 症 V、 オ リ ア 病 、 オ リ ア 骨 軟 骨 腫 症 、 臍 ヘ ル ニ ア -内 臓 巨 大 症 -巨 大 舌 症 候 群 、
オ ン デ ィ ネ の た た り 、 タ マ ネ ギ 球 神 経 障 害 、 タ マ ネ ギ 球 根 多 発 神 経 障 害 、 爪 骨 異 形 成 、 好
中 球 減 少 を 伴 う 爪 毛 異 形 成 、 OPCA、 OPCA I、 OPCA II、 OPCA III、 OPCA IV、 OPCA V、 OPD
症 候 群 、 OPD症 候 群 I型 、 OPD症 候 群 II型 、 OPD I症 候 群 、 OPD II症 候 群 、 眼 関 節 症 （ Ophtha
lmoarthropathy） 、 眼 筋 麻 痺 腸 の 偽 妨 害 、 眼 筋 麻 痺 、 網 膜 色 素 変 性 症 お よ び 心 筋 障 害 、 眼
筋 麻 痺 プ ラ ス 症 候 群 、 眼 筋 麻 痺 症 候 群 、 オ ー ピ ッ ツ BBB症 候 群 、 オ ー ピ ッ ツ BBB／ G化 合 物
症 候 群 、 オ ー ピ ッ ツ BBBG症 候 群 、 オ ー ピ ッ ツ -フ リ ア ス 症 候 群 （ Opitz-Frias Syndrome）
、 オ ー ピ ッ ツ G症 候 群 、 オ ー ピ ッ ツ G／ BBB症 候 群 、 オ ー ピ ッ ツ 両 眼 隔 離 症 -尿 道 下 裂 症 候 群
、 オ ー ピ ッ ツ -ケ ベ ギ ア 症 候 群 （ Opitz-Kaveggia Syndrome） 、 オ ー ピ ッ ツ 眼 生 殖 器 喉 頭 （
Oculogenitolaryngeal） 症 候 群 、 オ ー ピ ッ ツ 三 角 頭 蓋 症 症 候 群 、 オ ー ピ ッ ツ 症 候 群 、 眼 球
ク ロ ー ヌ ス 、 眼 球 ク ロ ー ヌ ス -筋 ク ロ ー ヌ ス 、 眼 神 経 脊 髄 炎 （ Opthalmoneuromyelitis） 、
視 神 経 萎 縮 症 多 発 神 経 障 害 お よ び 聴 覚 障 害 、 視 覚 神 経 脳 脊 髄 障 害 、 視 神 経 脊 髄 炎 、 眼 脊 髄
炎 （ Opticomyelitis） 、 視 交 叉 ク モ 膜 炎 、 口 頭 顔 面 裂 、 口 頭 顔 運 動 障 害 、 口 頭 顔 筋 緊 張 異
常 、 口 頭 -顔 -指 症 候 群 、 口 頭 -顔 -指 症 候 群 I型 、 口 頭 -顔 -指 症 候 群 I、 口 頭 -顔 -指 症 候 群 II
、 口 頭 -顔 -指 症 候 群 III、 口 頭 -顔 -指 症 候 群 IV、 大 脳 性 お よ び 限 局 性 真 皮 性 の 形 成 異 常 を
伴 う 眼 窩 嚢 胞 、 オ ル ニ チ ン カ ル バ ミ ル ト ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ 欠 損 、 オ ル ニ チ ン ト ラ ン ス カ ル
バ ミ ラ ー ゼ 欠 損 、 口 頭 蓋 指 （ Orocraniodigital） 症 候 群 、 口 顔 指 （ Orofaciodigital） 症
候 群 、 口 下 顎 （ Oromandibular） 筋 緊 張 異 常 、 起 立 性 低 血 圧 、 遺 伝 性 出 血 性 毛 細 管 拡 張 症
、 骨 -眼 -歯 異 形 成 、 骨 -眼 -歯 異 形 成 、 変 形 性 骨 炎 、 変 形 性 骨 軟 骨 形 成 異 常 症 、 骨 軟 骨 形 成
（ Osteochondroplasia） 、 メ ル ニ ッ ク お よ び ニ ー ド ル ズ の 骨 発 育 異 常 、 不 完 全 な 骨 形 成 、
骨 形 成 不 全 症 、 先 天 性 骨 形 成 不 全 症 、 遅 発 性 骨 形 成 不 全 症 （ Osteogenesis Imperfecta Ta
rda） 、 骨 肥 大 性 母 斑 フ ラ メ ス （ Osteohypertrophic Nevus Flammeus） 、 骨 症 骨 形 成 性 多
発 性 乳 児 鞏 膜 （ Osteopathia Hyperostotica Scleroticans Multiplex Infantalis） 、 骨
症 骨 形 成 性 多 発 性 乳 児 鞏 膜 、 骨 障 害 （ Osteopathyrosis） 、 大 理 石 骨 病 、 常 染 色 体 優 性 成
人 型 大 理 石 骨 病 、 常 染 色 体 劣 性 幼 児 型 悪 性 大 理 石 骨 病 、 常 染 色 体 劣 性 中 間 体 型 軽 度 大 理 石
骨 病 、 汎 化 脆 弱 性 骨 硬 化 症 （ Osteosclerosis Fragilis Generalisata） 、 骨 硬 化 性 骨 髄 腫
、 一 次 口 欠 陥 （ 封 入 さ れ た 心 内 膜 床 欠 損 症 （ endocardial cushion defects included） ）
、 二 次 口 欠 損 、 OTC欠 損 、 耳 口 蓋 指 症 候 群 、 耳 -口 蓋 -指 症 候 群 I型 、 耳 -口 蓋 -指 症 候 群 II型
、 耳 歯 （ Otodental） 異 形 成 、 耳 口 蓋 指 趾 症 候 群 、 耳 口 蓋 指 症 候 群 II型 、 オ ウ ツ フ ー ル ン
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皮 膚 、 卵 巣 小 人 症 タ ー ナ ー 型 、 卵 巣 形 成 不 全 タ ー ナ ー 型 、 OWR、 シ ュ ウ 酸 症 、 酸 化 酵 素 欠
損 、 鋭 頭 、 鋭 頭 -尖 頭 症 、 P-V、 PA、 PAC、 魚 鱗 癬 様 爪 肥 厚 症 、 出 生 歯 を 伴 う 先 天 性 爪 肥 厚
症 、 先 天 性 爪 肥 厚 症 、 汎 発 性 限 局 性 先 天 性 爪 肥 厚 症 角 化 症 （ 毛 の う ） 、 先 天 性 爪 肥 厚 症 ヤ
ッ ダ ッ ソ ー ン ‐ レ ー ヴ ァ ン ド ヴ ス キ ー 型 、 MSAを 伴 う PAF、 パ ジ ェ ッ ト 病 、 骨 の パ ジ ェ ッ ト
病 、 乳 房 の パ ジ ェ ッ ト 病 、 乳 頭 の パ ジ ェ ッ ト 病 、 乳 頭 お よ び 乳 頭 輪 の パ ジ ェ ッ ト 病 、 パ ゴ
ン 症 候 群 （ Pagon Syndrome） 、 疼 痛 性 眼 筋 麻 痺 、 PAIS、 口 蓋 ミ オ ク ロ ー ヌ ス 、 口 蓋 耳 指 症
候 群 、 口 蓋 -耳 -指 症 候 群 I型 、 口 蓋 -耳 -指 症 候 群 II型 、 パ リ ス タ ー 症 候 群 （ Pallister Syn
drome） 、 パ リ ス タ ー -ホ ー ル 症 候 群 、 パ リ ス タ ー -キ リ ア ー ン ・ モ ザ イ ク 症 候 群 、 パ リ ス
タ ー ・ モ ザ イ ク 異 数 性 、 パ リ ス タ ー ・ モ ザ イ ク 症 候 群 、 パ リ ス タ ー ・ モ ザ イ ク 症 候 群 四 染
色 体 12p、 パ リ ス タ ー -W症 候 群 、 掌 蹠 角 質 増 殖 お よ び 脱 毛 症 、 麻 痺 、 膵 臓 線 維 症 、 膵 不 全
お よ び 骨 髄 機 能 障 害 、 膵 臓 潰 瘍 発 生 腫 瘍 症 候 群 、 汎 骨 髄 癆 、 汎 骨 髄 障 害 、 パ ン ト テ ン 酸 キ
ナ ー ゼ 関 連 神 経 変 性 （ PKAN） 、 パ ピ ヨ ン -ル フ ェ ー ブ ル 症 候 群 、 パ ピ ロ ト ニ ッ ク 偽 脊 髄 癆
（ Papillotonic Psuedotabes） 、 周 期 的 麻 痺 筋 緊 張 症 （ Paralysis Periodica Paramyoton
ica） 、 麻 痺 状 態 の 脚 気 、 麻 痺 状 態 の 上 腕 神 経 炎 、 近 正 中 の 低 唇 窩 -膝 窩 の ピ リ ギ ウ ム 症 候
群 （ Paramedian Lower Lip Pits- Popliteal Pyerygium Syndrome） 、 近 正 中 の 間 脳 症 候
群 、 パ ラ 骨 髄 組 織 の 過 形 成 （ Paramyeloidosis） 、 多 発 性 パ ラ ミ オ ク ロ ー ヌ ス 、 先 天 性 異
常 筋 強 直 症 、 フ ォ ン ・ オ イ レ ン ブ ル グ の 先 天 性 異 常 筋 強 直 症 、 パ ー キ ン ソ ン 病 、 発 作 性 心
房 性 頻 拍 症 、 発 作 性 寒 冷 ヘ モ グ ロ ビ ン 尿 症 、 発 作 性 筋 緊 張 異 常 、 発 作 性 筋 緊 張 異 常 ア テ ト
ー ゼ （ Paroxysmal Dystonia Choreathetosis） 、 発 作 性 運 動 性 筋 緊 張 異 常 （ Paroxysmal K
inesigenic Dystonia） 、 発 作 性 夜 間 ヘ モ グ ロ ビ ン 尿 症 、 発 作 性 正 常 血 色 素 尿 、 発 作 性 睡
眠 、 オ ウ ム 症 候 群 、 パ リ ー 病 、 パ リ ー -ロ ン ベ ル グ 症 候 群 、 パ ー ソ ナ ー ジ -タ ー ナ ー 症 候 群
（ Parsonage-Turner Syndrome） 、 部 分 的 男 性 ホ ル モ ン 非 感 受 性 症 候 群 、 第 4染 色 体 短 腕 の
部 分 的 欠 失 、 第 5染 色 体 短 腕 の 部 分 的 欠 失 、 第 9染 色 体 短 腕 の 部 分 的 欠 失 、 部 分 的 重 複 3q症
候 群 、 部 分 的 重 複 15q症 候 群 、 尿 異 常 を 伴 う 部 分 的 顔 面 神 経 麻 痺 、 手 お よ び 脚 の 部 分 的 巨
人 症 -母 斑 -半 側 肥 大 症 -大 頭 蓋 症 、 部 分 的 リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 部 分 的 一 染 色 体 性 第 11染
色 体 長 腕 、 部 分 的 一 染 色 体 性 第 13染 色 体 長 腕 、 部 分 的 な 脊 髄 感 覚 性 症 候 群 、 部 分 的 11qト
リ ソ ミ ー 、 パ ー テ ィ ン ト ン 症 候 群 、 PAT、 動 脈 管 開 存 症 、 病 理 学 的 筋 ク ロ ー ヌ ス 、 小 関 節
（ Pauciarticular） -若 年 型 関 節 炎 、 パ ウ リ テ ィ ス （ Paulitis） 、 PBC、 PBS、 PC欠 損 、 PC
欠 損 グ ル ー プ A、 PC欠 損 グ ル ー プ B、 PC、 オ イ レ ン ブ ル グ 病 、 PCC欠 損 、 PCH、 PCLD、 PCT、 P
D、 PDA、 PDH欠 損 、 ピ ア ソ ン 症 候 群 ピ ル ビ ン 酸 カ ル ボ キ シ ラ ー ゼ 欠 損 、 小 児 閉 塞 性 睡 眠 時
無 呼 吸 、 皮 膚 剥 脱 症 候 群 、 ペ リ ツ ェ ー ウ ス -メ ル ツ バ ッ ヒ ャ ー 病 、 ペ リ ツ ェ ー ウ ス ‐ メ ル
ツ バ ッ ヒ ャ ー 脳 硬 化 症 、 ペ ラ グ ラ -小 脳 性 運 動 失 調 症 -腎 性 ア ミ ノ 酸 尿 症 候 群 、 骨 盤 疼 痛 症
候 群 、 尋 常 性 天 疱 瘡 、 ペ ニ ャ シ ョ キ ア II症 候 群 （ Pena Shokeir II Syndrome） ペ ニ ャ シ ョ
キ ア 症 候 群 II型 （ Pena Shokeir Syndrome Type II） 、 形 成 性 陰 茎 硬 化 症 、 陰 茎 線 維 症 、
陰 茎 硬 化 、 ペ ン タ X症 候 群 、 キ ャ ン ト レ ル 五 徴 、 五 徴 症 候 群 、 ペ ン タ ソ ミ ー X、 PEPCK欠 損
、 コ シ ョ ウ 症 候 群 、 パ ー ヒ ー ン チ ュ パ 症 候 群 （ Perheentupa Syndrome） 、 関 節 周 囲 結 合 組
織 炎 、 成 長 不 全 を 伴 う 心 臓 周 囲 収 縮 、 周 囲 コ ラ ー ゲ ン ・ ア ミ ロ イ ド 症 、 出 生 時 多 発 性 嚢 胞
腎 、 会 陰 肛 門 、 周 期 的 ア ミ ロ イ ド 症 候 群 、 周 期 的 腹 膜 炎 症 候 群 、 周 期 的 傾 眠 お よ び 病 的 空
腹 感 、 周 期 的 症 候 群 、 網 膜 の 末 梢 性 胞 状 変 性 症 、 末 梢 異 骨 症 鼻 発 育 不 全 -精 神 遅 滞 、 末 梢
性 神 経 炎 、 末 梢 神 経 疾 患 、 腹 膜 心 膜 の 横 隔 膜 ヘ ル ニ ア 、 悪 性 貧 血 、 小 顎 症 を 伴 う 奇 肢 症 、
腓 骨 筋 萎 縮 、 腓 骨 神 経 麻 痺 、 ペ ル ー ト カ く し ゃ み （ Peroutka Sneeze） 、 ペ ル オ キ シ ソ ー
ム の ア シ ル -CoA酸 化 酵 素 、 ペ ル オ キ シ ソ ー ム の β 酸 化 障 害 、 ペ ル オ キ シ ソ ー ム の 二 機 能 性
酵 素 、 ペ ル オ キ シ ソ ー ム の チ オ ラ ー ゼ 、 ペ ル オ キ シ ソ ー ム の チ オ ラ ー ゼ 欠 損 、 動 脈 管 遺 残
、 ペ ル テ ス 病 、 小 発 作 性 て ん か ん 、 小 発 作 性 変 種 、 ポ イ ツ -ジ ェ ガ ー ズ 症 候 群 、 ポ イ ツ -ト
ゥ ー レ ー ヌ 症 候 群 、 ペ ー ロ ニ 病 、 フ ァ イ フ ァ ー 、 フ ァ イ フ ァ ー 症 候 群 I型 、 PGA I、 PGA II
、 PGA III、 PGK、 PH I型 、 PH I型 、 鰓 嚢 症 候 群 、 PHD短 鎖 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠
損 、 フ ェ ニ ル ア ラ ニ ン 水 酸 化 酵 素 欠 損 、 フ ェ ニ ル ア ラ ニ ン 血 症 、 フ ェ ニ ル ケ ト ン 尿 症 、 フ
ェ ニ ル ピ ル ビ ン 酸 性 痴 呆 、 ア ザ ラ シ 肢 状 奇 形 、 ア ザ ラ シ 肢 状 奇 形 症 候 群 、 ホ ス ホ エ ノ ー ル
ピ ル ビ ン 酸 カ ル ボ キ シ キ ナ ー ゼ 欠 損 、 ホ ス ホ フ ル ク ト キ ナ ー ゼ 欠 損 、 ホ ス ホ グ リ セ リ ン 酸
キ ナ ー ゼ 欠 損 、 ホ ス ホ グ リ セ ロ キ ナ ー ゼ 、 ホ ス ホ リ ラ ー ゼ 6キ ナ ー ゼ 欠 損 、 ホ ス ホ リ ラ ー
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ゼ 欠 損 糖 原 病 、 肝 臓 ホ ス ホ リ ラ ー ゼ キ ナ ー ゼ 欠 損 、 光 く し ゃ み 反 射 （ Photic Sneeze Refl
ex） 、 光 く し ゃ み （ Photic Sneezing） 、 光 線 療 法 角 膜 切 除 術 （ Phototherapeutic kerate
ctomy） 、 PHS、 物 理 学 者 ジ ョ ン ・ ド ル ト ン （ Physicist John Dalton） 、 フ ィ タ ン 酸 蓄 積
症 、 Pi表 現 型 ZZ、 PI、 脳 の ピ ッ ク 病 、 ピ ッ ク 病 、 ピ ッ ク ウ ィ ッ ク 症 候 群 、 ピ エ ー ル ・ ロ ビ
ン 奇 形 症 候 群 、 ピ エ ー ル ・ ロ ビ ン 合 併 症 、 続 発 性 ピ エ ー ル ・ ロ ビ ン （ Pierre Robin Seque
nce） 、 ピ エ ー ル ・ ロ バ ン 症 候 群 、 過 指 節 骨 症 （ Hyperphalangy） お よ び 斜 趾 症 を 伴 う ピ エ
ー ル ・ ロ ビ ン 症 候 群 、 ピ エ ー ル -マ リ ー 病 、 淡 蒼 球 黒 質 赤 核 の 色 素 変 性 、 捻 転 毛 お よ び 神
経 性 難 聴 、 捻 転 毛 -感 覚 神 経 聴 力 損 失 、 下 垂 体 性 小 人 症 II、 副 腎 摘 出 後 の 下 垂 体 腫 瘍 、 毛
孔 性 粃 糠 疹 、 毛 孔 性 紅 色 粃 糠 疹 、 PJS、 PKAN、 PKD、 PKD1、 PKD2、 PKD3、 PKU、 PKU1、 斜 頭
症 、 プ ラ ス マ 細 胞 骨 髄 腫 、 形 質 細 胞 性 白 血 病 、 血 漿 ト ロ ン ボ プ ラ ス チ ン 成 分 欠 損 、 血 漿 ト
ラ ン ス グ ル タ ミ ナ ー ゼ 欠 損 、 プ ラ ス チ ッ ク 硬 化 陰 核 海 綿 体 、 陰 茎 の プ ラ ス チ ッ ク 硬 化 、 PL
D、 溝 状 舌 、 PLS、 PMD、 肺 腎 症 候 群 、 PNH、 PNM、 PNP欠 損 、 POD、 POH、 多 形 皮 膚 萎 縮 症 と 白
内 障 、 先 天 性 多 形 皮 膚 萎 縮 症 、 ポ ー ラ ン ド 異 常 、 続 発 性 ポ ー ラ ン ド （ Poland Sequence）
、 ポ ー ラ ン ド 合 指 症 、 ポ ー ラ ン ド 症 候 群 、 進 行 性 ポ リ オ ジ ス ト ロ フ ィ 大 脳 （ Poliodystrop
hia Cerebri Progressiva） 、 腸 内 多 発 関 節 炎 （ Polyarthritis Enterica） 、 結 節 性 多 発
性 動 脈 炎 、 多 関 節 若 年 型 関 節 炎 I型 、 多 関 節 若 年 型 関 節 炎 II型 、 多 関 節 若 年 型 関 節 炎 タ イ
プ Iお よ び II、 多 発 性 軟 骨 炎 、 多 発 性 嚢 胞 腎 、 多 発 性 嚢 胞 腎 延 髄 型 、 多 嚢 胞 性 肝 疾 患 、 多
嚢 胞 性 卵 巣 疾 患 、 多 嚢 胞 性 腎 疾 患 、 多 指 症 -ジ ュ ベ ー ル 症 候 群 、 ポ リ 形 成 異 常 表 皮 水 泡 症
、 ポ リ 異 栄 養 症 精 神 薄 弱 、 ポ リ ジ ス ト ロ フ ィ ー 小 人 症 、 多 腺 性 自 己 免 疫 性 症 候 群 III型 、
多 腺 性 自 己 免 疫 性 症 候 群 II型 、 多 腺 性 自 己 免 疫 性 症 候 群 I型 、 多 腺 性 自 己 免 疫 性 症 候 群 II
型 、 多 腺 性 不 全 症 候 群 II型 、 多 腺 性 症 候 群 、 多 形 性 黄 斑 退 化 、 多 形 性 黄 斑 変 性 症 、 血 小 板
糖 タ ン パ ク 質 Ibの 多 型 、 遺 伝 性 多 形 性 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 リ ウ マ チ 性 多 発 性 筋 痛 、 多
発 性 筋 炎 お よ び 皮 膚 筋 炎 、 原 発 性 無 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 末 梢 性 多 発 性 神 経 炎 、 多 発 神
経 障 害 -聴 覚 障 害 -視 神 経 萎 縮 症 、 末 梢 性 多 発 神 経 障 害 、 多 発 神 経 障 害 お よ び 多 発 神 経 根 筋
障 害 、 多 骨 性 線 維 骨 異 形 成 症 、 多 骨 性 硬 化 性 組 織 球 増 殖 症 、 家
族 性 ポ リ ー プ 症 、 ポ リ ー プ 症 ガ ー ド ナ ー 型 、 過 誤 腫 腸 ポ リ ー プ 症 （ Polyposis Hamartomat
ous Intestinal） 、 ポ リ ー プ 症 -類 骨 腫 -類 表 皮 嚢 胞 症 候 群 （ Polyposis-Osteomatosis-Epi
dermoid Cyst Syndrome） 、 ポ リ ー プ 症 皮 膚 色 素 沈 着 脱 毛 症 お よ び 指 の 爪 の 変 化 （ Polypos
is Skin Pigmentation Alopecia and Fingernail Changes） 、 ポ リ ー プ お よ び 点 症 候 群 、
再 発 性 漿 膜 炎 、 多 染 色 体 性 Y、 特 有 の 頭 部 形 態 を 伴 う 多 合 指 症 、 多 合 指 症 -頭 蓋 顔 面 異 形 症
グ レ ッ グ 型 、 ポ ン ぺ 病 、 ポ ン ぺ 病 、 膝 窩 鰭 症 候 群 、 ハ リ 男 （ Porcupine Man） 、 孔 脳 症 、
孔 脳 症 、 ポ ル ホ ビ リ ノ ー ゲ ン デ ア ミ ナ ー ゼ （ PBG-D） 、 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 急 性 間 欠 性 ポ ル
フ ィ リ ン 症 、 ポ ル フ ィ リ ン 症 ALA-D、 晩 発 性 皮 膚 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 晩 発 性 遺 伝 性 皮 膚 ポ ル
フ ィ リ ン 症 （ Porphyria Cutanea Tarda Hereditaria） 、 晩 発 性 徴 候 性 皮 膚 ポ ル フ ィ リ ン
症 （ Porphyria Cutanea Tarda Symptomatica） 、 肝 臓 斑 入 り の ポ ル フ ィ リ ン 症 （ Porphyri
a Hepatica Variegate） 、 ポ ル フ ィ リ ン 症 ス ウ ェ ー デ ン 型 、 斑 入 り の ポ ル フ ィ リ ン 症 、 急
性 間 欠 性 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 ポ ル フ ィ リ ン 、 脱 毛 性 頭 瘡 、 ポ ー ト ワ イ ン 染 色 （ Port Wine St
ains） 、 ポ ル ト ガ ル 型 ア ミ ロ イ ド 症 、 感 染 後 多 発 性 神 経 炎 （ Post-Infective Polyneuriti
s） 、 麻 酔 後 癒 合 筋 ク ロ ー ヌ ス 、 軸 後 四 肢 顔 面 骨 形 成 不 全 症 、 軸 後 多 指 症 、 脳 炎 後 癒 合 筋
ク ロ ー ヌ ス 、 遺 伝 性 後 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 後 視 床 症 候 群 、 後 脊 髄 造 影 ク モ 膜 炎 （ Post
myelographic Arachnoiditis） 、 出 産 後 の 脳 性 麻 痺 、 術 後 胆 汁 鬱 帯 、 分 娩 後 の 乳 汁 漏 出 -
無 月 経 症 候 群 、 分 娩 後 の 下 垂 体 機 能 不 全 、 分 娩 後 の 汎 低 下 垂 体 症 候 群 、 分 娩 後 の 汎 下 垂 体
機 能 低 下 症 、 分 娩 後 の 下 垂 体 壊 死 、 体 位 性 低 血 圧 、 カ リ ウ ム 喪 失 腎 炎 （ Potassium-Losing
 Nephritis） 、 カ リ ウ ム 減 少 症 候 群 、 ポ ッ タ ー I型 （ Potter Type I） 乳 児 型 嚢 胞 腎 疾 患 、
ポ ッ タ ー III型 多 発 性 嚢 胞 腎 、 PPH、 PPS、 プ ラ ダ ー -ビ リ 症 候 群 （ Prader-Willi Syndrome
） 、 プ ラ ダ ー -ラ ブ ハ ー ト -ウ ィ リ ・ フ ァ ン コ ニ 症 候 群 （ Prader-Labhart-Willi Fancone S
yndrome） 、 プ レ ア ル ブ ミ ン Tyr-77ア ミ ロ イ ド 症 、 興 奮 前 症 候 群 、 プ レ グ ネ ノ ロ ン 欠 損 、
心 房 性 期 外 収 縮 、 早 老 症 症 候 群 、 未 成 熟 上 室 性 収 縮 、 未 成 熟 心 室 棘 波 群 、 出 生 前 ま た は 先
天 的 ニ ュ ー ロ 軸 索 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 初 老 期 痴 呆 、 初 老 期 黄 斑 網 膜 退 化 、 原 発 性 副 腎 不 全 、
原 発 性 無 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 原 発 性 ア ル ド ス テ ロ ン 症 、 原 発 性 肺 胞 低 換 気 、 原 発 性 ア
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ミ ロ イ ド ー シ ス 、 本 態 性 貧 血 、 原 発 性 脚 気 、 原 発 性 胆 汁 、 原 発 性 胆 汁 性 肝 硬 変 症 、 原 発 性
ブ ラ ウ ン 症 候 群 、 原 発 性 カ ル ニ チ ン 欠 損 、 原 発 性 中 枢 性 低 換 気 症 候 群 、 原 発 性 毛 様 体 運 動
障 害 カ ル タ ゲ ナ ー 型 、 原 発 性 皮 膚 ア ミ ロ イ ド 症 、 原 発 性 筋 緊 張 異 常 、 原 発 性 不 全 副 腎 皮 質
不 全 、 上 顎 骨 の 原 発 性 家 族 性 発 育 不 全 、 原 発 性 血 色 素 症 、 原 発 性 多 汗 症 、 原 発 性 シ ュ ウ 酸
尿 症 [I型 ]、 原 発 性 シ ュ ウ 酸 尿 症 1型 （ PH1） 、 原 発 性 シ ュ ウ 酸 尿 症 I型 、 原 発 性 シ ュ ウ 酸 尿
症 II型 、 原 発 性 シ ュ ウ 酸 尿 症 III型 、 原 発 性 腺 機 能 低 下 症 、 原 発 性 腸 リ ン パ 管 拡 張 症 、 原
発 性 側 索 硬 化 症 、 原 発 性 非 遺 伝 ア ミ ロ イ ド 症 、 原 発 性 閉 塞 性 肺 血 管 疾 患 、 原 発 性 進 行 性 多
発 性 硬 化 症 、 原 発 性 肺 高 血 圧 症 、 原 発 性 読 出 障 害 、 原 発 性 腎 性 糖 尿 、 原 発 性 硬 化 性 胆 管 炎
、 原 発 性 血 小 板 血 症 、 中 枢 神 経 系 の 原 発 腫 瘍 、 原 発 性 視 覚 失 認 症 、 特 発 性 直 腸 結 腸 炎 （ Pr
octocolitis） 、 特 発 性 直 腸 結 腸 炎 （ Proctocolitis） 、 成 人 期 早 老 症 、 幼 児 期 早 老 症 、 早
老 性 小 人 症 、 色 素 性 母 斑 を 伴 う 早 老 性 低 身 長 、 デ ・ バ ー シ ー （ De Barsy） の 早 老 性 症 候 群
、 多 発 性 組 織 萎 縮 を 伴 う 進 行 性 自 律 神 経 性 不 全 、 進 行 性 球 麻 痺 、 封 入 さ れ た 進 行 性 球 麻 痺
（ Progressive Bulbar Palsy Included） 、 進 行 性 心 筋 症 黒 子 症 、 家 族 性 進 行 性 小 脳 性 運
動 失 調 症 、 進 行 性 脳 ポ リ オ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 進 行 性 脈 絡 叢 萎 縮 、 進 行 性 骨 幹 部 異 形 成 症 、
進 行 性 顔 面 片 側 萎 縮 症 、 進 行 性 家 族 性 間 代 性 筋 痙 攣 、 進 行 性 片 側 顔 面 萎 縮 、 進 行 性 低 紅 斑
症 （ Hypoerythemia） 、 進 行 性 幼 児 ポ リ オ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 進 行 性 レ ン ズ 核 変 性 、 進 行 性
脂 肪 異 栄 養 症 、 幼 児 期 の 進 行 性 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 進 行 性 間 代 性 筋 痙 攣 、 進 行 性 骨 異 形 成
、 進 行 性 淡 蒼 球 変 性 症 候 群 （ Progressive Pallid Degeneration Syndrome） 、 進 行 性 球 脊
髄 性 筋 肉 萎 縮 症 、 進 行 性 核 上 性 麻 痺 、 汎 発 性 強 皮 症 、 進 行 性 壁 板 脈 絡 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、
プ ロ リ ン オ キ シ ダ ー ゼ 欠 損 、 プ ロ ピ オ ン 酸 血 症 、 プ ロ ピ オ ン 酸 血 症 I型 （ PCCA欠 損 ） 、 プ
ロ ピ オ ン 酸 血 症 II型 （ PCCB欠 損 ） 、 プ ロ ピ オ ニ ル CoAカ ル ボ キ シ ラ ー ゼ 欠 損 、 第 一 色 弱 、
第 一 色 盲 、 タ ン パ ク 質 喪 失 性 腸 症 二 次 鬱 血 性 心 不 全 、 プ ロ テ ウ ス 症 候 群 、 含 ま れ る 4qの 近
位 欠 失 、 PRP、 PRS、 プ ル ー ン ベ リ ー 症 候 群 、 PS、 偽 性 ハ ー ラ ー 病 ポ リ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 仮
性 ポ リ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 黒 色 偽 性 表 皮 肥 厚 症 、 偽 軟 骨 異 形 成 症 、 偽 コ リ ン エ ス テ ラ ー ゼ 欠
損 、 家 族 性 偽 性 痛 風 、 偽 性 血 友 病 、 偽 雌 雄 同 体 、 偽 雌 雄 同 体 -ネ フ ロ ン 障 害 -ウ ィ ル ム 腫 瘍
、 偽 肥 大 性 筋 異 栄 養 症 、 偽 性 副 甲 状 腺 機 能 低 下 症 、 仮 性 低 フ ォ ス フ ァ タ ー ゼ 症 、 仮 性 ポ リ
ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 仮 性 サ リ ド マ イ ド 症 候 群 、 弾 性 線 維 性 偽 性 黄 色 腫 、 乾 癬 、 毛 嚢 粘 体 胞 虫
症 （ Psorospermosis Follicularis） 、 PSP、 PSS、 精 神 運 動 痙 攣 、 精 神 運 動 癲 癇 、 精 神 運
動 同 等 癲 癇 （ Psychomotor Equivalent Epilepsy） 、 PTC欠 乏 症 、 鰭 、 翼 状 頸 症 候 群 、 遍 性
鰭 （ Pterygium Universale） 、 翼 状 リ ン パ 管 拡 張 症 （ Pterygolymphangiectasia） 、 肺 動
脈 閉 鎖 症 、 肺 リ ン パ 管 筋 腫 症 、 肺 動 脈 弁 狭 窄 、 肺 動 脈 弁 狭 窄 -心 室 中 隔 欠 損 症 、 歯 髄 結 石
、 歯 髄 異 形 成 、 脈 な し 病 、 純 性 無 リ ン パ 球 症 、 純 性 皮 の 組 織 球 増 殖 症 、 プ リ ン ヌ ク レ オ シ
ド ホ ス ホ リ ラ ー ゼ 欠 損 、 出 血 性 紫 斑 病 、 パ ー テ ィ ロ 症 候 群 、 PXE、 優 性 型 PXE、 劣 性 型 PXE
、 濃 骨 形 成 不 全 （ Pycnodysostosis） 、 濃 骨 形 成 不 全 （ Pyknodysostosis） 、 濃 癲 癇 （ Pykn
oepilepsy） 、 ピ ロ グ ル タ ミ ン 酸 酸 性 尿 症 、 ピ ロ グ ル タ ミ ン 酸 尿 、 ピ ロ リ ン カ ル ボ ン 酸 デ
ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ 欠 損 、 ピ ル ビ ン 酸 カ ル ボ キ シ ラ ー ゼ 欠 損 、 ピ ル ビ ン 酸 カ ル ボ キ シ ラ ー ゼ 欠
損 グ ル ー プ A、 ピ ル ビ ン 酸 カ ル ボ キ シ ラ ー ゼ 欠 損 グ ル ー プ B、 ピ ル ビ ン 酸 デ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ
欠 損 、 ピ ル ビ ン 酸 キ ナ ー ゼ 欠 乏 、 q25-qter、 q26ま た は q27-qter、 q31ま た は 32-qter、 細
胞 外 低 カ ル シ ウ ム 欠 乏 血 症 を 伴 う QT延 長 （ QT Prolongation with Extracellular Hypohyp
ocalcinemia） 、 先 天 性 難 聴 を 伴 わ な い QT延 長 、 先 天 性 難 聴 を 伴 っ た QT延 長 、 脳 性 麻 痺 四
肢 不 全 麻 痺 、 脳 性 麻 痺 四 肢 麻 痺 、 素 量 的 浪 費 （ Quantal Squander） 、 素 量 的 浪 費 、 r4、 r6
、 rl4、 r18、 r21、 r22、 後 二 分 脊 椎 、 放 射 状 形 成 不 全 -無 巨 核 球 血 小 板 減 少 症 （ Amegakary
ocytic Thrombocytopenia） 、 放 射 状 形 成 不 全 -血 小 板 減 少 症 症 候 群 、 橈 骨 神 経 麻 痺 、 感 覚
性 根 性 神 経 障 害 、 感 覚 性 劣 性 根 性 神 経 障 害 、 根 性 象 牙 質 異 形 成 、 迅 速 型 -筋 緊 張 異 常 -パ ー
キ ン ソ ン 症 、 ラ ッ プ -ホ ジ キ ン 症 候 群 、 ラ ッ プ -ホ ジ キ ン （ 発 汗 減 少 症 ） 外 胚 葉 性 異 形 成 症
症 候 群 、 ラ ッ プ -ホ ジ キ ン 発 汗 減 少 症 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、 多 発 神 経 炎 性 変 化 を 伴 う 珍 し い
遺 伝 性 運 動 失 調 お よ び 酵 素 フ ィ タ ン 酸 ヒ ド ロ キ シ ラ ー ゼ の 欠 陥 に よ っ て 引 き 起 こ さ れ る 聴
覚 障 害 、 ラ ウ テ ン ス ト ラ イ ヒ -ウ ィ ー デ マ ン 症 候 群 （ Rautenstrauch-Wiedemann Syndrome
） 、 ラ ウ テ ン ス ト ラ イ ヒ -ウ ィ ー デ マ ン （ Rautenstrauch-Wiedemann） 型 新 生 児 早 老 症 、 レ
イ ノ ー 現 象 、 RDP、 反 応 性 機 能 的 低 血 糖 、 反 応 性 低 血 糖 二 次 か ら 軽 度 の 糖 尿 病 、 劣 性 型 ケ
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ニ ー -カ フ ェ 症 候 群 、 レ ッ ク リ ン 劣 性 型 先 天 性 筋 緊 張 症 （ Recklin Recessive Type Myoton
ia Congenita） 、 レ ッ ク リ ン グ ハ ウ ゼ ン 病 、 直 腸 会 陰 瘻 孔 、 反 復 性 嘔 吐 、 反 射 的 神 経 血 管
性 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 反 射 交 感 神 経 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 候 群 、 屈 折 異 常 、 不 応 性 貧 血 、 冷 蔵 麻
痺 、 レ フ サ ム 病 、 レ フ サ ム 病 、 限 局 性 腸 炎 、 リ ー ド -バ ー ロ ウ 症 候 群 、 ラ イ フ ェ ン ス タ イ
ン 症 候 群 、 レ イ ガ ー 異 常 -成 長 遅 滞 、 レ イ ガ ー 症 候 群 、 ラ イ マ ン 周 期 性 疾 患 、 ラ イ マ ン 症
候 群 、 ラ イ ス -バ ク ラ ー ス 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 （ Reis-Bucklers Corneal Dystrophy） 、
ラ イ タ ー 症 候 群 、 再 発 性 ギ ラ ン ‐ バ レ ー 症 候 群 、 再 発 性 -緩 解 性 （ Remitting） 多 発 性 硬 化
症 、 腎 欠 損 、 腎 異 形 成 -盲 目 遺 伝 、 腎 異 形 成 網 膜 形 成 不 全 ロ ー ケ ン -シ ニ ア 型 （ Loken-Seni
or Type） 、 腎 性 糖 尿 、 腎 性 糖 尿 A型 、 腎 性 糖 尿 B型 、 腎 性 糖 尿 O型 、 腎 臓 -眼 脳 腎 ジ ス ト ロ
フ ィ ー （ Oculocerebrodystrophy） 、 延 髄 嚢 胞 性 疾 患 を 伴 う 腎 臓 -網 膜 異 形 成 、 家 族 性 腎 臓
-網 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 腎 臓 -網 膜 症 候 群 、 ラ ン デ ュ -オ ー ス ラ ー -ウ ェ ー バ ー 症 候 群 、 呼 吸
性 ア シ ド ー シ ス 、 呼 吸 鎖 障 害 、 呼 吸 器 筋 ク ロ ー ヌ ス 、 不 穏 下 肢 症 候 群 、 拘 束 性 心 筋 障 害 、
保 持 高 脂 血 症 （ Retention Hyperlipemia） 、 ル ト ア （ Rethore） 症 候 群 （ 陳 旧 性 ） 、 細 網
異 形 成 症 、 網 膜 再 生 不 良 性 -嚢 胞 腎 -ジ ュ ベ ー ル 症 候 群 、 網 膜 錐 状 体 退 化 、 網 膜 錐 状 体 ジ ス
ト ロ フ ィ ー 、 網 膜 錐 状 体 -桿 体 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 網 膜 色 素 変 性 症 、 網 膜 色 素 変 性 症 お よ び
先 天 性 難 聴 、 網 膜 芽 細 胞 腫 、 レ チ ノ ー ル 欠 乏 、 網 膜 分 離 症 、 若 年 性 網 膜 分 離 症 、 退 縮 症 候
群 、 後 眼 球 神 経 障 害 、 後 水 晶 体 症 候 群 、 レ ッ ト （ Rett） 症 候 群 、 逆 生 物 相 互 作 用 （ Revers
e Coarction） 、 ラ イ 症 侯 群 、 ラ イ エ 症 候 群 、 RGS、 Rh血 液 因 子 、 Rh疾 患 、 不 適 合 性 Rh因 子
、 Rh不 適 合 、 Rh式 不 適 合 、 リ ウ マ チ 熱 、 慢 性 関 節 リ ウ マ チ 、 リ ウ マ チ 様 筋 炎 、 鼻 類 洞 （ Rh
inosinusogenic） 脳 ク モ 膜 炎 、 四 肢 着 根 の 点 状 軟 骨 異 形 成 症 （ RCDP） 、 無 カ タ ラ ー ゼ 血 症
、 古 典 的 レ フ サ ム 病 、 RHS、 周 期 的 筋 ク ロ ー ヌ ス 、 小 顎 症 を 伴 う 肋 骨 間 隙 欠 陥 、 肋 骨 疾 患
（ 陳 旧 性 ） 、 肋 骨 疾 患 、 リ ヒ ナ ー -ハ ン ハ ー ト （ Richner-Hanhart） 症 候 群 、 リ ー ガ ー 症 候
群 、 リ ー タ ー （ Rieter） 症 候 群 、 右 心 室 線 維 症 、 ラ イ リ ー -デ イ 症 候 群 、 ラ イ リ ー -ス ミ ス
症 候 群 、 環 状 第 14染 色 体 、 環 状 染 色 体 18、 環 状 4、 環 状 第 4染 色 体 、 環 状 6、 環 状 第 6染 色 体
、 環 状 9、 環 状 第 9染 色 体 R9、 環 状 14、 環 状 15、 環 状 第 15染 色 体 （ モ ザ イ ク ・ パ タ ー ン ） 、
環 状 18、 環 状 第 18染 色 体 、 環 状 21、 環 状 第 21染 色 体 、 環 状 22、 環 状 第 22染 色 体 、 リ ッ タ ー
病 、 リ ッ タ ー -ラ イ ル 症 候 群 、 RLS、 RMSS、 ロ バ ー ツ SC-ア ザ ラ シ 肢 状 奇 形 症 候 群 、 ロ バ ー
ツ 症 候 群 、 ロ バ ー ツ 四 肢 ア ザ ラ シ 肢 症 症 候 群 、 ロ バ ー ト ソ ン 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、 ロ ビ ン 奇
形 症 候 群 、 続 発 性 ロ ビ ン （ Robin Sequence） 、 ロ ビ ン 症 候 群 、 ロ ビ ノ ウ （ Robinow） 小 人
症 、 ロ ビ ノ ウ （ Robinow） 症 候 群 、 ロ ビ ノ ウ （ Robinow） 症 候 群 主 要 型 、 ロ ビ ノ ウ （ Robino
w） 症 候 群 劣 性 型 、 桿 体 筋 障 害 、 ロ ジ ャ ー 病 、 ロ キ タ ン ス キ ー 病 、 ロ マ ー ノ -ワ ー ド 症 候 群
、 ロ ン バ ー グ 症 候 群 、 根 が な い 歯 、 ロ ー ゼ ン バ ー グ -シ ュ ー ト リ ア ン 症 候 群 （ Rosenberg-C
hutorian Syndrome） 、 バ ラ 香 症 候 群 、 ロ ッ セ ッ リ -グ リ エ ナ チ 症 候 群 （ Rosselli-Guliena
tti Syndrome） 、 ロ ー ト ム ン ト -ト ム ソ ン 症 候 群 、 ル シ ー -レ ヴ ィ 症 候 群 、 RP、 X連 鎖 RS、 R
S、 RSDS、 RSH症 候 群 、 RSS、 RSTS、 RTS、 先 天 性 風 疹 、 ル ビ ン シ ュ タ イ ン 症 候 群 、 ル ー ビ ン
ス タ イ ン -テ ー ビ 症 候 群 、 ル ビ ン シ ュ タ イ ン -テ ー ビ 広 親 指 -母 趾 症 候 群 、 赤 褐 色 白 化 、 ル
ー ル 症 候 群 、 ラ ッ セ ル 間 脳 性 悪 液 質 、 ラ ッ セ ル 症 候 群 、 ラ ッ セ ル 症 候 群 、 ラ ッ セ ル -シ ル
バ ー 小 人 症 、 ラ ッ セ ル -シ ル バ ー 症 候 群 、 X連 鎖 ラ ッ セ ル -シ ル バ ー 症 候 群 、 ル ー バ ル カ バ -
ミ ー ア -ス ミ ス 症 候 群 （ Ruvalcaba-Myhre-Smith syndrome： RMSS） 、 ル ー バ ル カ バ 症 候 群
、 精 神 遅 滞 を 伴 う ル ー バ ル カ バ 型 骨 性 形 成 異 常 、 仙 椎 回 帰 （ Sacral Regression） 、 先 天
性 仙 椎 非 形 成 、 SAE、 セ ス レ -コ ッ ツ ェ ン （ Saethre-Chotzen） 症 候 群 、 サ カ チ （ Sakati）
、 サ カ チ （ Sakati） 症 候 群 、 サ カ チ （ Sakati） -ナ イ ハ ン 症 候 群 、 サ ラ ー ム 痙 攣 、 唾 液 発
汗 （ Salivosudoriparous） 症 候 群 、 サ ル ズ マ ン 結 節 状 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 サ ン ド ホ フ
病 、 サ ン フ ィ リ ポ 症 候 群 、 サ ン フ ィ リ ポ A型 、 サ ン フ ィ リ ポ B型 、 サ ン タ ブ オ リ （ Santavuo
ri） 疾 患 、 サ ン タ ブ オ リ -ハ ル チ ア （ Santavuori-Haltia） 病 、 ベ ッ ク の サ ル コ イ ド 、 サ ル
コ イ ド ー シ ス 、 サ ス レ -コ ッ ツ ェ ン （ Sathre-chotzen） 、 土 曜 の 夜 麻 痺 、 SBMA、 SCア ザ ラ
シ 肢 状 奇 形 症 候 群 、 SC症 候 群 、 SCA 3、 SCAD欠 損 、 成 人 発 症 型 の 局 在 性 SCAD欠 損 、 先 天 性
全 身 性 SCAD欠 損 、 SCAD、 SCADH欠 損 、 熱 傷 様 皮 膚 症 候 群 、 先 天 性 頭 皮 欠 損 、 舟 状 頭 蓋 、 上
昇 肩 甲 骨 （ Scapula Elevata） 、 肩 甲 骨 骨 膜 筋 障 害 、 肩 甲 骨 骨 膜 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 肩 甲
骨 骨 膜 症 候 群 筋 障 害 性 型 、 表 皮 水 瘢 痕 、 SCHAD、 シ ャ ウ マ ン 病 、 シ ャ イ エ 症 候 群 、 シ ェ レ
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シ ェ ビ キ -タ ー ナ ー （ Schereshevkii-Turner） 症 候 群 、 シ ル ダ ー 病 、 シ ル ダ ー 脳 炎 、 シ ル
ダ ー 病 、 シ ン ド ラ ー 病 I型 （ 幼 児 型 ） 、 幼 児 型 シ ン ド ラ ー 病 、 シ ン ド ラ ー 病 、 シ ン ド ラ ー
病 II型 （ 成 人 型 ） 、 シ ン ゼ ル （ Schinzel） 症 候 群 、 シ ン ゼ ル -ギ ー デ ィ オ ン 症 候 群 、 シ ン
ゼ ル 末 端 脳 梁 症 候 群 （ Schinzel Acrocallosal Synd
rome） 、 シ ン ゼ ル -ギ ー デ ィ オ ン ・ ミ ッ ド フ ェ イ ス -後 退 症 候 群 （ Schinzel-Giedion Midfa
ce-Retraction Syndrome） 、 脳 裂 、 シ ュ ミ ッ ト 型 骨 幹 端 軟 骨 異 形 成 症 、 シ ュ ミ ッ ト 骨 幹 端
性 異 骨 症 、 シ ュ ミ ッ ト -フ ラ ッ カ ロ （ Schmid- Fraccaro） 症 候 群 、 シ ュ ミ ッ ト 症 候 群 、 シ
ェ プ フ -シ ュ ル ツ -パ ッ サ ル ゲ 症 候 群 、 シ ュ ー ラ ー -ク リ ス チ ャ ン 病 （ Schueller- Christia
n Disease） 、 シ ュ ッ ツ -ヘ イ メ ー カ ー 型 、 シ ュ ワ ル ツ -ジ ャ ン ペ ル -ア ベ ル フ ェ ル ド （ Schw
artz-Jampel-Aberfeld） 症 候 群 、 シ ュ ワ ル ツ -ジ ャ ン ペ ル 症 候 群 タ イ プ 1Aお よ び 1B、 シ ュ
ワ ル ツ -ジ ャ ン ペ ル 症 候 群 、 シ ュ ワ ル ツ -ジ ャ ン ペ ル 症 候 群 ２ 型 、 SCID、 強 皮 症 、 家 族 性 進
行 性 全 身 性 硬 化 症 、 放 散 性 家 族 性 脳 硬 化 症 （ Sclerosis Diffuse Familial Brain） 、 精 神
遅 滞 を 伴 う ス コ ッ ト 頭 蓋 指 症 候 群 、 陰 嚢 舌 、 SCS、 SD、 SDS、 SDYS、 季 節 的 結 膜 炎 、 皮 脂 線
性 母 斑 症 候 群 、 皮 脂 線 性 母 斑 、 脂 漏 性 角 化 症 、 脂 漏 性 い ぼ 、 セ カ ル 症 候 群 、 セ カ ル 型 小 人
症 、 第 二 度 先 天 性 心 ブ ロ ッ ク 、 続 発 性 ア ミ ロ イ ド ー シ ス 、 二 次 眼 瞼 痙 攣 、 二 次 非 熱 帯 性 ス
プ ル ー 、 二 次 ブ ラ ウ ン 症 候 群 、 二 次 脚 気 、 二 次 汎 化 ア ミ ロ イ ド 症 、 二 次 筋 緊 張 異 常 、 分 泌
成 分 欠 損 、 分 泌 型 IgA欠 損 、 遅 発 性 SED（ SED Tarda） 、 先 天 性 SED、 SEDC、 分 節 状 直 線 的 無
色 母 斑 、 分 節 状 筋 緊 張 異 常 、 分 節 状 筋 ク ロ ー ヌ ス 、 セ イ プ （ Seip） 症 候 群 、 ザ イ テ ル ベ ル
ガ ー 病 、 発 作 、 IgGサ ブ ク ラ ス の 選 択 的 欠 損 、 選 択 的 無 言 症 、 IgGサ ブ ク ラ ス の 選 択 的 欠 損
、 選 択 的 IgM欠 損 、 選 択 的 無 言 症 、 選 択 的 IgA欠 損 、 自 然 治 癒 す る 組 織 球 増 殖 症 （ Self-Hea
ling Histiocytosis） 、 準 肺 葉 性 全 前 脳 症 （ Semilobar Holoprosencephaly） 、 精 細 管 発
育 異 常 、 老 人 性 網 膜 分 離 症 、 老 人 性 い ぼ 、 シ ニ ア -ロ ケ ン 症 候 群 （ Senior-Loken Syndrome
） 、 感 覚 神 経 障 害 遺 伝 I型 、 感 覚 神 経 障 害 遺 伝 II型 、 感 覚 神 経 障 害 遺 伝 I型 、 根 性 感 覚 神 経
障 害 、 劣 性 根 性 感 覚 神 経 障 害 、 敗 血 性 進 行 性 肉 芽 腫 症 、 隔 膜 -視 覚 異 形 成 （ Septo-Optic D
ysplasia） 、 漿 液 限 局 性 髄 膜 炎 、 血 清 プ ロ テ ア ー ゼ 阻 害 剤 欠 損 、 血 清 カ ル ノ シ ナ ー ゼ 欠 損
、 セ ト レ イ ス 症 候 群 （ Setleis Syndrome） 、 重 症 複 合 免 疫 欠 損 症 、 ア デ ノ シ ン デ ア ミ ナ ー
ゼ 欠 損 を 伴 う 重 症 複 合 免 疫 欠 損 症 、 重 症 複 合 免 疫 欠 損 症 （ SCID） 、 性 転 換 、 性 的 幼 稚 症 、
SGB症 候 群 、 シ ー ア ン 症 候 群 、 シ ー ル ド 型 遺 伝 性 象 牙 質 形 成 不 全 症 、 帯 状 疱 疹 、 水 痘 帯 状
疱 疹 ウ イ ル ス 、 船 脚 気 、 SHORT症 候 群 、 短 腕 18欠 失 症 候 群 、 短 鎖 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ
ー ゼ 欠 損 、 短 鎖 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ （ SCAD） 欠 損 、 低 身 長 お よ び 顔 面 末 梢 血 管 拡
張 、 低 身 長 顔 ／ 骨 格 異 常 -遅 滞 -巨 歯 、 低 身 長 -過 伸 展 性 -リ ー ガ ー 異 常 -乳 歯 の 発 生 遅 延 、
低 身 長 -爪 異 形 成 、 低 身 長 顔 面 の 末 梢 血 管 拡 張 紅 斑 、 SHORT症 候 群 、 シ ョ ウ シ ン 脚 気 、 肩 甲
帯 症 候 群 、 シ プ リ ン ツ ェ ン -ゴ ー ル ド バ ー グ 症 候 群 （ Shprintzen-Goldberg Syndrome） 、
シ ャ ル マ ン 症 候 群 、 シ ュ バ ッ ク マ ン -ボ デ ィ ア ン 症 候 群 、 シ ュ バ ッ ク マ ン -ダ イ ヤ モ ン ド 症
候 群 、 シ ュ バ ッ ク マ ン 症 候 群 、 シ ュ バ ッ ク マ ン -ダ イ ヤ モ ン ド -オ ス キ ー 症 候 群 、 シ ュ バ ッ
ク マ ン 症 候 群 、 シ ャ イ ・ ド レ ー ガ ー 症 候 群 、 シ ャ イ -マ ギ ー 症 候 群 、 SI欠 損 、 シ ア リ ダ ー
ゼ 欠 損 、 若 年 性 シ ア リ ド ー シ ス I型 、 幼 児 シ ア リ ド ー シ ス II型 、 シ ア リ ド ー シ ス 、 シ ア ロ
リ ピ ド ー シ ス 、 洞 機 能 不 全 症 候 群 、 鎌 状 赤 血 球 貧 血 、 鎌 状 赤 血 球 症 、 鎌 形 赤 血 球 -ヘ モ グ
ロ ビ ン C病 、 鎌 形 赤 血 球 -ヘ モ グ ロ ビ ン D病 、 鎌 形 赤 血 球 -地 中 海 貧 血 症 病 、 鎌 状 赤 血 球 体 質
、 鉄 芽 球 性 貧 血 、 鉄 芽 球 性 貧 血 、 鉄 芽 球 症 （ Sideroblastosis） 、 SIDS、 シ ー ゲ ル -カ ー タ
ン -マ ム ー 症 候 群 （ Siegel-Cattan-Mamou Syndrome） 、 シ ー メ ン ス -ブ ロ ッ ホ 型 着 色 皮 膚 疾
患 、 シ ー メ ン ス 症 候 群 、 シ ー ベ ル リ ン グ -ク ロ イ ツ フ ェ ル ト 病 （ Siewerling-Creutzfeldt 
Disease） 、 ジ ー ベ ル ト 症 候 群 、 シ ル バ ー 症 候 群 、 シ ル バ ー -ラ ッ セ ル 小 人 症 、 シ ル バ ー -
ラ ッ セ ル 症 候 群 、 シ モ ン ズ 病 、 シ モ ン ズ 症 候 群 、 単 一 性 表 皮 水 泡 症 、 シ ン プ ソ ン 異 形 症 症
候 群 、 シ ン プ ソ ン -ゴ ラ ビ -ベ ー メ ル 症 候 群 （ Simpson-Golabi-Behmel Syndrome） 、 シ ン デ
ィ ン グ -ラ ー シ ェ ン -ヨ ハ ン セ ン 病 、 シ ン グ ル ト ン -マ ー テ ン 症 候 群 （ Singleton-Merten Sy
ndrome） 、 洞 不 整 脈 、 静 脈 洞 、 洞 頻 脈 、 続 発 性 人 魚 体 奇 形 （ Sirenomelia Sequence） 、 人
魚 体 、 内 臓 逆 位 症 気 管 支 拡 張 症 お よ び 副 鼻 腔 炎 、 SJA症 候 群 、 シ ェ ー グ レ ン ・ ラ ー シ ョ ン
症 候 群 魚 鱗 癬 、 シ ェ ー グ レ ン 症 候 群 、 シ ェ ー グ レ ン 症 候 群 、 SJS、 骨 格 形 成 異 常 、 骨 格 形
成 異 常 ワ イ ス マ ン ・ ネ ッ タ ー ・ ス チ ュ ル （ Stuhl） 型 、 皮 膚 剥 が れ 症 候 群 （ Skin Peeling 
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Syndrome） 、 皮 膚 腫 瘍 、 頭 蓋 骨 非 対 称 お よ び 軽 い 遅 滞 、 頭 蓋 骨 非 対 称 お よ び 軽 い 合 指 症 、
SLE、 睡 眠 癲 癇 、 睡 眠 時 無 呼 吸 、 SLO、 ス ラ イ 症 候 群 、 SMA、 SMA幼 児 急 性 型 、 SMA I、 SMA I
II、 SMA I型 、 SMA II型 、 SMA III型 、 SMA3、 SMAX1、 SMCR、 ス ミ ス ・ レ ム リ ・ オ ー ピ ッ ツ
症 候 群 （ Smith Lemli Opitz Syndrome） 、 ス ミ ス ・ マ ゼ ニ ス 症 候 群 （ Smith Magenis Synd
rome） 、 ス ミ ス -マ ゼ ニ ス （ Smith-Magenis） 染 色 体 領 域 、 ス ミ ス -マ コ ー ト （ Smith-McCor
t） 小 人 症 、 ス ミ ス -オ ー ピ ッ ツ -先 天 性 症 候 群 、 ス ミ ス 病 、 い ぶ り 骨 髄 腫 （ Smoldering My
eloma） 、 SMS、 SNE、 露 光 に よ る く し ゃ み 、 バ ル プ ロ 酸 ナ ト リ ウ ム 、 骨 の 孤 立 性 形 質 細 胞
腫 、 ソ ー ズ ビ ー 疾 患 、 ソ ト ス 症 候 群 （ Sotos Syndrome） 、 ソ ー ケ ス -シ ャ ル コ ー 症 候 群 （ S
ouques-Charcot Syndrome） 、 南 ア フ リ カ 遺 伝 性 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 痙 攣 性 発 声 障 害 、 痙 性
斜 頸 、 痙 攣 性 斜 頚 、 痙 攣 性 脳 性 麻 痺 、 直 腸 痙 攣 、 痙 攣 性 発 声 障 害 、 痙 性 対 麻 痺 、 SPD石 灰
沈 着 、 正 常 免 疫 グ ロ ブ リ ン を 持 つ 特 異 抗 体 欠 損 、 特 異 的 読 障 害 （ Specific Reading Disab
ility） 、 SPH2、 球 状 赤 血 球 性 貧 血 、 球 状 赤 血 球 症 、 球 状 水 晶 体 短 躯 症 候 群 、 ス フ ィ ン ゴ
ミ エ リ ン ・ リ ピ ド ー シ ス 、 ス フ ィ ン ゴ ミ エ リ ナ ー ゼ 欠 損 、 ク モ 指 、 ス ピ ー ル マ イ ヤ ー ‐ フ
ォ ー ク ト 病 、 ス ピ ー ル マ イ ヤ ー ‐ フ ォ ー ク ト -バ ッ テ ン 症 候 群 、 脊 椎 披 裂 、 開 口 性 脊 椎 披
裂 、 脊 髄 ク モ 膜 炎 、 脊 髄 動 静 脈 奇 形 、 遺 伝 性 家 族 制 脊 髄 性 運 動 失 調 （ Spinal Ataxia Here
ditofamilial） 、 脊 髄 性 お よ び 延 髄 性 の 筋 肉 萎 縮 症 、 脊 髄 拡 散 特 発 性 骨 格 骨 過 形 成 、 脊 髄
DISH、 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 、 全 タ イ プ の 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 、 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 ALS型 、 脊 髄 筋 肉 萎
縮 症 -腓 の 肥 大 、 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 I型 、 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 III型 、 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 3型 、 脊 髄 筋
肉 萎 縮 症 -腓 の 肥 大 、 脊 髄 硬 化 性 ク モ 膜 炎 （ Spinal Ossifying Arachnoiditis） 、 脊 髄 狭
窄 、 脊 髄 小 脳 性 運 動 失 調 症 、 脊 髄 小 脳 萎 縮 I型 、 脊 髄 小 脳 失 調 I型 （ SCA1） 、 脊 髄 小 脳 失 調
II型 （ SCAII） 、 脊 髄 小 脳 失 調 III型 （ SCAIII） 、 脊 髄 小 脳 失 調 III型 （ SCA 3） 、 脊 髄 小 脳
失 調 IV型 （ SCAIV） 、 脊 髄 小 脳 失 調 V型 （ SCAV） 、 脊 髄 小 脳 失 調 VI型 （ SCAVI） 、 脊 髄 小 脳
失 調 タ イ プ VII（ SCAVII） 、 ス ピ ロ ヘ ー タ 黄 疸 、 脾 臓 非 形 成 症 候 群 、 脾 臓 下 垂 、 脾 下 垂 症
、 裂 手 奇 形 -下 顎 顔 面 骨 形 成 不 全 、 裂 手 奇 形 、 脊 椎 関 節 炎 、 椎 骨 前 縁 異 形 成 -I型 、 遅 発 性
脊 椎 骨 端 骨 異 形 成 症 、 脊 椎 胸 郭 異 形 成 、 脊 椎 性 尾 側 神 経 根 障 害 、 海 綿 腎 、 多 形 性 神 経 海 綿
芽 細 胞 腫 、 自 然 低 血 糖 、 シ ュ プ レ ン ゲ ル 奇 形 、 ス プ リ ン グ 眼 炎 （ Spring Ophthalmia） 、 S
RS、 ST、 腐 り か け 魚 症 候 群 （ Stale Fish Syndrome） 、 ブ ド ウ 球 菌 性 熱 傷 様 皮 膚 症 候 群 、
シ ュ タ ル ガ ル ト 病 、 驚 愕 病 、 癲 癇 重 積 状 態 、 ス テ ィ ー ル -リ チ ャ ー ド ソ ン -オ ル ス ゼ フ ス キ
ー 症 候 群 、 鋼 鉄 毛 髪 異 常 （ Steely Hair Disease） 、 シ ュ タ イ ン ‐ レ ー ベ ン タ ー ル 症 候 群
、 シ ュ タ イ ナ ー ト 病 、 ス テ ン ゲ ル 症 候 群 、 ス テ ン ゲ ル -バ ッ テ ン -メ ー オ ー -シ ュ ピ ー ル マ
イ ア ー -フ ォ ー ク ト -シ ュ ト ッ ク 病 （ Stengel-Batten-Mayou-Spielmeyer- Vogt-Stock Dise
ase） 、 ス テ ノ ー シ ン グ 胆 管 炎 （ Stenosing Cholangitis） 、 腰 部 脊 柱 管 狭 窄 、 狭 窄 、 ス テ
ロ イ ド ス ル フ ァ タ ー ゼ 欠 損 、 ス テ バ ノ ビ ッ ク 外 胚 葉 性 異 形 成 症 （ Stevanovic's Ectoderma
l Dysplasias） 、 ス テ ィ ー ヴ ン ズ ‐ ジ ョ ン ソ ン 症 候 群 、 STGD、 ス テ ィ ッ ク ラ ー 症 候 群 、 ス
テ ィ ッ フ マ ン 症 候 群 、 ス テ ィ フ パ ー ソ ン 症 候 群 、 ス テ ィ ル 病 、 シ ュ テ ィ リ ン グ -ト ル コ -ド
ゥ エ ー ン 症 候 群 （ Stilling-Turk-Duane Syndrome） 、 ス テ ィ リ ス 病 （ Stillis Disease）
、 刺 激 感 受 性 筋 ク ロ ー ヌ ス 、 石 男 症 候 群 （ Stone Man Syndrome） 、 石 男 （ Stone Man） 、
ス ト リ ー タ ー 異 常 、 常 染 色 体 性 優 性 型 線 条 体 黒 質 系 変 性 、 線 条 体 淡 蒼 球 鋸 歯 状 （ Striopal
lidodentate） 石 灰 沈 着 、 間 質 、 デ ス メ ー 膜 、 間 質 性 角 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 症 、 リ ン パ 腫 性
甲 状 腺 腫 、 ス ト ウ ジ -カ リ シ ャ ー -ウ ェ ー バ ー 症 候 群 （ Sturge- Kalischer-Weber Syndrome
） 、 ス ト ウ ジ ・ ウ ェ ー バ ー 症 候 群 、 ス ト ウ ジ -ウ ェ ー バ ー 母 斑 症 、 亜 急 性 壊 死 性 脳 脊 髄 症
、 亜 急 性 海 綿 状 脳 症 、 亜 急 性 壊 死 性 脳 症 、 亜 急 性 サ ル コ イ ド ー シ ス 、 亜 急 性 神 経 細 胞 障 害
（ Subacute Neuronopathic） 、 大 動 脈 弁 下 部 狭 窄 症 、 皮 質 下 動 脈 硬 化 性 脳 症 、 心 内 膜 下 硬
化 症 、 ス ク シ ニ ル コ リ ン 感 受 性 、 先 天 性 ス ク ラ ー ゼ -イ ソ マ ル タ ー ゼ 欠 損 、 先 天 性 ス ク ロ
ー ス -イ ソ マ ル ト ー ス 吸 収 不 良 、 先 天 性 糖 不 耐 性 、 ス ダ ン 好 性 白 質 ジ ス ト ロ フ ィ ー ADL、 ス
ダ ン 好 性 白 質 ジ ス ト ロ フ ィ ー ・ ペ リ ツ ェ ー ウ ス ‐ メ ル ツ バ ッ ヒ ャ ー 型 、 封 入 さ れ た ス ダ ン
好 性 白 質 ジ ス ト ロ フ ィ ー （ Sudanophilic Leukodystrophy Included） 、 乳 幼 児 突 然 死 症 候
群 、 ズ ー デ ッ ク 萎 縮 、 ス ギ オ -カ ジ イ 症 候 群 、 サ マ ー ス キ ル 症 候 群 、 サ ミ ッ ト 塔 状 頭 蓋 合
指 症 、 サ ミ ッ ト 塔 状 頭 蓋 合 指 症 、 サ ミ ッ ト 症 候 群 、 上 斜 腱 鞘 症 候 群 （ Superior Oblique T
endon Sheath Syndrome） 、 副 腎 、 大 動 脈 弁 上 部 狭 窄 症 、 上 室 性 頻 拍 症 、 聾 心 （ Surdicard
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iac） 症 候 群 、 聾 -心 症 候 群 、 SVT、 汗 腺 膿 瘍 、 発 汗 味 覚 症 候 群 、 甘 味 症 候 群 （ Sweet Syndr
ome） 、 ス イ ス チ ー ズ 軟 骨 症 候 群 、 合 指 症 鋭 頭 （ Syndactylic Oxycephaly） 、 小 頭 症 お よ
び 精 神 遅 滞 を 伴 う 合 指 症 I型 、 症 候 群 肝 性 細 管 発 育 不 全 （ Syndromatic Hepatic Ductular 
Hypoplasia） 、 脊 髄 空 洞 症 、 全 身 性 無 白 血 病 性 細 網 内 皮 症 、 全 身 性 ア ミ ロ イ ド 症 、 全 身 性
カ ル ニ チ ン 欠 損 、 全 身 性 弾 性 線 維 破 裂 、 全 身 性 エ リ テ マ ト ー デ ス 、 全 身 性 肥 満 細 胞 疾 患 、
全 身 性 肥 満 細 胞 症 、 全 身 性 若 年 性 関 節 炎 、 全 身 性 硬 化 症 、 収 縮 脾 臓 （ Systopic Spleen）
、 Tリ ン パ 球 欠 損 、 急 栄 養 補 給 低 血 糖 、 頻 脈 、 タ カ ハ ラ 症 候 群 、 タ カ ヤ ス 病 、 タ カ ヤ ス 動
脈 炎 、 踵 足 、 内 反 尖 足 、 尖 足 、 内 反 足 、 外 反 足 、 タ ン デ ム 脊 髄 狭 窄 （ Tandem Spinal Sten
osis） 、 タ ン ジ ー ル 病 、 色 素 上 皮 網 膜 変 性 症 、 TAR症 候 群 、 遅 発 性 筋 緊 張 異 常 、 遅 発 性 筋
ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 遅 発 性 ジ ス キ ネ ジ ア 、 向 遅 発 性 口 唇 ジ ス キ ネ ジ 、 遅 発 性 筋 緊 張 異 常 、 遅
発 性 尺 骨 麻 痺 、 標 的 赤 血 球 貧 血 、 足 根 骨 肥 大 症 、 タ ル イ 病 、 封 入 さ れ た TAS正 中 欠 陥 （ TAS
 Midline Defects Included） 、 TAS正 中 欠 陥 、 テ イ ・ サ ッ ク ス ・ ス フ ィ ン ゴ リ ピ ド ー シ ス
、 テ イ ・ サ ッ ク ス 病 、 テ イ 症 候 群 魚 鱗 癬 、 テ イ ・ サ ッ ク ス ・ ス フ ィ ン ゴ リ ピ ド ー シ ス 、 テ
イ 症 候 群 魚 鱗 癬 、 テ イ ビ （ Taybi） 症 候 群 I型 、 Taybi症 候 群 、 TCD、 TCOF1、 TCS、 TD、 TDO
症 候 群 、 TDO-I、 TDO-II、 TDO-III、 末 梢 血 管 拡 張 、 異 常 に 付 随 す る 眼 角 隔 離 症 、 眼 角 隔 離
症 -尿 道 下 裂 症 候 群 、 側 頭 葉 て ん か ん 、 側 頭 動 脈 炎 ／ 巨 細 胞 性 動 脈 炎 、 側 頭 動 脈 炎 、 TEN、
腱 鞘 付 着 上 斜 （ Tendon Sheath Adherence Superior Obliqu） 、 緊 張 筋 肉 痛 、 封 入 さ れ た 4
qの 末 端 欠 損 （ Terminal Deletion of 4q Included） 、 テ リ ア ン （ Terrian） 角 膜 ジ ス ト ロ
フ ィ ー 症 、 テ シ ュ ラ ー -ニ コ ラ /キ リ ア 症 候 群 （ Teschler-Nicola/Killian Syndrome） 、 繋
索 脊 髄 症 候 群 、 続 発 性 繋 索 脊 髄 形 成 異 常 （ Tethered Cord Malformation Sequence） 、 繋
索 脊 髄 症 候 群 、 繋 索 頚 髄 症 候 群 、 テ ト ラ ヒ ド ロ ビ オ プ テ リ ン 欠 損 、 テ ト ラ ヒ ド ロ ビ オ プ テ
リ ン 欠 損 、 フ ァ ロ ー 四 徴 症 、 四 肢 ア ザ ラ シ 肢 症 -血 小 板 減 少 症 症 候 群 、 第 9染 色 体 の 短 腕 四
染 色 体 、 9p四 染 色 体 、 第 18染 色 体 の 短 腕 四 染 色 体 、 視 床 症 候 群 、 視 床 疼 痛 症 候 群 、 視 床 知
覚 過 敏 無 知 覚 （ Thalamic Hyperesthetic Anesthesia） 、 中 症 型 地 中 海 貧 血 症 （ Thalassem
ia Intermedia） 、 軽 症 型 地 中 海 貧 血 、 重 症 型 地 中 海 貧 血 、 チ ア ミ ン 欠 乏 、 チ ア ミ ン 応 答
性 楓 糖 尿 症 、 薄 基 底 膜 腎 症 （ Thin- Basement-Membrane Nephropathy） 、 チ オ ラ ー ゼ 欠 損
、 RCDP、 ア シ ル -CoAジ ヒ ド ロ キ シ ア セ ト ン ホ ス フ ェ ー ト ア シ ル ト ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ 、 第 3
お よ び 第 4鰓 嚢 症 候 群 、 先 天 性 第 三 度 （ 完 全 ） 心 ブ ロ ッ ク 、 ト ム ゼ ン 病 、 胸 部 -骨 盤 -指 節
骨 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 胸 髄 管 、 胸 腹 部 症 候 群 、 胸 腹 部 心 臓 転 位 症 症 候 群 、 ス リ ー M症 候 群 、
ス リ ー Mス レ ン ダ ー -骨 抜 き 小 人 症 （ Three-M Slender- Boned Nanism） 、 グ ラ ン ツ マ ン 血
小 板 無 力 症 お よ び ネ ー ゲ リ 、 本 態 性 血 小 板 血 症 、 血 小 板 減 少 -橈 骨 欠 損 症 候 群 、 血 小 板 減
少 症 － 血 管 腫 症 候 群 、 血 小 板 減 少 症 -橈 骨 欠 損 症 候 群 、 AT IIIに よ る 遺 伝 性 血 栓 形 成 傾 向
、 血 栓 性 血 小 板 減 少 性 紫 斑 病 、 血 栓 潰 瘍 性 大 腸 炎 、 正
常 免 疫 グ ロ ブ リ ン を 持 つ 胸 腺 異 形 成 、 胸 腺 非 形 成 、 胸 腺 形 成 不 全 症 デ ィ ジ ョ ー ジ 型 、 原 発
性 の 封 入 さ れ た 胸 腺 無 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 （ Thymic Hypoplasia Agammaglobulinemias 
Primary Included） 、 胸 腺 発 育 不 全 デ ィ ジ ョ ー ジ 型 、 胸 腺 先 天 性 形 成 不 全 、 疼 痛 性 チ ッ ク
、 チ ッ ク 、 テ ィ ネ ル 症 候 群 、 ト ロ サ ・ ハ ン ト 症 候 群 （ Tolosa Hunt Syndrome） 、 緊 張 性 痙
性 斜 頸 、 緊 張 性 瞳 孔 症 候 群 、 歯 お よ び 爪 症 候 群 、 ト ー チ 感 染 症 、 TORCH症 候 群 、 捻 転 筋 緊
張 異 常 （ Torsion Dystonia） 、 斜 頚 、 総 リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ ー （ Total Lipodystrophy） 、
総 肺 静 脈 結 合 異 常 （ Total anomalous pulmonary venous connection） 、 ト ゥ ー レ ー ヌ ア
フ タ 症 、 ト ゥ レ ッ ト 症 候 群 、 ト ゥ レ ッ ト 障 害 、 タ ウ ン ズ -ブ ロ ッ ク 症 候 群 、 タ ウ ン ズ 症 候
群 、 中 毒 性 麻 痺 性 貧 血 症 、 中 毒 性 表 皮 壊 死 症 、 毒 素 厚 骨 症 骨 幹 脛 骨 奇 形 （ Toxopachyosteo
se Diaphysaire Tibio-Peroniere） 、 毒 素 厚 骨 症 （ Toxopachyosteose） 、 ト キ ソ プ ラ ス マ
症 そ の 他 の 薬 剤 風 疹 サ イ ト メ ガ ロ ウ イ ル ス 単 純 疱 疹 、 食 道 閉 鎖 症 を 伴 う ま た は 伴 わ な い 気
管 食 道 瘻 、 気 管 食 道 瘻 、 一 時 的 新 生 児 重 症 筋 無 力 症 、 移 行 性 房 室 中 隔 欠 損 症 、 巨 大 動 脈 の
転 位 （ Transposition of the great arteries） 、 ト ラ ン ス 電 話 モ ニ タ リ ン グ （ Transtele
phonic Monitoring） 、 ト ラ ン ス チ レ チ ン ・ メ チ オ ニ ン -30ア ミ ロ イ ド 症 （ I型 ） 、 台 形 頭
症 （ Trapezoidocephaly） -多 発 性 骨 癒 着 症 候 群 、 ト リ ー チ ャ ー ・ コ リ ン ズ 症 候 群 、 ト リ ー
チ ャ ー ・ コ リ ン ズ -フ ラ ン ス シ ェ ッ テ ィ 症 候 群 1、 ト レ ヴ ァ ー 病 、 3心 房 心 臓 、 毛 歯 骨 症 候
群 、 毛 -歯 -骨 症 候 群 、 毛 ポ リ オ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 毛 髪 鼻 指 節 骨 症 候 群 、 毛 髪 鼻 指 節 骨 症 候
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群 、 三 尖 弁 閉 鎖 症 、 三 機 能 タ ン パ ク 欠 乏 、 三 叉 神 経 痛 、 長 連 鎖 脂 肪 酸 酸 化 の 障 害 さ れ た ト
リ グ リ セ リ ド 蓄 積 症 、 膀 胱 三 角 炎 、 三 角 頭 蓋 症 、 三 角 頭 蓋 症 症 候 群 、 三 角 頭 蓋 症 「 C」 症
候 群 、 ト リ メ チ ル ア ミ ン 尿 症 、 三 指 節 母 指 再 生 不 良 性 の 遠 位 指 節 骨 -爪 異 栄 養 症 、 三 指 節
母 指 症 候 群 、 ベ ー チ ェ ッ ト の ３ 重 症 候 群 （ Triple Symptom Complex of Behcet） 、 ト リ プ
ル X症 候 群 、 ト リ プ ル X症 候 群 、 三 倍 体 症 候 群 、 三 倍 性 、 三 倍 性 症 候 群 、 開 口 障 害 -仮 性 屈
指 症 症 候 群 、 ト リ ソ ミ ー 、 ト リ ソ ミ ー G症 候 群 、 ト リ ソ ミ ー X、 部 分 的 6qト リ ソ ミ ー 、 部 分
的 ト リ ソ ミ ー 6q症 候 群 、 モ ザ イ ク ・ ト リ ソ ミ ー 9、 封 入 さ れ た 9P症 候 群 （ 部 分 的 ） ト リ ソ
ミ ー （ Trisomy 9P Syndrome (Partial) Included） 、 部 分 的 ト リ ソ ミ ー 11q、 ト リ ソ ミ ー 1
4モ ザ イ ク 、 ト リ ソ ミ ー 14モ ザ イ ク 症 候 群 、 ト リ ソ ミ ー 21症 候 群 、 ト リ ソ ミ ー 22モ ザ イ ク
、 ト リ ソ ミ ー 22モ ザ イ ク 症 候 群 、 TRPS、 TRPS1、 TRPS2、 TRPS3、 真 性 半 陰 陽 、 総 動 脈 幹 、
ト リ プ ト フ ァ ン 吸 収 不 良 、 ト リ プ ト フ ァ ン ピ ロ ラ ー ゼ 欠 損 、 TS、 TTP、 TTTS、 結 節 硬 化 症
、 管 状 拡 張 症 、 タ ー コ ッ ト 症 候 群 、 タ ー ナ ー 症 候 群 、 タ ー ナ ー -キ ー ザ ー 症 候 群 、 正 常 染
色 体 （ 核 型 ） を も つ タ ー ナ ー 表 現 型 、 タ ー ナ ー -バ ー ニ ー 症 候 群 （ Turner-Varny Syndrome
） 、 塔 状 頭 蓋 症 、 双 子 の 双 生 児 輸 血 症 候 群 、 双 胎 児 間 輸 血 症 候 群 、 A型 、 B型 、 AB型 、 O型
、 I型 糖 尿 病 、 I型 家 族 性 不 完 全 男 性 （ Type I Familial Incomplete Male） 、 I型 家 族 性 不
完 全 男 性 偽 半 陰 陽 、 I型 ゴ ー シ ェ 病 、 I型 （ PCCA欠 損 ） 、 I型 チ ロ シ ン 血 症 、 II型 ゴ ー シ ェ
病 、 II型 組 織 球 増 殖 症 、 II型 （ PCCB欠 損 ） 、 II型 チ ロ シ ン 血 症 、 先 天 性 IIA型 遠 位 性 多 発
性 関 節 拘 縮 症 、 III型 ゴ ー シ ェ 病 、 III型 チ ロ シ ン 血 症 、 III型 遺 伝 性 象 牙 質 形 成 不 全 症 、
典 型 的 網 膜 分 離 症 （ Typical Retinoschisis） 、 チ ロ シ ナ ー ゼ 陰 性 白 化 （ I型 ） 、 チ ロ シ ナ
ー ゼ 陽 性 白 化 （ II型 ） 、 急 性 型 チ ロ シ ン 血 症 1型 、 慢 性 型 チ ロ シ ン 血 症 1型 、 チ ロ シ ン 症 、
UCE、 潰 瘍 性 大 腸 炎 、 慢 性 的 非 特 異 性 潰 瘍 性 大 腸 炎 、 尺 骨 -乳 房 症 候 群 、 パ リ ス タ ー （ Pall
ister） の 尺 骨 乳 房 症 候 群 、 尺 骨 神 経 麻 痺 、 UMS、 分 類 さ れ な い FOD、 非 抱 合 型 良 性 ビ リ ル
ビ ン 血 症 （ Unconjugated Benign Bilirubinemiav） 、 副 甲 状 腺 の 低 水 準 の 活 動 、 同 側 性 形
成 異 常 肢 を 伴 う 片 側 性 魚 鱗 癬 様 紅 皮 症 、 片 側 性 軟 骨 腫 症 、 胸 筋 の 片 側 欠 陥 お よ び 手 の 合 指
症 、 片 側 性 ヘ ミ 異 形 成 タ イ プ 、 片 側 性 巨 脳 、 片 側 性 部 分 的 リ ポ ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 片 側 性 腎
欠 損 、 不 安 定 結 腸 、 ウ ン フ ェ ル リ ヒ ト 病 、 ウ ン フ ェ ル リ ヒ ト -ラ ン ド ボ ル ク 病 、 ウ ン フ ェ
ル リ ヒ ト -ラ ン ド ボ ル ク -ラ フ 病 、 ウ ン フ ェ ル リ ヒ ト 症 候 群 、 上 肢 心 血 管 症 候 群 （ ホ ー ル ト
-オ ー ラ ム ） 、 上 運 動 ニ ュ ー ロ ン 疾 患 （ Upper Motor Neuron Disease） 、 上 気 道 無 呼 吸 、
尿 素 回 路 の 欠 陥 ま た は 障 害 、 尿 素 回 路 障 害 ア ル ギ ナ ー ゼ 型 、 尿 素 回 路 障 害 ア ル ギ ニ ノ コ ハ
ク 酸 型 、 尿 素 回 路 障 害 カ ル バ ミ ル リ ン 酸 シ ン テ タ ー ゼ 型 、 尿 素 回 路 障 害 シ ト ル リ ン 血 症 型
、 尿 素 回 路 障 害 N-ア セ チ ル グ ル タ ミ ン 酸 合 成 酵 素 型 （ Urea Cycle Disorders N-Acrtyl Gl
utamate Synthetase Typ） 、 尿 素 回 路 障 害 OTC型 、 尿 道 症 候 群 、 尿 道 -眼 -関 節 症 候 群 、 重
篤 な UDPグ ル ク ロ ノ シ ル ト ラ ン ス フ ェ ラ ー ゼ 欠 損 I型 （ Uridine Diphosphate Glucuronosyl
transferase Severe Def. Type I） 、 尿 路 欠 損 、 尿 顔 症 候 群 （ Urofacial Syndrome） 、 ウ
ロ ポ ル フ ィ リ ノ ー ゲ ン III コ シ ン タ ー ゼ 、 色 素 性 じ ん ま 疹 、 ア ッ シ ャ ー 症 候 群 、 ア ッ シ ャ
ー I型 、 ア ッ シ ャ ー II型 、 ア ッ シ ャ ー III型 、 ア ッ シ ャ ー IV型 、 子 宮 癒 着 、 ウ ロ ポ ル フ ィ リ
ノ ー ゲ ン （ Uoporphyrinogen） I-シ ン タ ー ゼ 、 ブ ド ウ 膜 炎 、 ブ ド ウ 膜 髄 膜 炎 症 候 群 、 V-CJD
、 VACTEL結 合 （ VACTEL Association） 、 VACTERL結 合 （ VACTERL Association） 、 VACTERL
症 候 群 、 外 反 踵 骨 、 バ リ ン ト ラ ン ス ア ミ ナ ー ゼ 欠 損 、 バ リ ン 血 症 （ Valinemia） 、 バ ル プ
ロ 酸 、 バ ル プ ロ 酸 曝 露 、 バ ル プ ロ 酸 曝 露 、 バ ル プ ロ 酸 、 ヴ ァ ン ・ ビ ュ ー レ ン 病 、 フ ァ ン デ
ル ・ ホ ー ブ -ハ ー バ ー ツ マ -ワ ー ル デ ン ブ ル グ -ゴ ウ ル ジ 症 候 群 （ Van der Hoeve-Habertsma
-Waardenburg-Gauldi Syndrome） 、 可 変 性 型 免 疫 グ ロ ブ リ ン 欠 損 異 常 γ グ ロ ブ リ ン 血 症 、
変 種 ク ロ イ ツ フ ェ ル ト ヤ コ ブ 病 （ V-CJD） 、 水 痘 胎 芽 病 、 異 型 ポ ル フ ィ リ ン 症 、 脈 管 母 斑
、 血 管 痴 呆 ビ ン ス ワ ン ガ ー 型 、 脈 管 勃 起 腫 瘍 （ Vascular Erectile Tumor） 、 血 管 性 血 友
病 、 血 管 奇 形 、 脳 血 管 奇 形 、 血 管 炎 、 脈 管 運 動 失 調 、 バ ソ プ レ ッ シ ン 抵 抗 性 尿 崩 症 、 バ ソ
プ レ ッ シ ン 感 受 性 尿 崩 症 、 VATER結 合 （ VATER Association） 、 Vcf症 候 群 、 Vcfs、 ベ ロ 心
顔 症 候 群 （ Velocardiofacial Syndrome） 、 ベ ロ 心 顔 症 候 群 （ VeloCardioFacial Syndrome
） 、 性 病 性 関 節 炎 、 静 脈 形 成 異 常 、 心 室 細 動 、 心 室 中 隔 欠 損 症 、 先 天 性 心 室 欠 損 症 、 心 室
中 隔 欠 損 症 、 心 室 性 頻 拍 、 細 静 脈 形 成 異 常 （ Venual Malformations） 、 VEOHD、 虫 部 形 成
不 全 、 虫 部 小 脳 無 発 育 、 春 季 角 結 膜 炎 、 い ぼ 、 椎 骨 肛 門 気 管 喉 頭 食 道 性 橈 骨 （ Vertebral 
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Anal Tracheoesophageal Esophageal Radial） 、 椎 骨 強 直 性 骨 増 殖 症 、 非 常 早 発 性 の ハ ン
チ ン ト ン 病 、 超 長 鎖 ア シ ル -CoAデ ヒ ド ロ ゲ ナ ー ゼ （ VLCAD） 欠 損 、 前 庭 シ ュ ワ ン 腫 、 前 庭
シ ュ ワ ン 腫 神 経 線 維 腫 症 、 前 庭 小 脳 性 、 ウ ィ ル ヒ ョ ウ 鋭 頭 、 内 臓 黄 色 肉 芽 腫 症 、 内 臓 黄 色
肉 芽 腫 症 、 内 臓 筋 障 害 -外 眼 筋 麻 痺 、 内 臓 巨 大 -臍 ヘ ル ニ ア -巨 大 舌 症 候 群 、 視 覚 性 健 忘 症
、 ビ タ ミ ン A欠 乏 症 、 ビ タ ミ ン B-1欠 乏 症 、 卵 黄 黄 斑 部 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 白 斑 、 頭 部 白 斑 、
硝 子 体 網 膜 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 VKC、 VKH症 候 群 、 VLCAD、 フ ォ ー ク ト 症 候 群 、 フ ォ ー ク ト 頭
蓋 合 指 症 （ Vogt Cephalosyndactyly） 、 フ ォ ー ク ト ・ コ ヤ ナ ギ ・ ハ ラ ダ 症 候 群 、 フ ォ ン ・
ベ ヒ テ レ フ -シ ュ ト リ ュ ン ペ ル 症 候 群 、 フ ォ ン ・ オ イ レ ン ブ ル グ 先 天 性 異 常 筋 強 直 症 、 フ
ォ ン ・ フ レ イ 症 候 群 、 フ ォ ン ・ ギ ー ル ケ 病 、 フ ォ ン ・ ヒ ッ ペ ル － リ ン ダ ウ 症 候 群 、 フ ォ ン
・ ミ ク リ ッ ツ 症 候 群 、 フ ォ ン ・ レ ッ ク リ ン グ ハ ウ ゼ ン 病 、 フ ォ ン ・ ウ ィ ル ブ ラ ン ド 病 、 VP
、 ブ ロ リ ッ ク 病 （ Vrolik Disease） （ II型 ） 、 VSD、 尋 常 型 角 化 障 害 、 尋 常 型 魚 鱗 癬 、 W症
候 群 、 ワ ー ル デ ン ブ ル グ 症 候 群 、 ワ ー ル デ ン ブ ル グ -ク ラ イ ン 症 候 群 、 ワ ー ル デ ン ブ ル グ
症 候 群 I型 （ WS 1） 、 ワ ー ル デ ン ブ ル グ 症 候 群 II型 （ WS2） 、 ワ ー ル デ ン ブ ル グ 症 候 群 IIA
型 （ WS2A） 、 ワ ー ル デ ン ブ ル グ 症 候 群 IIB型 （ WS2B） 、 ワ ー ル デ ン ブ ル グ 症 候 群 III型 （ WS
3） 、 ワ ー ル デ ン ブ ル グ 症 候 群 IV型 （ WS4） 、 ウ ェ ル シ 症 候 群 、 WAGR複 合 体 、 WAGR症 候 群 、
ヴ ァ ル デ ン ス ト レ ー ム ・ マ ク ロ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 ヴ ァ ル デ ン ス ト レ ー ム 紫 斑 病 、 ヴ ァ ル デ
ン ス ト レ ー ム 症 候 群 、 バ ル ト マ ン 病 、 ウ ォ ー カ ー -ワ ー ル ブ ル グ 症 候 群 、 遊 走 脾 、 ワ ー ル
ブ ル グ 症 候 群 、 温 熱 抗 体 溶 血 性 貧 血 （ Warm Antibody Hemolytic Anemia） 、 温 熱 反 応 抗 体
病 （ Warm Reacting Antibody Disease） 、 ワ ー テ ン ベ ル グ 症 候 群 、 WAS、 水 頭 症 、 ワ ト ソ
ン 症 候 群 、 ワ ト ソ ン -ア ラ ジ ル 症 候 群 、 ウ ォ ー タ ー ハ ウ ス ・ フ リ デ リ ク セ ン 症 候 群 、 蝋 様
疾 患 、 WBS、 ウ ィ ー バ ー 症 候 群 、 ウ ィ ー バ ー -ス ミ ス 症 候 群 、 ウ ェ ー バ ー -コ ケ ー ン 病 、 ヴ
ェ ゲ ナ ー 肉 芽 腫 症 、 ワ イ ル 病 、 ワ イ ル 症 候 群 、 ワ イ ル -マ ル ケ サ ー ニ 、 ワ イ ル -マ ル ケ サ ー
ニ 症 候 群 、 ワ イ ル -ラ イ 症 候 群 、 ワ イ ス マ ン -ネ ッ タ ー -ス チ ュ ル 症 候 群 （ Weismann-Netter
-Stuhl Syndrome） 、 ワ イ セ ン バ ー チ ャ ー -ツ バ イ ミ ュ ラ ー 症 候 群 （ Weissenbacher-Zweymu
ller Syndrome） 、 ウ ェ ル 症 候 群 、 ウ ェ ン ケ バ ッ ハ 、 ウ ェ ル ド ニ グ -ホ フ マ ン 病 、 ウ ェ ル ド
ニ グ -ホ フ マ ン 麻 痺 、 ベ ー ル ホ ー フ 病 、 ウ ェ ル ナ ー 症 候 群 、 ウ ェ ル ニ ッ ケ (C)I症 候 群 、 ウ
ェ ル ニ ッ ケ 失 語 症 、 ウ ェ ル ニ ッ ケ -コ ル サ コ フ 症 候 群 、 ウ エ ス ト 症 候 群 、 湿 性 脚 気 、 WHCR
、 ホ イ ッ プ ル 病 、 ホ イ ッ プ ル 病 、 口 笛 顔 貌 症 候 群 、 口 笛 顔 -風 車 羽 根 手 症 候 群 （ Whistling
 Face-Windmill Vane Hand Syndrome） 、 白 人 ダ リ エ 病 、 ホ ウ ィ ッ ト ナ ル -ノ ー マ ン 症 候 群
、 渦 巻 母 斑 様 の 高 メ ラ ニ ン 沈 着 、 WHS、 ウ ィ ー ア カ ー 症 候 群 、 ウ ィ ー チ ャ ー 症 候 群 （ Wieac
her Syndrome） 、 ウ ィ ー ア カ ー -ウ ル フ 症 候 群 、 ウ ィ ー ド マ ン -ベ ッ ク ウ ィ ス 症 候 群 、 ウ ィ
ー デ マ ン -ラ ウ テ ン ス ト ラ イ ヒ 症 候 群 （ Wiedemann-Rautenstrauch Syndrome） 、 ウ ィ ル デ
ル ヴ ァ ン ク 症 候 群 、 ウ ィ ル ブ ラ ン ド -ユ ー ゲ ン ス 病 （ Willebrand-Juergens Disease） 、 ウ
ィ リ -プ ラ ダ ー 症 候 群 、 ウ ィ リ ア ム ス 症 候 群 、 ウ ィ リ ア ム ス -ビ ュ ー レ ン 症 候 群 （ Williams
-Beuren Syndrome） 、 ウ ィ ル ム ス 腫 瘍 、 ウ ィ ル ム ス 腫 瘍 -無 虹 彩 症 -性 腺 芽 細 胞 腫 -精 神 遅
滞 症 候 群 、 腎 芽 細 胞 腫 無 虹 彩 症 性 腺 芽 細 胞 腫 精 神 遅 滞 、 ウ ィ ル ム ス 腫 瘍 -無 虹 彩 症 尿 生 殖
器 異 常 -精 神 遅 滞 症 候 群 、 腎 芽 細 胞 腫 -偽 雌 雄 同 体 -腎 症 、 腎 芽 細 胞 腫 お よ び 偽 雌 雄 同 体 、
腎 芽 細 胞 腫 -偽 雌 雄 同 体 -糸 球 体 症 、 ウ ィ ル ソ ン 病 、 ウ ィ ン チ ェ ス タ ー 症 候 群 、 ウ ィ ン チ ェ
ス タ ー -グ ロ ス マ ン 症 候 群 、 ウ ィ ス コ ッ ト -オ ー ル ド リ ッ チ 症 候 群 、 ウ ィ ス コ ッ ト -ア ル ド
リ ッ チ 型 免 疫 不 全 、 ウ ィ ト コ ッ プ 外 胚 葉 性 異 形 成 症 、 ウ ィ ト コ ッ プ 歯 -爪 症 候 群 、 ウ ィ ッ
ト マ ッ ク -エ ク ボ ー ム 症 候 群 （ Wittmaack-Ekbom Syndrome） 、 WM症 候 群 、 WMS、 WNS、 ヴ ォ
ー ル フ ァ ル ト 疾 患 、 ヴ ォ ー ル フ ァ ル ト -ク ー ゲ ル ベ ル ク -ヴ ェ ラ ン デ ル 病 、 ウ ル フ 症 候 群 、
ウ ル フ -ヒ ル シ ョ ン 染 色 体 部 位 （ Wolf-Hirschhorn Chromosome Region： WHCR） 、 ウ ル フ -
ヒ ル シ ョ ン 症 候 群 、 ウ ル フ -パ ー キ ン ソ ン -白 症 候 群 、 ウ ォ ル フ ラ ム 症 候 群 、 ウ ォ ー ル マ ン
病 （ リ ソ マ ル 酸 リ パ ー ゼ 欠 損 （ Lysomal Acid Lypase Deficiency） ） 、 ウ デ ィ ・ ガ ス リ ー
病 、 WPW症 候 群 、 ラ イ タ ー 痙 攣 （ Writer's Cramp） 、 WS、 WSS、 WWS、 ワ イ バ ー ン -メ ー ソ ン
症 候 群 （ Wyburn-Mason Syndrome） 、 X連 鎖 ア ジ ソ ン 病 、 X連 鎖 副 腎 白 質 萎 縮 症 （ X-ALD） 、
X連 鎖 成 人 型 球 脊 髄 性 筋 肉 萎 縮 症 、 X連 鎖 成 人 脊 髄 筋 肉 萎 縮 症 、 成 長 ホ ル モ ン 欠 損 症 を 伴 う
X連 鎖 無 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 X連 鎖 無 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 リ ン パ 球 増 殖 X連 鎖 症 候
群 、 X連 結 心 筋 障 害 お よ び 好 中 球 減 少 、 X連 鎖 中 心 核 ミ オ パ シ 、 X連 鎖 銅 欠 乏 症 、 X連 鎖 銅 吸
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収 不 良 、 X連 鎖 優 性 コ ン ラ ー デ ィ -ハ ナ ー マ ン 症 候 群 （ X-Linked Dominant Conradi-Hunerm
ann Syndrome） 、 X連 鎖 優 性 遺 伝 性 脳 梁 欠 損 症 、 X連 鎖 筋 緊 張 異 常 -パ ー キ ン ソ ン 症 、 X連 結
魚 鱗 癬 、 X連 鎖 幼 児 無 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 X連 鎖 幼 児 ネ ク ト ロ タ イ ジ ン グ （ Nectrotizi
ng） 脳 症 、 X連 鎖 若 年 性 網 膜 分 離 症 、 X連 鎖 脳 回 欠 損 、 X連 結 リ ン パ 球 増 殖 性 症 候 群 、 X連 鎖
精 神 遅 滞 握 り 親 指 症 候 群 （ X-linked Mental Retardation-Clasped Thumb Syndrome） 、 低
圧 を 伴 う X連 鎖 精 神 遅 滞 、 X連 鎖 精 神 遅 滞 お よ び 巨 大 睾 丸 （ Macroorchidism） 、 X連 鎖 進 行
性 混 合 性 免 疫 不 全 、 X連 鎖 劣 性 コ ン ラ ー デ ィ -ハ ナ ー マ ン 症 候 群 （ X-Linked Recessive Con
radi- Hunermann Syndrome） 、 X連 鎖 劣 性 重 症 混 合 性 免 疫 不 全 、 X連 鎖 網 膜 分 離 症 、 X連 鎖
脊 椎 骨 異 形 成 症 、 キ サ ン チ ン オ キ シ ダ ー ゼ 欠 損 （ キ サ ン チ ン 尿 症 欠 損 、 遺 伝 性 ） 、 キ サ ン
チ ン 尿 症 欠 損 、 遺 伝 性 （ キ サ ン チ ン オ キ シ ダ ー ゼ 欠 損 ） 、 全 身 性 黄 色 肉 芽 腫 症 、 結 節 型 黄
色 腫 、 色 素 性 乾 皮 症 、 色 素 性 乾 皮 症 優 性 型 、 古 典 的 色 素 性 乾 皮 症 A型  I XPA形 態 、 色 素 性
乾 皮 症 B型 II XPB、 色 素 性 乾 皮 症 E 型 V XPE、 色 素 性 乾 皮 症 C
型  III XPC、 色 素 性 乾 皮 症 D型  IV XPD、 色 素 性 乾 皮 症 F型  VI XPF、 色 素 性 乾 皮 症 G型  VII 
XPG、 色 素 性 乾 皮 症 変 種 XP-V型 、 乾 皮 症 -彎 足 -お よ び エ ナ メ ル 欠 陥 、 乾 皮 症 白 痴 、 眼 球 乾
燥 症 、 乾 性 角 膜 炎 、 XLP、 XO症 候 群 、 XP、 XX男 性 症 候 群 、 性 転 換 、 XXXXX症 候 群 、 XXY症 候
群 、 XYY症 候 群 、 XYY染 色 体 パ タ ー ン 、 黄 色 変 異 体 白 化 、 黄 色 爪 症 候 群 、 YKL、 若 い 女 性 の
動 脈 炎 、 ユ ニ ス -バ ロ ン 症 候 群 （ Yunis-Varon Syndrome） 、 YY症 候 群 、 Z-E症 候 群 、 Zお よ
び プ ロ テ ア ー ゼ 阻 害 剤 欠 損 、 ゼ ル ウ ィ ガ ー 症 候 群 、 ゼ ル ウ ィ ガ ー 脳 肝 腎 症 候 群 、 ZES、 チ
ー エ ン ‐ オ ッ ペ ン ハ イ ム 病 （ 捻 転 筋 緊 張 異 常 ） 、 チ ン メ ル マ ン -レ ー バ ン ド 症 候 群 、 先 天
性 亜 鉛 欠 乏 、 ジ ン サ ー -コ ー ル -エ ン グ マ ン 症 候 群 （ Zinsser-Cole-Engman Syndrome） 、 ZL
S、 ゾ リ ン ジ ャ ー ‐ エ リ ソ ン 症 候 群 を 含 む 。
【 ０ ０ ２ ９ 】
　 本 明 細 書 に 使 用 さ れ る も の と し て 、 「 癌 」 は 、 こ れ ら の 細 胞 が 何 ら か の 分 化 し た 異 な る
細 胞 に 分 化 す る こ と な く 、 制 御 さ れ て い な い 細 胞 増 殖 （ 例 え ば 腫 瘍 の 形 成 ） に よ っ て 特 徴
づ け ら れ る 一 群 の 疾 患 お よ び 障 害 を い う 。 本 発 明 の 方 法 を 使 用 し て 治 療 す る こ と が で き る
癌 は 、 以 下 の も の を 含 む が 、 こ れ ら に 制 限 さ れ な い ： ABL1プ ロ ト オ ン コ ジ ー ン 、 エ イ ズ に
関 連 し た 癌 、 聴 神 経 腫 、 急 性 リ ン パ 性 白 血 病 、 急 性 骨 髄 球 性 白 血 病 、 ア デ ノ 嚢 胞 癌 、 副 腎
皮 質 性 癌 、 特 発 性 骨 髄 様 化 生 、 脱 毛 症 、 肺 胞 軟 部 肉 腫 、 肛 門 癌 、 血 管 肉 腫 、 再 生 不 良 性 貧
血 、 星 細 胞 腫 、 血 管 拡 張 性 失 調 症 、 基 底 細 胞 癌 （ 皮 膚 ） 、 膀 胱 癌 、 骨 癌 、 腸 癌 、 脳 幹 神 経
膠 腫 、 脳 お よ び CNS腫 瘍 、 乳 癌 、 CNS腫 瘍 、 カ ル チ ノ イ ド 腫 瘍 、 子 宮 頚 癌 、 幼 児 期 脳 腫 瘍 、
小 児 癌 、 小 児 期 白 血 病 、 幼 児 期 軟 部 組 織 肉 腫 、 軟 骨 肉 腫 、 絨 毛 癌 、 慢 性 リ ン パ 性 白 血 病 、
慢 性 骨 髄 球 性 白 血 病 、 結 直 腸 癌 、 悪 性 皮 膚 T細 胞 リ ン パ 腫 、 皮 膚 線 維 肉 腫 -突 起 、 線 維 形 成
性 小 円 形 細 胞 腫 瘍 、 腺 管 癌 、 内 分 泌 癌 、 子 宮 体 癌 、 上 衣 細 胞 腫 、 食 道 癌 、 ユ ー イ ン グ 肉 腫
、 外 -肝 臓 胆 管 癌 （ Extra- Hepatic Bile Duct Cancer） 、 目 癌 、 目 ： 黒 色 腫 、 網 膜 芽 細 胞
腫 、 卵 管 癌 、 フ ァ ン コ ニ 貧 血 、 線 維 肉 腫 、 胆 嚢 癌 、 胃 癌 、 胃 腸 癌 、 胃 腸 カ ル チ ノ イ ド -腫
瘍 、 尿 生 殖 器 癌 、 胚 細 胞 腫 瘍 、 妊 娠 性 絨 毛 性 疾 患 、 神 経 膠 腫 、 婦 人 科 癌 、 血 液 学 的 悪 性 腫
瘍 、 有 毛 細 胞 白 血 病 、 頭 頚 部 癌 、 肝 細 胞 性 癌 、 遺 伝 乳 癌 、 組 織 球 増 殖 症 、 ホ ジ キ ン 病 、 ヒ
ト 乳 頭 腫 ウ イ ル ス 、 胞 状 奇 胎 、 高 カ ル シ ウ ム 血 症 、 下 咽 頭 癌 、 眼 内 黒 色 腫 、 島 細 胞 癌 、 カ
ポ ジ 肉 腫 、 腎 臓 癌 、 ラ ン ゲ ル ハ ン ス -細 胞 -組 織 球 増 殖 症 、 喉 頭 癌 、 平 滑 筋 肉 腫 、 白 血 病 、
リ -フ ラ ウ メ ニ 症 候 群 、 唇 癌 、 脂 肪 肉 腫 、 肝 臓 癌 、 肺 癌 、 リ ン パ 浮 腫 、 リ ン パ 腫 、 ホ ジ キ
ン リ ン パ 腫 、 非 ホ ジ キ ン リ ン パ 腫 、 男 性 乳 房 癌 、 腎 臓 の 悪 性 棒 状 体 腫 瘍 、 髄 芽 腫 、 黒 色 腫
、 メ ル ケ ル 細 胞 癌 、 中 皮 腫 、 転 移 癌 、 口 癌 、 複 合 内 分 泌 腺 新 生 物 、 菌 状 息 肉 腫 、 骨 髄 異 形
成 症 候 群 、 骨 髄 腫 、 骨 髄 増 殖 性 疾 患 、 鼻 癌 、 鼻 咽 頭 癌 、 腎 芽 腫 、 神 経 芽 細 胞 腫 、 神 経 線 維
腫 症 、 ナ イ メ ー ヘ ン 破 損 症 候 群 、 非 黒 色 腫 皮 膚 癌 、 非 小 細 胞 肺 癌 （ NSCLC） 、 眼 癌 、 食 道
癌 、 口 腔 癌 、 中 咽 頭 癌 、 骨 肉 腫 、 口 卵 嚢 癌 、 膵 臓 癌 、 鼻 傍 癌 、 甲 状 腺 傍 癌 、 耳 下 腺 癌 、 陰
茎 癌 、 末 梢 神 経 外 胚 葉 性 腫 瘍 、 下 垂 体 癌 、 真 性 多 血 症 、 前 立 腺 癌 、 ま れ な 癌 お よ び 関 連 障
害 、 腎 細 胞 癌 、 網 膜 芽 細 胞 腫 、 横 紋 筋 肉 腫 、 ロ ー ト ム ン ト -ト ム ソ ン 症 候 群 、 唾 液 腺 癌 、
肉 腫 、 シ ュ ワ ン 腫 、 セ ザ リ ー 症 候 群 、 皮 膚 癌 、 小 細 胞 肺 癌 （ SCLC） 、 小 腸 癌 、 軟 部 組 織 肉
腫 、 脊 髄 腫 瘍 、 扁 平 細 胞 癌 腫 （ 皮 膚 ） 、 胃 癌 、 滑 膜 肉 腫 、 精 巣 癌 、 胸 腺 癌 、 甲 状 腺 癌 、 移
行 細 胞 癌 （ 膀 胱 ） 、 移 行 細 胞 癌 （ 腎 臓 -骨 盤 -/-輸 尿 管 ） 、 栄 養 膜 癌 、 尿 道 癌 、 泌 尿 器 系 癌

10

20

30

40

50

(44) JP 2006-506078 A 2006.2.23



、 尿 栓 球 素 （ Uroplakins） 、 子 宮 肉 腫 、 子 宮 癌 、 膣 癌 、 外 陰 部 癌 、 ヴ ァ ル デ ン ス ト レ ー ム
-マ ク ロ グ ロ ブ リ ン 血 症 、 ウ ィ ル ム ス 腫 瘍 。
【 ０ ０ ３ ０ 】
　 本 明 細 書 に 使 用 さ れ る も の と し て 、 「 脳 の 疾 患 ま た は 障 害 」 は 、 認 識 能 力 の 障 害 ま た は
異 常 な 病 態 を 生 じ る 脳 の 何 ら か の 病 気 ま た は 障 害 を い う 。 本 発 明 の 方 法 を 使 用 し て 治 療 す
る こ と が で き る 脳 の 疾 患 お よ び 障 害 は 、 以 下 を 含 む が 限 定 さ れ な い ： 急 性 散 在 性 脳 脊 髄 炎
、 中 枢 神 経 系 の 動 静 脈 奇 形 お よ び そ の 他 の 血 管 病 変 、 海 綿 形 成 異 常 （ Cavernous Malforma
tion） 、 脳 萎 縮 、 コ ル チ コ 基 礎 退 化 、 脳 症 、 フ ァ ー レ 症 候 群 （ Fahr's Syndrome） 、 ク ー
ル ー も や も や 病 、 ニ ュ ー ロ ン 遊 走 障 害 、 進 行 性 多 病 巣 性 白 質 脳 症 、 偽 脳 腫 瘍 （ 良 性 脳 圧 亢
進 症 ） 、 伝 播 性 海 綿 状 脳 症 、 ヴ ェ ル ニ ッ ケ ‐ コ ル サ コ フ 症 候 群 、 脊 索 腫 頭 蓋 咽 頭 腫 、 髄 芽
腫 、 髄 膜 腫 、 松 果 体 腫 瘍 、 下 垂 体 腺 腫 、 初 生 神 経 外 胚 様 性 腫 瘍 、 シ ュ ワ ン 腫 脈 管 腫 瘍 、 星
細 胞 腫 、 グ リ ア 芽 細 胞 腫 、 転 移 性 脳 腫 瘍 、 筋 萎 縮 性 側 索 硬 化 症 （ ALS） 、 進 行 性 筋 萎 縮 症
、 ポ リ オ 後 症 候 群 、 副 腎 白 質 萎 縮 症 、 ア レ キ サ ン ダ ー 病 、 ア ル パ ー ス 疾 患 、 カ ナ バ ン 病 、
レ ビ 小 体 を 伴 う 痴 呆 、 フ リ ー ト ラ イ ヒ 運 動 失 調 、 ス ペ イ ン の フ リ ー ト ラ イ ヒ 運 動 失 調 、 ハ
レ ル フ ォ ル デ ン -ス パ ー ツ 病 （ Hallervorden-Spatz Disease） 、 ク ラ ッ ベ 病 、 リ ー 病 、 白
質 萎 縮 症 、 単 肢 筋 萎 縮 症 、 オ リ ー ブ 橋 小 脳 萎 縮 症 、 眼 球 ク ロ ー ヌ ス 筋 ク ロ ー ヌ ス 、 パ ラ ネ
オ プ ラ ス チ ッ ク 症 候 群 、 ペ リ ツ ェ ー ウ ス -メ ル ツ バ ッ ヒ ャ ー 病 、 進 行 性 多 病 巣 性 白 質 脳 症
、 進 行 性 核 上 性 麻 痺 、 ス ペ イ ン の ラ ム ゼ ー ・ ハ ン ト 症 候 群 II型 、 シ ャ イ -ド レ ー ガ ー 症 候
群 （ Shy-Drager Syndrome） 、 ア ル ツ ハ イ マ ー 病 、 筋 萎 縮 性 側 索 硬 化 症 、 失 語 症 、 活 動 亢
進 を 伴 う 多 動 症 候 群 、 背 痛 、 ベ ル 麻 痺 、 脳 癌 、 脳 疾 患 、 手 根 管 圧 迫 症 候 群 、 脳 性 麻 痺 、 シ
ャ ル コ ー -マ リ ー -歯 疾 患 、 ク ロ イ ツ フ ェ ル ト ‐ ヤ コ ブ 病 、 変 性 神 経 疾 患 、 痴 呆 、 眩 暈 お よ
び め ま い 、 筋 緊 張 異 常 、 脳 炎 、 癲 癇 、 ギ ラ ン ‐ バ レ ー 症 候 群 、 頭 部 お よ び 脳 外 傷 、 頭 痛 お
よ び 片 頭 痛 、 水 頭 症 、 記 憶 、 髄 膜 炎 、 動 作 障 害 、 多 発 性 硬 化 症 、 重 症 筋 無 力 症 、 神 経 管 奇
形 、 神 経 線 維 腫 症 、 神 経 疾 患 （ 一 般 的 ） 、 疼 痛 、 麻 痺 、 パ ー キ ン ソ ン 病 、 末 梢 神 経 障 害 、
フ ェ ニ ル ケ ト ン 尿 症 、 下 垂 体 障 害 、 反 射 的 自 律 神 経 性 異 栄 養 、 不 隠 脚 （ restless legs）
、 ラ イ 症 侯 群 、 発 作 、 帯 状 疱 疹 （ 帯 状 疱 疹 ） 、 睡 眠 障 害 、 脊 椎 披 裂 、 脊 髄 疾 患 お よ び 傷 害
、 脊 椎 損 傷 、 脳 卒 中 、 胸 郭 出 口 症 候 群 、 ト ゥ ー レ ッ ト 症 候 群 、 振 戦 、 結 節 硬 化 症 、 な ら び
に 西 ナ イ ル ウ イ ル ス 。
【 ０ ０ ３ １ 】
　 本 明 細 書 に 使 用 さ れ る も の と し て 、 「 炎 症 性 疾 患 お よ び 障 害 」 は 、 組 織 が 傷 害 ま た は 疾
患 に よ っ て 影 響 を 受 け る の を 保 護 し な け れ ば な ら な い 特 定 の 領 域 の 赤 み 、 膨 張 、 疼 痛 、 お
よ び 熱 感 の 反 応 を 生 じ る 疾 患 お よ び 障 害 を 含 む 。 本 発 明 の 方 法 を 使 用 し て 治 療 す る こ と が
で き る 炎 症 性 疾 患 は 、 ざ 瘡 、 ア ン ギ ナ 、 関 節 炎 、 吸 引 性 肺 炎 、 膿 胸 、 胃 腸 炎 、 炎 症 、 腸 感
冒 、 NEC、 壊 死 性 腸 炎 、 骨 盤 内 炎 症 性 疾 患 、 咽 頭 炎 、 PID、 胸 膜 炎 、 咽 喉 痛 （ raw throat）
、 赤 み 、 発 赤 、 咽 喉 炎 、 胃 流 感 （ stomach flu） 、 お よ び 尿 路 感 染 症 を 含 む が 、 こ れ ら に
限 定 さ れ な い 。
【 ０ ０ ３ ２ 】
　 抗 体 産 生 （ Bリ ン パ 球 異 常 ） の 先 天 性 免 疫 不 全 症 の 例 と し て は 、 低 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血
症 （ 1つ ま た は 複 数 の 特 異 抗 体 の 欠 如 ） （ こ れ は 通 常 、 軽 度 の 呼 吸 器 の 感 染 症 を 繰 り 返 す
） 、 お よ び 無 ガ ン マ グ ロ ブ リ ン 血 症 （ 全 て ま た は 大 部 分 の 抗 体 産 生 の 欠 如 ） （ こ れ は 、 頻
繁 に 重 篤 な 感 染 症 を 生 じ 、 た い て い 致 命 的 で あ る ） が 挙 げ ら れ る 。 Tリ ン パ 球 に 影 響 を 及
ぼ す 先 天 性 障 害 は 、 真 菌 に 対 す る 感 受 性 の 増 大 を 引 き 起 こ し 、 繰 り 返 し カ ン ジ ダ （ 酵 母 ）
感 染 症 を 生 じ る で あ ろ う 。 遺 伝 性 複 合 免 疫 不 全 は 、 Tリ ン パ 球 お よ び Bリ ン パ 球 の 両 方 に 影
響 を 及 ぼ す 。 疾 患 ま た は 感 染 に 対 す る 抵 抗 性 が な い た め に 、 た い て い 生 涯 の 最 初 の 1年 以
内 に 致 死 的 で あ る 。
【 ０ ０ ３ ３ 】
　 本 明 細 書 に 使 用 さ れ る も の と し て 、 「 不 妊 性 」 の 用 語 は 、 子 孫 を 妊 娠 す る こ と が で き な
い こ と を い う 。 本 発 明 の 方 法 を 使 用 し て 治 療 す る こ と が で き る 不 妊 性 と 関 係 し た 疾 患 お よ
び 障 害 は 、 以 下 の も の を 含 む が こ れ ら に 限 定 さ れ な い ： 精 索 静 脈 瘤 、 乳 汁 漏 出 -高 プ ロ ラ
ク チ ン 血 症 、 睾 丸 停 留 （ 不 良 下 降 性 ま た は 異 所 性 の 精 巣 ） 、 性 腺 形 成 不 全 、 ヤ ン グ 症 候 群
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、 ク ラ イ ン フ ェ ル タ ー 症 候 群 、 胚 細 胞 形 成 不 全 、 血 色 素 症 、 カ ル マ ン 症 候 群 、 筋 緊 張 性 ジ
ス ト ロ フ ィ ー 、 5-α レ ダ ク タ ー ゼ 欠 損 、 嚢 胞 性 線 維 症 、 カ ル タ ゲ ナ ー 症 候 群 、 不 完 全 ア ン
ド ロ ゲ ン 非 感 受 性 、 ケ ネ デ ィ 病 、 乳 汁 漏 出 -高 プ ロ ラ ク チ ン 血 症 、 下 垂 体 機 能 不 全 、 睾 丸
副 睾 丸 炎 、 下 垂 体 腫 瘍 、 無 月 経 （ 女 性 の 非 不 妊 症 （ ininfertility） 特 異 的 な タ イ プ ） 、
ヘ モ シ デ ロ ー シ ス 、 低 カ リ ウ ム 血 症 性 遠 位 尿 細 管 性 ア シ ド ー シ ス 、 特 発 性 早 熟 性 卵 巣 不 全
、 性 交 疼 痛 症 、 乳 汁 漏 出 -高 プ ロ ラ ク チ ン 血 症 、 FSH受 容 体 欠 損 、 ゴ ナ ド ー ル （ Gonadol）
発 育 異 常 （ 女 性 の ） 、 ミ ュ ラ ー ・ ジ ス テ ネ シ ス （ Mullerian dystenesis） 、 ト リ ソ ミ ー X
、 タ ー ナ ー 症 候 群 、 カ ル マ ン 症 候 群 、 筋 緊 張 性 ジ ス ト ロ フ ィ ー 、 C21-ヒ ド ロ キ シ ラ ー ゼ 欠
損 、 ガ ラ ク ト サ ミ ン 血 症 （ Galactosaemia） 、 精 巣 性 女 性 化 症 候 群 、 吸 収 不 良 症 候 群 、 コ
ー ン 症 候 群 、 ク ッ シ ン グ 症 候 群 、 糖 尿 病 2型 、 乳 汁 漏 出 -高 プ ロ ラ ク チ ン 血 症 、 甲 状 腺 機 能
亢 進 症 、 下 垂 体 機 能 不 全 、 甲 状 腺 機 能 低 下 症 、 シ ー ア ン 症 候 群 、 自 己 免 疫 性 副 腎 炎 、 全 身
性 エ リ テ マ ト ー デ ス 、 副 腎 皮 質 腫 瘍 、 下 垂 体 腫 瘍 、 プ ロ ラ ク チ ン 分 泌 下 垂 体 腫 瘍 、 良 性 新
生 物 状 態 、 ク ッ シ ン グ 病 、 悪 性 新 生 物 状 態 、 卵 巣 癌 、 ポ リ 嚢 子 卵 巣 症 候 群 、 お よ び 骨 盤 内
炎 症 性 疾 患 。
【 ０ ０ ３ ４ 】
　 し か し 、 本 発 明 は 、 特 に ヒ ト 被 験 者 の 遺 伝 的 聴 覚 障 害 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 の 発 症 性 向
と 関 係 し て い る 遺 伝 子 型 を 同 定 す る こ と に 向 け ら れ る 。
【 ０ ０ ３ ５ 】
　 従 っ て 、 好 ま し い 態 様 に お い て 、 本 発 明 は 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 に 関 連 し た 遺 伝 子 ま た は 標
的 核 酸 配 列 に 関 し て ヒ ト を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ っ て 、 固 体 支 持 体 に 固 定 さ れ
た 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド を 、 同 定 可 能 な シ グ ナ ル を 与 え る こ と が で き る
リ ポ ー タ ー 分 子 で 直 接 も し く は 間 接 的 に ラ ベ ル さ れ た 試 験 さ れ る 被 検 者 か ら の RNAま た は D
NAの 一 本 鎖 形 態 と 、 固 定 さ れ た 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に 正 確 に 相 補 的 な
一 本 鎖 RNAま た は DNAの ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を 可 能 に す る が 、 非 相 補 的 な 一 本 鎖 RNAま
た は DNA分 子 の ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン が 実 質 的 に よ り 少 な い か 、 ま た は な い 条 件 下 で 接
触 さ せ る 工 程 と 、 次 い で 一 本 鎖 RNAま た は DNA分 子 の 遺 伝 的 同 一 性 の 指 標 を 提 供 し て 、 ヒ ト
の 遺 伝 子 型 を 提 供 す る リ ポ ー タ ー 分 子 の 存 在 ま た は 不 存 在 ま た は レ ベ ル に つ い て ス ク リ ー
ニ ン グ す る 工 程 と を 含 む 方 法 を 提 供 す る 。
【 ０ ０ ３ ６ 】
　 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 少 な く と も 1つ の ヌ ク レ オ チ ド の 相 違 に 基
づ い て 標 的 ヌ ク レ オ チ ド 配 列 に 対 し て 示 差 的 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ す る よ う に 設 計 さ れ て い る
。 例 え ば 、 単 一 の も し く は 複 数 の ヌ ク レ オ チ ド 位 置 の 多 型 も し く は 突 然 変 異 は 、 遺 伝 的 聴
覚 障 害 に 罹 患 し て い る か 、 ま た は こ の 障 害 に 罹 患 す る 性 向 を 有 し て い る 被 検 者 の 遺 伝 子 に
生 じ る で あ ろ う 。 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 ヌ ク レ オ チ ド 配 列 の 「 変 異
体 」 形 態 に 、 ま た は 配 列 の 「 野 生 型 」 形 態 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ す る よ う に 設 計 さ れ る 。 ま た
、 「 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド 」 の 用 語 は 、 「 配 列 特 異 的 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ
ド 」 と し て 読 ん で も よ い 。 「 対 立 遺 伝 子 」 の 用 語 は 、 何 ら の 限 定 も 与 え な い 。
【 ０ ０ ３ ７ 】
　 固 定 さ れ た 対 立 遺 伝 子 （ す な わ ち 、 配 列 ） 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 単 一 遺 伝 子
内 の 異 な る 多 型 も し く は 突 然 変 異 を タ ー ゲ ッ ト し て も よ く 、 ま た は 同 義 遺 伝 子 （ す な わ ち
、 2つ 以 上 の 遺 伝 子 ） の 多 型 も し く は 突 然 変 異 を タ ー ゲ ッ ト し て も よ い 。 さ ら に ま た 、 対
立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 2人 以 上 の 被 検 者 の 同 じ ま た は 複 数 の 突 然 変 異
を カ バ ー し て も よ い 。 従 っ て 、 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 実 質 的 に 、 遺
伝 的 聴 覚 障 害 を 示 さ な い 健 康 者 か ら の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 を 示 す 被
検 者 か ら の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 に 対 し て 相 補 性 を 示 す 核 酸 分 子 の ア レ イ で あ る 。
【 ０ ０ ３ ８ 】
　 従 っ て 、 本 発 明 の も う 一 つ の 側 面 は 、 1つ ま た は 多 数 の 遺 伝 的 聴 覚 障 害 に 関 連 し た 遺 伝
子 ま た は 標 的 核 酸 に 関 し て 被 検 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ っ て 、 固 体 支 持 体 に
固 定 さ れ た 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の ア レ イ を を 、 同 定 可 能 な シ グ ナ ル を
与 え る こ と が で き る リ ポ ー タ ー 分 子 で 直 接 も し く は 間 接 的 に ラ ベ ル さ れ た 試 験 さ れ る 被 検
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者 か ら の RNAま た は DNAの 一 本 鎖 形 態 で あ っ て 、 少 な く と も 1つ の 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ
ゴ ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 同 一 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 か 、 ま た は 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク
レ オ チ ド 配 列 と は 少 な く と も 1つ の ヌ ク レ オ チ ド が 異 な る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 含 む 一 本 鎖 R
NAま た は DNAと 接 触 す る 工 程 で あ っ て 、 該 接 触 は 、 同 一 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 少 な く と も 1
つ の ミ ス マ ッ チ を 有 す る 配 列 の 間 の デ ィ フ ァ レ ン シ ャ ル ・ ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を 可 能
に す る ス ト リ ン ジ ェ ン シ ー 条 件 で 行 わ れ る 工 程 と 、 次 い で リ ポ ー タ ー 分 子 由 来 の シ グ ナ ル
の 存 在 、 不 存 在 、 ま た は レ ベ ル に つ い て ス ク リ ー ニ ン グ す る 工 程 と を 含 み 、 シ グ ナ ル の 存
在 、 不 存 在 、 ま た は レ ベ ル の パ タ ー ン が 、 被 検 者 の 遺 伝 子 型 の 同 定 を 提 供 す る 方 法 を 想 定
す る 。
【 ０ ０ ３ ９ 】
　 本 発 明 の 重 要 な 特 徴 は 、 健 康 者 と 遺 伝 的 聴 覚 障 害 も し く は そ れ を 発 症 す る 素 因 を 有 し て
い る 被 検 者 と の 間 の 少 な く と も 1つ の ヌ ク レ オ チ ド に よ っ て ヌ ク レ オ チ ド 配 列 が 異 な る 遺
伝 子 ま た は 標 的 核 酸 配 列 の 選 択 で あ る 。 適 切 な 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 配 列 と し て は 、 と り
わ け 、 コ ネ キ シ オ ン （ connexion） 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア の 12S rRNA、 お よ び
ア ッ シ ャ リ ン が 挙 げ ら れ る 。 し か し 、 本 発 明 は 、 そ の 他 の 遺 伝 子 ま た は 標 的 ヌ ク レ オ チ ド
配 列 の 範 囲 に も 拡 張 さ れ る 。
【 ０ ０ ４ ０ 】
　 本 発 明 の も う 一 つ の 重 要 な 特 徴 は 、 等 し く 相 補 的 な ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 少 な く と も 1つ
の ヌ ク レ オ チ ド が 異 な る も の の 間 の デ ィ フ ァ レ ン シ ャ ル ・ ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 能 を 誘
導 す る た め に 必 要 と さ れ る ス ト リ ン ジ ェ ン シ ー 条 件 の 選 択 で あ る 。 本 発 明 を 実 施 す る た め
に 有 用 な ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 条 件 は 、 1～ 4 X SSC、 30～ 50℃ で 15分 ～ 90分 、 続 い て 以
下 の 順 序 で の 30～ 50℃ に お け る 洗 浄 を 含 む ：
　
　
　
　
　
　
　
　
【 ０ ０ ４ １ 】
　 こ れ ら の 条 件 は 、 タ ー ゲ ッ ト さ れ る 特 定 の 遺 伝 子 も し く は 核 酸 分 子 に つ い て 変 更 し て も
よ く 、 場 合 に よ っ て は 修 飾 し な け れ ば な ら な い か も し れ な い 。 全 て の こ の よ う な バ リ エ ー
シ ョ ン が 本 発 明 に 含 ま れ る 。
【 ０ ０ ４ ２ 】
　 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 約 5～ 約 100ヌ ク レ オ チ ド の 長 さ で あ っ て も よ い が 、
こ の 範 囲 外 の オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド も 、 さ ら に 本 発 明 に し た が っ て 想 定 さ れ る 。 特 に 好 ま し
い オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 約 10～ 約 50ヌ ク レ オ チ ド の 長 さ 、 ま た は 約 15～ 約 30ヌ ク レ オ チ
ド の 長 さ で あ る 。
【 ０ ０ ４ ３ 】
　 従 っ て 、 本 発 明 の も う 一 つ の 側 面 は 、 コ ネ キ シ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア の 12
S rRNA、 お よ び ア ッ シ ャ リ ン か ら 選 択 さ れ る 遺 伝 子 ま た は 標 的 ヌ ク レ オ チ ド 配 列 に 由 来 す
る ヒ ト 被 験 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ っ て 、 上 記 遺 伝 子 ま た は 標 的 ヌ ク レ オ チ
ド 配 列 の 1つ ま た は 複 数 に お け る 突 然 変 異 は 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 を 発
症 す る 性 向 に 関 連 し て お り 、 該 方 法 は 、 野 生 型 ヌ ク レ オ チ ド 配 列 も し く は 変 異 体 ヌ ク レ オ
チ ド 配 列 に 対 応 す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、 ま た は 1つ ま た は 複 数 の 上 述 の 遺 伝 子 も し く は 標
的 ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 含 む オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の 固 定 さ れ た ア レ イ を 、 該 ヒ ト 被 験 者 ま た
は ヒ ト 被 験 者 群 か ら の 同 定 可 能 な シ グ ナ ル を 提 供 す る こ と が で き る リ ポ ー タ ー 分 子 で ラ ベ
ル さ れ た 一 本 鎖 DNA分 子 と 、 少 な く と も 1つ の ヌ ク レ オ チ ド に よ っ て 異 な る ヌ ク レ オ チ ド 配
列 に 関 し て 同 一 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 間 の デ ィ フ ァ レ ン シ ャ ル ・ ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を
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可 能 に す る ス ト リ ン ジ ェ ン シ ー 条 件 下 で 接 触 さ せ る 工 程 と 、 ど の オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド が ヒ
ト 被 験 者 か ら の DNA配 列 と 同 一 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 有 す る か に つ い て 示 す リ ポ ー タ ー 分
子 か ら の シ グ ナ ル の 存 在 、 非 存 在 、 ま た は レ ベ ル を 記 録 す る 工 程 と を 含 む 方 法 を 提 供 す る
。
【 ０ ０ ４ ４ 】
　 ア レ イ に 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 本 明 細 書 に お い て 、 「 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な
オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド 」 と 称 さ れ る 。 「 対 立 遺 伝 子 」 の 用 語 は 、 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の 機 能
に 関 し て 何 ら の 限 定 も 与 え な い 。 本 質 的 に は 、 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 は
、 コ ネ キ シ オ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア の 12S rRNA、 ま た は ア ッ シ ャ リ ン な ど の
遺 伝 子 ま た は 標 的 核 酸 分 子 の 対 応 す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 の 1つ ま た は 複 数 の ヌ ク レ オ チ ド
を 包 含 す る が 、 こ の 場 合 、 遺 伝 子 ま た は 標 的 核 酸 分 子 中 の 少 な く と も 1つ の ヌ ク レ オ チ ド
は 、 健 康 者 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 も し く は こ れ を 発 症 す る 性 向 を 有 す る 被 検 者 の 間 で 異 な
っ て い て も よ い 。
【 ０ ０ ４ ５ 】
　 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の よ り 少 な い 折 り た た み を 容 易 に す る た め
に 、 ま た は 固 体 支 持 体 か ら さ ら に 間 隔 を お い て 配 置 さ れ た 配 列 特 異 的 部 分 を 保 持 す る た め
に 、 5'ま た は 3'末 端 に ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 含 ん で い て も よ い 。
【 ０ ０ ４ ６ 】
　 特 定 の 態 様 に お い て 、 本 発 明 は 、 以 下 の 配 列 を 有 し て い る 1つ ま た は 複 数 の オ リ ゴ ヌ ク
レ オ チ ド の セ ッ ト を 提 供 す る ：
　
　
　
式 中 ：
　 nは 、 異 な る ヌ ク レ オ チ ド の 1つ ま た は 範 囲 で あ り ；
　 xは 、 ヌ ク レ オ チ ド 配 列 [n]の 長 さ で あ り ； お よ び 、
　 Aは 、 配 列 番 号 ： 33～ 64か ら 選 択 さ れ る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 で あ る 。
【 ０ ０ ４ ７ 】
　 一 つ の 特 定 の 例 に お い て 、 nは Tで あ り 、 xは 約 5～ 約 30（ 例 え ば 約 10） で あ る 。 [n] x -Aの
具 体 例 と し て は 、 配 列 番 号 ： 1～ 32に よ っ て 定 義 さ れ る オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド が 挙 げ ら れ る
。 ま た 、 [n] x 部 分 は 、 化 学 的 リ ン カ ー で あ っ て も よ い 。
【 ０ ０ ４ ８ 】
　 一 つ の 態 様 に お い て 、 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 ヌ ク レ オ チ ド 配 列 が 健 康 者 か ら の 遺 伝 子
ま た は 標 的 と 正 確 に 同 じ 配 列 に 対 応 す る こ と を 意 味 す る 「 野 生 型 」 ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 含
む 。 こ の 場 合 、 上 述 し た 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 の う ち の 1つ か ら の 一 本 鎖 DNA配 列 が 、 オ リ
ゴ ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 少 な く と も 1つ の ヌ ク レ オ チ ド に よ っ て 異 な る 場 合 、 使 用 し た デ ィ
フ ァ レ ン シ ャ ル ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 条 件 下 で 、 同 一 で な い ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 有 す る
DNAは 、 実 質 的 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ し な い 。
【 ０ ０ ４ ９ 】
　 同 様 に 、 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 変 異 さ れ た 遺 伝 子 に 由 来 す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 含 む
こ と が で き る 。 こ の 場 合 、 変 異 さ れ た 遺 伝 子 ま た は 標 的 核 酸 を 有 す る 被 検 者 か ら の DNAだ
け が 実 質 的 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ す る 。 本 発 明 は 、 両 方 の ア レ イ 形 態 を 含 む 。
【 ０ ０ ５ ０ 】
　 従 っ て 、 本 発 明 の も う 一 つ の 側 面 は 、 コ ネ キ シ オ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア の
12S rRNA、 お よ び ア ッ シ ャ リ ン か ら 選 択 さ れ る 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 に 由 来 す る ヒ ト 被 験
者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ っ て 、 こ れ ら の 遺 伝 子 ま た は 標 的 の 1つ ま た は 複 数
に お け る 突 然 変 異 が 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 を 発 症 す る 性 向 の 指 標 で あ り
、 該 方 法 は 、 上 に 列 記 し た 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 の 潜 在 的 突 然 変 異 に 対 応 す る DNA配 列 に
隣 接 す る プ ラ イ マ ー を 使 用 し て 、 試 験 さ れ る ヒ ト 被 験 者 か ら 増 幅 さ れ た ゲ ノ ム DNAに 直 接
も し く は 間 接 的 に ラ ベ ル を 組 み 込 み 、 増 幅 さ れ た DNAの 一 本 鎖 の ラ ベ ル さ れ た 形 態 を 、 配
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列 番 号 ： 1～ 配 列 番 号 ： 64か ら 選 択 さ れ る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド と 、 被 検 者 に 由
来 す る 実 質 的 に 全 く 相 補 的 な DNAの み が 対 応 す る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に ハ イ ブ
リ ダ イ ズ す る こ と が で き る よ う な ス ト リ ン ジ ェ ン シ ー 条 件 下 で 接 触 さ せ 、 ラ ベ ル か ら の シ
グ ナ ル ま た は シ グ ナ ル の レ ベ ル を 測 定 す る こ と に よ っ て ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン に つ い て
ス ク リ ー ニ ン グ す る 方 法 を 想 定 す る 。
【 ０ ０ ５ １ 】
　 標 的 ヌ ク レ オ チ ド 配 列 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 は 、 検 出 さ れ る 突 然 変 異 も し く は 検 出 さ れ る
突 然 変 異 群 の 上 流 ま た は 下 流 で 修 飾 さ れ て い て も よ い 。 こ れ は 、 ヌ ク レ オ チ ド の 特 定 の 配
列 を 中 断 し て ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 感 受 性 を 改 善 す る た め に 有 用 で あ ろ う 。 例 え ば 、 ミ
ス マ ッ チ の プ ラ イ マ ー を 一 連 の G残 基 内 に ミ ス マ ッ チ を 導 入 す る た め に 用 い て も よ い 。 こ
れ は 、 例 え ば コ ネ キ シ オ ン 26の 35Δ G突 然 変 異 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ す る 標 的 DNA配 列 に 関 し て
有 用 で あ ろ う 。 配 列 番 号 ： 1～ 4は 、 例 え ば 、 一 連 の 6つ の Gを 含 む 。 こ の 配 列 は 、 非 Gヌ ク
レ オ チ ド に よ っ て 破 壊 さ れ る 。 こ れ に よ り 、 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の 屈 曲 を 減 少 さ せ 、 ハ イ
ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン の 効 率 ま た は 感 受 性 を 改 善 す る こ と が 提 唱 さ れ て い る 。
【 ０ ０ ５ ２ 】
　 こ の ア プ ロ ー チ は 、 本 発 明 の 全 て の オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に 適 用 さ れ る 。
【 ０ ０ ５ ３ 】
　 好 ま し く は 、 ス ト リ ン ジ ェ ン シ ー 条 件 は 、 1～ 4 X SSC、 30～ 50℃ で 15分 ～ 90分 、 続 い て
以 下 の 順 序 で の 30～ 50℃ に お け る 洗 浄 を 含 む ：
　
　
　
　
　
　
　
　
【 ０ ０ ５ ４ 】
　 従 っ て 、 本 発 明 の も う 一 つ の 側 面 は 、 コ ネ キ シ オ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア の
12S rRNA、 お よ び ア ッ シ ャ リ ン か ら 選 択 さ れ る 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 に 由 来 す る ヒ ト 被 験
者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ っ て 、 こ れ ら の 遺 伝 子 ま た は 標 的 の 1つ ま た は 複 数
に お け る 突 然 変 異 が 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 を 発 症 す る 性 向 の 指 標 で あ り
、 該 方 法 は 、 上 に 列 記 し た 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 の 潜 在 的 突 然 変 異 に 対 応 す る DNA配 列 に
隣 接 す る プ ラ イ マ ー を 使 用 し て 試 験 さ れ る ヒ ト 被 験 者 か ら 増 幅 さ れ た ゲ ノ ム DNAに ラ ベ ル
を 組 み 込 ん で 、 増 幅 さ れ た DNAの 一 本 鎖 の ラ ベ ル さ れ た 形 態 を 、 配 列 番 号 ： 1～ 配 列 番 号 ：
32か ら 選 択 さ れ る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド と 、 被 検 者 に 由 来 す る 実 質 的 に 同 一 の 相
補 的 な DNAの み が 対 応 す る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に ハ イ ブ リ ダ イ ズ す る こ と が で
き る よ う に 、 30～ 50℃ で 15分 ～ 90分 の 1～ 4 X SSC、 続 く 以 下 の 順 序 で の 30～ 50℃ に お け る
洗 浄 の ス ト リ ン ジ ェ ン シ ー 条 件 下 で 接 触 さ せ ：
　
　
　
　
　
　
　
　
ラ ベ ル か ら の シ グ ナ ル ま た は シ グ ナ ル の レ ベ ル を 測 定 す る こ と に よ っ て ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー
シ ョ ン に つ い て ス ク リ ー ニ ン グ す る 方 法 に 向 け ら れ る 。
【 ０ ０ ５ ５ 】
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　 多 く の ラ ベ ル の う ち の い ず れ か が 、 増 幅 さ れ た 試 験 DNAに 組 み 込 ま れ て も よ い 。 蛍 光 ラ
ベ ル お よ び フ ル オ ロ フ ォ ア は 、 特 に 有 用 で あ る 。
【 ０ ０ ５ ６ 】
　 一 つ の 態 様 に お い て 、 プ ラ イ マ ー 対 で あ っ て 、 一 方 ま た は 両 方 が 、 通 常 識 別 可 能 な シ グ
ナ ル を 与 え る こ と が で き る 同 じ か ま た は 異 な る リ ポ ー タ ー 分 子 で ラ ベ ル さ れ た プ ラ イ マ ー
対 を 使 用 し て 、 数 サ イ ク ル （ 例 え ば 、 1ま た は 2ま た は 3ま た は 4ま た は 5） の PCRを 行 う 。 フ
ル オ ロ フ ォ ア の 使 用 は 、 特 に 本 発 明 の 実 施 に 有 用 で あ る 。 適 切 な フ ル オ ロ フ ォ ア の 例 は 、
表 2に 示 し た リ ス ト か ら 選 択 さ れ る で あ ろ う 。 そ の 他 の ラ ベ ル と し て は 、 発 光 お よ び リ ン
光 、 な ら び に 赤 外 染 料 が 挙 げ ら れ る 。 ま た 、 こ れ ら の 染 料 ま た は フ ル オ ロ フ ォ ア は 、 抗 体
の た め の リ ポ ー タ ー 分 子 と し て 使 用 し て も よ い 。
【 ０ ０ ５ ７ 】
（ 表 2） 適 切 な フ ル オ ロ フ ォ ア の リ ス ト
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1 　 Ex： ピ ー ク の 励 起 波 長 （ nm）
2 　 Em： ピ ー ク の 放 出 波 長 （ nm）
【 ０ ０ ５ ８ 】
　 蛍 光 発 光 を 解 析 す る い ず れ の 適 切 な 方 法 も 本 発 明 に 含 ま れ る 。 こ の 点 に 関 し て 、 本 発 明
は 、 例 え ば Lakowicz et al., Biophys. J. 72：  567, 1997に よ っ て 開 示 さ れ る 2光 子 お よ
び 3光 子 時 間 分 解 蛍 光 分 光 法 、 例 え ば Eriksson et al., Biophys. J. 2：  64, 1993に よ っ
て 開 示 さ れ る 蛍 光 寿 命 イ メ ー ジ ン グ 、 な ら び に 例 え ば Youvan et al., Biotechnology et 
elia 3：  1-18, 1997に よ っ て 開 示 さ れ る 蛍 光 共 鳴 エ ネ ル ギ ー 転 移 を 含 む が 、 こ れ ら に 限
定 さ れ な い 技 術 を 想 定 す る 。
【 ０ ０ ５ ９ 】
　 発 光 お よ び リ ン 光 は 、 当 該 技 術 分 野 に お い て 既 知 の よ う に 、 そ れ ぞ れ 適 切 な 発 光 性 ま た
は リ ン 光 性 の ラ ベ ル か ら 生 じ る で あ ろ う 。 こ の よ う な ラ ベ ル を 同 定 す る い ず れ の 光 学 手 段
も 、 こ の 点 に 関 し て 使 用 さ れ う る 。
【 ０ ０ ６ ０ 】
　 赤 外 線 は 、 適 切 な 赤 外 線 染 料 か ら 生 じ う る 。 本 発 明 に 使 用 し て も よ い 例 示 的 な 赤 外 線 染
料 は 、 Lewis et al., Dyes Pigm. 42 (2)：  197, 1999, Tawa et al., Mater. Res. Soc.
 Symp. Proc. 488 [Electrical, Optical and Magnetic Properties of Organic Solid-S
tate Materials IV], 885-890, Daneshvar et al., J. Immunol. Methods 226 (1-2)：  1
19-128, 1999, Rapaport et al., Appl. Phys. Lett. 74 (3)：  329-331, 1999、 お よ び D
urig et al., J. Raman Spectrosc. 24 (5)：  281-285, 1993に 開 示 さ れ る も の を 含 む が
、 こ れ ら に 限 定 さ れ な い 。 い ず れ の 適 切 な 赤 外 線 分 光 法 を 使 用 し て 赤 外 線 染 料 を 調 べ て も
よ い 。 例 え ば 、 Rahman et al., J. Org. Chem. 63：  6196, 1998に よ っ て 記 載 さ れ て い る
よ う に 、 フ ー リ エ 変 換 赤 外 線 ス ペ ク ト ル 法 を こ の 点 に 関 し て 使 用 し て も よ い 。
【 ０ ０ ６ １ 】
　 最 適 に は 、 光 お よ び X線 を 含 む 投 射 電 磁 放 射 線 の 回 折 、 反 射 、 分 極 、 ま た は 屈 折 に よ り
、 電 磁 散 乱 が 生 じ る で あ ろ う 。 こ の よ う な 散 乱 は 、 mRNAの レ ベ ル ま た は タ ン パ ク 質 の レ ベ
ル を 定 量 す る た め に 使 用 す る こ と が で き る 。
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【 ０ ０ ６ ２ 】
　 フ ロ ー サ イ ト メ ト リ ー は 、 特 に フ ル オ ロ フ ォ ア 発 光 を 解 析 す る 際 に 有 用 で あ る 。
【 ０ ０ ６ ３ 】
　 当 該 技 術 分 野 に お い て 既 知 の よ う に 、 フ ロ ー サ イ ト メ ト リ ー は 、 粒 子 （ 例 え ば ラ ベ ル し
た DNA） の 物 理 的 お よ び 化 学 的 特 徴 を 、 こ れ ら を 液 体 の 流 れ に 懸 濁 さ せ る と 共 に 、 1つ ま た
は 複 数 の レ ー ザ ー 光 線 の 経 路 に 通 す こ と に よ り 、 迅 速 に 解 析 す る こ と を 含 む ハ イ ス ル ー プ
ッ ト 技 術 で あ る 。 そ れ ぞ れ の 粒 子 は 、 レ ー ザ ー 光 線 を 妨 害 し 、 そ れ ぞ れ の 細 胞 ま た は 粒 子
に よ っ て 放 射 さ れ る 散 乱 光 お よ び 蛍 光 を 、 例 え ば 下 記 に 記 載 さ れ て い る 何 ら か の 適 切 な 追
跡 用 ア ル ゴ リ ズ ム を 使 用 し て 検 出 し 、 記 録 す る 。
【 ０ ０ ６ ４ 】
　 現 代 の フ ロ ー サ イ ト メ ー タ ー は 、 100,000細 胞 ／ 粒 子 s - 1 ま で こ れ ら の 作 業 を 行 う こ と が
で き る 。 フ ィ ル タ ー お よ び ダ イ ク ロ イ ッ ク ・ ミ ラ ー の 光 学 ア レ イ の 使 用 に よ っ て 、 異 な る
波 長 の 蛍 光 を 分 離 し 、 同 時 に 検 出 す る こ と が で き る 。 加 え て 、 異 な る 励 起 波 長 を 有 す る 多
く の レ ー ザ ー を 使 用 し て も よ い 。 そ れ ゆ え 、 種 々 の フ ル オ ロ フ ォ ア を 使 用 し て 、 例 え ば 試
料 内 の 異 な る 免 疫 エ フ ェ ク タ ー ま た は 複 数 の 被 検 者 か ら の 免 疫 エ フ ェ ク タ ー を タ ー ゲ ッ ト
お よ び 検 査 す る こ と が で き る 。
【 ０ ０ ６ ５ 】
　 本 発 明 の 方 法 に 使 用 し て も よ い 適 切 な フ ロ ー サ イ ト メ ー タ ー は 、 単 一 の 励 起 レ ー ザ ー （
一 般 に そ の 488nmの ス ペ ク ト ル 線 に 対 し て 15mWで 作 動 す る ア ル ゴ ン イ オ ン 空 冷 レ ー ザ ー ）
を 使 用 し て 、 5～ 9の 光 学 パ ラ メ ー タ を 測 定 す る も の を 含 む （ 表 3を 参 照 さ れ た い ） 。 よ り
高 度 な フ ロ ー サ イ ト メ ー タ ー で は 、 ア ル ゴ ン ・ イ オ ン レ ー ザ ー （ 488ま た は 514nm） に 加 え
て HeNeレ ー ザ ー （ 633nm） ま た は HeCdレ ー ザ ー （ 325nm） な ど の 複 数 の 励 起 レ ー ザ ー を 使 用
す る こ と が で き る 。
【 ０ ０ ６ ６ 】
（ 表 3） フ ロ ー サ イ ト メ ー タ ー て 測 定 さ れ う る 例 示 的 光 学 パ ラ メ ー タ
　
　
　
　
　
　
　
　
* 　 488nmの 励 起 レ ー ザ ー を 使 用 す る
† 　 バ ン ド パ ス フ ィ ル タ ー の 幅
# 　 ロ ン グ パ ス フ ィ ル タ ー
【 ０ ０ ６ ７ 】
　 例 え ば 、 Biggs et al., Cytometry 36：  36-45, 1999は 、 3つ の 励 起 レ ー ザ ー を 用 い た 1
1パ ラ メ ー タ の フ ロ ー サ イ ト メ ー タ ー を 構 築 し 、 粒 子 の 免 疫 フ ェ ノ タ イ ピ ン グ （ す な わ ち
分 類 ） の た め に 前 方 お よ び 側 方 散 乱 測 定 に 加 え て 9つ の 識 別 可 能 な フ ル オ ロ フ ォ ア の 使 用
を 証 明 し た 。 商 業 的 に 入 手 可 能 な パ ラ メ ー タ の 最 大 数 は 、 現 在 17で あ る ： 前 方 散 乱 、 側 方
散 乱 、 お よ び そ れ ぞ れ 5つ の 蛍 光 検 出 器 を 有 す る 3つ の 励 起 レ ー ザ ー 。 全 て の パ ラ メ ー タ を
適 切 に 使 用 す る こ と が で き る ど う か は 、 全 て の フ ル オ ロ フ ォ ア 間 の 消 衰 係 数 、 量 子 収 量 、
お よ び ス ペ ク ト ル 重 複 の 量 に 非 常 に 依 存 す る （ Malemed et al., 「 Flow cytometry and s
orting」 , 2 n d  Ed., New York, Wiley-Liss, 1990） 。 し か し 、 本 発 明 は 、 い ず れ の 特 定
の フ ロ ー サ イ ト メ ー タ ー に も 、 ま た は い ず れ の 特 定 の パ ラ メ ー タ の セ ッ ト に も 限 定 さ れ な
い こ と が 理 解 さ れ る で あ ろ う 。 こ の 点 に 関 し て 、 本 発 明 は ま た 、 従 来 の フ ロ ー サ イ ト メ ー
タ ー の 代 わ り に 、 例 え ば Fu et al., Nature Biotechnology 17：  1109-1111, 1999に よ っ
て 開 示 さ れ て い る よ う な 微 細 製 造 さ れ た フ ロ ー サ イ ト メ ー タ ー の 使 用 を 想 定 す る 。
【 ０ ０ ６ ８ 】
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　 ま た 、 エ レ ク ト ロ チ ド を 検 出 シ ス テ ム と し て 使 用 し て も よ い 。 こ の よ う な シ ス テ ム は 、
RNAま た は DNAが 相 補 結 合 し て 電 子 回 路 を 構 築 し 、 こ れ に よ り 検 出 可 能 な 電 子 シ グ ナ ル を 生
じ る こ と に 依 存 し て い る 。 1つ の 特 に 有 用 な シ ス テ ム は 、 eSensor（ 商 標 ； Motorola） で あ
り 、 こ れ は 、 http://www.motorola.com/lifesciences/esensor/tech_overview.htmlに 十
分 に 記 載 さ れ て い る 。
【 ０ ０ ６ ９ 】
　 ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 後 に 生 じ る シ グ ナ ル が 、 遺 伝 子 型 イ ン デ ッ ク ス （ GI） を 提 供 す
る 。
【 ０ ０ ７ ０ 】
　 GIは 、 以 下 の ア ル ゴ リ ズ ム に よ っ て 算 出 さ れ る ：
　
　
　
　
　
　
式 中 ：
　 SV N は 、 正 常 ス ポ ッ ト の 値 で あ り ； お よ び 、
　 SV M は 、 変 異 体 ス ポ ッ ト の 値 で あ る 。
【 ０ ０ ７ １ 】
　 通 常 、 バ ッ ク グ ラ ン ド を 減 算 し た 中 央 ピ ク セ ル 強 度 を ス ポ ッ ト の 値 と し て 使 用 す る 。
【 ０ ０ ７ ２ 】
　 従 っ て 、 コ ネ キ シ オ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア の 12S rRNA、 お よ び ア ッ シ ャ リ
ン か ら 選 択 さ れ る 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 に 由 来 す る ヒ ト 被 験 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の
方 法 で あ っ て 、 こ れ ら の 遺 伝 子 ま た は 標 的 の 1つ ま た は 複 数 に お け る 突 然 変 異 が 、 遺 伝 的
聴 覚 障 害 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 を 発 症 す る 性 向 の 指 標 で あ り 、 該 方 法 は 、 上 に 列 記 し た 遺
伝 子 ま た は 核 酸 標 的 の 潜 在 的 突 然 変 異 に 対 応 す る DNA配 列 に 隣 接 す る プ ラ イ マ ー を 使 用 し
て 試 験 さ れ る ヒ ト 被 験 者 か ら 増 幅 さ れ た ゲ ノ ム DNAに ラ ベ ル を 組 み 込 ん で 、 増 幅 さ れ た DNA
の 一 本 鎖 の ラ ベ ル さ れ た 形 態 を 、 配 列 番 号 ： 1～ 配 列 番 号 ： 32か ら 選 択 さ れ る 固 定 さ れ た
オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド と 、 実 質 的 に 被 検 者 に 由 来 す る 同 様 に 相 補 的 な DNAの み が 、 対 応 す る
固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に ハ イ ブ リ ダ イ ズ す る こ と が で き る よ う に 、 30～ 50℃ で 15
分 ～ 90分 の 1～ 4 X SSC、 続 く 以 下 の 順 序 で の 30～ 50℃ に お け る 洗 浄 に よ る ス ト リ ン ジ ェ ン
シ ー 条 件 下 で 接 触 さ せ て ：
　
　
　
　
　
　
　
　
ラ ベ ル か ら の シ グ ナ ル ま た は シ グ ナ ル の レ ベ ル を 測 定 す る こ と に よ る ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ
ョ ン に つ い て の ス ク リ ー ニ ン グ で あ っ て 、 GI値 は 、 ア ル ゴ リ ズ ム ：
　
　
　
　
　
　
式 中 :
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　 SV N は 、 正 常 ス ポ ッ ト の 値 で あ り ； お よ び
　 SV M は 、 変 異 体 ス ポ ッ ト の 値 で あ り ；
そ の 結 果 ：
　 0.8＜ GI＜ 1.0で あ る 場 合 、 遺 伝 子 型 は N／ Nで あ り ；
　 0.65＜ GI＜ 0.5で あ る 場 合 、 遺 伝 子 型 は N／ Mで あ り ； お よ び 、
　 0.0＜ GI＜ 0.2で あ る 場 合 、 遺 伝 子 型 は M／ Mで あ り ；
式 中 ：
　 Nは 、 正 常 対 立 遺 伝 子 で あ り ； お よ び 、
　 Mは 、 変 異 誘 発 遺 伝 子 で あ る ；
に よ っ て 決 定 さ れ る ス ク リ ー ニ ン グ を す る 方 法 。
【 ０ ０ ７ ３ 】
　 本 発 明 は 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 の 発 症 の 性 向 に つ い て 試 験 さ れ る 被 検
者 の DNAの デ ィ フ ァ レ ン シ ャ ル ・ ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン ・ ア ッ セ イ 法 に 使 用 す る た め の
、 配 列 番 号 ： 1～ 32の 2つ 以 上 か ら 選 択 さ れ る オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の ア レ イ を さ ら に 想 定 す
る 。
【 ０ ０ ７ ４ 】
　 本 発 明 の 本 側 面 は 、 「 変 異 」 も し く は 「 正 常 」 （ す な わ ち 野 生 型 ） の い ず れ か で あ る ミ
ト コ ン ド リ ア 12S rRNAな ど の 遺 伝 子 ま た は 核 酸 分 子 の 存 在 に つ い て 被 検 者 を ス ク リ ー ニ ン
グ す る 際 に 使 用 さ れ る キ ッ ト を 提 供 す る 。 突 然 変 異 遺 伝 子 ま た は 標 的 は 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害
ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 の 発 症 の 素 因 と 関 係 し て い る こ と が 提 唱 さ れ る 。 「 正 常 」 遺 伝 子 ま
た は 標 的 は 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 の な い 被 検 者 に 由 来 す る 。
【 ０ ０ ７ ５ 】
　 ま た 、 本 方 法 は 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 を 治 療 す る た め の 治 療 的 な プ ロ ト コ ル を 設 計 す る 際 に
有 用 で あ る 。 治 療 的 プ ロ ト コ ル は 、 難 聴 に な る 可 能 性 が 高 い 被 検 者 に 必 要 と さ れ る 医 療 行
為 、 な ら び に 行 動 の 変 化 を 含 む 。
【 ０ ０ ７ ６ 】
　 本 発 明 を 以 下 の 非 限 定 的 実 施 例 に よ っ て さ ら に 述 べ る 。
【 ０ ０ ７ ７ 】
実 施 例 1 
DNA調 製
　 1. 表 4に 従 っ て プ ラ イ マ ー 混 合 物 1、 2、 お よ び 3（ 表 35） を 含 む 3回 の PCR反 応 で 患 者 DNA
を 増 幅 す る ：
【 ０ ０ ７ ８ 】
（ 表 4） PCR反 応 混 合 物
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
1 　 50ngの DNAを 提 供 す る た め に 必 要 と さ れ る 体 積
2 　 25μ lを 作 製 す る た め に 必 要 と さ れ る 体 積
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【 ０ ０ ７ ９ 】
　 PCRは 94℃ で 5分 間 の 変 性 を 1サ イ ク ル 、 続 い て 94℃ で 30秒 間 の 変 性 、 58℃ で 30秒 間 の ア
ニ ー リ ン グ 、 72℃ で 30秒 間 の 伸 長 を 40サ イ ク ル 、 続 い て 72℃ で 5分 間 の 最 終 的 な 伸 長 工 程
で あ る 。
【 ０ ０ ８ ０ 】
　 2. ゲ ル 解 析 （ 任 意 ） の た め に そ れ ぞ れ 反 応 物 5μ lを と り 、 残 り の DNAを 一 つ の チ ュ ー ブ
に プ ー ル し て 、 製 造 業 者 の 説 明 書 に 従 っ て Qiagen MinEluteカ ラ ム で 精 製 す る 。 12μ lの 10
 mMト リ ス -Cl pH 7.5に 溶 出 す る 。
【 ０ ０ ８ １ 】
　 3. 3μ lの 5X T7遺 伝 子 6エ キ ソ ヌ ク レ ア ー ゼ 緩 衝 液 、 お よ び 0.5μ lの T7遺 伝 子 6エ キ ソ ヌ
ク レ ア ー ゼ を 添 加 す る 。 37℃ で 20分 間 イ ン キ ュ ベ ー ト し 、 次 い で 90℃ で 10分 間 、 熱 で 不 活
性 化 す る 。
【 ０ ０ ８ ２ 】
　 4. タ ッ チ ス ピ ン で 濃 縮 物 を 集 め 、 使 用 ま で -20℃ で 貯 蔵 す る 。
【 ０ ０ ８ ３ 】
（ 表 5） プ ラ イ マ ー 混 合 物 1

　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
　
s　 ホ ス ホ ロ チ オ エ ー ト 結 合
1 　 10Xプ ラ イ マ ー 混 合 物 は 、 各 プ ラ イ マ ー 4μ Mで あ る 。
【 ０ ０ ８ ４ 】
注 記
　 ・ 10Xヌ ク レ オ チ ド ・ ラ ベ リ ン グ ・ ミ ッ ク ス  = 2mMの dATP、 dCTP、 dGTP、 1.5mMの dTTP、
お よ び 0.5mMの ビ オ チ ン -dUTPで あ る 。
　 ・ ホ ッ ト ・ ス タ ー ト PCRプ ロ ト コ ル が 好 ま し い 。
　 ・ T7遺 伝 子 6エ キ ソ ヌ ク レ ア ー ゼ は 、 USB（ Cat. No. 70025） か ら 得 る こ と が で き る 。 こ
れ は 、 ホ ス ホ ロ チ オ エ ー ト 化 さ れ た プ ラ イ マ ー に よ っ て 保 護 さ れ て い な い 鎖 を 選 択 的 に 消
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化 す る こ と に よ っ て ss DNAを 調 製 す る た め に 使 用 さ れ る 。
【 ０ ０ ８ ５ 】
実 施 例 2
ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン お よ び ラ ベ リ ン グ
1. 5μ lの プ ー ル し た ss PCR産 物 を 5μ lの ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 緩 衝 液 に 加 え る 。 完 全
に 混 合 す る 。
【 ０ ０ ８ ６ 】
2. 90℃ で 5分 変 性 さ せ る 。
【 ０ ０ ８ ７ 】
3. ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 混 合 物 を 氷 上 で ス ナ ッ プ 冷 却 。
【 ０ ０ ８ ８ 】
4. タ ッ チ ス ピ ン で 濃 縮 物 を 集 め 、 き れ い な カ バ ー ガ ラ ス 上 に 10μ lの ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ
ョ ン 混 合 物 を ピ ペ ッ ト で 取 る 。 カ バ ー ガ ラ ス 上 に チ ッ プ の 測 定 領 域 を 下 げ 、 ハ イ ブ リ ダ イ
ゼ ー シ ョ ン 混 合 物 を カ バ ー ガ ラ ス の 端 ま で 広 げ る 。
【 ０ ０ ８ ９ 】
5. ク リ ッ プ を 加 湿 ウ ェ ル 中 の 2X SSCを 含 む ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン ・ カ セ ッ ト に 入 れ 、 3
0分 間 45℃ の 水 浴 中 で イ ン キ ュ ベ ー ト す る 。
【 ０ ０ ９ ０ 】
6. 45℃ に お い て 以 下 の 順 に チ ッ プ を 洗 浄 す る ：
　
　
　
　
　
　
【 ０ ０ ９ １ 】
7. チ ッ プ を 簡 単 に 流 す が 、 乾 燥 さ せ な い 。 カ バ ー ガ ラ ス 上 に ブ ロ ッ キ ン グ 溶 液 で 1： 250
希 釈 し た 12μ lの ス ト レ プ ト ア ビ ジ ン -Cy5を ピ ペ ッ ト す る （ 泡 を 避 け る ） 。 カ バ ー ガ ラ ス
上 に チ ッ プ の 測 定 領 域 を 下 げ 、 溶 液 を カ バ ー ガ ラ ス の 端 ま で 広 げ る 。 室 温 で 30～ 60分 間 、
暗 湿 チ ャ ン バ ー 中 で イ ン キ ュ ベ ー ト す る 。
【 ０ ０ ９ ２ 】
8. 45℃ に お い て 4X SSC/0.2% w/v Tween中 で 2× 3分 、 チ ッ プ を 洗 浄 す る 。
【 ０ ０ ９ ３ 】
9. 0.1X SSC中 で 、 室 温 で 2分 間 チ ッ プ を す す ぐ 。
【 ０ ０ ９ ４ 】
10. 500rpmで 3分 間 50mLの フ ァ ル コ ン チ ュ ー ブ 内 で 遠 心 分 離 す る こ と に よ っ て チ ッ プ を 乾
燥 し 、 ス キ ャ ニ ン グ ま で 暗 い 乾 燥 し た 場 所 に 貯 蔵 す る 。
【 ０ ０ ９ ５ 】
注 記
　 ・ ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 緩 衝 液  = 5X SSPE/0.01% v/v Triton X100。
　 ・ ブ ロ ッ キ ン グ 溶 液  = 4X SSC/0.2% w/v Tween20/5% w/v BSA。
　 ・ ス ト レ プ ト ア ビ ジ ン -Cy5は 、 多 く の 供 給 元 か ら 得 る こ と が で き る （ 例 え ば Amersham P
A45001） 。
【 ０ ０ ９ ６ 】
実 施 例 3
ス キ ャ ニ ン グ お よ び 解 析
1. レ ッ ド Cy5チ ャ ネ ル （ 635nm） を 使 用 し て 標 準 的 な マ イ ク ロ ア レ イ ・ ス キ ャ ナ に お い て
チ ッ プ を 走 査 す る 。
【 ０ ０ ９ ７ 】
2. ス キ ャ ナ ・ ソ フ ト ウ ェ ア を 使 用 し て ス ポ ッ ト の 強 度 を 定 量 す る 。 こ の 時 に 、 視 覚 的 に
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ア レ イ を 検 査 し 、 任 意 の 「 悪 い 」 点 （ 例 え ば 、 乏 し い プ リ ン テ ィ ン グ ま た は ハ イ ブ リ ダ イ
ゼ ー シ ョ ン 、 ダ ス ト 粒 子 の 混 入 、 そ の 他 ） を 除 外 す る 。
【 ０ ０ ９ ８ 】
3. Excelに 結 果 を イ ン ポ ー ト す る 。 バ ッ ク グ ラ ン ド を 使 用 し て 、 使 用 者 の ス ポ ッ ト 値 （ SV
） と し て 中 央 ピ ク セ ル 強 度 を 減 算 し 、 そ れ ぞ れ の 正 常 お よ び 変 異 体 ス ポ ッ ト 対 に つ い て 遺
伝 子 型 イ ン デ ッ ク ス （ GI） を 算 出 す る 。
　
　
　
　 SV N  =正 常 な ス ポ ッ ト 値 、 お よ び SV M  = 変 異 体 ス ポ ッ ト 値
【 ０ ０ ９ ９ 】
4. 複 製 ス ポ ッ ト 対 に つ い て GI値 を 平 均 し 、 そ れ ぞ れ の 突 然 変 異 の 遺 伝 子 型 を 求 め る た め
に 使 用 す る 。
【 ０ １ ０ ０ 】
実 施 例 4
オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の 付 着
　 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド は 、 固 体 支 持 体 上 の エ ポ キ シ ド 基 を 経 て カ ッ プ リ ン グ に よ っ て 固 体
支 持 体 に 付 着 さ せ る 。 こ れ は 、 図 1に 示 し て あ る 。
【 ０ １ ０ １ 】
実 施 例 5
マ イ ク ロ ア レ イ に 基 づ い た 遺 伝 子 型 決 定
　 図 2は 、 マ イ ク ロ ア レ イ 遺 伝 子 型 決 定 の 原 理 を 示 す 。 変 異 体 ま た は 正 常 な 配 列 を カ バ ー
す る オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド を 、 実 施 例 4に 記 載 し た カ ッ プ リ ン グ 反 応 を 使 用 し て 固 体 支 持 体
に 固 定 す る 。 次 い で 、 試 験 基 質 か ら の 一 本 鎖 の ラ ベ ル し た DNAを 、 デ ィ フ ァ レ ン シ ャ ル ・
ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を 容 易 に す る ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 条 件 を 使 用 し て 接 触 さ せ る
。 次 い で 、 結 合 ま た は 結 合 な し を 確 認 す る た め に 、 シ グ ナ ル を 測 定 す る 。
【 ０ １ ０ ２ 】
実 施 例 6
コ ネ キ シ ン 26の 35Δ Gお よ び M34T変 異 体 の 遺 伝 子 型 決 定
　 図 3は 、 マ イ ク ロ ア レ イ ・ ア ッ セ イ 法 の 結 果 を 示 す 。 遺 伝 子 型 N/N、 35Δ G/M34T、 35Δ G/
35Δ G、 お よ び M34T/M34Tは 、 明 ら か に 識 別 可 能 で あ る 。
【 ０ １ ０ ３ 】
　 シ グ ナ ル の 強 度 は 、 GIを 算 出 す る 手 段 を 提 供 す る 。
【 ０ １ ０ ４ 】
　 GIは 、 以 下 の 通 り に 算 出 さ れ る ：
　
　
　
　
【 ０ １ ０ ５ 】
　 図 4は 、 コ ネ キ シ ン 26の 35Δ Gお よ び M34T突 然 変 異 に つ い て の GIの グ ラ フ を 示 す 。
【 ０ １ ０ ６ 】
　 こ の 実 験 を よ り 広 範 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド を 使 用 し て 繰 り 返 す 。 結 果 を 図 5に 示 し て あ
る 。 遺 伝 形 質 の グ ラ フ は 、 図 7に 示 し て あ る 。
【 ０ １ ０ ７ 】
実 施 例 7
ペ ン ド リ ン お よ び 12S rRNA突 然 変 異 の 遺 伝 子 型 決 定
　 図 6は 、 ペ ン ド リ ン お よ び 12S rRNA突 然 変 異 の 遺 伝 子 型 決 定 を 示 す 。
【 ０ １ ０ ８ 】
　 遺 伝 形 質 の 概 要 は 、 図 7に 示 し て あ る 。
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【 ０ １ ０ ９ 】
　 図 8に は 、 被 検 者 が 正 常 （ N） ホ モ 接 合 性 、 Nヘ テ ロ 接 合 性 、 ま た は 変 異 体 （ M） ホ モ 接 合
性 で あ る か ど う か を 決 定 す る た め に GIを 適 用 し た 結 果 を 要 約 し て あ る 。
【 ０ １ １ ０ 】
実 施 例 8
聴 覚 障 害 遺 伝 子 間 の 潜 在 的 相 互 作 用
　 図 9は 、 聴 覚 障 害 遺 伝 子 間 の 潜 在 的 相 互 作 用 の 結 果 を 示 す 。
【 ０ １ １ １ 】
　 当 業 者 で あ れ ば 、 本 明 細 書 に 記 載 さ れ て い る 本 発 明 が 、 特 に 記 載 さ れ て い る も の 以 外 の
バ リ エ ー シ ョ ン お よ び 修 飾 を 許 容 す る こ と を 認 識 す る で あ ろ う 。 本 発 明 は 、 全 て の こ の よ
う な バ リ エ ー シ ョ ン お よ び 修 飾 を 含 む こ と が 理 解 さ れ る 。 ま た 、 本 発 明 は 、 こ の 明 細 書 に
お い て 個 々 に も し く は ひ と ま と め に し て 言 及 し 、 ま た は 示 し た 工 程 、 特 徴 、 組 成 物 、 お よ
び 化 合 物 、 な ら び に 該 工 程 ま た は 特 徴 の 任 意 の 2つ 以 上 の い ず れ か お よ び 全 て の 組 み 合 わ
せ を 含 む 。
【 ０ １ １ ２ 】
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【 図 面 の 簡 単 な 説 明 】
【 ０ １ １ ３ 】
【 図 １ 】 マ イ ク ロ ア レ イ 固 体 支 持 体 に 対 す る 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の 結
合 化 学 を 示 す 図 で あ る 。
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【 図 ２ 】 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド を 使 用 す る マ イ ク ロ ア レ イ に 基 づ い た 遺
伝 子 型 決 定 を 示 す 図 で あ る 。
【 図 ３ 】 コ ネ キ シ ン 26の 35Δ Gお よ び M34T突 然 変 異 の 遺 伝 子 型 決 定 を 示 す 写 真 で あ る 。
【 図 ４ 】 コ ネ キ シ ン 26の 35Δ Gお よ び M34T突 然 変 異 の 遺 伝 子 型 イ ン デ ッ ク ス （ GI） の グ ラ
フ で あ る 。
【 図 ５ 】 コ ネ キ シ ン 26の 突 然 変 異 35Δ G/M3RT、 35DG/35Δ G、 M34T/M34T、 167delT/N、 167d
elT/167delT、 235delC/N、 お よ び V371/Nの 遺 伝 子 型 決 定 の 写 真 で あ る 。 N =正 常 ； M =変 異
体 。
【 図 ６ 】 ペ ン ド リ ン お よ び 12S rRNA突 然 変 異 の 遺 伝 子 型 決 定 の 写 真 で あ る 。 ペ ン ド リ ン ：
1001G＞ A、 E384G、 T416P、 お よ び L236P。 12S rRNA： A1555G。 N =正 常 ； M =変 異 体 。
【 図 ７ 】 図 7(a)～ (n)は 、 聴 覚 障 害 に 関 係 す る 種 々 の 遺 伝 子 の 遺 伝 子 型 イ ン デ ッ ク ス （ GI
） を 示 す グ ラ フ で あ る 。
【 図 ８ 】 N/N（ 正 常 な ホ モ 接 合 性 ） 、 N/M（ 正 常 な ヘ テ ロ 接 合 性 ） 、 お よ び M/M（ ホ モ 接 合
性 の 変 異 体 ） を 決 定 す る 遺 伝 子 型 ア ル ゴ リ ズ ム の グ ラ フ で あ る 。
【 図 ９ 】 聴 覚 障 害 遺 伝 子 の 間 の 相 互 作 用 を 示 す グ ラ フ お よ び 表 で あ る 。
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【 図 ３ 】
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【 図 ４ 】 【 図 ５ 】

【 図 ６ 】 【 図 ７ － １ 】
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【 図 ７ － ２ 】 【 図 ７ － ３ 】

【 図 ８ 】 【 図 ９ 】
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【 配 列 表 】

【 手 続 補 正 書 】
【 提 出 日 】 平 成 17年 7月 20日 (2005.7.20)
【 手 続 補 正 １ 】
【 補 正 対 象 書 類 名 】 特 許 請 求 の 範 囲
【 補 正 対 象 項 目 名 】 全 文
【 補 正 方 法 】 変 更
【 補 正 の 内 容 】
【 特 許 請 求 の 範 囲 】
【 請 求 項 １ 】
　 病 的 状 態 に 関 連 し た

遺 伝 子 ま た は 標 的 核 酸 配 列 に 関 し て 被 検 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す
る た め の 方 法 で あ っ て 、 固 体 支 持 体 に 固 定 さ れ た 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド
を 、 同 定 可 能 な シ グ ナ ル を 与 え る こ と が で き る リ ポ ー タ ー 分 子 で 直 接 も し く は 間 接 的 に ラ
ベ ル さ れ た 試 験 さ れ る 被 検 者 か ら の RNAま た は DNAの 一 本 鎖 形 態 と 、

　
　
　
　
　
　
　
　
固 定 さ れ た 対 立 遺 伝 子 特 異 的 な オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に 正 確 に 相 補 的 な 一 本 鎖 RNAま た は DNA
の ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を 可 能 に す る が 、 非 相 補 的 な 一 本 鎖 RNAま た は DNA分 子 の ハ イ ブ
リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン が 実 質 的 に よ り 少 な い か 、 ま た は な い 条 件 下 で 接 触 さ せ る 工 程 と 、 次 い
で 一 本 鎖 RNAま た は DNA分 子 の 遺 伝 的 同 一 性 の 指 標 を 提 供 し て 、 被 検 者 の 遺 伝 子 型 を 提 供 す
る リ ポ ー タ ー 分 子 の 存 在 ま た は 不 存 在 ま た は レ ベ ル に つ い て ス ク リ ー ニ ン グ す る 工 程 と を
含 む 方 法 。
【 請 求 項 ２ 】
　 試 験 の 被 検 者 か ら の RNAま た は DNAが 、 ポ リ マ ー 鎖 反 応 （ PCR） を 経 て 組 み 込 ま れ た ラ ベ
ル さ れ た ヌ ク レ オ チ ド で 直 接 ラ ベ ル さ れ る 、 請 求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 ３ 】
　 試 験 の 被 検 者 か ら の RNAま た は DNAが 、 試 験 RNAま た は DNAに 対 す る ラ ベ ル さ れ た オ リ ゴ ヌ
ク レ オ チ ド の ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を 経 て ラ ベ ル さ れ た ヌ ク レ オ チ ド で 間 接 的 に ラ ベ ル
さ れ る 、 請 求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 ４ 】
　 被 検 者 が 、 ヒ ト 、 非 ヒ ト 霊 長 類 、 家 畜 動 物 、 臨 床 検 査 動 物 、 伴 侶 動 物 、 お よ び 捕 獲 さ れ
た 野 生 動 物 に つ い て 選 択 さ れ る 、 請 求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 ５ 】
　 被 検 者 が ヒ ト で あ る 、 請 求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 ６ 】
　 病 的 状 態 が 、 自 己 免 疫 疾 患 、 炎 症 性 の 症 状 、 癌 、 神 経 疾 患 、 お よ び 神 経 変 性 の 障 害 か ら
選 択 さ れ る 、 請 求 項 5記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 ７ 】
　 病 的 状 態 が 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 の 発 症 の 性 向 で あ る 、 請 求 項 1記 載
の 方 法 。
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コ ネ キ シ オ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア 125rRNA、 も し く は
ア ッ シ ャ リ ン か ら 選 択 さ れ る

1～ 4X SSCの 存 在 下 に
お け る 30～ 50℃ で の 15～ 90分 の ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン と そ れ に 続 く 以 下 の 順 序 で の 30～
50℃ に お け る 洗 浄 を 含 み ：



【 請 求 項 ８ 】
　 病 的 状 態 が 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 と 関 連 し て い る 、 請 求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 ９ 】
　 ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 工 程 が 、 同 一 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 、 少 な く と も 1つ の ミ ス マ
ッ チ を 有 す る 配 列 と の 間 の デ ィ フ ァ レ ン シ ャ ル ・ ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を 可 能 に す る デ
ィ フ ァ レ ン シ ャ ル ・ ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 条 件 下 で あ り 、 被 検 者 の 遺 伝 子 型 の 同 一 性 が
、 リ ポ ー タ ー 分 子 か ら の シ グ ナ ル の 存 在 、 非 存 在 、 ま た は レ ベ ル に よ っ て 決 定 さ れ る 、 請
求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ ０ 】
　 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド が 、 約 5～ 約 100ヌ ク レ オ チ ド の 長 さ で あ る 、 請 求 項 1記
載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ １ 】
　 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド が 、 約 10～ 約 30ヌ ク レ オ チ ド の 長 さ で あ る 、 請 求 項 10記
載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ ２ 】
　 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド が 、 約 15～ 約 30ヌ ク レ オ チ ド の 長 さ で あ る 、 請 求 項 10記
載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ ３ 】
　 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド が 、 配 列 番 号 ： 1～ 64か ら 選 択 さ れ る 、 請 求 項 10記 載 の
方 法 。
【 請 求 項 １ ４ 】
　 ヌ ク レ オ チ ド の 配 列 が 、 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の 上 流 ま た は 下 流 で 妨 害 さ れ て
ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン 感 受 性 を 改 善 す る 、 請 求 項 1記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ ５ 】
　 妨 害 が G残 基 の 配 列 に あ る 、 請 求 項 14記 載 の 方 法 。
【 請 求 項 １ ６ 】
　 コ ネ キ シ オ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア 12S rRNA、 お よ び ア ッ シ ャ リ ン か ら 選 択
さ れ る 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 か ら ヒ ト 被 験 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ っ て 、 こ
れ ら の 遺 伝 子 ま た は 標 的 の 1つ も し く は 複 数 に お け る 突 然 変 異 が 、 遺 伝 的 聴 覚 障 害 ま た は
遺 伝 的 聴 覚 障 害 を 発 症 す る 性 向 の 指 標 で あ り 、 該 方 法 は 、 上 に 列 記 し た 遺 伝 子 ま た は 核 酸
標 的 の 潜 在 的 突 然 変 異 に 対 応 す る DNA配 列 に 隣 接 す る プ ラ イ マ ー を 使 用 し て 試 験 さ れ る ヒ
ト 被 験 者 か ら 増 幅 さ れ た ゲ ノ ム DNAに 直 接 ま た は 間 接 的 に ラ ベ ル を 組 み 込 ん で 、 被 検 者 に
由 来 す る 実 質 的 に 同 様 に 相 補 的 な DNAの み が 、 対 応 す る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に
ハ イ ブ リ ダ イ ズ す る こ と が で き る よ う に 、 ス ト リ ン ジ ェ ン シ ー 条 件 下 で 、 増 幅 さ れ た DNA
の 一 本 鎖 の ラ ベ ル さ れ た 形 態 を 、 配 列 番 号 ： 1～ 配 列 番 号 ： 64か ら 選 択 さ れ る 固 定 さ れ た
オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド と 接 触 さ せ て 、 ラ ベ ル か ら の シ グ ナ ル ま た は シ グ ナ ル の レ ベ ル を 測 定
す る こ と に よ っ て ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン に つ い て ス ク リ ー ニ ン グ す る 方 法 。
【 請 求 項 １ ７ 】
　 コ ネ キ シ オ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア の 12S rRNA、 お よ び ア ッ シ ャ リ ン か ら 選
択 さ れ る 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 に 由 来 す る ヒ ト 被 験 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ
っ て 、 こ れ ら の 遺 伝 子 ま た は 標 的 の 1つ も し く は 複 数 に お け る 突 然 変 異 が 、 遺 伝 的 聴 覚 障
害 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 を 発 症 す る 性 向 の 指 標 で あ り 、 該 方 法 は 、 上 に 列 記 し た 遺 伝 子 ま
た は 核 酸 標 的 の 潜 在 的 突 然 変 異 に 対 応 す る DNA配 列 に 隣 接 す る プ ラ イ マ ー を 使 用 し て 試 験
さ れ る ヒ ト 被 験 者 か ら 増 幅 さ れ た ゲ ノ ム DNAに ラ ベ ル を 組 み 込 ん で 、 被 検 者 に 由 来 す る 実
質 的 に 同 様 に 相 補 的 な DNAの み が 、 対 応 す る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に ハ イ ブ リ ダ
イ ズ す る こ と が で き る よ う に 、 30～ 50℃ で 15～ 90分 の 1～ 4× SSC、 続 い て 以 下 の 順 序 で の 3
0～ 50℃ に お け る 洗 浄 の ス ト リ ン ジ ェ ン シ ー 条 件 下 で 、 増 幅 さ れ た DNAの 一 本 鎖 の ラ ベ ル さ
れ た 形 態 を 、 配 列 番 号 ： 1～ 配 列 番 号 ： 32か ら 選 択 さ れ る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド
と 接 触 さ せ て ：
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ラ ベ ル か ら の シ グ ナ ル ま た は シ グ ナ ル の レ ベ ル を 測 定 す る こ と に よ っ て ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー
シ ョ ン に つ い て ス ク リ ー ニ ン グ す る 方 法 。
【 請 求 項 １ ８ 】
　 コ ネ キ シ オ ン 26、 ペ ン ド リ ン 、 ミ ト コ ン ド リ ア の 12S rRNA、 お よ び ア ッ シ ャ リ ン か ら 選
択 さ れ る 遺 伝 子 ま た は 核 酸 標 的 に 由 来 す る ヒ ト 被 験 者 を 遺 伝 子 型 決 定 す る た め の 方 法 で あ
っ て 、 こ れ ら の 遺 伝 子 ま た は 標 的 の 1つ も し く は 複 数 に お け る 突 然 変 異 が 、 遺 伝 的 聴 覚 障
害 ま た は 遺 伝 的 聴 覚 障 害 を 発 症 す る 性 向 の 指 標 で あ り 、 該 方 法 は 、 上 に 列 記 し た 遺 伝 子 ま
た は 核 酸 標 的 の 潜 在 的 突 然 変 異 に 対 応 す る DNA配 列 に 隣 接 す る プ ラ イ マ ー を 使 用 し て 試 験
さ れ る ヒ ト 被 験 者 か ら 増 幅 さ れ た ゲ ノ ム DNAに ラ ベ ル を 組 み 込 ん で 、 被 検 者 に 由 来 す る 実
質 的 に 同 様 に 相 補 的 な DNAの み が 、 対 応 す る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド に ハ イ ブ リ ダ
イ ズ す る こ と が で き る よ う に 、 30～ 50℃ で 15～ 90分 間 の 1～ 4× SSC、 続 い て 以 下 の 順 序 で 3
0～ 50℃ に お け る 洗 浄 の ス ト リ ン ジ ェ ン シ ー 条 件 下 で 、 増 幅 さ れ た DNAの 一 本 鎖 の ラ ベ ル さ
れ た 形 態 を 、 配 列 番 号 ： 1～ 配 列 番 号 ： 32か ら 選 択 さ れ る 固 定 さ れ た オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド
と 接 触 さ せ て ：
　
　
　
　
　
　
　
　
ラ ベ ル か ら シ グ ナ ル ま た は シ グ ナ ル の レ ベ ル を 測 定 す る こ と に よ る ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ
ン に つ い て の ス ク リ ー ニ ン グ で あ っ て 、 式 中 GI値 は 、 ア ル ゴ リ ズ ム ：
　
　
　
　
式 中 ：
　 SV N は 、 正 常 ス ポ ッ ト の 値 で あ り ； お よ び
　 SV M は 、 変 異 体 ス ポ ッ ト の 値 で あ り ；
そ の 結 果 ：
　 0.8＜ GI＜ 1.0で あ る 場 合 、 遺 伝 子 型 は N／ Nで あ り ；
　 0.65＜ GI＜ 0.5で あ る 場 合 、 遺 伝 子 型 は N／ Mで あ り ； お よ び 、
　 0.0＜ GI＜ 0.2で あ る 場 合 、 遺 伝 子 型 は M／ Mで あ り ；
式 中 ：
　 Nは 、 正 常 対 立 遺 伝 子 で あ り ； お よ び
　 Mは 、 変 異 誘 発 遺 伝 子 で あ る ；
に よ っ て 決 定 さ れ る ス ク リ ー ニ ン グ を す る 方 法 。
【 請 求 項 １ ９ 】
　 配 列 ：
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式 中 ：
　 nは 、 1つ ま た は 種 々 の ヌ ク レ オ チ ド の 範 囲 で あ り ；
　 xは 、 ヌ ク レ オ チ ド 配 列 [n]の 長 さ で あ り ； お よ び 、
　 Aは 、 配 列 番 号 ： 33～ 64か ら 選 択 さ れ る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 で あ る ：
を 有 す る 1つ ま た は 複 数 の オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の セ ッ ト 。
【 請 求 項 ２ ０ 】
　 nが Tで あ る 、 請 求 項 19記 載 の 1つ ま た は 複 数 の オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の セ ッ ト 。
【 請 求 項 ２ １ 】
　 xが 約 5～ 約 30で あ る 、 請 求 項 19ま た は 20記 載 の 1つ ま た は 複 数 の オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド の
セ ッ ト 。
【 請 求 項 ２ ２ 】
　 [n] X -Aが 配 列 番 号 ： 1～ 32か ら 選 択 さ れ る 、 請 求 項 19記 載 の 1つ 複 数 ま た は の ヌ ク レ オ チ
ド の セ ッ ト 。
【 請 求 項 ２ ３ 】
　 請 求 項 19～ 22の い ず れ か 一 項 記 載 の 1つ ま た は 複 数 の オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド を 含 む キ ッ ト
。
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【 国 際 調 査 報 告 】
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