
242 高 チ ロ シ ン 血 症 2 型 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

243 高 チ ロ シ ン 血 症 3 型 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

244 メ ー プ ル シ ロ ッ プ 尿 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

245 プ ロ ピ オ ン 酸 血 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

246 メ チ ル マ ロ ン 酸 血 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

247 イ ソ 吉 草 酸 血 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

248 グ ル コ ー ス ト ラ ン ス ポ ー タ ー 1 欠 損 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

249 グ ル タ ル 酸 血 症 1 型 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

250 グ ル タ ル 酸 血 症 2 型 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

251 尿 素 サ イ ク ル 異 常 症 0 0 1 0 0 0 0 0 0 1

252 リ ジ ン 尿 性 蛋 白 不 耐 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

253 先 天 性 葉 酸 吸 収 不 全 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

254 ポ ル フ ィ リ ン 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

255 複 合 カ ル ボ キ シ ラ ー ゼ 欠 損 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

256 筋 型 糖 原 病 0 0 0 0 1 0 0 0 0 1

257 肝 型 糖 原 病 0 0 2 0 1 0 0 0 0 3

258 ガラクトース－１－リン酸ウリジル トランス フェラーゼ欠損症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

259 レ シチ ン コレ ステロールアシル トランス フェラーゼ欠損症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

260 シ ト ス テ ロ ー ル 血 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

261 タ ン ジ ー ル 病 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

262 原 発 性 高 カ イ ロ ミ ク ロ ン 血 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

263 脳 腱 黄 色 腫 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

264 無 β リ ポ タ ン パ ク 血 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

265 脂 肪 萎 縮 症 0 0 0 1 0 0 0 0 0 1

266 家 族 性 地 中 海 熱 0 1 1 0 5 0 0 0 0 7

267 高 Ｉ ｇ Ｄ 症 候 群 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

268 中 條 ・ 西 村 症 候 群 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

269 化膿性無菌性関節炎 ・壊 疽性 膿皮 症 ・ アク ネ症 候群 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

270 慢 性 再 発 性 多 発 性 骨 髄 炎 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

271 強 直 性 脊 椎 炎 0 0 3 5 9 9 2 1 0 29

272 進 行 性 骨 化 性 線 維 異 形 成 症 0 0 0 0 1 0 0 0 0 1

273 肋 骨 異 常 を 伴 う 先 天 性 側 弯 症 0 1 0 0 0 0 0 0 0 1

274 骨 形 成 不 全 症 0 0 1 0 0 0 0 0 0 1

275 タ ナ ト フ ォ リ ッ ク 骨 異 形 成 症 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

276 軟 骨 無 形 成 症 0 0 0 0 0 1 0 0 0 1

277 リ ン パ 管 腫 症 / ゴ ー ハ ム 病 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

278 巨 大 リ ン パ 管 奇 形 （ 頚 部 顔 面 病 変 ） 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

279 巨 大 静 脈 奇 形 （ 頚 部 口 腔 咽 頭 び ま ん 性 病 変 ） 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

280 巨 大 動 静 脈 奇 形 （ 頚 部 顔 面 又 は 四 肢 病 変 ） 0 0 0 0 1 0 0 0 0 1

281 ク リ ッ ペ ル ・ ト レ ノ ネ ー ・ ウ ェ ー バ ー 症 候 群 0 0 1 1 0 2 0 0 0 4

282 先 天 性 赤 血 球 形 成 異 常 性 貧 血 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0


