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关于公布第一批罕见病目录的通知

各省、自治区、直辖市及新疆生产建设兵团卫生计生委、科技厅

(委、局)、工业和信息化主管部门、食品药品监督管理局、中医药管

理局 :

为贯彻落实中共中央办公厅、国务院办公厅《关于深化审评审

批制度改革鼓励药品医疗器械创新的意见》,加 强我国罕见病管

理 ,提高罕见病诊疗水平 ,维护罕见病患者健康权益 ,国 家卫生健

康委员会等 5部 门联合制定 了《第一批罕见病 目录》。现印发你
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们 ,供各部门在工作中参考使用。

(信 息公开形式 :主动公开)

国
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第一批罕见病目录
序号 中文名称 英文名称

l 21ˉ羟化酶缺乏症 2⒈Hydroxyulase DefloenGy

2 白化病 Albhom

,
J Alpo⒒ 综合征 Alport Syndrome

4 肌萎缩侧索硬化 Amyo廿oph忆 Lateral sclerosis

<
J Angelman氏症候群 (天使综合征 ) AngeIInan syndrome

6 精氨酸酶缺乏症 Arginase DefIoiency

7 热纳综合征 (窒息性胸腔失养症)
Asphyxiating Thoraoo Dys饣 ophy

σeune SyndromΘ

8 非典型溶血性尿毒症 Atypi(冫 al Hemolyti‘冫Uremi(冫 syndrome

9 自身免疫性脑炎 Autoimmune Enccphal“ is

10 自身免疫性垂体炎 Autommune Hypophysho

自身免疫性胰岛素受体病
AutoiInmune lhsuhn Receptopathy

σype B i11sulin resistanGe)

12 D-酮硫解酶缺乏症 Betaˉketotholase DefIc忆 ncy

13 生物素酶缺乏症 Bk沌hidase DefIciency

14 心脏离子通道病 Cardio Ion Channelopadlies

<
氵 原发性肉碱缺乏症 Cam丘ine DefIcienGy

16 Castleman病 Castleman Doease

17 腓骨肌萎缩症 CharGOt-bⅠ ari⒐Tooth Disease

18 瓜氨酸血症 ChmⅡinemia

19 先天性肾上腺发育不良 Congen⒒ al Adrenal Hypoplasia

20 先天性高胰岛素性低血糖血症 Conge“ tal Hperirlsulinemi(冫 HypoglycemiE辶

21 先天性肌无力综合征 COnge耐 tal Myasthen忆 syndrome

22
先天性肌强直 (非营养不良性肌强

直综合征 )

Congenhal Myotonia Syndrome Obn-Dys廿 oph忆

Myotonh,blDM)

23 先天性脊柱侧弯 Congenkal scoⅡ osis
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24 冠状动脉扩张病 CoronaFy Artcry Ectasia

<
,
●
乙 先天性纯红细胞再生障碍性贫血 Dhmond-Blackfan Anemh

26 Erdh曲ⅡChester病 Erdhoim-Chester Disease

27 法布雷病 Fabry Disease

°
°
0
乙 家族性地中海热 FmⅡlial Medkerranean FeVer

29 范可尼贫血 FanconⅡ Anem1a

30 半乳糖血症 Galactosemia

戈谢病 GauGher’ s】Disease

32 全身型重症肌无力 Generd Myathenic Gravis

’

J
●

J G⒒elman综 合征 Gkelman syndrome

34 戊二酸血症 I型 Glutaoc Aodemh TypeI

,
, 糖原累积病 (I型、Ⅱ型) Glycogen storage Disease(Type I、 Ⅱ)

36 血友病 HemophⅡ ia

37 肝豆状核变性 Hepatolenticular Degener耐 o11(Wilson DoeaseJ

38 遗传性血管性水肿 Heredita〃 AngoedemafHAE,

39 遗传性大疱性表皮松解症 Hered囱γE’dermolys厶 Bullosa

40 遗传性果糖不耐受症 Heredi钿γ FruGtose Intolerance

41 遗传性低镁血症 Hered讯ary Hypomagnesemia

42 遗传性多发脑梗死性痴呆

Hered浼γ Muki-infarGt Dementia Gerebra1

Autosomal Dominant Arteriopathy w⒒ h SubGOni(冫 al

hfarcts and Leukoencephalop蚋、CADAsL)

43 遗传性痉挛性截瘫 Hered缸γ spasti〈冫Paraple鲈a

44 全羧化酶合成酶缺乏症 HoloGarboxylase synthetase Def1ciency

45 同型半胱氨酸血症 HomocysteheⅡ 1ia

46 纯合子家族性高胆固醇血症 Homozygous Hypercho1esterolα “a

47 亨廷顿舞蹈病 Hmthgton Doease

48 IIIIH综 合征
Hyperom汕inaem协Hyperamnona田血-HⅡmock

rullinuⅡ a syndrome

49 高苯丙氨酸血症 HyperphenylalaⅡ nemiε1
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50 低碱性磷酸酶血症 Hypophosphatasia

<
氵 低磷性佝偻病 Hypophosphatemo Ⅱ狄 ets

52 特发性心肌病 Idiopa刂1ic Cardiomyopathy

●

0

特发性低促性腺激素性性腺功能减

退症
Idqn伍iG Hypogonadotropic Hypogonadom

54 特发性肺动脉高压 Idopath忆 Puhnonary AKerhl Hypertension

55 特发性肺纤维化 Idiopathic Puhnonary Fbros怂

56 IgG4相关性疾病 IgG+related D、 ease

57 先天性胆汁酸合成障碍 hborn EⅡors ofBⅡe AGid Syntheso

58 异戊酸血症 Isovalero Aodm匝 a

59 卡尔曼综合征 Kallrnann Syndrome

60 朗格汉斯组织细胞增生症 Langerhans Coll H扭 i∞ytosis

61 莱伦氏综合征 Laron syndrome

62 Leber遗 传性视神经病变 Leber Hereditary Opt忆 Neuropathy

63 长链 3ˉ羟酰基辅酶 A脱氢酶缺乏症
Long Cha山n 3-hydroxyacyl-CoA Dehydrogenase

Deflcienoy

64 淋巴管肌瘤病 Lmphan鲈o忆。myomatoso GAM,

65 赖氨酸尿蛋白不耐受症 Lyshe Urinary Proteh htolerance

66 溶酶体酸性脂肪酶缺乏症 Lysosomal Aod LⅡase DefIG忆 noy

67 枫糖尿症 Maple symp Urhe Doease

68 马凡综合征 ⒈江arfan Syndrome

69 McCune-Albrigh综 合征 MoCme-Albright Syn打omo

70 中链酰基辅酶 A脱氢酶缺乏症
Medhm  Chah  Aoyl-CoA  Dehydrogenase

Deflciency

’
` 甲基丙二酸血症 Methylmalon忆 AGademh

72 线粒体脑肌病 M"oohodrhI EncephaIomyopathy

勹
,
’
` 黏多糖贮积症 MuGopolysaccharidosis

74 多灶性运动神经病 Mu⒒i-Focal Motor Neurothy

<
,
勹
' 多种酰基辅酶 A脱氢酶缺乏症 Muhiple AGylˉ CoA Dehydrogenase DefIciency

— 5—



76 多发性硬化 MultipIe solerosis

77 多系统萎缩 Mu⒒ue system A订 ophy

78 肌强直性营养不良 Myoton⒗ Dys廿ophy

79 Nˉ乙酰谷氨酸合成酶缺乏症 NAGS Def1cienoy

80 新生儿糖尿病 Neonatal Diabetes MelⅡ 缸s

81 视神经脊髓炎 Neuromyel北 is Optica

82 尼曼匹克病 Niema11nˉ P忆k Disease

83 非综合征性耳聋 Non-syndrom1o lDeafhess

84 Noonan综 合征 Noonan syndrome

85 鸟氨酸氨甲酰基转移酶缺乏症 ornithine Tra11scarbamylase DeflGienGy

86 成骨不全症 (脆骨病 ) ost∞geneso Imperfecta①r妣le Bone D怂 ease)

87 帕金森病 (青年型、早发型) Par恤On DLsease CYoung-orlset,Early-onset)

88 阵发性睡眠性血红蛋白尿 Paroxysmal Noctur11al】 Ιemoglobinuia

89 黑斑息肉综合征 Peutz-Jeghσ s syndrO1ne

90 苯丙酮尿症 Phenyketourh

91 POEMs综 合征 POEMs syndrome

92 卟啉病 P°rp灬耐a

93 PraderˉWmi综合征 Prader-WiⅡi syndroFne

94 原发性联合免疫缺陷 P山mary Combined I皿 mune Def1cienGy

95 原发性遗传性肌张力不全 Pr廴nary Heredhary Dystonia

96 原发性轻链型淀粉样变 Pr蚰ary L螅k Chah Amylodos心

97 进行性家族性肝内胆汁淤积症 Progress卜e Fa1mhlIntr汕 epatio Cholestasis

98 进行性肌营养不良 Progresshe Muscular Dys廿 ophies

99 丙酸血症 PropioniG Acidemia

100 肺泡蛋白沉积症 Pulmonaγ  Alveolar Protehosis

101 肺囊性纤维化 Puhuonary CysuG Fitr。 sis

102 视网膜色素变性症 Rethit悠 Pigmentosa

103 视网膜母细胞瘤 Rethoblastoma

104 重症先天性粒细胞缺乏症 severe Congen允d Neutropenia
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I05
婴儿严重肌阵挛性癫痫(Dravet综

合征)

severe MyoGloⅢ c EpiIepsy In I州 耐 Gy(Dravet

syndromΘ

106 镰刀型细胞贫血病 s忆kle Cell Doease

107 silverˉRussell综 合征 Silver-Russell syndrome

108 谷固醇血症 s"osterolemia

109 脊髓延髓肌萎缩症 (肯尼迪病 )
Sphd and Bulbar Muscular A廿 ophy CKemedy

DoeaseJ

110 脊髓性肌萎缩症 sphal MusGu1ar Atrophy

脊髓小脑性共济失调 sphocerebellar Ataxh

lI2 系统性硬化症 system忆 SoIeroso

113 四氢生物蝶呤缺乏症 Tetrahydrobiopterh De丘cienGy

114 结节性硬化症 Tuberous sclerosis Coη plex

<
氵 原发性酪氨酸血症 Tyro“nemh

116 极长链酰基辅酶 A脱氢酶缺乏症
Very Long Chah Acy⒈ CoA Dehydrogenase

Def1Gienoy

l17 威廉姆斯综合征 WⅡⅡaI11s Syndrome

°
ο 湿疹血小板减少伴免疫缺陷综合征 Wiskott-AIdr忆 h syndrome

119 Xˉ连锁无丙种球蛋白血症 Xˉlinked Aga∏ⅡnaglobuⅡⅡeⅡlia

120 Xˉ连锁肾上腺脑白质营养不良 Xo如kd Ldrenoleuko Dys廿 ophy

121 X-连锁淋巴增生症 X-linked LymphoproI曲at卜e Disease
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国家卫生健康委办公厅 2O18∠F 5 丿习 l1 日 印爿之
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