
セロイドリポフス
チノーシス

セロイドリポフスチノーシス1型
セロイドリポフスチノーシス2型
セロイドリポフスチノーシス3型
セロイドリポフスチノーシス4型

セロイドリポフスチノーシス5型
セロイドリポフスチノーシス6型
セロイドリポフスチノーシス7型
セロイドリポフスチノーシス8型

セロイドリポフスチノーシス10型
セロイドリポフスチノーシス11型
セロイドリポフスチノーシス12型
セロイドリポフスチノーシス13型

セロイドリポフスチノーシス14型

ポンペ病25糖原病

内在性膜
たんぱく質障害

シスチン症
ダノン病

●動作性ミオクローヌス-腎不全症候群
遊離シアル酸蓄積症

31

27

28

ニーマン・ピック病C型
●ムコリピドーシスⅣ型
3

糖たんぱく症
α-マンノシドーシス
β-マンノシドーシス
フコシドーシス
アスパルチルグルコサミン尿症

22

20

21

23

シンドラー病/神崎病
シアリドーシス1型
シアリドーシス2型
ガラクトシアリドーシス

24

17

18

ムコ多糖症
ムコ多糖症Ⅰ型
ムコ多糖症Ⅱ型

10

11

翻訳後修飾異常
マルチプルサルファターゼ欠損症
ムコリピドーシスⅡ型（I-cell病）
ムコリピドーシスⅢ型（偽性ハーラー・ポリジストロフィー）
ムコリピドーシスⅢ型（バリアント偽性ハーラー・ポリジストロフィー）

19

8

ムコ多糖症ⅢA型
ムコ多糖症ⅢB型
ムコ多糖症ⅢC型
ムコ多糖症ⅢD型

12

ムコ多糖症ⅣA型
ムコ多糖症ⅣB型

13
ムコ多糖症Ⅵ型
ムコ多糖症Ⅶ型
ムコ多糖症Ⅸ型

14

15

16

ライソゾーム病一覧 

酸性リパーゼ欠損症26脂質蓄積症

スフィンゴ
リピドーシス

蓄積物の種類などによる大別

数字、太字は、ライソゾーム病の区分で指定難病とされている疾患を示します。   La Cognata V, et al.：Cells 9（8）：1902, 2020
難病情報センター：ライソゾーム病（指定難病19）（https://www.nanbyou.or.jp/entry/4061）（閲覧：2022年11月）より作成

患者が少なく患者会の活動が困難な
ライソゾーム病において、
皆で助け合い、支え合える組織を目指した協議会です。
各患者会情報もご紹介しています。https://j-lsd.com/

〒107-0052 東京都港区赤坂8-5-9-305

ライソゾーム病は50種類以上報告されており、その診断や治療法の開発が望まれています。
現在、31疾病が小児慢性特定疾患、指定難病対象疾患に指定されています。

ファブリー病
ファーバー病
ゴーシェ病
GM1ガングリオシドーシス

30

9

7

2

1

4 6

GM2ガングリオシドーシス（テイ-サックス病）
GM2ガングリオシドーシス（サンドホッフ病）
GM2ガングリオシドーシス（GM2活性化蛋白質欠損症）
クラッベ病

5

異染性白質ジストロフィー
ASMD（ニーマン・ピック病A型、B型）

セロイドリポフス
チノーシス

29


