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区　　　　分 氏　　名 所　　　　　属　　　　　等 職　　　名

研 究 代 表 者 後藤 雄一 国立精神・神経医療研究センター 神経研究所疾病研究第二部 部　長

研 究 分 担 者 小坂　仁 自治医科大学 小児科 教　授

大竹　明 埼玉医科大学 小児科・難病センター 教　授

高島 成二 大阪大学 大学院生命機能研究科/大学院医学研究科 教　授

藤野 善久 産業医科大学 産業生態科学研究所 教　授

松田 晋哉 産業医科大学 医学部公衆衛生学 教　授

三牧 正和 帝京大学 医学部附属病院小児科 主任教授

村山　圭 千葉県こども病院 代謝科 部　長

山岨 達也 東京大学 医学部耳鼻咽喉科 教　授

井川 正道 福井大学 学術研究院医学系部門 第二内科 講　師

伊藤 雅之 国立精神・神経医療研究センター神経研究所疾病研究第二部 研究員

岩崎 裕治 東京都立東部療育センター 副院長

松石 豊次郎 久留米大学 高次脳疾患研究所 客員教授

高橋　悟 旭川医科大学 医学部附属病院小児科 講　師

青天目 信 大阪大学 医学部附属病院小児科 講　師

黒澤 健司 神奈川県立こども医療センター 臨床研究所 分野長

研 究 協 力 者 太田 成男 順天堂大学 大学院医学研究科 教　授

岡崎 康司
順天堂大学大学院医学研究科 　難治性疾患診断・治療学
難病の診断と治療研究センター

所長・教授

古賀 靖敏 久留米大学 大学院医学研究科小児科学 教　授

杉本 立夏 国立精神・神経医療研究センター病院 遺伝カウンセリング室 遺伝カウンセラー

砂田 芳秀 川崎医科大学 医学部神経内科 教　授

末岡　浩 慶應義塾大学 医学部産婦人科 准教授

竹下 絵里 国立精神・神経医療研究センター病院 小児神経診療部 医　員

田中 雅嗣 国立医薬基盤・健康・栄養研究所 所長直轄 客員研究員

西野 一三 国立精神・神経医療研究センター 神経研究所疾病研究第一部 部　長

中川 正法 京都府立医科大学附属北部医療センター 病院長

中村  誠 神戸大学医学部 大学院医学研究科眼科学 教　授

松永 達雄 国立病院機構東京医療センター 臨床遺伝センター センター長

米田　誠 福井県立大学 看護福祉学部 教　授

秋山 奈々 東京大学医学部附属病院　ゲノム診療部 遺伝カウンセラー

味原 さや香 埼玉医科大学病院小児科・ゲノム医療科 助　教

安藤 匡宏 鹿児島大学脳神経内科老年病学 特任助教

ミトコンドリア病、レット症候群に関する調査研究班　　　
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研 究 協 力 者 石井 亜紀子 筑波大学医学医療系神経内科学 講　師

石川　均 北里大学医療衛生学部視覚機能療法 教　授

石田 秀和 大阪大学大学院医学系研究科小児科学 講　師

泉　岳 北海道大学小児科 医　員

市本 景子 千葉県こども病院遺伝診療センター代謝科 医　員

伊藤 玲子 国立成育医療研究センター総合診療部総合診療科 医　員

今澤 俊之 独立行政法人国立病院機構千葉東病院
診療部長

腎センター長

岩﨑 直子 東京女子医科大学附属成人医学センター 所長・教授

植松 有里佳 東北大学病院小児科 助　教

内野 俊平 東京大学医学部附属病院小児科 助　教

海老原 知博 千葉県こども病院新生児・未熟児科 医　員

大澤　裕 川崎医科大学脳神経内科 准教授

岡崎 敦子 順天堂大学難治性疾患診断・治療学 准教授

尾形 真規子 東京家政大学栄養学科臨床栄養学研究室 教　授

岡本 裕嗣 鹿児島大学医学部保健学科基礎理学療法学講座 教　授

小川 えりか 日本大学医学部小児科 助　教

梶　俊策 津山中央病院小児科 主任部長

木村 亜紀子 兵庫医科大学眼科学講座 准教授

久保　亨 高知大学医学部老年病・循環器内科学講座 講　師

齋藤 貴志 国立精神・神経医療研究センター病院脳神経小児科 医　員

志村　優 千葉県こども病院代謝科 医　員

下澤 弘憲 自治医科大学小児科学 助　教

末岡　浩 慶應義塾大学医学部臨床遺伝学センター 非常勤講師

鈴木 康夫 手稲渓仁会病院眼科・神経眼科センター センター長

須藤　章 社会福祉法人楡の会こどもクリニック 院　長

武田 充人 北海道大学病院小児科 講　師

谷川　健 公立八女総合病院病理診断科 部　長

中馬 秀樹 宮崎大学医学部眼科 准教授

鶴岡 智子 千葉県こども病院新生児・未熟児科 主任医長

長友 太郎 福岡赤十字病院小児科 第二小児科部長

中村　誠 神戸大学大学院医学研究科外科系講座眼科学分野 教　授

樋口 雄二郎 鹿児島大学医歯学総合研究科脳神経内科・老年病学 助　教

平松　有 鹿児島大学医歯学総合研究科脳神経内科・老年病学 医　員

廣野 恵一 富山大学医学部小児科 講　師

藤岡 正人 北里大学医学部分子遺伝学/耳鼻咽喉科 教　授
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研 究 協 力 者 増田 正次 杏林大学医学部耳鼻咽喉科学教室 准教授

南修 司郎 国立病院機構東京医療センター耳鼻咽喉科 科　長

宮内 彰彦 自治医科大学小児科 講　師

八ツ賀 秀一 福岡大学小児科 講　師

山内 敏正 東京大学医学部附属病院　糖尿病・代謝内科 教　授

山上 明子 井上眼科病院 医　員

山野邉 義晴 慶應義塾大学医学部耳鼻咽喉科学教室 医　員

湯地 美佳 鹿児島大学医歯学総合研究科脳神経内科・老年病学 医　員

和佐野 浩一郎 東海大学医学部耳鼻咽喉科・頭頸部外科 准教授

原　宗嗣 久留米大学 大学院医学研究科小児科学 教　授

弓削 康太郎 久留米大学 大学院医学研究科小児科学 助　教
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