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新たな難病対策・特定疾患対策
を提案する

2009年 7月 30日

厚生科学審議会疾病対策部会

第9回難病対策委員会

日本難病・疾病団体協議会 (JPA)

代表 伊藤たてお

難病対策が始まったきっかけは?

・ 高度経済成長期の真つ只中

・ 急性期医療から慢性期医療へと疾病構造が変
化する中で

・ スモンがきつかけ、「難病・奇病」が社会問題に

・ 公害による大規模な健康被害も問題化

・ 新たな医学研究の課題としても注目

・ 次々と誕生する患者団体と研究者、臨床医が連
携

・ マスコミ・国会などの後押しで社会問題化

・「難病」の定義、いろいろと提案

・ 東京都をはじめ自治体の福祉施策の対象として

・ 患者・家族の心中・自殺が続出       2
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「難病」のおかれている現状を私たちはこう考えています
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医療制度
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創薬・治験
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介護保険

難病問題とは、医療、福祉、社会生活
の全てに関る、谷間の問題
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難病を取り巻く状況の変化

難病対策開始から37年が経過

医学・医療の進歩・発展。診断・治療の大幅な進
歩

早期発見と生存率の向上。社会全体の高齢化な
どによって、患者数が増加

「難病」の多様化などもあり、対象疾患拡大の要
望が大幅に増えている

社会の難病に対する認識の変化、福祉の拡大な
どによる取り巻く環境の変化が大きい

変わらないのは医療保険制度―むしろ患者負担
が大きく増加している
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医療や福祉、社会状況の谷間を埋めるも
のとして誕生した難病対策。その努力は積
み重ねられてきたが
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しかし「谷間」そのものを埋める作業や「谷間」を
作らないための努力はされてきたのだろうか?

その谷間とは「医療保険制度」「身体障害者福
祉」(自 立支援法)「年金制度」などが大きくかか
わる

「谷間」を放置してきた国会や政府の責任は重い

今が、難病対策を根本から考え新たに作る好機

疾病構造の変化に医療保険は対応しているの
かも疑間

7

続々と難病対策へ入れて欲しいという
患者・家族団体の要望にどう応えるか

患者数が多いという理由だけではこの対策からは
はずせない

毎年二つ二つと拡大していく方法では百年かかっ
ても解決しない

20歳の誕生日をもつて生涯の医療費が自己負担
となる小児の難病も大きな課題

限られている予算をどう打ち破るか(H09.10予
算で大きく変化。自治体負担をどうするかの課題 )

低所得世帯は過大な保険料と医療費の負担

多くの国民の理解を得られる対策への変換が必
要                   8
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患者 口家族が難病対策に何を期待している
のだろうか

・「原因の究明と治療法の早期開発」は変わらず、
すべての団体に共通

・ 医療費の助成が必要

・ 地域に住んでいても専門医の治療を受けたい

・ 身体障害者と同じ福祉、社会的支援を望
む……・・などなど

・ 団体の要望や患者家族の生活実態調査も必要

08年 伊藤「私案」として

課題の整理と患者からの提案の試み

難病対策は難治性疾患克服研究事業に特化し
全ての難病を対象に⇒一日も早い原因の究明と
治療法の確立を⇒変わらない共通の願い

生涯にわたる医療費の負担の軽減は保険医療
制度の改善で(EU)諸国並みに⇒高額療養費制
度の中に長期療養給付制度を(現在人工透析、
血友病、免疫不全症候群の3疾患のみ指定)

小児慢性特定疾患の20歳問題も同時に解決ヘ

生涯にわたって高額な医療費を必要とする多く
の長期慢性疾患も合わせて解決ヘ
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生涯医療を必要とする長期慢性疾患を対象に高
額療養費制度の限度額を大幅引き下げる

今後は他法との関係の整理が必要 (難病対策基
本法のようなもので各法をつなぐ)

身体障害者福祉法や就学・就労・自立支援法・
介護保険法など福祉諸施策に、「新しい定義で
の難病」を位置づける

医学教育の中に難病問題と患者による講義を取
り入れる

専門医・看護師・パラメディカルスタッフの養成
11

医療の地域格差の解消 (地域での専門医療を含
めて)も大きな課題

保健所日本目談支援センターの機能充実・強化も課
題

患者会の社会的役割をピアサポート、セルフマ
ネジメントと共に「医療」の中に位置付ける時代

患者会の育成をEU諸国なみに、対策の中に位
置づけること

つ
４



進化する難病対策を

全ての国民の医療と福祉の充実と一体にならな
ければ、本当の難病対策は実現しない→難病対
策の社会化

病人が病気だけではなく、医療費や生活に差別
に苦しむことの無い社会こそが、国民が求めて
いる社会→社会保障の充実

難病を含め長期慢性疾患の医療費負担の軽減、
高額療養費制度の限度額の大幅引き下げは国
民と共通の課題

当事者性の社会化

(09)JPAが提案する
新しい難病対策要旨①

原因の究明と治療法の一日も早い実現をめざす
研究と社会的支援研究に集中する

医療費負担の軽減は長期慢性疾患、小児慢性
疾患 (キャリーオーバーを含め)と共に本来健康
保険制度でおこなうべき。高額療養費制度の中
の長期療養制度の拡大および高額療養費制度
の負担限度額の大幅引き下げが必要

検診,相談、居宅生活支援,情報提供などの事
業は当分そのまま継続かつ拡充する
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JPAが提案する

新しい難病対策とは②

希少疾病、重症患者への支援や研究と直結する
保険外負担の治療費に対する支援などの特別
な対策を充実させる

保健所および相談支援センターの機能を一層充
実させ、相談支援センターの運営は国が責任を
持つ

患者会の社会的役割を認め、ピアサポート、セ
ルフマネジメントを医療の中に明確に位置付ける

患者会の育成をEU諸国なみに位置づける

JPAが提案する

新しい難病対策とは③

就労・就学 0移動支援、医学教育と専門医の養
成、在宅療養体制の整備、入院・施設利用体制
の整備、希少難病対策などを充実させる

それらを保証し、各制度をつなぐものとしての

難病対策推進基本法などのようなものの制定
及び新たな対策における「難病の定義」につい
て患者団体を含めた検討の場を設ける

16



世界ではどうなっている?

EUの希少疾病対策帳旨)

I1207調べ

・希少難病の定義 アメリカ→国内の患者数が20万人未満
EU→ 1万人当たり5人未満

・1999～ 2003 遺伝病を含む希少疾病の関するコミュニティ・アク
ションプログラム

・2003～ 2008 EU公衆衛生プログラム
・2008～ 2013 新公衆衛生プログラム

①既存の希少疾病情報ネットワークを利用した情報交換
②患者、ボランティア、専門家による情報交換
③保健指標の定義づけと疫学データの更新
④第2回欧州希少疾病会議(2007年 )開催
⑤欧州希少疾病レファレンスセンター構想
⑥患者団体への支援

17
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OECD諸国の医療費負担
ポルトガル 通院・入院・薬剤 負担なし
ベルギー  同上

カナダ   通日入負担無し 一部の薬負担あり

オーストリア 同上 薬負担あり 低所得者免除

イギリス 通日入・薬負担無し 児童・妊婦・高齢・
低所得者は負担免除

デンマーク 通・入負担無し 薬3～ 5割  労働
者は負担免除

ギリシア 通・入負担無し 薬2.5割
スペイン 同上 薬4割 慢性目指定疾患1割
年金者・施設入所者負担免除

イタリア 同上 検査の一部負担 薬の一部負担
低所得・障害は負担免・保険料負担無

●
　
　
　
　
●
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オランダ 通院負担無し 長期入院・形成一部負
担薬負無し 1年超入院負担無し

ドイツ 通院負担無し 入院14日 まで定額負担
薬定額負担 低所得・障害負担免除・保険料免除
18歳未満保険料負担無し

アイルランド 通院負担無し 入院定額負担
薬定額負担 労働者は保険料負担なし

フランス 通院75%償還 入院20%(30日 以内)

+薬償還)長期入院と指定する30疾病は負担無し

アメリカ 65歳以上 メディケア

低所得 メディケイド

(以上 法研 「欧米諸国の医療保障」参照 )



新たな難病対策・特定疾患対策を提案する

2009年 15月 31日
日本難病・疾病団体協議会 (」PA)

第 5回総会

わが国の難病対策 は昭和 47年 (1972年 )「難病対策要綱」に基づいて始 め られ、

以来大きな成果 を挙げつつ 37年を経過 し、今 日を迎えている。

この間わが国の科学技術、医学・医療の発展は著 しく、また世界的にもかつてない超

高齢化社会を迎 えたことによって、特定疾患対策の登録患者数は大きく増加 した。さら

に新たに難病対策 として取 り組まなければならない疾患の要望も増大 し、特定疾患に指

定 されている疾患 と未だ指定に至っていない疾患 との格差や、小児慢性特定疾患治療研

究事業対象疾患の 20歳 を超 えた患者への支援など、至急取 り組まなければならない課

題が山積す るにいたっている。

これ らの課題や切実な患者 。家族の要望の解決について新たな難病対策のあ りかたを

提案 し、それ を保障す るものとして各関係法律を連携 させるために難病対策の推進に関

する基本法の制定についての提案もお こな うものとする。

またこの提案は「現行の難病対策等か らの後退は しないこと」を前提 とし、日本の医

療保険制度が難病や長期慢性疾患の患者 が経済的な理由で治療を受けられない とい う

ことが無いよ うに、そ して全ての国民が等 しく必要 とする医療が受けられる社会の実現

の一助 となることを心か ら願 うものであ り、それまでのあいだ現行難病対策の拡大と充

実に全力を挙げることとする。

難病患者 。家族への医療費を含む福祉支援、原因の究明と治療法の早期発見、医療

体制の整備 、在宅医療支援などの難病対策の充実 。強化こそが、国の医療 と福祉を

底辺か ら支える施策 として重視 し、必要十分な予算の増額を行い、現行事業を徹底

的に強化す ること。

新 しい難病対策の柱 を、①原因研究、治療研究、入院施設を含めた医療体制整備、

専門医の養成を含めた医療連携 。医学教育、医療・福祉連携の推進②社会研究を含

めた福祉支援、就労支援、教育支援、相談支援センターなどの相談支援③検診を含

めた在宅医療体制の整備、新薬開発支援一の 3つ の柱 とし、医療費助成については、

一部 (症例 を集めることを目的 とした医療費助成や保険外の検査・治療研究、先進

医療の自費負担分お よび入院時食事療養費負担金・差額室料などの保険外負担分 )

を除き、特定疾患治療研究事業か らはず し、医療保険制度 として実施すること。

難病や長期
llin性疾患の医療費公費負担 (助成)については、治療は即生命に直結す

ることや生涯にわたっての治療を必要 とするところから、現在の高額療養費制度の
「高額長期疾病」の対象疾患を拡大するか、または高額療養費制度 とは別の長期療

養給付制度 を設けること。このことによって 20歳を超えた小児慢性疾患の患者や

ワ
“
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現在特定疾患の対象 とされていない難病や長期慢性疾患の患者 も対象 とす ること

ができる。内容 においてはヨーロッパ先進各国の実施 しているものを参考とし、入

院、治療 。手術、投薬、リハ ビリ、在宅支援などその実態 と必要に応 じたものとし、

とくに低所得患者への支援を重点 とすること。

4.難治性疾患克服研究事業は対象疾患を大幅に拡大 し、極めて症例の少ない疾患、非

常に重篤な疾患、診断基準の確立 していない疾患も対象 とし、患者数の多少に関ら

ず難治性の疾患 を全て対象 とすること。

5.福祉的支援については現行福祉制度の適用拡大 と介護保険法での必要な支援をうけ

ることができるよう対象疾病指定を廃止 し、対象年齢の拡大をおこな うこと。さら

にそれ らの法の対象 とならない部分や、不足の部分を難病対策における支援の対象

とすること。

6.障害年金、生活保護な どの所得保障については難病や長期慢性疾患などの疾患特性

を十分に考慮 し、休業補償なども含め療養生活 を支援できるものとすること。

7.難病患者 に とって必要な入院や治療を保障 し、また、重症患者の在宅療養や施設入

所、生活施設の確保 を保障する対策をお こな うこと。

8.ウ イルス肝炎、ATL(成 人 T細胞 白血病)ウ イルス感染症、HIV感染症、C」 D(ク
ロイツフェル ト・ヤコブ病)な どの薬害・医療被害については、国、企業などの加

害者責任 を明 らかに して、治療法の研究推進 と薬害 。医療被害の再発防止および感

染拡大の防止、社会的差別 と偏見をなくし、福祉・就労・就学の支援を行い、医療

費や介護支援 。所得保障などを目的 とした 「薬害防止法」や 「医薬被害者救済基本

法」等の制定をお こな うこと。

9.難病対策における保健所の役割を再評価 し、難病相談支援セ ンター と連携 して患者

家族の支援に当たるよう、地域保健法の見直 しなどもおこない、その役割の充実強

化 をおこな うこと。

10.難 病相談支援セ ンターはその役害Jと 機能を拡大 し、患者会 との連携・協働を促進

し、患者会の 自主性 を尊重する運営をお こな うよう者「道府県に対する支援を強化 し、

また各セ ンターの運営 と活動水準を保障するために、一定の額までの運営費を全額

国の負担 とし、それを上回る額については、国 と自治体の 2分の 1負担 とするよう

補助金のあ り方 を改善す ること。さらに全国の難病相談 。支援センター間の連携 と

相互支援、情報交換や研修などを行い、全国的な難病問題の情報発信機能 として、

全国難病センターを開設すること。カロえて患者・家族団体を重要な社会資源 として

認めその育成・強化支援をおこな うこと。

11。 以上の諸施策 を保障 し関係する法律 との連携 。調整を図 り、また、難病患者等の

人権を守 るために難病対策の推進に関する基本法の制定をお こな うこと。

12.難 病対策 を将来にわたつてより充実 。発展 させ るために、現行の難病の定義、概

念の見直 しを含 め、以上の対策を検討す る、患者・家族団体を含めた 「総合的な難

病対策の実現のための検討会」を設置すること。



資料 1

難治性疾患克服研究事業の概要

1.概   要

原因が不明であつて、治療方法が確立していない、いわゆる難病の中でも

積極的に研究を推進する必要のある疾患について、臨床調査研究分野、研究

奨励分野、横断的基盤研究分野、重点研究分野からなる研究事業を行つてい

る。

2.研 究 内 容

(1)臨床調査研究分野

以下の 4要素 (①～④)を満たす疾患の中から、学識者から成る特定疾患

対策懇談会の意見を聞いて選定した疾患について、全国の専門家による組織

的な研究班において、原因究明や治療法開発等を目的とした研究を行う。現

在、 130疾患が対象となっている。

①希 少 性 :患者数が有病率からみて概ね5万人未満の患者とする。

②原因不明 :原因又は発症機序 (メ カニズム)が未解明の疾患とする。

③効果的な治療方法未確立

完治に至らないまでも進行を阻止 し、又は発症を予防 し得る手法が確立 されてな

い疾患とする。

④生活面への長期にわたる支障 (長期療養を必要とする)

日常生活に支障があり、いずれは予後不良となる疾患或いは生涯にわた り療養を

必要とする疾患とする。

(2)研究奨励分野 (平 成 21年度より創設 )

4要素を満たす疾患のうち臨床調査研究分野に含まれないものであって、

これまで研究が行われていない疾患について、実態把握や診断基準の作成、

疾患概念の確立等を目指す (原 則 1年 とする)。

(3)横断的基盤研究分野

臨床調査研究分野の疾患について、横断的な病因・病態解明に関する研究、

患者の QOLの 向上などの社会医学的な研究、生体試料の収集、提供などを

行う。

(4)重 点研究分野

臨床調査研究分野の疾患について、先端医療開発特区 (ス ーパー特区)制
度を活用 し、革新的診断 口治療法の開発に向けた研究を行う。



難病の研究事業 (平成21年度)

研究奨励分野<平成21年度新設>
(約 100疾患)

臨床調査研究分野
(130疾患)

重点研究分野 (※ 1)

(革新的診断・治療法を開発 )

4要素を満たす疾患のうち臨

床調査研究分野に含まれない

ものであつて、これまで研究
が行われていない疾患につい

て、実態把握や診断基準の作

成、疾患概念の確立等を目指

す (原則 1年 とする)

・希少性 (患者数5万人未満)

・原因不明
日治療方法未確立
0生活面への長期の支障
の4要素を満たす疾患から
選定し原因究明などを行う

・骨髄線維症
・倶1頭動脈炎
・フィッシャー症候群
・色素性乾皮症

・ライソゾーム病
・特発性間質性肺炎
・表皮水疱症
・筋萎縮性側索硬化症

(45疾患 )

臨床調査研究分野のうち、
治療が極めて困難で、かつ
医療費が高額な疾患につ
いて、医療の確立、普及を
図るとともに、患者の医療
費負担の軽減を図る。(ALS)など

横断的基盤研究分野 (※ 1)

(疾患横断的に病因・病態解明)

※1重点研究分野及び横断的基盤研究分野の対象疾患は、臨床調査研究分野の対象疾患と同じ。



希少な難治性の疾患の数と研究事業について

特定疾患治療研究事業
の対象疾患45疾患
・ライソゾーム病
・特発性間質性肺炎
・表皮水疱症

・筋萎縮性側索硬化症 (ALS)など

臨床調査研究分野 (※a
の対象疾患
130疾患

・骨髄線維症
・側頭動脈炎
ロフィッシャー症候群
・色素性乾皮症 など

研究奨励分野 (※a
の対象疾患

約100疾患

※1 希少難病の定義は各国異なるため幅がある数値となつている。
※2難治性疾患克服研究事業の一つの分野。
※3それぞれの事業には、「希少」の基準を超える患者数5万人以上の疾病も含まれている。

希少な難治性の疾患
5,000-7.000J戻 痣t(※ 1)
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平成21年度難治性疾患克服研究事業 (1次・2次公募分)採択課題一覧表

番

号
研究者等

名
所属研究機関 採択課題名

交付基準額
(千 円)

①臨床調査研究分野 2,009,35C

1 小 澤 敬 也 自治医科大学 特発性造血障害に関する調査研究 65,000

村田 満 慶應義塾大学 血液凝固異常症に関する調査研究 65,000

原 寿郎 国立大学法人九州大学 原発性免疫不全症候群に関する調査研究 43,700

根野 博史 岡山大学大学院 難治性血管炎に関する調査研究 62,400

5 山本 ―彦 東京大学大学院 自己免疫疾患に関する調査研究 78,000

6 石ヶ坪 良明
公立大学法人横浜市立
大学大学院

ベーチェット病に関する調査研究 32,500

7 松 本 俊 夫 徳島大学大学院 ホルモン受容機構異常に関する調査研究 24,200

8 大磯 ユタカ 名古屋大学大学院 間脳下垂体機能障害に関する調査研究 57.50C

9 藤枝 憲二 胆川医科大学 副腎ホルモン産生異常に関する調査研究 35,000

10 佳宏
国立大学法人東京医科
歯科大学

中枢性摂食異常症に関する調査研究 17,000

11 山 田 信 博 筑波大学大学院 原発性高脂血症に関する調査研究 28.000

山田 正仁 金沢大学大学院 アミロイドーシスに関する調査研究 65,000

水 澤 英洋
東京医科歯科大学大学
院

プリオン病及び遅発性ウイルス感染症に関する調査研究 126,000

14 西 澤 正豊 新潟大学 運動失調症の病1よ解明と治療法開発に関する研究 70,400

中野 今治 自治医科大学 神経変性疾患に関する調査研究 65.000

楠 進 近機大学 免疫性神経疾患に関する調査研究 65,000

新井 ― 順天堂大学 正常圧水頭症の疫学・病態と治療に関する研究 36,000

橋本 信夫
京都大学大学院医学研
究科

ウイリス動脈輪閉塞症の診断・治療に関する研究 23,000

」ヽ椋 祐―劇
公立大学法人名古屋市
立大学大学院

網膜脈絡1莫・視神経萎縮症に関する調査研究 60,000

渡辺 行雄
国立大学法人富山大学
大学院

前庭機能異常に関する調査研究 20.000



′
Jヽ Jll郁 慶應義塾大学 急性高度難聴に関する調査研究 13,000

北 風 政 史 国立循環器病センター 特発性心筋症に関する調査研究 ｎ
υ

＾
υ

杉山 幸比古 自治医科大学 びまん性肺疾患に関する調査研究 48,000

24 三嶋 理 晃 京都大学大学院 呼吸不全に関する調査研究 49,000

坪 内 博仁
鹿児島大学大学院医歯
学総合研究科

難治性の肝・胆道疾患に関する調査研究 78,000

森 安 史典 東京医科大学 門脈血行異常症に関する調査研究 20,000

下瀬川 撤 東北大学大学院 難治性膵疾患に関する調査研究 63,700

岩 月 啓 氏 岡山大学大学院 稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究 65,00C

佐 藤 伸 ― 長崎大学大学院 強皮症における病因解明と根治的治療法の開発 18,000

30 三 森 経 世 京者F大学大学院 混合性結合組織病の病態解明と治療法の確立に関する研究 24,000

大塚 藤 男 筑波大学 神経皮膚症候群に関する調査研究 32,000

戸 山 芳 昭 慶應義塾大学 脊柱靱帯骨化症に関する調査研究 89.100

松 尾 ,脅 ― 名古屋大学大学院 進行性腎障害に関する調査研究 63,050

34 小長谷 正リ
独立行政法人国立病院

機構鈴鹿病院
スモンに関する調査研究 109,200

渡辺 守
東京医科歯科大学大学
院医歯学総合研究科

it治性炎症性腸管障害に関する調査研究 65,000

衛藤 義勝

東京慈恵会医科大学小
児科学講座・DNA医学
研究所

ライソゾーム病 (ファブリ病含む)に関する調査研究 49,000

橋本 公 二
愛媛大学大学院医学系
研究科

重症多形滲出性紅斑に関する調査研究 54.60C

岩本 幸 英 九州大学
特発性大腿骨頭壊死症の診断・治療・予防法の開発を目的とした全国学
際的研究 65.00C



②重点研究分野 333,080

1 福 田 恵 一 慶應義塾大学
プロスタグランジンー12合成酵素遺伝子を用いた肺動脈性肺高血圧症に
対する新規治療法の開発 65,000

小室 一成
千葉大学大学院医学研
究院

新規拡:長型心筋症モデルマウスを用いた拡張型心筋症発症機序の解明 36,400

祖父江 元 名古屋大学大学院 筋萎縮性側索硬化症の病態に基づく画期的治療法の開発 381640

4 尾崎 承一 聖マリアンナ医科大学
ANCA関連血管炎のわが国における治療法の確立のための多施設共同
前向き臨床研究 21,540

5 玉井 克人 大阪大学 表皮水疱症の根治的治療法確立に関する研究 39,000

6 堂 浦 克美
東北大学大学院医学系
研究科

プリオン病に対する診断・,台 療技術開発に関する研究 29,000

7 池田 宇―
信州大学大学院医学研
究科臓器発生制御医学
講座

難治性血管炎に対する血管再生療法の多施設共同研究 45,500

三 谷 絹 子 獨協医科大学内科学 骨髄異形成症候群に対する病態解明・治療法の開発に関する研究 29,000

北本 哲之
東北大学大学院医学系
研究科

プリオン病2次感染に対する現実的滅菌法の開発研究 29,00C

③横断的基盤研究分野 454,700

1 宮崎 義継 国立感染症研究所 特定疾患の微生物学的原因究明に関する研究 50.000

′1ヽ 劇也 隆 夫 北海道大学大学院 新たな診断・治療法開発のための免疫学的手法の開発 60,000

永 井 正規 埼玉医科大学 特定疾患の疫学に関する研究 55,900

小森 哲 夫 埼玉医科大学 特定疾患患者の生活の質 (Qualたy of Life,QOL)の 向上に関する研究 46,800

千葉 勉 京都大学 難治性疾患克服研究の評価ならびに研究の方向性に関する研究 31,000

糸 山 泰 人 東北大学大学院 重症難病患者の地域医療体制の構築に関する研究 65,000

7 今 井 尚志
独立行政法人国立病院

機構宮城病院
特定疾患患者の自立支援体制の確立に関する研究 42,000

荻野美恵子 北里大学 難治性疾患の医療]i構造に関する研究 39,000

反 町 典子
国立国際医療センター
消化器疾患研究部

HLA多 型が寄与する自己免疫疾患の発症機序の解明 65,000



④横断的基盤研究分野生体試料等の収集に関する研究 298,500

1 渡辺 守 東京医科歯科大 小腸生検検体大規模解析による特定難治性疾患病態理解に関する研究 5,000

山原 研一 国立循環器病センター
ヒトiPS細 胞由来血管内皮細胞の分化誘導技術を用いた高度肺血管性
肺高血圧症の病態生理解析と創薬に関する先端研究

6.00C

青 木 正 志 東北大学
脊髄性進行性筋萎縮症 (sPMA)の 臨床情報および遺伝子収集に関する
研究 5,00C

4 東 範行 国立成育医療センター
先天性難治性網l莫

。視神経障害に対する生体試料の収集及び病態把握
に資する遺伝子バンクの創生 5,000

梅 澤 明 弘
国立成育医療センター

研究所

ライソゾーム病を含む先天性代謝異常症および自己免疫性肝炎、劇症蔦
炎、特発性門脈圧克進症、肝外門脈閉塞症、Budd― Chi翻症候群、肝内
結西症 、肝内胆管障害に由来する生体試料の収集・バンクイヒ

5′000

高橋 政 代
独立行政法人理化学研
究所

網1莫変性疾患の多施設遺伝子診断システムの構築 5,000

7 森 田 光 哉 自治医科大学 原発性側索硬化症の疾患独立性および病態に関する解析 5,000

8 山野 嘉久 聖マリアンナ医科大学
HttLV―l関連脊髄症(HAM)患者データベースと検体バンクの確立による関
東の研究拠点機関形成 5,000

矢澤 生 コ立長寿医療センター
生体試料等の収集に関する研究 (難治性疾患克服のための組織バンク
の研究 )

5,000

橋本 隆 久留米大学
皮膚難病の自己免疫水疱症の自己抗原のプロテオミクスによる同定と診
断システムの確立 23,00C

11 中 島 健 二 鳥取大学 進行性核上性麻痺(PSP)の 生体試料等の収集体制整備に関する研究 5.000

日上ヒ 紀文 慶應義塾大学
ヒト腸内細菌フローラ生体試料バンクの確立からの炎症性腸疾患プロバ
イオティクス開発への基盤的研究

｀ 5,000

左々木 秀薩 北海道大学大学院 脊髄空洞症の発症素因に関する研究 5,000

14 佐野 輝 鹿児島大学 有棘赤血球舞踏病の疫学調査と診断法の確立および分子病態の解明 5,000

晨谷川 ―詈
独立行政法人国立病院
機構相模原病院

ハンチントン病のバイオリソース構築に関する研究 5,000

高橋 良輔 京都大学 パーキンソン病および類縁疾患患者iPS細胞を用いた病態解明 5,000

小池 春樹 名古屋大学 慢性炎症性脱髄性多発神経炎の臨床情報 ,生体試料バンクの構築

田 中 章 景
名古屋大学大学院医学
系研究科

球脊髄性筋萎縮症のデータベースおょび生体試料バンク構築 5,000

祖父江 元 名古屋大学 筋萎縮性側索硬化症患者の遺伝子・生体試料バンクの構築 5,000

20 後藤 順 東京大学
ペルオキシソーム病 :副腎自ジストロフィーの生体試料収集及び、臨床病
型修飾因子についての研究 5,000

矢部 みはる 東海大学 ファンコニ貧血とその類縁疾患の生体試料収集に関する研究 51000

迎 寛 長崎大学 特発性間質性肺炎患者における生体試料等の収集に関する研究 4,500

4



川 上 康 筑波大学 原発性高脂血症患者の生体試料収集に関する研究 5,000

24 向井 徳 男 旭川医科大学 医学部 偽性低アルドステロン症に関連する生体試料等の収集に関する研究 5,000

鈴 木 則宏 慶應義塾大学 医学部
大脳皮質基底核変性症由来IPS細 胞の樹立とタウオパチーの新規治療
戦略の確立 5,000

川 畑 仁 人
東京大学 医学部附属
病院

全身性エリテマトーデスにおける修飾自己抗原を用いた自己反応性B細
胞を標的とする病勢モニタリングと特異的細胞機能抑制治療の開発

4,000

古谷 博和
独立行政法人国立病院
機構大牟田病院

進行性骨化性線維異形成症(FOP)の生体試料の集積と新規治療法の開
発に関する基盤研究 5,000

高後 裕 旭川医科大学
特発性造血障害患者生体試料の安定的収集法の確立による鉄代謝異
常関連造血障害の解析

岩田 岳
独立行政法人国立病院
機構 (東 京医療センター

臨床研究センター )

加齢黄斑変性症、ポリープ状脈絡1莫血管症の生体試料バンク及び情報
データベースの構築

10,000

30 宮脇 利男 富山大学 原発性免疫不全症候群患者からの生体試料収集に関する研究 5,000

大磯 ユタカ 名古屋大学
ADH分泌異常症 (尿崩症 )を呈するリンパ球性漏斗下垂体後葉炎の診断
マーカーの開発に向けた患者検体の収集

5,000

山田 正仁 金沢大学 脳アミロイドアンギオパチーの生体試料収集に関する研究 5,000

Jヒ 層1 政 史 国立循環器病センター
患者由来細胞のiPS細胞化による心筋症の新しい診断法開発を目指した
生体試料の収集

5,000

本村 政勝 長崎大学 重症筋無力症の前向き臨床研究と生体試料バンクの構築 5,000

武藤 正彦 山口大学 稀少難治性皮1≒疾患克服のための生体試料の収集に関する研究 i3,000

山本 一彦
東京大学 医学部附属
病院

膠原病、自己免疫疾患の重複症候群を中心とした実態把握と解析に向
けた試料収集

10,000

稲葉 俊哉 広島大学
AMLlおよび7q欠失責任遺伝子変異情報を有する骨髄異形成症候群検
体バンクの構築 5,00C

吉 良 潤 一
九州大学 医学 (系 )研

究科 (研究院 )

生体試料等の収集に関する研究 :日 本人多発性硬化症患者緯度・病型
別臨床データ/サンプルバンクの構築

5.00C

堀江 稔 滋賀医科大学 家族性突然死症候群の遺伝的背景の解明 5,00C

40 1+そゞ正 祥 東京医科歯科大学 抗好中球細胞質抗体関連血管炎患者のgenOmに DNA収集に関する研究 5,000

斎藤 加代子 東京女子医科大学 小児期発症の脊髄性筋委縮症の生体試料収集に関する研究 5,000

42 早坂 渭 国立大学法人山形大学 l市胞低換気症候群の病態の研究 5.00C

43 本寸田 美穂 国立精神・神経センター
線条体黒質変性症を主体とするパーキンソン症候群のバイオリソースバ
ンク構築に関する研究

51000

44 中村 稔

独立行政法人国立病院

機構長崎医療センター

臨床研究センター

難治性肝臓疾患(原発性胆汁性肝硬変)の生体試料等の収集に関する研
究 51000

45 田島 敏広 北海道大学 先天性副腎低形成症の成因解析と新たな治療法の検討 5,000



46 塩原 哲夫 杏林大学 重症多形滲出性紅斑の生体言式料収集・保管管理システムの確立 5,000

47 水澤 英 洋 東京医科歯科大学 皮質基底核変性症(CBD)の 生体試料等の収集体制整備に関する研究 5,000

48 渡辺 守 東京医科歯科大学 特定難治性疾患患者の回腸。大腸生検組織バンク構築 13,000

49 高 島 成 二 大阪大学
重症特発性心筋症患者の生体資料の収集および新規予後規定因子の
検索・解析 5,000

50 宇佐美 真 信州大学 難治性内耳疾患の遺伝子バンク構築 5,000

宮本 享 国立循環器病センター ウイリス動脈輪閉塞症における生体試料の収集に関する研究 5.000

⑤横断的基盤研究分野生体試料等の効率的提供の方法に関する研究 130100C

1 亀 岡 洋 祐
独立行政法人医薬基盤
研究所

難治性疾患克服のための難病研究資源バンク開発研究 1301000



⑥研究奨励分野 疾病の診断基準等作成のための奨励研究 830,190

1 横関 博雄 東京医科歯科大
特発性局所多汗症の疫学調査、脳血流シンチの解析による病態解析及
び治療指針の確立 10,000

2 吉 田 誠克
京都府立医科大学大学

院

アレキサンダー病の診断基準の作成、全国疫学調査、病態解明・治療法
開発のための研究

18,00C

難 波 栄二 国立大学法人鳥取大学 日本人脆弱X症候群の実態調査研究 26.000

4 松 原 洋 一 東北大学
コステロ症候群,CFC症候群類縁疾患の診断基準作成と患者数把握に関
する研究 26,000

青 木 正志 東北大学 封入体筋炎(IBM)の 臨床調査および診断基準の作成に関する研究 18,200

6 東 範行 国立成育医療センター 先天白内障の原因究明と診断治療基準の創生 26.000

平 田 恭信 東京大学 マルファン症候群の日本人に適した診断基準と治療指針の作成 16,900

花 房 俊昭 大阪医科大学 多施設共同研究 :劇症¬型糖尿病の診断マーカー同定と診断基準確立 26,000

山崎 麻美
独立行政法人国立病院

機構大阪医療センター
胎児診断における難治性脳形成障害症の診断基準の作成 52.000

10 林 泰秀
群馬県立小児医療セン

ター
ダウン症候群でみられる一過性骨髄異常増殖症の重症度分類のための
診断基準と治療指針の作成に関する研究

26,000

11 吉良 潤―
九州大学大学院医学研

究院

疾病の診断基準等作成のための奨励研究 :アトピー性脊髄炎診断基準
の作成とそれに基づいた臨床疫学調査の実施

15,600

平 野 賢―
大阪大学大学院医学系

研究科

中性脂肪藷積心筋血管症の発見―その疾患概念の確立、診断法、治療
法の開発

26,000

中野 赳 二重大学
肺血栓塞栓症/深部静脈血栓症 (静脈血栓塞栓症)の院内予防指針策
定ならびにその普及と評価に関する研究

7,000

14 中尾 ― 和
京都大学 医学 (系 )研

究科 (研究院 )

低身長症におけるCNP有効症例の把握と診断法の確立 26,000

岩崎 真― 東京大学 医学部附属

病院

特発性耳石器障害によるめまいの診断基準および治療ガイドラインの作
成 5,000

藤原 成悦 国立成育医療センター 慢性活動性EBウイルス感染症の実態解明と診断法確立に関する研究 24,700

森崎 裕 子 EIl立循環器病センター
ロイス・ディーツ症候群の診断基準作成に向けた臨床所見の収集と治療
成績の検討

13.000

田上 昭人 国立成育医療センター Pelizaeus― Mer2baCher(PMD)病 の診断及び治療法の開発 26.000

丸岡 豊 国立国際医療センター 進行性下顎頭吸収の診断基準策定とその治療に関する研究 26,000

20 中本寸 公俊 熊本大学
高チロシン血症を示す新生児における最終診断への診断プロトコールと
治療指針の作成に関する研究

26,000

野村 伊知即 国立成育医療センター
新生児食物蛋白誘発胃腸炎(N― FPIES)の疾患概念確立、実態把握、診
断治療指針作成に関する研究

26,000

宮 田 哲郎
東京大学 医学部附属
病院

急性大勁脈症候群に対する予防治療の指針作成に向けた基礎研究 20,000



奥 山 虎 之 国立成育医療センター
顔面形態異常を伴う先天性奇形症候群 (スミスーマゲニス症候群を含む )

の3次元デジタル画像解析の復元データに基づく診断基準の作成と患者
数の把握に関する研究

26000

新宅 治夫 大阪市立大学
小児神経伝達物質病の診断基準の作成と患者数の実態調査に関する研
究 22,000

25 飯 島 ―誠 神戸大学
鯉弓耳腎(BOR)症候群の発症頻度調査と遺伝子診断法の確立に関する
研究 26,000

小崎 里華 国立成育医療センター
Rubinstein― Taybi症候群の臨床診断基準の策定と新基準にもとづ〈有病
率の調査研究 13,000

水 谷 化蓼糸己 東京医科歯科大学
毛細血管拡張性小脳失調症の実態調査、早期診断法確立と、病態評価
に関する研究 26.000

」ヽ崎 健次劇 壼應義塾大学
CHARGE症 候群の臨床診断基準の改訂と新基準にもとづく有病率調査
およびDNAバンク・IPS細 胞の確立 26,000

塩 谷 隆イ言 秋田大学
遺伝性出血性末梢血管拡張症 (オスラー病)に関する遺伝疫学的検討と
診療ガイドラインの作成 21,600

30 谷 澤 幸 生 山口大学 Wo fram症候群の実態把握および診断法確立のための調査研究 26,00C

牛田 享宏 愛知医科大学 脊髄障害性疼痛症候群の実態の把握と病態の解明に関する研究 26,000

伊藤 雅之 国立精神・神経センター
レット症候群の診断と予防・治療法確立のための臨床および生物科学の
集学的研究 25,090

松 本 直 通 横浜市立大学 年齢依存性てんかん性脳症の分子疫学と臨床像の解明 26,000

梅 原 久 範 金沢医科大学・医学部
新規疾患,ヒG4関連多臓器リンパ増殖性疾患(贈G4+MOLPS)の確立のた
めの研究 25,000

森尾 友宏
国立大学法人東京医科
歯科大学

成人型分類不能型免疫不全症の実態把握、亜群特定に基づく診断基準
策定及び病態解明に関する研究

i3,000

横関 1専 雄 東京医科歯科大学
難治性慢性痒疹・皮膚そう痒症の病態解析及び診断基準・治療指針の
確立 20,000

副島 英伸 陸賀大学
ゲノム刷り込み疾患Beckwth― Wiedemann症 候群の全国調査と遺伝子解
析に基づく診断基準の作成 22,100

０
０



Э研究奨励分野 疾病の実態把握のための奨励研究 :,491,320

1 横手 幸太良「千葉大学大学院 ウエルナー症候群の病態把握と治療指針作成を目的とした全国研究 26`000

渡辺 守 東京医科歯科大 難治性腸管吸収機能障害に関する調査研究 5,000

安友 康 二 徳島大学 血球貪食症候群の病態・診療研究 26,000

―瀬 白帝 山形大学 後天性血友病Xmの実態調査、発症機序の解明と治療方法の開発 5,000

櫻井 晃洋 信州大学
わが国における多発性内分泌腫瘍症の診療実態把握とエビデンスに基
づく診療指針の作成 16.38C

右田 清志
独立行政法人国立病院
機構長崎医療センター

本邦における家族性地中海熱の実態調査 16,500

加藤 達 夫 国立成育医療センター 難治性川崎病の治療ガイドライン作成 26,000

藤野 明浩 国立成育医療センター
日本におけるリンパ管腫患者 (特に重症患者の長期経過)の実態調査及
び治療指針の作成

16,000

9 本すξも 温 子 国立成育医療センター
胎児・新生児障害の原因となる自己抗体陽性女性の妊娠管理指針の作
成 26,000

10 堀 川 玲 子 国立成吉医療センター
有機酸代謝異常症 (メチルマロン酸血症・プロピオン酸血圧う、尿素サイタ
ル異常症 (CPSl、 OTC欠損症)、 肝型糖原病の新規治療法の確立と標準
化  __

26,000

11 緒方 勤
国立成育医療センター

研究所
性分化異常症の実態把握と治療指針作成 26,000

久保田 雅也 国立成育医療センター コケイン症候群の実態把握および治療とケアの指針作成ための研究 7.00C

松井 陽 国立成育医療センター 新生児・軍L児胆道閉鎖症の総合的な管理 (診断・治療)に関する研究 i3.000

14 内潟 安子 東京女子医科大学 自発性低血糖症の実態把握のための全国調査 8.490

秋山 真志
北海道大学大学院医学
研究科

道化師様魚鱗癬の治療のための指針の作成と新規治療戦略の開発 20,000

古庄 知 己 国立大学法人信州大学
エーラスダンロス症候群 (主 に血管型および新型)の実態把握および診療
指針の確立 7,000

中西 敏雄
学校法人東京女子医科
大学

内臓錯位症候群の疫学と治療実態に関する研究 26,000

加我 牧子 国立精神・神経センター Landau― Klerner症候群の実 i腺把握のための奨励研究 13,000

西野 一三 国立精神・神経センター 遠位型ミオパチーの実態調査 26,000

20 井上 健 国立精神・神経センター 先天性大脳白質形成不全症の診断と治療に向けた研究 20,150

陸々木 征行 国立精神・神経センター
小児交互性片麻痺の疫学と病因および治療法開発の研究疾病の実態把
握のための奨励研究 4,000

遠藤 文夫 熊本大学
小児希少難病 (先天性アミノ酸代謝異常症等)の新規治療導入状況と実
態の把握及び長期フォローアップ体制の確立

26,000



梶 龍兒 徳島大学 ジストニアの治療法の確立・治療指針策定のための調査研究 19,000

24 神田 隆 山口大学
ビッカースタッフ型脳幹脳炎の本邦における実態把握と病態解明にむけ
た研究 26,000

成瀬 光栄
(独 )国 立病院機構京者F

医療センター
褐色細胞1重 の実態調査と診療指針の作成 23.010

藤井 克則 千葉大学 Go‖n症候群の病態解明と治療法確立のための臨床的研究 3,000

青 沼 和 隆 筑波大学
心電図健診による長期にわたる疫学調査 :Brugada(ブ ルガダ)症候群の
長期予後調査 20,000

橋爪 誠
九州大学 医学 (系 )研

究科 (研究院 )

非ウイルス性鬱血性肝硬変の病態解析・治療法確立に関する研究 10.ooo

黒滝 直弘 長崎大学
発作性運動誘発性舞踏アテトーゼ(PKC)の 有効治療薬開発のための分
子メカニズムの解明 26.000

30 森本 哲 自治医科大学 医学部 乳児ランゲルハンス細胞組織球症の病態解明と診療研究 23,000

小 島 勢二 名古屋大学
先天性角化不全症の効果的診断法の確立と治療ガイドラインの作成に
関する研究 9,200

宮本 享 国立循環器病センター
非もやもや病小児閉塞性1菌 血管障害の実態把握と治療指針に関する研
究 13,000

上野 聡 奈良県立医科大学 AAA症候群の実態把握のための奨励研究 18,720

34 鎌 倉 史郎 国立循環器病センター 進行性心臓伝導障害の病態診断と遺伝子基盤に関する研究 26,000

大橋 博 文
埼玉県立小児医療セン

ター
アンジェルマン症候群の病態と教育的対応の連携に関する研究 8,000

古 川 福 実 和歌山県立医科大学 中條一西村症候群の疾患概念の確立と病態解明へのアプローチ 26,000

高 田 修治 国立成育医療センター
クラインフエルター症候群およびターナー症候群の臨床病態・治療プログ
ラムの検討と発症機構解明による診断法の開発

26.000

ヰ黄田 俊 平 横浜市立大学 若年性線維筋痛症の診断・疫学、病因・病態の解明と治療法の創出 13,000

近藤 雅雄 東京都市大学
遺伝性ポルフィリン症の全国疫学調査ならびに診断・治療法の開発に関
する研究 26,000

40 カロ手セ君孝

独立行政法人国立病院

機構 (東京医療センター

臨床研究センター )

先天性両側小耳症・外耳道閉鎖疾患に対する、良い耳介形成・外耳道・
鼓膜・鼓室形成術の開発と両耳聴実現のためのチーム医療

5,000

三漱1
性 熊本大学 大学院医学

薬学研究部 (医 )

高プロリン血症の臨床的多様性の解明と新しい診断基準及び長期フォ
ローアップ体制の確立 26,000

42 黒 田 連夫 国立成育医療センター
新生児および乳幼児肝血管1重 に対する新規治療の実態把握ならびに治
療ガイドライン作成に関する研究

26.000

43 星野 英紀 国立成育医療センター カナバン病の実態把握とケア指針作成のための研究 6,000

44 高橋 正紀 大阪大学 本邦における筋チャネル病の実態に関する研究 26,Ooo

45 谷 口 正実

独立行政法人国立病院
機構 (相 模原病院臨床
研究センター )

原因不明の慢性好酸球性肺炎の病態解明、新規治療法、およびガイドラ
イン作成に関する研究

19,500

ｎ
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46 吉浦 孝―自 長崎大学
ゲノム異常症として歌舞伎症候群原因遺伝子同定と遺伝子に基づく成長
障害治療可能性の研究開発

26,000

47 野々山 恵章 防衛医科大学校 細網異形成症の診断と治療に関する調査研究 20,000

48 有馬 隆博 東北大学
ゲノムインプリンティング異常症5疾患の実態把握に関する全国多施設共
同研究 26,000

49 小久保 康昌
二重大学 医学系研究
科

牟婁病の実態の把握と治療指針作成 17.000

50 小野寺 理 新潟大学 遺伝性脳小血管病の病態機序の解明と治療法の開発 24,000

51 新関 寛徳 国立成育医療センター
肥大性皮膚骨膜症における遺伝形式を踏まえた新しい病型分類の提言
と既存治療法の再評価 26,00C

52 山田 昌和

独立行政法人国立病院
機構 (東京医療センター
臨床研究センター )

先天性角1莫 混濁の実態把握と診断法確立のための研究 15,000

岡崎 和 ― 関西医科大学 lgG4関 連全身疾患の病態解明と疾患概念確立のための臨床研究 26,000

54 芳賀 信彦
東京大学 医学部附属
病院

先天性無痛症の実態把握および治療・ケア指針作成のための研究 13,390

鈴木 登 聖マリアンナ医科大学 再発性多発軟骨炎の診断と治療体系の確立 261000

鏡 雅代
国立成育医療センター

(研究所 )

14番染色体父性片親性ダイソミー関連疾患の実態把握と診断・治療指針
作成 26.000

角田 晃―
独立行政法人国立病院
機構 (東 京医療センター

臨床研究センター )

声帯溝症の診断治療の確立と、標準化に向けたガイドラインの作成 15,180

58 深見 真紀 国立成育医療センター
チトクロームP450オキシドレダクターゼ異常症の実態把握と治療指針作
成

永井 敏郎 獨協医科大学 Pradeに Willi症 候群の実態把握と治療指針の作成 26,00C

60 呉 繁夫 東北大学 高グlリ シン血症の患者数把握と治療法開発に関する研究 26,00C

川 上 紀 明
国家公務員共済組合連
合会名城病院

脊柱変形由来の胸郭不全症候群の実態調査とその診断・治療方針の検
討 5,000

佐々木 了 北海道大学 難治性血管腫・血管奇形についての調査研究 26,000

IAEp ノに自F 高知大学 フォン・ヒッペルリンドウ病の病態調査と診断治療系確立の研究 22,100

林 松彦 慶應義塾大学 Calciphプ axiSの診断・治療に関わる調査・研究 26,000

稲垣 暢也 京都大学
日本人における新生児糖尿病発症原因遺伝子異常の実態把握および遺
伝子変異部位による薬効変化に関する検討

12,000

大国 恵― 大阪大学 低フォスファターゼ症の個別最適治療に向けた基礎的・臨床的検討 20,150

中川 正 法 京都府立医科大学 シヤルコー・マリー・トゥース病の診断・治療・ケアに関する研究 13,000

大lll 泰介 国立精神・神経センター 乳幼児破局てんかんの実態と診療指針に関する研究 24,700



林 由起子 国立精神・神経センター
リポジストロフィーとミオパチーを合併する新規遺伝性疾患についての疾
患概念の確立と治療法の開発に向けた研究

26.000

日比 紀 文 慶應義塾大学
原因不明小腸潰瘍症の実態把握、疾患概念、疫学、治療体系の確立に
関する研究 26.000

苗代 康可 札幌医科大学 ミクリッツ病およびヒG4関連疾患の病態解析 5′000

松永 達 雄

独立行政法人国立病院

機構東京医療センター

臨床研究センター
両側性蝸牛神経形成不全症の治療指針の確立 11,000

井 上 義 ―

独立行政法人国立病院
機構近畿中央胸部疾患
センター

肺胞蛋白症の難治化要因の解明と診断、治療、管理の 標準化と指針の
確立 21.850

74 神谷 千津子 国立循環器病センター
わが国初の周産期心筋症の全国後方視的・前方視的症例調査に関する
研究 26,000

平家 俊 男
京都大学大学院医学研

究科
高IgD症 候群に対する細胞分子生物学的手法を駆使した診療基盤技術
の開発 26,000

中畑 龍俊

京都大学 物質―細胞

統合システム拠点lps細

胸秤空十 ′ヽ々 _
Cryopy門 n―assOciated penodic syndrOme(CAPS)に対する細胞分子生物学
的手法を用いた診療基盤技術の開発

26.000

平野 賢―
大阪大学大学院医学系

研究科
コレステリルエステル転送蛋白欠損症の病態把握のための疫学研究 26.000

Э研究奨励分野 未分類疾患の情報集約に関する研究 !30,000

1 林 謙治 国立保健医療科学院 未分類疾患の情報集約に関する研究 130.000

０
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参考資料 3

平成 21年度 厚生労働科学研究費補助金

難治性疾患克服研究事業 公募要項の概要

1 先端医療開発特区 (ス ーパー特区)採択課題を加

速する研究

2 難治性疾患克服研究事業 (三次公募 )

・ 横断的基盤研究分野

・ 研究奨励分野

表 1 「臨床調査研究分野」の対象疾患一覧

表 2 「研究奨励分野」の対象疾患一覧



1 先端医療開発特区 (スーパー特区)採択課題を加速する研究

<事業概要>
原因が不明で、根本的な治療法が確立 しておらず、かつ後遺症を残すおそ

れが少なくない難治性疾患のうち、患者数が少なく研究の進みにくい疾患に

対 して、重点的・効率的に研究を行うことにより進行の阻止、機能回復・再

生を目指 した画期的な診断 口治療法の開発を行い、患者のQOLの 向上を図

ることを目的とする。

<新規課題採択方針>
難治性疾患の克服に向け、重点研究分野においては、臨床調査研究分野の

範疇に含まれ る疾患 (表 1参照)に ついて臨床研究・臨床への橋渡 し研究の

段階にある画期的診断・治療法の開発に関する研究を優先する。

研究費の規模 :(1)1課題あた り500,000千 円程度 (1年 あたりの研究費)

研究期間 :公募研究課題 :(1)3年
新規採択予定課題数 :公募研究課題:(1)4課 題程度

<公募研究課題 >【一般公募型】

(1)重点研究分

患者の予後や生活の質の改善を目指 し、又は明確かつ具体的な目標を設

定 し、画期的な成果を得ることを目的とする研究の うち、次にあげるもの。

①  難治性疾患の画期的診断・治療法の開発に関する臨床研究

上記の臨床調査研究分野のいずれかの疾患を対象に、画期的な診断

法や、新たな内科的・外科的治療法や、他の疾患に用いられる治療法

の応用等により、患者を治癒に導くような画期的な治療法を開発する

ための臨床研究を積極的に採択する。研究のデザインを明確にすると

共に、実施に向けた準備を周到に行っており、研究期間を有効に活用

して成果を期待できる研究であること。

０
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2 難 治 性 疾 患 克服 研 究事 業 (三次 公 募 )

<事業概要>
原因が不明で、根本的な治療法が確立 しておらず、かつ後遺症を残すおそ

れが少なくない難治性疾患のうち、患者数が少なく研究の進みにくい疾患に

対 して、重点的 口効率的に研究を行うことにより進行の阻止、機能回復・再

生を目指 した診断・治療法の開発を行い、患者のQOLの 向上を図ることを

目的とする。

<新規課題採択方針>
難治性疾患の克服に向け、研究奨励分野においては、<臨床調査研究分野

の対象疾患>(表 1)の範疇には含まれていない、いわゆる難病について、

実態を明 らかにするための研究を行 う。また、全体として、他の研究資金

を得ることがより困難と考えられる希少性の高い疾患を優先する。

研究費の規模 :(1)1課 題あた り50,000千 円～100,000千円

(1年 あた りの研究費 )

(2)1課題あた り4,000千円～ 20,000千 円

(1年 あた りの研究費 )

研究期間 :公募研究課題 (1)3年
公募研究課題 (2)1年

新規採択予定課題数 :公募研究課題 (1)1課 題程度

公募研究課題 (2)30～ 40課題程度

<公募研究課題 >【一般公募型】

(1)横断的基盤研究分

臨床調査研究や他の先端的厚生労働科学研究 (ヒ トゲノム・遺伝子治療研

究、免疫・ア レルギー研究等)に おける研究者との情報交換、技術的支援等

の連携のもと、特定疾患に係る基盤的・基礎的な科学的根拠を集積・分析 し、

医療に役立てることを目的とする研究のうち、次に掲げるもの。

① 生体試料等の効率的提供の方法に関する研究

難治性疾患の生体試料は、希少性が高いため入手が困難である。このた

め、他の疾患の生体試料とは異なり、公平性を確保した提供体制が必要と



見込まれる。このような背景を踏まえ、品質管理が厳格に実施されること

及び公平に提供されることが担保されているヒト細胞・遺伝子 B組織バン

.ク 等であつて、「生体試料等の収集に関する研究」(既公募分)で収集され

た生体試料をモデル的に受け入れ、効率的な提供を行う方法について研究

を行うものであること。

また、「生体試料等の収集に関する研究」(既公募分)に おいて、患者ヘ

の適切な説明及びそれに基づく患者からの同意取得等を求めているが、難

治性疾患については希少性等の観点から他の疾患の場合に付加した対応が

必要と見込まれる。さらに、臨床情報と連携した生体試料収集のニーズも

あると思われる。このような背景を踏まえ、技術的支援等を通じ、収集を
よリー層効率的、効果的に行う方法についても研究を行うものであること。

(2)研究奨励

難治性疾患の研究を一層推進するため、<臨床調査研究分野の対象疾患

>(表 1)に含まれておらず、「希少性 (お おむね 5万人未満)・ 原因不明・

効果的な治療方法未確立・生活面への長期にわたる支障」という四要素を

満たす疾患 (満たす可能性がある場合を含む)の うち、<研究奨励分野の

対象疾患>(表 2)以外の疾患であり、臨床調査研究班等により組織的 自

体系的に研究が行われてこなかったものについて、広く医療関係者等の協

力を求め、患者や病態の実態把握等を目的とする研究のうち、次に掲げる

もの。

なお、「がん」「生活習慣病」「進行性筋ジス トロフィー」「精神疾患」な

ど、他の研究事業において組織的な研究の対象となつているものは対象と

しない。

① 疾病の診断基準等作成のための奨励研究

<臨床調査研究分野の対象疾患>(表 1)及び<研究奨励分野の対象疾

患>(表 2)以外の疾患に対して、研究を行おうとする疾患の診療に携わ

る研究者等が研究班を組織し、診断基準の作成及び当該基準に基づいた患

者数の把握を行うこと。この結果として、当該疾患の研究の発展と、診療

の確立 日向上に資するものとすること。

なお、研究の実施にあたっては、臨床調査研究分野に関連する領域の研

究班がある場合には既存の研究班と、疫学調査を実施する場合には「特定

疾患の疫学に関する研究班」との連携を図るなど、難治性疾患克服研究事

業のこれまでの経験や知見を十分に活用すること。また、 1年以内に、少

なくとも診断基準又はそれに準ずるものを取りまとめ、患者数の把握に努

めること。

4



② 疾病の実態把握のための奨励研究

<臨床調査研究分野の対象疾患>(表 1)及び<研究奨励分野の対象疾

患>(表 2)以外の疾患に対 して、研究を行おうとする疾患の診療に携わ

る研究者等が研究班を組織 し、疫学調査、治療実態の把握及び世界的な研

究の状況等の把握を通 じ、治療のための指針を作成する等、当該疾患の実

態を明らか とする研究を行うこと。この結果として、当該疾患の研究の発

展と、診療の確立・向上に資するものとすること。

なお、研究の実施にあたっては、臨床調査研究分野に関連する領域の研

究班がある場合には既存の研究班と、疫学調査を実施する場合には「特定

疾患の疫学に関する研究班」との連携を図るなど、難治性疾患克服研究事

業のこれまでの経験や知見を十分に活用すること。また、 1年以内に、少

な くとも治療のための指針又はそれに準ずるものを取 りまとめ、疾病の実

態把握に努めること。



表 1 難治性疾患克服研究事業 (臨床調査研究分野)の対象疾患

疾  患  名

1 脊髄小脳変性症

2 シャイ・ドレーガー症候群

3 モヤモヤ病 (ウ イリス動脈輪閉塞症)

正常圧水頭症

多発性硬化症

重症筋無力症

7 ギラン・パレー症候群

フィッシャー症候群

慢性炎症性脱随性多発神経炎

多巣性運動ニューロパチー (ルイス・サムナー症候群)

11 単クローン抗体を伴う末梢神経炎 (クロウ・フカセ症候群)

筋萎縮性慣1索硬化症

脊髄性進行性筋萎縮症

球脊髄性筋萎縮症 (Kennedy―Ater Sung病 )

脊髄空洞症

パーキンソン病

ハンチントン病

進行性核上性麻痺

線条体黒質変性症

ペルオキシソーム病

ライソゾーム病

クロイツフェルト・ヤコブ病(C」 D)

ゲルストマン・ストロイスラー・シヤインカー病(GSS)

致死性家族性不眠症

亜急性硬化性全脳炎(SSPE)

進行性多巣性自賃脳炎(PML)

後繊靭帯骨化症

責色靭帯骨化症

前縦靭帯骨化症

広範脊柱管狭窄症

特発性大腿骨頭壊死症

時発性ステロイド性骨壌死症

旧膜色素変性症

疾  患  名

加齢性黄斑変性症

難治性視神経症

突発性難聴

特発性両側性感音難聴

メニエール病

星発性内リンパ水腫

DRL分泌異常症

ゴナドトロピン分泌異常症

ADH分泌異常症

中枢性摂食異常症

原発性アルドステロン症

偽性低アルドステロン症

グルココルチコイド抵抗症

冨1腎酵素欠損症

覇1腎低形成(アジソン病 )

偽性Hll甲 状腺lll能低下症

ビタミンD受容機|‖異常症

TSH受容体異常症

甲状腺ホルモン不応症

再生不良性貧血

溶血性貧血

不応性貧血 (骨髄異形成症候群)

骨髄線維症

特発性血栓症

血栓性血小板減少性紫斑病(TTP)

特発性血小板減少性紫斑病

IgA腎 症

急速進行性糸球体腎炎

難治性ネフローゼ症候群

多発性晨胞腎

肥大型心筋症

拡張型心筋症

陶東型心筋症



表 1 難治性疾患克服研究事業 (臨 床調査研究分野)の対象疾患

疾  患  名

ミトコンドリア病

Fabry病

家族性突然死症候群

原発性高脂血症

特発性間質性肺炎

サルコイドーシス

びまん性汎細気管支炎

漬瘍性大腸炎

クローン病

自己免疫性肝炎

原発性胆汁性肝硬変

劇症肝炎

特発性門脈圧克進症

肝外門脈閉家症

Budd―Chian症 候 群

肝内結石症

月干内胆管l14害

lit嚢胞線維症

重症急性膵炎

慢性膵炎

アミロイドーシス

ベーチェット病

全身性エリテマトーデス

多発性筋炎・皮膚筋炎

シェーグレン症候群

成人スティル病

高安病 (大動脈炎症候群)

ュルガー病

陪節性多発動脈炎

ウェゲナー肉芽1重症

アレルギー性肉芽腫性血管炎

悪性関節リウマチ

疾  患  名

側頭動脈炎

抗リン脂質抗体症候群

強皮症

好酸球性筋膜炎

硬化性萎縮性苔癬

原発性免疫不全症候群

若年性肺気腫

ランゲルハンス細胞組織球症

肥満低換気症候群

肺胞1圧 換気症候群

原発性肺高血圧症

慢性肺血栓塞栓症

混合性結合組細病

神経線維11症 I型 (レ ックリングハウゼン病)

神経線維腫症Π型

結節性理化症(プリングル病)

表皮水疱症

膿疱性乾疱7

天疱痛

大1出 皮質基底核変性症

■症多形;参 出性紅斑 (急性期)

肺リンパ脈管筋n重症(LAM)

進行性骨化性線維興形成症(FOP)

色素性乾皮症(XP)

下垂体機能低下症

クッシング病

先端巨大症

原発性側索硬化症

有棘赤血球を伴う舞踏病 (有 棘赤血球舞踏病)

HttLV-1関 連脊髄症(HAM)

先天性魚鱗癬様紅皮症

スモン

７
ｆ



表 2 難治性疾患克服研究事業 (研究奨励分野)の対象疾患

疾  患  名

1 アトピー性脊髄炎

2 アレキサンダー病

3 遺伝性ポルフィリン症

4 遺伝性出血性末梢血管拡張症 (オスラー病)

5 通lイ云1生 1出 ′lЧLttF病 (CADASIL、 CARASIL)

6 ウエルナー症候群

7 エーラスダンロス症候群

8 遠位型ミオパチー

9 オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症

家族性寒冷奪麻疹 (FCAS)

11 家族性地中海熱

褐色細胞肥

歌舞伎症候群

カナバン病

カルバミルリン酸合成酵素欠損症

lT型精原病

17 急性大動脈症候群

筋強直性ジストロフィー

筋チャネル病

,1症 l型糖尿病

血球寅食症候群

原因不明小腸油瘍症

高グリシン血症

高チロシン血症

高プロリン血症

高IgD症 候群

後天性血友病X皿

コケイン症候群

コステロ症候群

骨髄―過性異常増殖症

コハク酸セミアルデヒド脱水素酵素欠損症

コレステリルエステル転送蛋白欠損症(CETP)

肥弓耳腎 (BOR)症 候群

疾  患  名

再発性多発軟骨炎

細網異形成症

ジストニア

自発性低血糖症

若年性線維筋痛症

周産期心筋症

小児交互性片麻痺

進行性下顎頭欠損症(PCR)

進行性心臓伝導障害(CCD)

新生児及び乳幼児の肝血管1重

断生児糖尿病

新生児の食物蛋白誘発胃腸炎様疾患 (N― FPIES)

新生児バセドウ

新生児ループス

深部静脈血栓症

スミスマゲニス症候群 (SMS)

成人型分類不能型免疫不全症 (CVID)

脆弱X症候群

声帯満症

性分化異常症

瀬川病

脊髄障害性疼痛症候llt

脊柱変形由来の胸郭不全症候群

セピアプテリン還元酵素欠損症

先天性角化不全症(DC)

先天性角Л莫混濁

先天性大1出 白質形成不全症

先天性白内障

先天性両側小耳症・外耳道閉鎖疾患

多発性内分泌1重瘍症

担道閉鎖症

チトクロームP450オ キシドレダクターゼ異常症

中性脂肪蓄積心筋血管症

０
０



表 2 難治性疾患克服研究事業 (研究奨励分野)の対象疾患

疾  患  名

チロシン水酸化酵素欠損症

低ホスファターゼ症

特発性局所多汗症

特発性耳石器障害

道化師魚鱗癬

内臓錯位症候群

中條―西村症候群

難治性川崎病

難治性血管1重・血管奇形 (混合血管奇形など)

難治性脳形成障害症

難治性慢性痒疹・皮膚掻痒症

乳児ランゲルハンス組織球症

乳幼児破局てんかん

尿素サイクル異常症

年齢依存性てんかん性1出症

肺血栓塞栓症

肺胞蛋白症

非ウイルス性うつ血性肝硬変

肥大性皮膚骨Л失症

ビッカースタッフ型脳幹Л出炎

非もやもや病小児閉家性脳血管「申害

封入体筋炎

フェニルケトン尿症

プロピオン酸血症

芳香族アミノ酸脱炭酸酵素欠損症

発作性運動誘発性舞踏アテトーゼ(PKC)

マルフアン症候群

慢性好酸球性肺炎

慢性活動性EBウ イルス感染症

牟婁病 (紀伊ALS/PDC)

メチルマロン醸血症

毛細血管拡張性小脳失調症(AT)

疾  患  名

両側性蝸牛神経形成不全症

リンパ管腫

ロイス・デイーツ症候群 (LDS)

AAA症候群

Ange!man症候群 (AS)

Beckwth― Wiedemann症候 群 (BWS)

Brugada症 候群

Calciphylaxis

Ca宙nopathy(リ ポジストロフィーとミオバチーを合併する新規遺
伝性疾患)

CFO症候群

Charcot― Marie―ToOth折万

CHARGE症候群

CINCA症 候群

3NP/GC― B系異常による新規骨系統疾患

3o‖ h症候群

七G4関 連全身秋化性疾患

gG4関 連多臓器リンパ増74性疾患 (MOLPS)

ぐlnefeter症候群

_andau Kleffner症 候群

Ⅵicroscopic cO itis

Ⅵuckに―We‖ s症候群 (MWS)

DeliZaeus― Merzbacherソ 丙

Drader W‖ i症 候群 (PWS)

Rett症 候群

Rubhstein Taybi症 候群

Silver― Russe‖ 症 候群  (SRS)

Turner症 候群

Von Hわ pe卜しndau病

Wdttam症候群

14許 染色体父性片親性ダイソミー関連疾患

4型先天性無痛症状(CIPA)

5型先天性無痛症 (cIP)



参考資料 4

重症難病患者入院施設確保事業の概要

1.事業の目的

病状の悪化等の理由により、居宅での療養が極めて困難な状況となり、入

院治療が必要 となった重症難病患者に対 し、適時に適切な入院施設の確保等

が行えるよう、地域の医療機関の連携による難病医療体制の整備を図ること

を目的とする。

2.事業の内容

(1)実施主体

都道府県

(2)対象患者

難治性疾患克服研究事業 (臨床調査研究分野)の対象疾患患者

(3)実施方法

都道府県は難病医療連絡協議会 (連絡協議会)を設置するとともに、

概ね二次医療圏ごとに 1か所ずつの難病医療協力病院 (協力病院)を指

定 し、その うち原則として 1か所を難病医療拠点病院 (拠点病院)に指

定して、重症難病患者のための入院施設の確保を行う。

ア.難病医療連絡協議会

・拠点病院、協力病院、保健所、関係市町村等関係者で構成

・難病医療専門員 (保健師等)を原則 1名配置

・拠点病院、協力病院への入院患者の紹介、患者等からの各種相談に

対応

イ.難病医療拠点病院

・難病医療相談窓回の設置 (必要に応 じて相談連絡員 1名 を配置 )

・協力病院からの要請に応 じ、高度の医療を要する患者の受け入れ

・医療従事者向け難病研究会の開催
口関係機関・施設への医学的な指導・助言

ウ.難病医療協力病院
口拠点病院からの要請に応 じて患者の受け入れ

・地域施設等への医学的な指導 口助言



重症難病患者入院施設確保事業の実施状況

※1「 ×」は未設置を示す

※2拠点病院数、協力病院数は平成20年 3月 31日 現在

1.連絡協議会
設置状況

2拠点病院設置状況

1  設置数

3.協 力病院設置状況

1 設置数

1 北海道 ○ ○ 1 ○ 25

2 青森県 X ○ 1 ○

3 岩手県 ○ ○ 1 ○ 10

4 宮城県 ○ 〇 4 ○ 18

5 秋田県 ○ ○ ○

6 山形県 ○ ○ 1 ○

7 福島県 ○ ○ 1 ○

8 茨城県 ○ ○ 1 ○ 13

9 栃木県 ○ ○ 3 ○

10 群馬県 ○ ○ 1 ○

埼玉県 ○ ○ 1 × 0

千葉県 ○ ○ 1 ○

13 東京都 ○ ○ 30 ○

14 神奈川県 ○ 〇 4 ○

15 新潟県 ○ ○ 1 ○ 453

16 富山県 ○ × 0 X 0

17 石川県 ○ ○ ○ 134

18 福井県 ○ ○ 1 〇

19 山梨県 ○ ○ 1 ○

20 長野県 ○ X ○

岐阜県 ○ ○ 1 ○ 34

22 静岡県 ○ ○ 1 ○

23 愛知県 ○ ○ 1 ○

24 二重県 ○ ○ ○

25 滋賀県 ○ ○ 10 ○

26 京都府 ○ ○ 1 ○

27 大阪府 ○ ○ 1 × 0

28 兵庫県 ○ ○ ○ 14

29 奈良県 × X 0 × 0

30 和歌山県 ○ ○ ○

31 鳥取県 ○ ○ 1 ○

32 島根県 ○ 〇 ○

33 岡山県 ○ ○ 1 ○

34 広島県 ○ 〇 ○

山口県 ○ ○ 1 ○ 9

36 徳島県 ○ 〇 1 ○

37 香川県 ○ 〇 1 ○

38 愛媛県 ○ ○ 1 ○ 50

39 高知県 〇 〇 ○ 48

40 福岡県 ○ ○ ○

41 佐賀県 × 0 ○

42 長崎県 ○ ○ ○ 134

43 熊本県 ○ ○ ○

44 大分県 ○ ○ 1 ○

45 宮崎県 ○ ○ 1 ○

46 鹿児島県 ○ ○ 2 ○

47 沖縄県 × X 0 X



参考資料 5

<経済危機対策 (平成21年 4月 10日 )よ り抜粋>

第 2章 具体的施策

Ⅲ。「安心と活力」の実現―政策総動員

2.安全 目安心確保等

(1)社会保障

〈具体的施策〉

○難病患者に対する支援 (難病患者の医療費負担を軽減する

ため、現在、医療費助成の対象となつていない難病のうち

緊要性の高い疾患について、医療費助成の対象に追加 )

(別紙 2)「経済危機対策」の具体的施策

Ⅲ。「安心と活力」の実現―政策総動員

2.安全 0安心確保等

(1)社会保障

○難病患者に対する支援

口難病患者の医療費負担を軽減するため、現在、医療費助成の

対象となっていない難病のうち緊要性の高い疾患 (11疾患

その他)について、医療費助成の対象 (現在45疾患)に追

加する。

補正予算額 29億円



難病のうち緊要性の高い疾患について

口黄色靭帯骨化症

口拘束型心筋症

口肥大型心筋症

・肺 リンパ脈管筋腫症 (LAM)
・ ミ トコン ドリア病

・脊髄性進行性筋萎縮症

・球脊髄性筋萎縮症

ロステイーフ
゛
ンスロシ

゛
ョンソンデ三ll■君羊

(急性期のみ対象 )

・間脳下垂体機能障害 (一部対象 )

・I慢性炎症性脱髄性多発神経炎 (CIDP)

・家族性高コレステロール血症

(ホモ接合体 )



特定疾患治療研究事業の概要

1.目   的

原因が不明であつて、治療方法が確立していない、いわゆる難病のうち、

治療が極めて困難であり、かつ、医療費も高額である疾患について医療の確

立、普及を図るとともに、患者の医療費の負担軽減を図る。

2.実 施 主 体  都道府県

3.事業の内容  対象疾患の治療費について、社会保険各法の規定に基づく自

己負担の全部又は一部を毎年度の予算の範囲内で都道府県に

対 して補助

4.患者自己負担

所得と治療状況に応 じた段階的な一部自己負担あり

上限額 入 院  0～ 23,100円 /月

外来等  0～ 11,550円 /月

※対象者が生計中心者である場合は上記金額の1/2

5.対 象 疾 患

難治性疾患克服研究事業のうち臨床調査研究分野の対象疾患 (130疾患 )

の中から、学識者か ら成る特定疾患対策懇談会の意見を聞いて選定 しており、

現在、45疾患が対象となつている。

<参考>

(臨床調査研究分野の対象疾患)

次の4要素 (①～④)か ら選定し、現在、130疾患が対象となつている。

①希 少 性 :患者数が有病率からみて概ね5万人未満の患者とする。

②原因不明 :原因又は発症機序 (メ カニズム)が未解明の疾患とする。

③効果的な治療方法未確立

完治に至らないまでも進行を阻止し、又は発症を予防 し得る手法が確立されてない疾患とする。

④生活面への長期にわたる支障 (長期療養を必要とする)

日常生活に支障があり、いずれは予後不良となる疾患或いは生涯にわたり療養を必要とする疾

患とする。



資料 6

「未承認薬使用問題検討会議」開催要綱

○ 欧米諸国で承認されているが、国内では未承認の医薬品 (以下「未承認薬」とい

う。)について、

・ 欧米諸国での承認状況及び学会・患者要望を定期的1三 IE握 し、
口 臨床上の必要性と使用の妥当性を科学的に検証する

とともに、

・ 当該未承認薬について確実な治験実施につなげる

ことにより、その使用機会の提供と安全確保を図ることを目的とする。

2.検討事項

(1)欧米諸国での承認状況の定期的な把握

(2)学会及び患者の要望の定期的な把握

(3)未承認薬の臨床上の必要性と使用の妥当性に関する科学的検証

(4)「企業依頼」及び「医師主導」の治験への振り分けと確実な実施

(5)窒全性確認試験の確実な実施 等

3.構成員

○ 検討会議の構成員は、がんや循環器等の重篤な疾患領域における薬物療法に

関する医学的・薬学的な学識経験を有する者で構成する。

○ 検討会議は、構成員のうち 1人を座長として選出する。

議は、年 4回定期的に開催するが、必要に応じて随時開催することができ

○ 検討会議は、知的財産権等に係る事項を除き、原則公開するとともに、議事録を

作成・公表する。

○ 検討会議は、必要に応じて、個別検討事項に係る専門家からなる専門作業班を招

集することができる。

議の庶務は医薬食品局で行い、医政局及び保険局がこれに協力する。

出典 :「 第 20回未承認薬使用問題検討会議」資料 (平成 21年 3月 10日 )



未承認薬使用問題検討会議での検討状況
(平成17年 1月 ～平成21年 2月 )

【現 在 の 状 況 】(平成21年 2月 末現在)

(検討品目の分類)

０
乙

□開発企業募集中
圏承認申請準備中

□治験計画等検討中田治験実施中
困承認審査中   ■承認済み

抗がん剤 22

先天代謝異常症などの小児用薬
■

１

その他 ■

‥

■

‥

合計 44

出典 :「第20回未承認薬使用問題検討会議」資料 (平成 21年 3月 10日 )



「未承認薬使用問題検討会議」での検討結果等について

検討会議

開催 日
成分名 対象疾病 検討会議での主な検討結果

検討当時
の状況 現在の状況等

(平 成21年 2月 28日 現在)

企業名

11回
1平 成17年 1月 )

オキサリプラチン 結局・直腸癌 承認までの間に安全性確認試験を実施すべき 承認審査中 平成17年 3月 18日 承認、4月 6日薬価収載 ヤクルト本社

Fl回
平成17年 1月 )

ペメトレキセド 悪性胸膜中皮踵 早期に治験が開始されるべき 国内治験前 平成19年 1月 4日承認、1月 19日 薬価収載 日本 イーライリリー

日1回

(平 成 17年 1月 )
サリドマイド 多発性骨髄腫 早期に治験が開始されるべき 1国 内治験前 平成20年 10月 16日 承認、12月 10日 薬価収載 藤本 製薬

露4ロ
(平 成 17年 4月 )

ボルテゾミブ 多発性骨髄腫
早期の承認申請が行われるべき、
承認までの間に安全性確認試験を実施すべき 1国 内治験中 平成18年 10月 20日 承認、12月 1日 薬価収載 ヤンセンファーマ

54回
(平 成 17年4月 )

ラロニダーゼ ムコ多糖症 I型
早期に治撃が開始されるべき。欧米菫床データをもつて承
認申請を認め、審査期間中に国内治験データの中間報告
を求めるなどの柔軟な対応を検討すべき

1国 内治験前 平成18年 10月 20日 承認、12月 1日 薬価収載 ジエンザイム・ジャノくン

瞑4回
:平成 17年 4月 )

ジアゾキサイド
高インスリン血症による
低血糖症

早期に治験が開始されるべき 国内治験前 平成20年4月 16日 承認、6月 13日 薬価収載 シェリング・プラウ

■5回

(平 成17年 7月 )

ベバシズマブ 転移性結腸・直腸癌
欧米菫床データ及び国内第 1相試験データ年を基に早期
に承認申請が行われるべき。申請準備期間中及び審査期
間中に安全性確認試験が実施されるべき

国内治験中 平成19年 4月 18日 承認、6月 8日 薬価収載 中外製薬

第5回

(平成17年 7月 )

セツキシマブ 転移性結腸・直腸癌 併用療法による第Ⅱ相試験が早期に開始されるべき 国内治験中 平成20年 7月 16日 承認、9月 12日 薬価収載 メルク

昴5回

(平 成17年 7月 )

エルロチニブ 非小細胞肺癌 進行中の治験状況を注視していくべき        1国内治験中 平成19年 10月 19日 承認、12月 14日 薬価収載 中外製薬

「
5回

1平 成17年 7月 )
テモゾロミド 暮性神経膠腫

国内試験データ(退形成性星細砲置)及び海外自床デー
タ(膠芽通)等を基に早期に承認申Ёlが行われるべき。書
査期間中に安全性確認試験 (澪芽置:放射線との併用)が
実施されるべき

国内治験終

了
平成18年 7月 26日 承認、9月 15日 薬価収載 シエリング・プラウ

15日
1平成 :フ 年 7月 )

ストレプトツシン 陣島細胞癌 早期に治験が開始されるべき 国内治験前 治験計画等検討中 (ライセンス交渉中) (調整中)

=6ロ
(平 成 17年 10月 )

ガルスルフアーゼ ムコ多糖症Ⅵ型

欧米菫床データをもつて承認申請を認め、審査期間中に
国内治験データの中間報告を求めるなどの柔軟な対応を
検討すべき。学会等の研究班による治療研究によるデー
タの

'舌

用も考慮すべき

国内治験前 平成20年 3月 23日 承認、4月 11日 薬価収載 アンジェスMG

開発企業募集中  3品目
治験計画等検討中 11品 目

治験実施中  8品目
申請準備中  1品 目

審査中  1品 日
承認済み 20品 目

計 44品 目
1/4ペ ージ



「未承認薬使用問題検討会議」での検討結果等について

平成21年 2月 28

輌脚
成分名 対象疾病 検討会議での主な検討結果

検討当時
の状況

現在の状況等 企業名

黒6回
(平 成 17年 10月 )

イブリツモマブチウキセタン B細胞性非ホジキンリンパ置 早期に承認申請が行われるべき           1早
内治験終

平成20年 1月 25日 承認、6月 13日 薬価収載 バイエル薬品

:Gロ

平成:7年 10月 )
リポソーマルドキソルビシン 卵巣癌、

AIDS関連カポジ肉踵 早期に承認申請が行われるべき 1国 内治験中

,AIDS関連カポジ肉腫
平成19年 1月 4日 承認、1月 19日 薬価収載
・卵巣癌
平成21年 1月 29日 医薬品第二部会で審議済

ヤンセン ファーマ

16ロ
1平成 ,7年 10月 )

リファブチン ‖IV患者のMAC感楽症 早期に承認申請が行われるべき l国内治験中 平成20年 7月 16日 承認、9月 12日 薬価収載 ファイザー

■6日

(平 成,7年 10月 )
クロフアラビン 小児急性リンパ性白血病 早期に治験が開始されるべき           1国 内治験前 治験計画等検討中(治験計画を作成中) ジェンザイム・ジャバン

薔 7回

(平蔵 13年 1月 )
ネララビン 「細胞性急性リンパ芽球性白血病

「細胞性リンパ芽球性リンパ置
早期に治験が開始されるべき 国内治験前 平成19年 10月 19日 承認、12月 14日 薬価収載 グラクソ・スミスクライン

F7ロ
(I「 成18年 1月 )

ベグアスパラガーゼ
_―アスパラギナーゼに過敏症の急
ヒリンパ性白血病 早期に治験が開始されるべき 国内治験前

治験計画等検討中(導入先と協議中。厚生労働
省からも、導入先に早期開発への協力を依頼)

(調整 中 )

屁フロ

1平成 ,0年 1月 )
フェニル酪酸ナトリウム 尿素サイクル異常症

欧米臨床データ及び国内使用症例データ等を基に早期
に承2申 語が行われるべき。審査期間中に国内治験
データ等が収集されるべき

1国内治験前
台験計画等検討中(国 内企業と交渉中。希少霧
腐用医

=品
に指定)

ユーサイクリッド・ファーマ社 (米
国)

20
●7日
1平成18年 1月 )

オク不カルバゼピン てんかん部分発作 早期に治験が開始されるべき           i国 内治験前 治験実施中 ノバルティス ファーマ

18日
平成 18年 4月 )

ポサコナゾール 侵襲性真菌感染症
欧州における璧床試験の状況も見つつ、選択肢を増やす
という観点からも、開発が検討されるべき

国内治験前 治験実施中 ンェリング・プラウ

=0回
(平 成 18年 4月 )

アバタセプト
中年度・高度の活動性関節
リウマチ

進行中の治験を見守るべき 国内治験中 治験実施中 ブリストル・マイヤーズ

=B回
(平 成 18年 4月 )

ナリドミド 骨髄異形成症候群による賞血
早期に治験が開始されるべき。その際には、妊婦・夕1娠可
能な女性には使用されないようにするなど十分に留意す
べき

国内治験前 治験実施中 セルジーン

第8回
(平 成 ,o年 4月 )

アルグルコシダーゼアルフア 聴原病Ⅱ型(ポンペ病)

日本人息者データを含む欧米臨床データをもつて承認申
|

Elを認め、長期の製造販売後調査等で国内情報を収集す1国内治験前
べき                       i

平成19年 4月 18日 承認、6月 8日 薬価収載 ジェンザイム・ジャバン

開発企業募集中  3品 目
治験計画等検討中 11品 目

治験実施中  8品 目
申請準備中  1品 目

審査中  1品 目
承認済み 20品 目

計 44品 目

ヽ
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「未承認薬使用問題検討会議」での検討結果等について

成 21年 2月 28日

検討会撻
開催日 成分名 対象疾病 検討会議での主な検討結果 検討当時

の状況 現在の状況等 企業名

=9日(平成10年 7月 )

スニチニブ
消化管間賃置瘍 (イマチニブ耐)、 進
行性腎細胞癌

欧米彗床データ及び国内第I相試験データ等を基に早期
に承認申請が行われるべき

国内治験中 平成20年4月 16日 承認、6月 13日 薬価収載 ファイザー

■9ロ

(平 Ft1 8年 7月 )

ソラフェニブ 進行性腎細胞癌 迅速な書壼が望まれる 承認審査中 平成20年 :月 25日 承認、4月 13日 薬価収載 バイエル薬品

■9ロ

(平成18年 7月 )

フォスフェニトイン てんかん株重積症他 早期に治験が開始されるべき 国内治験前 治験実施中 ノーベルファーマ

=9ロ(平 成10年7月 )

デフェラシ回クス n血による慢性鉄過剰
外国菫床データの活用も考慮した上で、早期に承認申請
が行われるべき 1国 内治験中 平成20年 4月 16日 承認、6月 i3日 薬価収載 ノバルティスファーマ

軍10ロ
(平成 lo年 10月 )

デシタビン 骨髄異形成症候群 早期に治験が開始されるべき 1国 内治段前 台験実施中 ヤンセンファーマ

H10日
(平成10年 10月 )

ダサチニブ
或人慢性骨髄性白血病、成人急性
リンパ性白血病

外国臨床データ及び国内第 1/Ц 相試験データ等を基
に早期に承認申請が行われるべき 1国 内治験中

平成21年 1月 22日 承認、3月 13日 薬価収載予
定

プリストル・マイヤーズ

薔10回
(平 成13年 10月 )

イデュルスルフアーゼ ムコ多穂症 Ⅱ型 (ハンター症候群)

日本人患者データを含む欧米菫床データをもって承認申
二1を認め、長期の製造販売後謂査等で国内1青 報を収集す
べき

国内治験前 平成19年 10月 4日承認、10月 17日 薬価収載 ジエンザイム・ジャパン

椰 11日
(平成19年 1月 )

アレムツズマブ B細胞性慢性リンパ性白血病
3細胞性慢性リンパ性白血病に対する治験が早期に開
治されるべき

国内治験前
治験計画等検討中(09年第1四半期に治験開
始予定)

バイエル薬品

33
東11ロ
(平成19年 1月 )

タルク 悪性胸水 早期に治験が開始されるべき 国内治験前
治験計画等検討中(09年 5月 より医師主導治験
開始予定)

′―ベルファーマ

露 12回
(平成 19年 4月 )

ボリノスタット 皮膚T細胞性リンパ置
皮膚T相砲性リンパこに対する治験が早期に開始される
べき

国内治験前 治験実施中
=有

製薬

3:
日12日
1平成19年■月 )

システアミン シスチノーシス 早期に国内開発が開始されるべき 国内治験前 開発企業募集中 (募集 中 )

E12回
1平成19鋼月)

ベタイン ホモシスチン尿症 早期に国内開発が開始されるべき         1国 内治験前 開発企業募集中 募魚中)

(平

開発企業募集中  3品目
治験計画等検討中 11品 目

治験実施中  8品 目
申請準備中  1品 目

審査中  1品 目
承認済み 20品 目

計 44品 目
3/4ページ



「未承認薬使用問題検討会議」での検討結果等について

検討会議
開催日

成分名 対象疾病 検討会議での主な検討結果
検討当時
の状況 現在の状況寄 企業名

鷹13日
(平成:9年 7月 )

スチリベントール 乳児童症ミオクロニーてんかん 早期に治験が開始されるべき 国内治験前 治験計画等検討中(治験計画を作成中)
Blocod●x SA(国内連絡先:明

治製薬 )

lB
E13日
〔平成19年 7月 )

陽ロリン酸塩製剤 原発性低リン血症性クル病 早期に国内開発が開始されるべき 国内治験前 開発企案募集中 (募集中)

■14日
(平成11年 ,0月 )

ルフイナマイド レノックス・ガストー症候群 早期に治験が開始されるべき 国内治験前 治験計画等検討中(治験計画を作成中) エーザイ

嘉14回

(平成19年 10月 )
ケキシヨドン注射剤 がん性疼痛 早期に国内開発が開始されるべき 国内治験前 治験実施中 塩野義製薬

日1`日
1平 虚19年 10月 )

メサドン がん性疼痛 早期に国内開発が開始されるべき 国内治験前 治験If画等検討中(治験計画を作成中) 帝田製薬

42 =14ロ
1平成19年 10月 )

エクリズマブ 発作性夜間血色素尿症 早期に治験が開始されるべき 国内治験前
申請準備中(国内治験終了。希少疾病用医薬
品に指定)

アレクシオンファーマ

43
日10日
(平成20年3月 )

トヘミン ポルフィリン症 早期に国内開発が開始されるべき         1国 内治験前 治験計画等検討中 (治験計画を作成中) ンミック

“

第19日

(平成20年 12月 )
テトラベナジン ハンチントン舞踏病 早期に国内開発が開始されるべき 国内治験前 治験計画等検討中 (ライセンス交渉中) 調整中)

出典 :「第 20回未承認薬使用問題検討会議J資料 (平成 21年 3月 10日 )

(平成21年 2月 28日 現在)

開発企業募集中  3品 目
治験計画等検討中 11品 目

治験実施中  8品目
申請準備中  1品 目

審査中  1品 目
承認済み 20品 目

4/4ペ ーン
計 44品 目



医療上の必要性が高い未承認の医薬品又は適応の開発の要望に関する意見募集について

平成 21年 6月 18日

厚生労働省医政局研究開発振興課

医薬食品局審査管理課

海外では認められている医薬品のうち、わが国では承認されていない医薬品、あるいは

承認等された効能・効果又は用法・用量が異なる医薬品 (以下「未承認薬等」という)で

あつて、医療上の必要性が高いものについては、わが国の患者に早急に提供できるよう、

その開発を促進すべきであると考えています。

つきましては、医療上の必要性が高い未承認薬等の開発について、ご要望を募集します

ので、ご要望がある場合には、下記によりご提出をお願いいたします。皆様からいただい

たご要望については、検討の対象として活用させていただきます。

なお、ご提出いただいたご要望に対しては、結果の公表をもつて回答に代えさせていた

だきますので、予めご了承ください。

言己

1 募集期間

平成 21年 6月 18日 (木 )～ 平成 21年 8月 17日 (月 )※ 郵送の場合は必希

2 提出方法

ご要望については、別添の注意事項及び様式によって、以下に掲げるいずれかの方法

で提出 してください。

なお、提出 していただ くご要望には必ず件名として「未承認薬等について」と明記 し

て提出 して ください。

○ 電子メールの場合

ア ドレス  misyouninyaku10mhlw.go jp

厚生労働省医薬食品局審査管理課

○ ファクシミリの場合

ファクシミリ番号 :03-3597-9535

厚生労働省医薬食品局審査管理課宛

○ 郵送の場合

〒100-8916 東京都千代田区霞が関 1-2-2

厚生労働省医薬食品局審査管理課宛

７
′



3.ご要望の提出上の注意

ご提出いただくご要望につきましては、日本語で記載されたものに限ります。

また、個人の方は住所・氏名・職業を、団体の場合は団体名及び所在地を記載 してく

ださい。ご提出いただきましたご要望については、住所・電話番号・ファクシミリ番号

及び電子メールア ドレスを除き、公開される可能性があることを、予めご承知おき<だ

さい。

ご要望中に個人に関する情報があつて、個人名を伏せることを希望される場合は、個

人名の記載の後に「非公表希望」と明記してください。また、団体等の財産権を害する

おそれがあると判断される場合には、公表の際に当該箇所を伏せさせていただく場合も

あります。

なお、提出された要望についでは、その内容について関係企業に確認を求めるために

提示することとなりますが、予めご了解いただくようお願いします。

※ 別 添 (略 )



未承認薬・適応外薬解消のためのご意見募集
欧米では使用が認められているが、国内では承認されていない医療上必要な医薬品や適応 (未承認薬等)を

解消するため、未承認薬等の優先度の検討、承認のために必要な試験の有無 0種類の検討などを行う。
このため、本年6月 18日 から、厚生労働省ホームページにおいて、未承認薬・適応外薬に係る要望の公募を

開始した。募集期間は8月 17日 までの2ヶ月間。

<公募する要望の条件>
○未承認薬

欧米4か国 (米、英、独、仏)のいずれ
かの国で承認されていること

O適応外薬

欧米4か国のいずれかの国で承認(公

的医療保険制度の適用を含む)されて
いること

「医療上その必要性が高い」とは次の(1)及び(2)の両方に該当するもの
(1)適応疾病の重篤性が次のいずれかの場合
ア 生命の重大な影響がある疾患(致死的な疾患)

イ 病気の進行が不可逆的で、日常生活に著しい影響を及ぼす疾患
ウ その他日常生活に著しい影響を及ぼす疾患

(2)医療上の有用性が次のいずれかの場合
ア 既存の療法が国内にない
イ 欧米の臨床試験において有効性B安全性等が既存の療法と比べて明らかに
優れている

ウ 欧米において標準的療法に位置づけられている

学会等にあっては、科学的ェビデン丞二基づく有効性及び安全性の評価等を添付して提出

<参考>苑熟笏蒻7//―カ

【学会、患者団体等】
未承認薬0適応外薬に係る要望
>厚生労働省HPで受付中 議

＞
〈〓
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有
＜

【製薬企業】

公知申請、公的支援等による追加
試験を実施して申請等【製 薬 業 界】

認薬・適応外薬の要望に係る見解 ※特別審査ルーHこよる優先審査


