
厚生科学審議会疾病対策部会
第 12回難病対策委員会

議 事 次 第

日時 :平 成 22年 8月 30日
15:Oo～ 17:00

場 所 :都 道 府 県 会 館

1.開 会

2.議  事

(1)今 後の難病対策について
ア 今後の難治性疾患克服研究事業のあり方について
イ 難治性疾患患者の実態調査 (案 )に ついて      ,
ウ その他

(2)そ の他

3.閉  会

<配布資料 >

資料 1「 これまでの難治性疾患研究の取組について」
資料 2「難治性疾患克服研究事業のあり方について (論点メモ)」
資料 3「新たな難治性疾患対策の在 り方に関する研究について」(国立保健 医療科
学院提出資料 )

資料 3-1「 今後の難病対策研究のあり方を考える」
資料 3-2 ‐「難治性疾患患者の生活実態に関する調査 調査票 (案 )」

資料 4「 難治性疾患対策について」
資料 5第 11回 難病対策委員会 (平成 22年 5月 10日 )で の議論の概要

参考資料 1「未承認医薬品等に関する対応について」
参考資料 2「 平成 22年 難治性疾患克服研究事業の概要等」
参考資料 3「重症難病患者入院施設確保事業の概要」
参考資料 4 第 11回 難病対策委員会議事録
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旗日ti
これまでの難治性疾患研究の取組について(臨床調査研究分野における近年の代表的な例) 平成22年8月現在

大分類 】. 小分類 その他

血 按 系 特発性造血障害 ○再生不良性貧血､溶血性貧血､不応性貧血 (骨髄異形 全国疫学調査 :2009年 【･再生不良貧血診療の参照ガイ ド:2005年 l･発作性夜間-モグロビン尿症診療の参照ガイ ド (棒≡血性貧血) :2005年･自己免疫性溶血性貧血診療の参照ガイ ド (溶血性貧i血):2005年 】･不応性貧血 (骨髄異形成症候群)診療の参照ガイ …ド:2005年 一･骨髄線維症診療の参照ガイ ド:2005年 …(上記の全てについて､2010年度全面改定予定) 妻 IIIIIJAK2インヒビタ-､ポマリドマイ ド (骨髄線維 …a) i】】】】

○特発性血′ト板減少性紫斑病 (lTP)､特発性血栓症､血栓性血小板減少性紫斑病 (TTP) ･特発性血栓症 :-バリン在宅自己注射療法･先天性血栓傾向患者の実態調査 :2009年･血栓性血小板減少性紫斑病 (TTP):2008年 ･lTP診断基準 :2004年 (2010年度改訂予定) l･特発性血小板減少性紫斑病 (ⅠTP):トロンボポ:･特発性血栓症 :抗 トロンビン薬 =ダビガ トラン書抗Xa薬 :リパロキサパン､エドキサバン､アビキi･血栓性血小板減少性紫斑病 (TTP) :遺伝子組 :み換えADAllTS13製剤 Elり､効率的運用になっていると考える.

原発性免疫不全症候群 ○原発性免疫不全症候群 ･原発性免疫不全症候群全国疫学調査･x-連鎖無γグロブリン血症QOL調査 :2009年 (･慢性肉芽腫症, wiskott-Aldrich症候群 :安全な造 …血幹細胞移植法等のガイ ドライン:2008年 一･重症複合免疫不全症 =安全な造血幹細胞移植法のガ …姦悪要語基莞霊票詮 芸二豊 富lyg詣 忍 1禁 由 …監 wi芳oI禁 dJ窪誤 琵琶主G喜fgg慧 諾 頂慧 鼓リ至ンパ増殖性症候群､高TgM症候群慢性肉芽腫症の診断 ぎ基準 .診断ガイ ドライン:2008年 …1 【【【【【【【【【【【IFF

免 疫 難治性血管炎 ジャー病)､○結節性動脈周囲炎､○ウェゲナー肉芽腫症､○悪性関節リウマチ､アレルギー性肉芽腫性血管炎､側頭動脈炎､抗 リン脂質抗体症候群 i･難治性血管炎の診療マニュアル2002年 ー(欧米の血管炎研究グル-プと合同での診断基準作成 …?孟碁芸誓雫害要撃芸駄 …･血管炎症候群の診療ガイ ドライン (循環器学会その !他と連携):2008年 一･血管炎関連の厚労省研究班と合同でのガイ ドライン…･皮膚血管炎ア トラス :2011年予定 【【【【【IIーi 類似疾患をまとめて組織することは､希少疾患を扱う上では症例数や研究検体数の確保の効率化などの関連からも重要Oで､違うカテゴリーにした方がよい疾患な:どは定期的なカテゴリーの再構集が必要.【

自己免疫疾患 ○全身性エリテマ トーデス (SLE)､○皮膚筋炎及び多発 sLE､PIVDMゲノム解析のためのDNAサンプル収 ･全身性エリテマ トーデス(SLE)の病憶別治療指針:1991年･成人スティル病治療指針マニュアル:1996年 IIi【Ii.べリムマプ､アバクセプ ト (SLE)ll【】 室複数の疾患の研究組織を独立に組織し､萱その上でそれをまとめて共通の問題を藷論
性筋炎(pM/DM)､シェーグレン症候群､成人スティル病 負:2006年～ ※sLEに対して抗cI)20抗体 (リツキシマプ)の治験を計画 (中断)※PM′DlHこ対して医師主導による間質性肺炎に対するタクロリムスの有用性を検討 ぼ bLた05な大きな研究組織を作る方向が望】】】I

一特殊病型ベーチェット病患者に対するアン･臨床調査個人票を用いた調査は希年行っている ･診断基準 :1987年 (2003年ノJ､改訂)･重症度分類 (2000年)･腸管ベーチェット病診療ガイドライン平成 21年度案･血管ベーチェット病診療ガイ ドライン案:2010年予定･神経ベーチェット病の診断のガイ ドライン :2010年予定 】】】】】ト インフリキシマブ(腸管､神経)､アグリムマ…プ､抗ⅠLlβ抗体 (xomao52)､抗上し-12′23p40…ヒトモノクロ-ナ′レ抗体 (ウステキヌマプ)IIIIZt ーIIIⅠ! 障害臓器が余りにも多臓器に及び､眼捧ト､皮膚科､リウマチ科など関連する診療樺トが多岐に渡ることから､現在の研究体制喜の継続が望ましい.

内分泌系 偽性副甲状腺機能低下症､ビタミンD受容機構異常症､ ･､甲状腺クリーゼ :2007年(内分泌学会､甲状腺学会と連携して作成)･FGF23関連低リン血症性疾患 :2008年 ((内分泌学会 1i【l【≡FGF23抗体 (FGF23関連低リン血症性疾患) ≦現在､副甲状腺と甲状腺疾患を同一班で掬一義として扱っているが､両領域間に連携卜や交流の必要性が特に高い訳ではないo
症) :2009年 :効率性などを考慮すれば臓器別の研究体

異常 TSH受容体異常症､甲状腺ホルモン不応症 ･FGF23関連低リン血症性疾患 (ビタミンD受 ･副甲状腺機能低下症 :1992年 :calcilytics(常染色体優性低Ca血症) ～】】】i i制の方が艮いかと患われる.容機構異常症) :2010年 ･低Ca血症および副甲状腺機能低下症診断指針 :2007午(内分泌学会と連携し作成)･偽性副甲状腺機能低下症診断基準 :2003年 … しかし､個々の組織はそれ程大きくない置 詔 墓書芸窪奈ごて糊 率が生じる可能I

○pRL分泌異常症､○ゴナ ドトロピン分泌異常症､○ADH分泌異常症､○下垂体搬能低下症､○クツシング病､○先端巨大症､○下垂体性TSH分泌異常症 ･独自の全国調査実施について検討中 ○診断 .治療ガイ ドライン2009年･PRL分泌異常症､ .ゴナ ドトロピン分泌異常症､ .ADH分泌異常症､ .下垂体機能低下症､ . ーIIIト持続型成長ホルモン製剤 (NNCl26-0083:成長 ! 国内外の関連する領域と合同会議などを隈 も警 交換する必要性は大きいものと

クツシング病､ .サブクリニカルクツシング病､ .先 …ホ′レモン分泌不全症) ≡一方で､これまでの疫学調査や長期予後
坐 患者登録システムを構築し､5年前よりデータ 端巨大症､ .下垂体性TSH分泌異常症､ .自己免疫 い経口DDAVP製剤 (中枢性尿崩症)



大分類 】 小分類 疾患名 (○は特定疾患治療研究事業の対象) 実態調査 (疫学調査) 診断 .治療ガイ ドライン等 l 新しい治療薬候補 その他

異常√ ルココルチコイ ド抵抗症､副腎酵素欠損症､副腎低形成 ･偽性低アル ドステロン症:1996年･副腎酵素欠損症 :2007年 】】

中枢性摂食異常症 パイロットスタディとして東京都の高校生を 【･神経性食欲不振症の診断基準 :1990年 【･神経性食欲不振症のプライマリケアのためのガイ ドjグレリン 】

代 謝 系 原発性高脂血症 原発性高脂血症 (○家族性高コレステロール血症 (ホモ ･Ftト テロ接合体 :急性冠 症 候群を発症した患者におけるFH-テロの頻 度 について､現在 F:票娼 禁圧喜≡ヒ三言呂=;浩 窪 ≡…33諾 i･T型 .V型高脂血症 :2009年 t

接合体) ) 数施設で検討中 ･HDL管理ガイ ドライン :2009年 【･高 トリグリセリド血症の診断指針:2006年 .･動脈硬化性疾患予防ガイ ドライン2007年版 (動脈硬 ⊆化学会と連携して作成) :2007年 【I

臨床調査個人票に基づき有病率を推定 :2010午 【【【【lTTR4量体安定化薬(PAP)※舶アミロイ ドーシスに対す るヒト化抗ⅠL-6受容 ≡体抗体を用いた全国多施設臨床試験(24施設､3 ≦0名エントリー中)○施設臨床試験 (10施設､エ ントリー中) ,診療ガイ ドライン作成などを行っているつ

神経 .防 遅発性ウイルス疾忠 ○クロイツフェル ト.ヤコブ病 (CJD)､○ゲルスト､ -柄 ･cJDサーベイランス :毎年常時遂行 ･cJ1)診療マニュアル :2002年･cJD感染予防ガイ ドライン :2003年(特別班に協力作≡成)･プリオン病感染予防ガイ ドライン=2008年 書名 助 】○プリオン病 を品蒜霜 芸諾 警:2005年 -2009年 …O I髄液検査時の情報から迅速性が増し､画像な っ た○日本発のvCJl)の確定はその成果とい え るo
致死性家族性不眠症､○亜急性硬化性全脳炎 (ssp ･pMLサーベイランス :2009-10年以降は髄液 2006年 SSPE･リバビリン臨床試験 :2002-2010年 (著 効 例 あ …始 し た o

E)､進行性多巣性白質脳炎 (PML) ･進行性多巣性白質脳症 (pllL)の診断および治療ガ 弓】n IitPpjAL,叫 ン臨床試験 =2.09-2010 年 (著 効 例 あ 毒…り) ▲i一 Eイ ト7イ/ .2004年､2005年以降必要に応じて改訂 ラ ン ス 体 制 を 充実させ全国調査を行って早つつある02010年3疾患について成番発刊○

運動失調症 ○脊髄小脳変性症､○シャイ .ドレ-ガ-症候群､○線条体異質変性症､○副腎白質ジス トロフィー､ベルオキ 自然歴を追跡するシステムを構築して経年調査を実施･多系統萎縮症､家族性癌性対麻痔､hUD､scA6については別個に症例登録を行い､追跡調査を実施 ･脊髄小脳変†生症､副腎白質ジストロフィー (ALD)の診断基準を作成 (2004年) II【【 】【 】Il ーいる○こうした行政上の分類は疾患の実態に合わないため､再編成が必要と考える○

シソ-ム病

神経変性疾患 ○筋萎縮性側索硬化症 (ALS)､○パーキンソン病､○進行性核上性麻痔､○大脳皮質基底核変性症､○ハンチントン病､○脊髄性筋萎縮症､○球脊髄性筋萎縮症､脊髄空洞症､原発性側索硬化症､有珠赤血球舞踏病 ･球脊髄性筋萎縮症､原発性側索硬化症､脊髄性筋萎縮症､ハンチントン病の全国疫学調 ･診断基準 (脊髄空洞症､有蘇赤血球症を伴う舞踏･治療ガイドライン ｢ALS治療ガイ ドライン(2002)｣ ｢パーキンソン病治療ガイ ドライン(2002)｣ (いずれも日本神経学会と連携して作成) 】 …】 ーT 1iIIIIII【 書で関与している○≡ 特定疾患の評定基準及び臨床調査個人票=こついて､最近の知見を踏まえて改正する世 事があるものもある○

柄 ○ライソゾーム病､ペルオキシソーム病 ･健康関連QOLの調査 :2007-2009年 】 III

免疫性神経疾患 ○多発性硬化症 (MS)､○重症筋無力症(MG)､ギラン .バレー症候群 (GBS)､フィッシャー症候群､○慢性炎症性脱髄性多発神経炎 (CⅠJ)P)､多巣性連動ニューロパ アンケ- ト調査 (小児MS､GBS､Fisher等) : HtSについては､関連する学会 (神経学会､神経治療学会､神経免疫学会)と共同で作成○ 】卜 多発性硬化症に対する免疫グロブリン≡(GGS)､FTY720､タイサプリ､グラチラマ-ア…誓 言占.フカセ症候群に肘 るサリドマイ ドな…どF I1【】】チ- (ルイス .サムナ-症候群)､単クローン抗体を伴う末梢神経炎 (クロク.フカセ症候群)､HTLV-1関連脊髄症(HALT) 2009年 ･ltG,GBS,Fisher,CIJ)Pについては現在､関係学 会と共同でガイ ドラインの改定に取り組む予定○

正常圧水頭症 正常圧水頭症 シャント手術を行った水頭症の症例登録 :2009年 特発性正常圧水頭症診療ガイ ドライン:2004年 (日本正常圧水頭症研究会と協同で策定されたガイ ドライン 【【l

モヤモヤ病 ○モヤモヤ病 (ウィリス動脈輪閉塞症) データベース構築による疫学調査 (1000人規模) もやもや病(ウィリス動脈輪閉塞症)診断 .治療ガイ ド】】】】I



大分類 If 小分類 診断 .治療ガイドライン等 … i新しい治療薬候補 その他

聴覚 .辛衡機能系 前庭機能異常 研究班所属施設による疫学調査と有病率推定 I･メニエ-ル病診断基準の改定:2008年､ …･メニエ-ル病 .遅発性内リンパ水腫診療ガイドライ 至ン作成中:2010年度中完成予定(日本めまい平衡医学会 至と連携して作成) ーI 】】

突発性耗聴､特発性両側性感音難聴 急性感音難聴のQOLについて多施設での調査の 各疾患の診断基準を見直し､特に新しい抗ムンプス …ⅠgM抗体のキットを用いたムンプス難聴診断基準を改 … 】

循環器系 ･特発性心筋症患者の全国調査 :1998年･特発性fL､筋症の前向き登録研究 (心筋症症 】1】】】】】l】】･心筋症ガイ ドラインの新規作成中(日本循環器病学 ≦ 】】】】① エプレレノン (心筋症を中心とする慢性心不 ∃くさ心筋症症例登録の悉皆性を訴求するために､日本各地区に連絡代表者をおき (現行の共同研究者でほぼ網羅される)､その下に､心筋症を扱う病院と連携して､すべての症例を登録することが必要.そのた糾こは､特定疾患認定を行っている各都道府県の部署と連携を進めるのが望ましいo②日本がこの分野で活躍するためには､アジアでの連絡協議会をつくり､アジアでの実態調査を行う必要があるOまた､心筋症(卦ミトコンドリア病についてはその特殊性から独立した研究班を策定し､その分野とい○

○拘束型心筋症､○ミトコンドリア病､○ファブリ- 会と連携) ∃②免疫吸着療法 (拡張型心筋症､臨床治験中) ≡

病､家族性突然死症候群 ･急性心不全のガイ ドライン改定中(日本循環器病学 ∃会と連携) 】】l】】I】IilI③BNP､グレリン､アドレノメジユリンなどのペ ≦プチ ド療法 (慢性心不全) iIIIーIIiII

呼吸器系 ○特発性間質性肺炎､びまん性汎細気管支炎､○サルコイドーシス ･北海道地区を対象にしてサルコイドーシス ･特発性間質性肺炎診断と治療の手引き‥2003年 …2'.76Jr2=.宗 一シスの診断基準と診断の手引き- … II【【【

呼吸不全 ○原発性肺高血圧症､○特発性慢性肺血栓塞栓症 (肺高血圧型)､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､肺胞低換気症候群､○リンパ脈 対象7疾患に対する包括的疫学調査 :2009年 I逮 悪露琵紀 悪霊遠点'(霜 よ詣 ㌍平定蕊琵霊気毒症候群､肺胞低換気症候群) :2006年 j･呼吸不全の診断と治療のためのガイドライン:1996i年 【･リンパ脈管筋腫症lymphangioleiotTtyOmatOSis(L仙1) il 】】】tII

障害 ○潰癌性大腸炎､○クローン病 ･疫学調査 (年齢調整有病率が潰癌性大腸炎･潰癌性大腸炎 .クローン病家族内発症調査2009年クローン病病型調査 2010年 】･潰癌性大腸炎診断指針 :2009年 弓‥(喜曇恵差違蓋聖書警孟器oZ軍籍成, =2005年 蔓･潰癌性大腸炎ガイ ドライン改訂 i(日本消化器病学会と連携して作成) :2010年 l●(詣 蒜諸 鎧 妄言孟蒜讐 作成) :2.10年 !完全ヒト型抗TNFalpha抗体製剤 (潰癌性大腸炎 .クローン病) IIi①-般医節 .患者-の啓義 .教育を充実さ卜せることにより疾患概念の認識を図り､息岳者QOLの向上を目指す鮎 謡諾 学芸貨だ窒冒望嘉費抑制を目指汁II

疾患 ○原発性胆汁性肝硬変､自己免疫性肝炎､○難治性の肝炎のうち劇症肝炎､肝内結石症､肝内胆管障害 ･全国実態調査 (原発性胆汁性肝硬変) :2009年･有病者のコホー ト調査 (肝内結石症) :2007年･全国実態調査 (原発性胆汁性肝硬変自己免全) :2009年･全国実態調査 (劇症肝炎の成因以外の急性肝不全) :2009年 ･免疫抑制 .化学療法により発症するB型肝炎対策ガ･肝移植適応ガイ ドライン (劇症肝炎の正確な予後予･自己免疫性肝炎診断指針 :1996年･肝内結石症の診断 .治療ガイドライン:1999年 】I…≡芸還嘉菜還 h:芦慧oT rE昌評 i(ainBW #ma.nI【【 IJI【】】IIIII

○バッド.キアリ (Budd-Chiari)症候群､特発性門脈圧克進症､肝外門脈閉塞症 臨床個人調査票に基づく疫学調査 (Budd- 】IiI王 】



大分類_】 小分類 … 疾患名 (○は特定疾患治療研究事業の対象) その他

皮膚 . 稀少難治性皮膚疾 ○表皮水癌症 (接合部型及び栄養障害型)､○膿胞性乾 2007年 1i】】I】･cI)20抗体療法 (天佑癒) 弓･遺伝子導入培養表皮シ- ト移植､遺伝子治療､萱造血系幹細胞移植､骨髄幹細胞移植 (表皮水癌 ∃症) 】】】】】】】 現行の類似疾患をまとめた研究班は,柄研究を横断的に進める場合には,現行の研究班の枠を超えて統括,指導する森口あれば望ましい○
結合組織一忠 癖､○天痘痕､先天性魚鱗癖様紅皮症 年～ ･診断基準 (表皮水癌症､魚鱗藤林紅皮症) :2007年 例えば,1)全国疫学調査や症例登録(レジストリ)の共通website,2)臨床個その発行事業,4)臨床治験を進める場合の手続き,5)生体試料リポジトリなど,億が必要と思われるo

強皮症 ○強皮症､好酸球性筋膜炎､硬化性萎縮性音痴 臨床調査個人票に基づく疫学調査 :2008年 強皮症における診断基準 .重症度分頬 .治療指針 : イマチニプ､リツキサン､ミゾリビン､ラバマイ …シンなど

･全国疫学調査 :1993年･浪合性結合組織病に合併する肺高血圧症実 (2010年改訂予定)･混合性結合組織に合併する肺高血圧症の診断基準 :≡1992年 (2010年改訂予定) 】】】】】T

神経皮膚症候群 ○神経線維腫症 Ⅰ型 (レックリング .ハウゼン病)､○神経線維腫症 (Ⅱ型)､結節性硬化症 (プリングル ･定点調査 (神経線維腫症､結節性硬化症) :2009年 ･神経線維腫症 Ⅰ型､神経線維腫症 (Ⅱ型)､結節性 ≡･神経線維腫症1型 (レックリングハウゼン病)の ≡診断基準および治療ガイ ドライン (日本皮膚科学会と≡･結節性硬化症の診断基準および治療ガイ ドライン ≡(日本皮膚科学会と合同) :2008年 】IIiIIIIIII一一I神経皮膚症候群の神経線維腫症､鹿節性硬化症､色素性乾皮症はその病態や病因が異なっているが､神経や皮膚に病変を来たす意味では病態に共通する面がある○色素性乾皮症グループも班研究になじんできており､臨床家と基礎研究者が一緒に

功王 皮膚科専門医施設でのアンケー ト調査 (発症年齢.性差､原因薬剤､基盤の感染症､合併症の種類と頻度､死亡率､治療との関係など) :2005-2007年 】】】】･重症度分類 :2009年･治療ガイ ドライン :2009年 IIIIi【FI∃大量γグロブリン療接､抗TNF-α抗体療法l l】】】iIII 1)検体収集などで患者から協力を得るための広報活動の普及.2)対象疾患患者の長期経過観察を可能にけ るシステム形成 (患者白身が保有する共:通カー ドの作成配布や登録システム制定)≡3)新しい治療の臨床応用を容易にする支ほ責組織の設立≡4)医薬品被害救済制度などとの横断的な

骨 .関節 ○後縦靭帯骨化症､○広範脊柱管狭窄症､○黄色靭帯骨化症､前縦靭帯骨化症､進行性骨化性線維異形成症 (FOP) ･疫学調査 (和歌山県の山村および漁村における中高年 (1690名)を対象にレントゲン撮 ･診療ガイ ドライン (後縦靭帯骨化症) :2005年 II一i一II 】】∃ 各々の研究グル-プの得意とする研究手

塵 などの公開 (ウェブサイ トなど)による
系 査､骨密度測定､整形外科医による診察) : ･患者のための頚椎後縦靭帯骨化症ガイ ドブック : ー他分野との連携促進が必要o

2006-2008年 2007年 … 研究費の使用範囲の弾力化が必乳II

特発性大腿骨頭壊 実態調査 (疫学調査)･全国疫学調査 (過去5回実施､直近2004)･臨床調査個人票に基づいた疫学調査 (2009-継続中)･定点モニタリング (新患および手術症例)4回目実施中 ･治療ガイ ドライン :2004年 【;抗血′1､枚薬､スクチン､抗酸化剤 (ステロイ ド性 毒 特発性大腿骨頭壊死症に関しては､内科≡的疾患 (SLE,曝息 血液疾患など)と関連ル て発生している場合が半数以上を占めて卜､るため､それらの研究班との横断的有機岳的な研究体制が組めれば､臨床現場-の応

死症 (特発性大腿骨頭壊死症に対する関節温存術を世界で初めて開発し普及) ;大腿骨頭壊死症 :骨壊死発生の予防薬として)】】】(I～I ≦なる○室 さらに､海外における研究者も研究班にも雲霞嘉器量話 芸訪 独 吾葦夏雲㌘協

管 . 進行性腎障害 ⅠA腎症 名速進′~性糸球体腎炎 難治性ネプロ-ゼ症 レジストリーを用いた疫jgj.研究の実施 (2009 ･ANCA関連血管炎の治療指針:2001年･急速進行性糸球体腎炎 (RPGN)の治療指針:2002年･工gA腎症診療指針(第2版):2002年･難治性ネフローゼ症候群(成人例)の診療指針 :2002午 IIiZJ【【【≡N-アセチルシステイン (顕微鏡的 多 発 血 管炎 )】】1! IIIZI【F【】】】!II
泌尿器系 g ､,.i､ TT ,､ 正候群､多発性嚢胞腎 一皮子.年度末合計6,400例):2009年 ･常染色体優性多発性嚢胞腎(ADPKD)診療指針 :2003午･LtPO-ANCA関連血管炎に対する標準的治療プロトコ-ル :2004年(診療指針の改訂作業を検討中)

留意事項
1)厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患克服研究事業 ｢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｣ア ンケー ト調査､国立保健医療科学院 に よるアンケ ー ト調査､研究成果報 告書等 か ら集計したO
2)特に､実態調査 (疫学調査)､診断 .治療ガイ ドライン等､新しい治療薬候について集計した.また､自由記載欄に記載の あった意見についても集計したD



囲

難治性疾患克服研究事業のあり方について (論点メモ)

平成23年度以降において難治性疾患克服研究事業を実施するにあたり、こ

れまでの研究事業の成果等を踏まえて、今後の研究のあり方について検討する

必要があるのではなしヽか。

1 これまでの当研究事業が果たして来た役割・6JT究成果につしヽて

2 今後の当研究事業のあり方につしヽて

3 あり方を踏まえて、今後重点的に推進すべき課題について
口 原因究明
口 実態把握

口 新薬開発等を含む臨床現場への応用

。 社会的基盤整備 (地域医療、QOL向 上、疫学研究、生体試米I収集 )
・ その他

4 当研究事業を効率的 日効果的に推進してしヽくための方法につしヽて

5 研究評価のあり方につしヽて

6 その他



平成 22年度厚生労働科学研究難治性疾患克服研究事業
今後の難病対策のあり方に関する研究          1資 料 8-」

今後の難病対策研究のあり方を考える

平成 22年 8月 30日 (月曜)
難病対策委員会

研究代表者
国立保イ建医療科学院 林 謙治

1 'や

「今後の難病対策のあり方に関する研究」

における検討課題

難病対策の基盤となる研究開発環境を整備

するための方法論の開発

難病対策及び難病に関する研究開発のあり

方の検討

わが国及び諸タト国における難病対策の動向

や成果の分析

⇒ 今後の難病対策を推進する上で行政が抱
える様々な課題に対する政策的提言を行う



研究開発環境を整備するための方法論の

開発

・ ①難病患者の発生率の推計方法及び

疫学的牛寺徴の把握方法の開発    |

o②診断困難症例の情報収集・集約 0

分析 0提供システムの開発

o③難病患者の実態把握の手法の開発 、
O― 既存もしくは新規調査による経済的指標の構造

分析、財政・経済支援のあり方の検討等

病対策及び難病に関する研究開発

o④臨床調査イ固人票の有効活用及び臨床

データベースの構築′
。,データ入力負担軽減、デニタベースの臨床研究

応用化

⑤難病に関する技術評価の手法の開発
。―国際共同研究の推進方策等

e⑥災害時における難病患者の支援体制

の構築
6… 希少医薬品の供給確保、病院6施設の安全性の向孟請



個人票の有 活用及び

【現 状】
―タベース

1 疾病登録における作業負担
難病のうち、希少性のため個々の研究者による症例研究では十分なデータを揃え

るのが困難な疾患については、特定疾患治療研究事業の対象疾患と指定することで、

全国規模で症例を収集することで病態の解明が期待されている:

平成 11年度より臨床調査個人票の電子化が実施され、難病研究の用途に利用でき
ることとされたが、保健所等における入力負担が大きく、迅速かつ正確なデータ収集

の実現に課題を残している。

2 調査研究事業とのJTL離
臨床調査個人票は、特定疾患治療研究事業による公費負担の認定にむけた行政手
続きと難病の原因究明にむけた臨床研究のための情報収集手段という2つの目的を有
している」しかし、その内容は行政手続きに重点をおいて策定されているため、臨床
1青報として曖昧さや不確定要素を含んでいる。このため、臨床研究への活用を視野に

入れた調査票の項目の見直しが求められている。さらに、難病は確定診断が難しく、

かつ医学の進歩に伴い疾患概念そのものが変遷することも予想されることからヽ疾患

概念の変遷に合わせたデータ遷デルの変更ができるようにする必要がある。

一瑯木
構

効

の

査
デ
調
床
床
臨

④臨

④臨床調査個人票の有効活用及び

臨床データベTスの構築
【目 的】
本研究は、患者や医師の記入負担を軽減するとともに、者F道府県の事務作業負担を

軽減し、数十年以上の期間|にわたって患者の予後を追跡し、難病の病態解明:と治療

法の確立を推進するための医療情報基盤を構築する。

電子健康記録の標準規格 (ISO/CEN13606)に基づいて臨床調査個人票のモデリン
グを行ぃ、個票データを収集 。蓄積するシステムを開発する。なお、システムの構

築に際しては、数年単位で進歩 。変化する医療′1青幸晨基盤上に数十年以上の期間にわ

たつてデータモデルの変更を受容しつつ、互換性と可用性を担保することを目指す。

【概  要 】
本研究では、京都大学医学部附属病院及び愛媛大学医学部附属病院の協力の下、

平成 21年度に「特定疾患の評価に関する研究班」において検討された6疾患 (パ
ーキンソン病、全身1生エリテマト,デス、漬瘍性大腸炎、クローン病、原発性胆汁
性月干硬変、多発1生硬化症)を対象として、以下の 4項目を中心に開発を進める。
① 電子カルテより疾病情報を抽出し、疾病登録センターに送る手法の開発
② 疾病情報の管理を行う疾病登録センターの構築
③ 難病申請に必要な疾病1青報を保健所で取得する手法の開発
④ 研究、行政等の使途に応じた情報取得の最適化に関する検討    貪
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宣豊ユ三二|

難治性疾患患者の生活実態に関する調査

調査票 (案 )

(調査協力のお願い)

この調査は、日本難病 。疾病団体協議会のご支援・ご協力のもと、治療が困難であり

生活面へ長期にわたり支障を生じる難治性疾患の方々の生活実態を正確に把握し、今後

の難治性疾患に関する施策 。政策を考えていくうえでの基礎資料を得ることを目的とし

て、厚生労働科学研究 (難治性疾患克服研究事業)「今後の難病対策のあり方に関する研

究 (研究代表者 :林謙治 国立保健医療科学院 院長)」 の一環として実施されるもので
す。

お答えいただいた内容については、本調査研究の目的にのみ使用され、他の目的で利

用されることはありません。また調査票は無記名であり、調査票の回収・保管にも十分

配慮するため、完全に匿名性が確保されます。また回答は統計処理されるため回答内容

によって回答者個人や世帯を特定することもありません。

途中、どうしても答えたくないことは無理にお答えいただかなくてもかまいません。

しかしながら、現在、難治性疾患の方々の生活実態を正確に理解、把握するための調査

資料はきわめて少なく、本調査はそれを明らかにする有用な基礎資料となりますので、

できiる だけ正確な記入へのご協力をお願い致します。

なおこの調査にご協力いただけなかったことで、不利益が生じることはまったくござ

いません。なにとぞ、本調査の意義、重要性をご理解いただき、ご協力くださいますよ

うお願い致します。

本調査に関する問い合わせ先

〒3510197埼玉県 和光市 南 236

国立保健医療科学院 経営科学部

TEL:048-458-6137

FAX:048-468-7985

この調査は難治性疾患の方々にご記入をお願いしておりますが、ご本人で記載が困難な

場合には代筆で結構です。

なお本調査の質問は大きく分けて 【世帯の全体状況にかんする質問〕、【療養及び公的支

援等の受給状況等にかんする質問】、【世帯収入・支出の状況にかんする質問】、I就労状況

にかんする質問】となっています。



【世帯の状況にかんする質問】

1 世帯の全体的状況についてお答えください。

世帯 とは、ふだん居住と生計を共にしている人々 (世帯員)の集まりをいいます。

世帯員には、旅行などで一時的 (3ヶ月以内)に 自宅を離れている人や船員など

就業場所を移動する人も含みます。

また、入院などをしている人も含みますが、住民登録を施設に移している人は除

きます。

○家族構成、生計の状況等について以下の表でお答えください。

こ本人との属性
毎月の収入の有無
(該当者 こ○)

生計中心者
(該当者に○)

者ご本人(男



2 あなたのお住まいは、次のうちいずれですか。また建て方についてもお答え下さい
(いずれかに○をおつけください)。

<住居の種類>

① あなた自身の持家            ⑤ 公団、公社、市営等の公営住宅

② 家族の持家               ⑥借間

③ 民間賃貸住宅               ⑦ その他  (       )
④ 社宅、公務員住宅等の貸与住宅

<建て方 >
① 一戸建て ② 共同住宅 (マンション、アパート等)

3 お住まいの住居の室数について、居住用の部屋数 (玄関や風呂等は含めないでください)を
記入してください。また、床面積は、玄関や廊下等も含めた住宅全体のおおよその面積 (坪数)

を記入してください。

【部屋数】:    室 【床面積】   坪



Ⅱ 【療養及び公的支援等の受給状況等にかんする質問】

1 疾患ならびに治療状況についてお聞かせください。

① 希少難治性疾患名をお答えください。
(                          )
② それ以外の疾患があればその名前をお答えください (複数記載可)
(                          )

2 ①の病気を発症した時期をお答えください。
大正 。 昭和  。 平成 生 ___■ 亜 二 型 並 二 娃

3 ①の診断の付いた時期をお答えください。
大正 。 昭和 ‐ 平成 年     月 頃

4 現在の受診状況にういてお答えください。
(最近 6ヶ 月の状況について以下のいずれかに○をつけてください)

① 主に入院 (  日間/年 )
② 入院と通院半々 (入院 :  日間/年、外来 :  回/月 )
③ 主に通院 ( 回/月 )
④往診あり ( 回/月 )
⑤入通院な tノ

⑥ その他  (      )

5 1回 当たりの通院方法、通院時間 (片道)、 交通費 (片道)についてお答えください。

(以下のいずれかに○をつけて、ご記入ください)

① 徒歩 __ 分
② 自転車   分
③ 自家用車

一
④バス    分    円
⑤ タクシー   分     円
⑥ その他_(     )  分    円



6 次に挙げる公費負担医療制度を受けていますか。「現在」及び「過去Jに受けている (た )
ものすべてに○をおつけください。

① 特定疾患治療研究事業       ( 現在 ・ 過去 )
② 小児慢性特定疾患治療研究事業   ( 現在 ・ 過去 )
③ 障害者自立支援法による医療費助成  ( 現在 ・ 過去 )
④ 生活保護法による医療扶助     ( 現在 。 過去 )
⑤ 原子爆弾被爆者に対する援護に関する法律による医療費助成

( 現在 。 過去 )
⑥ 先天性血液凝固因子障害等治療研究費 ( 現在 ・ 過去 )
⑦ その他 (           ) ( 現在 ・ 過去 )

7 障害者手帳の取得状況についてお答え_く ださい。該当するものに○をつけ、記入をお願いし
ます。

① 身体障害者手帳 ( 級)
② 精神障害者保健福祉手帳 (  級)
③ 療育手帳 (住んでいるところによって愛護手帳、みどりの手帳、愛の手帳とも言います)

(A(重度) ・ B(その他の場合))
④ 取得していない

8 次の障害に起因する手当を取得していますかg該当するものに○をつけてください。
① 特別障害者手当
② 障害児福祉手当
③ 福祉手当 (経過措置分)
④ 特別児童扶養手当
⑤ その他の障害に起因する手当 (具体的に :

⑥ 障害に起因する手当は受給していない

9 あなたは公的年金を受けていますか。該当するものに○をつけてください。
(「②厚生年金、共済年金」を受給している人は「①国民年金Jに○をする必要はありません)
① 国民年金
② 厚生年金、共済年金
③ その他の障害に起因する年金 (恩給、労災保険による年金等)
④ 障害に起因する年金は受給していないが、老齢年金、遺族年金 (恩給等を含む)を受給
している

⑤ 特別障害給付金を受給している
⑥ 障害に起因する年金も、老齢年金、遺族年金、特別障害給付金等も受給していない



lo あなたは生活保護を受けていますか。受けている場合、その種別と期間をお答たください。
① 受けている (現在申請中を含む) ② 受けていない

(いずれかに○をつけてください)

◎ ①に該当する場合には、以下のご質問にお答え下さい。

。保護を受けている場合、受けたものの種別に○をつけてください。

種別 ( 生活 ・ 教育 。 住宅 。 医療 。 介護 。 出産 。 生業 。 葬祭 )

。生活保護の受給期間をお答えください。

受給期間  __年   ヶ月



Ⅲ.【世帯収入・支出の状況にかんする質問】

1 あなたの世帯全体の収入状況についてお答えください。
世帯収入  合計  (    万円/年 )
◎以下、合計の内訳をお答えください。

① 就労による収入 (    万円/年 )
② 公的手当。年金等 (        )
③ 仕送り     (    万円/年 )
④ その他     (    万円/年 )

2 あなたの世帯の支出状況についてお答えください。
(「医療費」と「保険料」については各々の内訳をお答え_く ださい)

① 食料費     (_____互 巴乙り

② 居住費     (    万円/年 )
③ 光熱水道費   (    万円/年 )
④ 医療費
。公的医療費         (_____万 円/年 )
・それ以外の医療に関連する費用 (     万円/年 )
⑤ 交通費     (    万円/年 )

⑥ 保険料
。公的保険料   l_5円 /年)
‐民間保険料   (    万円/年 )



lV【就労 J犬況にかんする質問】

1 平成 22年 6月 1日 現在、収入になる仕事をしていますか。収入を伴 う仕事を少しでもし

た方は 「仕事あり」、まったく仕事しなかつた方は「仕事なし」の中からお答えください (○

をおつけください)。

無給で 自家営業の手伝いをした場合や、育児や介護のため、一時的に仕事を休んでいる場合

も「仕事 あり」とします。PTA役員やボランティアなど無報Elll活動は「仕事なしJと します。

<イ土事あり>

② 主に仕事をしている

③ 主に家事で仕事あり

④ 主に通学で仕事あり

⑤ その他 (     )

<仕事なし>

⑥ 通学のみ

⑦ 家事(専業)

③ その他 (      )

―

⑤ ⑥ヽ ⑦ヽとお答えになつた方は以下の補間にお答えください。

① ～ ④とお答えになつた方は 2におすすみください。

ネ南間1-1
これまでの就業経験についてお答えください (以下のいずれかに○をつけてください)

① 在職中に発症し離職
② 在職中に発症し休職後に職場復帰したが離職

幼少期等、最初の就職以前に発症しており、就職したが離職

就業経験なし

その他 (      )

補間 1-2
就職希望の有無についてお答えください。

収入をともなう仕事を

①  したいと思つている    ② したいと思っていない

(いずれかに○をつけてください)

2 これまでの就業経験についてお答えください。
(以下のいずれかにOをつけてください。)

① 在職中に発症し離職したが、現在は別の会社に就職 (一度職場復帰したものの、継続

困難で離職し、別の会社に就職した場合も含む)

② 在職中に発症したが、現在も当該事業所で就労 (休職なし)



③ 在職中に発症し休職 していたが、発症時に所属していた会社に職場復帰。現在も当該
事業所で就労        `

④ 幼少期等、最初の就職以前に発症したが就業
⑤ その他  (          )

3 これまでの転職経験の有無についてお答えください (いずれかにOをつけてください )。

転職経験   有  (    回)｀ 。 鉦

4 -週 間の就業日数等についてお答えください。
ここ lヶ 月の間の平均で 1週間に実際に仕事をした日数と時間の合計をお答えください。
なお、複数の仕事をした場合は、すべての合計をお答えください。   |
就業日数 :1週間の仕事をした日数
就業時間 :1週間の残業も含めた総時間数     時間

o 現在の主な仕事について、その仕事についた時期をお答えください。
大正 。 昭和 。 平成     年    月

6 主な仕事の内容 (職業分類)についてお答えくださぃ。該当するものに○をつけてください。
⑥ 管理的職業従事者            ⑫ 農林漁業作業者
⑦ 専門的 。技術的職業従事者        ⑬ 生産工程作業者
③ 事務従事者               ⑭ 輸送・定置。建設機械 。運転従事者
⑨ 販売従事者               ⑮ 建設 。採掘作業者
⑩ サービス職業従事者           ⑬ 労務作業者
⑪ 保安職業従事者             ⑫ 分類不能の職業

7 勤めか自営の別についてお答えください (いずれかに○をつけてください)。
① 自営業主(雇人あり)

② 自営業主(雇人なし)

③ 家族従業者 (自家営業手伝い)

④ 会社。団体等役員

⑥ その他  (          )
⑦ 一般常用雇用者 (契約期間 1年以上

又は雇用期間の定めのない者 )

③ l月 以上 1年未満の契約の雇用者

⑨ 日々又は 1月 未満の契約の雇用者

⑦、③、⑨ とお答えになった方は以下の補間にお答えください。

①～⑥とお答えになった方は、以上で質問は終了です。



1補間 7-1 お勤め先での呼称は以下のうちどれになりますか

(いずねノかに○をつけてください)。

①  正規職員・従業員
②  パーート

③  アルバイト
④  労lCt者派遣事業所の派遣社員
⑤  契約社員。嘱託
⑥  その他 (

補間7-2 勤務先において配慮を受けている事項についてお聞かせください。
(該当するt)のすべてに○印を tノてください。)

①  配置転換等人事管lll而についての配慮
②  力仕事を回避する等職務内容の配慮
③  短時間勤務等勤務時間の配慮
④  休暇を取得しやすくする等休養への配慮
⑤  通院。服薬管理等医療上の配慮
⑥  業務遂行を援助する者の配慮
⑦  職場内における健康管理等の相談支援体制のEll・L慮
③  配置転換等に伴う詞1練 。研修等の配慮
⑨  その他 (

質問は以上です。ご協力、ありがとうございました。

この調査をもとに、今後、難治性疾患患者とその生活を支えるご家族の生活実態をより正確かつ詳

細に把握し、より適切な支援のあり方を議論する有用な資料となることを目的として、調査員による訪

間面談式の調査を実施することを計画しています。

この調査についてのご協力の可否について、以下のご記入(いずれかに○)をお願しヽ致します。

私は、訪問調査への協力を(承諾 口辞退 )致します。

(いずれかにOをおつけ下さし`)

10



料 3-2(追 加 )

「難治性疾患患者の生活実態に関する調査」研究概要

1.調査目的

本研究は、厚生労働科学研究 (難治性疾患克服研究事業)「今後の難病対策のあ
り方に関す る研究」の一環 として、難治性疾患患者に対する今後の適切な施策を考

える際に不可欠な難治性疾患患者 とそれを支える家族の生活実態を把握す るための

調査票の作成、調査手法の開発である。

厚生労働省健康局疾病対策課や「日本難病・疾病団体協議会 (」PA:Japan Patient
Association)」 な どの全面的な支援・協力の もと実施 し、統計的分析等で難治性疾

患世帯の生活実態 を把握す る。

作成 した調査票に もとづ き、難治性疾患患者を抱える世帯に対する実態調査を実

施、回答を分析す ることにより、これ まで必ず しt)明 ′,か にされていない難治性疾

患患者 とその家族の生活実態、社会的困難を明 しかに し、必要 とされ る援助・施策

の今後のあ り方について議論するうえでの有益な基礎資 111を 得 ることを目的 とする。

2 調査対象

調査対象としては、特定疾患治療研究事業 (いわゆる医療費助成)や臨床調査研究分野 (い

わゆる難病)υ)対象疾患のほか、郷[病ではない難治性疾患や他の制度の対象となっている疾

患の患者などを対象とする。

3 調査項目

本調査の質問は大きく分けて【lll_‐帯の全体状況にかんする質問】、【療養及び公的支援等び)

受給状況等にかんする質問】、【‖ヒ帯収入・支出の状況にかんする質問】、【就労状況にかんす

る質問】である。

これらの質問項目は、各 『々臨床調査個人票 (フ ェースシート)』、厚生労ljjl省『国民生活

基礎調査。(世帯票)』、厚生労働省『身体障害者実態調査』、総務省『全国消費実態調査』、

総務省『家計調査 (年間1又人調査票等)』 における調査項目を参考にした質問項日と、本調

査オリジナルの項目による構成を検討している。

4.調査方法

JPAな どの支援・協力のもと実施予定。患者本人の回答 (回答が困難な場合は、
家族 (介助者)に よる記入 )。
まずはフィージ ビリテ ィースタデ ィー として JPAな どの協力を得て、抽出数 を
決定する。抽出先に、調査票を送付、郵送で返信回収 (「 自記式郵送法」 )。
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スモンの研究体制が他の難病に関する研究に対し

ても成功を収めることが可能で|まなしヽか。

昭和45年 F原因不明でかつ社会的にその対策を

必要とする特定疾患にうしヽては、全額公費負担と
すべきである」(社会保険審議会答申)

・ 昭和47年 国会において難病に関する集中審議

0昭和47年 厚生省「難病対策要綱」
総合的な難病対策の指針

難病対策要綱 (昭和47年厚生省)

<疾病の範囲>

○取り上げるべき疾病の範囲について整理

(1)原因不明、治療方法未確立であり、かつt後遺症を

残すおそれが少なくない疾病

(2)経過が慢性にわたり、単に経済的な問題のみなら

ず介護等に著しく人手を要するために家庭の負担

が重く、また、精神的にも負担の大きい疾病

<対策の進め方>

1)調査研究の推進

2)医療施設の整備
3)医療費の自己負担の解消

□

昭和47年 0スモン、○ベーチェット病、○重症筋無力症、○全身性エリテマトーデス、サルコイドーシス、再生

不良性貧血、多発性硬化症、難治性肝炎 からスタ
ニト (○は医療費助成の対象)



特定疾患治療研究事業の概要
(いわゆる難病の医療費助成 )

1.目  的
原因が不明であって、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。

21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に相当する額の1/2
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ハ 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ノ2

5.対象疾患
難治性疾患克月腱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、56疾患が対象となっている。

<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疾患が対象となうている。
l 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
④生活面への長期|=わたる支障(長期療養を必要とする)

自 己 負 担 限 度 額 表

備考 :1 「市町村民税が非課税の場合」とは、当該年度 (7月 1日 から翌年の6月 30日 をいう。)において市町村民
税が課税されていない (地方税法第323条により免除されている場合を含む。)場合をいう。
2 10円 未満の端数が生じた場合は、切り捨てるものとする。
3 災害等により、前年度と当該年度との所得に著しい変動があった場合には、その状況等を勘案して実情に即
した弾力性のある取扱いをして差し支えない。
4.同一生計内に2人以上の対象患者がいる場合の 2人日以降の者については、上記の表に定める額の 1/10
に該当する額をもって自己負担限度額とする。

階 層 区 分
対象者別の一部自己負担の月額限度額

入院 外来等
生計中心者が患者

本人の場合

A 生計中心者の市町村民税が非課税の場合 0 0

B 生計中心者の前年の所得税が非課税の場合 4.500

対象患者が生計
中心者であると
きは、左1間によ
り算出した額の
コ/2に該当す
る額をもって自
己負担限度額と
する。

C 生計中心者の前年の所得税課税年額が5,000円 以下の場合 6,900

D
生計中心者の前年の所得税課税年額が5,001円 以上151000
円以下の場合

8.500

E
生計中心者の前年の所得税課税年額が15,001円 以上40,000
円以下の場合        ・ 11 000

F
生計中心者の前年の所得税課税年額が40,001円 以上70,000
円以下の場合

18,700

G 生計中心者の前年の所得税課税年額が70,001円 以上の場合 23,100 11550

-3-



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
・ライソゾーム病
・特発性間質性肺炎
・表皮水疱症

・筋萎縮性倶1索硬化症 (ALS)など

臨床調査研究分野 (※ 2)

の対象疾患

130疾患
・骨髄線維症
・側頭動脈炎
・フィッシャー症候群

・色素性乾皮症 など

研究奨励分野 (※ 2)

の対象疾患
177疾患 (H21)
214嚇 :;議 (H22)

１

２

３

※

※

※

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。

難治性疾患克服研究事業の
二つの分野。

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

5,000-7,000疾患 (※ 1)

貪:=1釧鶏♂ど
mp釧°・・・れ        ,日 浩書!馴錦t

特 定疾患治療研究事業の対象疾患への追加に関する患者団体等からの要望―寛
疾 患 名 患者 会 等

on Hippel― Lindau病 on Hわ pd―Llndau病患者の会 (通称 :ほつとchJn)

螢直性脊椎炎 ヨ本強直性脊椎炎友の会

RSD(反射性交感神経性ジストロフィー) 〕RPS患者の会、かばちゃの会

JAM さ国HAM患者友の会 (アドムの会)
FOP は三イ丁'FEキヨ161■お琳■異力′〕

`ツ

正、 スニイ丁1■16
ヨ筋炎)

―FOP～ 光～患者会

泉維筋痛症 dPO法 人線維筋痛症友の会

旦道閉鎖症 旦道閉鎖症の子どもを守る会

1型糖尿病
DDM全国インターネット患者会ddm 21、 近畿つぼみの会 (4ヽ児期発症インスリン依存型糖尿病患
静 家族会 )

7ルフアン症候群 7ルフアンサポーターズ協議会

度膜偽粘液腫 賞膜偽粘液腫患者支援の会

プラダー・ウイリー症候群 日本プラダー・ウイリー症候群協会

くP(色 素性乾皮症 ) ≧国色素性乾皮症(XP)連 絡会

E―ラス・ダンロス症イ侯群 〕TDサポーターズ協議会(l日マルフアンサポーターズ協議会)

火疱型先天性魚鱗癖様細支症 魚鱗癬の会

昨水疱型先天性魚鱗癖様紅皮症 ミ鱗癬の会

シックハウス症候群 ′ックハウス連絡会

昆合型血管奇形 巳合型血管奇形の難病指定を求める会、混合型血管奇形の難病指定を求める議員連盟

フェニルケトン尿症 フェニルケトン尿症親の会・医療費助成委員会

ンャルコー・マリー・トウース病 ′ャルコー・マリー・トウース病友の会(準備会)

央骨無形成症 ,くしの会

当脊髄液減少症 寺定非営利活動法人サン・クラブ

壼位型ミオパチー 壼位型ミオパチー患者会

曼性疲労症候群(CFS〉 曼性疲労症候群友の会

Jヽ児交互1生片麻痺 ヨ本小児神経学会、日本てんかん学会

ラスムッセン症候群 日本小児神経学会、日本てんかん学会

曼性活動性EBウィルス感染症 員性活動性EBウィルス感染症患者の親の会

7トピー性脊髄炎 ′トピー性脊髄炎患者会

'ス
トニア 劇PO法人ジストニア友の会

ドルフィリン症 ≧国ポルフィリン症代訪1障害者患者会、民主党ポルフィリン症を考える会議員連盟

コケイン症候群 1標津町、日本コケイン症候群ネットワーク

卒嚢胞線維症 華歪胞線維症の治療環境を実現する会、膵嚢胞線維症患者と家族の会 7
※ 名称等により個人が特定される団体を除

-4-



難病対策に関す峙課題
1 医療費助成 (特定疾患治・・A研究事業)における問題
① 対象疾患 (医療費助成制度の「谷間」)
口難治性疾患

難治性疾患であって、特定疾患治療研究事業の対象疾患(56疾患)とな
らないものは、高額療養費制度以外の医療費軽減の仕組みがない。

一方で、難治性疾患の要件を満たしていない疾患の取扱いについても検
討が必要。
口小児慢性特定疾患(キャリーオーバー問題)

小児慢性特定疾患治療研究事業の対象疾患(例 :胆道閉鎖症など)であっ
て特定疾患治療研究事業の対象とならないものについては、20才以降、医
療費助成を受けることができない。

② 安定的な財源の確保

受給者増‐医療費増が見込まれる中で本事業について十分な予算を確保
できない状態が続いており、安定的な財源を確保できる制度の構築が課題。

③ 医療費助成事業の性格

希少疾患の症例確保を効率的に行うという壁重事業でありながら、公豊で
医療費助成を行うとしヽう福祉的側面を有する本事業のあり方につしヽて、検討
が必要。この際、保険制度等との関連も検討する必要。

1        8

贔.((1']]〕)`iL[il]lの
[::::::考

j::;::覺助l「]サ
‡i]箭J度に

つしヽて(参考・)

一b―



小児I慢性特定疾患治療研究事業

○ ′Jヽ児慢性疾患のうち、小児がんなど特定の疾患については、その治療が長期間にわたり、医療

費の負担も高寝せなることからその治療の確立と普及を図り、併せて患者家庭の医療費の負担軽

減にも資するため、 医療費の自己負担分を補助する制度。

事業の概要

○

○

○

○

対象年齢

補助根拠

実施主体

補助率

自己負担

沿 革

18歳未満の児童 (ただし、 18歳到達時点において本事業の対象になっており、かつ、
18歳到達後も引き続き治療が必要と認められる場合には、20歳未満の者を含む。)
児童福祉法第 21条の 5、 第53条の2
都道府県・指定都市・中核市
¬/2(負 担割合 :国 1/2、 都道府県・指定都市・中核市 1/2)
保護者の所得に応じて、治療に要した費用について一部自己負担がある。ただし、重症
患者に認定された場合は自己負担はなし。

対象疾患

|l① 悪性新生物
○  昭和 43年度 から言十上
○ 昭和 49年度  整理統合し4疾患を新

からなる現行制度を倉

○ 平成 2年度  新たに神経・筋疾患を
する。

○ 平成 1フ 年度  児童福祉法に基づく湛
施するとともに、慢性

《量懲勿攀整  
基暮曇羹量書あ亀象ち

_1_1■ 警 覚 t警 彎 ■ _________一
― 一 一 ― ― ― 一 一 一 ― ― -1[_Q憬

」 姜 亭 」 雙 聖 医 昼

11疾患群 (514疾患 )
106,368人
※H20年度給イす人数

=鮒L■
=■
1■111:III・

´

免疫疾患

―□

小 児 慢 性 特 定 疾 患 治 療 研 究 事 業 に お け る 自 己 負 担 限 度 額 表

(備考 )
1「市町村民税が非課税の場合 Jとは、当該年度 (7月 1日から翌年の6月 30日 をいう。)において市町村民税が課税されていない(地方税法第323条により免除されている場合を含む。)場合をいう。

2この表の「所得税課税年額 Jとは、所得税法 (昭和40年法律第33号 )、 租税特別措置法 (昭和32年法律第26号 )及び災害被害者に対する租税の減免、徴収猶予等に関する法律 (昭和22年法律第
175号 )の規定によつて計算された所得税の額をいう。ただし、所得税額を計算する場合には、次の規定は適用しないものとする。

(1)所得税法第78条第1項、第2項第1号、第2号 (地方税法第314条の7第 1項第2号に規定する寄附金に限る。)、 第3号 (地方税法第314条 の7第 1項第2号に規定する寄附金に限る。)、 第92条第
1項、第95条第1項、第2項及び第3項

(2)租 税特別措置法第41条第 1項 、第2項 及び第3項、第41条の2.第41条の3の 2第 4項及び第5項、第41条の19の 2第 1項 、第41条の19の 3第 1項及び第2項、第41条の19の 4第 1項 及び第2項並

びに第41条の19の 5第 1項

(3)租 税特別措置法の一部を改正する法律 (平成10年法律第23号 )附則第 12条
310「]未満の端数が生じた場合は、切り捨てるものとする。
4災害等により、前年度と当該年度との所得に著しい変動力くあつた場合には、その状況等を勘案して実情に即した弾力性のある取扱いをして差し支えない。
5同一生計内に2人以上の対象患者がいる場合は、その月の一部負担額の最も多額な児

~c以
外の児童については、上記の表に定める額の1/10に 該当する額をもって自己負担限度額とする。

6前年分の所得税又は当該年度の市町村民税の課税関係が判明しない場合の取扱いについては、これが判明するまでの期間は、前々年分の所得税又は前年度の市町村民税によることとする。

階 層 区 分
自 己 負 担 限 度 額

入 院 外 来

生 活 保 護 法 の 被 保 護 世 帯 及 び 中 国 残 留 邦 人 等 の 円 滑 な 帰

国 の 促 進 及 び 永 住 帰 国 後 の 自 立 の 支 援 に 関 す る 法 律 に よ

る 支 援 給 付 受 給 世 帯

O 0

生 計 中 心 者 の 市 町 村 民 税 が 非 課 税 の 場 合 0 0

生 計 中 心 者 の 前 年 の 所 得 税 が 非 課 税 の 場 合 2,200 1,100

生 計 中 心 者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 が 5,000円 以 下 の 場
^

3,400 1,700

生 計 中 心 者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 が 5,OOl円 以 上
15,000F月 以 下 の 場 合

4,200 2,100

生 計 中 心 者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 が 15,001円 以 上
40,000F可 以 ¬Fσ)場合

5,500 2,750

生 計 中 心 者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 が 40,001円 以 上
70,000F可 以

~F6D場
合

9,300 4,650

生 計 中 心 者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 が 70,001円 以 上 の 場
△

11,500 5,750
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自立支援医療制度の概要

O根拠法
、 障害者自立支援法
O概要
障害者 (児)が自立した日常生活又は社会生活を営む

転鰹

に
省
要な心身の障害を

崎
去・軽減する

ヶ
めの医療につい

て、医療費の自己負担額を軽減するための公費負担医療

O対象者                   .                      .
・更生医療 :身体障害者福祉法第4条に規定する身体障害者で、その障害を除去・軽減する手術等の治療により確実

に効果が期待できるもの (18歳以上)

・育成医療:[鰊
審基テ露
iF塚
爆層喜2医冨:轟嘱事暑撃鳥軍魔落雲超蜜じ庭皇|:編葉県嘉葎肇喜:習お

ら

・精神通院医療 :精神保健福祉法第5条に規定する精神疾患 (てん´んヽを含む。)を有する者で、通院による精神医
療を継続的に要するもの

O対象となる障害と治療の例

> 更生医療・育成医療
肢体不自由…・関節拘縮→人工関節置換術
視覚障害…・白内障→水晶体摘出術
内臓障害…・心臓機能障害→ペースメーカー埋込手術
腎臓機能障害→腎移植、人工透析   :

> 精神通院医療 (精神疾患):精神科専門療法、訪間看護
O費用負担
1割負担を原貝りとするが、一部を除き、医療保険単位の世帯ごとの所得 (市町村民税の課税状況等)等に応じ、
月ごとの負担に上限額が設けられている。
また、重度かつ継続 (費用が高額な治療を長期間にわたり継続しなければならない者の場合)については、更
に、月ごとの負担の上限額の軽減措置を実施。
※ 自立支援医療は保険優先のため、実際は、保険支払後の (一般の方であれば3割の)自 己負IBとの差額分を
自立支援医療制度において負担。

―ノー



囲

第 11回難病対策委員会 (勁 22年 5月 10日 )での議論の概要
※各発言者に内容を確認して取りまとめた。

一瀬委員から「特定疾患治療研究事業に関する要望及び提言」及び林謙治国

立保健医療科学院長から「今後の難病対策研究のあり方を考える」の発表後、

以下の議論があった。

【伊藤委員】

1 難病対策については国が中lbとなつて行うものであるが、患者は当然地域
の中で生活しており、医療機関へのアクセスなど地方自治体にも難病対策に

関する責任がある。難病対策の中で国と地万自治体が担うべき範囲について

も議論してはどうか。

2 地方自治体間には難病対策に対する努力の格差があると感じており、それ
は患者の治療や生活に直接影響を与えるものである。そういった格差の解消

についても検討していただきたい。

3 憲者団体の意見として、難病対策については研究 。体制整備に特化し、医
療費のFo5題については、健康保険制度の中で検討すべきではないかというこ

とを以前から主張している。

今後は、所得に対する負担をどうすべきかという医療費の問題と難病対策

として行うべき研究 。体制整備の問題は切り離して議論をしないと検討が進

まないのではないか。

【葛原委員】

1 医療や福祉については、都道府県間の財政格差によってサービスの範囲が
異なることがないよう、全国どこでも平等に一定水準のサービスが確保され

るような制度であるべきではないか。     ,

2 臨床調査個人票からは、特定疾患として指定された疾患からしかデータが
収集できず、またそのデータについても正確性に様々な課題がある。そのよ

うな課題を踏まえつつ、難病指定のあり方や未分類疾患のデータをlll集する

ための仕組みのあり方について検討すべきではないか。



【広井委員 〕

1 医療費 については、一般的に日本では∃―ロッパより医療費の自己負担の
害」合が高 <なつており、難病だけに限らず医療費の負担のあり方の中で者え

ていくテ ーマではないか。

2 ∃―ロ ッパでは特に福祉サービスが手厚いので、医療と福祉がどうタイア
ップして いるかについても国際比較の中にl10えると、より全体像が見えるの

ではなし かヽ。

【福永委員】

1 はざまの問題として、たとえば筋ジス トロフィーなどで在宅の患者では、
障害福71L法や自立支援法による支援のできない人たちがいる。このような患

者へどのような支援の方策があるのか。

2 臨床の現場では多数を占める「診断困難lpJJゃ「未分類疾患Jという言葉
の定義と、つ後このようなlSjに対する研究と同時に、特定疾患などの対象と

して取り扱つてい<のかという問題もあるg

〔本間委員】

1 単に都道府県格差といつても、都道府県間の格差の他にも都道府県内の格
差 (都 J由 部ヽとl」」間部など)があり、その違いについてもデータで示しながら

議論をしてはどうか。そのようなデータの公開を要望したい。

【南委員】

1 憲者の立場を尊重して対策を検討してい<ことが前提であるが、財源が限
られてしヽる中で、難病対策における医療費助成、研究、福祉施策などのうち、

今後重視すべき方向性について考えてい<必要があるのではないか。
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医療上の必要性の高い未承認薬口適応外薬検討会議での検討結果を受けて

開発企業の募集又は開発要請を行つた医薬品のリスト

○ 下表の医薬品については、医療上の必要性の高い未承
肇薫響詔房奪穐埼7会

議で医療上の必要性が高いという評価
を得て、開発企業の募集又は企業に開発要請を行つた医

○ 開発企業の募集又は開発要請の取扱いについては、「開発要請先の指定の考え方について」に基づいて決定していま
す。

司.開発企業を募集する医薬品

○ 下表の医薬品は、国内で開発を行う企業等を募集するものです。

O下表の医薬品について、開発を検討する企業等は、厚生労働省医政局研究開発振興課(03-5253-1111(内 線4
163))までご相談ください。

No 医薬品名 対象疾病 開発の意思の申し
出があった企業 海

外承認国 国内状況

1 亜セレン酸ナトリウム
セレン欠乏症により生じる重篤な視力障害、神経障害、心筋障害、毛
髪変化の改善 米国 未承認薬

2
コリスチンメタンスルホ
ン酸ナトリウム塩

吸入用製剤の剤形追加、腱菫lll綿維庁の気道感染症 英国 独国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

3 デキサメタゾン
4mg錠の剤形追加、抗悪性腫瘍剤 (シスプラチンなど)投与に伴う消化
器症状(悪心・嘔吐)

国
国

英

仏
国
国
米
独

適応外薬
(斉1形追カロも
含む)

メトロニダゾール 静注剤の剤形追加、嫌気性菌感染症、アメーバ赤痢
国
国

英

仏
国
国
米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

5 リロナセプト

12歳以上のクリオピリン関連周期熱症候群(cⅣ。。v‖ n― assocLted pe‖odc
svndrome、 CAPS)の 中の、家族性寒冷奪麻疹症cfa而‖J co旧
autdnlammatOry syndrome、 FCAS)およびMuckle―We‖s症候群(Mws)に お
ける炎症症状の軽減

米国 未承認薬

6 3,4-ジアミノピリジン Lambert EatOn筋 無力症候群による筋力低下の改善 英国 独国
仏国
未承認薬

7
コリスチンメタンスルホ
ン酸ナトリウム塩

注射剤の剤形追加
く適応菌種>多剤耐性緑膿菌(MDRP)、 多剤耐性アシネトバクター
属、その他の多剤耐性グラム陰性菌
く適応症>多剤耐性グラム陰性菌による各種感染症

あり(グラクソ・ス
ミスクライン
(株 ))

国
国
米
独
英国
仏国

適応外薬
(剤形追カロも
含む)

フェニル酪酸ナトリウム 尿素サイクル異常症 あり(シミック
(株 ))

国
国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

プロゲステロン 経腟剤の剤形追加、体外受精―胚移植 (ⅣF ET)の 際の黄体補充
あり(富士製薬工
業(株 )) 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

プロゲステロン 経口剤の剤形追加、子宮非摘出開経女性におけるホルモン補充療法
(HRT)の 補助

あり(富士製薬エ
業(株 ))

国
国

米

独
英国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)
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ベタイン ホモシスチン尿症
あり(企業名未公
表)

国
国
米
独
英国
仏国
未承認薬

アルデスロイキン 悪性黒色腫
あり(企業名未公
表)

米国 未承認薬

メチレンブルー 薬剤性のメトヘモグロビン血症
あり(企業名未公
表)

米 国 未承認薬

14 カルグルミック酸 一ヽアセチルグルタミン酸合成酵素欠損症
あり(企業名未公
表)

英国 独国
仏国

未承認薬

15 ニチシノン チロシン血症 I型
あり(企業名未公
表)

国
国
英
仏
国
国
米
独

デクスラゾキサン アントラサイクリン系薬剤静脈内投与による血管外漏出
あり(企業名未公
表 )

米国 英国 未承認薬

ホメピゾール エチレングリコール中毒、及びメタノール中毒の治療
あり(企業名未公
表)

国
国
英
仏
国
国
米
独

未承認薬

安息香酸ナトリウム・

フェニル酢酸ナトリウム

配合剤

尿素サイクル異常症患者における急性発作時の血中アンモニア濃度
の低下

あり(企業名未公
表)

米 国 未承認薬
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2.企業に開発の要請を行つた医薬

○ 下表の医薬品については、企業に開発の要請を行つたものです。

○ 平成22年 2月 時点の開発の状況については、第3回検討会議の配布資料をご覧ください。最新の開発の状況について
は、各企業にお問い合わせください。提供できる情報の範囲や内容は、個々の医薬品により異なることをご承知おきくだ
さい。

No 医薬品名 対象疾病 企業名 海外承認国 国内状況

1
3-ヨードベンジルグア
ニジン(1231)'

褐色細胞n重の診断 富士フイルムRI
フアニマ(株 )

国
国

英

仏

国

国

米

独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

5-アミノレブリン酸塩
酸塩

悪性神経膠腫(WHOグ レードⅢ及びⅣ)に対する手術における悪性組
織の視覚化         ′

ノーベルファーマ

(株 )

国
国

英

仏
国
国
米
独 未承認薬

A型ボツリヌス毒素 腋高多汗症 グラクソ・スミスク
ライン(株 )

国

国

英

仏
国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

Da‐DTPA

放射性金属 (アメリシウム、プルトニウム、キュリウム、カリホルニウ
ム、バークリウム)中毒の長期治療
プルトニウム|アメリシウム、キュリウム体内汚染力畔り明した、また|ま
その疑いのある患者の汚染物質の排泄の促進

日本メジフィジッ
クス(株). 米国 独国 未承認薬

oЯ upane 11 23 1niectiOn

臨床的に診断が確定しないパーキンソン症候群(PS)患 者において、
特発性パーキンソン病に関連するPS、 多系統事縮庁、及び進行件核
上麻痺と本態性振戦(ET)の鑑別診断

日本メジフィジッ
クス(株 )

英国 独国
仏国
未承認薬

Zn―DTPA

放射性金属 (アメリシウム,プルトニウム,キュリウム,カリホルニウ
ム・バークリウム)中毒の長期治療
プルト三ゥム、アメリシウム、キュリウム体内汚染が判明した、または
その疑いのある患者の汚染物質の排泄の促進

日本メジフィジッ
クス(株 )

米国 独国 未承認薬

7 アカンプロセート アルコール依存症患者における抗酒療法 日本新薬(株 )
国

国

英

仏
国
国

米

独 未承認薬

アザシチジン 日本新薬(株 )
国
国

英

仏
国
国

米

独 未承認薬

9 アザチオプリン ステロイド治療抵抗性

グラクソ・スミスク
ライン(株 )
田辺三菱製薬
(株 )

独
国
国
仏

英

国

適応外薬
(剤形追加も
含む )

10 アザチオプリン 顕微備的多幸血管芥及びWegena“肉芽1重庁

グラクソ・スミスク
ライン(株 )
田辺三菱製薬
(株 )

英国 独
国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

11 アトバコン ニューモシステス肺炎の治療、予防
グラクソ・スミスク
ライン(株 )

国
国

米
独
英国
仏国
未承認薬

アトモキセチン塩酸塩 成人期(18歳以上)における注意欠陥/多動性障害 (AD/HD) 日本イーライリ
リー (株 )

米国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

アナグレリド 本態性血小板血症(ET)の治療
シヤイアー日本
代表事務所

国

国

米

独
英国
仏国
未承認薬
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アミオダロン 心不全を伴う心房細動の洞調律化と洞調律維持
サノフィ・アベン
ティス(株 )

国
国
英
仏
国
国
米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

アムロジピンベシル酸 小児高血圧症

大日本住友製薬
(株 )

ファイザー(株 )

国

国

英

仏
国
国

米
独

未承認薬
適応外薬
(剤形追加も
含む)

一６ ィロプロスト 肺動員辰14 Rt高 山F庁
バイエル薬品
(株 )

国

国

米
英 未承認薬

17
インジウム(11 lln)ベン
テトレオチド

シンチグラフイによるソマトスタチン受容体を有する原発性及び転移性

の神経内分泌腫瘍の診断

コヴィァィエン
ジャバン(株 )

国
国
米
独
英国
仏国
未承認薬

インターフエロンα-2b 悪性黒色腫
シェリング・プラ
ウ(株 )

国
国
英
仏
国
国
米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

インドシアニングリーン 脳主幹動脈の血流状態観察(赤外線照射時の蛍光測定による) 第一三共(株 )
英国 独
国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

エタンブトール塩酸塩 非結核性抗酸菌および非結核性抗酸菌症
科研製薬(株 )
サンド(株 )

独国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

エナラプリル マレイン

酸塩
小児高血圧 萬有製薬(株 )

国
国
英
仏
国
国
米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

エプタコグ アルフア(活
性型)(遺伝子組換え)

血小板膜蛋白GP IIbJⅡ a或いは HLAに対して抗体を保有するため、
血小板輸血に対する治療効果が見込めないグランツマン血小板無力

症患者の出血抑制

ノボ ノルディスク
ファーマ(株 )

独
国
国
仏
英
国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

エプレレノン 心筋梗塞後の心不全 ファイザー(株 )
国
国
英
仏
国
国
米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

エルロチニブ 局所進行1率臓癌、転移性1率臓癌 中外製薬(株 )
国
国

英

仏
国
国
米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

オクスカルバゼピン
他の抗てんかん薬で十分な効果が認められない′1ヽ児の部分発作の

併用療法

ノバルティス
ファーマ(株 )

国

国

英

仏
国
国
米
独

未承認薬

2● カナキヌマブ

クリオピリン関連周期熱症候群 (cⅣ。。vHn assodated pe面 odc syndrome、

CAPS)の 中の、家族性寒冷尋麻疹症 lfa而‖J cott autohnam請 at。呼
syndrome、 FCAS)およびMuctte Welに 症候群(MWS)の炎症症状の軽減

ノバルティス
フアーマ(株 )

米国 英国
独国 仏国

未承認薬

ガバペンチン てんかん部分発作の小児適応の追加 ファイザー(株 )
国
国

英
仏
国
国
米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

カフェインクエン酸塩 早産児無呼n■.発作 (在胎28～ 34週 )の短期治療

日本ベーリン
ガー・インゲルハ

イム (株 )
米国 未承認薬

カペシタビン 切除不能進行・再発胃癌 中外製薬(株 )
英国 独国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)
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ガランタミン 軽度から中等度のアルツハイマー型認知症
ヤンセンフア″マ
(株 )

国
国

英

仏

国

国

米

独 未承認薬

カルムスチン月図内留置
用製剤

悪性神経膠腫
ノーベルファーマ

(株 )

国
国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

一２

¨
グラチラマー酢酸塩 多畢141椰イヒ庁の再発予防

テバ・フアーマ
スーティカル
(株 )

国

国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

∵
３ 経ロリン酸塩製剤 原発性低リン血症性クル病、Fanco面症候群、低リン血症

ゼリア新薬工業
(株 )

国

国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

ゲムシタビン塩酸塩 卵巣癌
日本イーライリ
リー (株 )

国
国

米

独
英国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

抗D(Rho)人免疫グロブ
リン

Rh(D)陰性の妊婦及び女性に対し、以下の場合に投与することにより、母体
血液中での抗D(Rh。 )抗体の産生を抑制し、血液型不適合の成立を抑制。
①妊娠28週前後 ②検査・処置後(羊水検査、店帯血検査、児頭外回転の
実施)③流産後、子宮外妊娠後、子宮内胎児死亡後

日本製薬(株 )
ベネシス(株 )

国

国

英

仏

国

国

米

独

適応外薬
(剤形追加も
含む )

サリドマイド らい性結節性紅斑 (ENL) 藤本製薬(株 ) 米国

適応外薬
(剤形追加も
含む )

シクロホスファミド経口

斉1・ 静注剤
全身14血管芥の寛解導入効果 塩野義製薬(株 ) 独 国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

β8
シクロホスファミド経口

剤・清争注斉J
全ユ量二上菫生ニエムの難治性病態の寛解導入効果 塩野義製薬 (株 ) 独国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

９

¨

シクロホスファミド静注
斉1 塩野義製薬(株 ) 独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

システアミン シスチノーシス(システン蓄積症)
マイラン製薬
(株 )

国
国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

髄膜炎菌(グループA、
C、 Y and W-135)多 糖
体ジフテリアトキソイド
結合体

N menhgた ds serogroups A、 C、 Y and W 135に よる侵襲1生の髄膜
炎菌感染症の予防 (2歳から55歳 )

サノフィ・アベン
ティス (株 )

米国 未承認薬

スチリベントール 乳児重症ミオクロニーてんかん 明治製菓(株 )
英国 独国
仏国
未承認薬

ストレプトゾシン 転移を有する悪性1撃内分泌腫瘍・神経内分泌腫瘍・カルチノイド腫瘍
ノーベルファーマ

(株 )
米 国 未承認薬

セツキシマブ 局所進行及び再発・転移性頭頸部扁平上皮癌
メルクセローノ
(株 )

国
国

米
独
英国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

タルク 悪性胸水の再貯留抑制
ノーベルファーマ

(株 )

国
国

英
仏
国
国
米
独 未承認薬
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チフス菌Vi多糖体抗原
ワクチン

成人及び2歳以上の小児の腸チフスの感染予防
サノフィ・アベン
ティス(株 )

国
国

英

仏
国
国

米
独

未承認薬

行
一

デスモプレシン酢酸塩

経口剤
経口剤の剤形追加、中枢14「尿崩庁

フェリング・フアー
マ(株 )

国

国

英

仏

国

国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

デニロイキン ディフ
ティトックス

悪性細胞がインターロイキン2受容体の構成要素CD25を 発現してい

る、持続性もしくは再発性の皮膚T細胞リンパ腫
TSD」apan(株 ) 米国 未承認薬

ドキソルビシン塩酸塩調
ポソーム注射剤

多発性骨髄腫
ヤンセンファーマ
(株 )

国
国

米
独
英国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

ドセタキセル
局所進行頭頸部扁平上皮癌患者に対する導入化学療法としてタキソ

テールとシスプラチン、フルオロウラシルの併用、乳癌の用法用量の

75mg/m2へ の増大

サノフィ・アベン
ティス(株 )

国
国
米
独
英国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

トピラマート 2-16歳 の小児における部分発作に対する併用療法
協和発酵キリン
(株 )

国
国
米
独
英国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

52 トブラマイシン
吸入用製剤の剤形追加
腱奏胞線締庁患者の縁膿菌気道感染症の治療

ノバルティス
ファーマ(株 )

国
国

英

仏
国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

トラマドール塩酸塩 経口剤の剤形追加、線維筋痛症 日本新薬 (株 )
米国 英国
独国・仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

トラマドール塩酸塩 経口徐放剤の剤形追加、慢性疼痛
日本臓器製薬
(株 )

国
国

英

仏
国
国
米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

55 ドルナーゼ アルフア 瞳奏胞線維庁患者の喀痰排泄促進作用および呼吸機能の改善 中外製薬 (株 ) 米国 未承認薬

トルバプタン ibl生 )手 ]重 大塚製薬 (株 )
国
国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

57 トレプロスチニル 持田製薬 (株 ) 米国 独国 未承認薬

53 ナタリズマブ 名秦 14顧イヒ庁

バイオジェン・ア
イデック・ジャパ
ン(株 )

国

国

英
仏
国
国
米
独

未承認薬

ノギテカン 再発卵巣癌 日本化薬 (株 )
国

国

英

仏
国

国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

′ウレサルタン

6～ 16歳の小児高血圧症
※「細粒やシロップなどの小児用製剤の追加」については、ノバル

ティス ファーマ(株)からの特段の意見により開発要請を保留してい

る。

ノバルティス
フアーマ(株 )

米国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

-6-



バルプロ酸ナトリウム 片頭痛の予防 協和発酵キリン
(株 )

米国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

一２
一
バンクレアチン 饉奏胞線締庁患者の脂肪吸収および栄養状態の改善 アボット製薬 (株 )

国
国

英

仏
国

国

米
独 未承認薬

ビソプロロールフマル酸
塩

慢性心不全 田辺三菱製薬
(株 )

英国 独国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

トチロトロピンアフレファ
分化型甲状腺癌で甲状腺全摘または準全摘を施行された患者におけ
る残存甲状腺組織の放射性ョウ素によるアプレーション(甲状腺機能
廃絶)を受ける際の補助・

佐藤製薬(株 )
国
国

英

仏

国
国

米

独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

:05 人免疫グロブリンG 原発件争疼不今席 (PIDヽ CSLベーリング
(株 )

国
国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

ビンプラスチン硫酸塩 ランゲルハンス細胞組織球庁(LcH) 日本化薬(株 )
国
国

英
仏
国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

フルコナゾール経口剤・

静注剤
小児用経口混濁液の剤形追加
小児の用法・用量の追加

フアイザー (株 )
国

国

英

仏
国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

フルベストラント 閉経後進行・再発乳癌 アストラゼネカ
(株 )

国
国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

プレガバリン 歯科治療後神経因性疼痛 ファイザー(株 )
英国 独国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

プロプラノロール塩酸塩 片頭痛における頭痛発作の予防
大日本住友製薬
(株 )

国
国

英

仏
国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

ベバシズマブ 転移性乳癌 中外製薬(株 )
国
国

英

仏
国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

ベラパミル塩酸塩 上室性の頻脈性不整脈の小児適応の追加 エーザイ(株 )
国
国

英

仏
国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

ホスフェニトインナトリウ
ム水和物

てんかん重積状態、脳外科手術前・術中・術後及び頭部外傷後にけ
いれん発作の出現が濃厚に疑われる場合、並びに経ロフェニトイン製
剤の投与が不可能又は不適切な場合の代替

ノーベルファーマ
(株 )

国
国

英
仏
国
国
米
独 未承認薬

ボリコナゾール 小昇の用法・用量の追加 フアイザー(株 )
国
国

英

仏
国

国

米

独

適応外薬
(斉1形追カロも
含む)
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ポリノスタット 皮膚T細胞リンパ腫 萬有製薬(株 ) 米国 未承認薬

ボルテゾミブ マントル細胞リンパ腫
ヤンセンファーマ

(株 )
米国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

ミグルスタット
小児例から成人例の                   及
び酵素補充療法が有効ではないまたは継続できない成人のGaucher
病 I型 (ゴーシェ病 I型 )

アクテリオン
ファーマシュー
ティカルズジヤパ
ン(株 )

国
国

英

仏
国

国

米
独 未承認薬

メチルプレドニゾロンコ
ハク酸エステルナトリウ
ム

ネフローゼ症候群 ファイザー(株 ) 米国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

メトロニダゾール経口剤
嫌気性菌、アメーバ赤痢、ランブル鞭毛虫感染症
※「クロストリディウム・ディフィシル関連腸炎」については、塩野義製

薬 (株)からの特段の意見により開発要請を保留している。
塩野義製薬 (株 )

国
国
英
仏
国
国
米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

メトロニダゾール経口
斉J、 経腟斉1

流産。早産、産褥子宮内膜炎、帝王切開後感染症の原因となる細菌
性腟症の治療

塩野義製薬 (株 ) 米国 英国
適応外薬
(剤形追加も
含む)

メナテトレノン 新生児・乳児ビタミンK欠乏性出血症に対する予防 サンノーバ (株 )
国
国

英

仏
国

国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

メマンチン 中等度から高度のアルツハイマー型認知症 第一三共(株 )
国
国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

リシノプリル 616歳の小児高血圧症
アストラゼネカ
(株 )

塩野義製薬 (株 )

国
国

英

仏
国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

リバスチグミン 軽度及び中等度のアルツハイマー型認知症
ノバルティス
フアーマ(株 )

国

国

英

仏
国

国

米
独

未承認薬

リファンピシン 非結核性抗酸菌および非結核性抗酸菌症
サンド(株 )
第一三共 (株 )

英国 独国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

86 リュープロレリン酢酸塩
、最大投与量を90μ g/kg/4週から180μ g/kg/4

週に変更する(皮下投与)
武田薬品工業
(株 )

米国 独国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

ルフィナマイド レノックス・ガストー症候群 (4歳 以上)に伴う発作に対する併用療法 エーザイ(株 )
国
国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

８

一
レナリドミド 5q欠損染色体異常を伴う低または中等度リスク骨舗里形成庁候群 セルジーン(株 ) 米国 未承認薬

レベチラセタム

①4歳児以上の小児てんかん患者における部分発作に対する併用療
法
②6歳以上の特発性全般てんかん患者における強直間代発作に対す
る併用療法

ューシービー
ジヤパン(株 )

国

国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬
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レポカルニチン塩イヒ物

液剤の剤形追加、錠剤・液剤での一次性カルニチン欠乏症およびそ
の他の二次性カルニチン欠乏症
※ 注射剤の剤形追加については、開発企業の募集対象であるが、
大塚製薬(株)から開発の申し出があった。

大塚製薬(株 )
国

国

英

仏

国
国
米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

91 ワルファリンカリウム 小児適応の追加 五一ザイ(株 ) 仏国
適応外薬
(剤形追加も
含む)

※ エノキサパリンナトリウムの「急性冠症候群におけるPCI施行時に使用Jにつし、ては、サノフィ・アベンテイス(株)からの特段の意見の提出により、開発の
要請を保留しています。)

照会先

厚生労働省医薬食品局審査管理課

厚生労働 省 医政局研究開発振興課
TEIL 03-5253-1111(内 線4221)

事務局(健康局疾病対策課)において:平成22年度臨床調査研究分野と関連する可能性がある疾
病名を2重下線、平成22年度研究奨励分野と関連する可能性がある疾病名を下線で原資料に追記し
た。

海外承認国および国内状況については、第3回及び第4回「医療上の必要性の高い未承認薬・適応
外薬検討会議」の資料を元に引用・改変を行い、原資料に追記した。|

【注意】
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―
ユ
ー

研究奨励分野

<平成21年度新設 >

※平成21年度は177疾患が対象
平成22年度は214疾患に対象が拡大

難治性疾患克服研究事業

二希少性 (患者数5万人未満)
・原因不明
口治療方法未確立
日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
・側頭動脈炎
・フィッシャー症候群
・色素性乾皮症

※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。
※2特定疾患治療研究事業には56疾患の他、血友病患者等治療研究事業を含む。

重点研究分野 (※ 1)
(革新的診断口治療法を開発 )

臨床調査研究分野

(130疾患 )

横断的基盤研究分野 (※ 1)

(疾患横断的に病因口病態解明)
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。

(難病対策に関する行政的課題

・ライソゾーム病
口特発性間質性肺炎
・表皮水疱症
・筋萎縮性側索硬化症

(56疾患 ※2)

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



難治性疾患克服研究事業 (臨床調査研究分野)の対象疾患
(0は特定疾患治療研究事業対象)

血 液 系 特発性造血障害 D再生不良性貧血、溶血性貧血、不応性貧血 (骨髄異形成症侯群)、 骨髄線維症

血液凝固異常症 D特発性血小板減少性紫斑病、特発性血栓症、血栓性血小板減少性紫斑病 (TTP)

原発性免疫不全症候
群

D原発性免疫不全症候群

免  疫 難治性血管炎
D大動脈炎症候群 (高安動脈炎)、 Oピュルガー病 (バージャー病)、 ○結節性動脈周囲炎、○ウェゲナー肉芽腫症、○悪性関節
リウマチ、アレルギー性肉芽腫性血管炎、側頭動脈炎、抗リン脂質抗体症候群

自己免疫疾患 D全身性エリテマ トニデス (SLE)、 ○皮膚筋炎及び多発性筋炎、シェーグレン症候群、成人スティル病

ベーチェット病 Эベーチェット病

内分泌系
ホルモン受容機構異
常

為性副甲状腺機能低下症、ビタミンD受容機構異常症、TSH受容体異常症、甲状腺ホルモン不応症

間脳下垂体機能障害
OPRL分泌異常症、Oゴチドトロピン分泌異常症、OADH分泌異常症、O下垂体機能低下症、○クッシング病、○先端巨大
症、○下垂体性TSH分泌異常症

副腎ホルモン産生異
常

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、副腎酵素久損症t副 1腎低形成 (ア ジソン病)

中枢性摂食異常症 中枢性摂食異常症

代 謝 系 原発性高脂血症 原発性高脂血症 (○家族性高コレステロール血症 (ホモ接合体))

アミロイ ドーシス Dア ロイ ドーシス

神経・筋 遅発性ウイルス疾患
Dク ロイツフェル ト・ヤコブ病 (C」 D)、 ○グルストマン・ス トロイスラー・シャインカー病 (GSS)、 ○致死性家族性不眠
定、○亜急性硬化性全脳炎 (SSPE)、 進行性多巣性白質脳炎 (PML)

運動失調症 D脊髄小脳変性症、○シャイ・ ドレーガー症候群、○線条体黒質変性症、○副腎自質ジストロフィー、ペルオキシソーム病

神経変性疾患
D筋萎縮性側索硬化症 (ALS)、 ○パーキンソン病、O進行性核上性麻痺、○大脳皮質基底核変性症、○ハンチントン病、○脊髄
生筋委縮症、○球脊髄性筋萎縮症、脊髄空洞症、原発性側索硬化症、有棘赤血球舞踏病

ライソゾーム病・
ペルオキシソーム病

Эライソゾーム病、ペルオキシソーム病

免疫性神経疾患
○多発性硬化症、○重症筋無力症、ギラン・バレー症候群、フィンシヤ~症候群、
ニューロパチー (ルイス・サムナー症候群)、 単クローン抗体を伴う末梢神経炎
(HAM)

01曼性炎症性脱髄性多発神経炎、多巣性運動
(ク ロウ フカセ症候群)、 HTLV-1関連脊髄症

直常圧水頭症 正常圧水頭症

モヤモヤ病 Эモヤモヤ病 (ウ ィリス動脈輪閉塞症)

視 党 系
網膜脈絡膜・視神経
萎縮症

Э網膜色素変性症、加齢性黄斑変性症、難治性視神経症

聴党・平
衡機能系

莉庭機能異常 メニエール病、遅発性内リンパ水腫

急性高度難聴 突発性難聴、特発性両側性感音難聴

循環器系 時発性 心筋症
○特発性拡張型 (う つ血型)心筋症、○肥大型′い筋症、○拘束型′い筋症、○ミトコンドリア病、Oフ ァプリー病、家族性突然死症
候群

呼吸器系 びまん性肺疾患 Э特発性間質性肺炎、びまん性汎細気管支炎、○サルコイドーシス

呼吸不全
○原発性肺高血圧症、○特発性1曼性肺血栓塞栓症 (肺高血圧型)、 若年性肺気腫、
群、肺胞低換気症候群、○リンパ脈管筋腫症 (LAM)

ラングルハンス細胞組織球症、月巴満低換気症候

消化器系
難治性炎症性腸管障
奎 ○潰瘍性大腸炎、○クローン病

難治性の肝・胆道疾
患

○原発性胆汁性肝硬変、自己免疫性肝炎、○難治性の肝炎の2ち劇症肝炎、肝内結石症、肝内胆管障害

門脈血行異常症 ○バッド・キアリ (Budd Chiari)症候群、特発性門脈圧克進症、肝外門脈閉塞症

難治性膵疾患 ○重症急性膵炎、膵嚢胞線維症、慢性膵炎

皮膚・

結合組織
稀少難治性皮膚疾患 Э表皮水疱症 (接合部型及び栄養障害型) ○膿胞性乾癬、O天疱療、先天性魚鱗癬様紅皮症

強皮症 Э強皮症、好酸球性筋膜炎、硬化性萎縮性苔癬

混合性結合組織病 ○混合性結合組織病

神経皮膚症候群
Э神経線維腫症 I型 (レックリング・ハウゼン病)、 ○神経線維腫症 (Ⅱ型)、 結節性硬化症 (プ リングル病)
色素性乾皮症 〈XP)

重症多形滲出性紅斑 Э重症多形滲出性紅斑 (急性期)

骨・関節
系
脊柱靱帯骨化症 Э後縦靭帯骨化症、○広範脊柱管狭窄症、○黄色靭帯骨化症、前縦靭帯骨化症、進行性骨化性線維異形成症 (FOP)

特発性大腿骨頭壊死
症      

・ Э特発性大腿骨頭壊死症、特発性ステロイ ド性骨壊死症

腎・

泌尿器系
進行性腎障害 LA腎症、急速進行性糸球体腎炎、難治性ネフローゼ症候群、多発性嚢胞腎

ス モ  ン スモ ン Dス モン
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疾患番号 疾患名

1 遺伝性ポルフィリン症

遺伝性高チロシン血症 I型

遺伝性出血性末梢血管拡張症 (オスラー病)

4 置伝性女性化乳房

5 遺伝性多発性外骨腫

6 遺伝性鉄芽球性貧血

7 遺伝性1歯小血管病

8 遺伝性不整脈

9 ―過性骨髄異常増殖症

遠位型ミオパチー

家族性寒冷自己炎症性症候群

家族性血小板異常症

家族性地中海熱

家族性良性慢性天疱清 (Halにy―HJtty病 )

歌舞伎症候群

過剰運動 (hypermoЫ‖ty)症候群類縁疾患

外リンパ療

外胚葉形成不全免疫不全症

掲色細胞腫

肝型糖原病

間質性膀眺炎

急激退行症(21ト リソミーに伴う)

急性大動脈症候群

筋チャネル病

筋強直性ジストロフィー (筋緊張性ジストロフィー)

筋型糖原病

剣症1型糖尿病

血管新生黄斑症

血球貪食症候群

京発性リンパ浮腫

京発性局所多汗症

後天性血友病XⅢ

好酸球性食道炎・好酸球性胃腸炎

好酸球性膿疱性毛包炎

好酸球性副鼻腔炎

孔脳症

高lgD症候群

高カルシウム尿症と腎石灰化を伴う家族性1■マグネシウム血症

高グリシン血症

膠様滴状角1莫変性症

骨形成不全症

骨系統疾患におけるCNP治療適応疾患

再発性多発軟骨炎

細網異形成症

自己貪食空胞性ミオパチー

若年性特発性関節炎 (全身型)

周産期の難聴

周産期心筋症 (産褥心筋症)

重症・難治性急性 1図症ヽ

小眼球 (症 )

小児慢性腎臓病

症候性頭蓋縫合早期癒合症(クルカ/7ベー,し /ファィヵ_/ルトレ ビ然ラ壼■til
５３

一
５４

新生児、乳児食物蛋白誘発胃腸炎

新生児・乳児巨大肝血管腫

新生児一過性糖尿病

難治性疾患克服研究事業口研究奨励分野の対象疾患 (214疾患 )
疾患番号 疾患名

56 新生児糖尿病

57 進行性下顎頭吸収

進行性心臓伝導障害

59 腎性低尿酸血症

60 腎性尿崩症

瀬川病

62 性分化疾患

rcttX症候群

脊髄障害性疼痛症候群

脊柱変形疾患に合併した胸郭不全症候群

先天性QT延長症候群

先天性横軸形成障害

先天性角化不全症

69 先天性及び後天性の難治性白斑・白皮症

先天性筋無力症候群

先天性好中球減少症

先天性高インスリン血症

先天性赤芽球済 (Diamond Blackfan貧 血)

先天性大脳白質形成不全症

75 先天性無痛症 (HSAN4型 、5型 )

先天性顆粒放出異常

77 先天白内障 '

全身性炎症性肉芽腫性疾患

早期再分極(eany repda"za6on)症候群

早期発症型侵襲性歯周炎

鰹弓耳腎症候群

総排泄管残存症

多発肝のう胞

多発性内分泌腫瘍症

胎児仙尾部奇形1重

単純性潰瘍/非特異性多発性小腸潰瘍症
胆道閉鎖症、新生児乳児HB汁 うっ滞症候群

弾性線維性仮性黄色1重

致死性骨異形成症

中性脂肪蓄積心筋血管症

中條一西村症候群

長鎖脂肪酸代謝異常症

低フォスファターゼ症

道化師様魚鱗癖

時発性角膜内皮炎

時発性周辺部角1莫潰瘍

那須ハコラ病

内臓錯位症候群

欧骨無形成症

難治性 (特発性)慢性好酸球性肺炎
難治性血管腫・血管奇形 (混合血管奇形面

難治性川崎病

難治性Л図形成障害症

難治性不育症

難治性慢性痒疹・皮膚そう痒症

難治性類天疱塘

難治頻回部分発作重積型急性月菌炎

手し児ランゲルハンス細胞組織球症

乳児期QT延長症候群

乳児特発性僧帽弁腱索断裂
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疾患番号 疾患名

破局てんかん

肺静脈閉塞症

肺胞蛋白症

受復胞状奇胎

肥厚性硬1莫炎

杷厚性皮膚骨Л莫症

非もやもや病小児開塞性1図血管障害

封入体筋炎

分類不能型免疫不全症

120 芳香族アミノ酸脱炭酸酵素欠損症

晨性活動性EBウイルス感染症

122 晨性偽性腸閉塞症

牟婁病 (紀伊 ALS/PDC)

毛細血管拡〕長性小1菌失調症

125 優性遺伝形式 を取る遺伝性難聴

126 両側小耳症・́外耳道閉鎖症 (両側伝音難聴)

両側性蝸牛神経形成不全症

アトピー性脊髄炎

アラジール (Aほ gi‖e)症候群

130 アレキサンダー病

アンジェルマン症候群 (AS)

インターロイキン1受容体関連キナーゼ4(IRAK4)欠 損症

133 ウエルナー (Werner)症候群

ウォルフヒルシュホーン症候群

ウルリッヒ病 (U‖‖ch disease)

エーラスダンロス症候群

137 エマヌエル症候群

ケカルト黄斑ジストロフィー

オビッツ三角頭蓋症候群

オルニチン トランスカルバミラーゼ欠損症

カルバミルリン酸合成酵素1欠損

コケイン症候群

コステロ症候群

144 コハク酸セミアルデヒド脱水素酵素欠損症

サクシエルーCOA:3-ケ ト酸CoAト ランスフェラーゼ欠損症

サ升 ミア

ジス トニア

シトリン欠損症

ステロイド依存性感音難聴

セピアプテリン還元酵素欠損症

ソトス症候群

152 チロシン水酸化酵素欠損症

トゥレット症候群

ヌーナン症候群(Noonan症候群)

バルデニ・ ビー ドル症候群

156 ビオチン代謝異常症

ビッカースタッフ型1菌幹脳炎

ファール病(特発性両側性大脳基底核・′Jヽ脳歯状核石灰化症)

フックス角膜内皮変性症

プラダー・ウイリ=症候群

プロピオン酸血症 (プロピオン酸尿症)

ベスレムミオパチー

163 ヘモクロマ トーシス

ペルーシド角膜辺縁変性

マリネスコーシェーグレン症候群

難治′1生疾患克服研究事業口研究奨励分野の対象疾患 (214疾患 )

疾患番号 疾患名

マルファン症候群

ミクリッツ病

ミトコンドリアHMG― CoA合成酵素欠損症

メチルマロン酸血症 (メ チルマロン酸尿症)

ヤング・シンプソン症候群

リジン尿性蛋白不耐

リンパ管腫

レリーワイル症候群

ロイス・デイーツ症候群

Aicardl― Gouuё res(ェ ヵルディーグティエール)症候群

Aicard症候群

ATR―X(X連鎖αサラセミア・精神遅滞)症候群
Beckwith― Wiedemann症 候群

BЮom症候

3rugada症候群

Calciphylaxis

Эarney複合

FC症候群

Charcot― Mane―ToOth病

185 HARGE症候群
186 INCA症 候群

〕ongenital dysenメ hropOieuc anemia(CDA)

EEC症候群

E‖ is―van Creveld症 候群

Ga‖owayMowat症候群

Go画 n症候群

JMG― CoAリ アーゼ欠損症

qG4関 連全身硬化性疾患

gG4関連多臓器リンパ増殖性疾患

1/1icroscopic contis

1/ODYl-6

Mowat― NIV Lon症 候群

Ⅵuc‖ e―Wd聰症候群
Ddセ aeus Merzbacher病

Pendred症 候群

Perry(ペ リー)症候群

202 Rett症候群

203 Rubinstein― Tayb症候群

Shwachman Diamond症候群

Silve「 Russe‖症候群

206 TNF受容体関連周期性症候群

Usher症候群

208 A゙TER症候群

209 ′on Hippe卜 Lindau病

Ⅳorram症候群

βケトチオラーゼ欠損症

14番染色体父親性関連疾患、14番染色体母親性関連疾患

lp36欠 失症候群

22ql1 2欠 失症候群
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平成22年度難治性疾患克服研究事業 研究課題一覧表
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号 研究者等名 所属研究機関 役職 採択課題名
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1 石ヶ坪 良明 横浜市立大学 医学研究科 教授 ベーチェット病に関する調査研究

岩 月 啓 氏
岡山大学 医歯薬学総合研究

科
教授 附少難治性皮膚疾患に関する調査研究

岩本 幸英 九州大学 教授
時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
拘研究

衛藤 義勝 東京慈恵会医科大学 医学部 教授 ライソゾーム病(フアプリ病含む)に関する調査研究

憂應義塾大学 医学部 教授 急性高度難聴に関する調査研究

佳宏
東京医科歯科大学 難治疾患

研究所
教授 中枢性摂食異常症に関する調査研究

7 小椋 祐―郎
名古屋市立大学 医学 (系 )

研究科
教授 司膜脈絡膜・視神経萎縮症に関する調査研究

小澤 敬也 自治医科大学 医学部 教授 寺発性造血障害に関する調査研究

北風 政史 国立循環器病研究センター 部長 寺発性心筋症に関する調査研究

梶野 浩樹 旭川医科大学 医学部 准教授 ヨ1腎ホルモン産生異常に関する調査研究

楠 進 近畿大学 医学部 教授 免疫性神経疾患に関する調査研究

小長谷 正明 (独)国立病院機構鈴鹿病院 院長 スモンに関する調査研究

佐藤 伸― 東京大学 医学部附属病院 教授 強皮症における病因解明と根治的治療法の開発

塩原 哲夫 杏林大学 医学部 教授 重症多形滲出性紅斑に関する調査研究

下瀬川 徹 東北大学 医学系研究科 教授 難治性1華疾患に関する調査研究

新井 ― 順天堂大学 医学部 教 授 正常圧水頭症の疫学・病態と治療に関する研究

杉山 幸比古 自治医科大学 医学部 教授 びまん性肺疾患に関する調査研究

大磯 ユタカ 名古屋大学 医学系研究科 教授 間脳下垂体機能障害に関する調査研究

大塚 藤男
筑波大学 人間総合科学研究

科
教授 神経皮膚症候群に関する調査研究

坪内 博 仁
鹿児島大学 医歯 (薬)学総
合研究科

教授 難治性の肝・胆道疾患に関する調査研究

戸山 芳昭 慶應義塾大学 医学部 教授 脊柱靭帯骨化症に関する調査研究

中里予 自治医科大学 医学部 教授 神経変性疾患に関する調査研究

西澤 正豊 新潟大学 1歯研究所 教授 運動失調症の病態解明と治療法開発に関する研究

橋本 イ言夫 国立循環器病研究センター 教授 ウイリス動脈輪閉塞症の診断・治療に関する研究

原 寿 P5 九引ヽ大学 医学 (系 )研究千 教授 原発性免疫不全症,■群に関する調査研究

―b―



槙野 博史
岡山大学 医歯薬学総合研究

科
教授 難治性血管炎に関する調査研究

松尾 清― 名古屋大学 医学系研究科 教授 進行性腎障害に関する調査研究

松本 俊夫
徳島大学 大学院ヘルス′ヽイ

オサイエンス研究部
教授 ホルモン受容機構異常に関する調査研究

三嶋 理晃 京都大学 医学 (系 )研究科 教授 呼吸不全に関する調査研究

水澤 英洋
東京医科歯科大学 医歯

(薬)学総合研究科
教授 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

三森 経 世 京都大学 医学 (系 )研究科 教授 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

村田 満 慶應義塾大学 医学部 教 授 血液凝固異常症に関する調査研究

森安 史典 東京医科大学 医学部 教授 門脈血行異常症に関する調査研究

山 田 信博
筑波大学 学内共同利用施設

等
教授 原発性高脂血症に関する調査研究

山田 正仁 金 沢大学 医学系 教授 アミロイドーシスに関する調査研究

山本 一彦 東京大学 医学部附属病院 教授 自己免疫疾患に関する調査研究

渡辺 守
東京医科歯科大学 医歯(薬 )

学総合研究科
教授 難治性炎症性腸管障害に関する調査研究

渡邊 行雄
富山大学 大学院医学薬学研

究部 (医学)
教授 前庭機能異常に関する調査研究

妻111分|:

青木 正志 東 北大学 講師 肝細胞増殖因子による筋萎縮性側索硬化症に対する新規治療法の開発

出雲 周二
鹿児島大学 医歯 (薬 )学総
合研究科

教授
重症度別治療指針作成に資すHAMの新規バイオマーカー同定と病因細
胞を標的とする新規治療法の開発

江頭 健輔 九州大学大学院医学研究院 准教授
重症肺高血圧症の予後と生活の質を改善するための低侵襲かつ安全安心
な吸入ナノ医療の実用化臨床試験

岡村 均 京都大学 薬学研究科 教授 ゲノム解析による原発性アルドステロン症の原因診断学の再構築

誠司 東京大学 医学部附属病院 特任准教授 不応性貧血の治癒率向上を目指した分子・免疫病態研究

尾崎 承一
聖マリアンナ医科大学 医学

部
教授

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

小室 一 成 千葉大学 医学研究院 教授 新規拡張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

斎藤 カロ代子 東京女子医科大学 医学部 教授 脊髄性筋萎縮症の臨床実態の分析、遺伝子解析、治療法開発の研究

笹月 健彦
九州大学 生体防御医学研究

所
特別主幹教授

難治性炎症性腸疾患のゲノムおよびエピゲノム解析による病因・病態

治療抵抗性機序の解明                 ,

澤 芳樹 大阪大学大学院医学研究科 教授
重症拡張型心筋症へのbridge to―transplantation/recovcryを 目指した

新規治療法の開発と実践

祖父江 元 名古屋大学 医学系研究科 教授 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

三井 克 人 大阪大学 医学 (系 )研究科 准教授 表皮水疱症の根治的治療法確立に関する研究

堂浦 克美 東北大学 医学系研究科 教授 プリオン病予防の実用化に関する研究

戸田 達史 神戸大学 医学研究科 教授 孤発性パーキンソン病遺伝子同定と創薬・テーラーメー ド研究

中畑 龍俊
京都大学 iPS細胞研究セン

ター
特定拠点教授

疾患特異的 iPS細胞を用いた難治性疾患の画期的診断・治療法の開発
に関する研究
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萩原 弘― 埼玉医科大学 医学部 教授
特発性肺線維症急性増悪および薬剤性肺障害に関与する日本人特異的遺
伝素因に関する研究

長谷川 成人
(財)東京都医学研究機構
東京都精神医学総合研究所

チームリーダー

(副参事研究員)
筋萎縮性側索硬化症の分子病態解明と新規治療法創出に関する研究

福 田 恵― 慶應義塾大学 医学部 教授
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

山下 俊英 大阪大学 医学 (系)研究科 教授 多発性硬化症に対する新規分子標的治療法の開発

山村 隆 国立精神
・神経医療研究セン

ター
部長 免疫修飾薬による多発性硬化症の治療成績向上を実現する探索的研究

:隷鷲:|1器群II鱗蠅彎‐鷲マ
=響
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糸 山 泰人 東北大学 医学系研究科 教授 重症難病患者の地域医療体制の構築に関する研究

今井 尚志 国立病院機構宮城病院 診療部長 特定疾患患者の自立支援体制の確立に関する研究

61 江良 択実 熊本大学 教授 難治性疾患由来外来因子フリー人工多能性幹細胞の委託作製とバンク化

荻野 美恵子 北里大学 医学部 講師 難治性疾患の医療費構造に関する研究

亀岡 洋祐 (独)医薬基盤研究所 主任研究員 難治性疾患克服のための難病研究資源バンク開発研究

小池 隆夫
北海道大学 医学 (系)研究
科

教授 新たな診断・治療法開発のための免疫学的手法の開発

小森 哲夫 埼玉医科大学 医学部 准教授
特定疾患患者における生活の質 (QuJly of ttfc,QOL)の向上に関する
研究

千葉 勉 京都大学 医学 (系 )研究科 教授 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

辻 省次 東京大学 医学部附属病院 教授 遺伝学的手法における診断の効果的な実施体制に関する研究

永井 正規 埼玉医科大学 医学部 教授 特定疾患の疫学に関する研究

中村 幸夫
(独 )理化学研究所 バイオ
リソースセンター

室 長 生体試料等の効率的提供の方法に関する研究

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

111

青木 正志 東北大学 大学病院 講師
封入体筋炎 (lBM)の臨床病理学的調査および診断基準の精度向上に関
する研究

青木 洋子 東北大学 医学系研究科 准教授
分子診断に基づくヌーナン症候群の診断基準の作成と新規病因遺伝子の探
索

青沼 和隆
筑波大学 大学院人間総合科

学研究科
教授

心電図健診による長期にわたる疫学調査:B「ugada(ブルガダ)症候群の長

期予後調査

秋山 真志
北海道大学 医学 (系)研究
科

准教授 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

有馬 隆博
東北大学 未来医工学治療開

発センター
准教授

ゲノムィンプI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

飯島 一誠 1神戸大学 医学研究科 教授
隠弓耳腎 (BOR)症 候群の遺伝子診断法の確立と診療体制モデル構築に
関する研究

ォ上 健  |フ三
精神・神経

辱
療研究セ:

室長 先天性大脳白質形成不全症の診断と治療に向けた研究

井上 義―
 1獣撲冒老ξttr構

近畿中央胸 呼吸不全・難治性

肺疾患研究部長

肺胞蛋白症の難治化要因の解明と診断、治療、管理の標準イヒと指針の確
ユ

池園 哲郎 1日本医科大学 医学部 准教授 新規診断マーカーCTPを用いた難治性内耳疾患の多施設検討

教授 先天性

'■

粒旗出異常症の病態解明と診断法の確立

―ノー



石 川 義弘 横 浜市立大学 医学研究科 教授 内臓錯位症候群に対する新規治療薬の開発

石倉 健 司 東 京都立清瀬小児病院 医長
本邦小児の新たな診断基準による小児慢性腎臓病 (CKD)の実態把握の
ための調査研究

―瀬 白帝 山形大学 医学部 教授 後天性血友病XIII(13)の 実態調査、発症機序の解明と治療方法の開発

二瀬 宏
東京工業大学 大学院生命理

工学研究科
教授

アイカルディ=ゴーティエ症候群等のビオプテリン代謝異常を伴う疾患

の診断方法確立および治療法開発のための横断的研究

伊藤 悦朗 弘前大学 教授
先天性赤芽球瘍(Diamond Bhckfan貧血)の効果的診断法の確立に関する

研究

伊藤 雅之
国立精神・神経医療研究セン

ター
室長

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

稲垣 暢也 京都大学 医学 (系 )研究科 教授
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

井 上 泰宏 慶應義塾大学 准教授 ステロイド依存性感音難聴の新しい診断法および診断基準に関する検討

植田 初江 国立循環器病研究センター 医長 肺静脈閉塞症についての病理病態解明と診断基準確立のための研究

宇佐美 真一 信 州大学 医学部 教授 」sher症候群に関する調査研究

宇佐美 真一 信州大学 医学部 教授 優性遺伝形式をとる遺伝性難聴に関する調査研究

牛田 享宏 愛知医科大学 医学部 教授 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

宇 谷 厚志 長崎大学 教授 弾性線維性仮性黄色1重診断基準作成

梅原 久範 金沢医科大学 医学部 教授
新規疾患,igG4関連多臓器リンパ増殖性疾患 (19G4+MOLPS)の確立の
ための研究

大河内 イ言弘 貰波大学 教授 多発肝のう胞症に対する治療ガイドライン作成と試料バンクの構築

大路 正人 滋賀医科大学 医学部 教授 血管新生黄斑症に対するペプチドワクチン療法

大薗 恵― 大阪大学 医学 (系 )研究科 教授 低フォスフアターゼ症の個別最適治療に向けた基礎的・臨床的検討

大竹 明 埼玉医科大学 医学部 教授
日本人長鎖脂肪酸代謝異常症の診断方法の確立、及び治療方法の開発に

関する研究

大槻 泰介
国立精神・神経医療研究セン

ター
部長 乳幼児破局てんかんの実態と診療指針に関する研究

大野 欽司 名古屋大学 医学系研究科 教授 先天性筋無力症候群の診断・病態・治療法開発研究

岡崎 和― 関西医科大学 医学部 教授 gG4関連全身硬化性疾患の診断法の確立と治療方法の開発に関する研究

緒方 勤
国立成育医療研究センター
′Jヽ児思春期発育研究部

部長 陛分化疾患における診断法の確立と治療指針の作成

岡野 善行
大阪市立大学 医学 (系)研
究科

講師 シトリン欠損症の実態調査と診断方法および治療法の開発

奥山 虎之 国立成育医療研究センター 部長 急激退行症(21ト リソミーに伴う)の実態調査と診断基準の作成

小野寺 理 斬潟大学 脳研究所 准教授 遺伝性脳小血管病の病態機序の解明と治療法の開発

小野寺 雅史 コ立成育医療研究センター 部長 外胚葉形成不全免疫不全症の実態調査と治療ガイドラインの作成

力E11セ 君孝
(独 )国立病院機構東京医療セ

ンター臨床研究センター
臨床研究センター

長
周産期の難聴のハイリスクフアクターの新分類と診断・治療方針の確立

鏡 雅代
国立成育医療研究センター
′lヽ児思春期発育研究部

研究員
14番染色体父親性・母親性ダイソミーおよび類縁疾患の診断・治療指針

作成

梶 龍兒
徳島大学 大学院ヘルスバイ

オサイエンス研究部
教授 ジス トニアの診断及び治療方法の更なる推進に関する研究
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梶野 浩樹 旭川医科大学 医学部 准教授 E‖ s―van Creved症 候群の疫学調査と治療指針作成

片山 一朗 大阪大学 医学 (系)研究科 教授 白斑・白皮症の本邦における診断基準及び治療指針の確立

カロ痛藤達夫 国立成育医療研究センター 総長 難治性川崎病の治療ガイドライン作成

金子 英雄 岐阜大学 教授 B!oom症 候群とその類縁疾患の実態調査、早期診断法の確立に関する研究

鎌倉 史郎 国立循環器病研究センタT 部長
早期再分極(earv repobHzauon)症 候群の病態と遺伝基盤、長期予後に関
する研究

神谷 千津子 国立循環器病研究センター 医師 わが国初の周産期心筋症の診断治療指針を作成するための臨床研究

加 我 君孝
(独 )国立病院機構東京医療セ
ンター臨床研究センター

臨床研究センター

長

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

川上 紀明
国家公務員共済組合連合会名

城病院 整形外科
整形外科部長/脊
椎脊髄センター長

脊柱変形に合併した胸郭不全症候群の全国実態調査により把握された患者
の継続調査と二次性の原因により発症する胸郭不全症候群の全国調査

川崎 諭
京都府立医科大学 医学

(系 )研究科 助教 膠様滴状角膜変性症の標準的治療レジメンの確立と新規治療法の創出

川 田 暁 近畿大学 医学部 教授
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

神崎 晋 鳥取大学 医学部 教授 腎性尿崩症の実態把握と診断 :治療指針作成

神田 隆 山口大学 医学 (系 )研究科 教授 ビッカースタッフ型1遇幹脳炎の診断及び治療方法の更なる推進に関する研究

神戸 直智 千葉大学 講師
NOD2変 異を基盤とするブラウ症候群/若年発症サルコイドーシスに対する診
療基盤の開発

北野 良博
国立成育医療研究センター

第二専門診療部
医長 胎児仙尾部奇形1重の実態把握・治療指針作成に関する研究

木 下 芳― 島根大学 医学部 教 授
好酸球性食道炎/好酸球性胃腸炎の疾患概念確立と治療指針作成のため
の臨床研究

125 吉良 潤一 九州大学 医学 (系)研究科 教授
肥厚性硬1莫炎の診断基準作成とそれに基づいた臨床疫学調査の実施なら
びに診療指針の確立

126 吉良 澗― 九州大学 医学 (系 )研究科 教授
臨床疫学調査結果・新規免疫検査結果に基づくア トピー性脊髄炎の新規
診断基準作成とその国内外での臨床応用

久保田 雅也
国立成育医療研究センター

第一専門診療部
医長 コケイン症候群の病態解明および治療とケアの指針作成のための研究

倉橋 浩樹 藤田保健衛生大学 教授 エマヌエル症候群の疾患頻度とその自然歴の実態調査

呉 繁夫 東北大学 医学系研究科 准教授 宮グリシン血症の実態把握と治療法開発に関する研究

黒 川 峰夫 東京大学 教授 家族性血小板異常症に関する調査研究

黒澤 健 司
神奈川県立こども医療セン

ター
科長 ヤング・シンプソン症候群の診断基準作成と実態把握に関するIIJF究

黒 田 達夫 国立成育医療研究センター 医長
新生児および乳児肝血管腫に対する冶療の実態把握ならびに治療ガイドライ
ン作成の研究

小泉 範子
同志社大学 公私立大学の部

局等
准教授 特発性角膜内皮炎の実態把lFEと診断法確立のための研究

小久保 康昌 二重大学 医学系研究科 講 師 牟婁病の実態の把握と治療指針作成

小崎 健次郎 慶應義塾大学 医学部 准教授
VATER症候群の臨床診断基準の確立と新基準にもとづく有病率調査お
よびDNAバ ンク・lPS細胞の確立

小崎 健次郎 慶應義塾大学 医学部 准教授
CHARGE症候群の成人期の病像の解明と遺伝子診断の臨床応用・iPS細
胞の確立

′1ヽ 崎 里華
国立成育医療研究センター

第一専門診療部
医長

RuЫ nstan‐ TayЫ症候群の臨床診断基準の策定と新基準にもとづく有病
率の調査研究

小崎 里華
日立成育医療研究センター

第一専門診療部
医長 EEC症候群における有病率調査と実態調査研究
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小島 勢二 名古屋大学 教授
先天性角化不全症の効果的診断方法の確立と治療ガイドラインの作成に関

する研究

児 玉 浩子 帝京大学 教授
朝enkes病・ocdⅢ tJ hOrn症候群の実態調査、早期診断基準確立、治療法開

発

小林 員司
神奈川県立こども医療セン

ター
科長

虚候性頭蓋縫合早期癒合症(クルーゾン/アペール/ファイフアー/アントレー・ビクスラー症候

ギ)に対する治療指針の作成および新規治療法の開発に関する研究

小林 正夫
広島大学 医歯薬学総合研究

‖ (医 )
小児科教授

先天性好中球減少症の効果的診断方法の確立と治療ガイドライン作成に

関する研究

才津 浩智 横浜市立大学 准教授 孔脳症の遺伝的要因の解明

佐久間 啓
国立精神・神経医療研究セン

ター
常勤医師 難治頻回部分発作重積型急性1当炎の診断基準作成のための疫学研究

櫻井 晃洋 信州大学 医学部 准教授 多発性内分泌腫瘍症¬型および2型の診療実態調査と診断治療指針の作成

佐々木 了
KKR札 幌医療センタT斗
南病院 形成外科

血管1重・血管奇形
センター長

難治性血管1重・血管奇形についての調査研究

笹嶋 唯博 旭川医科大学 医学部
理事、副学長、兼
任教授兼任

原発性リンパ浮腫全国調査を基礎とした治療指針の作成研究

佐藤 準― 明治薬科大学 薬学部 教授 那須ハコラ病の臨床病理遺伝学的研究

澤井 英明 京都大学 医学 (系)研究科 准教授 致死性骨異形成症の診断と予後に関する研究

塩 谷 隆信 秋田大学 医学 (系)研究科 教授
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                  ・

執印 太郎
高知大学 医学部門 (医学

部 )
教授 フォン・ヒッベルリンドウ病の病態調査と診断治療系確立の研究

四ノ宮 成祥
防衛医科大学校 分子生体制

御学
教授 腎性低尿酸血症の全国的実態把握

島崎 潤 東京歯科大学 教授 ベルーシド角膜辺縁変性の実態調査と診断基準作成

清水 克時 岐阜大学 教授 遺伝性多発性外骨1重の実態把握と遺伝子多型に関する基盤研究

白石 公 国立循環器病研究センター 部 長
乳児特発性僧帽弁腱索断裂の病因解明と診断治療法の確立に向けた総合

的研究

秦 健―郎
国立成育医療研究センター

周産期病態研究部
部長 本邦における反復胞状奇胎症例の実態把握と確定診断法の開発

新宅 治夫
大阪市立大学 医学 (系 )研
究科

准教授
小児神経伝達物質病の診断基準の作成と新しい治療法の開発に関する研

究

杉浦 真弓
名古屋市立大学 医学 (系 )

研究科
教授 難治性不育症に関連する遺伝子の網羅的探索

杉江 和馬 奈良県立医科大学 医学部 言韓自T 自己貪食空胞性ミオパチーの診断基準確立と治療法開発に関する研究

杉江 秀夫 自治医科大学 医学部 教授
メタボローム解析による筋型糖原病の画期的な診断スクリーニング法の確立

と治療推進の研究

鈴木 登
聖マリアンナ医科大学 医学

部

教授・難病治療研
究センター長

再発性多発軟骨炎の診断と治療体系の確立

鈴木 洋一 千葉大学 医学研究院 准教授 ビオチン代謝異常症の鑑別診断法と治療方法の開発

須磨崎 亮
筑波大学 人間総合科学研究

科
教授

A!ag‖e症候群など遺伝性胆汁うつ滞性疾患の診断ガイドライン作成、実

態調査並びに生体資料のバンク化

瀬川 昌也 瀬川小児神経学クリコンク 院長 トゥレット症候群の診断、治療、予防に関する臨床的研究

副島 英伸 佐賀大学 医学部 教授
ゲノム・エピゲノム解析に基づく刷り込み疾患Beckwith― Wiedemann症候群の

診断基準作成と治療法開発基盤の確立

外国 千恵
京都府立医科大学 医学

(系)研究科
講師 特発性周辺部角膜潰瘍の実態調査および診断基準の確立

大須賀 穣 東京大学 医学部附属病院 講師
総排泄管残存症における生殖機能の実態調査 :生殖機能保持・向上のた

めの治療指針の作成に向けて
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大西 秀典 大学 医学部付属病院 臨床講師(助教 )
インターロイキン1受容体関連キナーゼ4(lRAK4)欠 損症の全国症例数把
握及び早期診断スクリーこング・治療法開発に関する研究

高後 裕 喧川医科大学 医学部 教 授 ヘモクロマ トーシスの実態調査と診断基準作成

高木 岳彦
IIl立成育医療研究センター

朴科系診療部
その他

先天性横軸形成障害(前腕欠損、上腕欠損)に対する個性適応型情報処理
に基づいた筋電義手の治療指針作成            '

高橋 正紀 大阪大学 医学 (系 )研究科 助教
筋チャネル病および関連疾患の診断・治療指針作成および新規治療法開
発に向けた基盤整備のための研究

高橋 勉 陳田大学 教授
リジン尿性蛋白不耐症の最終診断への診断プロトコニルと治療指針の作成
に関する研究

武田 純
岐阜大学 大学院医学系研究
眸

教授 MODY1 6の病態調査と識男1的診断基準の策定

棚橋 祐典 喧川医科大学 医学部 助教
高カルシウム尿症と腎石灰化を伴う家族性低マグネシウム血症
(FHHNC)の 全国実態調査と診断指針作成   ｀

谷日 正実
(独 )国立病院機構相模原病院
臨床研究センター

外来部長
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

谷澤 幸生 山口大学 医学 (系 )研究科 教授
Worram症候群の実態調査に基づく早期診断法の確立と診療指針作成のた
めの研究

177 田上 昭 人
国立成育医療研究センター

薬剤治療研究部
部長 ヽリツェウス・メルツバッハー病の診断及び治療法の開発

塚 口 裕康 関西医科大学 医学部 助教
3dbwayMOwat症 候群 (腎糸球体・1出異形成)診断基準作成のための
実態調査

角田 和繁
(独 )国立病院機構東京医療セ
ンター

視覚生理学研究室

長
オカルト黄斑ジストロフィーの効果的診断法の確立および病態の解明

坪 田 ―男 慶應義塾大学 医学部 教授 =ucls角膜内皮変性症および関連疾患に関する調査研究

富田 博秋 東北大学 医学系研究科 准教授 ゾトス症候群のスクリーニング・診断システムの開発と実用化

永井 敏郎 獨協医科大学 越谷病院 教 授 'rade「 Wi‖症候群の診断・治療指針の作成

中尾 ― 和 京都大学 医学 (系 )研究科 教 授 骨系統疾患における新規CNP治療に対する有効症例鑑別診断法の確立

中川 正法
京都府立医科大学 医学

(系)研究科 教授 シャルコー・マリー・ トゥース病の診断・治療・ケアに関する研究

中島 淳 横浜市立大学 附属病院 教授
慢性特発性偽性腸閉塞症の我が国における疫学・診断・治療の実態調査
研究

中西 敏雄 東京女子医科大学 医学部 教授 内臓錯位症候群の疫学と治療実態に関する研究

中西 敏雄 東京女子医科大学 医学部 教授 22ql1 2欠失症候群の原因解明、管理、治療に関する研究

中畑 龍俊
京都大学 物質―細胞統合シ

ステム拠点
特任拠点教授

Cryopyln assodated p910dC 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

永淵 正法 九州大学 医学 (系)研究科 教授 劇症1型糖尿病のウイルス原因説に関する研究

中村 公俊 熊本大学 医学部附属病院 講師
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

生水 真紀夫 千葉大学 医学研究院 教授 遺伝性女性化乳房の実態把握と診断基準の作成

成瀬 光栄
(独)国立病院機構京都医療
センター臨床研究センター

内分泌代謝高血圧

研究部長
掲色細胞腫の診断及び治療法の推進に関する研究

苗代 康可
札幌医科大学 医療人育成セ

ンター
議鵡

ミクリッツ病およびlgG4関連疾患の診断および治療方法の更なる推進に
関する研究

難波 栄 二
鳥取大学 生命機能研究支援
センター

教授 日本人脆弱X症候群および関連疾患の診断・治療推進の研究

新 関 寛 徳
国立成育医療研究センター

第二専門診療部
医 長

肥厚性皮膚骨1莫症における遺伝子診断と生化学的検査を踏まえた新しい
病型分類の提言と既存治療法の再評価に関する研究

196 仁科 幸子
国立成育医療研究センター

第二専門診療部
医員

小眼球による視覚障害のパ:国を特定するための疫学調査と診断・,静景基準
の創成

…
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西野 一三
国立精神・神経医療研究セン

ター
部長 ベスレムミオパチーとその類縁疾患の実態調査

西野 一三
国立精神・神経医療研究セン

ター
部長 遠位型ミオノく‐ の実態把握と自然歴に関する調査研究

野々山 恵章 方衛医科大学校 教授 細網異形成症の診断と治療に関する調査研究

200 野村 伊知郎 国立成育医療研究センター 併任医員
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

芳賀 信彦 東京大学 医学部附属病院 教授 先天性無痛症の診断・評価および治療・ケア指針作成のための研究

橋本 隆 久留米大学 医学部 教授
さまざまな類天疱清の疾患群の抗原の詳細な解析と新しい検査法の開

発による診断基準の作成

橋本 隆 久留米大学 医学部 教授
家族性良性慢性天疱清(HJtty‐HJtty病 )の診断基準作成とATP2Cl遺伝
子解析に関する研究

長谷川 奉延 慶應義塾大学 医学部 准教授 非致死性骨形成不全症の診断及び治療方法の更なる推進に関する研究

205 服部 信孝 順天堂大学 医学部 教授 Perry(ベ リー)症候群の診断基準等の作成のための奨励研究

206 花房 俊昭 大阪医科大学 医学部 教授 多施設共同研究 :劇症 1型糖尿病の診断マーカー同定と診断基準確立

207 馬場 耕― 東北大学 医学系研究科 講師 カルバイン阻害剤による角膜内皮細胞のアポ トーシス抑制効果の評価

林 松彦 慶應義塾大学 医学部 教授 3aoiphゾ a対 sの診断・治療に関わる調査・研究

209 林 泰秀 詳馬県立小児医療センター 院長
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

林 由起子
国立精神・神経医療研究セン

ター
室長 マリネスコーシェーグレン症候群の実態調査と診断システムの確立

弓長替 秀郎 東北大学 医学系研究科 教授 遺伝性鉄芽球性貧血の診断分類と治療法の確立

東 範行 国立成育医療研究センター 医長 先天白内障の原因究明と診断基準の創生

日比 紀文 慶應義塾大学 医学部 教授
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

平 田 未司言 東京大学 医学部附属病院 特任准教授 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

深尾 敏幸
岐阜大学 大学院医学系研究

科
教授

先 天 性 ケ トン 体 代 :射異 常 症 oMG coA合 成諄秦久損症 .HMC CoAリ アーゼ欠損症、β ケトサ ラーゼ欠損

症、SCOT欠損症)の発症形態と患者数の把握、診断治療指針に関する研究

深見 真紀
国立成育医療研究センター

小児思春期発育研究部
室長 レリーワイル症候群の実態把握と治療指針作成

福嶋 義光 信州大学 医学部 教授
ゲノムコピー数異常を伴う先天奇形症候群 (ウォルフヒルシュホーン症候群を

含む)の診断法の確立と患者数の把握に関する研究

福田 尚司 国立国際医療研究センター 医長 リンパ浮1重治療へのbreak throughを目指して

藤井 克則 千葉大学 医学研究院 助教 Go山n症候群の病態解明と治療法確立のための臨床的研究

220 藤枝 重治 福井大学 教授 好酸球性副鼻腔炎の疫学、診断基準作成等に関する研究

藤野 明浩
国立成育医療研究センター

第二専門診療部
医師

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

222 藤原 成悦
国立成育医療研究センター

母児感染研究部
母子感染研究部長 慢性活動性EBウイルス感染症の診断法及び治療法確立に関する研究

古川 福実 和歌山県立医科大学 医学部 教授
中條―西村症候群の疾患概念の確立と病態解明に基づく特異的治療法の

開発

古庄 知 己 信州大学 医学部附属病院 講師
エニ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

225 平家 俊男 京都大学 医学 (系 )研究科 准教授 日本人特有の病態を呈する高lgD症候群に向けた新規診療基盤の確立

-12-



226 平野 賢一 大阪大学 医学 (系 )研究科 助教
中性脂肪蓄積心筋血管症の発見 一その疾患概念の確立、診断法、治
療法の開発

227 平野 牧人 奈良県立医科大学 医学部 准教授 バルデー・ビー ドル症候群実態把握のための奨励研究

228 保住 功
岐阜大学 大学院医学系研究
科

准教授
フ″ ル病(特発性両側性大1慟基底核・4ヽ 1図歯状核石灰化症)の分子病態の
解明    |

229 堀内 孝彦 九州1大学 医学 (系 )研究科 准教授
TNF受容体関連周期性症候群 (TRAPS)の 病態の解明と診断基準作成に
関する研究

230 堀江 稔 弦賀医科大学 医学部 教授 先天性QT延長症候群の遺伝的背景に基づく治療指針の検討

堀川 玲子 コ立成育医療研究センター 医長
有機酸代謝異常症 (メチルマロン酸血症・プロピオン酸血症)、 尿素サイクル異常症
(CPSl欠損症・OTC欠損症)、 肝型糖原病の新規治療法の確立と標準化

堀米 仁 志
筑波大学 人間総合科学研究

科
准教授

治児・新生児期に発症する難治性遺伝性不整脈の実態調査、診断・治療
ガイドライン作成並びに生体資料のバンク化

233 本間 之夫 東京大学 医学部附属病院 教授 間質性膀眺炎に対するA型ボツリヌス毒素膀眺壁内注入療法

234 前川 二郎 横浜市立大学 附属病院 准教授
原発性リンパ浮腫患者におけるリンパ機能評価による重症度分類と新た
な治療法の検討

蒔田 直昌
長崎大学 医歯 (薬)学総合
研究科

教授 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

松井 陽 国立成育医療研究センター 病院長 新生児・乳児胆汁うっ滞症候群の総括的な診断・治療に関する研究

松永 達雄
(独 )国立病院機構東京医療
センター臨床研究センター

室長 両側性蝸牛神経形成不全症のサブタイプ分類に基づく診療指針の確立

238 17AN永 達雄
(独 )国立病院機構東京医療セ
ンター臨床研究センター

室長 Dendrcd症候群の発症頻度調査と現状に即した診断基準の確立

松原 洋一 東北大学 医学系研究科 教授
コステロ症候群・CFC症候群類縁疾患の診断基準作成と治療法開発に関
する研究

松本 直通 横浜市立大学 医学研究科 教授 若年性特発性関節炎の遺伝的要因の実態

真部 淳 聖路加国際病院 医長
CongentJ dyserrhropdeic anemね (CDA)お よびサ贅 ミア貧血の効果的診
断法確立に関する研究

丸岡 豊 国立国際医療研究センター
歯科口腔外科 医
長

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

243 右 田 清志
(独 )国立病院機構長崎医療セ
ンター臨床研究センター

病因解析研究部長 家族性地中海熱の病態解明と治療指針の確立

244 水口 雅
東京大学 大学院医学系研究

科 (医学部)
教授 重症・難治性急性1画症の病因解明と診療確立に向けた研究

水谷 修紀
東京医科歯科大学 医歯

(薬)学総合研究科 教授
毛細血管拡張性小1図失調症の実態調査、早期診断法確立と、病態評価に
関する研究

246 宮城 靖
九州大学 デジタルメディシ

ン・イニシアティブ
准教授

ジストニア脳アトラスによる淡蒼球内節機能異常の検索と新規ターゲッ
ティング法の確立

247 三宅 紀子 隣浜市立大学 医学部 助教 cヽard症候群の遺伝的要因の実態

248 宮崎 徹
東京大学 大学院医学系研究
科 (医学部)

教授 ナノ・テクノロジーを用いたプロピオン酸血症の新規治療法の開発

249 宮地 良樹 京都大学 医学 (系)研究科 教授 好酸球性1晨疱性毛包炎の病態解明と新病型分類の提言

宮田 哲郎 東京大学 医学部附属病院 准教授 急性大動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

宮本 享 京都大学 医学 (系)研究科 教授 非もやもや病小児閉塞性脳血管障害の実態把握と治療指針に関する研究

向井 徳男 旭川医科大学 医学部 助教 3arney複 合の全国調査ならびに診断指針等の作成に関する調査研究

253 村上 伸 也 大阪大学 歯学研究科 教授
早期発症型侵襲性歯周炎 (遺伝性急性進行型歯槽膿漏症候群)の診断基
準の確立に関する研究

254 森尾 友宏
東京医科歯科大学 医歯

(薬)学総合研究科 准教授
成人型分類不能型免疫不全症の診断基準・診断方法の確立及び治療方法
の開発に

pF3す
る研究
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森崎 裕子 国立循環器病研究センター 室長
ロィス・ディーツ症候群の診断・治療のガイドライン作成および新規治

療法の開発に向けた臨床所見の収集と治療成績の検討

森本 哲 自治医科大学 准教授 7し児ランゲルハンス細胞組織球症の標準治療の確立と新規治療法の開発

安井 夏生
徳島大学 大学院ヘルスバイ

オサイエンス研究部
教授 欧骨無形成症の病態解明と治療法の開発

安友 康二
徳島大学 大学院ヘルスバイ

オサイエンス研究部
教授 血球貪食症候群の病態・診療研究

259 山崎 麻美
(独 )国立病院機構大阪医療セ

ンター
副院長、分子医療
研究室長

胎児診断における難治性1図形成障害症の診断基準の作成

山 田 佳之 群馬県立小児医療センター 部長
小児好酸球性食道炎の患者全体像の把握と診断・治療指針の確立に関す

る研究

山本 俊至 東京女子医科大学 准教授 lp36欠失症候群の実態把握と合併症診療ガイドライン作成

262 要 匡 琉球大学 医学部 准教授
オピッツ三角頭蓋症候群の症状把握と発達予後予測に重要な分子メカニ

ズムの解明

横 関 博雄
東京医科歯科大学 医歯

(薬 )学総合研究科
教授

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

ユ                           ・

横関 博雄
東京医科歯科大学 医歯

(薬)学総合研究科
教授 難治性重症原発性局所多汗症の病態解析及び治療指針の確立

横手 幸太郎 千葉大学 医学研究院 教授
ウエルナー症候群の病態把握、診療指針作成と新規治療法の開発を目的

とした全国研究

吉浦 孝―郎
長崎大学 医歯 (薬 )学総合
研究科

教授
ゲノム異常症としての歌舞伎症候群原因遺伝子同定と遺伝子情報に基づ

く成長障害治療可能性の研究開発

吉 田 誠克
京都府立医科大学 医学部附

属病院
助教

アレキサンダー病の診断基準および治療・ケア指針の作成、病態解明・

治療法開発のための研究

吉永 正夫
(独)国立病院機構鹿児島医療

センター小児科
小児科部長

乳児期QT延長症候群の診断基準と治療アルゴリズム作成による突然死予

防に関する研究

269 依藤 亨 京都大学 医学 (系)研究科 言青自雨 先天性高インスリン血症の病態解明と治療適正化に関する研究

270 若松 延昭
愛知県心身障害者コロニー発

達障害研究所 遺伝学部

副所長兼遺伝学部
長

Mowat― W‖ son症候群の診断法の確立と成長発達に伴う問題点とその対

策に関する研究

不日E日 敬仁
神奈川県立こども医療セン

ター
医長

へTR X(X連鎖αサ贅 ミア・精神遅滞)症候群の診断及び治療方法の更なる

推進に関する研究

渡渥 健―郎 京都大学 医学 (系 )研究科 助教 Shwachman― Diamond症 候群の効果的診断法の確立に関する研究

渡遷 淳 日本医科大学 医学部 言簡自雨
過剰運動 (hypermobi‖ ty)症候群類縁疾患における診断基準の確立ならびに

病態解明

274 渡辺 守
東京医科歯科大学 医歯

(薬)学総合研究科
教授 難治性腸管吸収機能障害Microsco● c CO‖ISに関する調査研究

林 謙治 コ立保健医療科学院 院長 今後の難病対策のあり方に関する研究

水澤 英洋 東京医科歯科大学 教授 プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究
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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6

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
。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
。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・助言

工.在宅療養中の重症難病患者であって、介護者の事情により在宅で介
護等を受けることが困難になった場合にT時的に入院することが可能
な病床を、各都道府県の拠点病院等に確保する。



重症難病患者入院施設確保事業の実施状況

月に22平 年3月 31日 現

難病医療連絡協議会
設置状況

難病医療拠点廣院設置状況 難病医療協力青院設置状況

設置数 設置数

1 北海道 ○ ○ 1 ○ 28

2 青森県 X ○ 1 ○ 7

3 岩手県 ○ ○ l ○ 10

4 宮城県 ○ ○ 4 ○ 18

5 秋田県 ○ ○ 2 ○
一／

6 山形県 ○ ○ 1 ○ 27

7 福島県 ○ ○ 1 ○ 29

8 茨城県 ○ ○ 1 ○ 13

9 栃木県 ○ ○ 3 ○ 60

10 群馬県 ○ ○ 1 ○ 52

埼玉県 ○ ○ 1 ○ 12
０
４ 千葉県 ○ ○ 1 ○ 9

13 東京都 ○ ○ 30 ○ 60

14 神奈川県 ○ ○ 4 ○
一ｂ 新潟県 ○ ○ 1 ○ 515
16 富山県 ○ × 0 X 0

17 石川県 ○ ○ 3 ○ 161

18 福井県 ○ ○ 1 ○ 24

19 山梨県 ○ ○ 2 ○ 12

20 長野県 ○ ○ 1 ○ 24

21 岐阜県 ○ ○ 1 ○ 34

22 静岡県 ○ ○ 1 ○ 38

23 愛知県 ○ ○ 1 ○ 13

24 二重県 ○ ○ 2 ○ 18

25 滋賀県 ○ ○ 10 ○ 24

26 京都府 ○ ○ 1 ○ 13

27 大阪府 ○ ○ | ○ 37

28 兵庫県 ○ ○ 3 ○ 13

29 奈良県 × × 0 ○ 19

30 和歌 山県 ○ ○ 2 ○ 41

鳥取県 ○ ○ 1 ○ 8

32 島根県 ○ ○ 3 ○ 15

33 岡山県 ○ ○ 1 ○

34 広島県 ○ ○ 3 ○ 19

35 山口県 ○ ○ 1 ○ 8

36 徳島県 ○ ○ 1 ○ 12

37 香川県 ○ ○ 1 ○ 33

38 愛媛県 ○ ○ 1 ○ 53

39 高知県 ○ ○ 2 ○ 50
40 福岡県 ○ ○ 2 ○ 123

41 佐賀県 ○ X 0 ○

42 長崎県 ○ ○ 2 ○ 131

43 熊本県 ○ ○ 3 ○ 12

44 大分県 ○ ○ 1 ○ 122

45 宮崎県 ○ ○ 1 ○ 34

46 鹿児島県 ○ ○ 3 ○ 16
47 ;中畜墨県 X × 0 × 0

全 国 44 43 108 45 1997
※ を× lは



厚生科学審議会疾病対策部会

第 11回  1性 病対策委員会

日時 :平成 22午 5月 10日 (月 )10:00～ 12:00

場所 :KKRホ テル東京 孔雀

O tt「・
n課 長補佐 定亥」とな りま したので、ただいまか ら「厚生科学審議会疾病 x・l策 部

会第 11回 英【lil対 策委員会」を開会いた します。

委員の皆様には、お忙 しい中お集まりいただきま して、誠にあ りがとうございます。

前国の委員会では、御欠席のために御紹介できなかつた委員につきま して、御紹介

させていただきます。

青森県健康福祉部長の一瀬篤委員でございます。

千葉大学教授の広井良典委員でございます。

本 日の委員の出欠状況でございますが、小池委員、水口委員、山本委員から欠席の

連絡 をいただいてお ります。また、小 1番 委員 より、途中退席のidi絡 をいただいてお り

ます。

本 日の特別グス トといた しま して、日立保健医療科学院の林訓〔治院長及び国立保健

医療科学院の児王知子室長にも御参力oい ただいてお ります。

それでは、カメラ撮 りは以上とさせていただきます。

(辛‖道関係者遺室 )

○中国課長 lllに  これ以降の議事進イ子につ きま しては、金澤委員長にお願いいた しま

す 。

O企 澤 委 員 長  ど うも皆 さん お は よ うご ざ い ま す 。 お 忙 しい と こ ろ 、 お 集 ま りい た だ

き ま して あ りが と うご ざい ま す 。第 11回 日の 州[病 対 策 委 員 会 で ご ざい ます が 、 ど うぞ

御 議 論 い た だ き た い と思 い ます。

最 初 に 、 資 料 の 確 認 を簡 単 に お 願 い しま す 。

Cl・ 出課 長 捕 佐  資 料 の確 認 を させ て い た だ き ます 。

お手元に離事次舞;が ございます。

資料 1「 特定疾患治療研究事業に関する要望及び提言」。こちらは一瀬篤委員より御

提出いただいた資料でございます。

資料 2「今後の11病 X・l策 研究のあ り方を考える」。こちらは国立保館医療科学院の林

融ti台 1完長より御提出いただいた資料でございます。

資113「 第 10回 11病 対策委員会 (平成 22年 2月 15日 )で の議論の概要」。

参考資 l‐tl「 新たな難治性疾忠対策の在 り方検討チーム (第 1回 )資 料」。

参考資料 2「 平成 22年 度畑[治性疾患克服研究事業研究課題 (第 1次 公募後 )」 。

参考資料 3「 平成 22年 度難治性疾患克服研究事業第 2次 公募募集要項」。

参考資料 4「 第 10回 共[病 対策委員会議事録」でございます。

また、委員の1几上に、
｀
第 9回 、第 10回 の難 7il対 策委員会の資料を御参考までに配付

させていただいてお ります。    ~

以上でこざいます。

O金 澤委員長  どうもあ りがとうございま した。不足分がございました ら、どうぞお

申し出ください。

それでは、議題 1「 今後の州[病刈策について」 とい うことで進めていきたいと思い

ます。

先 日、新聞紙上にも出てお りま したけれ ども「新たな難治性疾患対策の在 り方検討

チーム」 とい うのがあ りま したが、事務局か らそれを含めて御説明 ください。

O中 国課長補佐 まず、お手元の資料 3を ごらんくだ さい。こちらは第 10回難病対策

委員会での議論の概要 とい うことで、前回 2月 15日 に開イ

“

しま した議論の概要をまと

めてお ります。

こららの内容につきま しては、参考資料 4に 議事録そのものを添付 させていただい

てお ります。また、資料の rti容 につきま しては、各委員にも御確認いただいてお りま

すので、それ らの説明は省略 させていただきたいと思います。

また、お手元の参考資料 1を ごらん ください。 こちらは 「新たな難治性疾思対策の

在 り方検討チームの設置について」でございます。先ほど委員長からもお話がござい

ま したとお り、4月 27日 に第 1回 会合を開催いた しま して、その経過報告をさせてい

ただきたいと思います。

こちらの検・・lチ ームの趣 旨でございますが、英た治性疾思対策について、医療、研究、

福有L、 lit労 ・雇用支援施策等、制度横断的な検討が必要な事項について検討を行 うた

めに、厚生ヴ
`・

働省に 「新たな州[治性疾患対策の在 り方検討チーム」を設置するもので

ございます。

こちらの検言FI事 項 といた しま しては、(1)1【 治 1■疾思の忠者に対する医療費助成の

在 り方。 こちらは小児 慢性特定疾思に関するキャ リーオーパーの問題 も含んでお りま

す。

(2)英 [治 性疾思に関する研究事業の在 り方。医薬品βR発 を含んでございます。

(3)川[治 1生 疾患の忠者に対する福祉サー ビスの在 り方。

(4)英 t治 性疾患の忠者に対する就労・雇用支援の在 り方。

このような事項につきま して検討を行 うものでございます。

h‖ 成 といた しま しては、 2ペ ージにございます とお り、長浜副大臣を座長 といた し

ま して、両政務官、また主要局長級のメンパーを中′とヽといた しま して、この検討チー



ムを設置 しているところで ございます。

また、この検討チームの事務局は、疾病対策課で行 うこととしてお ります。

お手元のパ ワーポイン トの 「今後の期[治性疾患対策について」の資料をごらん くだ

さい。こちらは 4月 27日 の第 1回 検討チームの会議の際に、議論の参考 として提示 さ

せていただきま した資料でございます。

「難治1■ 対策に関する課題の検討の進め方」 とい う図をごらんください。

11病 対策に関する現状の課題 といた しま しては、この難病対策委員会でも御議論い

ただいてお りますとお り、さまざまな課題がございますが、我々事務局 といた しま し

ては、ここにある 3点 でまず整理をさせていただいてお ります。

まずは 「現状の課題」といた しま して 「医療費助成」。こちらにつきま しては、本 日

も御発表があ ります とお り、都道府県の超過負担を踏まえた安定的な財源確保の課題。

これまでさまざまな対象疾患を拡大 してほ しい要望がある。また、小児慢性特定疾患

治療研究事業のキャリーオーバーの問題 といつたことが現状の課題 としてございます。

「福祉」につきま しては、障害者 自立支援法など、既存の対象 とならない方に対す

るホームヘルプな どの福祉サー ビスが今、十分でないとい うことでございま して、福

祉市」度にも谷間がある。

「研究」につきま しても、研究対象疾患を拡大 しては しい。また、これまで 「希少」

でない疾患をどのように扱つてい くのか。希少疾忠に対する医薬品の研究開発 との連

携をどう図つて い くのか。

こういったこれまで挙げ られているさまざまな課題があるところでございます。 こ

れ らの課題に対 しま して、それぞれ検討の方向性 をまとめさせていただいてお ります。

こちらを検討する際に留意すべき事項でございますが、例えば 「医療費助成」にお

きま しては、特定疾忠治療研究事業の見直 しについて 1ま 、まさに高額療養費制度の見

直 し、役害1分担 ・連携が今後必要になつて くるのではないか。そ ういつた観点 といた

しまして、安定的な財源確保に留意 しながら検討 していくべ きではないか。

「福祉」につきま してはくこれまで内閣府にお きま して、障がい者総合福社法に関

するitt論 が進んでる。

「研究」につきま しても、今後、ガ[治性疾患克服研究事業の見直 しなど、研究の在

り方を検討 してい くZ、 要があるのではないか。

こういつた検討の方向性に考慮いた しま して、今後の検討の場 といた しま して ,ま 、

「医療費助成」につきま しては、高額療養費など、小児 1曼 性特定疾患治療研究事業の

キ ャリーオーバーの問題など、さまざまな部局に関連する問題 もございますので、こ

の1[ブ

'7対

策委員会で議論するのは勿論のこと、健康保険につ きま しては、医療保険部

会や、それぞれ他部局にわたるような事項につきま しては、省内の検討チームでも検

討 していくように、省内の連携を図るような対応 をとってお ります。

「福祉」につきま しては、先ほど申し上げま した内閣府におきま しても議論が行わ

れてお りますので、そ ういった議論を踏まえなが ら、難病対策委員会でも、難病に関

するその他の福祉の問題についても検討 してい くこととしています。

「研究」につきま しては、 1忙 病に関す る研究でございますので、まさに■[病対策委

員会で中′とヽに議論をしてい くとい うことでごさいます。

パ フーポイン トの 2、 3ペ ージロは、既存制度の現状でございますので、説明は省

略させていただきたいと思います。

パ ワーポイン トの 4ペ ージロ以降は 「英[病 対策に関する課題」 とい うことで、先ほ

ど 3つ の観点に分けたそれぞれ具体的内容をまとめさせていただいています。 この内

容は、 1忙 病対策委員会でこれまでも何度 も議論 されてきた内容でございますので、本

当に簡単に御紹介だけさせていただきます。

まずは、医療費助成における問題点 といた しま して |ま 、医療費助成制度の 「谷問」

があるのではないか。

具体的には、ガ[治 性疾患についても、特定疾忠治療研究事業の対象疾忠 (56疾 患 )

とならないものにつきま しては、高額療養費制度以外の医療費怪減の仕組みが原則 と

してないような状態になっています。そ ういつた状況の中で、難治性疾患の要件を満

た していない疾患の取扱についても、今後検討が Z、 要ではないか。

特に、小児慢性特定疾患治療研究事業のキャ リーオーバーの問題についても、20歳

以降、医療費助成を受けることができないとい う課題 も挙がっておるところでござい

ます。

安定的な iけ 源確保につきましても、今後、安定的な財源を確保できることを前提 と

した I」 度の1,1築 が課題になつてきます。

また、医療費助成の事業の性格につきましても、研究事業という位置づけでありな

がら、公費で医療費助成を行うという福祉的側面も有するような事業の在り方でござ

いま したので、こういつた在 り方についてもまた検討が必要なのではないか。その際

には、健康保険制度 との関連 も合わせて検討 してい く必要があるのではないか とい う

ことで、まとめさせていただいてお ります。

課題②の福祉施策につ きま しては、11病 患者であつても、障害者 自立支援法などの

対象にな らない者につきま しては、現在、ホームヘルプサー ビスなどの福祉サー ビス

が使えない状況になつてお ります。

また、難病患者 も含めて、障害者の範囲をどのように考えてい くのか。 これは内閣

府の方でも議論をいただいてお りますので、川[病対策 としての福祉施策 と障害者施策

の関係 を今後整理するZ、 要があるのではないかとい うことでございます。

課題Oの 研究につきま しては、これまで臨床調査研究分野が 130疾 患、研究奨励分

野が平成 21年度は 177疾 患の研究を行 つてお りますが、希少性疾患が 5,000～ 7,000

あると言われてお ります。また、研究対象の追力日要望も非常に絶えないところでござ

いま して、現在研究対象 となつていない疾思も含めま して、今後 どのように研究 して



いくのか
'11題
となっているところでございます。

月[治 性疾患の要件を滞iた していない疾忠の取扱いについても、今後研究の在 り方を

1友
「
|す る除に、こういつた議論 もZ、 要ではないかと思います。

その i也 といた しま して、現在、希少疾患の医薬品開発の要望が非常に多 うございま

すが、これまで難病研究で行われ る研究事業の成果 と医薬品開発研究との関連 も、今

後連多tし ていくZ、 要があるのではないかとい うことで、そこのili携 の在 り方について

もひとつ課題になつているのではないかとい うことでございます。

第 1回 目の議論を略まえま して、今後さまざまな課題、論点整理をこういった検討

チームでも行つて、省内での連携 をはかつてい くとい うことで、検討を進めてい く予

定でございます。

また、AIL病 対策委員会につきま しても、まさに皆様方から、これまでにさまざまな

りヽ:1課 題につきま して御提言いただいてお りますので、そ ういつたものにつきま して

も、1■ 討チームの中で御紹介 していきなが ら、政府 としても しつか りと取 り組んでい

くとい う対応をさせていただきたい と思つています。

説り]と しま しては、以上でございます。

○金繹委員長 どうもありが とうございま した。

参考資料 2は いいんですか。

0 1l EEl課長補佐 失ネしいた しま した。

参考資料 2に つきましては、平成 22年度の難治性疾思克服研究事業の第 1次 公募が

終わつたところでございまして、その研究課題について採択 されたものをとりまとめ

たものでございます。 こちらは後で御参考にごらんいただければと思います。

また、参考資料 3に つきま しては、難治性疾患克服研究事業の第 2次 公募を実施 し

てお りま して、主に横断的基盤研究分野 と研究症 lpl分 野につきま して追加公募 となつ

てお ります。 こちらにつきま しても、締切 りが明 日までとなってお りますが、御紹介

をさせていただきます。

以上でこざいます。

O金 澤委員長  どうもありがとうございま した。
いろんなことを話 してもらいま したけれ ども、少な くとも参考資料 1で 、省内で新

たな服治性疾患対策の在 り方検討チームとい うものができたそ うであ りま して、パ ワ

ーポイン トの 1ペ ージ日の「検討の場」には、 3つ の話題に対応 する検討の場が書い

てありますが、その中にこの 1に 病対策委員会が 3つ とも出ているとい うことを御理解

いただきま して、深 くこれに関与 していただくことになるだろ うとい うことを中 し上

げておきたいと思います。

また、その中にいろいろなことが書いてあ りますけれ ども、これまで皆様方か らい

ただいた i卸 意見が、恐 らくそのままス トレー トに載つているだろ うと思います。前回、

キャリーオーバーの話 も出てお りま したね。そ うい うわけで、この委員会が非常に重

要な意味を持っているとい うことを、あるいは逆に言いますと、ここで議論 したこと

の受け手がちゃんとできたとい うことだと思いますので、意欲を持つて議論をさせて

いただきたいと思いますので、よろ しくお願い します。

さて、早速ですが、今の御・JL明 に御意見、御質問でも結オ1り でございますが、何かご

ざいますで しょうか。感想でも結構です。

伊藤 さん、どうぞ。

O伊藤委員 今、金澤先生が意欲を持って検討 していきたいとおつしゃっていただい

たので、大変心強いんですが、若干危惧するのは(や は りこれだけ多様なところでAll

病の問題が議論されています と、思わぬ方向での議 F命 が どこかで先行 しかねないとい

うこともあ りますので、下手すると、福れたは福祉、医療は医療、研究は研究みたいな

ことになると、 1に病対策が入つ裂きになつて しま う恐れ もな きに しもあらず とい うこ

とで、是非この英【病対策委員会の議論が本家本元 といいますか、中心 となつて全体的

な議論に反映 されるように、これは事務局の方に強 くお願いをしておきたいと思いま

す。 こうい う感想です。

O企澤委員長 別々のところで識論するようになつて しま うことの危惧ですか。

O伊藤委員 そ うではなくて、ここが しつか りと主導確 といいますか、まず難病対策

はこうあるべきだとい う議論は、この難病対策委員会が先行 していくぐらいの気持ち

で 。

O金 7Ψ 委員長 こちらの方に意味があるわけですね。わか りま した。

とい うのは、伊藤 さんが最初におつしゃつた、研究 と福祉をある程度分けて議論 じ

なくてはいけないとい うのは、実は前々か ら言われていることで して、これはお言1:じ

いただきたνヽんです。

○伊藤委員 そ うい う意味ではな くて、 lllえ ば All病 とい うものをどうとらえるかとい

う離 F命 でね。

C全母委員長 わか りま した。ほかにどうで しょうか。

高水さん、どうぞ。

c嘔 永ri員  まさにそのとお りだと思 うんですけれ ども、 2点 ございます。

1つ は、やは り財源の問題があるかと思います。地域 とい うか、都道府県によって、

かな り受ける恩恵 とい うのが違 うのではないか と思います。 まずその点をできるだけ

地域によって格差がないよ うに してほ しいとい うことがあ ります。

それから、はざまの問題 を取 り上げられていま したけれ ども、rtか に非常に臨床の

現場では矛盾を感 じることが多 くて、特に私は筋 ジス トロフィーを専 PЧ にやつてきた

んですが、例えば筋ジスの忠者 さんで在宅で、障害度がそんなに強 くない、いわゆる

自立支援法の漁もにかか らない障害度の軽い人の場合には、それこそ生活保護 とか、そ

うい うことでなければ、なかなか医療費で障害が軽い 30～ 40歳 ぐらいの人の場合に、

非常に固っている例が現実にあるものですか ら、そ うい うはざまの問題 を是非検討 し



ていただきたいと思つています。

○企澤委員長  確 /Jヽ 1こ 谷間ですね。 ほかにいか力iて1~l~か。

ほかの時点でもまた御意 /Huを 同 うチャンスはあるかと思いますので、その都度お伺

いいた しま しょう。

それでは、本 日のお客様をお迎え してお りますので、今後の人【病対策についての議

論の 1つ として資料をいただいてお ります。一瀬委員か らお話をいただきます。資料

1で すね。よろしくお願 レ`いた します。

○一瀬委員 それでは、資料 1を ごらん ください。青森県の一瀬でございます。特定

疾患治療研究事業に関 しま して、地方行政の立場か ら意見を述べ させていただきたい

と思います。

2月 からこの委員会に参力Πさせていただ くことになつていたのですが、あいに く 2

月は参力口できませんで したので、そのときに各都道府県にアンケー ト調査を行いま し

て、その意見をまとめたものがこの資料 とな ります。

会議に参加するに当た りま して、前回、前々回等の議事録を拝見 させていただきま

した。その中で委員長か ら、事業費は国と地方が折半のはずだが、現実に |ま Eが 3、

地方が 7と い うことになつている。地方の支出が増えているのではないかとい うお話

がありまして、事務局の方からは、地方の財政支援策として、 1兆 円の地域活 1生化・

経済危機対策臨時交付金を補正 した と。 これが地方のことを考えたことになつている

との御説明があつたところでございます。

しか しながら、この臨時交付金では、本事業で抱えてお ります地方の超過負担 を解

lijす るには至つてお りません。私 ども青森県では、平成 21年 度当初予算の決算 1手 おき

ま して、本事業の超過負担額は 3億 円近いと見込んでお ります。

また、平成 21年度から、地方の超過負担を軽減するためとして実施 されま した高欲

療養費の取扱いの変更につきま して も、保険者への所得区分照会等の事務量が非常に

増カロしてお ります。その効果はまだ不透明なところでございます。また、この事務処

理のチ曽力日に伴いま して、受給者証の発行までに時間を要すること等、受給者からの苦

情が増えているよ うな状況であ ります。

本事業名は、治療、研究でございますが、かな りの部分が医療費の助成事業 となっ

ておるもの と考えてお ります。対象者数の増加に伴いま して、事業費も年々i曽 カコし続

けていることですか ら、国庫負担の 2分 の 1の 原員」も遵守 されなければ、地方の超過

負llDは ますます 1僧 える一方でございます。国 として十分な財源確保ができず、その負

担を地方に押 し付け続けることは、地方分確の趣 旨にも反するもので、現行制度は崩

壊寸前と言わざるを得ない状況 と認識 してございます。

各都道府県か ら、超過負担の回収はもとより、 E‐I療 保険制度の甲での思者負担の 1壁

減施策に関する意見も出されているところであ り、この郭業につきま して、全国術生

部長会でも大きな問題 として取 り上げ、今回の要望及び提言 とい う資料の うちにまと

め た 次 第 で ご ざい ま す 。

地 方 と しま して は 、 日 と 1也 万 の役 害1や 財 政 負 担 等 を明 確 に す る た め の 法 制 化 を含 め

ま して 、本 事 業 の抜 本 的 な 見 直 しを早 急 に 実 施 され る よ う、 強 く要 望 して ま い る所 存

で ご ざい ます。

資 料 1を ご らん い た だ き ま して 「背 景 」 で ご ざい ます 。

この部分につ きま しては、各先生方は十分御 rf~じ のとお りと思いますが、術生部長

会としま しても、本事業が対象疾思の原因究明や治療法の開発、臨床研究等の推進に

成果を一定程度上 iデ てきたことは認めるところでございますが、その一方で、やは り

文」象疾思以外に も数多くある、原因不明で治療法が未確立の病気への対応、また疾患

の医療費負担に対する公費支援の在 り方、長期にわたる治療、看護、 リハ ビリテーシ

ョン、介護を支援するシステムづ くりなど、検討すべき課題が IJJ積 みであるもの と考

えてこざいます。

また、本事業の実施主体であ ります■ll道府県が、長年にわた り国の方に要望 してま

いりま した事業の法市1化 、また補助金、超過負担の解消については、一向に改善 され

ず、平成 21年 度で 1ま 、超過負担が更に増加する見込み となってございます。これは資

料の後ろの方に付 :す てございます。今後、この事業の安定的実施が非常に困 11に なる

おそれが現状あ ります。今後の市:度 改革に当た りま して |ま 、本事業の 目的を改めて明

確にするとともに、上記の課題解決を図るため、早急かつ抜本的な解決策の検討が必ヽ

要であるど考えてございます。

先ほど、新 しい朽t討 チームができる、立ち上がるとい うことであ りま したけれ ども、

具体的な検討スケジュール、締切 り等を示 していただ くと、人分わか りやす くなるの

ではないかと考えてございます。

具体的な提言にまい ります。

本来、対策の実施責任 とそれに必要な財源確保の責任は一体化することが重要 と考

えてお ります。特定疾患に限らず、原因不明で治療法が未確立の疾患の原因究 pJlゃ 治

療法のβ3発 などの研究の推進、また思者への医療費公費支援につ きま しては、国が実

施すべきものと考えてお ります。

一方、1也 方自治体は何をするか と申します と、その地域の実情に応 じた適切な治療、

看護、 リハ ビリテーション、介護システムを構築するとい う、それぞれの役害Jを 回、

地方で明確に した改革が必要と考えてお ります。

そめ改革の道筋 としま して、次に掲げる項 目を提言いた します。読み上げさせてい

ただきます。

一、原因不明で治療法が未確立の疾患の原因究明 と治療法の開発については、国が

責任をもつて進めることが重要である。国はその対象とする疾患の定義を改めて検討

した うえで、対象疾患を選定 し、新たな制度 として法制化する必要がある。

二、医療費負担に対する公費支援については、高額または長期の医療費負担を要す



るすべての疾患 も含めて、忠者が負担する医療費の総額 と所得を考慮 し、医療保険制

度における特定疾病療養制度や高額医療費制度、また、自立支援医療制度などf也 制度

との比 1費 の うえで、それ ら市」度の活用 も含めて適切な負担 と公費支援のあ り方 を検討

する必要がある。

三、4寺 定疾患をは じめ長期の療養が必、要な忠者に対 しては、相談支援や適切な治療、

看護、リハ ビリテーション、介護の提供が必要である。そのためには、訪間看護制度

や介護保険市け度、障害者 自立支援制度等の他制度 との連携を密に した、忠者や家族が

活jlし やすい支援制度の検討が必要であるとしてお ります。

2ペ ージが、各者「道府県にアンケー トを しま した特定疾患治療研究事業費に占める

I「 道府県超 ;邑負担額の害1合 でございます。平成 20年決算 と平成 21年度見込み となっ

てお ります。平成 21年 度分は見込みでございますので、IIt定 分ではございません。

真ん中辺 りを見ていただきます と、平成 20年度の都道府県超過負担額が 194億 円と

してあ ります ところ、平成 21年 度の超過負担額の見込みは 276億 円と、非常に増 lJnじ

ている状況でございます。

高奇1療養費の見直 しによりま して、事業費全体が約 2害 1縮 小する国の見込み とは大

分異なつてお りま して、全体事業費 も 956円 か ら 1,058億 円と、 1害1程度伸びている

見込み となってございます。

3ペ ージの別紙 2は 、特定疾患治療研究事業につ きま して、各都道府 県にさまざま

な自由記入 とい う形でアンケー トをとつたもので ございます。それを 1～ 7番 に分け

てお りま して、 1番 の超過負担につきま しては、どの都道府県もやは り超過負担が非

常に工 i寺 になってきているとい うお答えが返つてまいつてお ります。是非見直 しをゃ

ってほ しいということでございま した。

2■ の医療費助成制度につきま しては、ここに書いてあ りますけれ ども、/plぇ ば特

定疾病のように既存の医療保険制度の中で特定疾患を組み入れて医療費を助成するな

ど、 1可度 そのものの見直 しを行 うことについての意見とい うことで聞いてお りますの

で、条件付けを して聞いたことによ りま して、答えが若千偏つている部分もございま

すが、基本的には医療費保険制度の中で見ること自体は賛成 とい う意見も多数あ りま

した。ただ、一方で反対する意見としま しては、保険者の負担が増えた り、現行の思

者 さん4Uの 負担が更に厳 しくなった りすることに関 しては反対 とい う意味で反対 とい

う、両論併記のような回答 となつてございます。糸Hか くは、後ほど見ていただければ

よろしいか と思いますので、先に進みます。

5ペ ージ 「3 11病 研究について」でございます。

こちらでは、例えば特定疾病のように、既存の医療保険制度の中で特定疾患を組み

入れて医療費を助成するなど、制度そのものの見直 しを行つた場合の 1忙 病研究につい

ての意見とい うことで、ここでも半ば肯定的な意見と反対する意見がございま して、

やは り研究は推進すべきであるとい う意見と、一方で研究か ら漏る疾患が出てくると

い う理由で反対される意 /HL。 あと、研究データをどうやって集めればいいのか。具体

的に実施するに当たって、現在の事業の方がや りやすいのではないかとい うところで

反文Jす るような意見なども書かれてお りま した。

6ベ ージ「4 法制化について」でございます。

こちらは、基本的には法制化を していただきたい。やは り、この予算に基づいた事

業 といいますか、非常にあいまいな位置づけであ りますので、明確に していただきた

いとい う意見が書かれてございます。

7ペ ージ 「5 イ也制度 との関係」でございます。

こちらは、やは りどん どん制度が複雑化 してお りますので、もうちよつとならして

といいますか、わか りやすい制度に していただいて、他 Tll度 と比較 してそ ごがないよ

うに していただきたいとい うものがございま した。

「6 事務手続の簡素化等事務改善について」でございます。

こちらも手続が非常に複雑化 してお りま した り、 1年 に 1回 しかや らないとい うこ

ともあ りま して、その時期だけ事務が膨大になつた りすることか ら、そ うレ` うものを

何 とか改善 してほ しいとい う意見がございま した。

「7 その他」でございます。
こちらには、さまざまな意見がございます。

私の方からは、簡単でございますが、以上でございます。

○全澤委員長  どうもあ りが とうございま した。 こうい う資料 とい うのは、私は今ま

で余 り見たことがなかつたので、大変参考にさせていただきたいと思ってお ります し、

術生部長ですか ら、現場の トップですね:そ うい う方が御意見をまとめたものは非常

に貴重だと思います。

何か御質問、御意見はございま しようか。

2ペ ージロのグラフが大変印象的なんですけれ ども、 194億 円が 267億 円になって

' しまったとい うのは、107%の 伸びがあつたのでこうなつて しまったんですかね。

○―瀬委員 全体が増えているのに対 しま して、国庫負担が増えてお りませんので、

当然地方の負担は増えることになるかと思います。   ~

〇金澤委員長 前回聞いた ときには、そ うではないで しょうね と聞いたつ もりだった

んだけれ ども、やは りこうなつているんですね。

O一瀬委員 21年 度分は見込みですので、確定ではございませんが、大よそこの数字

になるものと考えてお ります。

○金 7睾 委員長  こうはならないで しょうね と聞いたつもりだつたんだけれ ども、党え

ていらつしゃる方 もおるかと思 うんだがね。

さて、どうぞ御意見をくださいませんか。御質問でも結布りでございます。

小16委 員、どうぞ。

○小 ll委 員 今のものについては、厚生労働省の方か らお話を伺いたいのですが、乖



,1と い うのはよくある話なのですかね。

○全・r委 員長 確定ではないそ うですけれ ども、何かコメン トをくれますか。

011波 疾″j対策課長 まず、21年 度は何が変わつているかといいます と、高額療養費

の見直 しによつて、事業の制度設計 を少 し手直 ししているとい うことがあ ります。そ

れについては、実施 される都道府県で、時期的に少 しば らつきが出ているとい う点が

あります。 もう一点 ,昨年度は、11疾 患を補正予算で追加 しています。これ らが伊1午

とは違 う要素 として入つてきてお りますので、そ ういつたことが変動の要因としては

考えられます。

○金澤委員長  どうぞ。

○小幡委員 そ うすると、本委員会 としては、このようにはならないようになつてい

るはずであるとい うことと理解 してよろ しいので しょうか。

○州[波 疾病対策課長  予測 したもの と乖離する要因として、今のような点が考えられ

るとい うことだ と思います。

○金澤委員長 これは勿論、疾病対策課だけの問題ではないので、先ほど、省内で新

しく検討会が立ち上が りま したね。 そこで是非話題に していただきたい とい うことだ

けお願いしてお きま しょうか、 ラF常 に大きな問題だ と思います。

ほかに何か御意見ございますか。

ありがとうございま した。勿論、後でまた思い出したころに御意見をいただいても

結lllで す。

○金澤委員長 社会保障を御 Arl門 になさつている広井委員か らコメン トがあれば どう

ぞ。

○広井委員  とい うことでございます と、十分な知見を持っているとは全 く言えない

んですが、その前の資料のことも含めて申します。

私は以前、厚生省の更生課 とい うところで障害福社の関係 をや・つていたこともあり

ま して、それもかな り以前のことになるんですが、やは りそのときも、当時からとい

いますか、医療 と福祉のはざまとい う問題があ り、また、疾病 と障害 とい うのが非常

に連続化 しているといいますか、そ うい う中でまさに難病の話が、医療 と福社の両方

にまたがるとい うことで、概 して谷間にな りがちだ とい う話がずつとあ りまして、そ

の課題が今 もある意味でずつと続いているとい う、印象にす ぎませんが、それ を持ち

つつ、先ほど来のお話を伺 つてお りま した。

個人的には、先ほどの前の資料での障害の定義 とか、福祉サー ビスの範囲をもつと

柔軟にといいますか、拡充するような方向の施策が少な くとも必要ではないか とい う

ことを思ってお りま したが、そ ういつたことが課題 としてあるかと思います。

それ と、今のお話につきま しては、やは り1オ政費用の負担の話は非常に史たしい問題

で、一般的によく所得保障の部分は国がナショナル ミニマムとして行い、福祉サー ビ

スは自治体の方にとい う、所得保障と医療、福祉サー ビス、研究も含めて役害1分 fJの

話があろうかと思いますけれ ども、そ こら辺は非常に1[し い問題がイ衣然残っていると

い うことを感 じた とい うところで、今、お話を伺 つて、感想 めいたもので恐縮なんで

すが、この辺 りはまさに大きなテーマだと思いま した。

○金 7畢 委員長 あ りがとうございま した。

今の広井さんのお話に何かコメントはありますか。御質問でも結1蒔です。

伊藤さん、どうぞ。

○伊 l~■.委 員 広井先生が委員に加わつていただいた とい うことで、一度広井先生か ら

のお話 も伺いたいと思つていたんですが、今 日、全国術生部長会の資料が出て、これ

も大変重要だと思 うんですが、都道府県 と国 との役害1を 明確にすべきだ とい うのは、

私もそ う思います。ずっと患者 E17xも 、英L rrl対 策はもつと国が責任を持って行 うべ き

だとい うことを主張 していたんですが、反面、患者 さんたちが生活 しているのは地域

で、ヨ治体、都道府県や市町村の中で生活 しているわけですか ら、そ うい う意味では、

当然税金 も納めているわけですけれ ども、自治体が自分のところの住民に対 して どう

い うスタンスで、こうい う病気の方々、あるいは難病とい うものに関わってい くのか

とい うことは、これもまた非常に重要なので、単に介護 とか リハ ビリテー ションとい

うことだけではなくて、 もつと自治体も11病 対策に対する責任 とい うのがあるよ うな

気がするとい うか、あると思 うんです。

ガ:病 対策は回がやるに しても、医療も医療機関へのアクセスも、さまざまなサー ビ

スについても、それは自治体が財政難だから困英[だ とい うことだけでいいのか。 自治

体の役害」とい うのは、こうしヽ う問題に対 して、 どこまで自治体の責任 とか役割がある

のかとい うことも、ここのところもこれからもうちよつと議論を していっていただき

たしヽところだと感 じました。

以上です。

O全澤委員長 ありがとうございま した。ほかにいかがで しょうか。

今、広井 さんのお話の中にも少 し出てきた し、最初の事務局か らの説明の中にも出

てきたんですが、障害者の定義が、厚生労働省の場合 と内閣府の場合 と必ず しも一致

していないみたいに聞こえたんだけれ ども、それはどこかにちゃん と書いておいて く

れませんか。 こちらではこうい う定義、向こうではこうい う定義。 どうい うところに

違いがあるのかもわかるように してくだ さると大変あ りがたいと思います。将来でも

いいですが、今でもわかればお願い します。

○中田課長補佐 まさに障害の定義を今、議論 していると伺つていますので、どうい

う経緯で誰論をしているのかについては、また次回以降、整理したいと思います。

○ 金 澤 委 員 長  今 の 時 点 で ど うな っ て い るか とい うの も ち ゃ ん と教 え て お い て も ら つ

て 、 ど こが 問 題 な の か とい うの が わ か る とい い で す ね。

伊 藤 委 員 、 ど うぞ。



○伊藤委員 そ うい う意味では、今の障がい者市1度 改革推進会議の中で設けられた総

合福社
=わ

会で 日本社会事業大学の佐藤久夫とい う先生が座長をされているんですが、

たびたびあちらこちらでAll病 がなぜ障害者制度に入つていないのかとい うことを書か

れたり、発言 された りしているようです。そ うい う障害者の定義 とい うことと、灯[病

とい う問題について、どうお考えになつているのか、一度お招きして、お伺い しては

どうかとも思っているんですが、どうで しょうか。

○金 i半 委員長 あ りがとうございま した。深 く考えさせていただき、検討 させていた

だきます。

ほかにいかがですか。葛原委員、どうぞ。

O tt JI委 員 現在、都道府県ごとの |け 政負担が非常に高いんだとい うことが問題にな

っていますけれ ども、これは実際の現場でどうい うことになつているか とい うと、例

えば東京都は
'オ

政事情がいいか ら非常にサービスがいいわけですね。だけれ ども、そ

の点、埼玉県は東京都に比べると悪いとい うことで、州[病 の忠者 さんが東京都に引つ

越 して くる方が現にいらつ しゃるわけです。だか ら、実際に住む場所が変えられる人

はいいけれ ども、変えられない場合は地域によっては非常に悪いサー ビスを甘受せ ざ

るを得ないこともきつとあるだろ うとい うこと。

もう一つは、今、伊藤委員が地方 自治体の賃任 とい うことをおつしゃいま したけれ

ども、これは国が指定 していらつ しゃるんだつた ら、やは り国で財政負担 も全国平等

になるように考えるべ きだろうと思います。者「道府県でやるのだった ら、財政事情に

応 じて難病が者卜道府県ごとに違 つてきて しま うとい うことだつてあ り得るのではない

かとい う気が しますので、私 自身は、国で指定 して、全国どこでも平等な忠者 さんの

医療と福社の面である程度の便宜が得 られるとい うことは、是非きちん と対応 してい

ただきたいなと思います。

もう一つは、1[病 の中では、マイオザイムなどは 1人 についてた しか 1年「冒〕2,000

万円かかるのではなかつたで したか。ああい う方が 1人 出ると、多分小 さい市町村な

どは市の予算ががらつと変わるとい うこともあると思 うんです。

そ うい う点か らい うと、安い医療費なら何でもないかもしれませんが、 1人 に何千

万 もかかるような思者 さんが何名か出るとい うことで、それこそ市川]‐村の財政が破綻

するとい うこともあ リイ与るとい うことを考えると、やは りこれは国 レベルで是非考え

ていただきたいと思つてお ります。

以上です。

O企澤委員長 あ りがとうございま した。いろいろ議論になるで しょうね。

ほかにいかがで しょうか。本 l問 委員、どうぞ。

C本 1胴 委員 ―瀬さんに伺いたいんですが、この 1惟 病のアンケー トの結果の lJitデ ータ

とい うか、詳 しいものはいつごろ発表 されるので しょうか。それ を拝見 したいのです

力ゞ。

O― 瀬委員 これより更に詳 しいものですか。

○本‖l委員 そ うです。 これは抜枠 したものですね。

○一瀬委員 全部ではないです。あくまでも抜枠 して、今回の会議用に作成 したもの

で、特に発表する予定では調査を してお りませんで したので、この委員会に提出する

ためのとい うことで、各都道府県にお願い して出 した ものですので、今のところ発表

する予定はございません。

O本 社1委 員 では、患者サイ ドとしてのお願いなんですが、実はこの超過負担の問題

は、忠者サイ ドから見ます と、確かにこうい う説り1を 受けます と、そ うなのかなと思

うんですけれども、実際に全国各地にいる思者個人か らすれば、一体どうしたらいい

かわからない話になって しま うんです。

だか ら、言い方は悪いかもしれませんけれ ども、助成が国であろうが、地方であろ

うが、どちらでもいいわけなので、要す るに私の場合はどうなるのだろ うかとい う関

心はあるわけです。

ただ、これがネ ックになって、なかなか医療費が進まないとい うことにな りますれ

ば、それはそれで思者サイ ドとしても考えるべき話ではあ りますので、そ うい う意味

では、各 自治体によつて状況はかな り違 う面 もあると思 うんですね。例えば今、おつ

しゃつたように、東京や埼玉 と青森や4L海道な どとやは り状況はかな り違 うと思いま

す。特に都市部でも県庁所在地 と‖S部 の山間部の患者 さんは違 うと思います。交通費

1つ とつても相当違 うと思 うんです。ですか ら、その違いとい うものをやは りそれぞ

れの忠者がわかるようなデータとい うものをいただけると、より議論 じやすいかなと。

忠者サイ ドではわか りやすいのかなとい う気が したので、できればそれを公開 してい

ただければ助か ります。 これは要望です。

○金澤委員長 一瀬委員、どうぞ。

○一瀬委員 本円1委員からの要望につきま しては、術生部長会の方に持ち返 りまして、

検討させていただきたいと思います。

○金澤委員長 あ りがとうございま した。

伊藤 さん、どうぞ。

O伊藤委員 せつかく術生音「長会のこうい うデータがあるので、もう一言発言 してお

きたいと思います。

実は、疾病男11に 特定疾患の忠者 さんのデータを集めているわけですね。把握 してい

ると思 うんですが、今はほぼどの疾病も、発生率によつて地域格差、特性は余 りない

んだと言われているんですけれ ども、47都 道府県別に患者 さんの特定疾患の受給者証

を持つている方の数 と人口を害1つ て調べていきます と、相当な差があるんですね。

とい うこと|ま 、自治体である県の思者 さんは、かな りの数の思者 さんが特定疾患の

受結者証として持つことができるのは、そ うい う診断も受けて、治療 も受けることが

できているとい うことだ と思 うんですが、ある県の忠者 さんは、その何倍かの人が、



いるかどうかは調べなけオη″ばわからないので しょうけれ ども、いると思われているに

もかかわらず、患者数が少ないとい うのは、それだけその患者 さんが治 1(を 受けるlit

会を失つているか、あるいは特定疾患の制度和1用 を受 iす ることもできないでいるか と

い う問題になるわけですから、そ うい うことについては、高原先生のおっしゃつてい

ることは勿論そ うだと思つているんですが、そ うい う意味で自治体の努ブ]と いうもの

も一方では要求 されるのではないか と思います。 1[病 対策は国が進める
べきだけれ ど

も、そ うい う自治体の努力の格差みたいなものがやは り目につ くんですね。それ |ま そ

のまま患者 さんの治療や生活に直接影響を与えているとい うことも、もう一方では見

ていただいて、そこの ところでも全国の自治体での検討を していただきたい とい う要

望です。

○金澤委員長  ありがとうございま した。ほかにいかがですか。よろしいて しようか。

それでは、もう一方、特別」グス トにおいでいただいてお ります。国立保健医療科学

院で州E治性疾思克服研究事業の指定研究 といた しま して、ま さに今後の対[病 対策の在

り方に関する研究 とい うものを実施 していただいてお りますが、その結果につきま し

て、林院長から、今後の研究の進め方 と研究成果の第 1回 日といた しま して、諸外国

における希少疾患対策の動向 とい うことについて、 {り|せ て御発表いただきたい と肥、い

ます。 どうぞよろ しくお願い します。

○林院長 御紹介に預か りま した国立保健医療科学院の林で ございます。

実は、このタイ トルはい ささか大 きいわけで ございますけれ ども、私 どもが昨年、

未分類疾患に関する研究 とい うテーマをいただ きまして、調べま した結果、きまざま

な米分類疾忠 といっても、一体診断がなかなかで きない ことによつて生 じたことなの

か、あるいは本当に新 しい病気なのかとい うことがこざいま して、 日本ではなかなか

そ うい う研究が進まないので、外国ではどうなっているのかとい うことも含めて、検

討 させていただいたわけでございます。そのときの研究成果を踏まえて、本 日お示 し

するデータを提供 させていただ くわけでございます。

周知のように、私 どもは本年か ら、この川[病 に関するファンディングエージェンシ

ーとい う立場 もございますので、そ うい うこと力】ら、単なる事務的な作業をするとい

うことではなくして、マクロとい う観点から考えて、いわゆるこういったサイエンテ

ィフィックなエ ビデンスを集積 した上で、行政な り、ここの委員会な り、あるいは患

者の会なりに、それをどうい う形でお示 しして提供できればいいかとい うことを工夫

することが大事ではないか とい うことで、このよ うなテーマをいただいたかと思つて

お ります。大変責任の重い仕事だ と考えてお ります。

そこで、提供させていただいたデータは、今後、ガ[病 対策の研究とい うのはどのよ

うに考えていけばいいか。特に私 どもの国立研究機関 と しての立場で、個々の病気に

対 して踏み込む とい うよりか、全体の研究の基盤整備をとのよ うな形でサポー トでき

るか。そのような立場で考えさせていただきま した。

この資料にもこき
・いますように、順序は道でございますけれ ども、難病対策及び難

″iに 関する研究β]発 の在 り方の検訂1が 1つ ごさ` まヽす。

その次に、11病 対夕1の 基盤 となる研究 ]月 発環りiを 整備するための方法論をどのよ う

に考えればいいか。

それから、我が二及び言【外国における 1に 1埓 文」策の就向や成果の分析を行いま して、

今後の知1痢 対策を推進する上で、行政が抱えるさまざまな課題に歯|して、何らかの促

言を行 うことはできないだろうかとい う趣旨の下で始めてお ります。

3ペ ージです。それでは、研究開発環境を整備す るための方法論をどのように考え

ればいいかとい うことでございますが、最初に、実態把握は何 といつても重要でござ

います。確かに今、疫学関係の研究班もございますが、少 し規lR~が ノトさいようでござ

いますので、もうちよつと規 莫́を大きくして、掘 り下げていきたいと考えま して、英[

病思者の発生率の推計方法及び疫学自ちな特徴の把握方法の開発、つまり、推計モデル

あるいは疫学モテルのDD発 を目指 してお ります。

・ 先ほども出ま したけれ ども、地域格差の問題でございます。既に私たちが幾つか実

際わかつているケ1を 捨い上げま した。例えば静岡県の富士り|1流 域に何 とか病が多いと

か、あるい :ま 和歌山県に何 とか とい う病気が多い とか、そ うい うわかつているものに

ついて、私 どもの地域性に関する研究とい うグループか ら提供 されたモデルを当ては

めますと、よく関連 されるわけでございま して、可能性 として私は期イギしておるわけ

でございます。

次に、診断田ガ[症 Flの 情報収集 .集約 ・分析 '提 供システムの開発でございます。

川[病 忠者はイ可といつても、どうして自分たちの診断がす ぐに出てこなくて、 5年 後

あるい |ま それ以上遅れて病気の診断がな されるかとい うことでございますが、こうい

ったこととい うのは、専 P喝 家がグないとい うこともございます し、データの集積 も余

り系統的に行われていないとい うこともございます。

このようなシステムをβH発 する必要があろ うかと思いますが、それにカロえて、米分

類疾思 とい うのも含まれているのではなかろ うか。米分類疾患に関 して、 どのように

アプローチすればいいかとい うことについては、米国のモデルは大変参考にな ります

ので、後ほどまたお話 しさせていただきたい と思つてお ります。

3番 目は、難病思者の実態把握の手法の開発でございます。

実態把握は1マ クロとミクロ両方の立場があろ うかと思いますが、例えばマクロで

は、私 どもが現在構想 してお りますのは、国民生活基礎調査 とい う国の大きな調査が

ございま して、何万人 ものデータが入つているわけでございますが、細かい生活の項

日もた くさん入つてお ります。 これと同 じような項 目を11病 患者にも調査 させていた

だきま して、それを比較 した上で、一体国民全体の中での生活実態 と1性病患者の実態

では、どのような位置づけになっているのか。その差異はどの程度のものかとい うこ

とは、まずマクロの意味では出て くるものと思われます。



そのほか、ミクロの研究とい うのは、別途考えてお ります。

4ペ ージは、1忙 病対
'モ

及び州:病 に関する研究開発でございます。

現在、臨床調査個人票がこさ
・いますけれ ども、これ も私が i91え ばこの委員会での前

日の識キ1を 拝聴いた しま しても、む しろそれは医療費の観点からつ くられた l「Lll表 であ

って、疫学調査にはとて も応用するわけにはいかないとい うことで、これをそ ういつ

た ものにつくり変えるためには、一体どうい う形式がいいかとい うことを検討するZ、

要があるのではなかろ うかと思われるところでございます。

それと同時に、臨床の先
`Lが
すべてデータ入力をするのは大変な負 lHの ようでござ

いますので、これをどのように して怪減 してい くか。そ して、つ くられたデータベー

スを臨床研究でどのように生かせるか。その方法論についても考えたい と思つてお り

ます。

5番 目は、難病に関する技術評 fliの 手法の開発。

技術評価 といいま しても、 4つ の要素がございまして、例 えばその治療に関するコ

ス トの問題、効果の問題、そ して安全性の問題、 ノーシャルインパク トの問題がござ

います。こ ういつたことを検討する必要があるわけでございますが、治療薬あるいは

治療技術の問題にっいても、難病であるがゆえに、国内患者は非常に少ないわけでご

ざいま して、国内だけである疾患について、それを検討することは、他の病気 と違つ

て、非 i卜 に州:し さが伴 うわけでございますが、その際には、International Clinical Trial

みたいなものを考えていかないと、なかなかオーファン ドラングの開発につなが らな

いのではなかろ うかと考えられ るわけでございます。 これについても国内でlFlえ ば P

MDAの ようなところもございますが、性格が異な りますので、これはまた /Jl途 、ど

うい う組織で考えればいいか とい うことをいずれ提案 させていただければと思います。

6番 目は、災害時に難病忠者の支援体制を一体 どのよ うにすればよいのか。そのと

きに希少医薬品の供給はどのよ うに確保するか。病院、施設の安全性の向上等の問題

も検討する必要があるわけでございますが、特にこの難病においては、医薬躍Iの 供給

西■保とい うことは、一般の患者の場合と違 うわけでございますが、例えば呼吸器をZ、

要とするALS忠 者 については、他の疾病においても同 じよ うな状況にあるかとは思
いますが、 薬品に関 しては、 また難り商に牛,徴 的なことかと思います。
以上を踏まえて考えますと、 5ペ ージです。我が国の州[病 対策の現状について、こ

こに整理させていただいてお ります。

まず、発症予防の観点か ら見ます と、スク リーニングの精度向上に関 して、子ども

家庭総合研究事業の中で行われてお りますが、先天性代謝異常症の障害発見の防止に

ついては、先天代調1異 常症等検査事業 とい う事業の中で行われているわけでございま

す。

治療 とケアについては、難 7台 性疾患克服研究事業とい う研究として制度があるわけ

でございますけれ ども、この研究の成果を反映させた もの として、医療費の間jHdで 特

定疾患治療研究事業及 び小児 1曼 性疾患治療研究事業と 2本 立てになってお りまして、

先ほど議論が出ましたよ うに、キャ リーオーバーの話 とい うのは、これに絡んでおる

わけでございます。

ケアの問題については、先ほども出ま したように、 17~害 者 自立支援事業 とい う観点

からも関連するわけでございますが、それぞれ生活支援事業及び入院施設 1■ 保事業 と

いった体系が一応あるわけでございますけれ ども、先生方が御議論のように、さまざ

まな飢輛を来している面があるので、これをどのように して今後考えていけばいぃか、

整埋 していけばいいかとい うのが大きな課題になつておるかと思います。

6ベ ージは、 日 '米 '欧 における難病の定義 と規定について説明させていただきま

す。

周知1の ように、11病 の定義 とい うのは、 日本特有のものでございま して、いわゆる

レアデ ィジーズとして、思者数が約 5万人未満 とい うことで、これは薬事法の第 77条

の 2に おいて、希少疾病用医薬品または規市り疾病用医薬機器 として指定する要件 とし

て 「対象者の上限を 5万 人」 とされていることと関連 しているわけでございますが、

2番 日の条件 として、原因不明、効果的な治療が未 llt立 、 4番 目としては、長期療養

を必要とするという4本立てで定義が示 されているわけでございます。

関連法規 として |ま 、ここに書いてあ ります ように、対策要綱及び薬事法の改正によ

る〕1作用の救済法があるわけでございますが、それに比べます と、米国には難病 とい

う定義がございません。単にレアディジーズとい う、希少の疾患であると、患者が 20

万人未 illと 規定 してお りま して、約 6,800疾 患、忠者推計数は 2,500万 人と言われて

いるわけでございます。

勿論、これは有効な治療法が未確立のものでございますけれ ども、こ ういつた定義

といいますか、 レアデ ィジーズはどのよ うに してこのよ うな規定になってきたか と中

します と、1983年 につくられた希少疾病医薬品法、Orphan Drag Actと い う法律、つ

まり希少疾病に対する医薬品をどのように開発 していくかとい うことと関連 して、こ

の レアディジースカi決 められたわけでございます。

そ して、その法律が決められた背景 として、忠者、家族の要求に沿つて、治療法を

確立 してほ しいとい う要望の下に、遺伝子情 Vは のデータベース及び臨床データベース

のリンクが行われたのが最初でございま して、それを背景 としてできた法律でござい

ます。

ョーロッパでは、希少性 といいま しても、思者数が 1万 人に 5人 以下と決められて

お ります と同様に、特に英[J71と い う言葉は使 つてお りません。 ヨーロッパ全 14‐ で約

3,600万 人が想定されてお ります。日
'本
と共通 してお りますのは、生活に重大な困難を

及ぼす非常に重症な状態 とい うことでございますが、後ほどお話 ししますが、これに

文Jす る医療費の補助 とい うのは、特に /1‐ 少性だか らといつて、特別に補助があるとい

うことではなくして、生活に重大な困川[を 及ぼす とい う病気に対 して補 9JJが 行われ る



ゎけでございま して、 したがつて、その中には希少性疾思も混 じつてお ります し、そ

うでない疾患も/FLじ つているわけでございます。

先ほど申 し上げま したヨーロッパの 7,000疾 患 とい うのは、レアディジースのみな

らず、周産邦|や その後の環境汚染 と関連 した病気 も含まれてお ります。 3-ロ ッパは

広いわけですか ら、欧州 レファレンスネッ トワー クとい うものをつくつてお りま して、

各国の難病センターの連携を強化 してお ります。そ して、こういつた一連の市1度 に関

il‐
iし て、法的な規定としては、欧州希少医薬品規制が 99年 につくられてお ります。そ

うい う意味では、非常に米国、 ヨー ロッパ とも希少医薬品の開発 とい う観点から希少

疾患に対処 しているわけでございます。

7ペ ージ、米国における希少疾患対象の臨床研究体制です。

これは私 どものスタッフを派遣いた しま して、つぶ さに考察 してきたわけでござい

ますが、大変 日本の参考にもなるよ うな気がいた してお ります。

左下のチャー トをごらんいただきたいと思いますが、NIHの 傘下にまず ORDR、

OfAce of Rare Diseases Researchと い う組織がございます。 この下に、御存 じのよう

に、NIHの いろんな組織があるわけでございますが、こういつたシステムを通 して、

臨床研究体市1を 構築 しているわけでございます。

ORDRと い うのは何かといいます と、一番上にございますように、2002年 に法的

な位置づけがございま して、これは希少疾患に精:化 した研究の推進、つま り研究の調

整、支援、研究費助成、忠者への情報提供など、希少疾患研究全体の運営を行 う。 こ

の 2002年 の法律 とい うのは、希少疾患女1策 法 とい う法律がつ くられま して、それによ

って Offico of Rare Diseases Rosearcl■ の機能が規定され、義務化 されたわけでごさい

ます。

そ して、具体的に治療を目的とす る臨床研究の推進につし`ては、新薬開発に主口長を

置いて、NIHと FDAの 連携が強化 されて、今までに 87疾 患についての薬品が認可

されてお ります。

臨床研究の推進においては、必ず忠者団体とのパー トナーシップが要求 されてお り

ます。研究申請については、思者支援団体の関与が原則になつてお ります。

そこで、そのネ ッ トワークとい うのはどうい うものか といいます と、これはネ ッ ト

ワークを最初に構築 されたもの と、その後にllli築 されたものの 2通 りございま して、

最初に構築されたフェーズ 1は 、2007～ 2009年 の |』 に患者登録及びデータ管理システ

ムが集中力tに 実行 されたわけでございますが、そのためのデータセンターが構築 され

た ところでござい
｀
ます。

フェーズ 2と して、2009年～2014年 まで言1・ 画 されているわけで |｀ ざいますが、こ

オ1′ はいわゆるコンソーシアムでございます。 これ 1謀米国い1外 の医学部附属病院及び弓f

究施設、病院がネ ッ トワーク化 して、コン ソーシアムを形成 して、これ′にはスイス、

カナダなど、海タトか らも参加。51000人 以上の研究者が登録 されておつて、5年 間計画

で予算が約 102億 言1上 されておりまして、先ほど
「口し上げましたNIH傘 下の 7つ の

研究施設が、このネットフークの運営に関与しているという仕組みで転がしておりま

す。

ORDRの もう一つの役害1は 、,(テ |え ばよくわからない疾患というのを臨床病院ある

い|ま クリニックからリクルー トしまして、検査はすべて無料でございまして、NIH

の機関に任せてあります。帝1え ば遺伝子の嶼査等も含めてです。それで、これは一体

診断 しにくいために延び延びになっていたのか、あるい |ま 全 く新 しい病気 なのか とい

うことをNIHの 機関に分為千してもらつているとい う役害1を 担つてお ります。

8ペ ージは、駄ハ各この医療制度及び11病 患者に文lす る医療費軽減制度の概要でご

ざいます。

先ほど「|し 上げま したよ うに、ヨーコンパにおいては1に 病 とい う概念ではな く、長

期にわたる高額なこ療費がかかる疾患を対象に、医療費の支援を実施 してお ります。

赤い枠組みが、姓 77‐ といいますか、ンアティジーズ思者の医療費軽減制度について、

各国の対応 を示 しているわけでございます。上の部分については、一般の医療費の思

者負担及び工療費の‖オ源を示 しているわけでございます。

イギ リスにおいては、処方料の自己負担が免除 されてお ります。

フランスにおいては、特定重症慢性疾患が 30疾 思指定 されてお りま して、それにつ

いて自己負担の免 余及び公白tな 給イす金が文給 されているわけでございます。その特定

重症慢・.疾 患の中には、下の注にこざいます ように、再生不良性質血、パーキンソン

病、クローンチ,:、 SLEの 疾患が含まれているわけで こざいます。

ドイツにおいて |ま 、一般の思者の医療費負担については、世帯の年間所得の 2%で

ございますけれ ども、 レアディジーズの場合は上限を世帯の年間所得の 1%に減免 し

てお ります。

スウェーデンにおいては、離病に限らないんですが、長期あるいは重篤な疾 //1の 場

合は、薬斉1費 |ま 無料 とだけになつてお りますが、実際問題 としては、ス ウェーデ ンで

は一般の医療費の思者負担は非常に少ないので、つま り国の補助が非常に大 きいとい

うこともあつて、こういつたまれな疾思についても、それほど補助 しなく,て もこれだ

けあれば十分カバーできるとい う体制になってお ります。

以上の状況がヨーロッパでございますが、多分先ほどの議論 と関連す る話であろ う

かと思いますので、更に今後詳浄
=な
検討をしたい と思つてお ります し、先生方か らの

雀「要望も承 りま して、 どうい うエ ビデンスが社会科学的に必要なのか、疫学的に必要

なのか、私 どもは錠意考えさせていただ くつ もりでお りますので、どうぞよろしくお

願ぃいた します。

以上でございます。

O金 伴委員長  どうもあ りが とうございま した。大変詳割1な 御紹介をちょうだいいた

しました。ありがとうこざいま した。             _



これに関連 して、何か御質問をいただければと思 うんですが、いかがで しょうか。

妙な質問をさせていただきたいのですが、外国の状況をお教えいただいたんですが、

舶分前の話ですけれ ども、外国にはこうい う史[り予iと い う概念がなくてとい う話は伺 つ

てお りました し、思著 さんを集めるとい うことも大変 1胎 しいんだ とい うことをアメリ

カの人からもl]い たことがあつたんですが、こうい う制度がほかの国でも少 しずつで

き上がつてきているようですので、これは 日本の影響を受けたんで しようか。 どうで

しょう。

O児 ■■兵  日本の影響を受けたか とい うと、やは り世界的な動 きの中にあつた と言

う力 /J・ いいのかなとい う気がするんですが、クア福社の面に関 しま しては、米国でも

日本には大 して及ばないと担当者が話 してお ります。

C企 iΨ 芸員長 昭和 41年 で したか、難病に対 してのまなざしを向けたのは 日本が最初

だと,Vlい ますよ。そ うい う意味では、向こうが影響を受けたのではないですか。違い

ますか。

O児 王室長 中1回 の例ですと非常に顕著であ りま して、希少疾患に関 しても難病の治

,で 、研究、ケアなどの体制に関 しては、かなり日本のものを取 り入れているとい うこ

とがあります。

0企澤■員長 それを言つてほ しかつたんです。あ りがとうございます。

ほかにどうぞ。伊藤 さん、何かコメン トがあ りますか。

○伊藤委員 こうい う研究を我 々も待 つていた といいますか、こうい うことを知|り た

かつたとい うことで、本当にあ りが とうございます。

質問 としては、ないみたいなものなんですけれ ども、ただ、スライ ドの 7ペ ージで、

CRDRの ところで運営についてですが、思者圧体 とのパー トナーシップとい うこと

を書かれていますが、具体的にはこのパー トナーシップとい うのは、どうい う形で行

われることを指 しているので しょうか。

C児 工室長 こちらの資料にも書いてあ ります ように、まずは研究申請に関 しては、

Z、ず患者団体の関与が必要 とい うことになっています。疾患によりま して、患者団体

が組織化 れ rtて いない疾病 もた くさん ございますので、そ ういつた疾病に関 しまして

は、NORDと い う忠者団体やそのほかにも幾つかの大 きな思者組織があ りますので、

そ ういつたところか ら援助、支援を受け、研究の運営に関わるとい う支援体制ができ

上がつているとい うことです。

○伊藤委員 とい うことは、NORDな どがファン ドを集めて、この研究にお金を出

すことも含めているとい う話なんですか。社会的支援なんですか。

O林 院長 私の方で申し上げます。

実は、NIHの ファンデ ィングの方法 とも関連 しておるわけでございますが、私が

以前にNIHの 中に Center for Scientiflc Researcllと い うファンデ ィング専PBの 機関

がございまして、そこに見学に行 ったわけでございますけれ ども、そこでも別に難病

の研究でなくても、 2段 階審査のような形になってお りま して、第 1段階は専 PЧ 家の

先生がこの研究はいいとか、悪いとか決めるんですが、第 2段 階はかな リポ リティカ

ル、あるいはア ドミニス トレイテ ィプな観点が Z、 要だとい うことで、必ず市民代表を

研究の最終判定にカロゎ らせるといつた風上がもともとございま して、特に州[病 の場合

については、単なる市民団体とい うよりは、忠者団体の代表 として出ていくとい う姿

勢かと思います。

○企 i畢 委員長 小 |【 委員、どうぞ。

○小幡委員 いろいろ勉強にな りま した。あ りがとうございま した。

Alt病 は日本が初めとい うのは XJlり ませんで、そ うであればますますそ うい う国が し

つか り制度を・■tえ ていくとい うZ,要 性があるのかなと思 つて拝聴いた しま した。

法律的なことをお伺い したいのですが、そ うであれば今、薬事法の 77条 の 2の 希少

疾病用医薬品 とい うところに、法律上は一応何 らかのとっかか りとなるような定義が

あるようでございますが、それ以外は、難病対策要綱とい うものが 1972年 とい うこと

ですが、これは閣議決定なので しょうか。 これのみですか。つま り、そ うい うふ うに

日本が最初に取 り組んだとい うことであれば、お よそ先ほどか ら法制度上は、医療費

との関係 とか(い ろいろな仕組みの中に入れ込んでいくとい う非常に難 しい問題があ

るとい うことを伺つてきたのですが、基本的に難病 とい うものについての取組みの基

本方針のようなものが、 どこで定められているのかとい うことをlplい たいのです。

○金澤委員長 事務局からどうぞ。

○中田課長補佐 1972年 に難病対策要綱がまとめられま したのは、特に法律的事項に

基づいているものではなく、あくまでも運用 といた しま して、こういつた要綱をまと

めて、難病対策を実施 してきた とい うところでございますので、何か閣議決定とい う

法的事項に基づいているとい うものではございません。

O小幡委員 今でもこれがあるのみ とい うことですか。

○中 FI課 長補佐 今 でもこれに基づいて、これか らさまざまな制度が発生 してきてい

るとい う形になつてお ります。

○金 7半 委員長 伊藤委員、どうぞ。

○伊藤委員 ただ補足すれば、70年 代 ぐらいから、国会などでた くさん議論が行われ

て、さまざまな専 PЧ 家の方々の御意見や患者団体の訴えなどがあって、それがこの要

綱になっていると思 うんですが、それはそれでいいんですね。

○中調課長補佐 はい。

O金 澤委員長 ほかにいかがで しょうか。

葛原委員、どうぞ。

○葛原委員 先ほど「難病」 とい うのは日本発の言葉だとあつたのですが、これは確

かに私 もそ うだろ うと思 うんですが、逆に言 うと、難病 とい うのが何で 日本から出て

こざるを得なかつたかとい うこともきつと間AHlが あるんだろ うと思 うんです。



今、科学院の方か らもあつたのでお聞きしたいのですが、 日本で知[澤iの 話になると

必ず医現ζ費 をどうするか とい うお話が、今 日もずつと自治体のことも含めて出てき

ています。アメ リカ とかヨー ロッパでは難病の話 とい うと、研究だとかで、医療費は

普通そ うい う場では論誰にならないわけです。恐 らくその背景 とい うのは、医療市」度

が違 うことがあつて、ヨ
ニ ロッパでは、どんな病気になろ うとも自己負担 |ま ないので、

難病だけお金をどうこうす るとい うことは、多分論議にならない と思 うし、アメ リカ

では、基本的に普通の医療 とい うのは、全部自己保険 とか、あるいはこうい う患者 さ

んの EII体 、パーキン病、ALS、 あるいは リウマチの忠者 さんの協力 とい うか、ああ

い う民間団体がお金を集めて、医療費 とか研究費 を補助 しているとい うことです。そ

うい う背景があるか ら、逆に 日本で 「11病 」 とい う言葉が出てこざるを得なかつたの

ではないか と思います。

先ほどの資料 も含 めて、難病だけが特男〕に医療費の関係で出て くるよ うな背景 とい

うのが外国にはあるので しょうか。ないので しようか。

O林 院長 まず、米国にはございません:こ れは先ほども中 し上げま したように、こ

の法律に基づいてできたその後の行 き方でございますので、ございません。

ョーロッパは、古くか ら健康保険制度等が、 日本ほどでないに しても、かな り充実

してきてお りま したので、それに乗 っかった形で希少性疾患に行われているわけでご

ざいま して、したがつて、日本の場合は、1972年 の英[病 対策要絹がそのときにできた

とい うことか らさかのぼつて考えてみます と、 日本はやは りlAr済 事業 とい うことから

jl‐ 常に概念づ くりをしていつた と考えた方が自然か と思います。

もう一つ、先ほどの先生のおっしゃつたことと関連 しますけれ ども、ヨー ロッパ、

アメリカの考えでは、特にヨーロッパですけれ とも、伊1え ばかんでもほかの疾病でも、

数は多いんですが、なかなか治療法がないとい う病気は数多 くあるわけでございます。

そ うします と、 レアデ ィジーズ とい うだけの理由で、プラス αの医療費が上乗せする

とい うことにな ります と、論理的になかなか /・lき 合わせが難 しいとい うこともあつた

かと思います。

○金澤委員長 伊藤委員、どうぞ。

O伊藤委員 思者団体 としては、 レアディジースとい うのをどうい う具合に鮮釈 して

いるかとい うことなんですが、ここでは文字 どお り希少疾思なんで しょうけれ ども、

私たちはそれだけでは、やは リレアディジーズの本質にちょつと遠 くて、先ほどの先

生の発表な どもずつとお聞き しています と、やは り我々が今、使 つている英[治性 ・希

少疾病 とい う概念で何か全体が行われているかのような感 じなんですが、それはそ う

い う解釈でもよろ しいので しょうか。要するに、あくまでも希少 とい うことが大事だ

とい うこと。今の先生のお話は、そ うではなくて、数だけではない部分 もカバーをさ

れているような印象だったんですが、どうなんで しょうか。

○林院長 ヨー ロッパではそ うでございます。

○金澤委員長 ほかにございますか。

各 iLに よつて状況が違 うとい うことは当然であ ります し、思者 さんの団体 といつて

も、 日本の忠者 さんの_l体 と
7Flぇ ばァメリカの忠者 さんの団体 とい うのは、やは り不

質的には違 うわけです。アメリカの場合は研究を推進する団体です 1■。研究費に協力

をする団体であった りとか、しヽろいろそれぞれの国によつて異な りますか ら、同 じ言

菜を使つていても、内容が違うので、その辺は一つひとつ明確にしなからでないと、

誤解を招く危険性があるんですね。

例えばパーキンノン病、1'ジ ス トロフィー、日本では難病には入れませんけれども、

結局研究を

進めたのは忠者さんの団体なんですね。研究を本当に進めて、いい結果を出していっ

たのはですね。要するに、 ドネーションの制度はどこまできちんとあるかということ

によるわけですけれどもね。それぞれ各匡の状況が異なることは了解の上で、今のお

話を理解したいと思います。

広井委員、どうぞ。

○広井委員 この資料 も非常に印象深 く拝見させていただいたのですが、 1つ 、先ほ

ど喜原委員もおつしゃられま したように、これはアメ リカとヨー ロッパの特徴が非常

によく現れているといいますか、アメリカはやは り何 と言つても医学研究に非常に国

が力を注いでいて、医療保障 とい う面ではさほどでもないわけですけれ ども、それに

対 して ヨーロッパが全体 1勺 に医療保障が手厚 くて、難病 とい うのを取 り出 して特別に

とい うよりは、/■
X体 的に自己負 :二 がかな り低 く抑えられています。、これは国際比 1咬 が

非常にだ[し いところではあるんですけれ ども、いろいうなデータを見ます と、 日本で

今は一般白tに 医療費の自己負担の害1合 が、ヨーロッパの主要国に比べてかな り高 くな

つてレヽるとい うことがあ りま して、そ うい う意味では、11病 だけに限らない医療費の

負担の保 fIを どうするか とい うフレームの中でも考えてい くべきテーマではないかと

思つたのが 1つ です。

もう一つは、ないものねだ りといいますか、いろいろ リクエス トをして しま うこと

になるんですけれ ども、キ1に ヨー ロッパで非常に手厚いのが福祉サー ビスの部分で、

ここ|ま 医療の話が中心に出ているわけですけれ ども、そ ういつた福社サー ビスの部分

をどうい うふ うに しているか。また、そこで医療 と橿社がどうタイア ップ しているか

とい う辺 りも、もし可能であれば、この工際比装の中で加えて見ていくと、より全体

像が見えてくるのではなしヽかと思いま した。

C ttlf委 員長 ありがとうござし`ま した。

広井 さんは御専 FЧ だから、余 り私のような素人が言 うべきではないんだけれ ども、

例えば トイツに しても、スウェーデンに しても、フランスに しても恐 らくそ うだ と思

うんですが、医療費の総額 としては、日本 よりはパーセ ンデージとしてははるかに多

ぃわけですね。 ですか ら、そ うい う問題 も一方であるわけで、必ず しもズL病 の思者 さ



んへのまなざしだけが とい うわけでもないと思 うんですね。 これは非常に多次元方程

式を解 くようなもので大変ズ[し いんですが、いかがで しょう。

福永委員、どうぞ。

○福永委員 スライ ドの 3、 4枚 の ところですけれ ども、例えば災害時の足病忠者の

支援体制等々に関 しては、今、研究班等でも大分進め られて、具体的でわか りやすい

んですが、この 「難病思者」とい う言葉の中で、②だけが 「診断困難症例」 となって

います。先ほどの御説明では、未分類疾患 とい う形でお話をされたんですけれ ども、

このこと自体は、実際の臨床現場では非常に多いわけですね。例えばパーキンノン、

類縁疾恩、筋 ジスにしても、いわゆる診断困11症 伊Iで す。その中か ら希少疾患 として

今後分項されるものを力b出 しよ うとい うもくろみなのか、あるいは逆に今度は福れL的

なことで、そ うい うことも含めた中での、 lplぇ ば類縁疾患を広げていくとい う形での

意図とされているのか。 この中から未分類疾忠、 レアディジーズを発見 していくこと

につなげたいのか。その辺 を少 しお聞きしたいです。

○ |ド院長 昨年の私 どもの試みでございますけれ ども、当初、厚労省の方から、未分

類疾忠あるいは未知の疾忠を探知できるシステムはできなかろ うかとい う相談を受け

ま して、非常にズLし いな と考えてお ったわけで ございますが、 トライ してみた結果、

ある程度 FJlり が見えてきた とい うFp象 を持っているわけでございます。

どうい うことかといいます と、私 どもは例えばアメリカ辺 りな どでは、デスク トッ

プで開業医が症状 とか検査成績 を打ち込むと、多分それに当てはまる病気の リス トが

出てくるとい うシステムがございま して、それ を真似 して、私 どももオ雌築いた しま し

て、まだ完成 してはいないんですが、それぞれ候補になる病気の、先ほど F」 し上げた

入力 したデータか ら出 した候補の病気であ り得る確率とい うのを算出 しま して、それ

の理:論オ|,築 は一応できま した。       _

とい うことで、方法論 としてはわかつてきたんですけれ ども、ただ、データを実際

集めて検証 して、本当に実用に耐え得るかどうかとい うのは、これからの課題でござ

います。それが 1つ でござぃます。

も う一つ |ま 、先 ほ ど中 し上 げま した よ うに、例 えばアメ リカの Office of Rare

Diseases Resea2・ cinの よ うに、全国のよくわか らないような疾病を集めて、それをど

こかの大学な り、国の研究機関な りにそれぞれ割 当てて、遺伝子検査な り、専門的な

検査をするようなや り方 を して、それが果た して新 しい病気なのかどうかとい うこと

を、そ うい う仕組みが llli築 できればいいかなとは思 うんですが、ただ、未分類疾患の

場´

`卜

、ちょつと考慮を しなければな らないのは、果た して未分類疾患を明らかにす る

ことが、いつでも意味があるのかどうかとい うことでございます。

1い|を 1し 上げます と、我々が咋年の研究班でわかつたことですが、/Flえ ば自βl症

とい う1'気 がございます。 自閉症もよく調べると、ある大学の先生の研究成果でござ

い」こリ リれ ども、道伝子の欠損 としては 3パ ターンあると。そ うすると、自開症 とい

うものを 3つ の疾患に分けるとい うこともできるわけです。なんですが、今のところ、

症状 もほぼ似ているようなものでございます し、治療法 も特に差別化する必要はない

とい うことにな ります と、治療の意味か らして、 3つ の病気に分けるZヽ 要があるか ど

うか。そ うい う問題 もございま して、なかなか複雑な面があるわけでございますが、

それをワ]ら かにするとい うだけでも、学問 nつ な進歩かとは思います。

O金澤委員長 ありがとうごさ・います。ほかにいかがで しょうか。

葛原委員、どうぞ。

○葛原 J_― 員 今の御発言 と福永委員の御発言 も含 めて、やは りこのスライ ドの 3番 目

と4番 日のところで私が感 じていることを
'pし
上げたいと思います。

今の診断困州:症 伊|の ことと、 もう一つは高床調査個人票の有効 7舌 用 とい うことで、

これはこのギiも 中 し上げたんですが、こうい うところで新 しい病気、あるいは自門症

のことが l」 lに 挙がつていま したが、自開症 とい う症状か らいろんな遺伝子の異常が関

係あるとい うのをその中から分けていくとい うのも大事な仕事だと思います。そ うし

た場合に問題なのは、臨床調査個人票 とか、今の登録 システムとい うのは、何でも病

名で出すようになつているわけですね。

とい うことは、わかつている病気 しか出てこない、あるいは、まだ未分類の病気で

あれば、無 l■ にこじつけて、研究事業ではなくて、今度は先ほどの医療費の救済とい

うのがみんな頭にあるので、とにか くわかつている病気に合わせて しま うとい うこと

が現実に起 こつているわけです。         ´

先ほど福水委員がおつ しゃったように、パーキンソン病 しか昔は難病指定になって

いな くて、例えば現在 |ま含まれています多系統委縮症 とか、進行性 1亥 上性麻痺 とか、

大脳皮質基底核変性症 |ま 、パーキンソン病 とよく似ているんだけれ ども、別の病名だ

と全部は じかれて、パーキンノン″iよ りはAll病 なんですけれ ども、何の補 BJ」 も受けら

れないとい うことになって しまいます。それを避けるために、それ らはパーキンソン

病 とい う名 ntに 当てはめて中請 したとい うことがあるわけです。

ですか ら、今の臨床調査個人票とい うのは、制度上、未分類の病気を見つけ出す と

か、本当の思者数を出す とい うことができないような仕組みになっているんだとい う

根本的な欠陥があるわけです。ですから、そ うい う点は是非、今後この難病対策委員

会で検言,「 していただきたい し、本当の難病を見つけた り、あるいは本当の難病の人を

救済 してあげるためには、既知の病名だけで難病指定するとい うのは、非常に制度的

な欠陥があるんだとい うことは中 し上げておきたいと思います。

今、 1コ し上げたような理由で、臨床調査個人票では、前提 として、必ず しも書かれ

てしヽる病名が医学的には本当の痛名を正 しく反映 していないんだ とい うことです。そ

れ も疫学データとしては根本的な欠陥です。

もう一つ は、多分今でも各県の担 当者が打ち込むことになっているので、私が前に

神経川[痛 の神経変性班の班長をやらていた ときに調べると、ALSと か、ああい うあ



りふれた病気でも、県ごとに打ち込み量が 10～ 90%ま で差があるために、県ごとに物

すごく患者数が違 うんです。それは県の段階で受 け付けていても、
コンピュータ入力

していないとい うことがあるので、現場に任せているとこうい うことも一緒に起 こつ

てくるとい うことです。今、お つしゃつたよ うな、

'F常

に人事な事業だ と思 うんです

が、その趣 旨をきちんとやるためには、今のような州[病 の指定のシステムと臨床個人

調査票の扱い方 とい うのは、非常に大きな欠陥があるんだ とい うことを中し上げてお

きたいと思います。

以上です。

○金 7畢 委員長 ありがとうございま した。ほかにいかがですか。

今のことについて、林先生、何かあ りますか。

○林 17L長  こもつともなお話だと思います。

それで、疲学モデル をつ くつて検出 した ところで、それが真実 とい うことに恐 らく

必ず しも直結 しないか と思いますが、ただ、疲学データが重要なのは、今、おつ しゃ

ったように、A地 区とB地 区では非常に患者のインシデンスが違 うとい うことがわか

りますと、それは一体 どうい う理由によってその差ができたのか。登録率の問題なの

か、あるいは本当に疾病集積性があつての話なのか、診断能力の問題なのか、それが

今度検討の対象になってい くか と思います。

いずれに しても、私 どもですべて賄 うとい うこと|ま 不可能ですので、そ ういつた問

題点を取 り上げなが ら、厚労省 とlB談 して、そ ういつた検証をする研究班を立ち上げ

るべきかどうか決めていただくことが重要かと思います。

O金澤委員長  どうもあ りが とうございます。非常に大事なことをおつ しゃつていた

だきま した。

この如
`病

対策委員か ら今のよ うないろいろな問題点を保健医療科学院の方にぶつけ

て、指定研究として今後やつていただ くとい うことを是非お願いするとい うこともあ

り1旱 ると思つてお りますので、是非皆様方か らの御意見をこれからもちょうだい した

いと思います。

いかがで しょうか。何かほかにございますか。大体こんなもので しょうかね。

ないようで した ら、次に移 りたい と思います。

今、最後に申しま したけれ ども、今後、保健医療科学院の方でこうい うことを是非

お調ぺいただきたいとい うことがございま した ら、事務局の方にお中し出いただきた

いと思います。

では、次回以降の予定について、事務局か らお願い します。

O中 田課長補佐 本 日、皆様方か らさまざまな御意見をいただきま したので、事務局

におきま して論点整理を行わせていただきたいと思います。

それを踏まえま して、次回以降の開催につきま して、調整の上、御連絡中し上げた

い と思います。

以上でございます。

O金 澤委員長 あ りがとうございま した。

それでは、ちよつと早めなんですが、大体 この ぐらいに しようかと思いますけれ ど

も、今までのお話 とは必ず しも関係のないところでも結 |liで すが、何か御意見があ り

ま したらお願い します。

伊藤 さん、どうぞ。

○伊藤委員 不当に関係ないかもしれないんですけれ ども、今後 どんなふ うに進めら

れるのかなとい うことを伺いたかつたなと思つて思い出 したんですが、この疾 r/1対 策

課に英[病 保健福祉専 Pl官 とい うのは初めてだと思 うんですが、どうい うことをされ る

とい うことで、この専門官がお られるのか。 こうい う今後の対策について研究 され よ

うとい うことなのか、何かわか りま した ら教えていただきたいと思います。

○藤村課長補佐 新 しい職責ではなくて、もともとあつた職責を専任に した とい うこ

とでございま して、特に fコ 別の 目的があるとい うことで設けたわけではございません。

○金洋委員長  もうちよつと何か言つて くれませんか。′とヽ意気などを述べていただけ

ると。

O藤村課長41i佐  そういう意味でいきますと、検討チームが立ち上がるということも

ございますので、まさに難病をしつかりやらなければいけないということで、専任の

者を就けて仕事をするという、組織としての意気込みとい うことで御理解いただけれ

ばと思います。

○全 7畢 委員長 あ りがとうございま した。ほか |「 ございますか。

南委員、どうぞ。

○南委員 感想みたいなことになって しま うんですが、今 日のお話を伺つていまして、

やは り諸外国との比較 とか、いろいろなことを俯嗽 して、 日本の難病対策の これか ら

の課題 とい うものがある程度見えてきたかと思います。

一般の国民の立場からすると、いつ自分及び家族が思者になるかもしれないわけで、

思者さんの立場 とい うものは十三分に尊重 されない といけないと思 うのですが、他方、

限 られた財源をどう対策に使 うかとい うことも考えなければならない。歴史的に救済

とい うところから始まつたとい うのは、非常にいいことだと思 うのですが、1970年 代

に始まり、 ng/外 国にはなかつた救済の立場の強い対策がとられたのは、 日本ならでは

だと思います。考えてみれば、当時、患者 と医療の関係 とい うものも、今 とはまるで

違います。今 日では患老 さんにも、随分いろいろな立場が出てきています。まだまだ

忠者 さんの会とか組 1哉 は、アメ リカなどのような力は、とてもないわけですが、でも、

70年 代に比べれ |ザ 、思者 さんの立場と医療全体の立場や、医療をめ ぐる環境 とい うも

のは変 1つ ってきているわけでます。その中で、違病対策の中で何 を力点に、どうい う

ことをしていくのかということ、それが新しくできる戦「各の会誰なのかもしれなぃん

ですけれども、研究の立場なのか、救済の立場なのか、学術政策なのか、福祉政策な



のかそれはやは りある程度整然 と議論 していかないと方向は決ま らないのではないか

思います。 さらに、 H寺 間 4前 でも視野に、余 り固定的でな く刈応 していかないといけな

い分野であると思 うので、そのノウハ ウみたいなものを是非、保健医療科学院の方に

やつていただきたいと思います。そ うでなぃと、結果的にはものす ごくダブることを

していたとい うことも、長い歴 史軸で見ていけば、あるのだと思います。先ほど葛原

先生がおっ しゃつたような、制度の欠 llFlの 問題 も、おぼろげには伺 つていたんですけ

れ ども、今 日改めて伺 うと、不確かなデータの集積 とい う上で、決定的な欠 l1/4だ と思

います。そ うしたことも含めて問題の所在 を整然 とさせて誰論 していかないと、限 ら

れた 1イ 源の中で、幾らお金があつても足 りない、とい うことにな りかねないのではな

いか、そこのところを痛感 しますので、是非よろ しくお願い したいと思います。

うまく中 し上げられなくて済みません。

〇企澤委員長 大変よくわか りま した。

恐縮ですが、私 もちよつと言わせていただきたいと思います。

多分、ちょつと誤解があるのではないかと思 うんだけれ ども、この難病に対する対

策の出発点は、福祉ではないと思いますよ。そ うではな くて、御承知か もしれないで

すが、スモンとい う病気があ りま した。 これは結果的には薬害ですけれ ども、そのス

モン本質がわからなかった H寺 代に、角ギリ]の ために国がお金を出 して、研究班をつ くつ

て、わつとやつた ら結果がす ぐ出たわけです。 こうい うや り方 とい うのは、今で言 う

11病 の解決には非常にいい方法なのではないかとい うことで、た しか昭和 47年 ぐらい

にこうい う制度ができた。それ以後にク台まつたの llt、 忠者 さんたちに御 協力をいただ

いた兄返 りとして、医療費をお支払する、免除するとい うことか ら出発 していたはず

なんです。

ですから、登録をな さる方々は、つま り医療費の相i助 を受ける方々は、研究に協力

をするとい うのが条件だったはずです。ですか ら、単なる福祉の話ではないんですね。

逆に言 うと、これが一番 日本的だつたと思 うんですが、ただ、それがだんだん忠者 さ

んとおつき合いを していると、これ ぐらぃはやは り援助 してあげたいと思つて しま う

わけです。そ うすると、やは り現場で書 く筆も鈍るわけであ りま して、だめとい うわ

けにはなかなかいかないとい うものもあるわけです。そ うい う氏育ちがあるわけです。

ですから、これをどうするか とい うことは考えないといけないと肥、うんですね。

何て言 うので しょうか。 自分の病気のことを調べてもらいたいとい うお気持ちが忠

者 さんたちに多いとい うことは、一方では強 く感 じるんですが、医療費の補助がない

とした場合、これだけ御協力がいただけたか とい う問題 も一方ではある。その辺の解

tlと い うのは、大変難 しい問題ですね。

もつともつと史【しいのは、一旦補助を始めると、切ることができないとい うことで

す。 これはこうい うなかなか治 りに くい、恐 らく治 らないような病気の場合には、常

につきまとう問 /F」 で、入 り口を絞 った方がいいのか、あるいは絞 りつつ卒業生を出す

べきなのか。 ワーキングシェアではありませんけれ ども、みんなで少 しずつ分け合 う

ように方向転換すべさなのか、いろんな考え方があろうかと思 うんです。

でも、やは り大要なことは、恐 らくIけ 源には限界があるだろ うとい うことだと思い

ますので、そこをどう折合いをつけていくかですね。

伊i案 さん、どうぞ。

○伊藤委員 これは足非思者団体としても、一言お願い しておきたいと思います。

第 9口 の委員会のときに発表 させていただきま したけれ ども、思者団体 としても、

今の川[病 対策のまま進めていくと、当然先生方がおつ しゃるような問題がいつばい出

てくるわけですか ら、今の難痛対策 とい うのは、研究とい うことと、医療費の助成 と

い うことが一体になつているわけですね。その中できまざまな問題が起 きてきます し、

1オ 源の問題 も起 きてきますので、思者団体としての意見とい うことで、第 9回 の委員

会で私 どもが提案 させていただいたのは、難病対策 とい うのは研究に特化すべきでは

ないか。医療費の問題 とい うのは、やは り別なところ。 この保健医療施策のところに

あるのではないかとい うことを発表 させていただきま した。そ うい う点では、この ド

イツのような午 IД I所 得 2%、 一般でも2%と い うことは大変あ りがたい話なんです。

現在、日本です と、高額医療費の助成制度 を使つても、所得の少ない方は年脳l所得

の 100%と か、120%と い うパターンが起 きているわけです。そ うい う意味では、まず、

所得に夫」しての負担をどうするかとい う医療費の問題 と、難病対策 として行 うべ き研

究とか、さまざまな体制整備の話 とい うのは、やは り切 り離 して議論を していただか

ないと、同 じところをずつと堂々巡 りするわけですから、是非その点 もお願い したい。

ある新聞ですけれ ども、昨 日、今 日と大 きなニュース、紙面の第 1面 トップに出て

いますけれ ども、+7効 薬 をやめて容態が悪化 したと。 これは自血病の忠者 さんのこと

ですけれ ども、薬代がな くて払えなかつた とい うことで、治療を中断 して、悪化する

としヽ うことが大きく出ていますが、これはがんに限 らず、ほかの疾忠でもあるわけで、

そ うい う意味で |ま 、今の 1コ 民、特に所得の少ない ような思者 さんでも、どんな思者 さ

んでも一律で高額療養費の助成が定額で決まっているとい うこと自体が、非常に大き

な問題で して、そこのところはきちんと担保され るのであれば、この 1茫 病対策 とい う

のは、今、言つたように、研究や体市」整備に特化 していく。それは私どもの提案であ

ります。

ただ、本当に大前提になるのは、日本の保健医療制度が、所得の多い人、少ない人、

病名に限らず、きちんとお金があってもなくて も、医療が受けられるとい う体制にな

ることが大前提なんですが、そ うい う方向に足非持つていきたい し、保険全体を動か

すのが大仕事なわけですから、大変だとすれば、少なくとも高額療養費制度を大至急

変 え て い く とい う提 案 も して い た だ けれ ば あ りが た い と思 い ます。

○ 金 澤 委 員 長  ど うも あ りが と うご ざい ま した 。 ほ か に ご ざい ます か。

葛 原 委 員 、 ど うぞ。



C葛原委員 最初に中田課長補佐か ら説明があ りま したパ ワーポイン トの 6ペ ージの

川[病 対策の課題 とい うところにも書いてあるんですが、実は先ほどから何度も出てい

ます難 /fJD研究と救済とが一緒になつているとい うことの唯一の例外が、Flの 去年か ら

つきまして州[病 の 100億 円とい う予算で して、ここにある 177疾 患 とい う研究奨励分

」r・ とぃ うのは、今まで 日の 目を見なかつた川[病 に初めてお金が、 しかもある種のひも

付きではな くて投下されたわけです。

ですから、これはばらまきではないかとい う御意見も一部にはあるんですが、今ま

では病名のお塁付きがない と研究費が貰えなかつた、非常に稀な本当の レアディジー

ズが初めて取 り上げられたとい うことでは画期的です。私はこの 177疾 患を取 り上げ

られた とい うのは、ある種の非常に賞嘆すべき政策だつたと思つています。 これが 3

年でどうい う結果になるかわか りませんけれ ども、ゃは りときどきはこうい う形のこ

とをやっていただかないと、お墨付 きでない病気はいつまで経つても日の 日を見ない

とい うことで、これは非常に高 く評価 してお ります し、是非続けていただきたいとい

うことを追プリロしてお きます。

○金澤委員長  どうもありがとうございました。そろそろよろしいで しょうか。

それでは、今 日の難病対策委員会はここまでとい うことにさせていただきます。御

協力あ りがとうございました。
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