
厚生科学審議会疾病対策部会第 18回難病対策委員会

議 事 次 第

日時 :平成 23年 12月 1日
10:00～ 12:00
場所 :経済産業省別館850会議室(8階 )

1 開 会

2 議 事

(1)今 後の難治性疾患対策について
・難病がある人への雇用支援施策について

山田雅彦 厚生労働省職 業安定局高齢。障害者雇用対策部障害者雇用対策課長
・ 今後の難病対策の検討 に当たって

(2)そ の他
・平成 24年 度難治性疾患克服研究事業の公募の開始について

3 開  会

<配布資料>

資料 1 難病がある人への雇用支援施策
資料 2 特定疾患治療研究事業に関する意見 (全国衛生部長会)
資料 3 これまでの委員会における議論を踏まえた論点メモ (修正案)
資料 4 今後の難病対策の検討に当たつて (案 )
資料 5 平成 24年度厚生労働科学研究費補助金公募要項 (難病部分抜粋 )
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資料 1

難病がある人への雇用支援施策

平成23年 12月 1日

厚生労働省職業安定局高齢・障害者雇用対策部

障害者雇用対策課



難病がある人への雇用支援施策

◎難病がある人を対象とした支援施策

(1)難治性疾患患者雇用開発助成金                 23年 度予算額 :145(125)百万円*

難病のある人を雇用し、適切な雇用管理等を行つた事業主に対する助成を試行的に行うことにより、難病
のある人の就労を支援するとともに、その雇用管理上の課題等の把握を行う。

〔平成22(21)年度 支給件数 133(11)件/雇入れ件数 136(76)人 〕

る人が利用できる

(1)ハローワークにおける職業相談・職業紹介

ハローワークが中心となつて、地域の福祉施設、特別支援学校等の関係機関と連携した「障害者就労支
援チーム」を編成し、就職から職場定着まで一貫して支援を行う「チーム支援」を推進する。

(2)障害者就業・生活支援センター事業の拡充 23年度予算額 :4.267(3.820)百万円Ⅲ

障害者の身近な地域において就業面及び生活面の一体的な相談・支援を行う「障害者就業・生活支援セ
ンター」について、全障害保健福祉圏域 (現在361圏域)への設置に向け、設置箇所数の拡充等を図る。

(設置箇所数 322センター (311センター (平成23年 11月 現在))

(3)障害者試行雇用(トライアル雇用)事業の推進 23年度予算額 :864(994)百万円 *

事業主に障害者雇用のきつかけを提供するとともに、障害者に実践的な能力を取得させて常用雇用へ移
行するため、短期間の試行雇用 (トライアル雇用)を実施する。

*括弧書きは前年度予算額
1    ｀



難治性疾患患者雇用開発助成金

【平成22(21)年度 支給件数133(11)件 /雇入れ件数136(76)人】
1趣旨

いわゆる難病のある人は、その疾病の特性により、就職口職場定着の面

で様々な制限・困難に直面しているが、事業主においては、難病のある人

の雇用経験が少ないことや、難病のある人について職務遂行上障害とな

る症状等が明確になっていないことなどから、適切な雇用管理を行うことが

困難な状況にある。

このため、難病のある人を新たに雇用し、雇用管理に関する事項を把

握・報告する事業主に対する助成を試行的に行い、難病のある人の雇用

を促進し職業生活上の課題を把握する。

2内容
:※1特定疾患(56疾患)か否か、重症度等を問わず、  1(1)対象事業主ヽ ● ′  ″ J― ― ●●h―

難病のある人※1を、継続して雇用する労働罐
として新たに雇い入れる事業主      d

(2)支給金額
50万円(中小企業の場合 135万円)※2

●   刀 I′ ヽメ【m,0。                           ●

(3)雇用管理に関する事項の把握口報告     ・・"・ロロロロロ.・……………ロロBBar・・口・…ロニロ‥ロロ“r
事業主は、対象労働者に関する勤務状況、配慮した事項その他雇用
管理に関する事項を把握・報告

2

対象事業主



難治性疾患患者雇用開発助成金を利用した事業主の配慮事項等について(H22年度)

1 対象労働者の疾患

分類 疾患名・ 件数 1分類 疾急名
.

1件数

血液系

再生不良性貧血 1 聴党・平衡機能
系

突発性難聴 1

特発性血小板減少性紫
斑病

1

循環器系
拡張型心筋症 1

免疲系

全身性エリテマトーデス 14 突発性拡張型心筋症 1

ベーチェット病 8 呼吸器系 サルコイドーシス 1

ビュルガー病 2

消化器系

潰瘍性大腸炎

大動脈炎症候群 1 クローン病

結節性動脈周囲炎 1 原発性胆汁性肝硬変 1

悪性関節リュウマチ 1 自己免疫性肝炎 1

抗リン脂質抗体症候群 1

皮膚・結合組織
天疱療 1

内分泌系 クッシング病 2 強皮症 1

神経・筋

重症筋無力症 5 骨・関節系 後縦靭帯骨化症 1

多発性硬化症 4
腎・泌尿器系

慢性腎炎(IgA腎症 ) 1

脊髄小脳変性症 1 ネフローゼ症候群 1

ライソゾーム病 1 筋ジス 筋ジストロフィー 2

3事業主による配慮事項

体調不良時に随時休憩を与えるなど本人の体調への配慮 854%

通院のため出勤日を変更するなど通院時間を確保できるような勤務時間への配慮 427%

上司・同僚の病気や障害についての正しい理解の促進 341%

重い荷物は持たせない、力仕事を回避するなど職務内容の配慮 317%

急な休暇に備えた代理スタッフを確保するなど人事管理面についての配慮 9 110%

体調について随時声かけをするなど業務中の健康への配慮 6

看護師による健康相談の実施など職場内における相談支援体制の配慮 5

事業所の室温が低くならないよう設定するなど冷暖房、エアコン等の空調面の配慮 3

その他 (作業場所をお手洗い近辺に設置するなど) 5

※平成22年度の難治性疾患患者雇用開発助成金の支給件数(133件 )のうち、第1期支給の82件を集計したもの
※「事業主による配慮事項」については、本助成金を利用した事業主から提出された雇用管理事項報告書に記載のあった配慮事項(自由記述)を分類したもの  3

2対 象労働者の職種

分類

専門的'技術的

職業従事者

システムサポート、PCインストラクター、看護師(2)、 栄養士、
柔道整復師・鍼灸師等

事務従事者 一般事務、経理、受付・案内事務員等

販売従事者 8 コンピニ販売員、イオ リア販売員、婦人服販売員、レジ等

サービス職業従

事者
介護従事者、障害者支援員、調理補助等

保安職業従事者 3 警備 (交通誘導 )、 設備管理

運輸従事者 7 倉庫 配連準備作業、物流業務、トラック運転手等

生産工程・労務
作業者

食肉製品製造、バン製造、経製工、プレス作業、機械操作等

その他 3 ゴルフ場管理業務、ゴルフ場ポーター、新聞チラシ折込作業



障害者就労に向けたハローワークを中心とした「チーム支援」

O福 祉施設等の利用者をはじめ、就職を希望する障害者一人ひとりに対して、
ハローワーク職員(主担当)と福祉施設等の職員、市町村の職員等がチームを

結成し、就職から職場定着まで一貫した支援を実施(平成■8年度から実施)

職場定着

職業生活
の安定

稽II:[尋吉:]じ
る
③

・専P5援助部門が担当
・就労支援コーディネーターを
配置し、関係機関と調整

障
害
者
就
労
支
援
チ
ー
ム

○授産・更正施設、小規模作業所

○医療・保健・福祉機関

○特別支援学校

○精神障害者社会適応訓練事業

の協力事業所 等

○障害者団体、障害者支援団体

○地口障害者暇業センター

○障害者就業・生活支援センター

○職業能力開発校

○障害者地域生活支援センター

〇福祉事務所  等

就
労
支
援
計
画
の
作
成

チ
ー
ム
構
成
員
が
連
携

し
て
支
援
を
実
施

フ
ォ
ロ
ー

ア
ッ
プ

就職
=こ
/2批構 ″ グ組み

【22年度実績】
支援対象者数 16,682人
就職者数  8,554人
就職率   51.3%



障害者就業・生活支援センター

業務の内容雇用と福祉のネットワーク

事業主

【22年度実績】 対象者数 78,063人
就職件数 10,266件 就職率 565%

就業及びそれに伴う日常生活上の支援を必要
とする障害のある方に対し、センター窓□での
相談や職場・家庭訪問等を実施します。

<就業面での支援>
○ 就業に関する相談支援
・就職に向けた準備支援 (職業準備訓練、

職場実習のあっせん)
・就職活動の支援
・職場定着に向けた支援

○ 障害のある方それぞれの障害特性を踏まえ
た雇用管理についての事業所に対する助言

○ 関係機関との連絡調整
<生活面での支援>
○ 日常生活・地域生活に関する助言
・ 生活習慣の形成、健康管理、金銭管理

等の日常生活の自己管理に関する助言

・住居、年金、余0限活動など地i或生活、

生活設計に関する助言

○ 関係機関との連絡調整

設置箇所数

5

障害者の身近な地域においては、就業面と生活面の一体的な相談:支援を行う

「障害者就業・生活支援センター」の設置を拡充

平成14年度 21センタ■ (14年 6月事業開台日寺)→
‐
23年度

23年 11月現在 311セ ンター



「トライアル雇用」による障害者雇用のきっかけづくり

障害者雇用の取組が遅れている事業所では、障害者雇用の経験が乏しいために、障害者に合つた職域開発、雇用管理等のノ

ウハウがなく、障害者雇用に取り組む意欲があつても雇い入れることに躊躇する面もあります。

また、障害者の側でも、これまでの雇用就労経験が乏しいために、「どのような職種が向いているかが分からない」、「仕事に耐
えられるだろうか」といつた不安があります。
このため、障害者を短期の試行雇用 (トライアル雇用)の形で受け入れることにより、事業主の障害者雇用のきっかけをつくり、
一般雇用への移行を促進することを目指します。

～障害者試行雇用事業

〇 期 間

3か月間を限度 (ハローワークの職

業紹介により、事業主と対象障害

者との間で有期雇用契約を締結 )

○ 奨励金

事業主に対し、トライアル雇用者
1人につき、月4万円を支給

○ 対象者 (23年度 )

9,000メ、

○ 実 績 (22年度 )

開始者数 10,650人
常用雇用移行率 864%

6



特定疾患治療研究事業に関する意見

平成 23年 12月 1日

全国衛生部長会

平成 23年 11月 10日 (木)に開催された第 16回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策

委員会において、厚生労働省から、特定疾患治療研究事業に関する平成 24年度概算要求と

法制化を含めた検討状況についての説明がなされた。

その内容は、都道府県が長年にわたり国に要望してきた補助金超過負担の解消のための

財源確保と事業の安定的な運営のための法制化を含めた制度改革について、国が責任を持

って、速やかに、実施する必要があるという認識が、不十分であると言わぎるを得ないも

のであり、誠に遺憾である。

そのため、次に掲げる意見を提出するので、着実に対応されたい。

一 特定疾患治療研究事業は、予算の範囲内で都道府県支出の2分の 1を補助する事業で
あるが、都道府県の超過負担の状況は、午々悪化してきている。そのため、都道府県に

よつては、他の難病対策の予算のみならず、保健医療福祉関係予算についても削減せざ

るを得ないなどの影響も出てきており、平成 24年度予算については、概算要求どおりの

補助金増額を確保することはもとより、更なる超過負担解消策を早急に講じること。

二 特定疾患治療研究事業を含む難病対策を安定的に実施するためには、法制化も含めた
制度改正が必要である。医療保険制度における高額療養費制度の見直しや障害者総合福

祉法 (仮称)等関連する他の制度との関係をそれぞれの目的や効果とともに整理しつつ、

財源確保や法制化を含めた制度改正を具体的にどう進めていくかについて早急に工程表

を提示すること。

三 特定疾患治療研究事業に関する、都道府県の事務は、認定基準や生計中心者の決定方
法があいまいであること、申請に必要な所得状況確認書類が複雑であること、有効活用

されていない臨床調査個人票のデータ入力に多大な時間を要することなどにより大きな

負担となつており、カロえて毎年更新が必要なことが患者にも負担をかけていることから、
・軽減策を早急に講じること。特に、平成21年度に導入された所得区分の細分化について

は、公費負担減の効果がないことから、廃止すること。なお、廃止しない場合であつて

も、平成 24年 4月 からの外来の高額瞭養費の現物給付化に合わせて、都道府県の負担な

く確認できる方法を確立すること。                   .



資料3

これまでの委員会における議論を
踏まえた論点メモ(修正案)

平成23年 12月 1日

① 対象疾患の公平性の観点
口難治性疾患の4要素(①希少性②原因不明③治療方法未確立④生活面への長期の支障)
を満たす疾患であつても、特定疾患治療研究事業の対象疾患(現行56疾患)となつていない
ものがあり、希少性難治性疾患の間でも不公平感がある。
・ 難治性疾患克服研究事業の対象疾患も、臨床調査研究分野の130疾患及び研究奨励分野
の214疾患(H22年実績)に限定されており、診断基準が確立していないものも含め細分化す
ると5000～ 7000あると言われている希少性難治性疾患の一部にしか対応していない。また、
それら130疾患及び214疾患の中には、4要素を満たしていないものも含まれる。なお、この

と概ね数百疾患の中にまとめることが可能ではないかとの見解もあった。
・ 医療費補助対象疾患、研究対象疾患については、公平性の観点からも、ある一定の基準を
もとに、入れ替えることを考える必要があるのではないかとの意見があるが、一方で、すべて

側面があるということに留意すべきである。

② 特定疾患治療研究事業運用の公正性の観点
・ 患者自己負担軽減のため、医師が認定のために行う診断が甘くなっている場合もあるとの
声もあり、本来対象外の者も対象となっているとの指摘がある。
日本来事業対象外の治療(認定された特定疾患に係る治療以外の治療)に対しても助成がな
されている事例がある。

-1-



日県によつて医療費助成の対象者数が異なつていることについては、理由は不明であり今後の

検討課題である。

・ 当事業内での不公平や公正性のみを論議するだけでなく、国の社会保障制度全体の中での

難病患者口家族が置かれている状況を考えることも必要である。
日実施要綱上他法優先を定めているにも関わらず、患者負担が少ない特定疾患治療研究事業

が利用されているとの指摘がある。
口調剤薬局においては自己負担が生じない仕組みとなつているため、院内調剤の医療機関を受

診している患者の自己負担が高くなる場合がある。

③ 他制度との均衡の観点
・一般の医療保険制度に上乗せされる他の公費負担制度と比較して、特定疾患治療研究事業

をどう考えるか (例 :′ lヽ児慢性特定疾患治療研究事業、自立支援医療)

日入院時食事療養標準負担額等も補助の対象となつている。

・小児慢性特定疾患治療研究事業は保健所設置市も実施主体となつている。

④ 制度安定性の観点
口近年、受給者増 (2-3万人/年 )・医療費増 (100億円/年 )の状況であり、補助要綱上、予算の

範囲内で国が1/2補助することとなつているものの、国において十分な予算確保ができてい
ないことから、長年にわたり大幅な都道府県の超過負担が続いており、早急な超過負担の解

消が求められている。

-2-

⑤ 臨床調査個人票の患者データの質.効率性の観点
・ 疾患名の診断が厳密に行われておらずデータの質が研究に資するものではないこと、都道

府県により、対象患者のデータ入力状況がまちまちであることから、統計データとしての精度

に問題がある。
・ 患者一人一人の詳細な臨床データを入力することへの都道府県の負担が大きい一方、こ

れらデータは疫学情報として医学的な質の問題もあり、データ収集の方法としては効率的で

はない。
・ 患者、診断医、行政(都道府県)それぞれが、データ入力によるインセンティブを感じられる

制度になつていないとの指摘がある。
・ 研究の側面と福祉の側面(公費負担医療)の両面を持つている制度そのものが持つ課題で

あり、そのあり方について検討する必要がある。
・ 特定疾患治療研究事業は、福祉的側面のみが強調されており、患者、診断医、ともに、本来の

研究的意義への認識が薄くなっているとの指摘がある。
・ 特定疾患治療研究事業に関する都道府県の事務量は年々増加しており、生計中心者 の決定

方法の明確化、申請に必要な所得状況確認書類の簡素化など事務負担軽減策が必要である。
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⑥ 総合的施策の観点
口難病対策が医療費助成、研究に偏重しており、難病に対する国民の理解口認知度を深めるた
めの普及啓発や雇用・就労の促進などの総合的な対策が進んでいない。
・ 例えば、遺伝性疾患等について、患者が疾患名を知られることによる就労等の差別の問題
がある。
・ 各都道府県に設置されている難病相談・支援センターは、都道府県によっては、基盤が脆弱
であり、活動にも差がある。
・ 疾患名を知られたくないために難病相談口支援センターに相談I二行かないこと等もあり、きめ
細かい対応が求められる。
・ 難病患者団体が力をつけて、患者間の支援、ネットワーク化あるいは研究など、自らもよリー
層難病対策に取り組むことが望ましい。
・ 難病研究、治療法開発等の国際連携が十分図られていない。
・ 難病患者へ自らの疾患に関する最新情報の提供、災害弱者たる難病患者への危機管理上
の特段の配慮等のサービスが必要ではないか。

① その他
口現行制度生そのままの継続することは困難であり、現行制度について再検討し、さらに実効

抜本的に難病対策の見直しを進めていく必要
るのではないか が一致するとこ

医療保険制度、障害者施策等の他制度の改革と整合性を図りながら、難病対策のあり方に
ついて議論をする必要があるのではないか。
特定疾患治療研究事業の研究的側面と福祉的側面の考え方を整理する必要があるのでは
プLにいか。 -4-

いわゆる「難病」の定義について、整理する必要があるのではないか。
(希少性 (概ね5万人未満)、 原因不明、治療方法未確立、生活面への長期の支障及び診断基準が一応確立している等 )

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、い
わゆるキャリーオーバーの問題があり、この問題についても難病対策の中で解決を図るべきで
はないかとの意見があつた。
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今後の難病対策の検討に当たつて (案 )

平成23年 12月 1日

厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会

1.難病に対する基本的な認識

○ 希少里難治性疾患は遺伝子レベルの変異が一因であるものが少なくなく、

人類の多様性の中で、一定の割合発生することが必然。

O 国民の:誰にでも発症しうる可能性があるが、その確率は極めて低い。

① たまたま罹患した患者は重篤かつ慢性の症状に苦しみ、治療法が未確立

のため、患者 `家族の医療費負担は長期かつ極めて重い。

○ また、希少性故に、社会一般の理解が得られにくく、専門的医療機関を

探すにも困難を来すなど、医療現場においても同様の問題がある。

○ 一方、国や地方公共団体の財政は厳しさを増しており、制度の安定性を

確保することが重要になってきている。

○ また、本年6月 に取りまとめられた社会保障口税一体改革成案において

は、難病:医療費の支援のあり方を検討する旨が盛り込まれている。

○ こうした中にあつては、

① 難病の治療研究を推進し、治療法の早期確立を目指すこと、
② 医療費助成を広く国民の理解を得られる公平口公正な仕組みとするこ
と、

③ 医療体制の整備、国民への普及啓発、福祉サービスの充実、就労支援
等、総合的口包括的な施策を講じること

により、従来の弱者対策の概念を超え、希少口難治性疾患の患者口家族を

我が国の社会が包含し、支援していくことが、これからの成熟した我が国

の社会にとつてふさわしい。
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2.現在の難病対策の課題について      ・

①
｀
医療費助成・研究事業の対象疾患が限られており、不公平感がある。

② 医療費助成について、医師が患者のためを思い診断が甘くなる傾向が

あることが指摘されているほか、対象疾患追加の選定過程が不明確であ

るなど、事業の公正性に問題がある。

③ 医療保険制度に上乗せされる他の公費負担医療制度との均衡が図:られ
ているかどうか検討が必要。

④ 医療費助成については、毎年総事業費が増加しており、都道府県の超
過負担が拡大している。

⑤ 治療研究の推進、医療体制の整備、国民への普及啓発、福祉サービス

の充実、就労支援等、総合的・包括的な施策が求められている。

⑥ 事業の根幹について、希少・難治性疾患対策の基本となる法整備も視
野に入れて、検討する必要がある。

3.今後の難病対策の見直しに当たつてのポイント

①公平性の確保

希少口難治性疾患の患者を、公平に対策の対象とする。

②公正性の確保

対策の実施にあたつては、透明性を確保し、認定の適正化を行うなど

公正性を確保する。

③他制度との均衡の確保

制度の設計にあたつては、他制度との均衡を図る。

④制度安定性の確保

将来にわたつて安定的な制度とする。

⑤総合的・包括的な施策の実施

治療法の早期確立のための治療研究の推進、医療体制の整備、国民全

体の理解を深めるための普及啓発、福祉サービスの充実、就労支援等を

始めとした総合的口包括的な施策を実施する。

⑥法制化の検討

希少口難治性疾患対策の基本となる法整備も視野に入れて、検討を進

める。
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4.今後の難病対策の見直しの方向性

ごくまれではあるが国民の中に一定の割合で発症する可能性のある難病

について、患者の長期かつ重度の精神的・身体的 日経済的負担を社会全体

で支えることを目指す。

このため、

O 医療費助成について、事業の公正性、他制度との均衡、制度の安定性
の確保の観点に立ち、法制イLも視野に入れ、希少 目難治性疾患を幅広く

公平に助成の対象とすることを検討する。

① また、希少 口難治性疾患の特性を踏まえ、治療研究の推進、医療体制
の整備、国民への普及啓発、福祉サービスの充実、就労支援等を始めと

した総合的 目包括的な施策の実施や支援の仕組みを検討する。

以 上
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平成24年度厚生労働科学研究費補助金公募要項 (難病部分抜粋 )

(公 募 期 間 :平成 23年 11月 14日 ～ 12月 20日 )

ウ 難治性疾患克服研究事業
<事 業概要>
原因が不明で、根本的な治療法が確立 しておらず、かつ後遺症を残す恐れが少なくない難

治性疾患 (明 らかな外因性疾患、急性疾患等は除く)の うち、患者数が少なくこれまで組織
的・体系的に研究が行われてこなかつた疾患 (希少難治性疾患)に対 して、その実態把握と

病態解明、進行の阻止、機能回復・再生を目指 した画期的な診断・治療法の開発を行う。

また、特にこれらの希少性難治疾患では早急な治療法の開発は非常に重要な課題であり、

希少難治性疾患の治療・ケアのための医薬品等医療技術の開発を促進 し、患者の予後の向上

に資する医療技術の迅速な確立を重点的に目指す。さらに実用化研究を目指す観点から、治

験推進等に関わる他の実用化支援事業や再生医療技術研究、医学系基礎技術研究を行う文科

省等他省庁研究事業とも積極的に連携を図るものとする。

これ らの研究を推進することにより、希少難治性疾患の病態解明及び新たな治療法の開発

が促進され、希少難治性疾患患者が受ける医療水準の向上を図るとともに、難病対策に関す

る行政的課題の解決を図 り、健康長寿社会の実現につながることを目指す。

この公募は、本来、平成24年度予算成立後に行うべきものであるが、できるだけ早 く研究

を開始するために、予算成立前に行うこととしているものである。従つて、成立 した予算の

額に応 じて、研究費の規模、採択件数等の変更が生 じる場合等がある。

<新規課題採択方針>
未だ治療法の確立 していない希少難治性疾患の根治的治療開発のため、疾患遺伝子の解析

等をすすめ、最新技術を駆使することによつて、病因、病態解明の研究を推進するほか、診

療ガイ ドラインの作成や難病患者の在宅医療の技術開発等を進め、臨床現場における医療の

質の向上を図 り、国民への研究成果の遺元を進める。

具体的には、臓器別、疾患別に希少難治性疾患に係る科学的根拠を集積・分析 し、疫学的
研究を含む疾患の病態解明、診断・治療法の開発及び確立、標準的診断・治療法の確立及び

普及などを図ることにより、医療の向上に役立てるための研究を推進する。

また、平成21年度より「研究奨励分野」を設けて、「臨床調査研究分野」などにより組織

的・体系的に研究が行われてこなかつた多くの疾患について、患者や病態の実態把握を目的

とした研究を進めてきたところであり、今後とも着実に研究を推進する。
なお、当事業において、医薬品等の開発を実施するものについては、治療方法の実用化が

急務であることから、研究計画が優れていることを前提として、P‖DAと の人事交流などによ
り薬事承認審査等の経験を有する者 (医師、薬剤師等の専門家)あ るいは治験の審査経験を
有する者が研究計画に参画 している研究を優先的に裸択する。
また、厚生労働省においては今後の難病対策のあり方について検討を進めており、その議
論の結果によつては、研究予定期間中であつても研究体制の変更等があり得ることを申し添
える。また研究費の効率的活用の観点から、「がん」「生活習慣病」「進行性筋ジス トロフ

イー」「精神疾患」など、他の研究事業において組織的な研究の対象となつているものは本
事業の対象としない。

研究費の規模 :1課題当た り
<研究の規模及び研究課題の評価結果によつて、採択時に研究費の変動があり得る>
(ア )30,000～ 50,000千円 (1年 当た りの研究費 )

(イ )① 30,000～ 300,000千円程度 (1年 当たりの研究費)

②100,000～ 300,000千 円程度 (1年 当たりの研究費)

(ウ )① 50,000～ 100,000千 円程度 (1年 当たりの研究費)

②50,000～ 70,000千 円程度 (1年 当たりの研究費)

③50.000～ 70,000千 円程度 (1年 当たりの研究費)

④10,000～ 30,000千 円程度 (1年 あたりの研究費)
(工 )①～⑮は20,000～ 50,000千 円、⑮は3,000～ 5,000千 円 (1年 当たりの研究費)

研究期間 :

(ア )2年
(イ )1～ 3年

(ウ )2年
(工 )2年

新規採択予定課題数 :

(ア )1課 題

(イ )① 3課題程度

②3課題程度

(ウ )① l課題

② l～ 2課題

③3～ 5課 題                   、

④2～ 3課題程度

(工 )①～⑮は各 1～ 2課題、①は若干数

<公 募研究課題>
(ア )臨床調査研究分野
臓器別、疾患別に科学的根拠を集積・分析 し、患者の実態把握、病因・病態の解明、標準的な

診断・治療法等の開発、確立及び普及などを行い、難治性疾患の医療水準の向上に貢献すること

を目的とする。

以下の調査研究について募集する。

O特発性大腿骨頭壊死症に関する調査研究 〈公募課題番号  24131101)
対象疾患 :特発性大腿骨頭壊死症、特発性ステロイ ド性骨壊死症

<臨 床調査研究分野の採択条件>
・幅広 く関連する専門分野に従事する研究者で構成される研究班であり、かつ関連する学会との

連携が取れており、学会規模でのパックアップを得られていること。

・疫学データや臨床データを継続的に収集し、患者の実態把握、疾患のリスク・予後因子の解明

などの疫学研究を実施できること。

・対象疾患の症例登録を独自に行う場合には、そのデータ管翠の体制が整備されていること。
・患者会等と連携して、対象疾患に関する情報や研究成果を患者及び国民に広 く普及する体制、

及び患者との双方向のコミュニケーションを可能にする体制が整備されていること。また、成

果などについてWEBに おいてわかりやすく公表すること。

・研究成果を診断・治療ガイ ドラインに反映させるなど、臨床現場に迅速に還元する体制が整備



されていること。                                              臨床開発の段階に応 じて、以下のステップごとに公募を行う。申請にあたっては、現状がどの

・本研究事業は公費での研究であることを考慮 し、作成された診断・治療ガイ ドラインや各種管         ステップのどの過程にあるかを明確にした上で、該当するステップに応募すること。

理マニュアルなどについては全て難病情報センターにおいて印昂1可能な電子媒体として無料公

開することを必須とする。また、可能な場合は学会などの公共性あるサイ トでの公開も考慮す         ①ステップ 1… 医師主導治験への移行を目的とした非臨床試験 (GLP)(安 全性薬理試験、毒性試

ること (た だし、商業者作物に引用利用される場合の著作権の放棄は求めない)。                 験、薬物動態試験等 )、 製剤または製品の確保 (治験薬のGMP製造、製品のOMS製 造等 )、 治験

・治験を含めた臨床研究に積極的に対応できる体制が整備されていること。                    プロ トコールの作成、治験相談の実施 (公 募課題番号  24131201)
・治験を実施する場合には難病情報センターに速やかに情報提供をして公開するとともに、公的         ②ステップ 2… 医師主導治験の実施 (治験届、第 I相 試験、第Ⅱ相試験、P00(proof of concept)

な各種治験登録サイ トにおいても公開すること。                               の取得、GMP・ OMS製 造等)(公 募課題番号 24131001)
・国際展開を視野に入れた研究開発を遂行できること。

・遺伝子解析を実施するにあたって、「難病・がん等の疾患分野の医療の実用化研究事業 (難病          いずれについても、研究期間内に現在のステップを完了すること、かつ次のステツプを開始す

関係研究分野 )」 の拠点及び一般研究班との連携 (情報交換、共同研究等)の もとで効率的に         ることが求められる。

解析を進めることが可能な体制が整備されていること。                            また各ステップが完了した時点で、以下に相当する成果物を提出しなければならない。なお、

成果物に含まれる秘密情報が公開等されることで今後の開発に影響を与えることが予想される場

<研究計画書を作成する際の留意点>                                    合、担当窓回の了承を得た上で、該当する部分の情報を除いた要約を成果物の代替として提出し

,「 9 期待される成果」に、申請研究終了時に期待される成果と研究全体で長期的に期待され         てもよい。この場合、採択後の中間評価 (お おむね年 1～ 2回 程度)や事後評価において、成果
る成果を別々に明記すること。また「 10 研究計画・方法」に、年度ごとの計画及び達成目         物の存在を面談もしくはサイ トビジッ トを行い確認する。なお、サイ トビジッ トの結果、計画通

標を記載するとともに、研究全体の目標を達成するための中長期的な (5～ iO年 間の)ロ ー ドマ         リの成果が得られないと判断された場合、研究費の有効活用の観点から研究を中止することもあ

ップを添付すること。                                           りうることとする。

・「 12 申請者の研究歴等」についてより詳細に把握するために、申請課題に関連 して出版 し
た論文のリス ト及び論文―式 (直接関連 したものに限ること)の写 しを添付すること。             ・ステップ 1…非臨床試験総括報告書 (安全性試験についてはGLP)、 治験薬GMP製 造 した製剤の

・研究班組織 (別 添様式 1)を 添付すること。                                 確保・提供を証明・保証する書類、及び製造工程記録一式、治験薬概要書 (機器の場合はそれ

・対象疾患に関して、これまでの研究で明らかにされた推定患者数、疾患概念、原因とその解明          ぞれに準ずる書類 )

状況、主な症状、主な合併症、主な治療、長期にわたる疾患の状況等を「疾患概要」 (別 添様          ・ステップ 2… 医師主導治験総情報告書、GMP製 造した製剤の確保・提供を証明・保証する書類、

式 2)に記載 し、添付すること。また国際展開も視野に入れた研究開発体制を推進するために          及び製造工程記録一式、治験薬概要書最終版 (機器の場合はそれぞれに準ずる書類 )

同内容の英語版 (別添様式 3)を 記載 し、添付すること。                          ・全てのステップについて…開発候補物に係る新規特許出願をした場合には、それを示す書類

・研究代表者又は研究分担者が独立行政法人医薬品医療機器総合機構の薬事承認審査経験者であ

る場合は、研究計画書の「 12 申請者の研究歴等」の「申請者の研究歴」欄にその旨を記載         <重 点研究分野の採択条件>
すること。研究課題の採択に当たっては、本記載事項を重視する。                      ・最終日標である薬事承認までの日― ドセ ップが明示されていること。また、非臨床試験、第 I

・その他、上述の採択条件を満たしていることを証明できる書類を添付すること。                 相試験、第 I相試験をそれぞれいつまでに開始、完了するか、研究期間内 (1年後、3年後)と
研究期間外 (5年 後、10年後)の具体的な年次で示されていること。
・対象とする製剤または製品 (ま たはそのプロ トタイプ)の 入手方法 (企 業等から供与、購入、

(イ )重 点研究分野                                             自施設で製造、委託製造 )、 及び薬事承認状況 (国 内外未承認、国外既承認かつ国内未承認、

希少難治性疾患 (明 らかな外因性疾患、急性疾患等は除く)に対する新たな医薬品等医療技術          国内既承認かつ適応外)が 明記されていること。
の実用化に関する研究                                          。国内で知的財産権が保有されている候補物を最大限優先することを原則とする。

医薬品等医療技術の開発の促進は厚生労働行政において最も重要な課題の一つであり、特に希          ・戦略的に知的財産権を確保し、それを適切に管理・活用できる体制が整備されている、または

少難治性疾患に関しては、臨床現場で使用できる医薬品や医療機器の国内における実用化が強く           それを支援する専門家 (弁 護士、弁理士等)と 契約 して実施できること。
求められている。そこで本分野では、希少難治性疾患の治療・ケアのための医療技術 (医薬品、          ・開発候補物が標的とする疾患が特定されていること (複 数の疾患を対象とする場合は、それ ら

医療機器等)に 関して、国内での薬事承認 (薬事法)を最終日標とした非臨床試験または臨床試          の疾患とその適応内容を具体的に明示すること)。 またその疾患の現状 (診断基準、患者数、

験 〈医師主導治験)を実施 し、患者の予後の向上に資する医療技術の迅速な確立を目指す。             現在の治療内容及び治療成績など)が 明示されていること。
本分野の研究対象は、開発候補物の非臨床試験、医師主導治験、及びそれらに伴う製剤または          ・医師主導治験が実施できる体制 (手順書、スタッフ、lTシ ステム等)が整備されていること、
製品開発を対象とする。ただし医師主導治験は第 1相 試験、第Ⅱ相試験までとする。また、希少          または整備された機関等と契約 して実施できること (ス テップ2の場合 )。
性疾患に対する医薬品等の開発であることを考慮 し、原則的に「希少疾病用医薬品」や「希少疾          ・疾患登録や医療機関のネッ トワークを活用 して、短期間 (1年 以内)に予定被験者数をリクルー
病用医療機器」として指定を受けた、もしくは指定申請を前提としたオーファン ドラッグやオー           トできる体制が整備されている、または初年度中に整備して実施できること (ス テップ 2の 場
フアンデバイスが開発対象であることを前提とする。                              合)。



・バイオマーカー測定等、検体の分析・保管が必要な場合には、サンプルセンター等を含めた体          ・概要

制が整備されている、または整備された機関等と契約 して実施できること (ス テップ 2の 場           ・目的

合)。                                                   ・背景と根拠

・治験を実施する場合には難病情報センターに速やかに情報提供をして公開するとともに、公的          ・治験薬・治験機器情報

な各種治験登録サイ トにおいても公開すること。                              ・診断基準と病期・病型・病態分類

・以上の条件を満た した上で、患者の予後の向上に貢献する医療技術の開発に向けた実行可能な          ・適格規準

研究針画が策定されていること。                                     ・説明と同意

・症例登録及び割付

<研 究計画書添付書類>                                          ・治療計画

・研究組織及び研究者名簿 (分担する研究項目・業務とそれぞれのスケジュールを明示すること)       ・有害事象の評価・報告

・予算計画書 (研究計画、研究項目と関連づけて詳細な費目を計上すること。またその予算に見         ・観察・検査・調査項目とスケジュール

合つた研究計画であることを明示すること)                                ・目標登録症例数と治験実施予定期間

・当該研究に関連 して出版 した論文のリス ト及び論文―式 (直 接関連 したものに限ること)           ・評価項目及び評価方法

・開発候補物に係る特許 (物 質特許、用途特許、製法・製剤特許等)の 出願・取得状況を示す資          ・統計学的考察

料 (出 願準備中の場合は出願予定の技術等の要旨、既出願未公開の場合は明細書要旨、既公開          ・治験実施計画書の連守、逸脱又は変更並びに改訂

の場合は出願公開公報・特許公報)                                    ・治験の終了又は中止

・企業の協力が得られる場合には、それを具体的に示す資料。将来的な薬事申請者としての可能         ・症例報告書

性についても記すこと。なお当該企業との利益相反がある場合にはそれを開示すること。            ・治験の品質管理及び品質保証

・上述の採択条件で示された体制整備にあたつて契約の候補先となる機関等に関する資料.            ・記録の保存

・治験実施体制及び各種委員会

また現在の進捗段階に応 じて、以下に相当する書類を添付すること。                     ・治験実施上の倫理的配慮

・開発候補物概要書 (non―GLP非 臨床試験総括報告書 (非臨床薬効薬理試験、予備的薬物動態試験         ・治験の費用負担及び補償                                ・

等のデータを必ず含むこと))、 開発候補物の製剤規格及び工程記録―式 (機器の場合は製品          ・試験の登録、成果の帰属 と公表

規格及び仕様 )を 含む)(ス テップ 1の場合)                               ・文献

・非臨床試験 (GLP)計 画書 (安全性薬理試験、毒性試験、薬物動態試験等)(ス テップ 1の場合)        ・付録

・候補物が「希少疾病用医薬品」や「希少疾病用医療機器」として指定を受けている場合は該当

書類、もしくは指定申請を前提としていることを示す書類を提示すること。                  <研 究課題の事前・中間・事後評価等の実施要領>
・治験薬概要書 (非臨床試験総情報告書、治験薬G‖ P製造 した製剤の確保・提供を証明・保証する         ・事前評価は、研究計画書、及び上述 した全ての添付書類を用いて書面評価を行う。なお書類に

書類、及び製造工程記録―式 (機器の場合はそれぞれに準ずる書類)を 含む)(ス テップ2の           不備がある場合、書面評価を受けられない可能性がある。また書面評価を一次評価として、評

場合)                                                  価得点の高い申請課題を対象にヒアリングを行う。書面評価とヒアリングでの発表内容の評価
・治験薬または治験機器の確保状況 (例 えば、被験者 O名 について△年間投与ないし使用が可能          に基づいて採択の可否を決定する。研究代表者はヒアリングに出席 し、研究計画等について発

か、など)を示す書類 (ス テップ 2の 場合)                                表を行う。原則として代理は認めない。

・1年以内にリクルー ト可能な被験者数を示す資料 (症例登録計画、予定登録数の事前調査など、          ・進捗管理は、研究期間の各年度の中間時点においてサイ トビジッ トによって行 う。サイ トビジ

根拠となるデータを明示すること)(ス テップ2の 場合)                          ットでは、研究の進捗状況と今後の研究計画 (当 初計画の修正等)に 関する報告 と質疑応答を
。医師主導治験実施計画書 (ス テップ 2の 場合)                               行うとともに、研究に関連する施設・設備の視察等を行う。

・「希少疾病用医薬品」や「希少疾病用医療機器」として指定を受けるための申請書類もしくは         ,中 間評価は、各年度末に実施 し、上述 した成果物のうち当該年度までに提出を計画 していたも

申請が終わつていることを示す書類 (ス テップ 2の 場合)                         の、サイ トビジッ トで確認された進捗状況、次年度以降の研究計画書 (当 初計画の変更点など)
・医薬品医療機器総合機構 (P‖DA)が実施する相談事業 (薬事戦略相談など)の競果や経過を示          を評価する。中間評価の結果、研究計画の達成度が十分でないと判断された場合、研究の継続

す書類                                                  が不可となる場合がある。

・事後評価は、研究期間の最終年度末に実施 し、研究計画の達成度、及び上述 した成果物の提出

く医師主導治験実施計画書を作成する際の留意点>                               状況を評価する。

医師主導治験実施計画書には以下に相当する事項が記載されていることが望ましい。作成に当          ・希少性疾患に対する研究事業であり、「希少疾病用医薬品」や「希少疾病用医療機器」として

たつては、例えば先端医療振興財団臨床研究情報センターや日本医師会治験促進センターなどで          指定を受ける、もしくは受けている候補物を最大限優先することを原則とする。

公開されているの「医師主導治験実施計画書作成要領」などを参考にすること。                 ・国内で知的財産権が保有されている候補物を最大限優先することを原則とする。



・研究代表者又は研究分担者が独立行政法人医薬品医療機器総合機構の薬事承認審査経験者であ

る場合は、研究計画書の「 12 申請者の研究歴等」の「申請者の研究歴」欄にその旨を記載
すること。研究課題の採択に当たつては、本記載事項を重視する。

<研究費の算定>
研究費の算定にあたつては、以下の目安を参考にして、研究期間全体及び各年度で必要な費用

を積算すること。

・非臨床試験の費用に関しては、non― GLP/non― GMPで 10,000～ 501000千円、GLP/GMPで 30,000～ 1

00,000千円が目安となる (上限値はミニブタやサルを用いた場合を想定している)。

・試験物の調達費用に関 しては、a)国 内外で未承認の場合、購入で1,000～ 10,000千 円、自施設で

の製造で10.000～ 40,000千 円、委託での製造で40,000～ 200,000千 円、b)国 外で既承認かつ国内

で未承認の場合、購入で1,000～ 10,000千 円、委託での製造で40,000～ 200,000千 円、C)国 内で

既承認かつ適応外の場合、購入で1,000～ 5,000千 円、が目安となる。またいずれの場合も、企

業等か ら供与を受ける場合は費用を積算 しないこと。なお、国費での開発になることを考慮 し、

候補物に関しては可能な限り企業からの供与を求めることとする。

・医師主導治験費用に関しては、治験に必要な検査費用、入院費用等とともに、治験の規模に応

じて、CRC、 データマネジメン ト、統計解析、モニタリング等に要する費用を積算すること。

・これ らの目安を参考にして、各ステップで必要な試験の費用、試験物の調達費用を積算 して、

適正な研究費を算定すること。

<申 請書類等を作成する際の参考 >
申請書類等の作成にあたっては、以下を参考にすること。

1)薬事法 :http://law e― gov go Jp/htm data/s35/S35H0145 html

2)医療法 :http://1aw e gov go Jp/htmidata/S23/S23H0205 html
3)健康保険法 :httpツ /law e― gov go」 p/htn data/Tl1/TllH0070 html

4)医薬品 GCP省令 :http://aw e― gov go ip/htnldata/H09/H09F03601000028 html

5)医 薬 品 GCP運 用 通 知 :

http://www pmda go Jp/operations/notlce/2003/file/1001001 pdf

6)医療機器 GCP省令 :Lttp://law e― 四些 go」 p/htmldata/H12∠ H17F19001000036 htm L
7)医 療 機 器 GCP運 用 通 知 :

http://www pnda go Jp/operations/notice/2009/file/20091224-4 pdf

総括報告書作成ガイ ドライン :http://www pnda go」 p/ich/e/e396 5 1 pdf

治験薬 GMP:http://wWwhourei nhlw go」 p∠ hourei幽 OC/tSuc堕立 T09070710020ュ df

医薬品 GLP:http://1aw e― gov go Jp/htmldata/H09/H09F03601000021 htm

医療機器 GLP:http://aw e― gov go Jp/htmldata/H17/H17F19001000037 htmI

非 臨 床 安 全 性 試 験 の ガ イ ダ ン ス :

http://www pmda go Jp/ich/m/step5_m3r2_10_02_19 pdf

先端 医療 振興 財 団臨床研 究情 報 セ ンター 「医師主導 治験 実施計画書 作成要領 J:

http://www trl― kobe org/references/tool html

医 薬 品 医 療 機 器 総 合 機 構 (P‖DA)「 薬 事 戦 略 相 談 」 :

http://www pmda go」 p/operations/shonin/info/cOnsult/yakuJiSenryaku html

(ウ )横断的基盤研究分野

希少難治性疾患に関連する研究資源の活用に関する研究

これまで、希少難治性疾患に対する研究活動や診断治療のために様々な資源 (遺伝子、生体試

料等)が収集され、個々の研究や患者の診断治療に活用されてきた。本研究では、それらの貴重

な研究資源をより有効に活用する方策を検討 し、研究の重複を回避 し、科学的価値の高い成果を

効率的に蓄積する基盤的な研究を推進することを目的とする。

なお、採択後の中間評価 (お おむね年 1～ 2回 程度)や事後評価において、研究の進行状況を
必要に応じてサイ トビジッ トを行い確認する。なお、サイ トビジッ トの結果計画通 りの成果が得

られないと判断された場合、研究費の有効活用の観点から研究を中止することもありうることと

する。

①遺伝子リファレンスライプラリーの構築 (公募課題番号  24131401)
これまでの研究で希少難治性疾患の多くが特徴的な遺伝的特性を有することが明らかにされて

きた。このような経緯を踏まえて、希少難治性疾患の遺伝要因の解明に資する遺伝子 リフアレン

スライブラリーの構築を行 う。なお、特に本課題については  「難病・がん等の疾患分野の医療
の実用化研究事業 (難治性疾患克服関連分野 )」 で採択された全研究班からの情報提供がなされ、

ナショナルデータベースとしての機能を全研究者に提供することを目的とする。したがって、全

研究班の同意契約が結べていることを前提とする。

②研究資源を活用 した分子 レベルでの疾患特性の解明   (公 募課題番号  24131501)
全国の連携する各研究班、研究者からの提供を受けた組織や細胞などを用いて、希少難治性疾

患の特性を維持あるいは模倣する不死化細胞技術、 lPS細 胞を含む多能性幹細胞技術、組織靖養技

術などを活用 し、研究資源の標準化及び維持管理を行い、疾患のモデル系を作製 して、疾患に関

する分子 レベルでの疾患特性の解明、新規創薬に資する研究を行 う。

③希少性疾患に対する移植医療の技術確立に関する研究  (公 募課題番号  24131601)
希少難治性疾患では、臓器移植や造血幹細胞移植が非常に有効な治療法となる疾患も複数存在

している。 1出死下臓器移植件数や造血幹細胞移植件数は近年増加 してきてお り、医療としての技

術をさらに向上させる必要性が高い分野である。本分野では、これまで実施された移植実績等の

情報をもとに、移植医療が治療方法となる希少疾患毎に必要な移植技術を整理 し、その向上を図

ることで、他疾患にも適用できる移植技術の確立を目指した研究を行う。

④患者および患者支援団体等による研究支援体制の構築に関わる研究  (公 募課題番号 24
131701)
希少難治性疾患の特徴として、その希少性がゆえに患者数が少ないことか ら、治療法の開発等

研究の最大の阻害要因となりうる。そのため、患者団体、もしくは患者支援団体等により効率的

かつ自発的な患者 レジス トリの構築を行い、患者の情報のみならず疾患背景や治療経過などを独

自に収集 し、自らの疾患の分析を行うと同時に希少性疾患に係る研究者、研究班を支援 していく

体制の構築を目的とした研究を行う。

<横 断的基盤研究分野の採択条件>
・各関連学会などのパックアップを得ていること。

・研究資源を適切に収集・管理する体制 (関 連法規やガイ ドライン等の連守、インフォーム ドコ

ンセン トなどに係る書式や実務に関するマニュアル等)が整備されていること。

8)

9)

10)

11)

12)

13)

14)



・研究結果、研究成果を臨床現場に迅速に還元する体制・ネットワークが整備されていること。

・研究期間終了時の研究資源の取り扱いに関する方策を検討すること。

・技術進歩に伴つて新たに生じてくる社会的・倫理的課題を迅速に把握し、患者、関係機関、国

民に適切に提供する体制が整備されていること。

・遺伝子解析を実施するにあたつては、「難病・がん等の疾患分野の医療の実用化研究事業 (難

病関係研究分野)Jの 拠点及び一般研究班との連携 (情報交換、共同研究等)の もとで効率的
に解析を進めることが可能な体制が整備されていること。

・研究を遂行するにあたつて、また上述した研究体制を整備するにあたつて、本研究事業の他の

関連する研究班、学術団体、関係機関等との連携体制が整備されていること。

・②の課題においては、提供を受けた細胞から作成した細胞は、組織提供元の研究者に提供し、

培養支援、分化誘導支援を通した研究支援を行うこと。
・②の課題においては、作成された細胞自体は公費での研究によつて得られたものであり、リス

ト化を行つたうえで匿名化処理を行い広く一般に公開するとともに、各研究機関において倫理

審査を通つている等の研究に対して研究資材としての提供を行う機能を有していることを必須

とする。

・②の課題においては、必要に応じて組織の研究利用に向けたインフオームドコンセント用の共

通フォーマットの作成を行うこと。

・②の課題においては、文部科学省および厚生労働省が協働で行う「疾患特異的iPS細 胞を活用し

た難病研究」の中核機関と連携すること。具体的には文部科学省採択の中核機関と当研究事業

の個別機関とで共通のインフォーム ドコンセント書式を作成し、これを用いた患者体細胞や疾

患情報の提供などにより疾患研究や創薬をチーム型で実施すること。また、文部科学省採択の

中核機関との連携を想定した疾患研究等について評価する。なお本事業については、以下を参

考にすること。

http://www.mext go jp/COmponent/b_menu/other/__icsFiles/afieldfile/2011/10/20/1311673

_005 pdf

・また、上記「疾患特異的 iPS細胞を活用した難病研究」について、文部科学省採択の中核機関と

の連携を想定した疾患研究等について評価する。

・③の課題においては関連する希少性疾患研究者や研究班との連携をとり、当該疾患の治療・診

療ガイドラインにおいても移植適応基準などの整合性を図る体制がとられていること。
・③の課題においては移植手術に至るまでの管理を行う関連診療科、そして実施診療科、術中管

理、術後管理、フォローアップを行う各診療科の専門家が全て41B羅 された研究班構成であるこ

と。

・④の課題に関しては、幅広い臓器疾患にまたがつた体制であり、海外患者団体との連携や、専

門家の参加もしくは可能な限り複数の関連研究班への情報提供契約が結ばれていることや綿密

な連携に関して特に考慮する。

・④の課題において遺伝子情報や個人情報を提供する場合には、倫理指針を1慣守するとともに被

験者となるべき患者に不利益が生じないようその取り扱いには十分考慮すること。
・④の課題に関しては、患者や患者家族が団体にアクセスしやすいよう情報提供 (希少難治性疾

患に関する疾患情報や研究情報、団体へのアクセスの仕方など)す るためのWEBペ ージ等を作成
すること。これらの作成されたWEBペ ージ等については、難病情報センターからのリンクを構成

すること。

・服薬指導、疾患管理、症状管理など患者に有益となる各種マニュアルなどを作成した際には、

公費での研究であることを考慮し、全て難病情報センターにおいて印刷可能な電子媒体として

無料公開することを必須とする。また、可能な場合は学会などの公共性あるサイトでの公開も

考慮すること。

・以上の条件を満たした上で、貴重な研究資源の有効活用による独創的かつ新規性の高い研究テ

ーマが設定されていること。

<研究計画書を作成する際の留意点>
・「 9 期待される成果」に、申請研究終了時に期待される成果と研究全体で長期的に期待され
る成果を別々に明記すること。また「 10、 研究計画・方法」に、年度ごとの計画及び達成目

標を認載するとともに、研究全体の目標を達成するための中長期的な (5～ 10年 間の)ロ ー ドマ

ップを添付すること。

'「 12 申請者の研究歴等」についてより詳細に把握するために、申請課題に関連 して出版 し
た論文のリス ト及び論文―式 (直 接関連 したものに限ること)の 写 しを添付すること。
・研究班組織及び研究者名簿 (研究資源を収集・管理する窓回の一覧を含む)を 添付すること
。予算計画書 (研究計画、研究項目と関連づけて詳細な費目を計上すること。またその予算に見

合つた研究計画であることを明示すること)

・研究資源の収集・管理を行う際には、研究資源の収集・管理等に関わる過去の実績を示す資料

を添付すること。

・研究資源の収集・管理、解析結果の提供等に係るマニュアル等を添付すること。
・研究代表者又は研究分担者が独立行政法人医薬品医療機器総合機構の薬事承認審査経験者であ

る場合は、研究計画書の「 12 申請者の研究歴等」の「申請者の研究歴」欄にその旨を記載
すること。研究課題の採択に当たつては、本記載事項を重視する。
・その他、必要に応 じて上述の採択条件を満たしていることを証明できる書類を添付すること。

(工 )研究奨励分野

臨床調査研究分野の対象疾患 (別 表 1)に 含まれておらず、「希少性 (お おむね5万 人未満)・
原因不明・効果的な治療方法未確立・生活面への長期にわたる支障」の4要素を満たす、あるいは

満たす可能性のある疾患で、臨床調査研究分野や他の研究事業等において組織的・体系的に研究
が行われてこなかつた希少難治性疾患 (明 らかな外因性疾患、急性疾患等は除 く)に 関して、患
者の実態把握、病因・病態の解明、標準的な診断・治療法等の開発、確立及び普及などを行い、
医療水準の向上に貢献することを目的とする。

本研究分野は平成21年度より開始され、多くの希少難治性疾患に関して患者数等の実態把握、

診断基準および治療指針の作成等がなされてきた。これまでは疾患単位で小規模な研究を実施 し

てきたが、今後はそれらの研究で得られた成果をさらに発展させるために、互いに関連する複数
の疾患群を設定し、組織的・体系的に研究を推進する体制を構築する。

具体的には、以下の疾患群を対象とする研究を公募する。

①血液・凝固系の希少難治性疾患群に関する調査研究 (公募課題番号  24131801)
対象疾患例 :一過性骨髄異常増殖症、血球貪食症候群、乳児ランゲルハンス組織球症、慢性好

中球減少症、遺伝性貪血、ヘパ リン起因性血小板減少症 (heparin― nduced thrombocytopenia l

HIT)、 家族性血小板減少症など

②免疫系の希少難治性疾患群に関する調査研究 (/AN募 課題番号  24131901)
対象疾患例 :自 己炎症性症候群、先天性免疫不全症候群 (臨床調査研究分野の対象疾患を除

く)、 再発性多発性軟骨炎、若年性特発性関節炎、難治性川崎病、小児 リウマチ疾患など



③内分泌系・代謝系の希少難治性疾患群に関する調査研究 (公募課題番号 24132001)
対象疾患例 : アミノ酸代謝異常、脂肪酸カルニチン代謝異常、グルコース トランスポータ1欠

損症症候群、ビオプテリン代謝異常、コレステリルエステル転送蛋白欠損症、尿素サイクル異

常症、精原病、先天性ケ トン代謝異常症など

④神経・筋の希少難治性疾患群に関する調査研究 (公募課題番号 24132101)
対象疾患例 :先天性 ミオパチー、筋チヤネル病、難治性てんかん、ジス トニア、遺伝性末梢神

経障害、神経皮膚症候群 (臨床調査研究分野の対象疾患を除く)、 1図形成障害、脳白質疾患な

ど

⑤視覚系の希少難治性疾患群に関する調査研究 (公 募課題番号 24132201)
対象疾患例 :角 膜内皮症、視神経疾患 (臨床調査研究分野の対象疾患を除く)、 先天性緑内障、

遺伝性黄斑症、血管新生黄斑症、先天性角膜混濁、のう胞様黄斑浮腫など

⑥聴覚・平衡機能系の希少難治性疾患群に関する調査研究 (公 募課題番号 24132301)
対象疾患例 :遺伝性難聴、内耳奇形、好酸球性冨1鼻腔炎など

⑦循環器系の希少難治性疾患群に関する調査研究 (公 募課題番号 24132401)
対象疾患 :家族性大動脈瘤解離、炎症性動脈瘤形成症候群、遺伝性不整脈、中性脂肪蓄積心筋

血管症、周産期心筋症など

③呼吸器系の希少難治性疾患群に関する調査研究 (公 募課題番号 24132501)
対象疾患例 :肺胞蛋白症、ォスラー病など

⑨消化器系の希少難治性疾患群に関する調査研究 (公募課題番号 24132601)
対象疾患例 : ヒルシュスプリング病類縁疾患、新生児胆汁うっ滞症候群、乳幼児巨大肝血管腫、

先天性胆道閉鎖、慣性特発性偽性腸閉塞症、顕微鏡的大腸炎 (microSCOpic colitis),原 因不

明小腸潰瘍など

⑩皮膚・結合組織の希少難治性疾患群に関する調査研究 (公 募課題番号 24132701)
対象疾患例 :自 己炎症性疾患、角化異常症、遺伝性早期老化症候群、発汗異常症、遺伝性色素

異常症、水疱症 (臨床調査研究分野の対象疾患を除く)、 弾性繊維性仮性黄色腫など

①骨・関節系の希少難治性疾患群に関する調査研究 〈公募課題番号 24132801)
対象疾患例 :致死性骨形成不全症、C型 ナ トリウム利尿ペプチド(CNP)治 療適応疾患、外骨腫瘍、

過剰運動症候群、進行性下顎吸収など

⑫腎・泌尿器系の希少難治性疾患群に関する調査研究 (公募課題番号 24132901)
対象疾患例 :腎性低尿酸血症、総排泄管残存症など

①先天性異常あ疾患群に関する調査研究 (公募課題番号 24133001)

対象疾患例 : ヒス トンアセチル化・メチル化異常、ゲノム刷 り込み現象、片親性ダイソミー、

マルフアン症候群 1型及び2型 、コステロ症候群・CFC(cardiO― facio―outaneous)症 候群類縁疾患、

早老症、軟骨異栄養症、軟骨無形成症など

⑭ lg04関連症候群に関する調査研究 (公募課題番号 24133101)
対象疾患例 :igG4関 連多臓器リンパ増殖性疾患、lgG4関連全身硬化性疾患など

⑮特発性好酸球増加症候群に関する調査研究 (公募課題番号 24133201)
対象疾患例 :好酸球性食道炎、好酸球性胃腸炎など

①その他、希少難治性疾患に関する奨励研究 (公募課題番号 24133301)

なお、研究費の効率的活用の観点から、「がん」「生活習慣病」「進行性筋ジス トロフィー」

「精神疾患」など、他の研究事業において組織的な研究の対象となつているもの、及び臨床調査

研究分野の対象疾患<別表 1>は 対象としない。

<研究奨励分野の採択条件>
・①～⑮に関しては、原則として、提示された対象疾患例を研究対象として網羅すること。

・①～⑮に関しては、対象疾患の推定患者数が判明しており、原則的に関連学会による承認を受

けているもしくは受ける予定の診断基準が確立していること (学会診断基準と一致することが

重要であり研究班独自の診断基準は認めない)。

・①～⑫、⑭、⑮に関しては、各臨床調査研究班の連携グループとしての組織を形成できること。

・①に関しては、①～⑮で提示されていない疾患、または①～⑮で採択された研究課題が研究対

象としない疾患を対象とすること。

・⑮に関しては、関連学会の支援を受け、学会承認の診断基準が当研究期間内に作成されること

を最低限の目標とすること。

・なお、本研究事業は公費での研究であることを考慮し、作成された診断・治療ガイドラインや

各種管理マニュアルなどについては全て難病情報センターにおいて印刷可能な電子媒体として

無料公開することを必須とする。また、可能な場合は学会などの公共性あるサイトでの公開も

考慮すること (た だし、商業著作物に引用利用される場合の著作権の放案は求めない)。

・治療法の開発を最終日標とした研究全体のロー ドマップが明示されていること。また各研究項

目について、研究期間内及び研究期間以降 (5年 後、10年後)の達成目標が具体的な年次で示さ

れていること。

・対象疾患の症例登録、及びそのデータ管理の体制が整備されている、または整備計画が明示さ

れていること。

・ウェブ等を活用して、また患者会等と連携して、対象疾患に関する情報や研究成果を患者及び

国民に広く普及する体制、及び患者との双方向のコミュニケーションを可能にする体制が整備

されている、または整備計画が明示されていること。

・研究成果を関連学会による診断・治療ガイドラインに反映させるなど、臨床現場に迅速に還元

する体制が整備されている、または整備計画が明示されていること。

・遺伝子解析を実施するにあたつて、「難病・がん等の疾患分野の医療の実用化研究事業 (lL病

関係研究分野)」 の拠点および一般研究班との連携 (情報交換、共同研究等)の もとで効率的

に解析を進めることが可能であることを拠点班と確約し、整備計画が明示されていること。

・また、研究においてiPS細 胞の作製を行う際には、文部科学省および厚生労働省が協働で行う



「疾患特異的 IPS細 胞を活用 した難病研究」の中核機関、若 しくは当研究事業内横断的研究分野

の②の研究IIと 連携すること。具体的には文部科学省採択の中核機関及び難治性疾患克服研究

事業の横断的研究分野の②の研究IIと 当研究事業の個別機関とで共通のインフオーム ドコンセ

ン ト書式を作成 し、これを用いた患者体細胞や疾患情報の提供などにより疾患研究や創薬をチ

ーム型で実施すること。また、文部科学省採択の中核機関および難治性疾患克服研究事業の横

断的研究分野の②の研究班との連携を想定した疾患研究等について評価する。なお文部科学省

の事業については、以下を参考にすること。

htt,1//www mext go_」 p/●Omponent/b_menu/other/__losFiles/afieldfile/2011ノ 10/20/1311673

_005 pdf
・また、上記「疾患特異的 iPS細 胞を活用 した難病研究」について、文部科学省採択の中核機関と

の連携を想定 した疾患研究等について評価する。      '
・研究を遂行するにあたつて、また上述 した研究体制を整備するにあたつて、関連する学会から

適切な支援が得られること。

・以上の条件を満たした上で、疾患概念の確立、病因・病態の解明、新 しい診断・治療・ケアの

開発を目指 した独創的かつ新規性の高い研究テーマが設定されていること。

<研究計画書を作成する際の留意点>
・「 7 研究の概要」に対象とする全ての疾患の名称を明記すること。
・「9 期待される成果」に、申請研究終了時に期待される成果と研究全体で長期的に期待され
る成果を別々に明記すること。また「 10 研究計画・方法」に、年度ごとの計画及び達成目
標を記載するとともに、研究全体の日標を達成するための中長期的な (5～ 10年 間の)ロ ー ドマ

ップを添付すること。

・ 「 12 申請者の研究歴等」についてより詳細に把握するために、申請課題に関連 して出版 し
た論文のリス ト及び論文―式 (直接関連 したものに限ること)の 写 しを添付すること。なお、
特に①の課題に関しては未知の希少性疾患の研究であることから、直接関連論文に限定する意

味でも、申請段階における添付論文の多寡は評価 しない。

・研究班組織 (別 添様式 1)を 添付すること。
・全ての対象疾患について、申請者がこれまでの研究で明らかにした推定患者数、疾患概念、原

因とその解明状況、主な症状、主な合併症、主な治療、長期にわたる疾患の状況等を「疾患概

要」 (別 添様式 2)に 記載 し、添付すること。また国際展開も視野に入れた研究開発体制を推
進するために同内容の英語版 (別 添様式 3)を記載 し、添付すること。
・全ての対象疾患について、既存もしくはこれまでに作成 した各疾患の診断基準を添付すること。
。その他、必要に応 して上述の採択条件を満た していることを証明できる書類を添付すること。

<別 表 1 : 臨床調査研究分野の対象疾患>
【血液系】再生不良性貧血、溶血性貧血、不応性貧血 (骨髄異形成症候群 )、 骨髄線維症、特発

性血小板減少性紫斑病 (ITP)、 特発性血栓症、血栓性血小板減少性紫斑病 (TTP)、 原発性免疲

不全症候群

【免疫】大動脈炎症候群 (高安動脈炎)、 ビュルガー病 (バージヤー病)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、全身性エリテマ トーデス (SLE)、 皮膚筋炎及び多発性筋炎 (PM/Dm)、 シェーグレ

ン症候群、成人スティル病、ベーチェッ ト病

【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、TSH受 容体異常症、甲状腺ホ

ルモン不応症、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、

クッシング病、先端巨大症、下垂体性TSH分泌異常症、原発性アル ドステロン症、偽性低アル ドス

テロン症、グルココルチコイド抵抗症、副腎酵素欠損症、冨J腎低形成 (ア ジソン病)、 中枢性摂

食異常症

【代謝系】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

【神経・筋】クロイツフェルト・ヤコブ病 (C」D)、 ゲルストマン・ス トロイスラ
ー・シヤインカー病 (GSS)、 致死性家族性不眠症、亜急性硬化性全脳炎 (SSPE)、 進行性多巣性

白質脳炎 (PML)、 脊髄小脳変性症、多系統萎縮症 (線 条体黒質変性症、ォリープ橋小1出萎縮症、

シヤイ・ ドレーガー症候群)、 副腎白質ジス トロフィー、筋萎縮性側索硬化症 (ALS)、 パーキン

ソン病、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、有棘赤血球舞踏病、ライソゾーム病、ベルオキシ

ソーム病、ミトコンドリア病、多発性硬化症 〈MS)、 重症筋無力症 (MG)、 ギラン・パレー症候

群 (GBS)、 フィッシャー症候群、慢性炎症性脱髄性多発神経炎 (01DP)、 多巣性運動ニューロパ

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 (ク ロウ・フカセ症候群)、
HTLV-1関連脊髄症 (HAM)、 正常圧水頭症、モヤモヤ病 (ウ ィリス動脈輪閉塞症 )

【視覚系】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】メニエール病、遅発性内リンパ水腫、突発性難聴、特発性両側性感音難聴

【循環器系】特発性拡張型 (う っ血型)心筋症、肥大型心筋症、拘束型心筋症、ファプリー病、
塚族性突然死症候群

【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、肺動脈性肺高血圧

症、慢性血栓塞栓性肺高血圧症、若年性肺気腫、ランゲルハンス細胞組織球症、肥満1氏換気症候

群、肺胞低換気症候群、リンパ脈管筋腫症 (LAM)

【消化器系】潰瘍性大腸炎、クローン病、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、バッド・キァリ (Budd― Ch ar)症 候群、特発性門
脈圧克進症、肝外門脈閉塞症、重症急性膵炎、膵嚢胞線維症、慢性膵炎

【皮膚・結合組織】表皮水疱症 (接合部型及び栄養障害型)、 膿胞性乾癬、天疱療、先天性魚
鱗癬様紅皮症、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、神経線維腫症

1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 (急 性期 )

【骨・関節系】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、特発性ステロイド性骨壊死症

【腎・泌尿器系】lgA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




