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1.開 会

2.議  事

(1)関 係者か らのヒア リング
・萩原 英司  IBDネ ットワーク
・米谷富美子 全国パーキ ンソン病友の会副会長・千葉県支部長
・西村由希子 International Conferences for Rare Diseases and Orphan Drugs

(ICORD)日 本会議事務局長

・金谷 泰宏 国立保健医療科学院健康危機管理研究部部長

(2)「 これまでの委員会における議論 を踏まえた論点メモ」の修正について

3.開  会

<配布資料 >
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資料 2 米谷富美子特男1ゲス ト提出資料
資料 3 西村由希子特別ゲス ト提出資料
資料 4 金谷泰宏特別ゲス ト提出資料
資料 5 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 )
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資料 1

厚生科学審議会疾病対策部会第 17回難病対策委員会/ヒ アリング
IBDネ ットワーク 萩原英司提出資料 (2011年 11月 14日 )

命をつなぐ希望 ―難病対策の拡充を

障がい者新法の骨格提言を生かす議論を

は じめに

私は難病患者・家族を代表して発言します。

1972年から始まつた国の難病対策は様々な成果を生み出しています。
難病と位置づけられる疾患の中には対症療法が出たものがあるものの、根治療法が確立さ

れた疾患はなく、難病患者の生活や療養の実態の厳しさは変わらないのが現実です。

近年、臨床調査研究分野の 130疾患、研究奨励分野の 214疾患への対象が広がったことは
多くの患者と家族に希望を与えた出来事です。

日夜、努力してくださつている関係各位にこの場を借りてお礼申し上げます。

l IBD(炎 症性腸疾患く潰瘍性大腸炎 クロー ン病〉)の説明

〇若年発症、再燃を繰り返す

日頃から健康管理に努めていても、病勢が突然に増悪するという特性があるため、多くの

患者は常に不安を抱えて暮らしています。ことに思春期以降の再燃は、就学・就労 (転職)・

結婚・出産など、人生の節目に及ぼす影響は多大です。特に、就労では、自立すべき時期に

自信 を喪失して、引きこもりや、社会性を喪失して生活保護以外に生きる術がないと言つた

深亥Jなケースもあり、問題は多様化しています。一方、一度入院してしまうと長期化し易い

倶J面もあり、社会生活からドロップアウトしないょうに、又、家族を守るために、必死に通
院治療 (予防的治療)に努力している姿を想像して頂きたいです。

○下痢、下血、恵まれない「内部疾患」

潰瘍性大腸炎は、増悪期には頻回の下痢下血を繰り返す、辛い症状に耐えなければなりま
せん。また、悪化によって日常生活や就労に相当の問題が生じても、周期的、又は、断続的
に生 じる障害への認定基準が貧しく、身体障害者手帳の交付率は低く抑えられている状況で

す。

○難治性疾患への認識を確認する

炎症性腸疾患 (潰瘍性大腸炎・クローン病)は一生涯に亘つて体調管理を必要とする病気で

す。人間らしく暮らし続けるために、私たちは継続的に身体と心をメンテナンスしなければ

なりません。めげない、ということです。



2 委 員会へ の疑間 と反論

○「難病対策の歴史で新しいページ」発言への期待

2009年 2月 の難病対策委員会で、当時の厚生労働大臣のこの発言と研究費の 4倍化に多

くの難病患者 |ま勇気づけられました。それだけに 2011年 9月 以降の委員会の議論内容には

驚きと失望感があります。

○委員会の論点 (公平性)について
全ての難病を研究と医療費補助の対象にすることこそが「公平」ではないでしょうか。難

病対策委員会では公平性の観点から「ある一定の基準をもとに対象疾患を入れ替えることを

考える必要があるのではないか」という意見も出ていますが:対象疾患を入れ替えるのであ

れば、入れ替えられる疾患に対して総合的な見地から「難病問題」が解決した論拠を患者側

に理解できるように示し、納得が得られるよう努める必要があるのではないでしょうか。究

明半ばでの疾患の入れ替えでは問題の解決にはなりません。

○委員会の論点 (希少性)について
いつの間にか入つてきた 5万人基準の根拠はどこにあるのでしょうか ?

患者数の大′』ヽは病因究明に関係ありません。患者数が増え続けているということは「公衆

衛生」の問題として国は考える責任があるのではないでしょうか。このまま難治性の患者、

特に若い患者が増え続けることは労働力世代の減少を意味し、国への脅威といつた視点が必

要ではないでしようか。

○委員会の論点 (一定の治療法が確立)について
IBDの再燃時治療は対症療法であり、再燃を防ぐことも今なお難しいのが実情です。高
価な生物製剤を用いても 40～ 60%の寛解率で、治療法として効果が高いと言えるのか ?難

治例に関 してはさらに低く 20%。 この現状ではまだ、治療法も未確立の、そして予防法の

ない疾患としてとらえるべきではないでしょうか。

○「難病患者は福祉的制度のみ興味があり研究に協力していない」は大きな誤解

福祉の谷間にあるために難病患者は福祉制度の拡充 (収入増となる施策)を求めています。

「治らないつらさや毎日感じる痛さや苦しさを何とかして欲しい」という厳しい実態から難

病患者は先生方の誘いに応じて多くの治験に協力しています。この結果、新しい治療薬や治

療法が出ているのです。世に出なかった薬剤の治験を含めて協力している患者は多いです。

データの集積方法などは改良し、どんな協力が必要か具体的にお示しください。

3 私たちの不安 (別添意見集あり)
○医療費公費負担が IBDに とつて唯―のセーフティーネット
前述のとおり IBD患者は障害者制度に該当する者も少なく、大多数は年金受給年齢でも
ありません。

クローン病、そして難治性の潰瘍性大腸炎でも使われはじめた生物製剤は体重 60K gあ

たり 1回 30万円以上、維持療法の場合これだけで年間 180万円かかります。
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公費負担+1度から外せば、高額な医療費による生活破綻や受診抑制による増悪化を招きま

す。結果、重症化する患者が増え、総医療費が増加し、悪循環に陥る恐れが高しヽことを指

摘します。

①高額療養費制度について

現行の高額療養費制度も、現在協議中の高額療養費制度改正案も、難病患者のように生涯

にわたり多額の医療費を要する慢性疾患を前提としていない金額設定です。特に低所得層に

は現在協議中の高額療養費制度改正案においてもたいへん厳ししヽものです。 (生命に直結 し

た問題)。 特定疾患の公費負担の代替制度としては、あまりに難病患者の生活状態とかけ離

れており、セーフティーネットとして役立つものではありません。生活保護制度とも一体的

に検討されるべきです。

4 委員会 への要望

○税と社会保障の一体改革の重要性は理解できるが、税収不足と社会保障費抑制の対置はお

かしいのではないでしょうか。F長期慢性疾患をもつ生活者」の最低限の生活を脅かすこ

とにつながりかねません。                           一

〇生産年齢にあたる患者を納税者へと転換する思いきった建設的施策や、働けない期間に一

時的にでも生活を支援する施策など生活者として支える受け皿整備が必要と考えます。
「雇用と福祉は切り離すことはできない」のです。

○難病問題への国民的理解の促進・差別解消

難病・慢性疾患患者に対する国民への啓発があまりにも貧しい。当事者が働きやすく、企

業側にとつても受け入れ易い環境を整えるには、難病患者 (第一弾として特定疾患治療研究

事業対象 56疾患)を法定雇用率に加えることが緊急に必要な施策と考えます。

○障害者総合福祉法に難病などの慢性疾患を含める。

障害者福祉法改正の付帯決議や障害者基本法改正の国会答弁で「難病も法律の障害者に含

む」とされています。併せて障害者手帳、障害年金等の基準を、医学モデルから生活モデル
ヘと変更を推 し進めるべきです。

○谷間を埋めてから制度変更を

必要な時間をかけて、難病患者の実態把握をきちんとした上で新制度の設計を進めていく

ことを期待します。その協議の場には当事者である難病患者も委員として一緒に考えます。

○障害や疾患の区別なく必要な支援や合理的配慮が得られる社会は、誰もが安心して暮らせ

る社会であると確信しています。誰もが安心して暮らせる社会をつ〈つてください。
「難病です。残念ながら治療法はありません」私たち難病患者は、こう宣告された時のこと

をみんな鮮明に覚えています。「治療法がないから病院に来なくていい」こう言われてい

る疾患も今だあります。だからこそ今、難病対策を拡充してほしいのです。
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特定疾患 制度見直 しに対する IBD患者の意見
2011.11. 14

1BDネ ットワーク
【はじめに]

調査期間 :平成 23年 10月 30日 ～ 11月 8日
回答者数 :46名 (潰瘍性大腸炎22名 、クローン病 24名 )

1.医療費補助が削減 (縮小)された場合、治療を今と同じように続けられるか
・特定疾患から外されて受診の都度一般の3割の医療費負担になれば、しばらくの間は払えるか

もしれませんが、それを毎年支払い続けることはできなくなると思います。今は特定疾患制度

で院外処方の場合薬剤費は自己負担金がありませんが、一般の扱いになれば、薬剤費も追加さ

れますので大きな負担になります。

・3割負担になれば、治療を続けていけることは不可能です。いつか破綻します。なぜなら、外

来だけで総医療費約 20万近くになつているのに、その 3割…約 6万だと、生活費がなくなり
ます。現状の手取りの半分以上がなくなる計算です。生活費をかなり切り詰めても、貯蓄 (ほ

とんどなしヽですが・・・)を切り崩していくしかないです。
・現在この病気の為、仕事をクビになり無職です。入退院を繰り返すため定職につけません。そ

のため収入がなく、生活が苦しい状態です。治療の補助がなくなると、診察も注射も負担が増

え回数を減らさざるを得なくなり、病状が悪化するのは必至です。病状を抑えることさえ難し

くなり、治癒など夢のまた夢。家の家計では、払えません。

・エレンタールを含めると寛解期でもクローン病だけで 10万円程度なのでその 3割は厳しいで
す。多分、エレンタールの量を減らすなどリスクが大きくなる方法をとらざるを得なくなると

思います。その上、悪化してもレミケー ドなどの新しい治療は諦めるしかないかもしれません。

・薬代を払う為に働くという感じになりそうだし、QOLは下がる気がします。まず、旅行や自
分の趣味などにはお金は使えなくなるし、仕事する気力も楽しみも無くなりそうです。そうな

ると、生活保護になつた方が楽だという考えも生まれてくるかもしれないし、余計に仕事に就

かない若者が増え、逆に国としては医療費がかさむ結果に繋がるのではないでしょうか。

・現在の治療法は医療費のかかるものであり、公費助成だからこそ多くの患者がそれなりの寛解

を得ています。もし助成がなくなれば 10万人の患者は受診を控え、それにより重症化し、更
に多くの医療費を必要とする悪循環に陥ります。

・医療費の公費負担廃止になれば、経済的な負担増により自殺者が出るのではないかと危惧 して

いる。                                        .
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2.難病患者が働 き続ける為に、どのような支援が必要か
“難病患者が就職 をしやすいように、資格試験の助成 (専門学校の受講料が 3割安くなる、試験

料が半額など)があるといいなと思います。難病になつても資格を持てば職につくことが出来

ると思うし再就職にも強いかと思います。

・国や企業の方に十分に理解して頂き、我々難病患者が働きやすい環境を整えて頂きたい。

口中途退職 しないための、医師を含め、企業側との調整などの就労継続支援。

・一日2時間～ 6時間の短時間制労働正社員雇用形態を難病患者や障害者用に創設する。

・通院治療や入院加療のために休んでも簡単に解雇しない。

・大企業だけではなく、中企業、小企業、零細企業にも難病患者コーディネーターを配置または

割り当てる。

口難病患者を知的障害者、身体障害者、精神障害者と同様に法定雇用率の対象に組み入れること。

3.難病患者が暮 らしやすくなる為に、どのような支援が必要か
“「既得権」「○○○人に達したので制度から外 します」といわれると「死んで下さい」と宣告さ

れるようなものです。

口患者数が少ない病気の人も、そこそこいる病気の人も苦しみは同じです。無駄遣いをやめて病

気の人や障害のある人、高齢の人に温かい国であつてください。

嗜行政には「予防法のない疾患」だということをしつかりと理解して欲しい。

・人間らしく暮 らすために、継続的に体をメンテナンスしなければなりません。

・潰瘍性大腸炎はそれが理由で死ぬような病気ではないでしょうが、そのため、残りの人生、死

ぬまで体調管理をぬかりなく、付き合わなければならない病気でもあります。

口率直に、金銭的支援が最も有難く、最も必要だと考えます。併せて、難病の研究により、根治

治療法が発見されることを願います。

・特に新たに発症 して患者が増えている潰瘍性大腸炎やパーキンソン病などは、いま国民的に解

決 していくべき重要な疾患であり、人数が多いからといつて単純に「卒業」=切 り捨てる問題

ではありません。

・希少難病を含め、予防法・根治治療法を早急に見つけていくことが国のなすべきことです。3

0年以上も解決しないのは、充分な予算や研究体制がないからです。

`政策の一つとして社会資源としての患者会を活用していくこと。患者会は自己の体験を普遍化

して、寛解の長期維持方法を体得し普及しており、さらにそこから医療者への助言をしており、

医療の二つのあり方として位置付け役割を強化するべき存在です。

-2-
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厚生科学審議会疾病対策部会第 17回難病対策委員会/ヒ アリング

萩原英司提出資料 (2011年 11月 14日 )

◆下垂体患者の会

◆CMT友の会 (シャルコー・マリー・ トウース病)
◆全国膠原病友の会

◆一般社団法人全国心臓病の子どもを守る会

◆社団法人全国腎臓病協議会

◆全国多発性硬化症友の会

◆竹の子の会 (プラダー・ウィリー症候群児・者親の会)

0中枢性尿崩症 (CDI)の 会
◆ (NPO)日 本 IDDMネ ッ トワー ク

◆ (NPO)日 本マルフアン協会
◆もやもや病の患者と家族の会

難病対策の見直しに関する患者■家族団体の意見集

* この資料は、一般社団法人日本難病 。疾病団体協議会 (」PA)の協力により、JPA

加盟団体および JPAが 関わつている「今後の難病対策」勉強会実行委員に、短時間

でよびかけて、寄せられた意見をまとめたものです。
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難病患者を競わせる「命の椅子取リゲーム」ではなく、「椅子」そのものを増やして

障害者新法の骨格提言を難病対策に生かす議論こそ

拙速な特定疾患の「入れ替え」に反対します

2011年 11月 14日  下垂体患者の会 代表理事 はむろおとや
間脳下垂体機能障害は他の 10疾患とともに、特定疾患に追加されました。

最新のホルモン剤は高額です。特定疾患に指定されるまでは、生活保護世帯かよほどの

高収入か、頼れる家族がいるか。この 3階層 しか使えませんでした。多数該当の高額療養

費月 44400円 (年収 300万円超)と いう負担は、何千万円もの生涯ローンと同じです。と

ても治療費が払えなかった。特定疾患に指定されたことで、本当の近代的なホルモン治療

が始まりました。生活の質が劇的に向上し、社会参画への道が開いたのです。

それから二年。まだ、患者数の統計す ら発表されていないのに、難病対策委員会で、も

う特定疾患の「入れ替え」が話題になることに驚きを禁じえません。私は中枢性のクッシ

ング病だけでなく、副腎性のクッシング症候群も特定疾患に追加 していただきたいと考え

ています。 しかし、それは、間脳下垂体機能障害をはじめ他の疾患の 「入れ替え」によっ :

て、なされるべきではありません。拙速な「入れ替え」議論には反対です。

難病対策委員会を毎回のように傍聴しました。日本難病・疾病団体協議会 (JPA)提
案や、海外 と比べた日本の自己負担額の重さが話し合われ、今後の議論を楽 しみにしてい

ました。障害者骨格提言が発表され、慢性疾患や難病は「その他の心身の機能の障害」に

含まれると明確にされました。健常者と当ヨ]者の格差を埋める作業こそ、求められます。

臓器・疾患別の対策ではなく、どんな病気や障害を負っても一人で生きていける、新し

い難病対策に期待を持つていました。難病の就職を法定雇用率に数える。地方での専門的

治療環境を改善する。国が果たすべき「合理的配慮」の中身が具体化されると思っていま

した。しかし、9月 26日 の疾病対策部会以後、議論の流れが変わり、「入れ替え」の是非に

焦点がす り替えられ、期待は失望へと変わりつつあります。

「谷間のない市1度」は必要ですし、制度は公平であるべきです。 しかし、「山」を崩して

も、健常者との格差が広がるばかり。多数該当毎月 44400円 という本質的な問題を解消し

なくては、「谷」は埋まらないし、問題は解消しません。

「入れ替え」はまるで、患者を競わせる「命の椅子取リゲーム」です。落選者は、治療

断念へ追い込まれます。「既得権」「エリー ト」と不公平感をあおる委員発言に視野の狭さ

を感じます。障害者から白杖や車いすを取り上げ、再分配するとしたら人権問題です。患

者にとつての薬は、自杖や車いすと同じ。薬があるから、生きていける。「椅子取リゲーム」

の本質はt座つている人に問題があるのではなく、椅子の不足こそ、日を向けるべきです。

そもそも、難病対策で予算が足りないのは、一人ひとりの患者に責任はありません。特

定疾患は研究とともに、福祉的な事業でもありますから、多数を放置してよい、という発

想自体、おかしい。地方にたいし国は本来の半分しか対策費を出していません。特定疾患

制度の揺らぎは国の自作自演であつて、患者にしわ寄せするのは筋違いです。 (以上)
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今後の難病対策に関する要望

CMT友 の会

○ シャルコーー マ リー・ トゥース病 (CM丁)について

シャルコー ・マ リー・ トゥース (Cgarcot¨Maric―Tooth i CMT)病 は、末梢神経の異

常によつて四肢の感覚 と運動が徐々に障がいされていく遺伝性の進行性神経疾患で

す。足部・下腿、手指の筋力低下と筋萎縮などにより歩行や手の作業に障がいが起こ

り、足部については変形も生じます。通常は認知機能や生命存続を脅かす症状は認め

られないものの、結婚や出産に関わる年代に疾患の受容をすることが多く、その後の

罹病期間が長いことから罹病者が抱える悩みはとても大きい反面、適切な装具処方や

生活上の配慮 により就労 し社会に参加することができます。

アメリカでは人 口2500人 にひとりの割合でCMT患 者がいると言われていますが、
日本では正確 な患者数の把握もできてお りません。また、日本での診療では、治療法

がなく寿命に影響がない病気として通院の機会を与えられないことが多いため、診断

された後は病 院との関わりがなくなり十分な情報を得 られないまま不安を抱えている

患者が多いという実態があります。

OCM丁 友の 会について

当会は、以上のような実態を背景として、同じ病気を抱える人に会つたこともなく

情報もないCMT患 者当事者達が、インターネットの普及からようやくつなが りを見
つけたことを契機 として、交流と情報の共有を主たる目的として 2008年 6月 に設立さ

れました。現在の主な活動は、交流会の開催とホームページを通じた情報発信、医療

関係者や他患者会との情報交換などがありますが、当事者が仕事の合間に時間を見つ

けてなんとか運営しているような状況にあり、組織・財務・活動のすべてにおいて満

足できる状況 にはありません。しかし、ひとりでも多くのCMT患 者とつながること、

後の世代には少しでも生活のしやすい環境を整えられることを目標として活動を継続

しています。

○難病対策との関係

CMT友 の会では、まだ 「準備会」として患者会設立のための検討を行つていた 4

年前に、難治性疾患克服研究事業及び特定疾患治療研究事業の対象疾患として認定し

ていただくよ う要望しましたが、特定疾患治療研究対象事業としての認定はいただい
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てお りません。

しか し、 「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」班

による研究が、2009年度難治性疾患克服研究事業 として認定されたことにより、同研

究班による研究活動が進められ多くの成果を上げていただいております。

具体的には、

・ 「シャルコー・マ リー・トゥース病診療マニュアル」の刊行

・市民公開講座の開催によるCMT患 者などへの情報発信
・医療各分野における研究者の育成 と研究成果

などがあ ります。

また、CMT診 断のための遺伝子検査について も費用補助をいただいていることか
ら、診断されるまでの時間及び心理的不安などについて解消されるようにな り、研究

面での活発化にもつながっています。

これ ら、医療専門チームによる研究班を中心とした活動が、 CMT患 者に対す る的
確な情報発信の基盤 となっているだけでなく、QOL向 上に向けた心理的な支えにな
りつつあり、患者会 との連携によりさらなる研究の深化につながると確信 してい ると

ころです。

○今後の研究継続への要望

ようやく少しずつ CMT患 者のための基盤が整えられつつあるとはいえ、いまだに
情報がないままひとりで悩んでいる患者及びその家族が多いのも事実です。それは、

すべての医療機関がCMT患 者との関わり方について十分な情報を得ているとは言え
ない状況がいまだに続いているからでもあります。今の状態で研究を打ち切 られてし

まうことは、診療現場における適切な対応を受けなかった患者を救えない状況を放置

することになり、本来可能であった自立的社会生活を営めないことにもなります。

また、遺伝子検査における費用補助がなくなれば、患者の自己負担や医療機関の持

ち出しになることによつて、診断を回避されるおそれがあり、将来の症状変化を予測

することができずに必要な対策が行われず、症状の悪化を招くおそれがあります。

引き続き研究を進めていただくことにより、すべてのCMT患者に公平な診療の機
会が与えられ、ひとりひとりがより良い自立的生活を進めるための支援を行つていた

だくことを強く要望いたします。

3
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第 17回難病対策委員会資料

すべての膠原病患者 に公 平な医療費助成制度 を

全国膠原病友の会 会長 森 幸子 (も り ゆきこ)

◎同じ膠原病でありながら病名によつて制度が利用できないという矛盾

「膠原病」は一つの病気ではなく、全身性炎症性の免疫異常による疾患の総

称です。「膠原病」の代表例として、全身性エリテマ トーデス(SLE)、 強皮症、

皮膚筋炎、多発性筋炎、ベーチェット病、シェーグレン症候群、関節リウマチ

など種々の病名が挙げられます。

全身の炎症性の病気であるため、多くの膠原病患者は全身の倦怠感
。こわば

り。痛みなどに苦しんでいます。また免疫の異常による病気のため、治療法も

共通している部分が多く、主に痛みや免疫の働きを抑える副腎皮質ステロイ ド

剤や免疫抑制剤が用いられます。これらの治療薬の副作用に苦しんでいる膠原

病患者も少なくはありません。

◆表 1 主な膠原病および膠原病類縁疾患

「特定疾患」の指定あり 『特定疾患」の指定なし

・全身性エリテマ トーデス (SLE) ・関節 リウマチ

・強皮症 ・シェーグレン症候群

多発性筋炎/皮膚筋炎 アレルギー性肉芽腫性血管炎

(チャーグストラウス症候群)・混合性結合組織病 (MCTD)
・結節性多発動脈炎 ・側頭動脈炎

・顕微鏡的多発血管炎 リウマチ性多発筋痛症

・ウェゲナー肉芽腫症 ・成人スティル病

・大動脈炎症候群 (高安動脈炎) ・若年性特発性関節炎

・悪性関節リウマチ ・抗リン脂質抗体症候群

ベーチェット病 ・再発性多発軟骨炎

・サルコイドーシス ・未分化膠原病

上表のように「膠原病」の種類は多くありますが、難病患者のための医療費

助成制度である「特定疾患」に指定されていない病気もあります。同じような

原因で、同じような治療をして、同じように苦しんでいるにもかかわらず、同

じ膠原病の仲間でありながら、名付けられた病名の違いによつて制度が利用で

きないという矛盾を、現在の「特定疾患治療研究事業」は抱えていると言えま

す。
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◎高額な医療費の自己負担が治療を妨げているという事実

「特定疾患」に指定されていない膠原病の仲間に、アレルギー性肉芽腫性血

管炎 (チャーグス トラウス症候群)があります。特徴的な症状として、チャー

グス トラウス症候群の患者さんのほぼ全員に神経障害が起こります。その結果、

痛み 。しびれ 。手足が動かないなどの感覚障害や運動障害が生じます。これら

の症状は後遺症として残 りやすいため、患者 さんの日常生活を大きく阻害しま

すb

チャーグス トラウス症候群の神経障害からの痛みや運動障害には、免疫グロ

ブリン製剤が用いられることがあります。これは 2010年 1月 に承認された新た

な治療法です。この治療法はチャーグス トラウス症候群による神経障害の後遺

症に長く苦 しんでおられる場合にも効果があることがわかっており、この治療

薬の保険適応 は患者さんにとつて非常に大きな朗報と言えます。

◆表 2 チヤーグス トラウス症候群に対する免疫グロプリン製剤による医療費負担額
〔医療費の例 (標準的な治療法):5日 間連続して治療を行つた場合〕

◎体重が 5 0kgの人の場合 ⇒ お薬代は何と 103万 3760円  となります !

※さらに体重がある方の場合は、より高額な医療費となります。

〔高額療養費制度 :70歳未満で一般所得者の場合の自己負担限度額〕
◎この場合、自己負担限度額は80, 100円 +(医療費-267, 000円 )Xl%
となります。

・医療費が例のように103万 3760円 として計算すると、
80, 100円 十 (1, 033, 760円 -267, 000円 )Xl% となり
1か月あたりの自己負担限度額は 87, 767円  となります。

※さらに体重のある方で医療費が 200万円の場合は、
1か月あたりの自己負担限度額は 97, 430円  となります。

しかし残念なことに、患者さんの日常生活を大きく改善できる可能性のある

治療法であるにもかかわらず、高額の医療費負担のために普及していないのが

現状です。上表のように、例えば 70歳未満で一般所得者の場合、高額療養費制

度を用いた 1か月あたりの自己負担限度額は 10方円近くになる可能性もありま

す。

患者の生活を改善できる良い治療法が開発されたとしても、高額の負担を強
いられる制度では、安心して治療を続けることはできません。公的保険制度に

おける医療費負担のあり方を真剣に考えなければ、これからの医療の発展も望

めないと思います。

０
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第 17回難病対策委員会「今後の難病対策について」への意見

一般社団法人 全国心臓病の子どもを守る会

会 長  斉 藤 幸 枝
〒17併0013東京都豊島区東池袋 2-7-3柄澤ビル7F

TEL.03-5958-8070

先天性心疾患患者の出生率は100人に 1人と言われております。また、医学の進歩に伴い、い

わゆるキャリーオーバーの年齢 (成人)に達する患者の数は、年々大きく増加しており、学会の発

表によれば、現在 50万人に及んでいると言われています。 しかし、現行の施策は、状況の変化に

追いついてお らず、深刻な病状であるにも関わらず、小児慢性特定疾患治療研究事業の対象となら

ない病児や成人に達したときに公的医療保障制度や社会福祉施策の対象から外れてしまう患者が大

勢います。

小児慢性特定疾患治療研究事業の慢性心疾患に係る認定基準 (基準告示)では、薬を継続して服

薬していることなどの細かな規定があるために、完全に疾患が改善されたわけではない病児でも対

象から外され る場合があります。また、特定疾患治療研究事業の対象になつている循環器疾患は拡

張型心筋症、拘束型心筋症、肥大型心筋症、原発性肺高血圧のみであり、それ以外の患者は、小児

慢性特定疾患治療研究事業の対象であつても、成人期をむかえた時点で研究および医療費等の助成

が途絶えてしまうこととなつています。

況在、以前は「助からない」と言われていた多くの重症心疾患の子どもたちの命が救われるよう

になつています。手術などの困難な治療を繰り返しながら大人になつているのです。また、軽症と

言われた子どもたちでも、大人になってから不整脈や多臓器への影響が出ることなどはめずらしい

ことではありません。例え手術で病状が改善されたとしても、先天性心疾患の場合には、生涯にわ

たってその病気と向き合つていかなければならないのです。また、そうした心疾患者 (内部障害者 )

の多くは、重い社会的なハンディを背負っているにも関わらず、障害者施策でも救われない状況に

あります。

以上のことから、下記のことを要望いたします。

一  言己 ―

1.月 児ヽ慢性特定疾患治療研究事業の対象基準を、将来的に治療の可能性がある「経過観察」

も含めたものに改善してください。          .
2.月 児ヽ慢′l■_特定疾患治療研究事業の対象疾患児が 20歳以降になっても支援が受けられるよ

うな制度に改善してください。

3.特定疾患治療研究事業は、小児慢性特定疾患治療研究事業との整合性を図り、法制化をす

るなど制度の安定的な運営を行えるようにしてください。
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今後の難病対策、特に腎臓病対策について

社団法人全国腎臓病協議会

会長 宮本 高宏
丁170-0002

東京都豊島区巣鳴 1-20-9
Ъ 03-5395-2631

私たちは腎臓病、とりわけ末期腎不全により透析治療を受けている患者で組織する団体

です。 日本透析医学会の調査によれば、 2010年 末で国内での透析患者数は約 29万人
になつてお ります。また日本腎臓学会をはじめとする関係学会の調査によると生活習慣病

患者をはじめ、慢性腎臓病 (CKD)予 備軍は 1500万 人を数えるという調査結果もあ
ります。

腎臓病は、いつたん発症すると回復が難 しい疾患で、慢性腎臓病 (CKD)対 策を掲げ
て医療関係者はもちろん、我々患者会でも腎臓病対策に取組んでいるところです。毎年 3

月には世界腎臓デーを設定し、日本国内はもちろん世界各国でも慢性腎臓病 (CKD)対
策の必要性を訴えています。

1970年 代に始まった国内での腎臓病対策により、透析患者の公的医療費助成をはじ
めとする施策は一定の成果をあげてきましたが、 10数年前からは財政難を理由として施
策の後退が日立ってきています。

末期腎不全にいたり透析導入になると医療費が高額になるだけでなく、週 3回の治療の

ための通院が必要となるなど、患者にとっても苦痛は大きくなります。なんとしても慢性

腎臓病 (CKD)対 策を実施することにより、腎臓病の発症や重症化予防に努めることは
喫緊の課題です。

治療が難 しいがゆえに、いったん発症すると悪化しやすく、また患者数も多くなるとい

う難治性疾患だからこそのジレンマを腎臓病は持っています。

今こそ慢性 if臓病 (CKD)対 策を国民的運動として広範に取組むことが必要です。

Ｅ
Ｕ



=日 も早 いすべてのMS(多 発性硬化症 )に有効な治療法の確立と
安心 して治療 日入院ができる環境を望みます

2011年 11月 7日 全国多発性硬化症友の会

診断基準の確立で、早期の診断も可能となりました

多発性硬化症 (略称MS)は 、特定疾患に指定されたことにより、診断基準の確立や対
症療法の改善などの研究が一定進んできていることに深く感謝を申し上げます。

多様な症状を持つ疾患のためMSと 診断されるまでにいくつかの科を受診 してやつ

とたどりついたという例はいまだありますが、診断基準が確立されたことにより、神経内

科を受診さえできればMSと の診断がつき比較的早期に治療が開始されるようになってい

ます。しか し、いまだに病気の原因や進行を止める根本的な治療方法が確立していない重

篤な後遺症を残す難病であることには変わりがありません。

インターフエロンの効果は、まだ一部の患者のみです

この間、対症療法がどこまで進んだのかですが、再発を抑え再発時の症状を一定軽くす

るインターフェロンの認可や、経口予防薬の治験 。認可にむけて努力していただいている

ことで、「入院回数が減った」「再発時の症状が比較的軽くなった」などの状況も生まれて

います。しかし、インターフェロン使用患者の 65%を 占めるバイエル社のインターフェ

ロンベータ lb;ベタフェロン皮下注 (2000年にMSの再発予防および進行抑制の適応
症で承認、以下ベタフェロン)についての製薬会社の報告でも「ベタフェロンは国内外

の臨床試験により、『年間再発率の低下』『症状進行の抑制』『病巣の拡大抑制』等の効

果が証明 されていますが、残念ながら、その効果は完全ではなく、ベタフェロンの投与

中の患者においても再発・症状の進行がみられる場合があります」と記載されており、

決して再発・進行そのものを抑制することはできません。

「再発回数は減つたが右手は少しずつ進行していて、包丁をもつことがむずかしくな

り調理師の仕事はできなくなった」「再発時のステロイ ドの短期服用で治療することも

あるが、治療しながらの通勤、仕事はつらい」との状況であり、注射の副作用や皮膚ヘ

のダメージが大きく使用を中止した患者もいます。

また、一次性進行型では、進行そのものを抑える薬はまだ開発されていません。進行に

おびえながら一日も早い治療法の確立を望んでいるのです。

他科診療のため重い自己負担額、入院・治療環境の不備

「医療費は所得に応 じた自己負担になつている。一か月の限度額は表記のとおり」と

資料の説明が難病対策委員会でなされました。しかし、「一医療機関ごとの診療につき」

と但し書 きがあるため、MSの症状として少なくともネ申経内科、眼科、泌尿器科での検
査や治療が必要であるMSに とつて負担額は実際の表記以上のものになっています。
また、「ネ申経内科がなくなった」「神経内科医は非常勤で週 1回 しか診察日がない」な

ど、再発時にすぐに受診できず適切な治療が受けられなかったり、神経内科医の常駐し

ていない病院での入院はベッドもないため高額な差額ベッド代を強いられた り、差額ベ

ッド代の支払ができないため入院を断念した例、入院していても医師が常駐 していない

状況で症状を伝えられないなどの事態もおきています。
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「国の果たすべき役割」を明確にした討議を期待します

第 15回難病対策委員会の論点メモには「公平性の観点からも、ある一定の基準のも

とに、入れ替えることを考える必要があるのではないか」との記載があります。これは

5年前の特定疾患対策懇談会の議論であり、「抜本的に難病対策を拡充していく」 と
再開された難病対策委員会で厚生労働大臣が発言し拡充する際に結着した問題だった

のではないでしょうか。難病患者・家族は病気を抱えながら必死に支えあって難病対策

の前進を願っています。憲法には「国は、すべての生活部面について、社会福祉、社会

保障及び公衆衛生の向上及び増進に努めなければならない」(25条第 2項)と あります。

どうかひきつづき難病対策を拡充していただくよう強く要望します。

以下バイエル社の資料よリー部臨床効果について添付します

臨床効果

〈再発・寛角翠型多発性硬化症〉

1.国内データ 国内での再発・寛解型多発性硬化症患者を対象とした比較臨床試験 (2
年間投与)における成績は以下のとおりであった)。 1)sゴ da,■ dJ:Neurdogy 64,6212005)

投与群 (lU:国際単位)
800ア江U
(N=95)

160万証U
(N=93)

年間再発卒 0.763回/年 1.069回 /年

非再発症

"!卒

峯 .2% 繁 4%
中等度～高度の年間再発事 0_363回/年 0457回/`手

初日再発までの粛問 (中央値) 426日 360日

年,1再発期間 (中央値) 7、1日 164日

投与後の病巣面積 (ヽ曖I憤 査
"

800万1U投与群は160万 11:投与
群に比し在敵に抑詢|

く二次進行型多発性硬化症〉

1.海外データ 外国での二次進行型多発性硬化症患者を対象とした比較臨床試験 (3
年間投与)における成績は以下のとおりであつた。o Kappos,L.et al:Neurology 57,1969(2001)⇒

Miller, D. H  et al  :Ann. Neuro1  46, 850 (1999)

慢与詳 (1じ :国際単位)
800万 1モ」
(N=360)

プラtポ群
(N=358)

年間再発卒 042回/年 0.57回/年

症状の進行が認められた症倒 45_3% 539'ぶ

症状が進行するまでの期間
プラセボ J羊に比し有争に祉 l〔

車肯子生活に至るまでの期間

MRI検査では、プラセボ群では病巣が拡大したのに対して、800万 1U投与群では縮小が認められ

た。また、造影 MRIに より描出される新活動病巣数はプラセボ群の約 3分の 1に減少しため。
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プラダー・ウイリー症候群児 "者 親の会
「竹の子の会」の要望

竹の子の会は、1991年 8月 にプラダー・ウィリー症候群 (PWS)児 口者をもつ母親を中心に 13

名で発足 し、会員数580家族 (2011年 11月現在)で構成され、年一回の本部総会や医師の講

演会等を開催する傍ら、年二回の会報「たけのこ」の発行、ホームページの運営、関連団体との連携

活動などへの参加をしています。また全国に 16支部を置き、各支部で交流会や勉強会、講演会や支

部会報の発行、MLな どを通じ、PWSの こどもを持つ親たちの身近な交流と成長をめざしています。

プラダー・ウイリー症候群とは 15番 目染色体の変異に起因し、筋力低下、性腺機能不全、満腹中枢

の障害により過食・盗食、高度な肥満、肥満から発病する糖尿病や呼吸系疾患などを主な症状とし、

一生涯、24時間の見守リロ監督等が必要な障害です。             '
一昨年、PWSは厚生労働省の 2009年度難治性疾患克服総合研究事業の研究対象となり、2010年度も継

続研究が認められ、獨協医科大学越谷病院永井敏郎教授をリーダーとする研究班により、患者支援団

体 (竹の子の会、日本 PWS協会、プラタナスの会、)な どと協力して、研究が進んでいます。近年、成

長ホルモン投与が小児慢性疾患の適用認可されたことで、年少者は劇的に肥満や体組成が改善されて

います。 しかし、この適応基準が低身長のみであり、体組成改善や筋力向上目的での適応はありませ

ん。そのため、患者の約半数が適応基準から外れます。また、2008年 度に、我々が独自に会員ヘ

のアンケー ト調査した結果から、成長ホルモンが投与できなかった世代の PWS者と親は、コン トロー

ル困難な過食か ら来る重度肥満に苦しんでいることが明らかになりました:肥満から来る疾病の治療

が不可欠の上、入院機会も多く、それらに関する多額の医療費が家族の負担となつています。その後

も、PWSの専 Fヨ医が少ないこともあり、種々の合併症から死亡する患者たちが毎年出ています。また

糖尿病と並んでの呼吸器の治療で一回の通院で数万以上もかかる医療費のみならず、遠方の専門医に

通院するための高額な交通費のため、親の老齢化による収入の減少や体力的な問題で専門の治療を断

念せざるを得ないという現状です。

PWS者たちはその異常な食欲や、肥満体型、PWS特有の問題行動が多く、社会で働き収入を得ている

者はゼロに近く、福祉的就労がほとんどです。そこから得る収入は、給食代にも満たない金額で、障

害年金も IQで判断されるため、二級がほとんどです。PWS者が一人の大人として、親亡き後、適切な

支援と医療を受けるためには生活保護を受給する以外、自立して生活することは不可能です。

PWSは一定の身長に達すると成長ホルモンが停止されます。停止された子供たちの多くは、急速に

重度肥満になります。成長ホルモンの低容量継続使用することが、結果的には医療費の削減にもつな

がるのではないかと考えます。

また、PWSは 10と 、社会的能力の間に大きなギャップがあることから、療育手帳の判定において実

状が理解されないことが多く、軽く判断されることが親の負担を増しています。

以上のことか ら、竹の子の会では以下のように要望いたします。

・PWS児・者の成長ホルモン治療において、低身長だけでなく、EU諸国のように体組成改善のための

治療についても小児慢性特定疾患指定を認めてください。

・PWS年長者の体組成改善のために GHの低容量使用を認めてください。

・PWS年長者の障害からくる種々の病体の治療費の軽減をしてください。

・高額療養費の上限は本人の所得のみで判定してください。

・療育手帳の判定において、―PWSと いう障害の特性をよく理解してください。
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全ての患者さんを公平に救済して下さい !

■ 自宅のマンションから飛び降りようか迷っています

私のもとへ、会員のSさ んからメールがきたのは、リーマンショック後、日本が大不況に陥つた
頃です。お洒落なカフェを経営するSさんのメールには、苦しい経営状態と、医療費も捻出出来な
い逼迫した家計の様子が切々と書かれており、最後に、
「病院にも行けず体調も最悪だし、自宅のマンションから飛び降りようか迷っています。」
と、結ばれていました。驚きました。
私は、何とか Sさ んに寄り添おうと、悩みを聞きつつ、「Sさ んは大切な人である。」というメッ
セージを繰 り返し伝え、それから半年に渡り、
「やつばり、死にたい。」
「今、下垂体疾患の患者会合同で、国から医療費の補助が受けられる特定疾患の指定を目指し、一
生懸命活動していますよ !だから、明日もメールを下さいね。約束ですよ。」
というメールのやりとりを、何十回と繰り返しました。Sさ んも辛かったと思いますが、Sさんの尊
い命が消えてしまうのではないかと心配で心配で、私も本当に辛かったです。
ところが、2009年 10月 に、悲願が実り、「間脳下垂体機能障害」が特定疾患に指定された時、S
さんから、思いもよらないメールがきたのです。
「これで、安心して病院に行けます。それに、患者会の皆さんが日本の患者さんのために一生懸命
活動して下さる姿をみて、私ももう1度、頑張ってみようと思いました。ありがとう !」
と。私は、Sさんのこのメールで、長年の活動の苦労が報われました。もちろん、特定疾患に指定
されたことで、たくさんの間脳下垂体機能障害の患者さんが救われたことも喜びでしたが、Sさ ん
の尊い命が救えて良かったと、心から泣きました。
その後の Sさ んですが、通院を再開され、カフェの経営も持ち直し、以前のようにイキイキと毎
日を過ごされています。

■ 世界標準の薬が使えなくなってしまいます
2009年 10月 に、「間脳下垂体機能障害」が特定疾患に指定されるまで、中枢性尿崩症の会には、
Sさんのように高額な医療費に苦しむ患者さんがたくさんおりました。
また、今現在、日本の中枢性尿崩症の患者さんは、世界 84ヶ 国で使用されている世界標準の薬 (デ
スモプレシンロ昨内崩壊錠)｀ が使えないので、世界の患者さんよりQOLが低いのですが、患者会と
して8年もの長い年月を活動に費やし、ようやく昨年、日本における開発が決定いたしました。
ただ、これで日本の患者さんも世界標準の薬が使えるようになるものの、販売される「デスモプ
レシンロ腔内崩壊錠」は薬価が高いので、万が一でも、特定疾患の入れ替えが行われてしまえば、
せつかくの薬を使えない患者さんも出てきてしまいます。それは、とても悲しいことです。

■ 全ての疾患に、Sさ んのような患者 さんがいます
「間脳下垂体機能障害」が特定疾患に指定されてから、現在、高額な医療費に苦しみ特定疾患の
指定を目指 している複数の患者会や個人の方から、「体験談を開きたい。」と、お声がけ頂き、勉強
会の講師などを務めさせて頂きました。そして、行く先々で、以前の Sさんのように高額な医療費
に苦しみ、綱渡りのような生活を強いられている患者さんのお話を聞き、胸がズキズキ痛みました。
「公平」というのであれば、特定疾患の入れ替えではなく、全ての患者さんを公平に救済して

下さい。それが、心からの願いです。どぅか、どんな疾患を患っていても制度の谷間に落ちること
なく、安心して暮らせる社会にして下さい。難病対策委員会に期待をしております。よろしくお願
いいたします。
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平成23年H月 14日

厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会委員の皆さま

特定非営利活動法人 日本IDDMネットワーク
理事長  井 上 青巨夫

1型糖尿病患者に関する意見

日ごろから、難病患者・家族のためにご尽力を賜り厚くお礼申し上げます。

私どもは、日本 中の1型糖尿病の患者及びその家族を支援するhIPO法人です。本 日の委員会に当

たり下記のとおり意見を申し上げますのでよろしくお取り計らいください。

【内容】

1身 体障害者福祉法を改正し、1型糖尿病を身体障害者福祉法の内部障害として位置づけていた

だきたい。

2介 護職員によるインスリン注射が可能となるよう法整備を行つていただきたい。

【上記意見についての説明】

■ 1型糖尿病について

(1)病態と患者数

1型糖尿病はいわゆる生活習慣病として知られる2型糖尿病とは異なり、原因は不明ですが、比較的短期

間に膵臓からの生命維持に必須のホルモン「インスリン」が全く分泌されなくなる疾患です。全糖尿病患者

の数%で、概ね3万人以下と推定されますが、正確な患者数は得られていません。

② 現在の治療法

現在の治療法は絶対的に不足しているインスリンの補充療法のみで、患者は毎回の食事に応じたインス

リンをその都度の注射 (1日 3～4回程度)や機械 (インスリンポンプ)で注入を行つています。今のところインス

リンの補充を糸睦続することが生きるための唯一の方法であり、その副作用としての急性の低血糖症 (意識障

害にも陥る)や、慢性的高血糖による合併症 (網膜症、腎症、神経障害など)への不安を抱えながらの日々

の療養です。現在、糖尿病は成人になっての失明原因の第2位、透析導入原因の第1位です。

(3)治療費とその負担感                       
｀

インスリン補充療法による標準的な医療費は患者の支払い額で毎月1万
｀
5千円～2万円程度ですが、一

生続く治療であることから、小児期発症の患者の生涯医療費は健常者と比較して1000万円以上(合併症が

ない患者の場合)の負担増になります。また、20歳未満の患者では小児慢性特定疾患治療研究事業により、

通院時の医療費の月額の上限は約5千円ですが、20歳を越えた時点で医療費は約3～4倍にアップし、患

者にとっては大きな経済的な負担となっています。

■ 1型糖尿病患者が受けられる公的な支援制度とその問題点

この病気は不治であり、インスリン補充は一生継続するにもかかわらず、小児慢性特定疾患治療研究

事業および特別児童扶養手当は 20歳になつた時点で完全に終了することが大きな不合理として残され

ています。

特に小児慢性特定疾患治療研究事業は平成 17年にそれまでの補助金事業から法制化されましたが、

そのときの参議院厚生労働委員会ではこの 20歳以降の患者への支援の必要性を取り上げていただきま

した。そして委員会では当時の厚生労働大臣の答弁として、この不合理について「宿題をいただきました
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ことはしつかりと確認させていただきます。」とし、さらに「児童福祉法の一部を改正する法律案に対する附

帯決議 (継続して治療が受けられるよう成人の難病対策との連携等)」 が全会一致で可決されました。
この付帯決議に基づき、その翌年より実施された平成 17年度、平成 18年度の2回の厚生労働科研費

にども家庭総合研究事業)による調査研究では以下のように結論付けられています。

` 。 1型糖尿病では医療費の自己負担が高額であり、低収入層が多かった。
・ 旧月ヽ児慢性特定疾患治療研究事業対象患者に対して、患者の状況や慢性疾患の特性、それに地

域性を考慮した医療や社会福祉的支援制度の拡充が必要である。

このように結論付けられたにもかかわらず、その後も医療福祉制度としての対応は全くされておりません。

■ 20歳以降の患者への医療・福祉的支援策の必要性・重要性           ・

(1)20歳を超えてから治療の質を落とし、合併症へのリスクが高まり、QOLが低下している。
特に職に就けない若い患者、高齢患者など収入の少ない患者や家族にとつては医療費の負担が

生活の大きな不安要素です。医療費が十分払えず、医療機関への通院頻度やインスリン補充量の不

適切な低減が行われ、結果的に慢性高血糖による合併症に至ることになります。この状況は患者の

QOLをさらに落すことになります。また、今後の患者の高齢化も大きな生活上の問題となってきていま
す。これに関連した事柄として高齢者施設での介護職員のインスリン注射などの医療行為の問題も顕

在化してきています。

(2)患者負担の高額化が障害になり、我国への先進的で効果的な医療手段・機器の導入が進まない。

テ富霧裏色に長象雹″籠璽段 澪蔵1再鷲f忠聾11貪鱚 ↓監  |
な
聾写潔忠仄 、こ,i算凱魏二[鼻輩髪警低1警繁∬餞戴[  |
とは上記の合併症のリスクを低下させることにも極めて効果的な対策になります。

|
■ 解決のための方策                                         |
既存の医療・福祉制度を適用するという枠の中では、20歳以降の患者への公的支援を実現する方策
として、膵臓機能障害としての 1型糖尿病 (インスリン依存状態糖尿病)を身体障害者福祉法における身      |
体障害に位置づけることを望みます。肝機能障害が平成22年4月 より身体障害者福祉法における身体
障害に位置づけられました。1型糖尿病も同様にllX器の重要な機能障害であり、この障害認定は年齢に
よらない患者への支援策として最も現実的な方策です。                           |
また、患者が高齢化により自己注射を出来なくなっても安心して生きながらえるよう、入居施設での介

護職員によるインスリン注射が合法となることが必須です。

■ 期待される効果

(1)医療費の補助 (支援)により治療の質を維持することで、短期的には QoLを向上し、長期的には合併
症の発症リスクを抑えることになる。

(2)上記施策が実現されることで患者・家族の不安が軽減され、適切な治療を継続する動機付けとなる。

(3)糖尿病による慢性合併症に至る患者数が減少することで、特に国民総医療費の大きな部分を占める

人工透析治療に関わる医療費低下が期待される。

④ 先進的な医療手段 (インスリン投与機器、持続的血糖測定システムなど)の国内への導入、普及に於
いては、患者の医療費負担への転嫁を抑えることでそれらの導入、普及が促進される。     i
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厚生労働大臣 小宮山洋子様
平成 23年 11月 7日

特
=非
営利活動法人 日本マルファン協会

代表理事 猪井佳子

愛知県名古屋市中村区松原町 1-24 COMBi本 陣 N105

愛知県難病団体連合会内

電話 050-5532-6503  FAX053-454-6764

要望書

マルファン症候群および類似疾患に関する要望書

1.大動脈瘤や解離を抱えた患者は、生命の危険を常に抱えています。突然の破裂や解離

を防ぐための研究を、一刻も早く進めてください。

2.マルアァン症候群および類似疾患の総合的な治療研究の促進と、患者支援を進める研究

会をイ乍つてください。

3.どの地域にいても適切な処置が受けられる連携システムを作つてください。

4.医療費の軽減対策を行つてください。

<要望理由 マルファン症候群とその現状について>

マルファン症候群は、結合組織に症状の現れる遺伝性の疾患です。体の組織を支えたり

力を伝達す る働きをする組織が弱いため、骨格、眼、心臓、血管、肺など多くの器官に様々

な症状が現れる可能性があります。発症率は 5000人に 1人程度とされていますので、我が

国にも約 25,000人のマルファン症候群患者がいると推定されます。マルファン症候群患者

は、正しい診断・定期検診・治療など適切な対処がされた場合、平均寿命が 70歳近くにな

るとされます。しかし、症状を正しく認識せず適切な対処がなされない場合、ある日突然

心血管系に重篤な症状が現れ倒れるなど、生命リスクは高くなります。

マルファン症候群患者の死亡原因の約 95%が′き血管系の異常にあると考えられます。大

動脈の壁が構造的に弱いために、大動脈瘤や解離をおこしやすいという弱点があります。

一般の方よ りも早めに手術することが勧められていますが、大動脈瘤は大きくなつても無

症状であることが多いため、気づきにくいという特徴があります。大動脈解離前にマルフ

ァン症候群であると的確に診断され、計画的な待機手術を受けるメリットは非常に大きい

でのす。生命の危機を回避するためには、患者 。家族がマルファン症候群の正しい知識を

身につけ、マルファン症候群や結合組織疾患に詳しい医師や医療機関と出会 うことが大切

です。

しかしながら、マルファン症候群や結合組織疾患全般に関する医療機関の認識は低く、
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患者が適切な診断と治療を受けることは、特に地方都市においては非常に困難な状況にあ

ります。私たち団体は「情報は命を救う」「情報は生きる支え」を活動指針として、マルフ

ァン症候群や類似疾患に関する情報提供や周知活動を行つていますが、残念ながら、突然

死される方、あるいは大動脈解離して初めてマルファン症候群であると知り、何度も困難

な手術を繰 り返すことになる患者さんは、未だ後を絶たないのが現実です。また、定期検

診を受けていても緊急手術となる患者もいます。

類似疾患との鑑別も難しく、マルファン症候群よりもさらに早めの手術が必要であつた

り、注意の必要な疾患もあります。

易在、難治性疾患克服研究事業研究奨励分野において、マルファン症候群および類似疾

患のいくつかの研究班が立ち上がり、研究していただいて大変感謝いたしてお ります。研

究成果を期待 しながらも、また一方で、診断されたまま途方に暮れるようなことがないよ

うな支援が必要となります。患者にとっては、どの地域にいても適切な定期検診や対処療

法が受けられるかどうかが重要な課題です。さらに、体の負担の少ない内科治療が進むこ

とを願つています。

また、患者によつては、循環器のみならず、整形外科や眼科などさまざまな医療が必

要であり、医療費がかかります。遺伝子疾患により、同一家計に複数の患者がいることで、

負担がかさむ場合もあります。診断されることによつて医療保険に入れず、なお医療費の

負担が大きくなることもあり、ぜひ医療費のll■減対策をお願いいたします。

医療費への補助については、所得に応じての負担もありという形にし、今よりも特定

疾患の範囲を広げてほしい。障害認定の範囲を広げてほしい等の要望を開きます。不公平

感をなくし、どの患者も安心して医療が受けられることを切にお願い申し上げます。
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厚生科学審議会疾病対策部会第 17回難病対策委員会

全国パーキンソン病友の会副会長・同千葉県支部長

米谷 富美子
(まいや とみこ)

1.パーキンソン病患者・家族の実態について

(資料)SSK全 国パーキンソン病友の会しおり特別号
介護体験集NO.2『 男の介護』 (2008年 9月 発行)



資料3

希少・難治性疾患領域における

今後の国際連携のありかたについて(提案)

2011年 11月 14日

厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会

lCORD2012事務局
NPO法人 知的財産研究推進機構(PRIP Tokyo)
東京大学 先端科学技術研究センター

西村 由希子

ICORD 謬 帯 IP T。り。

:CORDとは

rrlternαtiona′ Conference。「 Oψ力ar Drtrgs and Raた
Dおeases

循際税分競 性疾患創薬会議)

目的 :世界と地域の希少・難治性疾患の患者とその家族の健康状況を、
よりよい知識・研究・治療・情報・教育・認知の提供により改善すること

参加者属性 :基礎系研究者・臨床系研究者・医者・治験関係者・患者・患
者関係者・官公庁関係者 等

→一つの疾患・‐つの属性等ではないことが大きな特徴

う異なる背景を持つ人たちの様 な々声Q目彊)を聴くことができる

lV●vember f´ 202厚労省難病対策委員ム 翻 面 ¨
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●●
“
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iCORD2012
～ c3:connection+Co‖ aboration二 Creation～

・ アジア初開催(ICORD2013は 中国開催)

・ 会期 :平成24年 (2012年 )2月 4日 (土 )・ 5日 (日 )・ 6日 (月 )

(3日 (金 )はプレミーティング)

・ 会場:東京大学駒場リサーチキヤンパス コンベンション・ホール
(東京都目黒区駒場4-6-1)

・ 予定されているセッション :

研究・診断・治療・オーファンドラツグ・希少難治性疾患関連医療政策・

倫理・社会認知・国際連携・患者会/患者二―ズ 等

・ 国内からは、患者会・大学・企業・行政機関 (厚労省・PMDA・保健医
療科学院)の口頭発表を予定

lCORD20■ 2開催実行委員長:金澤―郎

lCORD20■ 2開催事務局長 :西村由希子
No1/emberイイ●20'2βり唯厳鵬 黛委β£ M′鰤 Arrsh"●

“
PRIP T●″o andt/T

2

今後の国際連携のありかたについて(提案)

1:研究推進に向けた検討会への積極的参加

・ 今日の限られた科学予算の中で、できるだけ患者側のニーズを反映し
た研究への支援が求められる

月α″C●ψよ2‐/_″大てを平等fこ削る″と 思かな方法|まれ i

rfranciss collin,Ⅳ fHノ

→技術的ブレイクスルーが期待される研究や、患者の疾患情報,二一ズ

を的確に拾い上げるシステム構築への重点投資が重要

→ターゲット研究分野推進のため、欧米にて検討会が発足している
(Directorレベル、実務者レベル)

。日米欧の公的機関が助成している希少疾患研究領域は重複している
→日本にとつても協調する価値は高い

Aj● vemberザ イめ20ザ2″ 麟月♭ザ凛F委″£ y"do Nにわ
"″“
PRIP T●●●ard υ7



吾肩「1傷可):nternati(Dna!Rare E)iseases
Research COnsortium(:RDiRC)
・ 欧米研究機関・資金提供機関らが中心となって設立した、実務者レ
ベルの研究推進委員会
。希少疾患分野研究推進のため、資源をより効果的に配分し、研究者連携を深める
ことが目的

・ 2020年までの達成目標
。第一日標
。希少疾患に対する200の新規治療法の確立:基礎研究支援・患者疾患情報

集約・治験推進・規制枠組みの改定
。すべての希少疾患に対する診断テストの確立

。第二 日標

・ より良い疾病分類および一般体系化

・ 患者情報ネットワークの確立

。希少疾患研究・助成のベンチマーク設定
。患者支援

現在日本にも参加依頼がなされている(保健医療科学院が対応 )

しかし、議論内容が関係部署に周知され、十分な検討がなされることは少ない

lntemational

Scientinc Steerlng

∞ mmitee

Scientinc grOups and centers

VVorkingorOups

D■a COOrdinaun9 center

今後の国際連携のありかたについて(提案)

2:Rare Disease Communityの 形成
・ 個々の希少疾患用医薬品市場は小規模だが、全体市場はグローバル

規模であるため、情報へのアクセスは世界共通であるべき

→今後は、従来の医師一患者間コミュニケーションにとどまらない、希少

疾患に関わる国内外関係者 (患者・医師・大学・企業・行政・NPOら )が
密接に関わるコミュニティーの形成が重要

→それぞれの立場(ニーズ・目的)を理解することで、より効率的・効果的
に研究推進ロシステム構築が進み、社会理解が促進される

・ 例)データベースシステム設計・運用を主軸としたコミュニティー形成

(Orphanet Japanプ ロジェクト)
希少疾患に関する正しい情報や知識を集積し、ネットを通じて広く周知できるようインフ

ラ整備を行う。研究機関との連携も考慮し、患者。医師だけでなく、上流 (基礎研究)か
ら下流 (製薬販売)までの情報をうまく網羅

→製薬協等企業側協力の取り付けが重要

檸ゝ 二薯見顧畢陽観勇稔

'(ひ

となる機関(部署)もしくは人材11
5
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今後の国際連携のありかたについて(提案)
3:患者会国際連携

・ 一人の患者、一つの組織、一人の立場では、Rare Dもeaseを取り巻く環
境を克月反することは困難
確今

―

な場骸々坊久今″―層陰しι吻 嗜疲 /_―つ

“

嗜
rpetersart。 ,sta″′ρresdent ofrVORDノ

→今後は個々の患者会活動にとどまらず、連携・協調することによるさら

なる社会発信を目指すことが重要

・ ここ数年で、各国患者会 (協議会レベル)が積極的に連携開始

・ 日本も、海外連携事例に学び、国際連携に向けたアクションを早急に
とる必要がある

→今後対等に議論することで、日本の患者の立場をアピールしていくこと
にもつながる

→また、日本の患者会へのアクセスが容易ではない海外企業・研究者ら
に目を向けてもらう機会の増えることも期待される
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識
者会の連携状況
レベル )

EURORDiS(EU)

な
観齢咄

世
鋼

一ン

０

ORD/CA

メリカ)RD(台湾 )｀

きギI
 ヽ .・  
｀

GttSER

′  (南米)
NZ6RD(NZ)

2009年 10月 :EURORDIS― NORD(戦略的パートナーシ
ップ契約締結 )

以降、Rare Disease Dayや企業への提言等で連携実施
2011年 10月 :共催シンポジウム初開催

III)ヽキ|イ )
2010年4月 :TFRD―EURORDiS
(意見交換開始

2010年 3月 :GE:SER― NORD
(パートナーシップ契約締結 )
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日本患者会との連携を多くの海外患者会が期待

・ しかし…・(海外からの視点 )

/知り合う機会がない

/日本がこういつた連携に興味があるかわからない

/定期的に意見交換をおこなう機会がない

/日本語がわからない(ので、情報共有ができない)

/日本の状況がわからない

/薬事制度などのルールが理解できない

″οvember'`● 20,2β芳省慮崩 策委膚式 Yu脇わ NIsh′
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日本患者会との連携を多くの海外患者会が期待

・ そこで・・。(海外からの視点)(日 本側に求められるアクション)

/知り合う機会がない・日本がこういつた連携に興味があるか
わからない

→まずは機会をつくる・育てる。続ける。

そのうえで、日本にとっての連携の必要性・重要性を伝える

/定期的に意見交換をおこなう機会がない

→直接対話だけでなく、インターネットを利活用

/日本語がわからない(ので、情報共有ができない)

→英語でのコミュニケーション・情報提供を検討

/日本の状況がわからない
/薬事制度などのルールが理解できない

→患者会だけで回答するのではなく、説明ができる外部人材を積極

的に利活用したうえで情報提供を実施
(患者だけでなく、政府機関や企業・大学との連携・協調が重要 )
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今後の国際連携のありかたについて(提案)

3:患者会国際連携 (患者会運営知識の共有 )
患者組織の在り方について、予算の使い方や会計方式、広報、fund
ralgn」こついて学ぶ機会を設ける

関連する国際学会・研修への参加を支援

→2010年度難病フォーラムにて各国患者会の予算案を紹介した際、かなりの

患者会が興味を示す

→各国患者会組織の詳細をヒアリング調査するとともに、定期的なフィードバ

ックを行うことはとても効果的

→アジアネットワークについては、遺伝性疾患分野でまずとりまとめをしたい、

等の考えがすでにあり、日本も協力の問い合わせがきている。一方で、海外

対応が可能な部署がない。対応できる常駐者がいない・患者以外の識者がい

ない、というのが日本の現状。

→海外患者会はOD開発まで見据えている場合が多いため、患者会活動の視
野を広げるという意味でも重要 (fund raLingは 社会認知度向上のためだけで

なく、創薬開発にも大切という視点を学ぶ)

→3年程度の公的支援が必要。その後は徐々に自立運営にシフト(自立のた

めの支援制度であることを患者側も理解する必要がある)

→キーワード:自立的 (協調的)運営・情報発信・国際連携・協調提言
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今後の国際連携のありかたについて(提案)

4:関係機関連携企画への積極的参画

O Rare Dもease Communに y全体として、国内外で実施されている各種企画ヘ

の参画

例 )
。海外患者協議会Annual meeung(多 くの患者団体・行政・企業が参加)

・ 患者会共催企画(2011年度D:A Meeung(欧米共催)等 )
。 Rare DLease Day(希 少・難治性疾患分野の認知度向上を 目指し、毎年2月末

に開催。日本では2010年から実施。2011年は56カ国が参加)

・ lCORD(世界各国からステイクホルダーが参加し、幅広い議論を展開し、提言を

おこなう)

→海外に出向かずとも参画できる企画の増加→機会を積極的に利活用

→患者会患者会ごとの活動に出すのではなく、患者会が集まるような企画ごと

に予算を与えるという視点

→患者だけではなく、ほかのステイクホルダーも参加するためのサポート・仕掛

けを検討
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iCORDを日本で開催する意義

【世界共通の課題】
。希少・難治性疾患の領域は、患者数が少数であり地理的に分散

→研究や創薬、社会などから取り残される傾向があり、結果として専門知

識が不足/分散化
0しかし近年では、
・ 希少・難治性疾患全ての患者数の総和を考えると全世界人口の数%にもな
ると言われ、決して無視できない存在であると考えられはじめた
。これら希少・難治性疾患が、患者数の多いいわゆる″コモンディジーズ″と病態
生理を共有しており、コモンディジーズそのものが、病因に基づく新たな疾患
概念の提唱により、より患者の少ないセグメント化された疾患へと細分化され
ている
。→これまで以上に、世界共通の医療関連問題としてとらえる必要性が生じる

→各国状況や研究・政策などの情報共有・協働がより強く望まれる状況

・ lCORD2012は、世界中から多くの患者・関係者が参加するため、領域を
超えた国際連携・交流を促進させるまたとないチャンス

。日本からの参加者を増やすことも、海外へのアピールの一つにつながる
NOソember,4● 20`2ノF労櫂翁麟″蒻ヴ着委月£ Yukrk● ハ″Sわ励ura PRIP Tok/o alld υア

まとめに代えて

・ 希少・難治性疾患分野における各種国際連携は、日本ではほとんどが個
人・個別ベースにとどまつている状況

→限られた資源“人材を最大限に活用し、希少疾患分野の研究開発推進・発

展のためには、さらなる大規模連携が大切

・ 先に述べた検討会や各種会議にて、日本の患者会もしくは行政からの参
加・意見は強く求められている

本分野の連携は海外でもはじまつたばかりであり、開始時期としては適切

連携担当人材の登用/育成。長期関与が重要

今後は、企業も巻き込むための仕掛けを海外事例から学ぶことも重要 (海
外では企業人材が積極的参加することが多い)

これらの海外連携を定着させるまでの人的・金銭的サポートが重要 (目的
ベースの助成)。 また、コミュニティー全体で海外からの知見を利活用する
ための仕組みづくりも大切

・ヒト・カネ・チエ(人材・資金。国内に向けたフィードバックのありかたの検討)、
そして継統なくして、本分野の国際連携はなし、

“
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ご清聴ありがとうございました

西村由希子

vuckoOip.rcastou―tokvo.ac.ip

l         iCORD2012 Website

l http:〃WWw.pttp―tokvo,ip力cord201l ip/

す多数の皆様のご参加をお待ちしております。

Acknowledgement

池田和由、寺田央 (PR!P Tokyo)児 玉知子 (保健医療科学院 )
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厚生労働科学研究費補助金
「今後の難病対策のあり方に関する研究」

欧州における希少疾患対策

一〇rphanetの取組み一

水島 洋、児玉 知子、金谷泰宏

国立保健医療科学院

欧州における希少疾患への取り組みの経緯

1995年 希少医薬品室開設 (フランス)

1996年 Orphanet開設※1    0t叩む f

1997年 EURORDS開設 ※ 2  ⑮ 馴網 腋

2001年 希少疾患運営委員会設置 (オランダ)

2002年 希少疾患研究施設設置 (イタリア)

2003年 研究ネットワーク構築 (ドイツ、スペイン)

2004年 希少疾患に関する政府方針 (フランス)

※■オーファネット(httpプノwww orpha.netた onso″ cg卜bin力 ndex.php)

仏保健省と仏国立衛生医学研究所により開設、38カ国が参加

(対象疾患5,781、 専門施設4′ 291、 検査施設4,486、 専門家13,440人 )

※2 EURORDIS(http.:′Ⅷ W euЮ rdis org/)

患者会の運営による非政府組織、447の希少疾患患者会 (44カ国)より構成

1200の希少疾患を対象に活動



■E希 少疾患への取り組み (EU)①

・ 方針

罹患患者の減少

死亡率の改善 (特に小児、若者)

患者のQOL向上と社会経済的負担の軽減
0国家計画
EU加盟国に対して希少疾患対策を2013年末ま

でに策定することを勧告 (27カ国)

0運営委員会
希少疾患委員会の専門家によるヨーロッパ連

合各国の対策立案の支援

参考)htp:〃ec europa eulheath― eu/heaにLproblems/ram_d seases/index en htm~       2

■鷹 希少疾患
への取り組み (EU)②

プロジェクト(研究事業)

希少疾患患者会に対する支援

希少性疾患対策の連携促進

希少性疾患に対する研究及びヒト組織由来製

品の開発

・ オーフアンネット(EU中心に海外各国との連携)

疾患情報の提供 (5′000疾患以上)

専門家のネットワーク化、治験・医薬品開発の

最新情報

ゼ雰豪争)http/rec eurOpa eu/health‐ eu′health_problems/rare diseases/1ndex en htm~       3



Orphanetの概要

●

●

1997年 設立

目的
―疾患、施設に関する情報提供
―共同研究の推進
―治験の推進
二患者の孤立防止

希少疾患に関する情報提供サイト (23年 6月 19日現在 )
一希少疾患に関する情報提供  5954疾患
― Expert Clinic

―検査センター
ー患者団体

4942施設
5424施設
1969団体

4

Orphanetのトップページ
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研究者向け情報
―研究プロジェクト
ー′`イオバンク

Orphanetのトップページ(続き)
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難病情報センターとOrphanetの比較

1疾思解説 130 5,954

Orphan Drug X ○

専門機関 X ○

検査機関 X O
OI ○

専門家向け情報 ○ O
思者向け情報 O 0
研究者向け情報 X ○
1企業向け情報 X ○

報告書 O ○

○

ニュース ○ O
Ｘ
一

8

Orphanetが対象とする疾病の分野別比率 (%)



Orphanetより提供される臨床検査情報

治療法 :開発中の医薬品数

Orpη9pet n“内晩Orpha.net ll



395箇所の疾病レジストリー (各国別)

Orp19'et

疾病レジストリーの特徴
■ 地域

■ 国内

猥 欧州

■ 国際

大学

患者団体

企業



医薬品開発に向けた国際間疾患レジストリー(60疾患)

嚢胞性繊維症

アルファ1-

フアンコニー貧血

アンチトリプシン欠損症   肺高血圧症

凝固機能障害       
代謝性疾患 :ゴーシェ病、

コ ポンペ病、ファブリニ病、
ムコ多糖症等

ヒスチオサイトーシス オンディーヌ症候群

重症慢性顆粒球減少症

胆道閉鎖症

原発性免疫不全症

神経筋疾患

網膜変性症

ウイルソン病

ハンチントン病

Orphanet参加のもたらす効果

○ 疾患情報の把握

5,000を超える疾患情報の把握が可能

○ 臨床検査情報の活用

2,000種類に及ぶ臨床検査情報の取得

○ 最新の臨床治験情報

300を超える臨床治験に関する情報の取得

○ 国際的な患者団体活動との連携

○ 国際的な疾患レジストリーの構築
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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 11月 14日

厚生労働省健康局

① 対象疾患の公平性の観点
・ 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■30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。

・ 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。

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医療)に対しても助成がな
されている事例がある。

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力`ある。

特定疾患治療研究事業運用の公正性の観点

本来対象外の者も対象となつているとの

②

・

※修正部分は下線
-1-



③

・ 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

他制度との均衡の観点

業をどう考えるか(例 :4ヽ児慢性特定疾患治療研究事業、自立支援医療)

・ 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。

④ 制度安定性の観点
・ 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、現実的には大幅な都道府県の超過負
担が続いており、不安定な制度となつている。

.⑤ 臨床調査個人票の患者データの質,効率性の観点
・ 難病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力`大きい一方、これ

らデータは疫学情報としても精度の問題もあり、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プを感じられる

制度になつていないとの指摘がある。

・ 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、行政 (都道

府県)ともに、本来の研究的意義への認識が薄くなつているとの指摘がある。
-2-

⑥ 総合的施策の観点
・ 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・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。

・ 各都道府県に設置されている難病相談・支援センターは、都道府県によつては、基盤が脆弱

であり、活動にも差がある。

・ 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。

⑦ その他
・ 現行制度そのままの継続は困難であり、抜本的に難病対策の見直しを進めていく必要があ
るのではないか。
・ 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

41い か 。

・ 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)であつて特定疾患治療

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る。 3- 

・




