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今後のスケジュール (莱)

7月 3日 (火) 第21回厚生科学審言義会疾病対策部会難病対策委員会

難病研究 .医療WG及び難病在宅看護 ･介護等WGに

おける検討状況の報告､審議

7月17日 (火) 第22回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会

WGの報告を踏まえた論点の審議

8月 第23回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会

中間報告 (莱)の審議

厚生科学審議会疾病対策部会

9月以降 厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会における審議

を踏まえ､必要に応 じて難病研究 ･医療wG及び難病在宅

看護 ･介護等wGを開催

なお､7月3日 (火)第21回厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会の

｢難病研究 ･医療wG及び難病在宅看護 ･介護等WGにおける検討状況の報告｣

については､本日の審議も踏まえ､両WGにおける提出資料及び主な意見を基

に事務局で資料を整理し､両WGの座長による確認を経た上で報告させていた

だく予定｡
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難病の定義､範囲の在り方

1.｢難病｣の定義

○ 難病対策として取り上げるべき疾病の範囲については､｢難病対策要綱｣

(昭和47年10月厚生省)において､①原因不明､治療方法未確立であり､

かつ､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との整理が示されている｡

一方､特定疾患の定義については､｢今後の難病対策の在り方について｣

(中間報告)(平成 14年8月23日厚生科学審議会疾病対策部会難病対策

委員会)において､①症例が比較的少ないために全国的な規模で研究を行わ

なければ対策が進まない､(丑原因不明､③効果的な治療法未確立､④生活面

への長期にわたる支障 (長期療養を必要とする)の4要素が示されているO

いわゆる希少性の要件についてどう考えるか｡

<wGにおける主な意見>

◇ 希少性の要件は必要であり､一般的に治りにくいとか､いろいろな負担の

大きい疾病というよりは､比較的まれな疾病を中心に難病対策を進めるべき

◇ ｢難病対策要綱｣で示された社会的な側面もきちんととらえた定義をして

いくべき｡研究という側面だけで希少性を入れてしまうのではなく､もっと

幅広く難病対策をとらえるべき｡

O ｢難病｣の範囲 (外縁)を明確化するためには､国内学会等で承認された

診断基準が一応確立している等､疾患概念が明らかであることが必要ではな

いか｡

<wGにおける主な意見>

◇ ｢疾患概念が明らかであること｣が必要ということになると､今は病名も

わからない､診断基準も治療法もなかなかはっきりしないということで本当

に苦しんでいる患者は､｢難病｣の定義から外すという議論になる｡

⇒ 医療費助成等の具体的な事業を念頭に置いた場合､一定の疾患概念がない

と対象を特定できないので､事業が展開しにくいという意味であって､難病

対策から除外するという趣旨ではないO【事務局】

◇ 同じような病気にもかかわらず､病名が異なるために対象から除外される

ことがないよう､定義を規定するときに類縁疾患をグループとして規定する

など､工夫をすべき｡



2.障害者総合支援法案との関係

現在国会審議中の｢地域社会における共生の実現に向けて新たな障害保健福

祉施策を講ずるための関係法律の整備に関する法律案｣では､障害者の範囲に､

難病等により障害がある者が加えられ､障害者総合支援法案の第4条第 1項に

おいて､｢治療方法が確立していない疾病その他の特殊の疾病であって政令で

定めるものによる障害の程度が厚生労働大臣が定める程度である者であって

十八歳以上であるもの｣が新たに規定されることとなっている｡

難病対策における ｢難病｣の定義と､この政令で定める疾病の範囲との関係

をどう考えるか｡

<wGにおける主な意見>

◇ 政令で定める疾病については､基本的に広く含めていただきたい｡

◇ ｢難病｣の定義と個別施策 (医療費助成､福祉サービス､治療研究など)
の対象は分けて議論をするべき｡



医療費助成の在 り方

1.医療費助成の基本的な考え方

(1)福祉的な側面

O ｢難病｣にり患した患者の中には重篤かつ慢性の症状に苦しみ､治療法が

未確立のため､その治療が長期間にわたり､医療費の負担も高額となってい

る者が存在する｡

このため､一般的な高額療養費制度だけでは十分な負担軽減を図ること

ができず､医療費助成により患者の医療費の更なる負担軽減を図ることに

ついてどう考えるか｡

○ 高額となる医療費の負担軽減の観点から見た場合､がんなど他の慢性疾患

と比較して難病についてのみ､医療費助成することについてどのように考え

るか｡

(2)社会的 ･公共的な側面

O ｢難病｣は､発症する確率は非常に低いものの､国民の誰もが発症する可

能性がある｡

また､｢難病｣は症例数が少なく､各医療機関･研究機関の個別の研究に

委ねていては必要な症例が不足し､その原因の究明､治療方法の開発等に

困難をきたすおそれがある｡

こうした観点から､医療費助成を行うことにより患者の受療を促進する

とともに､治療研究を推進する観点から､希少な症例の全国的なデータの

集積を行うことについてどう考えるか｡

○ 希少な症例の全国的なデータの集積を行う観点から見た場合､現行のよう

に原則として対象疾患の患者すべてに医療費助成を行うことについてどの

ように考えるか｡

○ 上記のような考え方を採る場合､希少性の要件は必須となるが､その際､

平成9年 3月に出された｢特定疾患対策懇談会 特定疾患治療研究事業に関

する対象疾患検討部会報告｣において､園内の患者数が概ね5万人未満を目

安とすることが適当という考え方が示されていることについて､どう考える

か｡

○ 米国及び欧州における ｢希少疾患｣の ｢希少性｣の判断基準からすれば､

｢国内の患者数が概ね5万人未満｣という我が国の基準は､適当なの加O

○ 医療費助成とその他の施策において希少性の要件に差を設けることは者

えられるか｡



<wGにおける主な意見>

◇ 医療費助成には家計が破綻しないように生活を支援するという福祉的な

側面があるので､研究的な側面ときちんと分けて制度設計してほしい｡

◇ 特定疾患治療研究事業は治療研究よりも福祉的な色彩が強くなってきて

おり､治療研究のデータは精度が低い｡治療研究に役立てるため､データの

精度を高めるべき｡

◇一般的な高額療養費制度をきちんと機能させることにより負担の軽減を

図るべき｡

2.医療費助成の基本的な枠組み

○ 公平性の確保の観点から､｢難病｣の定義､範囲に関する基本的な考え方

を踏まえつつ､現行のように医療費助成の対象疾患を絞り込むのではなく､

一定の基準 (例えば､重症度)に基づき対象患者を認定することについてど

う考えるか｡その際､小児慢性特定疾患治療研究事業との関係についてどう

考えるか｡

<wGにおける主な意見>

◇ 現在の特定疾患治療研究事業の対象疾患と対象外の疾患との公平性の観

点から､できるだけ幅広い疾患を医療費助成の対象とするよう､見直しを行

うべき｡

◇ 重症度に応じてというのは､やはり一つ基準としては入れないといけない

希少 ･難病と認定されたら無差別に保障されるという制度はおかしい｡

◇ 進行する疾患や症状に波がある疾患の場合､軽症のときに医療費助成の対

象とすべきかどうか検討すべき｡検討にあたっては､疾患ごとに､進行する

のか､症状に波があるのか整理する必要がある｡また､症例データの収集に

ついても､研究の観点から､重症者のデータだけでよいのか､軽症者の例も

必要なのか､整理すべき｡



○ 公正性の確保の観点から､認定の適正化を行う必要があるが､どのような

仕組みが考えられるか｡例えば､あらかじめ指定された専門医の診断を要件

とすることや指定医療機関での受診とすることについてどう考えるか｡また､

疾患ごとの治療ガイドラインを策定することにより治療の標準化を行うこ

とについてどう考えるか｡

<wGにおける主な意見>

◇ 専門医が診断基準に基づいてきちんと診断すべきであり､適正な診断･治

療を確保するためには､専門医を取り入れることが必要｡

◇ 医療費助成の対象は対象疾患に固有の治療に限定し､対象疾患に関係しな

い治療は助成の対象外とすべき｡

◇ 対象疾患に関係しない治療であっても症状全体に影響が出るおそれがあ

るので､患者の立場としては､そのような治療を医療費助成の対象外とする

ことは慎重に考えてほしい｡

◇ 医療費助成の対象となると､高額な薬であっても全額公費負担なので安易

に使ってしまうという問題がある｡その患者にとって最も効果的かつ経済的

な治療が施されるような仕組みが必要ではないかO

◇ 治療の標準化というのは､患者にとって大変ありがたい反面､治療ガイド

ラインでさまざまな新しい試みを縛ってしまう懸念がある｡

◇ 現在医療費助成の対象となる治療が地域によって異なっているため､全国

一律の基準を作るべき｡

◇ 治療ガイドラインについては､家庭医がある程度理解して､内容を簡単に

かみ砕いて患者に説明できるようなレベルまでいってもらいたい｡

◇ 現在受給者証の更新が10月なので､業務が一時期に集中する問題があるO

誕生日ごとに更新する仕組みにしてはどうか｡また､臨床調査個人票につい

ては､医師が書かなくてはならない項目と他の医療従事者が書いてもよい項

目を区別し､医師の負担を軽減する仕組みが必要ではないか｡

○ 他制度との均衡の確保の観点から､給付水準 (公費で負担される額)の見

直しを検討することについてどう考えるかO

<主な検討事項>

･ 入院時食事療養費､入院時生活療養費

･ 薬局での保険調剤

･ 対象患者が負担する一部負担猿 (高鰻所得者､重症患者の取扱い)

<wGにおける主な意見>

◇ 難病の特性を踏まえた特別な対策が必要であり､必ずしも他制度と同様に

する必要はないのではないか｡



本日のWGで特に検討していただきたい事項

○ 米国及び欧州における ｢希少疾患｣の ｢希少性｣の判断基準からすれば､｢国

内の患者数が概ね5万人未満｣という我が国の基垂は､適当なのか0(再掲)

O ｢今後の難病対策の在り方について (中間報告)｣(平成 14年8月23日

厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会)において､｢(医療費助成の)

対象となった後で患者数が5万人を上回った疾患や､特定疾患に指定された

当時と比較 して治療成績等の面で大きく状況が変化したと考えられる疾患に

ついては､当該疾患に対する治療成績をはじめ患者の療養環境の改善等総合

的な観点から､引き続き特定疾患として取り扱うことが適当かどうか定期的

に評価を行うことについて検討する必要がある｣とされていることについて､

どう考えるか｡



難病医療の質の向上のための医療提供体制の在 り方

1.新 ･難病医療拠点病院の設置

○ 現行の､重症難病患者の入院施設の円滑な確保のため設置されている｢難

病医療拠点病院｣制度に代わり､難病に係る診断､治療等の医療の質や専門

医の分布にばらつきがあることから､難病医療の質の確保のため､概ね全て

の難病に対し総合的な高度専門医療を提供することができる医療機関とし

て､原則､都道府県に-カ所､｢新 ･難病医療拠点病院｣を設置してはどう

か｡

○ 特に希少な疾患については､患者に対して適確な診断､治療を行うために

は拠点化が必要ではないか｡

○ さらに､新 ･難病医療拠点病院と連携し､(二次医療圏を念頭とした)也

域の難病医療の提供､関連施設 (病院､診療所､介護施設等)との連携や在

宅療養サービス提供医療従事者への人材養成等を担う｢難病医療地域基幹病

院 (仮称)｣も併せて整備する必要があるのではないか｡

<新 ･難病医療拠点病院の役割として考えられる主な事項>

･各都道府県における適切な難病医療 (診断含む)の提供

･病診連携の要として､他の医療機関からのコンサルトへの対応

･難病医療に携わる人材の養成 (難病の専門医師､看護師等)

･治療法の研究開発の推進

･難病患者登録の実施

･難病医療専門相談 (遺伝子診断､遺伝カウンセリング､セカンドオピニオン等)

:<wGにおける主な意見>

◇ 現行の難病医療拠点病院は神経難病が中心なので､新･難病医療拠点病院

は幅広い難病を診療できる病院を指定する必要がある｡

:◇ 県によっては､特定機能病院が難病医療の拠点になっていないが､すべて

の特定機能病院は難病医療についてしっかりした体制を組むべき｡

◇ 特定機能病院を新･難病医療拠点病院に､現行の難病医療拠点病院を地域



2.地域における難病の治療連携の推進 (在宅看護 ･介護等wGと共通)

○ 地域における難病医療の均てん化を図るため､専門医と地域の家庭医の役

割分担を明確化して､治療連携をすべきではないか｡

○ そのためには､研究班､学会等の成果を活用して､疾患毎の標準的な検査 ･

治療ガイ ドラインを定期的に作成 t普及することも必要ではないか0

○ 地域で生活する難病患者が､医療､福祉､介護サービス等を円滑に利用で

きるよう､難病医療地域基幹病院 く仮称)を中心として､二次医療圏毎に､

地域難病医療連絡協議会 (仮称)を設置してはどうか｡

○ 地域難病医療連絡協議会 (仮称)には､拠点病院や家庭医､福祉､介護サ

ービス事業者等との調整窓口として､難病医療専門員を難病医療地域基幹病

院(仮称)に配置してはどうか｡

3.在宅難病患者への支援の充実

○ 在宅で療養する難病患者が､訪問看護 ･介護等の制度を､より適切に利用

できるように検討を進める必要があるのではないか｡(詳細は難病在宅看

護 ･介護等wGで議論)

○ 地域で生活する難病患者が､医療､福祉､介護サービス等を円滑に利用で

きるよう､難病医療地域基幹病院 く仮称)を中心として､地域難病医療連絡

協議会 く仮称)を設置してはどうか｡(再掲)

<wGにおける主な意見>

◇専門医が診断と治療方針の決定を行うことを義務づけるとともに､家庭医

が日常的な治療を適切に行うように家庭医を指定する仕組みが必要ではな

いか｡

◇ 専門医と家庭医の連携を図ることが必要｡また､専門看護師や相談員との

連携も必要｡

◇ 地域に専門医がいない場合に専門医を派遣する仕組みが必要｡近隣の特定

機能病院から専門医を派遣してはどうか｡専門医の派遣の仕方や離島の対応

は地域難病医療連絡協議会で議論してもらえばよい｡

◇ 現在､家庭医が難病の治療を避ける傾向があるため､専門医の業務が過大

になっている｡専門医と家庭医のネットワークを構築することと､ネットワ

ークに対してインセンティブを付加することが必要｡

◇ 医師の事務的な業務を補佐する人の養成と､各疾患に対する知識 ･経験が

豊富な看護師の養成が必要｡

◇ 患者にはできるだけ良い治療を受けたい､いつも専門医に診てもらいたい

という気持ちがあるので､これを理解した上で､治療内容の決定方法や専門



医と家庭医の連携を考えるべき｡

◇患者と病院の相性が合わない場合もあることも念頭において､医療機関の

指定について検討すべき｡また､遠方の専門医のところに一生懸命行くこと

が闘病へのインセンティブになっていることもあるので､これに代わるイン

センティブをどうするのか考えるべき｡

◇ 地域難病医療連絡協議会が二次医療圏ごとになると､当事者参加は人的に

厳しい面も出てくる｡

◇学会と研究班が協力して専門医を養成する仕組みが必要ではないか｡

◇ 専門医は現在社会的にきちんとした資格として認識されていないが､この

社会的認知度を高め､活用することが必要ではないか｡また､専門医の一層

の質の向上を図る必要があるのではないか｡

◇ 難病情報センターだけでなく､最新の治療情報等を積極的に情報提供する

仕組みが必要｡

◇ 患者に専門医や専門病院がどこにあるのか情報提供する仕組みが必要｡

◇ 医師が患者に治療内容を分かりやすく説明することや､患者に治療内容を

分かりやすく伝える相談員のような者について検討すべきではないか｡

◇ ｢難病医療専門員｣という名称は誤解を生むので､再検討してもらいたい｡

4.難病治療研究センター (仮称)の設置

特に極めて希少な疾患については､全国的にも患者数が数名と言う場合もあ

り､国として､これら希少疾患に対し､高度専門的な対応ができるセンターを

設置してはどうか｡

<センターの役割として考えられる主な事項>

･国内における最高峰の難病治療研究の実施･推進

･各難病医療拠点病院等のバックアップ機能 (医療相談､照会等への対応)

･難病に関する全国の治験情報の発信

･難病研究の国際的な連携の拠点

<wGにおける主な意見>

◇ 難病医療拠点病院を強化すれば､難病治療研究センターく仮称〉を設置する

必要はないのではないか｡超希少な疾病については､疾患ごとにセンターを

決めることも考えられる｡

◇ 高度な専門性を持つセンターは必要であるが､センターは箱物ではなく､

専門家をつなぐネットワークとした方が有効に機能するのではないか｡
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5.難病患者登録の実施

○ 難病患者の発症状況や長期予後の把握､治療効果の評価等を行い､難病医

療の質を高めるため､医療研究機関を主体とした､難病患者登録を実施して

はどうか｡

○ 現行の臨床調査個人票は精度に問題があるため､これを廃止し､国内､国

際的な治験等治療法の開発研究に資する水準の新たな難病患者登録制度と

し､難病医療拠点病院 (仮称)で､登録を実施してはどうか｡

○ 登録データを分析した結果について､関係者に広く公表する仕組みを構築

すべきではないか｡

<wGにおける主な意見>

◇ 特定疾患治療研究事業は治療研究よりも福祉的な色彩が強くなってきて

おり､治療研究のデータは精度が低い｡治療研究に役立てるため､データの

精度を高めるべき｡(再掲)

◇ 患者の症例データを他の医療機関でも閲覧できるシステムを構築し､専門

医と家庭医の連携や救急搬送の場合などに役立てることが考えられる｡その

際､患者の病状の把握のための症例登録システムと医療費助成の認定のため

の症例登録システムを分けることによって､データの正確性を担保すべきo
正確なデ-タを全国的に収集できれば､研究にとっても貴重な資料となるO

◇ 進行する疾患や症状に波がある疾患の場合､軽症のときに医療費助成の対

象とすべきかどうか検討すべき｡検討にあたっては､疾患ごとに､進行する

のか､症状に波があるのか整理する必要がある｡また､症例データの収集に

ついても､研究の観点から､重症者のデータだけでよいのか､軽症者の例も

必要なのか､整理すべきO(再掲)

◇臨床調査個人票を配布して書き込むのではなく､今は ITの時代なので､

全部Webで入力すべき｡

◇難病医療の拠点病院化と難病患者登録は表裏一体をなすものであり､拠点

病院制度がうまくいくためには､Web登録という形での患者登録の制度化が

必要である｡

ll



本日のWGで特に検討していただきたい事項

○ 新 ･難病医療拠点病院 (総合型)については､現行の拠点病院が果たして

いる機能をそのまま移管するのではなく､他の医療機関で診断がつかないよ

うな様々な領域の難病患者に対し高度専門的な診断 .治療を行う拠点的な機

能を持たせることについてどう考えるか｡

また､都道府県の実情に応じて疾患群別の拠点病院 (特定領域型)を設置

できるようにすることについてどう考えるか｡

L引き続き現行の拠点病院にも一定の機能を果たしていただくことについて

どう考えるか｡その場合､当該病院が果たすべき役割は何か｡

いずれの場合も難病患者の症例登録は新 ･難病医療拠点病院 (総合型に限

る｡)が担うことについてどう考えるか｡

○ 前回のWGにおいて､｢地域における難病医療の均てん化を図るため､専門

医と地域の家庭医の役割分担を明確化して､治療連携をすべきではないか｣

との提案をしたところであるが､具体的な方法としてどのような方法が考え

られるか｡

○ 前回のW Gにおいて､｢地域で生活する難病患者が､医療､福祉､介護サー

ビス等を円滑に利用できるよう､難病医療地域基幹病院く仮称〉を中心として､

二次医療圏ごとに､地域難病医療連絡協議会く仮称〉を設置｣することを提案

したところであるが､二次医療圏ごとに､保健所を中心として地域難病医療

連絡協議会く仮称〉を設置し､保健所が家庭医､福祉､介護サービス事業者等

の関係機関のネットワークの構築を担うことについてどう考えるかa

O 個別の退院調整については､基本的に医療機関を中心に対応することとし､

対応困難なケースについては､地域難病医療連絡協議会く仮称〉のネットワー

クを活用して対応方法を検討することについてどう考えるか｡

○ 一方､難病医療コーディネーター (難病医療専門員改め)は､入院患者の

退院調整を行うとともに､在宅難病患者の受入れの調整を行うことについて

どう考えるか｡

12



[二重 車 :二]

難病研究の在り方

1.難病医療研究の対象について

○ 研究の対象については､幅広く全ての希少･難治性疾患を対象とすべきで

はないか｡

○ 臨床調査研究分野と研究奨励分野の区分けについてどのように考えるか0

2.難病医療研究の重点化について

○ 難病医療研究の最終目標として､治療法開発､創薬を重点的に目指すべき

ではないか｡

○ 効果的な創薬につなげるため､研究費の適正な評価と重点投資が必要では

ないか｡

○ 効果的な臨床研究から治験に移行するため必要な施策はどのようなもの

か｡

:<wGにおける主な意見>

:◇ 申請時に研究の計画や体制､過去の実績等の提出を求めるなど､補助金の

･ 審査を厳格化し､研究の質の向上を図るべき｡

ll

入するのか､事業の経営の観点から管理する仕組みが必要｡

:◇ 疾病登録等を患者と連携して行うため､すべての疾患について患者団体を､

F 立ち上げることが必要｡

｢◇ 当事者の組織の在り方について､研究者･医療従事者と認識を共有するこL
: とが必要ではないか｡

:◇ 研究成果をまとめ､研究誌を創刊することが必要｡l
【

3.総合的な難病研究の実施について

○ 関係者､関係各省等が一体となった難病研究開発の総合戦略が必要ではな

いか｡

○ 難病患者が治験を含めた研究に参加しやすくなるような仕掛けが必要で

はないか｡

○ 製薬企業等が難病医薬品開発に積極的に参加しやすくなるための環境整

備としてどのようなものが必要か｡
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4.研究成果等の還元について

○ 研究の進捗状況､成果を､患者､国民にわかりやすく伝えることが必要で

はないか｡

○ 患者にとって､研究成果が還元されていることを実感できるような仕組み

はどのようなものか｡

Il-~~---~~~~~~~L'~~1-~~~~-JLIL~~-I--~~-~~~1-I-I-I-~~~-~~~~~~~'-~-I-~~-~L--Ill--~-~-l-l
ミ<WGにおける主な意見>l
:◇患者も研究に協力したのだから､研究の進捗状況をできるだけわかりやす

● く説明してもらえる機会を設けてほしい｡

5.難病研究の国際連携の在り方について

O EUオープアネット､米国cDCとの連携が必要ではないか｡

○ 創薬､患者団体支援の観点からも､国際共同が必要でないか｡

<wGにおける主な意見>

◇ 日本も体制を整えた上で､CDCやEUオーフアネットなどの希少疾患の

ネットワークやオフィスと連携をとるべき｡
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本日のWGで特に検討していただきたい事項

○ 難病医療研究の重点化については､治療法の開発の中でも特に医師主導治

験を行う創薬実用化研究を推進する必要があるのではないか｡
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小児慢性特定疾患治療研究事業の対象疾患の トランジションの在り方

1.難病対策の対象とすることについて

小慢対象疾患(514疾患)のうち､難病対策の対象ともすべき疾患の考え方はどのような

ものか｡

2.対応する医療機関の課題について

成人後に､小児期からのかかりつけの医師及び成人疾患の診療に携わる医師が診療する

ことについて､どのような課題があり､どのような対応が必要となるのか｡

3.治療研究データの連続性の課題について

現行の小慢事業の収集データと特定事業のデータの連続性.整合性を取る必要があると

考えるが､考慮すべき事項はどのようなものがあるのか｡

4.総合的な難病施策実施にあたっての課題について

総合的な難病施策の実施を検討する際に､特に､小慢事業トランジション患者に対して

配慮すべき事項はあるのか｡
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福島構成員提出資料 J 参考資料 1 F:;oi2/Zla
Ver1.0

第 3回難病研究 ･医療ワーキンググループ 配布予定資料についての意見

現在すでにある仕組みを､現状と法に基づき､フルに活用すべきですD新たに費用や時間

のかかる構想は､やめたほうがよいと考えます｡

資料 3｢本 日のWGで特に検討していただきたい事項Jについて

○ 米国及び欧州における ｢希少疾患｣の ｢希少性｣の判断基準からすれば､｢国内の患者

数が概ね 5万人未満｣という我が国の基準は､適当なのかo(再掲)

- ｢希少疾患｣｢難病｣｢特定疾患｣の概念について明確にしておくべきということは､

前回WGでも指摘した通 りです｡

･r希少｣とは､患者数が限られているということO

･｢難病｣とは､患者数とは関係のない､ある意味､文学的な表現である｡

･｢特定｣とは､政策的 ･医学的に､特に一定の意図をもって指示する場合である｡上の

2概念とは関係ない｡

これらの概念を明確に区別した上で議論し､また判断すべきですD患者数 5万という基

準が適当かどうかは､判定する立場によって､全く異なります｡数万人程度､としてお

いてはいかがでしょうか｡5万 1千人ならどうかという議論はばかげています｡

O ｢今後の難病対策の在 り方について (中間報告)｣(平成 14年 8月 23日厚生科学審議会

疾病対策部会難病対策委員会)において､｢(医療費助成の)対象となった後で患者数が

5万人を上回,つた疾患やミ特定疾患に指定された当時と比較して治療成績等の面で大き

く状況が変化したと考えられる疾患については､当該疾患に対する治療成績をはじめ患

者の療養環境の改善等総合的な観点から､引き続き特定疾患として取り扱うことが適当

かどうか定期的に評価を行うことについて検討する必要があるJとされていることにつ

いて､どう考えるかO

- 上で述べたように､｢特定｣という場合には一定の政策的･医学的な意図が伴うため､

定期的に評価を行うことは当然です｡そして､政策的 ･医学的意図をきわめて明確かつ

具体的に規定した上､目標を設定し､それを管理しなければなりません｡

○ 専門医と地域で日常的な診療を担っていただく家庭医との連携を図るため､どのような

取組が考えられるか｡
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- 上で述べたように､特定機能病院の責務と学会の役割について､強化すべきです｡す

なわち特定機能病院は､全ての希少疾患､難病および特定疾患について対応する責任を

果たすべきであり､これは各地域における最終病院という意味から､また教育の観点か

らも重要ですo法に基づき､責務を果たさせるべきです｡市中病院との連携を､責任も

って進める必要があります｡専門医を擁していない場合には､地域の専門医や他の特定

機能病院または難病医療拠点病院から応援あるいは対診を依頼するようにします｡これ

らの調整については､地域難病医療連絡協議会が機能すべきですDまた学会は責任を持

って､診断基準そして診療ガイ ドラインの作成 ･普及に努めるべきです｡

資料4 ｢本日のWGで特に検討していただきたい事項｣について

○ 前回のWGにおいて､｢地域における難病医療の均てん化を図るため､専門医と地域の

家庭医の役割分担を明確化して､治療連携をすべきではないか｣との据案をしたところ

であるが､具体的な方法としてどのような方法が考えられるか｡

- 前回WGでも指摘したように､総合病院である全ての特定機能病院､特に大学病院

では､全ての難病に対応すべきです｡専門医を擁していない場合､専門医の対診を依頼

するか､近隣同病院を紹介できるようにするべきです｡また､特定機能病院以外に難病

医療拠点病院を設ける場合､全ての難病に対応できる施設はまれな場合もありうると考

えられます｡場合によっては､疾患別とすることもあり得ます.特定機能病院では地域

連携重を置いているはずなので､この仕組みを十分活用させるべきです｡難病の診療体

制､つまり担当専門医 ･紹介専門医については地域 (県 ･市 ･町 ･村)の医師会に提出

し､情報をシェアすべきです｡また難病に関する連携の在 り方については､各地の医師

会と特定機能病院専門医との間で､適切な仕組みを作るべきですo

O 前回のWGにおいて､｢地域で生活する難病患者が､医療､福祉､介護サービス等を円

滑に利用できるよう､難病医療地域基幹病院<仮称>を中心として､二次医療圏ごとに､

地域難病医療連絡協議会<仮称>を設置｣することを提案したところであるが､二次医

療圏ごとに､保健所を中心として地域難病医療連絡協議会<仮称>を設置し､保健所が

家庭医､福祉､介護サービス事業者等の関係機関のネットワークの構築を担うことにつ

いてどう考えるか｡

- 保健所の活用は､日本独自の仕組みとしてきわめて重要です｡保健所のスタッフ(医

師､看護師､保健師等)を対象に､全国共通の希少､難病､特定疾患に関する教育プロ

グラムを開発し､研修会を開催､また修了証を発行するなどして､レベルを維持さらに

2/3
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高めるようすべきです｡｢難病医療ケアマネジャー｣資格など､難病医療に関する資格制

度を定めるのも一つの方法と考えます｡また､地域難病医療連絡協議会の構成について

特定機能病院が関わらないのは､職務怠慢であるといわざるを得ません｡

○ 個別の退院調整については､基本的に医療機関を中心に対応することとし､対応困難な

ケースについては､地域難病医療連絡協議会<仮称>で対応を検討することについてど

う考えるか｡

- ｢個別の退院調整｣特に ｢対応困難なケース｣の具体的なイメージがつかめず､意味

がはっきりわかりません｡退院療養指導規則というものもあるというものもあるし､ま

た介護サービス等も相当に充実しているので､基本的には､特定機能病院ないし指定難

病拠点病院と地域の家庭医､保健所の連携により､個別に､また機動的に､退院する患

者を中心にケースワーカーを含め調整し､兵学的な治療ないしケア方針の決定を行うよ

うにすればよいと考えます｡上で述べた ｢難病医療ケアマネジャー｣などの制度を設け

ておけば､ここで指揮を執ることも考えられます｡

○ 一方､難病医療コーディネータ (難病医療専門員改め)は､入院患者の退院調整を行う

とともに､在宅難病患者の受け入れの調整を行うことについてどう考えるか｡

-上で述べた r難病医療ケアマネジャー｣は､この ｢難病医療コーディネータJと置き

換えていただいても結構です.

資料5 ｢5.難病研究の国際連携の在り方について <WGにおける主な意見>｣につい

て

◇ 日本にも体制を整えたうえで､CDCや EUオーファネットなどの希少疾患のネットワ

ークやオフィスと連携をとるべき｡

-前回WGでも述べましたが､米国では希少疾患研究対策室 (OfaceofRareDiseases

Research:ORDR)が国立衛生研究所 (NationallnstltuteOfHealth:NTH)内に設置さ

れ､希少疾患に特化した研究の推進支援を行っているほか､ORDR主導の下､治療を目

的とした臨床試験を推進する､希少疾患臨床研究ネットワーク (RareDISeaSeSClinical

ResearchNetwollk:RDCRN)が構築されています (児玉知子 et.al.難病 ･希少疾患対策

の国際的動向.保健医療科学.2011,60(2):105-111).CDCやEUオーフアネットだけ

でなく､これらとも連携をとっていく必要があると考えます｡

3/3
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資料 4 難病医療の質の向上のための医療提供体制の在り方

4. 難病号台療研究センター<仮称>の設置

難病治療研究センターは不要である｡ナショナルセンターの役割として挙げられているも

のを､すでにあるナショナルセンターが一体どれだけできているか､甚だ疑問である.無

駄なことをしてはならないO- か所にそんなものを作っても､全国の患者に益することは

ない｡あくまで特定機能病院に難病治療機能の強化 ･拡充をさせる｡医療法上そうすべき

であるoそうしない病院は承認を取り消せばよい.

5. 難病患者登録の実施

疾病登録とは､調査票記入 (ないしWeb入力)をもって事足れりというものではないoま

ず､精密な研究計画書 (プロトコル)が必要である｡目的はpopulationbaseのoutcomes

research､アウトカム研究である.初年度は対象疾患すべてについてプロトコルを作成する｡

確定したものから順次､登録票､調査票を作成し､システム開発を行う｡疾患ごとに全体

会議を開催してキックオフし､周知し､倫理委員会で承認されれば登録開始となる｡そう

いう意味で､疾病登録は臨床試験となんら変わらない｡1CH-GCPに則して行わねばならな

いし､臨床試験登録もしなければならないoこの登録事業から､臨床試堺を常時効率的に

立ち上げることが可能となる｡登録のための登録ではない｡

登録は､特定機能病院の義務とする｡全ての患者は､診断の確定､治療法の指示､そして

定期的なフォローアップ､転帰調査は特定機能病院で行う.登録終了後は指示された治療

を家庭医､近くの市中病院で行えばよい｡家庭医､一般病院で診断された場合は､いった

ん特定機能病院-紹介されねばならないO疾病登録には紹介医コー ドもデータとして入力

されねばならない.プロトコルができたものから順次スター トすればよい｡

疾病登録 (コホー ト研究またはレジス トリーアウトカム調査)プロトコルは学会より申請さ

せるO学会は研究班を構成し､代表研究者を指名し､事前に登録し､所定の期限内にプロ

トコルをもって申請する｡プロトコル以外に準備すべき書類は､研究組織､年間登録予定

症例数､当該疾患に関する研究業旗 (過去十年内の論文)､当該疾患の治療成績.なお､プ

ロトコルはICH-GCP指定の構成とし､別に詳細な作成要領を定め､その要領に従って作成

する｡

-資料 5-のコメントp.3参照
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資料 5 難病研究のあり方

① 従来型の科研費申請書類は全面的に萌めねばならないO申請において作文を許してはな

らないからである｡臨床研究計画書 (プロトコル)をもって申請させるようにしなけれ

ばならない (これは､実態調査､疾病登録 (コホー ト研究､レジス トリー)､予後調査､

臨床試験すべてについて適用されるべきである)｡

プロトコルがすべて!

･プロトコルのJ+JTい臨床研究はありも-i:iLヽ

･Right-
HypQthesis仮説が充分な根拠をもってし､ること

Design仮説を検言正できるデザインであること
Practice臨床試験破壊要因がないこと

Ex..医師または患者の恋意的判断

② 論文出版目録をのみもって､実績として評価してはならない｡実額とは､治療成競 ･予

後であり､その調査の報告書 (これこそは論文で可)をもってするべきである｡

③ 患者さん､国民にとっての成果とは､あくまで成唐の有意な向上､予後の改善である｡

④ あらゆる事業において必ず目標を設定し､目標を管理して進捗をフォローし､所定の期

日において､達成､成果を評価しなければならない｡よって､強力なマネジメン トが必

須であり､またそのために必ずマネジメン トオフィスを置いて､マネジメントを行わね

ばならない｡文科省の橋渡し研究支援推進プログラム (平成 19-23年)においては､

各拠点からプログラム実施期間中 (5年間)に､少なくとも､大学オリジナルシーズ 2

件について､薬事法に基づく治験を開始しなければならないという過酷な目標を課し､

すべての拠点がクリアして､薬事承認に至る開発品目も出てきた｡

⑤ 全ての研究対象疾患において､明確な目標を設定しなければならない｡または目標を設

定した上で､その日標を達成するための提案七して申請させるべきである｡目標とは例

えば､診断法の開発､診断基準の作成､予後向上､QOL改善､医療の満足度向上､介

護者 (家族)の負担度の軽減､医療費の低減､予防法の開発等々が挙げられるoつまり､

必ずしも医薬品の開発を目標とすればよいというわけではない｡医療全体からみるべき

であるOそれが CllnicalSclenCeであるo



2012/6/13

福島 雅典
Ver.1.0

臨床科学 ClinicaIScience

人間の健康に関するあらゆる問是夏の解決に

必要な知識と､新たなそれを生み出す方法の体系

-望ましい目標を達成するために必要かつ

適切な手段と道筋を明らかにするとともに

疾病制圧に向けて
-予後向上 .便益/リスクの極大化

iJpJ=J;弓舞桝)7'ルタイム嘩 書-_
State-ofJ.the-Art

臨床科学の座標軸 野享_#=J.ta

言 ∵ 十 : ∵ ∴ -i一田方JIt且真夏:■主 語断法の症候 病相 身子病理,gT実と開発Ljirl Jtq痛売≧病理莞生 ia子音暇 重病回 男子e的

ゴール :予後向上

邑■おI;コの 真地 上で評価

1
性挽 Jl̂ ント発生率.要介護率 など)

⑥ 治療法開発､創薬に偏ることは､患者不在に他ならない｡創薬研究はしばしば幻想に過

ぎない｡

⑦ 開発にかかる研究についての募集の在り方は､すでに昨年の厚労省 難病 ･がん等疾患

分野の医療の実用化研究事業の申請において実行したとおりであり､現在STEPlで 4

課題､STEP2で 5課題が研究進行中である｡因みに前者は､治験に入るための前臨床

研究 (GMP､GLP)､後者は治験の実施を課している｡このうちのいくつかは､必ず薬

事承認をとるであろうOこれは､文科省の橋渡し研究支援推進プログラムのマネジメン

ト手法を適用したものであるo

(参 わからない人のためにあえて追記するが､薬事法に基づかない創薬はありえない｡研究

者には､出口のない臨床研究をさせるべきではない｡
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薬事法 ⇒ EEE際商品 ⅠCH.GCP

く目的)

際 と

第 14;た

夢
品質管理も

有効性と安全性データの

借換性保証もない"もの"杏

人に投与することは

1, 難病医療研究の対象について

○ 研究の対象については､幅広く全ての希少 ･難治性疾患を対象とすべきではない

かO

-その通 り｡全てを対象として研究を公募すればよい｡

○ 臨床調査研究分野と研究奨励分野の区分けについてどのように考えるか｡

一研究段階 (実態調査､疾病登録､予後調査､臨床試験)別に募集すべきである｡

臨床調査研究分野と研究奨励分野の区分はナンセンスである｡

予算投入の意思決定ステップ-3研究段階

･実態調査 -治療､患者の生活､介護etc.

･疾病登録

･予後調査

･臨床試験
相槌研究...イメージング､バイオマーカ堀 etc.

予算投入の3原則-1研究中帯と審李

ブロワ ルベース 科轡 青書式 p

申請書類

･ 概要書､プロトコル､説明同意文書

･ 研究組織､研究者名簿

･ 治療成績､レジストリー
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2. 難病医療研究の重点化について

○ 難病医療研究の最終目標 として､治療法開発､創薬を重点的に目指すべきではな

いかO

-すでに述べた (⑥)｡なんでも治療法開発､創案 という発想は貧弱であるOあく

まで 目標を設定し､その達成のために研究事業を進めるべきである｡臨床科学の＼

パラダイムを理解すべきであるo

O 効果的な創薬につなげるため､研究費の適正な評価 と重点投資が必要ではないか｡

-すでに述べた (⑦)｡

○ 効果的な臨床研究から治験に移行するため必要な施策はどのようなものかO

-すでに述べた (⑧)O薬事法に基づかない ｢臨床研究｣は駆逐せねばならないO

このような発想がいかにイノベーションを阻んでいるか知るべきである｡薬事法

外の臨床研究から生まれるものはゼロである｡開発に幻想を抱いてはならない｡

この設問は無知ゆえに出てきたことを知るべきである｡その証拠はすでに述べた

(④､⑦)｡医薬品の開発は国際的に法に基づいて行 う事業であり ｢研究｣ではな

い｡開発 ごっこはやめさせねばならない｡

･夢
医薬品.医療機器.医療技術の臨床開発は､そ

もそも個人の関心.興味に駆動される､いわゆる

研究ではない.市販に向けて､B]際的に法律に

基づいて当局からの承認取得を前提として行T:i

う事業かつ法的プロセスである.

薬事法外のいわゆる■'臨床研究に関する倫理相計Yによる

･申

pレギユラト1)-.サイエンスは,人間性に

基づいて､その暗点で可能な最高水準の厳

密性を求める科学であり,その厳密さは法に

3. 総合的な難病研究の実施について

○ 関係者､関係各省等が一体となった難病研究開発の総合戦略が必要ではないかO

-医療法の特定機能病院に関する規定 (第 16条 3)を､実効性あるように適用し､

4/7
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厳格にマネジメン トすることに尽きる｡特定機能病院は､その成果に応じて格付

けして､診療報酬に開発 ･評価加算を2%上限に認める｡例えば3年毎に査定する

ことで､治療法開発 ･評価-の国からの予算投入はゼロにできる｡何でもかんで

も国費を投入すればよいというものではないO-銭も使わずに予後向上､QOL向

上､満足度向上､家族負担軽減につながる施策を考案するように智慧を出すべき

であるD

医療法

第4章 病院､診療所及び助産所

■十度 医療を E]供 -

-●慧 禦 濫 病室 艶 凍 ｣ 感 定

雷 諾 :芸 諾 胡琵窪讃芸妓 プログラム監 護 藍 茸ll 蛾 .㌫ 蒜毒血 ㌻

○ 美佳病患者が治験を含めた研究に参加しやすくなるような仕掛けが必要ではないか.

-意義ある研究には､患者さんたちは参加してくれます｡要は開発案件､プロト

コル次第｡医師､研究者､行政はその理をよくわきまえるべきである｡

○ 製薬企業等が難病医薬品開発に積極的に参加しやすくなるための環境整備として

どのようなものが必要か.

-まず希少と難病を区別するべきである｡希少疾患は薬事法上 5万人とされ､オ

ーファン指定はすでにあるoRareDiseasesに対する創薬は､メーカーも収益につ

ながる可能性があれば参入する｡もうからなくても損をしなければ開発を手掛け

るという姿勢の企業もある｡企業の臨床開発が低コス トで可能となる仕組みの構

築は､現在文科省が進める橋渡し研究加速ネットワークプログラムがその一つの

回答であるo

l. アカデミアの開発力を徹底的に強化すること｡

2. 開発を促進しようとする対象難病についての優先的治験相談､優先審査､と

くにplVOtal治験についてはPhaseIIで承認し､PhaseIIIを承認条件とするO

有効性が限られる場合は適応をしぼればよいO但しこの点については一律に

577
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適用すべきではないo例えば致死性の特に重篤な疾患には､適用可能である.

3. 開発を促進しようとする対象難病に対する診断､治療薬､医学機器について

の特許の優遇策､例えば特許期間の延長､治験に入った場合に 5年延長を認

める｡先発医薬品の優遇策｡

4. 税制面での優遇｡難病に対する診断､治療薬研究､開発､販売すべてについ

て､厳格な審査によって減免措置を講ずる｡

他にも考えればいくらでも出てきますが､本日は3時a.皿.を過ぎたのでこれまで｡

研究成果等の還元について

○ 研究の進捗状況､成果を､患者､国民にわかりやすく伝えることが必要ではない

かD

→ (例)JournalofRareDiseaseを創刊する｡厚労科研費､文科科研費､経産研

究助成費等を使って行った研究成果の発表は､同誌に出版することを義務化し､

同書志を国際 トップジャーナルに育てる.日本語ダイジェス トを作成し､わかりや

すく解説する｡例えば､希少 ･難治性疾患ジャーナルを発刊する.

0 患者にとって､研究成果が還元されていることを実感できるような仕組みはどの

ようなものか｡

-米国議会はがん対策における目
標を議論 し ､国民の要望に応え､
1980年代中ごろの議会決議によっ
て､NCIはPDQ◎(世界最大のが
ん研究成果情報データベースを開
発 し ､ 全 世 界 に 公 開 した
(httpI//Wwwcancer,gov/cancerto

pies/pdqJ)｡(公財)先端医療振興
財団臨床研究情報センターでは､
米国政府 NCIと契約し､完全日本
語版をWeb配信している (がん情報サイ ト: http://Cancerlnfo.tri-kobe.org/)｡

これにならって､データベースを開発 し公開すること を 強 く勧 める｡すなわち､

希少 ･難病情報サイトの開設であ る｡

6/7
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難病研究の国際連携の在り方について

O EUオーファネット､米国CDCとの連携が必要ではないか｡

-上述の(∋トップジャーナル創刊

② 患者用ジャーナル (英語版)創刊

③ 専門ウェブサイ ト (英語版)解説 が日本側の条件となる｡

希少 ･難病について関連各学会同士が連携を促進する｡そのために､学会､研究

者間の交流に対して､学会からの交流プログラムを公募し､計画申請を厳格に審

査して､補助金を出す｡

海外機関 ･団体との交流は､日本側のカウンターパー ト･団体が重要で､その能

力を持っていなければならない｡必要条件をきちっと見極めなければ何の益も生

まない｡
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資料 6 小児慢性特定疾患治療研究事業の対象疾患のトランジションの在り方

1. 難病対策の対象とすることについて

○ 小児憤性特定疾患 (514疾患)のうち､難病対策の対象ともすべき疾患の考え方は

どのようなものか｡

一業軽病の定義 :成人も含めた統一的 ･全般的なものにしておくべきであるO

● 治癒的なす台療法のないもの､あるいはあっても効果が限定的であり､発

達障害が残るかまたは致死的であるものすべて｡

● 適切な治療法がないものおよび治療法があっても限定的であり､発達障

害が残るものはすべて｡

● 治療法があるが.7台療を続けねばならないものすべて.

注記-:適切な治療法があり､効果が治癒的である.ものは指定しないo

O 成人期には患者数が多い疾患等について､どのように考えるかO

-当然小障害は固定していると考えられる｡

5万人以下であれば希少疾患にカテゴライズされる｡よって障害者対策に組み込

むことになる｡

2. 20歳未満の難病患者に関する課題について

○ 小慢対象疾患 (514疾患)のうち､新たな難病対策の中で対象となる疾患の20歳

未満の患者に対しての医療費助成等のサービスは､どちらの制度で据供すること

とすべきか｡

-小児慢性特定疾患治療研究事業による助成サービスが受けられるようにすべき

､である｡理由 :法律的な成人の定義による｡

3, 対応する医療機関の課題について

○ 成人になっても､小児期からのかかりつけの医療機関が診療することについて､

どのような課題があり､どのような対応が必要となるのか｡

-小児期のかかりつけ医が治療できる場合は継続､できない場合は他院-紹介す

1/2

12



2012/6/13

福島 雅典
Ver,1.0

ればよい｡専門医との連携の仕組みはすでに論じたQ

治療研究データの連続性の課題について

○ 現行の小慢事業の収集データと特定事業のデータの連続性 ･整合性を取る必要が

あると考えるが､考慮すべき事項はどのようなものがあるのか.

→小児がん分野に限らず､すべてをナショナルセンターである成育医療センター

に集中すべきであるo千葉県がんセンターがすべきではないD千葉県がんセンタ

ーにデータベースがあることには､疾病対策上の正当性はない｡

総合的な難病施策実施にあたっての課題について

○ 練合的な難病施策の実施を検討する際に､特に､小慢事業 トランジション患者に

対して配慮すべき事項はあるのか｡

-プロトコルを作成し､ トランジション患者を疾病登録し､実態調査を行うべき

である｡問題点を洗い出すための調査を行うことを提案する｡ トランジション患

者､むしろ適格規準として トランジション期を定義して疾患ごとに登録して､実

態調査を行う｡同時に担当医にアンケー ト調査を行う｡



臨床開発への戦略的投資マトリクスとマネジメント1
治 療 法 開 発

疾患実体 診断技術 実態調査 アウトカム調査
解明 開発 疾患登録 予後因子解析 臨床試鹸

アルツハイマー

脳卒中

糖尿病 ･透析

･失明

がん

心筋梗塞

関節障害

新興感染:AIDS

食:BSE

環境:アスベスト

アレルギー

I



臨床開発への戦略的投資マトリクスとマネジメント2

疾患実体解明

診断技術開発

査

録

圭

析

調

登

調

解

態

患

ム

子

美

疾

榊

棚

l

l

治

療

法

開

発

l 酎 試験



保健医療科学 2011Ⅵ)1.60No.2p.105-111

<,%説>

難病 ･希少疾患対策の国際的な動向
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抄重責

近年.希少性ゆえに治療や医薬品開発が進まない稚病疾患領域において,国際的なネットワークを構築することで病態把

纏や医薬品開発を促進しようとする動きが高まっている 欧州では1999年以降,EU加盟国各国政府共同の希少疾患対策

が進められており.掛 こオープアネットOrpllanetを中心とした疾患 ･研究情報の一元化が注目される 米国では欧州や開

発国を含めた世界市場をターゲットとした研究戦略が展開されており.今後は我が国の研究開発においでも世界的な動きを

視野に入れた中長期的プランが必要と考えられる.また,患者が観織化されにくい希少疾患においては,多くの希少疾患患

者を統括した巨大組織が形成され‥患者権利の保護や治験に係る有害事象情報公開等のあり方について,行政,医療凍供者

研究者らのパートナーとして重要な役割を担いつつある この気運により,これまで不可能とされてきた杜痛の本格的治療

に光明がさすことが期待される

キーワード:希少疾息 維病治療開発.国際ネットワーク,国際動向.点者組織

Abstract

lnrecentyears,progresshasbeenmadeinresearchonrarediseases,forwhichnewdrugdevelopmenthaslongbeen

limitedduetorarity,byestablishingaglobalnetworkEuropeancountriesstartedcollaborationforrarediseaseprojectswith

theirown nationalplansin1999andtheirOrphanetwebsiteisagreatresourceforpatientsandresearchers.TheUSalso

launchedastrategicplanfororphandrugdevelopmentinawiderregionalSettingthtJapanshollldconsider,haddition,large-

scalepatientorganizations,inwhichpeoplewith,variousrarediseasesgatherandshareinformation,havebeenestablished

aspartnersplayinganimportantroleforprotectingpatientrightsandencouraglnggOVernmenS,healthcareproviders,and
researcherstodiscloseinformationonclinicaltrials.
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Ⅰ.はじめに

近年,希少性ゆえに治療や医薬品開発が進まない薙病

疾患領域において.国際的なネットワークを構築すること

で病態把塩や医薬品開発を促進しようとする動きが高まっ

ている.日本では厚生労働省健康局疾病対策課の所韓とし

て難病対策 (研究費補助含め)が進められているが (平成

22年度より経絡性疾点克服研究事業事務は国立保健医療

科学院が担っている).今日の薙病対策の発端となったの

は昭和30年初頭に多発したスモン病である.昭和47年度

に ｢難病対策要綱｣がまとめられ,調査研究の対象疾息は,

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

化症および耗治性の肝炎の8疾患とされ,うち4疾患 (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)は医療棄自己負担軽減が図られた[11

平成7年に稚病対策の現状が評価された薦果,特定疾患

対策の重点的かつ効率的な施策の充実と推進を図るため,

対象疾息として取り上げる範囲を①稀少性●,③原因不明,

③効果的な治療法兼確立 ④生活面への長期にわたる支

悼 (長期療養を必要とする),ノという4要素に基づいて明

確化され,地域における保健医療福祉の充実 ･連携や点者

のJQOL(生活の質)の向上をEl指した福祉施策の推進が

予算化された.

難治性疾患克服研究事業は目的ごとに大きく臨床調査

研究分野,重点研究分室臥 横断的基盤研究分取 研究奨励

分野である.研究領域については,特定疾患対策懇親会の

意見を踏まえて決定されており,がん,脳卒中.心臓瓶

進行性筋ジストロフィー,重症心身障害,精神病等のよう

に.既に他の事業で研究が組織的に行われているものは原

則として対象から除かれている.平成22年度は研究費助

成として姓治性疾患克服研究事業に100億円へと予算規模

が拡大され,研究奨励分野としてこれまで130疾患に取り

上げられていなかった希少疾患について,その実態把纏や

診断基準の作風 疾患概念の確立等を目指す研究が採択さ

れた.これらの疾息は即ち国際的に注目されている希少疾

患対策の対象疾息でもあり‥患者数が100万人に数名のよ

うな希少性の高い疾患における渡田解明や治療法開発を行

ううえでは,各国が協力して疾患に関する病態把纏と臨床

研究および治験を実施する体制作りが必要である

Ⅱ.研究方法

難病 ･希少疾患対策に関する米国,欧州各国の取り組み

について,関連法規や開始年度,優遇措置や医薬品開発に

開通する施策を比軟検討した 情報はインターネットおよ

び現地担当者インタビューにて収集し,国内において今後

期待される対策のあり方について検討した.

Ⅱ.結果

表1に日･米 ･欧の薙病定義と法規走および希少疾病用

医薬品指定制度の優遇措置を示す 難病 ･希少疾患対策の

対象定義は.日本とEUは患者のQOLにも考慮している

点で類似している.国内では1972年にすでに難病対策要

綱として施策の在り方について言及されてきたが.米国で

は2002年の希少疾患対策法.欧州では近年2009年に欧州

連合理事会の難病 ･希少疾患対策に関する勧告として進め

られている.欧州内の個別国での対応では,フランスや北

欧諸国において,すでに独自の体制が構築されて対策がす

すめられており,将にフランスの対策は欧州モデルとなっ

ている 治療開発については.日･米 ･欧のいずれも希少

医薬品関連法案による規定を受け,薙病 ･希少疾患治療開

発の契機となっており,各回いずれも臨床試験プロトコー

ル作成支援や優先的な容認膚査が行われている.

米国における希少疾患対策の概要を図1に示す 米国

では患者数が20万人未満 (約6.800疾患 ●息者数推計

2.500万人)が希少疾患対策の対象となっており,代謝異

常,神経雑痕 希少がんも含まれる.特色としては,希少

疾患の原因解明および治療法 (治療薬)開発に主眼が置

かれているところであり.特に遭伝子情報のデータベー

ス化と臨床データとのリンクについて整備が進んでいる

背景としては.1980年初期に患者家族による政府への希

少医薬品開発を求めた遊動を契機としてNORD(National
OrganizationforRal･eDiseases)というボランティア保健

団体による特殊な国家組織が形成されており‥患者アドポ

表 1 日･米･欧の難病定義と法規定および希少疾病用医者品指定
制度の倭遇措置

升病 耗少疾拙 策 希少性Jl(叙看取が概ね5老少せ̀ 1 兼少性Lll患者数が1万人
における対象親切 万人未満■ユ) (応香魚が20万人兼講) に5人以下)
(定義) 原田不明 有効な治療法が兼好立 有効な治療法が兼柾立

効果的な,B魁 が乗確立 生,TSに璽大なEg粗を及ぼ
生活面への長期にわたる す 非常に堅症な状盟
支坤(長#J)縦 を必貫と
とする)

政府機弧による姫荒 難病如熊天fFI(1972) 希少痕か 】熊法(2002) 卿 迎合理事会勧告
(2009)

希少医薬品関連法規 盈平温等の改正L3 希少疾病医集晶法 欧州希少匡弘品規制
(1993) QrpharLDrus OrpharLMBdkLnal

Act(1983) Product
RQgUlatbn(1999)

永琵後の独占販売権 再審丑斯閉廷長(魚10年)7年間 10年間

研究助成 啓掛 の2分の1を限度 全米および-喜隔外 EUおよび加ヨB]レベルで
の研究助成

8i制上のdE退位き 法人税坂の14%を取皮 相 研究★の正大60%の -
に 助成金を酸くZ# 研 羽板妊験
究★の15%の現象控政

令正手数料の 脚 等王手単科を約 PrBSCrlPtl0nDruEUserプロトコール作成支嬢判.
使道増ZE 25%割引 の免除 好町前審査の地 免除

販売敢短音茸手数料の50
%免除
振亮泉堵後の票掛こかか
る手棚の60%免酸
く中小企葉のみ)

(注Te)

誕1希少性を欧州定義に則った額合 1万人あたり米Eg7人未満.日東 4人未満

i芦2薬事法第 77桑の2において希少疾病用医薬品又は希少疾病用医凍機器と蒋定

する要件として.r対象者の上限を5万人｣とされている

～汚3希少疾病用医薬品の研究開発促進を目的とした薬事法及び医薬品副作用故書救

済 ･研 究新発基金法の改正

I.Natl.Inst.PtlblicHealth,60(2):2011
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耗病 ･希少疾患対策の国際的な動向

(定義)患者数が20万人未満 (約6800疾患●患者数推計2500万人) 代封異常.神経
束病.希少がんを含む.

(特色)希少疾患の原田解明および治療法(治療藁)的発に主眼をtく 特に.il伝子偶
報のデータベース化と沈床データとのリンクについても真備が進んでいる.背泉

としては.T980年初期に患者宗族による政府への希少医薬品開発を求めた運動を

契枚とする.

1988年 希少医尭晶法(OrphanDrueAct)製薬企業に一定期印の排他的販売

穣付与と研究例発に対する税制便通諸tを臭施 以来.340以上の希少蔑愚海瀬法が

FDAによって搾可
1983年 NORD(Natl0nell0rganIZatlOnforRareDJSeaSe)世立
1993年(1989年-)希少疾患研究対策皇(OfRcoofRareDISeaSE)SRosoarGh)股IE:

米国保健梓祉手下の国立ai生研究所(Nat10nalrnstLtuteofHealth)内にて.希少疾

患に特化した研究の推進支援を目的とする.研究に関する捷書および研究*の助成･

調整.研究者支頒(教育新修).息者 豪族への絹報捷供等を行う
抑 2年 脚 注 (Ra柑 DIS8aS8SActof200 2).上妃鵬 の法制化

(治点を目的とする路床研究稚漣)

2003年希少疾患臨床研究ネットワ･-1
(RareDJSeaS8SCIlnlCalRBSOarChNetwork.RDCRN)
全米津床研究卯建施設をネットワーク化(国立研究所7施世が運営賦与).登簿者約

5.000人(2009年10月).主に疾患タイプごとに複数の医才 研究帆運搬 がコンソ

ーシアムを結成し.防床研究を実施(5年P)酎iEr予井約102億円)

点者支援クループとの協軸.各コンソーシアムは研究中ffにあたり患者グjLJ-プをパ

ートナーとすることが原則 ネットワーク運営や戦略に直接関与する.CoarltrOnOf
PatlentAdvocacyGroups(CPAG)が愚者グループを包括し.メン/ト は通年で

ミーティングを行っている 城長牲RDCRN三重苦委具合における投窯溝を有する.

Iph■5■lraコ03-21
■■

l
ly lhEl

lI■

図 1 米国における希少疾患対策の概要

カシーや教育,政策への碇言等を行う代表的な全国規模の

患者組織でもある.さらに,治療開発においでは.1983

年希少医薬品法 (OrpllanI)rugAct)により.製薬企業に

一定期間の排他的販売権付与と研究開発に対する税制優

遇措置が実施されており.これまで340以上の希少疾患

治療法がFDA (FoodandDrugAdministratlOn)によっ

て認可されている.希少疾患研究対策室(0抗ceofRal･e

DiseasesResearch)が 1993年 (実際の活動は1989年から)

米国保健福祉省下の国立衛生研究所 (NationalTnstitute

ofHealth)内に設置され,希少疾点に特化した研究の推進

支援が行われている 具体的には研究に関する凍言およ

び研究費の助成 ･調整.研究者支援 (教育研修)‥患者 ･

家族-の情報碇供等が行われている これら職務は2002

年希少疾患対乗法 (RareDiseasesActof2002)として法

制化された.米国では.希少疾患臨床研究ネットワーク

(RareI)iseasesClinicalResearchNetwork:RDCRN)が

ORDR主導のもとに構築されており,治療を目的とした

臨床研究が推進されている.RDCENでは全米臨床研究関

連施設をネットワーク化 (国立研究所7施設が運営関与)

され.登録者約5,000人となっている.疾患タイプごとに

複数の医療 ･研究関連施設が19のコンソーシアム (95疾

患)を薦成し.臨床研究を実施している.対象疾息につい

ては,麦2に国内の粍治性疾患克服研究事業対象疾患と合

せて示す.米国対象疾患のうち.およそ7割は日本国内で

も臨床調査研究もしくは研究奨励分野でカバーされてい

る.これら米国での研究は5年間計画で予算は約102億円

である.さらに‥患者支援グループとの協働が推進され

ており,各コンソーシアムは研究申請にあたって患者グ

ループをパートナーとすることが原則となっている.息

者グループはネットワーク運営や戦略に直接関与してお

り,CPAG(CoalitionofPatientAdvocacyGroups)が患者

グループを統括し,メンバーは通年でミーティングを実施

議長はRDCRN運営委員会における投票権を有している.

奏2 米 国の希 少疾 患 研 究 コン ソー シア ム ･症候 群 と国内 研 究対 象

疾 患 の比 較 (注 )

米国 日本●

アンジェルマン.レット, アンジェルマン症候群

ブラダー･ウイリづ正使群 レット症候溌
コンソーシアム

プラター･ウイリー症候毛筆

希少自律神経性疾患 多系鹿妻緒症tMSA)

臨床研究コンソーシアム 圧受容器反射不全

自己免疫性自律神経ニユ-ロバシー

純粋自律神足不全症【PAF)

低髄液性体位性頻拍症候封(hPOTSl

ドパミンβヒドロキシラーゼ欠鉄症(DBHD)

脳血管形成不全 大脳海綿状血管腫の進行

コンソーシアム スタージ･ウェー/ト 症候鮮

遺伝性出血性未満血管披講症

神経学的チャネロJiシー ーAnderserrTawJl症候群

庵庶研究(CINCH)

非ジス トロフィー肪窮課症

ジス トニーコアリション 局所性ジス トニア

規郎ジス トニア

眼腹症牛

痘中性発声辞書

頭蓋韻面ジス トニア,版ジス トニア

粘液線毛クリアランスの
浅伝子疾患

腎結石ならびに骨不全の
辻伝的原因Z

同稜造血幹細胞移搬後の
免疫介在位疾患

世伝性ニューロパシーコン
ソーシアム

【シャルコー マリー･トゥース
病)tCMT)

ライソゾーム疾患
ネットワーク

原発性線毛機能不全(PCD)

去脆性練捷症(CF)

偽性低アル ドステロン症(PHA)

原発性高シュウ憩屍症

シスチン尿症

ジヒドロオキシアデニン尿症

Dent*

強皮症

閉ま性細気管支炎

晩発性急性グラフト封宿主病(GVHD】

CMTl.iE性辻伝性脱E6位ニューロパシー
CMT2.g推 汰伝位軸索ニューロパシー

CMT4.劣性池伝態ニユ-ロバシ-

ムコ多相症(MPSl

MPSサ疾患

ポンペ病

C型ニーマン･ピック病

地タンパク症

ウオルマン病

0

0
0●

0
0

0
0
⊂)

0

00●●●●●●遅発乳児製セロイ ドリボフステン症(LINCL)●
lV型ムコリピド-シス

へキソサミニダーゼ欠鉄症

77フリー病ニューロパシー

バッテン･ターナー筋ジス トロフィー

唾液腺がんの分子および 粘表皮がJL(MEG)

疫的 特徴 腺細 胞がんfACC】

嬢がん【ACC)
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米国 日米`

ネフローゼ症候群希少疾患 巣状分析値糸球体硬化症(FSGS)

海床研究ネットワーク #/J壌化型ネフローゼ症候軌MCDJおよび,
属性胃癌【MN)

北ffeミトコンドリア疾患 ミトコンドリア脂肪症･%恵アシト シス･脳●
コンソ-シアム 卒中様症候番(MELAS)

ミトコンドリア脳筋症(MNGIE) ●
レ-Jト池反位視線経E(LHON)･LHON●
およびジストニア.リー症候群

胸筋症 ●
硝筋症ALS様症候群 ●
ニューロパシー,運動失明.網膜色素変性症候
群INARP)

触 3臆憧リー症候執MlLS)

豪族性両側線条体サ死【FBSN)

自突ジストロフィー

CoQ欠ま■症

脳症

心脂肪症

白実ジストJ=フィー/尿細管疾患

乳児王症型脳筋症

ポルフィリン症希少疾患 ポルフィリン症 急性間欠性ポルフィリン症
醇床研究コンソーシアム (A=⊃)

異型ポルフィリン症(VP)

遺伝性コプロポルフィリン症(HCP)

アミノレプリン懐デヒドラターゼ欠妖怪ポル
フィリン症(ADP)

晩発性皮庸ポルフィリン症(POT)

赤芽球塾プロトポルフィリン症(EPP)

先天性ポルフィリン症 (CP)

原発性免疫不全症治療 原発性免疫不全症 f症初台免疫不全症
コンソーシアム tSCID)

ウイスコットアルドリッチ症候tttWAS)
使性肉芽牡症tCGD)

青島小脳失明症 脊Ri小脳失調症:SCA1.2.3.6

ステロールならびに
イソプレノイド病
コンソーシアム

屈兼E)路異常症
コンソーシアム

脈管炎F6床研究
コンソーシアム

●●●●●●●●●○

0

0

0

0

●●●●
C型ニーマン･ピック病

スミス･レムリ･オピッツ症候群

シェークレン･ラルソン症候群

メJてロン簡キナーゼ欠il癌

高ZgD症候群

月割ナん黄色鹿症(Cl7()

シトステロール血症

N-アセチルグルタミン蔽合成辞矧NAGS) ○
欠鉄症

カルバモイルリン髭合成酵素1(eps)欠班症 ○

オルニチントランスカルバミラーゼtOTC) ○
欠机症

アルギニノコハク酸合成酵素欠扶症
(古典型シトルリン血症)

シトリン欠tA症(2盤シトルリン血症)

アJL'ギ二ノコハク観リアーゼ欠鉄症
(アルギ二ノコハク筋尿症)

アルギナーゼ欠扶症(高アルギニン血症)

オルニチントランスロカーゼ欠扶症候毛筆
(HHH)

クエゲナ-肉芽ji癌(WG)

崇敬款的多発血管炎(MPA)

チャーク ストラウス症候が(CSS)

轟的性多発動脈炎(PANJ

高安動脈炎LTAK)

巨細胞(側頭)動脈炎rGCA)

'難治性疾患克朋研究事巣 ●蹄床妨査研究分野 ○研究奨励分野

0

00
0

0

●●●●●●法) 国内でlま130疾患が蜂床明室研究分野対象,214疾患が研究奨励分野対
象となっており.凍表は米国の対象疾患との王複があるものについて妃載

次 に, 欧 州 にお け る 錐 病 ･希 少 疾 患 対 策 につ い て 述 べ

る (図 2) 対 象 の定 義 は, 1万 人 に 5人 未 満 (05/10万 )

の発 症 率 で . 約 7,000種 類 と試 貸 され てお り. そ の多 くは

遺 伝 子 欠挽 も し くは周 産 期 や その後 の環 境 汚 染 が要 因 と

され て い る. 定 義 の 中 に は効 果 的治療 法 が な く, 初期 診 断

時 の ス ク リー ニ ング, そ の 後 の 効 果 的 処 置 が QOL向 上

寿 命 を の ば す もの を含 ん で お り.EU内 で 3.600万 人 の点

者 が い る こ とが想 定 され て い る. 特 色 と して は,EUにお

け る健 康 分 野 の研 究 プ ロ グ ラ ム にお い て 公 衆 衛 生 上 の 最

優 先 事 項 と され て い る こ とで . 健 康 消 梁者 保 護 稔 局 (The

耳eaユth&Consumel･SDl'rectorate-General;DGSANCO)

の も と に 欧 州 共 同 体 錐 病 ･希 少 疾 患 対 策 プ ロ グ ラ ム

(Community actiわnprogl･am On rare dlSeaSe)が施行さ

れ て い る. 対 策 プ ロ グ ラ ム は 1999年 -2003年 に ｢耗 病 に

関 す る知 識 の蓄 績 , 情報 入 手 手 段 の確 立 ｣ を達 成 し,2008

辛 -2013年 に ｢健 康 分 野 にお け る 第 二 次 欧州 共 同体 対 策 プ

ロ グ ラ ム｣ と して, 既存 の 欧州 稚病 情 報 ネ ッ トワー ク を通

じた情 報 の交 換 と欧州加 盟 国 にお け る各 国対 策案 の栄走 を

ね らって い る 対 策 プロ グ ラ ム の方 針 払 ① 耗病 に対 す る

認 識 と知 名 度 の改 亀 ◎ 雄 病 に対 す る EU加 盟 国そ れ ぞ れ

の 国家 プ ラ ン文政 ③ ヨー ロ ッパ 全 体 で の 強調 と連携 の強

化 で あ り. 研 究 を推 進 しつ つ 情 報 を共 有 し.専 門家 が対

応 で き る よ う欧州 レ フ ァ レ ン ス ネ ッ トワ ー クが 形 成 され

て い る こ の レ フ ァ レ ンス ネ ッ トワ ー ク はオ ー フ アネ ッ

(定兼)1万人に5人未満(05/10万)の発症率 約7.000種類(ほとんどが漣信子

欠礼 周産期やその後の現境汚染も要因) 効果的治療法がなく.初期診断時の

スクリ-二ンク,その後の効果的処iLがQOL向上.寿命をのはす EUで3.6CO
万人の患者を静定

(特色)EU健康研究プログラムにおいて公衆衛生上の鮒 先事項とされている.

(方針)①難病に対する琵碑と知名度の改善

◎難病に対するEU加盟国それぞれの国家プラン支援

@∃-Dツパ全体での強調と連叛の強化:研究を苔らに進め,珊報を共有し.香

門泉が剖応で巷るよう欧州レファレンスネットワーク形成,多国rE'lの専門家

難病センターの連携強化

･1999年rオーファンドラッグ親則｣(ReSUlatIOn(EC)No141/20000fthe

EuropeanParllamentandoftheCouncllof16Deoenめer19990norphan

rrKedk)lnaIprodLIE;tS】
･EUTaskFbc8Fb e【コsoases2004年7月設立 EUにおける公的機関 各

組親の韻臥 複床検査および診療(リファレンスセンター).実管預.ベストプラ

クティスのガイドライン作成 スクリーニング.診帆 ケア,疫学嗣査.EUレジ

ストリー(登鐘)ネットワーク化 7ドホック調査.EUレベルでの施策形成.衣
どを行う.

1オーファネット(Ordm t)希少疾患および治療薬(orphandruglのポータル

サイトであり.約8000疾患,専門センター約5,000機l臥ラボラトリー(検査機

闇.研究所)約5.400.専門家約1万5干名をネットワーク化するqr報データベー

ス事業である.患者.専門家だけでなく教案開発企業にも利用されている.

･EURORDIS(EuropeanOrganJZationforRareDISeaSeS)1997年設立さ

れたNGO 息者団体

フランスでは,｢公衆衛生政策に的する法律一｣における公衆衛生分野の重

点領域(2004-2008年)の1つ
｢希少疾病計画Jには疫学的知識の向上 治療へのアクセスの向上.オーフ
ァンドラッグ開発の取り租み.研究の促進などの重点事項が挙げられた.
これには病芦別こおける治験プログラムに対する助成金の支給やオーファ

ンドラッグを後援する企業に対する税制面での便通措辞も含まれる.≡
た患者等の佃租へのアクセスを向上させるため.フランス医薬品庁のウ
ェブサイトrL略希少疾病の治敬のリスト1994年以降の例外的利用許可
(コホー ト'調査日的)のリスト.その他院内製剤の一般的な情報が掲載

●(LOrn'2004-806du9ao〔It2004relatlVealapolltlqUedesante
publlqUe)

図2 欧州 (EU)lこおける希少疾患対策の競要
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I (Orphanet)のホームページ上で瞬時に検索され,患

者の解介や研究者間の情報交換に役立ち,国家間の専門家

や耗病セシターの連携を強イヒしている.同プログラムは

欧州委月余で採択され.予算は2008-2013年で3億 2.150

万 e (約400億 円),2009年単年度 4,848万 e (約 60億

円)である.EUでは,1999年にオーファンドラッグ規則

(Regulation(EC)No141′2000oftheEul'OPeanParliamellt

andoftheCouncilof16December19990norphan

medicinalproducts)が制定されて以降.希少医薬品の承

認が進んでいる また,EU 希少疾患対策チーム (Task

ForceRareDISeaSeS)において,各関連故紙の補助や臨

床検査 ･(リファレンスセンター),質の管現 ベストプラ

クティスのガイドライン作成,スクリーニング,診断,ケア,

疫学調査,レジス トリー (登録)･ネットワーク化 ･アド

ホック調査 EUレベルでの施策形嵐 などを行っている.

現在,DrSegoleneAym e氏が代表となっており.氏は

Orphanet代表者でもある.オー77ネットは.1996年に

仏保健省と仏国立衛生医学研究所によって開設された.希

少疾患および治療薬 (orphandrug)のボーダ)I,サイトで

あ り,約6000疾息 専門センター約 5000機関.ラボラ

トリー (検査機関 .研究所)約5,400.専門家約 1万5千

名をネットワーク化する情報データベース事業である.L2]

このサイトは患者.専門家だけでなく製薬開発企業にも利

用されている EURORI)IS(EuropeanOrganizationfol･

RareDISeaSeS)は1997年に設立されたNGOの点者組織

であり,米国NORDに匹敵する患者団体である

以Jl,米l乳 欧州を中心とした世界の粍病 ･希少疾患対

策について麦3に示す.施策としては.日本が世界に先駆

けて対策を講じており.その後希少疾病医薬品開発 ･承認

に関する環境整備が整う中で,欧州各凱 こおいてキ対策が

講じられている.近年は希少疾患治療開発研究において,

米国 ･欧州を中心としたグローバルなネットワーク化が進

んでいる

表3 世界における難病･希少疾患対策 (年表)

(1972年 ｢難病対策要綱｣日本における難病･希少疾患対策が親始)
1988年 米国 NORD(国家希少疾患組耗)設立
1998年 米国 NIH(国立衛生研究所に)希少疾患対策室を正式に

開設
1995年 フランス:希少疾病用医薬品量(OrphanDrugsOfflCe)が

開設
1996年 希少疾患データペ-スサイト:オーフアネット(Orphanet)i

開設
1997年 欧州希少疾藤代表意者組耗(EURORDlS)開設
2001年 オランダ 希少疾病医薬品運営委員会設置
2002年 イタrJア 希少疾患レファレンスセンター設登

米国 希少疾患対策法
2003年 ドイツ スペインで研究ネットワーク開始
2004年 フランス 国内の希少疾患対策プラン策定
2007年 ルーマニア.ポルトガル.国内の希少疾嘉対策プラン策定
2008年 欧州希少疾患対策会議にブルガリアが参加
2009年 欧州連合理事会にてEU希少疾患対策への勧告発令
2010年 米国･欧州における国際共同研究の提案
2011年 米国 EUを中心とする国際共同研究イニシアチブ発案

(ワシントン会議)

Ⅳ.考察

1 難病 ･希少疾患治療薬の開発促進

薙病 ･希少疾患領域においては,日本が先駆けて施策と

しての対策を講じているが,希少医薬品開発や森認促進に

おいては,1980年の米国における法制化を先駆けとして,

日本 欧州が続いている状況がみられる.オーファンドラッ

グ (Orphandl･ug)は▲疾患が希少であるため.通常の市

場桟橋のもとではスポンサーが開発したがらない医薬品と

される.開発を促進するためのインセンティブとして,開

発した企業 ･スポンサーに一定期間の市場の独占権が与え

られる他 臨床研究費用分に相当する税金の控除,PDUFA

(PrescrlPt10nDl･ugUserFeeAct)の免除 医薬品開発プ

ロセスへの支扱 希少医薬品開発に対する補助金の交付 (栄

国例 ●1プロジェクトに年間40万 ドルを4年間交付される)

などがある 現在,研究開発には6.64億 ドルの公的資金が

捷供されており.2009年までに米国内で2,(咲)件以上のオー

ファンドラッグが指定され,344件が承認された.オーファ

ンドラッグの容認件数は.1973-1982年ではわずか10件で

あったが.1983年以降に急速に増加.2008年に承認され

た新薬の約4割がオーファンドラッグである.疾患別にみ

ると.自己免疫疾患 16,血液系疾患3,がん81,血液がん

42.皮膚がん19,がん関連の症状9,心血管系疾患7.過

伝性疾患26,感染症28,神経系疾患35.呼野詳系疾患13.

移植関連7,その他37である (2007年までの322件の内乱

一部重複あり)[31.

米国FDAと同様の立場でEUでの医薬品の評価 ･監視

を行う機関はEMEA (EuropeanMedICllleSAgency),申

請に対する評価を実施するのはCOMP(Committeefor

OrphanMedlClnalProducts)である.EUにおいては,

EU全体および加盟国レベルでの研究助成が行われてお

り,プロトコール作成支援量や認可前審査の全額免除,販

売系認審査手数料の50%免除等が行われている.欧州で

は希少医薬品に関して欧州レベルでの税制上の優遇措置は

みられていない‥患者にとっては希少医薬品指定がなくて

も販売承認さえあれば医薬品が手に入るため.医薬品は出

回っていても薬が手に入らない米国の状況 (保険制度上の

適応でなく個別民間保険対応)と比牧すると,企業にとっ

て有利ではないにしても‥患者にとって必ずしも不利益に

なっているとはいえない

2.難病 ･希少疾患研究の方向性

E]本における研究事業は,厚生労働省健康局疾病対策祝

の所轄として難病対策 (研究費補助含め)が進められてい

るが (平成22年度より薙治性疾患克服研究事業事務は国

立保健医療科学院が担っている).米国における研究事業

は,国立衛生研究所 (NationalInstitutesofHealth)に直

属する形で希少疾患研究対策室 (o爪ceofRareD∫seases

Research'ORDR)が設けられてお り.体制としては比

較的類似しているといえる[4].ただし.研究資金につい

ては,日本では国家予算の中で賄うため.通常の独立した

∫.Nail,rnst.PtlblicHe.lltll,60(2):2011
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児玉知子,冨田奈穂子

fundlngagency(資金磯関)とは枠組みが異なる また米

国の希少疾患領域は,1986年以降,毎年約250程度の新

規疾患が同定され 規在6,800-7,000疾患が対象で患者

数は2,500-3,000万人以上 (全人口の6-8%)と推計

されている.なかでも米国の希少疾患には,神経系疾患(多

発性硬化症,筋ジストロフィー)だけでなく,希ながん (肝

臓のSolidtumor,甲状腺がん,血液がん,皮膚がん).遺

伝性疾患などが含まれている 希ながんが含まれている点

は,欧州も同様である (国内では希少がんは難治性疾点克

服研究事業の対象でない)【5-7].

近年,治療薬開発を主眼とした希少疾患研究のグロー

バ)i,化が進行しており.特に2010年以降は米Ⅰ乳 欧州が

共同で研究活動を推進しようとする気運が高まっている

[6-81 日本もすでに2010年に厚生労働省健康局疾病対策

課,国立保健医療科学院稚治嘩疾患克服研究事菜に関わる
スタッフが米国NⅡⅠの希少疾患対衆室と情報交換を実施

している.同時に.欧州との情報交換も順次進められてお

り,2011年 1月にはオーフアネット代表者を招碑し,也

界における姓病 ･希少疾患研究推進 ･治療開発へのネッTl

ワークの共同推進者として期待されている【81

錐病 ･希少疾息患者動態の把超については,米国では日

本における特定疾患制度のような疾息の登録や届出馴鹿は

なく.また疫学調査も十分に実施されていないため,発生

率 (mcldence)や有病率 (prevalence)に関する正確なデー

タの把纏が困錐とされている 対象疾患も,研究開発の側

面を中心に臨床試験.症例報告,動物モデル.lnvitro実

験などの文献から新しく希少であると判断される疾患 (に

適用される医薬品 ･製品)を同定しており,国内の粍病認

定にみられるような委月余等を設置し,希少疾患に関して

審議を行う仕組みはない.一方,欧州においては,日本国

内の特定疾患を対象とした医療絵佃補助に準ずるような高

い福祉施策を有する国がある (特に北欧諸国) 現在の希

少疾患息者の医療適応や療養上の福祉は,各国そnぞれで

あり.今後患者の国境を越えたネットワーク化と情報交換

が進む中で.施策担当側においても,他国の制度を参考に

する場面が多くなるに違いなく.実際にEUでとられてい

る方策でもある.

3.難病 ･希少疾患対策におけるグローJくルネットワーク

近年,製薬企菜のグローバル化は進んでおり,同時並行

で点者組織や研究者 診断やケアを捷供する専門家のネッ

トワーク化が進んでいる 特に100万人に1人のような希

少疾患においては専門家の数も少なく,疾病そのものの経

過や進行などの臨床情報,また治療や代番療法,対症療法

についての知識や経験の共有が困難である.最近注目され

ているネットワークが,フランスをベースに発展したオー

フアネットは.現在38カ国が参加しており,2010年に入

り,欧州以外の海外各国から参加を希望する声が強く,現

在は6カ国語で対応されているが.もちろん日本語への対

応も期待されている.オー77ネットのミッションは,希

少疾息と希少医薬品に関するデータベースを構築するとと

もに,希少疾患点者の診断,治療,ケア故事を目的とした

ものである.専門家のピアレビューによる情報収集は,プ

ロフェッショナル (専門家)にも役立つクオリティの高い

情報を埴供しており,専門的な診断や治療 ･ケアを求める

点者や家族のためには-専門家の所在やレファレンスセン

ターの情報が集約してある.これによって,患者と家鼠

専門象 検査担当者 (遺伝子検査含む),研究者,医薬品

開発者 製薬企業などが.横のネットワークだけでなく.

希少疾患の治療 ･ケアに向けて多次元でネットワーク化さ

れており,希少疾患関係においては海外最大の情報データ

ベースの 1つである.

V.結論

近年,希少性ゆえに治療や医薬品開発が進まない難病疾

患領域において,国際的なネットワークを構築することで

病態把達や医薬品開発を促進しようとする動きが高まって

いる.欧州では1999年以降 EU加盟国各国政府共同の

希少疾患対策が進められており,特にオープアネットを中

心とした疾患 ･研究情報の一元イヒが注目される.米国では

欧州や開発国を含めた世界市場をターゲットとした研究戦

略が展開されており.今後は我が国の研究開発においても

世界的な動きを視野に入れた中長期的プランが必粟と考え

られる.また,患者が組織イヒされにくい希少疾患において

は.多くの希少疾患患者を統括した巨大組織が形成され.

点者権利の保護や治験に係る有害事象情報公開等のあり方

について.行政 医療櫨供者.研究者らのパートナーとし

て重要な役割を担いつつある この気運により.これまで

不可能とされてきた難病の本格的治療に光明がさすことが

期待される
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責任治性疾患の定義について

Ⅰ 難病対策要額 (昭和47年 10月)<抜粋>

いわゆる難病については､従来これを統一的な施策の対策としてとりあげていなかった

が､難病患者のおかれている状況にかんがみ､総合的な難病対策を実施するものとする｡

難病対策として取り上げるべき疾病の範囲についてはいろいろな考え方があるが､次の

ように整理する｡

(1)原因不明､治療方法未確立であり､かつ､後遺症を残すおそれが少なくない疾病

(例 :ベーチェット病､重症筋無力症､全身性エリテマ トーデズ)

(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 (例 :小児がん､小児

慢性腎炎､ネフローゼ､小児ぜんそく､進行性筋ジス トロフィー､腎不全 (人工透

析対象者)､小児異常行動､重症心身障害児)

対策の進め方としては､次の三点を柱として考え､このほか福祉サービスの面にも配

慮していくこととする｡

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

なお､ねたきり老人､がんなど､すでに別個の対策の体系が存するものについては､こ

の対策から､除外する｡

(※)昭和47年 ○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､難治性肺炎 からスター ト

(○は医療費助成の対象)※昭和49年の受給者数 (対象10疾患)は17,595人

Ⅱ 公衆衛生蕃議会成人病難病対策部会難病対策専門委員会最終報告

(平成7年 12月27日)<抜粋>

2 今後の特定疾患対策の基本的方向

(1)特定疾患対策の重点的かつ効果的な施策の充実と推進を図るため､①希少性､.②原

因不明､③効果的な治療方法未確立､④生活面への長期にわたる支障 (長期療養を

必要とする)､という4要素に基づき対象疾患として取り上げる範囲を明確にする
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Ⅲ 特定疾患対策懇談会 ･特定疾患治療研究事業に関する対象疾患検討部会

報告 (平成9年3月19日)<抜粋>

調査研究事業対策疾患の選定基準

① 希少性

患者数が有病率から見て概ね5万人未満の疾患とする｡

② 原因不明

原因又は発症機序 (メカニズム)が未解明の疾患とする｡

③ 効果的な治療方法未確立

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

疾患とするo

④ 生活面への長期にわたる支障 (長期療養を必要とする)

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

とする疾患とする｡

⑤ その他

がん､脳卒中､心臓病､進行性筋ジス トロフィー､重症心身障害､精神疾患などのよ

うに別に組織的な研究が行われているものについては､効率的な研究投資の観点から従

来のとおり本調査研究事業から除くべきである｡
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Ⅳ 厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会 ･今後の難病対策の在 り方に

ついて (中間報告)(平成 14年8月23日)<抜粋>

4.今後の特定疾患の定義と治療研究事業対象疾患の選定の考え方

(1)特定疾患の定義について

現在､特定疾患については､①症例が比較的少ないために全国的な規模で研究が行わ

なければ対策が進まない､②原因不明､③効果的な治療法未確立､④生活面への長期に

わたる支障 (長期療養を必要とする)の4要素を満たす疾患の中から､原因究明の困難

性､難治度､重症度及び患者数等を総合的に勘案し､健康局長の私的諮問機関である特

定疾患対策懇談会における専門的な意見を踏まえて決定されており～ (中略)～

平成14年 7月現在､特定疾患としては､厚生労働科学研究の一分野である対策研究

事業において118の対象疾患が選定され､約60の研究班において病態の解明や治療

法の開発に関する研究が行われている｡さらに､これらの特定疾患の中で､診断基準が

一応確立している疾患の中から原因究明の困難性､難治度､重症度及び患者数等を総合

的に勘案し､特定疾患対策懇談会の意見を踏まえて､45疾患が順次選定され､研究と

ともに患者の医療費の負担軽減を行っている｡

なお､がん､脳卒中､虚血性心疾患､進行性筋ジス トロフィー､重症心身障害､精神

心疾患などのように既に組織的な研究が行われているものについては､研究への効率的

な投資の観点から本事業の対象から除外されている｡

これまで､患者数が少ないために研究体制の構築が困難な難治性疾患に重点化した特

定疾患対策が､疾患の原因究明や治療法開発に貢献してきたことは評価に値するもので

あり､今後の難病対策を考える上でも､難治性疾患の原因解明や治療法の開発に関する

施策に関しては､上記①～④の要件を基本とすることが適当である｡(中略)

また､｢希少性｣の要件については､平成9年3月に出された ｢特定疾患対策懇談会

特定疾患治療研究事業に関する対象疾患検討部会報告｣において､国内の患者数が概ね

5万人未満を目安とすることが適当という考え方が示されているが､重点的･効率的な

研究への投資の観点から引き続きこれを基本として対象疾患の選定を行うことが適当

である｡

なお､対象となった後で患者数が5万人を上回った疾患や､特定疾患に指定された当

時と比較して治療成績等の面で大きく状況が変化したと考えられる疾患については､当

夢疾患に対する治療成績をはじめ患者の療養環境の改善等総合的な観点から､引き続き

特定疾患として取り扱うことが適当かどうか定期的に評価を行うことについて韓討す

る必要がある｡
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｢難病｣の定義に関わる既存の概念 参考資料2-2

難病対策として取り上げるべき疾病の範囲

難病対策要綱(昭和47年10月厚生省)_

(1)原因不明､治療方法未確立であり､かう､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､単に経済的問題のみならず介護等に著しく人手を要するために

特定疾患

｢今後の難病対策の在り方について｣(中間報

告)(平成14年8月23日厚生科学審議会疾病

対策部会難病対策委員会)

①症例が比較的少ないために全国的な規模
で研究を行わなければ対策が進まない

②原因不明
③効果的な治療法未確立
④生活面への長期にわたる支障(長期療養
を必要とする)

希少疾病

(参考)

薬事法における｢希少疾病用医薬品｣及
び｢希少疾病用医療機器｣の指定の要
件として､以下の2点を規定｡

①その用途に係る対象者の数が本邦に
おいて5万人(※)に達しないこと｡
※人数については厚生労働省令で規定｡

②製造販売の承認が与えられる場合｣
特に優れた使用価値を有すること｡
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障害福祉サービスの体系 参考資料2-4

<旧サービス>
(支援費制度等)

居
宅
サ
ー
ビ
ス

施
設サ
ー

ビ

ス

ホームヘルプ(身･知･児･精)

デイサービス(身･知･児･精)

ショートステイ(身.知･甥 ･精)

グループホーム(知･精)

重症心身障害児施設(児)

療護施設(身)

･更生施設(身･知)

授産施設(身.知･精)

福祉工場(身･知･精)

通勤寮(知)

福祉ホーム(身･知.精)

生活訓練施設(精)

※この他､地域生活支援事業として移動支援等を制度化

<新サービス>
(障害者自立支援法)

○ ホームヘルプ(居宅介護) ○ 重度障害者等包括支援
○ 重度訪問介護 ○ ショートステイ(短期入所)
○ 同行援護
○ 行動援護

日中活動系(昼間)

卑下から一又は複数の事業を選択

【介護給付】

○ 療養介護 (医療型)
※医療施設で実施

○ 生活介護 (福祉型)

【訓 練 等給付】

○ 自立訓練 (機能訓練･生活訓練)

○ 就労移行支援

○ 就労継続支援 (A型､B型)

【地域生活支援事業】

○ 地域活動支援センター

居住系(夜間)

【介護給付】

○ 共同生活介護

○ 施設入所支援

【訓練等翁付】

○ 共同生活援助

【地域生活支援事業】

○ 福祉ホーム



参考資料3-1

日 ･米 ･欧における難病及び希少性疾患の定義と規定

日 本 米 国 ′ 欧 州

呼称 難病 希少疾患 (Ra｢eDisease) 希少疾患 (RareDiPease)

定義 ･希少性 ･希少性 ･希少性

約42人/10万人未満 65人/10万人未満 50人/10万人以下

(患者数が概ね 5万人未満※1)･原因不明･効果的な治療法が未確立 (畢者数が20万人 未満) (患者数が5/1万人以下)

･X日本に当てはめると7.7万人 ※日本に当てはめると6,0万人

･有効な治療法が末確立 ･有効な治療法が未確立

･生活面への長期にわたる支障 ･生活に重大な困難を及ぼ

(長期療養を必要とする) す､非常に重症な状態

関連 . 難病対策要綱 (1972) 希少疾患対策法 Ra｢e 欧州連合理事会勧告

法規 薬事法等の改正※2 DiseasesActof2002 (2009)

(1993) (2002) 欧州希少医薬品規制

希少疾病医薬品法○｢pha-∩ OrphanMedicinal

注1)薬事法第77条の2において希少疾病用医薬品又は希少疾病用医療機器と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｡

注2)希少疾病用医薬品の研究開発促進を目的とした薬事法及び医薬品副作用被害救済.研究新興基金法の改正

平成22年5月10日 第11回難病対策委員会 資料2より引用改編

｢今後の難病対策のあり方に関する研究｣研究代表者 国立保健医療科学院 林 謙治



指定医師 ･指定医療機関の例

lI 指定繭 司

1.身体障害者福祉法における指定医師

○役割

身体障害者手帳の申請にあたっては､申請書に指定医師の診断書 ･意

見書を添付しなければならない｡【身体障害者福祉法第15条】

○指定の要件

視覚障害､聴覚若しくは平衡機能障害､音声､言語若しくはそしやく

機能障害､肢体不自由､心臓機能障害､じん臓機能障害､呼吸器機能障

害､ぼうこう若しくは直腸機能障害､小腸機能障害､ヒト免疫不全ウイ

ルスによる免疫機能障害又は肝臓機能障害の医療に関係のある診療科名

を標梯している病院又は診療所において診療に従事し､かつ､その診断

に関する相当の学識経験を有する医師であること｡【｢身体障害者手帳に係

る交付手続き及び医師の指定に関する取扱いに･t)いて｣(平成21年障発 1224第3

号障害保健福祉部長通知)】

○指定の手続

(∋都道府県知事が､障害の種別ごとに医師を指定するにあたり､地方

社会福祉審議会から意見を聴取②都道府県知事が医師より同意を得る③

都道府県知事が医師を指定 【身体障害者福祉法第 15条､身体障害者福祉法施

行令第3条】

○監督体制

指定した医師にその職務を行わせることが不適当であると認められる

事由が生じたときは､都道府県知事は､地方社会福祉審議会の意見を聴

いて､指定を取り消すことができる｡【身体障害者福祉法施行令第3条第3項】

○全国の指定医師の人数

把握していない｡

(参考)身体障害者手帳交付数は全国で約511万人【平成22年福祉行政報告例】
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2.精神保健及び精神障害者福祉に関する法律における精神保健指定医

○役割

･ 精神障害者の措置入院等の判定､行動制限の判定等 【精神保健及び精

神障害者福祉に関する牲律第19条の4】

･ 精神障害者保健福祉手帳の申請にあたって診断書をもって申請を行

う場合は､申請書に精神保健指定医その他精神障害の診断又は治療に

従事する医師の診断書を添付 しなければならない｡【精神保健及び精神障

害者福祉に関する法律施行規則第23条第1号】

○指定の要件

①5年以上の診断 ･治療経験②3年以上の精神障害の診断 ･治療経験

③各種精神障害について 1例以上の診断 ･治療経験 (ただし､統合失調

症圏内にある精神障害については 3例以上)④厚生労働大臣の登録を受

けた者による研修の修了 【精神保健及び精神障害者福祉に関する法律第18条第

1項】

○指定の手続

(》申請者が研修を修了②申請者が都道府県等に申請③都道府県等が地

方厚生局を経由して厚生労働大臣に進達④厚生労働大臣が医道審議会の

意見を聴取⑤厚生労働大臣が医師の指定を決定【精神保健及び精神障害者福

祉に関する法律第18条第3項】

○監督体制

指定医が精神保健及び精神障害者福祉に関する法律等に違反 したとき

又は職務に関し著しく不当な行為を行ったとき等のときは､厚生労働大

臣は､指定の取 り消 し､又は職務の停止を命 じることができるC【精神保

健及び精神障害者福祉に関する法律第19条の2第2項】

○全国の指定医師の人数

約 1万 3千人

(参考)精神障害者保健福祉手帳交付数は全国で約59万人 【平成22年度衛生行

政報告例】
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Ⅱ 指定医療機関の例

● 障害者自立支援法における指定自立支援医療機関 (更正医療 .精神通院

医療 .育成医療)

○役割

障害者等は､都道府県知事が指定した指定自立支援医療機関において

自立支援医療を受けることとされている｡【障害者自立支援法第54条第2項】

○指定の要件

次のいずれにも該当しないこと｡

①保健医療機関等でないこと②都道府県知事の指導 ･勧告を受けている

こと③申請者が都道府県知事の命令に従わないこと④その他､指定自立

支援医療機関として著しく不適当と認められること 【障害者自立支援睦第

59条第2項】

○指定の手続

①医療機関等が申請する②都道府県知事が指定する 【障害者自立支援法

第59条第1項等】

○監督体制

･ 都道府県知事は､指定自立支援医療機関に対し､報告を求める ･檎

査を行 う等を行 うことができる｡【障害者自立支援法第66条第1項】

･ 都道府県知事は､指定自立支援医療機関に対し､勧告する ･勧告し

た内容を行 うよう命令する等を行 うことができる｡【障害者自立支援払第

67条】

･ 都道府県知事は､指定自立支援医療機関に対し､指定の取り消し･

指定の全部若しくは一部の効力の停止を行 うことができる｡【障害者自

立支援法第68条第1項】

○全国の指定自立支援医療機関の数 (平成 23年4月1日現在)

更生医療 : 42,250箇所

精神通院医療 :62,425箇所

育成医療 : 41,399箇所

(参考)自立支援医療受給者証交付数 【平成22年福祉行政報告例】

更生医療 :約26万件

精神通院医療 :約141万件

育成医療 :約5万件
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自己負担に係る他制度との比較表 参考資料3-3

項且 特定疾患治療研究事業 高額療養費制度 自立支援医療

所得区分による負担軽 ･特定疾患治療研究事業では､所得税課税状況に J高額療養費制度 (家計に対する医療費の自己負担が過重なも ･自立支援医療においては､利用者負担が過大なものとな

応じてA階層からG階層の7区分による入院 .外 のとならないよう､月ごとの自己負担限度額を超えた場合に､ らないよう､所得に応じて1月当たりの負担額を設定○

来別の自己負担上限による軽減措置を適用o奴小児慢性疾患克服研究事業は､所得税額等I - その超えた金額を支給する制度) (これに満たない場合は1割)

<70歳未満の方の自己負担限度額> <更生医療 .精神通院医療>

低所得､一般所得､上位所得の3区分○ 生活保護､低所得1､低所得2､中間所得の4区分ごとに自己負担上限の軽減措置がある○

の課税状況に応じ8区分による入院入院 .外来別の自己負担限度額が適用される (特 <70歳以上の方の自己負担限度観> <育成医療>

■減措置状況 走疾患治療研究事業の自己負担飯の半分)○ 低所得 Ⅰ､低所得Ⅱ､一般､現役並み取得の4区分. 生活保護､低所得1､低所得2､中間所得1､中間所得JL

※高額療養費制度では､世帯合算や多数国該当といった仕組みにより､さらに最終的な自己負担額が軽減される○<高嶺長期疾病の方の自己負担限度額>･血友病､血液凝固因子製剤の投与に起因するHJV感染症､慢性腎不全 (人工透析)については､通常の場合より低い自己負担限度痕を設定○ -2の5区分ーとに自己負担上限の軽減措置がある○

高額所得者の取扱い ･高額所得者であつても､自己負担上限額が適用 ･高嶺所得者であつても､自己負担上限額が適用される｡ ･一定所得以上の者は対象外となり､医療保険の高額療養

されるb 費制度が適用される○ただし､下記の ｢重度かつ継続｣に該当する場合は､一定所得以上の者であつても､自己負担上限額が適用されるo

重症患者の取扱い ･対象疾患 (56疾患)を主な要因として､身体の - ･｢重度かつ継続 (費用が高額な治療を長期にわたり継続

機能障害が永続し又は長期安静を必要とする状態 しなければならない者)｣は､中間所得 (1.2)､一定
にあるため､日常生活に著しい支障があると認め 所得以上の区分ごとに自己負担上限の軽減措置が適用され

られる重症患者は自己負担なし○※小児慢性特定疾患治療研究事業においても重症認定された場合には､自己負担なLo る○

入院時の食事療養 .生活療養の取扱い ･自己負担なしq ･自己負担ありo ･自己負担あり○※生活保護及び生活保護移行防止のため漉免措置を受けた者については自己負担なし○

院外調剤の自己負担の p取扱い ･自己負担なし○ 一自己負担あり○ ･自己負担ありo※所得に応じて1月当たりの負担額を設定 (これに満たない場合は1割).

介護保険サ-ビスを受 ･訪問看護及び介護予防訪問看護等たついては､ - ･自己負iElありO



特定疾患治療研究事業自己負担限度額表

階 層 区 分 対象者知の一部自己負担の月鞄限度観

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 0

B 生計中心者の前年の所得税が非課税の場合 4,500 2,250 対象患者が生計中心者であると

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 3.450

D 生計中心者の前年の所得税課税年額が5,001円以上15,000円以 8,500 4,250

下の場合 きは､左欄により算出した額の1/2に該当す
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 ll,000 5,500

下の場合 る額をもって自己負担限度額とする.
F 生計中心者の前年の所得税課税年鐘が40,001円以上70,000円以 18,700 9,350

下の場合

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 ll.550

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人目以降の者については､上記の表に定める額の 1/ 10

に該当する綾をもって自己負担限度額とする｡

5.上記の自己負担限度額は入院時の食事療養費を含む (標準負担嶺 :所得に応じ1食あたり100円-260円)｡



/J､児 1垂 ･1生 特 定 疾 患 治 療 研 究 事 業 乙こ お レナ る 自 己 負 担 限 度 額 表

rS皆 層 区 分 自 己 負 担 -限 度 療
･入 院 外 来

生 活 保 護 法 の 被 保 護 一粒 帯 及 び 中 国 残 留 声rS人 等 の 円 滑 な .)帝 ･ 0 ･0国 の イ足 .進 及 てダ永 住 JJ希 国 後 の 自 立 の 支 援 をこ 関 す る 法 律 をこ よ
る 支 援 給 付 受 給 世 帯

生 計 中 ノL､者 の 市 町 キナ民 税 カミ才巨課 税 の 場 合 0 0

生 計 中 ノ卜 者 の 前 年 の 所 得 税 カミ9-巨課 税 の 場 合 2,200 1,100

生 計 中 JEJ者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 カミ5,000円 以 下 の 場A 3,400 1,700｢｢

生 計 中 ノ卜 者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 カミ5,001円 以 ｣二 4,200 2,100
15,000円 以 下 の 場 合

生 計 中 ノLt者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 考頁カミ15,001円 以 ｣二 5,500 2,750
40,000円 以 下 の 場 合

生 r計 中 ノL､者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 カミ40,001円 以 ｣二 9,300 4,65■0
70,000円以 下 の 場 合

生 計 中 ノL,者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 カミ70,001円 以 ｣二の 場A ll,500. 5,750
rl

(備考)
1.r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｡)rこ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)､災害被毒舌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)の規定及び平
成23年7月15El屈児発0715第1号厚生労働省雇用均等･児童家庭局長通知r控除廃止の影響を受ける重用撤収制度等(厚生労働省雇用均等･児童家庭局所管の制度に限る｡)に係る取扱いについてJによって計算さ
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(同条第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｡)に規定する寄附金に限るD)､
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粂第1項.第2項及び第3項､第41条の2､第41条の3の2第1項､第2項､第4項及び昇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
3 10円未満の端数が生じた場合は､切り捨てるものとする｡
4.3光害等により､前年度と当該年度との所得r=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.

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較な光量以外の児童については､上記の表に定める観の1/10に該当する甑をもって自己負姐限度観とする｡
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｡



高額療養責の自己負担限度額
[70歳未満] ( )は多数該当 (過去12カ月に3回以上高額療養費の支給を受け4回目に該当)の場合

要 件 自己負担限度菰 (1月当たり)

上位所得者 [被用者保険] 標準報酬月嶺 (※1)､53万円以上 150,000円+ (医療費-500,000)×1%(多数該当 83,400円)
[国保] 世帯の年間所得(旧ただし書き所得 _(※2))が600万円以上

一般 上位所得者､低所得者以外 80,100円+ (医療費-267,000円)×1%く多数該当 44,4bo円)

低所得者 [被用者保険] 被保険者が市町村民税非課税 35.400円

. 要 件 外来(個人ごと) 自己負担限度額 (1月当たり)

現役並み [後期 r国保]課税所得145万円以上 (.#3) 44.400円 80.100円+ (医療費-267,000円)×1%
所得者 [被用者保険]標準報酬月親28万円以上(※3) く多数該当44.400円)

一般 現役並み所得者､低所得者 Ⅰ.Ⅱに該当しない者 12,000円 , 44,400円

低所得者 Ⅱ [後期] 世帯員全員が市町村民税非課税[国保] 世帯主及び世帯の被保険者全員が市町村民税非課税[被用者保険1 被保険者が市町村民税非課税 等 8,000円 24,60P円

I [後期] 世帯員全員の所得が一定以下 (※4)[国保] 世帯主及び世帯の被保険者全員の所得が一定以下 (※4)■[被用者保険] 被保険者及び被扶養者の所得が一定以下 (※4)等

※1 ｢標準報酬月額｣ :4月から6月の給料 ･超勤手当 ･家族手当等の報酬の平均月額をあらかじめ決められた等級別の報酬月額に当てはめるも
の｡決定した標準報酬月額は､その年の9月から翌年8月まで使用する｡

※2 ｢旧ただし書き所得｣ :収入総額から必要経費､給与所得控除､公的年金等控除等を差し引いたものである総所得金額から､基礎控除(33万円)をさ
らに差し引いたもの

※3 70歳以上の高齢者が複数いる世帯の場合､収入の合計額が520万円未満 (70歳以上の高齢者が一人の場合､383万円未満)を除く｡
※4 地方税法の規定による市町村民税に係る所得(退職所得を除く)がない場合(年金収入のみの場合､年金受給額80万円以下)



高額長期疾病 (特定疾病)に係る高額療養費の特例について

1 特例の趣旨と鮭縫

高額療養費における高嶺長期疾病 (以下 ｢特定疾病｣というO)の特例は､著しく高鐘な治療を長期 (ほとんど一生の
間)にわたって必要とする疾病にかかった患者について､自己負担限度額を通常の場合より引き下げ､ 1万円とすること
により､医療費の自己負担の軽減を図るものである｡昭和59年の健康保険法改正で被保険者本人の定率負担(1割 )が導
入された際､国会審議を踏まえて創設された｡

2 対象疾病
○ 対象となる特定疾病は､法令上､以下の要件が定められている｡
① 費用が著しく高額な一定の治療として厚生労働大臣が定める治療を要すること､から､
② ①の治療を著しく長期間にわたって継続しなければならないこと

○ この要件に基づき､現在､以下の3つの治療法と疾病が指定されている｡
① 人工腎臓を実施する慢性腎不全 (昭和59年10月から対象)
② 血渠分画製剤を投与している先天性血液凝固第Ⅷ因子障害及び先天性血液凝固第Ⅸ因子障害

(昭和59年10月から対象)
③ 抗ウイルス剤を投与している後天性免疫不全症候群 (※) (平成8年7月から対象)
※ 血液製剤の投与に起因するHIV感染者､2次 ･3次感染者等に限る｡

3 自己負担額
自己負担限度額は月額 1万円 (※)｡限度額を超える分は高額療養費が現物給付で支給される｡

慢性腎不全のうち7 0歳未満の上位所得者については2万円 (平成18年10月～)

1月当たり総医療費

① 慢性腎不全 (人工透析) 約 30万人 (※1) 約 40万円 (※2)

② 血友病A.血友病B 約 5千 5百人 (※3) 約 30万円 (※4)

③ 血液製剤に起因するHIV感染症 約 130人 (※5)

※1｢区｢説 わが国の僅性透析療法の現況 (社)日本透析医学会｣より､2010年末において慢性透析療法を実施している患者数｡

※2 ｢第15回透析医療費実態調査報告｣より､人工透析が含まれる外来レセプト(2011年6月診療分)の平均請求点数×10円｡人工透析以外の治療に要した費用も含まれる｡
※3 ｢平成23年度血液凝固異常症全国調査｣より､平成23年5月31日現在の血友病A及び血友病Bの患者数の合計｡血渠分画製剤を投与していない患者数を含む｡
※4 ｢平成21年度血液凝固因子製剤必要量調査｣に基づく必要量(20年度実績)に平成20年時の薬価を乗じて試算した､血液製剤の使用費用｡入院や検査の費用等は含まれていない｡
※5平成22年度の先天性血液凝固因子障害等治療研究事業の対象者のうち､血液製剤に起因するHIV感染症患者｡
※6 多剤併用療法が普及する以前の｢HIV感染症の医療費に関する研究(平成10年度)｣によれば約20万円｡



自立支援医療における利用者負担の基本的な枠組み

① 利用者負担が過大なものとならないよう､所得に応じて1月当たりの負担額を設定｡(これに満たない場合は1割)
② 費用が高額な治療を長期にわたり継続しなければならない(重度かつ継続)者､育成医療の中間所得層

については､更に軽減措置を実施｡

∴一恵所縁以上∴ l対 象 外 l対 象ー外 20,0.00円 . ,市 町村民税2J35′QOOLR以上J-

低 所 得 2 医療保険の高嶺療養費#糊 醇の 10,000円 10,000円 市町村民税33′000円以上市町村民税課稗以 235,000円未満上_彪ど倣畳度か?#Gl5,000円 5,000円5,000円 5,000円5,000円 】 235,000円未満 市町村民税課税以上33,000円未満市町村民税課非課税(太人収入が800.001円以上) I

低 所 得 1 2,500円 2,500円 2,~5bo円 市町村民税課非課税(泰人収入が800.000円以下)

生活保護 0円 0円 0円 生活保護世帯

｢重度かつ継続｣の範囲
○疾病､症状等から対象となる者

[更生･育成] 腎臓機能･J小腸機能 L免疫機能llLl膿機能障害(心臓移植後の抗免疫療法に限る)･肝臓の機能障害(肝
臓移植後の抗免疫療法に限る)の者

[精神通院] ①統合失調症､操うつ病･うつ病､てんかん､認知症等の脳機能障害､薬物関連障害 (依存症等)の者
②精神医療に一定以上の経験を有する医師が判断した者

○疾病等に関わらず､高額な費用負担が継続することから対象となる者
[更生 ･育成 ･精神通院] 医療保険の多数該当の者



介護保険における高額介護 (介護予防)サービス費

月々の介護サービス茸の1割の負担額が世等合計 (個人)で上限板を
超えた場合に､-その超えた分が払い戻される｡

所得区分 世帯の上限額

(1)下記(2)または(3)に該当しない場合 37′200円

(2)0市町村民税世帯非課税 24,690円
○24,600円への減額により生活保護の被保護者とならない場合

○市町村民税世帯非課税で[公的年金等収入金額+合計所得金額] 個人15,-000円が80万円以下である場合

○市町村民税世帯非課税の老齢福祉年金受給者

(3)(D生活保護の被保護者 - ①個人15′000円

個人の高額介護 (介護予防)サービス費の支給

(利用者負担世帯合算額一世帯の上限額) ×
個人の利用者負担合算額

利用者負担世帯合算額

※上記計算の結果､個人単位の負担上限額を超える場合は､負担が15,000円になるように適用される｡



障害福祉サービスにおける利用者負担の軽減措置について
(居宅･通所サービスの場合【障害者.障害児】)

(丑 定率負担が過大なものとならないよう､所得に応じてl月当たりの負担限度嶺を設定(介護保険並び)
② 平成19年4月からの｢特別対策｣による負担軽減 (①の限度榛を軽減｡平成20年度まで｡)
(塾 平成20年7月からの緊急措置 (対象世帯の拡大とともに②の限度額を更に軽減｡)
④ 平成22年4月から､低所得(市町村民税非課税)の利用者負担を無料化
⑤ 平成24年4月から法律上も応能負担となることが明確化(平成22年12月の議員立法による障害者自立支援法等

の一部改正法により措置)

<介盛 並び,
平成20年7月～)

<緊急措置>

一般(※)

(所得y,637'oFq踊 (注')

※ 資産要件あり(所有する現金及び預貯金等が

1.000万円(単身の場合は500万円)以下等)0

平成21年7月以簡資産要件は撤廃｡

平成22年4月～)

低所得無料化>

一般
(所得劃16万円未満(注))

9,300円

低所得1
0 円

(注)障害児の場合は､一般世帯の
所得割28万円未満は､4,600円

(1)一般:市町村民税課税世帯

(2)低所得2･市町村民税非課税世帯((3)を除く)

(3)低所得1･市町村民税非課税世帯であって､利用者本人(障害児の場合はその保護者)の年収が80万円以下の方

(4) 生活保護 :生活保護世帯

･緊急措置により平成20年7月から障害者の負担限度額については､世帯全体ではなく｢本人及び配偶者｣のみの所得で判断



障害福祉サービスにおける利用者負担の軽減措置について
(入所サービス等の場合【障害者】)

① 定率負担が過大なものとならないよう､所得に応じて1月当たりの負担限度親を設定(介護保険並び)
更に､個別減免､補足給付(手元金制度)を実施｡

② 平成22年4月から低所得(市町村民税非課税)の利用者負担を無料化O
③ 平成24年4月から法律上も応能負担となることが明確化(平成22年12月の議員立法による障害者自立支援法等

の一部改正法により措置)

一 般
37.200円

<個別減免(※)> <補足給付(注)>

･収入66.667円まで
は利用者負担O｡

･66,667円を超えると
きは､超える額の半
額を上限に｡

食費等を負担して
も手許金25,000円
(障害基礎年金
1級は28,000円)を
残す｡
(生活保護の場合
は食費等の負担額
を全額給付)

② 蒜 窟芸競 >

<補足給付(注)>

食費等を負担して
も手許金25,000円
(障害基礎年金
1級は28,000円)を
残す｡
(生活保護の場合
は食費等の負担額
を全額給付)



難病在宅看護 ･介護等ワーキンググループにおける
｢在宅看護 .介護 ･福祉の在り方｣についての主な意見

1.在宅難病患者の地域における治療連携の推進 (研究 .医療wGと共通)

○ 地域における難病医療の均てん化を図るため､専門医と地域の家庭医の

役割分担を明確化して､治療連携をすべきではないかo

O 地域で生活する難病患者が､医療､福祉､介護サービス等を円滑に利用

できるよう､難病医療地域基幹病院 (仮称)を中心として､二次医療圏ご

とに､地域難病医療連絡協議会 (仮称)を設置してはどうか｡

○ 地域難病医療連絡協議会 (仮称)には､拠点病院や家庭医､福祉､介護

サービス事業者等との調整窓口として､難癖医療専門員を難病医療地域基

幹病院 (仮称)に配置してはどうか｡

<wGにおける主な意見>

◇ 基幹病院､連絡協議会等の仕組みには基本的に賛成である｡

◇ 専門医と家庭医の連携について､教育研修も含めて検討すべき.I

◇現行の訪問診療事業を活用し､専門医と家庭医の連携を図ることも必要で

はないか｡

◇ 地域における医療 ･福祉 t介護の体制を考えるに当たっては､地域の格差

に留意すべきである｡

◇ 難病の地域医療の拠点･基幹的なものにおいては､神経難病以外の病気も

扱うべきではないか｡

2.在宅難病患者の地域生活支援の充実

○ 安定した在宅療養生活を継続するため､平常時 ･緊急時の医療安全の確

保､急性増悪時の入院施設の確保､家族介護負担の軽減のためのレスバイ

ト入院の仕組みについてどう考えるか｡

○ 難病や癌末期の要介護者に対し､在宅介護サービスを効果的に提供する

ために､医療機関や訪問看護ステーション等と連携した在宅介護サービス

のあり方についてどのように考えるのか｡

○ 難病の特性を踏まえ､現状の介護保険サービスや障害福祉サービスでは

対応できない福祉サービスはどういうものなのか｡

○ 障害者総合支援法案の政令で定める疾病の範囲についてどう考えるか｡

(難病研究 ･医療wGでも議論)

42



○ 軸病患者の障害程度区分の認定に当たって留意すべき点についてどう考

えるか (特に､障害程度区分認定調査に当たっては､難病の特性に配慮し

た調査が必要と考えられるが､どのような点に留意すべきか)0

(注)障害程度区分の審査判定は､大きくコンピュータ判定による一次判定

と市町村審査傘において判定を行う二次判定の二段階に分かれる｡認定

までの流れは①障害程度区分認定調査､②医師意見書､③一次判定 (コ

ンピュータ判定)､④二次判定 (市町村審査会)､⑤障害程度区分の認定

となっている｡

<wGにおける主な意見>

◇障害程度区分の認定に当たっては､難病ごとの特性 (症状の変化や進行､

薬を飲んだ状況､疲れやすさ､痛み､外観上の支障等)について配慮する必

要がある｡

◇ 在宅療養については､患者や家族が望んでいないのに在宅療養にせざるを

得ないという状況が起こらないよう注意する必要がある｡

◇ 在宅療養ができない患者の療養の場の確保について検討すべき｡

◇在宅療養の安全確保が課題｡在宅療養支援計画策定･評価事業等で､保健

所の保健師等が､広域的･専門的な技術支援の中で､安全確保の取組を行っ

ている事例があり､これを広げることを検討すべき｡

◇保健師の難病の地域診断と医療安全管理を含むコーディネー ト技術の習

得.向上のための研修の充実､保健行政における保健師配置の増加などが必

要｡

◇ 入院 ･入所が難しい場合のレスバイトとして､自宅での長時間看護を行っ

ている事例があり､この取組を広げることができないか｡

◇ コミュニケーション支援の在り方について検討すべき｡

◇ 災害対策は基本的に市町村が主体となるが､在宅人工呼吸器の方など市町

村だけでは対応が困難な場合について､保健所等との連携も含め､どう対策

を講じるか検討すべき｡

◇ 療養通所介護の活用など難病患者に対する介護サービスや障害福祉サー

ビスによる支援も重要なのではないか｡
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3.難病患者の在宅療養を支える医療従事者等の看護 ･介護の質の向上

○ 訪問看護を提供する事業者及び看護師等の医療従事者に対する難病に関

する教育 ･研修についてどう考えるか｡

○ 訪問介護等を提供する事業者及びホームヘルパー等に対する難病に関す

る教育 ･研修についてどう考えるか (現在国会審議中の障害者総合支援法

案が成立すれば､難病等により障害がある者も障害福祉サービスの対象と

なり得ることに留意する必要がある｡)｡

○ 現行の難病患者等ホームヘルパー養成研修事業との関係についてどう考

えるかo

<wGにおける主な意見>

◇研修にあまり高度な内容を盛り込むとヘルパーが敬遠してしまう｡疾病の

内容よりも､具体的な介護支援や生活支援の方法に重きを置いた方がいいの

ではないか｡
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参考資料4-2

現行の難病医療連絡協議会 ･難病医療拠点病院 ･難病医療協力病院の概要

○位置づけ :

難病特別対策推進事業実施要綱における ｢重症難病患者入院施設確保事業｣の一環

として､都道府県内の難病医療体制の一翼を担うもの｡

※重症難病患者入院施設確保事業の概要

入院治療が必要となった重症難病患者 (病状の悪化等の理由により､居宅での療養が極めて困

難な状況となった難病患者をいう｡)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もの｡

○役割 :

(連絡協議会)

･難病医療の確保に関する関係機関との連絡調整を行うこと｡

･患者等からの各種相談 (診療､医療費､在宅ケア､心理ケア等)に応じるととも

に､必要に応じて保健所への適切な紹介や支援要請を行うこと｡

･患者等からの要請に応じて拠点病院及び協力病院へ入院患者の紹介を行うなど､

難病医療確保のための連絡調整を行うこと｡

H拠点病院及び協力病院等の医療従事者向けに難病研修会を開催すること.

(拠点病院)

･連絡協議会が行う医療従事者向け難病研修会開催など難病医療確保のための各種

事業への協力を行うこと｡

･協力病院等からの要請に応じて､高度の医療を要する患者の受け入れを行うこと｡

･協力病院等の地域の医療機関､難病患者を受け入れている福祉施設等からの要請

に応じて､医学的な指導 ･助言を行うこと｡

(協力病院)

･拠点病院等からの要請に応じて､患者の受け入れを行うこと｡

･地域において難病患者を受け入れている福祉施設等からの要請に応じて､医学的

な指導 ･助言を行うとともに､患者の受け入れを行うこと｡
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○設置方針 :I

･拠点病院､協力病院､保健所､関係市区町村等の関係者により連絡協議会を設置

(実際には概ね各都道府県に1か所ずつ)【全国で45か所】

･概ね二次医療圏ごとに1か所ずつの難病医療協力病院 【全国で1,388か所】

･そのうち原則として1か所を難病医療拠点病院に指定 【全国で111か所】
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参考資料4-3

現行の特定機能病院の概要と特定疾患治
療研究事業の関係について



現行の特定機能病院制度の概要

○ 高度の医療の提供
○ 高度の医療技術の開発･評価
○ 高度の医療に関する研修

承認要件

○ 高度の医療の提供､開発及び評価､並びに研修を実施する能力を有すること｡
○ 他の病院又は診療所から紹介された患者に対し､医療を提供すること(紹介率30%以上の維持)
○ 病床数･- =400床以上の病床を有することが必要｡
○ 人員配置

･医 師- ･通常の病院の2倍程度の配置が最低基準｡

･薬剤師････入院患者数÷30が最低基準｡(-般は入院患者琴÷70)
･看護師等日入院患者数÷2が最低基準｡(一般は入院患者数÷3)

[外来については､患者数÷30で一般病院と同じ]
･管理栄養士1名以上配置｡

○ 構造設備.日･集中治療室､無菌病室､医薬品情報管理室が必要｡ 等

※承認を受けている病院(平成24年2月29日現在) ‥ 84病院
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特定機能病院の承認の状況 (都道府県別)

箇所数 対人口 箇所数 対人ロ 箇所数 対人口

1 北 海一道 3 18 17 石 川 県 2 59 33 岡 山 県 2 97

2 青 森 県 1 137 18 福 井 県 1 81 34 広 島 県 1 286

3 岩 手 県 1 133 19 山 梨 県 _ 1 86 35 山一口 県_ 1 145

4 宮 城 県 1 235 20 長 野 県 1 215 36 徳 島 県 1 79

5 秋 田 県 1 109 21 岐 阜 県 1 208 37 香 川 県 1 100

6 山 形 県 1 117 22 静 岡 県 1 377 38 愛 媛 県 1 143

7 福 島 県 1 203 23 愛 知 県 4 p186 39 高 知 県 1 76

8 茨 城 県 1 297 24 三 重 県 1 187 ･40 福 岡 県 4 127

9 栃 木 県 2 10 25 滋 賀 県 1 141 41 佐 賀 県 1 85

10 群 馬 県 ~1 201 26 京 都 府 2 132 42 長 崎 県 1 143

ll 埼 玉 県 2 36 27 大 阪 府 7 127 43 熊 本 県 1 182

12 千 葉 痕 1 622 28 兵 庫 県 2 279 44 大 分 県 1 120

13 東 京 都 15 88 29 奈 良 県 1 14 45 宮 崎 県 1 114

14 神奈川県 4 226 30 和歌山県 1 10 46 鹿児島県 1 171

15 新 潟 県 1 237 31 鳥 取 県 1 59 47 沖 縄 県 1 139

(注1)対人口の単位は万人(2010年総務省統計を基に算出)
(注2)赤字は複数箇所設置都道府県

平成22年度業務報告等を基に件成



特定機能病院に係る基準について
(特定疾患治療研究事業関係部分抜粋)

○特定機能病院以外の病院では通常提供することが難しい診療の提供を行うこと

(医療法施行規則第九条の二十)

･r特定機能病院以外の病院では通常提供することが難しい診療｣とは､以下を主に
想定したものであること｡

① 先進医療(厚生労働大臣が定める評価療養及び選定療養(平成18年厚生労働省

告示第495号)1条1号に規定するものをいう｡以下同じ｡)

② 特定疾患治療研究事業柑召和48年4月17日衛発第242号厚生省公衆衛生局長通
知

~･①の先進医療の提供は必須｡

･①の先進医療の数が1件の場合には､②の特定疾患治療研究事業に係る診療を
年間500人以上の患者に対して行うものであること｡



特定疾患治療研究事業の対象となる疾患の診療実績

疾患名 診療件数 疾患名 ー診療件数

全身性エリテマトーデス 28,060 重症急性腫炎 1.893
強皮症/皮膚筋炎及び多発性筋炎 16,229 多系統萎縮症 ※2 1,877.
パーキンソン病関連疾患 ※1 16,187 神経線維腫症 Ⅰ型/神経線維腫症Ⅰー型 1.685
潰癌性大腸炎 15,745 原発性免疫不全症候群 1,419
サルコイドーシス 8,531 肥大型心筋症 . 1,355
クローン病 8,295 肺動脈性肺高血圧症 1,179p
原発性胆汁性肝硬変 - 7,309 アミロイドーシス 1,126
重症筋無力症 . 7,068 家族性高コレステロール血症(ホモ接合体) 1,114-
ベーチェット病 6,847 慢性炎症性脱髄性多発神経炎 956
特発性血小板減少性紫斑病 6,170 膿癌性乾癖 564
間脳下垂体機能障害 6,151 広範脊柱管ー狭窄症 550
後縦靭帯骨化症 5,125 黄色靭帯骨化症 432
多発性硬化症 5.070ー 治性肝炎のうち劇症肝炎 430
脊髄小脳変性症 4,570 慢性血栓塞栓性肺高血圧症 414
特発性拡張型(うっ血型)心筋症 4,250 スモン 386
混合性結合組織病 4,045 ライソゾーム病 - 367
再生不良性貧血 1 3.953 表皮水癌症(接合部型及び栄養障害型) 231
特発性大腿骨頭壊死症 3,791 ミトコンドリア病 213
悪性関節リウマチ 3.7114 バット.キアリ(Budd-Chiari)症候群 1■99
網膜色素変性症 3,456 ハンチントン病 165
モヤモヤ病(ウィリス動脈輪閉塞症) 3,122 球脊髄性筋萎縮症 131
特発性間質性肺炎 2,681 プリオン病 128
大動脈炎症候群 2,466 リンパ脈管筋腫症(LAM) 117
天病癖 2,405 脊髄性筋萎縮症 116
結節性動脈周囲炎 2,242 重症多形溶出性紅斑(急性期) 82
ビュルガー病(バージャー病) 1,991 副腎白質ジストロフイ- 69
筋萎縮性側索硬化症 1,986 急性硬化性全脳炎 37
ウェゲナー肉芽腫症 1,973 拘束型心筋症 15

平成22年度業務報告を基に作成



参考資料4-4

難病患者等居宅生活支援事業は､患者のQOLの向上のために平成9年から開始された事業で､難病患者等ホームヘルプ

サービス事業､難病患者等短期入所事業､難病患者等日常生活用具給付事業といった､患者の療養生活の支援を目的とし
た事業を実施し､地域における難病患者等の自立と社会参加の促進を図るo

∴…浩二;.三.(腰 痛軒軒-J.～.一〇

以下の全てを満たすこと

.(丑日常生活を営 むの に支

障があり､介護等のサービ
スの提供を必要とする者で
あること○

②難治性疾患克服研究事
薫く臨床調査研究分野)の
対象疾患(130疾患)及び関

節リウマチの患者であるこ
と○

③在宅で療養が可能な程
度に病状が安定していると
医師によって判断されてい
る者であること○

④障害者自立支援法等の
他の施策の対象とならない

1 難帝患者等ホームヘルプサービス事業(市町村(特別区を含む)事業)
難病患者等が居宅において日常生活を営むことができるよう､難病患者等の家庭に対してホーム-ル
パーを派遣し､入浴等の介護や掃除などの家事サービスを提供し､難病患者等の福祉を増進を図る事業

◆入浴､排池､食事等の介護◆ ◆調理､洗濯､掃除等の家事◆

難病患者等の介護を行う者が､病気や冠婚葬祭などの社会的理由又は個人的な旅行などの私的理由
により介護を行えなくなった場合に､難病患者等を一時的に病院等の医療施設に保護する事業(原則と
して7日以内)｡

難病患者等に対して､日常生活用具を給付することにより､難病患者等の日常生活の便宜を図る事業

① 便 器 ⑦ 車いす(電動車いすを含む)⑬ 居宅生活動作補助用具

② 特殊マット (参歩行支援用具 ⑭ 特殊便器

③ 特殊寝台 ⑨ 電気式たん吸引器 ⑮ 訓練用ベット

④ 特殊尿器 ⑩ 意思伝達装置 ⑯ 自動消火器

⑤ 体位変換器 ⑪ ネブライザー(吸入器) ⑰ 動脈血中酸素飽和度測定器

⑥ 入浴補助用具 ⑫ 移動用リフト ⑩ 整形靴
※ 利用者世帯の所守 こ応じた自己負担あり0-52.400円

前年度所得税課税年額が70,001円以上の世帯 全額



参考資料4-5

難病患者等ホームへノレ〈一養成研修事業の概要

〇日的 :

難病患者等の多様化するニーズに対応した適切なホームヘルプサービスの提供に

必要な知識､技能を有するホームヘルパーの養成を図るもの｡

○実施主体 :

都道府県又は指定都市 (事業の一部又は全部を講習機関等に委託することが可能)

○対象者 :

(丑 介護保険法施行規則に定める介護職員基礎研修課程､1級課程､2級課程､3

級課程のいずれかの研修の修了者又は履修中の者

② ｢障害者 (児)ホームヘルパー養成研修事業の実施について｣く障害保健福祉

部長通知)に定める1級課程､2級課程､3級課程のいずれかの研修の修了者又

は履修中の者

③ 介護福祉士

上記の①から③のいずれかに該当する者で､原則として難病患者等ホームヘルプ

サービス事業に従事することを希望する者､従事することが確定している者又は既

に従事している者とする｡

○実施方法 :次項のカリキュラムにより研修を実施｡

○修了証書の交付等 :

都道府県知事及び指定都市市長は､研修修了者に対し修了証書を交付｡

○ホームヘルパー養成研修事業としての指定

都道府県等は自ら行う研修事業の他に当該都道府県､指定都市の区域内において､

社会福祉協議会等が行う類似の研修事業のうち､適正な審査の結果別途定める要件を

満たすものを､本通知による特別研修事業として指定することができる｡
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難病患者等ホーム-/レ -ヾ養成研修事業特別研修におけるカリキュラム､免除科目及び時間

1 特別研修カリキュラム

(1)難病基礎課程Ⅱ

① 難病に関する行政施策

ア 難病の保健 ･医療 ･福祉制度Ⅱ

② 難病に関する基礎知識Ⅱ

ア 難病の基礎知識Ⅱ

イ 難病患者の心壁学的援助法

③ 難病に関する介護の実際

ア 薙病に関する介護の事例検討等

(2)難病基礎課程 l

① 難病に関する行政施策

ア 難病の保健 ･医療 ･福祉制度T

② 難病に関する基礎知識Ⅰ

ア 難病の基礎知識Ⅰ

イ 難病患者の心理及び家族の理解

(3)難病入門課程

① 難病に関する行政施策

ア 難病の保健 ･医療 ･福祉制度Ⅰ

② 難病に関する基礎知識

ア 難病入門

イ 難病患者の心理及び家族の理解

2 特芳l研修免除科目及び時間

(1)難病に関する行政施策

難病の保健 ･医療 ･福祉制度 Ⅰ

(2)難病に関する基礎知識 Ⅰ

難病患者のJ郎 族の理解

]
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1

1
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1

1

1
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合計 4時間

小計 1時間

1時間

小計 3時間

2時間

1時間

合計 4時間

小計 1時間

1時間

小計 3時間

2時間

1時間
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難病患者等居宅生活支援事業及び難病患者等ホームヘルパー養成研修事業の利用実績について(平成22年度)

根拠 難病患者等居宅生活支援事糞 難病患者等ホームヘルパー養成研修事業
区分 pホ-ムヘルプサービス事業 短期入所事業 日常生活用具給付事業

実意(注) ∫ 37百万円 1百万円 24百万円 4百万円

実施主体 市町村 都道府県.指定都市

実施団体 146市町村 5市町村 285市町村 30県.市

対象者 難治性疾患克服研究事業対象疾患(130疾患)+関節リウマチ-約750万人 訪問看護職員､介護福祉士等

注:難病患者等居宅生活支援事業における国庫負担額(国の補助率:l/2(都道府県1/4(ホームヘルパー養成研修事業1/2)､市町村1/4))



参考資料5-1

医療イノベーション5か年戦略 (抄)

平成24年6月6日 医療イノベーション会議

Ⅱ 分野別戦略と推進方策

Ⅲ-1 革新的医薬品 ･医療機器の創出

Ⅲ-1-1 研究開発の推進と重点化

_?二がん領域等研究開発の重点領域

(1)医薬品 .医療機器分野の中で選択と集中を不断に行い､以下の領域を重

点的に推進する｡

① がん､難病 t希少疾病､肝炎､感染症､糖尿病､脳心血管疾患､精神神

経疾患､小児疾患等

② 最先端の技術 (再生医療､個別化医療､バイオ医薬品等)

(2)(1)の重点領域については､以下のように研究開発を進める｡

① がん､琴病 ･希少疾埠､肝炎､感染症､糖尿病､脳心血管疾患､精神神

経疾患､小児疾患等

イ その他の疾患領域

Ⅲ-1-3の創薬支援ネットワークを活用しつつ､塾垂や肝炎等の墨

少性､難治性疾患等に対する革新的な実用化研究を推進し､5年以内に

患者に希望をもたらす新規治療法等を提供することを目標とする｡また､

インフルエンザ等の感染症に対する次世代ワクチンやエイズ予防ワクチ

ンの研究開発を推進し､5年以内に実用化に向けた治験等の促進を目指

す｡その一環として､以下の具体的な取組を進める｡

i 難病 ･希少疾病､小児疾患のための医薬品 ･医療機器開発のための

臨床研究 ･医師主導治験等 (毎年度実施する｡:厚生労働省)
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Ⅱ-1-4 臨床研究 ･治験環境の整備

1.質の高い臨床研究の実施体制の整備 (臨床研究中核病院など)と臨床研究

の適正な実施ルールの推進

(l)国際水準の臨床研究や塾垂､小児領域等の医師主導治験の実施体制を有

するとともに､複数病院からなる大規模ネットワークの中核として､窓口の

一元化等を図り､多施設共同研究の支援を含めたいわゆる AR0(Acadenlic

ResearchOrganization)機能を併せ持ち､高度かつ先進的な臨床研究を中心

となって行う臨床研究中核病鹿を整備する｡併せて､新規医薬品 ･医療機器

について､世界に先駆けてヒトに初めて投与 ･使用する試験や開発早期に安

全性､有効性を少数の対象で確認する試験等を行与早期 ･探索的臨床試験拠

点を整備するため､5か所の医療機関に対して引き続き助成を行う｡(平成

25年度までに15か所程度整備する｡:厚生労働省)

Ⅲ- l -10 希少疾病や難病などのアンメットメディカルニーズへの対応

○ 希少疾病用医薬品 ･医療機器の開発を支援するため､独立行政法人医薬基

盤研究所による指導 .助言体制や指定制度 ･助成金の充実 ･強化を行う｡

希少疾病用医薬品 .医療機器の開発に対する支援について､患者数が特に少

ない希少疾病用医薬品 .医療機器の指定制度 ･助成金や専門的な指導 .助言

体制の充実 ･強化を行う｡(平成24年度から実施する｡:厚生労働省)

Ⅲ-2 世界最先端の医療実現

Ⅲ-2-1 再生医療

Ⅲ-2-1-1 研究資金の重点化

3.iPS細胞等を活用した難病治療法や創薬等に係る研究

(2)これまで治療法の無かった墨壷苧克服するため､患者由来の iPS細胞を

用いた希'少:_疾患.難病の原因解析や創薬等に係る研究を推進する｡(毎年度

実施する｡:文部科学省､厚生労働省)
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r医療イノベーションの推進により目指すことと厚生労働省の取り組みJ
平成24年6月6日 第5回医療イノベ-ション会議資料抜粋 参考資料5-2

○難病 :患者数が少なく治療法の確立していない難病について､国が重点的に研究を主導する｡
これにより､各種の難病に対する画期的な治療法が病院などで利用できることを目指す｡

(失明した難病患者の視力を回復する技術､神経変性難嘩患者の治療薬の開発など)

○肝炎 :肝炎は､感染者が約300万人を超える国内最大級の感染症であり､がん予防の
観点からも､画期的な医薬品を開発する必要がある｡特に､C型肝炎に比して
有効な治療法力確 立されていないB型肝炎に対する画期的な治療薬の開発を進め､
治験を目指す｡

○感染症 :近年､新型インフルエンザが発生するとともに､エイズが増加傾向にあることなど
から､効果的なワクチンを開発することにより､感染症の発生を予防する必要がある｡
このため､次世代ワクチン (新たな混合ワクチン､万能ワクチン､遺伝子組み換え
ワクチンなど)､エイズ予防ワクチンの実用化に向けた治験などを促進する｡

創薬支援ネットワークを活用し､以下の取り組みなどを促進

○難病 :画期的な治療法に関する治験の推進
○肝炎 :新規治療薬の開発を目指した創薬研究の推進
○感染症 :次世代ワクチンなどの開発の推進



小児慢性特定疾患治療研究事業の概要 参考資料6-1

○ 小児慢性疾患のうち､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
も高額となる｡このため､児童の健全育成を目的として､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

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

1/2 (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｡

○ 昭和43年度から計上

○ 昭和49年度 整理統合 し4疾患を新たに加え､9疾患群
からなる現行制度を創設｡

○ 平成 2年度 新たに神経 ･筋疾患を加え､ 10疾患群と
する｡

○ 平成 17年度 児童福祉法に基づく法律補助事業として実

施するとともに､慢性消化器疾患群を追加
し11疾患群とする｡また､日常生活用具

給付事業などの福祉サービスも実施O

対象疾患

(丑 悪性新生物

11疾患群(514疾患)
※H22年度給付人数

② 慢性腎疾患 108･790人
③ 慢性呼吸器疾患 ※H22年度総事業費

④ 慢性心疾患 251億円

霊 湯芸諾疾患 ..,/- すべて ､

霊 莞雲漂代謝異常 ㌔.1 禁 悪 霊/
･･/88心

⑨ 血友病等血液 .免疫疾
⑱ 神経 .筋疾患

⑪ 慢性消化器疾患



平成23年度 El本小児稔合医療施設協議会 会員地役名簿
こ IJ_TLTJIjL1

2011年11月現在

施 設 名 〒 住 所 TEL FAX 型

1北海道立子ども総合医療.療育センター 006-0041札幌市手稲区金山1粂1丁目240番6 2

2地方独立行政法人宮城県立こども病院 989-3126仙台市青葉区落合4丁目3-17 1

3茨城県立こども病院 311-4145茨城県水戸市双葉台3-3-1 1

4猫協医科大学 ■とちぎ子ども医療センター 32ト0293栃木県下都賀郡壬生町北小林880 3

5 自治医科大学とちぎ子ども医療センター 329-0498栃木県下野市薬師寺3g11-1 3

6群馬県立小児医療センター 377-8577 群馬県渋川市北橘軒下籍EE]779 1

7埼玉県立小児医療センター 339-8551埼玉県さいたま市岩槻区馬込2100 1

8千葉県こども病院 266-0007 千葉県千葉市緑区辺田町579-1 1

9 独立行政法人国立成育医療研究センター 157-8535東京都世田谷区大蔵2-10-1 1

10東京都立小児総合医療センター 183-8561東京都府中市武蔵台2-8-29 1

ll東京大学医学部附属病院小児医療センター 113-8655 東京都文京区本郷7-3-1 3

12地方独立行政法人神奈川県立病院機構神奈川県立こども医療センター 232-8555横浜市南区六ッ川2-138-4 1

13地方独立行政法人 静岡県立病院機構静岡県立こども病院 420-8660静岡県静岡市薬区漆山860 1

14地方独立行政法人 長野県立病院機構長野県立こども病院 399-8288長野県安曇野市豊科3100番地 1

15愛知県心身障害者コロニー中央病院 480-0392 愛知県春日井市神尾町713-8 1

16名古屋第-赤十字病院小児医療センター 453-8511愛知県名古屋市中村区道下町3-35 3

17あいち小児保健医療総合センター 474-8710 愛知県大府市森岡町尾坂田1番の2 1

18滋賀県立小児保健医療センター 524-0022滋賀県寺山市守山5丁目7-30 1

19独立行政法人 国立病院機構三重病院 514-0125三重県津市大塁窪田町357番地 2

20京都府立医科大学附属 602-8566 京都市上京区河原町道広小路上る梶 3
小児医療センター 井町465

21地方独立行政法人 大阪府立病院機構大阪府立母子保健総合医療センター 594-1101大阪府和泉市室堂町840 1

22大阪市立後台医療センター小児医療センター 534-0021大阪市都島区都島本通2-13-22 . 3

23兵庫県立こども病院 654-0081神戸市須磨区高倉台1-1-1 1

24独立行政法人 国立病院機構岡山医療センター 701-1192 岡山県岡山市北区田益171ト1 3

25県立広島病院 p成育医療センター 734-8530広島市南区手品神田1-5-54 3

26独立行政法人 国立病院機構香川小児病院 765-8501香川県善通寺市善通寺町2603番地 2

27地方独立行政法人福岡市立病院機構福岡市立こども病院.感染症センター 810-0063福同市中央区唐人町2-5-1 1

_28社会医療法人雪の聖母会聖マリア病院 母子総合医療センター 830-8543福岡県久留米市津福本町422 3

29沖縄県立南部医療センター. 901-1193 沖縄県島尻郡南風原町字新川118番 3■

【1型 独立病院型.2型.小児病棟･療養型.3型 小児病棟型】

31



参考資料6-3

参照条文

○児童福祉法

第二十一条の五 都道府県は､厚生労働大臣が定める慢性疾患にかかっている

ことにより長期にわたり療養を必要とする児童又は児童以外の満二十歳に

満たない者 (政令で定めるものに限る｡)であうて､当該疾患の状態が当該

疾患ごとに厚生労働大臣が定める程度であるものの健全な育成を図るため､

当該疾患の治療方法に関する研究その他必要な研究に資する医療の給付そ

の他の政令で定める事業を行うことができる｡

○児童福祉法施行令

第二十三条の二 法第二十一条の五の政令で定める者は､児童以外の満二十歳

に満たない者であって､満十八歳に達する目前から引き続き次項第一号に掲

げる医療の給付又は同項第二号に掲げる医療に要する費用の支給を受けて

いるものとする｡

2 法第二十一条の五の政令で定める事業は､次に掲げる事業とする｡

一 法第二十一条の五0?規定により厚生労働大臣が定める程度の状態の慢

性疾患の治療方法に関する研究その他必要な研究に資する医療の給付

二 前号の医療の給付が困難であると認められる場合に､これに代えて行う

当該医療に要する費用の支給

62



○児童福祉法第 21条の 5の規定に基 づ き厚生労働大臣が定め る慢性疾患

及び当該疾患 ごとに厚生労働大 臣が定める疾患の状態の程度

(平成 17年 2月 10日)

(厚生労働省告示第 23号)

児童福祉法 (昭和 22年法律第 164号)第 21条の Sの規定に基づき､厚生労

働大 臣が定め る慢性疾患及び当該疾患 ごとに厚生労働大臣が定める疾患の

状態の程度 を次の ように定め､平成 17年 4月 1日か ら適用す るd

児童福祉法第 21条の 5の規 定に基づ き厚生労働大臣が定め る慢性疾患及び_

当該疾患 ごとに厚生労働大臣が定め る疾患の状態の程度

(平 18厚労昏 184･改称)

児童福祉法第 21条の 5の規定 に基 づき厚生労働大臣が定める慢性疾患及

び当該 疾患 ごとに厚生労働大臣が定め る疾 患の状態 の程度は､第 1表か ら

第 11表までに掲 げるとお りとす る｡
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白血病性細網内皮症
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てお り､かつ複数の病変みられる場合｡治療終了5年経過した場合は対象しないが､再発等が認め
れた場合は､再夜対象と
る｡

さ変了象めと断病終対認象診の療はが対に数治合等鹿確棲.場発再明つ合た再､がか場し､は位.る過が合部りれ軽い場とおら年なた

織と部位が明
確

に診
断さ置ており､かつ複数の病変みられる場合｡治療終了5年経過 した場合は対象しないが､再発等が認め
れた場合は､再度対象と
ら.一一一m~一】 簡葡一言脚所有た~診1軒ぎ

闇病､γ鎖病･-〟鎖病,贋恵髭顎雛
ら54までに掲げるもののほか､悪
病である旨を明示するすべての疾
､芽腫(肉芽腫を除く｡)又は芽紳胞ある旨を明示するすべての疾病名､ある旨を明示するすべての疾病名､
である旨を明示するすべての疾病
の他の組織学的に悪性を呈する細殖(癌腫又は肉匝)を本態とする

｡ただし､頭蓋内又は脊柱管内の
にあっては組織型を問わない｡
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第 2表 慢性腎疾患
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第 3表 慢性呼吸器疾患
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第4表慢性心疾患
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エブスタイン(Ebsteln)奇形 (柄) l第1基準･_軍コ野 草二蔓]
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[ー~Lコ 吾 空 碧 空 ㌃ ーー-Mu仙-~一語 撃 箪 竺 竺 当ぎ ‥~一三~ら重壷.美盲Aiよ弓症 ー~~~~t一 一t一･.rLi･J= ~ーtL-.~ "I.̀
｢ー~MT6T両 右京盲盲【1- I ~ ~ ~ 一一一~【ー【ML山師 嘗語飯 店酌

~-Lい･11it福井同紙這t-L~ -~-~L~ヲ同上~一.~-~~ t~~~~L

｢ 一m｢ 石 ~桓繭 盲盲症 -ーM~ー n桓三言妄言高言音高言W ~ー

lA.･1./･J -｢ ｢㌻軒

｢~M~丁 盲｢区蒜 有毒亮｢ ~【P ¶ ¶~~~~~桓｢ ー~~-

｢ V-T 示~声高嘉蒜盲表音 ー~-ー川M'~J~~- ー~桓r ~ー 【W "〟

笥 ｢ ー- ｢了｢ 区高高言有姦言妄盲~ー~~mm~】~一 t高T MJ N~~L

｢ ｢盲㌻ ｢ 桓 2基準を満たす場合 【

｢ - ｢盲｢吉富 志 す 亡~7JLEううて両 前 盲=官7才笹盲官署諾語官所節
70 1特発性肺動脈拡張症

7T 匝 表盲壷-

｢ ~~~｢ 蕎 ~桓古壷前奏盲盲一肌

｢~~一T 宣 下 蒜 盲露 盲ー

｢ー【~~】丁 話【匝盲高音南京妄言盲

膿 』 i iEl右鎖骨下動脈異常起始症

｢Ml"ー｢7T有 美忘盲言古表意議

∴

~~~-一両工 ~ ･.--~ L
J■- - - 一一

"~~■ 向上 ~~ーtL~ r-一一

二 ･一･･p -い､

慢性心不全(慢性肺性心を含む｡)

…∴ 二一~患
｢す丁一杯~好1有責~僅雁首正圧~症山

l ｢ ｢~M】~~】一一【-~~】u山一〔M~M ~降す官有ず官有~~ー N R≡

F =開 票 云 = 二二= 院 蔓宗 吾忘 t

l

t

桓T

_ ~二 幸5 軽 重 ~訂 二 二 二 ∴ ~中 二 ~二 二 ･二 ､
億老
木表中 r第 1基準｣ r第2基準｣及び ｢第3基準｣とは､それぞれ次に掲

げる基準をいうo

第 1基準抗慧篭o'# 賓題血施 与轟 ､中節先 哲蒼空,MTRo,All.撃錯 絹 盲
されていること｡

第 2基準藍等警輝 ガ璽鮎嘉裾芸雲'b摘 露基
肺高血圧症(収縮期血圧 40mmHg以上)

肺動脈狭窄(石室一肺動脈圧較差 20mmHg以上)

2度以上の房室弁逆洗

2度以上の半月弁逆流

圧較差 20mmHg以上の大動脈狭窄

心室性期外収縮､上室性頻拍､心室性頻拍､心房粗細動､

高度房室ブロック

(7)左室駆出率あるいは休心塞駆出率06以下

(8)心胸郭比 60%以上

(9)圧較差 20mmHg以上の大動脈再縮窄

(10)2心室修復術実施

(ll) フォンタン(Fonta[)手術実施

第 3基準 根治手術不能のためチアノーゼがあり､死に至る可能性を減
らすための濃厚なケア､治療及び経過観察が必要な場合である
こと｡

第 5表 内分泌疾患

｢首 肯｢ ~~~~山 妄言㌻ ~~~~H M-I-｢ 古豪㌫詣 有毒盲

L蓋彦左壬1 i異所性甲状腺刺激ホルモン T̀S"'産生鵬 !禦誓 言富者eo薬物療法を
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｢一一~｢T師 福音妄-7r･TL-i+(右前盲盲遍盲
rー｢T直音高言面表音編京-,-J+W HTiMii壷
rMI-｢丁薄青有前号六二両-)~壷音読㌃一一~¶

∴
｢¶~【~~~ー~一一

l
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｢諒下京i露濠示こ言-ItTs前古音読有遠

亨丁 南面 轟音て~森高面】
法 その他 の薬物 療法を】ている場合.ただし､Iホルモン治療を行う塙弓
､備考 に定める基準を:

膵 たすものに限る｡

ド:r/ ･L..::≡
嘉 =臣 二 二=コ

抗利尿ホルモン(ADH)分泌異常症 (SIADH)i同上
-L l::ゴi.~~ドトDl･ン欠主t(左.損1症
｢~~ー｢㌻
■ 』 l 隅

冨 ｢
｢ ー

rシモンズ(SiFnmOnds)病
真性思春期早発症

151腎性尿崩症 (抗利尿ホルモン不応症)

l

16恒 長 ホ ルモ ン (GH)欠 乏 (欠損 )症

｢ ー丁汚頂妄言JIL言ニ石窟示盲有盲盲妄盲｢1--~~~】~｢ー｢~【~N-L"ーyー¶ーRM"J㌦一~一~

rl lT･
枢性思春期遅発症

犀

期の開始が､女児では8清､男児では9歳未満じた場合痕で､補充療法､機能療法その他の薬物療法[行っている場合

l

ー【ー̀~川層嘗言語露富謂 禦 ー弓
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甘 ~･.I
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i ････.･ ･; …･:.Al-ミ一一
l同上

~N~M 雷雷雷禦漕 紺1
†同上_ _- 【 ｣



｢ ー下㌻唇音高遠

トー下｢rM"L】ー1
葦丸性女性化症

｢…【~~｢諒 丁音三与下Tp.,一首I=~福盲盲盲盲
｢ー【~Ⅶ｢盲㌻直音壷有毒盲面-:M~~ー叫
｢一:一丁音信有言盲蔽- 一一【~-I"】 ー
二

ト
ト

~rQl上 .-~-L~ ~~-I

-∴ .∴ 了 . ･ご-i.

Elr. ~~-~~~~~
~満Ⅰ. ~-~L-. ~
⊇同上

よう心腹.ti首i削3壷~益tI-~ ~川 向工~'~一一~~ ー~~~~~~
｢

佃_
｢
恒
W

ir ttt --- ~--声∴∴∴-∴

i ･･ .1 .二 十 ･･;こ .

｢ 1音官話二禁盃語dTr禁.igc-eTuBsl富野 匡Mー~¶-11~Pぎ
r ｢不言㌻蒜こ;ra-n1,-品忘
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厚誓言補充療法を行ってい!

【ウェルマー(Wermer)症候群

ミット(Schnldt)症候群

r同上
高 言~~･ .~lt-.L~ ー

頂雷音譜妄語ち葡官甘
~再 一一･ .mL -
1治療で､粛青葡盲､機能抑

｢ T音声左高言蒜蒜て諒㌃&,性偽性副甲状腺機能低下症
｢ M下㌻両

性副甲状腺機能低下症
腎肝 訂訂g
序葡首宮元T､かつ術後も≧

仁 ㌦∴:L･一

｢-L一一~~60~テタニー(副甲状腺性) 伸上
｢'】一 汗｢匝妄高盲蒔古壷嘉前表石訂仙 Y 南丁ー 小

｢-丁{41

ジソン(Addrson)柄
i ~177JJt:i~妄D･ン欠品,ti.~ ･.~~tt一一.~后Tt

クツシング (CUshlng)症候群

｢mTBT酢 茄 Ikl ]T L'一義~auk1 '-拝辞 盲ち~桓~~""mW-M~ー~W

｢下笹 二 = = ｢

i ･･∴ ~r･ -‥･･･一･r･･･,

941女性化副腎腺癌

r- ｢前頂高音7TL77享盲二言叩 ~- 両了~
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l l99†副腎性器症候群
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∴ ∴ ∴ -､ i I.三 :

｢一 一~匝 F盲~右前 請 盲言下高一妄言壷妄言義 一 桓丁 ~一 - J山 一弓

∴ ∴ -- :~一二 十 ●∴ 一 一

いノドル(Llddle)症候群

lt 1 ･ :. 1 ･.: ･･･ :;' ∴O.∴ 三 一
彊 i r Ljii†マ(議 te=A㍍ rl.th罷 孟姦ト

備考

ヒ ト成長ホルモン治療を行 う場合においては､この表に定める疾患の状廷

の程度であって次の基準 を満たすものを対象とする｡

Ⅰ 開始基準

新たに治療を開始する場合は､次の要件を満たすこと｡

1 成長ホルモン分泌不全性低身長症 (2に該当するものを除 く｡)､成長

ホルモン(GH)欠乏 (欠損)症及び下垂体機能低下症の場合 次のいずれも

満たすことOただ し､乳幼児で成長ホルモン分泌不全が原因と考えられ

る症候性低血糖がある場合は､ (3)を満た していれば足 りること｡

(1)現在の身長が別表第-に掲げる値以下であることo

(2) IGFl 1(ソマ トメジン C)値が 200ng/ml未満 (5歳未済の場合は､

150ng/mJ未満)であること｡

(3) 成長ホルモン分泌刺激試験 (空腹下で行われた場合に限る｡)の全て

の結果 (試験前の測定値を含む｡)で､成長ホルモンの最高値が

10ng/山 (リコンビナン トGHを標準品としているキッ トによる測定値

の際は 6ng/mE)以下であること.

2 脳腫癌等器質的な原因による成長ホルモン分泌不全性低身長 (成長ホ

ルモン分泌刺激試験 (空腹下で行われた場合r=限る｡)の全ての結果 (試験

前の測定値を含む｡)で､成長ホルモンの最高値が 5ng/ml(リコンビナン

トGHを標準品としているキッ トによる測定値の際は 3ng/mり以下である

場合に限る｡)ターナー症候群又はブラダー ･ウイリ症候群による低身長

の場合 次のいずれかに該当すること｡

(1)現在の身長が別表第二に掲げる値以下であること｡

(2)年間の成長速度が､2年以上にわた って別表第三に掲げる値以下で

あること｡

3 軟骨無形成症による低身長の場合 現在の身長が別表第四に掲げる値

以下であることb

4 慢性腎不全による低身長の場合 現在の身長が別表第-に掲げる値以

下であること｡

Ⅱ 継続基準

次のいずれかに該当すること｡

l 成長ホルモン分泌不全性低身長症 (隠旺癌等器質的な原因によるもの

を含む.)､成長ホルモン(GH)欠乏(欠損)症､又は下垂体機能低下症によ

る低身長の場合

初年度は､年間成長速度が 60cm/年以上又は治療中 1年間の成長速度

と治療前 1年間の成長速度との差が 2.0cm/年以上であること｡

治療 2年 目以降は､年間成長速度が 3.0cm/年以上であること｡

2 ターナー症候群､ブラダー ･ウイリ症候群､軟骨無形成症及び慢性腎

不全による低身長の場合

初年度は､年間成長速度が 40cm/年以上又は治療中 1年間の成長速度

と治療前 1年間の成長速度との差が 10cm/年以上であること｡

治療 2年日は､年間成長速度が 2.0cm/年以上であること｡

治療 3年目以降は､年間成長速度が 1.0cm/年以上であることB

Ⅲ 終 了基準

男子 156.4cm､女子 1454cm.=達 したこと｡

第6表 捗原病

- 二二二二- ~~- 債葡亨丁新 訂貫首77貫窟融

ギー性亜敗血症

動脈病変(川崎病性冠動脈病変)(冠脈癒､冠動脈拡張症､冠動脈狭窄症)

シェーグレン(SJ6gren)症候群

薬､ステロイド薬､免疫調
薬､免疫抑制薬.抗凝固癖
､γグロブリン製剤､強心

】尿薬､理学作業療法､生物
的製剤のうち一つ以上を用

一過性で動脈異常
巨大癌又
続的な治,J5_

W =Tn手術所見(拡張､密形成.は狭窄)を確認し､継
癖が行われている場

落首育て~軒 rチ百才~~F系一読【哀~【
症薬､ステロイド薬､免疫訴 ＼
整薬､免疫抑制薬､抗凝固療l

法､ γ グロブリン製剤､強心r

利尿薬､理学作業療法､生物;
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際 ｢五 一隔 票 幣 完 了議 了 ~ー~~申 蒜 義 に該当する場合

腎性アミノ酸尿症 障害.運動障害､成長障
けいれん､堰吐･下痢､
.特異漁観､眼科的異常､形､尿路結石のうち一つ
の症状がみられる場合

34lフアンコ一二(Fanconl)症候群
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左盲｢:sGJ盲盲丁首盲盲千二諭 吉妄言】盲do)疾患引詣盲妄言有㌻i

391先天性ポルフィリン症 FzE欄の疾患名､に該当する場台



遺伝性ビタミンD抵抗性くる病
(家族性低燐酸血症)

r ー~1 7用 語nd添 書deleeY 汚誉 蒜 ;

仁 一~ー一丁7云T,一言 ,L-ii q- iii

(水癌型先天性魚浪溶接紅皮
癌型先天性魚鱗癖様紅皮症
魚鱗癖､シェーグレン･
(Sjbgren-Larsson)症侯許)

匡

訂好療育丁連館 曹丁~粛看官
害､けいれん､暗吐.下痢､
漉､特異放貌､眼科的異常､
変形､尿路箱石のうち-つ

似上の症状がみられる場合 1

一一~-"再 読妄嘉 詣 盲高 遠忘l
l司主.~ ~-~■~~~ 一一-

l

ーPl左前 高言五三盲盲手首窟可

--ー~-~L~- ---L

症 を 起 こし て 抗 生 物 質等:

用している場合 1

r ー一丁芯｢幣 ㌍ 盟 幣 芯 盲｢~叩【~匝 蒜嘉盲詣前言盲;"
1-~ mT盲~TDI.jW{(㍍論 議義て前編 嘉r桓 T M -ー
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備考

酵素欠損(活性異常)による疾患は､この義の表記法によることを原則とす
るが､従来､固有の名称を用いたもの(糖原病､フェニールケトン尿症など)
については､引き続き同様の疾患名で取り扱って差し支えない.

第 9表 血友病等血液･免疫疾患
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再発予
腹膜透
つ以上
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(Kasabach-Merrltt)症 候符)
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固
療法
､
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発作性寒冷血色素尿症
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の予透上
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鎌状赤血球貧血

面官有有頭骨がーあー盲官青首官治療で抗凝固療法を行っている場合
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､補充療法､G-CSF療法､の投与､抗凝固療法.イド葉の投与､免疫紳の投与､杭腫療養の投与防法､造血幹細胞移植､
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l -L･･･ ::t.辛 :.:J !

tt - t - l l 一一

喜 ∴-..∴ 二 ∵ ∵ ∴ ･
｢ ｢㌃~グルタチオン還元酵素欠乏性貧血
｢ ~T言{F蒔 諒㌃TrgI

r 下 ~F
｢ ｢う㌃ー

ラセ ミア(地中海貧血)

･- - ~:_:-
｢T 6TF 二言這言~~lE1-m 誓-富雷需!



｢-.lt6t占L桓~性日へモブ占.-百二血症 ----‥高上 -.~ ~~~~-=~

仁_-J十､-∴ ･ ~二 -ニ

｢ T ;ol妄元 一5二 言 ;三三 ㌃ i
検査で､血中ヘモグロビン値100g/d】以下又は赤血球数350万/〟l以下の状態が持続
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一一~臨語 莞 慧慧 碧空r

官 幣 雷-盲-- 1

蛋

癖で､補充療法､G-CSF療法
;鉄剤の投与､抗凝固療法
テ ロイ ド葉の投与 ､免疫抑

1薬の投与､抗腫癌薬の投与
発予防法､造血幹細胞移植､
腰透析 ､血液透析の うち一
以上を実施する場合
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ネゼ ロフ(Nezelof)症侯群
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の投与､抗凝固療法 ､
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(ルイ ･バーー(LoulS-Bar)症候群)

個上
!同上
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､自閉傾向､異常行動(自信‡動､多動)､けいれん発件.i倍所見､呼吸異常､体温調】
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第11表 慢性消化器疾患
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｢甜 富嘗富野
~一肝層丁青首丁.百盲｢夜TT~粛 丁 ~1

81ジルベール(6日bert)症候群
9 F進行性家族性胆汁 うっ滞性肝硬変
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重増加不良のうち一つ以上【症状が認められる場合

r～T-1T桓蓋嘉毎元嘉二三二匿雷霧貫盃官富野
仁 ∴∴ l

肝陣､黄症､白色便､下痢.吐血､腹部罰彰満､易疲労性､体重増加不良のうち一つ以上の症状が認められる場合
｢ トー軒不 ~｢
(平 18厚 労告 184･一部改正)

改正文 (平成 18年 3月 30El厚生 労働 省告示第 184号) 抄

平成 18年 4月 1日か ら適用する｡



社会保障･税一体改革大額【難病関係部分抜粋】

[平成24年2月17日閣議決定]

3.医療･介護等②

(12)難病対策

○ (3)の長期高額医療の高額療養費の見直しのほか､難病患者の長期

かつ重度の精神的･身体的･経済的負担を社会全体で支えるため､医療費

助成について､法制化も視野に入れ､助成対象の希少･難治性疾患の範囲

の拡大を含め､より公平･安定的な支援の仕組みの構築を目指す｡

また､治療研究､医療体制､福祉サービス､就労支援等の総合的な施策

の実施や支援の仕組みの構築を目指す｡

☆ 引き続き検討する｡

rrJ



今後の難病対策の検討に当たって (中間的な整理)(珍)

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

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 ･経済的負担を社会全体

で支えることを目指す｡

このため､

○ 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､法制化も視野に入れ､希少 ･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｡

○ また､希少 ･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 .包括的な施策の実施や支援の仕組みを検討する｡
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新･難病医療拠点病院等の目的

患者等のニーズ 病院

追加参考資料

役 割

*新･難病医療拠点病院が基幹病院にもなりうる｡(長期療養の場についても要検討)
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