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資料１ 



難病対策の改革の全体像（案） 

平成24年10月30日 

厚生労働省 

本案は、難病対策の改革について、「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、助成対象の希尐・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」、「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」とする「社会保障・税一体
改革大綱」（平成２４年２月１７日閣議決定）に対応しつつ、「今後の難病対策の在り方（中間報告）」 

（平成２４年８月１６日厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会）を具体化し、また、患者団体と
の意見交換会での意見を反映させ、今後の議論を進めるためのたたき台として作成したものである。 

資料２ 



２．改革の原則 

 １の基本理念に基づいた施策を、広く国民の理解を得ながら行っていくため、以下の４つの原則に基づいて新た
な制度を構築する。 
（１）難病の効果的な治療方法を見つけるための治療研究の推進に資すること。 
（２）他制度との均衡を図りつつ、難病の特性に配慮すること。 
（３）官民が協力して社会全体として難病患者に対する必要な支援が公平かつ公正に行われること。 
（４）将来にわたって持続可能で安定的な制度とすること。 

３．改革の柱 

１．改革の基本理念 

 難病の治療研究を進め、疾患の克服を目
指すとともに、難病患者の社会参加を支援
し、難病にかかっても地域で尊厳を持って
生きられる共生社会の実現を目指す。 

※総合的な難病対策の外縁となる「難病」の定義につ
いては、個別施策の対象となる疾病の範囲の議論を
深めつつ、引き続き検討する。 
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今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
１．難病対策の必要性と理念 
○ いわゆる難病は、まれではあるが国民の中に一定の割合で発症
する可能性のあるものである。難病患者は、治療方法が確立してい
ない疾患にり患し、往々にして生涯にわたる長期間の療養を必要と
することから、生活面における制約や経済的な負担が大きい。また、
病名や病態が知られていないために、社会の理解が進んでおらず、
就業など社会生活への参加が進みにくい状態にある。 
○ このため、難病対策の見直しに当たっては、難病の治療研究を進
め、疾患の克服を目指すとともに、難病患者の社会参加を支援し、
難病にかかっても地域で尊厳を持って生きられる共生社会の実現を
目指す。また、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し、中間的な整理で示した「今後の難
病対策の見直しの方向性」を踏まえ、時代に合った新たな難病対策
の構築を目指す。 

（１）効果的な治療方法の開発と医療の質の向上                                  →p.2～p.8 

（２）公平・安定的な医療費助成の仕組みの構築                                 →p.9～p.16 

（３）国民の理解の促進と社会参加のための施策の充実                            →p.17～p.25 



３．改革の柱 
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（１）効果的な治療方法の開発と 
医療の質の向上 



（１）効果的な治療方法の開発と医療の質の向上 

① 治療方法の開発の推進 

○ 「治りたい」、「病気の進行を抑えたい」、「機能を回復したい」
という患者の切なる願いに応えるため、難病患者の情報を収
集・活用しつつ、診断基準が確立されていない疾患についての
診断基準の確立、難病の病態解明、画期的な診断・治療方法
の開発を目指す。 

○ 「臨床調査研究分野」と「研究奨励分野」も含め、難病研究全
体の枠組みを抜本的に見直す。 

○ 診断基準の作成や病態解明等に加え、医師主導治験を目指
す研究など、治療法開発、創薬等研究を重点的に推進する。 

○ 製薬企業等が難病の治療薬の開発に積極的に参加しやすく
なるための環境整備を進める。 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
７．難病研究の在り方 
（１）難病研究の対象 

○ 難病研究の対象については、引き続き、診断基準が確立されてい
ないものも含め対象とすべきである。 

○ 現行の１３０疾患を指定し研究対象とする「臨床調査研究分野」とそ
れ以外の希尐難治性疾患を対象とする「研究奨励分野」の区分けにつ
いては、総合的な難病対策を構築する際に根本的に見直すべきである。 
（２）難病研究の重点化 

○ 診断基準の作成や病態解明等に加え、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あり、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。 

○ 製薬企業等が難病の治療薬の開発に積極的に参加しやすくなるた
めの環境整備が必要である。 
（４）総合的な難病研究の実施と国際協力の推進 

○ 関係各省、関係者が一体となった難病研究開発の総合戦略が必
要である。 

○ 難病の病態解明、治療方法の開発、創薬研究を促進するため、欧
米をはじめとした国際協力を進めることが必要である。また、患者団体
間の国際連携も重要である。 
 
  

（平成25年度概算要求） 
・難治性疾患克服研究事業等（一部特別重点） （※厚生科学課計上）  

１１３億円 
 難病の革新的診断・治療法の開発を促進するため、平成24年６月に
決定した「医療イノベーション５か年戦略」を踏まえ、創薬研究をはじめ、
再生医療技術を用いた研究や個別化医療に関する研究を総合的・戦
略的に推進するとともに、国際ネットワークへの参加などを通じて、難
病対策の国際的連携を図る。 
 また、希尐疾病の中でもきわめて患者数の尐ない疾病の医薬品や医
療機器を開発する企業等に対する支援の強化を図る。 

② 総合戦略の策定 

○  様々な省庁、関係機関等による難病研究をより効果的に進
めるため、総合的な戦略の在り方について検討する。 
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③ 国際協力の推進 

○ 国内における難病の研究成果を世界へ情報発信するととも
に、難病に関する国際的な最新情報を収集し、医療現場や患者
等へ還元する仕組みを検討する。 

○ 国際的データベースとの連携により、国際的共同治験への
参画等、新規治療法の開発を推進する。 
○ 研究者、医療従事者、患者等の国際交流を推進する。 



（１）効果的な治療方法の開発と医療の質の向上 

④ 難病患者データの精度の向上と有効活用 

○ 「難病指定医（仮称）」が患者に医療費助成に係る診断書を
交付する際に認定・審査等に必要な項目を記載すると同時に疾
病の登録を行うことができるよう特定疾患の調査解析を行う仕
組みを構築する。 

○ 難病患者の動向を全国規模で把握するため、難病指定医
（仮称）から登録されたデータを一元的に集約・管理する。 
○ 個人へIDを付与し、登録データを経年的に蓄積できるように

するとともに、小児慢性特定疾患の収集データとの連続性・整
合性を検討する。 

○ 基本的な登録項目については、欧米の患者登録とも調和さ
せる。 

○ 個人情報保護について十分に配慮し、難病研究に携わる研
究機関、医療機関、企業等に対し、審査の上、幅広くデータを提
供する。 
○ 国際的な連携による希尐疾患のハブとしての機能を果たす。 

 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
３．医療費助成の在り方 
（２）基本的な枠組み 
② 対象患者の認定等の在り方 

○ 医療費助成を受ける前提として、本施策の目的である治療法の開
発研究等に役立てるため、引き続き患者データの提供が行われるよう
にする必要がある。 

この場合、精度の向上や有効活用の観点から、現行の臨床調査個人
票の内容及びデータ収集の方法については見直しを行う必要がある。 

なお、収集される患者データは災害時の対応等にも役立て得る正確な
ものとすべきとの意見があった。 
 
 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
７．難病研究の在り方 
（３）患者の参加と研究成果の還元 

○ 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組みが
必要である。 

○ 研究の進捗状況や成果を患者、国民にわかりやすく伝えることが
必要である。 
 

（参考データ）臨床調査個人票 
現行制度の下では、登録率に都道府県毎の大きな差がある。 
（９０％以上は２９県、２５％未満は９県、最も低い県は０.０％） 
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⑤ 研究成果の患者への還元 

○  難病患者データベースを活用した難病に係る研究の進捗状
況や成果について、広く患者、国民へ還元するとともに、病態解
明や治験などへ患者が参加しやすい仕組みを検討する。 



患 
 
者 

研究成果の公表 

難病研究班、 
医療機関等 

受診 

 ・患者登録データを一元的に 
  集約・管理 
 ・研究への利用申請を審査 
 ・国際連携のハブ機能 

都道府県 

受 
給 
者 
証 

申 
請 

認定審査 

国 
 
民 

利 
用 
許 
可 

利 
用 
申 
請 

認定結果 

データ提供 審査会 

データ 
提供 

データ登録 

治験 

難病指定医（仮称） 
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EU、米国等 
患者登録 
センター 

連 
携 

難病患者データの精度の向上と有効活用（イメージ） 

診断 



（１）効果的な治療方法の開発と医療の質の向上 

⑤ 医療機関の整備 

○ 診断、治療に多くの診療科が必要な難病の様々な病態に対
し対応できる高い専門性と経験を有し、多分野の難病指定医
（仮称）が配置されている病院を「新・難病医療拠点病院（総合
型）（仮称）」として都道府県ごとに原則１か所以上指定（特定機
能病院等を想定）。 

 

○ 希尐な難病の治療等に必要な医療資源の広域的な調整、専
門的な立場からの助言、難病医療従事者に対する研修会の実
施等を行うため、「難病医療コーディネーター（仮称）」を配置す
る。 

 

○ 神経難病等特定分野の疾病に対して高度な医療を提供する
ことができる医療機関を「新・難病医療拠点病院（領域型）（仮
称）」として都道府県ごとに適切な数を指定（従来の難病拠点病
院等を想定）。 

 

○ 難病の地域医療の推進や入院・療養施設の確保等のため概
ね２次医療圏に１か所程度「難病医療地域基幹病院（仮称）」を
指定。 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 

８．難病医療の質の向上のための医療・看護・介護サービスの提供体制
の在り方 
（１）「新・難病医療拠点病院（仮称）」の整備 

○ どこに行っても診断がつかない、治療経験のある医師が見つからな
い等の難病患者が医療を受ける上での困難を克服するため、都道府県
は、現在の難病医療拠点病院をさらに発展させ、医療費助成のために
指定された医療機関の中から、難病の診断・治療に関して高い専門性と
経験を有する拠点的な医療機関（新・難病医療拠点病院（仮称））を整備
することが必要である。（医療費助成は必ずしも「新・難病医療拠点病院
（仮称）」での診断・治療に限定するものではない。） 

○ 「新・難病医療拠点病院（仮称）」には、概ねすべての疾患領域に対
応し得る「総合型（仮称）」と特定の疾患群について専門性の高い「特定
領域型（仮称）」を含める必要がある。 
（２）難病患者の長期にわたる治療・療養を支える体制（環境）の整備 

○ 様々な病態やステージにある難病患者に対し、長期にわたり適切な
外来・入院医療を提供するためには、「新・難病医療拠点病院（仮称）」
等の一部の限定された医療機関だけでなく、地域の様々な専門性・役割
を持つ医療費助成のために指定された医療機関が連携し、難病医療を
担う必要がある。また、連携を促進する手段として、例えば、連携パスの
ような仕組みを構築することも有用である。 

○ 難病患者が地域で包括的な医療、看護、介護サービスを受けること
ができるよう、都道府県は、現在の難病医療拠点病院や難病医療協力
病院をさらに発展させ、医療費助成のために指定された医療機関の中
から、地域の実情を踏まえつつ、概ね二次医療圏に１か所程度「難病医
療地域基幹病院（仮称）」を整備し、「新・難病医療拠点病院（仮称）」や
地域の様々な医療機関と連携し、地域で難病医療・福祉サービスを提供
する人材の育成や入院・療養施設の確保を進める必要がある。 

○ 現在の難病医療専門員をさらに発展させ、「難病医療地域基幹病院
（仮称）」等に、在宅難病患者の地域の医療機関等での受け入れ調整や
入院患者の退院調整等を行う難病医療コーディネーター（仮称）を置くこ
とも有用と考えられる。 
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難病医療地域基幹病院（仮称） 

難病指定医（仮称）
のいる医療機関 

高い専門性と経験を有し、特
定の分野に多くの難病指定
医（仮称）が配置されている病
院を指定 

医療機関 

難病指定医（仮称）
のいる医療機関 

三次医療圏 

○正確な診断 
○難病治療の方針 

○適宜検査結果、 
投薬内容等情報提供 

訪問看護ステー
ション 

調剤薬局 

二次医療圏 

二次医療圏 

二次医療圏 

二次医療圏 

難病治療に関する情報共有 
病状急変時の連携 

入院・療養施設の確保等のた
め概ね２次医療圏に１カ所程
度指定 

特定機能病院等高い専門性と経験
を有し、多分野の難病指定医（仮
称）が配置されている病院を指定 

新・難病医療拠点病院 
（領域型）（仮称） 

新・難病医療拠点病院 
（総合型）（仮称） 

新しい難病医療提供体制（イメージ） 

「難病医療コーディネーター
（仮称）」を配置し、医療必要
度の高い難病に必要な複数
の医療圏にまたがる広域的
な調整等を実施 
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（１）効果的な治療方法の開発と医療の質の向上 

⑥ 医療の質の向上 
○ 難病の医療の質を向上させるため、医療費助成の対象疾患
の治療ガイドラインを広く周知するとともに、治療ガイドラインが
作成されていない疾患については、研究班に対して作成を促し、
治療内容の均てん化を図る。 

 

○ 極めて希尐な疾患についての高度専門的な対応については
以下の２つの機能を果たす仕組みを構築する。 

① 極めて希尐な疾患の高度専門的な対応について、国立高
度専門医療センターや難病指定研究班がそれぞれの分野の
学会と連携して、専門医支援ネットワーク（仮称）を形成。 

② 難病患者データを一元的に集約・管理し、提供。 

 
専門医支援ネットワーク（仮称） 
・新・難病医療拠点病院（仮称）等の難病指定医（仮称）からの
極めて希尐な疾患についての高度専門的な対応をするため、
国立高度専門医療センターや難病指定研究班がそれぞれの
分野の学会と連携して、ネットワークを形成する。 
・ウェブサイト内において、国立高度専門医療センターや難病指
定研究班がそれぞれの分野の学会と連携して、極めて希尐な
疾患について難病指定医（仮称）へ支援、助言を行う。 
・診断・治療の困難例についてネットワークへ報告し、治療の質
の向上へ活用する。 

 
 

 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
３．医療費助成の在り方 
（２）基本的な枠組み 
② 対象患者の認定等の在り方 

○ 科学的根拠に基づく治療の適正化を行うため、疾患ごとの治療ガ
イドラインを策定し、周知徹底することが必要である。その際、様々な新
しい治療の試みを縛ってしまわないような配慮も必要である。 
 

８．難病医療の質の向上のための医療・看護・介護サービスの提供体
制の在り方 
（２）難病患者の長期にわたる治療・療養を支える体制（環境）の整備 

○ 特に極めて希尐な疾患については、全国的にも患者数が数名とい
う場合もあり、これら希尐疾患に対し高度専門的な対応ができるセン
ター（難病治療研究センター（仮称））の在り方について検討する。 
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Webで医療関係者限定のQ&Aを開設 
・極めて希尐な疾患に関する問い合わせを
行う。 
・診断基準や治療方針の確認 
・最新の難病に関する知見の共有 
・診断・治療の困難な症例を報告する。 

難病医療地域基幹病院 
（仮称） 

新・難病医療拠点病院 
（仮称） 

各分野の学会と連携 

難病指定医（仮称）
のいる医療機関 

Web上で 
問い合わせへ回答 

神経 血液 
消化
器 

・Web Q&Aで問い合わせに対応 
・診断・治療の困難例の報告 
・論文アーカイブを参照 

専門医支援ネットワーク（仮称） 

国立高度専門 
医療センター 

循環
器 

  ・・
・ 

専門医支援ネットワーク（仮称）（イメージ） 

難病指定研究班 



（２）公平・安定的な医療費助成の
仕組みの構築 
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３．改革の柱 



（２）公平・安定的な医療費助成の仕組みの構築 

① 基本的な考え方 

○ 症例が比較的尐なく治療方法が確立していないという疾病に
対し、①治療方法の開発等に資するため、患者データの収集を
効率的に行い治療研究を推進するという目的に加え、②効果的
な治療方法が確立されるまでの間、対症療法によらざるを得ず、
長期の療養による医療費の経済的な負担が大きい患者を支援
するという福祉的な目的も併せ持つ医療費助成について、必要
な財源を確保しつつ、法制化について検討する。 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
３．医療費助成の在り方 
（１）基本的な考え方 

○ 現行の「特定疾患治療研究事業」は、患者の医療費負担の軽減と
いう福祉的な面を持つものの、その主たる目的は、難治性の疾患を克
服するための治療研究の推進にある。 

○ しかしながら、本施策については、患者等からは、福祉的施策とと
らえられている現状もあり、できるだけ安定的な仕組みとすることが必
要との指摘もなされている。このような観点から、今後、福祉的な面をど
のように位置づけるか、また、そのための財源をどう確保していくかを
含め、本施策の在り方について検討する必要がある。 

○ なお、検討に当たっては、がんなど他の慢性疾患との関係等を含
め、改めて本施策の趣旨・目的を整理し、公平性の観点から、広く国民
の理解が得られるものとする必要がある。 
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② 対象疾患及び対象患者の考え方 
○ 医療費助成の対象疾患については、 
 ①症例が比較的尐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（注） 

 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要素を満たしており、一定の診断基準が確立している疾患 
 を選定する。 
 （注）「今後の難病対策のあり方に関する研究班」の中間報告を

踏まえれば、希尐性については、例えば次の４つの類型が
考えられる。 

    （A）患者数が1000人（※１）（人口10万人に１人）以下 
    （B）患者数が1000人を上回り、５万人（※２）以下 
    （C）患者数が５万人を上回り、人口の0.1％程度以下 
    （D）患者数が人口の0.1％程度を上回る 
※1 「ライフ・イノベーションの一体的な推進」における、極め
て患者数が尐ない希尐疾病の基準（ウルトラオーファン） 

※2 薬事法第７７条の２に基づく希尐疾病用医薬品・希尐疾
病用医療機器の指定基準（オーファンドラッグ・デバイス） 

 
○ 対象患者は、上記対象疾患にり患している者のうち、重症度 
 が一定以上等であり、日常生活又は社会生活に支障がある者 
 とする。 
○ 対象疾患の拡大を含めた見直しに当たっては、一方で適切
な負担の在り方も併せて検討することとし、制度の安定性・持続
可能性を確保するものとする。 
○ 制度の安定性・持続可能性を確保するため、効果的な治療
方法が確立するなどの状況の変化が生じた対象疾患について
は、定期的に評価し、見直すこととし、見直しを行う場合、一般
的な保険医療により対応する。ただし、一定の経過措置を講ず
ることも検討する。 
○ 対象疾患の選定及び見直しについては、広く国民の理解を
得られる公平な仕組みとし、第三者的な委員会において決定す
る。  

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
３．医療費助成の在り方 
（２）基本的な枠組み 
① 対象疾患の在り方 

○ 医療費助成の対象疾患については、「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）においてまとめられた、①症例が比較的尐ないた
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）の４要素を基本的には踏襲することが適当である。 

○ 対象疾患の範囲の拡大を含めた見直しにあたっては、より公平に
対象疾患を選定する必要がある。一方で、効果的な治療方法が確立す
るなど治療成績等の面で状況の変化が生じた対象疾患については、
引き続き対象疾患として取り扱うことが適当かどうか定期的に評価し、
見直していくことも必要である。 

○ このため、対象疾患の選定及び見直し方法について具体的に検討
し、広く国民の理解を得られる公平な仕組みとすることが必要である。
その際、同じような性格の疾患にもかかわらず、疾患名の違いにより対
象疾患の選定に差が生じることがないようにする必要がある。 

○ また、対象患者の範囲については、重症度等の基準を設定するこ
とが必要であり、具体的な基準の内容について検討する必要がある。 

○ 対象疾患の具体的な範囲については、現在、難治性疾患克服研究
事業「今後の難病対策のあり方に関する研究班」において調査・分析を
行っており、その結果等も参考に、今後更に検討する。 
  

（２）公平・安定的な医療費助成の仕組みの構築 
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③ 対象患者の認定等の考え方 
○  「難病指定医（仮称）」が患者に医療費助成に係る診断書を

交付する際に認定・審査等に必要な項目を記載すると同時に疾
病の登録を行う仕組みを構築する。 

 
○ 自治体において申請を審査する「難病認定審査会（仮称）」の
設置を法律で明確に規定した上で、疾病分野ごとの専門医の
参加を求める等体制を強化する。 

 
○ 自治体における取扱いの均衡を図る観点から、医療費助成
の対象となる医療の範囲について、一層の明確化を図る。 

 
○ 医療受給者証の更新を患者の誕生月にする等患者ごとに 
 更新時期が異なる仕組みを検討する。 

（２）公平・安定的な医療費助成の仕組みの構築 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
３．医療費助成の在り方 
（２）基本的な枠組み 
② 対象患者の認定等の在り方 

○ 医療費助成の対象疾患にり患しているかどうかについては、専門
医が診断基準に基づき的確に診断すべきであり、自治体の指定を受け
た専門医の診断を要件とすることが必要である。また、良質かつ適切な
医療を受けられるようにするため、緊急時を除き、自治体の指定を受け
た医療機関で受診した場合に医療費助成を行うこととする必要がある。 

この場合、病気の診断や治療の質等の担保と患者の利用のしやすさと
の両立をどのように図るかについて留意する必要がある。 

○ 医療費助成の対象となる医療の範囲については、対象疾患及び対
象疾患に付随して発現する傷病に対する医療に限定し、対象疾患に関
係しない医療は対象外とする必要がある。 

○ 医療費助成の認定手続ができるだけ患者や医療関係者、自治体
の負担とならないよう検討する。 

 

（注）正当な理由で外来を受診することが困難な場合（例えば、神
経難病等で人工呼吸器をつけ在宅医療を行っている場合、離
島地域等に居住し、身近に難病指定医（仮称）が存在しない場
合等）の例外を検討する。 

 
（注）故意に難病治療と関係のない治療に関し、医療費助成の 
 請求を繰り返す等の行為を行う指定医療機関に対し、障害者 
 自立支援法における指定自立支援医療機関の取扱いと同様、 
 自治体に指導、指定の取消しの権限を付与する。 
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今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
３．医療費助成の在り方 
（２）基本的な枠組み 
③ 給付水準の在り方 

○ 難病の特性を踏まえつつ他制度との均衡を図るとともに、施策の安
定性を確保し、国民の理解を得られるよう、給付水準（公費で負担され
る額）の見直しを検討する必要がある。 
＜主な検討事項＞ 
・ 入院時の食事及び生活に係る自己負担 
・ 薬局での保険調剤に係る自己負担 

・ 対象患者が負担する一部負担額（重症度基準、高額所得者、重症
患者の取扱い等） 

  

（２）公平・安定的な医療費助成の仕組みの構築 
④ 給付の考え方 
④給付の考え方 

○ 難病の特性を踏まえつつ、病気がちであったり、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患者を対象とする他制度（高
齢者、障害者等）の給付との均衡を図る。対象患者が負担する一部
負担額については、低所得者に配慮しつつ、所得等に応じて月額限
度額を設定する。 

・一部負担額が０円となる重症患者の特例を見直し、すべての者につ
いて、所得等に応じて一定の自己負担を求めることが考えられる。 

・入院時の標準的な食事療養及び生活療養に係る負担については、
患者負担とするとともに、薬局での保険調剤に係る自己負担につい
ては、月額限度額に含めることが考えられる。 
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  特定疾患治療研究事業 自立支援医療 養育医療 

入院時の食事

療養・生活療養

の取扱い 

自己負担なし。 

自己負担あり。 

（生活保護及び生活保護移行防止のため減免措置

を受けた者については自己負担なし。） 

自己負担なし。 

院外調剤の自

己負担の取扱

い 

自己負担なし。 

自己負担あり。 

（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）。） 

- 

（給付が行われるのは入院治療の場合のみ） 

自己負担が生じ

ない区分の有

無 

○住民税非課税世帯 

○重症患者及び難治性の肝炎のうち劇症肝炎、重

症急性膵炎並びに重症多形滲出性紅斑（急性期）

の患者。（※） 

生活保護及び生活保護移行防止のため減免措置を

受けた者については自己負担なし。 
生活保護世帯等 

複数医療機関

を受診した場合

の合算の有無 

合算できない。 

受給者証に記載された指定自立支援医療機関であ

る病院、薬局等で、障害の治療のための医療を受け

た場合の自立支援医療費については合算する。 

合算できる。 

医療受給者証

の有効期限 
１年間（毎年10月に定期更新）。 

１年以内であって、自立支援医療を受けることが必

要な期間（引き続き治療が必要な場合は再度申請）。 

診療の終了予定期限に若干の余裕を見込んで設定。

最長１年間（未熟児（１歳未満）が対象のため）。 

治療範囲の限

定の有無 

対象疾患及び当該疾患に付随して発現する傷病

に対する医療に限定。 

心身の障害の状態の軽減を図り、自立した日常生活

又は社会生活を営むために必要な医療に限定。 

養育のため病院に入院することを必要とする未熟児

に対し、その養育に必要な医療に限定。 

医療保険制度 

（高額療養費制度を含む） 

自己負担あり。 

（高額療養費算定基準額に算入しない。） 

自己負担あり。 

（高額療養費算定基準額に算入する。） 

なし。 

合算して高額療養費算定基準額に算入す

る。 

被保険者証の有効期限は保険者による。 

保険診療に限定。 

他の公費負担医療制度 （参考） 
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５６疾患の平均 

（平均発症年齢41.0歳） 

（単位：年） 

 特定疾患治療研究事業の対象疾患（５６疾患）で見た場合、平均発症年齢は41.0歳、平均受
療期間（推計）は42.7年となっており、難病患者は、一般的に長期間の療養を必要とするものと
考えられる。 

平均受療期間（推計） 

（出典）特定疾患調査解析システム（２０１１データ）、厚労科研費 難治性疾患の医療費構造に関する研究報告書 

 対象疾患 対象患者数 平均発症年齢 

ベーチェット病 8,267 36.8 

多発性硬化症 7,688 36.5 

重症筋無力症 9,191 48.0 

全体（５６疾患） 366,422 41.0 

（参考）難病患者の平均発症年齢及び平均受療期間（推計） 
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年齢階級別1人当たり年間医療費 
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万円 

 難病患者（５６疾患）の１人当たり年間医療費を年齢階級別にみると、国民全体と比較して、およ
そ全年代で高額であること、特に若年層では、その差が顕著である。 

（出典）難病患者：平成22年度「難治性疾患の医療費構造に関する研究」（厚労科研費）より作成（支払基金平成21年11月～22年1月処理分） 
     国民全体：「医療給付実態調査報告」（厚生労働省保険局）等より作成 

（参考） 難病患者の年齢階級別１人当たり医療費 
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（３）国民の理解の促進と 
社会参加のための施策の充実 

17 

３．改革の柱 



（３）国民の理解の促進と社会参加のための施策の充実 

① 難病に関する普及啓発 

○ 病名や病態が社会に広く知られることにより、難病患者や家
族が孤独に陥ることなく社会の一員として地域で生活できるよ
う、広く難病と難病患者に関する普及啓発を行う。 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
はじめに 

しかしながら、医療の進歩や患者及びその家族のニーズの多様化、社
会・経済状況の変化に伴い、原因の解明すら未確立の疾患でも研究事
業や医療費助成の対象に選定されていないものがあることなど難病の
疾患間で不公平感があることや、難病に対する普及啓発が不十分なこ
と等により国民の理解が必ずしも十分でないこと、難病患者の長期に
わたる療養と社会生活を支える総合的な対策が不十分であることなど
様々な課題が指摘されており、難病対策の見直しが強く求められてい
る状況にある。 
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（３）国民の理解の促進と社会参加のための施策の充実 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
４．福祉サービスの在り方 

○ 「障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法
律」（以下「障害者総合支援法」という。）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も、障害児・者の範囲に
加えられたことから、平成２５年４月以降、障害者総合支援法に基づく
障害福祉サービスに係る給付対象となる。 

  なお、児童福祉法上の障害児通所支援及び障害児入所支援につ
いても同様の取扱いとなる。 

○ 障害者総合支援法の「治療方法が確立していない疾病」であって
「政令で定めるもの」の疾病の具体的な範囲については、現在、難治性
疾患克服研究事業「今後の難病対策のあり方に関する研究班」におい
て調査・分析を行っており、その結果等の他、新たな難病対策における
医療費助成の対象疾患の範囲も参考にしつつ、障害者総合支援法の
施行に向け、検討する。 

○ 障害程度区分の認定に当たっては、難病ごとの特性（病状の変化
や進行等）についてきめ細かく配慮する必要がある。 

② 福祉サービスの充実（障害福祉サービスの利用） 

 
障害保健福祉関係主管課長会議（平成２４年１０月２２日）資料
（抄） 
 ４ 障害者の範囲の見直しについて 
 （１） （略）今後、同委員会〔難病対策委員会〕における議論

を踏まえ、障害者総合支援法の施行に向けて検討し、１月
下旪に公布予定の政令の中で範囲を決定することとして
いるのでご了知願いたい。 

 （２） 難病患者等に対する障害程度区分の調査、認定につ
いて 
（略）厚生労働省では、全国の市区町村において難病等に
配慮した円滑な障害程度区分の調査、認定が行われるよ
う、「難病の基本的な情報」や「難病の特徴（病状の変化や
進行、福祉ニーズ等）」、「認定調査の時の注意点」などを
整理し、関係者（調査員、審査会委員、自治体職員等）向
けのマニュアルを作成し、来年２月を目途に難病等の追加
に係る自治体担当者会議の場で配布することとしている。
（略） 
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③ 日常生活における相談・支援の充実 

○ 難病患者（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ような患者も含む。）とその家族が長期
にわたる療養生活の中で生ずる様々な日常生活に関する相
談・支援を受けることができるよう、各都道府県の難病相談・支
援センターを充実し、いずれの都道府県でも基本的な機能が果
たせるよう必要な体制を確保する。特に、ピアサポートなど、当
事者の深い理解と共感が得られる相談・支援の充実を図る。 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
５．難病相談・支援センターの在り方 

○ 難病相談・支援センターは、すべての難病を幅広くカバーし、あらゆ
る相談に自ら対応するばかりではなく、医療、福祉、行政など様々な機
関と連携し、患者を適切なサービスに結びつけていく役割を担う必要が
ある。特に、医療機関、保健所、就労支援機関、子どもの相談支援機
関等との連携の強化を図る必要がある。 

○ 難病相談・支援センターは、引き続き都道府県ごとに設置すること
とし、その運営は地域の実情に合わせて委託できることとするが、どの
都道府県においても基本的な機能を果たせるよう必要な体制を確保す
る必要がある。 

○ 難病相談・支援センターの質の向上のため、職員の研修等を充実
させるとともに、全国の難病相談・支援センターが連携し、互いに支援
しあうことも必要である。 

○ 同じ病気の人の経験を聞く（ピアサポート）など患者の視点に立っ
た相談・支援が行われるよう留意することが必要であり、そのために
も、患者間の相互支援の取組や相談・支援を担う人材の育成が重要で
ある。 

○ 各都道府県の難病相談・支援センターの中心的な機能を担うセン
ターの在り方について検討する。 

（３）国民の理解の促進と社会参加のための施策の充実 
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④ 保健所を中心とした地域支援ネットワークの構築 

○ 地域で生活する難病患者が安心して療養できるよう、地域の
特性を把握し、難病患者に対する支援体制を整備するため、保
健所を中心とした「難病対策地域協議会（仮称）」を設置する。 

○ 難病患者の地域での活動を支援するため、地域支援ネット
ワークの構築の核となる専門性の高い保健師等の育成に努め
る。 

 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 

８．難病医療の質の向上のための医療・看護・介護サービスの提供体
制の在り方 
（２）難病患者の長期にわたる治療・療養を支える体制（環境）の整備 

○ 現在の難病医療専門員をさらに発展させ、「難病医療地域基幹病
院（仮称）」等に、在宅難病患者の地域の医療機関等での受け入れ調
整や入院患者の退院調整等を行う難病医療コーディネーター（仮称）を
置くことも有用と考えられる。 

○ 地域で生活する難病患者が安心して療養できるよう、地域の診療
医、看護、介護、福祉サービスの担い手の量及び質を高めるとともに、
関係機関のネットワークを充実させる必要がある。このため、地域の特
性を把握し、難病患者に対する支援体制を整備するため、現在の地域
の取組をさらに発展させ、保健所を中心とした「難病対策地域協議会
（仮称）」を設置することについて検討する。 

○ 難病医療・福祉サービスの地域間格差を是正するため、医療福祉
従事者の教育研修、患者・家族を含む関係者間のネットワークによる
情報共有、助言・協力等を促進する必要がある。 

○  難病患者・家族が地域で安心して生活し続けることができるよう、
難病の在宅医療・看護・介護の在り方について、当事者も参画の上、引
き続き、研究・検討する。さらに、コミュニケーション支援、災害対策、レ
スパイトの場の確保、在宅療養の安全確保等、難病患者の特殊性に
配慮した支援についても考える必要がある。 
 

（３）国民の理解の促進と社会参加のための施策の充実 
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⑤ 就労支援の充実 

○ 難病患者が療養しながら可能な限り働くことができるよう、難
病に関する知識（通院への配慮等）や既存の支援策（難治性疾
患患者雇用開発助成金等）について、事業主や関係機関に対
する普及啓発を図る。 

○ 難病患者に対する就労支援策を充実させるとともに、難病相
談・支援センターとハローワーク等の関係機関の連携体制の強
化を図る。 

（平成25年度概算要求） 
障害者に対する就労支援の推進 
～平成２５年度 障害者雇用施策関係予算概算要求のポイント～（抄） 

（職業安定局障害者雇用対策課） 
Ⅱ 障害特性・就労形態に応じたきめ細かな支援策の充実・強化 
  １ 障害特性に応じた総合的な雇用支援の実施 
    （５） 難治性疾患患者への支援策の充実・強化   

［要求額 ３７６（１４５）百万円］ 

    難病のある人の就労支援についてのニーズの高まりを踏まえ、
ハローワークに「難病患者就労サポーター（仮称）」を新たに配置
し、ハローワークと難病相談・支援センターの連携を強化するとと
もに、難病のある人を雇用し、適切な雇用管理等を行った事業主
に対する助成を行うこと等により、難病のある人の就労支援の強
化を行う。 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
９. 就労支援の在り方 

○ 難病患者の就職・復職や就職後の雇用管理については、まずは、
難病に関する知識（通院への配慮等）や既存の支援策（難治性疾患患
者雇用開発助成金（注）等）の普及啓発が重要であり、事業主や関係
機関への周知が必要である。 

○ 加えて、既存の支援策の充実や難病相談・支援センターと就労支
援機関等の関係機関との連携体制の強化を行うべきである。 

 また、民間の職業紹介事業者等の活用について検討すべきとの意見
があった。 
 

（３）国民の理解の促進と社会参加のための施策の充実 
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⑥ 難病手帳（カード）（仮称）の検討 
○目的 

 難病患者について、手帳（カード）の交付を受けた者に対して
各方面の協力を得て各種支援策を講じやすくし、難病患者の社
会参加を支援することを目的とする。 

 
○効果 

 他制度の例も参考にしつつ、重症度等が一定以上等により、
日常生活又は社会生活に支障がある者に対しては、税制優遇
措置や公共交通機関の運賃の割引、NHK受信料の免除等につ

いて、今後、関係機関と調整。 
 
○事務負担 

 交付主体となる自治体の事務負担が増加することに対する懸
念が強いことから、事務負担をできる限り軽減する方向で検討
する。 
 

※現行の特定疾患医療受給証との関係について整理する必要
がある。 

平成２５年度税制改正要望事項（平成２４年９月厚生労働省）（抄） 
医療関係 
⑭ 難病患者等への税制優遇措置 

〔所得税、相続税、個人住民税等〕 
厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会等での議論を踏まえ、
所要の法整備が行われる場合に、難病患者等の長期かつ重度の経済
的負担にかんがみ、税制上の所要の措置を講ずる。 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
６．難病手帳（カード）（仮称）の在り方 

○ 昨年の障害者基本法改正により、障害者の定義が見直され、「身
体障害、知的障害、精神障害（発達障害を含む。）その他の心身の機
能の障害（以下「障害」と総称する。）がある者であつて、障害及び社会
的障壁により継続的に日常生活又は社会生活に相当な制限を受ける
状態にあるもの」とされ、難病に起因する障害についても「その他の心
身の機能の障害」に含まれると解されている。 

○ 身体障害、知的障害及び精神障害については、既に手帳制度が
設けられているところ、難病手帳（カード）（仮称）の在り方については、
その目的、効果、事務負担等を他制度の例も参考にしつつ、今後更に
検討する。 

 
 

（３）国民の理解の促進と社会参加のための施策の充実 
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 特定疾患治療研究事業の対象疾患（56疾患）で見ると、身体障害者手帳の取得割合は21％。 
 疾患別に見ると、取得割合がもっとも高い「亜急性硬化性全脳炎（ＳＳＰＥ）」（87.5％）から最も低
い「ＰＲＬ分泌異常症」（2.1％）まで取得割合には大きな差がある。 

（出典）特定疾患調査解析システム（２０１１年度） 

取得 
21% 

未取得 
79% 

56疾患 

取得 

87% 

未取得 

13% 

亜急性硬化性全脳炎

（ＳＳＰＥ） 

取得 

76% 

未取得 

24% 

脊髄性筋萎縮症 

取得 

2% 

未取得 

98% 

ＰＲＬ分泌異常症 

取得 

3% 

未取得 

97% 

潰瘍性大腸炎 

（参考）難病患者の身体障害者手帳取得割合 
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⑦ 難病を持つ子ども等への支援の在り方 

○ 難病相談・支援センターにおいて、子どもの相談支援機関や
小児の難病に対応できる医療機関等と連携しつつ、難病の子
どもや家族の相談への対応を充実させる。  

 
○ 教育関係者等への難病に関する知識の普及啓発を行う。 
 
○  「新・難病医療拠点病院（仮称）」の「特定領域型（仮称）」に

小児の難病に対応できる医療機関を含めるとともに。小児期に
から難病にり患している者の成人後の医療・ケアに携わる医療
従事者に対する研修等を行い、小児期からのかかりつけの医
師等との連携を促進する。 

 
○ 小児期に難病を発症し、長期の療養生活を余儀なくされてき
た者に対する教育支援、就労支援を含む総合的な自立支援に
ついても検討を行う。 

 
○ 患者データ登録を成人期へ移行できる仕組みを構築し、基礎
研究・治療研究における小児の難病研究を推進する。 

 

（注）なお、これらの施策については、「社会保障審議会児童部会
小児慢性特定疾患児への支援の在り方に関する専門委員会」
とも連携しながら、検討する。  

 
 
 

（３）国民の理解の促進と社会参加のための施策の充実 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
１０．難病を持つ子どもへの支援の在り方 
○ 難病相談・支援センターにおいて、子どもの相談支援機関や小児
の難病に対応できる医療機関等と連携しつつ、難病の子どもや保護者
の相談（学校との連携、社会性の育成等を含む）に引き続き対応すべ
きである。 
○ 治療研究において、小児の難病の研究も引き続き行うべきである。
また、極めて希尐な疾患に高度専門的な対応ができるセンターの検討
に際して、小児の極めて希尐な難病についても考慮するべきである。 
○ 「新・難病医療拠点病院（仮称）」の「特定領域型（仮称）」に小児の
難病に対応できる医療機関を含めるとともに、「総合型（仮称）」におい
て小児の難病への対応及び必要に応じて小児期のかかりつけの医師
と成人疾患を担当する医師との連携を図るべきである。また、連携を促
進する手段として、例えば、連携パスのような仕組みを構築することも
有用である。 
○ 総合的な難病対策の在り方の検討に当たっては、小児期の難病患
者の特性にも配慮するとともに、教育支援、就労支援を含む総合的な
自立支援についても検討を行う必要がある。 
 
１１．小児慢性特定疾患治療研究事業の対象者等小児期から難病に
罹患している者が成人移行（トランジション）する場合の支援の在り方 
○ 患者は小児から成人にかけて継続して治療が必要となる場合もあ
ることから、切れ目のない支援の在り方を検討すべきである。 
○ 小児期に発症する難病の成人後の医療・ケアに携わる医療従事者
に対する研修等を行うとともに、小児期からのかかりつけの医師等との
連携を促進する必要がある。 
○ 総合的な難病対策の在り方の検討に当たっては、小児慢性特定疾
患治療研究事業の対象者等小児期から難病に罹患している者につい
ては、小児期に長期の療養生活を余儀なくされてきたなどの特性にも
配慮するとともに、教育支援、就労支援を含む総合的な自立支援につ
いても検討を行う必要がある。 
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難病対策全般 

• 難病患者の実態を踏まえたうえで、難病患者が安心して暮らせるような医療や福祉等総合的な対策を行ってほしい。 
• 要件を満たす疾患は全ての難病の範囲となるようにするべき。 
• 研究と福祉は分けて考えるべき。 
• 制度設計において、患者等当事者を排除しないでほしい。 
• 患者会を社会資源として活用できるような体制づくりをしてほしい。 
• 難病を患う親の育児を支援する仕組みがほしい。 

効果的な治療方法の確立と医療の質の向上 

• 治療方法の確立に向け、治療研究が継続されるよう安定的に研究費を助成していただきたい。 
• 尐数例でも治療法確立が見込める疾患については、積極的に研究支援してほしい。 
• 治験など、早く結果が出るようにしてほしい 
• 専門医を計画的に養成するとともに、医療関係者や医学生に対して難病に関する知識を普及させてほしい。 
• 全国どこでも、安心して入院・治療できる環境を整備してほしい。 
• 遺伝子診断を充実させ、またその相談支援を拡充してほしい。 

公平・安定的な医療費助成の仕組みの構築 

• 対象疾患の範囲について、公平、公正に選定すべき。 
• 患者数が増えたからといって、対象から外さないでほしい。 
• （現行の医療費助成の対象外の疾患について）医療費助成を行ってほしい。 

【難病対策に関する意見交換会】  日 時：平成24年8月18日（土）13：00～17：45  
 場 所：（社）全国社会保険協会連合会研修センター 
 参加者：難病患者団体等50団体の方々 

 

難病対策に関する意見交換会でいただいたご意見 

別添 
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国民の理解の促進と社会参加のための施策の充実 

○難病に関する普及啓発 
• 難病に関する普及啓発を推進し、難病の認知度を上げ、働きにくさやいじめ・差別を解消してほしい。 
 

○福祉サービスの充実（障害福祉サービスの利用） 
• 障害・疾患別に福祉サービスのメニューを決めるのではなく、患者個々の状況に応じて必要なサービスが提供されるような仕組み
にしてほしい。 
• 制度の谷間になる人が出ないような仕組みを考えてほしい。 
• 難病患者に特化したケア（グループ）ホームを整備してほしい。 
 

○日常生活における相談・支援の充実 
• 現行の難病相談・支援センターの均一化、レベルアップを図るため、全国難病相談・支援センターを設置してほしい。 
• 人員体制の強化・拡充を図ってほしい。 
 

○就労支援の在り方について 
• 障害者手帳の有無にかかわらず、難病患者を障害者の法定雇用率の対象に加えてほしい。 
• 難病患者に関する助成金の対象範囲を拡大してほしい。 
• 通院への配慮や休暇制度など、難病にり患していても働ける環境をつくってほしい。 
 

○難病手帳（カード）（仮称）の検討 
• 難病患者への福祉・就労支援策を充実するため、難病手帳を実現してほしい。 
• 身体障害者手帳と同等の難病手帳を作ってほしい。 
• 医療費だけでなく、通院等の際に必要となる交通費や付添者の宿泊費の助成も行ってほしい。 
• 新たな谷間をつくるような手帳制度はつくるべきでない。 
 

○難病を持つ子どもへの支援の在り方 
• 成人になると医療費助成等の支援が受けられなくなる問題を解消してほしい。 
• 難病の子どもをもつ親、家族への支援を充実させてほしい。 

難病対策に関する意見交換会でいただいたご意見 

別添 
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障害者施策全般関係 

• 障害者手帳の交付基準や等級認定基準について、医学モデルではなく、社会モデルに基づく患者の実態に見合った制度へ改善して
ほしい。 
• 障害者手帳の交付基準や等級認定基準について、患者目線で緩和、見直してほしい。 

医療保険制度関係 

• 高額療養費制度などの見直しが必要。 
• 高額療養費の所得区分は本人所得のみで判定してほしい。 
• 先進的な治療薬等について、早期に承認・保険適用してほしい。 

薬事関係 

• 外国で品質、有効性、安全性の確認がなされている薬が早期承認されるようにしてほしい。 
• 希尐疾病用医薬品や希尐疾病用医療機器の開発を支援してほしい。 

難病対策に関する意見交換会でいただいたご意見 

別添 



中間報告に記載された事項 
法制化の要否の検討が 
必要と考えられるもの 

１．難病対策の必要性・理念 □ 

２．「難病」の定義 ○ 

３．医療費助成の在り方 
（小慢のトランジション含む） 
 

対象患者の認定、支給 ○ 

対象疾患の範囲、重症度等の基準 ○ 

専門医・医療機関の指定 ○ 

専門医・医療機関の指定要件 ○ 

対象となる医療の範囲 ○ 

給付水準の在り方 ○ 

４．福祉サービス 「治療方法が確立していない疾病」であって「政令で定めるもの」の疾病の具
体的範囲 

○ 
［障害者総合支援法施行令］ 

５．難病相談・支援センター □ 

６．難病手帳（カード）（仮称）の在り方 ○ 

７．難病研究の在り方 □ 

８．難病医療の質の向上のための 
  医療・看護・介護サービスの 

  提供体制の在り方 

医療の質の向上 □ 

９．就労支援 □ 

１０．難病を持つ子どもへの支援の在り方 □ 

※いずれも現時点での整理であり、今後変更がありうる。 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
おわりに 
 （略） なお、行政関係者におかれては、この中間報告に記載された事項のうち、法制化の要否の検討が必要なものについては、早急に検討作業に取り組
んでいただくよう要請する。 
  

法制化の要否の検討 

資料２ 
別紙 

□ 理念・責務等の検討  
○ 制度の仕組みの検討 



今後の検討課題及びその手順（案） 

10/30 第24回 

11/6 第25回 

11/15 第26回 

12/18 第28回 

12/6  第27回 

（１）効果的な治療方法の開発と医療の質の向上 

（２）公平・安定的な医療費助成の仕組みの構築 

（３）国民の理解の促進と社会参加のための施策の充実 

① 治療方法の開発の促進 
② 総合戦略の策定と国際協力の推進 
③ 難病患者データの有効活用 
④ 研究成果の患者への還元 
⑤ 医療機関の整備 
⑥ 医療の質の向上 

① 基本的な考え方 
② 対象疾患及び対象患者の考え方 
④ 給付水準の考え方 

① 難病に関する普及啓発 
② 福祉サービスの充実（障害福祉サービスの利用） 
③ 日常生活における相談・支援の充実 
④ 保健所を中心とした地域支援ネットワークの構築 
⑤ 就労支援との連携強化 
⑥ 難病手帳（カード）（仮称）の検討 
⑦ 難病を持つ子どもへの支援の在り方 

（２）公平・安定的な医療費助成の仕組みの構築 

③ 対象患者の認定等の考え方 

全体の議論のおさらい、「難病」の定義 

報告案について審議・とりまとめ 

資料３ 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等克服研究事業） 
今後の難病対策のあり方に関する研究（（Ｈ22－難治－指定－001）  

研究代表者 松谷 有希雄 

平成２４年度 研究中間報告 
 
希少•難治性疾患の類型化に関する検討 
        分担研究者 京都大学医学部消化器内科 教授 千葉 勉 
 

難病対策からみた小児慢性特定疾患の類型化に関する検討 
        分担研究者 国立成育医療研究センター 総長 五十嵐 隆 
 

資料４ 



１ 目的 

  国内外の難病対策の動向を踏まえ、今日の難病対策の基盤となる研究開発 

 環境を整備するための方法論を開発するとともに、難病対策の推進上の様々 

 な課題に対する政策提言を行う。 

 

２ 分担研究課題 

① 希少・難治性疾患登録システムの開発及び疾患データの活用方法の検討 

② 希少・難治性疾患に関するデータの活用方法の検討 

③ 希少・難治性疾患拠点病院のあり方に関する検討 

④ 希少・難治性疾患の類型化に関する検討 

⑤ 希少・難治性疾患に関する技術評価の方法論の開発 

⑥ 国際共同研究・国際連携の推進方策の検討 

⑦ 希少・難治性疾患研究の活性化の方策の検討 

⑧ 難病対策からみた小児慢性特定疾患の類型化に関する検討（平成24年度から） 

「今後の難病対策のあり方に関する研究」の概要 
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Ⅰ 目的 
  難治性疾患克服研究事業対象疾患について、患者数、診断基準、治療への反応性 
  等の検討及び臨床的観点からみた疾患の類型化等を行うことにより、難病対策のあり方 
  を検討する上で基礎的資料を提供する。 
Ⅱ 対象 
  難治性疾患克服研究事業における疾患 

 臨床調査研究分野：130疾患（特定疾患56疾患群含む） 
 研究奨励分野：平成24年度234疾患、平成23年度234疾患、平成22年度214疾患 
総数 482疾患 

Ⅲ 方法 

• ①希少性、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要素を調査項目の参考とした。 

• 各難治性疾患克服研究班に対して、研究成果や医学的事実に関する情報調査票を送
付した。項目は以下のとおり。 
 診断基準（国際基準含む）、患者数（重症度分類含む）、治療指針、生活面への長 
 期にわたる支障（各臓器機能障害と長期に療養を必要とする割合など） 
なお、診断基準や文献などについては、そのコピー等の提出も求めた。 

• この回答結果を基に、難病情報センターに掲載されている疾患概要や提出された各種
文献も調査し、疾患に罹患した場合の罹患期間、転帰、治療法等について整理する。 

希少•難治性疾患の類型化に関する検討 
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調査結果（中間報告） 
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調査対象とした４８２疾患について、４要素及び疾患概念の明確さ（診断基準の有無
等を含む）について以下のような類型化を試みた。 

(※2) 薬事法第７７条の２に基づく希少疾病用医薬品•希少疾病用医療機器の指定基準（オーファンドラッグ・デバイス） 

患者数 原因 効果的な治療法 生活面への支障 診断基準 

a. 1000人(※1)以

下 

a. 病態が未解明 a. 治療法なし a. 発症してから 

  生涯 

a. 診断基準あり 

b. 生活習慣、加

齢現象、外傷、薬
剤、感染症、その
他疾患を引き起こ
す原因が明確な
もの 

b. 進行を遅らせ、

一時的に症状を
緩和できる 

b. 生涯の一期間 
のみ 

  （急性疾患、 
   周産期疾患） 

 

b. 研究班による

診断基準あり b. 1000人から5
万人(※2)以下 

c. 5万人から人
口の 0.1% （ 1000
人あたり1人）程

度以下 

c. 一定の治療法

があるが、軽快と
増悪を繰り返す 

c. 客観的診断指

標あり 

c. 悪性腫瘍 d.手術など一定程

度の治療法が確
立し効果的に施
行することが可能
な疾患 

d. 診断基準なし 
d. 人口の0.1%程
度 を上回る e.疾患概念が大

きい等により更な
る細分化が必要 

(※1) 「ライフ・イノベーションの一体的な推進」における、極めて患者数が少ない希少疾病の基準（ウルトラオーファン） 



  患者数 

(a)1000人以下 
（不明含む） 

(b)1000人を上回り 
5万人以下 

(c)5万人を上回り 
人口の0.1%程度以下 

(d)人口の0.1％程度を上回る 

診断基準 
あり(a) 約70疾患 約80疾患 10疾患以下 10疾患以下(*) 

診断基準に 
準ずるもの 
あり(b+c) 

約100疾患 約60疾患 10疾患以下 10疾患以下(*) 

診断基準 
なし(d) 

約40疾患 

患者数と診断基準の視点からの分析 

（注）一部整理中のものあり 2012/10/30時点 

患者数と診断基準に従い、対象疾患を分類した場合、以下のように分類される。 

4要素の類型化を基に、以下の疾患・病態は上記の対象疾患と区分して検討を行う必要がある。 
●希少性、原因不明等の観点から 
 生活習慣（喫煙、飲酒等）、薬剤、感染症、加齢現象等、誘因が明らかで 

 ある疾患、悪性腫瘍 
●効果的な治療法未確立の観点から 
 手術など一定程度の治療法が確立し効果的に施行することが可能な疾患 
●生活面への長期にわたる支障の観点から 
 周産期疾患、急性疾患 
●疾患概念が大きいまたは病態名であるもの 

●その他 
 ・他制度の対象となる疾患 
 ・歯科疾患 
 ・外表奇形を有する疾患のうち、固定化し   
  た外表奇形のみを有する疾患、成長障   
  害のみを来す疾患 

(＊) これらの疾患の患者数は実質20万人を上回る。 
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①疾患独自のものがある場合 

   例 パーキンソン病 Hoen&Yahr分類 

②疾患独自のものがない場合 

 １）疾患領域で広く用いられている基準がある。 

   例 循環器疾患 NYHA分類 

 ２）類縁疾患で用いられている基準がある。 

   例１ 遅発性内リンパ水腫はめまいを起こす耳鼻科疾患であり重症度基準が
ないが、同様の病態を呈するメニエール病の重症度基準がある。 

   例２ 運動失調班が作成した重症度基準は、小脳失調を引き起こす運動失調
症に使用することを目的としている。 

 

なお、全例が重症であるため重症度分類が作成されていない疾患もある。 
 

重症度分類の類型化 

6 

難治性疾患克服研究事業の対象疾患について、重症度分類について以下のとおり整理を行った。 



Ⅰ 対象 

  小児慢性特定疾患治療研究事業における疾患  （告示疾患：514疾患） 

Ⅱ 目的 

  小児慢性特定疾患のリストにある疾患はこれまで研究の対象となっていない疾患が多く、 

  重症度や診断基準などの医学的な情報が十分にそろっていないものもある。 

  今回、小児慢性特定疾患の成人移行（トランジション）に関する検討の基礎資料とするため、 

  小児慢性特定疾患に関する個々の医学的情報を収集する。 

Ⅲ 方法 

 ①希少性、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要素を調査項目の参考とした。 

 日本小児科学会から各疾患群の代表者へ協力を依頼し、医学的事実に関する情報調査票に、 

   診断基準（国際基準含む）、患者数、重症度分類、治療指針、各臓器機能障害、長期に療養 

     を必要とする割合などを記入してもらった。  

     なお、診断基準や文献などについては、コピー等の提出も求めた。 

Ⅳ 現状 

  現在、提出された情報をもとに、さらなる精査を施行中である。 

難病対策からみた小児慢性特定疾患の類型化に関する検討 
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①疾患データについて 

   引き続き、疾患情報調査票の回収を行う必要がある。特に小児慢性特定疾患
については、個別の研究班が無いため、調査表の回収、資料収集がさらに必
要である。 

②重症度について 

  （１）疾患領域で広く用いられている基準について、精査が必要である。 

  （２）現在用いられている軽快者基準について、今後検討が必要である。 

③個別疾患の取扱いについて 

  （１）先天奇形を有する疾患、酵素・ホルモン等補充療法を主に必要とする代
謝・内分泌疾患について、効果的な治療法に関するさらなる議論・検討が必要
である。 

  （２）治療ガイドラインの整備がされている疾患と未整備の疾患について、精査
が必要である。 

今後さらに調査・研究を進めるべき事項 
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○ 症例が比較的少なく治療方法が確立していないという疾病に対し、 

① 治療方法の開発等に資するため、患者データの収集を効率的に
行い治療研究を推進するという目的に加え、 

② 効果的な治療方法が確立されるまでの間、対症療法によらざる
を得ず、長期の療養による医療費の経済的な負担が大きい患者を
支援するという福祉的な目的 

も併せ持つ医療費助成について、必要な財源を確保しつつ、法制化
について検討する。 

 

 

① 基本的な考え方 

医療費助成の在り方等について 
資料５ 
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○ 医療費助成の対象疾患については、 

  ① 症例が比較的少ないために全国的な規模で研究を行わなければ対策が 
   進まない（注） 

  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要素を満たしており、一定の診断基準が確立している疾患を選定する。 
 

 （注）研究班の中間報告を踏まえれば、希少性については、例えば次の４つの 
類型が考えられる。 

    (A) 患者数が1000人※1以下 

    (B) 患者数が1000人を上回り、５万人※2以下 

    (C) 患者数が５万人を上回り、人口の０．１％程度以下 

    (D) 患者数が人口の０．１％程度を上回る 
 ※1 「ライフ・イノベーションの一体的な推進」における、極めて患者数が少ない希少疾病の基準（ウルトラオーファン） 

 ※2 薬事法第７７条の２に基づく希少疾病用医薬品・希少疾病用医療機器の指定基準（オーファンドラッグ・デバイス） 

② 対象疾患及び対象患者の考え方 
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○ 対象患者は、上記対象疾患にり患している者のうち、重症度が 
一定以上等であり、日常生活又は社会生活に支障がある者とする。 

 

○ 対象疾患の拡大を含めた見直しに当たっては、一方で適切な負担の
在り方も併せて検討することとし、制度の安定性・持続可能性を確保す
るものとする。 

 
○ 制度の安定性・持続可能性を確保するため、効果的な治療方法が 
確立するなどの状況の変化が生じた対象疾患については、定期的に 
評価し、見直すこととし、見直しを行う場合、一般的な保険医療により 
対応する。ただし、一定の経過措置を講ずることも検討する。 

 

○ 対象疾患の選定及び見直しについては、広く国民の理解を得られる
公平な仕組みとし、第三者的な委員会において決定する。  

 

② 対象疾患及び対象患者の考え方 
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日 本 米 国 欧 州 

定義 ・希少性※１ 

（患者数が概ね５万人   
 未満※２） 
・原因不明 
・効果的な治療法が 
  未確立 
・生活面への長期に 
 わたる支障（長期 
 療養を必要とする） 

・希少性※１ 

（患者数が20万人  
   未満） 
 
・有効な治療法が 
 未確立 
 

・希少性※１ 

（患者数が1万人 
 に5人以下） 
 
・有効な治療法が 
 未確立 
・生活に重大な困難 
 を及ぼす、非常に 
 重症な状態 

関連 
法規 

難病対策要綱（1972） 
薬事法等の改正※３ 

（1993) 

 
希少疾病医薬品法
Orphan Drug Act 
(1983) 

 
欧州希少医薬品規制  
Orphan Medicinal 
Product Regulation 
(1999) 

注１）日本の人口にあてはめると：米国約8.2万人未満、欧州6.4万人以下 

注２）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 
   被害救済•研究振興基金法の改正 

日・米・欧における難病の定義と規定 
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１（２）調査研究事業対象疾患の選定基準  

 調査研究事業対象疾患選定基準の策定に当たっては、公衆衛生審議会成人病難病対策部会難病対策専門委員会 

の最終報告（平成7年12月27日）において、「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ことが必要である。」（２の(1)）との提言があることか 

らこの4要素を基本に、さらに、既に118疾患（平成9年2月現在）が選定されていることを踏まえ、従来の考え方にも配 

慮しながら検討を進めた。 

 検討の結果は、次のとおりである。 

 

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。 

 

調査研究事業の目的の一つは、患者数の少ないいわゆる希少疾患に対して研究者の目を向けさせ効率的な研究 

体制を構築することにある。このための希少性の基準をどこに置くかについては、明確な判断材料がないが、従来の 

118疾患の現状が概ね5万人未満（ちなみに、平成7年度末の治療研究事業の特定疾患医療受給者証交付件数によ 

れば、最も患者数の多い疾患は、全身性エリテマトーデスと潰瘍性大腸炎の約41千人である。）であること、及び希少 

疾病用医薬品等の指定制度（オーファンドラッグ）における対象疾患が5万人未満であること等に鑑み、概ね5万人 

未満とすることが適当である。  

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日特定疾患対策懇談会）（抜粋） 
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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。 
 
最近の遺伝子研究の進展により、病因としての遺伝子異常が同定された疾患（ハンチントン舞踏病）や一部同定さ 

れた疾患（脊髄小脳変性症、原発性免疫不全症候群、表皮水疱症）があるが、その遺伝子異常がどのようにして発症 
に至るのかが依然として不明である疾患については、治療法の確立に向けた機序の解明が必要であるため、本調査 
研究事業の対象疾患となり得る。 

 
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。 
 
最近では、重症筋無力症に対するステロイド薬や抗コリンエステラーゼ薬の投与及び胸腺切除術や血漿交換療法を 

始め、SLE、強皮症、皮膚筋炎・多発性筋炎、結節性動脈周囲炎、大動脈炎症候群、混合性結合組織病、多発性硬化症、 

再生不良性貧血、サルコイドーシス、特発性血小板減少性紫斑病、天疱瘡、悪性関節リウマチ、パーキンソン病に対する
薬剤の投与などかなり有効な対症療法が開発されつつある。しかし、病勢の進行そのものを止めるに至らないものに 
ついては、さらに効果的な治療法の開発を進める必要があるため、本調査研究事業の対象疾患となり得る。 

 
④ 生活面への長期にわたる支障（長期療養を必要とする） 
日常生活に支障があり、いずれは予後不良となる疾患或いは生涯にわたり療養を必要とする疾患とする。 
 
何らかの機能障害等により日常生活に支障を生ずる疾患であって、いずれは死に至るような疾患、或いは後遺症や 

生涯にわたる医学的管理の必要性から生涯にわたる療養が不可欠な疾患は、神経疾患、感覚器疾患、内臓疾患等を 
問わず重症度が高く、生活面への長期にわたる支障があるといえる。 

 
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。 

また、新たな対象疾患の選定及び既選定疾患の廃止に当たっては、上記①から④の要件を総合的に勘案するとともに、
本調査研究事業の対象疾患範囲が治療研究事業及び難病患者等居宅生活支援事業と密接に関連していることに配慮
する必要がある。 
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③ 給付水準についての考え方 

 

○ 所得と治療状況に応じた段階的な一部自己負担あり 
      上限額 入 院  0～23,100円／月  外来等  0～11,550円／月   
 

※対象者が生計中心者である場合は上記金額の1/2 
※医療保険各法に基づく、「診療報酬による療養の給付」「入院時食事療養費及び生活療養費」「訪問看護療養費」 「保
険外併用療養費」、介護保険法に基づく「居宅サービス費」「施設サービス費」「介護予防サービス費」等の合計額から
保険者負担を控除した額及び入院時食事療養費標準負担額等の合計に対し、一部自己負担分を除き、当該事業で助
成。 

特定疾患治療研究事業 

○ 難病の特性を踏まえつつ、病気がちであったり、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患者を対象
とする他制度（高齢者、障害者等）の給付との均衡を図る。対象患者が負担する一部負担額については、低所得者に配慮
しつつ、所得等に応じて月額限度額を設定する。 

・一部負担額が０円となる重症患者の特例を見直し、すべての者について、所得等に応じて一定の自己負担を求めること
が考えられる。 

・入院時の標準的な食事療養及び生活療養に係る負担については、患者負担とするとともに、薬局での保険調剤に係る自
己負担については、月額限度額に含めることが考えられる。 

今後の難病対策の在り方（中間報告）（抄） 
３．医療費助成の在り方 

○ 難病の特性を踏まえつつ他制度との均衡を図るとともに、施策の安定性を確保し、国民の理解を得られるよう、給付水準（公費で負担される額）の見直し
を検討する必要がある。 
＜主な検討事項＞  ・ 入院時の食事及び生活に係る自己負担  

・ 薬局での保険調剤に係る自己負担 
・ 対象患者が負担する一部負担額（重症度基準、高額所得者、重症患者の取扱い等） 

 

新たな難病対策における給付水準の基本的な考え方 

公費負担医療制度を構築するにあたっては、他の制度との均衡の確保が必要 
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他制度の仕組み 

  
特定疾患 

治療研究事業 
自立支援医療 養育医療 

入院時の食事
療養・生活療
養の取扱い 

自己負担なし。 

自己負担あり。 
（生活保護及び生活保護移行防止
のため減免措置を受けた者につい
ては自己負担なし。） 

自己負担なし。 

院外調剤の自
己負担の取扱

い 
自己負担なし。 

自己負担あり。 
（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）。） 

- 
（給付が行われるのは入院治
療の場合のみ） 

自己負担が生
じない区分の

有無 

○住民税非課税世帯 
 
○重症患者及び難治性
の肝炎のうち劇症肝炎、
重症急性膵炎並びに重
症多形滲出性紅斑（急性
期）の患者。（※） 

生活保護及び生活保護移行防止
のため減免措置を受けた者につい
ては自己負担なし。 

生活保護世帯等 

複数医療機関
を受診した場
合の合算の有

無 

合算できない。 

受給者証に記載された指定自立支
援医療機関である病院、薬局等で、
障害の治療のための医療を受けた
場合の自立支援医療費について
は合算する。 

合算できる。 

医療受給者証
の有効期限 

１年間（毎年10月に定期
更新）。 

１年以内であって、自立支援医療
を受けることが必要な期間（引き続
き治療が必要な場合は再度申請）。 

診療の終了予定期限に若干
の余裕を見込んで設定。最長
１年間（未熟児（１歳未満）が
対象のため）。 

治療範囲の限
定の有無 

対象疾患及び当該疾患
に付随して発現する傷病
に対する医療に限定。 

心身の障害の状態の軽減を図り、
自立した日常生活又は社会生活を
営むために必要な医療に限定。 

養育のため病院に入院するこ
とを必要とする未熟児に対し、
その養育に必要な医療に限定。 

※：スモン及びプリオン病の患者については、薬害救済の観点から自己負担額が生じないこととしている。 
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医療保険制度 
（高額療養費制度を含む） 

自己負担あり。 
（高額療養費算定基準額に
算入しない。） 

自己負担あり。 
（高額療養費算定基準額に
算入する。） 

なし。 

合算して高額療養費算定基
準額に算入する。 

被保険者証の有効期限は保
険者による。 

保険診療に限定。 

他の公費負担医療制度 （参考） 



 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  
      に該当する額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（標準負担額：所得に応じ１食あたり100円～260円）。 

 階 層 区 分 
  

対象者別の一部自己負担の月額限度額  

入院 外来等 
生計中心者が患者
本人の場合 

Ａ 生計中心者の市町村民税が非課税の場合 0 0 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
きは、左欄によ
り算出した額の
１／２に該当す
る額をもって自
己負担限度額と
する。 

Ｃ 生計中心者の前年の所得税課税年額が5,000円以下の場合 6,900 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
下の場合 

8,500 4,250 

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

11,000 5,500 

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

18,700 9,350 

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 11,550 

重症患者認定 0 0 0 

特定疾患治療研究事業自己負担限度額表 



「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・小腸機能・免疫機能・心臓機能障害(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、躁うつ病・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 

 
一定所得以上 

   

中 間 所 

得 ２   

 
中 間 所 
得 １ 

   

 

市町村民税課税以
上 
235,000円未満 

 

 
低 所 得 ２ 

   

低 所 得 １   

生 活 保 護   

 
市町村民税課非課税 
（本人収入が800,001円以上） 

  
 
市町村民税課非課税 
（本人収入が800,000円以下） 

   
生活保護世帯 

  

 

市町村民税課税以
上33,000円未満 

  

 市町村民税 
 33,000円以上
235,000円未満   中  間  

所  得    

 
市町村民税235,000円以上 
   

０円   ０円   ０円   

２，５００円   ２，５００円   ２，５００円   

５，０００円   ５，０００円   ５，０００円   

５，０００円   ５，０００円   

１０，０００円   １０，０００円   
 

医療保険の 
高額療養費 

※ 精神通院の  

  殆どは重度か
つ継続 

  

２０，０００円   対 象 外 対 象 外 

 
所得区分 

   

 
更生医療・ 
精神通院医療 

   

 
育成医療 

   

重度かつ継続 

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。 

自立支援医療における利用者負担の基本的な枠組み 



養育医療の徴収基準額表 

階層 世帯の階層(細)区分 徴収基準月額(円) 加算基準月額 

A 
生活保護法による被保護世帯(単給世帯を含む。)・ 中国残留邦人等の円滑な帰国の促進及び永住帰国後の自立

の支援に関する法律による支援給付世帯 
0 

徴収基準月額の

10％ 

B A階層を除き当該年度の市町村民税非課税世帯 2,600 

C 

前年の所得税非課税世帯であって、当該年

度の市町村民税の均等割又は所得割の課税

世帯 

市町村民税の均等割のみの課税世帯 C１ 5,400 

市町村民税所得割課税世帯 C２ 7,900 

Ｄ 

Ａ階層及びＢ階層に属する世帯を除き、前

年の所得税の額が次に掲げる税額である世

帯 

所得税の年額 

15,000円以下 
Ｄ1 10,800 

15,001から40,000円 Ｄ２ 16,200 

40,001から70,000円 Ｄ３ 22,400 

70,001から183,000円 Ｄ４ 34,800 

183,001から403,000円 Ｄ５ 49,400 

403,001から703,000円 Ｄ６ 65,000 

703,001から1,078,000円 Ｄ７ 82,400 

1,078,001から1,632,000円 Ｄ８ 102,000 

1,632,001から2,303,000円 Ｄ９ 123,400 

2,303,001から3,117,000円 Ｄ10 147,000 

3,117,001から4,173,000円 Ｄ11 172,500 

4,173,001から5,334,000円 Ｄ12 199,900 

5,334,001から6,674,000円 Ｄ13 229,400 

6,674,001円以上 Ｄ14 全  額 

11 



高額療養費の自己負担限度額 

要 件 自己負担限度額（１月当たり） 

上位所得者 

[被用者保険] 標準報酬月額（※１）53万円以上 

[国保] 世帯の年間所得(旧ただし書き所得（※２）)が600万円以上 
150,000円＋（医療費－500,000円）×１％ 

〈多数該当 83,400円〉 

一般 
上位所得者、低所得者以外 80,100円＋（医療費－267,000円）×１％ 

〈多数該当 44,400円〉 

低所得者 
[被用者保険] 被保険者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等 
35,400円 

〈多数該当 24,600円〉 

[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 

[７０歳以上] 

※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) 

要 件 外来(個人ごと) 自己負担限度額（１月当たり） 

現役並み 
所得者 

[後期・国保]課税所得145万円以上（※３） 

[被用者保険]標準報酬月額28万円以上(※３) 
44,400円 

80,100円＋（医療費－267,000円）×1％ 

〈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] 被保険者が市町村民税非課税 等 

8,000円 

24,600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 

15,000円 

12 
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今後の難病対策の在り方（中間報告） 

 

平成２４年８月１６日 

厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会 

 

はじめに 

我が国の難病対策は、昭和４７年に策定された「難病対策要綱」を踏まえ、

①「調査研究の推進」、②「医療機関の整備」、③「医療費の自己負担の軽減」

の三点を柱として進められ、平成元年度に④「地域保健医療の推進」が加え

られ、また、平成８年度に「地域保健医療の推進」が「地域における保健医

療福祉の充実・連携」とされ、⑤「ＱＯＬの向上を目指した福祉施策の推進」

が加えられた。現在、この５本の柱に基づき、各種の事業を推進している。 

その結果、難病の実態把握や治療法の開発、難病医療の水準の向上、患者

の療養環境の改善及び難病に関する社会的認識の促進に一定の成果をあげて

きた。 

しかしながら、医療の進歩や患者及びその家族のニーズの多様化、社会・

経済状況の変化に伴い、原因の解明すら未確立の疾患でも研究事業や医療費

助成の対象に選定されていないものがあることなど難病の疾患間で不公平感

があることや、難病に対する普及啓発が不十分なこと等により国民の理解が

必ずしも十分でないこと、難病患者の長期にわたる療養と社会生活を支える

総合的な対策が不十分であることなど様々な課題が指摘されており、難病対

策の見直しが強く求められている状況にある。 

そのため、本委員会は、今後の難病対策の在り方について昨年９月より審

議を行い、１２月には「今後の難病対策の検討に当たって（中間的な整理）」

を取りまとめた。この中間的な整理においては、「希尐・難治性疾患の患者・

家族を我が国の社会が包含し、支援していくことが、これからの成熟した我

が国の社会にとってふさわしい」ことを基本的な認識とした。 

この中間的な整理を基に、その後も、「社会保障・税一体改革大綱」（平成

２４年２月１７日閣議決定）や難病研究・医療ワーキンググループ及び難病

在宅看護・介護等ワーキンググループにおける検討状況の報告も踏まえ、「難

病対策の必要性と理念」、「「難病」の定義、範囲の在り方」、「医療費助成の在

り方」、「福祉サービスの在り方」、「難病相談・支援センターの在り方」、「難

病手帳（カード）（仮称）の在り方」、「難病研究の在り方」、「難病医療の質の

向上のための医療・看護・介護サービスの提供体制の在り方」、「就労支援の

在り方」、「難病を持つ子どもへの支援の在り方」、「小児慢性特定疾患治療研

究事業の対象者等小児期から難病に罹患している者が成人移行（トランジシ

参考資料 
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ョン）する場合の支援の在り方」の各々の項目について議論を行い、論点・

課題の整理を行った。 

今般、これまでの検討結果を「今後の難病対策の在り方（中間報告）」とし

て取りまとめたので報告する。 

 

１．難病対策の必要性と理念 

○ いわゆる難病は、まれではあるが国民の中に一定の割合で発症する可能

性のあるものである。難病患者は、治療方法が確立していない疾患に罹患

し、往々にして生涯にわたる長期間の療養を必要とすることから、生活面

における制約や経済的な負担が大きい。また、病名や病態が知られていな

いために、社会の理解が進んでおらず、就業など社会生活への参加が進み

にくい状態にある。 

○ このため、難病対策の見直しに当たっては、難病の治療研究を進め、疾

患の克服を目指すとともに、難病患者の社会参加を支援し、難病にかかっ

ても地域で尊厳を持って生きられる共生社会の実現を目指す。また、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

目指し、中間的な整理で示した「今後の難病対策の見直しの方向性」を踏

まえ、時代に合った新たな難病対策の構築を目指す。 

 

２．「難病」の定義、範囲の在り方 

○ 総合的な難病対策の外縁となる「難病」の定義については、「難病対策要

綱」（昭和４７年１０月厚生省）をも参考にしつつ、できるだけ幅広くとら

えるべきである。一方で、個別施策の対象となる疾病の範囲については、

広く国民の理解を得られるよう、それぞれの施策の趣旨・目的等も踏まえ、

比較的まれな疾病を基本に選定すべきである。 

○ 今後、「難病」の定義については、個別施策の対象となる疾病の範囲の議

論を深めつつ、引き続き検討する。 

 

３．医療費助成の在り方 

（１）基本的な考え方 

○ 現行の「特定疾患治療研究事業」は、患者の医療費負担の軽減という福

祉的な面を持つものの、その主たる目的は、難治性の疾患を克服するため

の治療研究の推進にある。 

○ しかしながら、本施策については、患者等からは、福祉的施策ととらえ

られている現状もあり、できるだけ安定的な仕組みとすることが必要との

指摘もなされている。このような観点から、今後、福祉的な面をどのよう
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に位置づけるか、また、そのための財源をどう確保していくかを含め、本

施策の在り方について検討する必要がある。 

○ なお、検討に当たっては、がんなど他の慢性疾患との関係等を含め、改

めて本施策の趣旨・目的を整理し、公平性の観点から、広く国民の理解が

得られるものとする必要がある。 

（２）基本的な枠組み 

① 対象疾患の在り方 

○ 医療費助成の対象疾患については、「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）においてまとめられた、①症例が比較的尐ないために全

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）の４要素を基本的には踏襲することが適当である。 

○ 対象疾患の範囲の拡大を含めた見直しにあたっては、より公平に対象

疾患を選定する必要がある。一方で、効果的な治療方法が確立するなど 

治療成績等の面で状況の変化が生じた対象疾患については、引き続き対

象疾患として取り扱うことが適当かどうか定期的に評価し、見直してい

くことも必要である。 

○ このため、対象疾患の選定及び見直し方法について具体的に検討し、

広く国民の理解を得られる公平な仕組みとすることが必要である。その

際、同じような性格の疾患にもかかわらず、疾患名の違いにより対象疾

患の選定に差が生じることがないようにする必要がある。 

○ また、対象患者の範囲については、重症度等の基準を設定することが

必要であり、具体的な基準の内容について検討する必要がある。 

○ 対象疾患の具体的な範囲については、現在、難治性疾患克服研究事業

「今後の難病対策のあり方に関する研究班」において調査・分析を行っ

ており、その結果等も参考に、今後更に検討する。 

② 対象患者の認定等の在り方 

○ 医療費助成の対象疾患に罹患しているかどうかについては、専門医が

診断基準に基づき的確に診断すべきであり、自治体の指定を受けた専門

医の診断を要件とすることが必要である。また、良質かつ適切な医療を

受けられるようにするため、緊急時を除き、自治体の指定を受けた医療

機関で受診した場合に医療費助成を行うこととする必要がある。 

この場合、病気の診断や治療の質等の担保と患者の利用のしやすさと

の両立をどのように図るかについて留意する必要がある。 
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○ 科学的根拠に基づく治療の適正化を行うため、疾患ごとの治療ガイド

ラインを策定し、周知徹底することが必要である。 

その際、様々な新しい治療の試みを縛ってしまわないような配慮も必

要である。 

○ 医療費助成の対象となる医療の範囲については、対象疾患及び対象疾

患に付随して発現する傷病に対する医療に限定し、対象疾患に関係しな

い医療は対象外とする必要がある。 

○ 医療費助成を受ける前提として、本施策の目的である治療法の開発研

究等に役立てるため、引き続き患者データの提供が行われるようにする

必要がある。 

この場合、精度の向上や有効活用の観点から、現行の臨床調査個人票

の内容及びデータ収集の方法については見直しを行う必要がある。 

なお、収集される患者データは災害時の対応等にも役立て得る正確な

ものとすべきとの意見があった。 

   ○ 医療費助成の認定手続ができるだけ患者や医療関係者、自治体の負担

とならないよう検討する。 

③ 給付水準の在り方 

○ 難病の特性を踏まえつつ他制度との均衡を図るとともに、施策の安定

性を確保し、国民の理解を得られるよう、給付水準（公費で負担される

額）の見直しを検討する必要がある。 

＜主な検討事項＞ 

・ 入院時の食事及び生活に係る自己負担 

・ 薬局での保険調剤に係る自己負担 

・ 対象患者が負担する一部負担額（重症度基準、高額所得者、重症患

者の取扱い等） 

 

４．福祉サービスの在り方 

○ 「障害者の日常生活及び社会生活を総合的に支援するための法律」（以下

「障害者総合支援法」という。）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も、障害児・者の範囲に加えられたことから、

平成２５年４月以降、障害者総合支援法に基づく障害福祉サービスに係る

給付対象となる。 

  なお、児童福祉法上の障害児通所支援及び障害児入所支援についても同

様の取扱いとなる。 
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○ 障害者総合支援法の「治療方法が確立していない疾病」であって「政令

で定めるもの」の疾病の具体的な範囲については、現在、難治性疾患克服

研究事業「今後の難病対策のあり方に関する研究班」において調査・分析

を行っており、その結果等の他、新たな難病対策における医療費助成の対

象疾患の範囲も参考にしつつ、障害者総合支援法の施行に向け、検討する。 

○ 障害程度区分の認定に当たっては、難病ごとの特性（病状の変化や進行

等）についてきめ細かく配慮する必要がある。 

 

５．難病相談・支援センターの在り方 

○ 難病相談・支援センターは、すべての難病を幅広くカバーし、あらゆる相

談に自ら対応するばかりではなく、医療、福祉、行政など様々な機関と連携

し、患者を適切なサービスに結びつけていく役割を担う必要がある。特に、

医療機関、保健所、就労支援機関、子どもの相談支援機関等との連携の強化

を図る必要がある。 

○ 難病相談・支援センターは、引き続き都道府県ごとに設置することとし、

その運営は地域の実情に合わせて委託できることとするが、どの都道府県に

おいても基本的な機能を果たせるよう必要な体制を確保する必要がある。 

○ 難病相談・支援センターの質の向上のため、職員の研修等を充実させると

ともに、全国の難病相談・支援センターが連携し、互いに支援しあうことも

必要である。 

○ 同じ病気の人の経験を聞く（ピアサポート）など患者の視点に立った相

談・支援が行われるよう留意することが必要であり、そのためにも、患者間

の相互支援の取組や相談・支援を担う人材の育成が重要である。 

○ 各都道府県の難病相談・支援センターの中心的な機能を担うセンターの在

り方について検討する。 

 

６．難病手帳（カード）（仮称）の在り方 

○ 昨年の障害者基本法改正により、障害者の定義が見直され、「身体障害、

知的障害、精神障害（発達障害を含む。）その他の心身の機能の障害（以

下「障害」と総称する。）がある者であつて、障害及び社会的障壁により

継続的に日常生活又は社会生活に相当な制限を受ける状態にあるもの」と

され、難病に起因する障害についても「その他の心身の機能の障害」に含

まれると解されている。 

○ 身体障害、知的障害及び精神障害については、既に手帳制度が設けられ

ているところ、難病手帳（カード）（仮称）の在り方については、その目的、

効果、事務負担等を他制度の例も参考にしつつ、今後更に検討する。 
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７．難病研究の在り方 

（１）難病研究の対象 

○ 難病研究の対象については、引き続き、診断基準が確立されていないも

のも含め対象とすべきである。 

○ 現行の１３０疾患を指定し研究対象とする「臨床調査研究分野」とそれ

以外の希尐難治性疾患を研究対象とする「研究奨励分野」の区分けについ

ては、総合的な難病対策を構築する際に根本的に見直すべきである。 

（２）難病研究の重点化 

○ 診断基準の作成や病態解明等に加え、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あり、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。 

○ 製薬企業等が難病の治療薬の開発に積極的に参加しやすくなるための

環境整備が必要である。 

（３）患者の参加と研究成果の還元 

○ 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組みが必要

である。 

○ 研究の進捗状況や成果を患者、国民にわかりやすく伝えることが必要で

ある。 

（４）総合的な難病研究の実施と国際協力の推進 

○ 関係各省、関係者が一体となった難病研究開発の総合戦略が必要である。 

○ 難病の病態解明、治療方法の開発、創薬研究を促進するため、欧米をは

じめとした国際協力を進めることが必要である。また、患者団体間の国際

連携も重要である。 

 

８．難病医療の質の向上のための医療・看護・介護サービスの提供体制の在り

方 

（１）「新・難病医療拠点病院（仮称）」の整備 

○ どこに行っても診断がつかない、治療経験のある医師が見つからない等

の難病患者が医療を受ける上での困難を克服するため、都道府県は、現在

の難病医療拠点病院をさらに発展させ、医療費助成のために指定された医

療機関の中から、難病の診断・治療に関して高い専門性と経験を有する拠

点的な医療機関（新・難病医療拠点病院（仮称））を整備することが必要

である。（医療費助成は必ずしも「新・難病医療拠点病院（仮称）」での

診断・治療に限定するものではない。） 

○ 「新・難病医療拠点病院（仮称）」には、概ねすべての疾患領域に対応

し得る「総合型（仮称）」と特定の疾患群について専門性の高い「特定領
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域型（仮称）」を含める必要がある。 

（２）難病患者の長期にわたる治療・療養を支える体制（環境）の整備 

○ 様々な病態やステージにある難病患者に対し、長期にわたり適切な外

来・入院医療を提供するためには、「新・難病医療拠点病院（仮称）」等

の一部の限定された医療機関だけでなく、地域の様々な専門性・役割を持

つ医療費助成のために指定された医療機関が連携し、難病医療を担う必要

がある。また、連携を促進する手段として、例えば、連携パスのような仕

組みを構築することも有用である。 

○ 難病患者が地域で包括的な医療、看護、介護サービスを受けることがで

きるよう、都道府県は、現在の難病医療拠点病院や難病医療協力病院をさ

らに発展させ、医療費助成のために指定された医療機関の中から、地域の

実情を踏まえつつ、概ね二次医療圏に１か所程度「難病医療地域基幹病院

（仮称）」を整備し、「新・難病医療拠点病院（仮称）」や地域の様々な

医療機関と連携し、地域で難病医療・福祉サービスを提供する人材の育成

や入院・療養施設の確保を進める必要がある。 

○ 現在の難病医療専門員をさらに発展させ、「難病医療地域基幹病院（仮

称）」等に、在宅難病患者の地域の医療機関等での受け入れ調整や入院患

者の退院調整等を行う難病医療コーディネーター（仮称）を置くことも有

用と考えられる。 

○ 地域で生活する難病患者が安心して療養できるよう、地域の診療医、看

護、介護、福祉サービスの担い手の量及び質を高めるとともに、関係機関

のネットワークを充実させる必要がある。このため、地域の特性を把握し、

難病患者に対する支援体制を整備するため、現在の地域の取組をさらに発

展させ、保健所を中心とした「難病対策地域協議会（仮称）」を設置する

ことについて検討する。 

○ 特に極めて希尐な疾患については、全国的にも患者数が数名という場合

もあり、これら希尐疾患に対し高度専門的な対応ができるセンター（難病

治療研究センター（仮称））の在り方について検討する。 

○ 難病医療・福祉サービスの地域間格差を是正するため、医療福祉従事者

の教育研修、患者・家族を含む関係者間のネットワークによる情報共有、

助言・協力等を促進する必要がある。 

○ 難病患者・家族が地域で安心して生活し続けることができるよう、難病

の在宅医療・看護・介護の在り方について、当事者も参画の上、引き続き、

研究・検討する。さらに、コミュニケーション支援、災害対策、レスパイ

トの場の確保、在宅療養の安全確保等、難病患者の特殊性に配慮した支援

についても考える必要がある。 
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９. 就労支援の在り方 

○ 難病患者の就職・復職や就職後の雇用管理については、まずは、難病に関

する知識（通院への配慮等）や既存の支援策（難治性疾患患者雇用開発助成

金（注）等）の普及啓発が重要であり、事業主や関係機関への周知が必要で

ある。 

○ 加えて、既存の支援策の充実や難病相談・支援センターと就労支援機関等

の関係機関との連携体制の強化を行うべきである。 

また、民間の職業紹介事業者等の活用について検討すべきとの意見があった。 

（注）難病のある人の雇用を促進し、職業生活上の課題を把握するため、難病

のある人をハローワークの職業紹介により常用労働者として雇い入れ、雇

用管理に関する事項を把握・報告する事業主に対する助成を行うもので、

平成２１年度に創設。 

 

１０．難病を持つ子どもへの支援の在り方 

○ 難病相談・支援センターにおいて、子どもの相談支援機関や小児の難病に

対応できる医療機関等と連携しつつ、難病の子どもや保護者の相談（学校と

の連携、社会性の育成等を含む）に引き続き対応すべきである。 

○ 治療研究において、小児の難病の研究も引き続き行うべきである。また、

極めて希尐な疾患に高度専門的な対応ができるセンターの検討に際して、小

児の極めて希尐な難病についても考慮するべきである。 

○ 「新・難病医療拠点病院（仮称）」の「特定領域型（仮称）」に小児の難病

に対応できる医療機関を含めるとともに、「総合型（仮称）」において小児の

難病への対応及び必要に応じて小児期の担当医師と成人疾患を担当する医

師との連携を図るべきである。また、連携を促進する手段として、例えば、

連携パスのような仕組みを構築することも有用である。 

○ 総合的な難病対策の在り方の検討に当たっては、小児期の難病患者の特性

にも配慮するとともに、教育支援、就労支援を含む総合的な自立支援につい

ても検討を行う必要がある。 

 

１１．小児慢性特定疾患治療研究事業（注）の対象者等小児期から難病に罹患

している者が成人移行（トランジション）する場合の支援の在り方 

○ 患者は小児から成人にかけて継続して治療が必要となる場合もあること

から、切れ目のない支援の在り方を検討すべきである。 

○ 小児期に発症する難病の成人後の医療・ケアに携わる医療従事者に対する

研修等を行うとともに、小児期からの担当医師等との連携を促進する必要が

ある。 
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○ 総合的な難病対策の在り方の検討に当たっては、小児慢性特定疾患治療研

究事業の対象者等小児期から難病に罹患している者については、小児期に長

期の療養生活を余儀なくされてきたなどの特性にも配慮するとともに、教育

支援、就労支援を含む総合的な自立支援についても検討を行う必要がある。 

（注）「治療が長期間にわたり、医療費の負担も高額となり、これを放置するこ

とは児童の健全な育成を阻害することとなる」疾患を対象として、医療保

険の自己負担分を公費で助成している。対象年齢は１８歳未満であるが、

１８歳になるまでに認定を受けており、引き続き治療が必要と認められる

人については、２０歳未満まで延長されている。 

 

おわりに 

本委員会は、総合的な難病対策の在り方について審議を行い、本中間報告

をとりまとめた。 

本委員会の中間報告に対して、関係各方面からの積極的な御意見を期待す

るとともに、本委員会としても、総合的な難病対策の構築を目指し、さらに

専門的な立場から検討を続けていきたい。 

なお、行政関係者におかれては、この中間報告に記載された事項のうち、

法制化の要否の検討が必要なものについては、早急に検討作業に取り組んで

いただくよう要請する。 

今後、本委員会としては、これまでの審議経過を踏まえ、厚生科学審議会

疾病対策部会へ報告を行い、さらに事務局より今後の検討課題及びその手順

について整理を得た上で検討を進め、本委員会としての最終報告を厚生科学

審議会疾病対策部会に提出することとしたい。 
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