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総括報告書 

難病対策の推進に寄与する実践的基盤提供にむけた研究 

研究代表者 松山晃文（国立研究開発法人医薬基盤・健康・栄養研究所 創薬資源部長） 

（研究要旨）

わが国の難病対策は、昭和47年に策定された「難病対策要綱」を踏まえ、調

査研究の推進、医療機関の整備、医療費の自己負担の軽減、地域における保健

医療福祉の充実・連携、QOLの向上を目指した福祉施策の推進が行われ、一定

の成果を上げてきた。しかし難病の疾患間での不公平感、難病に対する国民の

理解の不足、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の

不足などの問題が指摘されてきた。これら問題を解決するため難病法に基づき

「難病の患者に対する医療等の総合的な推進を図るための基本的な方針」が示

され、そこに提示された難病対策のあり方を社会実現するため、同基本方針を

実現するための検討を行った。

研究分担者
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・掛江直子

（国立研究開発法人成育医療研究センター 

生命倫理研究室／小児慢性特定疾病情報

室 室長）

・秋丸裕司

（国立研究開発法人医薬基盤・健康・栄養

研究所 難治性疾患治療開発・支援室

研究調整専門員）

・大倉華雪

（国立研究開発法人医薬基盤・健康・栄養
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A. 研究目的

平成 27 年 1 月より施行された「難病の患

者に対する医療等に関する法律」及び厚生

科学審議会疾病対策部会難病対策委員会

「難病の患者に対する医療等の総合的な推

進を図るための基本的な方針」に示された

難病対策のあり方を社会実現するため、難

病対策の推進に寄与する資料およびその実

践的プラットホームを提供する。

B. 研究方法

分担研究項目として下記の項目について

検討を行った。 

１）難病指定医の研修プログラム・

e-learningシステムの開発

２）難病データ登録システムの開発
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３）難病患者データの活用方策の検討

４）希少・難治性疾患の類型化等の方法

の検討

５）難病に関する国際連携方策の検討

６）難病患者等の実態把握

（倫理面への配慮）

 公知情報の収集解析であり、特に倫理的

問題はない。

C. 研究結果

本研究によって、厚生科学審議会疾病対

策部会難病対策委員会にとりまとめられた

「難病の患者に対する医療等の総合的な推

進を図るための基本的な方針」に示された

難病対策のあり方の社会実現するために必

要な科学的根拠の提供、科学的根拠に基づ

く難病対策の具体的な推進方策の提案、難

病政策にかかる実践的プラットホームたる

難病データ登録プラットホームが提供され

た。具体的には、難病指定医の育成体制の

提示、基礎的データの収集による難病対策

の基盤となる診断基準、臨床調査票を含む

難病データ登録システムの構築、基礎的デ

ータおよびその活用方策の提示、難病 stake 

holder のニーズを反映した効果的かつ効率

的な支援方策の提示などの成果を提示する

ことができた。

詳細な研究結果に関しては、各分担研究

報告書に委ねる。

D. 考察

わが国の難病対策は、昭和47年に策定さ

れた「難病対策要綱」を踏まえ、調査研究

の推進、医療機関の整備、医療費の自己負

担の軽減、地域における保健医療福祉の充

実・連携、QOLの向上を目指した福祉施策

の推進が行われ、一定の成果を上げてきた。

しかし難病の疾患間での不公平感、難病に

対する国民の理解の不足、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

対策の不足などの問題が指摘されてきた。

これら問題意識を踏まえ、平成23年9月よ

り難病対策委員会において難病対策の抜本

的な改革について検討が重ねられ、「難病

対策の改革について(提言)」が示され、これ

をもとにして平成26年通常国会に「難病の

患者に対する医療等に関する法律」案が提

出され、可決成立の上、平成27年1月から施

行されている。これらの提言や法の趣旨に

則った対策を行っていく上で、解決しなけ

ればならない課題も多く、本研究事業によ

って、当該提言で示された難病対策の推進

に寄与する資料および難病対策プラットホ

ームが開発・提供される準備が出来た。

E. 結論

わが国の難病対策は 1972 年の「難病対

策要綱」を黎明とし、難病の調査研究、研

究謝金による医療費負担の軽減、福祉の充

実や難病患者の生活の質の向上を目指した

総合的施策として、世界に先駆けて推進さ

れてきた。

特に、100 万人に迫る難病患者の臨床調

査個人票から得られるデータに関する議論

は重要である。今後、目的性を有するデー

タ収集のための臨床調査個人票項目の選定

を進めることを前提とし、どのように活用

するか、難病法の枠組みと個人情報保護法

ならびに医学系研究に関する指針との整合

性の観点からどのようにデータベースを活

用するかは、幅広い議論は必要であり、平
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成 29 年度以降の研究に委ねたい。 

本研究成果として、今後一層の効果的か

つ効率的な難病対策の推進、新規治療法の

開発とその普遍化にむけた難病患者データ

活用方策とその体制の提示、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

な対策の確立、患者及びその家族の QOL の

向上へむけた、データ収集の枠組みが提示

しえた。指定難病に罹患しつつ申請を行っ

ていない難病患者についての実態把握は、

障害者支援、小児慢性特定疾患医療助成制

度など複数の要因が考えられたが、平成 28

年度中に設置されたいわゆる普及班によっ

て行われることとなった。  

世界に誇るわが国の難病対策の発展と国

際展開へと波及することが期待される。 

 

F. 健康危険情報 

なし 
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