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A. 研究目的 

本分担研究では、難病医療提供体制のあり

方の検討のうち、特に小児期発症の希少・難治

性疾病について、小児慢性特定疾病対策から

指定難病対策へのシームレスな移行のあり方

を検討することを目的とした。 
具体的には、脈管系疾患について、小児慢性

特定疾病対策および指定難病対策の対象疾病
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要件を満たしている疾病を検討し、追加疾病

として要望するために必要な疾病概要、診断

基準等の情報整理を行うことを目指した。 
 
 
B. 研究方法 

本研究では、脈管系疾患の新規追加疾患で

ある「青色ゴムまり様母斑症候群」、「巨大静脈

奇形」、「巨大動静脈奇形」、「クリッペル・トレ

ノネー・ウェーバー症候群」、「原発性リンパ浮

腫」について、小児慢性特定疾病対策の対象要

件を満たしていることが確認され、疾病の概

要、診断基準についての情報の整理を行った。 
また、既対象疾患である「リンパ管腫／リン

パ管腫症」（慢性呼吸器疾患）について、「リン

パ管腫」と「リンパ管腫症」を学術的に別の疾

病と整理することが妥当であるかについても

検討を行った。 
 

（倫理面への配慮） 
個人情報の取扱いがないため、倫理面への

特段の配慮は必要ないと考える。 
 
 
C. 結果 
 小児慢性特定疾病対策の対象疾病の要件を

満たしているにもかかわらず小児慢性特定疾

病対策の対象となっていない脈管系疾病 5 疾

患について、追加要望に必要な疾病概要なら

びに診断基準等の情報整理を行い、日本小児

科学会等と共同で、前述、脈管系疾患 5 疾患

を含む 33疾病を新規追加候補疾病として厚生

労働省健康局難病対策課に要望すると共に、

既対象疾病に含まれていた疾病のうち 5 疾病

（うち脈管系疾患はリンパ管腫・リンパ管腫

症）について疾病の性質上明示化すべきと判

断し、合計で 38 疾病を追加・修正要望するに

至った。 
本研究班では、脈管系疾患の新規追加疾患

である「青色ゴムまり様母斑症候群」、「巨大静

脈奇形」、「巨大動静脈奇形」、「クリッペル・ト

レノネー・ウェーバー症候群」、「原発性リンパ

浮腫」について、小児慢性特定疾病対策の対象

要件を満たしていることが確認され、疾病の

概要、診断基準についての情報の整理を行っ

た。（別添資料 1 を参照） 
また、既対象疾患である「リンパ管腫／リン

パ管腫症」（慢性呼吸器疾患）について、「リン

パ管腫」と「リンパ管腫症」は学術的に別の疾

病として整理することが妥当であると判断し、

各々について改めて疾患の概要、診断基準を

整理し、細分化することを厚生労働省難病対

策課に要望した。 
さらに、これらの脈管系疾患をまとめて、

「脈管系疾患群」を新設することも併せて提

案した。 
その結果、小児慢性特定疾病全体として 35

疾病が追加され、脈管系疾患は要望した 5 疾

患が追加された。さらに疾患追加に伴い、新規

に 2 つの疾患群が新設され、その一つが「脈

管性疾患群」とされることとなった。 
小児慢性特定疾病の対象疾患への脈管系疾

患の追加を踏まえ、本研究班では、疾病の状態

の程度（対象基準）の検討を行い、呼吸器疾患

群にあった「リンパ管腫」および「リンパ管腫

症」については、その対象基準を「治療が必要

な場合」とし、その他の新規追加疾患である

「青色ゴムまり様母斑症候群」、「巨大静脈奇

形」、「巨大動静脈奇形」、「クリッペル・トレノ

ネー・ウェーバー症候群」、「原発性リンパ浮腫」

については、「疾病による症状がある場合、ま

たは治療が必要な場合」とすることを提案し、

採用された。（表 1 を参照） 
さらに、小児慢性特定疾病対策における脈

管系疾患の追加および脈管系疾患群の新設を

踏まえ、翌年 4 月より脈管系疾患が当該事業

の対象となることを広く関係者に周知するこ

とを目的として、脈管系疾患 5 疾患の新規追

加、および脈管系疾患群の新設ならびにリン

パ管腫ならびにリンパ管腫症の呼吸器疾患群

からの移動について周知し、さらに小児慢性

特定疾病対策における医療費助成の申請方法



 
 
 

 

を簡単に示したポスターを作成し、情報提供

に努めた。（別添資料 2 を参照） 
 
 
D. 考察・結論 
 小児期から成人期への切れ目のない医療支

援という観点から、指定難病と小児慢性特定

疾病の連携は非常に重要である。本年度の研

究では、小児慢性特定疾病対策の対象疾患に

脈管系疾患 5 疾患を追加すること、脈管系疾

患群を設けること、既存のリンパ管腫ならび

にリンパ管腫症を細分化すること等を要望し、

その提案が採用されたことから、脈管系疾患

における小児期から成人期への切れ目のない

医療支援の基板となる医療費助成の体制整備

ができたと言える。 
 今後は、これらの疾病の登録状況、すなわち

小児慢性特定疾病対策ならびに指定難病対策

の利用状況を把握し、公平性の観点から問題

がないか等を検証していくことが重要であろ

う。 
 また、今後も引き続き、脈管系疾患を中心に、

小児期発症の希少・難治性疾病に関して包括

的な検討を続けていきたいと考える。 
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表 1. 脈管系疾患群 
番号 疾病名 疾病の状態の程度（対象基準） 備考 

1 リンパ管腫 治療が必要な場合 
リンパ管腫/リンパ管腫
症を細分化して呼吸
器疾患群から移動 

2 リンパ管腫症 同上 同上 

3 原発性リンパ浮腫 
疾病による症状がある場合、または
治療が必要な場合 

新規追加疾患 

4 青色ゴムまり様母斑症候群 同上 同上 
5 巨大静脈奇形 同上 同上 
6 巨大動静脈奇形 同上 同上 

7 
クリッペル・トレノネー・ウェーバー
症候群 

同上 同上 
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