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研究要旨 

 平成 27 年１月に施行された「難病法」に基づき、指定難病は、平成 29 年度には

331疾患となった。こうした指定難病の増加に伴い、指定難病の選定の際の公平性や、

各疾病間での診断基準や重症度分類の整合性・公平性の担保が問題となりつつある。

そこで本研究では、平成２８年度の研究をさらに進めて、指定難病制度を各研究斑単

位ではなく、横串で俯瞰することで、公平性を担保した難病施策を継続するためのデ

ータを収集し、その方策を討議することを目的とした。その結果、１.円滑な指定難

病追加のための準備、２．重症度分類の整合性のチェック、3. 臨床調査個人票のあ

りかた、及び臨個票を用いたデータベースの構築、４．指定難病の指定に必要な検査、

５．従来の方法で検討にあがりにくい「指定難病候補」の洗い出し、６．海外の難病

制度の調査、について、様々な検討をおこなった。これらの研究成果は、直接、間接

的にわが国の難病制度に大きく貢献できるものと考えられる。 
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A. 研究目的 

平成 27年１月に施行された「難病法」

に基づき、指定難病は、平成 27 年 1 月

には 110 疾病、同年 7 月から平成 28 年

には 330 疾病、さらに 29 年度には 331

疾患となった。こうした指定難病の増加

に伴い、指定難病の選定の際の公平性や、

各疾病間での診断基準や重症度分類の

整合性・公平性の担保が問題となりつつ

ある。申請者らは平成 28 年度に、厚生

労働省、難治性疾患等政策研究事業「指

定難病制度の公平性を担保するための方法論の

開発」において、上記の問題点について研究を
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おこない、１）今後の円滑な指定難病追加

のために、大きな疾患単位を一つの疾患

単位（群）としてくくることの必要性、

２）指定難病の要件としての、「腫瘍性

疾患」「感染症」についての考え方、３）

小児慢性特定疾病で、指定難病の要件に

該当する可能性のある疾患についての

考え方、さらに、４）第 4次指定難病検

討のための情報収集や、診断基準や重症

度分類作成のための標準フォーマット

やチェックリスト作成などについて、

様々な角度から検討してきた。しかしな

がら、いまだに多くの課題が解決されず

に残された状態である。そこで本研究で

は、平成２８年度の研究をさらに進めて、

指定難病制度を各研究斑単位ではなく、

横串で俯瞰することで、公平性を担保し

た難病施策を継続するためのデータを

収集し、その方策を討議することを目的

とした。 

 

B. 研究方法 

１．円滑な指定難病追加のための準備 

 

あ）新しい指定難病の追加のための、「指

定難病の要件」の整理 

指定難病を指定する際に、以前から

「難病の定義」に基づいて作成されて

いる「指定難病の要件」（ルールブッ

ク）について、その解釈の整理を行い、

より公平性、整合性のあるものとする

ための検討をおこなった。 

 

い）適切な疾病単位のとらえ方を整理 

現状のルールでは、「一定の客観的指

標を伴う診断基準を満たす患者の集合

を一つの疾病単位とすべき」であり、「多

くの傷病が入りうる病態を指すものは

適切とは言えず、一方、重症例や難治例

等一つの疾病の一部を切り出した病名

は適切ではない」とされている。しかし

研究班や学会間でそのコンセプトが統

一されていない。また臨床調査個人票の

記載や、都道府県による判定の事務手続

きの効率化等のため、包含関係にある疾

病や類縁疾病等は、統合した疾病単位と

すべきという意見もある。このため適切

な疾病単位の整理について検討をおこ

なった。 

 

う）第４次指定難病の検討に資する情報

収集を円滑におこなうため、診断基準や

重症度分類を作成する際のより詳細な

標準フォーマットやチェックリストを

作成 

第３次難病指定でも、指定難病の要件

等の項目についてチェックリストを用

いて情報収集が行なわれたが、その際、

診断基準すら存在しない疾病等を含め

て 222疾病が新規指定難病候補として要

望された。そのため、今後の検討の効率

化の為、より詳細な標準フォーマットや

チェックリストを作成する。 

 

２．重症度分類の整合性のチェック 

 

医療費助成の経過措置期間（平成 29年

3月 31日）以降は、旧事業の軽症者への

助成が終了する為、現在の重症度分類の

疾患間の整合性、公平性のチェックを行

い、必要に応じて重症度を修正した。ま

た疾患概要や診断基準の整合性につい

ても検討した。 

 

３．臨床調査個人票のありかた、及び臨

個票を用いたデータベースの構築につ

いての検討 

 

現行の臨床調査個人票について、各指

定難病間の整合性、問題点を解決するた

めに、臨個票のあり方について検討した。

また、指定難病申請のための臨床調査個

人票の項目は、平成 29 年度中に稼働予

定の「指定難病 DB」に蓄積される。この

ため、より活用性の高いデータベースを

構築するための、様々な問題点について
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検討をおこなった。 

 

４．指定難病の指定に必要な検査につい

ての検討 

 

指定難病の申請に必要な検査について

は、特に遺伝子検査など、検査の実現性

や、倫理問題など多くの問題がある。こ

のため、指定難病の指定に必要な検査に

ついて検討した。 

 

５．従来の方法で検討にあがりにくい

「指定難病候補」の洗い出し（特に患者

起点の視点） 

 

現在、指定難病の申請は、各難病研究

班から出されている。これに対して研究

班が存在しない難病が存在するため、こ

れらが指定難病候補としてあがらない

ことが懸念される。このため、難病班が

存在しない難病を指定難病として申請

できる方策について検討した。 

 

６．海外の難病制度の調査 

 

調査会社に依頼して、海外（アメリカ、

カナダ、フランス、ドイツ、イタリア、

イギリス、EU, 台湾）の難病制度につい

て調査を行い、わが国の制度と比較した。 

 

C. 研究結果、および D. 考察 

１．円滑な指定難病追加のための準備 

 

あ）新しい指定難病の追加のための、「指

定難病の要件」(ルールブック)の

整理 

（a）ウィルス等の感染症について、指

定難病の要件＜１＞「発病の機構

が明らかでない」ことについて 

 指定難病の要件＜１＞の（１）の４

に つ い て は 、 全 身 の active 

infection(血清中でのウィルスの増

加状態 )は感染症として除外すべ

き（CAEBV）と考えられた。 

 感染そのものが直接疾病を発症さ

せるのではなくて、感染症によって

引き起こされる免疫系の変調など

を介して病態が生じる疾患は難病

として考慮してもよいのではとの

意見が出された（CAEBV について

は様々な意見がだされた）。 

 latent infection (HAM) か lytic 

infection (PME, SSPE) で分けるこ

とは困難と考えられた（PME, SSPE

いずれも指定難病である。ただし

PME, SSPE は局所の lytic infection

であり、全身性ではない） 

 血中（血清中）にウィルスが存在す

るかしないかで切り分けるとする

と、SSPE, PML は血清中に存在しな

いが、CAEBV は存在する（血清中

及び末梢血感染細胞）。このことか

ら、血清中で lytic infection がある

場合は感染症として除外できると

考えられる。 

 ある疾病の中で、ウィルスの関与す

る症例がごく一部で、全体から切り

分けることが可能な場合は、ウィル

スが関与しない部分について、難病

とすることは可能ではないかと考

えられた（HHV8 陰性キャッスルマ

ン病） 

 

（b）補足２ がんについて 

 「がんの定義」について、前がん病

変（良性腫瘍）も含めるべきかどう

か、今後議論が必要と考えられた。

それに関連して、「悪性新生物及び

上皮内がん」という表現は再考の余

地があると思われた。現在は「良性

腫瘍の多発を主要兆候とする疾患

（ポリポーシス、McCune Albright）」

は除外している。 

 「腫瘍」が病態の中心である疾病は

除外するべきとの議論がなされた

（FAP などのポリポーシス）。逆に、
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「腫瘍」以外の部分が病態の多くを

占め、それが難病の定義に該当する

場合は別途扱うべきとされた。ただ

し、「複数の疾病が併存して発生す

る症候群についてはがんを合併す

るものであっても、がんによらない

他の症状が指定難病の要件を満た

す場合には、その症候群について指

定難病として取り扱う」という表現

では FAP は該当する可能性があり、

「腫瘍が病態の中心である疾病は

除外する」とすれば除外されること

になる。 

 [がん登録等の推進に関する法律で

「がん」と定義された疾病について

は、「他の施策体系が樹立している

もの」として扱う]という表現では

ポリポーシスなどは該当せず、難病

制度で除外するのは困難ではない

かとの懸念が示された。 

 傍腫瘍症候群自体は腫瘍に付随す

る病態と考えられるが、ある疾病全

体の一部の症例のみが傍腫瘍症候

群である場合は指定難病として考

慮しても良いと結論された（皮膚筋

炎、重症筋無力症などはすでに指定

難病となっている）。 

 腫瘍による圧排による症状が中心

をなす場合、どうするかについて議

論がなされた（Von Hippel Lindau,な

ど） 

 問題点として、以下の点があげられ

た。 

a). 「がん」として切り分ける、という

だけでは、患者の納得は得られない

ので、「がん」の施策の担当部門に

問題点として投げかけるべきでは

ないか。 

（c）指定難病の要件＜２＞ 「治療法

が確立していない」について 

 現在かなりの難病で、治療法が確立

しつつあるので今後これらの疾患

をどうするのかについて問題が提

起された（卒業問題）。 

 手術によって治癒可能な疾患は除

外（肝内結石症など）することが確

認された。 

（d）指定難病の要件＜３＞ 「長期の

療養を必要とする」ことについて 

 致命的な合併症を発症するリスク

が高い疾病については、一般生活に

おいて、症状が重篤でなく、生活面

への支障が生じない疾病の場合、致

命的なリスクがある場合でも（心筋

梗塞、不整脈）、基本的に「長期の

療養を必要とする」要件には該当し

ないのではと考えられた。しかし、

「致死的な合併症を発症するリス

クが著しく高い」場合をどう扱うか

は問題であり、今後の検討が必要と

考えられた 

 致命的なリスクを軽減するために

侵襲性の高い治療を頻回、かつ継続

的に必要とする場合は、難病として

考慮することも考えられた。 

 ペースメーカー、埋め込み型除細動

器など頻回に入れ替える必要のあ

る場合、また、それを装着していて

も、頻回に問題が生じる場合は、難

病の考慮の対象としてもよい可能

性が示唆された。 

（e）指定難病の要件＜４＞ 「患者が本

邦において一定の人数に達しないこ

と」について 

 小児慢性特定疾患であって、成人の

患者が極めて少ない場合どうする

か、議論がなされた。 

 一般に疾病の中で重症例が少ない

疾病をどうするか（何％が重症か？）

については、従来からの難病で患者

数が多い疾患の場合（炎症性腸疾患、

SLE など）は、重症例の比率は低い

ので、今後検討すべきと議論された。 

 疾病の一部の症状のみをあげて指

定難病に申請してくる傾向が見受

けられること、また一部重症例のみ
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を切り分けて少ない患者数にして

申請してくる傾向が見受けられる

こと、についての問題点が指摘され

た。 

 

（f）指定難病の要件＜５＞ 「診断に関

し客観的な指標による一定の基準

が定まっていること」について 

 補足５ 小満からの移行疾患につ

いて：小慢からの移行疾患には、a) 

小児期に症状が固定されて、その後

進行せず、特に治療を要しない疾患

（軟骨無形成症など）、b) 小児期に

発症し、継続治療が必要であるが、

治療を続けている限り進行しない

疾患（ホルモンや酵素補償療法が必

要な疾患等）、c) 小児期に発症し、

成人になっても治療を継続しない

と進行する疾患（全身性若年性特発

性関節炎など）、に大きく分けられ

る。このうち、c)については難病と

して差し支えないが、a)は該当しな

いと考えられる。問題は b)をどうす

るのかについて、議論がなされた。 

 小慢の疾患と、成人に発症する疾患

が、ほぼ同じ疾患と考えられる場合

は一つの疾患としてくくってよい

のではないか（成人スチール病と全

身型若年性特発性関節炎）と思われ

た。 

 小児期発症の特殊な 1 型糖尿病と、

成人発症１型糖尿病をどう切り分

けるか、という問題と同様に、関節

型若年性特発性関節炎と成人の関

節リウマチをどのように切り分け

るのかは問題であることが指摘さ

れた。ひとつの考え方として、病状

は同じであるが、発症機序が異なる、

あるいは同一かどうか不明である、

場合は切り分けが可能ではない

か？さらに発症機序の他にも、成人

発症例とは「異なる要素」が強い場

合には成人疾患と切り分けてよい

のではないか。 さらに、「小児期

発症」と限定すれば成人発症例（関

節リウマチ）と切り分け可能ではな

いか、と議論された。 

 

い）適切な疾病単位のとらえ方を整理 

 

自然炎症症候群やライソゾーム病

など、類似疾患について、一まとめ

にして一つの難病として扱うこと

について議論がなされ、運用上ひと

つの疾患としてくくるのが適切な

疾患群をまとめる方向性が確認さ

れた。また、同じ遺伝子異常に基づ

く疾患が別々になっている点をど

うするか（非特異性多発性小腸潰瘍、

肥厚性皮膚骨膜症）についても議論

され、今後、まとめる方向にすべき

との意見で一致した。 

 

う）第４次指定難病の検討に資する情報

収集を円滑におこなうため、診断基

準や重症度分類を作成する際のよ

り詳細な標準フォーマットやチェ

ックリストを作成 

 

診断基準、重症度分類、概要等の

記載方法について、指定難病指定の

作業の円滑化のために、指定難病チ

ェックリスト（資料１）、新規指定

難病要望記載例（資料２）を作成し

た。 

 

２．疾患概要・診断基準・重症度分類

の整合性のチェック 

重症度分類の整合性について以下

の問題点が指摘された。 

a) 炎症性疾患はバーテルインデック

スはそぐわない。 

b) 鑑別診断は診断基準とは別に記

載？ 

c) 不整脈疾患については、心不全を主

兆とする疾患とは別の重症度分類
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が必要ではないか？（発作の頻度な

ど） 

d) 複数の疾患が包括されている指定

難病については、診断基準は個々の

疾患で別々に記載し、重症度分類を

統一させる方向性が好ましいので

はないか。 

e) 小児慢性特定疾患の診断基準、重症

度分類との整合性をあわせるべき

ではないか。 

f) 疾患の概要や診断基準などについ

ては、国際的、教科書的な定義や、

コンセンサスからあまり逸脱しな

いような記載にすべき。 

g) 指定難病の要件に合わせるために、

診断基準が国際基準と合致しない

例が認められる。 

h) 一部の疾患では、その一部の症例が

別の疾患単位となっているものが

あるが、これを一つの疾患単位とし

て扱うかどうか？ （掌蹠角化症、

乾癬性関節炎など） 

i) 初期の 56 疾患と、その後の指定難

病とで、判断基準が一致していない

点については、改善すべきである。 

j) 複数の疾患を統合してくくる方向

性は妥当であるが、病名については、

国際的、あるいは教科書的に認知さ

れている病名がわかるような記載

にするべき。 

k) 呼吸器と循環器の重症度の基準が

あっていない（循環器のほうがより

軽い）。公平な重症度分類が必要。 

l) 治療中の重症度分類の記載の仕方

（治療により症状が改善していて

も、軽症者として登録が可能な仕組

みが必要）（臨個票の書き方マニュ

アルなどに記載してはどうか）。 

 

３．臨床調査個人票（＝指定難病 DB）の

ありかた、及び臨個票を用いたデータベ

ースの構築について 

(a) 従来の患者数の多い疾患（パーキン

ソン、潰瘍性大腸炎、SLE）につい

ては、指定医の負担があまりにも大

きいため、その簡略化が緊急の課題

であった。このためこれら３疾患に

ついては、臨個票を簡素化した。 

(b) データベース構築のためのデータ

と、医療費助成の判定用のデータの

整合性をどのようにするのかが、最

も大きな論点であり、このため下記

の議論がなされた。 

 

 AMED の難病プラットフォームを

作成中であり、これに連結させるべ

き。 

 上記１）にデータを入れるために適

切な臨個票を作成すべき。 

 臨個票のデータ（臨個票）をデータ

ベースにいれるためには、現在の同

意書を改変する必要がある。また小

児慢性疾患の同意書との整合性が

必要。 

 患者数の多い、少ないによって、臨

個票の意義、さらに作り方は異なる

のではないか。 

 なんのためのデータベースか、創薬

のためか、施策のためか、疫学調査

のためか？（これも疾患によって必

要な部分は異なる）。これらは、各

疾患が必要とするデータのベクト

ルが異なる。例えば、多数症例の難

病では、より簡便な臨個票にしない

と、現場は仕事量が増えて記入が困

難になる。また軽症例の拾い上げの

ためには、可能な限り簡単なほうが

良い。一方、患者数が少ない難病で

は、より詳細な臨個票が必要である

し、かつ記載も可能である。したが

って目的によっていくつかのパタ

ーンを作る必要あり。 

 臨個票のデータを創薬に使うには

どうすればよいか？ 現在の臨個

票のデータを創薬に活用するため

には、同意書、など様々な問題点が
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ある。 

 臨個票の医療費助成以外のところ

は、自由記載とする？ ただし創薬

のためには、必要部分に必ず書いて

もらう必要あり（必須項目とオプシ

ョンの部分を分ける？） 

 すでにレジストリーがある研究班

と、ない研究班があるために、レジ

ストリーがないところについての

み、個票でレジストリーを作っては

どうか？ 

 研究班からのデータベースと臨個

票のデータベースを統一させるた

めには、個人の特定を可能にさせる

必要があり、この点については、同

意書の改変が必要？ 

 軽症者のデータがぬけてしまう問

題点をどうするのか。 

 

４．指定難病の指定に必要な検査につい

ての検討 

(a) 診断基準に probable をもうけて、

遺伝子検査を必須要件としない工

夫を行った。 

(b) 保険収載については、現在 definite

な診断の要件である遺伝子検査は

保険収載としている。 

(c) しかしながら、検査料の問題、検査

施設の問題（国内で測定できない検

査がある）、また研究班は検査を撤

退する傾向にある、など未解決の問

題が残されている。 

 

５．従来の方法で検討にあがりにくい

「指定難病候補」の洗い出し（特に患者

起点の視点） 

(a) 各都道府県の難病拠点病院、各学会、

研究班に依頼する方法が考えられ

た。 

(b) 一方で、患者会などに依頼するかど

うかは検討課題とされた。 

 

６．海外の難病制度の調査 

 

調査会社に依頼して、海外（アメリカ、

カナダ、フランス、ドイツ、イタリア、

イギリス、EU, 台湾）の難病制度につい

て調査を行った。その結果、海外におい

ても、難病を rare disease としてのみ

とらえる国と、さらに intractable 

disease (難治性疾患)もあわせてとらえ

る国が存在した。また医療費助成につい

ても様々であった。一方、データベース

構築については、様々な方法がなされて

いたが、具体的に項目については、今後

さらなる調査が必要である（資料３）。 

E.結論 

本研究では、指定難病制度を各研究斑単

位ではなく、横串で俯瞰することで、公

平性を担保した難病施策を継続するた

めのデータを収集し、その方策を討議す

ることを目的とした。その結果、１）円

滑な指定難病追加のための準備、２．疾

患概要・診断基準・重症度分類の整合性

のチェック、3. 臨床調査個人票のあり

かた、及び臨個票を用いたデータベース

の構築について、４．指定難病の指定に

必要な検査、５．従来の方法で検討にあ

がりにくい「指定難病候補」の洗い出し、

６．海外の難病制度の調査、について、

様々な検討がなされた。これらの研究成

果は、直接、間接的にわが国の難病制度

に大きく貢献できるものと考えられる。 

 

F.健康危険情報 

該当なし。 
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