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研究要旨 

 平成 27 年から施行された「難病法」に基づき指定難病は平成 29 年度には

330 疾患になる予定である。こうした指定難病の増加に伴い、指定難病選定の

公平性や、各指定難病間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。一方指定難病制度の開始に伴って、その運用上様々な問題

が浮上してきている。そこで本研究では、指定難病の各疾患について、横串で

俯瞰することで、各疾患間の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、指定難病制度の運用上の改善を目指して、その問題点を検討し、

新たな施策を提言することを目的とした。その結果、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）としてくくることが

必要である、２）指定難病の要件として、「腫瘍性疾患」「感染症」は基本的に

対象外であるが、これらの疾患には多様性が存在するため、細部についてはさ

らに検討が必要である、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は、様々な角度からの検討が必要である、と確認さ

れた。さらに、４）第 4次指定難病検討のための情報収集について、その診断

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が検討さ

れた。さらに５）指定難病の診断に必須の検査（特に遺伝子検査）について、

「必須検査」の考え方、保険収載も含めて、その運用について様々な意見が提

起された。 
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A. 研究目的 

平成 27 年から施行された「難病法」

に基づき指定難病は平成 28 年度には

306疾病となり、平成 29年度には 330疾

患となる予定である。こうした指定難病

の増加に伴い、指定難病選定の公平性や、

各指定難病間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。指定難病は、先天性疾患、神経

疾患、免疫疾患など、その種類が極めて

多岐に及ぶため、各疾患間の整合性、公

平性を確保することは、困難であると同

時に、極めて重要である。一方指定難病

制度の施行に伴って、その運用上様々な

問題も浮上してきている。そこで本研究

では、指定難病の各疾患について、横串

で俯瞰することで、各疾患間の公平性を

担保した難病施策を継続するためのデ

ータを収集し、指定難病制度の運用上の

改善を目指して、その問題点を検討し、

新たな施策を提言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）適切な疾病単位のとらえ方の整理 

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」とあり、

「多くの傷病が入りうる病態を指すも

のは適切とは言えない。また、重症例

や難治例等一つの疾病単位の一部を切

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

コンセプトは必ずしも統一されていな

いのが現状である。この点については、

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

意見もあるなど、捉え方の整理が必要

である。このため疾患単位の考え方を

整理し、指定難病をいくつかの疾患単

位としてとらえることについての問題

点について検討をおこなった。 

 

い）指定難病該当疾患の考え方の整理 

指定難病制度では、感染症、がん（腫

瘍性疾患）、さらに薬剤投与によって生

じた疾患などは、除外するとしている。

しかしながらこれらの疾患の中には、

様々な理由から、指定難病として検討す

べき疾患も存在する。そこで上記の「除

外疾患」との切り分けについて様々な角

度から検討をおこなった。さらに来年度

以降も小児慢性特定疾病が指定難病に

も指定される可能性があるが、例えば、

小児糖尿病と成人糖尿病との切り分け、

などの問題が懸念されている。そこで小

児慢性特定疾病から指定難病への移行

についての問題点を検討した。 

 

２．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の、診断基

準や重症度分類を作成する際の標準フ

ォーマットやチェックリストの作成 

 

新たな指定難病を検討する際、各疾患

研究班等から提供された情報に基づい

て検討を実施しているが、研究班によっ

ては「指定難病の要件」を十分理解して

いないケースも見受けられる。実際に各

研究班から提出される情報の質にはか

なりの差があり、その整理に多大の労力

が費やされている。このため、より効率

的に情報収集するためのチェックリス

トの作成の検討を行うとともに、情報収

集する際の問題点について検討した。 

 

３．重症度分類の観点からみた日常生

活障害、社会生活障害の考え方の整理 

 

日常生活障害、社会生活障害は、患者

の重症度と深く結びついているが、重症
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度については、各疾病単位の間で考え方

にギャップも存在する。そこで特に日常

生活障害の観点から、整合性のとれた重

症度分類のあり方について検討した。 

 

４．指定難病の診断に必要な検査につ

いての整理 

指定難病の診断基準として遺伝子検査

が医療費助成を受けるための必須要件

となっているものについては、今回保険

収載された。しかしながらコマーシャル

レベル（衛生検査所）で検査が可能な遺

伝子は 10 数個しかないのが現況であり、

難病の診断に支障をきたしうる。そこで

こうした難病の指定要件に必要な検査

の施行体制について、調査し解決法を検

討した。 

 

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）適切な疾患単位のとらえ方の整理 

（１）大きな疾患単位を一つの難病とし

てくくってはどうか 

 

疾患単位としては、病因・病態でく

くる方法と、データベースを構築

するのに便利なくくり方をする方

法などがあるが（例えば重症度の

判定方法や治療方法など）、やはり

病因・病態を中心として、亜分類と

して大きくくるのが適切であると

考えられた。そしてその際の留意

点として、以下の点が指摘された。 

 

（a）多くの疾患をひとまとめにすると、

患者数が増えることが想定される

が、当面は、人口の 0.1%程度を上

回ることが想定される疾患はない。 

（b）一方で、患者数が非常に少ない疾

患の場合は、むしろ大きな疾患単

位の中に入れるほうが適切である。 

（c）疾患単位として大きくくくると、

ある疾病が指定難病であるかどう

か、見出しにくく、申請しようとす

る患者、指定医の利便性に問題が

生じる可能性があるが、これにつ

いては、充実した索引などを作成

すれば問題は解決される。 

（d））いくつかの疾病を大きくくくると、

臨床調査個人票、重症度分類など

が共用できず煩雑になることも予

想されるが、この点については、必

ずしもすべて統一させる必要はな

く、可能な限り統一していく、とい

う方策でよい。 

（e）病名として ICD10 や医学会の用語

集にできるだけ合わせる努力は必要

であるが、必ずしもそれにこだわる

必要はない。またオーファネットの

ような、国際基準とのすりあわせも

重要であるが、必ずしも本制度の目

的と合致しているわけではないので、

無理に整合性を合わせる必要はない。

（一方で、国際比較、のための資料と

するための方策は今後検討する必要

がある） 

（f）さしあたって、遺伝性自己炎症疾患、

先天異常症候群、染色体異常症、先

天代謝異常症、などは、大きく一く

くりすることが可能と考えられた。

同一の疾患単位に含まれる疾病が

多数となることも想定されるため、

申請者や指定医の利便性を考慮し

た表記を工夫することも必要であ

る。 

 

（２）同一疾病内において複数の病型が

存在する場合は一つの疾患単位と

すべきかどうか 

 

例えば高チロシン血症については

3 種類あり、現在別々の指定難病と

なっている。これらは「高チロシン

血症」という意味では共通してい

るが、まったく別の疾病である。し
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たがって一概に病名のみでまとめ

る、のには問題もあるが、その点が

はっきりと分かる形で記載してお

けば、同一疾患としてまとめても

よいと思われた。ただ高チロシン

血症では、すべて同じ臨床調査個

人票を用いているが、これについ

ては、一つの疾患単位の中で別の

個人票があってもよいと思われる。

一方で、この点に関して、「何のた

めに一つの疾患とするのか」とい

う意見もあるが、実際の運用上、指

定難病の疾病数が多すぎると、書

類等も多くなり判定の作業も煩雑

になるため、都道府県の負担軽減、

という行政上の意向もくむべきと

思われた。 

 

（３）発症に関連する遺伝子が共通の場

合は一つの疾患としてまとめてよ

いか 

 

例として、非特異性多発性小腸潰

瘍症と肥厚性皮膚骨膜症は、同じ

prostaglandin transporter の同じ

コドンの変異なので、これらは同

一疾患単位として扱うことも考慮

される。ただし同じ遺伝子の変異

であっても、変異部位が異なって

おり、その結果フェノタイプが異

なる場合は、この考え方は必ずし

も適応できないと思われる。例え

ば同じ遺伝子の異常でも gain of 

function mutation と loss of 

function mutation では、まったく

別の疾患である点が指摘された。 

 

い）指定難病該当疾患の考え方の整理 

 

（１）「前がん病変」の考え方の整理 

がんの発症が何％か、で分ける事

は実際には不可能である。それよ

りも、がんそのものと直接的に関

連しない病態が病像のかなりの部

分をしめ、かつその部分が指定難

病の要件を満たす場合は、難病と

して考慮してもよいと考えられた。 

 

（２）感染症について 

 

現在、感染が関与する疾患として

HAM（HTLV 関連脊髄症）、SSPE 

(亜急性硬化性全脳炎)、PML （進

行性多巣性白質脳症）が指定難病

となっている。一方慢性活動性 EB

ウィルス感染症（CAEBV）やキャ

ッスルマン病などは指定難病とは

なっていない。これらの切り分け

については、指定難病の要件では

「ただし、ウィルス等の感染が契

機となって発症するものであって、

一般的に知られた感染症状と異な

る発症形態を示し、症状が出現す

る機序が未解明なものなどについ

ては、個別に検討を行うものとす

る」となっている。この点について

は、まず、a) 「ウィルス感染その

ものが直接臓器侵襲を起こすので

はなく、免疫系の変調などを介し

て病態が生じるものについては必

ずしも感染症として扱わない」と

いう考え方も成り立つ。b) 一方、

latent infection (ウィルスの増殖

はない)か、lytic infection (ウィル

スの増殖状態)で切り分ける方法、

あるいは、c) 全身性、局所性（脳

内）と分ける方法も考えられる。さ

らに、d) 血中にウィルスが存在す

るかしないか、で切り分けること

も考えられる。この点、SSPE, 

PMLは血中にウィルスは存在せず、

一方 CAEBV は末梢血中の感染細

胞及び血清中に「感染性」のウィル

スが存在している。一方 HAM で

は末梢血中の CD4T 細胞にウィル

スが存在しているが、血清中には
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ウィルスは存在しない。また e) 治

療に、抗ウィルス薬を使用するか

どうか、で切り分ける手もあるか

もしれない。 

 

（３）小児期に発症する難病と、成人期

の疾患で病像が重なる疾患の切り

分けについて 

 

(a) 小児慢性特定疾患で、成人に移行し

た患者の救済への配慮が必要であ

る。 

(b) 治療を続けなければ病状が進行し、

生活に障害をきたす疾患であって、

指定難病に該当するかについて検

討する際には、国際的な基準等と

整合性が取れた診断基準が用いら

れているかどうか、国内関連学会

や研究班内でのコンセンサスがえ

られているかどうかなど考慮が必

要である。 

(c) 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（ホルモン補充療法

や酵素補充療法など）については、

考慮する必要がある。 

(d) 小児慢性特定疾病と、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

ることも検討されるのではないか

（成人スチール病と全身型若年性

特発性関節炎）。 

(e) 小児慢性特定疾病の 1 型糖尿病と

成人発症１型糖尿病、などをどの

ように切り分けるのかは検討課題

である。発症機序の違いなど、成人

発症例とは「異なる要素」が大きく、

異なる疾病として取り扱うことが

妥当とされた場合には成人疾患と

の切り分けも可能かも知れない。 

 

２．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の、

診断基準や重症度分類を作成する

際の標準フォーマットやチェック

リストの作成 

 

 チェックリストについて、特に必

須項目については、指定難病の要

件（大原則）に合致しているかどう

かのチェックが簡便にできるよう

に工夫すべきである。また参考項

目としては、疾病の一部を切り出

したような申請もあることから、

ICD10 に病名として表記されてい

るかどうか、あるいはオーファネ

ットに病名として登録されている

かどうかを確認できるような工夫

が必要である。 

 また、すでに指定難病に指定さ

れている疾病の類縁疾患かどうか、

さらに、指定されていない疾患と

の類似性や、類縁疾患を対象とし

た研究班がないか、などについて

もチェックできる方策が必要であ

る。さらに小慢からの移行かどう

かをチェックすることによって、

上記１．い）（３）のような論点を

あらかじめ検討してもらうリスト

の作成が必要と考えられた。 

  一方、病名については、ICD10 など

国際的な病名に合わせることが望

まれるが、ICD10 のみではカバー

できない部分もあるので、オーフ

ァネットと両方加味して病名を検

討すべきと思われた。 

   さらに、「有効な治療法がない」、

という指定難病の要件については、

現在かなりの数の指定難病は、す

でに治療法が確立してきているの

ではないかとの指摘があった。こ

の点については、代表的には、１～

数回の手術によって治癒するよう

な疾患はまず除外するべきであり、

また降圧剤や血糖降下剤などの投

与によって良好にコントロール可
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能な疾患は検討課題と考えられた。 

 

３． 重症度分類の観点からみた日常生

活障害、社会生活障害の考え方の

整理 

 

１）「日常生活又は社会生活に支障

がある者」という考え方を、医学的

な観点から反映させて定めること、

２）疾患ごとに作成されている重

症度分類等では日常生活又は社会

生活への支障の程度が明らかでは

ない場合、または、重症度分類がな

い場合は、疾患領域等ごとに作成

されている重症度分類等を、疾患

の特性に応じて用いること、３）客

観的な評価が可能な重症度分類と

すること、４）既存の指定難病との

整合性を考慮して定めること、な

どが考えられた。 

 

４．指定難病の診断に必要な検査につい

ての整理 

 

あ） 遺伝子検査の保険収載と検査の実

施について 

医療費助成を受けるために必須の

遺伝子検査については今回保険適

応として追加された。しかしなが

ら、その中でコマーシャルレベル

（衛生検査所）で検査が可能な遺

伝子は10数個しかないのが現況で

ある。この要因としては、1 年に数

検体しか依頼がないようなものが

多く、ペイしない、あるいは精度管

理ができないという点がある。さ

らに現在一律保険点数が 3,880 点

であり、ほとんど収益とはならな

いことも要因としてあげられる。

今回これらの点も踏まえて、厚労

省で、遺伝子検査について各研究

班にアンケート調査を施行したが、

その結果、現在多くの遺伝子検査

はかずさ研究所、あるいは難病研

究班が行っていることが判明した。

しかしながら難病研究班では、研

究としての遺伝子検査の意義が薄

れてきていることから遺伝子検査

についてはあまり積極的におこな

わない傾向がでてきており、各疾

患研究班のほうからも、遺伝子検

査を一元的にやれる体制を検討し

てほしいという要望があがってい

る。この点、厚労省としては、指定

難病の指定の要件に入っている検

査は、どこかで測定が可能という

体制の必要性を認識している。 

 遺伝子検査を衛生検査所が採用

しにくい理由の一つとして、結果

の解釈を誰がおこなうかがわから

ない点があげられる。これについ

ては、結果は会社が出すが、解釈を

おこなう場所（研究班など）があれ

ば、会社としては検査項目に組み

込みやすいと想定される。これと

関連して、かずさ研究所では、実際

には結果の解釈はできないことが

あるので、日本先天代謝異常学会

でデータの解釈を行うことを考慮

している。このように、遺伝子検査

の精度管理、解釈をどこでするか、

という問題があり、この点を解決

できる制度を構築する必要がある

と考えられた。 

 さらに難病の遺伝子の Gene 

chip のようなものを作る、という

アイデアもあるが、これについて

は、チップについて検討する、ある

いは作成する研究班を立ち上げて

はどうかとの意見がでた。包括的

な遺伝子検査について、日本先天

代謝異常学会は先天代謝異常症の

新生児マススクリーニング用の遺

伝子パネルを作成するなどして、

遺伝子診断を領域疾患別におこな

う方策をとっている。すでに難聴
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の診断などはうまくいっているが、

やはり疾患を整理、限定する必要

があると考えられる。この問題に

ついても、研究班をつくって検討

する必要性も考えられる。 

 

い）遺伝子検査以外の検査について 

例えばライソゾーム病は酵素活性

で診断可能であるが、そうしたも

のはできるだけ遺伝子検査以外の

もので代用する方法が検討される

べきであると思われた（遺伝学的

検査と遺伝子検査の差別化）。さら

に、遺伝性疾患ではあるが、臨床症

状などで確実に診断できるものも

ある。また、ある疾患の一部の症例

は、臨床症状などで診断が可能で

あるが、他の症例はやはり遺伝子

検査が必要、というものもある。遺

伝子検査の要、不要によって、

Probable と definite を分ける方向

性も考えられた。この点は遺伝学

的な診断と、臨床的な診断を分け

ている疾病もあり、全体として、ど

のように整合性をつけていくか論

点となった。 

 全体を通して、各研究班に、診断

基準の要件となっている検査の保

険収載状況を確認して頂く必要性

が確認された。さらに、遺伝子検査

以外で診断可能なものについても

十分に検討すべきと考えられた。

その際に、厚労省の意向をしっか

り伝えて依頼する必要がある。 

E.結論 

１．今後の円滑な指定難病追加のため

に、いくつかの類縁疾患を一つの疾患

単位としてくくることが必要である

と考えられた。 

２．指定難病の要件として、「腫瘍性

疾患」「感染症」は基本的に対象外で

あるが、これらの疾患には多様性が存

在するため、細部についてはさらに検

討が必要であると考えられた。 

３．小児慢性特定疾患で、指定難病の

要件に該当する可能性のある疾患に

ついては、様々な角度からの検討が必

要であると考えられた。 

４．第4次指定難病検討のための情報

収集について、その診断基準や重症度

分類作成のための標準フォーマット

やチェックリストが検討された。 

５．指定難病の診断に必須の検査（特に

遺伝子検査）について、必須検査の考え

方、保険収載の必要性など、その運用に

ついて様々な意見が提起された。 

 

F.健康危険情報 

該当なし。 
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番号 病名 番号 病名

A－１  Birt-Hogg-Dube（バード・ホッグ・デュベ）症候群（BHD) A－２１  先天性サイトメガロウィルス感染症

A－２  Cowden症候群 A－２２  先天性サイトメガロウイルス感染症による難聴

A－３  EBウイルス関連血球貪食性リンパ組織球症 A－２３  先天性トキソプラズマ感染症

A－４  Gorlin症候群 A－２４  多発性内分泌腫瘍症1型

A－５  Pendred症候群 A－２５  多発性内分泌腫瘍症２型

A－６ 	Peutz-Jeghers症候群 A－２６  多発性軟骨性外骨腫症

A－７  異形成性腫瘍 A－２７  デスモイド線維腫症

A－８ 	外耳、中耳奇形に伴う難聴 A－２８  特発性角膜内皮炎

A－９  家族性腺腫性ポリポーシス A－２９  内軟骨腫症

A－１０  家族性大腸腺腫症 A－３０  フォン・ヒッペル・リンドウ病

A－１１  褐色細胞腫・パラガングリオーマ A－３１  副腎性クッシング症候群

A－１２  過敏症症候群/薬剤性過敏症症候群 A－３２  蚊刺過敏症

A－１３  急性壊死性脳症 A－３３  疱疹状皮膚炎

A－１４  自己免疫介在性脳炎・脳症 A－３４  マッキューン・オルブライト症候群

A－１５  四肢形成不全 A－３５  慢性移植片対宿主病

A－１６  視床下部過誤腫 A－３６  慢性活動性EBウイルス感染症

A－１７  若年性ポリポーシス症候群 A－３７  ムンプス難聴

A－１８  種痘様水疱症 A－３８  優性遺伝形式をとる遺伝性難聴

A－１９  小児期発症急性肝不全（昏睡型） A－３９  ランバート・イートン筋無力症

A－２０  成人型ランゲルハンス細胞組織球症（LCH） A－４０  劣性遺伝形式をとる遺伝性難聴

番号 病名

B－１  肝内結石症

番号 病名 番号 病名

C－１  17β-ヒドロキシステロイド脱水素酵素欠損症 C－１９  化膿性汗腺炎

C－２  2型コラーゲン異常症関連疾患 C－２０  ガラクトキナーゼ欠損症

C－３  3-ヒドロキシ-3-メチルグルタリルCoA合成酵素欠損症（HMG-CoA合成酵素欠損症） C－２１  カムラティ・エンゲルマン症候群

C－４  3-ヒドロキシ-3-メチルグルタリルCoAリア－ゼ欠損症 C－２２  偽性軟骨無形成症

C－５  3-メチルクロトニルCoAカルボキシラーゼ欠損症 C－２３  偽落屑角膜内皮症

C－６ 	46,XX精巣性性分化疾患 C－２４  口－顔－指症候群Ⅰ型

C－７  5α-還元酵素欠損症 C－２５  クリグラー・ナジャー症候群

C－８ 	Fuchs角膜内皮変性症 C－２６  グルココルチコイド抵抗症

C－９  HSD10病 C－２７  劇症肝炎

C－１０  Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser症候群 C－２８  限局性強皮症

C－１１  QT延長症候群/先天性QT延長症候群 C－２９  甲状腺中毒性クリーゼ

C－１２  QT短縮症候群（SQTS） C－３０  高メチオニン血症

C－１３  TRPV4異常症 C－３１  ゴールデンハー症候群

C－１４  アロマターゼ過剰症 C－３２  極長鎖アシルCoA脱水素酵素欠損症

C－１５  アロマターゼ欠損症 C－３３  混合性性腺異形成症

C－１６  アンドロゲン不応症 C－３４  色素失調症

C－１７  遺伝性毛髪疾患 C－３５  シスチン尿症

C－１８  カテコラミン誘発多形性心室頻拍 C－３６  酒皶・鼻瘤

現時点で指定難病の要件を満たしていないと考えられる疾病一覧（案）

｢治療法が確立していない｣との要件を満たしていないと考えられる疾病
※提出資料から十分な情報が得られないものも含む

｢長期の療養を必要とする｣との要件を満たしていないと考えられる疾病
※提出資料から十分な情報が得られないものも含む

｢発病の機構が明らかでない｣との要件を満たしていないと考えられる疾病
※他の施策体系が樹立している疾病を含む

　　　　　※提出資料から十分な情報が得られないものも含む
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C－３７  小児悪性ローランド・シルビウスてんかん C－５３  膠様滴状角膜変性症

C－３８  腎血管性高血圧（線維筋性異形成による） C－５４  乳酸上昇を伴い脳幹・脊髄を含む白質脳症

C－３９  進行性家族性肝内胆汁うっ滞症 C－５５  ビールズ症候群

C－４０  進行性心臓伝導障害 C－５６  微絨毛封入体病

C－４１  スクシニル-CoA：3-ケト酸CoAトランスフェラーゼ（SCOT）欠損症 C－５７  ピットホプキンス症候群

C－４２  精巣形成不全 C－５８  非定型良性小児部分てんかん

C－４３  先天性胆道拡張症 C－５９  不整脈源性右室心筋症

C－４４  先天性門脈欠損症 C－６０  フリーマン-シェルドン症候群

C－４５  早期再分極症候群 C－６１  ブルガダ症候群

C－４６  ターナー症候群 C－６２  フルクトース-1，6-ビスホスファターゼ欠損症

C－４７  中鎖アシルCoA脱水素酵素欠損症 C－６３  ホスホエノールピルビン酸カルボキシキナーゼ欠損症

C－４８  点状軟骨異形成症（ペルオキシソーム病を除く。） C－６４  ホモシスチン尿症

C－４９  特発性周辺部角膜潰瘍 C－６５  ラーセン症候群

C－５０  特発性心室細動 C－６６  卵精巣性性分化疾患

C－５１  トリーチャーコリンズ症候群 C－６７  卵巣形成不全

C－５２  軟骨低形成症

番号 病名 番号 病名

D－１  萎縮型加齢黄斑変性 D－５  原発性アルドステロン症

D－２  円錐角膜 D－６  特発性正常圧水頭症

D－３  外リンパ瘻 D－７  突発性難聴

D－４  強度近視性網膜脈絡膜萎縮 D－８  ペルーシド角膜辺縁変性

番号 病名 番号 病名

Ｅ－１  Auditory Neuropathy Ｅ－２７  好酸球性筋膜炎

Ｅ－２  Auditory neuropathy spectrum disorder Ｅ－２８  周期性嘔吐症候群

Ｅ－３  ICE症候群 Ｅ－２９  周産期心筋症

Ｅ－４  Idiopathic Slow Transit Constipation Ｅ－３０  収縮性心膜炎

Ｅ－５  Kenny-Caffey症候群 Ｅ－３１  症候群性難聴

Ｅ－６  TAFRO症候群 Ｅ－３２  掌蹠角化症

Ｅ－７  インスリン受容体異常症 Ｅ－３３  小児期発症1型糖尿病

Ｅ－８ 	ウェーバー・クリスチャン病（Weber-Christian病） Ｅ－３４  心筋緻密化障害

Ｅ－９  エルドハイム・チェスター病 Ｅ－３５  新生児糖尿病

Ｅ－１０  家族性滲出性硝子体網膜症 Ｅ－３６  新生児ヘモクロマトーシス

Ｅ－１１  カロリ病 Ｅ－３７  腎性低尿酸血症

Ｅ－１２  肝外門脈閉塞症 Ｅ－３８  心内膜線維弾性症

Ｅ－１３  関節型若年性特発性関節炎 Ｅ－３９  スティッフパーソン症候群（全身硬直症候群）

Ｅ－１４  乾癬性関節炎 Ｅ－４０  成因不明肝硬変症

Ｅ－１５  肝内胆管減少症 Ｅ－４１  声門下狭窄症

Ｅ－１６  眼類天疱瘡 Ｅ－４２  先天性角膜ジストロフィ

Ｅ－１７  稀少部位子宮内膜症 Ｅ－４３  先天性肝線維症

Ｅ－１８  偽性低アルドステロン症 Ｅ－４４  先天性高インスリン血症

Ｅ－１９  キャッスルマン病 Ｅ－４５  先天性腎尿路異常（CAKUT）

Ｅ－２０  急性膵炎後遺症 Ｅ－４６  先天性胆汁酸代謝異常症

Ｅ－２１  急性帯状潜在性網膜外層症 Ｅ－４７  先天性嚢胞性肺疾患

Ｅ－２２  急性低音障害型感音難聴 Ｅ－４８  線毛不動症候群(カルタゲナーKartagener症候群を含む）

Ｅ－２３  痙攣性発声障害 Ｅ－４９  短腸症

Ｅ－２４  血小板無力症 Ｅ－５０  中枢末梢連合脱髄症

Ｅ－２５  硬化性萎縮性苔癬 Ｅ－５１  特発性肝内胆管減少症

Ｅ－２６  膠原線維糸球体沈着症：Collagenofibrotic Glomerulopathy Ｅ－５２  特発性両側性感音難聴

｢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｣との要件を満たしていないと考えられる疾病
※提出資料から十分な情報が得られないものも含む

｢長期の療養を必要とする｣との要件を満たしていないと考えられる疾病（続き）
※提出資料から十分な情報が得られないものも含む

｢患者数が本邦において一定の人数に達しない｣との要件を満たしていないと考えられる疾病
※提出資料から十分な情報が得られないものも含む
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Ｅ－５３  乳児特発性僧帽弁腱索断裂 Ｅ－６１  肺胞微石症

Ｅ－５４  尿細管性アシドーシス Ｅ－６２  ハッチンソン・ギルフォード症候群

Ｅ－５５  ネフロン癆 Ｅ－６３  肥厚性硬膜炎

Ｅ－５６  脳クレアチン欠乏症候群 Ｅ－６４  びまん性特発性骨増殖症

Ｅ－５７  囊胞様黄斑浮腫（特発性傍中心窩毛細血管拡張症） Ｅ－６５  ベルナール・スーリエ（Bernard-Soulier）症候群

Ｅ－５８  バーター症候群/ギッテルマン症候群 Ｅ－６６  ミトコンドリア遺伝子変異による難聴

Ｅ－５９  ハーラマン・ストライフ症候群 Ｅ－６７  メニエール病

Ｅ－６０  肺動静脈瘻 Ｅ－６８  ロウ症候群

｢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｣との要件を満たしていないと考えられる疾病（続き）
※提出資料から十分な情報が得られないものも含む
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必須項目

質問 はい いいえ 自由記載での回答

1
他の施策体系が樹立されていない（「指定難病の要件について」の３～５ページ
参照）

2 発病の機構が明らかでない（「指定難病の要件について」の２ページ参照）

3 治療方法が確立していない（「指定難病の要件について」の６ページ参照）

4 長期の療養を必要とする（「指定難病の要件について」の７～８ページ参照）

5
患者数が本邦において一定の人数（注）に達しない（「指定難病の要件につい
て」の９ページ参照）

6
客観的な診断基準（又はそれに準ずるもの）が確立している（「指定難病の要件
について」の１０～１１ページ参照

7 患者数の推計に用いた疫学調査等の方法

8 患者数の推計が100人未満の場合、成人の患者数の推計

参考項目

質問 はい いいえ 自由記載での回答

1 これまでに指定難病検討委員会で検討された疾病又は類縁疾病か

2 ICD１０（あるいは１１）あるいはOrphanet（オーファネット）における表記名は

3 既に指定難病に指定されている疾病の類縁疾病か

4 指定難病には指定されていない疾病で類縁疾病はあるか

5 本症および類縁疾病を対象とする研究班や研究グループは他に存在するか

6 小児慢性特定疾病に指定されているか

7
医療費助成を受けるために必須だが、保険適応外の特殊な検査が含まれるか
（もしあれば、検査名をご記載下さい）

指定難病検討資料作成のためのチェックリスト

資料3 
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「臨個票（＝指定難病 DB）のあり方」に関する資料 
 
１．臨個票の構成と課題 
①共通項目 内容 課題 
基本情報 氏名、住所、家族歴、発症年月、

社会保障の有無、生活状況 
 

	 人工呼吸器の使用 使用有りの場合、人工呼吸器装着

者の負担上限額 
旧帳票では、あり・なしの表記。新帳票で

は「あり」のみの選択	 (2 年前の疾病対
策課の指示で「あり」のみの表記) 

 
②受給認定に関する項目 内容 課題 

A.臨床所見 局長通知に記載の診断項目 (1)認定項目と調査項目が混在[44 他多数] 
(2)該当・非該当・不明の選択で詳細所見
を記載できない。 

(3) 臨床所見、検査所見の項目が少なすぎ
るものがある。 

B.検査所見 同上 (1)認定項目と調査項目が混在[59他多数] 
(2)局長通知の診断基準の検査項目をその
まま転記しているが、それに含まれる具

体的な検査数値を書く欄がないものが

ある [234,263,314] 
(3)OCR になって基準値の幅を記載する
スペースがない [42,49,54,81他多数] 

(4)同一検査の臨床検査値の単位統一が一
部できていないため疾患をまたがった

統計解析ができないケースがでてくる

可能性がある。(例：呼吸器	 VCの単位
が L又は mL) [プロトロンビン時間、血
清フェリチン、FVC、クレアチンキナ
ーゼ] 

C.遺伝学的検査 変異遺伝子名のチェック 
染色体異常の有無 
 
＊23 プリオン病の場合は具体的
なアミノ酸変異の記載欄あり 

＊113筋ジストロフィー、275タ
ナトフォリッはク詳細を記載 

(1)具体的な変異塩基の記載がない [多数] 
(2)診断基準の必須項目ではない場合もあ
り(確定診断には不要の場合又は単に調
査項目の場合)  [60,62,133,138など] 

(3)ゲノムデータベースとの連携も検討課
題 

(4)遺伝学的検査は定義として、遺伝子・
染色体検査だけでなくタンパク質、抗体

価、免疫組織染色も含まれる。後者は B
検査所見に記載する様式になっている。 

D.鑑別診断 局長通知に記載の鑑別診断 (1)局長通知に記載が無い疾病がある

資料 4 
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[21,112,203他多数] 
(2)局長通知と臨個票で記載疾病が異なる

[1,137,227など] 
(3)すべて除外できる場合、複数の鑑別疾
患を一つずつチェックするのが手間 

[18(25回), 109(35回)、262(28回)など] 
＜診断のカテゴリー＞ 局長通知の診断基準 (1)	 局長通知に「診断する」としか書かれ

ておらず、Definite、Probable、Possible
のいずれに相当するのかが分からない

疾患 [1,5,36] 
(2)＜診断のカテゴリー＞が新規と更新の
項目を必要とするのに、A臨床所見など
で「新規のみ」の項目しかないケースが

あり、更新時に＜診断のカテゴリー＞を

チェックできない疾病が数疾病あり

[2,11,14,27,29他多数] 
(3)＜診断のカテゴリー＞の判定文で初め
て症状又は検査値が言及される場合が

あ る (A 、 B に 記 入 欄 が な い ) 
[111,156,193,265など] 

重症度分類 局長通知の重症度分類 (1)疾病毎の重症度分類の取り扱いに差が
ある[多：21,35,158  少：130,289,302] 

(2)直近 6 ヶ月間で最低の状態を記載する
ことになっているが、疾患によっては 6
ヶ月と規定していない[232,288,293 な
ど] 

(3)評価日を記入する欄をつくってほしい
という要望がある[1,141,240他多数] 

(4)重症度分類に BI を用いている疾患の
場合、人工呼吸器の生活状況の項目と重

複する[8,114,327他多数] 
 
③調査研究に関する項目 内容 課題 

A.臨床所見 診断基準以外の項目 (1)項目が多い	 ＊少なすぎる疾病もある 
(2)該当・非該当・不明の選択で詳細所見
を記載できない 

B.検査所見 同上 (1)項目が多い	 ＊少なすぎる疾病もある 
(2)OCR になって基準値の幅を記載する
スペースがない。 

	 発症と経過 初発症状、進行状況 診 断 基 準 に 含 む 疾 病 も あ り

[14,29,31,36,99,100,101,248,277] 
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	 治療その他 使用薬剤、施術(気管切開、経管
栄養など) 

(1)実施の有無と実施日だけで、具体的な
効果の記載がない[7,22,87他多数] 
あっても、改善・不変・悪化・不明の選

択肢程度[多数] 
(2)実施/使用中か、過去に実施/使用したも
のかを問う疾患と問わない疾患がある

[区別なし：12,17,22他多数] 
 
 
④臨個票以外の課題 課題内容 
「その他」「など」の不明

確な文言使用 
鑑別診断、診断のカテゴリー、重症度基準の判定文では「その他」や「など」

など範囲が明確でない文言や、 
「QOLの低下」や「抗炎症薬の使用の程度により、ステップアップさせる。」
（98）のように判断基準が明確でない表現を入れないよう改善 [51,97,98] 

複数の指定難病に含まれ

る疾病 
一つの疾患が複数の指定難病で病型・類縁疾病として扱われている場合があ

る[19-27ライソゾーム病(ダノン病) = 32自己貪食性ミオパチーの類縁疾病] 
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【参考資料査】遺伝学的検査の事例 
＜一般的事例＞	 167マルファン症候群 
 
 
 
 
 
＜詳細例＞	 113筋ジストロフィー (一部省略) 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
＜改善案＞	 ＊昨年 9月時に難病対策課と検討 
	 【結果】数班の政策研究班に意見を求めたところ、検討が必要ということで採用せず。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

遺伝子検査の実施  ※遺伝子変異部位が具体的に分かる場合は、参考データとして下記に記入 1.実施 2.非実施 

□peripheral myelin protein 22（PMP22）   □myelin protein zero（MPZ）   □gap junction protein beta 1（GJB1）   □ early 

growth response 2（EGR2）   □ARHGEF10   □periaxin（PRX）   □lipopolysaccharide-induced TNF-α factor（LITAF）    

□neurofilament light chain polypeptide（NEFL）   □ganglioside-induced differentiation-associated protein 1（GDAP1）    

□myotubularin-related protein 2（MTMR2）   □SH3 domain and tetratricopeptide repeats 2（SH3TC2）   □SET-binding factor 2

（SBF2） □その他(                        )  

変異の位置 

(NCBIのRefSeq.mRNAを基準とする) 
        

 

変異のパターン □SNV(single Nucleotide Variation)  □挿入 □欠損 □その他(            ) 

変異塩基 

(例：Ａ→Ｇなどや挿入・欠損がある塩

基を具体的に記載) 
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 1703-0021-000-01

臨 床 調 査 個 人 票 □ 新規 □ 更新 

021 ミトコンドリア病 

 

■ 行政記載欄 

受給者番号        
 

判定結果 □ 認定 □ 不認定 

 

■ 基本情報 
姓（かな）  名（かな）  

姓（漢字）  名（漢字）  

郵便番号        
 

住所 
 

 

生年月日 西暦     年   月   日
 

＊以降、数字は右詰めで

記入 

性別 □ 1.男 □ 2.女 

出生市区町村 
 

出生時氏名 

（変更のある場合） 

姓（かな）  名（かな）  

姓（漢字）  名（漢字）  

家族歴 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

発症者続柄 

□ 1.父 □ 2.母 □ 3.子 □ 4.同胞（男性）

□ 5.同胞（女性） □ 6.祖父（父方） □ 7.祖母（父方） 

□ 8.祖父（母方） □ 9.祖母（母方） □ 10.いとこ 

□ 11.その他 ＊11を選択の場合、以下に記入 

続柄 
 

 

発症年月 西暦     年   月
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 1703-0021-000-02

社会保障 

介護認定 □ 1.要介護 □ 2.要支援 □ 3.なし 

要介護度 □ 1 □ 2 □ 3 □ 4 □ 5 

生活状況 

移動の程度 
□ 1.歩き回るのに問題はない □ 2.いくらか問題がある 

□ 3.寝たきりである 

身の回りの管理 
□ 1.洗面や着替えに問題はない □ 2.いくらか問題がある 

□ 3.自分でできない 

ふだんの活動 
□ 1.問題はない □ 2.いくらか問題がある 

□ 3.行うことができない 

痛み／不快感 □ 1.ない □ 2.中程度ある □ 3.ひどい 

不安／ふさぎ込み 
□ 1.問題はない □ 2.中程度 

□ 3.ひどく不安あるいはふさぎ込んでいる 

 

■ 診断基準に関する事項 

診断 

□ 1.慢性進行性外眼筋麻痺症候群（OPEO）（カーンズ・セイヤー（Kearns-Sayre）症候群を含む） 

□ 2.リー（Leigh）脳症 

□ 3.ミトコンドリア脳筋症・乳酸アシドーシス・脳卒中様発作（MELAS）症候群 

□ 4.ミトコンドリア異常を伴うミオクローヌスてんかん（MERRF） 

□ 5.レーバー病 

□ 6.生化学的異常が明らかになったミトコンドリア病（複合体I、複合体II欠損症等） 

□ 7.原因不明な高乳酸血症 

□ 8.その他 ＊8を選択の場合、以下に記入 
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 1703-0021-000-03

Ａ．症状 

① 以下の症状を認める □ 1.該当 □ 2.非該当 

□ a.進行性の筋力低下 □ b.横紋筋融解症 □ c.外眼筋麻痺 

②-1 以下の中枢神経症状のうち、1つ以上を認める □ 1.該当 □ 2.非該当 

□ a.知的退行 □ b.記銘力障害 □ c.痙攣 □ d.精神症状 

□ e.一過性麻痺 □ f.半盲 □ g.皮質盲 □ h.ミオクローヌス

□ i.ジストニア □ j.小脳失調 

②-2 手足のしびれなどの末梢神経障害を認める □ 1.該当 □ 2.非該当 

③ 以下の症状を認める □ 1.該当 □ 2.非該当 

□ a.心伝導障害 □ b.心筋症 □ c.肺高血圧症などの呼吸器症状 □ d.糸球体硬化

□ e.腎尿細管異常 □ f.強度の貧血 □ g.中等度以上の肝機能低下 □ h.凝固能低下

④ 以下の症状を認める □ 1.該当 □ 2.非該当 

□ a.低身長、甲状腺機能低下症などの内分泌異常 □ b.糖尿病 

⑤ 以下の症状を認める □ 1.該当 □ 2.非該当 

□ a.強度視力低下、網膜色素変性などの眼症状 □ b.感音性難聴などの耳症状 

 

Ｂ．検査所見 ＊小数点も1文字として記入する 

① 血清または髄液乳酸値が高い、または 

MRスペクトロスコピーで病変部の乳酸ピークを 

認める 

□ 1.該当 □ 2.非該当 

血清乳酸値 

     mg/dL 
 

基準値      mg/dL ～      mg/dL

髄液乳酸値 

     mg/dL 
 

基準値      mg/dL ～      mg/dL

② 脳CT/MRIで両側対称性の脳病変を認める □ 1.該当 □ 2.非該当 

□ 大脳基底核 □ 脳幹 

所見 
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 1703-0021-000-04

③ 眼底検査所見：以下のいずれかを認める □ 1.該当 □ 2.非該当 

急性期 

□ 1.蛍光漏出を伴わない視神経乳頭の発赤・腫脹 

□ 2.視神経乳頭近傍毛細血管蛇行 □ 3.網膜神経線維腫大 

□ 4.視神経乳頭近傍の出血  

慢性期（視力低下の発症から 

通常6か月以降） 
□ 両眼の視神経萎縮所見 

④ 骨格筋生検や培養細胞または症状のある臓器で 

ミトコンドリアの病理異常を認める 
□ 1.該当 □ 2.非該当 

所見 
 

⑤ ミトコンドリア関連酵素の活性低下または 

コエンザイムQ10などの中間代謝物の欠乏を認める。

またはミトコンドリアDNAの発現異常を認める 

□ 1.該当 □ 2.非該当 

検査材料 □ 骨格筋 □ 線維芽細胞 □ その他 

所見 
 

血液生化学所見 

検査実施 

□ 1.実施 □ 2.未実施 

実施日 西暦     年   月 
 

赤血球     ×104/µL 
 

ヘモグロビン     g/dL 
 

白血球       /µL 
 

血小板      ×104/µL 
 

血糖値 

空腹時     mg/dL 
 

随時      mg/dL 
 

OGT T（2時間値）     mg/dL 
 

AST      IU/L 
 

ALT      IU/L 
 

血中 

アンモニア値 
    µg/dL 

 

基準値     µg/dL 
 

クレアチニン 

クリアランス 
    mL/min 
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 1703-0021-000-05

血清 

ピルビン酸値 

     mg/dL 
 

基準値      mg/dL ～      mg/dL

髄液 

ピルビン酸値 

    mg/dL 
 

基準値     mg/dL ～     mg/dL 

蛋白尿（試験紙法で1+（30mg/dL）以上） □ 1.該当 □ 2.非該当 

血尿（尿沈査で赤血球 5/HPF以上） □ 1.該当 □ 2.非該当 

汎アミノ酸尿（正常基準値以上） □ 1.該当 □ 2.非該当 

血中尿素窒素の上昇（20mg/dL以上） □ 1.該当 □ 2.非該当 

クレアチニン値の上昇（2mg/dL以上） □ 1.該当 □ 2.非該当 

 

Ｃ．遺伝学的検査 

ミトコンドリアDNAの質的、量的異常または 

ミトコンドリア関連分子の核遺伝子変異を認める 
□ 1.該当 □ 2.非該当 

実施した場合、各項目を記載する 

実施施設 
 

□ 1.組織 ＊1を選択の場合、以下に記入 □ 2.血液 

骨格筋 

 

 

 1.点変異 

変異部位 
 

病因性 □ 確定 □ 疑い 

変異率   .  % 
 

 2.単一欠失 

欠失部位または 

欠失の大きさ 

 

変異率   .  % 
 

 3.多重欠失 
サザン法での 

確認 
□ あり □ なし 

long PCR法

での確認 
□ あり □ なし 
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 1703-0021-000-06

4.枯渇（欠乏） 

核DNA量との 

相対比 
  .  % 

 

方法 □ PCR法 □ サザン法 □ その他 

ミトコンドリア関連分子を 

コードする核DNA検査 

 

 

＜診断のカテゴリー＞ 

□ Definite：Ａ①～⑤のうち1項目あり、かつＢ①～⑤とCのうち、2項目を満たすもの 

（全体で計3項目必要） 

□ Probable：Ａ①～⑤のうち1項目あり、かつＢ①～⑤とCのうち、1項目を満たすもの（計2項目必要）

□ いずれにも該当しない 

 

症状の概要、経過、特記すべき事項など ＊250文字以内かつ7行以内 

 

 

 

 

■ 重症度分類に関する事項 

セクション1：日常生活動作（ADL） セクション1の平均    点
 

A.会話 

□ 1.正常（0点） □ 2.軽度障害 会話は理解できる（1点） 

□ 3.中等度障害  聴きなおされることがある（2点） 

□ 4.重度障害 しばしば聴きなおされる（3点） 

□ 5.最重度障害  ほとんど内容が聞き取れない（4点） 

B.嚥下 
□ 1.正常（0点） □ 2.まれにむせる（1点） □ 3.時にむせる（2点） 

□ 4.刻み食あるいはペースト食（3点） □ 5.経管栄養または胃瘻（4点） 

C.書字 

□ 1.正常（0点） □ 2.軽度障害 わずかに小字あるいはゆっくり書字（1点）

□ 3.中等度障害 小さいが判読可能（2点） 

□ 4.重度障害  すべてではないが大半が判読不能（3点） 

□ 5.最重度障害 ほとんど判読不能（4点） 
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 1703-0021-000-07

D.食事 

□ 1.正常（0点） □ 2.やや緩慢で不器用だが介助不要（1点） 

□ 3.自分で一口サイズにすることができるが、一部介助は必要（2点） 

□ 4.一口サイズにすると、自分で食べることはできる（3点） □ 5.全介助（4点）

E.更衣 

□ 1.正常（0点） □ 2.やや緩慢で不器用だが介助不要（1点） 

□ 3.時にボタンや着衣に介助が必要（2点） 

□ 4.多くの介助を要するが自分でできることもある（3点） □ 5.全介助（4点）

F.洗面・入浴 

□ 1.正常（0点） □ 2.やや緩慢で不器用だが介助不要（1点） 

□ 3.入浴介助が必要あるいは非常に緩慢で時間を要す（2点） 

□ 4.洗顔、歯磨き、風呂場に行くのに介助を要す（3点） □ 5.全介助（4点）

G.発作症状 

（片頭痛、痙攣 

など） 

□ 1.なし（0点） □ 2. 1回／月未満（1点） 

□ 3. 1回／月～1回／週（2点） □ 4. 1回／週～1回／日（3点） 

□ 5. 1回／日以上、痙攣重積（4点） 

セクション2：高次脳機能 セクション2 の 平均    点
 

A.記銘力、見当識 

□ 1.正常（0点） 

□ 2.軽度障害（日常的に問題にならない程度だが、一部に健忘がある）（1点） 

□ 3.中等度障害（見当識障害はあるが、簡単な対応はできる）（2点） 

□ 4.重度障害（時間や場所の見当識障害があり、日常生活が著しく困難）（3点）

□ 5.最重度障害(人に対する見当識はあるが、日常生活上の対応能力は皆無)(4点)

B.動機付けと意欲 

□ 1.正常（0点） □ 2.何となく気力がない（1点）

□ 3.気力がなく、限定した興味（2点） 

□ 4.気力がなく、日常生活が制限される（3点） 

□ 5.どんな作業でも遂行することができない（4点） 

セクション3：運動 セクション3の平均    点
 

A.近位筋の筋力 

（modified Medical 

Research Council 

scale） 

□ 1.正常（0点） □ 2.軽度筋力低下（MRC4）（1点）

□ 3.中等度筋力低下、抗重力運動可能（MRC3）（2点） 

□ 4.重度筋力低下、抗重力運動不能（MRC2）（3点） 

□ 5.最重度筋力低下（MRC0～1）（4点） 
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 1703-0021-000-08

B.上肢の協調運動 

（修正International 

Cooperative  

Ataxia  Scale） 

□ 1.正常（0点） □ 2.軽度協調障害（1点） 

□ 3.中等度協調障害、書字に影響はあるものの日常生活動作に 

問題なし（2点） 

□ 4.重度協調障害、書字不能（3点） 

□ 5.最重度協調障害、食事摂取不能（4点） 

C.歩行 

□ 1.全く問題なし（0点） 

□ 2.軽度障害、1～2km 歩行で疲労（1点） 

□ 3.中等度障害、健常人について歩くのが困難（2点） 

□ 4.重度障害、100～400m で休息が必要（3点） 

□ 5.最重度障害、10m 以上歩けない（4点） 

D.中等度の運動・活動 

（階段昇降、トイレに 

行くなど） 

□ 1.制限なし（0点） □ 2.わずかに制限あり（1点） 

□ 3.中等度に制限あり（2点） □ 4.高度に制限あり（3点） 

□ 5.不可能（4点）  

セクション4：視覚 

□ 1.正常（0点） □ 2.普通の大きさの活字が読めない（1点） 

□ 3.標準拡大の活字が読めない（眼鏡が必要）（2点） 

□ 4.TVをみることができない（3点） 

□ 5.ADLに著しく影響し、視力がほとんどない（4点） 

セクション5：聴覚 

□ 1.25dBHL以下（正常）（0点） 

□ 2.25～40dBHL（軽度難聴）（1点） 

□ 3.40～70dBHL（中等度難聴）（2点） 

□ 4.70～90dBHL（高度難聴）（3点） 

□ 5.90dBHL以上（重度難聴）（4点） 

※500、1000、2000Hzの平均値で、聞こえが良い耳（良聴耳）の値で判断 

セクション6：心合併症 

□ 1.正常心電図、心エコー（0点） 

□ 2.不整脈、軽度左室機能低下（EF＞60%）、無症候性心肥大所見（1点）

□ 3.心エコーで心筋症所見があってEF＜60%、またはペースメーカー 

装着（2点） 

□ 4.中等度心筋症（EF＜40～60%）（3点） □ 5.重度心筋症（4点） 
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 1703-0021-000-09

 

セクション7：腎機能 

□ 1正常（0点）  

□ 2.クレアチニンクリアランス＜50～90 mL/min（1点） 

□ 3.クレアチニンクリアランス30～50 mL/min（2点） 

□ 4.クレアチニンクリアランス10～30 mL/min（3点） 

 □ 5.クレアチニンクリアランス＜10 mL/min、または透析が必要（4点）

セクション8：血液機能 

□ 1.正常（0点） □ 2.軽度の貧血（1点） 

□ 3.中等度の貧血（2点） 

□ 4.高度な貧血、または汎血球減少症（3点） 

□ 5.交換輸血、頻回の輸血が必要な貧血（4点） 

セクション9：肝機能 

□ 1.正常（0点） □ 2.AST、ALTの軽度上昇（1点） 

□ 3.AST、ALTの中等度上昇（2点） 

□ 4.AST、ALTの高度上昇、高アンモニア血症または黄疸（3点） 

評価 

セクション1～3評価 

セクション1～3評価の平均点    点 
 

□ 1.軽症 □ 2.中等症 □ 3.重症 

※セクション1～3評価の平均点は、セクション1、2、3の各々の平均点を加算したものを3で割った値 

セクション4～9評価 □ 1.正常 □ 2.軽症 □ 3.中等症 □ 4.重症 

セクション4   点
 

セクション5   点 
 

セクション6   点 セクション7   点 
 

セクション8   点
 

セクション9   点 
 

総合評価 □ 1.軽症 □ 2.中等症 □ 3.重症 
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 1703-0021-000-10

■ 人工呼吸器に関する事項（使用者のみ記入） 

使用の有無 □ 1.あり 

開始時期 西暦     年   月
 

離脱の見込み □ 1.あり □ 2.なし 

種類 
□ 1.気管切開孔を介した人工呼吸器 

□ 2.鼻マスク又は顔マスクを介した人工呼吸器 

施行状況 
□ 1.間欠的施行 □ 2.夜間に継続的に施行 

□ 3.一日中施行 □ 4.現在は未施行 

生活状況 

食事 □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

車椅子とベッド間の移動 
□ 自立 □ 軽度介助  

□ 部分介助 □ 全介助  

整容 □ 自立 □ 部分介助/不可能 

トイレ動作 □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

入浴 □ 自立 □ 部分介助/不可能 

歩行 
□ 自立 □ 軽度介助  

□ 部分介助 □ 全介助 
 

階段昇降 □ 自立 □ 部分介助 □ 不能 

着替え □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

排便コントロール □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

排尿コントロール □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 
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 1703-0021-000-11

医療機関名  

指定医番号           
 

医療機関所在地 
 

 

電話番号            
 

＊ハイフンを除き、左詰めで記入 

医師の氏名 
 印 

 ※自筆または押印のこと 

記載年月日 西暦     年   月   日
 

 
・病名診断に用いる臨床症状、検査所見等に関して、診断基準上に特段の規定がない場合には、いずれの時期のものを用いても 

差し支えありません。（ただし、当該疾病の経過を示す臨床症状等であって、確認可能なものに限ります。） 

・治療開始後における重症度分類については、適切な医学的管理の下で治療が行われている状態で、直近6か月間で最も悪い 

状態を記載してください。 

・診断基準、重症度分類については、 

「指定難病に係る診断基準及び重症度分類等について」（平成26年11月12日健発1112第1号健康局長通知）を参照の上、 

ご記入ください。 

・審査のため、検査結果等について別途提出をお願いすることがあります。 

43



 

 1703-0044-000-01 

臨 床 調 査 個 人 票 □ 新規 □ 更新 

044 多発血管炎性肉芽腫症 

 

■ 行政記載欄 

受給者番号        
 

判定結果 □ 認定 □ 不認定 

 

■ 基本情報 
姓（かな）  名（かな）  

姓（漢字）  名（漢字）  

郵便番号        
 

住所 
 

 

生年月日 西暦     年   月   日 
 

＊以降、数字は右詰めで

記入 

性別 □ 1.男 □ 2.女 

出生市区町村 
 

出生時氏名 

（変更のある場合） 

姓（かな）  名（かな）  

姓（漢字）  名（漢字）  

家族歴 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

発症者続柄 

□ 1.父 □ 2.母 □ 3.子 □ 4.同胞（男性） 

□ 5.同胞（女性） □ 6.祖父（父方） □ 7.祖母（父方） 

□ 8.祖父（母方） □ 9.祖母（母方） □ 10.いとこ 

□ 11.その他 ＊11を選択の場合、以下に記入 

続柄 
 

 

発症年月 西暦     年   月 
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 1703-0044-000-02 

社会保障 

介護認定 □ 1.要介護 □ 2.要支援 □ 3.なし 

要介護度 □ 1 □ 2 □ 3 □ 4 □ 5 

生活状況 

移動の程度 
□ 1.歩き回るのに問題はない □ 2.いくらか問題がある 

□ 3.寝たきりである 

身の回りの管理 
□ 1.洗面や着替えに問題はない □ 2.いくらか問題がある 

□ 3.自分でできない 

ふだんの活動 
□ 1.問題はない □ 2.いくらか問題がある 

□ 3.行うことができない 

痛み／不快感 □ 1.ない □ 2.中程度ある □ 3.ひどい 

不安／ふさぎ込み 
□ 1.問題はない □ 2.中程度 

□ 3.ひどく不安あるいはふさぎ込んでいる 

 

■ 診断基準に関する事項 

診断 

診断年月 西暦     年   月 
 

 

Ａ．主要所見 

（血管炎に起因する所見がある場合に☑する。#は厚生労働省診断基準の主要症状） 

更新の場合、最近1年の最重症時の状態を記入する 

 

最重症時 

（更新） 

発症から 

の全経過 

（新規） 
 

最重症時 

（更新） 

発症から

の全経過 

（新規） 

1.全身症状 

筋痛 □ □ 関節痛 #／関節炎 # □ □ 

38度以上の発熱 

（2週間以上） # 
□ □ 

体重減少（前回評価時また

は4週前より2kg以上） 
□ □ 

体重減少（6か月以内 

に6kg以上） # 
□ □  

2.皮膚症状 

梗塞 □ □ 紫斑 # □ □ 

潰瘍 □ □ 壊疽 □ □ 

他の皮膚症状 □ □  
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 1703-0044-000-03 

3.粘膜・眼症状 

口腔内潰瘍 # □ □ 陰部潰瘍 □ □ 

付属器炎 □ □ 眼痛 # □ □ 

眼球突出 # □ □ 上強膜炎 #／強膜炎 □ □ 

結膜炎／眼瞼炎／ 

角膜炎 
□ □ 霧視 □ □ 

ぶどう膜炎 □ □ 突然の視力障害 # □ □ 

網膜病変（血管炎／ 

血栓症／滲出物／出血） 
□ □  

4.耳鼻咽喉部症状 

鼻出血 #／鼻腔内痂皮／ 

潰瘍／肉芽腫 
□ □ 副鼻腔病変 □ □ 

膿性鼻漏 # □ □ 鞍鼻 # □ □ 

声門下狭窄 □ □ 気道閉塞 # □ □ 

嗄声 # □ □ 伝音性難聴 □ □ 

感音性難聴 □ □ 中耳炎 # □ □ 

5.呼吸器症状 

喘鳴 □ □ 浸潤影 □ □ 

胸水／胸膜炎 # □ □ 
気管内病変 

（腫瘤、潰瘍 #） □ □ 

喀血／肺胞出血 □ □ 血痰 # □ □ 

咳嗽 # □ □ 呼吸困難 # □ □ 

人工換気が必要な 

呼吸不全 □ □ 間質性肺炎 □ □ 

結節／空洞 □ □  

6.心血管症状 

脈拍欠損 □ □ 心弁膜症 □ □ 

心外膜炎 □ □ 虚血性の胸痛 □ □ 

狭心症 # □ □ 心筋梗塞 # □ □ 

心筋症 □ □ うっ血性心不全 □ □ 
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 1703-0044-000-04 

7.腹部症状 

腹膜炎 □ □ 血性下痢／消化管出血 # □ □ 

虚血による腹痛 □ □  

8.腎症状 

浮腫 # □ □ 
尿蛋白 # 

＞1+または0.2g/24時間 
□ □ 

血尿 #＞2+ 

または＞10RBC/視野 
□ □ 

高血圧 

（拡張期＞95mmHg） # 
□ □ 

急速に進行する 

腎不全 # 
□ □  

血清クレアチニン値30%以上の増加、またはCCr25%以上の低下 

（前回評価時または4週間前と比較して） 

□ 

□ 

肥厚性硬膜炎 

□ □ 

9.神経症状 

頭痛 □ □ 髄膜炎 □ □ 

器質性病変に基づく 

認知障害 □ □ 痙攣 □ □ 

卒中発作 □ □ 肥厚性硬膜炎 □ □ 

脊髄病変 

（横断性脊髄炎） □ □ 脳神経麻痺 □ □ 

多発性単神経炎 

（知覚）# □ □ 多発性単神経炎（運動） # □ □ 

最重症時の所見は4週間以上持続する活動性病変 

のみである □ 1.はい □ 2.いいえ 

合併症（自由記載） 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

内容 
 

 

 

Ｂ．検査所見 ＊小数点も1文字として記入する 

尿検査 

病的蛋白尿の 

持続 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

尿蛋白定性 □ 1.+ □ 2.2+ □ 3.3+ 

血尿 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

沈渣：赤血球     /HPF 
 

細胞性円柱 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

種類 □ 1.赤血球円柱 □ 2.白血球円柱 □ 3.顆粒円柱 
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 1703-0044-000-05 

血液検査 

ヘモグロビン     g/dL 
 

血小板数      ×104/µL 
 

白血球数       /µL 
 

好酸球数      /µL 
 

CRP 

    mg/dL 
 

上昇 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

BUN 

    mg/dL 
 

上昇 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

クレアチニン 

     mg/dL 
 

上昇 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

初回評価時      mg/dL 
 

血清IgE 

    IU/mL 
 

基準値     IU/mL 
 

MPO-ANCA 

     IU/mL 
 

基準値      IU/mL 
 

結果 □ 1.陽性 □ 2.陰性 □ 3.不明 

PR3-ANCA 

     IU/mL 
 

基準値      IU/mL 
 

結果 □ 1.陽性 □ 2.陰性 □ 3.不明 

抗GBM抗体 

     IU/mL 
 

基準値      IU/mL 
 

結果 □ 1.陽性 □ 2.陰性 □ 3.不明 

画像診断 

胸部画像検査 □ 1.胸部単純撮影 □ 2.胸部CT 
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 1703-0044-000-06 

胸部画像所見 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

内容 

□ 1.間質性肺炎 □ 2.浸潤陰影（肺胞出血） 

□ 3.結節状陰影 □ 4.その他 ＊4を選択の場合、以下に記入 

 

 

その他の 

画像所見 

画像検査名 
 

 

所見 
 

 

病理組織検査（新規） 

検査実施 

□ 1.実施 □ 2.未実施 

実施日 西暦     年   月 
 

部位 

□ 1.上気道 □ 2.肺 □3.腎 □4.その他の部位 

＊4を選択の場合、以下に記入 

 

 

主たる組織像 

巨細胞を伴う壊死性肉芽腫性炎 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

免疫グロブリン沈着を伴わない 

壊死性半月体形成腎炎の存在 
□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

小・細動脈の壊死性肉芽腫性血管炎 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

 

Ｃ．鑑別診断（新規） 

以下の疾病を鑑別し、全て除外できる。 

除外できた疾病には☑を記入する。 
□ 1.全て除外可 □ 2.除外不可 □ 3.不明 

□ 1.上気道、肺の他の原因による肉芽腫性疾患（サルコイドーシスなど） 

□ 2.他の血管炎（顕微鏡的多発血管炎、好酸球性多発血管炎性肉芽腫症、結節性多発動脈炎など） 
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 1703-0044-000-07 

＜診断のカテゴリー＞ 

□ Definite(a)：上気道（E）、肺（L）、腎（K）のそれぞれ1臓器症状を含め以下の主要症状の 

3項目以上を示す 

□ Definite(b)：以下の主要症状の2項目以上と以下の検査所見1.～3.の1項目以上を示す 

□ Definite(c)：以下の主要症状の1項目以上と以下の検査所見1.～3.の1項目以上および以下の  

検査所見の4.を示す 

□ Probable(a)：以下の主要症状の2項目以上を示す 

□ Probable(b)：以下の主要症状の1項目以上と以下の検査所見1.～3.の1項目以上を示す 

□ Probable(c)：以下の主要症状のいずれか1項目と以下の検査所見の4.を示す 

□ いずれにも該当しない 

主要症状 

□ 1.上気道（E）の症状：鼻（膿性鼻漏、出血、鞍鼻）、眼（眼痛、視力低下、眼球突出）、 

耳（中耳炎）、口腔・咽頭痛（潰瘍、嗄声、気道閉塞） 

□ 2.肺（L）の症状：血痰、咳嗽、呼吸困難 

□ 3.腎（K）の症状：血尿、蛋白尿、急速に進行する腎不全、浮腫、高血圧 

□ 4.血管炎による症状 

 □ 全身症状：発熱（38℃以上、2週間以上）、体重減少（6か月以内に6㎏以上） 

 □ 臓器症状：紫斑、多関節炎（痛）、上強膜炎、多発性神経炎、虚血性心疾患（狭心症・ 

 心筋梗塞）、消化管出血（吐血・下血）、胸膜炎 

検査所見 

□ 1.E、L、Kの巨細胞を伴う壊死性肉芽腫性炎 

□ 2.免疫グロブリン沈着を伴わない壊死性半月体形成腎炎 

□ 3.小・細動脈の壊死性肉芽腫性血管炎 

□ 4.Proteinase 3-ANCA(PR3-ANCA)(蛍光抗体法でcytoplasmic pattern、C-ANCA)が高率に 
陽性を示す 

 

症状の概要、経過、特記すべき事項など ＊250文字以内かつ7行以内 
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 1703-0044-000-08 

■ 発症と経過（更新） 

最近1年間の変化 

□ 1.原疾患は活動性なく経過し免疫抑制療法等の維持または減量を行った。  

□ 2.原疾患に対し外来で免疫抑制療法を強化した。 

□ 3.原疾患に対し入院で免疫抑制療法を強化した。 

□ 4.合併症のため入院した。 

□ 5.その他の変化 

＊4を選択の場合、以下に記入 

 

 

＊5を選択の場合、以下に記入 

 

 

 

■ 治療その他 

薬物療法 

副腎皮質ステロイド 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

プレドニゾロン換算 

最大量 
     mg/日 

 

ステロイドパルス 

療法 
□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

免疫抑制薬 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

薬剤名1 
 

 

投与方法 □ 1.経口 □ 2.静注 

投与量       mg 
 

単位 □ 1./日 □ 2./週 □ 3./2週 □ 4./月 

免疫抑制薬 

薬剤名2 
 

 

投与方法 □ 1.経口 □ 2.静注 

投与量       mg 
 

単位 □ 1./日 □ 2./週 □ 3./2週 □ 4./月 
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 1703-0044-000-09 

生物学的製剤 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

薬剤名 
 

 

投与方法 □ 1.皮下注 □ 2.静注 

投与量       mg 
 

単位 

□ 1./日 □ 2./週 □ 3./2週 

□ 4./月 □ 5.その他 ＊5を選択の場合、以下に記入 

 

 

その他の薬剤1 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

薬剤名 
 

 

投与量       
 

単位 
 

 

その他の薬剤2 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

薬剤名 
 

 

投与量        
 

単位 
 

 

アフェレーシス 

血漿交換療法 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

血液透析 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

その他の治療法 

（手術など） 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

治療法 
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 1703-0044-000-10 

■ 重症度分類に関する事項 

多発血管炎性肉芽腫症の重症度分類 

□ 1度 

上気道（鼻、耳、眼、咽喉頭など）及び下気道（肺）のいずれか1臓器以上の症状を示すが、 

免疫抑制療法（ステロイド、免疫抑制薬）の維持量あるいは投薬なしに1年以上活動性の 

血管炎症状を認めず、寛解状態にあり、血管炎症状による非可逆的な臓器障害を伴わず、 

日常生活（家庭生活や社会生活）に支障のない患者。 

□ 2度 

上気道（鼻、耳、眼、咽喉頭など）及び下気道（肺）のいずれか2臓器以上の症状を示し、 

免疫抑制療法を必要とし定期的外来通院を必要とするが血管炎症状による軽度の非可逆的な 

臓器障害（鞍鼻、副鼻腔炎など）及び合併症は軽微であり、介助なしで日常生活（家庭生活や 

 社会生活）を過ごせる患者。 

□ 3度 

上気道（鼻、耳、眼、咽喉頭など）及び下気道（肺）、腎臓障害あるいはその他の臓器の血管炎 

症候により、非可逆的な臓器障害（※1）ないし合併症を有し、しばしば再燃により入院又は 

入院に準じた免疫抑制療法を必要とし、日常生活（家庭生活や社会生活）に支障をきたす患者。 

□ 4度 

上気道（鼻、耳、眼、咽喉頭など）及び下気道（肺）、腎臓障害あるいはその他の臓器の 

血管炎症候により、生命予後に深く関与する非可逆的な臓器障害（※2）ないし重篤な合併症 

（重症感染症など）を有し、強力な免疫抑制療法と臓器障害、合併症に対して、3か月以上の 

入院治療を必要とし、日常生活（家庭生活や社会生活）に一部介助を必要とする患者。 

□ 5度 

血管炎症状による生命維持に重要な臓器の非可逆的な臓器障害（※3）と重篤な合併症 

（重症感染症、DICなど）を伴い、原則として常時入院治療による厳重な治療管理と日常生活に 

絶えざる介助を必要とする患者。これには、人工透析、在宅酸素療法、経管栄養などの治療を 

必要とする患者も含まれる。 

 

注.臓器病変の程度 

※1：以下のいずれかを認めること 

a.下気道の障害により軽度の呼吸不全（PaO2 60～70Torr）を認める。 

 b.血清クレアチニン値が2.5～4.9mg/dL程度の腎不全。  

c.NYHA 2度の心不全徴候を認める。 

d.脳血管障害による軽度の片麻痺（筋力4）。 

e.末梢神経障害による1肢の機能障害（筋力3）。 

f.両眼の視力の和が0.09～0.2の視力障害。 

※2：以下のいずれかを認めること 

a.下気道の障害により中濃度の呼吸不全（PaO2 50～59Torr）を認める。 

b.血清クレアチニン値が5.0～7.9mg/dL程度の腎不全。 

c.NYHA 3度の心不全徴候を認める。 

d.脳血管障害による著しい片麻痺（筋力3）。 

e.末梢神経障害による2肢の機能障害（筋力3）。 

f.両眼の視力の和が0.02～0.08の視力障害。 
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 1703-0044-000-11 

※3：以下のいずれかを認めること 

a.下気道の障害により高度の呼吸不全（PaO2 50Torr未満）を認める。 

b.血清クレアチニン値が8.0mg/dL以上の腎不全。 

c.NYHA 4度の心不全徴候を認める。 

d.脳血管障害による完全片麻痺（筋力2以下）。 

e.末梢神経障害による3肢以上の機能障害（筋力3）、もしくは1肢以上の筋力全廃（筋力2以下）。 

f.両眼の視力の和が0.01以下の視力障害。 

 

■ 人工呼吸器に関する事項（使用者のみ記入） 

使用の有無 □ 1.あり 

開始時期 西暦     年   月 
 

離脱の見込み □ 1.あり □ 2.なし 

種類 
□ 1.気管切開孔を介した人工呼吸器 

□ 2.鼻マスク又は顔マスクを介した人工呼吸器 

施行状況 
□ 1.間欠的施行 □ 2.夜間に継続的に施行 

□ 3.一日中施行 □ 4.現在は未施行 

生活状況 

食事 □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

車椅子とベッド間の移動 
□ 自立 □ 軽度介助  

□ 部分介助 □ 全介助  

整容 □ 自立 □ 部分介助/不可能 

トイレ動作 □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

入浴 □ 自立 □ 部分介助/不可能 

歩行 
□ 自立 □ 軽度介助  

□ 部分介助 □ 全介助 
 

階段昇降 □ 自立 □ 部分介助 □ 不能 

着替え □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

排便コントロール □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

排尿コントロール □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 
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 1703-0044-000-12 

医療機関名  

指定医番号           
 

医療機関所在地 
 

 

電話番号            
 

＊ハイフンを除き、左詰めで記入 

医師の氏名 
 印 

 ※自筆または押印のこと 

記載年月日 西暦     年   月   日 
 

 
・病名診断に用いる臨床症状、検査所見等に関して、診断基準上に特段の規定がない場合には、いずれの時期のものを用いても 

差し支えありません。（ただし、当該疾病の経過を示す臨床症状等であって、確認可能なものに限ります。） 

・治療開始後における重症度分類については、適切な医学的管理の下で治療が行われている状態で、直近6か月間で最も悪い 

状態を記載してください。 

・診断基準、重症度分類については、 

「指定難病に係る診断基準及び重症度分類等について」（平成26年11月12日健発1112第1号健康局長通知）を参照の上、 

ご記入ください。 

・審査のため、検査結果等について別途提出をお願いすることがあります。 
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1703-0130-000-01 

臨 床 調 査 個 人 票 □ 新規 □ 更新 

130 先天性無痛無汗症 

 

■ 行政記載欄 

受給者番号        
 

判定結果 □ 認定 □ 不認定 

 

■ 基本情報 
姓（かな）  名（かな）  

姓（漢字）  名（漢字）  

郵便番号        
 

住所 
 

 

生年月日 西暦     年   月   日 
 

＊以降、数字は右詰めで

記入 

性別 □ 1.男 □ 2.女 

出生市区町村 
 

出生時氏名 

（変更のある場合） 

姓（かな）  名（かな）  

姓（漢字）  名（漢字）  

家族歴 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

発症者続柄 

□ 1.父 □ 2.母 □ 3.子 □ 4.同胞（男性） 

□ 5.同胞（女性） □ 6.祖父（父方） □ 7.祖母（父方） 

□ 8.祖父（母方） □ 9.祖母（母方） □ 10.いとこ 

□ 11.その他 ＊11を選択の場合、以下に記入 

続柄 
 

 

発症年月 西暦     年   月 
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1703-0130-000-02 

社会保障 

介護認定 □ 1.要介護 □ 2.要支援 □ 3.なし 

要介護度 □ 1 □ 2 □ 3 □ 4 □ 5 

生活状況 

移動の程度 
□ 1.歩き回るのに問題はない □ 2.いくらか問題がある 

□ 3.寝たきりである 

身の回りの管理 
□ 1.洗面や着替えに問題はない □ 2.いくらか問題がある 

□ 3.自分でできない 

ふだんの活動 
□ 1.問題はない □ 2.いくらか問題がある 

□ 3.行うことができない 

痛み／不快感 □ 1.ない □ 2.中程度ある □ 3.ひどい 

不安／ふさぎ込み 
□ 1.問題はない □ 2.中程度 

□ 3.ひどく不安あるいはふさぎ込んでいる 

 

■ 診断基準に関する事項 

Ａ．症状 

1.先天性に全身の以下a.またはb.を示す □ 1.該当 □ 2.非該当 □ 3.不明 

□ a.温痛覚消失 □ b.温痛覚低下 

2.先天性に全身の以下a.またはb.を示す □ 1.該当 □ 2.非該当 □ 3.不明 

□ a.発汗消失 □ b.発汗低下 

3.精神発達遅滞 □ 1.該当 □ 2.非該当 □ 3.不明 

 

Ｂ．その他の徴候と所見 

1.乳児期からの不明熱（体温調節障害） □ 1.該当 □ 2.非該当 □ 3.不明 

2.乳児期からの咬傷 □ 1.該当 □ 2.非該当 □ 3.不明 

3.幼児期以降の以下a.～c.などの異常 □ 1.該当 □ 2.非該当 □ 3.不明 

□ a.関節障害 □ b.骨折 □ c.骨の変形 
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1703-0130-000-03 

Ｃ．遺伝学的検査 

遺伝子検査の実施 □ 1.実施 □ 2.未実施 

□ a.NTRK1 □ b.NGF □ c.SCN9A 

 

＜診断のカテゴリー＞ 

□ Definite 1：以下のいずれかの場合、遺伝性感覚・自律神経ニューロパチー4型 

（先天性無痛無汗症）と診断する 

□ Ａの全てとＢの1つ以上を満たす 

□ Ａの1.2.とＢの1つ以上を満たす 

□ Ａの1.2.を満たし、Ｃのa.NTRK1またはb.NGF遺伝子変異を認める 

□ Definite 2：以下のいずれかの場合、遺伝性感覚・自律神経ニューロパチー5型と診断する 

□ Ａの1.を満たすがＡの2.を満たさず、かつＢの2.または3.を満たす 

□ Ａの1.を満たすがＡの2.を満たさず、かつＣのb.NGFまたはc.SCN9A遺伝子変異を認める 

□ いずれにも該当しない 

 

症状の概要、経過、特記すべき事項など ＊250文字以内かつ7行以内 

 

 

 

 

 

■ 臨床所見 

脳炎・脳症の既往 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

発症時期 西暦     年   月 
 

発達障害 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

睡眠障害 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

周期性嘔吐 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

歯科的管理 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

内容 
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1703-0130-000-04 

眼合併症 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

内容 

（特に角膜の異常） 

 

 

皮膚合併症 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

 

■ 検査所見 ＊小数点も1文字として記入する 

神経・筋・皮膚生検 

□ 1.実施 □ 2.未実施 □ 3.不明 

実施日 西暦     年   月   日 
 

所見 
 

 

電気生理学的検査 

□ 1.実施 □ 2.未実施 □ 3.不明 

実施日 西暦     年   月   日 
 

所見 
 

 

脳MRI検査 

□ 1.実施 □ 2.未実施 □ 3.不明 

実施日 西暦     年   月   日 
 

所見 
 

 

 

■ 発症と経過 

両親の近親結婚 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

詳細 
 

 

 

■ 重症度分類に関する事項 

診断基準自体を重症度分類等とし、診断基準を満たすものを全て対象とする 
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1703-0130-000-05 

■ 人工呼吸器に関する事項（使用者のみ記入） 

使用の有無 □ 1.あり 

開始時期 西暦     年   月 
 

離脱の見込み □ 1.あり □ 2.なし 

種類 
□ 1.気管切開孔を介した人工呼吸器 

□ 2.鼻マスク又は顔マスクを介した人工呼吸器 

施行状況 
□ 1.間欠的施行 □ 2.夜間に継続的に施行 

□ 3.一日中施行 □ 4.現在は未施行 

生活状況 

食事 □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

車椅子とベッド間の移動 
□ 自立 □ 軽度介助  

□ 部分介助 □ 全介助  

整容 □ 自立 □ 部分介助/不可能 

トイレ動作 □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

入浴 □ 自立 □ 部分介助/不可能 

歩行 
□ 自立 □ 軽度介助  

□ 部分介助 □ 全介助  

階段昇降 □ 自立 □ 部分介助 □ 不能 

着替え □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

排便コントロール □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

排尿コントロール □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 
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1703-0130-000-06 

医療機関名  

指定医番号           
 

医療機関所在地 
 

 

電話番号            
 

＊ハイフンを除き、左詰めで記入 

医師の氏名 
 印 

 ※自筆または押印のこと 

記載年月日 西暦     年   月   日 
 

 
・病名診断に用いる臨床症状、検査所見等に関して、診断基準上に特段の規定がない場合には、いずれの時期のものを用いても 

差し支えありません。（ただし、当該疾病の経過を示す臨床症状等であって、確認可能なものに限ります。） 

・治療開始後における重症度分類については、適切な医学的管理の下で治療が行われている状態で、直近6か月間で最も悪い 

状態を記載してください。 

・診断基準、重症度分類については、 

「指定難病に係る診断基準及び重症度分類等について」（平成26年11月12日健発1112第1号健康局長通知）を参照の上、 

ご記入ください。 

・審査のため、検査結果等について別途提出をお願いすることがあります。 
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第 34 回日本神経治療
学会総会 

米子 2016 年 11 月 3
日～5日 

宮本勝一、鈴木秀和、

三井良之、楠 進。 

グラチラマー酢酸塩を

連日投与できなかった

症例。 

第 34 回日本神経治療

学会総会 

米子 2016 年 11 月 3

日～5日 

宮本勝一、桑原基、鈴

木秀和、三井良之、楠 

進。 

フィンゴリモドの服薬

回数を減らした多発性

硬化症症例。 

第 28 回日本神経免疫

学会学術集会 

長崎 2016 年 9 月 29

日～30日 
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山岸祐子、寒川真、桑

原基、三井良之、岡伸

幸、橋口昭大、髙嶋博、

楠 進。 

病理学的に血管炎の合

併も認めた FBLN5 遺伝

子 の 異 常 に よ る

Charcot-Marie-Tooth

病の 1症例 

第 27 回日本末梢神経

学会学術集会 

大阪 2016 年 8 月 26

日~27 日 

宮本勝一、玉腰暁子、

吉良潤一、藤原一男、

松井真、栗山長門、楠 

進。 

視神経炎と脊髄炎を認

めない NMOSD の臨床的

特徴～全国臨床疫学調

査結果より。 

第 57 回日本神経学会

学術集会 

神戸 2016 年 5 月 18

日～21日 

桑原基、森川みゆき、

上野莉乃、寒川真、濱

田征宏、楠 進。 

Antibodies to 

paranodal and 

juxtaparanodal 

proteins in CIDP and 

MMN. 

第 57 回日本神経学会

学術集会 

神戸 2016 年 5 月 18

日～21日 
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