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厚生労働行政推進調査事業費（難治性疾患政策研究事業）「小児慢性特定疾病における医療・療

養支援および疾病研究の推進に関する研究」班では、小児慢性特定疾病児童等の健全育成と社会参

加の推進を目標とし、様々な課題に取り組んでまいりました。本年度は、3 年計画の初年度となり

ます。 

本研究班の課題の二本柱として、当該事業に関連した疾病研究および適切な医療の促進と、地域

共生および療養生活支援を掲げております。科学的根拠に基づく公平な医療費助成、医療提供体制

や疾病登録に関する検討を進めるとともに、成人移行を視野に入れた支援や教育の分野との連携を

含め、疾病を抱える子どもたちが社会生活を送る上で必要な支援や情報の提供につながる検討を

行ってまいりました。このような取り組みは、日本小児科学会小児慢性疾病委員会ならびに小児期

の慢性疾病の診療に携わる内科系・外科系の幅広い関連学会や多くの専門家の皆様のご協力を得て

進められたものです。本報告書では、これらの検討の経緯や結果等についてご報告申し上げます。 

本年度に得られた成果を踏まえ、今後とも、小児慢性特定疾病対策の公正、公平な運用に資する

基礎資料および実践的基盤の提供という本研究班の役割を果たせるよう、引き続き尽力してまいる

所存です。 
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小児慢性特定疾病における医療・療養支援および 

疾病研究の推進に関する研究 

研究代表者 笠原 群生 （国立成育医療研究センター病院 病院長） 

研究要旨 

本研究班の目的は、慢性疾患を抱える子どもたちへの医療費等支援施策である小児慢性特定

疾病（小慢）対策の適正な実現のための、必要な基礎資料の提示や具体的な推進方策の提案なら

びに実践的基盤の提供である。課題として、当該事業に関連した疾病研究および適切な医療の促

進と、地域共生および療養生活支援を二本柱に掲げ、それぞれについて以下のような研究を行っ

た。 

慢性疾患への医療費等支援施策として対比されることの多い小児慢性特定疾病対策と指定難

病の対象疾病の対応性についての検討で、指定難病 338 疾病における受給者証の年齢別所持者

数から、小慢の対象年齢にある 20歳未満で特定医療費（指定難病）受給者証所持者が含まれる

割合を算出した。その結果、小慢と対応がない 68 疾病では、38 疾病（55.8%）であり、対応が

ある 250疾病では 170疾病（68%）であった。一部には小慢の要件を満たす可能性のある疾病が

存在することが明らかとなった。小慢の要件判断に必要となる知見の集積が重要であると思わ

れた。 

小児疾患診療の医療経済評価として、小児１型糖尿病の医療費構造について、医療ビッグデー

タを用いて多施設後ろ向き縦断研究を試行した。外来診療が適切かつ濃密に実施されることで、

入院イベントが抑制されるという初期仮説を設定した。分析の結果、外来診療日数の増加は、統

計学的有意に入院イベントを抑制することが示唆された。平均医療費は、幼児期に低い水準にあ

り学童期に向けて上昇傾向を認めたが、思春期にかけてはやや変動傾向が認められた。今後は、

更なる調査研究が望まれる。 

診療報酬明細書データは、疾患研究に有益なリアルワールドデータとして期待される。利用す

る際には、注目する疾患に該当するレセプト傷病名を全て集めた病名リストを作成する必要が

ある。本研究では、小児慢性特定疾病の対象疾患に対する ICD-10ならびに代表的なレセプト傷

病名コードを附番した疾患名リストを基本として、該当する疾患に対する全レセプト傷病名の

抽出を行った。慢性腎疾患群の 51の対象疾病に対し、合計 257 疾患の標準病名が紐付いた。本

研究の結果を利用することで、診療報酬明細書データを用いた疾患研究が進むことが期待され

る。 

国際生活機能分類（ICF）の観点から、患児の生活機能分類分布と傾向の分析し、医療意見書

に対する ICF コードの符号においても整合性をもったコーディングが行えていることが示され

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 
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た。今後は、４疾患群の基本統計量とともに重症度基準に関する評価尺度に着目した分析を行

い、対象疾病全体の社会参加に関する項目を ICFの観点から検討する予定である。 

小慢の対象疾病の半数以上が遺伝性疾患であることから、遺伝学的検査が保険適用として拡

大されることが課題である。令和４年度診療報酬改定により、遺伝学的検査の適用疾患数は 191

まで拡大されたが、小児慢性特定疾病を単位とするとその適用割合は 56％に留まる。少なくと

も 29 疾患は遺伝学的検査が診断確定に必須でありながら保険適用となっていないため、遺伝学

的検査の在り方の更なる検討が課題であると思われた。 

指定難病患者データベースと小児慢性特定疾病児童等データベースは今後一つに統合される

予定である。しかし次期システムは現行システムの登録データをインポートしない。今後の登録

データ提供のために、現行システムが疾患ごとに出力する XML形式の階層構造ファイルと tsv形

式の登録データを取り込み、json形式のキー・バリュー型データとして保持し、二次元配列 tsv

形式ファイルとして再出力ができるリポジトリデータベースのプロトタイプを開発した。今後

は実データの取り込みと出力確認、登録データの追加・編集機能の実装を目指す。 

新型コロナウイルス感染症の拡大により、全国的に緊急事態宣言が発令され、受給者証の有効

期限の延長措置がとられた。医療意見書の集計結果から、実施主体の約６割が受給者証の有効期

限延長措置を実施し、新規申請のみを受け付けていたと思われた。居住地による対応の差異が、

患者・家族に及ぼした影響を検討する必要があると思われた。 

移行期医療支援センターが設置されている自治体を対象に、設置の実態と課題を把握し、設置

促進に向けた検討を行った。移行期医療支援センターの設置は進んでいない。今後の課題とし

て、自立支援事業との連携促進や、移行期医療体制を構築する際に必要な情報の調査・分析、各

専門分野別の特性や方針を踏まえた移行支援の推進が必要であると思われた。 

小慢児童等が利用できる施策やサービスが複数存在するが、制度横断的な情報収集と理解が

困難であることが課題である。先天性心疾患について、患者・家族が置かれた状況を選択するこ

とにより、利用できる可能性のある制度を判定し一覧表示するアンケート形式ウェブサイトを

作成、公開した。更に対象を小慢全体に広げより詳細な情報を提供するためのウェブコンテンツ

案を作成した。 

地域共生および療養生活支援に関し、小慢の相談支援体制の充実を図ることを目的として、北

海道をフィールドに行政関係者、医療関係者へのヒアリングを行い、ICTを活用した自立支援員

体制の評価と構築を行った。また病弱教育研究者の協力を得て、北海道から青森県、福島県、新

潟県へと対象を広げ、病弱教育と連携し、ICTを用いた相談支援モデル構築を模索した。 

「病気の子どもの理解のために」という教育者向けの支援冊子へのリンクが「小児慢性特定疾

病情報センター」ポータルウェブサイトに掲載されている。この冊子は医療と教育の連携の成果

であり、慢性疾患を抱える子どもを理解するための教材として活用されてきた。今回、全国特別

支援学校病弱教育校長会の協力の下、内容の改訂を行い、医学的内容については、近年の医療技

術の進歩を踏まえ、関係学会の協力の下で医学監修を行った。 

慢性疾患を抱える子どもたちのアンメットニーズを捕捉するために、リウマチ性疾患領域で

実施された国際生活機能分類（ICF）の概念に基づいた生活の困難感に関する調査票を小慢児童

等へ広げて用いることの有用性を検討した。この調査票で用いられた因子を他の慢性疾患患者
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でも検討する必要性が示唆された。 

小児慢性特定疾病情報センター・ポータルウェブサイトおよび小児慢性特定疾病指定医研修

用 e-learningウェブサイトの利用状況を分析した。ポータルウェブサイトは一日平均約 10,000

件のアクセスがあり、利用者の主体は一般国民であった。E-learning サイトは、全 136 実施主

体中 128実施主体（94.1%）に利用されており、今年度コンテンツの大幅な改訂を実施した。 

2015（平成 27）から 2019（令和元）年度分の医療意見書について、2023年 3月末日までの小

児慢性特定疾病児童等データベースへの登録状況を集計・分析した。登録合計件数は、2015 年

度から 2018年度まで高く推移しており、2019年度以降の登録も今後進むと思われた。 

以上の研究成果を踏まえ、引き続き政策への貢献、社会への情報提供に努めたい。 

研究分担者 

横谷 進 福島県立医科大学 ふくしま国際

医療科学センター 特命教授／甲

状腺・内分泌センター長 

 檜垣 高史 愛媛大学 大学院医学系研究科 地

域小児・周産期学講座・寄付講座

教授 

窪田 満 国立成育医療研究センター病院 

総合診療部 統括部長 

 黒澤 健司 神奈川県立病院機構神奈川こども

医療センター遺伝科 部長 

田倉 智之 東京大学 大学院医学系研究科医

療経済政策学講座 特任教授 

 小松 雅代 大阪大学 大学院医学系研究科 社

会医学講座環境医学 助教 

落合 亮太 横浜市立大学 大学院医学研究科

看護学専攻 准教授 

 盛一 享德 国立成育医療研究センター研究所 

小児慢性特定疾病情報室 室長 

西牧 謙吾 国立障害者リハビリテーションセ

ンター病院長/発達障害情報・支援

センター長 

 桑原絵里加 国立成育医療研究センター研究所 

小児慢性特定疾病情報室 研究員 

掛江 直子 国立成育医療研究センター 研究

開発監理部 生命倫理研究室 室長 

   

 

 

Ａ. 研究目的 

わが国の慢性疾病を抱える子どもたちへの医

療福祉支援事業は、昭和 49 年より始まった小

児慢性特定疾患治療研究事業を起源としている。

当初よりまもなく半世紀を迎えようとしている

現在までの間に、医療費の自己負担の軽減、対

象疾患や用具給付等福祉サービスの拡充、疾患

研究を推進するための医療情報の収集や蓄積が

行われ、平成 17 年には児童福祉法を根拠とす

る法定事業となるなど、発展を遂げてきた。 

平成 26 年に児童福祉法の一部改正が行われ

（平成 26 年法律第 47 号）、平成 27 年 1 月、

「小児慢性特定疾病その他の疾病にかかってい

ることにより長期にわたり療養を必要とする児

童等の健全な育成に係る施策の推進を図るため

の基本的な方針」（平成 27年厚生労働省告示第

431 号）として新たに小児慢性特定疾病対策が

施行された。現行の制度は、５年以内を目処と

した見直しが定められ、現状を踏まえた施策の

実行が求められている。医療技術等の著しい進

歩とともに、患児を取り巻く環境も大きく変化

し、近年では医療費助成や治療研究を含む医療
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に関する支援のみならず、疾病を抱える子供た

ちが地域において安定した日常生活を送ること

ができる社会を実現するための支援にも目が向

けられるようになり、時代の変化に対応した施

策の実行の必要性が高まってきている。 

本研究班は、令和３年７月に厚生科学審議会

疾病対策部会難病対策委員会および社会保障審

議会児童部会小児慢性特定疾患児支援の在り方

に関する専門委員会の合同委員会により提出さ

れた「難病・小慢対策の見直しに関する意見書

（令和３年７月）」における指摘に基づき、当

該事業に関連した疾病研究および適切な医療の

促進と、地域共生および療養生活支援を課題と

して二本柱に掲げ、これらに必要な基礎資料の

提示や、具体的な推進方策の提案ならびに実践

的基盤の提供を目的として研究を行った。 

Ｂ. 研究方法 

本研究班では、各分担研究者が中心となり、

以下のような研究を実施した。 

1． 指定難病からみた小児慢性特定疾患への対

応性についての検討 

2． 小児疾患診療の医療経済学（小児１型糖尿

病の社会経済） 

3． 診療報酬明細書データ解析用マスタの作成

（慢性腎疾患） 

4． 小児慢性特定疾病を抱える児童等に対する

国際生活機能分類（ICF）を用いた支援に

関する検討 

5． 小児慢性特定疾病における遺伝学的検査 

6． 小児慢性特定疾病児童等登録データの提供

システム等に関する検討 

7． 医療意見書の提出状況に対する COVID-19

の影響に関する検討 

8． 移行期支援・自立支援に関する検討－移行

期医療支援センターの設置促進に向けた実

態と課題の把握に関する検討－ 

9． 障害福祉関連施策・制度に関する患者視点

での整理－ウェブコンテンツ作成の試み－ 

10．病弱教育と連携した小慢児童等の教育分野

の支援の充実に関する検討 

11．関連学会と連携した慢性疾病を抱えた子ど

もたちに関する教育分野向け支援冊子作成

の試み 

12．国際生活機能分類に基づく生活の困難感に

関する質問の小児慢性特定疾病児童等への

適応についての検討 

13．「小児慢性特定疾病情報センター」ポータ

ルウェブサイトの利用状況と情報発信の在

り方に関する検討 

14．小児慢性特定疾病指定医研修用ウェブサイ

ト（e-learning）の運用に関する検討 

15．小児慢性特定疾病指定医研修用ウェブサイ

ト（e-learning）のコンテンツ改訂につい

て 

16．小児慢性特定疾病児童等データベースの登

録状況(現況値)－2015～2019年度の疾病登

録状況等－ 

Ｃ. 研究結果 

各分担研究の成果は、以下の通り。 

分担研究 1 

指定難病からみた小児慢性特定疾患への対応

性についての検討（桑原絵里加他） 

慢性疾患を抱える児への公的医療費助成制度

である小児慢性特定疾病（小慢）対策は、児童

福祉法を根拠法とし、その対象年齢を最長で 20

歳未満までと定めている。一方、希少難治性疾

患患者への医療費助成制度には、難病法を根拠
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法とした指定難病に対する特定疾病医療費助成

があり、対象年齢に制限はないため、20歳以降

の患者の助成制度として利用が期待される。し

かし、指定難病と小慢は根拠法の異なる制度で

あるため、対象疾病は必ずしも対になってはい

ない。 

これまで本研究班では、小慢の対象疾病のう

ち指定難病とはなっていないもの、指定難病の

うち小慢の対象疾病とはなっていないものにつ

いて、それぞれ理由の整理を行ってきた。本年

度は、指定難病 338疾病において、小慢の対象

疾病となっていない疾病の再整理を行い、更に

小慢の対象年齢であるにもかかわらず、指定難

病が申請されている疾患について検討した。 

その結果、指定難病で小慢と対応がない 68疾

病中、38疾病（55.8%）に、20歳未満の特定医

療費（指定難病）受給者証所持者が存在してい

た。そのうち 8疾患は視覚系疾患、聴覚・平衡

機能系疾患などであり、小慢の要件を満たさな

いと推測される疾病であった。残る 30 疾患の

うち 25 疾患は、日本小児神経学会、日本小児遺

伝学会など、小児系関連学会が関係学会として

明示されていたが、残り５疾患には小児系関連

学会が関連学会として明示されていなかった。 

また、指定難病で小慢と対応がある 250疾病

中にも、0-19 歳で指定難病の受給者証を所持し

ている疾病が 170（68%）でみられた。小慢の対

象疾病に近年追加されたために小慢を申請して

いない例が含まれていると考えられた。また小

慢と一部対応がある 20 疾病中、0-19 歳で指定

難病の受給者証を所持している疾病は 16（80%）

にみられ、非対応の疾病を有する患児が含まれ

る可能性があると考えられた。 

指定難病のうち、小慢の対象となっていない

疾患の中には、20歳未満の患児が含まれ、かつ

小慢の要件を満たす可能性のある疾患が存在す

ることが明らかとなった。今後改めて各疾病の

追加要望について、検討を行う必要があると思

われた。 

分担研究 2 

小児疾患診療の医療経済学（小児 1型糖尿病の

社会経済）（田倉智之） 

小児の糖尿病診療における医療技術の進歩や

診療単価の上昇が、患児 QOL や医療保険制度に

対してどのような影響を及ぼすのか、実態を整

理した報告は稀有である。そこで本研究は、小

児１型糖尿病の医療費構造について、縦断研究

を試行した。 

本研究は、医療ビッグデータを応用した、後

ろ向き、多施設、長期縦断の研究デザインで実

施した。コホートの抽出方法は、確定病名（国

際疾病分類；ICD-10，E10）の検査介入および治

療介入の実績の情報にて同定を行った。更に診

療時年齢が 0 歳から 15 歳までの集団を特定し

た。本研究においては、入院発生を目的変数に

ロジスティック回帰分析を実施した。本研究は、

疾病機序や診療実態を背景に、外来診療が適切

かつ濃密に実施されることで、入院イベント（発

生回数、入院日数）が抑制されるという初期仮

説を設定し、その簡易的な検証を予備的研究と

して試行した。 

本研究の対象集団は、2912例であった。うち、

男児は 1481例（50.8％）、女児は 1401（48.1％）、

不明 30（1.0％）となった。平均年齢は、9.16±

4.61 歳であった。観察期間は、平均 8.6±16.6

月となった。分析の結果、外来診療日数の増加

は、統計学的有意に入院イベントを抑制するこ

とが示唆された［合計医療費（ OR:1.000, 

CI:1.000-1.000, P<0.05 ）、  診療時年齢

（OR:0.932, CI:0.893-0.973, P<0.05）、診療

実日数（OR:0.567, CI:0.401-0.802, P<0.05）、

性別（OR:0.274, CI:0.178-0.421, P<0.01）］。

また、受診時年齢と外来診療費の推移の整理を

行った結果、平均医療費は、幼児期に低くい水

準にあり学童期に向けて上昇傾向を認めたが、

思春期にかけてやや変動傾向が認められた。 

本研究は、併発症や治療歴、家族や生活の環

境要因について、精緻な検討を行っていない。
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今後は、疾病の治療特性や小児の日常生活にも

傾注しつつ、更に広範囲な調査研究が望まれる。 

分担研究 3 

診療報酬明細書データ解析用マスタの作成（慢

性腎疾患）（盛一享德他） 

診療報酬明細書データには、治療や処置など

の診療行為の記録が蓄積されており、疾患研究

に有益であるリアルワールドデータとして期待

されているが、注目する疾患に関するデータを

抽出するためには、疾患に該当するレセプト傷

病名を全て集めた病名リストを作成しなければ

ならない。これは研究者にとって非常に負荷が

高い作業であることから、疾病研究の基盤整備

として、小児慢性特定疾病に対する傷病名マス

タを作成することを試みた。 

本研究班で作成している小児慢性特定疾病の

対象疾病に対する ICD-10 ならびに代表的なレ

セプト傷病名コードを附番した疾病名リストを

基本として、該当する疾病に対する全レセプト

傷病名の抽出を行った。 

51の対象疾病に対し合計 257疾患の標準病名

が紐付いた。1 対象疾病あたりの対応は中央値

2、第一四分位 1、第三四分位 5、最大 64疾病で

あった。疾病の定義上、包括的病名に多くの標

準病名が対応することとなった。 

研究者にとってレセプト傷病名の抽出は非常

に負荷がかかる作業であったが、本研究の結果

を利用することで、診療報酬明細書データを利

用した疾病研究が進むことを期待したい。 

分担研究 4 

小児慢性特定疾病を抱える児童等に対する国

際生活機能分類（ICF）を用いた支援に関する検

討（小松雅代） 

本研究は、ICF の観点から小児慢性特定疾病

患者の生活機能分類分布と傾向の分析を行い、

患者の社会参加につながる生活機能評価項目

（ICF コード）の抽出を行うことである。 

これまでの研究で、小児慢性特定疾病医療意

見書の項目と ICFコードを符合してきたが、700

以上ある小児慢性特定疾病全てに符合すること

は難しいため、慢性心疾患、慢性腎疾患、神経・

筋疾患、膠原病の 4疾患群に限定した小児慢性

特定疾病データの二次利用申請データを行い、

基本統計量、ADL、社会参加に関連するコードの

分析を実施することとした。 

今年度は、ICF コードの符合と符合に関する

整合性の検証を中心に行った。既存の評価尺度

を用いた第 1～第 3 評価者による ICF コーディ

ングの全体の一致率（κ係数）は、0.76と高い

値を示したことから、医療意見書に対する ICF

コードの符号においても整合性をもったコー

ディングが行えていると考える。また、慢性心

疾患のうち拡張型心筋症、肥大型心筋症、拘束

型心筋症、不整脈源性右室心筋症について基本

統計量の整理を行った。 

今後は、4 疾患群の基本統計量とともに重症

度基準に関する評価尺度に着目した分析を行い、

横断的に統一可能な項目について探索し、対象

疾病全体の社会参加に関する項目を ICFの観点

から検討する予定である。 

分担研究 5 

小児慢性特定疾病における遺伝学的検査（黒澤

健司） 

令和 4年度診療報酬改定により、D006-4遺伝

学的検査の適用疾患数は 191 まで拡大した。こ

れは指定難病の約 8割に相当するが、小児慢性

特定疾病を単位とすると、その適用割合は 56％

となる。根拠法の異なる小慢疾病の診断の手引

きから、実際に遺伝学的検査が適用となる疾病

を検討した結果、少なくとも 29 疾患は遺伝学

的検査が診断確定に必須でありながら保険適用

となっていなかった。今後の小慢疾病の遺伝学

的検査の在り方が課題である。 

分担研究 6 

小児慢性特定疾病児童等登録データの提供シ
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ステム等に関する検討（盛一享德） 

現行システムが出力した登録データを取り込

み、階層構造を再現するとともに登録データを

保持し、再出力ができるリポジトリデータベー

スのプロトタイプの開発を目的とした。 

現行システムが疾患ごとに出力する XML形式

の階層構造ファイルをインポートし、階層構造

を再現した。tsv 形式の登録データ出力ファイ

ルをインポートし、階層構造を持つデータとし

て疾病情報を保持した。二次元配列の tsv形式

データとして、再度疾病情報を出力できること

を確認した。 

現行登録データは、階層構造をもつキー・バ

リュー型データとして登録されている。本研究

では、XML 形式の階層構造ファイルから階層構

造を再現し、json形式のキー・バリュー型デー

タとして保持できることが確認された。また二

次元配列 tsv 形式ファイルとして登録データを

出力できることが確認された。これにより現行

登録データをデータ提供する機能が実装できた

ことが確認された。今後は実データの取り込み

と出力確認、登録データの追加・編集機能の実

装を目指したい。 

分担研究 7 

医療意見書の提出状況に対する COVID-19 の影

響に関する検討（盛一享德） 

2020（令和 2）年初めよりわが国でも新型コ

ロナウイルス感染拡大の影響を受けた。感染拡

大抑制および医療提供体制の確保のため、外出

自粛要請の一環として、公費負担医療における

受給者証の有効期限の延長措置がとられた。こ

の期間の実際の小児慢性特定疾病の申請状況を、

受領された医療意見書の件数の変化から推測す

ることを目的とした。 

国立成育医療研究センター内に設置されてい

る小児慢性特定疾病医療意見書登録センターが

受領した 2020 年度分の医療意見書について、実

施主体ごとの件数を調べ、2020年度衛生行政報

告例による小児慢性特定疾病医療受給者証所持

者数と比較することにより、申請数を推測した。 

分析可能であった 120実施主体の約６割が、

受給者証の有効期限延長措置を実施し、新規申

請のみを受け付けていたと思われた。その多く

が 9月前後に一斉更新を行っている実施主体で

あった。一方、更新時期が都度更新となってい

る実施主体では、緊急事態宣言下であっても更

新申請を受け付けていた可能性があった。都道

府県、指定都市、中核市といった実施主体種別

による差異は認められなかった。 

新型コロナウイルス感染拡大による緊急事態

宣言の有無にかかわらず、更新申請の取り扱い

が実施主体によって異なっていた可能性がある

ことが分かった。 

分担研究 8 

移行期支援・自立支援に関する検討-移行期医

療支援センターの設置促進に向けた実態と課

題の把握に関する検討-（檜垣高史） 

移行期医療支援センターの設置の実態と課題

の把握し、設置促進に向けた検討を行う。 

移行期医療支援センターが設置されている 7

自治体を対象に、移行期医療支援センターの設

置状況について、問題点や課題などについて分

析する。 

移行期医療支援センターの設置自治体は、令

和 4年度において、東京都、埼玉県、神奈川県、

千葉県、長野県、静岡県、大阪府であり、他の

自治体への設置は進んでいない状況であった。

移行期医療支援センターの設置場所は、小児病

院または小児医療センターが 4施設で、大学病

院が 2施設、国立病院機構が 1施設で、小児部

門が 4施設、成人部門が 3施設であった。セン

ターの責任者の専門分野は、循環器科 3（小児

循環器 1、小児心臓血管外科 1、循環器内科 1）、

代謝内分泌科 2、神経科 2（小児神経 1、神経内

科 1）であった。小児と成人の医療施設の連携

は、子ども病院（小児医療センター）と総合医
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療施設（大学病院 1、総合病院 3、関連施設群 1）

のパターンと、大学病院内（小児診療科と成人

診療科）1、難病相談支援センター機能を持つ施

設 1であった。 

移行期医療体制構築において、既存および新

規の移行期医療支援センターに対して、「小児

慢性特定疾病児童等の自立支援に資する研究」

班と協力し、調査・分析を進めていく必要があ

る。 

今後の検討課題として、1.移行期医療支援セ

ンターを小児科側または成人診療科側に設置し

た場合のメリットとデメリットについて、2.移

行支援の実績について、3.対象疾患・領域を広

げていくための方策について、4.移行支援コー

ディネーターと小慢自立支援員との連携につい

て、5.連携先について、6.小児慢性特定疾病児

童等自立支援事業と連携について、7.移行期医

療支援センターの運営において苦労している点、

困っている点についてなどの具体的な情報収集

が必要であることが示された。また、各専門分

野(サブスペシャリティ)別の移行医療について

は、それぞれの特性や方針の違いがあるため、

1.各学会のガイドラインや提言の内容調査、2.

各学会移行医療委員会に対するアンケート等に

よる調査の必要性について 3.小慢自立支援員

との連携が可能な点も、今後の検討課題とした。 

分担研究 9 

障害福祉関連施策・制度に関する患者視点での

整理－ウェブコンテンツ作成の試み－（落合亮

太他） 

小児慢性特定疾病児童等は、複数の医療費助

成制度や障害福祉制度を利用できる可能性があ

るが、制度横断的に情報を集めることは難しい。

われわれは以前、患者の状態に応じ利用可能な

施策を選択できるフローチャートを作成し、こ

れに基づき患者が置かれた状況を選択すること

により、利用できる可能性のある制度を判定し

一覧表示するアンケート形式サイトを作成した。

本研究ではこのサイトと連携しつつ、患者によ

り詳細な情報を提供するためのウェブコンテン

ツ案を作成した。また、同内容の一部を関連の

厚労科研難治性疾患政策研究事業および日本小

児循環器学会関連委員会の協力を得ながら、同

研究班・学会が作成中であった先天性心疾患患

者・家族向けウェブサイトに還元・反映させ公

開した。作成したウェブコンテンツ案が小慢全

体を網羅しているかを確認のうえ、前述のアン

ケー形式サイトと連動させ、患者・家族が施策

にたどり着く手助けとすることが期待される。 

分担研究 10 

病弱教育と連携した小慢児童等の教育分野の

支援の充実に関する検討（西牧謙吾） 

本研究は、小児慢性特定疾病児の教育、患者

会との連携に関する研究である。これまで、障

害福祉のナショナルセンターにおいて、トライ

アングルプロジェクトという、教育と福祉の情

報共有に関する課題を解決するための方策の検

討や、それぞれの分野の連携のための人材育成

に関する検討を行ってきた。国立障害者リハビ

リテーションセンターにある発達支援情報セン

ターのポータルサイトと人材育成のための e-

learningのサイトを作成した。疾病を抱える多

くの子どもは、小中学校に在籍しながら、特別

なサポートを受けられていない。本研究では、

トライアングルプロジェクトの教育と医療版と

位置づけている。 

具体的には、現在「小児慢性特定疾病情報セ

ンター」ポータルウェブサイトに掲載されてい

る「病気の子どもの理解のために」という支援

冊子の改訂を病弱特別支援学校校長会とともに

行った。一部改訂が終了し、HPへの掲載を待っ

ている。また、ICTを活用して、小中学校等に在

席する病気の子どもの相談支援の充実を目的に、

病弱教育研究者の協力を得て、北海道、青森県、

福島県、新潟県で、病弱教育と連携した相談支

援モデル構築を模索した。中でも、北海道では、
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北海道難病連との連携のもと、ICT を活用した

自立支援員体制の評価と構築を行い、相談事例

を積み重ねている。 

分担研究 11 

関連学会と連携した慢性疾病を抱えた子ども

たちに関する教育分野向け支援冊子作成の試

み（盛一享德他） 

慢性疾患を抱える子どもたちの理解を促すた

めの教育者向けの支援冊子は、医療と教育の分

野を超えた連携の成果の一つであり、教育者が

慢性疾患を抱える子どもを理解するための数少

ない教材として活用されてきた。初版作成から

かなりの時間が経過し、近年の医療技術の進歩

等も踏まえ、内容の改訂が望まれていたことか

ら、これらの改訂を実施することを目的とした。 
全国特別支援学校病弱教育校長会の協力の下、

教員が中心となり支援冊子の改訂を行い、日本

小児科学会小児慢性疾病委員会を通じ、疾患関

連学会の専門医に医学監修への協力を依頼した。 
支援冊子の改訂作業開始について、文部科学

省初等中等教育局特別支援教育課および厚生労

働省健康局難病対策課の内諾のもと冊子改訂作

業を開始した。令和４年度は白血病、肥満、色

素性乾皮症、もやもや病、高次脳機能障害、炎

症性腸疾患について、教員による改訂作業が終

了し、関連学会による医学監修を行った。炎症

性腸疾患については、医療の進歩に伴い記載さ

れている医学的内容が現在の状況と合わない部

分が多いことから、全面改訂が望まれるとの指

摘があり、全面改訂を行うこととした。その他

の疾患については最終確認に進んだ。 
医療分野と教育分野の連携体制を構築し、支

援冊子改訂に向けた体制が整った。支援冊子の

改訂作業を継続してゆきたい。 

分担研究 12 

国際生活機能分類に基づく生活の困難感に関

する質問の小児慢性特定疾病児童等への適応

についての検討（盛一享德） 

慢性疾患を抱える子どもたちの身体的・心理

社会的な重荷となっているアンメットニーズを

補足するための手段について検討した。 

リウマチ性疾患領域で実施された、国際生活

機能分類（ICF）の概念を用いた生活の困難感に

関する調査票について、小児慢性特定疾病児童

等に広く用いることが有用であるかどうか検討

した。 

症状の増悪を避けるための外出抑制は、SF-36

の精神的および役割／社会的側面のサマリスコ

アと相関しており、程度が強いほどサマリスコ

アも低かった。家族からの偏見や医師との関係

性が、SF-36 の精神的および役割／社会的側面

のサマリスコアと関連していた。身体障害者手

帳の有無や医療費助成受給の有無は、身体的サ

マリスコアと関連していたが、他のサマリスコ

アとの関連はなかった。 

ICF における活動の抑制・制限は、患者 QOLを

下げる要因となっている可能性があった。また

家族や担当医との関係性も患者 QOLに寄与して

いると思われた。これらはアンメットニーズの

一部に相当すると考えられ、患者アウトカムの

向上にとって重要な要因であると思われた。本

調査票はリウマチ性疾患だけでなく、他の慢性

疾患患者にも有益であると思われた。 

分担研究 13 

「小児慢性特定疾病情報センター」ポータル

ウェブサイトの利用状況と情報発信の在り方

に関する検討（盛一享德他） 

「小児慢性特定疾病情報センター」ポータル

ウェブサイト（https://www.shouman.jp）は、

厚生労働省小児慢性特定疾病情報管理事業によ

り、2015（平成 27）年 1月から本格運用が開始

され、小児慢性特定疾病児童等の治療・療養生

活の改善に資する情報の一元化を図り、疾患概

要や診断の手引きのほか、各種相談窓口・支援

団体等に関し、掲載情報を随時更新・拡充する
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とともに、問い合わせフォームを通じ関係各所

からの問い合わせ対応を行っている。 

今年度は、2021（令和３）年 11月より対象疾

患が増加したことから、新規追加疾病に関する

概要や診断の手引き、医療意見書の作成等を

行った。2022年（令和４）年度のポータルウェ

ブサイトのアクセス数は、年間約 370万件、1日

あたり平均 1万件であり、アクセス端末種別は、

例年同様スマートデバイスからのアクセス数が

７割あり、患者やその家族、医療従事者、行政

関係者など、国民全般から幅広く閲覧されてい

ることが推察された。 

今後も引き続き、情報をより充実させ、多く

の国民に向けて、最新かつ正確な情報発信を行

いたい。 

分担研究 14 

小児慢性特定疾病指定医研修用ウェブサイト

（e-learning）の運用に関する検討（盛一享德

他） 

小児慢性特定疾病対策では、小児慢性特定疾

病指定医向けの研修用ウェブサイトを用意し、

制度全般に関する内容ならびに対象疾病に固有

の事情を踏まえた内容の講義を e-learning サ

イトとして公開している。対象疾病に関する研

修講義および確認テスト問題は、関係学会の協

力のもと作成されている。 

小児慢性特定疾病指定医向け研修は、実施主

体ごとに行うこととなっており、当該 e-

learning ウェブサイトの利用は任意となって

いるが、実施主体による研修開催の省力化と効

率化が促進され、また研修内容の均霑化も期待

されることから、令和４年度までに本ウェブサ

イトを利用した実施主体は、128 実施主体（令

和５年 3 月 31 日時点）で全体の 94.1%であっ

た。 

令和４年４月の厚生労働省告示の改正、民法

改正による成人年齢の変更に伴う運用の改正、

小児慢性特定疾病指定医の申請に係る運用の改

正などに対応した講座内容の改訂作業の開始、

利用を希望する医師の申請登録や、実施主体か

らの問い合わせ対応等を行った。令和５年４月

以降に中核市へ昇格する実施主体や児童相談所

設置市として新たに参加を予定している実施主

体もあり、今後も広く利活用できるようコンテ

ンツの改良や利用方法の検討を続けていきたい。 

分担研究 15 

小児慢性特定疾病指定医研修用ウェブサイト

（e-learning）のコンテンツ改訂について（盛

一享德） 

小児慢性特定疾病の医療費助成制度において、

助成申請に必要な医療意見書を作成できる「指

定医」の指定を受ける方法の一つに、実施主体

の指定研修の受講がある。小児慢性特定疾病情

報センターでは、指定医の研修プログラムを e-

learningサイトにて提供している。研修の講義

内容等は、追加疾患の告示や制度の改正等に

伴って継続的な更新が必要だが、これには様々

なコストがかかり、コンテンツの迅速なアップ

デートが容易でないという課題があった。 

本研究では、改訂に係る作業の長期的なコス

ト削減や効率上昇を目的として、2022 年度に

行った一連の改訂作業のプロセスについて検討

を行った。結果、人工音声ナレーターソフトの

導入、編集効率アップのための主要な表のデザ

イン変更、講座全体の構成の見直し、制度運用

の変更への対応および内容の簡潔化を行うこと

で、幅広く改訂を施すことができた。 

本成果により今後の改訂作業が以前より容易

になると思われ、e-learning受講者に対し、新

しい正確な情報を滞りなく提供するために、効

率的かつ継続的なコンテンツの改訂が可能にな

ると期待できた。 

分担研究 16 

小児慢性特定疾病児童等データベースの登録

状況（現況値）－2015～2019年度の疾病登録状
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況等－（小児慢性特定疾病情報室） 

2015（平成 27）年 1月 1日に施行された新た

な小児慢性特定疾病対策では、対象疾病ごとに

個別の医療意見書様式が用意され、旧制度と比

較し、より詳細な臨床情報を小児慢性特定疾病

児童等登録データとして記録している。全国の

実施主体より医療意見書の写しが、国立成育医

療研究センター内に設置されている医療意見書

登録センターへ送付され、登録センターにて電

子化されデータベースへの登録が行われている。 

本研究では、2015（平成 27）から 2022（令和

４）年度分の医療意見書について、2023（令和

５）年３月末日までの受領状況を確認するとと

もに、2015 から 2019 年度までの登録状況につ

いて集計を行った。中核市等の増加により、実

施主体数は毎年増加しており、2015年度は 112、

2016（平成 28）年度は 114、2017（平成 29）年

度は 115、2018（平成 30）年度は 121、2019（令

和元）年度は 125、2020（令和 2）年度は 127 実

施主体となっていた。2022 年度末の時点で、

2015 から 2018 年度分については、ほぼ電子化

作業が終了しており、2020年度分までの医療意

見書は、おおよその実施主体から受領済みであ

ることが推測された。 

医療意見書の登録件数の実績は、2015年度計

110,351 件（うち成長ホルモン治療用意見書

13,101 件）、2016年度計 104,597（うち成長ホ

ルモン治療用意見書 12,080）件、2017 年度計

114,821（うち成長ホルモン治療用意見書

13,006）件、2018年度計 111,516（うち成長ホ

ルモン治療用意見書 11,849）件、2019 年度計

37,146（うち成長ホルモン治療用意見書 3,944）

件であった。 

登録件数が多かった対象疾病は順に、①内分

泌疾患「成長ホルモン（GH）分泌不全性低身長

症（脳の器質的原因によるものを除く。）」、

②糖尿病「1型糖尿病」、③内分泌疾患「先天性

甲状腺機能低下症（クレチン症、異所性甲状腺

など）」、④悪性新生物「T細胞急性リンパ性白

血病」、⑤神経・筋疾患「点頭てんかん（ウエ

スト症候群）」、⑥内分泌疾患「先天性甲状腺

機能亢進症（バセドウ病など）」、⑦慢性心疾

患「ファロー四徴症」、⑧慢性腎疾患「微小変

化型ネフローゼ症候群」、⑨慢性消化器疾患「胆

道閉鎖症」、⑩膠原病「若年性特発性関節炎」

であった。 

衛生行政報告例による疾患分布と比較し同様

の登録状況であり、2015 から 2018 年度までに

ついては、ほぼ全国データとなっていると推察

された。一方、コロナ禍の影響により 2020から

2021 年度分の医療意見書の受領と電子化が遅

延していた。2022 年度中に未発送分の医療意見

書の受領が進んだことから、2020 年度以降の

データベース登録も進むと思われた。 

Ｄ. 考察 

本研究班では、小児慢性特定疾病対策の適正

な実現のための必要な基礎資料の提示や具体的

な推進方策の提案ならびに実践的基盤の提供を

目的として、当該事業に関連した疾病研究およ

び適切な医療の促進と、地域共生および療養生

活支援を課題の二本柱に掲げ、それぞれに検討

を行ってきた。 

小児慢性特定疾病対策と指定難病の対象疾病

の対応性についての検討では、小慢の対象年齢

にある 20歳未満で特定医療費（指定難病）受給

者証所持者が含まれる割合を、指定難病からみ

た小慢への対応性ごとに算出した結果、小慢と

対応がない指定難病の一部には小慢の要件を満

たす可能性のある疾病が存在することが明らか

となった。小慢の要件判断に必要となる知見の

集積が重要であると思われた。 

小児疾患診療の医療経済評価では、小児１型

糖尿病の医療費構造について、医療ビッグデー

タを用いて多施設後ろ向き縦断研究を試行した

結果、外来診療日数の増加は、統計学的有意に

入院イベントを抑制することが示唆された。今

後は疾病の治療特性や小児の日常生活にも傾注
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しつつ、更なる広範囲な調査研究が望まれる。 

診療報酬明細書データを疾病研究に利用する

際の基盤整備として、小児慢性特定疾病の慢性

腎疾患群の対象疾病に対する ICD-10 ならびに

代表的なレセプト傷病名コードを附番した疾病

名リストを基本として、該当する疾病に対する

全レセプト傷病名の抽出を行った。本研究の結

果を利用することで、診療報酬明細書データを

用いた疾病研究が進むことを期待したい。 

小慢患児の社会参加に関連し、国際生活機能

分類（ICF）の観点から患児の生活機能分類分布

と傾向の分析を行う研究では、既存の評価尺度

を用いた第一～第三評価者による ICFコーディ

ングの全体の一致率（κ係数）は、0.76と高い

値を示したことから、医療意見書に対する ICF

コードの符号においても整合性をもったコー

ディングが行えていると考えられた。今後は、

４疾患群の基本統計量とともに重症度基準に関

する評価尺度に着目した分析を行い、横断的に

統一可能な項目について探索し、対象疾病全体

の社会参加に関する項目を ICFの観点から検討

する予定である。 

遺伝性疾患が半数超を占める小慢の対象疾病

においては、令和４年度診療報酬改定により、

D006-4遺伝学的検査の適用疾患数は 191まで拡

大した。小慢疾病の診断の手引きから、実際に

遺伝学的検査が適用となる疾病を検討した結果、

少なくとも 29 疾患は遺伝学的検査が診断確定

に必須でありながら保険適用となっていなかっ

た。小慢の対象疾病において、遺伝学的検査の

在り方の更なる検討が課題である。 

これまで別々のシステムとして運用されてき

た指定難病患者データベースと小児慢性特定疾

病児童等データベースは、システムが刷新され

一つに統合される予定である。小慢側の新登録

システムの稼働開始にあたり、研究目的として

の既存のデータ提供を継続して行えるよう、現

行登録データを二次元配列の tsv形式データと

して出力する機能の実装を行った。今後は実

データの取り込みと出力確認、登録データの追

加・編集機能の実装を目指したい。 

2020 年初頭より国内で拡大した新型コロナ

ウイルス感染症が、小慢の申請にも影響を及ぼ

した可能性を考慮し、公費負担医療における受

給者証の有効期限の延長措置がとられた期間の

小慢の申請状況を実施主体ごとに分析した。結

果、実施主体の約６割が、更新申請対象者の受

給者証の有効期限延長措置を実施し、新規申請

のみを受け付けていたと思われた。居住地によ

る対応の差異が患者・家族に及ぼした影響を検

討する必要があると思われた。 

移行期医療支援および自立支援に関する検討

では、今後の課題として、自立支援事業との連

携促進や、移行期医療体制を構築する際に必要

な情報の調査・分析、各専門分野別の特性や方

針を踏まえた移行支援の推進が挙げられた。 

小慢児童等が利用し得る施策やサービスは複

数存在し、個々がいずれの利用に該当するか制

度横断的な情報収集と理解が困難であることが

課題である。先天性心疾患患者・家族が、置か

れた状況を選択することにより、利用できる可

能性のある制度を一覧表示するアンケート形式

ウェブサイトを作成、公開した。更にサイト利

用の対象者を小慢全体に広げ、より詳細な情報

を提供するためのウェブコンテンツ案を作成し

た。作成した案の網羅性の確認と、前述のアン

ケー形式サイトとの連動により、患者・家族の

施策利用の一助となることが期待される。 

研究班における二本柱の課題の一つ、地域共

生および療養生活支援に関し、小慢の相談支援

体制の充実を図ることを目的とし、北海道を

フィールドに行政関係者、医療関係者へのヒア

リングを行い、ICT を活用した自立支援員体制

の評価と構築を行った。また、病弱教育研究者

の協力を得て、北海道から青森県、福島県、新

潟県へと対象を広げ、病弱教育と連携し、ICTを

用いた相談支援モデル構築を模索している最中

である。 
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慢性疾患を抱える子どもたちの理解を促すた

めの教育者向けの支援冊子「病気の子供の理解

のために」の改訂では、教員が中心となり支援

冊子の改訂を行い、日本小児科学会小児慢性疾

病委員会を通じ、疾患関連学会の専門医に医学

監修への協力を依頼した。一部は改訂が終了し、

最終確認を待っている。残る疾患の支援冊子の

改訂作業を継続する予定である。 

慢性疾患を抱える子どもたちの身体的・心理

社会的な重荷となっているアンメットニーズを

捕捉するために、リウマチ性疾患患者へのアン

ケート調査より明らかとなった患者 QOLに関連

する因子を小慢児童等へと広げて調査すること

の有用性を検討した。同調査票の内容を他の慢

性疾患患者で検討する必要性が示唆された。 

小児慢性特定疾病児童等の治療・療養生活の

改善に資する情報の一元化、実施主体の省力化

や効率化を図るために継続している小児慢性特

定疾病の公式ポータルウェブサイト「小児慢性

特定疾病情報センター」および小児慢性特定疾

病指定医向けの研修用プログラム（e-learning）

ウェブサイトの運用は、引き続き正しい情報の

提供に努めたい。 

小児慢性特定疾病児童等データベースは、横

断データとしての研究利用だけでなく、小児期

から成人期へ向けての縦断データとしての利活

用および難病対策など他の医療情報データベー

スとの連携が期待されている。そのため、登録

状況の把握や対象疾病のコード化、登録システ

ムの新制度移行に向けた実践基盤の整備を継続

していく計画である。 

Ｅ. 結論 

当該研究班では、小児慢性特定疾病を抱える

子どもへの支援策として国により定められた方

針に基づき、当該事業に関連した疾病研究およ

び適切な医療の促進と、地域共生および療養生

活支援のために、関係各所の協力を得て、必要

な基礎資料の提示や具体的な推進方策の提案な

らびに社会への情報提供を行ってきた。 

得られた成果をもとに、当該事業の適正運用

に資する情報の提供および疾患研究の更なる推

進に努めていきたい。 

Ｆ. 健康危険情報 

なし 

Ｇ. 知的財産権の出願・登録状況（予定を

含む。） 

1. 特許取得 

なし 

2. 実用新案登録 

なし 

3. その他 

なし 
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指定難病からみた小児慢性特定疾患への対応性についての検討 

研究分担者：桑原 絵里加（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室 研究員） 

研究分担者：盛一 享德（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室 室長） 

 

研究要旨 

慢性疾患を抱える児への公的医療費助成制度である小児慢性特定疾病（小慢）対策は、児童

福祉法を根拠法とし、その対象年齢を最長で 20歳未満までと定めている。一方、希少難治性疾

患患者への医療費助成制度には、難病法を根拠法とした指定難病に対する特定疾病医療費助成

があり、対象年齢に制限はないため、20歳以降の患者の助成制度として利用が期待される。し

かし、指定難病と小慢は根拠法の異なる制度であるため、対象疾病は必ずしも対になってはい

ない。 

これまで本研究班では、小慢の対象疾病のうち指定難病とはなっていないもの、指定難病の

うち小慢の対象疾病とはなっていないものについて、それぞれ理由の整理を行ってきた。本年

度は、指定難病 338疾病において、小慢の対象疾病となっていない疾病の再整理を行い、さら

に、小慢の対象年齢であるにもかかわらず、指定難病が申請されている疾患について検討した。 

その結果、指定難病で小慢と対応がない 68疾病中、38疾病（55.8%）に、20歳未満の特定医

療費（指定難病）受給者証所持者が存在していた。そのうち 8疾患は視覚系疾患、聴覚・平衡

機能系疾患などであり、小慢の要件を満たさないと推測される疾病であった。残る 30疾患のう

ち 25 疾患は、日本小児神経学会、日本小児遺伝学会など、小児系関連学会が関係学会として明

示されていたが、残り５疾患には小児系関連学会が関連学会として明示されていなかった。 

また、指定難病で小慢と対応がある 250疾病中にも、0-19 歳で指定難病の受給者証を所持して

いる疾病が 170（68%）でみられた。小慢の対象疾病に近年追加されたために小慢を申請してい

ない例が含まれていると考えられた。また小慢と一部対応がある 20 疾病中、0-19 歳で指定難

病の受給者証を所持している疾病は 16（80%）に見られ、非対応の疾病を有する患児が含まれ

る可能性があると考えられた。 

指定難病のうち、小慢の対象となっていない疾患の中には、20歳未満の患児が含まれ、かつ

小慢の要件を満たす可能性のある疾患が存在することが明らかとなった。今後改めて各疾病の

追加要望について、検討を行う必要があると思われた。 

令和 4 年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

分担研究報告書 
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Ａ．研究目的 

小児慢性特定疾病（以下、小慢）対策は現在、

包括的疾病 57疾病を除き 16疾患群 788疾病が

対象とされている。本制度は、児童福祉法を根

拠とし、公平で安定的な医療費助成の仕組みの

構築と、研究の推進および医療の質の向上、慢

性疾患児の特性を踏まえた健全育成・社会参加

の促進、地域関係者が一体となった自立支援の

充実を目標に定めている。医療技術の進歩等に

より患児の生命予後は大きく改善したが治癒

には至らないため、疾病を抱えて成人する症例

が増加していることから、「小児慢性特定疾病

その他の疾病にかかっていることにより長期

にわたり療養を必要とする児童等の健全な育

成に係る施策の推進を図るための基本的な方

針」（平成 27 年厚生労働省告示第 431号）およ

び「難病・小慢対策の見直しに関する意見書（令

和３年 7 月）」において、小児慢性特定疾病で

あって、指定難病の要件を満たすものについて、

切れ目のない医療費助成が受けられるよう、成

人後も医療費助成の対象とするよう検討する

と定められた。 

希少性をもつ慢性疾患（＝難病）に対する国

の施策として難病対策があり、一部の難病は

「指定難病」として、特定疾病医療費助成があ

る。難病法を根拠としており対象年齢に制限は

ない。 

小児慢性特定疾病と指定難病は、慢性疾病を

抱える者に対する医療費等の支援施策である、

という点からしばしば対比されるが、施策の目

的が異なることから、対象疾病の要件や対象者

の範囲に相違がある。小児慢性特定疾病では、

対象疾病の要件は、①慢性に経過する、②生命

を長期に脅かす、③症状や治療が長期にわたっ

て生活の質を低下させる、④長期にわたって高

額な医療費の負担が続く、という 4つを満たす

ことであり、制度の目的が慢性疾病を抱える子

どもたちの健全育成であることに対し、指定難

病は、他の施策体系が樹立されていない疾病で

あり、かつ、①発病の機構が明らかでない、②

治療方法が確立していない、③希少な疾病であ

る、④長期の療養を必要とする、⑤患者数が本

邦において一定の人数に達しない、⑥客観的な

診断基準が確立している、という 6つを満たす

ことが要件で、制度の目的はわが国から指定難

病の重症者を減らすことである。これらの違い

から、必ずしもそれぞれの対象疾病が対応する

わけではない。しかし、疾病を抱えて成人期に

到達する者が増えている実情を踏まえ、指定難

病の要件を満たす小児慢性特定疾病患者は、円

滑に制度移行ができる体制を整えることは、患

者アウトカムの向上にとっても重要であると

考えられる。 

本研究班ではこれまで、指定難病とはなって

いない小児慢性特定疾病のうち、過去に指定難

病への追加要望が行われたが、指定難病として

要件を満たさないと判断された疾病を抽出し、

その理由について整理した。さらに指定難病の

対象のうち、現段階で小児慢性特定疾病とは

なっていないが該当する可能性がある疾病に

ついてもその理由を整理してきた。 

本年度は、指定難病において、小慢の対象疾

病との対応状況について整理を再度行うとと

もに、20歳未満の者が申請されている指定難病

を抽出し、小慢との対応状況ごとに分類した。 

なお令和５（2023）年３月末現在、小児慢性

特定疾病は公表告示 788 疾病とされているが、

そのうち令和３（2021）年度に小児慢性特定疾

病として追加された告示疾病である「染色体又

は遺伝子異常を伴い特徴的な形態的異常の組

み合わせを呈する症候群（厚生労働省健康局長

の定めるものに限る。）」は、特殊な包括病名と

なっており、厚生労働省通知により 4疾病が具

体的な対象疾病として明記されている。このた

め、本検討では、小児慢性特定疾病の公表告示

疾病 788疾病を実質 791疾病と扱い、さらに包

括的疾病（”○○に掲げるもののほか、□□”

といった形式の特殊な病名）57疾病を含め、全

848 疾病として検討した。指定難病は 338 告示

疾病を検討した。 
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Ｂ．研究方法 

１ 指定難病のうち、小児慢性特定疾病に該当

する可能性のある疾病の検討 

(1) 指定難病と小児慢性特定疾病との対応の

有無を検討 

令和５（2023）年３月末現在の指定難病の対

象疾病、すなわち 338疾病について、既に小児

慢性特定疾病と対応している疾病と、一部対応

している疾病、対応していない疾病に再分類し

た。 

「対応性」の定義 

本研究において疾病が、“対応している”と

は、指定難病の告示疾病名と小慢の告示疾病名

が一致している、あるいはどちらか一方が疾患

の総称で、残る一方が全て含まれる場合を指す。 

”一部対応している“とは、どちらか一方が疾

患の総称で、残る一方が全て含まれない場合を

指す。あるいは、それぞれの病名は異なるもの

の、医学的に深く関連している場合を指す。 

”対応していない”とは、上記の対応もしくは

一部対応のいずれにも該当しない場合を示す。 

(2) 指定難病について、衛生行政報告例から 0-

19歳の受給者証所持者のいる疾病を抽出 

令和５（2023）年１月 19日公開の令和３（2021）

年度衛生行政報告例 1より、0-19歳の指定難病

受給者証所持者数が 1以上の疾病を抽出し、小

慢への対応別に分類した。対応がある、又は一

部対応があると考えられる疾患で、それぞれ 19

歳未満の受給者証所持者が存在する場合は、0-

9歳の所持者の存在も確認した。 

(3) 小児慢性特定疾病との対応のない指定難

病について、小児系関連学会の関係性を整理 

指定難病のうち小児慢性特定疾病との対応

のない疾病について、0-19歳の指定難病受給者

証所持者が存在する場合、視覚疾患あるいは聴

覚・平衡機能疾患か否かで分類し、さらに難病

情報センター（https://www.nanbyou.or.jp/）

の情報をもとに、小児系関連学会の関与の有無

で分類した。 

 

 

（倫理面の配慮） 

本研究は、公開されている情報をもとに検討

を行っており、特別な倫理的配慮は必要ないも

のと判断した。 

Ｃ．研究結果 

指定難病からみた小児慢性特定疾病との対

応の検討では、指定難病 338の対象疾病のうち、

小児慢性特定疾病となっているものが 250疾病

（74%）、一部対象となっているものが 20 疾病

（6%）、対象となっていないものが 68疾病（20%）

存在した（図 1）。0-19 歳の指定難病受給者証所

持者が存在する疾病は、224 疾病（66.3%）あっ

た。 

指定難病で小児慢性特定疾病と対応がない

68疾病中、38疾病には 20歳未満の特定医療費

（指定難病）受給者証所持者が含まれていた。

そのうち８疾病は視覚系疾患、聴覚・平衡機能

系疾患などであり、小慢の要件を満たさないと

推測される疾病であった。残る 30 疾患のうち

25疾患は、日本小児神経学会、日本小児遺伝学

会など、小児系関連学会が関係学会として挙げ

られ、５疾患は小児系関連学会が関係学会とし

て明示されていなかった（表 1）。 

指定難病で小慢と対応がある 250疾病中にも、

0-19 歳で指定難病の受給者証を所持している

疾病が 170（68%）でみられた。なかでも、0-9

歳の所持者が 90 の疾病で認められた。小慢と

一部対応がある 20 疾病中、0-19 歳で指定難病

の受給者証を所持している疾病は 16（80%）に

みられ、0-9歳の所持者が 12の疾病で認められ

た。 

Ｄ．考察 

指定難病 338 疾病のうち、何らかの形で小慢

疾病と対応していると考えられる疾病は全体

の８割を占め、そのうち 0－19歳の指定難病受

給者証所持者が存在する疾病が約 7割であった。 

発症年齢が 18 歳を超える場合は、小慢の初

回申請の対象年齢から外れるため、指定難病の

申請を検討することとなる。従って、特に十代

後半で発症した症例が多いのではないかと予
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想されたが、本研究では、0-9 歳という低年齢

でも小慢ではなく指定難病を選択している症

例が存在する疾病が 102疾病、認められた。こ

のうち”対応あり”と判断された疾病は 90 疾

病であった。多くは数名程度の少数であったが、

10～20 件程度の比較的多くの申請が認められ

た疾病については、およそ半数が指定難病より

も小児慢性特定疾病が遅れて対象疾病となっ

た疾患であった。小慢および指定難病の両方が

申請可能な疾病の場合、病院窓口での助成利用

はいずれか一方のみに限られるものの、両方を

申請し受給者証を取得することは可能である。

今回の検討では小慢と指定難病の両方の受給

者証を保有している人数や実際にどちらを利

用しているかについての検討は行えなかった。

利用の選択については、保護者の方針や医療機

関側の事情など、制度以外の理由も考えられる。

一方、一般的に小慢よりも指定難病の方が認定

要件が厳しいことから、小慢の対象年齢の上限

が近づいた際に改めて指定難病を申請する場

合に障壁があると考えて、低年齢の時期から指

定難病を取得している可能性があることも否

定できない。 

指定難病であって小慢でなかった一部の疾

病が、近年に小慢の対象疾病として追加されて

いるため、今後は指定難病で申請するケースが

減少する可能性も考えられる。実際、潰瘍性大

腸炎やクローン病などは、平成 27（2015）年か

ら令和３（2021）年にかけて、20歳未満の指定

難病受給者数がおよそ半分に減少している一

方、小児慢性特定疾病の登録件数が年々増加し

ていることから、指定難病から小慢へ乗り換え

ている症例が増えていることが推察される。小

慢の疾病と対応もしくは一部対応していると

考えられる指定難病については、今後の 0-9歳

の指定難病受給者証所持者数の推移や申請の

理由を明らかにしていく必要があるだろう。 

小慢と一部対応している指定難病のうち、0

－19 歳の受給者証所持者が存在する疾病が多

く認められる。これは、非対応の疾病を有する

患児が含まれる可能性があると考えられた。衛

生行政報告例では、10歳幅の年齢階層の登録件

数しか把握し得ないため、小慢対象年齢上限に

近づいている 17から 19歳の割合を確認できれ

ば、小慢と指定難病との関係性を明らかにでき

るのではないかと思われた。 

指定難病で小慢の対象となっていないと考

えられた２割の疾病のうち、20歳未満の受給者

が含まれ、かつ視覚系疾患や聴覚・平衡機能系

疾患を除いた 30 疾病は、小慢の要件を満たし

ているにも関わらず何らかの理由で追加要望

が出されていない可能性がある。患児やその保

護者の受けられる支援の選択肢の幅が広がる

ことにつながるため、既に小児関連学会が指定

難病研究班の関係学会に挙げられている 25 疾

病については、研究班や関係学会との連携の上、

小慢の対象疾病として追加要望の検討を要す

ると考えられた。小児関連学会が関係していな

い５疾患については、小児期の発症が稀と考え

られているためと推察される。今後、小児にお

ける有病率など疫学的指標の提示や、小児関連

学会との連携の検討が重要となってくるであ

ろう。 

小慢の対象年齢における指定難病受給者が

存在する疾患では、指定難病および小慢の対応

性の有無により、受給の理由が異なることが予

測された。指定難病と小慢という、根拠法の異

なる支援のいずれを選択するかは、患者・保護

者に委ねられているが、小児慢性特定疾病に関

する周知の不足も否定できないことから、正し

い情報のもとで制度利用の選択ができるよう、

引き続き情報発信にも努める必要があると思

われた。 

Ｅ．結論 

指定難病と小慢の対象疾病の対応性を、指定

難病側の視点から再整理し、対応性の有無別に、

小慢対象年齢における受給者証所持者の存在

の有無を分析した。指定難病を受給している理

由は、対応性によって異なっている可能性があ

り、それぞれに小慢にもつなげられるよう検討

することが今後の課題であると思われた。 



 

- 19 - 

 

Ｆ．参考文献 

１．衛生行政報告例 

（https://www.mhlw.go.jp/toukei/saikin/hw/ei
sei_houkoku/21/、最終閲覧日 2023年 4月 27日） 

Ｇ.研究発表 

論文発表/学会発表 

なし/なし 

 

Ｈ.知的財産権の出願・登録状況（予定を含

む。） 

特許取得/実用新案登録/その他 

なし/なし/なし 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

https://www.mhlw.go.jp/toukei/saikin/hw/eisei_houkoku/21/%E3%80%81%E6%9C%80%E7%B5%82%E9%96%B2%E8%A6%A7%E6%97%A52023%E5%B9%B44%E6%9C%8827
https://www.mhlw.go.jp/toukei/saikin/hw/eisei_houkoku/21/%E3%80%81%E6%9C%80%E7%B5%82%E9%96%B2%E8%A6%A7%E6%97%A52023%E5%B9%B44%E6%9C%8827
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図 1. 指定難病からみた小児慢性特定疾病との対応状況 
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表 1 小慢の疾病と対応がなく、かつ 20 歳未満の受給者が存在する指定難病 

告示番号 病     名  告示番号 病     名 

2 筋萎縮性側索硬化症  141 海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん 

6a パーキンソン病  149 片側痙攣・片麻痺・てんかん症候群 

8 ハンチントン病  155 ランドウ・クレフナー症候群 

12 先天性筋無力症候群  162 類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む。） 

27 特発性基底核石灰化症  163 特発性後天性全身性無汗症 

30 遠位型ミオパチー  166 弾性線維性仮性黄色腫 

35 天疱瘡  186 ロスムンド・トムソン症候群 

46a 悪性関節リウマチ  271 強直性脊椎炎 

47a バージャー病  288 自己免疫性後天性凝固因子欠乏症 

54 成人スチル病  301b 黄斑ジストロフィー 

70a 広範脊柱管狭窄症  302b レーベル遺伝性視神経症 

71 特発性大腿骨頭壊死症  303b アッシャー症候群 

84 サルコイドーシス  304b 若年発症型両側性感音難聴 

88 慢性血栓塞栓性肺高血圧症  306b 好酸球性副鼻腔炎 

112 マリネスコ・シェーグレン症候群  328b 前眼部形成異常 

114 非ジストロフィー性ミオトニー症候群  329b 無虹彩症 

115 遺伝性周期性四肢麻痺  331a 特発性多中心性キャッスルマン病 

128 ビッカースタッフ脳幹脳炎  332b 膠様滴状角膜ジストロフィー 

132 先天性核上性球麻痺 

137 限局性皮質異形成 

 

a. 関係学会として小児系関連学会が明示されていない疾病（ただし、研究分担者として小児領域の医師が参加してい

る場合がある） 

b. 視覚疾患あるいは聴覚・平衡機能疾患と考えられる疾患 

  



 

- 22 - 

 

 



- 23 - 

 

小児疾患診療の医療経済学（小児１型糖尿病の社会経済） 

研究分担者 田倉 智之（東京大学大学院医学系研究科医療経済政策学） 

研究協力者 

堀内精華（東京大学大学院医学系研究科   

医療経済政策学講座） 

Ａ．研究目的 

１型糖尿病は、遺伝的要因やウィルス感染な

どの何らかの原因で膵臓のベータ細胞が壊れ

てインスリンの分泌がゼロに近い状態になる

機序であり、発症年齢を 10歳から 15歳がピー

クとして小児期に好発する疾病である。 

 治療方法は、経口血糖降下剤などの内服薬の

適応はなく、インスリン療法を一生涯にわたっ

て行う必要がある。一方で、インスリン療法を

適切に行うことで、健常な子どもと同じような

研究要旨 

小児の糖尿病診療における医療技術の進歩や診療単価の上昇が、患児ＱＯＬや医療保険制度

に対してどのような影響を及ぼすのか、実態を整理した報告は稀有である。そこで本研究は、

小児１型糖尿病の医療費構造について、縦断研究を試行した。本研究は、医療ビッグデータを

応用した、後ろ向き、多施設、長期縦断の研究デザインで実施した。コホートの抽出方法は、確

定病名（国際疾病分類；ICD-10，E10）の検査介入および治療介入の実績の情報にて同定を行っ

た。さらに、診療時年齢が 0 歳から 15 歳までの集団を特定した。本研究においては、入院発生

を目的変数にロジスティック回帰分析を実施した。本研究は、疾病機序や診療実態を背景に、

外来診療が適切かつ濃密に実施されることで、入院イベント（発生回数、入院日数）が抑制さ

れるという初期仮説を設定し、その簡易的な検証を予備的研究として試行した。本研究の対象

集団は、2912 例であった。うち、男児は 1481 例（50.8％）、女児は 1401（48.1％）、不明 30（1.0％）

となった。平均年齢は、9.16±4.61 歳であった。観察期間は、平均 8.6±16.6 月となった。分析の

結果、外来診療日数の増加は、統計学的有意に入院イベントを抑制することが示唆された［合

計医療費（OR:1.000, CI:1.000-1.000, P<0.05）、 診療時年齢（OR:0.932, CI:0.893-0.973, P<0.05）、
診療実日数（OR:0.567, CI:0.401-0.802, P<0.05）、性別（OR:0.274, CI:0.178-0.421, P<0.01）］。また、

受診時年齢と外来診療費の推移の整理を行った結果、平均医療費は、幼児期に低くい水準にあ

り学童期に向けて上昇傾向を認めたが、思春期にかけてやや変動傾向が認められた。本研究は、

併発症や治療歴、家族や生活の環境要因について、精緻な検討を行っていない。今後は、疾病

の治療特性や小児の日常生活にも傾注しつつ、さらに広範囲な調査研究が望まれる。 
 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

 分担研究報告書 

 



 

- 24 - 

 

日常生活を送ることが可能である。 

 現在、国内で使えるインスリン製剤は、超速

効型インスリンから持効型インスリンまで、多

様な種類が選択できる。そのため、患者の生活

スタイルに応じて、さまざまなインスリン製剤

を組み合わせた治療が可能である。 

 このような中、近年は、リアルタイム持続血

糖測定（CGM）搭載型インスリンポンプ（Sensor 

Augmented Pump：SAP）などの発展とともに、関

わる診療の高額化が進み、医療費用が総じて上

昇し社会経済の議論も散見している。 

 また、膵島移植は 2020 年から保険適用が始

まっており、今後のさらなる検証も期待されて

いる。なお、１型糖尿病は、「小児慢性特定疾病」

として医療費の助成対象となる疾患であり、自

己負担額は低く抑えられている。 

以上の背景の中、医療技術の進歩や診療単価

の上昇が、患児ＱＯＬや医療保険制度に対して

どのような影響を及ぼすのか、実態を整理した

報告は稀有である。そこで、小児１型糖尿病の

医療費構造について、縦断研究を試行した。 

Ｂ．研究方法 

本研究は、医療ビッグデータを応用した、後

ろ向き、多施設、長期縦断の研究デザインで実

施した。 

本研究で用いたデータ自体は、東京大学医学

部附属病院の倫理委員会で包括承認がなされ

た（審査番号：2018167NI，2019年 3月 26日）。

本研究のコホートは、日本全国のⅠ型糖尿と診

断されて、保険診療がなされた集団とした。 

（１）データソース 

東京大学が管理する医療経済ビッグデータ

（TheBD，図１）から、１型糖尿病の診療実績を

有する症例を抽出した。対象期間は、2014年 4

月から 2022年 12月までとした。データ項目は、

入院情報、外来情報、調剤情報とした。全ての

情報は、個人 ID で紐づけされた。当該データ

ベースは、被保険者ベースで日本全体の約 7％

弱のカバーとなっているため、その率と人口動

態（年齢／地域）で補正処理を行った。 

（２）データの選定 

抽出方法は、確定病名（国際疾病分類；ICD-

10，E10）の検査介入および治療介入の実績の情

報にて同定を行った。さらに、診療時年齢が 0

歳から 15歳までの集団を特定した。また、観察

期間を 2カ月以上とする条件を設定した。なお、

悪性腫瘍などの重篤な全身性疾病に罹患した

症例は除外した。選定された症例は、各種の医

科情報を IDと診療月で同期のうえ連結された。 

（３）統計解析手法 

 本研究においては、入院発生を目的変数にロ

ジスティック回帰分析を、入院日数／入院費用

を目的変数に重回帰分析を実施した。統計学的

な基準は、有意水準を 5％とした。統計解析ソ

フトは、SPSSを利用した。 

Ｃ．研究結果 

 本研究は、疾病機序や診療実態を背景に、外

来診療が適切かつ濃密に実施されることで、入

院イベント（発生回数、入院日数）が抑制され

るという初期仮説を設定し、その簡易的な検証

を予備的研究として試行した。その結果、外来

診療日数の増加は、統計学的有意に入院イベン

トを抑制することが示唆された。 

（１） 患者などの基本特性 

 本研究の対象集団は、2912例であった。うち、

男児は1481例（50.8％）、女児は1401（48.1％）、

不明 30（1.0％）となった。平均年齢は、9.16

±4.61歳であった。観察期間は、平均 8.6±16.6

月となった。 

（２） 入院発生に関する分析 

 入院発生を目的変数に、外来診療の合計医療

費、診療時年齢、診療実日数、性別を説明変数

にロジスティック回帰分析を行ったところ、合

計医療費（OR:1.000, CI:1.000-1.000, P<0.05）、
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診 療 時 年 齢 （ OR:0.932, CI:0.893-0.973, 

P<0.05）、診療実日数（OR:0.567, CI:0.401-

0.802, P<0.05）、性別（OR:0.274, CI:0.178-

0.421, P<0.01）となった（図２）。 

（３）入院日数に関する分析 

 入院日数を目的変数に、外来診療の合計医療

費、診療時年齢、診療実日数、性別を説明変数

に重回帰分析を行ったところ、診療時年齢（標

準偏回帰係数, -0.085, P<0.01）、診療実日数

（標準偏回帰係数, -0.100, P<0.01）、性別（標

準偏回帰係数, -0.159, P<0.01）となった（表

１）。なお、合計医療費は、有意差は認められな

かったが、標準偏回帰係数は負の傾向であった。

上記の傾向は、入院診療の合計医療費に対して

も同様であった。ただし、外来診療の合計医療

費は、標準偏回帰係数が 0.054（P<0.01）となっ

た（表２）。 

（４）受診時年齢と外来診療費の推移 

 上記の分析結果を踏まえ、受診時年齢と外来

診療費の推移の整理を行った。その結果、平均

医療費（月平均 4千点から 5千点）は、幼児期

に低くい水準にあり学童期に向けて上昇傾向

を認めたが、思春期にかけてやや変動傾向が認

められた。なお、参考までに標準偏差も併せて

整理を行ったが、思春期にかけて上昇傾向にあ

り、特定の患児層については濃密な診療が行わ

れていることが示唆された（図３）。 

Ｄ．考察 

 本研究の結果、外来診療の診療実日数の増加

は、入院回数、入院日数および入院医療費を抑

制する要因と考えられた。この背景として、患

児のおかれた生活環境や行動様式にそって、き

め細やかな診療提供・各種指導、またはチーム

医療の強化などの推進により、血糖コントロー

ルの低下を防ぎ、重篤なイベントを抑制してい

る可能性が示唆された。 

 一方で、外来診療の診療単価の上昇は、入院

関連のイベントに対して、抑制効果が認められ

なかった。これについては、入院イベントであ

る検査入院・管理入院・治療入院のいずれも、

特定の患者背景（リスク因子のある複雑な症例）

の集団で特異的に生じる傾向にあり、そのよう

な対象群は総じて外来診療時における医療資

源の消費量も大きいと推察された。 

 例えば、思春期には、子どもの自立、発達段

階を見極めて、糖尿病の自己管理を進めていく

ことが重要であると言われている。自立性の進

展とともに、生活習慣の乱れ、社会活動への参

画、性ホルモンによるインスリン抵抗性の増大、

など多様な事象が関わり糖尿病管理を妨げる。

実際、本研究においても 13 歳以上の一部の群

で、医療費の上昇が観察された。 

 外来診療費が月平均 4 千点以上というのは、

成人に比べて若干高い印象にあった。本研究は、

併発症や治療歴の臨床要素および医療費構造

（介入内容）、または家族や生活の環境要素に

ついて、精緻な検討を行っていなかった。これ

は、結果などの解釈における制限であった。 

今後は、当該疾病の治療特性や小児の日常生

活にも傾注しつつ、成人診療への円滑な移行も

視野に、さらに広範囲な調査研究が望まれる。 

Ｅ．結論 

 小児１型糖尿病の医療費用の実態を整理し

た。その結果、外来診療の診療実日数の増加は、

入院回数、入院日数および入院医療費を抑制す

る要因と考えられた。今後は、その要因や背景

に関する精緻な分析が期待された。 

Ｆ．研究発表 

1. 論文発表 

なし 

2. 学会発表 

なし 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を

含む。） 

1. 特許情報 

なし 

2. 実用新案登録 

なし 

3. その他 

なし 
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図１．利用したデータベースの概要 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

図２．入院発生に関する分析（ロジスティック回帰分析） 

 

 

 

 

 

 

 

 

検診情報

(診療の需要と供給のデータ)

診療報酬請
求情報

その他統計
情報など

 期間
1998年4月～現在
（※2012年度前は欠落あり）

 件数（人数ベース）
延べ約700万人
 マスタ

医療機関情報、アド
ヒアランスラベリング
などの付帯情報

TheBD

0.0 0.5 1.0 1.5

オッズ比 (入院加療の発生)

共
変

量

外来 / 合計点数

診療時年齢

外来 / 診療実日数

性別（男1,女2）

1.000 1.000 - 1.000 0.042

0.932 0.893 - 0.973 0.001

0.567 0.401 - 0.802 0.001

0.274 0.178 - 0.421 <0.001

Adjusted
odds ratio

95% CI p-value
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表１．入院日数に関する分析（重回帰分析） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

表２．入院費用に関する分析（重回帰分析） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

標準偏回帰係数 F値 p値 下限値 上限値 VIF
外来 / 合計点数 -0.007 0.166 0.684 0.000 ， 0.000 1.01
外来 / 診療実日数 -0.100 30.510 <0.001 -0.471 ， -0.224 1.00
性別（男1,女2） -0.159 76.664 <0.001 -1.142 ， -0.724 1.01
診療時年齢 -0.085 21.661 <0.001 -0.080 ， -0.032 1.01
定数項 180.179 <0.001 2.435 ， 3.268
モデル（目的変数：入院日数）：　p<0.01

偏回帰係数の95%信頼区間

標準偏回帰係数 F値 p値 下限値 上限値 VIF
外来 / 合計点数 0.054 8.741 0.003 0.038 ， 0.185 1.01
外来 / 診療実日数 -0.067 13.314 <0.001 -2102.512 ， -632.695 1.00
性別（男1,女2） -0.119 41.753 <0.001 -5340.804 ， -2854.074 1.01
診療時年齢 -0.077 17.378 <0.001 -438.450 ， -157.935 1.01
定数項 97.848 <0.001 10025.943 ， 14983.361
モデル（目的変数：入院費用）：　p<0.01

偏回帰係数の95%信頼区間
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図３．受診時年齢と外来診療費の推移 
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診療報酬明細書データ解析用マスタの作成（慢性腎疾患） 

研究分担者 盛一 享徳（国立成育医療研究センター小児慢性特定疾病情報室 室長） 

研究分担者 横谷 進(福島県立医科大学 ふくしま国際医療科学センター特命教授/甲状腺・内分泌センター長) 

 

 研究目的 

診療報酬明細書データ（以下、レセプトデータ）

には、実際に行われた投薬や処置などの治療実

績が記録されており、医療分野のリアルワール

ドデータの一つとして研究利用が期待されて

いる。レセプトデータは、その性質上、処方箋

ごとのレコードとなっているが、医師等が研究

を行う場合は、疾患単位で分析を行うことが多

い。レセプトデータで利用されているレセプト

傷病名は、一般財団法人医療情報システム開発

センター（MEDIS）が管理する標準病名マスタが

利用されることが多いが、現在用いられている

標準病名マスタには 2万 5千以上の病名が含ま

れており、この中には同一疾患概念の病名が不

連続に多数含まれていることが度々ある。 

我々は小児慢性特定疾病の対象疾病に対し、

これまで ICD-10 コードと代表的なレセプト傷

病名コードの附番を行ってきた。以前は希少疾

病を多く含む小児慢性特定疾病に該当するレ

セプト傷病名が存在しない場合が散見されて

いたが、最近では MEDIS標準病名マスタへの収

録が進み、ほとんどの対象疾病に代表的なレセ

プト傷病名が対応するようになった。 

しかし過去データの集積であるレセプトデー

タの解析を行う場合は、注目する疾病について、

研究要旨 

【背景】診療報酬明細書データには、治療や処置などの診療行為の記録が蓄積されており、疾

患研究に有益であるリアルワールドデータとして期待されているが、注目する疾患に関する

データを抽出するためには、疾患に該当するレセプト傷病名を全て集めた病名リストを作成

しなければならない。これは研究者にとって非常に負荷が高い作業であることから、疾病研究

の基盤整備として、小児慢性特定疾病に対する傷病名マスタを作成することを試みた。 

【方法】本研究班で作成している小児慢性特定疾病の対象疾病に対する ICD-10 ならびに代表

的なレセプト傷病名コードを附番した疾病名リストを基本として、該当する疾病に対する全

レセプト傷病名の抽出を行った。 

【結果】51の対象疾病に対し合計 257疾患の標準病名が紐付いた。1対象疾病あたりの対応は

中央値 2、第一四分位 1、第三四分位 5、最大 64疾病であった。疾病の定義上、包括的病名に

多くの標準病名が対応することとなった。 

【結論】研究者にとってレセプト傷病名の抽出は非常に負荷がかかる作業であったが、本研究

の結果を利用することで、診療報酬明細書データを利用した疾病研究が進むことを期待した

い。 

令和 4 年度厚生労働行政推進調査事業費補助金(難治性疾患等政策研究事業(難治性疾患政策研究事業)) 

「成育医療からみた小児慢性特定疾病対策の在り方に関する研究」 分担研究報告書 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

分担研究報告書 
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該当する可能性のあるすべてのレセプト傷病

名コードを抽出する必要があり、この作業は研

究者にとって非常に負荷の高い作業となって

いる。 

本研究では、株式会社 JMDCとの共同研究とし

て、小児慢性特定疾病の慢性腎疾患に含まれる

対象疾病について、代表的なレセプト傷病名

コードだけではなく、該当する可能性のある

コードをすべて列記したマスタの作成を試み

た。 

 研究方法 

本研究班で作成した小児慢性特定疾病に対

する ICD-10 コードおよび代表的なレセプト傷

病名コードを基本リストとし、MEDIS 標準病名

マスタ Ver.5.10 とそれ以前のマスタとの対応

表を作成した。主な手順は以下の通り。 

1. 標準病名マスタに対し、疾病名を検索軸

として完全一致および表記違いを考慮し

た基本リストを作成（漢字・かなの対応、

英数字・カナの対応など） 

2. 標準病名を検索軸として、交換用コード

を利用した同義語の抽出、「先天性」の語

句の有無を吸収、名称部分一致の抽出 

3. 小児慢性特定疾病における大分類名から

設定した標準病名を検索軸とし、小児慢

性特定疾病の包括的病名に対して標準病

名を設定 

4. 小児慢性特定疾病における大分類名に該

当する ICD-10コードに該当する標準病名

を軸として表記の揺らぎを吸収 

5. 包括的病名や判断を保留した標準病名に

対する確認 

基本リストとなる代表的なレセプト傷病名

コードと ICD-10 コードの選択は国立成育医療

研究センターで行い、標準病マスタからの候補

コードの抽出は JMDC が実施した。機械的作業

による判断が難しい候補については、医学的な

判断も含め国立成育医療研究センターが行っ

た。 

 

（倫理面の配慮） 

本研究は、公開されているデータを用いた研

究であり個人情報を含まないことから、特別な

倫理的配慮は必要ないものと判断した。 

 研究結果 

作成した対応表の抜粋を表 1 に示した。小児

慢性特定疾病については、医学的な利便性を考

慮して、小児慢性特定疾病情報センターウェブ

サイト（https://www.shouman.jp/）における疾

病の並びと表記を元にした。作成されたデータ

には、小児慢性特定疾病の大分類名、細分類番

号、細分類名（対象疾病見名）、標準病名、レ

セプト傷病名コード（レセプト電算コード）、

ICD-10 コード 1、ICD-10 コード 2 が含まれた。 

 考察 

1. MEDIS標準病名マスタとの比較 

小児慢性特定疾病は希少疾病を多く含み、ま

た疾患概念が比較的新しい疾病も多く含まれ

ている。今回の検討では、標準病名マスタに含

まれる該当病名をすべて紐付けるという初の

試みであったことから、疾患概念が固まってお

り病名の揺らぎが比較的少ない疾病領域であ

ることを優先し、慢性腎疾患群を選択した。 

近年 MEDIS標準病名に小児慢性特定疾病の多

くが収載されるようになったこともあり、今回

全く標準病名と対応しない対象疾病は存在し

なかった。 

小児慢性特定疾病における慢性腎疾患は、包

括的病名を含む 51 疾病あり、対応する標準病

名として 257 疾患が紐付けられた。最小値 1、

最大値 64、中央値 2、第一四分位 1、第三四分

位 5疾患、であった。包括的病名には、その定

義上、比較的多くの標準病名と紐付いていた。 

腎疾患では、病理組織像を元にした病理診断

名（例：巣状分節性糸球体硬化症）と病態や病

状を元にした病態名（例：ステロイド依存性ネ

フローゼ症候群）の異なる二つの表現方法が混

在している。小児慢性特定疾病の対象疾病名は、

病理診断名を中心に構成されていることから、
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病態名を表す標準病名については、病理組織名

のうち、比較的頻度が高いと思われる病態名に

ついて紐付けを行った。同様に小児慢性特定疾

病における包括的病名には、様々な疾患が含ま

れる可能性があるが、今回の検討では、小児慢

性特定疾病の対象疾病という枠組みから大き

く外れないことを優先した。 

 

2. 標準病名との対応の限界 

標準病名の中には、解釈が難しいものや対応

付けが難しいものが存在した。可能な限り医学

的に正しい対応付けを行ったつもりであるが、

実際に対応を是とするかどうかは、本マスタの

利用者の判断に委ねた部分があった。 

 

3. ICD-10 コードとの対応 

本検討では、一部標準病名マスタが提示して

いる ICD-10 コードと我々が検討した ICD-10

コードが不一致になる場合があった。原則とし

て標準病名マスタによる ICD-10 コードに統一

した。 

 結論 

小児慢性特定疾病の慢性腎疾患に対するレ

セプト傷病名一覧を作成することができた。レ

セプト分析において、傷病名コードをまとめる

作業は重要だが非常に負荷の大きい作業であ

るが、本研究によるマスタを用いることで、直

ちに分析作業にとりかかれる環境ができたと

言える。今後、他の疾患群についても同様のマ

スタを整備してゆきたい。 

 研究発表 

なし。 

 知的財産権の出願・登録状況（予定を含
む。） 

特許取得/実用新案登録/その他 

なし/なし/なし 
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めの疾病研究促進プロジェクト「BIG DATA FOR 

CHILDREN」の一環として、無償で研究協力をし

ていただいた成果の一つである。慢性腎疾患の

レセプト傷病名マスタについては、以下のウェ

ブサイトからダウンロードが可能である。 

 

「BIG DATA FOR CHILDREN」ウェブサイト 

https://www.bigdataforchildren.jp/ 
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表 1 慢性腎疾患 小児慢性特定疾病とレセプト傷病名の対応表（抜粋） 

大分類名 
対象疾病

名 No. 
対象疾病名 標準病名 レセ電コード 

ICD10‐

1 

ICD10‐

2 

ネフローゼ症候群 1 フィンランド型先天性ネフローゼ症候群 フィンランド型先天性ネフローゼ症候群 8849833 N049  

ネフローゼ症候群 2 びまん性メサンギウム硬化症 びまん性メサンギウム硬化症 8849828 N048  

ネフローゼ症候群 3 微小変化型ネフローゼ症候群 微小変化型ネフローゼ症候群 8839471 N040  

ネフローゼ症候群 3 微小変化型ネフローゼ症候群 微少変化型ネフローゼ症候群 5819022   

ネフローゼ症候群 3 微小変化型ネフローゼ症候群 一次性ネフローゼ症候群 8849711 N049  

ネフローゼ症候群 3 微小変化型ネフローゼ症候群 ステロイド依存性ネフローゼ症候群 8848070 N049  

ネフローゼ症候群 3 微小変化型ネフローゼ症候群 ステロイド抵抗性ネフローゼ症候群 8835738 N049  

ネフローゼ症候群 3 微小変化型ネフローゼ症候群 頻回再発型ネフローゼ症候群 8839430 N049  

ネフローゼ症候群 4 巣状分節性糸球体硬化症 巣状分節性糸球体硬化症 8850032 N051  

ネフローゼ症候群 4 巣状分節性糸球体硬化症 巣状糸球体硬化症 4039038 N051  

ネフローゼ症候群 4 巣状分節性糸球体硬化症 巣状分節性糸球体硬化症ネフローゼ症候群 8850255 N041  

ネフローゼ症候群 4 巣状分節性糸球体硬化症 ステロイド依存性ネフローゼ症候群 8848070 N049  

ネフローゼ症候群 4 巣状分節性糸球体硬化症 一次性ネフローゼ症候群 8849711 N049  

ネフローゼ症候群 5 膜性腎症 膜性腎症 5831004 N052  

ネフローゼ症候群 5 膜性腎症 膜性糸球体腎炎 8840228   

ネフローゼ症候群 5 膜性腎症 びまん性膜性糸球体腎炎ネフローゼ症候群 8839551 N042  

ネフローゼ症候群 5 膜性腎症 一次性ネフローゼ症候群 8849711 N049  

ネフローゼ症候群 6 ギャロウェイ・モワト（Galloway-Mowat）症候群 ギャロウエイ・モワト症候群 8848496 Q897  

ネフローゼ症候群 7 
1 から 6 までに掲げるもののほか、ネフローゼ症

候群 
びまん性膜性糸球体腎炎ネフローゼ症候群 8839551 N042  

ネフローゼ症候群 7 
1 から 6 までに掲げるもののほか、ネフローゼ症

候群 
ステロイド依存性ネフローゼ症候群 8848070 N049  
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小児慢性特定疾病を抱える児童等に対する国際生活機能分類（ICF）を用いた 
支援に関する検討 

研究分担者 小松雅代（大阪大学大学院医学系研究科社会医学講座環境医学） 

Ａ．研究目的 

これまで、小児慢性特定疾病患者に対する国際

機能分類を用いた支援に関して検討を行った。

本研究の目的は、ICF コードを用いた小慢患者

の生活機能分類分布と傾向の現状分析および、

患者の社会参加につながる生活機能評価項目

の抽出である。また、研究の目標は、小児慢性

特定疾病医療意見書(医療意見書)の項目を ICF

コード化し、生活機能を評価すること、ICFコー

ドの粒度による疾患の特徴を表現すること、小

慢患者の社会参加に影響を与える因子を探索

すること、の 3点である。 

Ｂ．研究方法 

慢性心疾患、慢性腎疾患、神経・筋疾患、膠原

病の小児慢性特定疾病データを、二次利用申請

データから抽出し、ADL、社会参加に関連する

研究要旨 

本研究は、ICFの観点から小児慢性特定疾病患者の生活機能分類分布と傾向の分析を行い、

患者の社会参加につながる生活機能評価項目（ICF コード）の抽出を行うことである。 

これまでの研究で、小児慢性特定疾病医療意見書の項目と ICF コードを符合してきたが、

700 以上ある小児慢性特定疾病すべてに符合することは難しいため、慢性心疾患、慢性腎疾患、

神経・筋疾患、膠原病の 4疾患群に限定した小児慢性特定疾病データの二次利用申請データを

行い、基本統計量、ADL、社会参加に関連するコードの分析を実施することとした。 

今年度は、ICFコードの符合と符合に関する整合性の検証を中心に行った。既存の評価尺度を

用いた第 1～第 3 評価者による ICF コーディングの全体の一致率（κ 係数）は、0.76 と高い

値を示したことから、医療意見書に対する ICF コードの符号においても整合性をもったコー

ディングが行えていると考える。また、慢性心疾患のうち拡張型心筋症、肥大型心筋症、拘束

型心筋症、不整脈源性右室心筋症について基本統計量の整理を行った。 

 今後は、4疾患群の基本統計量とともに重症度基準に関する評価尺度に着目した分析を行い、

横断的に統一可能な項目について探索し、対象疾病全体の社会参加に関する項目を ICF の観点

から検討する予定である。 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

 分担研究報告書 

 



 

- 36 - 

 

コードの分析を実施した。また、慢性心疾患の

うち拡張型心筋症、肥大型心筋症、拘束型心筋

症、不整脈源性右室心筋症について基本統計量

の整理を行った。 

また、疾患別、疾患群の ICFコードに関する共

通項目とその関連について分析を行った。 

Ｃ．研究結果 

小児慢性特定疾病医療意見書の共通項目およ

び、16 疾患群のうち慢性心疾患、腎疾患、神経

筋疾患、膠原病の 4疾患群の疾患特異的項目に

対し、ICF コーディングはおおむね終了した。

コーディングの整合性については、既存評価尺

度による ICF コーディングを第 1～第 3 評価者

にて評価を行った。その結果、評価尺度項目に

対する ICF コーディングの全体の一致率（κ係

数）は、0.76であった。 

小慢患者の社会参加という視点では、ICF コー

ドのうち「活動と参加」にあたる dコードに注

目して意見書項目を評価した。医療意見書のう

ち、共通項目では身長や体重が含まれており、

d コードとしては就学就労状況、手帳取得状況

などが含まれた。各疾患群に特異的な項目に d

コードが含まれるのは、4 疾患群中、慢性心疾

患群のみで、NYHA心機能分類が相当した。循環

器疾患群のうち、疾患によっては、移動に関す

る複数の項目が 1つの意見書の中に存在するこ

とが明らかとなった。 

拡張型心筋症、肥大型心筋症、拘束型心筋症、

不整脈源性右室心筋症の 4疾患に限定した基本

統計量を行った結果、全体の欠損割合は 0～

30％であり、NYHA分類においては 6歳以上に限

定すると 6％程度の欠損であった。 

Ｄ．考察 

既存評価尺度による ICFコーディングの整合性

を評価したことで、複数の評価者であっても

コーディングが一致している可能性が高いこ

とが窺えた。このことから、多くの小児慢性特

定疾病の医療意見書においても同様に整合性

の取れたコーディングがされていると考える。 

現在、解析できるデータは 4疾患群に限定して

いる。そのうち慢性心疾患の 4 疾患を抽出し、

基本統計量を算出した結果から、慢性心疾患の

共通項目である NYHA 分類の欠損割合が低い可

能性があり、NYHA分類を基準とした ADLとの関

連について解析を進めること検討している。同

様に他疾患群においても、共通項目の探索を行

うとともに、共通した ICFコードから評価を行

い、疾患に関連する ADLの分析を検討している。 

Ｅ．結論 

多数の疾患が存在する小児慢性特定疾病にお

いて、まずは 4疾患群の基本統計量とともに重

症度基準に関する評価尺度に着目した分析を

行い、横断的に統一可能な項目について探索し、

対象疾病全体の社会参加に関する項目を ICFの

観点から検討したいと考える。 

Ｆ．研究発表 

1. 論文発表 

なし 

2. 学会発表 

なし 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を

含む。） 

1. 特許情報 

なし 

2. 実用新案登録 

なし 

3. その他 

なし 
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表１ 医療意見書 共通項目と ICFコード(一部抜粋) 

 

  

医療意見書 項目 
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小児慢性特定疾病における遺伝学的検査 

研究分担者 黒澤 健司（神奈川県立こども医療センター遺伝科） 

Ａ．研究目的 

 日本における難病の医療体制は、根拠法の違

いにより指定難病と小児慢性特定疾病とがあ

る。この難病医療の難しさは、診断そのものを

得ることから始まる。これまでの検討からわ

かったことは、指定難病あるいは小児慢性特定

疾病、いずれも遺伝性疾患が 5割超を占めると

いう事実である。令和 4年度診療報酬改定によ

り、D006-4遺伝学的検査の適用疾患数は 191 ま

で拡大した。指定難病 338疾患のうち遺伝性疾

患（いわゆるメンデル遺伝病）は全体の 2/3に

相当する 186 疾患あり、保険適用となったのは

145 疾患で、対象疾患の約 8 割に相当する。こ

の指定難病 145疾患のうち 112疾患は小児慢性

特定疾病でもある。これまでの展開は、各研究

班、学会、厚生労働省担当部署の理解と尽力に

よるところが大きい。疾患単位（特に指定難病

単位）で拡大をしてきたことは、新規責任遺伝

子への対応が可能で柔軟性を保てる。新規の指

定難病の多くは、遺伝性疾患で、かつ小児慢性

特定疾病を兼ねる場合が多く、これまで課題と

なってきた指定難病と小慢疾病のギャップを

埋めることができる。一方で、保険適用は指定

難病を中心として拡大したが、小児慢性特定疾

病単独として検査の保険適用が難しい状態が

続く。理想は、網羅的な遺伝学的検査の臨床導

入である。このような時期に令和 3年にマイク

ロアレイ染色体検査（令和 4 年からは D006-26

染色体構造変異解析）が保険適用となった。基

本的にマイクロアレイ染色体検査は全ゲノム

領域を対象とし、結果はデータとして返却され

るので、医療サイドには適切に解釈を行い伝え

る役目がある。網羅的な遺伝学的検査を医療と

して行うためには、いくつかの課題を整理し解

決しなければいけないが、もし可能となれば、

小児慢性特定疾病も正確な診断による診療が

進むはずである。小児慢性特定疾病における遺

伝学的検査の現状を各疾病の「概要」と「診断

の手引き」を参考に整理し、検討した。 

研究要旨 

令和 4年度診療報酬改定により、D006-4遺伝学的検査の適用疾患数は 191まで拡大した。これ

は指定難病の約 8割に相当するが、小児慢性特定疾病を単位とすると、その適用割合は 56％と

なる。根拠法の異なる小慢疾病の診断の手引きから、実際に遺伝学的検査が適用となる疾病を

検討した結果、少なくとも 29 疾患は遺伝学的検査が診断確定に必須でありながら保険適用と

なっていなかった。今後の小慢疾病の遺伝学的検査の在り方が課題である。 

 

 

 

 

 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

 分担研究報告書 
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Ｂ．研究方法 

 対象は、小児慢性特定疾病 788疾患で、そ

の「概要」と「診断の手引き」における遺伝

学的検査について確認した。「概要」と「診断

の手引き」は、小児慢性特定疾病情報セン

ター（https://www.shouman.jp）を参照し

た。精査の基準としては、「概要」と「手引

き」における責任遺伝子の明記の有無、遺伝

学的検査の内容、遺伝学的検査の位置づけ

（診断に必須であるのか、それとも診断にお

ける参考情報であるのか）を重視して区別し

た。遺伝学的検査の適応は、日本医学会「医

療における遺伝学的検査・診断に関するガイ

ドライン」（2022年 3月改定）を参考とし、分

析的妥当、臨床的妥当性、臨床的有用性の 3

点を満たすか否かを評価の基準とした。特

に、分析的妥当性については、国内衛生研究

所での検査精度が担保された体制の有無を重

視し、かずさ DNA研究所かずさ遺伝子検査室

での検査体制

（https://www.kazusa.or.jp/genetest/）な

どを参照した。指定難病と小児慢性特定疾病

は告示病名と分類が一部異なり、さらに D006-

4の遺伝学的検査の対象となる疾患名は、指定

難病名とは限らず、指定難病の 1病型である

ことなどもあることから、慎重に検査適用の

有無について精査を行った。 

Ｃ．研究結果 

 指定難病 338疾患中、原因遺伝子あるいは

染色体構造変化が明記されている遺伝性疾患

は 186 疾患（55％）で、そのうち遺伝学的検

査が保険収載となっている疾患は指定難病を

単位とすると 145疾患（78％）であった。一

方で小慢疾病から遺伝学的検査の適用や実態

を検討すると、788疾患中 404疾患（51％）が

遺伝性疾患で、このうち 270疾患は指定難病

でもあった。小慢疾病を単位とすると、この

うち 228疾患（56.4％）の遺伝学的検査が既

に保険適用となっていたが、176疾患では保険

適用となっていなかった。この保険適用と

なった 176疾患のほとんどは指定難病を兼ね

る小児慢性特定疾病で、指定難病を兼ねない

小慢疾病は、QT延長症候群と多発性内分泌腫

瘍症１型であった。実際の診断基準ならびに

診断の手引きに遺伝学的検査が診断に必要と

され、分析的妥当性が担保されている小慢疾

病は 29疾患（アレキサンダー病、レット症候

群、先天性魚鱗癬、眼皮膚白皮症、ウェル

ナー症候群、コケイン症候群、進行性骨化性

線維異形成症、進行性白質脳症、常染色体優

性尿細管間質性腎疾患、ロウ（Lowe）症候

群、リドル（Liddle）症候群、カルマン

（Kallmann）症候群、5α-還元酵素欠損症、

17β-ヒドロキシステロイド脱水素酵素欠損

症、アンドロゲン不応症、マッキューン・オ

ルブライト（McCune-Albright）症候群、ＣＡ

ＳＫ異常症、ＤＤＸ３Ｘ関連神経発達異常

症、ＧＲＩＮ２Ｂ関連神経発達異常症、ＰＵ

ＲＡ関連神経発達異常症、微絨毛封入体病、

ベックウィズ・ヴィーデマン（Beckwith-

Wiedemann）症候群、カムラティ・エンゲルマ

ン（Camurati-Engelmann）症候群、色素失調

症、シンプソン・ゴラビ・ベーメル

（Simpson-Golabi-Behmel）症候群、武内・小

崎症候群、染色体又は遺伝子異常を伴い特徴

的な形態的異常の組み合わせを呈する症候群

（厚生労働省健康局長の定めるものに限

る。）、２型コラーゲン異常症関連疾患、ラー

セン（Larsen）症候群）であった。 

Ｄ．考察 

 最近数年の間に「診断基準」（指定難病）お

よび「診断の手引き」（小慢疾病）の改訂が進

みつつあり、遺伝学的検査の位置づけが明確

になりつつある。これにより、遺伝学的検査
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の医療としての必要度が明確にされつつあ

る。研究としての未診断疾患イニシアチブ

（IRUD）で検出されたトップ 30疾患のうち、

28疾患は小慢疾病であることから、小慢疾病

の診断に遺伝学的検査は不可欠な臨床検査と

も考えられる。今後、診断の手引きにおける

遺伝学的検査の必要性をこれまで以上に明確

にする必要がある。一方で、個別疾患の議論

と並行して、網羅的な遺伝学的解析も小慢疾

病などには必要かもしれない。これは、複数

の遺伝学的検査を鑑別診断も含めて組み合わ

せてゆくことより、網羅的な解析の方が診断

確定に至る確率が高まるからである。合わせ

て議論を進めてゆくべきかもしれない。 

Ｅ．結論 

 小慢疾病の診断の手引きを基本として、診断

に遺伝学的検査が必要だが、保険適用となって

いない疾患が 29 疾患あった。根拠法の違いな

どの課題は残るものの、難病医療、小児医療全

体の課題として取り組むべきと考えられた。 

Ｆ．研究発表 

1. 論文発表 

Akahira-Azuma M, Enomoto Y, Nakamura N, 
Yokoi T, Minatogawa M, Harada N, Tsurusaki Y, 
Kurosawa K. Novel COL2A1 variants in Japanese 
patients with spondyloepiphyseal dysplasia 
congenita. Hum Genome Var. 2022 May 
17;9(1):16. 
 
Shono K, Enomoto Y, Tsurusaki Y, Kumaki T, 
Masuno M, Kurosawa K. Further delineation of 
SET-related intellectual disability syndrome. Am 
J Med Genet A. 2022 May;188(5):1595-1599. 
 

黒澤健司 Down 症候群・その他の先天異常症

候群 小児内科 2022;54:1635-1638. 

2. 学会発表 

黒澤健司 マイクロアレイ染色体検査の臨床

応用の実際 第 125回日本小児科学会学術集会 

2022.4.17. 福島 

 

黒澤健司 ゲノム医療と保険診療に関する課

題 第 7回クリニカルバイオバンク学会シンポ

ジウム 2022.7.9. 岡山 

 

黒澤健司 難病領域の遺伝学的検査－現状と

課題 第 29回日本遺伝子診療学会大会 2022. 

7.16. 金沢 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を

含む。） 

1. 特許情報 

なし 

2. 実用新案登録 

なし 

3. その他 

なし 
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小児慢性特定疾病児童等登録データの提供システム等に関する検討 

研究分担者：盛一 享德（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室 室長） 

 

Ａ．研究目的 

2015（平成 27）年に改正法が施行された児童

福祉法（昭和 22年法律第 164 号）に基づく「小

児慢性特定疾病その他の疾病にかかっている

ことにより長期にわたり療養を必要とする児

童等の健全な育成に係る施策の推進を図るた

めの基本的な方針」（平成 27年厚生労働省告示

第 431 号）において、国は、 

 小児慢性特定疾病児童等についての臨床

データ（以下「小児慢性特定疾病児童等デー

タ」）を収集し、小児慢性特定疾病児童等

に係る医学的データベースを構築すること 

 小児慢性特定疾病児童等データベースの構

築および運用に当たっては、個人情報の保

護等に万全を期すこと 

 小児慢性特定疾病に関する調査および研究

に有効活用できる体制に整備するとともに、

指定難病患者データベースと連携すること 

とされた。これに基づき、小児慢性特定疾病児

童等データは、2015（平成 27）年以降の医療意

見書データは、新しく構築されたシステムにて

収集・蓄積されてきた。2020（令和 2）年より

研究利用に限り、小児慢性特定疾病児童等デー

タの提供が開始され、厚生労働省の審査会によ

り使用申請が認められた難病研究班等へ適宜

データ提供されている。 

これまで別々のシステムとして運用されて

きた指定難病患者データベースと小児慢性特

定疾病児童等データベースは、システムが刷新

され一つに統合される予定であり、小児性特定

疾病側の登録システムは、2023（令和 5）年中

の稼動開始が見込まれている。当初は現行シス

テムの登録データを新システムが取り込み、現

研究要旨 

【目的】現行システムが出力した登録データを取り込み、階層構造を再現するとともに登録

データを保持し、再出力ができるリポジトリデータベースのプロトタイプの開発を目的とし

た。 

【方法・結果】現行システムが疾患ごとに出力する XML 形式の階層構造ファイルをインポート

し、階層構造を再現した。tsv 形式の登録データ出力ファイルをインポートし、階層構造を持

つデータとして疾病情報を保持した。二次元配列の tsv 形式データとして、再度疾病情報を出

力できることを確認した。 

【結論】現行登録データは、階層構造をもつキー・バリュー型データとして登録されている。

本研究では、XML形式の階層構造ファイルから階層構造を再現し、json形式のキー・バリュー

型データとして保持できることが確認された。また二次元配列 tsv 形式ファイルとして登録

データを出力できることが確認された。これにより現行登録データをデータ提供する機能が実

装できたことが確認された。今後は実データの取り込みと出力確認、登録データの追加・編集

機能の実装を目指したい。 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

分担研究報告書 
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行システムにて記録されたデータも新システ

ムから提供される予定であったが、新システム

と現行システムとの構造が全く異なることか

ら、新システムが現行登録データ取り込むこと

は断念された。現行システムは、新システム稼

動後は運用が停止されることから、これまでの

登録データの提供に影響を及ぼす可能性がで

てきた。 

本研究は、現行システムの登録データを取

り込みデータ提供が実施でき、また将来的に

は登録システムが出力したデータを取り込み

再構成することで、登録システムの世代を超

えてもシームレスにデータ提供が行えるリポ

ジトリデータベースの開発を目的とした。 

Ｂ．研究方法 

2023（令和 5）年 3 月末現在、小児慢性特定

疾病登録データベースは、公称告示疾病 788（包

括的病名を含めた実質の疾病数は 848疾病）に

達し、それぞれの疾病について新規申請用と継

続申請用の二種類の医療意見書が存在してい

る。また成長ホルモン治療申請用医療意見書が

別途 12種類用意されている状態となっている。

さらに対象疾病の追加等により同一疾病で

あっても医療意見書の版の更新があり、現在 5

つの異なるバージョンが存在している。 

医療意見書は基本情報と疾病情報部分に分

かれており、疾病情報はさらに臨床所見、検査

所見、合併症、経過（治療）のドメインを持ち、

内部の項目は概念ごとにグループ化され、階層

構造を持っている。また各項目は同一の内容で

あれば疾患を越えて横断的に統一されており、

理論上は疾患別の集計だけでなく、疾患横断的

な項目別の集計も可能となっている。各項目は

項目名（キー名）と値（バリュー）の対になっ

ているキー・バリュー型として記録されている。 

医療情報は頻繁にマスタが更新され、項目は

医学的概念ごとにまとまって処理されること

が望まれること、項目数や値が登録開始後に追

加・変更される可能性が高く、固定長データで

はなく可変長データとしての扱いが望ましい

こと等から、実装の前に固定的なスキーマ（項

目の二次元設計図）を必須とするリレーショナ

ルデータベース（RDB）の構造は、医療情報を処

理する上で最適とは言えないと言われている。

このため現行の小児慢性特定疾病児童等デー

タベースは、キー・バリュー型でかつ階層構造

を持つデータをそのまま保持するために、non-

RDB と呼ばれるデータベースに最終的に格納さ

れる設計となっている。 

一方、新しい登録データベースは、開発の容

易さから RDBをベースとする設計に戻っている

が、頻繁なマスタ更新に対応するため、通常の

テーブル構造とは異なる縦持テーブルが採用

された。一般的な横持ちテーブルは、一つのレ

コードについて、全ての項目が横一列に並び全

体像が分かりやすい反面、項目追加などの構造

変化に劇的に弱いという欠点がある。一方、縦

持テーブルの場合は、一つのレコードに一つの

項目（一つのキーとバリューの組み合わせ）し

か持たないため、項目が自由に追加できる利点

がある。しかし項目の全体像がテーブルの中に

は存在しないことになり、横持ちテーブルの際

の 1レコードを再現（ビューを作る）するため

に、大量の処理が必要となる、という欠点もあ

る。次期システムではシミュレーションの結果、

データ規模から縦持テーブルで実装したとし

ても、現実的な時間内で処理できると判断され、

実装されることとなった。しかしデータベース

自体にはデータの階層構造や関連付けを表現

できないことから、別途、データ項目整理票と

呼ばれる項目間のグルーピングや階層構造を

定義する巨大な構造ファイルが必要となって

いる。 

現行データは、最終的には XML 形式で non-

RDB に記録されるが、JSON 形式の中間ファイル

を作成しており、この中間ファイルから記録

データの全出力が予定されている。しかし、現

行登録データの出力した JSON 形式データの新

システムへの取り込みが断念されたことから、

現行システム停止後のデータ提供に対応する

ための新たなリポジトリデータベースの開発

が急務となった。今回のように登録システムは、

周期的に入れ替えが生じる可能性があるため、
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登録システムの世代を超えた登録データの

シームレスな保持が望まれることとなった。リ

ポジトリデータベースの開発に当たっては、 

① 階層構造を維持したデータ保持は可能か 

② 既存の JSON 形式の登録データを取り込み、

データ抽出依頼に対応できるか 

③ 登録システムの構造によらず、異なる登録

システムから登録データを取得・蓄積し、登

録システムの世代を超えてシームレスな

データ抽出を行える実装が可能か 

について検討した。本年度は①の実装に向けて

プロトタイプの作成を行い、試験データを取り

込むことで実データの取得に向けた準備を

行った。 

 

（倫理面の配慮） 

本研究は、個人を特定しない内容を用いて実

施しており、特別な倫理的配慮は必要ないもの

と判断した。 

Ｃ．研究結果 

現行システムは、現在までに大きく 5回デー

タ構造マスタのバージョンが更新されている。

データ構造マスタの更新は、新規追加疾病に併

せて実施される。またマスタ更新が行われた際

に、項目の追加や修正が行われることもある。

このため異なるマスタ間では項目の不一致が

生じる場合がある。とくに 2018 年に新規申請

用と継続申請用に異なる様式が用意され、２疾

患群が追加されたことから、2015年のバージョ

ンと 2018 年以降のバージョンでは、マスタの

構造は大きく異なっている。 

小児慢性特定疾病は、疾患群の下に区分とい

う分類があり、その中に対象疾病が並んでいる

階層構造を持っている。新規に疾病が追加され

る際には、既存の区分の中もしくは新たな区分

が新設され、その中に追加される。新規追加疾

病は既対象疾病の並びの間に挿入されること

が多いため、追加疾病が生じる度に、しばしば

既対象疾病を含めて告示番号がずれることが

多い。データ構造マスタの更新では、告示番号

の変更も追随している。 

現行システムでは、データ構造はデータ項目

整理票と呼ばれるデータ定義が記載された

excel 形式ファイルを登録システムの機能によ

り階層構造を持った XML 形式ファイル（図 1）

に変換して実装されている。この XML形式ファ

イルから、登録システムのデータ入力を行うた

めのブラウザ入力画面（HTML 形式）が定義され

ると同時に、non-RDB データベースの構造定義

にも利用される。本研究では、この XML形式の

ファイルから疾病ごとの階層構造を取得する

こととした。 

また現行システムから二次利用データ用に

出力される登録データのファイルは、1 レコー

ドが１意見書に対応するタブ区切りのテキス

ト（tsv形式）ファイルとなっている（図 2）。

本研究では、この tsv 形式のファイルから１意

見書ごとのレコードを取得することとした。

データ構造マスタが異なると、項目定義が異な

る場合があることから、データ構造マスタの

バージョンごとに同一疾病で最大 5 種類の tsv

形式ファイルが出力されることに対応した。 

この他に現行システムでは、疾患群マスタ

（疾患群のリストに相当）、疾患カテゴリマス

タ（対象疾病の区分のリストに相当）、疾患マ

スタ（対象疾病のリストに相当）、項目名称マ

スタ（ID 化されている項目に対応する項目名の

リスト）などの管理用マスタが存在するため、

それらも取得した（図 3）。各テーブルとその

関連図を図 4 に示す。 

基本情報部分は階層構造なしの JSON 形式

データとして保持し（表 1）、疾病情報に当た

る部分は、XML 形式の階層構造ファイルから取

得した構造を階層あり JSON 形式として保持し

た（表 2）。 

以上を実装したシステム概要を図 5に示した。 

Ｄ．考察 

現行システムは、医療情報の特殊性が考慮さ

れた上で、階層構造を持つ key-value型データ

形式によるデータ保持が最適であると判断さ

れ実装された。階層構造情報と項目情報が定義

されているデータ項目整理票と呼ばれる定義
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書から、XML 形式の階層構造を中間ファイルと

して作成し、ここから入力用画面、登録データ

ベースの構造、紙の医療意見書レイアウトが一

元的に作成できる仕組みとなっている。 

本研究では、出力された XML形式ファイルを

インポートし、データ構造を取得できることを

確認できた。また登録データ二次利用およびシ

ステムデータのバックアップとして出力され

る二次元配列の tsv形式ファイルの疾病データ

をインポートし、取り込んだデータ構造と合わ

せて、JSON形式データとして保持できることが

確認できた。また JSON 形式データとして保持

した疾病データを現行システムと同様に、二次

元配列の tsv 形式ファイルとして、出力できる

ことも確認された。以上から、今回のプロトタ

イプでは予定どおりの実装が行えたと判断さ

れ、現行システムと同様のデータ提供への道筋

ができたと考えられた。 

Ｅ．結論 

現行システムの出力データを構造ファイル

とともに取得することで、階層構造の再現と出

力データの保持を行うことができた。今後は

2023（令和 5）年度中に、現行システムが未だ

稼動している段階で、実データの取り込みおよ

び再出力を行い、現行システムの出力結果と同

様のデータ出力が可能であることを確認する

とともに、現行システム停止後のデータ追加・

編集も念頭において、登録データの編集機能の

実装を目指す予定である。 

Ｆ.研究発表 

論文発表/学会発表 

なし/なし 

G.知的財産権の出願・登録状況（予定を含

む。） 

特許取得/実用新案登録/その他 

なし/なし/なし 
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図 2. 出力データサンプル（tsv）形式 

 

  

図 1. 疾病情報部分の階層構造データ 

図 3. 管理用マスタ例（tsv形式） 
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図 4. テーブル一覧およびテーブル関連図 

 

 

  

表 1. 登録データイメージ（基本情報） 
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表 2. 登録データイメージ（疾病情報） 

図 5. システム概要 
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医療意見書の提出状況に対する COVID-19 の影響に関する検討 

研究分担者：盛一 享德（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室 室長） 

 

Ａ．研究目的 

2019（令和元）年末に中国で発生し、2020

（令和 2）年にパンデミックとなった新型コロ

ナウイルス感染症は、同年 1月 28日にわが国

において感染症法に基づく指定感染症（二類

相当）および検疫法に基づく検疫感染症に指

定され、2月 1日より実施された。2月 27日

に全国小中学校の一斉休校が実施されたが、3

月以降、関東首都圏、関西で感染者の急増が

起こり、4月 7日に 7都府県に対し緊急事態宣

言を発令、4月 16日にはその対象を全国に拡

大した。 

この様な状況の中、新型コロナウイルス感

染症の感染者数の抑制および医療提供体制と

社会機能維持のための外出自粛要請の一環と

して、急を要さない診断書取得等のみの医療

機関受診を回避することを目的として、2020

（令和 2）年 4月 22日に、厚生労働省から全

国の自治体に向けて、「新型コロナウイルス

感染症の影響を踏まえた公費負担医療等の取

扱いについて」の事務連絡が発せられ、全国

研究要旨 

【目的】2020（令和 2）年初めよりわが国でも新型コロナウイルス感染拡大の影響を受けた。

感染拡大抑制および医療提供体制の確保のため、外出自粛要請の一環として、公費負担医療に

おける受給者証の有効期限の延長措置がとられた。この期間の実際の小児慢性特定疾病の申請

状況を、受領された医療意見書の件数の変化から推測することを目的とした。 

【方法】国立成育医療研究センター内に設置されている小児慢性特定疾病医療意見書登録セン

ターが受領した 2020 年度分の医療意見書の実施主体毎の件数を調べ、2020 年度衛生行政報告

例による小児慢性特定疾病医療受給者証所持者数と比較することにより、申請数を推測した。 

【結果】分析可能であった 120実施主体の約６割が、受給者証の有効期限延長措置を実施し、

新規申請のみを受け付けていたと思われた。その多くが 9月前後に一斉更新を行っている実施

主体であった。一方、更新時期が都度更新となっている実施主体では、緊急事態宣言下であっ

ても更新申請を受け付けていた可能性があった。都道府県、指定都市、中核市といった実施主

体種別による差異は認められなかった。 

【結論】新型コロナウイルス感染拡大による緊急事態宣言の有無にかかわらず、更新申請の取

扱が実施主体によって異なっていた可能性があることが分かった。 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

分担研究報告書 
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の公費負担医療等の受給者（令和 2年 3月 1

日から令和 3年 2月 28日までの間に有効期間

が満了する者）を対象に、有効期間の満了日

を原則として 1年間延長する方針がとられ

た。 

この方針により新型コロナウイルス感染症

が拡大していた 2020年から 2021年は、医療

意見書発行や認定審査業務が大幅に減少する

ことが予想されたが、一方で医療機関におけ

る医療意見書等の作成量が著しく減少したわ

けではない、という臨床現場からの報告も散

見されていた。2022年に新型コロナウイルス

感染症の弱毒化を受けたウイルスとの共存の

模索が始まり、一時滞っていた全国実施主体

からの医療意見書の写しの発送が再開され、

2020 年の医療意見書の受領が概ね完了したこ

とから、新型コロナウイルス感染症拡大時期

の医療意見書提出状況の分析が可能となって

きた。 

本研究は、新型コロナウイルス感染拡大が

始まった 2020 年における各実施主体から送付

された医療意見書件数を確認することで、こ

の時期の全国実施主体の状況を把握すること

を目的とした。 

Ｂ．研究方法 

国立成育医療研究センター内に設置されて

いる小児慢性特定疾病医療意見書登録セン

ター（以下、登録センター）が受領した医療意

見書のうち、2020年度分に該当する医療意見書

の受領件数を実施主体ごとに分析した。2020

（令和 2）年度衛生行政報告例による小児慢性

特定疾病医療受給者証所持者数を参考とし、申

請者数の概算を推測した。 

（倫理面の配慮） 

本研究は個人を特定しないデータを用いて

実施しており、特別な倫理的配慮は必要ないも

のと判断した。 

Ｃ．研究結果 

2022 年度に登録センターが受領した医療意

見書の写しのうち、2020年度の申請と判断でき

る情報が取得できた 123実施主体を検討の対象

とした（2020年度全実施主体数 130の 94.6%）。

なお 2020 年度から新たに実施主体となった江

戸川区、世田谷区、荒川区については、衛生行

政報告例では個別の集計がされていなかった

ため、本検討では東京都の中に含めて検討した

ため、検討実施主体数は 120 となった。 

表 1に実施主体ごとの提出医療意見書件数を

1 年間分に換算し、これを申請者数とみなした

概算の衛生行政報告例における小児慢性特定

疾病医療受給者証所持者数に対する割合を示

した。受給者証所持者数に対する割合が 35%未

満である区分であったものが、全体の 6 割で

あった。実施主体の種別ごとでは、都道府県が

最も 35%未満である割合が高く、7 割弱となっ

ていた。一方で、受給者証所持者数に対する割

合が60%以上であった実施主体も3割あった（表

2）。 

受給者証の更新時期から見た場合、9 月前後

での一斉更新の実施主体が最も多く、これらは

受給者証所持者数に対する割合が 35%未満の区

分であるものが 7 割以上を占めていた。一方、

都度更新（初回申請日や誕生日などで更新）や

年度末更新の実施主体の場合は、受給者証所持

者数に対する割合が 6割以上の区分であるもの

が 5 割以上であった（表 3）。 

Ｄ．考察 

これまでの医療意見書の登録状況から、全体

の 2－3 割程度が新規申請であり、残りのほと

んどが継続申請であることが分かっている。

2020 年は事務連絡により、受給者証の有効期限

が更新手続きなしに 1年間延長してもよいとい

う事務連絡が発せられたが、継続症例が全て受

給者証の有効期限の延長対象となった場合、理

論上は、申請手続きが必要となるのは新規申請

だけある。このため受給者証所持者数の 3割前

後の申請数しか無い場合は、継続症例はほとん

ど受給者証の有効期限の延長が実施され、新規

申請者のみ医療意見書の提出が行われたと予

想された。この様な対応がとられたと考えられ

た実施主体は、検討対象 120 実施主体のうち、
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72 実施主体（60.0%）であり、残り 4 割の実施

主体では、継続申請者も一部または全部が更新

申請を行っていたと推察された。 

継続申請者にも更新申請が行われた実施主

体を見ると、北海道や東京都など初期より緊急

事態宣言が発令されていた地域であっても、更

新時期が都度更新である場合は、通常どおりに

更新申請を受けていた可能性があった。また一

斉更新であっても年度末更新の実施主体では、

通常どおりの更新申請を行っていた実施主体

が多い可能性があった。6 月から 8 月にかけて

は、一部の地域で緊急事態宣言が延長されたり

対象地域が拡大されたりしていた時期である

ことから、9月に一斉更新となる実施主体では、

更新業務を見送り事務連絡どおりの運用とし

たと思われた。一方で、北海道や東京都、京都

府や沖縄など、緊急事態宣言が続いていた地域

であっても、更新申請を行っていた可能性があ

る地域があることから、居住地による対応の差

異が、患者・家族に影響を及ぼしたどうかを検

討する必要があると思われた。 

Ｅ．結論 

本研究により、緊急事態宣言下における実施

主体の対応に地域差がある可能性が示唆され

た。新型コロナウイルス感染症の影響が続いた

2021 年度の状況について、医療意見書の受領が

進み次第、引き続き検討を行いたい。 

Ｆ.研究発表 

論文発表/学会発表 

なし/なし 

G.知的財産権の出願・登録状況（予定を含

む。） 

特許取得/実用新案登録/その他 

なし/なし/なし 
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表 1. 実施主体別の医療意見書受領割合（2020年度分） 

種別 実施主体 
受給者証 

所持者数※1 

衛生行政 

報告例比※2 

区分 

(1:35%未満、2:40-60%、

3:60%以上) 

更新時期 

都道府県 北海道 2,015  76% 3 都度 

都道府県 青森県 706  22% 1 9 月末 

都道府県 岩手県 1,151  29% 1 9 月末 

都道府県 宮城県 1,320  28% 1 9 月末 

都道府県 秋田県 591  8% 1 9 月末 

都道府県 山形県 674  21% 1 10 月末 

都道府県 福島県 584  21% 1 9 月末 

都道府県 茨城県 2,068  79% 3 都度 

都道府県 栃木県 1,538  13% 1 3 月末 

都道府県 群馬県 1,019  21% 1 9 月末 

都道府県 埼玉県 4,401  13% 1 9 月末 

都道府県 千葉県 3,143  29% 1 9 月末 

都道府県 東京都 9,254  72% 3 都度 

都道府県 神奈川県 2,020  24% 1 9 月末 

都道府県 新潟県 1,133  24% 1 8 月末 

都道府県 富山県 512  >95% 3 9 月末 

都道府県 石川県 665  13% 1 9 月末 

都道府県 福井県 552  17% 1 8 月末 

都道府県 山梨県 505  20% 1 12 月末 

都道府県 長野県 1,798  13% 1 12 月末 

都道府県 岐阜県 1,187  34% 1 9 月末 

都道府県 静岡県 1,544  16% 1 9 月末 

都道府県 愛知県 3,611  30% 1 3 月末 

都道府県 三重県 1,984  15% 1 9 月末 

都道府県 滋賀県 1,449  7% 1 9 月末 

都道府県 京都府 1,317  91% 3 3 月末 

都道府県 大阪府 3,093  24% 1 都度 

都道府県 兵庫県※3 1,752  
 

 9 月末 

都道府県 奈良県 1,549  12% 1 3 月末 

都道府県 和歌山県 524  >95% 3 都度 

都道府県 鳥取県 396  28% 1 8 月末 

都道府県 島根県 523  82% 3 8 月末 

都道府県 岡山県 559  91% 3 12 月末 

都道府県 広島県 1,132  >95% 3 12 月末 

都道府県 山口県 1,372  64% 3 9 月末 

都道府県 徳島県 404  13% 1 9 月末 

都道府県 香川県 447  57% 2 7 月末 
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種別 実施主体 
受給者証 

所持者数※1 

衛生行政 

報告例比※2 

区分 

(1:35%未満、2:40-60%、

3:60%以上) 

更新時期 

都道府県 愛媛県 793  11% 1 9 月末 

都道府県 高知県 286  15% 1 9 月末 

都道府県 福岡県 2,134  44% 2 12 月末 

都道府県 佐賀県 1,065  86% 3 9 月末 

都道府県 長崎県 870  19% 1 7 月末 

都道府県 熊本県 1,089  30% 1 9 月末 

都道府県 大分県 656  17% 1 8 月末 

都道府県 宮崎県 1,007  >95% 3 7 月末 

都道府県 鹿児島県 1,488  31% 1 9 月末 

都道府県 沖縄県 2,491  >95% 3 7 月末 

指定都市 札幌市 2,022  >95% 3 都度 

指定都市 仙台市 1,495  >95% 3 9 月末 

指定都市 さいたま市 1,284  30% 1 9 月末 

指定都市 千葉市 670  21% 1 9 月末 

指定都市 横浜市 3,127  35% 1 都度 

指定都市 川崎市 1,442  34% 1 9 月末 

指定都市 相模原市 591  18% 1 9 月末 

指定都市 新潟市 625  15% 1 8 月末 

指定都市 静岡市 625  >95% 3 3 月末 

指定都市 浜松市 817  >95% 3 9 月末 

指定都市 名古屋市 1,695  >95% 3 3 月末 

指定都市 京都市 1,428  85% 3 3 月末 

指定都市 大阪市 2,454  31% 1 都度 

指定都市 堺市※3 1,038  
 

 都度 

指定都市 神戸市 1,197  43% 2 9 月末 

指定都市 岡山市 875  14% 1 12 月末 

指定都市 広島市 1,791  29% 1 12 月末 

指定都市 北九州市 814  39% 2 9 月末 

指定都市 福岡市 1,812  >95% 3 3 月末 

指定都市 熊本市 986  16% 1 9 月末 

中核市 旭川市 284  56% 2 都度 

中核市 函館市 146  >95% 3 9 月末 

中核市 青森市 299  12% 1 9 月末 

中核市 八戸市 255  25% 1 9 月末 

中核市 盛岡市 403  65% 3 9 月末 

中核市 秋田市 390  44% 2 9 月末 

中核市 山形市 227  16% 1 10 月末 

中核市 郡山市 269  86% 3 9 月末 
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種別 実施主体 
受給者証 

所持者数※1 

衛生行政 

報告例比※2 

区分 

(1:35%未満、2:40-60%、

3:60%以上) 

更新時期 

中核市 いわき市 355  7% 1 8 月末 

中核市 福島市 239  20% 1 9 月末 

中核市 水戸市※3 269  70%  都度 

中核市 宇都宮市 591  >95% 3 3 月末 

中核市 前橋市 304  13% 1 9 月末 

中核市 高崎市 373  60% 3 9 月末 

中核市 川越市 388  17% 1 9 月末 

中核市 越谷市 299  13% 1 9 月末 

中核市 川口市 523  25% 1 9 月末 

中核市 船橋市 628  19% 1 9 月末 

中核市 柏市 461  26% 1 9 月末 

中核市 八王子市 455  91% 3 都度 

中核市 横須賀市 280  29% 1 9 月末 

中核市 富山市 323  26% 1 9 月末 

中核市 金沢市 424  13% 1 9 月末 

中核市 福井市 233  10% 1 8 月末 

中核市 甲府市 132  26% 1 12 月末 

中核市 長野市 356  14% 1 12 月末 

中核市 岐阜市 328  >95% 3 9 月末 

中核市 豊田市※3 388  
 

 3 月末 

中核市 豊橋市 360  >95% 3 3 月末 

中核市 岡崎市 399  >95% 3 3 月末 

中核市 大津市 403  27% 1 9 月末 

中核市 高槻市 413  62% 3 都度 

中核市 東大阪市 447  73% 3 都度 

中核市 豊中市 451  26% 1 都度 

中核市 枚方市 475  37% 2 都度 

中核市 八尾市 301  76% 3 都度 

中核市 寝屋川市 191  68% 3 都度 

中核市 吹田市※3 481  23%  都度 

中核市 姫路市 370  52% 2 9 月末 

中核市 西宮市 512  34% 1 9 月末 

中核市 尼崎市 521  43% 2 9 月末 

中核市 明石市 219  19% 1 9 月末 

中核市 奈良市 454  >95% 3 3 月末 

中核市 和歌山市 426  >95% 3 都度 

中核市 倉敷市※3 525  
 

 12 月末 

中核市 福山市 705  63% 3 12 月末 
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種別 実施主体 
受給者証 

所持者数※1 

衛生行政 

報告例比※2 

区分 

(1:35%未満、2:40-60%、

3:60%以上) 

更新時期 

中核市 呉市 251  39% 1 都度 

中核市 鳥取市 196  15% 1 8 月末 

中核市 松江市 272  23% 1 9 月末 

中核市 下関市 280  13% 1 12 月末 

中核市 高松市 387  11% 1 7 月末 

中核市 松山市 562  11% 1 9 月末 

中核市 高知市 381  13% 1 9 月末 

中核市 久留米市 272  >95% 3 12 月末 

中核市 長崎市 452  20% 1 都度 

中核市 佐世保市 335  42% 2 7 月末 

中核市 大分市 622  17% 1 9 月末 

中核市 宮崎市 751  14% 1 7 月末 

中核市 鹿児島市※3 985  
 

 9 月末 

中核市 那覇市 642  >95% 3 7 月末 

※1. 令和 2 年度衛生行政報告例における小児慢性特定疾病医療受給者証所持者数を実施主体別に再計算し

たもの 

※2. 1 年分の医療意見書件数の概算を取得できた実施主体について、医療意見書件数を申請人数とみなし、

衛生行政報告例の受給者証所持者数で除して計算した割合 

※3. 医療意見書の受領状況によっては、2020 年度のみの医療意見書件数の概算算出が難しい場合があっ

た。概算が算出できなかった実施主体については、本表では空欄とした。 

※4. 実施主体のうち江戸川区、世田谷区、荒川区については、2020（令和 2）年度から実施主体となった。

2020 年度衛生行政報告例では個別の集計とはなっていなかったことから、これら 3 区は東京都に加え

て概算を算出した。 
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表 2. 受給者証所持者数に対する提出された医療意見書件数の割合の比較 

実施主体 

受給者証所持者数に対する提出医療意見書件数の割合 

合計 1)新規申請のみ 

（35%未満） 

2)およそ半数 

(35%以上 60%未満) 

3)通常時と類似 

(60%以上) 

都道府県 31 2 13 46 

 (67.4%) (4.3%) (28.3%) (32.6%) 

指定都市 10 2 7 19 

 (52.6%) (10.5%) (36.8%) (47.4%) 

中核市 31 6 18 55 

 (56.4%) (10.9%) (32.7%) (43.6%) 

全体 72 10 38 120 

 (60.0%) (8.3%) (31.7%)  

※ 1 年分の医療意見書件数の概算を取得できた実施主体について、医療意見書件数を申請人数とみなし、

衛生行政報告例の受給者証所持者数で除して計算した割合 

※ これまでの登録状況から登録件数のおよそ 2－3 割が新規申請であると推察されている。「1)新規申請

のみ」は医療意見書件数の概算から、おおよそ新規申請のみであると思われた件数 

※ 実施主体別の割合には統計学的な有意差は無かった（Fischer’s exact test P = 0.622） 

 

 

表 3. 受給者証所持者数に対する提出された医療意見書の件数の割合と更新時期との比較 

実施主体 

受給者証所持者数に対する提出医療意見書件数の割合 

1)新規申請のみ 

（35%未満） 

2)およそ半数 

(35%以上 60%未満) 

3)通常時と類似 

(60%以上) 

都度 6 2 11 

7 月末 3 2 3 

8 月末 8 0 1 

9 月末 43 5 10 

10 月末 2 0 0 

12 月末 7 1 4 

3 月末 3 0 9 

合計 72 10 38 
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移行期支援・自立支援に関する検討 

-移行期医療支援センターの設置促進に向けた実態と課題の把握に関する検討- 
 
研究分担者 檜垣 高史 愛媛大学大学院 地域小児・周産期学講座 教授 
研究協力者 落合 亮太 横浜市立大学 大学院医学研究科看護学専攻・准教授 
  掛江 直子 国立研究開発法人国立成育医療研究センター・ 

研究開発監理部 生命倫理研究室・室長 
  西牧 謙吾 国立障害者リハビリテーションセンター・病院長  

発達障害情報・支援センター長 
主任研究者 笠原 群生 国立成育医療研究センター 病院・病院長 

研究要旨 

【目的】移行期医療支援センターの設置の実態と課題の把握し、設置促進に向けた検討を行う。 
【対象と方法】移行期医療支援センターが設置されている７自治体を対象に、移行期医療支援セン

ターの設置状況について、問題点や課題などについて分析する。 
【結果】移行期医療支援センターの設置自治体は、令和４年度において、東京都、埼玉県、神奈川

県、千葉県、長野県、静岡県、大阪府であり、他の自治体への設置は進んでいない状況であった。移

行期医療支援センターの設置場所は、小児病院または小児医療センターが４施設で、大学病院が２

施設、国立病院機構が１施設で、小児部門が４施設、成人部門が３施設であった。センターの責任

者の専門分野は、循環器科３（小児循環器１、小児心臓血管外科１、循環器内科１）、代謝内分泌科

２、神経科２（小児神経１、神経内科１）であった。小児と成人の医療施設の連携は、子ども病院

（小児医療センター）と総合医療施設（大学病院１、総合病院３、関連施設群１）のパターンと、大

学病院内（小児診療科と成人診療科）１、難病相談支援センター機能を持つ施設１であった。 
【結論】移行期医療体制構築において、既存および新規の移行期医療支援センターに対して、「小児

慢性特定疾病児童等の自立支援に資する研究」班と協力し、調査・分析を進めていく必要がある。 
今後の検討課題として、１ 移行期医療支援センターを小児科側または成人診療科側に設置した

場合のメリットとデメリットについて、２ 移行支援の実績について、３ 対象疾患・領域を広げ

ていくための方策について、４ 移行支援コーディネーターと小慢自立支援員との連携について、 

５ 連携先について、６ 小児慢性特定疾病児童等自立支援事業と連携について、７ 移行期医療

支援センターの運営において苦労している点、困っている点についてなどの具体的な情報収集が必

要であることが示された。また、各専門分野(サブスペシャリティ)別の移行医療については、それ

ぞれの特性や方針の違いがあるため、１ 各学会のガイドラインや提言の内容調査、２ 各学会移

行医療委員会に対するアンケートなどによる調査の必要性について ３小慢自立支援員との連携が

可能な点も、今後の検討課題とした。 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

分担研究報告書 
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Ａ．研究目的 

移行期医療支援において、厚生労働省より

「都道府県における小児慢性特定疾病の患者

に対する移行期医療支援体制の構築に係るガ

イド」（出典：厚生労働省ホームページ 

https://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-

10601000-Daijinkanboukouseikagakuka-

Kouseikagakuka/0000191414.pdf）が示され、

移行期医療を総合的に支援する機能（移行期

医療支援センター）を各都道府県で１つ以上

確保することになった。（平成 29年 10月 25

日）しかし、移行期医療支援センターの配置

が進んでいないのが現状である。 

そこで本分担研究では、移行期医療支援セ

ンター設置におけるポイント、および今後の

運営における検討課題を抽出するために、移

行期医療支援センターが設置されている自治

体などの調査を行う。 

各地域の実情に合わせた、移行期医療支援

体制を構築していく際の基礎資料となりうる

ものである。 

Ｂ．研究方法 

１ 研究デザイン 

 聞き取り調査を主とした調査研究である。 

２ 調査対象 

 対象は令和４年度において、移行期医療支援

センターが設置されている７自治体を対象と

した。 

３ 調査方法 

 移行期医療支援センターの担当者に電話に

よる聞き取り調査を行った内容を分析した。 

４ 調査内容 

移行期医療支援センターの設置状況につい

て、自治体の窓口、設置場所、設置診療科（小

児診療科／成人診療科）、専門分野、連携のパ

ターン、などである。 

５ 今後検討すべき課題などを抽出した。 

６ 「小児慢性特定疾病児童等の自立支援に資す

る研究」班と必要に応じて協力し手研究を行う。 

７ 倫理面への配慮 

 本研究の調査においては、個人情報は含まな

い。 

Ｃ．研究結果 

１．設置場所（業務委託先）と自治体の窓口 

調査施行時点（令和４年度）における移行期

医療支援センター設置自治体は、東京都、埼玉

県、神奈川県、千葉県、長野県、静岡県、大阪

府の７自治体であり、他の自治体では未設置で

あった。 

設置されている７自治体では、小児病院また

は小児医療センターが４施設で、大学病院が２

施設、国立病院機構が１施設であった。神奈川

県では、国立病院機構箱根病院と連携してかな

がわ県民センターに窓口が設置されている。 

設置診療科については、小児診療科または部

門に設置されている自治体が４自治体、成人診

療科または部門が３自治体であった。 

 

2．移行期医療支援センターの責任者の専門分

野 

移行期医療支援センターの責任者の専門分

野は、循環器科３（小児循環器１、小児心臓血

管外科１、循環器内科１）、２代謝内分泌科」２、

神経科２（小児神経１、神経内科１）であった。

神経科のうちの１施設は、センター立ち上げ時

には、血液科であったが、後に神経科に交代し

た。循環器分野が最多であった。ついで神経、

代謝内分泌、血液分野であった。 

 

3．連携病院と連携のパターン 

小児と成人の医療施設の連携は、子ども病院

（小児医療センター）と総合医療施設（大学病

院１、総合病院３、関連施設群１）のパターン

https://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10601000-Daijinkanboukouseikagakuka-Kouseikagakuka/0000191414.pdf
https://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10601000-Daijinkanboukouseikagakuka-Kouseikagakuka/0000191414.pdf
https://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10601000-Daijinkanboukouseikagakuka-Kouseikagakuka/0000191414.pdf
https://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10601000-Daijinkanboukouseikagakuka-Kouseikagakuka/0000191414.pdf
https://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10601000-Daijinkanboukouseikagakuka-Kouseikagakuka/0000191414.pdf
https://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10601000-Daijinkanboukouseikagakuka-Kouseikagakuka/0000191414.pdf
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と、大学病院内（小児診療科と成人診療科）１、

難病相談支援センター機能を持つ施設主導１、

であった。 

Ｄ．考察 

移行期医療支援センターの責任者の専門分

野は、循環器分野が最も多かった。循環器分野で

は、日本成人先天性心疾患学会があり専門医制度を

有しており本分野において先行しており、移行期医

療支援センター構築モデルとなりうる。（図１参照）   

また、血液・がんの分野でも、キャリーオーバーと

して長期フォローアップへの取り組みが早くから行

われているなど、サブスペシャリティの専門分野に

おいての特徴が反映されているものと思われた。 

設置においては、自治体や地域の事情に合わせて検

討する必要があるが、参考にされるべき結果である

と思われた。 

連携病院と連携のパターンについては、子ど

も病院などの小児専門の医療施設と、同一施設

内に小児期診療科と成人期診療科を有する総

合病院とでは、移行期医療体制を構築する方法

は異なることが改めて示された。参考になる取

り組みモデルになると思われた。 

 

今後の検討課題として、 

1. 移行期医療支援センター(既存＋新規)に調

査 

 移行医療センターは小児科側と成人診

療科側のどちら側に置く方がメリット

が大きいと思われるか？ 

 これまでの移行支援の実績は？ 

 現在の主な対象疾患・領域は？他の分野

にどう拡げていくのか？ 

 移行支援コーディネーターと小慢自立

支援員との連携はあるか？ 

 連携先をある程度施設限定して始める

方が良いか？広くどこでも対象にする

方が良いか？ 

 小慢自立支援事業と連携して欲しい点

は？ 

 苦労している点、困っている点は？ 

 

2. 各専門分野(サブスペシャリティ)別の移行

医療の方針の違い 

 各学会のガイドラインの内容調査 

 各学会移行医療委員会に対するアン

ケート調査 

 小慢自立支援事業との連携が可能な点 

Ｅ．結論 

移行期医療体制構築において、自治体や地域

によって事情が異なるため、関連する研究班、

関連する学会などとも連携して、さらに調査・

分析を進めて、疾病や地域に合ったシステムや

在り方を示していく必要があると思われた。 

 

Ｆ．研究発表 

1. 論文発表 

先天性心疾患領域に携わる医師が移行期医療支

援センターに期待する機能  

秋山 直美, 落合 亮太, 三谷 義英, 八尾 厚史, 

檜垣 高史, 水野 篤, 丹羽 公一郎, 白石 公 

日本成人先天性心疾患学会雑誌 2022 日本成人

先天性心疾患学会雑誌 第 11巻 第 2号 15～23 

 

檜垣高史、赤澤祐介、小野恵子（2022） 

特集：小児医療、移行医療への公的支援――制度

の概念と具体的な運用 5「障害年金」 

金原出版『小児科』 Vol 63, No.5; 509-518. 

2022 

 

檜垣高史、三平元、落合亮太（2022） 

特集「小児医療の最先端」  

「慢性疾患を持つ子どもの自立支援」――早期介

入と多職種・多領域・専門職の連携 

https://researchmap.jp/ena8/published_papers/35918950
https://researchmap.jp/ena8/published_papers/35918950
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医歯薬出版・週刊『医学のあゆみ』 2022; 282巻

5号 2022年 7月 30 日（第５土曜特集） 

 

Sekine S, Ochiai R, Kobayashi k, Higaki T

（2022） 

Development of the Japanese version of the 

Health Literacy and Resiliency Scale for 

Youth (HLRS-Y), An Assessment Tool for Young 

Adult with Chronic Diseases 

Frontiers in Pediatrics 2022 in press 

 

三谷義英、安河内聰、白石公、赤木禎治、八尾厚

史、落合亮太、坂本喜三郎、吉村直樹、岩永史郎、

吉松淳、檜垣高史、賀藤均、新家俊郎、赤阪隆史

（2022） 

先天性心疾患の成人への移行医療に関する提言

（第３版） 

先天性心疾患の移行医療に関する横断的検討委

員会（８学会合同：日本循環器学会・日本心臓病

学会・日本小児循環器学会・日本成人先天性心疾

患学会・日本胸部外科学会・日本心臓血管外科学

会・日本心エコー図学会・日本産科婦人科学会）、

2022年 4月 26日 

https://www.j-circ.or.jp/cms/wp-

content/uploads/2022/04/ACHD_Transition_Tei

gen_rev3_20220426.pdf 

 

2. 学会発表 

落合 亮太、秋山 直美、檜垣 高史（2022） 

パネルディスカッション「移行期医療」 

移行期医療支援センターの設置状況と期待さ

れる役割 

第 58回 日本小児循環器学会学術集会 7月、北

海道 

 

檜垣高史（2022） 

小児慢性特定疾病児童等自立支援事業の事例紹

介 

～慢性疾患・難病をのりこえていく子どもたちの

ために～ 

令和 4（2022）年度小児慢性特定疾病児童等支援

者養成事業（厚生労働省：国立成育医療研究セン

ター、難病の子ども支援全国ネットワーク） 

第 12回 自立支援員研修会 2022、9月、国立成育

医療研究センター（オンライン） 

 

檜垣高史 （2022） 

思春期・移行期の先天性心疾患の諸問題 

就学・就労等の社会問題 

日本小児循環器学会 第 13回教育セミナー アド

バンスコース 2月 （WEB開催） 

 

檜垣高史 （2022） 

教育セッション Ⅲ-2 一般病院・医院で診る成人

先天性心疾患 

なぜ、いま一般病院・医院で成人先天性心疾患を

診る必要があるのか？ 

第 86回日本循環器学会学術集会 3月、岡山（WEB

開催） 

 

檜垣高史（2023） 

慢性疾患を乗り越えていく子どもたちのために

わたしたちができること「研究班全体の説明」 

2022（令和 4）年度 厚生労働科学研究費補助金 

難治性疾患等政策研究事業（研究代表者） 小児慢

性特定疾病児童等自立支援に資する研究（檜垣班）

成果報告会 ２月 Hybrid開催 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を

含む。） 

1. 特許情報 

なし 

2. 実用新案登録 

なし 

  

https://www.j-circ.or.jp/cms/wp-content/uploads/2022/04/ACHD_Transition_Teigen_rev3_20220426.pdf
https://www.j-circ.or.jp/cms/wp-content/uploads/2022/04/ACHD_Transition_Teigen_rev3_20220426.pdf
https://www.j-circ.or.jp/cms/wp-content/uploads/2022/04/ACHD_Transition_Teigen_rev3_20220426.pdf
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図１ 成人先天性心疾患診療体制を取り巻くしくみ 

 

 

図（参考） 移行期医療支援センターの設置状況 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

令和２年度 成育医療からみた小児慢性特定疾病対策の在り方に関する研究「賀藤班」 

檜垣ら、令和２年度 小児慢性特定疾病児童等自立支援事業の発展に資する研究「檜垣班」 
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障害福祉関連施策・制度に関する患者視点での整理 

－ウェブコンテンツ作成の試み－ 

研究分担者 落合 亮太（横浜市立大学 学術院医学群医学研究科看護学専攻 准教授） 

研究分担者 盛一 享德（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室 室長） 

研究目的 

小児慢性特定疾病対策は、令和 3年度末の時

点で 16 疾患群 788 告示疾病が対象となってい

る。また指定難病となっている疾病については、

小児慢性特定疾病の対象年齢から外れる成人

以降についても、医療費助成等が受給できる可

能性が広がっている。小児慢性特定疾病に関し

ては小児慢性特定疾病情報センター、難病に関

しては難病情報センターを中心に患者・家族向

けの情報が公開され、その他の制度に関しても

関連機関や自治体などにより情報提供がなさ

れている。しかし、各情報は主に、制度別に整

理されており、かつ正確性を期すゆえに情報粒

度が高くなる傾向にあり、医学用語や行政用語

に不慣れな一般国民、患者・家族にとっては、

複数の制度の関係性が理解しづらいという課

題がある。またとくに小児においては、市区町

村が独自に実施する制度も複数存在すること

から、各制度を有効に利用してもらうためには、

患者目線で情報整理する必要があると思われ

る。また、患者目線での情報整理を通して、医

療および障害・福祉の横断的な制度・施策の重

複や不足を明らかにすることも重要である。 

われわれはこれまで、ウェブサイトにアン

ケートサイトのような実装を施し、患者自身の

置かれた状況を選択すると、利用できる可能性

のある制度一覧を表示する分岐型情報提供

ページを作成した。本研究では、患者・家族に

適正な制度の利活用を促すため、この分岐型情

研究要旨 

小児慢性特定疾病児童等は、複数の医療費助成制度や障害福祉制度を利用できる可能性が

あるが、制度横断的に情報を集めることは難しい。われわれは以前、患者の状態に応じ利用可

能な施策を選択できるフローチャートを作成し、これに基づき患者が置かれた状況を選択す

ることにより、利用できる可能性のある制度を判定し一覧表示するアンケート形式サイトを

作成した。本研究ではこのサイトと連携しつつ、患者により詳細な情報を提供するためのウェ

ブコンテンツ案を作成した。また、同内容の一部を関連の厚労科研難治性疾患政策研究事業お

よび日本小児循環器学会関連委員会の協力を得ながら、同研究班・学会が作成中であった先天

性心疾患患者・家族向けウェブサイトに還元・反映させ公開した。作成したウェブコンテンツ

案が小慢全体を網羅しているかを確認のうえ、前述のアンケー形式サイトと連動させ、患者・

家族が施策にたどり着く手助けとすることが期待される。 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金(難治性疾患政策研究事業) 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

分担研究報告書 
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報提供ページを補足する患者・家族視点のウェ

ブコンテンツを作成することを目的とした。 

Ｂ．研究方法 

厚労科研難治性疾患政策研究事業「先天性心

疾患を主体とする小児期発症の心血管難治性

疾患の救命率の向上と生涯にわたる QOL改善の

ための総合的研究」（研究代表者 大内秀雄）研

究班、日本小児循環器学会関連委員会の協力を

得ながら、年代別に利用可能な制度の概説（申

請方法、手続き窓口、成人移行時の注意点を含

む）に関するウェブコンテンツを作成した。 

 

（倫理面の配慮） 

本研究は、個人を特定しない内容を用いて実

施しており、特別な倫理的配慮は必要ないもの

と判断した。 

Ｃ．研究結果 

医療費助成制度に関して「公的医療保険制度」

「小児慢性特定疾病医療費助成制度」「自立支

援医療（育成医療）」「乳幼児・こども医療費

助成制度」「重度心身障害児（者）医療費助成

制度」を解説するウェブコンテンツ案を作成し

た。解説では、自己負担額軽減の実例、国の制

度から利用する原則、20歳以降は小児慢性特定

疾病医療費助成制度が使用できなくなるため、

「難病に対する医療給付」や「重度心身障害児

（者）医療費助成制度」の移行が必要となり事

前の準備が必要であることなどを、平易に解説

した。さらに同内容を日本小児循環器学会関連

委員会の協力を得ながら、同研究班・学会が作

成中であった先天性心疾患患者・家族向けウェ

ブサイトに還元・反映させ、公開した（図 1-3）。 

Ｄ．考察 

専門用語が多く、かつ制度が複雑なために理

解が難しい制度利用に関して、患者・家族視点

のウェブコンテンツ案を作成した。その内容の

一部は先天性心疾患患者・家族向けウェブサイ

トに反映された。今後は、今回作成したウェブ

コンテンツが小慢全体を網羅しているかを確

認するために、専門家による情報の正確性、主

要な制度の網羅性（comprehensiveness）、患者・

家族による理解可能性（comprehensibility）の

確認が必要である。また、医療費助成制度に加

え、就学・就労支援に関する制度や各種福祉制

度に関するコンテンツの作成も必要である。さ

らに、現在、前述の先天性心疾患患者・家族向

けウェブサイトに関して、流入経路や検索キー

ワードなどのアクセス解析を実施している。こ

れらの結果を踏まえ、本研究で作成するウェブ

コンテンツに関しても、提供すべき情報の重点

化・焦点化を進める必要がある。 

我々はこれまで、利用者の置かれた状況に合

致する選択肢を選ぶと、利用できる可能性のあ

る医療や障害福祉の施策・制度が提示されるア

ンケート形式のサイトの構築を行ってきた。こ

のサイトと今回作成したコンテンツを連動さ

せることで、制度の存在の認知が可能となるこ

とから、患者・家族が施策にたどり着くよい手

助けになることが期待される。 

Ｅ．研究発表 

なし 

Ｆ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含む。） 

特許取得/実用新案登録/その他 

なし/なし/なし 
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図 1 患者・家族にとってわかりやすい冒頭のまとめ記事 
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図 2 一覧性の高い制度のまとめ 
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図 3 成人移行時を含めた制度利用方法 
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医療費助成・所得保障制度の解説 

 

1. 主な医療費助成制度 

 

小児慢性特定疾病を有する方が利用できる代表的な医療費助成制度は、以下の 5つです。 

1. 公的医療保険制度 

2. 小児慢性特定疾病医療費助成制度 

3. 自立支援医療（育成医療） 

4. 乳幼児・こども医療費助成制度 

5. 重度心身障害児（者）医療費助成制度 

このうち、1-3は国の制度、4-5はお住まいの市区町村の自治体が実施する制度です。基

本的に、まず国の制度から利用し、次に自治体の制度を利用します。 

以下、各医療費助成制度の解説を記載しています。お子様の状況に応じて利用できる医

療費助成制度の組み合わせが異なるため、一度、病院のソーシャルワーカーに相談するこ

とをおすすめします。 

 

1 公的医療保険制度 

国が実施している公的医療保険制度には大きく、健康保険と高額療養費制度があります。 

 

・健康保険 

国民すべてが利用できる、国が実施する医療費助成制度です。利用のための手続きは不

要です。6 歳未満のお子さんは医療費の 2 割が自己負担、6 歳から 70 歳までは 3 割が自己

負担となります。 

 

・高額療養費制度 

医療費の月額自己負担額が大きくなった場合に、その負担を軽減する制度です。利用す

るためには各医療機関での申請が必要です。この制度を利用することで、医療費自己負担

額を約 8万円前後/月に減額できます。（自己負担額は病状や所得によって異なります。） 

 

2 小児慢性特定疾病医療費助成制度 

小児慢性特定疾病(以下、小慢とする)医療費助成制度は国が実施する医療費助成制度で

す。お子さんが小慢に該当する場合に利用できます。利用するためには 1 年毎の申請手続

きが必要です。 

対象年齢は 18歳到達時点まで、手続きをすれば 20歳未満まで延長可能です。 
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この制度を利用することで、入院・外来でかかった医療費自己負担額を月額 0円〜1万 5

千円まで減額できます（※自己負担額は病状や所得によって異なります）。入院時の食事代

の自己負担額も半額になります。 

 

・小慢医療費助成制度の申請に必要な書類 

小慢医療意見書、他必要書類(小慢医療費支給認定申請書、住民票、市町村民税(非)課税

証明書などの課税状況を確認できる書類、健康保険証の写し、医療意見書の研究利用につ

いての同意書など) 

※必要書類の詳細については各市区町村申請窓口へ、申請方法の詳細については主治医ま

たは病院のソーシャルワーカーへご相談ください。 

 

3 自立支援医療 

自立支援医療は、国が行う公的医療助成制度です。障害の程度を軽くしたり、取り除い

たり、障害の進行を防いだりする医療費の、本人負担の一部を給付します。利用するため

には市町村で申請が必要です。対象者は育成医療、更生医療、精神通院医療に大別されて

います。 

 

・育成医療 

対象者は特定の障害を持つ児童で、治療効果の期待できる 18歳未満の人、又は、障害に

関わる医療を行わないと将来障害を残すと認められる疾患のある児童です。 

自己負担額は原則 1 割となります(所得制限あり)。入院時の食事療養費又は生活療養費

は原則自己負担です。 

 

・更生医療 

対象者は身体障害者手帳を持っている 18歳以上の方です。都道府県により指定された医

療機関でのみ利用する事が出来ます。 

※手術等を受ける場合等、小慢医療助成制度を申請していれば、自立支援医療（育成医療）

を申請しなくても自己負担額の十分な減額が図れる事が多いです。 

 

4 乳幼児・こども医療費助成制度 

乳幼児・こども医療費助成制度は、各自治体が行う医療助成制度です。利用するために

は市町村で申請が必要です。各自治体によって対象年齢、対象となる世帯の所得が異なり

ますが、この制度を利用することで一定の年齢以下の子供の医療費をほぼ無料まで軽減で

きます。 

 

5 重度心身障害児（者）医療費助成制度 
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重度心身障害児(者)医療助成制度は、障害がある方とそのご家族の経済的負担を軽減す

るため、入院・通院した際の医療費の一部を自治体が助成する制度です。食事代は助成対

象外です。各市区町村窓口で申請が必要です。 

対象者は、身体障害者手帳の交付を受けている方、療育手帳の交付を受けている方、特

別児童扶養手当の支給を受けている方です。各市町村により対象者や助成額が異なります。 

 

 

医療費助成制度利用の実際 

例 1：1歳のお子様の外来医療費が月 5万円かかった場合 

①公的医療保険制度(申請不要) 

②小慢医療費助成制度(申請が必要) 

③乳幼児・こども医療費助成制度(申請が必要) 

が利用できます。 

 

①利用で医療費は 2割負担、1万円に(申請不要) 

②利用で所得に応じ 0～1万 5千円に(申請要) 

③利用で無料に(申請要) 

 

例 2：1歳のお子様が手術で 300万円かかった時 

①公的医療保険制度(申請不要) 

②自立支援医療(育成医療)(申請要) 

③高額療養費制度(申請要) 

④小慢医療費助成制度(申請要) 

⑤乳幼児・こども医療費助成制度(申請要) 

が利用できます。 

 

①利用で医療費は 2割負担、60万円に(申請不要) 

②利用で原則 1割負担(申請要、所得により上限額あり) 

③利用で 9万円前後に(申請要)  

④⑤利用で更に減額されます(申請要) 
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小慢患者の成人移行時の医療費助成 

20 歳以降は小慢医療助成制度が利用できなくなります。代わりに、手術を受ける場合：

身体障害者手帳を有する場合、自立支援医療(更生医療)が利用できます。 

 

入院・外来の場合： 

難病指定を受けていれば入院・外来治療共に難病に対する医療給付を受ける事が出来ま

す。但し全身状態が良い場合には認定対象外となる事があります。 

20歳を迎える前にあらかじめソーシャルワーカーへ相談し、20歳以降も利用できる医療

費助成制度の有無を確認してください。 
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2. 主な所得保障制度 

小慢に該当するお子様がいるご家庭の場合、手当や年金などの所得保障が受けられる場

合があります。気になるものがある際は、一度ソーシャルワーカー又は各市区町村窓口へ

相談して下さい。 

 

・20歳未満の場合 

特別児童扶養手当を利用できる可能性があります。申請手続きは各市区町村窓口で行い

ます。支給額は 1 級 52400 円/月、2 級 34900 円/月で、原則毎年 4.8.12 月にそれぞれの前

月分までが支給されます(2023年 4月現在)。申請家族の所得による制限があります。 

※必要書類の詳細については各市区町村申請窓口へご確認ください。 

 

・20歳以上の場合 

20 歳前から医師の診断により何らかの障害が確認されている場合や療育手帳等が交付さ

れている場合、20歳を過ぎてから障害年金を利用できる可能性があります。 

支給額は定められた等級(1級、2級)により異なります。お子様が障害年金を受給できる

のか疑問に思われた際は、20歳になる前に各市区町村窓口でご相談ください。 
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病弱教育と連携した小慢児童等の教育分野の支援の充実に関する検討 

 

研究分担者 西牧 謙吾（国立障害者リハビリテーションセンター病院長） 

研究協力者 

原田正平（社会福祉法人天童会秋津療育園診療部長） 

齋藤昭彦（新潟大学小児科教授） 

甲田 隆（弘前大学大学院教育研究科教授） 

武田鉄郎（和歌山大学名誉教授） 

大関彰久（福島大学人間発達文化研究科特任教授） 

村上由則（東北福祉大学教育学部教育学科教授） 

Ａ．研究目的 

病弱教育と連携した小慢児童等の教育分野

向け支援に関する検討を行い、小児慢性特定疾

病の相談支援体制の充実を図ることを目的と

する。 

Ｂ．研究方法 

児童福祉法改正前（小児慢性特定疾患時代）

研究要旨 

本研究は、小児慢性特定疾病児の教育、患者会との連携に関する研究である。これまで、障

害福祉のナショナルセンターにおいて、トライアングルプロジェクトという、教育と福祉の

情報共有に関する課題を解決するための方策の検討や、それぞれの分野の連携のための人材

育成に関する検討を行ってきた。国立障害者リハビリテーションセンターにある発達支援情

報センターのポータルサイトと人材育成のための e-learning のサイトを作成した。疾病を抱

える多くの子どもは、小中学校に在籍しながら、特別なサポートを受けられていない。本研究

では、トライアングルプロジェクトの教育と医療版と位置づけている。 

具体的には、現在「小児慢性特定疾病情報センター」ポータルウェブサイトに掲載されてい

る「病気の子どもの理解のために」という支援冊子の改訂を病弱特別支援学校校長会ととも

に行った。一部改訂が終了し、HPへの掲載を待っている。また、ICTを活用して、小中学校等

に在席する病気の子どもの相談支援の充実を目的に、病弱教育研究者の協力を得て、北海道、

青森県、福島県、新潟県で、病弱教育と連携した相談支援モデル構築を模索した。中でも、北

海道では、北海道難病連との連携の元、ICTを活用した自立支援員体制の評価と構築を行い、

相談事例を積み重ねている。 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

 分担研究報告書 
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に、厚生労働科学研究費補助金で、病弱教育を

活用した自立支援施策の充実に向けた検討を、

北海道をフィールドに行った。この調査時点

（H26 年）での課題と比較し、行政関係者、医

療関係者へのヒアリングに基づき、今後の北海

道におけるこの分野の課題の抽出と相談支援

体制の構築を行う。併せて、現在「小児慢性特

定疾病情報センター」ポータルウェブサイトに

掲載されている「病気の子どもの理解のために」

という支援冊子の改訂を病弱特別支援学校校

長会の協力を得て行い、発信情報の更新を図る。 

Ｃ．研究結果 

R3 年度に、五稜郭養護学校の病弱部門の閉鎖

と閉校、八雲養護学校の札幌への機能移転によ

り、北海道の病弱教育は札幌へ集約されたが、

現在の北海道の病弱教育体制は、10年前に比べ

ると、在籍児童生徒数の減少、札幌市立山の手

養護学校の縮小、コドモックルに併設している

道立手稲養護学校の、北海道全域に向けたセン

ター的機構が機能しておらず、全般的に弱体化

が進んだ。 

 

反面、10 年前に課題であったコドモックルの

地域支援機能（親子入院、発達障害のペアトレ、

地域巡回指導等、療育センターからの伝統）の

活用は、道難連を中心とする相談支援体制の強

化に向け、協力関係が構築できた。道難連には、

R4年度より、相談支援員が配置されており、両

者の連携協力が確認された。 

 北海道では、移行期医療支援センターが、国

立病院機構北海道医療センターに設置される

ことが決まっている。北大病院には、既に小児

がん、小児循環器疾患の移行支援事業が確立し

ており、全道の小児慢性特定疾病全体をカバー

する体制をどうするか、北海道庁担当課の旗振

りに期待がかかる。札幌市は、道の小慢事業と

は一線を画しており、北海道、札幌市の小慢地

域支援協議会の両方に参画している道難連の

調整機能が問われている。 

医療機関と教育機関の有機的連携に関して、

道教委とも協議を行ったが、病弱教育の立場が

弱く、教育機関のセンター的機能の強化は、い

まだ課題である。 

道難連は、直接子どもの難病の親の会が構成

メンバーであり、困難ケースの把握が可能であ

る。R4年度は、北海道在住の病弱教育研究者に

協力を求め、自立支援員の相談機能を充実・強

化できた。今後は、公的機関につなぐ仕組みの

構築など、相談支援体制の更なる充実を行い、

北海道の病弱教育との連携を模索したい。 

自立支援員の研修には、国立障害者リハビリ

テーションセンターにある発達支援情報セン

ターのポータルサイトと人材育成のための e-

learning のサイトの活用を進め、R5 年 2 月に

は、小慢相談支援に関わる家計者向けに講演を

行った。 

2008-2014 年に作成した「病気の子どもの理

解のために」という支援冊子の改訂を、全国病

弱特別支援学校校長会の協力を得て行った。今

後改定が終了した冊子を、順次ポータルサイト

の掲載予定である。 

Ｄ．考察 

令和 4年度は、児童福祉法改正前（小児慢性

特定疾患時代）に、厚生労働科学研究費補助金

で行った北海道プロジェクトの研究と比較し、

山の手養護学校
北大病院と分校

子ども発達支援総合セ
ンターとのぞみ分校

市立札幌山の手支援学校
（北海道医療センターに併設）
北海道手稲養護学校
（こどもっくるに併設、札医大に訪問）
北海道手稲養護学校三角山分校
（北海道医療センターに併設）
北海道札幌養護学校
（北海道がんセンターに訪問）
北海道東川養護学校（旭川医大に訪問）

北海道の病弱教育の特徴（Ｒ３現在）

Ｒ２．８八雲病院が北海道医療セ
ンターへ機能移転
それに伴い八雲養護学校も札幌
へ機能移転し、手稲養護学校の
分校となる。
全国で初めての道立学校と政令
市の市立学校が同一校舎の学校
として設置される。

五稜郭養護学校の病弱部門
の閉鎖と閉校、八雲養護学校
の札幌への機能移転により、
北海道の病弱教育は札幌へ
集約される。

五稜郭養護学校病弱児の受け入
れなくなる（H28.4月～）
Ｒ３．３閉校

コドモックルと道立保健所、札幌市保健所
手稲養護学校・山の手養護学校と病弱特別支援学級の重層的ネットワーク化

コドモックルと手
稲養護学校

Ｒ２．８八雲病院及び
八雲養護学校の札幌
への機能移転
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北海道における病弱教育の弱体化が明らかっ

なった。北大小児科、札幌医大小児科への、こ

の研究事業への協力依頼を改めて行い、コド

モックル（北海道立子ども総合医療・療育セン

ター）と道難連の協力体制を行えたことから、

道難連の相談支援体制を強化し、医療面での支

援を得たうえで、病弱教育の充実の向けての道

教委、札幌市教委への働きかけを行うという方

向が良いと考えられる。 

支援冊子の改定は、順調に進んでいる。現在

の改定は、以前の冊子のマーナ―チェンジを目

指したものである。10年の歳月の経過から、紙

媒体や pdf によるダウンロードだけでは、必要

な方への情報提供の仕組みとしては不十分で

あることが確認できた。今後は、スマートフォ

ン対応、小慢患者に必要な情報を精査し、内容

の充実を図る必要がある。 

北海道の相談支援体制をモデルに、青森県、

福島県、新潟県での展開を模索した。いずれの

県も、相談支援体制は不十分で、研究協力者と

連携し、相談支援体制の横展開を図りたいと考

えている。 

Ｅ．結論 

児童福祉法改正後の北海道の相談支援体制

が明らかになった。病弱教育は、この間弱体化

が進んだが、医療面での支援の充実が進んだ。

現在「小児慢性特定疾病情報センター」ポータ

ルウェブサイトに掲載されている「病気の子ど

もの理解のために」という支援冊子の改訂を、

全国病弱特別支援学校校長会の協力を得て行

い、発信情報の更新が図れた。 

Ｆ．研究発表 

1. 論文発表 

なし。 

2. 学会発表 

なし。 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を

含む。） 

1. 特許情報 

なし。 

2. 実用新案登録 

なし。 

3. その他 

なし。 
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関連学会と連携した慢性疾病を抱えた子どもたちに関する 

教育分野向け支援冊子作成の試み 

研究分担者：盛一 享德（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室 室長） 

研究者分担者：西牧 謙吾（国立障害者リハビリテーションセンター病院 病院長） 

研究分担者：窪田 満（国立成育医療研究センター 総合診療部 統括部長） 

 

研究協力者 

来生 奈巳子（国立看護大学校 教授） 

全国特別支援学校病弱教育校長会 

日本小児科学会小児慢性疾病委員会 

Ａ．研究目的 

厚生科学審議会疾病対策部会難病対策委員会

および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

合同委員会より提出された「難病・小慢対策の

研究要旨 

【目的】慢性疾患を抱える子どもたちの理解を促すための教育者向けの支援冊子は、医療と教

育の分野を超えた連携の成果の一つであり、教育者が慢性疾患を抱える子どもを理解するため

の数少ないの教材として活用されてきた。初版作成からかなりの時間が経過し、近年の医療技

術の進步等も踏まえ、内容の改訂が望まれていたことから、これらの改訂を実施することを目

的とした。 

【方法】全国特別支援学校病弱教育校長会の協力の下、教員が中心となり支援冊子の改訂を行

い、日本小児科学会小児慢性疾病委員会を通じ、疾患関連学会の専門医に医学監修への協力を

依頼した。 

【結果】支援冊子の改訂作業開始について、文部科学省初等中等教育局特別支援教育課および

厚生労働省健康局難病対策課の内諾のもと冊子改訂作業を開始した。令和 4年度は白血病、肥

満、色素性乾皮症、もやもや病、高次脳機能障害、炎症性腸疾患について、教員による改訂作

業が終了し、関連学会による医学監修を行った。炎症性腸疾患については、医療の進歩に伴い

記載されている医学的内容が現在の状況と合わない部分が多いことから、全面改訂が望まれる

との指摘があり、全面改訂を行うこととした。その他の疾患については最終確認に進んだ。 

【結論】医療分野と教育分野の連携体制を構築し、支援冊子改訂に向けた体制が整った。支援

冊子の改訂作業を継続してゆきたい。 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

分担研究報告書 
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見直しに関する意見書（令和３年７月）」1にお

いて、小児慢性特定疾病児童等自立支援事業の

拡充が示され、その方向性として“小児慢性特

定疾病児童等の自立を支援するためには、医

療・保健・教育・福祉等の分野の専門職を含む

関係者が、個々の児童等およびその家族のニー

ズや課題を共有し、生活者の視点からも支援の 

在り方を考え、連携して対応していくべき”と

指摘されている。さらに小児慢性特定疾病児童

等が求めるニーズは多様であるが、“小児慢性

特定疾病児童等が教育を受けるに当たっての

支援ニーズが高い”ことが具体的に例示されて

おり、医療分野と教育分野との連携が重要視さ

れている。医療と母子保健や障害福祉との領域

を超えた連携が少しずつ進んでいる一方、教育

分野との連携については、残念ながら進捗が良

いとは言えない状況である。 

慢性疾患を抱える子どもたちの理解を促す

ための教育者向けの支援冊子 2 は、医療と教育

の分野を超えた連携の成果の一つであり、教育

者が慢性疾患を抱える子どもを理解するため

の数少ないの教材として活用されてきた。しか

し、初版作成からかなりの時間が経過し、近年

の医療技術の進歩等も踏まえ、内容の改訂が望

まれていた。 

本研究では、連携が希薄となっていた教育分

野関係者との関係性の再構築を図り、また医療

分野としては学会単位での協力体制を再構築

すること、その上で疾患専門家の監修のもと、

近年の医療を反映した内容の教育者向け支援

冊子の改訂を試みることを目的とした。 

 

（倫理面の配慮） 

本研究は個人情報を取り扱っていないこと

から、特別な倫理的配慮は必要としない。 

Ｂ．研究方法 

現在、慢性疾患を抱えた子どもに関する教育

者向け支援冊子は、血友病、喘息・アレルギー、

てんかん、心疾患、ムコ多糖症、胆道閉鎖症、

肥満、白血病、脳腫瘍、筋ジストロフィー、糖

尿病、色素性乾皮症、もやもや病、腎疾患、ペ

ルテス病、高次脳機能障害、炎症性腸疾患（潰

瘍性大腸炎・クローン病）、膠原病、について

疾患別に用意されている。将来的には新しい疾

病の支援冊子の作成も視野に入れるが、当初は、

既存の支援冊子の改訂を進めることを目標と

した。 

支援冊子の文章については、教育分野（主と

して特別支援教育を行っている教員）の担当者

が内容の確認と改訂を行い教員からの視点を

重視した内容となっている。今回の改訂におい

ても同様の方向性とし、全国特別支援学校病弱

教育校長会の協力の下、全国の特別支援学校か

ら協力学校を募り、改訂作業を行うこととなっ

た。医療分野の協力としては、医学監修を担当

することとし、最新の知見を踏まえた上で、記

載されている内容が医学的妥当かどうかを判

断し、必要に応じて修正案を提案する方針とし

た。医学監修の依頼については、日本小児科学

会小児慢性疾病委員会を通じ、支援冊子の関連

学会に協力を要請することとした。 

Ｃ．研究結果 

2022（令和 4）年度は、全国特別支援学校病

弱教育校長会および文部科学省初等中等教育

局特別支援教育課と会合を行い、支援冊子の重

要性と改訂の必要性を説明の上、改訂作業への

支援を求め連携体制の構築を行った。改訂作業

については、文部科学省の内諾が得られたこと

から、校長会の主導のもとで冊子改訂の担当割

り当てが行われた。また医療分野としての連携

体制を作るため、小児慢性特定疾病対策および

指定難病対策の担当である厚生労働省健康局

難病対策課の内諾のもと、日本小児科学会小児

慢性疾病委員会にて、支援冊子改訂の必要性を

説明し、関係学会の医学監修への支援について

了承を得た。これにより国立成育医療研究セン

ターが橋渡しとなる文科省－特別教育教員－

関係学会－厚労省の医療・教育の連携体制が構

築された。 

教育分野の改訂作業が終了した、白血病、肥

満、色素性乾皮症、もやもや病、高次脳機能障

害、炎症性腸疾患について、それぞれ疾患担当
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となる日本小児血液・がん学会、日本小児内分

泌学会、日本小児皮膚科学会、日本小児神経学

会、日本小児栄養消化器肝臓学会／日本小児外

科学会へ日本小児科学会小児慢性疾病委員会

を通じ、医学監修を依頼した。このうち炎症性

腸疾患については、治療が大きく変化しており

医学的内容の記載が昨今の状況と合わなく

なっている箇所が多く全面改訂が望ましいと

の指摘を受け、校長会側も全面改訂を承認され

たため、2023 年度から全面改訂作業を実施をす

る方針となった。残る５疾患については、医学

監修終了後、教育分野側の再確認のあと、文科

省の確認を経て公開可能な状況に進む予定と

なった。 

Ｄ．考察 

これまで教育分野との連携については重要

な課題と認識されつつも中々進まない状況で

あったが、今回支援冊子の作成という一つの試

みであるが、医療分野とくに学会というアカデ

ミアと教育分野との連携体制を再構築できた

ことは、将来につながる可能性のある大きな一

歩である。 

現在の教育の枠組みにおいては、慢性疾患を

抱える子どもたちへの教育は、「病弱教育」とい

う枠組みに該当する。「病弱」という言葉は、現

代の医療分野では用いられない語句であるが、

明治初期から続くわが国の教育制度の歴史的

背景からの呼称であり、また病弱教育の対象は

時代と共に変化している 3,4,5。 

戦前は富国強兵の国家方針に依拠し、教育の

目的は、身体の強壮な第二の国民作りとされた。

貧困・栄養不足や感染症等を起因とした身体虚

弱者は、治療法等が未確立であったこともあり、

健康増進・体力向上を目的に、休暇を利用して

虚弱児を集めて休暇集落にて特別指導が行わ

れた。身体虚弱児に林間、臨海で長期間、計画

的な教育を行うことが効果的であるという認

識が広がるにつれ、病弱教育のための学校が全

国に整備されるようになった。3,4,5 

戦後も病弱教育については、結核等の感染症

治療の考え方（安静、栄養）から、病弱者に教

育を行うと病状が進行するとの考えが根強く、

身体虚弱者は特殊学級での教育が行われた。終

戦後の食糧不足、衛生環境の悪化、結核の蔓延

等により、特殊学級の他に法律規定のない病弱

養護学校が次々と設置されるようになり、結核

性疾患や心臓疾患、腎疾患など身体虚弱の程度

の高い者は、養護学校で教育することが望まし

いとされた。養護学校における義務教育は 6か

月程度の医療または生活規制がある長期入院

治療者が対象とされて実施された。病弱教育を

受ける児童生徒数は 1979（昭和 54）年の 8,313

人を最高に増減を繰り返しつつ減少していっ

た。理由として、医学的知見の向上や医療技術

の進歩により、病弱教育の対象疾患として大き

な割合を占めていた喘息や腎疾患患者におい

て長期入院を必要とする割合が減少したこと、

患児の QOL向上の観点からも、悪性新生物患者

等の入院期間の短縮が進んだこと、などがあげ

られる。また診療報酬改定に伴い長期入院が制

限され、とくに不採算部門であった小児科で入

院期間が短縮した。また養護学校への転籍が必

要となることへの抵抗感や、病弱教育の専門性

を有する教育者の不足等による児童生徒の受

け入れ困難なども指摘されていた 5,6。 

本来慢性疾患を抱える子どもたちへの教育

の専門性を有しているはずの病弱教育部門は、

児童生徒数の減少と共に大きく縮小されてき

ている。一方、病気を抱える子どもたちの多く

は、現在は普通級に就学している状況となって

いる。病気を知る機会が少ない普通級の教員に

とって、その対応は難しいものであることが想

像される。従って、今回の支援冊子は非常に重

要な情報源となると思われた。 

Ｅ．結論 

医療分野と教育分野の連携の強化を図りつ

つ、本支援冊子が疾病を抱えた子どもたちの学

校生活がよりよくなる一役を担えることを期

待し、改訂作業を続けてゆきたい。 
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国際生活機能分類に基づく生活の困難感に関する質問の 

小児慢性特定疾病児童等への適応についての検討 

研究分担者：盛一 享德（国立成育医療研究センター研究所 小児慢性特定疾病情報室 室長） 

 

Ａ．研究目的 

小児領域における疾病構造が変化し、かつて

死因の大半を占めていた急性疾患は減少した一

方、相対的に慢性疾患の割合が増加してきてい

る。また慢性疾患の死亡率も低下しており、疾

患を抱えたまま成人期に到達する者が増加して

いると考えられる 1, 2。慢性疾患を持つ者が普

段の生活で抱える重荷については、まだ十分に

把握できているとは言えず、小児期や青年期は

心身が発達する重要な時期であることから、成

人とは異なる身体的・心理社会的な問題を抱え

る可能性がある。 

慢性疾患を抱える子どもは、病気の病状の管

理、経済的な支援などは保護者などに頼る必要

があり、自立が制限される。また疾患症状、治

療の副作用、通院や入院は、日常的な活動や社

会参加を阻害する要因となる。病気や治療によ

る発達中の脳神経への影響が自立に影響を及ぼ

す可能性もある。慢性疾患を抱える子どもたち

の健康課題に対する混乱は、発達過程に直接影

響を与え、成人期への自立の脆弱性につながる
3。慢性疾患を持つ子どもたちは、大きな負荷

研究要旨 

【目的】慢性疾患を抱える子どもたちの身体的・心理社会的な重荷となっているアンメットニー

ズを補足するための手段について検討した。 

【方法】リウマチ性疾患領域で実施された、国際生活機能分類（ICF）の概念を用いた生活の困

難感に関する調査票について、小児慢性特定疾病児童等に広く用いることが有用であるかどうか

検討した。 

【結果】症状の増悪を避けるための外出抑制は、SF-36 の精神的および役割／社会的側面のサマ

リスコアと相関しており、程度が強いほどサマリスコアも低かった。家族からの偏見や医師との

関係性が、SF-36 の精神的および役割／社会的側面のサマリスコアと関連していた。身体障害者

手帳の有無や医療費助成受給の有無は、身体的サマリスコアとの関連していたが、他のサマリス

コアとの関連はなかった。 

【結論】ICFにおける活動の抑制・制限は、患者 QOLを下げる要因となっている可能性があった。

また家族や担当医との関係性も患者 QOL に寄与していると思われた。これらはアンメットニーズ

の一部に相当すると考えられ、患者アウトカムの向上にとって重要な要因であると思われた。本

調査票はリウマチ性疾患だけでなく、他の慢性疾患患者にも有益であると思われた。 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

分担研究報告書 
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を背負っていることから、適切な支援を受ける

ことが重要である。 

慢性疾患患者には、医療に関する課題だけで

なく、食事や運動、睡眠などの日常生活、妊

娠・就学などのライフイベント等、様々な場面

において、まだ解決されていない課題（アン

メットニーズ、unmet needs）が存在すると考

えられるが、その現状は必ずしも十分に把握さ

れていない。 

各方面でアンメットニーズを補足する試みが

徐々に始まっているが、国際生活機能分類

（ International Classification of 

Functioning, Disability and Health, ICF）の

概念を用いて、とくに医療分野以外のアンメッ

トニーズを客観的に補足する試みが開始されて

いる。国際生活機能分類は、WHO 総会にて採択

された、国際障害分類に続く新しい健康の構成

要素に関する分類である。従来の分類は、疾病

の帰結（結果）に関する分類であったが、ICF

は「生きることの全体像」を「生活機能モデル」

を通じ、世界全体で共通理解するために導入さ

れた。生活機能モデルとは、人の生活は ①心

身 機 能 ・ 身 体 構 造 （ Body function and 

Structure）、②活動（Activity）、③参加

（Participation）から構成されるとした概念

であり、それに影響を与える環境因子や個人因

子も加味して捉えようとするものである。リウ

マチ性疾患患者が、生活機能のどの要素に重荷

を抱えているかを把握する試みにより、今まで

あまり注目されてこなかった領域に課題を抱え

ており、それらが健康関連 QOL と関連している

可能性が示された。 

本研究では、リウマチ性疾患において利用さ

れた質問項目について、より広く慢性疾患全体

に対し適応が可能かどうか検討を行った。 

Ｂ．研究方法 

専門家集団および患者会の協力の下で作成さ

れたリウマチ性疾患向けのアンメットニーズ補

足のための調査票 4について検討を行った。 

当該質問票は包括的 QOL 尺度である SF-36v2

日本語版との関連性が検討されており、質問項

目の有用性をある程度評価が可能であった。 

C. 結果 

ベースラインとなる調査対象者の SF-36v2 の

下位尺度の国民標準値に基づいたスコアの平均

値と国民標準値との比較では、日常役割機能・

精神および心の健康を除く全ての下位尺度が、

国民標準値を下回っていた。3 コンポーネン

ト・サマリスコアでは、身体的サマリスコアが

有意に低下した。 

質問票の項目の中で、外出の抑制と精神的側

面および役割・社会的側面のサマリスコアにつ

いて相関関係が認められた。また家族からの偏

見と役割・社会的側面のサマリスコアとの間に

相関があった。担当医とためらわずに話せるか

と精神的側面および役割・社会的側面のサマリ

スコアとの間に負の相関が認められていた。 

身体障害者手帳の有無や医療費助成受給の有

無は、身体的サマリスコアを上昇させる要因と

なっていたが、精神的側面や役割・社会的側面

のサマリスコアには影響を与えていなかった。 

D. 考察 

診断技術の向上により疾患によって報告が増

えているように見える場合もあるが、実際には

小児期慢性疾患の発症率はほとんど変化してい

ないと考えられている 1。従って、青年期や成

人期の慢性疾患患者の増加は生存率の上昇によ

るところが大きい。疾患ごとに状況は異なるが、

慢性疾患全体で見た場合は、20歳まで生存して

いると推定される慢性疾患を持つ子どもの割合

は、90%を超えている 1と考えられていることか

ら、慢性疾患を抱える子どもたちは、ほとんど

が成人へ移行するため、成人期における自立を

確かなものにするためにも、彼らの抱える重荷

を明らかにし、適切な支援を実施する必要があ

る。 

ICFの概念を基にした質問票により、ICFのド

メインである「活動」や「参加」に関連した項

目が、QOL を低下させる要因となっている可能

性があったことから、他の慢性疾病を抱える子

どもたちにも類似の状況である可能性があると

思われた。また障害支援や医療費助成支援の切

り口では、身体的サマリスコアとの関連のみし



- 85 - 

 

か抽出できていなかった。これらは病気の重症

度で判定されることが多いため、心理社会的側

面において重荷を抱えている子どもたちを上手

く支援できていない可能性を示唆しているので

はないかと思われた。 

今回検討とした調査票の対象者は、16 歳以上

であったが、将来的には少なくとも自己回答が

安定的に可能となる 13 歳以降の小児患者につ

いて、調査を行うべきであると考えられる。ま

た子どもにとって保護者の役割が大きい。悪性

新生物に罹患した思春期・青年期の子どもとそ

の保護者に対する調査では、子どものニーズを

保護者は概ねよく捉えていたが、項目によって

は子どもよりも関心度が低いものもあったとい

う報告 5 もあり、保護者が疾病を抱える子ども

のことをどのように捉えているか、また子ども

が感じている重荷と保護者が考えている重荷と

の間に認識に差異がないか、検討をする必要が

あると思われた。またメンタルヘルス領域にお

ける医療機関受診に際し、男性の方が女性より

も受診に抵抗があるという報告 6 もあり、心理

社会的支援に対する性差も考慮する必要がある

と思われた。 

Ｅ. 結論 

生活の困難感に関する調査から、心の健康や

心理的側面からの社会性に影響を与える要因が

明らかとなってきた。これらはこれまで注目さ

れにくかった領域の一つであると思われ、アン

メットニーズの一部を補足している可能性があ

る。この調査票について、対象疾病を拡大して

利用することは、新たなニーズを補足する一つ

の手段になる可能性があると考えられた。 
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「小児慢性特定疾病情報センター」ポータルウェブサイトの利用状況と 

情報発信のあり方に関する検討 

研究分担者：盛一 享德（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室） 

研究協力者：渡部 静  （国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室） 

            白井 夕映（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室） 

            森 淳之介（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室） 

 

Ａ．研究目的 

厚生労働省小児慢性特定疾病情報管理事業

にて運営している「小児慢性特定疾病情報セ

ンター」ポータルサイトの利用状況を分析す

ることを目的とした。 

Ｂ．研究方法 

「小児慢性特定疾病情報センター」ポータル

ウェブサイト（https://www.shouman.jp）およ

び平易な表現で医療費助成について説明して

いる（https://kodomo.kouhi.jp/）について

Google LLC が提供しているアクセス解析サー

ビス Google Analyticsを用いて解析を行った。

データ期間は、2022（令和 4）年 4 月 1 日から

2023（令和 5）年 3 月 31 日までの 1 年間とし

た。さらに 2022年 4月 1日から 2023年 3 月 31

日までの 1年間に、本ウェブサイトの問い合わ

せフォームに寄せられた問い合わせについて

研究要旨 

「小児慢性特定疾病情報センター」ポータルウェブサイト（https://www.shouman.jp）は、

厚生労働省小児慢性特定疾病情報管理事業により、2015（平成 27）年１月から本格運用が開始

され、小児慢性特定疾病児童等の治療・療養生活の改善に資する情報の一元化を図り、疾患概

要や診断の手引きのほか、各種相談窓口・支援団体等に関し、掲載情報を随時更新・拡充する

とともに、問い合わせフォームを通じ関係各所からの問い合わせ対応を行っている。 

今年度は、2021（令和３）年 11月より対象疾患が増加したことから、新規追加疾病に関する

概要や診断の手引き、医療意見書の作成等を行った。2022 年（令和４）年度のポータルウェブ

サイトのアクセス数は、年間約 370万件、１日当たり平均１万件であり、アクセス端末種別は、

例年同様スマートデバイスからのアクセス数が 7割あり、患者やその家族、医療従事者、行政

関係者など、国民全般から幅広く閲覧されていることが推察された。 

今後も引き続き、情報をより充実させ、多くの国民に向けて、最新かつ正確な情報発信を行

いたい。 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

分担研究報告書 
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検討した。 

 

（倫理面の配慮） 

本研究は個人を特定しないデータを用いて

実施しており、特別な倫理的配慮は必要ないも

のと判断した。 

Ｃ．研究結果 

1) 時間軸からみたアクセス数 

2023年 4月 1日から 2023年 3月 31日の 1年

間における総アクセス数（セッション数）は

3,717,696 件であり、総ページビュー数は

6,325,561 件であった。月別のアクセス数は、

上期に多く 6 月が最多であった（図 1）。 

一日当たりの平均アクセス数は 10,305 件で

昨年度と比較して約 0.8倍であった。平日の平

均アクセス数は 11,087 件、土日祝日の平均ア

クセス数 7,219件であった。平日の曜日別では、

表 1 の様に、平均アクセス数は火曜日がやや多

く、金曜日が少ない傾向がみられ、火曜日、水

曜日と金曜日との間には平均アクセス数に統

計学的な有意差があったが、他の曜日との間に

は有意差はなかった（一元配置分散分析では、

F=3,717、p=0.006。火曜日；n=49, mean 12285.4, 

sd 1761.1、水曜日：n=50, mean 12001.6 sd 

1729.6、金曜日：n=50, mean 11030.1, sd 

1516.9、Tukey の HSD 検定による多重比較の結

果、金曜日は火曜日や水曜日より有意に平均ア

クセス数が低かった）。 

時間帯別アクセス数は、全体でみると日中 11

時、15 時、夜間 21 時をピークとして多峰性を

示していた。日中はスマートフォンからのアク

セスが 6割を占め、夜間も同様 8割はスマート

フォンからのアクセスであった。（図 2）。 

2) 地域別アクセス数 

全ての都道府県からアクセスが認められ、ア

クセス数の多い順に東京都、神奈川県、と昨年

度と同様であった。一般的に情報通信技術の領

域におけるアクセス数の分布は、べき乗則にな

ることが知られている。昨年度は、東京都は人

口からみたアクセス数が非常に少なかったが、

今年度は、地域別のアクセス数を 20 歳未満人

口で並べた場合、図 3 に示す様に、予想指数関

数に創形でのアクセスが認められていた。 

海外からのアクセスについては、2022年度の

1年間で、米国が 10,333件で最も多く、次いで

シンガポール 1,355 件、中国 1,281 件、オース

トラリア 1061 件フランス 962 件、インドネシ

ア 791 件、タイ 665 件、ハンガリー661 件、ド

イツ 639 件、台湾 428 件、英国 391 件の順で

あった。ブラウザの利用言語は日本語が 49%、

英語が 1.1%であった。 

3) 端末（デバイス）種別アクセス数 

2022 年度のデバイス種別アクセス数は、モバ

イル端末が 68.8％、PC端末が 31.9％、タブレッ

ト端末が 2.2％であり、モバイル端末とタブ

レット端末を合わせたスマートデバイスによ

るアクセス数が昨年同様、全体のおよそ 7割で

あった。全ての時間帯でモバイル端末からのア

クセスが上回り圧倒的に多いことは昨年同様

であった。 

4) ページ閲覧の特徴 

全アクセス数のうち、トップページ経由での

アクセス数は全体の約 4.7%であった。トップ

ページを経由せず、サイト内ページへの直接ア

クセスは、全アクセス中 96.5%であり、多くは

検索エンジンからジャンプしてきており、

Google search と Yahoo search からのアクセ

スは 85.3%だった。また、直接サイト内ページ

へアクセスのうち、対象疾病ページへのアクセ

スは 69.7％を占めていた。新規ユーザのアクセ

ス数は 88.4%を占めていた。利用されているオ

ペレーティングシステムは、 iOS(54.3%) 

Windows （ 20.04% ） 、 Android （ 17.97% ）

Macintosh(6.91%)であり、7 割以上がスマート

フォンからのアクセスと考えられた。 

5) ウェブ問い合わせ件数 

これまで実施主体等の行政からの問い合わ

せ対応も行っていたが、2022 年頭より、行政関
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係の問い合わせは厚生労働省難病対策課が一

元的に引き受ける方針となったことから、本年

度は行政からの問い合わせ分が減少した。2022

年度の 1年間における問い合わせ件数は 267件

で、昨年度と同一種別で比べた場合、ほぼ同数

だった。問い合わせ者の種別では、一般（家族・

本人）が最も多く 135件（50.5%）、医療従事者

56 件（56.2％）行政機関 29 件（29.1％）、そ

の他（企業・医療従事者、福祉関係、学生、個

人など）23 件（23.9%）であった。月別問い合

わせ数では、今年度は 5月、6月、8月の順に問

い合わせがあり、曜日別では、全ての属性にお

いて平日が多かった。平日の問い合わせ数は全

体の 89.5％であり、そのうち 48.0％が家族・本

人であった。時間別問い合わせ数では、最も多

い時間帯は 10 時台 28件、次いで 17時台 23件

であった。日中時間帯である 9 時から 18 時ま

での間に 199 件あり、全時間帯の問い合わせ数

7 割近く（75％）を占めるが、そのうち約半数

94件（47.2%）が一般（家族・本人）からであっ

た。また夜間の 20時から 24時までの問い合わ

せは 35 件で全体の 13%であるが、そのうち 5割

（18件 51.4%）が一般（家族・本人）からであっ

た。 

6) kodomo.kouhi.jp の利用状況 

当該ウェブサイトは、難解となりがちな医療

費助成の説明をイラストや漫画などを交えて、

平易に説明をしている一般国民向けに特化し

たウェブサイトである。一般国民の利用者の多

くがスマートデバイスを利用していることか

ら、ページレイアウトもスマートデバイスによ

る閲覧に特化した作りとしており、また小児慢

性特定疾病ポータルウェブサイトが正確性を

重視するため、内容が難解であることから、意

図的にポータルウェブサイトの雰囲気と全く

異なる様相としたサイトである。 

ポータルウェブサイトのトップページにリ

ンクがあるが、多くの利用者はトップページを

スキップしてしまうことから、最近までアクセ

ス数は多くはなかった。しかし 2022年 10月頃

より、Google searchや Yahoo search の検索

結果の上位に登場する様になり、アクセス数が

上昇してきていた。また一部の自治体で、

kodomo.kouhi.jp へのリンクを紹介していたこ

とから、自治体ウェブサイトを経由してアクセ

スされている場合もあった。 

Ｄ．考察 

時間軸からみたアクセス数 

本年度のアクセス数は約 370万件と昨年より

やや減少していた。月ごとのアクセス数に大き

な違いは認められなかった。時間帯別アクセス

数は、例年同様に日中の業務時間帯が最も多く、

9時から 18時の時間帯で 6割を占め、うちモバ

イル、タブレットからのアクセスが 6割まで増

加している。デスクトップ端末 4割程度であっ

た。19 時から 23 時は全体の 2 割のうち 8 割に

増加している。日中、夜間帯問わず、一般国民

からの閲覧の可能性が高いと考えられた。これ

らの傾向は例年と比較して個人の閲覧が増加

したと思われた。 

地域別アクセス数 

地域別のアクセス数について、全ての都道府

県からのアクセスが認められ、大都市を抱える

都道府県でアクセス数が多くなる傾向は例年

同様であった。前年度は、20歳未満人口あたり

のアクセス数は、東京都からのアクセスが突出

して少なかったが、本年度は予測値とほぼ同等

のアクセスを認めた。東京都は近年特別区が児

童相談所設置市となり実施主体として、都から

独立し始めていることから、窓口業務において

小児慢性特定疾病に関する周知が進んでいる

のかも知れない。海外からのアクセスについて

は、例年と大きな差異はなく、ブラウザの言語

設定が、日本語もしくは英語であることから、

海外在住の日本人による閲覧が中心である可

能性が高いと思われた。 

端末（デバイス）別アクセス数 

スマートデバイスからのアクセスが全体の 7

割であり、また全ての時間帯において最も多く
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利用されるデバイスであった。これらは患者・

家族を含む一般国民からのアクセスが主体と

推察された。一方、勤務時間帯に利用が増える

デスクトップ端末からのアクセスは業務目的

の者を多く含むと考えられた。それぞれの端末

からのアクセス数・割合、利用時間帯の傾向は

例年同様であった。 

ページ閲覧の特徴 

トップページを通らずに直接サイト内ペー

ジへ閲覧するケースが例年同様 9割を超えてい

た。多くは、業務、個人に関わらず、検索サイ

トを通じて直接疾患ページに飛ぶか、必要な

ページにブックマークをしてアクセスしてい

ると思われた。 

問い合わせ件数との関連 

今年度はウェブサイト経由の問い合わせ総

件数は、行政からの業務関する問い合わせ先が

変更となったため、昨年に比べ減少している。

患者・家族等の一般国民からの問い合わせは、

年々増加しており、また企業やその他医療関係

者、患者の会や一般の方からの問い合わせが増

えてきていた。アクセス時間と問い合わせ時間

帯のピークがほぼ重なること、スマートフォン

からの検索が増加したことから推察すると、一

般国民に対する窓口として働いていると考え

られた。問い合わせ内容については、多岐にわ

たっており、とくに内容に偏りは認められな

かった。 

Ｅ．結論 

本ウェブサイトは、医療従事者、行政事務従

事者、患者やその家族など、国民全般から幅広

く閲覧されていることが推察され、小児慢性特

定疾病に関する情報発信手段として有効に利

活用されていると思われた。いずれの端末から

もアクセス数は横ばいであり、本ウェブサイト

で発信する情報はそれらを必要といている国

民に概ね行きわたったと考えられる。 

今後もさらなる視認性の向上や分かり易い

情報提供を心掛け、引き続きより多くの国民に

向けて、最新かつ正確な情報発信を行いたい。 

Ｆ.研究発表 

論文発表/学会発表 

なし/なし 

G.知的財産権の出願・登録状況（予定を含

む。） 

特許取得/実用新案登録/その他 

なし/なし/なし 
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図 1. 2022（令和 4）年度 月別一日平均アクセス数 

 

 

 

表 1. 2022（令和 4）年度 曜日ごとの平均アクセス数 
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曜日 平均アクセス件数（件） 標準偏差（件） 頻度（日） 

平日  11,855   243 

 月 11,988  2,082  47 

 火 12,285  1,575  49 

 水 12,002  1,494  50 

 木 11,997  1,622  47 

 金 11,030  1,308  50 

土日祝日   7,219    122 
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図 2. 2022（令和 4）年度 時間帯ごとのアクセス数（端末種別） 

 

 

図 3. 都道府県別の 20 歳未満人口とアクセス数 
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小児慢性特定疾病指定医研修用ウェブサイト（e-learning）の 
運用に関する検討 

研究分担者：盛一 享德（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室） 
研究協力者：白井 夕映（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室） 

 

研究協力 

桑原 絵里加（国立成育医療研究センター 

小児慢性特定疾病情報室 研究員） 

伊藤 晶子（国立成育医療研究センター  
小児慢性特定疾病情報室 研究補助員） 

日本小児科学会小児慢性疾病委員会 

Ａ. 研究目的 

小児慢性特定疾病指定医の研修については、

実施主体（都道府県知事、指定都市、中核市、

児童相談所設置市（特別区含む））の長が行うこ

ととなっている。しかし実施主体によっては研

修受講対象となる医師や指導を受け持つ医師

が少なく研修会を開催するのが難しい場合が

あり、また対象となる疾病の増加や制度運用の

研究要旨 

小児慢性特定疾病対策では、小児慢性特定疾病指定医向けの研修用ウェブサイトを用意し、

制度全般に関する内容ならびに対象疾病に固有の事情を踏まえた内容の講義を e-learning サ

イトとして公開している。対象疾病に関する研修講義及び確認テスト問題は、関係学会の協力

のもと作成されている。 

小児慢性特定疾病指定医向け研修は、実施主体ごとに行うこととなっており、当該 e-

learningウェブサイトの利用は任意となっているが、実施主体による研修開催の省力化と効率

化が促進され、また研修内容の均霑化も期待されることから、令和 4年度までに本ウェブサイ

トを利用した実施主体は、128実施主体（令和 5年 3月 31日時点）で全体の 94.1%であった。 

令和 4年 4月の厚生労働省告示の改正、民法改正による成人年齢の変更に伴う運用の改正、

小児慢性特定疾病指定医の申請に係る運用の改正などに対応した講座内容の改訂作業の開始、

利用を希望する医師の申請登録や、実施主体からの問い合わせ対応等を行った。令和 5年 4月

以降に中核市へ昇格する実施主体や児童相談所設置市として新たに参加を予定している実施

主体もあり、今後も広く利活用できるようコンテンツの改良や利用方法の検討を続けていきた

い。 

令和３年度厚生労働行政推進調査事業費補助金(難治性疾患等政策研究事業(難治性疾患政策研究事業)) 

「成育医療からみた小児慢性特定疾病対策の在り方に関する研究」 分担研究報告書 

 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

分担研究報告書 

 



 

- 94 - 

 

改正などに併せて研修内容を常に更新してい

かなくてはならないことから、研修会開催自体

が実施主体の負担となることが予想された。こ

のためウェブサイトを利用した小児慢性特定

疾病指定医研修のための e-learning サイトが

厚生労働省事業として運用開始された。e-

learningウェブサイトでは、制度全般に関する

内容及び対象疾病に固有の事情を踏まえた内

容の講義が用意されている。対象疾病に関する

研修講義や確認テスト問題は、日本小児科学会

小児慢性疾病委員会を通じ、対象疾病に関連す

る専門学会の協力の下で作成されている。 

実施主体が本 e-learning ウェブサイトを利

用するかの判断は任意であるが、制度の改正に

合わせて適宜コンテンツの改訂が可能であり、

日本小児科学会をはじめとする関係学会や厚

生労働省難病研究班の協力の下にコンテンツ

を作成しており、適宜、新しい情報に更新し公

開していくことが可能となっている。本 e-

learningウェブサイトの利用により、実施主体

の省力化と、効率化、そして研修内容の均霑化

が達成されることが期待できる。 

本研究は、令和 4 年度の e-learning ウェブ

サイトの利用状況について検討を行った。 

Ｂ. 研究方法 

e-learningウェブサイトのコンテンツは、厚

生労働省健康局長通知「平成 28 年度小児慢性

特定疾病対策等総合支援事業の実施について」

（健発 0610 第 4 号、平成 28 年 6 月 10 日）に

おける４. 小児慢性特定疾病指定医育成事業

の参考資料「小児慢性特定疾病指定医育成研修

におけるカリキュラム及び時間」を踏まえ作成

され、制度改正等に合わせて改訂を行っている

（表 1～18）。本研究では、ウェブサイト管理シ

ステム記録データを用いて分析を行った。 

 

（倫理面の配慮） 

本研究は個人を特定しないデータを用いて

実施しており、特別な倫理的配慮は必要ないも

のと判断した。 

Ｃ.研究結果 

令和 4 年度に利用の e-learning ウェブサイ

トを利用した実施主体は、全136実施主体中128

実施主体（令和 5年 3月 31日時点）で、全実施

主体の 94.1%であり昨年（94．0%）と同等であっ

た。2022（令和 4）年 4月 1日から 2023（令和

5）年 3月 31日までの期間で、修了証発行件数

は 556 件、令和 4年度の研修終了者は 185名で

あった。修了証の提出実施主体は、多い順に東

京都、名古屋市、札幌市、島根県、愛知県、大

阪府、埼玉県、福岡市、沖縄県、仙台市であっ

た。受講している講座数の内訳については、制

度概要（必修講義）＋1講座の受講が最も多く、

全体の 40.2％であった。制度概要（必修講義）

＋2 講座を受講している者は 11.9%であった。

一方、制度概要（必修講義）＋17講座全てを受

講している利用者は 25.8％で、昨年（21．0%）

と比べ増加していた。制度概要（必修講義）以

外に受講が多かった講座は順に、悪性新生物

（受講者全体の 47.4％）、内分泌疾患（43．3％）、

神経・筋疾患が（39．7％）染色体又は遺伝子に

変化を伴う症候群が（全体の 39.2%）であった。

受講数が少なかった講座は少ない順に、脈管系

疾患（全体の 26．8%）、皮膚疾患（28.9%）、血液

疾患（31.4%）であった。成長ホルモン治療は、

受講者全体の全体の 4割以上（43.8％）が受講

していた。（図 1）。 

Ｄ.考察 

本 e-learning ウェブサイトを利用する多く

の実施主体における研修開催の省力化と効率

化が促進され、同時に、利用者も資格取得の受

講に時間と場所を選ぶことなく、常に最新の情

報で質の均一化された効果的な学習が実施さ

れていると推察できる。 

修了証の提出実施主体は、人口規模の多い実

施主体が認められる一方で、比較的小規模の実

施主体への提出も認められていることから、e-

learning の受講者は全国的な分布をしている

可能性が示唆された。受講講座は恐らく自身の

専門分野を中心とした受講が半数を占めてい
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ると思われたが、一方で 3割弱の受講者が全講

義を受講しており、その割合も昨年度より増加

していることから、制度に関する関心が徐々に

高まってきているのかも知れなかった。近年、

制度の改訂や疾患の増加があることから、改め

て知識を深めたいと考える利用者が増加し、全

講座を受講する利用者が増加しているのかも

知れない。e-learningの受講者は、小児慢性特

定疾病の指定医として認められる専門医資格

を有していない医師が中心になっていると予

想されるが、疾患群ごとの受講割合と小児慢性

特定疾病受給者証所持者数や登録件数におけ

る疾患群の割合とに差異が認められるは興味

深い。受講者については、限られた情報の登録

のみを行っているため、詳細な実態の把握は難

しいが、利用者像について検討を進めてみる必

要があると思われた。 

Ｅ.結論 

令和 5年 3月 31日時点で e-learningウェブ

サイトを利用している実施主体は全体の 94.1%

となり、ほぼ全実施主体が利用している状況と

なっていた。e-learningウェブサイトの認知が

広がり、実施主体による研修開催の省力化と効

率化が促進され、また研修内容の均霑化が進む

ことが期待したい。 

今後も小児慢性特定疾病対策に係る対象疾

病や疾患群の増加や改訂、また中核都市への昇

格や、児童相談所設置市の追加による実施主体

の増加が予想される。引き続き、疾患概要や診

断の手引きならびに医療意見書の作成と提供、

そして実施主体の利用登録を随時行い、広く利

活用できるよう更なるコンテンツの改良と利

用方法の検討を続けていきたい。 

Ｆ.研究発表 

論文発表/学会発表 

なし/なし 

G.知的財産権の出願・登録状況（予定を含

む。） 

特許取得/実用新案登録/その他 

なし/なし/なし 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

- 96 - 

 

表 1. 講座概要（小児慢性特定疾病対策の概要-医療助成等） 

小児慢性特定疾病対策の概要 －医療助成等－ 

（スライド 26枚、所要時間 18分 40秒） 

1 小児慢性特定疾病対策の概要 

 a.  制度について 

 b.  対象疾病と対象者 

 c.  医療費助成 

 d.  日常生活用具給付事業 

 e.  申請医が作成する書類 

 f.  指定医 

 g.  指定医療機関 

2 対象疾病 

3 医療意見書の書き方 

4 （追加資料）成長ホルモン治療について 

 

 

 

表 2. 講座概要（悪性新生物） 

悪性新生物 

（スライド 18枚、所要時間 10分 50秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ・経過観察について 
 ・成長ホルモン治療について 
 ・合併症や後遺症に対する治療について 
 ・病理診断について 
 ・再発例について 
 ・成長ホルモン治療について(医療費助成がある疾病) 
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表 3. 講座概要（慢性腎疾患） 

慢性腎疾患 

（スライド 19枚、所要時間 11分 20秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ・腎機能低下の定義について 
  年齢･性別ごとの血清 Cr中央値及び腎機能低下基準値 
 ・薬物治療について 
 ・成長ホルモン治療について 
 ① ネフローゼ症候群 
 ② 慢性糸球体腎炎 
 ・成長ホルモン治療について(医療費助成がある疾病) 

 

 

 

表 4. 講座概要（慢性呼吸器疾患） 

慢性呼吸器疾患 

（スライド 14枚、所要時間 8分 40秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ① 気道狭窄 
 ② 気管支喘息 
 ③ 間質性肺炎 
 ④ 先天性横隔膜ヘルニア 
 ⑤ 先天性囊胞性肺疾患 
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表 5. 講座概要（慢性心疾患） 

慢性心疾患 

（スライド 20枚、所要時間 9分 59秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ・術前・術後の取扱い 
 ・手術不能例の取扱い 
 ・合併する疾病名の取扱い 
 ・先天異常症候群に合併する心疾患について 
 ① 川崎病性冠動脈瘤 
 ② フォンタン術後症候群 

 

 

 

表 6. 講座概要（内分泌疾患） 

内分泌疾患 

（スライド 23枚、所要時間 12分 51秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ・性別の記入について 
 ・成長ホルモン治療の申請について 
 ① 成長ホルモン分泌不全性低身長症 
 ② バセドウ病 
 ③ 思春期早発症 
 ④ 多発性内分泌腫瘍 
 ⑤ 21-水酸化酵素欠損症 
 ⑥ プラダー・ウィリ症候群 
 ・成長ホルモン治療について(医療費助成がある疾病) 
 ・成長ホルモン治療について（成長ホルモン分泌刺激試験） 
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表 7. 講座概要（膠原病） 

膠原病 

（スライド 17枚、所要時間 9分 24秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ・疾病名について 
 ・診断基準等について 
 ① 若年性特発性関節炎（JIA） 
 ② 全身性エリテマトーデス（SLE） 
 ③ 若年性皮膚筋炎/多発性筋炎（JDM/PDM） 
 ④ シェーングレン（Sjögren）症候群 
 ⑤ 家族性地中海熱 
 ⑥ 自己炎症性疾患 

 

 

表 8. 講座概要（糖尿病） 

糖尿病 

（スライド 18枚、所要時間 11分 10秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ・対象範囲について 
 ・疾病名について 
 ・糖尿病の診断 
 ・糖尿病の判定区分 
 ・糖尿病の確定診断 
 ・病因・病型診断 
 ・糖尿病合併症・ 
 ① 若年発症成人型糖尿病（MODY） 
 ② 新生児糖尿病 
 ③ インスリン受容体異常症 
 ④ 脂肪萎縮症 
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表 9. 講座概要（先天性代謝異常） 

先天性代謝異常 

（スライド 17枚、所要時間 5分 34秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ・診断のための検査 
 ① ミトコンドリア脳筋症 

 

 

 

表 10. 講座概要（血液疾患） 

血液疾患 

（スライド 16枚、所要時間 7分 19秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ・診断 
 ・診断困難例への対応 
 ・臨床経過 
 ・治療必要性について 
 ・血友病又はこれに類する疾病 
 ① 血小板減少性紫斑病 
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表 11. 講座概要（免疫疾患） 

免疫疾患 

（スライド 15枚、所要時間 6分 14秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ・診断について 
 ・診断についてのコンサルテーション 
 ・補充療法について 
 ① 自己免疫性好中球減少症 

 

 

 

表 12. 講座概要（神経・筋疾患） 

神経・筋疾患 

（スライド 17枚、所要時間 6分 54秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ・診断について 
 ・申請について 
 ① 筋ジストロフィー 
 ② 裂脳症 
 ③ 多発性硬化症 
 ④ 結節性硬化症 
 ⑤ 変形性筋ジストニー 

  



 

- 102 - 

 

講座概要（表 13. 慢性消化器疾患） 

慢性消化器疾患 

（スライド 15枚、疾患所要時間 6分 43秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ① 周期性嘔吐症候群 
 ② 早期発症型炎症性腸疾患 
 ③ 胆道閉鎖症・胆道拡張症 
 ④ 肝内胆管減少症 

 

 

 

表 14. 講座概要（染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群） 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 

（スライド 17枚、所要時間 9分 43秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ① 染色体異常による先天異常症候群 
 ・G banding（G分染）法 
 ・FISH法 
 ・マイクロアレイ染色体検査 
 ・遺伝子検査 
 ・DNA メチル化検査 
 ・常染色体異常とは 
 ・対象基準について 
 ・循環器疾患を合併する場合について 
 ・薬物療法について 
 ・腫瘍を合併する場合について 
 ・遺伝学的検査の取扱いについて 
 ・精神発達遅滞の取扱いについて 
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表 15. 講座概要（皮膚疾患） 

皮膚疾患 

（スライド 30枚、所要時間 13分 21秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ① 眼皮膚白皮症（先天性白皮症） 
 ② 先天性魚鱗癬 

 ③ 
ケラチン症性魚鱗癬（表皮融解性魚鱗癬（優性/劣性）及び表在性

表皮融解性魚鱗癬を含む。） 
 ④ 常染色体劣性遺伝性魚鱗癬（道化師様魚鱗癬を除く。） 
 ⑤ 道化師様魚鱗癬 
 ⑥ ネザートン（Netherton）症候群 
 ⑦ シェーグレン・ラルソン（Sjögren-Larsson）症候群 
 ⑧ 細分類 7.2から 6までに掲げるもののほか、先天性魚鱗癬 
 ⑨ 表皮水疱症 
 ⑩ 膿疱性乾癬（汎発型） 
 ⑪ 色素性乾皮症 
 ⑫ レックリングハウゼン病（神経線維腫症Ⅰ型） 

 

 

 

表 16. 講座概要（骨系統疾患） 

骨系統疾患 

（スライド 12枚、所要時間 6分 58秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ・診断について 
 ・申請について 
 ・重度四肢変形とは 
 ・成長ホルモン治療について(医療費助成がある疾病) 
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表 17. 講座概要（脈管系疾患） 

脈管系疾患 

（スライド 15枚、所要時間 6分 30秒） 

1 疾患群の概要 

2 疾病の状態の程度について 

3 対象疾病の並びについて 
  対象疾病一覧 
  疾病の状態の程度と対象基準 

4 代表的な疾病の申請時の注意点 
 ① 青色ゴムまり様母斑症候群 
 ② 巨大静脈奇形 
 ③ 巨大動静脈奇形 
 ④ クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群 
 ⑤ 原発性リンパ浮腫 
 ⑥ リンパ管種（リンパ管奇形） 
 ⑦ リンパ管腫症（ゴーハム病を含む） 

 

 

 

表 18. 講座概要（成長ホルモン治療） 

成長ホルモン治療 

（スライド 21枚、所要時間 11分 12秒） 

1 成長ホルモン治療に対する医療費助成 

2 医療費助成の対象疾病と保険適用疾病との違い 

3 認定基準（Ⅰ 開始基準、Ⅱ 継続基準、Ⅲ 終了基準） 

  身長基準表（標準身長の－2.5 SD値） 

  身長基準表（標準身長の－2.0 SD値） 

  成長速度基準表（標準身長の－1.5 SD 値） 

  身長基準表（標準身長の－3.0 SD値） 

  年齢･性別ごとの血清 Cr中央値及び腎機能低下基準値 

4 申請時の注意 
 ・年間の成長速度について 
 ・終了基準について 
 ・中断症例について 
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図 1. 必修講座を除いた講座別の受講割合（令和 4年度） 
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小児慢性特定疾病指定医研修用ウェブサイト（e-learning）の 

コンテンツ改訂について 

研究分担者：盛一 享德（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室） 

研究協力者：伊藤 晶子（国立成育医療研究センター 小児慢性特定疾病情報室） 

 

研究協力 

桑原 絵里加（国立成育医療研究センター 
小児慢性特定疾病情報室 研究員） 

白井 夕映（国立成育医療研究センター 
小児慢性特定疾病情報室 研究補助員） 

森 淳之介（国立成育医療研究センター 
小児慢性特定疾病情報室 研究補助員） 

高木 麻衣（国立成育医療研究センター 
小児慢性特定疾病情報室 研究補助員） 

Ａ．研究目的 

小児慢性特定疾病（以下、小慢）の医療費助

成制度では、医療費助成の申請のための医療意

見書を作成する医師は、予め都道府県知事等に

指定された「指定医」であることと定められて

いる（法第 19条の 3第 1項）。「指定医」の要件

は、以下の 1、2 のいずれかを満たすことであ

る。1．疾病の診断又は治療に 5年以上従事した

経験があり、関係学会の専門医の認定を受けて

いること、2．疾病の診断又は治療に 5年以上従

研究要旨 

小児慢性特定疾病の医療費助成制度において、助成申請に必要な医療意見書を作成できる

「指定医」の指定を受ける方法の一つに、実施主体の指定研修の受講がある。小児慢性特定疾

病情報センターでは、指定医の研修プログラムを e-learning サイトにて提供している。研修

の講義内容等は、追加疾患の告示や制度の改正等に伴って継続的な更新が必要だが、これには

様々なコストがかかり、コンテンツの迅速なアップデートが容易でないという課題があった。 

本研究では、改訂に係る作業の長期的なコスト削減や効率上昇を目的として、2022 年度に

行った一連の改訂作業のプロセスについて検討を行った。結果、人工音声ナレーターソフトの

導入、編集効率アップのための主要な表のデザイン変更、講座全体の構成の見直し、制度運用

の変更への対応および内容の簡潔化を行う事で、幅広く改訂を施すことができた。 

本成果により今後の改訂作業が以前より容易になると思われ、e-learning受講者に対し、新

しい正確な情報を滞りなく提供するために、効率的かつ継続的なコンテンツの改訂が可能にな

ると期待できた。 

令和 4 年度厚生労働行政推進調査事業費補助金(難治性疾患政策研究事業) 

「小児慢性特定疾病における医療・療育支援および疾病研究の推進に関する研究」 

分担研究報告書 
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事した経験があり、都道府県等が実施する研修

を修了していること。このうち、2 の研修につ

いては、小慢対策の実施主体の長、すなわち都

道府県知事、指定都市市長および中核市市長

（以下、「都道府県知事等」）が行うこととなっ

ている。しかし、実施主体ごとでは研修受講対

象となる医師が少ないことから、自治体の規模

によっては研修の開催が困難であると予測さ

れる。また、指定医研修用のテキストは、日本

小児科学会小児慢性特定疾病委員会と当該研

究班の共同で作成し、小児慢性特定疾病情報セ

ンターにおいて公開していること、小慢対策の

関係者から自身の知識を深めるたに e-

learning 等で受講したいという要望があるこ

と等を踏まえ、2016 年度に小慢指定医研修を 

ウェブ上で受講できる e-learning プログラム

が開発された。その後、小慢指定医研修に e-

learning プログラムを利用する実施主体は

徐々に増え、2022年 3月現在では 136の実施主

体中、128 の実施主体が当該コンテンツの受講

および確認テスト完了をもって研修修了とし

ている。 

本コンテンツ内で提供されている対象疾病

ごとの講義と確認テストの問題は、関連する専

門学会等の協力によって作成されている。コン

テンツは、「概要」と 16疾患群（各論）、およ

び「成長ホルモン治療」の 18講座から成り立っ

ており、研修を修了するためには、必ず「概要」

を受講し、その他に 16 疾患群のうち 1 疾患群

以上の受講が必要である。成長ホルモンの治療

について医療費助成を小慢で申請する場合は、

「成長ホルモン治療」の講義も視聴する。 

これまで、常に正確で新しい情報を提供する

ために、追加疾患の告示や厚生労働省告示、制

度運用方法などの改正の際には、都度、講義内

容を改訂してきた。しかし、改正への迅速な対

応には、当然ながら時間や労力、経費などのコ

ストを要する。特に、e-learningコンテンツは、

スライドだけでなく音声データも含まれるこ

とから、データ改訂に伴うコストが負担となっ

ていた。具体的には、音声データについてはこ

れまで専門のナレーターに依頼していたため、

修正するには、改めてナレーターへ依頼するか、

内部でデータを手動で編集するなど、煩雑な作

業が求められた。このような背景から、改訂に

伴うタイムリーなコンテンツ内容の変更が容

易ではなかった。こうした課題がある中、2021

年 11 月の追加疾患や、民法改正による成人年

齢の引き下げ等に伴い、e-learningコンテンツ

の大幅な改訂が必要となった。このような改訂

は、今後も度々行われる可能性が高い。 

本検討では、改訂作業の長期的なコスト削減

や効率上昇を目的として、2022 年度に行ったコ

ンテンツ作成方法や改訂作業の見直し、および

内容やデザインに関する具体的な改訂箇所に

ついて、概要を報告する。 

Ｂ．研究方法 

改訂するコンテンツの対象 

改訂するコンテンツの対象は、提供している

18ファイル、すなわち「概要」の講義 1ファイ

ルと、各論の講義として疾患群ごとに作られて

いる 16ファイル、そして「成長ホルモン治療」

に関する講義 1ファイル、およびこの全 18ファ

イルに対応する試験問題とした。 

作業手順 

以下のような手順で改訂作業を行った。 

① 改訂が必要な箇所の洗い出し 

② スライドおよび試験問題への反映 

③ ナレーション原稿の作成および音声化 

④ 動画の試聴と再調整 

手順の詳細 

① 改訂が必要な箇所の洗い出し 

(ア) 追加掲載する内容 
2021 年 11 月 1 日に追加となった告示疾病、

民法改正、小慢対策の運用に関する変更事項等

に伴い追記すべき内容を列挙し、それに関連す

るスライド、試験問題およびナレーションにお

ける該当箇所を洗い出した。 

(イ) 改訂する内容 
既存の内容について、１つの講義の中で互い
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に関連する情報がバラバラに配されていたり、

すべての指定医に必要な知識が各論に収めら

れていたりするなど、整理するべき内容を抽出

した。該当するナレーションに対しても同様に

行った。医学的観点から、誤解を招くおそれの

できるだけ少ない、明瞭で正確な記載方法を目

指した。 

② スライドおよび試験問題への反映 

①で洗い出した改訂箇所に、適切な情報を

追記あるいは修正、削除してスライドに反映さ

せた。追加疾患一覧をもとに、研修用コンテン

ツのスライド内にある「対象疾病一覧」および

「疾病の状態の程度と対象基準」の表の内容を

アップデートした。 

③ ナレーション原稿の作成および音声化 

②で作成したスライドの内容に沿ってナ

レーション原稿を作成し、それを人工音声のナ

レーターソフトを用いて音声化した。人工音声

のナレーターソフトは、今回初めて導入したも

のである。このソフトにより生成された音声

データをスライドに組み込み、講義用の動画を

作成した。 

④ 動画の試聴と再調整 

作成した動画を試聴し、機械音声によるイン

トネーションの不備や、不自然な間合いの取り

方など視聴の妨げになる可能性のある箇所を

詳細に吟味し、複数人により繰り返し確認した。 

 

（倫理面の配慮） 

本研究は個人を特定しないデータを用いて

実施しており、特別な倫理的配慮は必要ないも

のと判断した。 

Ｃ．研究結果 

今回の改訂により、最終的に「概要」はスラ

イドが 29枚（20分 46秒）に、各論はスライド

が 11 枚から 29 枚（4 分 41 秒から 12 分 56 秒）

に、「成長ホルモン治療」はスライドが 22枚（10

分 51 秒）になった。 

小慢指定医研修用の e-learning コンテンツ

に対し、今後も改訂が加えられることを前提に、

大まかに以下に挙げるような 4つのポイントか

ら変更を行った。 

一点目は、講義スライドは音声付き動画と

なっているが、今回音声はナレーターによる読

み上げではなく、人工音声に変更した。 

二点目は、スライド内の表についても長期的

な作業効率の上昇やヒューマンエラーを回避

するため、「対象疾病一覧」および「疾病の状態

の程度と対象基準」のテーブルデザインを大き

く変更した（図 1）。新しい疾病一覧表をスライ

ドに反映させる際に、元データをエクセル上で

作成し、表をできるだけ整えておくことで、パ

ワーポイントのスライドに表を貼りつけたあ

との加工手順を減らすことができた。また「対

象疾病の並びについて」のスライドの見出し、

および「厚生労働省告示による疾病の並び」の

表と「小児慢性特定疾病情報センターによる疾

病一覧」の表にも変更を加えた。「包括病名」に

ついての理解を促したいことから、その主旨が

伝わりやすい書き方に改めた。また、掲載する

疾病名を減らし、表中の文字を大きくすること

で視認性を高めた（図 2）。 

三点目は、講義スライド全体の整合性を高め、

冗長性を排除するため、「概要」と各論の構成に

変更を加えた。「概要」講義は必須としているこ

とから、各論に一律に掲載されていた指定医全

員に必要な情報を、「概要」に移動させた。先に

挙げた「対象疾病の並びについて」というスラ

イドはこれまで全各論に入っていたが、それら

をすべて削除し、「概要」にのみとした。また、

関連する内容はスライドを移動させるなど、理

解が中断されないよう留意した。 

四点目は、小慢の運用変更に関する必要な情

報の更新に対応するとともに、各論の内容を簡

潔にまとめた。「概要」に新しく追加した主な事

項として、「成年患者の取り扱い」に関する項目

がある。この項目にて、「18 歳以上の患者は、

成年患者として本人名義で申請手続きを行う」

等の説明を追加し、成年年齢引き下げに対応し

た（図 3）。各論の簡潔化については、スライド
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内で掲載箇所を移動する、項目立てや見出しに

変更を加えるなどの作業を行った。例えば「2.

慢性腎疾患」の講義において、従前は 3か所に

わたって記載されていた「成長ホルモン治療」

についての説明を 1か所にまとめ、関連が高く

話の流れに合うと思われる位置に記載した（図

4）。以上のような構成上の改良を、全講義に対

して行った。 

スライドの視認性向上を図り、主旨の理解を

平易にするために、文字のサイズやフォントの

見直しや注目すべき箇所の強調、および統一性

のある用語への書き換え、箇条書きの仕方の工

夫なども行った。 

Ｄ．考察 

今回の改訂作業では、初めてナレーターソフ

トを導入した。人の声ではなく機械を用いるた

め、イントネーションや発音、間（ま）などに

関し、微妙な違和感が発生する箇所があったが、

ポーズやイントネーションがやや不自然に感

じられる場合にも、その場で調整を施すことが

可能であった。一方、完全に自然な話し方にし

ようとすると、それなりの労力を要することも

わかった。近年はウェブサイト上のコンテンツ

だけでなく、現実の様々なサービスにも人工音

声が用いられるようになり、ロボティックなナ

レーションに対する視聴者側の許容度が一般

的に高まっていると推察される。また人工音声

の技術の進歩により、今回作成した音声におい

ても視聴時に大きなストレスは感じられず、内

容を理解するうえで問題のない仕上がりと

なっていると評価できた。音声データの作成に

あたり、ナレーターソフトを使用したことによ

り、これまで外部に発注していた時よりも、作

業日数および費用を削減でき、また音声データ

を自前で作成するため、作業中にナレーション

原稿に急遽変更が発生した場合も、即座に対応

することができる点は、大きな利点であった。

質と実用性、コストのバランスを考えるならば、

ナレーターソフトの活用は有用であると思わ

れた。 

スライド編集時における作業効率の向上の

ために、表デザインを変更した。今後は新しい

疾患が追加される等、表を大きく変更する必要

がある際も、セルの結合や配色などの加工が最

小限にとどまり、スライドの編集作業が単純化

されると思われた。また表中文字を大きくする

ことができたため、動画の閲覧において、受講

者の負担も軽減すると考えられた。 

講座全体の構成を変更し内容の重複を省い

たため、今後、当該情報が変更された際に必要

な改訂作業が簡素化されると思われた。また、

受講者の負担軽減にもつながると思われた。

「概要」の視聴時間は改訂前に比べると約 2分

長くなったが、各論は重複箇所の整理等により、

合計で約 17分短縮された。これにより、複数の

各論を視聴する場合の修得過程の効率化に貢

献できると考えられた。 

制度運用の変更に伴う対応および内容の簡

潔化については、受講者が知っておくべき重要

な変更事項について適切に追記できた他、項目

立てや見出しを変更することにより、より統一

性、一貫性のある構成へと改良することができ

た。 

Ｅ．結論 

今回の取り組みから、人的、時間的、金銭的

コストの課題に対する解決策として、新たな

ツールや工夫を取り入れることにより、今後の

改訂作業の負担が軽減されると思われた。e-

learning受講者に対し、新しく情報を正確かつ

タイムリーに提供するために、コンテンツの効

率的かつ継続的な改訂が実現できると期待さ

れる。 

Ｆ．参考文献 

なし 

Ｇ．研究発表 

論文発表/学会発表 

なし/なし 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況（予定を

含む。） 

特許取得/実用新案登録/その他 

なし/なし/なし 
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図 1. 「表 1 対象疾患一覧」の変更（「慢性腎疾患」のスライドより） 
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図 2. 「包括的病名」に関する説明スライドの変更（「慢性腎疾患」のスライドより） 
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図 3. 「成年患者の取り扱い」に関する新規スライド（「概要」より） 

図 4. 「成長ホルモン治療」の内容を１つにまとめた新規スライド（「概要」より） 
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小児慢性特定疾病児童等データベースの登録状況（現況値） 

－2015～2019 年度の疾病登録状況等－ 

国立成育医療研究センター研究所 小児慢性特定疾病情報室 

 

研究要旨 

2015（平成 27）年 1 月 1 日に施行された新たな小児慢性特定疾病対策では、対象疾病ごと

に個別の医療意見書様式が用意され、旧制度と比較し、より詳細な臨床情報を小児慢性特定疾

病児童等登録データとして記録している。全国の実施主体より医療意見書の写しが、国立成育

医療研究センター内に設置されている医療意見書登録センターへ送付され、登録センターに

て電子化されデータベースへの登録が行われている。 

本研究では、2015（平成 27）から 2022（令和 4）年度分の医療意見書について、2023（令和

5）年 3 月末日までの受領状況を確認するとともに、2015 から 2019 年度までの登録状況につ

いて集計を行った。中核市等の増加により、実施主体数は毎年増加しており、2015年度は 112、

2016（平成 28）年度は 114、2017（平成 29）年度は 115、2018（平成 30）年度は 121、2019（令

和元）年度は 125、2020（令和 2）年度は 127実施主体となっていた。2022 年度末の時点で、

2015から 2018年度分については、ほぼ電子化作業が終了しており、2020年度分までの医療意

見書は、おおよその実施主体から受領済であることが推測された。 

医療意見書の登録件数の実績は、2015 年度計 110,351 件（うち成長ホルモン治療用意見書

13,101件）、2016年度計 104,597（うち成長ホルモン治療用意見書 12,080）件、2017年度計

114,821（うち成長ホルモン治療用意見書 13,006）件、2018年度計 111,516（うち成長ホルモ

ン治療用意見書 11,849）件、2019年度計 37,146（うち成長ホルモン治療用意見書 3,944）件

であった。 

登録件数が多かった対象疾病は順に、①内分泌疾患「成長ホルモン（GH）分泌不全性低身長

症（脳の器質的原因によるものを除く。）」、②糖尿病「1型糖尿病」、③内分泌疾患「先天

性甲状腺機能低下症（クレチン症、異所性甲状腺など）」、④悪性新生物「T細胞急性リンパ

性白血病」、⑤神経・筋疾患「点頭てんかん（ウエスト症候群）」、⑥内分泌疾患「先天性甲

状腺機能亢進症（バセドウ病など）」、⑦慢性心疾患「ファロー四徴症」、⑧慢性腎疾患「微

小変化型ネフローゼ症候群」、⑨慢性消化器疾患「胆道閉鎖症」、⑩膠原病「若年性特発性関

節炎」であった。 

衛生行政報告例による疾患分布と比較し同様の登録状況であり、2015から 2018年度までに

ついては、ほぼ全国データとなっていると推察された。一方、コロナ禍の影響により 2020か

ら 2021年度分の医療意見書の受領と電子化が遅延していた。2022年度中に未発送分の医療意

見書の受領が進んだことから、2020年度以降のデータベース登録も進むと思われた。 

令和４年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「小児慢性特定疾病における医療・療養支援および疾病研究の推進に関する研究」 

分担研究報告書 
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研究実施者 

盛一 享德（国立成育医療研究センター 小児慢

性特定疾病情報室 室長） 

桑原 絵里加（国立成育医療研究センター 小児

慢性特定疾病情報室 研究員） 

森 淳之介（国立成育医療研究センター 小児慢

性特定疾病情報室 研究補助員） 

白井 夕映（国立成育医療研究センター 小児慢

性特定疾病情報室 研究補助員） 

伊藤 晶子（国立成育医療研究センター 小児慢

性特定疾病情報室 研究補助員） 

Ａ. 研究目的 

小児慢性特定疾病対策（以下、小慢対策）は、

小児慢性特定疾患治療研究事業（以下、旧小慢

事業）が 2015年に改正され実施されている、慢

性疾病を抱えた子どもたちに対する国の医療

費等支援施策である。旧小慢事業は、1998（平

成 10）年度以降、全国的に統一された医療意見

書（以下、意見書）と呼ばれる医師の診断書を

申請の際に提出し、それをデータベース化して

きた。2015年１月１日より新たに施行された小

慢対策では、それまで疾患群ごとに共通であっ

た意見書を対象疾病ごとに個別化した意見書

に変更するとともに、診断の確からしさ及び現

在の状況をより客観的に評価できるよう記載

項目が拡充され、小児慢性特定疾病児童等デー

タとして、疾病研究目的にデータ蓄積を行って

いる。 

本研究では、2015 から 2022 年度分までの意

見書の受領状況の確認と、2015 から 2019 年度

分までの登録データを集計した。 

Ｂ. 研究方法 

医療意見書の登録方法 

各実施主体（小慢対策を実施している都道府

県、指定都市、中核市、児童相談所設置市）は

申請時に提出された意見書のうち、研究同意が

得られたものについて、その写しを国立成育医

療研究センター内に設置された医療意見書登

録センターへ発送する。発送された意見書の写

しは、登録センター内で記載事項の確認が行わ

れ、必要に応じて実施主体に疑義照会を行った

後、専用登録システムにてクラウド型登録デー

タベースシステムに電子データとして登録さ

れる。意見書の発送時期は各実施主体に委ねら

れており、実施主体ごとに受給者証の更新時期

が異なること等から全国一律ではない。このた

めデータベースへの登録状況も実施主体ごと

に大きく異なっている。意見書受領後に疑義照

会や登録内容確認作業等が行われることから、

集計対象となる電子データの登録が完了する

までには、実施主体からの意見書の受領から最

低でも数か月以上の時間が必要となる。 

意見書の受領状況の推計 

実施主体により受給者証の更新月が違い、年

度区切りが異なっている。このため、小児慢性

特定疾病児童等データにおける年度区分は、意

見書の記載年月日をもとに 4月から翌年 3月ま

でを年度区切りとしている。 

登録センターでは、意見書の受領時に実施主

体から意見書の該当年度や審査月等に関する

申告も合わせて受領するが、申告に誤りがある

場合がある。また該当する年度の意見書が一度

に送付されるとは限らず、送付される順番も古

い順とは限らない。このため意見書の該当年度

はデータ登録完了時にしか分からないことに

なる。以上から、本研究における意見書の年度

単位の受領状況の推定は、厚生労働省から発表

される衛生行政報告例における小児慢性特定

疾病受給者証所持者数を推定年間申請件数と

みなし、2023年 3月末時点での実施主体ごとの

受領済意見書の積算件数を推定年間申請件数

と受領済期間で除すことで、受領割合を計算し

た。 

登録件数の集計 

今回集計の対象となった登録データは、2023

年 3月末時点においてデータベースに登録され
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ていたデータを元にし、登録年度は意見書の記

載年月日を基準とした。実施主体となる自治体

は毎年増加しており、また対象疾病の拡大や疾

患群の新設、対象疾病が属する疾患群の移動な

どがあることから、2023年 3月末における疾患

群および対象疾病の並びに準じて集計を行っ

た。集計年度に対象外であった疾病は、欠損値

（.）として示した。疾病によっては、集計結果

が示されている疾患群と実際に申請が行われ

た時点での疾患群が異なっている場合がある

ことに留意する必要がある。 

実施主体数 

小児慢性特定疾病対策の実施主体は、毎年中

核市等が増加していることから、年度によって

その数は異なっている。2015 年度は 112、2016

年度は 114、2017年度は 115、2018年度は 121、

2019 年度は 125 実施主体、2020 年度は 127 実

施主体であった。 

 

（倫理面の配慮） 

本研究は国立成育医療研究センター倫理審査

（2083）の承認をうけて実施された。 

Ｃ. 研究結果 

医療意見書の 2023 年 3 月末時点における受

領状況および登録状況は以下の通りであった。 

医療意見書の受領状況と登録状況（表 1-1から

表 1-3） 

厚生労働省から報告される衛生行政報告例

における小児慢性特定疾病受給者証所持者数

を推定年間申請件数とみなし、これに対する受

領済意見書の割合をみたところ、2020年度分ま

ではおおよそ受領が完了しており、2021年度分

は 9割弱、2022年度分は 6 割程度まで受領して

いると推定された（表 1-1）。 

次に電子化されているデータについて、推定

年間申請件数に対するデータ登録済件数の割

合を実施主体ごとに示したものを 表 1-2 に示

した。電子化については 2015から 2018年度分

までは、概ね登録済と思われた。一方、2019年

以降はデータ化が未だ進んでいなかった。実施

主体ごとの年齢分布を 表 1-3 に示した。 

2023 年 3 月末日時点の医療意見書の登録件

数は、2015年度計 110,351 件（うち成長ホルモ

ン治療用意見書 13,101 件）、2016 年度計

104,597 件（うち成長ホルモン治療用意見書

12,080件）、2017年度計 114,821件（うち成長

ホルモン治療用意見書 13,006 件）、2018 年度

計 111,516件（うち成長ホルモン治療用意見書

11,849件）、2019年度計 37，146件（うち成長

ホルモン治療用意見書 3，944件）であった。 

対象疾病別に登録件数の年平均値で比較し

たところ、登録全体で件数が多い対象疾病は、

①内分泌疾患「成長ホルモン（GH）分泌不全性

低身長症（脳の器質的原因によるものを除

く。）」、②糖尿病「1型糖尿病」、③内分泌疾

患「先天性甲状腺機能低下症（クレチン症、異

所性甲状腺など）」、④悪性新生物「急性リン

パ性白血病」、⑤神経・筋疾患「点頭てんかん

（ウエスト症候群）」、⑥内分泌疾患「先天性

甲状腺機能亢進症（バセドウ病など）」、⑦慢

性心疾患「ファロー四徴症」、⑧慢性腎疾患「微

小変化型ネフローゼ症候群」、⑨慢性消化器疾

患「胆道閉鎖症」、⑩膠原病「若年性特発性関

節炎」であった。 

疾患群ごとの登録状況を 表 2-1～2-17 に示

した。 

悪性新生物（表 2-1-1～表 2-1-3） 

登録が多い順に、①急性リンパ性白血病（前

駆 B 細胞急性リンパ性白血病、T 細胞急性リン

パ性白血病など）、②急性骨髄性白血病（成熟

を伴う急性骨髄性白血病、急性巨核芽球性白血

病、成熟を伴わない急性骨髄性白血病など）、

③悪性リンパ腫（成熟 B 細胞リンパ腫、T リン

パ芽球性リンパ腫、ホジキンリンパ腫など）、

④神経芽腫、⑤組織球症（ランゲルハンス細胞

組織球症、血球貪食性リンパ組織球症など）、

⑥頭蓋内胚細胞腫瘍、⑦網膜芽細胞腫、⑧毛様

細胞性星細胞腫、⑨髄芽腫、⑩骨肉腫であった。 
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慢性腎疾患（表 2-2-1～表 2-2-3） 

登録が多い順に、①微小変化型ネフローゼ症

候群、②IgA 腎症、③その他のネフローゼ症候

群、④腎奇形（低形成腎、多発性嚢胞腎、腎無

形成など）、⑤紫斑病性腎炎、⑥巣状分節性糸

球体硬化症、⑦尿路奇形（閉塞性尿路疾患、膀

胱尿管逆流など）、⑧メサンギウム増殖性糸球

体腎炎（IgA 腎症を除く。）、⑨膜性増殖性糸

球体腎炎、⑩慢性糸球体腎炎（アルポート

（Alport） 症候群によるものに限る。）であっ

た。 

慢性呼吸器疾患（表 2-3-1～表 2-3-3） 

登録が多い順に、①気道狭窄、②慢性肺疾患、

③気管支喘息、④先天性中枢性低換気症候群、

⑤先天性横隔膜ヘルニア、⑥特発性肺ヘモジデ

ローシス、⑦線毛機能不全症候群（カルタゲ

ナー症候群を含む。）、⑧気管支拡張症、⑨特

発性間質性肺炎、⑩閉塞性細気管支炎であった。 

慢性心疾患（表 2-4-1～表 2-4-3） 

登録が多い順に、①ファロー四徴症、②心室

中隔欠損症、③両大血管右室起始症（タウジッ

ヒ・ビング奇形を除く。）、④単心室症、⑤完

全大血管転位症、及び、完全型房室中隔欠損症

（完全型心内膜床欠損症）⑦川崎病性冠動脈瘤、

⑧フォンタン術後症候群、⑨心室中隔欠損を伴

う肺動脈閉鎖症、⑩左心低形成症候群、⑪心室

中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症であった。 

内分泌疾患（表 2-5-1～表 2-5-3） 

登録が多い順に、①成長ホルモン（GH）分泌

不全性低身長症（脳の器質的原因によるものを

除く。）、②先天性甲状腺機能低下症（クレチ

ン症、異所性甲状腺など）、③先天性甲状腺機

能亢進症（バセドウ病など）、④ゴナドトロピ

ン依存性思春期早発症、⑤ターナー症候群、⑥

後天性甲状腺機能低下症（橋本病、萎縮性甲状

腺炎など）、⑦21-水酸化酵素欠損症、⑧成長ホ

ルモン（GH）分泌不全性低身長症（脳の器質的

原因によるものに限る。）、⑨プラダー・ウィ

リ症候群、⑩後天性下垂体機能低下症であった。 

膠原病（表 2-6-1～表 2-6-3） 

登録が多い順に、①若年性特発性関節炎、②

全身性エリテマトーデス、③皮膚筋炎／多発性

筋炎、④シェーグレン症候群、⑤ベーチェット

病、⑥高安動脈炎（大動脈炎症候群）、⑦混合

性結合組織病、⑧家族性地中海熱、⑨慢性再発

性多発性骨髄炎、⑩全身性強皮症であった。 

糖尿病（表 2-7-1～表 2-7-3） 

登録が多い順に、①1 型糖尿病、②2 型糖尿

病、③その他の糖尿病、④若年発症成人型糖尿

病（MODY）、⑤新生児糖尿病、⑥インスリン受

容体異常症であった。 

先天性代謝異常（表 2-8-1～表 2-8-3） 

登録が多い順に、①アミノ酸代謝異常症

（フェニルケトン尿症（高フェニルアラニン血

症）、シトリン欠損症など）、②ミトコンドリ

ア病（その他のミトコンドリア病、ミトコンド

リア DNA突然変異（リー（Leigh）症候群、MELAS

及び MERRFを含む。）など）、③ライソゾーム

病（ムコ多糖症Ⅱ型、ファブリー病など）、④

有機酸代謝異常症（メチルマロン酸血症、プロ

ピオン酸血症など）、⑤金属代謝異常症（ウィ

ルソン病など）、⑥糖質代謝異常症（糖原病Ⅰ

型、グルコーストランスポーター1（GLUT1）欠

損症など）、⑦脂質代謝異常症（家族性高コレ

ステロール血症など）であった。 

血液疾患（表 2-9-1～表 2-9-3） 

登録が多い順に、①血友病Ａ、②免疫性血小

板減少性紫斑病、③血友病Ｂ、④フォンウィル

ブランド病、⑤再生不良性貧血、⑥遺伝性球状

赤血球症、⑦先天性赤芽球癆（ダイアモンド・

ブラックファン貧血）、⑧その他の血小板減少

性紫斑病、⑨その他の自己免疫性溶血性貧血

（AIHA を含む。）、⑩血小板無力症であった。 

免疫疾患（表 2-10-1～表 2-10-3） 

登録が多い順に、①X 連鎖無ガンマグロブリ

ン血症、②分類不能型免疫不全症、③その他の

慢性の経過をたどる好中球減少症、④慢性肉芽
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腫症、⑤慢性活動性 EBウイルス感染症、⑥慢性

移植片対宿主病、⑦重症先天性好中球減少症、

⑧高 IgE症候群、⑨ウィスコット・オルドリッ

チ症候群、⑩X 連鎖重症複合免疫不全症であっ

た。 

神経・筋疾患（表 2-11-1～表 2-11-3） 

登録が多い順に、①点頭てんかん（ウエスト

症候群）、②もやもや病、③結節性硬化症、④

レノックス・ガストー症候群結節性硬化症、⑤

脊髄髄膜瘤、⑥乳児重症ミオクロニーてんかん、

⑦デュシェンヌ型筋ジストロフィー、⑧先天性

水頭症、⑨福山型先天性筋ジストロフィー、⑩

脊髄性筋萎縮症であった。 

慢性消化器疾患（表 2-12-1～表 2-12-3） 

登録が多い順に、①胆道閉鎖症、②潰瘍性大

腸炎、③クローン病、④先天性胆道拡張症、⑤

ヒルシュスプルング病、⑥総排泄腔遺残、⑦ア

ラジール症候群、⑧短腸症、⑨自己免疫性肝炎、

⑩周期性嘔吐症候群であった。 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群（表 2-

13-1～表 2-13-3） 

登録が多い順に、①ダウン症候群、②18トリ

ソミー症候群、③その他の常染色体異常、④マ

ルファン症候群、⑤13トリソミー症候群、⑥ア

ンジェルマン症候群、⑦チャージ症候群、⑧コ

ルネリア・デランゲ症候群、⑨４ｐ－症候群、

⑩ソトス症候群であった。 

皮膚疾患（表 2-14-1～表 2-14-3） 

登録が多い順に、①レックリングハウゼン病

（神経線維腫症Ⅰ型）、②眼皮膚白皮症（先天

性白皮症）、③先天性魚鱗癬、④色素性乾皮症、

⑤表皮水疱症、⑥スティーヴンス・ジョンソン

症候群、⑦膿疱性乾癬（汎発型）、⑧先天性ポ

ルフィリン症であった。 

骨系統疾患（表 2-15-1～表 2-15-3） 

本疾患群は 2018 年度に新設された疾患群で

あるため、2015 から 2017 年度には対象ではな

かった疾患が多い。一部の疾患は途中から疾患

群移動されている。 

登録が多い順に、①軟骨無形成症、②骨形成

不全症、③軟骨低形成症、④低ホスファターゼ

症、⑤多発性軟骨性外骨腫症、⑥点状軟骨異形

成症（ペルオキシゾーム病を除く。）、⑦大理

石病、⑧２型コラーゲン異常症関連疾患、⑨胸

郭不全症候群、⑩内軟骨腫症であった。 

脈管系疾患（表 2-16-1～表 2-16-3） 

本疾患群は 2018 年度に新設された疾患群で

あるため、2015 から 2017 年度には対象ではな

かった疾患が多い。一部の疾患は途中から疾患

群移動されている。 

登録が多い順に、①リンパ管腫／リンパ管腫

症、②カサバッハ・メリット症候群、③クリッ

ペル・トレノネー・ウェーバー症候群、④遺伝

性出血性末梢血管拡張症（オスラー病）、⑤巨

大静脈奇形であった。 

成長ホルモン治療（表 2-17-1～表 2-17-3） 

成長ホルモン製剤を用いた治療に対する医

療費助成については、原病の他に成長ホルモン

治療用意見書の提出が行われている。 

登録が多い順に、①内分泌疾患：成長ホルモ

ン分泌不全性低身長症（脳の器質的原因による

ものを除く。）、②内分泌疾患：ターナー症候

群、③内分泌疾患：成長ホルモン分泌不全性低

身長症（脳の器質的原因によるものに限る。）、

④内分泌疾患：プラダー・ウィリ症候群、⑤骨

系統疾患：軟骨無形成症、⑥骨系統疾患：軟骨

低形成、⑦内分泌疾患：先天性下垂体機能低下

症、⑧内分泌疾患：後天性下垂体機能低下症、

⑨慢性腎疾患、⑩内分泌疾患：ヌーナン症候群

であった。 

Ｄ. 考察 

2015 から 2022 年度分までの意見書の提出状

況の確認と 2015から 2019年度までの小児慢性

特定疾病児童等データの集計を行った。2015年

の制度改正以降、対象疾病ごとに専用の意見書

様式が用意され、それ以前よりも詳細な臨床情
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報が登録されるようになっている。本集計に当

たっては、2017年度より厚生労働省衛生行政報

告例において、小児慢性特定疾病の受給者証所

持者数が報告されるようになったことから、こ

の数値を参考値として用いた。ただし小児慢性

特定疾病児童等データベースの登録件数と衛

生行政報告例における受給者証所持者数は、集

計している対象が異なっており、受給者証所持

者数を全申請件数とみなしていることに注意

が必要である。 

2015 から 2018 年度までの 4 年間分について

は、おおよそ登録件数が安定しており、ほぼ電

子化が終了し全国データとみなせる状態に

なっていると考えられた。2022年度は、コロナ

禍の影響で先延ばしになっていた古い意見書

の発送を、各実施主体に要請するとともに、

データ入力についても古い意見書を中心に実

施された。このため新しい意見書の電子化率が

低いままとなっていた。 

全国データとみなせる 2015から 2018年度ま

での 4年分の登録件数の推移を見たところ、慢

性糸球体腎炎や川崎病性冠動脈瘤といった疾

患の減少傾向が認められた。これらは疾病の発

生率そのものが低下している可能性もあり、更

なる検討が必要であると思われた。気道狭窄、

重症先天性心疾患やフォンタン術後症候群、脊

髄髄膜瘤、滑脳症、ダンディー・ウォーカー症

候群、デュシェンヌ型筋ジストロフィー、乳児

重症ミオクロニーてんかん、ヒルシュスプルン

グ病、慢性特発性偽性腸閉塞症、巨大膀胱短小

結腸腸管蠕動不全症、腸管神経節細胞僅少症、

総排泄腔遺残、総排泄腔外反症などは、登録件

数が増加傾向にあった。2015 年以降に対象疾病

となった疾患であり、予後の改善により症例が

蓄積してきているためである可能性があった。

全身性エリテマトーデス、皮膚筋炎／多発性筋

炎、ベーチェット病、高安動脈炎（大動脈炎症

候群）、混合性結合組織病、家族性地中海熱、

慢性再発性多発性骨髄炎、もやもや病、多発性

硬化症、重症筋無力症、潰瘍性大腸炎、クロー

ン病も登録件数が増加傾向にあった。これらは

指定難病でもあり、発症率や有病率が変化して

いるのではなく、2015年以前は小慢対象ではな

かった疾患であるため、指定難病から経済的負

担の有利な小慢に申請が移ってきている可能

性があると思われた。 

疾患ごとの登録状況の変化については、さら

に個別の詳細な検討が必要であろう。 

Ｅ.結論 

2015 から 2022 年度分までの医療意見書の受

領状況と 2015から 2019年度分までの登録デー

タの集計を行った。2018年度までのデータは登

録件数が落ち着いてきていることから、全国

データに達したと考えられ、今後の疾病研究へ

の利活用が期待される。 
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表 1-1 医療意見書受領状況（衛生行政報告例との対比) 

実施主体 
2015 年度 2016 年度 2017 年度 2018 年度 2019 年度 2020 年度 2021 年度 2022 年度 
(平成 27) (平成 28) (平成 29) (平成 30) (令和元) (令和 2) (令和 3) (令和 4) 

1 北海道 A A A A A A A A 

2 札幌市 A A A A A A A D 

3 旭川市 A A A A A A A D 

4 函館市 A A A A A A A A 

5 青森県 A A A A A A D D 

6 青森市 A A A A A A A A 

7 八戸市 A A A A A A A B 

8 岩手県 A A A A A A A A 

9 盛岡市 A A A A A A A B 

10 宮城県 A NA A A A B D D 

11 仙台市 A A A A A A D D 

12 秋田県 A A A A A A A A 

13 秋田市 A A A A A A A D 

14 山形県 A A A A A A D D 

15 山形市     A A A A 

16 福島県 NA A A A A A A D 

17 郡山市 A A A A A A A C 

18 いわき市 A A A A A A A A 

19 福島市    A A A A A 

20 茨城県 A A A A A A A B 

21 水戸市      A A A 

22 栃木県 A A A A A A A D 

23 宇都宮市 B B B B B B B D 

24 群馬県 A A A A A A A A 

25 前橋市 A A A A A A A A 

26 高崎市 A A A A A A A B 

27 埼玉県 A A A A A A A D 

28 さいたま市 A A A A A A A C 

29 川越市 A A A A A A A B 

30 越谷市 A A A A A A A B 

31 川口市    A A A A A 

32 千葉県 A A A A A A A D 

33 千葉市 A A A A A A A A 

34 船橋市 A A A A A A A A 

35 柏市 A A A A A A A D 

36 東京都 B B B B B B B B 
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実施主体 
2015 年度 2016 年度 2017 年度 2018 年度 2019 年度 2020 年度 2021 年度 2022 年度 
(平成 27) (平成 28) (平成 29) (平成 30) (令和元) (令和 2) (令和 3) (令和 4) 

37 八王子市 A A A A A A A A 

38 江戸川区         

39 世田谷区         

40 荒川区         

41 港区         

42 中野区         

43 板橋区         

44 豊島区         

45 神奈川県 A A A A A A A A 

46 横浜市 B B B B A B B B 

47 川崎市 A NA B A B B B D 

48 相模原市 A A A A A A A D 

49 横須賀市 A A A A A A A B 

50 新潟県 A A A A A A A A 

51 新潟市 A A A A A A A C 

52 富山県 A A A A A A A B 

53 富山市 A A A A A A A A 

54 石川県 A A A A A A A B 

55 金沢市 A A A A A A A A 

56 福井県 A A A A A A A A 

57 福井市     A A A C 

58 山梨県 A A A A A A A A 

59 甲府市     A A A D 

60 長野県 A A A A A A A A 

61 長野市 A A A A A A A D 

62 松本市       D D 

63 岐阜県 A A A A A A A A 

64 岐阜市 A A A A A A A A 

65 静岡県 A A A A A A A A 

66 静岡市 A A A A A A A B 

67 浜松市 A A A A A A A B 

68 愛知県 A A A A A A A C 

69 名古屋市 A A A A A A A A 

70 豊田市 A A A A A A B D 

71 豊橋市 A A A A A A A B 

72 岡崎市 A A A A A A A A 

73 一宮市       A B 
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実施主体 
2015 年度 2016 年度 2017 年度 2018 年度 2019 年度 2020 年度 2021 年度 2022 年度 
(平成 27) (平成 28) (平成 29) (平成 30) (令和元) (令和 2) (令和 3) (令和 4) 

74 三重県 A A A A A A A A 

75 滋賀県 A A A A A A D D 

76 大津市 A A A A A A A A 

77 京都府 A A A A A A A A 

78 京都市 A A A A A A D D 

79 大阪府 A A A A A A A D 

80 大阪市 A A A A A A A B 

81 堺市 B B B B A B A A 

82 高槻市 A A A A A A A A 

83 東大阪市 A A A A A A C D 

84 豊中市 A A A A A A A A 

85 枚方市 A A A A A A A A 

86 八尾市    B B B A A 

87 寝屋川市     A A A A 

88 吹田市      B B B 

89 兵庫県 NA NA A A A A A D 

90 神戸市 A A A A A A A D 

91 姫路市 A A A A A A A B 

92 西宮市 A A A A A A B D 

93 尼崎市 A A A A A A A A 

94 明石市    B B B B B 

95 奈良県 D D D D D D D D 

96 奈良市 A A A A A A A A 

97 和歌山県 A A A A A B A C 

98 和歌山市 A A A A A A A A 

99 鳥取県 A A A A A A A A 

100 鳥取市    A A A A A 

101 島根県 A A A A A A A A 

102 松江市    A A A A A 

103 岡山県 A A A A A A A A 

104 岡山市 A A A A A A A D 

105 倉敷市 A A A A A A A A 

106 広島県 A A A A A A A D 

107 広島市 A A A A A A A A 

108 福山市 A A A A A A A A 

109 呉市  A A A A A A A 

110 山口県 NA A A A A D D D 
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実施主体 
2015 年度 2016 年度 2017 年度 2018 年度 2019 年度 2020 年度 2021 年度 2022 年度 
(平成 27) (平成 28) (平成 29) (平成 30) (令和元) (令和 2) (令和 3) (令和 4) 

111 下関市 A A A A A A A D 

112 徳島県 A A A A A A D D 

113 香川県 A A A A A A A C 

114 高松市 A A A A A A D D 

115 愛媛県 B B B B A B A B 

116 松山市 A A A A A A A A 

117 高知県 A A A A A A A D 

118 高知市 A A A A A A A A 

119 福岡県 B B B B B B B B 

120 北九州市 A A A A A A A B 

121 福岡市 A A A A A A A D 

122 久留米市 A A A A A A A D 

123 佐賀県 A A A A A A A C 

124 長崎県 A A A A A A A A 

125 長崎市 A A A A A C D D 

126 佐世保市  A A A A A A D 

127 熊本県 A A A A A A A A 

128 熊本市 A A A A A A A A 

129 大分県 A A A A A A A D 

130 大分市 A A A A A A A A 

131 宮崎県 A A A A A D D D 

132 宮崎市 A A A A A A A B 

133 鹿児島県 A A A A A A B B 

134 鹿児島市 A A A A A A A B 

135 沖縄県 B B B B B B B B 

136 那覇市 A A A A A A A B 

 

※ 衛生行政報告例における小児慢性特定疾病受給者証所持者数との比較で、実施主体からの医療意見書の提出件数が

75%以上を A、50～75%を B、25～50%を C、25%未満である場合を D と示した。資料破棄等によるデータ欠損は NAで示した。 

※ 衛生行政報告例において、小児慢性特定疾病受給者証所持者数が報告されるようになったのは、平成 29年度以降である

ため、平成 27、28年は、平成 29年度の衛生行政報告例における小児慢性特定疾病受給者証所持者数と比較した。 

※ 当該年度においては実施主体となっていない中核市は、斜線で示した（八戸市を除く）。 
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表 1-2. 医療意見書登録状況（衛生行政報告例との対比) 

実施主体 
2015 年度 2016 年度 2017 年度 2018 年度 2019 年度 2020 年度 

(平成 27) (平成 28) (平成 29) (平成 30) (令和元) (令和 2) 

1 北海道 A A A A D D 

2 札幌市 A A A A D D 

3 旭川市 A A A A C D 

4 函館市 A A A A D D 

5 青森県 A A A A D D 

6 青森市 A A A A D D 

7 八戸市   A A C D 

8 岩手県 A A A A D D 

9 盛岡市 A A A A A D 

10 宮城県 D D A A C D 

11 仙台市 A A D D C D 

12 秋田県 A A A A D D 

13 秋田市 A A A A D D 

14 山形県 A A A A C D 

15 山形市     A D 

16 福島県 D A D A D D 

17 郡山市 A A A A C D 

18 いわき市 A A A A D D 

19 福島市    A D D 

20 茨城県 A A A A C D 

21 水戸市      D 

22 栃木県 A A D A D D 

23 宇都宮市 D D C A D D 

24 群馬県 A A A A D D 

25 前橋市 A A A A D D 

26 高崎市 A A A A D D 

27 埼玉県 B C B A C D 

28 さいたま市 A A A A B D 

29 川越市 A A A A A D 

30 越谷市 B A A A A D 

31 川口市    B C D 

32 千葉県 A A A A D D 

33 千葉市 A A A A D D 

34 船橋市 A A A A D D 

35 柏市 A A A A C D 
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実施主体 
2015 年度 2016 年度 2017 年度 2018 年度 2019 年度 2020 年度 

(平成 27) (平成 28) (平成 29) (平成 30) (令和元) (令和 2) 

36 東京都 B D A A C D 

37 八王子市 A A A A B D 

38 江戸川区      D 

39 世田谷区      D 

40 荒川区      D 

41 港区       

42 中野区       

43 板橋区       

44 豊島区       

45 神奈川県 A A A A D D 

46 横浜市 C C A B D D 

47 川崎市 A D A A D D 

48 相模原市 A A A A C D 

49 横須賀市 A A A A B D 

50 新潟県 A A A A A D 

51 新潟市 A A A A B D 

52 富山県 A A A A A D 

53 富山市 A A A A D D 

54 石川県 A A A A D D 

55 金沢市 A A A A A D 

56 福井県 A A A A D D 

57 福井市     A D 

58 山梨県 A A A A D D 

59 甲府市     A D 

60 長野県 A A A A D D 

61 長野市 A A A A D D 

62 松本市       

63 岐阜県 A A A A C D 

64 岐阜市 A A A A A D 

65 静岡県 A A A A D D 

66 静岡市 A A A B D D 

67 浜松市 A A A A C D 

68 愛知県 A A A A D D 

69 名古屋市 A A A A D D 

70 豊田市 A A A A D D 
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実施主体 
2015 年度 2016 年度 2017 年度 2018 年度 2019 年度 2020 年度 

(平成 27) (平成 28) (平成 29) (平成 30) (令和元) (令和 2) 

71 豊橋市 A A A A D D 

72 岡崎市 A A A A D D 

73 一宮市       

74 三重県 A A A A D D 

75 滋賀県 A A A A C D 

76 大津市 A A A A A D 

77 京都府 A A A A D D 

78 京都市 A A A A D D 

79 大阪府 A A A D D D 

80 大阪市 A A A A D D 

81 堺市 A A A A D D 

82 高槻市 A A A A D D 

83 東大阪市 A A A A C D 

84 豊中市 A A A A B D 

85 枚方市 A A A A C D 

86 八尾市    A C D 

87 寝屋川市     B D 

88 吹田市      D 

89 兵庫県 D D A A C D 

90 神戸市 A A A A C D 

91 姫路市 A A A A C D 

92 西宮市 A A A A C D 

93 尼崎市 A A A A A D 

94 明石市    A A D 

95 奈良県 D D D D D D 

96 奈良市 A A A A D D 

97 和歌山県 C C B A C D 

98 和歌山市 A A A A B D 

99 鳥取県 A A A D D D 

100 鳥取市    A C D 

101 島根県 A A A A D D 

102 松江市    A A D 

103 岡山県 A A A A D D 

104 岡山市 A A A A A D 

105 倉敷市 A A A A D D 
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実施主体 
2015 年度 2016 年度 2017 年度 2018 年度 2019 年度 2020 年度 

(平成 27) (平成 28) (平成 29) (平成 30) (令和元) (令和 2) 

106 広島県 A A A A C D 

107 広島市 A A A A D D 

108 福山市 A A A A D D 

109 呉市  A A A A D 

110 山口県 D A A A A D 

111 下関市 A A A A D D 

112 徳島県 A A B A A D 

113 香川県 A A A A A D 

114 高松市 A A A A D D 

115 愛媛県 D D A A D D 

116 松山市 A A A A A D 

117 高知県 A A A A D D 

118 高知市 A A A A A D 

119 福岡県 A D D D D D 

120 北九州市 A A A A C D 

121 福岡市 A D A D D D 

122 久留米市 A A A A D D 

123 佐賀県 A A A A D D 

124 長崎県 A A A A B D 

125 長崎市 A A A A D D 

126 佐世保市  A A A D D 

127 熊本県 A A A A D D 

128 熊本市 A A A A A D 

129 大分県 A A A A D D 

130 大分市 A A A A A D 

131 宮崎県 A A A A B D 

132 宮崎市 A A D A A D 

133 鹿児島県 A A A A B D 

134 鹿児島市 A A A A B D 

135 沖縄県 C A A B C D 

136 那覇市 C A A A A D 

※ 衛生行政報告例における小児慢性特定疾病受給者証所持者数との比較で、データベースに登録済の件数が 75%以上

を A、50～75%を B、25～50%を C、25%未満である場合を Dと示した。 

※ 衛生行政報告例において、小児慢性特定疾病受給者証所持者数が報告されるようになったのは、平成 29 年度以降で

あるため、平成 27、28 年については、平成 29 年度の衛生行政報告例における小児慢性特定疾病受給者証所持者数

と比較した。 

※ 当該年度においては実施主体となっていない中核市は、斜線で示した。 
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表 1-3. 実施主体ごとの年齢別登録件数 

実施主体 

2015（平成 27）年度 2016（平成 28）年度 2017（平成 29）年度 2018（平成 30）年度 2019（令和元）年度 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 

1 北海道 383 653 835 607 2,478 330 651 809 630 2,420 335 609 842 658 2,444 264 597 727 626 2,214 26 60 93 101 280 

2 札幌市 297 619 671 470 2,057 274 641 667 473 2,055 262 611 695 502 2,070 302 573 702 526 2,103 43 89 128 88 348 

3 旭川市 54 74 100 103 331 56 72 107 97 332 54 78 111 98 341 46 74 91 93 304 14 35 30 42 121 

4 函館市 24 47 50 57 178 19 52 51 56 178 17 46 64 58 185 16 31 50 48 145 0 0 3 4 7 

5 青森県 228 253 248 203 932 219 216 236 213 884 207 210 224 223 864 164 212 236 218 830 23 47 59 54 183 

6 青森市 69 98 91 55 313 70 99 91 67 327 77 85 100 74 336 77 63 100 74 314 4 3 6 15 28 

7 八戸市 54 80 82 67 283 60 79 83 68 290 50 73 85 67 275 44 74 80 61 259 21 34 33 24 112 

8 岩手県 299 331 420 293 1,343 290 344 369 333 1,336 282 327 398 339 1,346 255 332 390 321 1,298 32 58 52 75 217 

9 盛岡市 111 117 111 82 421 106 128 110 89 433 96 114 143 92 445 90 101 126 97 414 69 112 141 101 423 

10 宮城県 79 47 66 34 226 22 19 17 14 72 328 400 481 398 1,607 215 383 426 386 1,410 102 90 142 93 427 

11 仙台市 322 424 495 308 1,549 288 418 466 317 1,489 0 1 0 0 1 8 6 4 3 21 123 154 171 127 575 

12 秋田県 105 150 236 218 709 103 164 228 216 711 102 166 232 256 756 99 126 231 211 667 5 1 2 5 13 

13 秋田市 47 80 110 107 344 66 84 133 105 388 48 113 123 107 391 49 110 117 101 377 0 0 0 1 1 

14 山形県 152 248 401 239 1,040 149 218 360 261 988 148 206 357 275 986 141 217 324 290 972 62 74 90 92 318 

15 山形市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 2 0 1 3 43 64 67 65 239 

16 福島県 2 5 4 0 11 81 277 445 223 1,026 9 8 8 5 30 80 169 304 158 711 15 14 30 21 80 

17 郡山市 43 81 116 76 316 39 85 109 85 318 37 87 98 87 309 39 75 89 104 307 12 16 26 28 82 

18 いわき市 62 144 165 74 445 64 143 161 65 433 64 149 148 66 427 55 158 149 66 428 7 9 8 5 29 

19 福島市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 33 65 112 59 269 7 8 12 17 44 

20 茨城県 453 661 848 564 2,526 415 658 793 609 2,475 451 644 756 623 2,474 476 595 767 647 2,485 134 143 205 176 658 

21 水戸市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 5 11 8 24 

22 栃木県 316 388 536 483 1,723 281 365 500 490 1,636 96 56 60 53 265 229 334 466 490 1,519 16 12 18 25 71 

23 宇都宮市 35 32 45 18 130 31 17 28 11 87 61 19 29 27 136 90 117 158 160 525 24 17 20 29 90 

24 群馬県 206 220 319 257 1,002 198 226 292 256 972 170 209 301 275 955 164 221 274 292 951 28 20 26 43 117 

25 前橋市 40 83 73 78 274 53 73 88 77 291 44 60 97 73 274 44 56 86 81 267 2 2 6 7 17 

26 高崎市 62 74 82 92 310 70 80 106 99 355 65 84 111 110 370 71 70 114 116 371 3 6 5 10 24 

27 埼玉県 579 622 755 508 2,464 508 489 543 435 1,975 592 596 737 587 2,512 991 1,038 1,332 1,030 4,391 410 336 373 271 1,390 

28 さいたま市 297 307 382 268 1,254 293 310 361 299 1,263 307 310 360 314 1,291 272 307 341 272 1,192 141 170 199 152 662 

29 川越市 83 87 96 64 330 97 105 116 61 379 84 89 132 74 379 83 105 138 88 414 83 123 122 86 414 

30 越谷市 56 70 74 24 224 55 77 78 43 253 72 75 95 57 299 81 76 101 74 332 69 83 91 86 329 
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実施主体 

2015（平成 27）年度 2016（平成 28）年度 2017（平成 29）年度 2018（平成 30）年度 2019（令和元）年度 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 

31 川口市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 106 112 111 59 388 39 33 39 36 147 

32 千葉県 592 841 1,274 928 3,635 597 808 1,117 886 3,408 560 802 1,082 943 3,387 546 819 996 936 3,297 64 124 154 154 496 

33 千葉市 132 204 364 261 961 134 192 343 328 997 99 186 322 291 898 97 192 249 285 823 11 5 27 40 83 

34 船橋市 100 161 181 147 589 109 159 184 162 614 132 155 210 153 650 129 151 209 156 645 18 20 20 27 85 

35 柏市 79 110 127 86 402 79 105 127 90 401 96 109 135 97 437 90 109 127 104 430 24 27 34 35 120 

36 東京都 1,196 1,645 1,895 1,553 6,289 273 293 360 357 1,283 1,635 1,914 2,185 1,963 7,697 1,527 1,889 2,120 1,958 7,494 470 720 820 741 2,751 

37 八王子市 73 123 180 130 506 68 108 148 126 450 71 108 150 125 454 59 78 89 105 331 53 51 73 70 247 

38 江戸川区 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 3 2 2 7 

39 世田谷区 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 1 2 3 1 7 

40 荒川区 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

41 港区 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

42 中野区 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

43 板橋区 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

44 豊島区 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

45 神奈川県 274 534 723 576 2,107 308 477 729 537 2,051 297 477 681 557 2,012 336 476 644 568 2,024 47 56 99 101 303 

46 横浜市 133 305 328 202 968 215 365 425 273 1,278 362 627 869 536 2,394 396 507 667 443 2,013 41 65 82 78 266 

47 川崎市 266 380 440 251 1,337 20 6 5 3 34 272 396 414 259 1,341 239 420 435 277 1,371 9 11 7 10 37 

48 相模原市 80 131 159 141 511 90 142 143 150 525 94 130 152 150 526 107 163 200 146 616 22 53 83 61 219 

49 横須賀市 39 52 132 76 299 44 53 102 88 287 39 65 82 92 278 37 68 68 90 263 39 44 50 69 202 

50 新潟県 171 283 376 346 1,176 223 281 383 355 1,242 209 276 382 357 1,224 254 254 384 361 1,253 241 220 356 320 1,137 

51 新潟市 140 147 216 208 711 140 148 197 213 698 123 163 183 209 678 139 165 182 210 696 88 114 99 100 401 

52 富山県 95 172 265 129 661 99 160 244 146 649 84 155 248 142 629 93 152 248 140 633 89 132 212 154 587 

53 富山市 52 116 177 79 424 45 122 189 82 438 31 98 143 79 351 24 90 118 83 315 1 1 0 0 2 

54 石川県 222 198 276 173 869 198 184 253 177 812 177 187 244 160 768 165 195 207 147 714 49 43 43 29 164 

55 金沢市 140 133 152 127 552 129 138 148 122 537 124 121 133 129 507 96 108 118 111 433 105 96 117 121 439 

56 福井県 169 239 349 206 963 162 189 327 190 868 152 228 347 215 942 133 214 329 205 881 7 27 56 47 137 

57 福井市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 38 55 93 57 243 

58 山梨県 138 167 218 179 702 142 138 211 192 683 111 162 243 196 712 84 126 172 144 526 6 2 8 0 16 

59 甲府市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 2 2 4 23 26 43 48 140 

60 長野県 506 549 608 392 2,055 477 565 585 407 2,034 472 571 602 428 2,073 452 525 596 459 2,032 86 43 85 51 265 

61 長野市 114 102 177 72 465 109 104 136 100 449 97 115 112 115 439 97 105 102 107 411 5 9 4 13 31 
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実施主体 

2015（平成 27）年度 2016（平成 28）年度 2017（平成 29）年度 2018（平成 30）年度 2019（令和元）年度 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 

62 松本市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

63 岐阜県 254 288 356 270 1,168 265 281 368 312 1,226 255 309 345 317 1,226 253 322 354 341 1,270 97 89 79 87 352 

64 岐阜市 64 90 140 77 371 78 98 99 100 375 71 98 99 103 371 84 90 111 92 377 69 83 85 75 312 

65 静岡県 392 553 722 502 2,169 377 535 717 503 2,132 323 539 728 514 2,104 275 460 615 488 1,838 0 0 0 0 0 

66 静岡市 105 168 202 124 599 111 175 209 161 656 97 160 191 161 609 75 128 148 118 469 7 4 7 4 22 

67 浜松市 146 245 304 158 853 160 249 290 178 877 194 213 310 197 914 184 225 292 206 907 41 44 82 52 219 

68 愛知県 729 958 1,119 753 3,559 710 896 1,105 823 3,534 700 917 1,086 903 3,606 703 946 1,085 957 3,691 92 66 69 41 268 

69 名古屋市 323 468 469 414 1,674 384 476 460 449 1,769 398 441 533 463 1,835 383 411 450 379 1,623 36 12 22 19 89 

70 豊田市 64 107 125 86 382 84 105 136 93 418 101 104 131 96 432 65 119 110 117 411 9 11 5 3 28 

71 豊橋市 55 63 81 84 283 75 75 93 93 336 61 76 84 82 303 65 76 81 88 310 15 14 15 13 57 

72 岡崎市 85 80 101 77 343 68 92 124 81 365 81 90 137 97 405 84 85 123 103 395 12 10 10 6 38 

73 一宮市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

74 三重県 432 667 752 386 2,237 423 613 758 401 2,195 408 604 715 427 2,154 408 576 724 430 2,138 91 117 105 93 406 

75 滋賀県 229 416 476 305 1,426 245 410 465 318 1,438 205 354 430 305 1,294 203 269 353 277 1,102 74 121 135 128 458 

76 大津市 92 127 146 90 455 77 129 132 93 431 111 104 142 104 461 93 100 148 110 451 66 86 118 93 363 

77 京都府 256 361 618 355 1,590 259 342 556 372 1,529 236 288 531 387 1,442 212 274 457 313 1,256 45 31 34 15 125 

78 京都市 308 357 486 333 1,484 347 414 468 322 1,551 305 405 492 336 1,538 275 435 460 356 1,526 3 7 12 2 24 

79 大阪府 765 1,226 1,547 1,044 4,582 553 914 1,294 950 3,711 580 941 1,191 786 3,498 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

80 大阪市 522 672 736 558 2,488 456 640 636 518 2,250 507 638 655 558 2,358 464 568 605 431 2,068 132 139 162 106 539 

81 堺市 240 273 348 223 1,084 206 266 348 247 1,067 204 301 309 272 1,086 175 251 261 224 911 20 36 33 42 131 

82 高槻市 61 126 239 113 539 72 119 212 117 520 69 126 172 132 499 68 100 121 127 416 13 20 18 17 68 

83 東大阪市 76 141 191 117 525 72 148 181 131 532 87 136 194 126 543 100 111 167 137 515 23 35 49 36 143 

84 豊中市 74 137 137 90 438 68 133 153 103 457 71 127 121 86 405 85 125 148 88 446 64 91 101 59 315 

85 枚方市 109 147 206 126 588 104 157 172 135 568 100 162 167 152 581 78 136 133 160 507 24 43 39 53 159 

86 八尾市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 11 13 15 11 50 68 80 91 67 306 22 42 28 30 122 

87 寝屋川市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 5 12 24 7 48 29 29 45 36 139 

88 吹田市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 2 4 2 1 9 

89 兵庫県 0 0 0 0 0 18 12 7 18 55 304 490 570 579 1,943 231 457 519 536 1,743 84 200 183 202 669 

90 神戸市 166 262 353 336 1,117 171 278 344 337 1,130 190 248 356 372 1,166 188 259 353 393 1,193 76 94 111 134 415 

91 姫路市 74 100 121 100 395 81 102 129 107 419 84 95 115 105 399 86 105 129 108 428 33 51 55 57 196 

92 西宮市 98 159 196 111 564 87 151 171 132 541 85 165 169 143 562 90 176 176 156 598 13 39 44 41 137 
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実施主体 

2015（平成 27）年度 2016（平成 28）年度 2017（平成 29）年度 2018（平成 30）年度 2019（令和元）年度 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 

93 尼崎市 89 160 176 76 501 89 178 176 88 531 94 184 201 86 565 85 184 218 99 586 67 180 218 89 554 

94 明石市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 1 1 2 69 42 34 56 201 47 45 35 60 187 

95 奈良県 124 71 67 23 285 123 46 59 27 255 93 61 75 26 255 118 54 84 34 290 18 20 17 6 61 

96 奈良市 90 150 196 118 554 105 156 186 117 564 112 139 159 122 532 121 142 164 121 548 2 2 7 0 11 

97 和歌山県 44 39 52 43 178 70 55 73 49 247 69 102 126 114 411 101 135 151 171 558 48 65 75 57 245 

98 和歌山市 74 111 184 73 442 78 113 168 90 449 73 114 172 76 435 87 124 165 98 474 52 80 107 52 291 

99 鳥取県 118 164 157 136 575 136 158 171 147 612 115 153 172 138 578 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 

100 鳥取市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 61 56 73 44 234 24 22 19 15 80 

101 島根県 106 209 258 184 757 110 203 260 189 762 116 201 267 204 788 69 119 192 133 513 10 13 30 35 88 

102 松江市 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 2 1 0 0 3 51 71 97 78 297 41 79 105 84 309 

103 岡山県 120 205 289 177 791 110 190 304 194 798 114 203 258 190 765 121 192 254 196 763 4 5 1 4 14 

104 岡山市 162 370 438 152 1,122 156 351 479 175 1,161 144 364 433 207 1,148 133 336 459 208 1,136 105 286 420 204 1,015 

105 倉敷市 122 151 219 129 621 102 166 175 133 576 89 153 188 158 588 99 168 197 150 614 6 2 3 2 13 

106 広島県 308 417 494 304 1,523 230 350 395 247 1,222 232 375 393 253 1,253 228 362 408 250 1,248 47 84 103 74 308 

107 広島市 336 501 523 314 1,674 415 533 584 358 1,890 450 520 631 368 1,969 419 606 640 366 2,031 38 38 45 37 158 

108 福山市 185 278 219 143 825 154 282 270 144 850 174 279 305 160 918 157 236 292 164 849 53 46 48 29 176 

109 呉市 0 0 0 0 0 32 77 94 48 251 30 68 77 60 235 39 62 72 62 235 42 56 68 64 230 

110 山口県 11 12 3 2 28 262 511 476 287 1,536 236 515 509 256 1,516 202 497 502 261 1,462 161 443 557 266 1,427 

111 下関市 35 65 112 63 275 43 83 110 74 310 36 98 102 89 325 40 84 88 79 291 1 2 0 1 4 

112 徳島県 78 111 234 175 598 80 112 203 174 569 52 84 101 112 349 66 109 126 187 488 55 96 128 147 426 

113 香川県 69 146 172 149 536 69 137 207 138 551 66 134 203 134 537 64 133 176 140 513 45 123 174 131 473 

114 高松市 53 117 211 102 483 70 119 208 101 498 59 119 178 96 452 67 133 156 107 463 3 8 9 14 34 

115 愛媛県 50 51 50 13 164 56 48 39 12 155 123 331 367 173 994 133 293 387 181 994 3 27 25 12 67 

116 松山市 105 173 229 125 632 98 197 227 124 646 95 195 237 114 641 93 193 237 119 642 68 173 226 144 611 

117 高知県 40 120 115 97 372 39 93 120 93 345 51 80 154 85 370 49 78 161 73 361 4 11 7 14 36 

118 高知市 80 161 165 77 483 69 134 174 79 456 56 127 170 95 448 83 122 178 110 493 73 92 166 96 427 

119 福岡県 340 651 736 507 2,234 155 81 108 50 394 108 74 108 44 334 131 85 137 68 421 39 58 85 62 244 

120 北九州市 140 306 338 210 994 132 296 315 189 932 104 243 288 156 791 121 238 301 183 843 63 91 142 99 395 

121 福岡市 327 489 414 259 1,489 82 78 60 36 256 319 514 458 337 1,628 85 74 51 34 244 31 11 17 9 68 

122 久留米市 50 93 110 76 329 39 98 104 89 330 44 96 107 89 336 53 88 96 77 314 2 1 1 4 8 

123 佐賀県 141 268 370 217 996 163 298 367 293 1,121 204 279 358 292 1,133 201 303 361 319 1,184 44 56 67 60 227 
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実施主体 

2015（平成 27）年度 2016（平成 28）年度 2017（平成 29）年度 2018（平成 30）年度 2019（令和元）年度 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

0-4 5-9 10-14 15-19 
合計 

歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 歳 

124 長崎県 192 394 449 295 1,330 148 253 323 243 967 159 265 320 230 974 158 202 264 220 844 81 167 204 138 590 

125 長崎市 79 183 183 102 547 93 178 191 100 562 93 141 205 110 549 79 119 214 116 528 6 18 42 9 75 

126 佐世保市 0 1 0 1 2 51 124 130 75 380 52 103 128 89 372 51 84 130 75 340 4 5 12 9 30 

127 熊本県 145 238 318 241 942 148 241 317 240 946 176 251 271 283 981 200 280 312 300 1,092 0 0 0 0 0 

128 熊本市 208 258 289 205 960 221 251 302 215 989 234 285 289 219 1,027 232 311 297 244 1,084 141 266 263 218 888 

129 大分県 80 155 203 197 635 109 173 241 206 729 113 173 256 205 747 102 189 258 199 748 24 60 58 28 170 

130 大分市 81 132 154 85 452 69 148 155 113 485 84 140 152 125 501 89 169 173 143 574 81 173 168 148 570 

131 宮崎県 152 272 314 182 920 195 306 397 222 1,120 191 293 398 261 1,143 137 263 357 243 1,000 97 199 274 183 753 

132 宮崎市 110 243 283 177 813 118 244 283 170 815 57 38 39 22 156 109 224 307 186 826 78 191 269 148 686 

133 鹿児島県 403 427 574 355 1,759 366 472 554 381 1,773 349 480 555 367 1,751 326 467 554 362 1,709 168 234 275 202 879 

134 鹿児島市 250 271 330 185 1,036 265 265 312 198 1,040 242 269 300 227 1,038 249 276 288 250 1,063 160 196 256 189 801 

135 沖縄県 386 248 203 84 921 670 743 790 435 2,638 635 757 808 429 2,629 381 524 507 297 1,709 299 339 329 209 1,176 

136 那覇市 117 58 48 12 235 138 214 207 110 669 138 214 216 109 677 141 188 193 126 648 125 178 215 133 651 

 

※ 本集計結果には、成長ホルモン治療用意見書の登録件数は含まれない。 

※ 医療意見書の送付元の実施主体ごとの集計のため、実際に申請された実施主体とは異なっている場合がある。 

※ 集計結果が 「0」 である箇所は、その当時実施主体では無かったため送付実績がない場合や集計時点で医療意見書が未発送である場合も含む。 

※ 疑義照会中等、入力が保留されている場合は、集計に含まれていない。 
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2-1 悪性新生物 

表 2-1-1 登録種別ごとの登録件数（悪性新生物）     表 2-1-2 性別ごとの登録件数（悪性新生物） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 2,145 1,895 2,098 2,028 648 

継続 10,192 9,626 10,728 10,931 3,543 

転入 28 16 31 22 6 

未記入 100 57 21 1 0 

 

表 2-1-3 対象疾病ごとの登録件数（悪性新生物） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

白血病 1 前駆 B 細胞急性リンパ性白血病 2,975 2,846 3,183 3,328 1,112 

白血病 2 成熟 B 細胞急性リンパ性白血病 69 61 67 82 19 

白血病 3 T 細胞急性リンパ性白血病 347 353 409 396 128 

白血病 4 急性骨髄性白血病、最未分化 128 91 106 108 26 

白血病 5 成熟を伴わない急性骨髄性白血病 117 103 96 96 16 

白血病 6 成熟を伴う急性骨髄性白血病 219 221 252 253 87 

白血病 7 急性前骨髄球性白血病  68 62 74 76 28 

白血病 8 急性骨髄単球性白血病  107 97 117 109 38 

白血病 9 急性単球性白血病  97 101 101 107 40 

白血病 10 急性赤白血病 13 16 17 13 2 

白血病 11 急性巨核芽球性白血病  183 183 211 203 65 

白血病 12 NK（ナチュラルキラー）細胞白血病 6 4 2 2 1 

白血病 13 慢性骨髄性白血病  172 157 168 172 40 

白血病 14 慢性骨髄単球性白血病 3 0 2 2 1 

白血病 15 若年性骨髄単球性白血病 63 72 88 94 21 

白血病 16 1 から 15 までに掲げるもののほか、白血病 84 87 96 84 26 

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 6,897 6,391 7,163 7,238 2,327 

女 5,565 5,202 5,713 5,744 1,869 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 3 1 2 0 1 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

骨髄異形成症候群 17 骨髄異形成症候群 233 224 251 234 96 

リンパ腫 18 成熟 B 細胞リンパ腫 246 235 273 276 75 

リンパ腫 19 未分化大細胞リンパ腫 119 107 111 118 38 

リンパ腫 20 B リンパ芽球性リンパ腫 99 82 91 97 26 

リンパ腫 21 T リンパ芽球性リンパ腫 146 159 159 162 49 

リンパ腫 22 ホジキン（Hodgkin）リンパ腫 140 145 151 132 44 

リンパ腫 23 18 から 22 までに掲げるもののほか、リンパ腫 108 91 97 88 25 

組織球症 24 ランゲルハンス（Langerhans）細胞組織球症 431 395 435 461 144 

組織球症 25 血球貪食性リンパ組織球症 161 140 139 134 48 

組織球症 26 24 及び 25 に掲げるもののほか、組織球症 12 12 14 18 2 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 27 神経芽腫 651 616 686 699 216 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 28 神経節芽腫 31 34 29 28 9 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 29 網膜芽細胞腫 422 388 416 405 127 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 30 ウィルムス（Wilms）腫瘍／腎芽腫 251 238 284 270 73 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 31 腎明細胞肉腫 16 15 13 19 5 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 32 腎細胞癌 12 10 8 7 4 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 33 肝芽腫 274 246 306 298 104 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 34 肝細胞癌 6 3 7 7 0 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 35 骨肉腫 363 330 358 358 125 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 36 骨軟骨腫症 11 9 16 10 5 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 37 軟骨肉腫 9 4 4 6 4 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 38 軟骨芽細胞腫 6 4 7 9 5 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 39 悪性骨巨細胞腫 0 0 1 0 0 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 40 ユーイング（Ewing）肉腫 176 171 190 203 73 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 41 未分化神経外胚葉性腫瘍（末梢性のものに限る。） 6 12 9 8 4 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 42 横紋筋肉腫 302 272 302 294 91 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 43 悪性ラブドイド腫瘍  16 16 22 20 5 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 44 未分化肉腫 32 23 30 32 13 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 45 線維形成性小円形細胞腫瘍 8 7 8 6 0 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 46 線維肉腫 32 31 37 38 14 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 47 滑膜肉腫 40 33 36 37 15 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 48 明細胞肉腫（腎明細胞肉腫を除く。） 3 2 2 4 1 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 49 胞巣状軟部肉腫 11 13 11 10 3 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 50 平滑筋肉腫 6 2 2 1 0 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 51 脂肪肉腫 6 6 5 5 1 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 52 未分化胚細胞腫 69 62 70 67 21 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 53 胎児性癌 13 10 11 11 4 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 54 多胎芽腫 0 0 0 0 0 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 55 卵黄嚢腫（卵黄嚢腫瘍） 105 98 112 130 32 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 56 絨毛癌 3 4 5 5 2 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 57 混合性胚細胞腫瘍 53 53 62 70 22 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 58 性索間質性腫瘍 8 5 6 9 3 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 59 副腎皮質癌 18 17 17 13 6 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 60 甲状腺癌 111 91 114 102 18 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 61 上咽頭癌 17 17 22 23 7 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 62 唾液腺癌 6 5 10 8 1 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 63 悪性黒色腫 17 12 19 16 5 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 64 褐色細胞腫 16 21 20 20 8 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 65 悪性胸腺腫 0 0 2 1 0 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 66 胸膜肺芽腫 14 14 15 14 4 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 67 気管支腫瘍 4 4 6 3 1 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 68 膵芽腫 7 9 5 4 3 

固形腫瘍（中枢神経系腫瘍を除く。） 69 
27 から 68 までに掲げるもののほか、固形腫瘍（中枢神

経系腫瘍を除く。） 
151 160 165 187 58 



 

- 137 - 

 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

中枢神経系腫瘍 70 毛様細胞性星細胞腫 433 386 407 391 112 

中枢神経系腫瘍 71 びまん性星細胞腫 135 106 112 112 32 

中枢神経系腫瘍 72 退形成性星細胞腫 52 40 39 36 12 

中枢神経系腫瘍 73 膠芽腫 90 72 87 101 34 

中枢神経系腫瘍 74 上衣腫 204 180 185 191 75 

中枢神経系腫瘍 75 乏突起神経膠腫（乏突起膠腫） 52 32 32 31 10 

中枢神経系腫瘍 76 髄芽腫 384 355 418 429 133 

中枢神経系腫瘍 77 頭蓋咽頭腫 328 279 276 275 103 

中枢神経系腫瘍 78 松果体腫 71 65 67 60 19 

中枢神経系腫瘍 79 脈絡叢乳頭腫 51 44 51 47 16 

中枢神経系腫瘍 80 髄膜腫 34 26 23 30 10 

中枢神経系腫瘍 81 下垂体腺腫 28 20 26 25 8 

中枢神経系腫瘍 82 神経節膠腫 58 48 44 37 18 

中枢神経系腫瘍 83 神経節腫（神経節細胞腫） 10 15 19 17 9 

中枢神経系腫瘍 84 脊索腫 12 11 15 11 5 

中枢神経系腫瘍 85 
未分化神経外胚葉性腫瘍（中枢性のものに限る。）（中

枢神経系原始神経外胚葉性腫瘍） 
50 43 54 39 10 

中枢神経系腫瘍 86 
異型奇形腫瘍／ラブドイド腫瘍（非定型奇形腫様ラブド

イド腫瘍） 
36 36 56 61 18 

中枢神経系腫瘍 87 悪性神経鞘腫（悪性末梢神経鞘腫瘍） 12 8 13 12 4 

中枢神経系腫瘍 88 神経鞘腫 18 15 21 15 5 

中枢神経系腫瘍 89 奇形腫（頭蓋内及び脊柱管内に限る。） 50 39 46 47 15 

中枢神経系腫瘍 90 頭蓋内胚細胞腫瘍 380 361 436 443 164 

中枢神経系腫瘍 91 70 から 90 までに掲げるもののほか、中枢神経系腫瘍 329 301 291 270 95 

合計 12,465 11,593 12,878 12,982 4,196 
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2-2 慢性腎疾患 

表 2-2-1 登録種別ごとの登録件数（慢性腎疾患）      表 2-2-2 性別ごとの登録件数（慢性腎疾患） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 1,302 1,113 1,160 1,082 312 

継続 6,524 6,118 6,393 6,022 2,096 

転入 22 15 19 30 7 

未記入 36 13 6 1 0 

 

表 2-2-3 対象疾病ごとの登録件数（慢性腎疾患） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

ネフローゼ症候群 1 フィンランド型先天性ネフローゼ症候群 42 34 38 35 12 

ネフローゼ症候群 2 びまん性メサンギウム硬化症 27 24 26 27 12 

ネフローゼ症候群 3 微小変化型ネフローゼ症候群 2,005 1,877 2,002 1,945 649 

ネフローゼ症候群 4 巣状分節性糸球体硬化症 476 425 427 403 129 

ネフローゼ症候群 5 膜性腎症 75 78 78 73 30 

ネフローゼ症候群 6 ギャロウェイ・モワト（Galloway-Mowat）症候群 . . . . . 

ネフローゼ症候群 7 1 から 6 までに掲げるもののほか、ネフローゼ症候群 733 739 789 816 308 

慢性糸球体腎炎 8 IgA 腎症 1,613 1,409 1,410 1,231 401 

慢性糸球体腎炎 9 メサンギウム増殖性糸球体腎炎（IgA 腎症を除く。） 346 277 230 197 71 

慢性糸球体腎炎 10 膜性増殖性糸球体腎炎 205 202 184 193 60 

慢性糸球体腎炎 11 紫斑病性腎炎 490 462 478 452 145 

慢性糸球体腎炎 12 
抗 糸 球 体 基 底 膜 腎 炎 （ グ ッ ド パ ス チ ャ ー

（Goodpasture） 症候群） 
5 3 3 2 2 

慢性糸球体腎炎 13 
慢性糸球体腎炎（アルポート（Alport） 症候群による

ものに限る。） 
194 169 182 175 67 

慢性糸球体腎炎 14 エプスタイン（Epstein）症候群 7 9 4 2 0 

慢性糸球体腎炎 15 ループス腎炎 23 35 37 34 16 

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 4,727 4,385 4,582 4,304 1,422 

女 3,156 2,873 2,996 2,831 993 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 1 1 0 0 0 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

慢性糸球体腎炎 16 
急速進行性糸球体腎炎（顕微鏡的多発血管炎によるも

のに限る。） 
41 31 36 37 14 

慢性糸球体腎炎 17 
急速進行性糸球体腎炎（多発血管炎性肉芽腫症による

ものに限る。） 
1 2 1 1 0 

慢性糸球体腎炎 18 非典型溶血性尿毒症症候群 26 19 32 28 8 

慢性糸球体腎炎 19 
ネイル・パテラ（Nail-Patella）症候群（爪膝蓋症候

群） 
4 4 1 3 1 

慢性糸球体腎炎 20 フィブロネクチン腎症 . . . 0 0 

慢性糸球体腎炎 21 リポタンパク糸球体症 . . . 0 0 

慢性糸球体腎炎 22 7 から 21 までに掲げるもののほか、慢性糸球体腎炎 110 93 108 97 30 

慢性尿細管間質性（腎炎尿路奇形が

原因のものを除く。) 
23 

慢性尿細管間質性腎炎（尿路奇形が原因のものを除

く。） 
33 25 20 20 8 

慢性腎盂腎炎 24 慢性腎盂腎炎 19 12 8 6 2 

アミロイド腎 25 アミロイド腎 0 0 0 0 0 

家族性若年性高尿酸血症性腎症 26 家族性若年性高尿酸血症性腎症 3 3 6 5 0 

常染色体優性尿細管間質性腎疾患 27 常染色体優性尿細管間質性腎疾患 . . . . . 

ネフロン癆 28 ネフロン癆 55 49 50 58 14 

腎血管性高血圧 29 腎血管性高血圧 64 58 65 67 23 

腎静脈血栓症 30 腎静脈血栓症 3 2 3 3 3 

腎動静脈瘻 31 腎動静脈瘻 0 0 0 0 0 

尿細管性アシドーシス 32 尿細管性アシドーシス 49 56 46 44 19 

ギッテルマン（Gitelman）症候群 33 ギッテルマン（Gitelman）症候群 38 35 48 36 7 

バーター（Bartter）症候群 34 バーター（Bartter）症候群 50 44 47 41 9 

腎尿管結石 35 腎尿管結石 9 7 10 9 1 

慢性腎不全 36 慢性腎不全（腎腫瘍によるものに限る。） 17 12 14 12 6 

慢性腎不全 37 
慢性腎不全（急性尿細管壊死または腎虚血によるもの

に限る。） 
112 93 112 91 35 

腎奇形 38 多発性嚢胞腎 92 81 96 90 31 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

腎奇形 39 低形成腎 383 377 399 390 115 

腎奇形 40 腎無形成 12 14 11 10 5 

腎奇形 41 ポッター（Potter）症候群 2 5 5 4 1 

腎奇形 42 多嚢胞性異形成腎 35 37 40 42 14 

腎奇形 43 寡巨大糸球体症 7 8 14 12 2 

腎奇形 44 鰓耳腎症候群 . . . . . 

腎奇形 45 38 から 44 までに掲げるもののほか、腎奇形 38 43 49 46 17 

尿路奇形 46 閉塞性尿路疾患 170 148 177 142 48 

尿路奇形 47 
膀胱尿管逆流（下部尿路の閉塞性尿路疾患による場合

を除く。） 
153 149 163 136 55 

尿路奇形 48 46 及び 47 に掲げるもののほか、尿路奇形 42 35 51 56 25 

萎縮腎（尿路奇形が原因のものを除

く。） 
49 萎縮腎（尿路奇形が原因のものを除く。） 29 27 24 21 7 

ファンコーニ（Fanconi）症候群 50 ファンコーニ（Fanconi）症候群 21 22 25 17 6 

ロウ（Lowe）症候群 51 ロウ（Lowe）症候群 25 25 29 26 7 

合計 7,884 7,259 7,578 7,135 2,415 

 

※ 「.」は当該年度では対象疾病ではなかったため登録はなかったことを示す。 
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2-3 慢性呼吸器疾患 

表 2-3-1 登録種別ごとの登録件数（慢性呼吸器疾患）    表 2-3-2 性別ごとの登録件数（慢性呼吸器疾患） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 755 699 774 654 261 

継続 2,243 2,415 2,700 2,686 938 

転入 8 9 8 8 5 

未記入 28 15 4 0 0 

 

表 2-3-3 対象疾病ごとの登録件数（慢性呼吸器疾患） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

気道狭窄 1 気道狭窄 1,190 1,235 1,513 1,527 544 

気管支喘息 2 気管支喘息 270 342 321 297 116 

先天性中枢性低換気症候群 3 先天性中枢性低換気症候群 205 177 189 167 55 

間質性肺疾患 4 特発性間質性肺炎 21 23 18 15 4 

間質性肺疾患 5 先天性肺胞蛋白症（遺伝子異常が原因の間質性肺疾患を含む。） 6 6 9 11 4 

間質性肺疾患 6 肺胞微石症 0 0 0 1 0 

線毛機能不全症候群 7 線毛機能不全症候群（カルタゲナー（Kartagener）症候群を含む。） 40 45 53 50 21 

嚢胞性線維症 8 嚢胞性線維症 12 9 19 18 8 

気管支拡張症 9 気管支拡張症 46 46 31 25 4 

特発性肺ヘモジデローシス 10 特発性肺ヘモジデローシス 50 54 52 58 18 

慢性肺疾患 11 慢性肺疾患 1,134 1,125 1,159 1,054 379 

閉塞性細気管支炎 12 閉塞性細気管支炎 10 15 23 21 11 

先天性横隔膜ヘルニア 13 先天性横隔膜ヘルニア 50 60 85 93 37 

先天性囊胞性肺疾患 14 先天性囊胞性肺疾患 . 1 14 11 3 

合計 3,034 3,138 3,486 3,348 1,204 

 

※ 「.」は当該年度では対象疾病ではなかったため登録はなかったことを示す。  

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 1,596 1,680 1,851 1,767 650 

女 1,438 1,458 1,634 1,581 554 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 0 0 1 0 0 
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2-4 慢性心疾患 

表 2-4-1 登録種別ごとの登録件数（慢性心疾患）     表 2-4-2 性別ごとの登録件数（慢性心疾患） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 2,515 2,312 2,527 2,485 801 

継続 14,177 13,436 14,904 14,696 4,921 

転入 49 38 41 38 17 

未記入 135 48 44 0 1 

 

表 2-4-3 対象疾病ごとの登録件数（慢性心疾患） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

洞不全症候群 1 洞不全症候群 53 44 45 41 14 

モビッツ（Mobitz）2 型ブロック  2 モビッツ（Mobitz）2 型ブロック 7 5 5 5 1 

完全房室ブロック  3 完全房室ブロック  179 170 198 188 68 

脚ブロック 4 脚ブロック 2 1 2 2 0 

多源性心室期外収縮 5 多源性心室期外収縮 8 5 5 6 1 

上室頻拍 6 上室頻拍（WPW 症候群によるものに限る。） 84 76 81 92 34 

上室頻拍 7 多源性心房頻拍 21 25 22 20 5 

上室頻拍 8 6 及び 7 に掲げるもののほか、上室頻拍 96 88 75 66 30 

心室頻拍 9 ベラパミル感受性心室頻拍 11 14 15 12 3 

心室頻拍 10 カテコラミン誘発多形性心室頻拍 35 28 34 45 11 

心室頻拍 11 9 及び 10 に掲げるもののほか、心室頻拍 51 49 49 46 18 

心房粗動 12 心房粗動 8 4 6 6 2 

心房細動 13 心房細動 2 3 0 0 0 

心室細動 14 心室細動 17 17 20 16 4 

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 9,256 8,654 9,609 9,505 3,145 

女 7,614 7,180 7,904 7,713 2,595 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 6 0 3 1 0 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

QT 延長症候群 15 QT 延長症候群 466 406 435 424 200 

肥大型心筋症 16 肥大型心筋症 245 234 240 238 80 

不整脈源性右室心筋症 17 不整脈源性右室心筋症 5 5 6 7 3 

心筋緻密化障害 18 心筋緻密化障害 56 47 73 71 22 

拡張型心筋症 19 拡張型心筋症 307 332 369 379 144 

拘束型心筋症 20 拘束型心筋症 43 40 50 48 24 

心室瘤 21 心室瘤 14 12 14 12 1 

心内膜線維弾性症 22 心内膜線維弾性症 2 3 3 5 2 

心臓腫瘍 23 心臓腫瘍 26 33 29 27 12 

慢性心筋炎 24 慢性心筋炎 23 22 23 24 6 

慢性心膜炎 25 慢性心膜炎 4 1 1 1 0 

収縮性心膜炎 26 収縮性心膜炎 0 0 0 0 0 

先天性心膜欠損症 27 先天性心膜欠損症 4 1 0 0 0 

乳児特発性僧帽弁腱索断裂 28 乳児特発性僧帽弁腱索断裂 . . . 3 0 

冠動脈起始異常 29 左冠動脈肺動脈起始症 54 61 59 63 22 

冠動脈起始異常 30 右冠動脈肺動脈起始症 3 2 3 3 1 

冠動脈起始異常 31 29 及び 30 に掲げるもののほか、冠動脈起始異常 11 10 18 15 6 

川崎病性冠動脈瘤 32 川崎病性冠動脈瘤 833 766 745 679 195 

冠動脈狭窄症（川崎病によるも

のを除く。） 
33 冠動脈狭窄症（川崎病によるものを除く。） 9 9 10 8 4 

虚血性心疾患 34 狭心症 6 5 4 6 1 

虚血性心疾患 35 心筋梗塞 6 5 8 5 1 

左心低形成症候群 36 左心低形成症候群 468 481 543 553 173 

単心室症 37 単心室症 999 914 960 892 291 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

三尖弁閉鎖症 38 三尖弁閉鎖症 411 354 412 408 111 

肺動脈閉鎖症  39 心室中隔欠損を伴う肺動脈閉鎖症 553 509 617 607 199 

肺動脈閉鎖症  40 心室中隔欠損を伴わない肺動脈閉鎖症 492 452 494 495 162 

ファロー（Fallot）四徴症 41 ファロー（Fallot）四徴症 2,074 1,953 2,138 2,144 701 

両大血管右室起始症 42 タウジッヒ・ビング（Taussig-Bing）奇形 121 114 137 140 38 

両大血管右室起始症 43 
両大血管右室起始症（タウジッヒ・ビング（Taussig-Bing）

奇形を除く。） 
1,003 935 1,057 1,067 358 

両大血管左室起始症 44 両大血管左室起始症 35 39 37 32 18 

完全大血管転位症 45 完全大血管転位症 856 792 882 877 301 

先天性修正大血管転位症 46 先天性修正大血管転位症 270 267 298 310 82 

エプスタイン（Ebstein）病 47 エプスタイン（Ebstein）病 175 159 200 207 73 

総動脈幹遺残症 48 総動脈幹遺残症 166 186 193 192 77 

大動脈肺動脈窓  49 大動脈肺動脈窓  22 17 23 18 9 

三心房心 50 三心房心 6 4 6 10 3 

動脈管開存症 51 動脈管開存症 106 91 90 94 35 

心房中隔欠損症 52 単心房症 27 17 16 13 6 

心房中隔欠損症 53 二次孔型心房中隔欠損症 186 186 197 182 69 

心房中隔欠損症 54 静脈洞型心房中隔欠損症 11 13 11 10 3 

心房中隔欠損症 55 不完全型房室中隔欠損症（不完全型心内膜床欠損症） 126 124 132 123 45 

完全型房室中隔欠損症 56 完全型房室中隔欠損症（完全型心内膜床欠損症） 827 793 893 897 295 

心室中隔欠損症 57 心室中隔欠損症 1,578 1,398 1,491 1,400 451 

肺静脈還流異常症 58 総肺静脈還流異常症 234 223 265 260 95 

肺静脈還流異常症 59 部分肺静脈還流異常症 24 21 22 22 8 

肺静脈狭窄症 60 肺静脈狭窄症 23 14 16 16 5 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

左室右房交通症 61 左室右房交通症 1 0 0 0 0 

右室二腔症 62 右室二腔症 12 11 10 15 1 

肺動脈弁下狭窄症 63 肺動脈弁下狭窄症 10 12 7 9 3 

大動脈弁下狭窄症 64 大動脈弁下狭窄症 37 38 35 38 15 

肺動脈狭窄症 65 肺動脈弁上狭窄症 35 39 32 22 7 

肺動脈狭窄症 66 末梢性肺動脈狭窄症 38 32 33 35 11 

肺動脈弁欠損 67 肺動脈弁欠損 26 27 32 39 6 

肺動脈上行大動脈起始症 68 肺動脈上行大動脈起始症 17 14 22 23 7 

一側肺動脈欠損 69 一側肺動脈欠損 10 11 9 11 7 

大動脈狭窄症 70 大動脈縮窄症 299 249 279 265 96 

大動脈狭窄症 71 大動脈縮窄複合 176 148 174 156 47 

大動脈狭窄症 72 大動脈弁上狭窄症 40 36 42 37 10 

大動脈狭窄症 73 ウィリアムズ（Williams）症候群 31 35 52 56 8 

大動脈狭窄症 74 70 から 73 までに掲げるもののほか、大動脈狭窄症 27 26 25 33 12 

大動脈弓閉塞症 75 大動脈弓離断複合 212 205 238 241 76 

大動脈弓閉塞症 76 大動脈弓閉塞症（大動脈弓離断複合を除く。） 4 6 6 7 3 

血管輪 77 重複大動脈弓症 3 6 3 7 3 

血管輪 78 左肺動脈右肺動脈起始症 7 7 9 8 4 

血管輪 79 77 及び 78 に掲げるもののほか、血管輪 2 4 5 3 2 

大動脈瘤 80 バルサルバ（Valsalva）洞動脈瘤 20 21 16 15 3 

大動脈瘤 81 大動脈瘤（バルサルバ（Valsalva）洞動脈瘤を除く。） 5 5 8 7 3 

動静脈瘻 82 肺動静脈瘻 13 8 8 11 2 

動静脈瘻 83 冠動脈瘻 46 42 47 41 12 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

動静脈瘻 84 82 及び 83 に掲げるもののほか、動静脈瘻 4 4 4 5 3 

肺動脈性肺高血圧症 85 肺動脈性肺高血圧症 243 246 292 283 91 

慢性肺性心 86 慢性肺性心 20 16 16 12 2 

心臓弁膜症 87 三尖弁狭窄症 19 20 17 16 6 

心臓弁膜症 88 三尖弁閉鎖不全症 49 44 56 50 10 

心臓弁膜症 89 僧帽弁狭窄症 63 71 65 74 24 

心臓弁膜症 90 僧帽弁閉鎖不全症 385 348 381 344 109 

心臓弁膜症 91 肺動脈弁狭窄症 168 162 180 175 69 

心臓弁膜症 92 肺動脈弁閉鎖不全症 19 18 17 20 6 

心臓弁膜症 93 大動脈弁狭窄症 287 268 298 303 101 

心臓弁膜症 94 大動脈弁閉鎖不全症 145 137 135 128 47 

僧帽弁弁上輪 95 僧帽弁弁上輪 1 1 1 0 0 

内臓錯位症候群 96 無脾症候群 224 220 258 245 86 

内臓錯位症候群 97 多脾症候群 86 78 107 106 32 

フォンタン（Fontan）術後症候群 98 フォンタン（Fontan）術後症候群 608 640 819 847 293 

ホルト・オーラム（Holt-Oram）

症候群 
99 ホルト・オーラム（Holt-Oram）症候群 . . . . . 

合計 16,876 15,834 17,515 17,219 5,740 

 

※ 「.」は当該年度では対象疾病ではなかったため登録はなかったことを示す。 
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2-5 内分泌疾患 

表 2-5-1 登録種別ごとの登録件数（内分泌疾患）     表 2-5-2 性別ごとの登録件数（内分泌疾患） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 3,939 3,670 3,753 3,543 834 

継続 22,683 20,828 21,659 19,923 6,643 

転入 96 86 69 57 22 

未記入 128 78 58 1 0 

 

表 2-5-3 対象疾病ごとの登録件数（内分泌疾患） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

下垂体機能低下症 1 先天性下垂体機能低下症 248 231 248 230 86 

下垂体機能低下症 2 後天性下垂体機能低下症 417 363 397 370 110 

下垂体性巨人症 3 下垂体性巨人症 8 4 6 5 2 

先端巨大症 4 先端巨大症 2 2 3 3 1 

成長ホルモン分泌不全性低身長

症 
5 

成長ホルモン（GH）分泌不全性低身長症（脳の器質的原因

によるものに限る。） 
633 552 641 664 251 

成長ホルモン分泌不全性低身長

症 
6 

成長ホルモン（GH）分泌不全性低身長症（脳の器質的原因

によるものを除く。） 
10,596 9,767 10,080 9,142 2,927 

成長ホルモン不応性症候群 7 インスリン様成長因子 1（IGF－1）不応症 0 0 0 0 0 

成長ホルモン不応性症候群 8 
成長ホルモン不応性症候群（インスリン様成長因子 1（IGF

－1）不応症を除く。） 
2 2 3 3 1 

高プロラクチン血症 9 高プロラクチン血症 11 9 14 13 5 

抗利尿ホルモン（ADH）不適切分泌

症候群 
10 抗利尿ホルモン（ADH）不適切分泌症候群 11 8 4 3 1 

尿崩症 11 中枢性尿崩症 285 259 261 230 96 

尿崩症 12 
口渇中枢障害を伴う高ナトリウム血症（本態性高ナトリウ

ム血症） 
2 1 5 6 2 

尿崩症 13 腎性尿崩症 115 107 110 107 30 

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 12,434 11,455 11,827 10,889 3,458 

女 14,405 13,202 13,708 12,634 4,040 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 7 5 4 1 1 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

中枢性塩喪失症候群 14 中枢性塩喪失症候群 0 2 0 1 1 

甲状腺機能亢進症 15 バセドウ（Basedow）病  2,810 2,541 2,714 2,511 754 

甲状腺機能亢進症 16 甲状腺機能亢進症（バセドウ（Basedow）病を除く。） 117 82 67 58 17 

甲状腺機能低下症 17 異所性甲状腺 273 232 223 180 49 

甲状腺機能低下症 18 無甲状腺症 112 92 90 81 21 

甲状腺機能低下症 19 甲状腺刺激ホルモン（TSH）分泌低下症（先天性に限る。） 253 215 201 182 43 

甲状腺機能低下症 20 
17 から 19 までに掲げるもののほか、先天性甲状腺機能低

下症 
3,950 3,640 3,664 3,080 1,037 

甲状腺機能低下症 21 橋本病 969 906 845 755 230 

甲状腺機能低下症 22 萎縮性甲状腺炎 66 61 57 63 13 

甲状腺機能低下症 23 21 及び 22 に掲げるもののほか、後天性甲状腺機能低下症 302 282 282 242 60 

甲状腺ホルモン不応症 24 甲状腺ホルモン不応症 11 5 6 6 1 

腺腫様甲状腺腫 25 腺腫様甲状腺腫 6 3 4 4 0 

副甲状腺機能亢進症 26 副甲状腺機能亢進症 1 4 3 2 0 

副甲状腺機能低下症 27 副甲状腺欠損症 4 3 3 3 2 

副甲状腺機能低下症 28 副甲状腺機能低下症（副甲状腺欠損症を除く。） 136 125 119 107 38 

自己免疫性多内分泌腺症候群 29 自己免疫性多内分泌腺症候群 1 型 1 1 1 1 0 

自己免疫性多内分泌腺症候群 30 自己免疫性多内分泌腺症候群 2 型 0 2 2 2 0 

偽性副甲状腺機能低下症 31 偽性偽性副甲状腺機能低下症 17 15 15 9 4 

偽性副甲状腺機能低下症 32 
偽性副甲状腺機能低下症（偽性偽性副甲状腺機能低下症を

除く。） 
136 128 137 138 39 

クッシング（Cushing）症候群 33 クッシング（Cushing）病 8 8 8 9 3 

クッシング（Cushing）症候群 34 異所性副腎皮質刺激ホルモン（ACTH）産生症候群 0 0 0 0 0 

クッシング（Cushing）症候群 35 副腎腺腫 4 3 4 2 0 

クッシング（Cushing）症候群 36 副腎皮質結節性過形成 4 2 1 1 0 

クッシング（Cushing）症候群 37 
33 から 36 までに掲げるもののほか、クッシング（Cushing）

症候群 
2 4 3 5 3 

慢性副腎皮質機能低下症 38 副腎皮質刺激ホルモン（ACTH）単独欠損症 9 6 9 7 5 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

慢性副腎皮質機能低下症 39 副腎皮質刺激ホルモン（ACTH）不応症 16 12 11 8 3 

慢性副腎皮質機能低下症 40 先天性副腎低形成症 74 62 67 62 17 

慢性副腎皮質機能低下症 41 グルココルチコイド抵抗症 0 0 0 0 0 

慢性副腎皮質機能低下症 42 
38 から 41 までに掲げるもののほか、慢性副腎皮質機能低

下症（アジソン（Addison）病を含む。） 
28 18 21 13 14 

アルドステロン症 43 アルドステロン症 6 3 5 4 2 

見かけの鉱質コルチコイド過剰

症候群（AME 症候群） 
44 見かけの鉱質コルチコイド過剰症候群（AME 症候群） 0 0 0 0 0 

リドル（Liddle）症候群 45 リドル（Liddle）症候群 0 0 0 2 0 

低アルドステロン症 46 低レニン性低アルドステロン症 0 0 0 0 0 

低アルドステロン症 47 アルドステロン合成酵素欠損症 2 2 2 2 0 

低アルドステロン症 48 46 及び 47 に掲げるもののほか、低アルドステロン症 2 1 2 2 1 

偽性低アルドステロン症 49 偽性低アルドステロン症 8 10 11 9 3 

先天性副腎過形成症 50 リポイド副腎過形成症 32 26 28 22 10 

先天性副腎過形成症 51 3β-ヒドロキシステロイド脱水素酵素欠損症 3 3 2 2 0 

先天性副腎過形成症 52 11β-水酸化酵素欠損症 7 6 1 0 0 

先天性副腎過形成症 53 17α-水酸化酵素欠損症 5 4 4 3 0 

先天性副腎過形成症 54 21-水酸化酵素欠損症 759 714 705 679 216 

先天性副腎過形成症 55 P450 酸化還元酵素欠損症 10 12 15 19 11 

先天性副腎過形成症 56 50 から 55 までに掲げるもののほか、先天性副腎過形成症 32 26 27 25 3 

思春期早発症 57 ゴナドトロピン依存性思春期早発症 1,664 1,613 1,672 1,556 507 

思春期早発症 58 ゴナドトロピン非依存性思春期早発症 49 40 32 21 9 

エストロゲン過剰症（思春期早発

症を除く。） 
59 

エストロゲン過剰症（ゴナドトロピン依存性思春期早発症

及びゴナドトロピン非依存性思春期早発症を除く。） 
1 1 1 4 0 

アンドロゲン過剰症（思春期早発

症を除く。） 
60 

アンドロゲン過剰症（ゴナドトロピン依存性思春期早発症

及びゴナドトロピン非依存性思春期早発症を除く。） 
0 0 0 0 0 

低ゴナドトロピン性性腺機能低

下症 
61 カルマン（Kallmann）症候群 40 37 34 33 9 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

低ゴナドトロピン性性腺機能低

下症 
62 

低ゴナドトロピン性性腺機能低下症（カルマン（Kallmann）

症候群を除く。） 
81 71 74 74 15 

高ゴナドトロピン性性腺機能低

下症 
63 精巣形成不全 45 34 26 25 11 

高ゴナドトロピン性性腺機能低

下症 
64 卵巣形成不全 32 22 25 24 7 

高ゴナドトロピン性性腺機能低

下症 
65 

63 及び 64 に掲げるもののほか、高ゴナドトロピン性性腺

機能低下症 
82 76 78 72 21 

性分化疾患 66 卵精巣性性分化疾患 5 5 5 4 1 

性分化疾患 67 混合性性腺異形成症 9 9 7 6 0 

性分化疾患 68 5α-還元酵素欠損症 2 2 0 1 1 

性分化疾患 69 17β-ヒドロキシステロイド脱水素酵素欠損症 0 0 0 0 0 

性分化疾患 70 アンドロゲン不応症 9 9 9 4 3 

性分化疾患 71 68 から 70 までに掲げるもののほか、46,XY 性分化疾患 11 12 12 13 5 

性分化疾患 72 46,XX 性分化疾患 1 1 1 1 0 

消化管ホルモン産生腫瘍 73 VIP 産生腫瘍 0 0 0 0 1 

消化管ホルモン産生腫瘍 74 ガストリノーマ 0 1 1 1 0 

消化管ホルモン産生腫瘍 75 カルチノイド症候群 0 0 0 0 0 

グルカゴノーマ 76 グルカゴノーマ 0 0 0 0 0 

高インスリン血性低血糖症 77 インスリノーマ 1 2 0 1 0 

高インスリン血性低血糖症 78 先天性高インスリン血症 96 88 100 107 38 

高インスリン血性低血糖症 79 
77 及び 78 に掲げるもののほか、高インスリン血性低血糖

症 
32 25 28 32 9 

ビタミン D 依存性くる病 80 ビタミン D 依存性くる病 27 17 19 20 3 

ビタミン D 抵抗性骨軟化症 81 ビタミン D 抵抗性骨軟化症 7 5 5 5 3 

原発性低リン血症性くる病 82 原発性低リン血症性くる病 161 154 174 176 45 

脂肪異栄養症（脂肪萎縮症） 83 脂肪異栄養症（脂肪萎縮症） 4 6 6 8 4 

多発性内分泌腫瘍 84 多発性内分泌腫瘍 1 型（ウェルマー（Wermer）症候群） 0 0 0 0 1 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

多発性内分泌腫瘍 85 多発性内分泌腫瘍 2 型（シップル（Sipple）症候群） 4 4 3 7 1 

多発性内分泌腫瘍 86 84 及び 85 に掲げるもののほか、多発性内分泌腫瘍 1 0 0 1 0 

多嚢胞性卵巣症候群 87 多嚢胞性卵巣症候群  5 4 3 4 2 

内分泌疾患を伴うその他の症候

群 
88 ターナー（Turner）症候群 1,323 1,237 1,360 1,356 426 

内分泌疾患を伴うその他の症候

群 
89 プラダー・ウィリ（Prader-Willi）症候群 607 576 674 653 189 

内分泌疾患を伴うその他の症候

群 
90 マッキューン・オルブライト（McCune-Albright）症候群 23 25 23 23 6 

内分泌疾患を伴うその他の症候

群 
91 ヌーナン（Noonan）症候群 19 20 36 214 70 

内分泌疾患を伴うその他の症候

群 
92 バルデー・ビードル（Bardet-Biedl）症候群 0 0 0 1 0 

合計 26,846 24,662 25,539 23,524 7,499 

 

  



 

- 152 - 

 

2-6 膠原病 

表 2-6-1 登録種別ごとの登録件数（膠原病）     表 2-6-2 性別ごとの登録件数（膠原病） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 721 668 727 603 210 

継続 2,100 2,290 2,712 2,785 964 

転入 8 6 8 13 1 

未記入 18 6 2 1 0 

 

表 2-6-3 対象疾病ごとの登録件数（膠原病） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

膠原病疾患 1 若年性特発性関節炎 1,873 1,729 1,883 1,776 576 

膠原病疾患 2 全身性エリテマトーデス 376 510 641 691 253 

膠原病疾患 3 皮膚筋炎／多発性筋炎 137 167 220 235 95 

膠原病疾患 4 シェーグレン（Sjögren）症候群 128 128 153 132 44 

膠原病疾患 5 抗リン脂質抗体症候群 9 5 7 9 1 

膠原病疾患 6 ベーチェット（Behçet）病 77 97 117 113 46 

血管炎症候群 7 高安動脈炎（大動脈炎症候群） 40 60 87 98 50 

血管炎症候群 8 多発血管炎性肉芽腫症 8 8 14 17 3 

血管炎症候群 9 結節性多発血管炎（結節性多発動脈炎） 12 18 17 15 3 

血管炎症候群 10 顕微鏡的多発血管炎 12 15 12 16 6 

血管炎症候群 11 好酸球性多発血管炎性肉芽腫症 2 3 8 15 4 

再発性多発軟骨炎 12 再発性多発軟骨炎 6 9 10 8 2 

皮膚･結合組織疾患 13 全身性強皮症 19 22 32 29 14 

皮膚･結合組織疾患 14 混合性結合組織病 48 59 80 83 29 

自己炎症性疾患 15 家族性地中海熱 36 62 75 74 17 

自己炎症性疾患 16 クリオピリン関連周期熱症候群 16 13 23 21 7 

自己炎症性疾患 17 TNF 受容体関連周期性症候群 8 9 8 7 2 

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 851 850 992 986 346 

女 1,995 2,120 2,457 2,415 829 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 1 0 0 1 0 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

自己炎症性疾患 18 ブラウ（Blau）症候群／若年発症サルコイドーシス 11 13 9 8 1 

自己炎症性疾患 19 中條・西村症候群 1 1 1 0 1 

自己炎症性疾患 20 高 IgD 症候群（メバロン酸キナーゼ欠損症） 4 5 7 8 1 

自己炎症性疾患 21 化膿性無菌性関節炎・壊疽性膿皮症・アクネ症候群 1 1 0 0 0 

自己炎症性疾患 22 慢性再発性多発性骨髄炎 13 26 31 37 17 

自己炎症性疾患 23 インターロイキンⅠ受容体拮抗分子欠損症 0 0 0 0 0 

自己炎症性疾患 24 15 から 23 までに掲げるもののほか、自己炎症性疾患 10 10 14 10 3 

合計 2,847 2,970 3,449 3,402 1,175 
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2-7 糖尿病 

表 2-7-1 登録種別ごとの登録件数（糖尿病）     表 2-7-2 性別ごとの登録件数（糖尿病） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 809 765 871 844 240 

継続 5,193 4,949 5,254 5,148 1,654 

転入 26 42 36 28 5 

未記入 20 18 14 1 0 

 

表 2-7-3 対象疾病ごとの登録件数（糖尿病） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

糖尿病 1 1 型糖尿病 4,998 4,770 5,182 5,140 1,600 

糖尿病 2 2 型糖尿病 866 833 801 711 256 

糖尿病 3 若年発症成人型糖尿病（MODY） 59 59 62 55 12 

糖尿病 4 新生児糖尿病 32 27 33 31 9 

糖尿病 5 インスリン受容体異常症 14 15 13 12 4 

糖尿病 6 脂肪萎縮性糖尿病 2 0 1 0 0 

糖尿病 7 1 から 6 までに掲げるもののほか、糖尿病 77 70 83 72 18 

合計 6,048 5,774 6,175 6,021 1,899 

 

  

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 2,624 2,499 2,676 2,658 847 

女 3,422 3,272 3,499 3,363 1,052 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 2 3 0 0 0 
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2-8 先天性代謝異常 

表 2-8-1 登録種別ごとの登録件数（先天性代謝異常）    表 2-8-2 性別ごとの登録件数（先天性代謝異常） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 305 267 309 283 85 

継続 2,190 2,076 2,265 2,217 810 

転入 15 8 13 7 4 

未記入 11 10 4 1 0 

 

表 2-8-3 対象疾病ごとの登録件数（先天性代謝異常） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

アミノ酸代謝異常症 1 フェニルケトン尿症（高フェニルアラニン血症） 221 204 209 193 62 

アミノ酸代謝異常症 2 高チロシン血症 1 型 12 12 11 8 1 

アミノ酸代謝異常症 3 高チロシン血症 2 型 1 3 2 3 0 

アミノ酸代謝異常症 4 高チロシン血症 3 型 1 1 0 0 0 

アミノ酸代謝異常症 5 高プロリン血症 1 1 1 0 0 

アミノ酸代謝異常症 6 プロリダーゼ欠損症 0 0 1 3 0 

アミノ酸代謝異常症 7 メープルシロップ尿症 26 15 22 17 8 

アミノ酸代謝異常症 8 ホモシスチン尿症 16 16 19 14 3 

アミノ酸代謝異常症 9 高メチオニン血症 3 4 2 2 0 

アミノ酸代謝異常症 10 非ケトーシス型高グリシン血症 9 7 7 10 0 

アミノ酸代謝異常症 11 N-アセチルグルタミン酸合成酵素欠損症 0 0 0 0 0 

アミノ酸代謝異常症 12 カルバミルリン酸合成酵素欠損症  18 18 19 24 9 

アミノ酸代謝異常症 13 オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症 81 73 90 91 41 

アミノ酸代謝異常症 14 アルギニノコハク酸合成酵素欠損症（シトルリン血症） 27 24 31 31 9 

アミノ酸代謝異常症 15 アルギニノコハク酸尿症 8 8 7 6 4 

アミノ酸代謝異常症 16 高アルギニン血症 3 2 2 2 0 

アミノ酸代謝異常症 17 シトリン欠損症 108 99 116 109 39 

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 1,425 1,304 1,443 1,375 507 

女 1,096 1,055 1,148 1,133 391 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 0 2 0 0 1 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

アミノ酸代謝異常症 18 高オルニチン血症 2 3 3 2 0 

アミノ酸代謝異常症 19 ハートナップ（Hartnup）病 1 1 1 1 0 

アミノ酸代謝異常症 20 リジン尿性蛋白不耐症 14 12 13 10 5 

アミノ酸代謝異常症 21 シスチン尿症 49 41 46 47 20 

アミノ酸代謝異常症 22 1 から 21 までに掲げるもののほか、アミノ酸代謝異常症 10 11 11 11 4 

有機酸代謝異常症 23 メチルマロン酸血症 66 65 73 69 19 

有機酸代謝異常症 24 プロピオン酸血症 47 43 54 59 21 

有機酸代謝異常症 25 β-ケトチオラーゼ欠損症 3 3 4 4 3 

有機酸代謝異常症 26 イソ吉草酸血症 6 6 7 5 3 

有機酸代謝異常症 27 3-メチルクロトニル CoA カルボキシラーゼ欠損症 7 6 7 8 1 

有機酸代謝異常症 28 メチルグルタコン酸尿症 0 1 1 0 0 

有機酸代謝異常症 29 3-ヒドロキシ-3-メチルグルタル酸血症 2 2 1 1 0 

有機酸代謝異常症 30 3-ヒドロキシ-3-メチルグルタリル CoA 合成酵素欠損症 2 0 4 4 0 

有機酸代謝異常症 31 
スクシニル-CoA：3-ケト酸 CoA トランスフェラーゼ（SCOT）欠

損症 
0 0 0 0 0 

有機酸代謝異常症 32 複合カルボキシラーゼ欠損症 10 9 8 8 2 

有機酸代謝異常症 33 グルタル酸血症１型 19 18 20 20 15 

有機酸代謝異常症 34 グルタル酸血症２型 11 7 8 10 5 

有機酸代謝異常症 35 原発性高シュウ酸尿症 6 5 6 4 0 

有機酸代謝異常症 36 アルカプトン尿症 1 1 0 0 0 

有機酸代謝異常症 37 グリセロール尿症 3 1 1 1 0 

有機酸代謝異常症 38 先天性胆汁酸代謝異常症 0 0 1 1 1 

有機酸代謝異常症 39 23 から 38 までに掲げるもののほか、有機酸代謝異常症 5 3 3 3 1 

脂肪酸代謝異常症 40 全身性カルニチン欠損症 12 11 16 17 6 

脂肪酸代謝異常症 41 カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼⅠ欠損症 5 3 3 2 0 

脂肪酸代謝異常症 42 カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼⅡ欠損症 19 16 21 21 11 

脂肪酸代謝異常症 43 カルニチンアシルカルニチントランスロカーゼ欠損症 1 2 2 1 2 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

脂肪酸代謝異常症 44 極長鎖アシル CoA 脱水素酵素欠損症 28 31 29 28 6 

脂肪酸代謝異常症 45 中鎖アシル CoA 脱水素酵素欠損症 25 17 26 24 13 

脂肪酸代謝異常症 46 短鎖アシル CoA 脱水素酵素欠損症 0 0 0 0 0 

脂肪酸代謝異常症 47 三頭酵素欠損症 2 1 3 2 0 

脂肪酸代謝異常症 48 3-ヒドロキシアシル CoA 脱水素酵素欠損症 1 1 1 1 0 

脂肪酸代謝異常症 49 40 から 48 までに掲げるもののほか、脂肪酸代謝異常症 1 0 1 1 1 

ミトコンドリア病 50 ピルビン酸脱水素酵素複合体欠損症 43 39 44 38 17 

ミトコンドリア病 51 ピルビン酸カルボキシラーゼ欠損症 1 3 1 1 1 

ミトコンドリア病 52 フマラーゼ欠損症 0 0 0 0 0 

ミトコンドリア病 53 スクシニル-CoA リガーゼ欠損症 0 1 1 1 0 

ミトコンドリア病 54 ミトコンドリア呼吸鎖複合体欠損症 44 55 54 58 16 

ミトコンドリア病 55 ミトコンドリア DNA 枯渇症候群 3 0 0 3 0 

ミトコンドリア病 56 
ミトコンドリア DNA 突然変異（リー（Leigh）症候群、MELAS及

び MERRF を含む。） 
215 196 225 210 73 

ミトコンドリア病 57 
ミトコンドリア DNA 欠失（カーンズ・セイヤー（Kearns-Sayre）

症候群を含む。） 
11 14 17 16 5 

ミトコンドリア病 58 50 から 57 までに掲げるもののほか、ミトコンドリア病 72 80 79 68 30 

糖質代謝異常症 59 遺伝性フルクトース不耐症 0 0 0 0 0 

糖質代謝異常症 60 ガラクトース-1-リン酸ウリジルトランスフェラーゼ欠損症 4 5 3 3 1 

糖質代謝異常症 61 ガラクトキナーゼ欠損症 14 10 9 11 6 

糖質代謝異常症 62 ウリジル二リン酸ガラクトース-4-エピメラーゼ欠損症 7 4 3 3 2 

糖質代謝異常症 63 フルクトース-1,6-ビスホスファターゼ欠損症 4 4 4 4 1 

糖質代謝異常症 64 ホスホエノールピルビン酸カルボキシキナーゼ欠損症 1 1 0 0 0 

糖質代謝異常症 65 グリコーゲン合成酵素欠損症（糖原病 0 型） 1 0 1 0 1 

糖質代謝異常症 66 糖原病Ⅰ型 77 72 69 70 19 

糖質代謝異常症 67 糖原病Ⅲ型 11 16 16 20 8 

糖質代謝異常症 68 糖原病Ⅳ型 0 1 1 2 0 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

糖質代謝異常症 69 糖原病Ⅴ型 1 2 1 1 0 

糖質代謝異常症 70 糖原病Ⅵ型 5 2 5 6 4 

糖質代謝異常症 71 糖原病Ⅶ型 1 2 1 1 0 

糖質代謝異常症 72 糖原病Ⅸ型 38 26 34 29 10 

糖質代謝異常症 73 グルコーストランスポーター1（GLUT1）欠損症 31 37 40 37 17 

糖質代謝異常症 74 59 から 73 までに掲げるもののほか、糖質代謝異常症 23 18 16 17 2 

ライソゾーム病 75 ムコ多糖症Ⅰ型 22 23 20 25 10 

ライソゾーム病 76 ムコ多糖症Ⅱ型 99 86 98 78 32 

ライソゾーム病 77 ムコ多糖症Ⅲ型 4 13 12 9 2 

ライソゾーム病 78 ムコ多糖症Ⅳ型 5 5 8 8 0 

ライソゾーム病 79 ムコ多糖症Ⅵ型 4 5 4 4 0 

ライソゾーム病 80 ムコ多糖症Ⅶ型 0 0 1 1 1 

ライソゾーム病 81 フコシドーシス 0 0 0 0 0 

ライソゾーム病 82 マンノシドーシス 0 0 0 0 0 

ライソゾーム病 83 アスパルチルグルコサミン尿症 0 1 1 1 0 

ライソゾーム病 84 シアリドーシス 0 1 1 1 1 

ライソゾーム病 85 ガラクトシアリドーシス 2 3 4 2 1 

ライソゾーム病 86 GM1-ガングリオシドーシス 2 3 11 8 5 

ライソゾーム病 87 GM2-ガングリオシドーシス 19 18 27 27 8 

ライソゾーム病 88 異染性白質ジストロフィー 22 16 18 24 4 

ライソゾーム病 89 ニーマン・ピック（Niemann-Pick）病 12 9 10 15 4 

ライソゾーム病 90 ゴーシェ（Gaucher）病 34 39 36 35 16 

ライソゾーム病 91 ファブリー（Fabry）病 55 58 76 72 35 

ライソゾーム病 92 クラッベ（Krabbe）病 14 15 14 16 7 

ライソゾーム病 93 ファーバー（Farber）病 1 1 1 1 1 

ライソゾーム病 94 マルチプルスルファターゼ欠損症 0 2 2 2 2 

ライソゾーム病 95 ムコリピドーシスⅡ型（I-cell 病） 15 10 12 9 3 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

ライソゾーム病 96 ムコリピドーシスⅢ型 6 2 5 6 1 

ライソゾーム病 97 ポンペ（Pompe）病 31 24 21 20 8 

ライソゾーム病 98 酸性リパーゼ欠損症 1 1 3 3 1 

ライソゾーム病 99 シスチン症 3 1 1 1 0 

ライソゾーム病 100 遊離シアル酸蓄積症 1 0 0 1 0 

ライソゾーム病 101 神経セロイドリポフスチン症 2 5 5 3 1 

ライソゾーム病 102 75 から 101 までに掲げるもののほか、ライソゾーム病 7 5 4 6 2 

ペルオキシソーム病 103 ペルオキシソーム形成異常症 2 2 1 4 3 

ペルオキシソーム病 104 副腎白質ジストロフィー 89 73 73 70 21 

ペルオキシソーム病 105 レフサム（Refsum）病 0 0 0 0 0 

ペルオキシソーム病 106 103 から 105 までに掲げるもののほか、ペルオキシソーム病 1 0 5 4 3 

金属代謝異常症 107 ウィルソン（Wilson）病 225 206 221 209 82 

金属代謝異常症 108 メンケス（Menkes）病 12 18 17 17 7 

金属代謝異常症 109 オクシピタル・ホーン症候群 1 0 0 0 0 

金属代謝異常症 110 無セルロプラスミン血症 0 0 0 0 0 

金属代謝異常症 111 亜硫酸酸化酵素欠損症 1 0 3 2 2 

金属代謝異常症 112 先天性腸性肢端皮膚炎 0 0 0 0 0 

金属代謝異常症 113 107 から 112 までに掲げるもののほか、金属代謝異常症 0 0 0 0 1 

プリンピリミジン代謝異常症 114 
ヒポキサンチングアニンホスホリボシルトランスフェラーゼ

欠損症（レッシュ・ナイハン（Lesch-Nyhan）症候群） 
15 13 17 18 6 

プリンピリミジン代謝異常症 115 アデニンホスホリボシルトランスフェラーゼ欠損症 9 8 9 9 5 

プリンピリミジン代謝異常症 116 キサンチン尿症 0 0 0 1 0 

プリンピリミジン代謝異常症 117 尿酸トランスポーター異常症 0 0 1 1 0 

プリンピリミジン代謝異常症 118 オロト酸尿症 0 0 0 0 0 

プリンピリミジン代謝異常症 119 
114 から 118 までに掲げるもののほか、プリンピリミジン代謝

異常症 
1 1 2 1 0 

ビタミン代謝異常症 120 先天性葉酸吸収不全症 3 2 4 3 3 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

ビタミン代謝異常症 121 120 に掲げるもののほか、ビタミン代謝異常症 4 6 4 5 2 

神経伝達物質異常症 122 ビオプテリン代謝異常症 9 9 11 10 5 

神経伝達物質異常症 123 チロシン水酸化酵素欠損症 0 0 0 0 1 

神経伝達物質異常症 124 芳香族 L-アミノ酸脱炭酸酵素欠損症 3 6 4 6 2 

神経伝達物質異常症 125 ドーパミンβ-水酸化酵素欠損症 0 0 0 0 0 

神経伝達物質異常症 126 GABA アミノ基転移酵素欠損症 0 0 0 0 0 

神経伝達物質異常症 127 コハク酸セミアルデヒド脱水素酵素欠損症 3 3 3 2 0 

神経伝達物質異常症 128 122 から 127 までに掲げるもののほか、神経伝達物質異常症 1 1 1 1 0 

脂質代謝異常症 129 原発性高カイロミクロン血症 13 12 13 10 2 

脂質代謝異常症 130 家族性高コレステロール血症 159 153 165 181 51 

脂質代謝異常症 131 家族性複合型高脂血症 2 1 1 2 0 

脂質代謝異常症 132 無β-リポタンパク血症 1 1 0 0 0 

脂質代謝異常症 133 高比重リポタンパク（HDL）欠乏症 1 0 0 0 0 

脂質代謝異常症 134 129 から 133 までに掲げるもののほか、脂質代謝異常症 22 18 14 16 8 

結合組織異常症 135 エーラス・ダンロス（Ehlers-Danlos）症候群 65 66 73 66 21 

結合組織異常症 136 リポイドタンパク症 0 0 0 0 0 

結合組織異常症 137 135 及び 136 に掲げるもののほか、結合組織異常症 5 8 6 3 0 

α1-アンチトリプシン欠損症 138 α1-アンチトリプシン欠損症 0 0 0 0 0 

合計 2,508 2,348 2,580 2,496 898 
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2-9 血液疾患 

表 2-9-1 登録種別ごとの登録件数（血液疾患）     表 2-9-2 性別ごとの登録件数（血液疾患） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 498 476 468 429 133 

継続 2,451 2,242 2,573 2,496 779 

転入 6 1 14 5 2 

未記入 11 6 1 0 0 

 

表 2-9-3 対象疾病ごとの登録件数（血液疾患） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

巨赤芽球性貧血 1 巨赤芽球性貧血 11 11 5 5 4 

赤芽球癆 2 後天性赤芽球癆 4 4 4 8 1 

赤芽球癆 3 
先天性赤芽球癆（ダイアモンド・ブラックファン（Diamond-Blackfan）貧

血） 
77 72 81 74 13 

先天性赤血球形成異常性

貧血 
4 先天性赤血球形成異常性貧血 5 3 5 3 1 

鉄芽球性貧血 5 鉄芽球性貧血 2 2 2 3 2 

無トランスフェリン血症 6 無トランスフェリン血症 0 0 0 0 0 

自己免疫性溶血性貧血 7 寒冷凝集素症 2 1 3 4 3 

自己免疫性溶血性貧血 8 発作性寒冷ヘモグロビン尿症 0 1 0 2 0 

自己免疫性溶血性貧血 9 7 及び 8 に掲げるもののほか、自己免疫性溶血性貧血（AIHA を含む。） 36 34 48 42 10 

発作性夜間ヘモグロビン

尿症 
10 発作性夜間ヘモグロビン尿症 5 3 5 3 2 

遺伝性溶血性貧血 11 遺伝性球状赤血球症 132 132 136 127 37 

遺伝性溶血性貧血 12 口唇赤血球症 3 4 2 4 1 

遺伝性溶血性貧血 13 鎌状赤血球症 2 2 2 2 1 

遺伝性溶血性貧血 14 不安定ヘモグロビン症 2 1 2 0 0 

遺伝性溶血性貧血 15 サラセミア 7 7 7 8 5 

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 2,184 2,021 2,249 2,163 693 

女 782 703 807 767 221 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 0 1 0 0 0 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

遺伝性溶血性貧血 16 グルコース-6-リン酸脱水素酵素欠乏症 9 11 9 8 5 

遺伝性溶血性貧血 17 ピルビン酸キナーゼ欠乏性貧血 3 6 6 4 0 

遺伝性溶血性貧血 18 11 から 17 までに掲げるもののほか、遺伝性溶血性貧血 5 4 9 6 0 

溶血性貧血（脾機能亢進症

によるものに限る。） 
19 溶血性貧血（脾機能亢進症によるものに限る。） 5 6 5 5 1 

微小血管障害性溶血性貧

血 
20 微小血管障害性溶血性貧血 2 3 3 3 1 

真性多血症 21 真性多血症 1 1 2 1 1 

家族性赤血球増加症 22 家族性赤血球増加症 1 1 1 1 1 

血小板減少性紫斑病 23 免疫性血小板減少性紫斑病 502 455 498 467 142 

血小板減少性紫斑病 24 23 に掲げるもののほか、血小板減少性紫斑病 88 75 66 54 13 

血栓性血小板減少性紫斑

病 
25 血栓性血小板減少性紫斑病 18 20 18 16 7 

血小板減少症（脾機能亢進

症によるものに限る。） 
26 血小板減少症（脾機能亢進症によるものに限る。） 5 3 4 2 1 

先天性骨髄不全症候群 27 先天性無巨核球性血小板減少症 3 2 3 4 1 

先天性骨髄不全症候群 28 ファンコニ（Fanconi）貧血 7 11 19 23 10 

周期性血小板減少症 29 周期性血小板減少症 1 0 1 0 0 

メイ・ヘグリン（ May-

Hegglin）異常症 
30 メイ・ヘグリン（May-Hegglin）異常症 2 2 2 4 0 

本態性血小板血症 31 本態性血小板血症 14 14 17 15 3 

血小板機能異常症 32 ベルナール・スーリエ（Bernard-Soulier）症候群 4 3 3 3 1 

血小板機能異常症 33 血小板無力症 32 23 23 25 3 

血小板機能異常症 34 血小板放出機構異常症 1 0 0 0 0 

血小板機能異常症 35 32 から 34 までに掲げるもののほか、血小板機能異常症 7 5 4 5 1 

先天性血液凝固因子異常 36 先天性フィブリノーゲン欠乏症 9 8 18 18 3 

先天性血液凝固因子異常 37 先天性プロトロンビン欠乏症 2 2 2 1 1 

先天性血液凝固因子異常 38 第Ⅴ因子欠乏症 5 4 4 2 0 



 

- 163 - 

 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

先天性血液凝固因子異常 39 第Ⅶ因子欠乏症 23 24 27 16 4 

先天性血液凝固因子異常 40 血友病Ａ  1,190 1,088 1,210 1,154 388 

先天性血液凝固因子異常 41 血友病Ｂ 265 231 257 259 70 

先天性血液凝固因子異常 42 第Ⅹ因子欠乏症 4 3 2 4 1 

先天性血液凝固因子異常 43 第Ⅺ因子欠乏症 12 6 9 3 1 

先天性血液凝固因子異常 44 第Ⅻ因子欠乏症 2 1 1 2 1 

先天性血液凝固因子異常 45 第 XIII 因子欠乏症 13 11 11 9 2 

先天性血液凝固因子異常 46 フォンウィルブランド（von Willebrand）病 235 210 251 237 78 

先天性血液凝固因子異常 47 36 から 46 までに掲げるもののほか、先天性血液凝固因子異常 2 1 1 1 0 

先天性プロテインC欠乏症 48 先天性プロテイン C 欠乏症 11 12 19 21 7 

先天性プロテインS欠乏症 49 先天性プロテイン S 欠乏症 16 5 13 7 9 

先天性アンチトロンビン

欠乏症 
50 先天性アンチトロンビン欠乏症 16 17 15 11 2 

骨髄線維症 51 骨髄線維症 0 1 1 3 0 

再生不良性貧血 52 再生不良性貧血 163 179 220 251 76 

合計 2,966 2,725 3,056 2,930 914 
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2-10 免疫疾患 

表 2-10-1 登録種別ごとの登録件数（免疫疾患）     表 2-10-2 性別ごとの登録件数（免疫疾患） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 118 147 134 124 39 

継続 624 577 686 714 235 

転入 2 1 2 3 0 

未記入 7 3 1 0 0 

 

表 2-10-3 対象疾病ごとの登録件数（免疫疾患） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

複合免疫不全症 1 X 連鎖重症複合免疫不全症 33 33 27 29 9 

複合免疫不全症 2 細網異形成症 1 1 1 1 0 

複合免疫不全症 3 アデノシンデアミナーゼ（ADA）欠損症 2 4 1 3 0 

複合免疫不全症 4 オーメン（Omenn）症候群 1 1 0 0 0 

複合免疫不全症 5 プリンヌクレオシドホスホリラーゼ欠損症 0 0 0 0 0 

複合免疫不全症 6 CD8 欠損症 0 0 0 0 0 

複合免疫不全症 7 ZAP-70 欠損症 0 0 0 0 0 

複合免疫不全症 8 MHC クラスⅠ欠損症 0 0 0 0 0 

複合免疫不全症 9 MHC クラスⅡ欠損症 0 2 0 1 0 

複合免疫不全症 10 1 から 9 までに掲げるもののほか、複合免疫不全症 29 20 22 26 7 

免疫不全を伴う特徴的な症

候群 
11 ウィスコット・オルドリッチ（Wiskott-Aldrich）症候群 38 27 35 35 12 

免疫不全を伴う特徴的な症

候群 
12 毛細血管拡張性運動失調症 11 10 8 9 4 

免疫不全を伴う特徴的な症

候群 
13 ナイミーヘン（Nijmegen）染色体不安定症候群 0 0 1 1 1 

免疫不全を伴う特徴的な症

候群 
14 ブルーム（Bloom）症候群 0 0 0 0 0 

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 520 494 540 543 183 

女 229 234 283 298 91 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 2 0 0 0 0 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

免疫不全を伴う特徴的な症

候群 
15 ICF 症候群 1 0 3 3 1 

免疫不全を伴う特徴的な症

候群 
16 PMS2 異常症 0 0 0 0 0 

免疫不全を伴う特徴的な症

候群 
17 RIDDLE 症候群 0 0 0 0 0 

免疫不全を伴う特徴的な症

候群 
18 シムケ（Schimke）症候群 0 1 1 1 0 

免疫不全を伴う特徴的な症

候群 
19 

胸腺低形成（ディ・ジョージ（DiGeorge）症候群／22q11.2欠失症候

群） 
17 26 27 30 8 

免疫不全を伴う特徴的な症

候群 
20 高 IgE 症候群 32 34 40 37 14 

免疫不全を伴う特徴的な症

候群 
21 肝中心静脈閉鎖症を伴う免疫不全症 0 0 0 0 0 

免疫不全を伴う特徴的な症

候群 
22 先天性角化異常症 1 0 6 6 5 

液性免疫不全を主とする疾

患 
23 X 連鎖無ガンマグロブリン血症 97 83 96 91 36 

液性免疫不全を主とする疾

患 
24 分類不能型免疫不全症 75 68 73 81 29 

液性免疫不全を主とする疾

患 
25 高 IgM 症候群 14 17 20 24 7 

液性免疫不全を主とする疾

患 
26 IgG サブクラス欠損症 19 22 16 20 7 

液性免疫不全を主とする疾

患 
27 選択的 IgA 欠損 4 7 4 1 1 

液性免疫不全を主とする疾

患 
28 特異抗体産生不全症 2 2 1 1 0 

液性免疫不全を主とする疾

患 
29 乳児一過性低ガンマグロブリン血症 0 2 5 5 1 

液性免疫不全を主とする疾

患 
30 23 から 29 までに掲げるもののほか、液性免疫不全を主とする疾患 8 10 17 22 6 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

免疫調節障害 31 チェディアック・東（Chédiak-Higashi）症候群 3 3 6 4 1 

免疫調節障害 32 X 連鎖リンパ増殖症候群 12 12 16 14 6 

免疫調節障害 33 自己免疫性リンパ増殖症候群（ALPS） 4 6 7 7 4 

免疫調節障害 34 31 から 33 までに掲げるもののほか、免疫調節障害 3 5 5 3 1 

原発性食細胞機能不全症お

よび欠損症 
35 重症先天性好中球減少症 37 31 41 43 15 

原発性食細胞機能不全症お

よび欠損症 
36 周期性好中球減少症 16 18 19 16 4 

原発性食細胞機能不全症お

よび欠損症 
37 35 及び 36 に掲げるもののほか、慢性の経過をたどる好中球減少症 57 66 77 64 17 

原発性食細胞機能不全症お

よび欠損症 
38 白血球接着不全症 0 2 1 1 0 

原発性食細胞機能不全症お

よび欠損症 
39 シュワッハマン・ダイアモンド（Shwachman-Diamond）症候群 5 5 5 11 3 

原発性食細胞機能不全症お

よび欠損症 
40 慢性肉芽腫症 57 56 59 64 19 

原発性食細胞機能不全症お

よび欠損症 
41 ミエロペルオキシダーゼ欠損症 0 0 0 0 1 

原発性食細胞機能不全症お

よび欠損症 
42 メンデル遺伝型マイコバクテリア易感染症 3 2 3 2 0 

原発性食細胞機能不全症お

よび欠損症 
43 38 から 42 までに掲げるもののほか、白血球機能異常 2 1 1 2 1 

自然免疫異常 44 免疫不全を伴う無汗性外胚葉形成異常症 11 7 11 10 3 

自然免疫異常 45 IRAK4 欠損症 3 4 3 2 4 

自然免疫異常 46 MyD88 欠損症 0 0 0 0 0 

自然免疫異常 47 慢性皮膚粘膜カンジダ症 8 5 4 8 4 

自然免疫異常 48 44 から 47 までに掲げるもののほか、自然免疫異常 3 1 2 5 2 

先天性補体欠損症 49 先天性補体欠損症 4 2 4 7 0 

先天性補体欠損症 50 遺伝性血管性浮腫（C1 インヒビター欠損症） 8 9 14 16 4 

先天性補体欠損症 51 49 及び 50 に掲げるもののほか、先天性補体欠損症 0 0 0 0 0 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

好酸球増加症 52 好酸球増加症 12 12 25 31 15 

慢性活動性 EB ウイルス感染

症 
53 慢性活動性 EB ウイルス感染症 53 46 55 55 13 

後天性免疫不全症 54 後天性免疫不全症候群（HIV感染によるものに限る。） 11 10 10 5 4 

後天性免疫不全症 55 後天的な免疫系障害による免疫不全症 2 2 1 1 0 

慢性移植片対宿主病 56 慢性移植片対宿主病 52 53 50 43 5 

合計 751 728 823 841 274 

 

  



 

- 168 - 

 

2-11 神経・筋疾患 

表 2-11-1 登録種別ごとの登録件数（神経・筋疾患）    表 2-11-2 性別ごとの登録件数（神経・筋疾患） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 1648 1261 1525 1433 480 

継続 5449 5973 6938 7498 2714 

転入 19 15 26 10 6 

未記入 88 51 16 0 0 

 

表 2-11-3 対象疾病ごとの登録件数（神経・筋疾患） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

脊髄髄膜瘤 1 髄膜脳瘤 16 23 32 30 16 

脊髄髄膜瘤 2 脊髄髄膜瘤 342 425 522 586 254 

脊髄髄膜瘤 3 脊髄脂肪腫 0 1 100 116 55 

仙尾部奇形腫 4 仙尾部奇形腫 8 8 15 18 4 

脳形成障害 5 滑脳症 123 135 147 191 77 

脳形成障害 6 裂脳症 32 48 65 55 15 

脳形成障害 7 全前脳胞症 48 74 82 83 26 

脳形成障害 8 中隔視神経形成異常症（ドモルシア（De Morsier）症候群） 10 13 20 17 8 

脳形成障害 9 ダンディー・ウォーカー（Dandy-Walker）症候群 45 54 72 79 27 

脳形成障害 10 先天性水頭症 168 186 238 235 93 

脳形成障害 11 巨脳症－毛細血管奇形症候群 . . . . 2 

脳形成障害 12 ＣＡＳＫ異常症 . . . . . 

脳形成障害 13 片側巨脳症 . . . . . 

ジュベール（Joubert）症候群関連疾

患 
14 ジュベール（Joubert）症候群関連疾患 31 36 46 43 10 

レット（Rett）症候群 15 レット（Rett）症候群 183 164 174 174 69 

神経皮膚症候群 16 結節性硬化症 537 498 524 578 187 

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 3863 3896 4487 4767 1677 

女 3339 3404 4015 4174 1522 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 2 0 3 0 1 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

神経皮膚症候群 17 神経皮膚黒色症 14 12 21 23 9 

神経皮膚症候群 18 ゴーリン（Gorlin）症候群（基底細胞母斑症候群） 13 14 21 22 8 

神経皮膚症候群 19 フォンヒッペル・リンドウ（von Hippel-Lindau）病 5 4 4 7 3 

神経皮膚症候群 20 スタージ・ウェーバー（Sturge-Weber）症候群 . . . 27 11 

早老症 21 ウェルナー（Werner）症候群 2 3 1 1 1 

早老症 22 コケイン（Cockayne）症候群 18 13 10 10 10 

早老症 23 ハッチンソン・ギルフォード（Hutchinson-Gilford）症候群 0 0 3 2 1 

遺伝子異常による白質脳症 24 カナバン（Canavan）病 0 0 0 0 0 

遺伝子異常による白質脳症 25 アレキサンダー（Alexander）病 14 13 15 15 4 

遺伝子異常による白質脳症 26 
先天性大脳白質形成不全症（ペリツェウス・メルツバッヘル

（Pelizaeus-Merzbacher）病） 
47 38 39 40 17 

遺伝子異常による白質脳症 27 皮質下嚢胞をもつ大頭型白質脳症 4 5 2 5 0 

遺伝子異常による白質脳症 28 白質消失症 1 2 4 3 2 

ATR-X 症候群 29 ATR-X 症候群 . . . 10 3 

脆弱Ｘ症候群 30 脆弱Ｘ症候群 . . . 0 0 

ＤＤＸ３Ｘ関連神経発達異常症 31 ＤＤＸ３Ｘ関連神経発達異常症 . . . . . 

糖蛋白代謝障害 32 先天性グリコシル化異常症 . . . . . 

糖蛋白代謝障害 33 
先天性グリコシルホスファチジルイノシトール（ＧＰＩ）欠損

症 
. . 2 7 0 

脳クレアチン欠乏症候群 34 脳クレアチン欠乏症候群 . . . 4 0 

頭蓋骨縫合早期癒合症 35 非症候性頭蓋骨縫合早期癒合症 59 61 65 57 16 

頭蓋骨縫合早期癒合症 36 アペール (Apert) 症候群 41 49 64 66 28 

頭蓋骨縫合早期癒合症 37 クルーゾン (Crouzon) 病 40 35 47 53 12 

頭蓋骨縫合早期癒合症 38 35 から 37 までに掲げるもののほか、重度の頭蓋骨早期癒合症 49 57 71 65 20 

もやもや病 39 もやもや病 406 495 665 699 232 

脳動静脈奇形 40 脳動静脈奇形 . . . . 6 

海綿状血管腫（脳脊髄） 41 海綿状血管腫（脳脊髄） . . . . 0 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

脊髄性筋萎縮症 42 脊髄性筋萎縮症 121 143 207 250 101 

先天性ニューロパチー 43 先天性無痛無汗症 38 30 36 30 9 

先天性ニューロパチー 44 遺伝性運動感覚ニューロパチー 30 32 40 55 19 

筋ジストロフィー 45 デュシェンヌ（Duchenne）型筋ジストロフィー 217 228 277 274 103 

筋ジストロフィー 46 エメリー・ドレイフス（Emery-Dreifuss）型筋ジストロフィー 3 2 6 4 1 

筋ジストロフィー 47 肢帯型筋ジストロフィー 6 12 17 25 9 

筋ジストロフィー 48 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー 8 6 12 13 5 

筋ジストロフィー 49 福山型先天性筋ジストロフィー 207 175 195 191 85 

筋ジストロフィー 50 メロシン欠損型先天性筋ジストロフィー 4 6 8 6 4 

筋ジストロフィー 51 
ウルリヒ（Ullrich）型先天性筋ジストロフィー（類縁疾患を含

む。） 
29 25 35 32 7 

筋ジストロフィー 52 45 から 51 に掲げるもののほか、筋ジストロフィー 0 0 2 37 9 

先天性ミオパチー 53 ミオチュブラーミオパチー 30 34 33 38 9 

先天性ミオパチー 54 先天性筋線維不均等症 18 15 21 17 13 

先天性ミオパチー 55 ネマリンミオパチー 42 33 38 47 12 

先天性ミオパチー 56 セントラルコア病 8 13 12 13 3 

先天性ミオパチー 57 マルチコア病 1 1 1 1 0 

先天性ミオパチー 58 ミニコア病 0 0 0 0 1 

先天性ミオパチー 59 53 から 58 までに掲げるもののほか、先天性ミオパチー 56 57 60 70 21 

シュワルツ・ヤンペル（Schwartz-

Jampel）症候群 
60 シュワルツ・ヤンペル（Schwartz-Jampel）症候群 0 0 5 2 0 

難治てんかん脳症 61 乳児重症ミオクロニーてんかん 282 274 312 323 101 

難治てんかん脳症 62 点頭てんかん（ウエスト（West）症候群） 2,913 2,799 2,981 2,943 1,018 

難治てんかん脳症 63 レノックス・ガストー（Lennox-Gastaut）症候群 560 526 518 523 164 

難治てんかん脳症 64 アイカルディ（Aicardi）症候群 . . . . . 

難治てんかん脳症 65 大田原症候群 . . . . . 

難治てんかん脳症 66 環状 20 番染色体症候群 . . . . . 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

難治てんかん脳症 67 ＧＲＩＮ2Ｂ関連神経発達異常症 . . . . . 

難治てんかん脳症 68 視床下部過誤腫症候群 . . . . . 

難治てんかん脳症 69 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症 . . . . . 

難治てんかん脳症 70 早期ミオクロニー脳症 . . . . . 

難治てんかん脳症 71 ＰＣＤＨ19 関連症候群 . . . . . 

難治てんかん脳症 72 ＰＵＲＡ関連神経発達異常症 . . . . . 

難治てんかん脳症 73 ミオクロニー欠神てんかん . . . . . 

難治てんかん脳症 74 ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん . . . . . 

難治てんかん脳症 75 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん . . . . . 

ビタミンＢ6 依存性てんかん 76 ビタミンＢ6 依存性てんかん . . . . . 

早産児ビリルビン脳症 77 早産児ビリルビン脳症 . . . . . 

進行性ミオクローヌスてんかん 78 ウンフェルリヒト・ルントボルク（Unverricht-Lundborg）病 0 0 3 1 2 

進行性ミオクローヌスてんかん 79 ラフォラ（Lafora）病 3 1 0 0 1 

脊髄小脳変性症 80 脊髄小脳変性症 39 48 55 55 27 

小児交互性片麻痺 81 小児交互性片麻痺 17 14 13 14 4 

変形性筋ジストニー 82 変形性筋ジストニー 6 8 10 14 5 

変形性筋ジストニー 83 瀬川病 0 0 2 2 1 

脳の鉄沈着を伴う神経変性疾患 84 パントテン酸キナーゼ関連神経変性症 3 2 4 6 0 

脳の鉄沈着を伴う神経変性疾患 85 乳児神経軸索ジストロフィー 7 7 8 12 6 

脳の鉄沈着を伴う神経変性疾患 86 ＷＤＲ45 関連神経変性症 . . . . . 

乳児両側線条体壊死 87 乳児両側線条体壊死 6 5 10 13 4 

先天性感染症 88 先天性ヘルペスウイルス感染症 2 3 1 1 1 

先天性感染症 89 先天性風疹症候群 8 3 4 5 3 

先天性感染症 90 先天性サイトメガロウイルス感染症 1 1 90 74 29 

先天性感染症 91 先天性トキソプラズマ感染症 0 0 2 4 0 

エカルディ・グティエール（Aicardi-

Goutieres）症候群 
92 エカルディ・グティエール（Aicardi-Goutieres）症候群 0 1 2 2 0 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

亜急性硬化性全脳炎 93 亜急性硬化性全脳炎 15 8 7 3 1 

ラスムッセン（Rasmussen）脳炎 94 ラスムッセン（Rasmussen）脳炎 17 17 21 22 6 

痙攣重積型急性脳症 95 痙攣重積型（二相性）急性脳症 . . 1 62 29 

自己免疫介在性脳炎・脳症 96 自己免疫介在性脳炎・脳症 . . . 12 8 

難治頻回部分発作重積型急性脳炎 97 難治頻回部分発作重積型急性脳炎 34 39 51 65 23 

多発性硬化症 98 多発性硬化症 69 77 108 103 34 

慢性炎症性脱髄性多発神経炎 99 慢性炎症性脱髄性多発神経炎 19 33 42 43 17 

重症筋無力症 100 重症筋無力症 129 156 184 213 79 

合計 7,204 7,300 8,505 8,941 3,200 

 

※ 「.」は当該年度では対象疾病ではなかったため登録はなかったことを示す。 
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2-12 慢性消化器疾患 

表 2-12-1 登録種別ごとの登録件数（慢性消化器疾患）    表 2-12-2 性別ごとの登録件数（慢性消化器疾患） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 1,199 1,064 1,257 1,149 449 

継続 3,280 3,715 4,781 5,206 1,776 

転入 11 9 12 26 7 

未記入 18 19 14 1 1 

 

表 2-12-3 対象疾病ごとの登録件数（慢性消化器疾患） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

先天性吸収不全症 1 乳糖不耐症 33 26 39 16 1 

先天性吸収不全症 2 ショ糖イソ麦芽糖分解酵素欠損症 3 2 3 1 0 

先天性吸収不全症 3 先天性グルコース・ガラクトース吸収不良症 2 1 1 1 1 

先天性吸収不全症 4 エンテロキナーゼ欠損症 0 0 0 0 0 

先天性吸収不全症 5 アミラーゼ欠損症 0 0 0 1 0 

先天性吸収不全症 6 リパーゼ欠損症 2 2 1 1 1 

先天性吸収不全症 7 微絨毛封入体病 3 2 3 2 0 

先天性吸収不全症 8 腸リンパ管拡張症 20 21 17 17 8 

ポリポーシス 9 家族性腺腫性ポリポーシス 18 18 26 27 9 

ポリポーシス 10 若年性ポリポーシス 0 0 0 1 1 

ポリポーシス 11 ポイツ・ジェガース（Peutz-Jeghers）症候群 0 0 0 12 6 

ポリポーシス 12 カウデン（Cowden）症候群 0 0 0 2 2 

周期性嘔吐症候群 13 周期性嘔吐症候群 50 54 71 59 24 

炎症性腸疾患（自己免疫性腸症を含む。） 14 潰瘍性大腸炎 844 1,117 1,550 1,794 665 

炎症性腸疾患（自己免疫性腸症を含む。） 15 クローン（Crohn）病 516 720 1,044 1,132 472 

炎症性腸疾患（自己免疫性腸症を含む。） 16 早期発症型炎症性腸疾患 2 3 7 6 3 

炎症性腸疾患（自己免疫性腸症を含む。） 17 自己免疫性腸症（IPEX 症候群を含む。） 9 4 6 9 3 

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 2,067 2,403 3,055 3,252 1,148 

女 2,438 2,404 3,009 3,130 1,083 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 3 0 0 0 2 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

非特異性多発性小腸潰瘍症 18 非特異性多発性小腸潰瘍症 . . . . 0 

急性肝不全（昏睡型） 19 急性肝不全（昏睡型） 13 14 27 35 9 

免疫性肝疾患 20 新生児ヘモクロマトーシス 6 6 8 4 1 

免疫性肝疾患 21 自己免疫性肝炎 56 56 63 65 19 

免疫性肝疾患 22 原発性硬化性胆管炎 35 36 40 41 11 

肝内胆汁うっ滞性疾患 23 胆道閉鎖症 1,933 1,725 1,970 1,924 589 

肝内胆汁うっ滞性疾患 24 アラジール（Alagille）症候群 90 93 95 107 30 

肝内胆汁うっ滞性疾患 25 肝内胆管減少症 7 8 7 4 1 

肝内胆汁うっ滞性疾患 26 進行性家族性肝内胆汁うっ滞症 39 40 45 39 16 

肝内胆汁うっ滞性疾患 27 
先天性多発肝内胆管拡張症（カロリ（Caroli）

病） 
10 9 11 7 1 

肝内胆汁うっ滞性疾患 28 先天性胆道拡張症 292 265 292 279 74 

肝硬変症 29 先天性肝線維症 19 19 20 24 9 

肝硬変症 30 肝硬変症 39 38 44 41 12 

肝血行異常症 31 門脈圧亢進症（バンチ（Banti）症候群を含む。） 56 50 50 46 19 

肝血行異常症 32 先天性門脈欠損症 25 26 32 31 18 

肝血行異常症 33 門脈・肝動脈瘻 1 0 1 1 0 

クリグラー・ナジャー（Crigler-Najjar）症候群 34 
クリグラー・ナジャー（Crigler-Najjar）症候

群 
1 1 1 1 0 

難治性膵炎 35 遺伝性膵炎 16 15 30 29 12 

難治性膵炎 36 自己免疫性膵炎 0 0 0 2 0 

短腸症 37 短腸症 59 71 78 95 22 

ヒルシュスプルング（Hirschsprung）病及び類縁疾

患 
38 ヒルシュスプルング（Hirschsprung）病 143 169 219 265 97 

ヒルシュスプルング（Hirschsprung）病及び類縁疾

患 
39 慢性特発性偽性腸閉塞症 22 28 40 32 12 

ヒルシュスプルング（Hirschsprung）病及び類縁疾

患 
40 巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症 2 4 7 6 3 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

ヒルシュスプルング（Hirschsprung）病及び類縁疾

患 
41 腸管神経節細胞僅少症 24 33 34 41 12 

肝巨大血管腫 42 肝巨大血管腫 6 5 10 11 1 

総排泄腔異常症 43 総排泄腔遺残 86 96 121 123 43 

総排泄腔異常症 44 総排泄腔外反症 26 29 51 48 26 

合計 4,508 4,806 6,064 6,382 2,233 

 

※ 「.」は当該年度では対象疾病ではなかったため登録はなかったことを示す。 
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2-13 染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 

表 2-13-1 登録種別ごとの登録件数（染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群） 表 2-13-2 性別ごとの登録件数（染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 742 554 600 625 207 

継続 596 982 1,380 1,582 633 

転入 2 2 2 9 1 

未記入 14 9 5 0 1 

 

表 2-13-3 対象疾病ごとの登録件数（染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 1 コフィン・ローリー（Coffin-Lowry）症候群 1 2 5 4 1 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 2 ソトス（Sotos）症候群 30 37 42 42 21 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 3 スミス・マギニス（Smith-Magenis）症候群 6 8 10 10 6 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 4 ルビンシュタイン・テイビ（Rubinstein-Taybi）症候群 11 17 17 18 8 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 5 歌舞伎症候群 20 19 31 34 14 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 6 ウィーバー（Weaver）症候群 1 0 0 0 0 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 7 コルネリア・デランゲ（Cornelia de Lange）症候群 33 39 69 69 29 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 8 
ベックウィズ・ヴィーデマン（Beckwith-Wiedemann）症候

群 
11 10 18 18 7 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 9 アンジェルマン（Angelman）症候群 80 90 99 103 46 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 10 ５ｐ―症候群 17 24 35 36 19 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 11 ４ｐ―症候群 25 40 46 60 22 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 12 18 トリソミー症候群 232 249 316 339 124 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 13 13 トリソミー症候群 77 72 117 138 62 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 14 ダウン（Down）症候群 443 521 608 690 232 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 15 

9 から 14 までに掲げるもののほか、常染色体異常（ウィ

リアムズ（Williams）症候群及びプラダー･ウィリ

（Prader-Willi）症候群を除く。） 

167 201 279 312 121 

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 668 758 963 1,071 401 

女 686 789 1,024 1,144 441 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 0 0 0 1 0 
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小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 16 CFC（cardio-facio-cutaneous）症候群 20 20 21 28 12 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 17 マルファン（Marfan）症候群 102 111 132 125 32 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 18 ロイス・ディーツ（Loeys-Dietz）症候群 . . 9 10 6 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 19 カムラティ・エンゲルマン（Camurati-Engelmann）症候群 . . 2 1 0 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 20 コステロ（Costello）症候群 10 9 15 14 6 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 21 チャージ（CHARGE）症候群 68 78 109 106 49 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 22 ハーラマン・ストライフ（Hallermann-Streiff）症候群 . . 0 0 0 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 23 色素失調症 . . 7 8 2 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 24 アントレー・ビクスラー（Antley-Bixler）症候群 . . . 0 0 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 25 ファイファー（Pfeiffer）症候群 . . . 1 3 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 26 コフィン・シリス（Coffin-Siris）症候群 . . . 6 2 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 27 
シンプソン・ゴラビ・ベーメル（Simpson-Golabi-Behmel）

症候群 
. . . 0 0 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 28 スミス・レムリ・オピッツ（Smith-Lemli-Opitz）症候群 . . . 1 0 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 29 メビウス（Moebius）症候群 . . . 5 3 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 30 モワット・ウィルソン（Mowat-Wilson）症候群 . . . 2 2 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 31 ヤング・シンプソン（Young-Simpson）症候群 . . . 2 1 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 32 VATER 症候群 . . . 34 8 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 33 MECP2 重複症候群 . . . . 4 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 34 武内・小崎症候群 . . . . 0 

染色体又は遺伝子に変化を伴う症候群 35 

染色体又は遺伝子異常を伴い特徴的な形態的異常の組み

合わせを呈する症候群（厚生労働省健康局長の定めるも

のに限る。） 

. . . . . 

合計 1,354 1,547 1,987 2,216 842 

 

※ 「.」は当該年度では対象疾病ではなかったため登録はなかったことを示す。 
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2-14 皮膚疾患 

表 2-14-1 登録種別ごとの登録件数（皮膚疾患）     表 2-14-2 性別ごとの登録件数（皮膚疾患） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 134 103 108 103 29 

継続 233 292 339 364 156 

転入 1 0 1 1 0 

未記入 5 3 0 0 0 

 

表 2-14-3 対象疾病ごとの登録件数（皮膚疾患） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

眼皮膚白皮症（先天性白皮症） 1 眼皮膚白皮症（先天性白皮症） 62 67 65 68 22 

先天性魚鱗癬 2 
ケラチン症性魚鱗癬（表皮融解性魚鱗癬（優性／劣性）及び表

在性表皮融解性魚鱗癬を含む。） 
12 10 10 9 8 

先天性魚鱗癬 3 常染色体劣性遺伝性魚鱗癬（道化師様魚鱗癬を除く。） 18 14 15 15 8 

先天性魚鱗癬 4 道化師様魚鱗癬 12 11 14 17 5 

先天性魚鱗癬 5 ネザートン（Netherton）症候群 8 5 6 8 2 

先天性魚鱗癬 6 シェーグレン・ラルソン（Sjögren-Larsson）症候群 1 1 2 1 1 

先天性魚鱗癬 7 2 から 6 までに掲げるもののほか、先天性魚鱗癬 17 13 15 17 7 

表皮水疱症 8 表皮水疱症 37 41 50 61 23 

膿疱性乾癬（汎発型） 9 膿疱性乾癬（汎発型） 11 17 17 22 9 

色素性乾皮症 10 色素性乾皮症 64 63 56 50 21 

レックリングハウゼン（Recklinghausen）

病（神経線維腫症Ⅰ型） 
11 

レックリングハウゼン（Recklinghausen）病（神経線維腫症Ⅰ

型） 
105 132 177 182 72 

肥厚性皮膚骨膜症 12 肥厚性皮膚骨膜症 0 0 0 0 0 

外胚葉形成不全 13 無汗性外胚葉形成不全 0 0 0 5 4 

スティーヴンス・ジョンソン症候群 14 
スティーヴンス・ジョンソン（Stevens-Johnson）症候群（中毒

性表皮壊死症を含む。） 
26 24 21 13 3 

限局性強皮症 15 限局性強皮症 . . . . . 

先天性ポルフィリン症 16 先天性ポルフィリン症 13 13 11 12 1 

合計 386 411 459 480 186 

 

「.」は当該年度では対象疾病ではなかったため登録はなかったことを示す。  

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 203 214 238 253 89 

女 170 184 210 215 96 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 0 0 0 0 0 
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2-15 骨系統疾患 

表 2-15-1 登録種別ごとの登録件数（骨系統疾患）       表 2-15-2 性別ごとの登録件数（骨系統疾患） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 182 129 233 211 45 

継続 1,230 1,118 1,283 1,252 401 

転入 3 4 7 6 0 

未記入 8 10 6 1 0 

 

表 2-15-3 対象疾病ごとの登録件数（骨系統疾患） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

胸郭不全症候群 1 胸郭不全症候群 . . . 8 4 

骨系統疾患 2 軟骨無形成症 625 529 612 579 188 

骨系統疾患 3 軟骨低形成症 309 275 286 294 76 

骨系統疾患 4 タナトフォリック骨異形成症 . . . . . 

骨系統疾患 5 骨形成不全症 453 412 479 414 125 

骨系統疾患 6 低ホスファターゼ症 30 38 49 59 20 

骨系統疾患 7 大理石骨病 6 6 10 14 5 

骨系統疾患 8 多発性軟骨性外骨腫症 . . 26 30 9 

骨系統疾患 9 内軟骨腫症 . . 10 7 2 

骨系統疾患 10 ２型コラーゲン異常症関連疾患 . . 12 12 4 

骨系統疾患 11 点状軟骨異形成症（ペルオキシソーム病を除く。） . 1 22 29 6 

骨系統疾患 12 偽性軟骨無形成症 . . 13 7 1 

骨系統疾患 13 ラーセン（Larsen）症候群 . . 7 6 4 

骨系統疾患 14 進行性骨化性線維異形成症 . . . 1 1 

骨系統疾患 15 ＴＲＰＶ４異常症 . . 3 4 1 

骨系統疾患 16 骨硬化性疾患 . . . 5 0 

骨系統疾患 17 ビールズ（Beals）症候群 . . 0 1 0 

合計 1,423 1,261 1,529 1,470 446 

 

「.」は当該年度では対象疾病ではなかったため登録はなかったことを示す。 

  

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 767 686 841 810 256 

女 655 574 688 660 190 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 1 1 0 0 0 
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2-16 脈管系疾患 

表 2-16-1 登録種別ごとの登録件数（脈管系疾患）     表 2-16-2 性別ごとの登録件数（脈管系疾患） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 59 42 51 120 21 

継続 91 117 140 157 58 

転入 0 1 0 1 1 

未記入 0 1 1 2 1 

 

表 2-16-3 対象疾病ごとの登録件数（脈管系疾患） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

脈管奇形 1 青色ゴムまり様母斑症候群 . . . 4 1 

脈管奇形 2 巨大静脈奇形 . . . 17 5 

脈管奇形 3 巨大動静脈奇形 . . . 3 2 

脈管奇形 4 クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群 . . . 39 13 

脈管奇形 5 原発性リンパ浮腫 . . . 11 1 

脈管奇形 6 リンパ管腫 . . . 28 13 

 7 リンパ管腫症 . . . 5 3 

  リンパ管腫／リンパ管腫症※ 93 105 134 115 28 

遺伝性出血性末梢血管拡張症 8 遺伝性出血性末梢血管拡張症（オスラー病） 11 8 11 11 2 

カサバッハ・メリット症候群  9 カサバッハ・メリット（Kasabach-Merritt）症候群 46 48 47 47 13 

合計 150 161 192 280 81 

 

※ 「.」は当該年度では対象疾病ではなかったため登録はなかったことを示す。 

※ 慢性呼吸器疾患「リンパ管腫／リンパ管腫症」は、平成 30年 4 月に脈管系疾患に疾患群移動し、リンパ管腫とリンパ管腫症は別々の疾患扱いとなったが、 

平成 30 年度以降も「リンパ管腫／リンパ管腫症」の医療意見書が使用されている症例があるためそれぞれ集計した。  

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 75 85 104 134 39 

女 75 76 88 146 42 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 0 0 0 0 0 
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2-17 成長ホルモン治療 

表 2-17-1 登録種別ごとの登録件数（成長ホルモン治療）    表 2-17-2 性別ごとの登録件数（成長ホルモン治療） 

登録種別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

新規登録 294 265 345 512 226 

継続 1,131 1,336 2,188 2,987 1,823 

転入 2 2 1 7 3 

未記入 11,674 10,477 10,472 8,343 1,892 

 

表 2-17-3 対象疾病ごとの登録件数（成長ホルモン治療） 

小児慢性特定疾病情報センター 疾患名 H27 年度 H28 年度 H29 年度 H30 年度 R 元年度 

大分類名 細分類名 (2015 年度) (2016 年度) (2017 年度) (2018 年度) (2019 年度) 

新規申請 A 悪性新生物＜共通＞ 15 14 23 24 8 

新規申請 B 慢性腎疾患＜共通＞ 80 74 89 94 46 

新規申請 C1 内分泌疾患：先天性下垂体機能低下症 125 123 148 136 54 

新規申請 C2 内分泌疾患：後天性下垂体機能低下症 120 100 104 88 28 

新規申請 C3 
内分泌疾患：成長ホルモン分泌不全性低身長症（脳の器質的原因によるものに限

る。） 
586 522 594 609 240 

新規申請 C4 
内分泌疾患：成長ホルモン分泌不全性低身長症（脳の器質的原因によるものを除

く。） 
10,062 9,315 9,800 8,594 2,853 

新規申請 C5 内分泌疾病：ターナー（Turner）症候群 937 847 967 946 309 

新規申請 C6 内分泌疾患：プラダー・ウィリ（Prader-Willi）症候群 483 438 565 551 155 

新規申請 C7 内分泌疾患：ヌーナン（Noonan）症候群 . . 4 139 48 

新規申請 D1 骨系統疾患：軟骨無形成症 421 388 450 400 127 

新規申請 D2 骨系統疾患：軟骨低形成症 260 244 255 255 73 

継続申請  ＜共通＞ 12 15 7 13 3 

合計 13,101 12,080 13,006 11,849 3,944 

※ 「.」は当該年度では対象疾病ではなかったため登録はなかったことを示す。 

  

性別 
H27 年度 

(2015 年度) 

H28 年度 

(2016 年度) 

H29 年度 

(2017 年度) 

H30 年度 

(2018 年度) 

R 元年度 

(2019 年度) 

男 7,802 7,229 7,691 6,884 2,263 

女 5,299 4,851 5,315 4,965 1,674 

性別未決定 0 0 0 0 0 

未記入 0 0 0 0 7 
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