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研究要旨  

特定疾患治療研究事業（旧事業）の対象疾病は56疾病から、令和3年3月現在、333疾病にまで増加した。

腎臓病領域においては、新たにIgA腎症、一次性ネフローゼ症候群、多発性嚢胞腎など本研究班の対象

疾患も含めて指定難病の対象となった。現在、333疾病のうち14疾病が腎臓病領域の疾患である。しか

し、希少な疾病であり診断が難しい疾患もあり、指定難病の申請率が想定を下回っている等、必ずしも

普及・啓発が十分とはいえない現状がある。また、指定難病の増加に伴い、指定難病の選定の公平性お

よび疾患群間の診断基準や重症度分類の整合性や公平性が担保されていないこと、難病患者のデータベ

ースが研究へ十分に利活用されていないこと等が問題点として指摘されている。 

これを受け、本研究班では、①腎臓病領域を中心とした指定難病の最適な普及・啓発の推進、②公平

性を担保した施策の検討などを目的とし研究を実施した。 

今後、本研究班においても、病態の解明、新規治療の開発の推進などに加えて、これらの課題の克服

に努めていくことが必要である。 

Ａ．研究目的 

平成27年1月に施行された「難病の患者に対する

医療等に関する法律」（以下、難病法という。）

に基づき、指定難病患者への医療費助成や、調査

及び研究の推進、療養生活環境整備事業等が実施

されている。特定疾患治療研究事業（旧事業）の

対象疾病は56疾病から、現在333疾病にまで指定

難病は増加した。腎臓病領域においては、新たに

IgA腎症、一次性ネフローゼ症候群、多発性嚢胞

腎などの本研究班の対象疾患も含めて指定難病

の対象となった。腎臓病では、重症度分類はCKD

重症度分類ヒートマップを共通に用いているこ

とも特徴である。加えて、小児期からの移行医療

も重要な視点であり、日本腎臓学会、日本小児腎

臓病学会等の学会並びに指定難病に関連する研

究班との連携もはかられている。 

しかしながら、希少な疾病であり診断が難しい疾

患もあり、指定難病の申請率が想定を下回ってい

る等、必ずしも普及・啓発が十分とはいえない現

状がある。また、指定難病の増加に伴い、指定難

病の選定の公平性および疾患群間の診断基準や

重症度分類の整合性や公平性が担保されていな

いこと、難病患者のデータベースが研究へ十分に

利活用されていないこと等が問題点として指摘

されている。本研究班では、①腎臓病領域を中心

とした指定難病の最適な普及・啓発の推進、②疾

患群間の診断基準や重症度分類の整合性や公平

性を担保するための方策の検討などを目的とす

る。 

 

Ｂ．研究方法 

①においては、新たに指定難病の対象となった

IgA 腎症、一次性ネフローゼ症候群などに腎臓病

領域に属する 14疾患を中心とした指定難病制度

の普及・啓発を行う。具体的には、学会の学術集

会や内科地方会などで情報交換、普及、啓発を行

う。さらに腎臓病領域の指定難病に関する

e-learningの普及・啓発を厚生労働科学研究 難

治性疾患政策研究事業「指定難病の普及・啓発に

向けた統合研究」班（研究代表者 和田隆志）（以

下、和田班という。）と連携し行う。 

②においては、和田班において新しい疾患群分

類作成された。本研究班では、和田班および関連

学会等と連携の上、腎臓病領域に属する 14疾患を

対象に可能な限り均一化した重症度分類を作成

する。作成した重症度分類は和田班や関連学会等

との連携を継続し、疾患群の精緻化と重症度分類

の見直しにあたって、医学的な整合性や公平性を

確保するために必要な調整を行う。 

 さらに、日本腎臓学会とも連携して、腎臓病総

合レジストリーならびにそれに立脚したそれぞ

れの疾患のデータベースへのデータ蓄積による

病態解明や治療法開発等の推進を合わせて進め

ていく。 

（倫理面への配慮） 

本研究にあたっては、個人情報を入手・使用す

る可能性はないと考える。しかし、個人情報を入

手した場合は、ヘルシンキ宣言（世界医師会、2013、

ブラジル修正）および文部科学省・厚生労働省の

「人を対象とする医学系研究に関する倫理指針」

を遵守する。データはすべて匿名化し、個人識別

に関するデータは個人識別情報管理分担者が管

理する。データは専用コンピュータ-にて一括管

理を行う。また、各症例の解析情報の管理も専用

コンピュータ-に一括して保存し、部外者のアク
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セスを禁じる。本研究で得られた成果を公表する

際は，参加者個人を特定できない形にする。 

 

Ｃ．研究結果 

①においては、2021年 3月に開催された「第 

243回日本内科学会北陸地方会」において、現在

の我が国の指定難病に対する取り組みについて、

腎臓領域に属する指定難病を含めて普及・啓発の

一環として周知した。また、腎臓病領域の指定難

病に関する e-learningの普及・啓発のために、

新規追加コンテンツのイメージ案の作成につい

て、和田班と連携し検討を行った。 

②においては、和田班にて疾患群間の重症度分

類を均霑化するにあたり、疾患群の見直しを行い、

新しい疾患群分類が作成された。図 1に示すよう

に新しい疾患群分類では、IgA腎症、多発性嚢胞

腎、非典型的溶血性尿毒症症候群など 14疾患が

腎臓病領域の疾患群に分類されている。 

本研究班では、これらの新しい疾患群分類ごと

に均霑化した重症度分類の整理を行うために、和

田班と連携のもと、腎臓病領域に属する疾患に対

する重症度分類作成に携わった。図 1に示すよう

に腎臓病領域の疾患群では、基本的にはこれまで

同様 CKD重症度分類ヒートマップを使用する方針

とした。一部、CKD重症度分類ヒートマップのみ

では評価が困難な疾患に対しては、追加の重症度

の指標を用いることを検討している。また、アル

ポート症候群のように腎臓のみならず、多臓器に

症状を呈する疾患の重症度分類の均霑化は今後

の検討課題の１つと考えられた。今後も、和田班

や関連学会等との連携を継続し、疾患群の精緻化

と重症度分類の見直しにあたって、医学的な整合

性や公平性を確保するために必要な調整を行い、

最終的な重症度分類を作成する予定である。 

 

（図 1） 

腎・泌尿器疾患（14疾患）
内科的疾患背景をもつ下記疾患、
０６６ IgA腎症
０６７ 多発性囊胞腎
１０９ 非典型溶血性尿毒症症候群
２２０ 急速進行性糸球体腎炎
２２１ 抗糸球体基底膜抗体腎炎
２２２ 一次性ネフローゼ症候群
２２３ 一次性膜性増殖性糸球体腎炎
２２４ 紫斑病性腎炎

現在の重症度分類
CKD分類

CKD重症度分類の適応は困難２２６ 間質性膀胱炎（ハンナ型）

２１８ アルポート症候群
２１９ ギャロウェイ・モワト症候群
２８７ エプスタイン症候群

３１５ ネイルパテラ症候群（爪膝蓋骨症候群）／
LMX1B 関連腎症）
２２５ 先天性腎性尿崩症

基本CKD分類
注釈あり

 
 

その他、日本腎臓学会とも連携してそれぞれの

疾患のデータベースへのデータ蓄積が進んでい

る。このデータベースの解析による病態解明や治

療法開発等の推進を合わせて進めていく。 

  

Ｄ．考察 

今後、指定難病制度全般の普及、申請率の向上

および軽症高額制度の普及などが進むことによ

り、臨床調査個人票に基づく指定難病データベー

スへの悉皆的なデータ蓄積が実現し、病態解明や

治療法開発等の推進を期待する。 

また、和田班と連携した重症度分類の均霑化が

進むことで、疾患群間の公平性が担保され、助成

の公平性につながることを期待する。 

Ｅ．結論 

 腎臓病領域の指定難病はまさにこの成田班の

対象疾患と一致するものが多い。本研究班の研究

成果が活用されることで、指定難病の普及・啓発

の促進や公平な制度の担保につながることを期

待する。さらには、研究班、学会、行政、地域な

どが連携した指定難病の普及、啓発の推進や病態

の解明、新規治療の開発の推進等を通じて、患者

の福音につながることを期待したい。 
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