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研究要旨 

平成 27 年１月に施行された「難病法」においては、医療費助成の対象者について、対象疾

病間の公平性の観点から、指定難病患者のうち症状の程度が日常生活又は社会生活に支障を来

す程度の者に限ることとされている。このため、各指定難病ごとに重症度基準（医療費助成基

準）が策定され、医療費助成の可否の基準となっている。しかしながら、この重症度基準は、

各難病研究班が個別に策定しているため、各疾病間で重症度基準のレベルに差がみられてお

り、公平性を欠くとの意見が出されている。このため本分科会では、これまで個別に設定され

てきた重症度基準（医療費助成基準）について、疾病間の公平性がより担保された基準を策定

することが可能かどうか検討を行ってきた。そこで今年度は昨年度に引き続いて、重症度基準

（医療費助成基準）の公平化をさらに検討することを目的とした。その結果、指定難病は症状が

多臓器にわたる疾患が多いため一律に重症度基準を設けることには困難を伴うが、それでも各疾

患への助成の公平性を維持することは重要であり、可能な限り共通の基準を設けることは必要で

あると確認された。 

 

A. 研究目的 

平成 27年１月に「難病の患者に対する医療

等に関する法律」（以下「難病法」）が施行さ

れたが、指定難病の医療費助成の対象者につ

いては、制度の安定性、他の社会保障給付制

度との公平性、対象疾病間の公平性の観点か

ら、指定難病患者のうち症状の程度が日常生

活又は社会生活に支障を来す程度の者に限る

こととされた。その結果、疾病ごとに設定さ

れる重症度基準（医療費助成基準）によって

重症度を測ることとなった。一方、この難病

法制定後６年間で指定難病は３３３疾患とな

ったが、各疾患の重症度基準（医療費助成基

準）については、毎年対象疾病の追加時に、

各疾病ごとに各難病研究班において個別に検

討されて策定されている。このため各指定難

病それぞれに個別の重症度基準（医療費助成

基準）が設定されてきた。 

本分科会では法制定時の趣旨を踏まえ、これ

まで個別に設定されてきた重症度分類（医療

費助成基準）について、疾病間の公平性がよ

り担保された基準を策定することが可能かど

うか検討を行ってきた。具体的には、現行の

すべての指定難病について、疾病横断的な基

準により、各疾病の症状の程度を測ることが

可能かどうかを検討してきた。そして疾患横

断的な基準の在り方として、①全疾患に対し

て、mRS や BI 等同一の基準を一律に導入する

ことができるかどうか、②疾患群ごとに共通

の基準を導入することができるかどうか、の

２つを検討した。そこで今年度の研究では、

昨年度までの研究をさらに進めて、指定難病に
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おける医療費助成の基準について疾患単位で

はなく疾病横断的に俯瞰することで、より公平

性を担保した難病施策を継続するための基礎

資料となりうるデータを収集することを目的

とした。 

 

B. 研究方法 

1. 各指定難病の疾患群の整理 

現在の指定難病の疾患群について再検討

をおこなった。 

2. 各指定難病を各疾患群へ分類する方法の

検討 

各指定難病を各疾患群に分類する際の方

策について検討した。 

3. 各指定難病を各疾患群へ分類する試み 

上記２．の方針に基づき、問題点のある指

定難病について、各疾患群への分類を試み

た。 

4. 各指定難病の重症度基準（医療費助成基

準）についての問題点の整理と今後の展

望 

指定難病の重症度基準についての様々な

問題点を検討した。特に医療費助成につい

ての公平性の担保について、今後のあるべ

き方向性について検討をおこなった。 

（倫理面への配慮） 

特になし 

 

C. 研究結果及び D. 考察 

1. 各指定難病の疾患群の整理 

現在、指定難病は１５疾患群に分類されて

いるが、形成外科疾患は数も少なく、整形

外科疾患などへ分類することが可能であ

ることから、これをなくして、１４疾患群

とすることが適切と考えられた。一方、難

病情報センターの分類については、本制度

の分類と多少異なっており、１５疾患群に

分類されているが、このうち耳鼻科系疾患

と聴覚・平衡機能系疾患を耳鼻咽喉科疾患

として統一させ、１４疾患群とすることが

適切と考えられた。これによって、指定難

病の疾患群分類と、難病情報センターの疾

患群分類は一致することになる。 

2. 各指定難病を各疾患群に分類する方法の

検討 

a. 各指定難病を各疾患群に分類する際に

は、まず、最も適切な疾患群（１疾患

群）に分類することを試みるが、１疾

患群のみに分類することが困難な場合

は、２疾患群に重複させることも可能

とすべきと考えられた（現在すでに３

疾患が２疾患群に分類されている：

MCTD, アッシャー症候群、好酸球性

副鼻腔炎）。その際、２つの重症度基準

を設定した場合、いずれかの重症度基

準（医療費助成基準）を満たした場合

に医療費助成の適応とすべき、と考え

られた。 

b. 多くの疾患で構成される指定難病（ラ

イソゾーム病、ミトコンドリア病、ジ

ュベール症候群、遺伝性自己炎症疾患、

先天異常症候群、原発性免疫不全症候

群、全身性アミロイドーシスなど）に

ついて、１：特に成人の場合、別の疾

患として独立させたほうが良いと思わ

れる疾患がある[ネフロン漏、髄質嚢胞

腎、ミトコンドリア心筋症など]、２：

逆に、独立した指定難病が、これらの

疾患に重複して分類されている例があ

る[例：レーベル遺伝性視神経症（３０

２）とミトコンドリア病]、３：告示病

名以外の病名として別の指定難病に記

載されている例がある[22q11.2 欠失症

候群(203)]、４：原発性免疫不全症候群

(65)の中に多数の疾患が含まれている

一方、その中の 22q11.2 欠失症候群

（203）などが別途、個別に分類されて

いる例がある、5：遺伝性自己炎症症候

群(325)の中に複数の疾患が含まれて

いるが、本疾患に含まれると考えられ
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る、クリオピリン関連周期熱症候群

(106)、TNF 受容体関連周期症候群

(108)、ブラウ症候群(110)などは個別に

分類されている、などの問題点が指摘

された。 

c. 今後、新たな疾患群に再分類されるこ

とによって、従来重症度分類を作成し

てきた研究班の専門性とは異なる疾患

群に分類されることが生じる可能性が

指摘された（皮膚科疾患から免疫疾患

へ、など）。これについては、当面は従

来の研究班で担当を継続し、適宜、研

究班メンバーの改変などを検討する、

という方法も考慮すべきと考えられた。 

3. 各指定難病を各疾患群へ分類する試み 

上記２．の方針に基づき、問題点が指摘さ

れている指定難病について、各疾患群への

分類を試みた。その結果、以下のような試

案がまとめられた（数字は指定難病の番

号）。 

１６ クロウ深瀬：神経疾患 
１９ ライソゾーム病：代謝疾患 

・ファブリ病は循環器、腎臓疾

患？？（当面このまま） 
２１ ミトコンドリア病：代謝疾患 

・レーベル氏病は別に 302 として

独立しているが、重症度分類が異

なっている。臨床調査個人票では

レーバー病となっている（２１か

らはずすべき）。 
・ミトコンドリア心筋症は循環器

疾患、MELAS, MERRF は神経筋

疾患、また腎領域ではミトコンド

リア腎症という疾患単位で扱って

いる（腎疾患へ） 
２８ 全身性アミロイドーシス 

：代謝疾患、循環器疾患も？ 
４０ 高安病：免疫疾患 
４７ バージャー病 ：循環器疾患 
５１ 全身性強皮症 

：免疫疾患、皮膚科疾患 
５２ 混合性結合組織病：免疫疾患 
７９ 家族性高コレステロール血症  

：代謝疾患、循環器疾患も追加？ 
８４ サルコイドーシス   

：呼吸器疾患、免疫疾患、循環器疾

患も追加？ 
８６ 肺動脈性肺高血圧症  

：呼吸器疾患、循環器疾患 
８８ 慢性血栓塞栓性肺高血圧症  

：循環器疾患、呼吸器疾患 
１０６ クリオピリン関連周期熱症候群  

：３２５に移行 
１０８ TNF 受容体関連周期性症候群 

：３２５に移行 
１０９ 非典型型溶結性尿毒症症候群  

：腎泌尿器科疾患、血液疾患も追

加？ 
１１０ ブラウ症候群：３２５へ 
１２１ 神経フェリチン症 

：１２０ 遺伝性ジストニアの告示

病名以外の病名と重複 
１５８ 結節性硬化症 

：現在は神経・筋疾患、 
・過誤腫などあり染色体・遺伝子異

常疾患が適切？ 
１５９ 色素性乾皮症：皮膚結合織疾患 
１６４ 眼皮膚白皮症 

：眼科疾患、皮膚結合織疾患 
１６７ マルファン症候群：循環器疾患  

・診断基準は「遺伝子・染色体研究

班」で作成。 
１６８ エーラスダンロス症候群 

：染色体・遺伝子異常  
１７０ オクシピタール・ホーン症候群 

：染色体・遺伝子異常 
１７４ 那須・コハラ病 

：染色体・遺伝子異常 
１７７ ジュベール症候群関連疾患 

：染色体・遺伝子異常、  
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・現在は神経・筋疾患に入ってい 
る？  
・腎疾患領域では、ネフロン癆と

髄質嚢胞腎はジュベール症候群と

は別にあつかっており、髄質嚢胞

腎は常染色体優性尿細管間質性腎

疾患（ADTKD）の中に分類してい

る。 
１７９ ウィリアムズ症候群 

：染色体・遺伝子異常、循環器疾患 
１８１ クルーゾン症候群 

：耳鼻咽喉科疾患 
１８２ アペール症候群：耳鼻咽喉科疾患 
１８３ ファイファー症候群 

：耳鼻咽喉科疾患 
１８４ アントレー・ビクスラー症候群 

：耳鼻咽喉科疾患 
１８６ ロスムンド・トムソン症候群 

：染色体・遺伝子異常 
１８８ 多脾症候群：循環器疾患 
１８９ 無脾症候群：循環器疾患 
１９１ ウェルナー症候群 

：染色体・遺伝子異常、内分泌疾患 
１９２ コケイン症候群 

：染色体・遺伝子異常 
１９３ プラダヴィリ症候群：内分泌疾患 
１９５ ヌーナン症候群 

：染色体・遺伝子異常 
２０３ 22q11.2 欠失症候群 

：染色体・遺伝子異常 
・６５原発性免疫不全症候群の告示

病名以外の病名と重複 
２２７ オスラー病  

：染色体・遺伝子異常、呼吸器疾患 
２３２ カーニー症候群：内分泌疾患 
２３８ ビタミンＤ抵抗性くる病／骨軟化症 

：内分泌疾患 
２３９ ビタミンＤ依存性くる病／骨軟化症 

：内分泌疾患 
２６３ 脳腱黄色腫症：神経疾患 

２６５ 脂肪萎縮症：内分泌疾患 
２６６. 家族性地中海熱：３２５へ 
２６７ 高 IgD 症候群：３２５へ 
２６８ 中條・西村症候群：３２５へ 
２６９ 化膿性無菌性関節炎・壊疽性膿皮

症・アクネ症候群：３２５へ 
２７０ 慢性再発性多発性骨髄炎 

：免疫疾患、骨関節疾患 
２７１ 強直性脊椎炎 

：免疫疾患、骨関節疾患 
２７６ 軟骨無形性症：骨・関節疾患 
２７７ リンパ管腫症／ゴーハム病 

：呼吸器疾患  
２７８ 巨大リンパ管奇形 

：染色体・遺伝子異常 
２８０ 巨大静脈奇形、巨大動脈奇形 

：循環器疾患 
２８７ エプスタイン症候群 

：循環器疾患 
２８８ 自己免疫性後天性凝固因子欠乏症  

：血液疾患 
２９０ 非特異性多発性小腸潰瘍症 

：消化器疾患 
・１６５と同じ遺伝子変異 

２９４ 先天性横隔膜ヘルニア：呼吸器疾患 
２９７ アラジール症候群：消化器疾患 
２９９ 嚢胞性繊維症 

：呼吸器疾患、消化器疾患 
３０１ アシャー症候群 

：耳鼻咽喉科、眼科系疾患 
３０２ レーベル遺伝性視神経症：眼科疾患 
３０６ 好酸球性副鼻腔炎：耳鼻咽喉科 
３０７ カナバン病 

：神経筋疾患、染色体・遺伝子異常 
３１０ 先天異常症候群 

：染色体・遺伝子異常 
・先天性腎奇形は腎疾患 

３２０ 先天性 GPI 欠損症：神経疾患 
３２６ 大理石病 

：染色体・遺伝子異常、代謝疾患 
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・骨・関節疾患が適切 
３３０ 先天性気管狭窄症／先天性声門下狭窄

症 
：耳鼻咽喉科疾患、呼吸器疾患 

３３２ 膠様滴状角膜ジストロフィー 
：眼科疾患 

３３３ ハッチンソン・ギルフォード症候群 
：染色体・遺伝子異常疾患 

注）従来、先天奇形、という分類があっ

たが、「奇形」という表現がよくないとい

う理由で、これらの多くは、「染色体また

は遺伝子に変化をともなう症候群」に分

類されている。ただし、遺伝子異常が明

らかでない疾患も存在する。 
4. 各指定難病の重症度分類（医療費助成基

準）についての問題点の整理と今後の展望 

a. 各指定難病の疾患群分類については、

上記３．の結果に基づいて、まず各班

に最も適切と思われる疾患群を提示し、

その上でどうしても単一の疾患群に分

類できない場合は、複数の疾患群を考

慮することが望まれる。 

b. 公平性の推進、医療費助成判定作業の

簡素化に鑑み、指定難病全体に共通の

重症度基準を考慮することも必要であ

ると思われる(mRS, BI, EQ-5D など)。 
c. 本指定難病制度の重症度分類（重症度

基準）は、必ずしもわが国の学会、さ

らには国際的に認められたものではな

いので、現場で少なからず混乱が生じ

ている。したがって、本指定難病制度

のための重症度基準（医療費助成基準）

と、実際の診療に必要な重症度分類は

分けて考えてはどうか、という意見が

出された。すなわち、重症度分類は、

本指定難病制度にとらわれず、実際の

医療・医学のためのものとし、一方、

本制度の重症度基準（医療費助成基準）

は、医療費助成のためのものとして、

簡素化、均てん化をはかる、という方

策が好ましいとの意見がだされた。 

d. 各疾患群ごとの代表的な重症度基準

（医療費助成基準）について、その

burden をできるだけ統一させること

が必要である。そのために、reference
として mRS を用いて、他の重症度基

準をそれに合わせていくという方法も

考えられる（例：mRS 3 が NYHA II
に該当）。 

e. 上記ｃ.と関連して、現在、世界的に認

知されている、あるいは国内でも広く

普及している重症度分類を（クローン

病の重症度分類など）、医療費助成のた

めの重症度基準として用いることもあ

りうるとの意見も出された。ただし、

その場合、できるだけ簡素化されたも

のが好ましい、さらに均てん化も考慮

する必要があると考えられた。 

f. 疾患群を見直すことによって、現在と

は異なる疾患群に分類されることにな

る疾患の、今後の診断基準、重症度分

類、情報センターの概要、解説などの

改定については、各研究班の改変に合

わせて、継続性も勘案の上、依頼する

必要があると考えられた。 

g. 各疾患群に共通の重症度基準について

は、該当の学会に取りまとめを依頼する

ことも考慮する必要があると考えられ

た （例えば、内分泌疾患の場合、間脳

下垂体研究班、ホルモン受容体機構異常

班、副腎ホルモン産生異常班、内分泌学

会などでとりまとめてもらう）。 

h. 多くの指定難病において、病因病態の

解明、治療法の進展が著しいため、難

病情報センターのホームページの、一

般向け、医療者向けの「解説、概要」

の定期的なヴァージョンアップが必要

となる。この点特に「医療者向け」の

改訂については、指定難病検討委員会

の承認が必要となっているため（局長
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通知）、指定難病委員会を介した各研究

班への依頼など、改訂を容易におこな

うための具体的方策が必要であると考

えられた。加えて、指定難病の概要、

解説、臨床調査個人票適改訂を適切に

遂行するための部門の設置が必要であ

る（場所、人）と考えられた。 

E. 結論 

指定難病制度における、医療費助成制度の

公平性を担保するために、特に重症度基準

（医療費助成基準）の在り方について検討

をおこなった。その結果、少なくとも各疾

患群ごとの共通した基準が必要と考えら

れた。また本指定難病制度の重症度基準

（医療費助成基準）と、実際の医療・医学

のための重症度分類は、分けて考えてはど

うか、という意見がだされた。 
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