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研究要旨 

平成 27 年１月に施行された「難病法」では、医療費助成の対象者について、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、現在の各指定難病の重症度基準（医療費助成基準）について、公

平性の観点から比較検討してきた。そこで今年度は昨年度までの研究を継続して、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。そのためにまず、循環器疾患、

腎泌尿器疾患、消化器疾患について検討した。その結果、循環器疾患は NYHA 分類、腎泌尿器疾

患は CKD分類を多くの疾患に適応できる可能性が示された。一方、消化器疾患については、現行

の重症度基準は疾患ごとに大きく異なっており、現時点では共通の重症度分類を適応することは

困難と思われたしかしながら、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努力が必要であると思われた。 
 

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、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
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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７年間

で指定難病は３３８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、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。そしてその基準の

在り方として、①全疾患に対して、modified 

Ranking Scale (mRS)や Barthel Index (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（NYHA

分類や CKD 分類など）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、特に循環器疾患、腎泌尿器疾

患、消化器疾患について、より公平な重症度基

準の策定を試みた。 

 

B. 研究方法 

1. 各指定難病の疾患群の整理 

各指定難病の疾患分類を、「難病情報セン

ターの分類」を基に、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試み 

上記 1.の検討に基づき、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。 

3. 循環器疾患、腎泌尿器疾患、消化器疾患

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提案 

上記２．に基づいて、循環器疾患、腎泌尿

器疾患、消化器疾患の重症度基準について、

様々な問題点を検討した。 

（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 

従来、難病情報センターのホームページで

は、指定難病は１５疾患群に分類されてい

た。この点について、昨年度の検討におい

て、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と

考えられた。また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、全体として１４疾患群とすること

が適切と考えられた。なお難病情報センタ

ーの分類は、「指定難病制度」において制

度化された分類ではない。実際厚労省では、

指定難病制度において「疾患群分類」は特

に設けていない。以上のことから、今回の

本研究班の検討では、難病情報センターの

分類を手直しすることとした。 
2. 各指定難病を各疾患群に分類する試み 

1.の方針にしたがって、各指定難病を 14

の疾患群に分類することを試みた。その際、 

a. 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）。 

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

 
181



 

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、別の指

定難病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（上記１）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（３０２）とミトコンドリア

病（２１）]、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. 循環器疾患、腎泌尿器疾患、消化器疾患

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提案 

（資料１、２、３） 

a. 循環器疾患 （２７疾患）  

あ）難病情報センターでは 21疾患（厚労省

では 27疾患）であったが、今回の分類

では２７疾患とした（８６，８８は除

外、２７９，２８０を加えた） 

い）基本的に多くの疾患について、NYHA2度

以上、で統一できると思われた （２

０疾患） 

う）心筋症 （５７－５９）においては、

不整脈、BNP, 入院歴の要素の考慮が必

要と思われた。 

え）２７９－２８１は単純な循環器疾患で

はないため、原則 mRSを適応できる。 

お）小児は別立てにする必要のある疾患が

多い（207-217, 311-314） 

か）バージャー、マルファン、多脾症、無

脾症、ウィリアムズ症候群、22q11.2欠

失症候群は難病情報センター分類では

含まれていないが、循環器疾患が適切 

（バージャーはバージャー病重症度分

類、マルファン、ウィリアムズ、多脾

症、無脾症、22q11.2欠失症候群は NYHA）

と考えられた。 

き）肺動脈性高血圧症、慢性血栓塞栓肺動

脈高血圧症（８６，８８）は難病情報

センターでは呼吸器疾患となっている

が、実際には循環器が診療している（特

に ８ ８ ）。 こ の 点 NYHA 分 類 と

NYHA/WHO-PH 分類の整合性を取ること

が必要（特に８６と８８の基準の整合

性）と思われた。 

b. 腎・泌尿器科疾患 （15疾患） 

あ）３３５を入れて 15疾患とした。 

い）多くは CKD 分類が適応できると考えら

れた（１２／１５疾患） 

う）同時に蛋白尿が基準に含まれる疾患が

多いが（0.5g/day と 0.5g/g Cre の両

方が存在）、一方蛋白尿が入っていない

疾患もあり、統一が必要と思われた。 

え）急性期（２２０）や小児期（２２２）

を分けている疾患がある 

お）CKD 分類に加えて腎生検、腎容積、肺出

血、聴力、視力、中枢神経障害、など
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が加わる疾患が存在する。 

か）aHUS (aHUS重症度分類)、先天性腎性尿

崩症（全症例）、間質性膀胱炎（間質性

膀胱炎の重症度分類）の 3 疾患は CKD

分類の適応は困難と考えられる。 

き）aHUSは腎疾患とするのが適切かどうか、

議論がなされたが、結論として腎疾患

でよいとされた。 

く）全体として、多くの疾患について CKD

分類で重症度分類は可能と考えられた。 

c. 消化器疾患 （22疾患） 

あ）現行の重症度分類はほとんどバラバラ

であり、共通の基準はない 

い）またそれぞれの重症度にも差が認めら

れる。 

う）肝胆道疾患；９疾患，消化管疾患；１

１疾患，膵疾患；２疾患あるが、肝疾

患、消化管疾患で、それぞれ、ある程

度共通の重症度基準を作成することも

必要と考えられた [肝胆道疾患は肝

不全の程度（Child-Peugh など）、消化

管疾患は栄養障害など] 

え）小児については、重症度基準を別立て

にしている疾患がある。 

 
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. 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。実際、

各疾患の班会議からも、「指定難病の重症

度分類」を策定することによって「真の重

症度分類」がゆがめられる、「指定難病制

度の重症度分類」は論文作成の際に用いら

れない、国際分類と齟齬が生じる、といっ

た意見が出されている。このため、本指定

難病制度のための重症度基準（医療費助成

基準）と、実際の診療や、医学研究に必要

な重症度分類を分けて考えてはどうか、と

いう意見が、疾患研究班からも数多く出さ

れている。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

度基準は、医療費助成のための「医療費助

成基準」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

れている。このことによって「重症度分類」

のdouble standardは解消されると考えら

れるため、今後の検討が必要である。 

b. 小児慢性特定疾患と指定難病が統一化され

たことにより、小児の重症度と成人の重症度

の整合性が問題になる疾患が存在する 

ｃ.新たな重症度分類を考える際、今まで医療費

助成を受給されてきた患者さんが、可能な限

り受給が継続されるようにする必要がある

が、このことが、より適切な重症度分類の策

定の障害になっている可能性が指摘された。

この点は指定難病制度の根幹にかかわる問

題であり、今後の検討が必要である。 

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

方法が適切と考えられた（例：mRS 3 が

NYHA II に該当）。 
e.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。 
f.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）。 

g.多くの指定難病において、病因病態の解明、
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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

調査個人票などの改訂を、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、今後も、各疾患

群ごとの共通した基準づくりの努力が必

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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