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 研究要旨 

数多くの先天性の遺伝子疾患を対象とした医療費助成制度として児童福祉法を根拠法とした小児慢

性特定疾病医療費助成制度と障害者総合支援法を根拠法とした難病医療費助成制度（指定難病）が

ありそれぞれに事業の対象となる基準が定められている。対象基準は疾患群に対して共通である場

合が多い。モワット・ウィルソン症候群においてその疾患特異的な臨床症状が基準に反映されてい

るかを検討するために、実際の申請状況は考慮せず、対象患者の臨床症状及びADLを元に対象基準

を満たしている患者を検討した。結果として頻度最も高いてんかんや疾患特異的所見の一つと考え

られる体温調節異常が基準を満たし対象患者の9割は助成制度の対象となることが確認された。 

 

研究協力者  
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Ａ．研究目的 

モワット・ウィルソン症候群は複数の先天

的、後天的な疾患を合併し生涯にわたり医療を

必要とする疾患であるため、児童福祉法及び障

害者総合支援法を根拠法として小児慢性特定疾

病医療費助成制度及び難病医療費助成制度の対

象疾病と定められている。いずれも正確な診断

の他に、助成制度の対象となるための重症度等

の要件が定められている。重症度分類などの要

件は同様の他疾患と共通であるが一方で希少遺

伝性疾患は各々に疾患特異的な合併症もある。

今回把握できるモワット・ウィルソン症候群患

者を対象に、各々の現在の病態や日常生活活動

度から判断して対象基準を満たしているかどう

かについて検討した。 

 

Ｂ．研究方法 

分担研究者の所属する施設に通院歴があり診

療録に記録のある患者を対象に、調査時点にお

ける医療の状況及び診療録から把握できる日常

生活の状況を元に、下記の小児慢性特定疾病医

療費助成制度及び難病医療費助成制度の対象基

準を満たすか否かについて調べた。 

 

対象：モワット・ウィルソン症候群と診断され

ている患者 25名（遺伝学的診断例 23名、

臨床的診断例 2例） 

遺伝学的検査等 

 

 

I.小児慢性特定疾病医療費助成制度事業におけ

る対象基準 

基準（ア）、基準（イ）又は基準（ウ）を満た

す場合 

【基準（ア）】 

    症状として、けいれん発作、意識障害、体

温調節異常、骨折又は脱臼のうち一つ以上続く

場合であること。 

【基準（イ）】 

    治療で強心薬、利尿薬、抗不整脈薬、抗血

小板薬、抗凝固薬、末梢血管拡張薬又は β遮断

薬のうち一つ以上が投与されている場合である

こと。 

【基準（ウ）】 

    治療で呼吸管理（人工呼吸器、気管切開術

後、経鼻エアウェイ等の処置を必要とするもの

をいう。）、酸素療法又は胃管、胃瘻、中心静脈

栄養等による栄養のうち一つ以上を行う場合で

あること。 
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II. 難病医療費助成制度における対象基準を示

す重症度分類 

 

１）～３）のいずれかに該当する者を対象とす

る。 

  

１）難治性てんかんの場合：主な抗てんかん薬

２～３種類以上の単剤あるいは多剤併用で、か

つ十分量で、２年以上治療しても、発作が１年

以上抑制されず日常生活に支障をきたす状態

（日本神経学会による定義）。 

  

２）先天性心疾患があり、NYHA 分類で II度

以上に該当する場合。 

NYHA分類 

 

３）気管切開、非経口的栄養摂取（経管栄養、

中心静脈栄養など）、人工呼吸器使用の場合。 

 

 

(倫理面への配慮) 

現行のヒトを対象とした医学研究の倫理指針を

遵守して臨床情報を収集した。 

 

Ｃ．研究結果   

 

i) 小児慢性特定疾病医療費助成制度の対象基準 

基準（ア）11名*／12名 

基準（イ） 0名／15名 

基準（ウ） 0名／15名 

全体 11名／15名 

 * けいれん発作10名、けいれん発作＋体温

調節異常1名 

ii) 難病医療費助成制度の対象基準 

重症度分類１） 12名／13名 

重症度分類２） 0名／13名 

重症度分類３） 0名／13名 

全体 12名／13名  

 

Ｄ．考察 

小児慢性特定疾病制度においては、対象とな

る 18歳以下の小児の 12例中 11例（92％）が

対象基準を満たし、その全例がけいれん発作を

有していた。対象を満たさない 1例はけいれん

発作のない症例であった。対象症例の中に体温

調節異常の診療録記載のある症例が 1例認めら

れた。モワット・ウィルソン症候群において

は、外胚葉の発生異常が病態の一つとされてお

り発汗異常や体温調節異常も疾患特異症状の一

つと考えられる。 

一方で難病医療費助成制度においては小児慢

性特定疾病医療費助成制度に比べて制度の対象

基準の臨床所見の幅が狭く、てんかんと診断さ

れないけいれん発作やコントロールされている

状態のてんかんにおいては対象とならないた

め、小児例においては対象患者が減少し、成人

例においては全例てんかんとして治療されてい

るにもかかわらず 1例は対象を外れた。 

 難病医療費助成制度においては基準 2）の先

天性心疾患および 3）の医療的ケアを対象症状

とした症例は、今回の対象には存在しなかっ

た。 

モワット・ウィルソン症候群においては約半数

に先天性心疾患が合併するが、今回の対象症例

においてはいずれも小児期に治療を受け対象基

準をみたす生活制限のある例はいなかった。 

 今回の対象の全例が療育手帳を取得してお

り、成人例の全例が身体障害者手帳を取得して

いるため障害者医療の医療費支援制度を受けて

いる。小児慢性及び指定難病の 2制度の申請の

有無は今回確認していないが、対象患者の 9割

は基準を満たしていることが確認された。 

 小児慢性特定疾病においては、医療費助成以

外にも相互交流事業や介護支援事業等複数の事

業が想定されており、特に稀少疾患においては

それらを有効に活用することで疾患特異的な支

援につながると考えられる。 

 

Ｅ．結論 

 モワット・ウィルソン症候群の確定診断患者

において小児～成人例において 9割が小児慢性

特定疾病医療費助成制度もしくは難病医療費助

成制度の対象基準を満たしていた。 
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