
109 

 

厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 

総合研究報告書 

 

指定難病と小児慢性特定疾病の認定状況 
 

研究分担者  樋野村 亜希子 

国立大学法人滋賀医科大学 倫理審査室 事務補佐員 

 

 

研究要旨 

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」と「児童福祉法の一部を改正

する法律」、それぞれの法により指定難病と小児慢性特定疾病として選定された疾病は、医療費助成

を受けることができる。指定難病と小児慢性特定疾病の両方に選定されている疾病においては、２

つの制度へ申請を行い、サービスを利用することができるが、医療費助成はいずれか一方からのみ

受けることができる。未成年の患者がいずれの制度で認定を受けているのかは明らかになっていな

い。本研究では、指定難病及び小児慢性特定疾病の受給者証所持者数の推移から、特に未成年層の

登録に着目することで現在の登録状況を示し、今後の登録の在り方についついて考察を行った。 

 

研究協力者  

倉田真由美・滋賀医科大学臨床研究開発センター 講師・倫理審査室 室長 

 

 

Ａ．研究目的 

 「難病の患者に対する医療等に関する法律

（以下、「難病法」）」が平成27年1月に施行され

8年が経過した。難病法施行により、医療費助

成の対象疾病が拡大し、施行前の特定疾患治療

研究事業56疾病から、指定難病として令和3年

11月現在338疾病が対象となった。一方、平成

17年の児童福祉法により法定化されてきた小児

慢性特定疾病についても、「児童福祉法の一部

を改正する法律（以下、「改正児童福祉法」）」

が難病法と同日の平成27年1月に施行され、小

児慢性特定疾病の対象も、施行前の514疾病か

ら、令和3年11月現在788疾病まで拡大してい

る。 

難病法は、難病の患者の良質かつ適切な医療

の確保、療養生活の質の維持向上を図ることを

目的として、基本方針の策定、公平かつ安定的

な医療費助成制度の確立、調査研究の推進、療

養生活環境整備事業の実施等の措置について規

定されている。改正児童福祉法では小児慢性特

定疾病児童等を含む児童の健全育成を目的とし

て、 基本方針の策定、公平かつ安定的な医療

費助成制度の確立、小児慢性特定疾病児童等へ

の自立支援事業の実施、調査研究の推進等の措

置について規定されている。 

指定難病と小児慢性特定疾病のいずれにも選

定されている疾病の場合、当該申請は法令上ど

ちらかに限られているものではない。両方に認

定されればそれぞれのサービスの利用が可能で

あるが、同じ疾病の治療に関して医療費助成の

重複利用はできず、両方の医療受給者証を提示

した場合、自己負担額上限が半額となる小児慢

性特定疾病が適用となる。 

だが、指定難病と小児慢性特定疾病のいずれ

にも選定されている疾病における認定状況は明

らかになっていない。そこで難病法と改正児童

福祉法の2つの法における医療費助成制度につ

いて、指定難病および小児慢性特定疾病の受給

者証所持者数の推移を調査するとともに、2つ

の医療費助成に登録が可能な未成年層の認定状

況から課題を抽出し、今後の登録の在り方につ

いて検討する。 

 

Ｂ．研究方法 

 対象①：指定難病 

政府統計のポータルサイト e-Stat 

(https://www.e-stat.go.jp/)に公開されている衛

生行政報告例より下記の特定医療費（指定難

病）受給者証所持者数及び特定疾患（難病）医

療受給者証所持者数を調査対象とした。 
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・令和 3年度特定医療費（指定難病）受給者証

所持者数（2023年１月 19日公開） 

・令和 2年度特定医療費（指定難病）受給者証

所持者数（2022年１月 27日公開） 

・令和元年度特定医療費（指定難病）受給者証

所持者数（2021年 3月 1日公開） 

・平成 30年度特定医療費（指定難病）受給者

証所持者数（2019年 10月 31日公開） 

・平成 29年度特定医療費（指定難病）受給者

証所持者数（2018年 10月 25日公開） 

・平成 28年度特定医療費（指定難病）受給者

証所持者数（2017年 10月 26日公開） 

・平成 27年度特定医療費（指定難病）受給者

証 

所持者数（2016年 11月 17日公開） 

・平成 26年度特定疾患（難病）医療受給者証

所持者数（2015年 11月 5日公開） 

 

対象②：小児慢性特定疾病 

 e-Statに公開されている衛生行政報告例より

下記の小児慢性特定疾病医療受給者証所持者数

と、令和２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「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） －平成 27～30 年度の疾病

登録状況－」

（https://www.shouman.jp/research/pdf/r2rep

orts/18_buntan15.pdf）を調査対象とした。本

分担研究報告書は、実施主体である各自治体か

ら国立成育医療研究センター内の医療意見書登

録センターに送付され登録された登録件数につ

いて報告されたものである。登録にかかるタイ

ムラグのため本登録件数は衛生行政報告例等の

受給者証所持者数の約 8-9割程度と推定されて

いる。 

・令和 3年度小児慢性特定疾病医療受給者証所

持者数（2023年１月 19日公開） 

・令和 2年度小児慢性特定疾病医療受給者証所

持者数（2022年１月 27日公開） 

・令和元年度小児慢性特定疾病医療受給者証所

持者数（2021年 2月 18日公開） 

・平成 30年度小児慢性特定疾病医療受給者証

所持者数（2019年 10月 31日公開） 

・平成 29年度小児慢性特定疾病医療受給者証

所持者数（2018年 10月 25日公開） 

 なお、衛生行政報告例では対象疾患群別の受

給者証所持者数のみ公開されている。 

 

方法：(1) 平成 27～令和 3年度特定医療費（指

定難病）受給者証所持者総数と平成 29～令和 3

年度小児慢性特定疾病医療受給者証所持者総数

の年齢階級別推移 

(2)令和 3年度研究班対象 25疾病の特定医療費

（指定難病）受給者証所持者数の地域別・年齢

階級毎分布 

(3) 平成 30年度研究班対象 25疾病の特定医療

費（指定難病）受給者証所持者数と小児慢性特

定疾病医療受給者証所持者数の比較 

 

年齢階級毎の受給者証所持者数の推移と増減率

（（当年受給者証所持者数/前年受給者証所持者

数）-1と定義）を調査した。統計解析には

IBM SPSS Statistics Ver.28.0.1.1を使用し、

各群間差は Kruskal-Wallisの検定にて有意水

準を 0.050として確認した。 

 

(倫理面への配慮) 

特定医療費（指定難病）、特定疾患（難病）

および小児慢性特定疾病の受給者証所持者数

は、行政等のウェブサイトで公開されている情

報の利用であり、問題はない。 

 

 

Ｃ．研究結果   

(1) 平成27～令和3年度特定医療費（指定難

病）受給者証所持者総数と平成29～令和3年度

小児慢性特定疾病医療受給者証所持者総数の年

齢階級別推移 

年齢階級別に、平成27～令和3年度の特定医

療費（指定難病）受給者証所持者数と、難病法

表 1  平成 27～令和 3年度特定医療費（指定難病）受給者証所持者数総数 

種別 疾病数 年度 総数 0～9歳 10～19歳 20～29歳 30～39歳 40～49歳 50～59歳 60～69歳 70際以上

特定疾患 56 平成26年度 925646 1733 12690 46597 88383 126489 128150 195361 326243

306 平成27年度 943460 1114 10384 46123 85735 132937 135485 206860 324822

306 平成28年度 986071 949 9335 48149 86220 141298 142007 213532 344581

330 平成29年度 892445 742 7054 44229 74602 123609 128048 184713 329448

331 平成30年度 912714 619 6254 45969 74091 125093 133328 179747 347613

333 令和元年度 946110 550 6000 48404 75192 128331 141546 177674 368413

333 令和2年度 1033770 541 5923 54486 82140 137659 158375 185381 409265

338 令和3年度 1021606 456 5454 54002 79696 133759 163145 181120 403974

指定難病
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施行前の特定疾患（難病）医療受給者証所持者

総数を表1に、平成29～令和3年度の小児慢性特

定疾病医療受給者証所持者数を表2に示した。 

 特定医療費（指定難病）受給者証所持者の総

数はほぼ横ばいで推移しているが、年齢階級別

では、0-9歳、10-19歳の年齢階級においては

年々減少しており、令和3年度は 0-9歳の年齢

階級では456人、10-19歳の年齢階級では5454

人であった。特定医療費（指定難病）受給者証

所持者数の年齢階級毎各年の増減率の推移を図

1に示した。平成27年度については、難病法施

行前の56疾病となる特定疾患（難病）医療受給

者証所持者数から各年の増減率を算出した。

P<0.001で各年齢階級の増減率に有意に差があ

り、0-9歳の年齢階級は全ての年齢階級と有意

に差があった。 

小児慢性特定疾病医療受給者証所持者数総数は

ほぼ横ばいで推移していた。令和3年度 0-9歳

の年齢階級では44311人、10-19歳の年齢階級

では70701人であった。小児慢性特定疾病医療

受給者証所持者数の年齢階級毎の各年の増減率

の推移を図2に示した。年齢階級の増減率に有

意な差はなかった。 

 

 

(2)令和３年度研究班対象 25疾病の特定医療費

（指定難病）受給者証所持者数の地域別・年齢

階級毎分布 

 令和 3年度衛生行政報告例から、特定医療費

（指定難病）受給者証所持数（年齢階級別）に

ついて、本研究班の研究対象疾病 25疾病を抜

粋したものを表 3に示し、受給者証所持数（都

道府県別）を表 4に示した。 

 

 

(3) 平成 30年度研究班対象 25疾病の特定医療

費（指定難病）受給者証所持者数と小児慢性特

定疾病医療受給者証所持者数の比較 

本研究班対象 25疾病について、平成 30年度

特定医療費（指定難病）受給者証所持者数と、

当該指定難病の対象疾病名と合致する小児慢性

特定疾病の医療意見書登録件数を図 3に示し

た。指定難病の第 14番染色体父親性ダイソミ

ー症候群と脆弱Ｘ症候群関連疾患の 2疾病は疾

病名が合致する小児慢性特定疾病無し、指定難

病の先天異常症候群は、小児慢性特定疾病のコ

ルネリア・デランゲ症候群及びスミス・レム

リ・オピッツ症候群に合致すると分類し、25

疾病中 23疾病が 2つの制度で登録が可能であ

った。指定難病の 0-9歳の年齢階級と小児慢性

特定疾病の両方に受給者証所持者がいる疾病は

9/23疾病であった。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

表 2  平成 29～令和 3年度小児慢性特定疾病医療受給者証所持者数 

 
疾病数 年度 総　数 0歳 1歳 2歳 3歳 4歳 5歳 6歳 7歳 8歳 9歳 10歳 11歳 12歳 13歳 14歳 15歳 16歳 17歳 18歳 19歳

756 平成29年度 113751 2717 3829 3910 4005 4378 4814 5213 5499 5752 6134 6465 6693 6756 6873 7133 7291 7435 7016 6615 5223

762 平成30年度 113709 2531 3914 3767 4142 4371 4692 5159 5531 5753 6082 6465 6588 6782 6780 6928 7346 7291 7342 6858 5387

762 令和元年度 116013 2716 3910 4011 4124 4567 4751 5091 5498 5867 6205 6419 6686 6920 7034 6915 7370 7522 7393 7222 5792

762 令和2年度 123693 2503 4207 4402 4504 4605 5021 5187 5566 5982 6473 6822 6959 7226 7559 7721 7964 8185 8056 7853 6898

762 令和3年度 115012 2356 3549 3778 3971 4283 4460 4899 5203 5592 6220 6592 6690 6700 6851 6997 7609 7501 7771 7632 6358

図 2  平成 30～令和 3年度小児慢性特定疾

病医療受給者証所持者の年齢階級別増減率 

図 1  平成 27～令和 3年度特定医療費（指

定難病）受給者証所持者数の年齢階級別増減

率 
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〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇 〇

告知番号 102 103 104 105 133 134 167 168 173 175 176 177 178 181 182 183 184 185 187 194 196 200 205 206 310

総数

ルビン
シュタイ
ン・テイ
ビ症候群

CFC症候
群

コステロ
症候群

チャージ
症候群

メビウス
症候群

中隔視
神経形
成異常
症／ドモ
ルシア症
候群

マルファ
ン症候群

エーラ
ス・ダン
ロス症候
群

ＶＡＴＥＲ
症候群

ウィー
バー症
候群

コフィン・
ローリー
症候群

ジュベー
ル症候
群関連
疾患

モワット・
ウィルソ
ン症候群

クルーゾ
ン症候群

アペール
症候群

ファイ
ファー症
候群

アント
レー・ビ
クスラー
症候群

コフィン・
シリス症
候群

歌舞伎
症候群

ソトス症
候群

ヤング・
シンプソ
ン症候群

第14番染
色体父親
性ダイソ
ミー症候
群

脆弱Ｘ症
候群関連
疾患

脆弱Ｘ症
候群

先天異常
症候群

総数 1021606 7 7 10 25 13 13 1081 179 15 - 5 11 13 19 6 6 3 4 14 17 - 6 6 2 30

0～9歳 456 - - - 2 6 1 - - 4 - - 1 3 1 - - - 2 1 - - 5 - - 4

10～19歳 5454 - - - 1 3 3 22 3 4 - - 2 6 - 1 - - 2 3 2 - 1 - - 7

20～29歳 54002 4 4 8 20 2 6 200 37 5 - 4 8 3 15 3 5 2 - 6 9 - - 2 2 15

30～39歳 79696 3 2 2 2 2 2 245 35 2 - 1 - 1 - 2 1 1 - 1 4 - - - - 2

40～49歳 133759 - - - - - - 270 55 - - - - - - - - - - - 1 - - - - 1

50～59歳 163145 - 1 - - - 1 221 29 - - - - - 1 - - - - 3 1 - - 1 - 1

60～69歳 181120 - - - - - - 96 16 - - - - - 2 - - - - - - - - 1 - -

70～74歳 138126 - - - - - - 17 3 - - - - - - - - - - - - - - 1 - -

75歳以上 265848 - - - - - - 10 1 - - - - - - - - - - - - - - 1 - -

小児慢性特定疾病と
の疾患名の一致あり

表 3  令和 3年度特定医療費（指定難病）年齢階級・対象疾患別受給者証所持者数 

（研究班対象 25疾病抜粋） 

告知番号 102 103 104 105 133 134 167 168 173 175 176 177 178 181 182 183 184 185 187 194 196 200 205 206 310

総数

ルビン
シュタイ
ン・テイ
ビ症候群

CFC症候
群

コステロ
症候群

チャージ
症候群

メビウス
症候群

中隔視
神経形
成異常
症／ドモ
ルシア症
候群

マルファ
ン症候群

エーラ
ス・ダン
ロス症候
群

ＶＡＴＥＲ
症候群

ウィー
バー症
候群

コフィン・
ローリー
症候群

ジュベー
ル症候
群関連
疾患

モワット・
ウィルソ
ン症候群

クルーゾ
ン症候群

アペール
症候群

ファイ
ファー症
候群

アント
レー・ビ
クスラー
症候群

コフィン・
シリス症
候群

歌舞伎
症候群

ソトス症
候群

ヤング・
シンプソ
ン症候群

第14番染
色体父親
性ダイソ
ミー症候
群

脆弱Ｘ症
候群関連
疾患

脆弱Ｘ症
候群

先天異常
症候群

全　国 1021606 7 7 10 25 13 13 1081 179 15 - 5 11 13 19 6 6 3 4 14 17 - 6 6 2 30

北海道 56782 1 1 - 1 - 2 47 10 - - - 1 - 2 1 - - - 2 1 - - - - 4

青　森 10301 - - - - - - 6 1 - - - - - 1 - - - - - - - - - - -

岩　手 9956 - - - - - 1 2 - 1 - - - - - - - - - - 1 - - - - -

宮　城 19505 1 - 1 - - - 10 6 - - 1 1 - - - - - - - 1 - - - - 2

秋　田 8053 - - - - - 1 12 1 - - - - - - - - - - - - - - - - -

山　形 7969 - - - - - - 6 1 - - - - - - - - - - - 1 - - - - -

福　島 16062 - - - - - - 19 1 - - - - - - - - - - 1 - - - - - -

茨　城 21415 1 - 1 1 1 - 27 5 - - - 1 - - 1 - - - 1 - - 1 - 1 -

栃　木 15272 - 1 - - - 1 17 1 - - - 1 1 - - - - - - - - - - - 2

群　馬 14803 - - - - 1 1 10 8 1 - - - - 1 - - - - - - - - - - -

埼　玉 51552 - - - 1 - - 68 4 1 - - 3 - 3 1 - 1 - - 1 - - - - 1

千　葉 46048 - - - 1 - - 46 12 1 - - 1 1 - - 1 - - 1 1 - 1 1 1 1

東　京 102677 - 1 2 2 5 1 155 22 5 - - 2 3 2 - 1 - 3 3 2 - - - - 4

神奈川 64826 - - 1 1 - 1 65 10 2 - 2 - 2 2 - - - - 1 - - 1 - - 2

新　潟 17444 - - - - - - 18 4 - - - - - - - - - - - - - - - - 1

富　山 8156 - - - - - - 4 - - - - - - - - - - - - - - - - - -

石　川 9758 - - - 1 - - 5 - - - - - - 1 - - - - - - - - - - -

福　井 6329 - - - - - - 7 - - - - - 1 - - - - - - - - - - - -

山　梨 4984 - 1 - - - - 11 1 - - - - - - - - - - - - - - - - -

長　野 16161 - - 2 2 - - 41 8 - - - - 1 1 - - - 1 1 - - - - - -

岐　阜 14518 - - - - - - 9 - - - - - - - - - - - - - - - - - -

静　岡 26182 - - - 1 - 1 27 7 1 - - - - - - - - - - - - - 2 - 2

愛　知 47570 - 1 - 2 - - 36 12 - - - - - 1 - - - - - - - - - - -

三　重 14170 - - - 1 - - 12 - - - - - - - - - - - - - - - 1 - -

滋　賀 11527 - - - - - - 14 2 - - - - - - - - - - - - - - - - -

京　都 22975 - - - 1 - - 30 6 - - - - - - - - - - 1 - - - - - -

大　阪 83660 1 - 1 7 1 1 102 16 1 - 1 1 1 - - 1 - - 2 2 - - - - 3

兵　庫 46071 - 1 - - - - 50 11 1 - - - - - 1 1 - - - 1 - 1 - - 2

奈　良 13380 1 - - - - - 8 1 1 - - - 1 - - - - - - 1 - - - - -

和歌山 8758 - - - - - - 10 2 - - - - - - - - - - - - - - - - -

鳥　取 5171 - - - - - - 11 - - - - - - - - - 1 - - - - - - - -

島　根 6441 - - 1 - - - 10 1 - - - - - - - - - - - 1 - - - - 1

岡　山 17586 - - - - - 2 17 1 - - - - - - 1 1 - - - - - - - - -

広　島 23417 - - - - 2 - 30 2 - - - - - 2 - - - - 1 1 - - - - 1

山　口 12932 - - - - 1 - 13 1 - - - - - - - - - - - - - 1 - - 1

徳　島 7166 - - - - - - 2 - - - - - - 1 - - - - - - - - - - -

香　川 9509 - - - 1 - - 9 1 - - - - - - - - - - - - - - - - -

愛　媛 11656 - - - - - - 9 2 - - - - 1 - - - - - - - - - - - -

高　知 5942 - - - - - - 2 1 - - - - - - - - - - - - - - - - -

福　岡 41159 - 1 - 1 1 1 32 - - - - - - 2 - - - - - - - - - - -

佐　賀 7070 - - - - - - 5 1 - - - - - - - - - - - - - - - - 1

長　崎 13706 - - - 1 - - 12 3 - - - - 1 - 1 - - - - 1 - - 2 - -

熊　本 16092 - - - - - - 8 2 - - - - - - - 1 - - - - - - - - -

大　分 11605 - - - - - - 13 2 - - - - - - - - - - - - - - - - -

宮　崎 9099 1 - - - - - 7 5 - - - - - - - - - - - 1 - - - - -

鹿児島 14826 - - 1 - - - 14 2 - - 1 - - - - - 1 - - - - - - - 1

沖　縄 11365 1 - - - 1 - 13 3 - - - - - - - - - - - 1 - 1 - - 1

表 4  令和 3年度特定医療費（指定難病）地域別・対象疾患別受給者証所持者数 

（研究班対象 25疾病抜粋） 

図3 平成30年度特定医療費（指定難病）年齢階級・対象疾病別受給者証所持者数と医療意見書 

（小児慢性特定疾病）登録件数（研究班対象25疾病抜粋） 
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Ｄ．考察 

本研究の目的は、指定難病と小児慢性特定疾

病の両方に登録が可能な未成年の年齢階級に着

目し、登録の状況から課題を抽出し、今後の登

録の在り方について考察することであった。医

療費助成の重複利用はできないが、指定難病と

小児慢性特定疾病の両方に登録すれば、それぞ

れの制度のサービスの利用が可能である。医療

費助成以外のサービス等のニーズがあるなら

ば、医療費助成の自己負担額で小児慢性特定疾

病に劣る指定難病でも、受給者証所持者数は増

加するのではないかと予想した。 

しかし、未成年の年齢階級における指定難病

の受給者証所持者数は年々減少し続けており、

令和3年度 0-9歳の年齢階級では456人、10-19

歳の年齢階級では5454人と、難病法が施行され

た平成27年度の約5割となっている。 

 指定難病と小児慢性特定疾病の両方に選定さ

れている疾病の場合、いずれの制度を申請する

のか、あるいは両方を申請するのかという推奨

申請モデル等については、国や各自治体のウェ

ブサイトでは明確に示されてはいないが、難病

情報センターのFAQには、「指定難病と小児慢

性特定疾病の申請のメリット・デメリットは、

個々の患者の状況と各自治体の独自の取り組み

等を考慮すると一概に示すのは難しいが、基本

的には、両者の制度について医療費助成のみで

考える場合には、自己負担上限額が半額である

小児慢性特定疾病が有利である」と示されてい

る。 

医療費助成以外の指定難病のサービスに魅力

があったとしても、指定難病と小児慢性特定疾

病の両方に申請することになると、申請に必須

な医療意見書等の作成にかかる文書料と申請手

続き負担は倍となる。医療費助成や申請の負担

から考えると、小児慢性特定疾病のみを申請す

るケースが多いのではないかと思われた。本研

究班の対象疾病において小児慢性特定疾病で指

定難病と一致する疾病名がないものは2疾病

で、第14番染色体父親性ダイソミー症候群と先

天異常症候群である。この2疾病を除いた23疾

病中、指定難病の0-9歳の年齢階級に受給者証

所持者がいる疾病は令和3年度で9/23疾病あ

り、この時点では申請がどちらかの制度に収斂

されてはいない状況が明らかになった。 

 この一因として、それぞれの制度における更

新手続きがあるのではないかと思われる。指定

難病と小児慢性特定疾病はいずれも、受給者証

の有効期間が満了する前に更新手続きを行う必

要がある。厚生労働省の事務連絡「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（令和2年11月13日）」にお

いて、令和3年3月１日以降に受給者証等の有効

期間が満了する受給者に係る支給認定等につい

ては、国内の感染状況を踏まえ通常の手続によ

り行うことが示されたのに加え、申請先となる

地方自治体に対し、計画的な申請手続の呼びか

けや郵送による申請の積極的な活用など、 円

滑な申請手続のための配慮を行うことが要請さ

れている。多くの自治体の申請ウェブサイトで

は、更新を失念することのないよう管轄の自治

体の保健所等から更新書類を郵送することが示

されている。例えば指定難病で認定された後は

指定難病の更新手続きが継続して提示されるた

め、患者自らが小児慢性特定疾病に移ることに

はつながりにくいのではないかと考えた。 

 小児慢性特定疾病の対象年齢は18歳未満だ

が、継続申請により20歳未満まで延長が可能で

ある。令和4年4月1日の民法の改正以降も18歳

以上20歳未満は「成年患者」として小児慢性特

定疾病の医療費助成を受けることが可能であ

る。一方、指定難病には対象年齢の制限はな

い。指定難病では臨床調査個人票、小児慢性特

定疾病では医療意見書にて情報を収集し、それ

ぞれのデータベースに登録されているところだ

が、未成年のデータは両方のデータベースにま

たがり、あるいは一部重複して存在しているこ

とになる。指定難病患者データベースには、氏

名・生年月日といった基礎的な情報のほか、医

療費助成の支給認定の審査に必要な診断基準及

び症状の程度に関する情報（重症度分類）、 研

究に用いられる臨床所見や検査所見等の情報が

登録されている。小児慢性特定疾病児童等デー

タベースに登録される項目は、同様に基礎的な

情報の他、臨床所見、検査所見、経過に加え、

今後の治療方針等の情報であり、2つのデータ

ベースの登録情報は同一ではない。 

難病法及び児童福祉法改正法の附則に定めら

れた施行後5年以内を目途とした見直し規定を

踏まえ、令和元年から厚生科学審議会疾病対策

部会難病対策委員会及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

る専門委員会において、難病・小児慢性疾患の

対策の見直しについて議論が開始され、令和3

年7月に「難病・小慢対策の見直しに関する意

見書」が取りまとめられた。本報告書におい

て、小児慢性特定疾病と指定難病のリンクに関

する内容として下記のような意見があった。 

 ・医療費助成については、まずは小児慢性特

定疾病のうち指定難病の要件を満たすものにつ

いて、対象から漏れることのないよう、着実に

指定難病に指定していくことが重要であり、指

定難病に指定されていない疾病について調査研

究を強化していくべきである。 

 ・中長期的な課題として、指定難病患者ＤＢ

及び小児慢性特定疾病児童等ＤＢの統一化が指
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摘されており、治療研究に有用なデータの提供

が促進されるよう、指定難病患者ＤＢ及び小児

慢性特定疾病児童等ＤＢについて法律上の規定

を整備し、指定難病患者ＤＢ及び小児慢性特定

疾病児童等ＤＢ、またはそれ以外のＤＢとの連

結解析について、具体的な仕組み（必要な手続

等）を検討していくことが適当である。 

・現行の医療費助成で必要とされる臨床調査個

人票（指定難病の場合）や医療意見書（小児慢

性特定疾病の場合）について、関係者の事務負

担軽減を図る観点から、認定審査の適正性及び

調査研究の意義を損なわない範囲で項目の簡 

素化を図ることが適当であるとし、指定難病の

受給者証への個別指定医療機関名の記載につい

ては、包括的な記載を認めるべきである。 

 指定難病と小児慢性特定疾病は、準拠法が異

なり容易に統一化ができないことは十分に理解

できる。だが同じ疾病の未成年患者のデータが

2つのデータベースに別々に管理されている

と、連結しなければ受給者証所持者の全体像を

把握することができず、研究における利活用を

阻害する要因となってしまうのではないだろう

か。このまま、指定難病と小児慢性特定疾病の

いずれの登録も可能という状況で、整理や統一

がされないままにデータ登録を継続するのは、

患者データベースの精度や医療費助成の差異な

どの観点から、望ましくないと考える。法の建

付けは違っても2つの制度の情報が等しく患者

に届くように、国と地方自治体等様々な階層か

ら情報発信を行うとともに、2つのデータベー

スの統一化について検討することが必要と考え

る。 

 難病データベースについては登録における負

担軽減と精度向上をめざし、更改が進められて

いる。令和5年1月13日に厚生労働省健康局難病

対策課より「難病・小児慢性特定疾病対策の見

直しに関するスケジュール（見込み）について

（周知）」が発出され、難病法及び改正児童福

祉法施行5年後見直しの検討過程で生じた臨床

調査個人票等の内容改正等の反映を行い、令和

5年10月に、次期小児慢性特定疾病データベー

スの運用開始、令和6年4月に次期指定難病患者

データベースの運用開始予定となっており、新

システムでの精度向上は期待されるが、データ

ベースの統合には至っていない。 

 最後に本研究の限界について述べる。指定難

病と小児慢性特定疾病の受給者証所持者数は、

それぞれ別法令に基づく独立したものである。

対象疾病、診断基準や重症度分類等に差異があ

り、該当すればいずれの法でも登録が可能であ

ることから、同列に取扱い比較することはそぐ

わない点もあると思われる。しかし、指定難病

と小児慢性特定疾病の未成年の登録状況を比較

することで登録状況の傾向をつかむことができ

たため、一定の意義があると考える。 

 

Ｅ．結論 

指定難病の未成年階級における受給者証所持

者数は制度が開始された平成 27年から令和 3

年度にかけて減少傾向にあり、指定難病と小児

慢性特定疾病の両方の制度での重複認定は少な

いことが示唆された。平成 30年度の研究班対

象の 25疾病における特定医療費（指定難病）

受給者証所持者数と小児慢性特定疾病医療意見

書登録件数の状況から、未成年階層の登録は、

2つの法でパラレルに登録されている疾病が多

いことが明らかになった。今後はデータベース

の利活用を図るためにも、指定難病及び小児慢

性特定疾病のデータベースの統一化が望まれ

る。 
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