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資*斗 1

これまでの難治性疾患研究の取組について(臨床調査研究分野における近年の代表的な例)
大分類 小分類 疾患名 (○ は特定疾患治療研究事業の対象) 寒態調査 (疫学調査) 診断・治療ガイ ドライン等 新 しい治療薬候補 その他
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ことで相互の有機的な情報交換も可能とな
り、効率的運用になっていると考える。
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大分類 小分類 疾患名 (○ は特定疾患治療研究事業の対象) 実態調査 (疫学調査 ) 診断・治療ガイ ドライ ン等 新 しい治療薬候補 その他

副腎ホルモン産生

異常

原発性アル ドステ ロン症、偽性低アル ドステロン症、グ
ルココルチコイ ド抵抗症、副腎酵泰欠損広 副腎低形成
(ア ジソン病 )

アンケー ト調査 :2rll19年

原発性アル ドステロン症 :2010年
偽性低アル ドステロン症 :1996年

グルココルチコイ ド抵抗症 :2008年
副腎酵素欠損症 :21X17年

副腎低形成症 :2007年

中枢性摂食異常症 中枢性摂食異常症
ベイロットスタディとして東京都の高校生を
寸象に計画 :2010年

神経性食欲不振症の診断基準 :1990年

神経性食欲不振症のプライマ リケアのためのガイ ド
イン :2007年

グレリン

代 諄 系 原発性高月旨血症
症血脂

＞
鵬
”

発
合
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晨

(O家 族性高ヨレステロール血症 (ホモ
・FHヘテロ接合体 :急性冠症候群を発症 した
ぼ者におけるFHヘテロの頻度について、現在
読 設で検討中

・成人家族性高コレステロール血症 :2007年
・小児家族性高コレステロァル血症 :2009年
・ I型・V型高脂血症 :2009年
・ 116型 高脂血症 :2009年
・HDL管理ガイ ドライン :2009年     、
・高 トリグリセ リド血症の診断指針 :2006年
・動脈硬化性疾患予防ガイ ドライン2007年版 (動脈凍
化学会と連携 して作成):2007年

アミロイドーシス Dア ミロイドーシス 傷床調査個人票に基づき有病率を推定 ,2010
F アミロイ ドーシス診療ガイ ドライン2010:20104F

rTR 4量 体安定化薬 (FAP)

フェノール化合物 (脳ア ミロイ ドーシス)

i嘗]〕i;土吾r参
撮装高集長lt羅 崚:委奔

※ALア ミロイ ドーシスに対するBHD療法の全国多
晦設臨床試験 (10施殷(エン トリー中)

種々のアミロイ ドーシスの診療や研究に
出わる者が集まるわが国唯一のフォーラム
として、アミロイ ド研究を先導し、さらに
診療ガイ ドライン作成などを行らている。

神経・筋
墨発性 ウイルス疾
患

0ク ロイツフェル ト・ ヤコプ病 (CJD)、 ○グルス ト
マン・ス トロイスラァ・ シャインカー病 (CSS)、 O
致死性家族性不眠症、O亜急性硬化性全脳 炎 (SSP
E)、 進行性多巣性 自質脳炎 (PML)

・ C」Dサ ーベイランス :毎年常時遂行
・ P“L全国 dll査 :2004年
・ PllLサーベイランス :2009-10年 以降は髄液

実査 (時常時調査体制 )

・ SSPE全国調査 :2007年

・C」D診 療マニュアル :2002年

'CJD感 染予防ガイ ドライン :2∞ 3年 0拐J班 に協力作
成)

・プリオン病感染予防ガイ ドライン:2008年

・亜急性硬化性全脳炎 (SSPEl診療ガイ ドライン :

2006年
・進行性多巣性自質脳症 (PHLIの砂断および治療ガ
イ ドライン :2004年 、2005年以降必要に応 して改打
・プリオン病i SSPE,P肛成書 :2010年

Эプリオン病
:キナクリン治験 :2002年 ～2007年
・ベントサン治験 :2005年 -2009年
明確な有効例なし
OSSPE
・リバピリン臨床試験 :2002-2010年 (著効例あ
り)

OPVL
・メフロキン臨床試験 :20∞～2010年 (著効例あ
り)

プ リオン病のサーベイランスは遺伝子や
拉液検査時のll報から迅速性が増し、画像
や脳外科の専門医も加わり充実した体制と
なった。 日本発のvCJDの確定はその成果と
′`える。               |

PllLも 全国調査から随液検査時情報を活用
する体制になり、メフロキン治療研究を開
始した。         :  :
SSPCで もガイ ドラインを伯成しサーベイ

ランス体制を充実させ全国演套を行つて早
期リバビリン治療を可能 とする体制になり
つつある。
2010年 3疾患について成書発刊。

運動失訓症
0脊撻小脳変性症、○ シャイ ヽドレ‐ ガー症候群、○繰
条体黒質変性症、○副腎自質ジス トロフィー、ベルオキ
シソーム病          ‐

・臨床調査個人票の連結可能匿名化によって
自然雁を追跡する1システムを構築して経年調
査を実施
・多系統姜縮症、家族性痙性対麻肛、HJDヾ

SCA 6に ついては別個に症例登録を行い、追跡
調査を実施

・脊髄小脳変性症、副腎自質ジス トロフィー (ALD)

の診断基準を作成 (2004年 )

・ ALDに おける造血幹細胞移植ガイ ドライン :2004年

多系統姜縮症llSAを特定疾患として独立さ
せたため、最も代表的な脊艶小脳変性症SCD

踪 倉↓振 融
r盤

麓 獄 踏ぜ型 等
いる。こうした行政上の分類は疾患の実態
に合わないため、再編成が必要と考える。

神経変性疾患

Э締萎縮性 0」索硬化症 (ALS)、 Oパーキンソン病、O進
仔性核上性麻痺、○大脳皮質基底核変性症、○ハンチン
トン病、O守髄性筋萎縮症、O球番髄性筋萎縮症、有髄
奎洞症、原発性側索硬化症、有練赤真球舞略病

・球脊Hl性筋萎縮FFI原発性側索硬化症、脊
1性筋萎絡症、ハンチントン病の全国疫学調
に実jiC:2006年

・脊髄空洞症 :一次アンケート調査 :2009年

・診断基準 (常髄空洞症、有棘赤血球症を伴 う舞踏
病):2009年
・治療ガイ ドライン L厖治療ガイ ドライン

(2002)」 fパ ーキンソン病治療ガイ ドライン
(2002)」 (いずれも日本神経学会と連携 して作成 )

現時点では、治療ガイ ドライン作成につ

いては、班全体 として取 り組んではいない
が、班員が神経学会その他の参画すること
で関与している。

特定疾患の認定基準及び臨床調査個人票
について、最近の知見を踏まえて改正する
必要があるものもある。

ライ ンゾーム病・
ペルオキシンーム )ラ イ ンゾーム病、ベルオキシツーム病

・健康関連oOLの調査 :2007～ 2009年
:全国疫学調査 :2001年 診断基準 (研 究班ホームベージヘの掲載):2009年

L疫性神経疾患

Э多発性硬化症 (MS)、 ○重症筋無力症 (“ )、 ギラン・
パレー症候群 (GBS)、 フィッシャー症候群、O慢性炎症
出脱髄性多発神経炎 (CIDP)、 多巣性運動ニューロパ

チー (ルイス・サムナー症候群)、 単クローン抗体を伴
う末梢神経炎 (ク ロウ・フカセ症候群)、 HTLV-1関連脊
随症 (HAMl

アンケー ト調査 (小児MS、 GBSt Fisher等 )

2009年

・‖Sについては、関連する学会 (神経学会、神経治療
手会、神経免疫学会)と 共同で作成
・Ю,CBS,Fisher,CIDPに ついては現在、関係学会 と共
司でガイ ドラインの改定に取り組む予定。

・多発性硬化症に対する免疫グロプリン
(CCS)、 FTY720、 タイサプリ、グラチラマーア

セテート
・クロウ・フカセ症候群に対するサリドマイドな
ど

E常圧水頭症 E常圧水頭症
′ャン ト手術を行った水頭症の症例登録 :

009年

特発性正常圧水頭症診療ガイ ドライン :2004年 (日 本
正常圧水頭症研究会と協同で策定されたガイ ドライン
の改定を行 う予定)

モヤモヤ病 Dモヤモヤ病 (ウ ィリス動脈輪閉塞症)

F■ タベース構築による疫学調査 (1000人 規
真)                         _

もやもや病 (ウ イリス動脈輪閉塞症)診断・治療ガイ ド
ライン :2009年

視 覚 系
目膜脈絡膜・視神
堡姜縮症

D網腐色素変性症、加齢性黄斑変性症、難治性視神経症 山ヽ町スタディ50歳以上の1凛 :1997年 :帰蹴書議案桂8倉禁与第雫すンタ響器軍産中に嘉た
する予定

′ECF Trap Eye、 補体抑制剤



大分類 小分類 疾患名 (0は特定疾患治療研究事業の対象 ) 実態調査 (疫学調査 ) 診断・治療ガイ ドライ ン等 新 しい治療薬候補 その他

聴党 .平

衡機能系
前庭機能異常 メニエール病、遅発性内 リンパ水腫

I究班所属施設による疫学調査と有病率推定
りための特定地区調査 :2009年

・メニ手―ル病診断基準の改定:2∞8年、
・メニエール病・遅発性内 リンパ水腫診療ガイ ドライ
ン作成中:2010年 度中完成予定 (日 本めまい平衡医学会
と連携して作成)

じ性高度難聰 実発性難聴、特発性両側性感音難聴
虫性感音難聴の00Lについて多施設での調査¢
11台 :2009年

各疾患の診断基準を見直 し、特に新 しい抗ムンプス
18‖抗体のキン トを用いたムンプス難聴診断基準を改
lT:2009年   |

循環器系 棒発性心筋症
Э特発性拡張型 (う つ血型)心筋症、○肥大型心筋症、
D拘束型心筋症、○ミトコン ドリア病、Oフ ァプリー
鴨、家族性突然死症候群

・特発性心筋症患者の全国調査 :1998年
・特発性心筋症の前向き登録研究 (心 筋症症
列のエントリーを行い予後を追跡):2006年

・特発性′き筋症診断の手引き :2005年
・心筋症ガイ ドラインの新規作成中 (日 本循環器病学
ミと連携)   |
・急性心不全のガイ ドライン改定中(日 本術環器病学
ミと連携)

Эエプレレノン (心筋症を中心とする慢性心不
全、臨床研究または臨床治験計画中)

Э免疫吸着療法 (拡張型心筋症、臨床治験中)

DBNP、 グレリン、ア ドレノメジュリンなどのペ

プチ ド療法 (慢性心不全)

D心筋症症例登録の悉皆性を訴求するため
こ、日本各地区に連絡代表者をおき (現行
つ共同研究者でほぼ綱臓される)、 その下
こ、心筋症を扱 う病院と連携 して、すべて
つ症例を登録することが必要。そのために
ま、特定疾患認定を行つている各都道府県
つ部署と連携を迎めるのが望ましい。
)日 本がこの分野で活目するためには、ア
ジアでの連絡協議会をつくり、アジアでの
庭態調

=を
行 う必要がある。また、心筋症

つ基礎・臨床研究、実臨床の中心は 日本で
らるとい う状況を目指 したい。
Dミ トコン ドリア病についてはその特殊性
いら独立した研究班を策定し、その分野と
I究者の相互乗 り入れをするのが望まし

nf・吸器系 びまん性肺疾患
D特発性間質性肺炎、びまん性汎細気管支炎、Oサルコ
イドニシス     、

・北海道地区を対象にしてサルコイ ドーシス
リ詳細な疫学調査 :2010年
・疫学割査 (特発性‖!質性肺炎):2008年

・特発性間質Ulll炎診Jlrと 治療の手弓|き :2003年
・サルコイ ドーシ不の診断基準と診断の手う|き 一
Ю06:2006年   |
・サル,イ ドーシ

^治
療に関する見解:2003年

手吸不全

Э原発性肺高血圧症、O特発性慢性肺 11栓塞栓症 (1に高
血圧型)、 若年性肺気脈、ラングルハンス細胞組織球

F鵜艦豊賃骨餐長F群、肺胞書摯気1候群、〇リ
ンパ督

け象 7疾患に対する包括的疫学調査 :2009年

ふ斃程農極濡滸経嚢進甚ζ孫こぶ歴董持lド肥轟置債妄
定候群、肺胞低換気症候鮮):2006年

串
呼吸不全?診断

1治
療っためのガイ

、
ライィ ;こ 996

・ リンパ脈管筋nJlttlymphingi。10ionv● llatosisOu)
滲

"薩
凛 :2008年

消化器系
破治性炎症性11管
暉害

D没瘍性大lll炎 、〇クローン病

5♂晋り耀堅 多1霧V雰望電器:撃
癌性大lll炎

・演瘍性大1り炎・クロニンnil家族内発症調査
2009年

,曹些じ森磐鶴坐範男島牽
型彎査

2YO年

戯rlt大腸炎診断指針 :2∞9年
クローン病診断指針 :2009年   ‐

泄瘍性大1路炎ガイ ドライン作成

糧 難 機 種 富 i激 湊 帽富 :::|:重
クローン癌ガイ ドライン改訂

(日 本消化器病学会 と連携して作成):2010年

完全ヒ ト型hTNFalpha抗 体製剤 (潰瘍性大腸炎・
クローン病 )

D― rtt医師・患者への啓蒙・教育を充実さ
せることにより疾患概念の露餞を図り、患
r00Lの向上を目指す    .
D多施設共同研究による、本邦独自の鬱
析・治療概念の作成を目指す |
Э早期診断・治療により医療費抑制を目指
ナ                、 1

贈治性の肝・胆道
喫思

0原発性胆汁性肝横変、自己免疫性肝炎、O難治性の肝
炎のうち劇症肝炎、肝内結石症、肝内胆管障害

・全国実態調査 (原発性胆汁性肝硬わ  :

。有霧者のコホー Ⅶ 査 俯 内結石励 |:

1007年

1雀昇麦嬌甲発話摩
発性胆

す
性肝硬変自

弓脅
・全国実態調査 (劇症肝炎・遅発性肝不
り :2009年
・全国実態調査 (劇症肝炎の成因以外の急性
千不ω  :2009年・

・原発性胆汁性肝硬変ガイ ドライ ン :2010年
・免疫抑制・化学療法により発症するB型肝炎対策ガ
イドライン :2o09年
・肝移植適応ガイドライン (rl症肝炎の正確な予後予
旧のため改訂):20118年
,自 己免疫性肝炎診lrr指 針 :1996年
・肝内結石症の診nfr・ 治療ガイドライン:1999年

l■4換えヒト肝細胞増殖因子(recOabinant h― n

ど巽燿i琴:』電器),""rふ
世)倒釧炎・

写脈血行異常症
兄纏蓬、鵠 藤蕎晨轟≧窪

くMa→ 症候群、特発性門麻涯 出床個人調査票に基づく疫学調査 (Budd―

hiari症候群患者):2001～2007年
:ヨ脈血行異常症の診断 と治療ガイ ドライン :2007年

准治性膵疾患 ○重症急性膵炎、膵轟胞線維症、慢性膵炎

・全国疫学調査 (急性膵炎、慢性膵炎 (自 己

蔭額嵐量r:1機辟曇

・急性膵炎診rr基準 :1999年 、2008年
・急性膵炎重症度判定基準 :1998年 、2008年
・急性膵炎診療ガイ ドライン :2009年
・慢性膵炎臨床診断基準 :2009年

1藤婚施労樹a窪縁繁諄繁黎

`ガ

ライス島撃。
9年

・慢性1華炎の禁酒 :生活指導指針 :2010年
・自己免疫性膵炎診脚i基準 :2006年
。自己免疲性膵炎のアジア・コンセンサス基準 :2008
単       |
:議羅螺雛斃4'ζ篠

:"°9T



大分類 小分類 募患名 (0は 特定疾患治療研究事業の対象) 実態調査 (疫学調査 ) 診断・ 治療ガイ ドライン等 新 しい治凍薬候補 その他

皮膚・

結合組織
希少難治性皮膚疾
ぼ

Э表皮水疱症 (接合部型及び栄養障害型)、 O農胞性乾
癬、○天疱唐、先天性魚鱗癬様紅皮症

・臨床個人調査票に基づ く疫学調査 12004～
Ю07年
:症例 ンジス トリによるコホー ト研究 :2010
手～  '

診断基準 (天疱磨、膿疱性乾癬):2010年
診断基準 (表皮水疱症、魚鱗癬様紅皮症):2007年

・CD20抗体療法 (天疱唐)

・遺伝子導入堵姜表皮シー ト移植、遺伝子治療、
造血系幹細胞移植、骨髄幹細胞移植 (表皮水疱
症)

，病
飾
鯖

韓
瞑
酬

究
力
よ

綺格
婦

め
明
患

と
解
疾

ま

の
象

を
ど

対

患
な
た

疾

療

し

似
治

適

類

，
は

の
態

に

始
澪

“

目

す

敗と思われる。        '
雑治性疾●克撃事業に共通したテーマで

研究を横断的に進める場合には,現行の研
究班の枠を超えて統括,指導する窓口あれ
ば望ま しい。

♂多質'ト メ銀盤織ξ留鶴伯
人票の様式や改定の手続き, 3)厚労省診
断基準や診療ガイ ドラインの取 りまとめや
その発行事業, 4)臨床治験を進める場合
の手続き, 5)生体試料 リポジ トリなど,

さらに効率よく作業を進めるための組織整
備が必要と思われる。

螢皮症 D強皮症、好酸球性筋膜炎、硬化性姜縮性薔癬 畠床調査個人票に基づく疫学調査 :2008年
強皮症における診断基準・重症度分類 ,治療指針 :

2007年 (2010年 改訂予定)

イマチ■プ、 リツキサン、ミプリピン、ラノ`マイ
シンなど

尾合性結合組織病 Э混合性結合組織病

・全国疫学問査 :1993年
・混合性結合組織病に合併する肺高血圧症実
瞭構査 :2006年
・疫学班と合同の疫学調査 :2009～ 2010年

,混合性結合組織病の治療ガイ ドライン :2004年
(2010年 改訂予定)

.混合性結合組織に合併する肺高血FF症の診断基準 :

992年 (2010年 改訂予定)

神経皮膚症候群
Э神経線維IItt I型 (レ ックリング・ハウゼン病)、 O

嵩警督皆奨[語農留(痒彎側ヒ症げリングル
・定点調査 (神経線維腫症、結節性硬化
D :2009年
・アンケー ト調査 (色素性乾皮症):2010年

・神経線維皿症 I型、神経線維腫症 (■ 型)、 結節性
更化症の治療指針 :2002年
・神経線雛距[症 1型 (レ ックリングハウゼン病)の
診断基llLぉ ょび治療ガイ ドライン (日 本皮膚科学会と
ら同),2008年
・結節性硬化症の診断基準および治療ガイ ドライン

(日 本皮膚科学会と合同):2008年

感ぎ醸経離齢攀難導鰈
季會覇[惜i進シ労言う1量爆発繕iti
できており、臨床家と

―
究者が一緒に

IL論することにより、原因究明、治療方法
開発にむすびつきやすいのではないか。

重症多形滲出性紅
鉦

Э重症多形滲出性紅斑 (急性期 )

に膚科専門医施設でのアンケー ト調査 (発症
r齢 性差、原因薬剤、基盤の感染症、合併症
り租類と頻度、死亡率、治療との関係な
ど):2005-2007年

診断基準 :2005年
重症度分類 :2009年

治療ガイ ドライン :2009年
大量γグロプリン療法、抗mF― o抗体療法

難治性疾 患研究をさらに進 めるにあた
り、′以下のことが望まれる。
1)検体収薬などで患者から協力を得るた
めの広報活動の普及
2)対象疾患患者の長期経過観察を可能に
するシステム形成 (患者自身が保有する共
通カー ドの作成配布や登録システムlJl定)

3)新 しい治療の臨床応用を容易にする支
援組織の段立
4)医薬品被害救済制度などとの横断的な
組織的連携など  、

節・関
系

骨
脊柱靱帯骨化症 2籍警認震葛準行|ヒ2「健暮柱写施経康羅翼疹最鰹賛言

OP)

・疫学調査 (和歌山県の山村および漁村にお
すo中高年 (1690名 )を対象にレン トグン撮
影、生活習慣に関する間診鯛査、運動機能訓
笙、骨密度測定、整形外科医による診察):
Ю06～ 2008年
・アンケー ト調査 (FOP):2009年

・診療ガイ ドライン (後縦靭帯骨化症);2005年
(2011年 改訂予定)

・忠者のための頚椎後縦靭帯骨化症ガイ ドプック
Ю07年

各々の研究グループの得意とする研究手
去などの公開 (ウ ェプサイ トなど)に よる
tL分 野との連携促進が必要。
研究費の使用範囲の弾力化が必要.

特発性大脳骨頭壊
死症

Э特長性大腿骨頭壕死症、特発性ステロイ ド性骨壊死症

だ態調査 (疫学調査 )

・全国疫学調査 (過去5回 実施、直近2004)
・臨床調査個人票に基づいた疫学調査 (2009
-継続中)

・定点モニタリング (新患および手術症例 )

997年～継続中
・多施設共同症例・対照研究 (過去3回実施 )

個 目実施中

・診断基準 :1999年
・治療ガイ ドライン :2004年
(特発性大腿骨頭壊死症に対する関節温存術を世界で

初めて開発 し普及)

抗血小板薬、スタチン、抗酸化剤 (ステロイ ド性
大腿骨頭壊死症 :骨暴死発生の予防薬 として)

特発性大腿骨頭族死症に関 しては、内科
的疾患 (SLE,喘 息,血液疾患など)と 関連
して発生している場合が半数以上を占めて
いるため、それ らの研究班との横断的有機
的な研究体制が組めれば、臨床現場への応
1用 や全国的な研究体制がより確立しやす く
|な る。         |
| さらに、海外における研究者も研究班に
1所属させることができれば、有益な国際協
1カ体制がより組みやす くなると考える。

腎・
泌尿器系

菫行性腎障害
蜂 F蓼ぉ絶嚢惜縛

性ホ球体腎炎、難治性ネフローゼ症 レジス トリーを用いた疫学研究の実施 (2009
午度末合計6,4110例 ):2009年

・ANCA関 連 lll管 炎の治療指針 :2001年   .
・急速進行性糸球体腎炎 (RPCN)の治療指針 :2002年

・ IgA腎 症診療指針 (第 2版):2∞ 2年
・難治性ネフローゼ症候群 (成人例)の 診療指針 :2002

F
・常染色体優性多発性曇胞腎仏DPЮ )診療指針 :2003
F
・●O ANCA関連血管炎に対する標準的治療プロ トコー
シ:2004年
(診療指針の改釘作業を検討中)

トアセチルシステイン (顕微鏡的多発血管炎)

Эスモン
スモン検診 :毎年
(持続的な検診活動、 30年以 上にわたる縦

新的なデー タベースを作成 )

ヤノホルムの服用による神経障害 :1972年

留意事項

らす馨籠r饗磁書里1農撃鷺塞)帯骸鮮琴量暴り7です李
IJttF鱗

奄嶽霧曇霙後8可輌
ならびに研究の方向性に関する研究」アンケー ト調査、国立保健医療科学院によるアンケ∵ 卜調査ヽ研究成果報告書等から集計した。

ハて集計 した。また、自由記載欄に記載のあった意見についても集計した。                  i



難治性疾患克服研究事業のあソ方について:(論点メモ)

平成23年度以降において難治性疾患克服研究事業を実施するにあたり、こ

れまでの研究事業の成果等を踏まえて。今後の研究のあり方にっいて検詩する

必要があるのではないか。、

1 これまでの当研究事業が果たして来た役割口研究成果Iこ ついて

2 今後の当研究事業のあり方について          | .

3 あり方を踏まえて、′今後重点的に推進すべき課題について   |
日 原因究明           :■
・ 実1態把握

・ 新薬開発等を含む臨床現場への応用

日 社会的基雌整備 (地域医療、99L向上、疫学研究、生体試料収集)

・ :そ
の他                  :

41 当研究事業を効率的 目効果的に推進していくための方法につぃて

5 研究評価のあり方について      |      :  .:

6 その他



「今後の難病対策のあり方に関する研究」
における検討課題    ‐

難病対策の基盤となる研究開発環境を整備

するための方法論の開発| |―   ‐

難病対策及び難病に関する研究開発のあり

方の検討 |  ■

Dわが国及び諸外国における難病対策の動向

や成果の分析 ‐

⇒ 今後の難病対策を推進する上で行政が抱
える様々な課題に対する政策的提言を行う

… 1-



研究開発環境を整備するための方法論の

開発  :■

`①
難病患者の発生率の推計方法及び |

疫学的特徴の把握方法の開発

・②診断困難症例の情報収集・集約・
'分析r提供システムの開発

`③
難病患者の実態把握の手法の開発 、

‐19・ 既存もしくは新規調査による経済的指標の構造
分析、1財政 :経済支援のあり方の検討等

「 : 、 :   1鞣

病対策及び難病に関1する研究開発

④臨床調査個人票の有効活用及び臨床

デ下タベ~スの構築′
~  :

O=データ入力負担軽減、デ■タベースの臨床研究

:応用化  ‐               「

・⑤難病に関する技術評価の手法の開発
19中 国際共同研究の推進方策等 |

31⑥災害時における難病患者の支援体制
~の

構築
.

6-希少医薬品の供給確保、病院・施設の事全|の申厖杉



臨 個人票の有 活用及び

【現 1犬】

1 疾病登録における作業負担     ‐    1
難病のうち、希少1性のため個々の研究者による症例研究では十分なデT夕を揃え

るのが困難な疾患については、特定疾患治療研究事業の対象疾患と指定することで、

全国規模で症例を収集することで病態の解明が期待されているし

平成 11年度より臨床調査個人票の電子イヒが実施され、難病III究の用途I=利用でき

ることとされたが、保健所等における入力負担が大きくt迅速かつ正確なデニタ収集

の実現に課題を残している9             ‐          :
2 調査研究事業 との乖離                 ―

臨床調査個人票は、特定疾患治療研究事業による公費負担の認定にむけた行政手
続きと難病の原因究明にむけた臨床研究のための情報収集手段という

´
2つの目的を有

している
「

しかし、その内容は行政手続きに重点をおぃて策定されているため、臨床
情報として曖昧さや不確定要素を含んでいる。このため、臨床研究への活用を視野に

入れた調査票の項目の見直しが求められている。さらにt難病は確定診断が難しく、i

かつ医学の進歩に伴い疾患概念そのものが変遷することも予想されることからヽ疾患

概念の変遷に合わせたデータモデルの変更ができるようにする必要がある。

5′
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嵩 個人票の有効活用及びロロ

■タベ■スの構築
【目 的】
o本研究は、患者や医師の記入負担を軽減するとともに、都道府県の事務作業負担を

軽減し、数十年以上の期 FB5にわたって患者の予後を追跡 し、難病の病態解明と治療

法の確立を推進するための医療情報基盤を構築する。

, 電子健康記録の標準規格 (ISO/CEN13606)に 基づいて臨床調査個人票めモデリン

グを行い、個票データを収集・蓄積するシステムを開発する。なお、システムの構

築に際しては、数年単位で進歩 =変化する医療情報基盤上に数十年以上の期間にわ
｀

たつてデータモデルの変更を受容しつつ、互l■
l性と可用性を担保することを目指す。

【概 要】

本研究では、京都大学医学部附属病院及び愛媛大学医学部附属病院の協力の下、

平成21年度に「特定疾患の評価に関する研究班」において検討された6疾患 (パ
・Tキンソン病、全身性ェリテマトーデスt漬瘍性大腸炎、クロ=ン病、原発性胆汁

性肝硬変、多発性硬化症)を対象として(以下の 4項目を中心に開発を進める。

① 電子カルテより疾病情報を抽出し、1疾病登録センタ=に送る手法の開発

② 疾病情報の管理を行う疾病登録センターの構築

③ 難病申請に必要な疾病情報を保健所で取得する手法の開発

④ 研究、行政等の使途に,じた情誓取得の最適化に関する検討
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難治性疾患患者の生活実態に関する調査

_    1   1調 査票 (案)

(調査協力のお願い)

本調査に関する問い合わせ先

〒351‐ 0197埼玉県 和光市 南 2,3=6

国立保健医療科学院 ‐経営科学部

TEL~:048-458-6137

FAX」 048-468-7985

この調査は難治性奉患の方々にギ記入をぉ願いしておりますが、ご本人で記載が困難な

場合には代筆で結構です。     1    1            :
なお本調査の質問は大きく分けて 【世帯の全体状況にかんする質問】t【療養及び公的支

援等の受給状況等にかんする質問】ヾ 【世帯収入 。支出の状況にかんする質問】、【就労状況

にかんする質問】となつています。        1         、  ′

この調査は、日本難病・疾病団体協議会めご支援・ご協力のもと、治療が困難であり1

生活面へ長期にわたり支障を生じる難治性疾患の方々の生活実態を正確に把握:し 、今後

の難治性疾患に関する施策 二政策を考えていくうえでの基礎資料を得ることを目的とし

:て、厚生努働科学研究 (難治性撲急克服耕先事業)「今後お難病寿策ああり方に関する研
‐

究 (研究代表者 :林謙治 国1立保健医療科学院 院長)Jの二環として実施されるもので

す。      1      1
お答えいただいた内容については、本調査研究の目的にのみ使用されt他の目的で利

用されることはありません。また調査票|ま無記名であり、調査票の回収 保ヽ管にも十分

配慮するため、完1全 に匿名性が確保されます。また回1答は統計処理されるため回答内容

iこ よらて回答者個人■L帯を特定することもありません。

1途中、、どうしても答えたく,ないことは無理にお答えいただかな くてもかまいません。

しかしながら、現在、難治性疾患の方々の生活実態を正確に理解、把握するための調査

資料はきわめて少なく、本調査はそれを明らかにする有用な基礎資料となりますので、

できるだけ正確な記入へのご協力をお願い致します。            |・
なおこの調査にご協力いただけなかつたことで、不利益が生じることはまったくござ

いません。なにとぞ、本調査の意義、重要性をご理解いただき、ご協力くださいますよ

うお願い致します。        i



Iヽ 【世帯の状況にかんする質問】

1 世帯の全体的状況にういてお答えください。

世帯 とは、ふだん居住と生計を共にしている人々 (世帯員)の集まりをいいます。

笹帯員にはく旅行などで一時的 (3ヶ 月以内)に 自宅を離れている人や船員など

就業場所を移動する人も含みます。     `
また、入院などをしている人も含みますが、住民登録を施設に移 している人は除

きます。      `                      .

○家族構成、生計の状況等について以下の表でお答えください
`

琳 人わ 属性 錨
螢 十中′い者
(該当者にO)

ゴる 介助者
(該当者にOl

毎月の収入の有無
(該当者 こ○)

例 ) 錦 65 O

轟 人(男 女

2)

3)

4)

5)

6)

7)

8)

9)

10)



2 あなたのお住まいは、次のうちいずれですか。また建て方にっいてもお答え下さい

(いずれかに○をおつけください)。
|

<住居の種類>
① あなた自身の持家

② 家族の持家

③ 民間賃貸住宅

④社宅、公務員住宅等の貸与住宅

<建て方 >     :
① 二戸建て   |

⑤公団、公社、市営等の公営住宅

⑥借間

⑦ その他 (      )

②共同住宅 (マ ンション、アパート等)

3 お住まいの住居の室数について、
'居

住用の部屋数 (玄関や風呂等は含めないでください)を

記入 してください。また、床面積は|、 玄関や廊下等も含めた住宅全体のおおよその面積 (坪犯

_■ |を記入してください:

【部屋数】:    室       :【床面積】   坪



I.【療養及び公的支援等の受給状況等にか々する質問】

′  1 疾患ならびに治療状況についてお聞かせください。    1

① 希少難治性疾患名をお答えぐださい。

(                          )
メ     ② それ以外の疾患があればその名前をお答えください (複数記載可)

(                1    1    )

1  2.①の病気を発症した時期をお答えください。

大正 。 昭和  : 平成 年     月 頃   (満  1 歳 )

3 ①の診断の付いた時期をお答えください。

大正 t 昭和 ・ 平成 年      
｀

月  頃

4 現在の受診状況にういてお答えください。

(最近 6ヶ 月の状況について以下のいずれかに○をつけてください)    ,

① 主に入院 (  日間/年)         :
② 入院と通院半々 (入院 :  日間/年、外来 :  回/月 )

③ 主に通院 ( 回/月 )  ・ 1     1

, ④ 往診あり ( 回/月 )

⑤ 入通院なし

,   ⑥ その他  (      )

5 1回当たりの通院方法、通院時間 (片道)、 交通費 (片道)についてお答えください:

(以下のいずれかに○をつけてtご記入ください)

① 徒歩   分   .:
② 自転車   分                  〔

l  ③ 自家用車   分  ‐

④ バス_三   分    円

⑤ 尾 生 三 二 塁 ≧ 二 _」 }  :′
⑥そ幽 堕 工 二 __) 分   円

4′



o 本に挙げる公費集担医療制度を受けてぃますか。「現在」及び「過去」に受けている (た)i
ものすべてにOをおらけくださぃ。   ・                  1
① 特定疾患治療研究事業       ( 環在 ・ 過去 )
② ガヽ児慢性特定疾患治療研究事業   ( 現在 ・ 過去 )

l③ 障害者自立支援法による医療費助歳 ′( 現在 ・ 過去 )  =   、 、  |
④ 生活保護法による医療扶助     ( 現在 一 通去 )
⑤ 原子爆弾被爆者に対する援護に関する法律による医療費助成

.

( 現在 ` 過去 )

◎ 先天性血練凝固因子障害等治療研究費 ( 現在 ・ 過去 )
⑦ その他 (  ′|       ) ( 現在 ・ 1過去 )       :

7 畔害者手帳の取得状況についてぉ答えください。該当するものに○をつけ、記入をお巌いし
ます。                  l      i             ‐

① 身体障害者手帳 (1級)               
‐
 |     | 

｀

l ② 精神障害者堡健福祉手帳1(  級)      .、
③ 療育手帳 (住んでいるところによって愛護手帳ヾみどりの手帳(愛あ手帳とも言います)'

一「 ‐(A(重度). ■ BI(その他あ場合))■_______ ― ‐―――――― ― ―一 ―
④取得していない

8 次の障害に起因する手当を取得していますヵ、該当するものに○をうけてくだきぃ:

① 特lll障害者手当      r       .                 1
② 障害児福祉手当

③ 福祉手当 (経過措置分)                    .   :  ′

④ 特別児童扶養手当                : :
l  ⑤ その他の障害に起因する手当:て具体的に:     | 、′ .      1  )

⑥ 障害に起因する手当は受給していない

9 あなたは公的年金を受けてしヽますか。該当する、のに○をつけてくださぃ。       |
(「②厚生年金、共済年金」を受給している人は「①自暴準金」:に Oをする必要はありま讐ん)

① 国民年金

② 厚生年金、共済年金  .  :
③ その他の障害に起因する年金 (恩給、労災保険による年金等)

④ 障害に起因する年金は受給していないが、老齢年金、遺族年金 (恵給卒を含む)を受給
している                      `                 '

⑤ 特別障害給付金を受給している        、  |        .

◎ 障害に起因する年金も、老齢年金、遺晨年金(特月1障害給付金等も隻給しそいない

5   '



lo ・あなたは生活保護を受けていますか。受|す
ている場合、その種別と期間をお答えくださぃ。

① 受けている (現在申請中を含む)  ② 受けていない

(ぃずれかに○をつけてください)                       |

|◎ ①に該当する場合には、以下のご質Fplに お答え下さい。          |

。凛護 を受けている場合(受けたものの種別に○をつけてください。

種別 ( 生活 ・ 教育 : ・ 1住宅 , 医療 ・ 介護 。 出産 。 生業 ・ 葬祭 )

・生活保護の受給期間をお答えください。:      、        1
受給期間    年  ケ月

6



Ⅲ . 【世帯収入・支出の状況にかんする質問】

あなたの世帯全体の収入状況についてお答えください。

世帯収入  合計  (     万円/年 )

:◎
以下、

‐
合計の内訳をお答えください。

① 就労による収入 (    万円/年)

.② 公的手当。年金等 (二 :   万円/年 )

2 あなたの世帯の支出状況についてお答えください。
′

・
(「 医療費」と「保険料」については各々の内訳をお答えください)

③ 仕送り

④ その他

① 食料費

_② ‐居住費 _
③ 光熱水道費

④ 医療費
1 ・公的医療費

⑤ 交通費

⑥ 保険料
Ⅲ公的保険料
‐民間保険料

(    万円/年)

(    万円/年)

( :i  万円/年)

_.( _  二万円/年)

(    万円/年 )

(     万円/年).
‐それ以外の医療に関連する費用 (二_   万円/年 )

(     万円/年 )

(

(     万円/年).1



Ⅳ 【就労状況にかんする質問】
・ 、       、            、

1 平成 22年 6月 1日 現在、収入になる仕事をしていますか。収入を伴う仕事を少しでもし

た方は「仕事あり」、まったく仕事しなかつた方は「仕事なし」の中からお答えください (○

をおつけください)6  1  1 .                   |
無給で自家営業の手伝ぃをした場合や、青写や介護のため、一時的に仕事を休んでいる場合

も「仕事あり」とします。PTA役員やボランテイアなど無報酬活動は「仕事なし」とします。

<仕事あり>      |
② 主に仕事をしている

③ 主に家事で仕事あり

④ 主に通学で仕事あり

⑤ その他 (     )

―

⑤ ⑥ヽtQとお答えになった方は以下の補間にお答えください。

①
～

④とお答えになった方は 2におすすみください。

補間 1-1
これまでの就業経験についてお答えください (以下のいずれかに〇をつけてください)。

① 在職中に発症し離職

② 在職中に発症し休職後に呻場復帰したが離職

幼少期等、最初の就職以前に発症しており、就職したが離職

:就業経験なし        :
その他 (      )´

補間 1-2
就職希翠の有無についてお答えください:

収入をともなう仕事を

① したいと思つている    ② したいと思つていなぃ        |
(いずれかにOをつけてください)     |

2 これまでの就業経験についてお答えください。                 ｀

(以下あいずれかにOをつけてください:)

① 在職中に発症し離職したが、塚在は別の会社に就職 (=度職場復帰したも,の の、継続

困難で離職し、別の会社に就職した場合も含む)       ―

② 在職中に発症 したが、現在も当ン事業所で就労 (休職なし).

<仕事なし>

⑥ 通学のみ:

⑦ 家事(専業)

③ その他 (     )



:③ 在職中に発症し休職してぃたが、発症時に所属していた会社に職場復帰。現在も当該

事業所で就労        く

、 ④ 幼少期等、最初の就職以前に発症したが就業            |
⑤ その他 (            )

3 これまでの転職経験の有無についてお答えくだoい (V｀ずれかにoをつけてください)。

辱職経験   有 ( :  向)｀ 。 毎

4 -週間の就業日数等についてお答えください。 :

ここlヶ 月の間の平均で 1週間に実際に仕事をした日数と時間の合計をお答えください。
なお、複数の仕事をした場合は、す べての合計をお答えください。   1

就業日数 :1週間の仕事をした日数

就業時間 :1週間の残業も含めた総時間数     時間

o 現在の主な仕事について、その仕事にうい準時期をお答えください。
三_三 __大正 _i__昭和_J__平成_=三 _二 二_年 _____月二__=___

6 主な仕事の内容(職業分類)についてお答えください。該当するものに○をつけてください。
⑥ 管理的職業従事者

⑦ 専門的 ,技術的職業従事者

③ 事務従事者

⑨ 販売従事者    .
⑩ サービス職業従事者

⑪ 保安職業従事者

② 自営業主(雇人なし)

、③ 家族従業者 (自 家営業手伝い).

④ 会社・団体等役員

⑤ 内職

⑫ 農林漁業作業者

⑬ 生産工程作業者     =
⑭ 輸送 1定置・建設機械 :運転従事者

⑮ 建設 Li採掘作業者         i
⑬ 労務作業者

OI分類不能の職業

7 勤ゆか自営の別にういてお答えください (いずれかにOをつけてください): |

①_自 営業主に人あり)    .     .⑥ その他 (         )
⑦ 二般常用雇用者 (契約期FH5 1年以上

又は雇用期間の定めのない者)

③ l月 以上1年未満の契約の雇用者

:    '    ⑨ 日々又は 1月 未満の契約の雇用者

⑦、③、③ とお答えになった方は以下の補間にお答えくだきしヽ。   、

①～⑥とお答えになった方は、以上で質問は終了です。
「

→



補間クー1 お勤め先での呼称は以下のうちどれになりますか

(いずれかに○をつけてください)。

l①  正規職員。従業員

②  パート   :    |
③  アノンバイト

④  労働者派遣事業所の派遣社員

⑤ : 契約社員 ,p/R話

⑥  その他 (       |  )    i    l  l

希簡7二 2 勤務先において配慮を乗けている事項についてお聞かせください。

(該当するものすべてに○印をしてください。)

①l 配置転換等人事管理面にういての配慮

②  力仕事を回避する等職務内容の配慮

③ :短時間勤務等勤務時間の配慮

④  休暇を取得しやすくする等休養への配慮

iO 通院・服薬管理等医療上の配慮

⑥ 業務遂行を援助する者の配慮  ‐            .
⑦ 職場内における健康管理等の相談支援体制の配慮、

③ 配置転換等に伴う訓練・研修等の配慮

⑨  その他  (‐:         ヽク     ヽ γ′ :中     `                     ′                     _____― ――¨―――――――――¨―――-1

質問は以上です
`ご

協力、ありがとうございました:

この調査をもとに、今後、難治性疾患患者とその生活を支えるご家族の生活実態をより正確かつ詳

細にIE塀し、よリロ切な支援のあり方を議論する有用な資料となることを目的としてt調査員による訪

問面談式の調査を実施することを計画していますl l      、         ―

この調査にういてのご協力あ奇否にういて、以下のご記入(いずれ力ヽこ0)をお願い致します。

私は、訪問調査への協力を(承諾 口辞退 )致します。

(いずれかにOをおつけ下さい)

10



資料4

1.難治性疾患対策について

難病対策の背景

昭和33年 ス:モン

当時は原因が不明
・      1‐    ‐

治療法未確立 ′

疾患に対する社会的不安 ‐  1    1 1
1スモンの方々の救済        .|

昭和46年 スモン調査研究協議会がスモン入院患者
に対して月額1万円(当時)を治療研究費より菜出

昭和47年 スモン調査研究協議会の総括的見解
～「キノホルム剤の月日用による神経障害」‐

… 1-

□
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スモンの研究体制が他の難病に関する研究に対し
ても成功を収めることが可能ではないか:  |

昭和45年 「原因不明でかつ社会的にその対策を

必要とする特定疾患についてはt全額公費負担と
すべきである」(社‐会保険審議会答申)

,昭和47年 国会において難病に関する集中
―
審議

・ 昭和47年 厚生省「難病対策要綱」

総合的な難病対策の指針     ■

難病対策要綱 (昭和47年厚生省)

<疾病の範囲>         ■

o取り上げるべき疾病の範囲について整理

(1)原因不明、治療方法未確立であり、かつャ後遺症を

残すおそれが少なくない疾病

(2)経過が慢性|三ゎたり、単に経済的な問撃のみなら

ず介護等に著しく人手を要するために家庭の負担
が重く、また、精神的にも負担の大きい疾病

<対策の進め方>   「

1)調査研究の推進
2)医療施設の整備
3)医療費の自己負担の解消

'□

昭和47年 Oスモン、Oベーチェット病、O童症筋無力症、O全身性エリテマトーデスtサルコイドーシス、再生

不良性貧血:多発性硬化症こ難治性ET炎 からスタート (○は医療費助成の対象)



特定疾患治療研究事業の概要

(いわゆる難病の医療費助成).

1.目   的       `              |     `i
原因が不明であつて、治療方法が確立していない、いわゆる難病のうちt′治療が極めて困難であり、かつ、

医療費も高額である疾患について医療の確立、普及を図るとともに1患者の医療費の負担軽減を図る。  ・

21実施主体 都道府県                              |

3.事業の内容                                       .
対象疾患の治療費について、社会保険各法の規定に基づく自己負担の全部又は一部に相当する額の1/2

を毎年度の予算の範囲内で都道府県に対して補助            、     .   ´

. 4.患
者自己負担         .    .    .
所得と治療状況に応じた段階的な一部自己負担あり:       ́     .
上限額 入 院 0ハ 23,100円 /月 外来等 0～ 11,550円/月  r  _      ‐

.※ 対象者が生計中心者である場合は上記金額のlr2

5:対象疾患    `       :
難治性疾患克服研究事業のうち臨床調査研究分野の対象疾患(130疾患)の中から、学識者から成る特定

疾患対策懇談会の意見を聞いて選定しておりt現在、56疾患が対象となうている。    .

<参考>臨床調査研究分野の対象疾患
_次 の4要素(①～④)から選定し、現在、130疾患が対象となづている。      .
: ①希少性:患者数が有病率からみて概ね5万人未満の患者とする。̀          ‐

②原因不明:原因1又は発症機序(メカニズム)が未解明の疾患とする。  ` . 1
③効果的な治療方法未確立          |                     .
④生活面への長期にゎたる支障(長期療養を必要とする)     :       :

階 層 区 分
対象者別の一部自己負担の月額限度額

入院 外来等
生計中心者力ぐ患著
本人の場合

A 生計中心者の市町村民税が非課税の場合 0 0

B 生計中心者の前年の所得税が非課税の場合 2.250

対象患者が生計
中o者であると
きは1左欄によ
り算出した額の
1/2に該当す
る額をもって自
己負担限度額と
する。

C 生計中心者の前年の所得税課税年額が5,∞0円以下の場合 6.900

D
生計中心者め前年の所得税課税年額が5,∞ 1円以上1=ooo
円以下の場合

8.500

E
生計中心者の前年の所得税課税年額が15,∞ 1円以上40.000
円以下の場合                 . 11.000 5,5∞

F
生計中心者の前年の所得税課税年額が40,001円 以上70,000

円以下の場合
18.700 9,350

G 生計中心者の前年の所得税課税年額が70,001円 以上の場合 23.100ヽ 11.550

自 己 負 担 限 度 額 表
'

備考 :1.「市町村民税が非課税の場合」とは、当該年度 (7月 1日から翌年の 6月 30日 をいう。)に おいて市町村民
税が課税されていない (地方税法第323条により免除されている場合を含む。)場合をいう。

2.10円 未満の端数が生じた場合は、切り捨てるものとする。

3.災害等により、前年度と当該年度との所得に著しい変動があった場合1■は、その状況等を勘案して実情 :ヒ 節
した弾力性のある取扱いをして差し支えない.

4.同一生計内に 2人以上の対象患者がし`る場合の 2人日以降の者については、上記の表に定める額の1/10
に該当する額をもって自己負担限度額とする。

.‐ 3-



希少な難治性の疾患
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希少な難治性の疾患の数と研究事業について

※1希少難病の定義は各国異なるため幅がある数値となっている。

※2難治性疾患克服研究事業の■つの分野.   :
※3それぞれの事業には、「希少」の基準を超える患者数5万人以上の疾病も含まれている。

特定疾患治療研究事業

の対象疾患
・ライソゾーム病
・特発性間質性肺炎
・表皮水疱症     ′
・筋萎縮性側索硬化症 (ALS)など

臨床調査研究分野 (※a
の対象疾患
130疾患

・骨髄線維症
:

・側頭動脈炎
・フィッシャー症候群
・色素性社皮症 など

研究奨励分野く※2)

の対象疾患

177疾患 (H21)
214疾患 (H22)

対象疾患への追加に からの要望一覧
疾患名

,Hio● el― Lirldauf電 おhHわ Oel「uha`u病患者の会 (通祢:ほつとChah)

螢直性脊椎炎 日本強直性書椎炎友の会

tSD(反射性交感神経性ジストロフィー) DRPS患 者の会、か|ザちゃの会

4AM 螢国HAM患者友の会(アトムの会)

FOP(進 行性肯イじ性緑涯異形厩柾、運行旺化

昌筋炎 )

―FOP～光～患者会

豪維筋痛定 dPO法 人線維筋痛症友の会

旦道閉鎖症 障道閉鎖症の子どもを守る会

型糖尿病 2ζ轟規風
インター

1ッ
ト患

1含
iddⅢ21、 近嘗7ぼ

み
?す り

ヽ
早期発

「

イン
|リィ

依

「

型糖

「

病
骨

7ルフアン症候群 イルフアンサポーターズ協議会

度膜偽粘液腫 巨膜偽粘液腫患者支援の会

ノラダー・ウイリー症候群 日本プラダー・ウイリー症候群協会

(P(色素性乾皮症 ) 全国色素性乾皮症 (XP)連絡会

ニーラス|ダンロス症候群 ⅡDサポーターズ協議会(l日マルファンサポーターズ協議会)

К疱型先天性魚断辮薇就反柾 瓢鱗癬の会
「F7K疱型先天性魚鱗癬様紅皮症 曇撻 庭 の 会

ンツクハウス症候群 ンックハウス連絡会

昆合型血管奇形 昆合型血管奇形の難病指定を求める会、混合■l血管奇形の難病指定を求める議員連盟

フェニルケトン尿症 フェニルケトン尿症親の会・医療費助成委員会

ンヤルコー・マリ‐・トウース病 ンャルコ■・マリー・トウース病友の会(準備会)

次骨無形成症 つくしの会

凹脊髄液減少症 寺定非営利活動法人サン・クラブ

菫位型ミオバチー 菫位型ミオパチー患者会

曼性疲労症候群(CFS) 曼性疲労症候群友の会

Jヽ児交互性片麻痺 ヨ本小児神経学会、日本てんかん学会

ラスムッセン症候群 ヨ本小児神経学会、日本てんかん学会

性活動性EЁウイルス感染症 豊性活動性EBウィルス感染症患者の親の会

「トピー性脊髄炎 7トピー性脊髄炎患者会

'ス

トニア PヾO法人ジストニア友の会

詢レフィリン症 主国ポルフィリン症代謝障害者患者会、民主党ポルフィリン症を考える会議員連盟

コヶィン症候群‐ 争標津町、日本コケイン症候群ネットワーク

赫 摩嚢胞線維症の治療環境を実現する会、膵曇胞線維症患者と家族の会 7
※ 名称等により個

-4-
人が特定される団体を除く。



難病対策に関する課題
1医療費助成 (特定疾患治療研究事業)における問題 ヽ

① 対象疾患 (医療費助成制度の「谷間」)     .
・難治性疾患

難治性疾患であって、特定疾患治猿研究事業の対象疾患(56疾患)とな

らないものは、高額療養費制度以外の医療費軽減の仕組みがない。  「

■方で、
1 討が必要。

こ小児慢性特定疾患(キャリニオ=バー問題)   :
小児慢性特定疾患治療研究事業の対象疾患〈例 :胆道開鎖症など)であっ

て特定疾患治療研究事業の対象とならないものについては、20才以降、医
療費助成を受けることができないぎ

② 安定的な財源の確保

受給者増卜医療費増が見込まれる中で本事業について十分な予算を確保
できない状態が続いており、安定的な財源を確保できる制度の構築が課題

`③ 医療費:助成事業の性格

.希少疾患の症例確保を効1率的に行うという研究事業でありながら、公費で

_が必要。この際、保険制度等との関連も検討する必要。J_三 |‐ _ :」 三8

21:その他の1医療費助成市1度に
ついて(参考)

-5-



小児慢性特定疾患治療研究事業

04ヽ児慢性疾患 のうち、小児がんなど特定の疾患については、その治療が長期間にわたり、医療

費の負担も高鐸1となることからその治療の確立と普及を図り、併せて患者家庭の医療費の負担軽

減にも資するため、 医療費の自己負担分を補助する制度 :

事業の概要・
○

　

○

○

○

○

対象年齢

補助根拠

実施主体

補助率

自己負担

18歳未満の児童 (ただし、 18歳到達時点において本事業の対象になつており、かつ、
18歳到達後も引き続き治療が必要と認められる場合には、20歳未満の者を含む。)

児童福祉法第 21条の 5、 第 53条の2
都道府県・指定都市 。中核市
1/2(負 担割合 :国 1/2、 都道府県 ご指定都市・中核市 1/2)
保護者の所得に応じて、治療に要した費用について下部自己負担がある。ただし、重症

i

患者に認定された場合は自己負担はなし。                    |

○

○

沿 革

昭和43年度から計上

昭和49年度 整理統合し4疾患を新たに加え、9疾患群
からなる現行制度を創設。

○ 平成 2年度 新たに神経・筋疾患を加えt10疾 患群と

○ 平成 17年度

する。
児童福祉法に基づく法律補助事業として実
施するとともに、慢性消化器疾患群を追加
し11疾患群とする。また、日常生活用具
給付事業などの福祉サービスも実施。

① 悪性新生物
② 慢性腎疾患
③ 慢性呼吸器疾患
④ 慢性心疾患
⑤ 内分泌疾患
⑥ 膠原病
⑦ 糖尿病
③ 先天性代謝異常
⑨ 血友病等血液・

⑩ 神経・筋疾患

|[_2揮 勢 :聾 総 _一

一 一 一 一

二

対象疾患 11、疾患群 (514疾 患)

106,368人  :

※H20年度給付人数

免疫疾患

小 児 慢 性 特 定 疾 患 治 療 研 究 事 業 に お け る 自 己 負 担 限 度 額 表

(備考)   .
1「市町村民税が非課税の場合Jと は、当該年度 (7月 1日 から翌年の6月 30日をいう。)に おいて市町村民税が課税されていない(地方税法第323条 により免除されている場合を含む。)場合をいう。

2この表の「所得税課税年額Jと は、所得税法 (昭和40年法律第33号 )、 租税特別措置法 (昭和32年法律第26号 )及び災害被害者に対する租税の減免.徴収猶予守に関する法律 (昭和22年法律第

175号 )の規定によつて計算された所得税の額をいう。ただし、所得税額を計算する場合には、次の規定は適用し工 もヽのとする。

:饉雷[馨覇劇魏IttrttI:zI蠍]脱革M.耀雷['XlI驚軍意脱盛
=“

「瓢署籍喬霧程F房型獣L議正する法律仔農10年法律第23つ附則鋼2桑

310円 未満の端数力t生した場合は、切り捨てるものとする。

4.災 薔等により、前年度と当該年度との所得に著しい変動があった場合には、その状況等を勘案して実情に即した弾力性のある取扱いをして差し支えない。

5.同 一生計内に2人以上の対象患者がいる場合は、その月の一部負担額の最も多額ほ児童以外の児童については、上記の表に定める額の1/10に該当する額をもって自己負担限度額とする。

6前 年分の所得税又は当該年度の市町村暴税の課税関係力
`判

明しない場合の取摯しヽ こついては、これが判明するまでの期間は、前々年分の所得税又は前年度の市町村民税によることとする。

階 層 区 分
自 己 負 担 限 度 額

入 院 外 来

生 活 保 護 法 の 被 保 護 世 帯 及 び 中 国 残 留 邦 人 等 の 円 滑 な 帰

国 の 促 進 及 び 永 住 帰 国 後 の 自 立 の 支 援 に 関 す る 法 律 に よ、

る 支 援 給 付 受 給 世 帯

0 0

生 計 中 心 者 の 市 町 村 民 税 が 非 課 税 の 場 合 0 0

生 計 中 心 者 の 前 年 の 所 得 税 が 非 課 税 の 場 合 2,200 ■,■ 00

生 計 中 心 者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 が 5,000円 以 下 の 場
△

3,40o 1,700

生 計 中 心 者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 が 5,00■ 円 以 上

1‐5,000F月 以 下 の 場 合
4,200 2,■ 00

生 計 中 心 者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 が 15,001円 以 上
40,6ooF]以 下 の 場 合   ,    ・ 5,50o 2,750

生 計 中 心 者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 が 40,001円 以 上
70,000F弓 以 下 の 場 合

9,300 4,650

生 計 中 心 者 の 前 年 の 所 得 税 課 税 年 額 が 70,00■ 円 以 上 の 場

合
■1,500 5,750

-6ニ



自立支援医療制度の概要

○ 根拠法

障害者自立支援法

○ 概要

障害者 (児 )が自立した日常生活又は社会生活を営むために必要な心身の障害を除去・軽減するための医療につい
て、医療費の自己負担額を軽減するための公費負担医療制度          ′      l

O対象煮                 _          1
・更生医療,:身体障害者福祉法第4条に規定する身体障害者で、その障害を除去・軽減する手術等の治療により確実

に効果が期待できるもの (18歳以上)                    、     |

・亨成辱療:景
詈握些馨審患テ声亀F辱楊遷喜拿臓雲:曇臓事憲撃島軍雰落雲た食∵継真|:塀葉県嘉暮馨喜:爾務

ら
,      (18歳 未満)

,  
精神

テ
貯医療 :曇

馨羅鞣飼仕肇事:奄栃f窄
す
,精

神疾患 (てん´んヽを含む。)を有する者で、通院による精神医

○ 対象となる障害と治療の例

> 更生医療・育成医療       i                l       .
肢体不自由…・関節拘縮‐人工関節置換術
視覚障害・1・ 白内障→水晶体摘出術

i    内臓障害■・心臓機能障害→ペースメーカー埋込手術
腎臓機能障害→腎移植、人工透析   :

、 > 精神通院医療 (精神疾患):精神科専門療法、訪問看護

○ 費用負担          |                       |
1割負担を原則とするが、一部を除き、医療保険単位の世帯ごと|の所得 (市町村民税の課税状況等)等に応じ、

月ごとの負担に上限額が設けられている。        `
また、重度かつ継続 (費用が高聾な治療を長期Falにわたり継続しなければならない者の場合)については、更

1こ 、月ごとの負担の上限額の軽減措置を実施。
※ 自立支援医療は保険優先のためt実際は、保険支払後の (一般の方であれば3割の)自己負担との差額分を

自・立支援医療制度において負担。                        、
□
一
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第 11回難病対策委員会 ,0成 22年 5月.10日)での議論の概要

※各発言者に内容を確認して取りまとめた:

一瀬委員から「特定疾患治療研究事業に関する要望及び提言」及び林謙治国

立保健医療科学院長から「今後の難病対策研究のあり方を考える」の発表後、

以下の議論があった。           i    l 
・  1  

‐

【伊藤委員】             ′          ・、

1 難病対策については国が中lbとなつて行うものであるが、憲者は当然地域
.の

中で生活しており、医療機関へのアクヤ不など地方自治体にも難療対策に

関する責任がある。難病対策の中で国と地方自治体が担うべき範囲について

も議論してはどうか。                          1

2 地方自治体間には難病対策に対する努力の格差があると感じており、それ

,は患者の治療や生活に直接影響を与えるものであるこそうしヽつた格差の解消 :

についても検討していただきたい。        .I       ,

31患者団体の意見として、難病対策については研究・体制整備に特化臥 医

療費のFo3題については、健康保険制度の中で検討すぐ孝で|ま
ないかとぃう専

とを以前から主張してし,ヽ る。 :    :
.今 後は、所得に対する負担をどうすべきかという医療費のFo3題と難病対策

として行うべ孝研究:`答
市」整備のFo31謹は切り離して議論をしないと検討が進

まないのではないかも   ■               |

【葛原委員】       .
1 医療や福祉にっしヽてはt都道府県間の財政格差にようてサービスの範囲が

異なることがないようt全国どこでも平等に一定水準のサービスが確保され

るような制度であるべきではないか。     1       :    、

2 臨床調査個人票からは、特定疾患として指定された疾患からしかデータが

収集できずtまたそのデータについても正確性に様なな課題がある。そのよ
: うな課題を踏まえつつ、難病指定のあり方や未分類疾患のデータを収集する

｀

ための仕組みのあり方について検討すべきではないか。  |



【広丼委員】      ヽ ′.

1 医療費については、一般的に日本ではヨーロッパより医療費の自己負担の
‐
割合が高 <なっており、難病だけに限らず医療費の負担のあり方の中で考え

てい<テーマではないか。

2 ヨーロッパでは特に福祉サ=ビスが手厚いので、医療と福祉がどうタイア

ップしているかについても国際比較の中に加えると、より全体像が見えるの
‐ではないか。 |

.【福永委員】 1          1               .
1 はざまの問題として、たとえば筋ジストロフィァなどで在宅の憲者では、

障害福祉法や自立支援法による支援のできない人たちがいる。このような憲

者へどのような支援の方策があるのか:

2 臨床の現場では多数を占める「診断困難例」や「未分類疾患」という言葉

の定義とt今後このような例に対する研究と同時に、特定疾患などの文」象と

して取り扱つていくのかというF05題もあるざ       -    1

【本間委員】
′            ′

1 単に都道府県格差といってもti都道府県間の格差の他にも都道府県内の格

差 (都心部と山Fo3部など)があり、その違いについてもデータで示しながら

議論をしてはどうかざそのようなデ■夕の公開を要望したい。

【南委員】

1 患者の立場を尊重して対策を検討してい<こ とが前提であるが、財源が限

られている中で、難病対策における医療費助成、研究(福祉施策などのうち、
1今後重視すべき方向性について者えてい<必要があるのではないか。
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療上の必要性の高い未承認薬・適応外薬検討会議での検討結果を受けて
開発企業の募集又は開発要請を行つた医薬品のリスト   |

O下表の医薬品にういては、医療上の必要性の高い未承認薬・適応外薬検討会議で医療上の必要性が高いという評価
を得てt開発企業の募集又は企業に開発要請を行つた医薬品のリストです: t

O開発企業の募集又は開発要請の取扱いについてはt「開発要請先の指定の考え方について」に基づいて決定していま
す:   .           ′                  ・

1.開発企業を募集する医薬品

｀
O下表の医薬品は、国内で開発を行う企業等を募集するものです。                     i

O下表の医薬品について 開ヽ発を検討する企業等は、厚生労働省医政局研究開発振興課(03■ 5253-1111(内線4
163))ま でご相談ください。                     |  

｀       ′

-1‐   ‐

No. 医薬品名 対象疾病
開発の意思の申し
出があつた企業 海外承認国 国内状況

1 亜セレン酸ナトリウム
セレン欠乏症により生じる重篤な視力障害、神経障害、心筋障害、毛
髪変化の改善  .         ‐       ‐ 米 国 未承認薬

2
コリスチンメタンスルホ
ン酸ナトリウム塩

吸入用製剤の剤形追加、饉轟胞盤盤症の気道感染症
一国一］

錮

一英 遺応外薬
:

(剤形追加も
含む)

デキサメタゾン
4mg錠の剤形追加、抗悪性腫瘍剤(シスプラチンなど)投与に伴う消化
器症状(悪心・嘔吐)

米国
.英

国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

4 メトロニダゾール 静注剤の剤形追加、嫌気性菌感染症、アメ■パ赤痢 米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

5 リロナセプト 争奪麻疹症鮨mi“J`dd
autoilllammatO″ wndrome、 FCAS)お よび MucHettd勝 症 候 群 〈

“

ぃ )!こお

ける炎痺症体の軽減 ｀
米国 未承認薬

6 3,4-ジアミノピリジン _ambert Eatol筋 無力症候群による筋ヵ低下の改善 英国 独国
仏国

未承認薬

コリスチンメタンスルホ
ン酸ナトリウム塩

注射剤の剤形追加,    1            1
く適応菌種>多剤耐性緑臓菌(MDRP)、 多剤耐性アシネトパクタT
属、その他の多剤耐性グラム陰性菌       ―

<適応症>多剤耐性グラム陰性菌による各種感染症

あり(グラクソ|ス

ミスクライン
(株))

米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)´

8 フェニル酪酸ナトリウム 尿素サイクル異常症
あり(シミック
(株 ))

国
国

英
仏糊

却
未承認案

プロゲステロン 経腟剤の剤形追加、体外受静 胚移植(ⅣF―ET)の 際の黄体補充
あり(富士製薬エ
業(株 ))

仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

プ白ゲステロン 経口剤の剤形追加、子宮非摘出閉経女性におけるホルモン補充療法
(HRT)の 補助          ‐  ´

あり(富士製薬エ
業(株 ))

国
国

米
独

英国
仏国

鷲野影島]話も
含む)



ペタイン ホモシスチン尿症 あり(企業名未公
表)

米国 英国
独国 仏国

未承認薬

アルデスロイキン 悪性黒色腫
あり(企業名未公
表)

米国 未承認薬

メチレンブル‐ 薬剤性のメトヘモグロビン血症
あり(企業名未公
表 )」

米国 未承認薬

14 カルグルミック酸
あり(企業名未公
表)

英国 独国
仏国

未承認薬

l15 ニチシノン チロシン血症 I型 ちり(企業名未公
表)

国
国

英
仏

国
国

米
独

デクスラゾキサン アントラサイクリン系薬剤静脈内ヽ投与による血管外漏出 あり(企業名未公
表 )、

1 米国 英国 未承認薬

ホメピゾール エチレングリコール中毒、及びメタノール中毒の治療
あり(企業名未公
表)

国
国

英
仏

国
国

米
独 未承認薬

食

‥‥‥
■

安息香酸ナトリウム・

フ三ニル酢酸ナトリウム
配含剤

尿素サイクル異常症患者における急性発作時の血中アンモニア濃度
の低下          i

ちり(企業名未公
表)

米国 未承認薬
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2.企業に開発の要請を行つた医薬

○下表の医薬品については、企業に開発の要請を行づたものです。                        '
O平成22年 2月 時点の開発の状況については、第3回検討会議の配布資料をご覧ください。最新の開発の状況について

は、各企業にお問い合わせください。提供できる情報の範囲や内容は、個々の医薬品により異なることをご承知おきくだ
さい。                                 ‐・               :        ′

No. 医薬品名 対象疾病 企業名 海外承認国 国内状況

3-ヨードベンジJレグア
ニジン(1231)'

福負細胞腫の診断
富士フイルムRI

ファニマ(株 )

国
国

英
仏

国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

2
Ь―アミル プリン酸塩
駿塩

悪性神経膠腫(WHOグレード■及びⅣ)に対する手術における悪性組

織の視覚化     .   ′
,

ノー

^ル
ファーマ

(株) .
米国

・
英国

独国 仏国
未承認薬

3 へ型ボツリヌス毒素 液高多汗症
グラクソ̀スミスク
ライン(株 )

米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

放射性金属(アメリシウム、プルト三ウム、キュリウム、カリホルニウ
ム、バークリウム)中毒の長期治療
プリレトニウムでアメリシウム、キ三リウム体内汚染が判明した、または
その疑いのある患者の汚染物質の排泄の促進

日本メジフイジッ
クス(株).

国独相́
・

未承認薬

5 loflupane l1 23,可 e,、 iOn
日本メジフィジッ
クス(株)― ■――

英国 独国

― 仏国 ‐

Zn― DTPA

放射性金属 (アメリシウム,プリレトニウム,キユリウムちカリホルニウ
・

ム:バークリウム)中毒の長期治療    
′

プルト三ゥム、アメリシウムtキュリウム体内汚染が判明した、または
その疑いのある患者の汚染物質の排泄の促進

日本メジフィジッ
クス(株 )

米国 独国 未承認薬

アカンプロセニト アルコニル依存症患者における抗酒療法 日本新薬(株 )
米国 英国
独国 仏国

未承認薬

８

・
アザシチジン 骨舗畢形成庁候群 日本新薬(株 )

米国 英国
独国 仏国

未承認栗

9 アザチオプリン ステロイド治療抵抗件全身性エリテマトーデス

グラクソ・スミスク
ライン(株 )

日辺三菱製薬
(株).

独
国

国
仏

英
国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

10 アザチオプリン 重微鏡盤笙亀血宣炎及びWettnar肉 葬腫庁

グラクソ・スミスク
ライン(株 )

田辺三菱製薬
(株)  .

独
国

日
仏

英
日

適応外薬
(剤形追加も
含む)

アトバコン ニュ=モシスチス肺炎の治療、予防
グラクソ・スミスク
ライン(株 )

米国 英国
独国 仏国

未承認薬

12 アトモキセチン塩酸塩 成人期(18歳以上)における注意欠陥ィ多動性障害(AD/HO)
日本イーライリ
リー (株 )

米国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

アナグレリド‐ 本態性血小板血症(ET)の治療 湾裏g嘉謂本米国 英国
独国 仏国

未承認薬
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アミオダロン b不全を伴う心房細動の洞調律化と洞調律維持
サノフィ・アベン
ティス(株 )

国
国

米
独

英国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

アムロジピンペシル酸 小児高血圧症
大日本住友製薬
(株 )

ファイザー (株 )

米国 英国
独国 仏国

未承認薬
適応外薬
(剤形追加も
含む)

６̈ ィロプロスト 喘動 FF性 鵬富 血F締 バイエル薬品
(株 )

国
国

米
英 未承認薬

インジウム(11 1ln)ベン
テトレオチド

シンチグラフィによるソマトスタチン受容体を有する原発性及び転移性
の神経内分泌腫瘍の診断 ‐

コヴィディエン
ジヤバン(株 )

国
国

米
独

英国
仏国

未承認薬

インターフエロンα-2b 悪性黒色腫
シ土リング・プラ
ウ(株 )

米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

インドシアニングリーン 脳主幹動脈の血流状態観察(赤外線照射時の蛍光測定による) 第一三共(株 )
英国 独

国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

エタンプトール塩酸塩 非結核性抗酸菌および非結核性抗酸菌症 科研製薬(株 )

サンド(株 )
独国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

エナラプリル マレイン

酸塩
小児高血圧 萬有製薬(株 )

国
国

英
仏

国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

エプタコグ アルフア(活

l■型)(遺伝子組換え)

血小板膜蛋白CP IIb― lib或いは HLAに対して抗体を保有するため、
血小板輸血に対する治療効果が見込めないグランツマン血小板無カ
症患者の出血抑制                   ヽ

ノポ ノルディスク
フアーマ(株 )

英国 独
国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

エプレレノン 心筋梗塞後の心不全 ファイザー(株 )
米国
独国

国
国

英
仏

一

適応外薬
(剤形追カロも
含む)

エフレロチニブ 局所進行膵臓癌、転移性膵臓癌 中外製薬(株 )

国
国

英
仏

国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

オクスカル′`ゼピン
他の抗てんかん薬で十分な効果が認められない小児の部分発作の
併用療法

ノバルティス
ファーマ(株 )

国
国

英
仏

国
国

米
独 未承認薬

一
‥…………
不 カナキヌマブ

クリオピリン関連周期熱症候群 (crv6● v‖n―assoぬ

“
d De轟 odc svndレOme、

ノパルティス
フアーマ(株 )

国
国

英
仏

国
国

米
独

未承認薬〕APS)の中の、家族性寒冷奪麻疹症鮨ふⅢ oo同 .utohnamttat。 呼
ッndゅ me、 FCAS)お よびMuc‖ e―We‖ s症候群(MwS)の 炎症症状の軽減

ガ′`ベンチン てんかん部分発作の小児適応の追加 ファイザー(株 )
米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

カフェインクエン酸塩 早産児無呼吸発作 (在胎28γ 34週 )の短期治療

日本ベーリン
ガー・インゲルハ

イム (株 )

米国 未承認薬

カペシタビン 切除不能進行・再発胃癌 中外製薬(株 )
英国 独国

仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)
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ガランタミン 軽度から中等度のアルツ′ヽイマー型認知症
ヤンセンファ■マ

(株 )

国

国

英
一仏

国
国

米
独 未承認薬

わルムスチン脳内留置
甲製剤

悪性神経膠腫
. ノーベルファーマ

(株)´

国
国

英
仏

国
国

米
独 未承認薬

"
グラチラマー酢酸塩 多畢韓壽イ

`席
の再発予防

テパ・フアーマ
ズーティカル
(株 )

国
国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

径ロリン酸塩製剤 原発性低リン血症性タル病 Fヽanco面症候群、低リン血症
ゼリア新薬工業
(株 )

国

国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

34 ゲムシタビン塩酸塩 卵巣癌
日本イーライリ
リー (株 )

国
国

英
仏

国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

抗D(Rho)人 免疫グロブ
`

リン 3震膿百瑞躍慇議蠍∬翻躍驚艦 ぁ
実施)③流産後、子宮外妊娠後、子宮内胎児死亡後

霜鍛糠
) 米国 英国

仏国独国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

サリドマイド らい性結節性紅斑(END 藤本製薬(株 ) 米国

適応外薬
(剤形追加も
含む),

シクロホスファミド経口

剤,静注剤
全身梓血管恭の寛解導入効果 塩野義製薬 (株 ) 独国

適応外薬
(剤形追加も
含む):  _

シクロホスファミド経口 :

剤・静注剤
全身梓エリテマトーデスの難治性病態の寛解導入効果 塩野義製薬(株 ) 独国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

シクロホスファミド静注
剤

多率梓 血管芥 wヽe"nar肉 葬障 fTi 塩野義製薬(株 ) 独国 仏国
適応外薬 :
(剤形追加も
含む)

システアミン シスチノーシス(シスチン蓄積症)
マイラジ製薬
(株 )

国

国

英

仏
国
国

米
独 未承認薬

41

髄膜炎菌 (グループA、

Ct Y and W-135)多 糖
体ジフテリアトキソイド
結合体

N.he面 ng聞 ds serogroups A、 C、 Y and W-135による侵襲性の髄膜
炎菌感染症の予防 (2歳 から55歳 )

サノフイ・アベン
ティス(株 )

米国 未承認薬 _

42 スチリベントール 乳児重症ミオクロニーてんかん 明治製菓(株)
英国 独国

仏国
未承認薬

ストレプトゾシン 転移を有する悪性膵内分泌腫瘍・神経内分泌腫瘍・カルチノイド腫瘍
ノーベルフアーマ

(株 )
米国 未承認薬

44 セツキシマブ 局所進行及び再発・転移性頭頸部扁平上皮癌
メルクセローノ
(株 )

米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

タルク 悪性胸水の再貯留抑制
ノーベルフアーマ

(株 )

国
国

英
仏

国
国

米
独 未承認薬 、
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チフス菌Vi多糖体抗原
ワクチン

成人及び2歳以上のJヽ児の腸チフスの感染予防
サノフィ・アベン
ティス(株 )′

米国 英国
独国 仏国

未承認薬

一″
一

デスモプレシン酢酸塩
経口剤

経口剤の剤形追加、中枢樟尿rn爺
フェリング1ファー
マ(株 )

国
国

英

仏

国

国

米

独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

48
デニロイキン ディフ
ティトックス

悪性細胞がインターロイキン2受容体の構成要素CD25を発現してい
る、持続性もしくは再発性の皮膚T細胞リンパ腫

TSD」 apan(1未 ) 米国 未承認薬

ドキソルビシン塩酸塩リ
ポソーム注射剤

多発性骨髄腫
ヤンセンファーマ
(株 )

米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

50 ドセタキセル
局所進行頭頸部扁平上皮癌患者に対する導入化学療法としてタキソ

テールとシスプラチン、フルオロウラシルの併用t乳癌の用法用量の
75mg/m2への増大

サノフィ。アベン
ティス(株 )

国
国

英

仏
国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む).

トピラマ
=ト

2-16歳の小児における部分発作に対する併用療法
協和発酵キリン
(株 )

国
国

英
仏

国
国

・米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

62 トブラマイシン 吸入用製剤の剤形追加

―

患者の緑膿菌気道感染症の治療
ノバルティス
フアーマ(株 )

米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

トラマドニル塩酸塩 経口剤の剤形追加、線維筋痛症 日本新薬(株 )
米国 英国
独国・仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)、

54 トラマドール塩酸塩 経口徐放剤の剤形追加、慢性疼痛
日本臓器製薬
(株 )

米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

一“
一

ドルナーゼ アルフア 自己咆銀維症患者の喀痰排泄促進作用および呼吸機能の改善 中外製薬(株 ) 米国 未承認薬

トル′`プタン 心性浮腫 大塚製薬 (株 )
米国 英国
独国 仏国

未承認薬

喜 トレプロスチエル 喘 動 脈韓 喘 富 血 FF庁 持田製薬 (株 ) 米国 独国 未承認薬

58 ナタリズマブ 名奉性壽化席

′`イオジェン・ア
イデック・ジャパ
ン(株 )

米国 英国
独国 仏国

未承認薬

ノギテカン 再発卵巣癌 日本化薬 (株 )
米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(斉J形追加も
含む)

60 バルサルタン

6～ 16歳の小児高血圧症
※「細粒やシロ

'プ

などの小児用製剤の追加」については、ノバル
ティス ファーマ(株)からの特段の意見により開発要請を保留してい
る。    ・

ノ′ヽ レティス
フア,マ (株 )

米国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

二6-



パルプロ酸ナトリウム 片頭痛の予防
協和発酵キリン
(株) . 米国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

一曖
一

パンクレアチン 腱轟胞錦維爺患者の脂肪吸収および栄養状態の尊善 アボット製薬(株 )
米国 英国
独国 仏国

未承認薬

ゴソプロロールフマル酸
塩       ｀ 慢性心不全

田辺三菱製薬
(株 )

英国 独国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

ヒトチロトロピンアメレファ窓畿馨軍較朧 螢難霧装齢既電盲夕補摯i鯖
廃絶)を受ける際の補助 ヽ

佐藤製薬(株 )

国
国

米
独

英国
仏国

適応外薬 t

(剤形追加も
含む)

65 人免疫グロブリンG 原暴性争疼不今爺 (PID)
CSLベーリング
(株)

米国 英国
独国 仏国

未承認薬

66 ゴンブラスチン硫酸塩 ランゲルハンス細胞組織球症(LCH) 日本化薬(株 )
米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

フルコナゾール経口剤・

静注剤

小児用経口混濁液の剤形追加
小児の用法・用量の追加

ファイザ■―(棚に)
国
国

英
仏

国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

フルベストラント 閉経後進行・再発乳癌        ・ ・ アストラゼネカ
(株 )

米国 英国
独国 仏国

未承認薬

プレガ′ヽリン 歯科治療後神経因性疼痛 ファイザー(株 )
英国 独国

仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

プロプランロ,ル塩酸塩 片頭痛における頭痛発作の予防
大日本住友製薬
(株 )

国
国

英
仏

国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)1

ベバシズマブ 転移性乳癌 中外製薬(株 )
米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

ベラバミル塩酸塩 上室性の頻脈性不整脈の小児適応の追加 エーザイ(株 )
国
国

米
独

英国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

ホスフェニトインナトリウ
ム水和物

離λ皇務露翻 脚 覇数鸞私 :

剤の投与が不可能又は不適切な場合の代替  ´

ノーベルファーマ
(株)

国
国

英
仏

国
国

米
独

未承認薬

ボリコナゾール 小昇の用法・用量の追加 ファイザニ (株 )
米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)
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ポリノスタット 皮膚T細胞リンパ腫 萬有製薬(株 ) 米国 未承認薬

ボルテゾミブ マントル細胞リンパ腫
ヤンセンファニマ
(株 )

米国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

77 ミグルスタット
小児例から成人例の                   及
び酵素補充療法が有効ではないJ
病 I型 (ゴーシェ病 I型 )

アクテリオン
フアーマシュー
ティカルズジャパ
ン(株 )

国
国

英
仏

国
国
．

米
独 未承認薬

メチルプレドニゾロンコ
ハク酸エステルナトリウ
ム

ネフローゼ症候群 フアイザT(株 ) 米国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

メトロニダゾール経口剤
嫌気性菌、アメーバ赤痢、ランブル鞭毛虫感染症
※「クロストリディウム1ディフィシル関連腸炎」については、塩野義製
薬(株 )からの特段の意見により開発要請を保留している。

塩野義製薬(株 )
米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

80
メトロニダゾ‐ル経ロ
剤、経腟剤 :

流産。早産、産褥子宮内膜炎、帝主切開後感染症の原因となる細菌
性腟症の治療

塩野義製薬 (株 ) 米国 英国
適応外薬
(剤形追加も
含む)

メナテトレノン 新生児・乳児ビタミンK欠乏性出血症に対する予防 サンノーバ (株 )
米国 英国
独国 仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)′

メマンチン 中等度から高度のアルツハイマー型認知症 第一三共(株)
国
国

米
独

英国
仏国

未承認薬

リシノプリル 6-16歳の小児高血圧症
アストラゼネカ
(株 )

塩野義製薬 (株 )

国
国

英
仏

国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)、

84 リバスチグミン 軽度及び中等度のアルッパイマー型認知症
ノバルティス
17ァ=マ (株 )

米国 英国
独国 仏国

未承認薬

リフアンピシン 非結核性抗酸菌および非結核性抗酸菌症
サンド(株 )

第一三共(株 )

英国 独国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

:“ リュープロレリン酢酸塩
中枢性黒春期阜秦席、最大投与量を90,g/kg/4週 から180μ g/kg/4
置に変更する(皮下投与) ,

武田薬品工業
(株 )

米国 独国
仏国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

ルフイナマイド レノツクス・ガストニ症候群 (4歳以上)に伴う発作に対する併用療法 エーザイ(株 )
米国 共国
独国 仏国

未承認薬

88 レナリドミド 5q欠損染色体異常を伴う低または中等度リスク吾舗黒形成庁健群 セルジーン(株 ) 米国 未承認薬

レベチラセタム

O歳 児以上の小児てんかん患者における部分発作に対する併用療
法

②6歳以上の特発性全般てんかん患者における強直間代発作に対す
る併用療法

ユーシービー
ジヤパン(株 )

米国 英国
独国 仏国

未承認薬
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レポカル■チン塩イヒ物

液剤の剤形追加、錠剤‐液剤での二次性カルニチン欠乏症およびそ
の他の二次性カルニチン欠乏症
※ 注射剤の剤形追加については、開発企業の募集対象であるが、
大塚製薬(株 )から開発の申し出があった。 、  :

大塚製薬(株)
国
国

英
仏

国
国

米
独

適応外薬
(剤形追加も
含む)

ワルフアリンカリウム 小児適応の追加 二=ザイ(株 ) 仏 国

適応外薬
(剤形追加も
含む)

※ エノキ与パリンナトリウムの「急性冠症候群におけるPCI施行時に使用Jについェは、サラフィ.シベンシ ス(株

'ふ

らの特段の意見あ提出により、開発あ
要請を保留しています。)                   ′  ′

照会先

厚生労働省医薬食品局審査管理課   ´

厚生労働 省 医 政局研究開発振興謀

. TttL 03二5253-1111(内線4221)

【注意】   ‐  `     、

   2年 度臨床調査研究分野と関連与鳥 能性力ヽ二る裏事務局(健康局疾病対策課)においてt平成2

病名を2重下線、平成22年度研究奨励分野と関連する可能性がある疾病名を下線で原資料に追記し
た。        |    ｀

           |            : .
海外承認国および国内状況についてはt第3回及び第4回「医療上の必要性の高い未承認薬・適応

外薬検討会議」の資料を元に引用・改変を行い、原資料に追記した。
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検討会議における検討の進め方 :資料 1

卜
“
０
１

必
要
に
応
じ
て
、
機
構
に
相
談

平成2θ年秋頃 申医
` =こ

開発状況の報告



難治性疾患克服研究事業 |

―

一

ト

※平成21年度は177疾患が対象 .|
平成22年度は214疾患に対象が拡大

１

１
２

※

※
重′点研究分野及び横断的基盤研究分野の対象疾患|す 、臨床調査研究分野の対象疾患と同じ。
特定疾患治療研究事業には56疾患の他、血友病患者等治療研究事業を含む。

重点研究分野 (※ 1)

(革新的診断・治療法を開発 )

研究奨励分野

<平成21年度新設>
臨床調査研ヽ究分野

(¬ 30疾患),

横断的基盤研究分野 (※ 1)

(疾患横断的に病因・病態解明)二希少性(患者数o万人未満)

・原因不明   |
・治療方法未確立

|

・生活面への長期の支障
の4要素を満たす疾患から
選定し原因究明などを行う。

・骨髄線維症
・側頭動脈炎
・フィッシャー症候群
菫色素性乾皮症 :

・ライソゾニム病 |:
:特発性間質性肺炎
・表皮水疱症  i
「筋萎縮性側索硬化症

,

(56疾1患 ※2)

臨床調査研究分野のうち、
治療が極めて困難で、かつ

医療費が高額な疾患につ
いて、医療の確立、普及を
図るとともに、患者の医療
費負担の軽減を図る。(ALo)など

4要素を満たす疾患のうち臨
床調査研究分野に含まれない
ものであうてtこれまで研究

が行われていない疾患にっい
てt実態把握や診断基準の作
成、疾患概念の確率等を目指
す。           |

(難病対策に関する行政的課題



難治性疾患克服研究事業 (臨床調査研究分野)の対象疾患
(0は特定疾患治療研究事業対象)

血 液 系 特発性造血障害 D再生不良性質血、溶血性貧血、不応性貧血 (骨髄異形成症侯群)、 骨髄線維症

血液凝固異常症 Э特発性血小板減少性紫斑病、特発性血栓症、血栓性血小板減少性紫斑病 (TTP)

原発性免疫不全症候
群

Э原発性免疫不全症候群

免 疫 難治性血管炎
Э大動脈炎症候群(高安動脈炎)、 Oピュルガ,病 〈パージヤー病)、 O結節性動脈周囲炎、Oウ ェゲナー内芽腫痺、O悪性関節
リウマチ、アレルギー性内芽腫性血管炎、側頭動脈炎、抗リン脂質抗体症候群

自己免疫疾患 Э全身性エリテマトニデス (sLE)、 O皮膚筋炎及び多発性筋炎、シェーグレン症侯群、成人スティル病

ベーチェッ ト病 Эベーチェット病

内分泌系
ホルモン受容機構異
常

為性副甲状腺機能低下症、ビタミンD受容機構異常症、TSH受容体異常症、甲状腺ホルモン不応症

嗣脳下垂体機能障害
DPRL分泌異常症、Oゴチドトロピン分泌異常症、OADH分泌異常症、O下垂体機能低下症、Oク ッシング病:0先端巨大
定、O下垂体性TSH分泌異常症

副腎ホルモン産生異
常

票発性アル ドステロン症、偽性低アルドステロン症tグルココルチコイ ド抵抗症、副腎酵素欠損症、副腎低形成 〈アジソン病)

中枢性摂食異常症
「

中枢性摂食異常症

代 謝 系 原発性高脂血症 票発性高脂血症 (0家族性高コレステロール血症 (ホモ接合体))

アミロイ ドーシス Dア ミロイドーシス

神経「筋 辱発性ウイルス疾患
Dク ロイツフェルト・ヤコプ病 (CJD)、 Oグルストマン・ストロイスラー・シャインカー病 (GSS)、 ○致死性家族性不眠
定、O亜急性硬化性全脳炎 〈SSPE)、 進行性多巣性白質脳炎 (PML)

運動失調症 D脊撻′lヽ脳変性症、0シャイ・ ドレーガ,症侯群、10線条体黒質変性症、○副腎白質ジストロフィー、ベルオキシソーム病

中経変性疾患
D筋萎結性側索硬化症 (ALS)、 Oパーキンソン病、O進行性核上性麻摩、O大脳皮質基底核変性症、Oハンチントン病、O脊髄
生筋萎縮症、O球脊髄性筋萎緒症、脊髄空洞症、原発性側索硬化症、有練赤血球舞踏病

ライソゾーム病・
ベルオギシソーム病

Dラ イノゾーム病、ベルオキシソニム病

亀疫性神経疾患
〇多発性硬化症、O重症筋無力症、ギラン・パレー症候群ヾフィッシャー症侯群、O慢性炎症性脱髄性多発神経炎、多巣性運動
ニューロパチー (ルイス・サムナー症侯群)、 単クローン抗体を伴う末梢神経炎 (ク ●ウ・フカセ症候群)、 HTLV・ 1関連脊髄症
(HAM)

IE常圧水頭症 正常圧水頭症

=ヤ
モヤ病 Dモヤモヤ病 (ウ ィリス動脈輪閉塞症)

視 党 系
輌膜脈絡膜・視神経
夢縮症

D網膜色素変性症、加齢性黄斑変性症、難治性視神経症

聴党・平
衡機能系

拘庭機能異常 メニエール病、遅発性内 リンパ水腫

急性高度難聴 た発性難聴t特発性両側性感音難聴

循環器系 時発性心筋症
D特発性拡張型 (う つ血型)心筋症、O肥大型心筋症、O拘束型心筋症、Oミ トコンドリア病、Oラ ァプリー病、家族性突然死症
晏群

呼吸器系 びまん性肺疾患 D特発性問質性肺炎、びまん性汎細気管支炎、Oサルコイ ド‐シス

呼吸不全
D原発性肺高血圧症、O特発性慢性肺血栓塞栓症 (肺高血圧型)

洋、肺胞低換気症候群、Oリ ンパ脈管筋腫症 (LAM)
若年性肺気腫、ラングルハンス細胞組織球症、肥満低換気症候

消化器系
職治性炎症性腸管障
諄

D潰瘍性大腸炎、○クローン病

鮭治性の肝 。胆道疾
患

D原発性胆汁性肝硬変、自己免療性肝炎、O難治性の肝炎のゃ 劇症肝炎、肝内結石症、肝内胆管障害

=5脈血行異常症 Dパ ッド・キアリ (3udd―Chiari)症侯群、特発桂門脈圧売進症、肝外門脈閉塞症

雄治性膵疾患 D重症急性膵炎、膵嚢胞線維症、慢性膵炎

皮膚 。

結合組織
稀少難治性皮膚疾患 D表皮水疱症 (接合部型及び栄養障害型) ○腱胞性乾密、O天疱療、先天性魚鱗癬様紅皮症

陰皮症 D強皮症、好酸球性筋膜炎、硬化性萎縮性苔癬

混合性結合組織病 D混合性結合組織病

神経皮膚症侯群
D神経線維腫症 I型 (レ ックリング・ハウゼン病)、 O神経線維腫症 (Ⅱ 型)、 結節性硬化症 (プ リングル病)

=素
性乾皮症 (XP)

重症多形滲出性紅斑 D重症多形滲出性紅斑 (急性期)

節・関
菊

骨
脊柱靱帯骨化症 D後縦靱帯骨化症、O広範脊柱管狭窄症、○黄色靭帯骨化症、前縦靭帯骨化症、進行性骨化性線維異形成症 (FOP)

降発性大腿骨頭壊死
虚      ・ D特発性大腿骨頭壊死症、特発性ステロイ ド性骨壊死症

督・

泌尿器系
進行性腎障害 LA腎症、急速進行性糸球体腎炎、難治性ネフローゼ症候群、多発性嚢胞腎

ス モ ン スモ ン Эスモン
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疾患番号 疾患名

1 遺伝性ポルフィリン症

2 遺伝性高チロシン血症 I型

3 遺伝性出血性末梢血管拡張症 (オ スラー病)

遺伝性女性化乳房

遺伝性多発性外骨腫

遺伝性鉄芽球性貧血

7 置伝性脳小血管病

遺伝性不整脈

―過性骨髄異常増殖症

遠位型ミオバチ‐

家族性寒冷自己炎症性症候群

家族性血小板異常症

家族性地中海熱

家族性良性慢性天疱癒 (HJにンHJley病 )

歌舞伎症候群

過剰運動 (hypeぃ oЫ‖ty)症候群類縁疾患

外リンパ療

外胚葉形成不全免疫不全症

褐色細胞腫

肝型糖原病
・

間質性膀脱炎

急激退行症(21ト リソミマに伴う)

急性大動脈症候群

筋チャネル病

務強直性ジストロフィー (筋緊張性ジストロフィー)

務型糖原病

27 剰症1型糖尿病

血管新生黄斑症

血球貪食症候群

京発性リンパ浮腫

原発性局所多汗症

後天性血友病XⅢ

好酸球性食道炎・好酸球性胃腸炎

好酸球性膿疱性毛包炎

好酸球性副鼻腔炎

孔脳症

高lgD症候群

■カィレンウム尿Fと腎
「

ェイ|を ,ラ 率林世低マグキンウム●症

高グリシン血症

膠様滴状角膜変性症

骨形成不全症

骨系統疾患におけるCNP治療適応疾患

再発性多発軟骨炎

細網異形成症

自己貪食空胞性ミオバチニ

若年性特発性関節炎 (全身型)

周産期の難聴

問産期心筋症 (産褥心筋症)

重症・難治性急性脳症ヽ

小限球 (症)

小児慢性腎臓病

虚候性頭蓋縫合早期癒合症0ルーツン′7=νファわァファォレービクスラー4●■)

新生児、乳児食物蛋白誘発胃腸炎

新生児・乳児巨大肝血管腫

新生児―過性糖尿病

難治性疾患克月長研究事業・研究奨励分野の対象疾患 (214疾患)

-3-

疾患番号 疾患名

新生児糖尿病

進行性下顎頭吸収

58 進行性心臓伝導障害

腎性低尿酸血症

60 腎性尿崩症

61 頼川病

62 隆分化疾患

63 脆弱X症候群

64 脊髄障害性疼痛症候群

65 腎柱変形疾患に合併した胸郭不全症候群

66 先天性QT延長症候群

67 先天性横軸形咸障害

68 先天性角化不全症

69 先天性及び後天性の難治性白斑・白皮症

70 先天性筋無力症候群

先天性好中球減少症

72 先天性高インスリン血症

73 先天性赤芽球病(DiamOnd Bhckfan貧典)

74 先天性大脳白質形成不全症、

75‐ 先天性無痛症 (HSAN4型、5型 )

76 先天性顆粒放出異常

77 先天白内障 '

78 全身性炎症性肉芽腫性疾患

早期再分極(望空 repOla"zalion)症候群 ll=:_十 二

早期発症型侵襲性歯周炎

電弓耳腎症候群

82 総排泄管残存症

83 多発肝のう胞

84 多発性内分泌腫瘍症

85 胎児仙尾部奇形腫

86 単純性漬瘍/非特異性多発性小腸演瘍症

87. 胆道閉鎖症、新生児乳児胆汁うつ滞症候群

弾性線維性仮性黄色腫

致死性骨異形成症

90 中性脂肪蓄積心筋血管症

91 中條‐西村症候群

92 長鎮脂肪酸代謝異常症

93 低フォスファタ=ゼ症

94 道化師様魚鱗癬i

.95 時発性角膜内皮炎

96 時発性周辺部晩膜漬瘍

H5須ハコラ病

98 力臓錯位症候群

99 次骨無形成症

100 雄治性 (特発性).慢性好酸球性肺炎

101 tE治性血管腫・血管奇形 (混合血管奇形など)

102 護治性川崎病

103 雄治性脳形成障害症

104 雄治性不育症

105 雄治性慢性痒疹・皮膚そう痒症

tt治性類天疱療

護治頻回部分発作重積型急性‖図炎

108 乳児ランゲルハンス細胞組織球症

109 乳児期QT延長症候群

110 乳児特発性僧帽弁腱索断裂



疾患番号 疾患名

破局てんかん

市静脈閉塞症

市胞蛋白症

皮復胞状奇胎

le厚 性硬膜炎

116 lE厚性皮膚骨膜症

チトもやもや病小児閉塞性脳血管障害

け人体筋炎

分類不能型免疫不全症

120 芳香族アミノ酸脱炭酸酵素欠損症

121 震性活動性匡Bウイルス感染症

122 慢性偽性腸閉墨症

123 牟婁病 (紀伊ALSrPDC)

124 毛細血管拡張性小脳失調症

125 優性遺伝形式を取る遺伝性難聴

126 両側小耳症・・外耳道閉鎖症 (両側伝音難聴)

127 両側性蝸牛神経形成不全症

128 ア トピ‐性脊髄炎

129 アラジエル (A:agle)症候群

130 アレキサンダ■病

131 アンジェルマン症候群 (As)

インターロイキン1受容体関連キナニゼ4(:RAK4)欠 損症

133 ウエルナー
.(Wemer)症

候群

ウォルフにルシュホーン症候群

135 ウルリッヒ病 (U‖

"Ch dsease)工ニラスダンロス症候群

137 エマスエル症候群

オカルト黄斑ジストロフィニ

139 オビッツ三角頭蓋症候群

140 オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症

カルバミルリン酸合成酵素1欠損

コケイン症候群

コステロ症候群
、４ コハク酸セミアルデヒド脱水素酵素欠損症

145 サクシエル・COA:3ケ ト酸CoAト ランスフェラニゼ欠損症

サ費 ミア

147 ジス トニア

148 シトリン欠損症

149‐ ステロイド依存性感音難聴

セピアプテリン還元酵素欠損症

ソ トス症候群

152 チロシン水酸化酵素欠損症

153 トウレツト症候群

ヌーナン症候群(Noonan症候群 )

バルデー・ビー ドル症候群

ビオチン代謝異常症

ビッカ
=ス

タッフ型脳幹脳炎

158 フ7-ル病(特発性両側性大脳基底核。
4ヽ 脳歯状核石灰化症)

159 フックス角膜内皮変性症

160 プラダ
=・

ウイリ=症候群

161 プロピオン酸血症 (プロピオン酸尿症)

ベスレムミオパチー

ヘモクロマ トーシス

164 ベルーシド角膜辺縁変性

マリネスコ‐シェーグレン症候群

難治性疾患克服研究事業・研究奨励分野の対象疾患(214疾患)

疾患番号 疾患名

166 マルフアン症候群

167 ミクリッツ病

168 ミトコンドリアHMOCoA合 成酵素欠損症

169 メチルマロン酸血症 (メ チルマロン酸尿症)

170 ヤング・シンプソン症候群

リジン尿性蛋白不耐

172 リンパ管腫

173 レリーワイル症候群

174 ロイス・デイーッ症候群

175 Ncard‐Godiё res(エ カルディ‐グテイエニル)症候群
176 Ncard症候群

177 へTR‐X(X連鎖αサラセミア・精神遅滞)症候群

Beckwitい 画edemann症候群

Bbom症候

180 Brugada症候群

181 3alciphylaxiS

3ameyt合

3FC症候群

184 3harc。卜Male―丁o9th病

185 3HARCE症 候群

186 】NCA症候群

Dongenta!dyserメ hrOpoietic anemia(cDA)

188 EEC症候群

三‖is‐van Creve:d症 候 群

190 3a‖oway‐Mowat症候群

3o市n症候群

192 →MG‐CoAリ アーゼ欠損症

193 gG4関連全身硬化性疾患

194 gG4関連多臓器リンパ増殖性疾患

195 MicroscopiO co‖ lis

196 MODYl-6

197 Mowa卜Ⅷ にon症候群

198 Muc‖ e―VVe‖s症候群

Pe‖zaeus‐ Merzbacher病

200 Pendred症候群

201 Perry(ペ リー ) 症候群

202 Ret症候群

203 RuЫ nste卜 Taybi症候群

204 ShwaChma卜 Dia品ond症候群

205 劉νe卜 Russe‖症候群

206 TNF受容体関連周期性症候群

207 」sher症候群

208 /ATER症候群

209 ′On Hippe卜 Lindau病

210 roliam症候群

3‐ケトチオラーゼ欠損症

212 14番染色体父親性関連疾患、14番染色体母親性関連疾患

213 lp36欠 失症候群

214 22ql1 2欠失症候群
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平成22年度難治性疾患克服研究事業 研究課題一覧表

番

号
研究者等名 所属研究機関 役職 採択課題名

:,I 1111

1 石ヶ坪 良明 横浜市立大学 医学研究科 教授 .
べ
=チェット病に関する調査研究

岩月 啓氏
司山大学 医歯薬学総合研究

‖
教授 稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究

岩本 幸英 九州大学 教授
露群装李

暉骨頭
雫
π症の

子
断・治療・予

ャ
法の開発を目的と

|た,国
書際

4 衛藤 義勝 東京慈恵会医科大学 医学部 教授 うや)ゾ=ム病(フアプリ病含む)に関する調査研究

郁 慶應義塾大学 医学部 教授 急性高度難聴に関する調査研究

佳宏
東京医科歯科大学 難治疾患

研究所
教授 中枢性摂食異常症に関する調査研究

小椋 祐―郎
名古屋市立大学 医学 (系 )

研究科
教授 網膜脈絡膜・視神経萎縮症に関する調査研究

小澤 敬也 自治医科大学 医学部 教授 持発性造血障害に関する調査研究

北風 政史 コ立循環器病研究センタ= 部 長 時発性心筋症に関する調査研究

10 梶野 浩樹 ` 旭川医科大学 医学部 准教授 副腎ホルモン産生異常に関する調査研究

楠 進 近畿大学 医学部 教授 免疫性神経疾患に関する調査研究

小長谷 正明 (独 )日立病院機構鈴鹿病院 院長 スモンに関する調査研究

佐藤 伸一 東京大学 医学部附属病院 教 授 強皮症における病因解明と根治的治療法の開発

14 塩原 哲夫 杏林大学 医学部 教授 重症多形滲出性紅斑に関する調査研究

下瀬川 徹 東北大学 医学系研究科 教 授 難治性膵疾患に関する調査研究

:新井 ― 順天堂大学 医学部 教授 正常圧水頭症め疫学・病態と治療|ビ関する研究

杉山 幸比古, 自治医科大学 医学部 教授′ びまん性肺疾患に関する調査研究

18 大磯 ユタカ 名古屋大学 医学系研究科 教 授 間脳下垂体機能障害に関する調査研究

大塚 藤男
筑波大学 人間総合科学研究

科
教授 神経皮膚症候群に関する調査研究

20 坪内 博仁
鹿児島大学 医歯 (薬)学総

合研究科
教 授 難治性の肝・胆道疾患に関する調査研究

戸山 芳昭 慶應義塾大学 医学部 教授 脊柱靭帯骨化症に関すo調査研究

中野 今治 自治医科大学 医学部 教授 神経変性疾患に関する調査研究

西澤 正豊 耕潟大学 脳研究所 教授 運動失印症の病態解明と治療法開発iF関する研究

24 橋本 信夫 コ立循環器病研究センタ= 教授 ウイリス動脈輪開塞症の診断・治療に関する研究

原 寿郎 九州大学 医学 (系)研究科 教 授 原発性免疫不全症候群に関する調査研究
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槙野 博史
岡山大学 医歯薬学総合研究

科
教授 難治性血管炎に関する調査研究

松尾 清= 名古屋大学 医学系研究科 教授 進行性腎障害に関する調査研究

松本 俊夫
徳島大学 大学院ヘルス′ヽイ

オサイェンス研究部
´ 教授 ホルモン受容機構異常に関する調査研究

三嶋 理晃 京都大学 医学 (系)研究科 教授 呼吸不全に関する調査研究

30 水澤 英洋
東京医科歯科大学 医歯

(薬 )学総合研究科
教授 プリオン病及び遅発性ウイルス感染症に関する調査研究

三森 経世 京都大学 医学 (系)研究科 教授 混合性結合組織病の病態解明と治療法の確立に関する研究

村田 満 慶應義塾大学 医学部 教授 血液凝固異常症に関する調査研究

森安 史典 東京医科大学 医学部 教授 門脈血行異常症に関する調査研究

34 山 田 信博
筑波大学 学内共同利用施設

等
教授 原発性高脂血症に関する調査研究

山田 正仁 金沢大学 医学系 教授 アミロイドーシスに関する調査研究

36 山本 一彦 東京大学 医学部附属病院 教授 自己免疫疾患に関する調査研究

渡辺 守
東京医科歯科大学 医歯 (薬 )

学総合研究科
教授 難治性炎症性腸管障害に関する調査研究

渡邊 行雄
言山大学 大学院医学薬学研

究部 (医学)
教授 前庭機能異常に関する調査研究

鐵■一
， 一

一一一一一
青木 正志 , 東北大学 講師 肝細胞増殖因子による筋萎縮性側索硬化症に対する新規治療法の開発

40 出雲 周二
鹿児島大学 医歯 (薬)学総
合研究科

教授
重症度別治療指針作成に資すHAMの新規バイオマーカー同定と病因細
胞を標的とする新規治療法の開発            :

江頭 健輔 九州大学大学院医学研究院 准教授
重症肺高血圧症の予後と生活の質を改善するための低侵襲かつ安全安心
な吸入ナノ医療の実用化臨床試験

42 岡村 均 京都大学 薬学研究科 教授 ゲノム解析による原発性アルドステロン症の原因診断学の再構築

43 誠 司 東京大学 医学部附属病院 特任准教授 不応性貧血の治癒率向上を目指した分子・免疫病態研究

44 尾崎 承一
聖マリアンナ医科大学 医学

部
教授

ANCA関連血管炎のわが国における治療法め確立のための多施設共同前
向き臨床研究

45 小室 一成 千葉大学 医学研究院 教授 新規拡張型心筋症モデルマウスを用いた拡張型心筋症発症機序の解明

46 斎藤 加代子 東京女子医科大学 医学部 教授 脊髄性筋萎縮症の臨床実態の分析、遺伝子解析、治療法開発の研究

笹月 健彦
九州大学 生体防御医学研究

所
特別主幹教授

難治性炎症性腸疾患のゲノムおよびエピゲノム解析による病因・病態・

治療抵抗性機序の解明        .        :

澤 芳樹 大阪大学大学院医学研究科 教授
三年拡張型心筋症へのbridg9=to「transplantation/′ ecOyeryを 目指した
新規治療法の開発と実践

49 祖父江 元 名古屋大学 医学系研究科 教授 筋萎縮性側索硬化症の病態に基づく画期的治療法の開発

玉 井 克 人 大阪大学 医学 (系)研究科 准教授 表皮水疱症の根治的治療法確立に関する研究

堂浦 克美 東北大学 医学系研究科 教授 プヴオン病予防の実用化に関する研究

戸 田 達 史 神戸大学 医学研究科 教授 孤発性パーキンソン病遺伝子同定と創薬・テーラーメ=ド研究

中畑 龍俊
京都大学 iPS細胞研究セン

ター
特定拠点教授

疾患特異的 iPS細胞を用いた難治性疾患の画期的診断・治療法の開発
に関する研究
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萩原 弘ニ 埼玉医科大学 医学部 教授
特発性肺線維症魯性増悪および薬剤性肺障害に関与する日本人特異的遺

伝素因に関する研究

長谷川 成人
て財)東京都医学研究機構

東京都精神医学総合研究所
チームリニダ=
(副参事研究員)

筋萎縮性側索硬化症の分子病態解明ど新規治療法創出に関する研究

福 田 恵ニ 慶應義塾大学 医学部 教 授
プロズタグランジン‐12合成酵素遺伝子を用いた肺動脈性肺高血圧症に対

する新規治療法の開発                     ヽ

山下 俊英 大阪大学 医学 (系)研究科 教授 多発性硬花症に対する新規分子標的治療法の開発

山村 隆
国立精神 :神経医療研究セン

ター
部 長 免疫修飾薬:ごよる多発性硬化症の治療成績向上を実現する探索的研究

:::

・一
一
一

|■ ●ヽ

■: 辮 ■
1111::

一ヽ
一
ｒ
一

糸山 泰人 東北大学 医学系研究科 教授 重症難病患者の地域医療体制の構築に関する研究

60 今井 尚志 国立病院機構宮城病院 診療部長 特定疾患患者の自立支援体制の確立に関する研究

江良 択実 熊本大学 教 授 難治性疾患出来外来因子フリー人工多能性幹細胞の委託作製とバンク化

荻野 美恵子 北里大学 医学部 講師 難治性疾患の医療費構造に関する研究

亀岡 洋祐 (独)医薬基盤研究所 主任研究員 難治性疾患克服のための難病研究資源バンク開発研究

小池 隆夫
北海道大学 医学 (系)研究

科
教授

1                               /1

断たな診断・治療法開発のための免疫学的手法の開発

小森 哲夫 埼玉医科大学 医学部 准教授
特定疾患患者における生活の質 (Qudity of Lre,QOL)の向上に関する

研究   、               :   .  1_ニ

千葉 勉 京都大学 医学 (系)研究科 教授 難洛性疾患克服研究の評価ならびに研究の方向性に関する研究

辻 省次 東京大学 医学部附属病院 教 授 遺伝学的キ法における診断の効果的な実施体制に関する研究

永井 正規 埼玉医科大学 医学部 教 授 寺定疾患の疫学に関する研究

中村 幸夫
(独)理化学研究所 バイオ

リソースセンター
室長 主体試料等の効率的提供の方法に関する研究

宮崎 義経 1国立感染症研究所 部長 時定疾患の微生物学的原菌究萌に関する研究

…

i・

・
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青木 正志 1東北大学 大デ病院 講師
封入体筋炎 (:BM)の臨床病理学的調査および診断基準の精度向上に関

する研究    .     、

青木 洋子 東北大学 医学系研究科 准教授
分子診断に基づくヌーナシ症候群の診断基準の作成と新規病因遺伝子の探

索

青沼 和隆
筑波大学 大学院人間総合科

学研究科
教授

心電図健診による長期にわたる疫学調査:Brugada(フ ルガダ)症候群の長
期予後調査

74 秋山 真志
北海道大学 医学 (系)研究

科
准教授 道化師様魚鱗癬の洛療のための指針の作成と新規治療戦略の開発

有馬 隆博
東北大学 未来医工学治療開

発センター
准教授

ゲノムイジラリンティング異常症5疾患の実態把握に関する全国多施設共同

研究                       、

飯島 一誠 神戸大学 医学研究科 教授
E弓耳腎 (BOR)症候群の遺伝子診断法の確立と診療体制モデル構築に

謁する研究         1         ,

井1健  1冒圭
精サ

:神賛雫「
口本セ主

室 長 先天性大脳白質形成不全症の診断と治療に向けた研究

井 上 義―
(独)国立病院機構近畿中央胸

部疾患センター
呼吸不全L難治性
肺疾患研究部長

肺胞蛋白症の難治化要因の解明と診断、治療、管理の標準イヒと指針Q確
ユ                                         

｀

池園 哲郎 日本医科大学 医学部 准教授 新規診断マーカー0丁 Pを用いた難治性内耳疾患の多施設検討

石ヽ井 榮一 愛媛大学 医学系研究科 教授 先天性顆粒放出異常症の病態解明と診断法の確ユ
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石 川 義弘 廣浜市立大学 医学研究科 教授 内臓錯位症候群に対する新規治療薬の開発

石倉 健司 東京都立清瀬小児病院 医長
本邦小児の新たな診断基準による小児慢性腎臓病 (CKD)の 実態把握C
ための調査研究

′

=瀬 白帝 山形大学 医学部 教授 後天性血友病Xll(13)の 実態調査、発症機序の解明と治療方法の開発

84 二瀬 宏
東京工業大学 大学院生命理
工学研究科

教授
アイカルディ=ゴニティエ症候群等のビオプテリン代謝異常を伴う疾患
の診断方法確立および治療法開発のための横断的研究

伊藤 悦朗 弘前大学 教授
先不性赤芽球獨 (Diamond Bぃ 。kfan貧血)の効果的診断法の確立に関する
研究

ｄ
０ 伊藤 雅之

国立精神・神経医療研究セ〕

ター
室長

レット症候群の診断と予防・治療法確立のための臨床および生物科学の集学
的研究

87 稲垣 暢也 京都大学 医学 (系)研究科 教授 早奎全編趣圏糞場菱層層柵     「子異常の実琴彎握,よ
び導摯

88 井上 泰宏 憂應義基本学 准教授 ステロイド依存性感音難聴の新しい診断法および診断基準に関する検討

植田 初江 日立循環器病研究センタニ
医長 姉静脈閉塞症についての病理病態解明と診断基準確立のための研究

90 宇佐美 真一 信州大学 医学部 教授 」sher症候群に関する調査研究

宇佐美 真一 信州大学 医学部 教授 優性遺伝形式をとる遺伝性難聴に関する調査研究

牛田 享宏 愛知医科大学 医学部 教授 脊髄障害性疼痛症候群の実態の把握と病態の解明に関する研究

宇谷 厚志 長崎大学 教授 障性線維性仮性黄色腫診断基準作成

梅原 久範 金沢医科大学 医学部 教授
新規疾患,lgG4関 連多臓器リンパ増殖性疾患 (bG44MOLPS)の 確立の

ための研究

大河内 信弘 筑波大学 教授 多発肝のう胞症に対する治療ガイドf%ン作成と試料バンクの構築

大路 正人 滋賀医科大学 医学部 教授 血管新生黄斑症に対するベプチドワクチン療法

大菌 恵一 大阪大学 医学 (系)研究科 教授 医フォスファターゼ症の個別最適治療に向けた基礎的・臨床的検討

大竹 明 埼玉医科大学 医学部 教授
日本人長鎖脂肪酸代謝異常症の診断方法の確立、及び治療方法の開発に

関する研究

大槻
`泰

介
国立精神・神経医療研究セン

タニ 部長 乳幼児破局てんかんの実態と診療指針に関する研究

100 大野 欽司 名古屋大学 医学系研究科 教授 先天性筋無力症候群の診断・病態・治療法開発研究

101 岡崎 和― 関西医科大学:暉学部 教授 gG4関連全身硬化性疾患の診断法の確立と治療方法の開発に関する研究

緒方 勤
国立成育医療研究センター

小児思春期発育研究部
部長 性分化疾患における診断法の確立と治療指針の作成

103 岡野 善行
｀大阪市立大学 医学 (系 )研

究科
講 師 シトリン欠損症の実態調査と診断方法および治療法の開発

104 奥山 虎之 国立成育医療研究センター 部長 急激退行症(21トリソミーに伴う)の実態調査と診断基準の作成

105 小野寺 理 新潟大学 脳研究所 准教授 選伝性脳小血管病の病態機序の解明と治療法の開発

小野寺 雅史 国立成育医療研究センター 部長 外胚葉形成不全免疫不全症の実態調査と治療ガイドラインの作成

107 加我 君孝
(独)国立病院機構東京医療セ
ンター臨床研究センター  '

臨床研究センター

長
周産期の難聴の′、イリスクファクターの新分類と診断・治療方針の確立

108 鏡 雅代
国立成育医療研究センター

小児思春期発育研究部
研究員

14番染色体父親性・母親性ダイソミーおよび類縁疾患め診断・治療指針

作成

109 梶 龍兒
徳島大学 大学院ヘルス′`イ

オサイエンス研究部
教授 ジス トニアの診断及び治療方法の更なる推進に関する研究
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梶野 浩樹 旭川医科大学 医学部 准教授 E‖ s‐van crevdd症候群の疫学調査と治療指針作成

片山 二朗 大阪大学 医学 (系)研究科 教授 白斑・白皮症め未邦における診断基準及び治療指針の確立

加藤 達夫 コ立成育医療研究センタT 総長 難治性川崎病の治療ガイド|カレ作成

,金子 英雄 岐阜大学 教授 Bbom症候群とその類縁疾患の実態調査、早期診断法の確立に関する研究

114 鎌倉 史郎 国立循環器病研究センタT 部長
早期再分極(Oa"rёpoh"zatio→症候群の病態と遺伝基盤、長期予後に関

する研究  、

神谷 千津子 III立循環器病研究センター 医師 わが国初の周産期:い筋症の診断治療指針を作成するための臨床研■

加我 君孝
(独)日立病院機構東京医療セ

ンター臨床研究センター .

臨床研究センタニ

長

先天性両側小耳症・外耳道閉鎖疾患に対する、良い耳介形成・外耳道 `

鼓膜・鼓室形成術の開発と両耳聴実現のためのチーム医療   ヽ

り‖上 紀 明
国家公務員共済組合連合会名

城病院 整形外科
整形外科部長/脊
椎脊髄センター長

脊柱変形に合併した胸郭不全症候群の全国実態調査により把握された患者
の継続調査と二次悩の原因により発症する胸郭不全症候群の全国調査

川崎 諭
京都府立医科大学 医学
(系)研究科 ‐

助教 膠様滴状角膜変性症の標準的治療レジメンの確立と新規治療法の創出

川 田 暁 近畿大学 医学部 教授
遺伝性ボルフイリン症の全国疫学調査ならびに診断・治療法の開発に関

する研究      ・ヽ  、

120 神崎 晋 鳥取大学 医学部 教授 腎性尿崩症の実態把握と診断:治療指針作成

121 神田 隆 山口大学 医学 (系 )研究科 ′教授 ビッ‐ スタッフ型1出幹脳炎の診断及び治療方法の更なる推進に関する研究

122 神戸 直 智 千葉大学 講師
NOb2変異を基盤とするプラウ症候群/若年発症サルコイドーシスに対する診

療基盤の開発

北野 良博
国立成育医療研究センター

第二専門診療部   __ 医 長 胎児仙尾部奇形腫の実態把握・治療指針作成に関する研究

木 下 芳一 島根大学 医学部 教授
好酸球性食道炎ィ好酸球性胃腸炎の疾患概念確立と治療指針作成のため
の臨床研究

125 吉良 潤一 九州大学 医学 (系 ) 研究科 教 授
8E厚性硬膜炎の診断基準作成とそれに基づいた臨床疫学調査の実施なら

びに診療指針の確立

吉良 潤=
九州大学 医学 (系 )研究科 教授

塩床疫学調査結果・新規免疫検査結果に基づくアトビニ性脊髄炎の新規

診断基準作成とその国内外での臨床応用

久保田集也握
=璧
高鰺曇繁

究ャン
,「

.医
長 コケイン症候群の病態解明および治療とケアの指針作成のための研究

倉橋 浩樹 榛田保健衛生大学 教授 エマヌエル症候群の疾患頻度とその自然歴の実態調査

呉 繁夫 東北大学 医学系研究科 准教授 高グリシンⅢ症の実態把握と治療法開発に関する研■

130 黒り‖ 峰 夫 東京大学 教授 家族性血小板異常症に関する調査研究

黒澤 健司
神奈川県立こども医療セン

タ= 科 長 ヤング・ジンカ ン症候群の診断基準作成と実態把握に関する研究

黒 田 達 夫 国立成育医療研究センター 医長
新生児および乳児肝血管陣に対する治療の実態把握ならびに治泰ガイドライ
ン作成の研究   |

133 小泉 範子
. 司志社大学 公私立大学の部

局等
准教授 特発性角膜内皮炎の実態把握と診断法確立のための研究

小久保 康昌 二重大学 医学系研究科 講師 牟婁病の実態の把握と治療指針作成

小崎 健次郎 慶應義塾大学 医学部 准教授
VATER症候群の臨床診断基準の確立と新基準にもとづく有病率調査お

よびDNA′ ンヽク・iPS細胞の確立

小崎 健次郎 愛應義塾大学 医学部 准教授
CHARGЁ症候群の成人期の病像の解明と遺伝子診断の臨床応用・iPS細

胞の確立       ・

137 小崎 里華
国立成育医療研究センタニ

第一専『1診療部
医 長

RuЫnstar「τaybi症候群の臨床診断基準の策定と新基準にもとづく有病

率の調査研究   ・

小崎 里華
国立成育医療研究センター

第一専門診療部   . 医 長 EEC症候群における有病率調査と実態調査研究
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小島 勢二 名古屋大学 .教授
先天性角化不全症の効果的診断方法の確立と治療ガイドラインの作成に関
する研究

児玉 浩子 帝東大学 教授
Menk6s病・ocdptd hOrn症候群の実態調査、早期診断基準確立、治療法開
発

141 小林 彙司
神奈川県立こども医療セン
ター

科 長
症候性頭蓋縫合早期癒合症

`ク

ループン/アベール/フアイフアー/アントレー・ビクステ墟修
群)に対する治療指針の作成および新規治療法の開発に関する研究

小林 正夫
広島大学 医歯薬学総合研究

科 (医 )
小児科教授

先天性好申球減少症の効果的診断方法の確立と治療ガイドライン作成に

関する研究

才津 浩智 廣浜市立大学 准教授 孔脳症の遺伝的要因の解明

佐久間 啓
国立精神・神経医療研究セン

タT 常勤医師 難治頻回部分発作重積型急性脳炎の診断基準作成のための疫学研究

櫻井 晃洋 E州大学 医学部 准教授 多発性内分泌腫瘍症1型および2型の診療実態調査と診断治療指針の作成

佐々木 了
KKR札 幌医療センタT斗
有病院 形成外科

血管腫・血管奇形
センター長

雄治性血管腫・血管奇形についての調査研究

147 笹嶋 唯博 じ川医科大学 医学部
理事、副学長、兼

任教授兼任
京発性リンパ浮腫全国調査を基礎とした治療指針の作成研究

佐藤 準‐ 現治薬科大学 薬学部 教 授 那須ハコラ病の臨床病理遺伝学的研究

澤井 英明 京都大学 医学 (系)研究科 准教授 欧死性骨異形成症の診断と予後に関する研究

150 塩谷 隆信 秋田大学 医学 (系 )研究科 教授
置伝性出血性末梢血管拡張症 (オスラー病)に関する遺伝疫学的検討と

参療ガイドラインの作成

執印 太郎
葛知大学 医学部門 (医学

部)

教授 フォン・ヒッベルリンドウ病の病態調査と診断治療系確立の研究

四ノ宮 成祥
方衛医科大学校 分子生体制
印学

教授 腎性低尿酸血症の全国的実態把握

島崎 潤 東京歯科大学 教 授 ベルーシド角膜辺縁変性の実態調査と診断基準作成

154 清水 克時 噴阜大学 教授 慮伝性多発性外骨腫の実態把握と遺伝子多型に関する基盤研究

白石 公 コ立循環器病研究センター 部長
乳児特発性僧帽弁腱索断裂の病因解明と診断治療法の確立に向けた総合
約研究

156 秦 健―郎
コ立成育医療研究センタ=
円産期病態研究部

部長 本邦における皮復胞状奇胎症例の実態把握と確定診断法の開発

新宅 治夫
大阪市立大学 医学 (系 )研
究科

准教授
Jヽ児神経伝達物質病の診断基準の作成と新しい治療法の開発に関する研
究

杉浦 真弓
名古屋市立大学 医学 (系 )

研究科
教授 誰治性不育症に関連する遺伝子の網羅的探索

杉江 和馬 奈良県立医科大学 医学部 講師 自己貪食空胞性ミオパチーの診断基準確立と治療法開発に関する研究

杉江 秀夫 自治医科大学 医学部 教授
メタボローム解析による筋型糖原病の画期的な診断スクリーン グ法の確立
ヒ治療推進の研究

鈴木 登
聖マリアンナ医科大学 医学

部

教授・難病治療研

究センター長
再発性多発軟骨炎の診断と治療体系の確立

鈴木 洋ニ 千葉大学 医学研究院 准教授 ゴオチン代謝異常症の鑑別診断法と治療方法の開発

須磨崎 亮
筑波大学。人間総合科学研究

科
教授

Nag‖e症候群など遺伝性胆汁うっ滞性疾患の診断ガイドライン作成、実
態調査並びに生体資料のバンク化

瀬,1 昌也 顧川小児神経学クリ■ンク 院 長 トゥレット症候群の診断、治療、予防に関する臨床的研究

副島 英伸 佐賀大学 医学部 教授
ゲノム・エピゲノム解析に基づく刷り込み疾患BOckwit卜Ⅷ edemam症候群の

診断基準作成と治療法開発基盤の確立

外国 千恵
京都府立医科大学 医学

(系)研究科
講師 特発性周辺部角膜潰瘍の実態調査および診断基準の確立

大須賀 穣 東京大学 医学部附属病院 講師
総排泄管残存症における生殖機能の実態調査 :生殖機能保持・向上のた
めの治療指針の作成に向けて
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168 大西 秀典 阜大学 医学部付属病院 臨床講師 (助教 )

インタ=甲 イキン1受容体関連キナ=ゼ40RAK4)欠損症の全国症例数把
握及び早期診断スクリーこング・治療法開発に関する研究

高後 裕 し川医科大学 医学部
｀

教授 f ベモクロマ トニシスの実態調査と診断基準作成

170 高木 岳彦
国立成育医療研究センター
外科系診療部

その他
先天性横軸形成障害(前腕欠損、上腕欠損)に対する個性適応型情報処理
に基,ヽた筋電義手の治療指針作成

高橋 正紀 大阪大学 医学 (系)研究科 助教
筋チャネル病および関連疾患の診断・治療指針作成および新規治療法開
発に向けた基盤整備のための研究

高橋 勉 秋田大学 教授
リジン尿性蛋白不耐症の最終診断への診断プロトコールと治療指針の作成
に関する研究

武田 純
岐阜大学 大学院医学系研究
科

教 授 MOpYl「6の病態調査と識別的診断基準の策定

174 棚橋 祐典 旭川医科大学 医学部 助教
高カルシウム尿症と腎石灰化を伴う家族性低マグネシウム血症
(FHHNC)の 全国実態調査と診断指針作成   =

谷 ロ 正実
(独 )国立病院機構相模原病院
臨床研究センター

外来部長
原因不明の慢性好酸球性肺炎の病態解り、新輝治療法、およびガィドラ
イン作成に関する研究

176 谷澤 幸生 山口大学 医学 (系)研究科 教授
Worram症候群の実態調査に基家 早期診断法の確立と診療指針作成のた
めの研究        ‐

177 田上 昭 人
国立成育医療研究センター

薬剤治療研究部
部長 i ベリツ■ウス =メ ルツパッハー病の診断及び治療法の開発

塚口 裕康 関西医科大学 医学部 助教
Ga‖o鴨y‐Mowat症候群 (腎糸球体・脳異形成)診断基準作成のための
実態調査                         '

角田 和繁
(独 )国立病院機構東京医療セ
ンター

視覚生理学研究室
長

オカルト薫斑ジスト甲ラィーの効果的診断法あ確立および病態の解明

180 坪田 ―男 慶應義塾大学 医学部 教授 Fuchs角 膜内皮変性症および関連疾患に関する調査研究

181 富田 博秋 東北大学 医学系研究科 准教寝 ゾトス症候群のスクリーニング・診断ジステムの開発と実用イヒ

永井 敏郎 獨協医科大学 越谷病院 教授 Drader‐ Wim症候群の診断・治療指針の作成

中尾 一和 京都大学 医学 (系)研究科 教 授 母系統疾患における新規CNP治療に対する有効症例鑑別診断法の確立

中川 正法
京都府立医科大学 医学
(系 )研究科

教 授 シヤルコー・マリー・ トゥース病の診断 `治療 =ヶアに関する研究

中島 淳 横浜市立大学 附属病院 教授
屋性特発性偽性腸閉塞症の我が国における疫学・診断・治療の実態調査
研究  1  .

中西 敏雄' 東京女子医科大学 医学部 教授 1臓錯位症候群の疫学と治療実態に関する研究

中西 敏雄 東京女子医科大学 医学部 教授 22ql l.2欠 失症候群の原因解明、管理、治療に関する研究

中畑 龍俊
京都大学 物質

「

細胞統合シ

ステム拠点
‐ 特任拠点教授

｀ 3ryopyri■ as,Odated pelodic syndrome(CAPS)に 対する細胞分子生物学
的手法を用いた診療基盤技術の開発

永淵 正法 九州大学 医学 (系)研究科 教授 割症1型糖尿病のウクレス原因説に関する研究

中村 公俊 熊本大学 医学部附属病院 講師
高チロシン血症を示す新生児における最終診断への診断プロトコールと
治療指針の作成に関する研究

生水 真紀夫 千葉大学 医学研究院 教授 は伝性女性化乳房の実態把握と診断基準の作成

成瀬 光栄
(独)国立病院機構京都医療

センター臨床研究センタ=
内分泌代謝高血圧

研究部長
陽色細胞腫の診断及び治療法の推進に関する研究

苗代 康可
札幌医科大学 医療人育成セ
ンター 講 師

ミクリッツ病およびigG4関連疾患の診断および治療方法の更なる推進に
闘する研究

難波 栄二
鳥取大学 生命機能研究支援
センター 教授 日本人脆弱X症候群および関連疾患の診断・治療推進の研究

新関 寛徳
国立成育医療研究センター

第二専門診療部
医長

肥厚性皮膚骨膜症における遺伝子診断と生化学的検査を踏まえた新しい
病型分類の提言と既存治療澤の再評価に関する研究

196 仁科
1幸

子
コ立成育医療研究センター

第二専Fl診療部
医員

小限球による視覚障害の原因諦 定するための疫学調査と診断・治療 基準
の創成
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西野 一三
国立精神・神経医療研究セ〕

ター
部長 ベスレムミオパ‐ とその類縁疾患の実態調査

‐西野 一三
国立精神・神経医療研究セ〕

ター
部長 遠位型ミオパ‐ の実態把握と自然歴に関する調査研究

野々山 恵章 防衛医科大学校 教授 田llR異形成症の診断と治療に関する調査研究

200 野村 伊知郎 国立成育医療研究センター 併任医員
断生児食物蛋白誘発胃腸炎(N‐ FPIEs)の疾患概念確立、実態把握、診断

治療指針作成に関する研究

芳賀 信彦 東京大学 医学部附属病院 教授 先天性無痛症の診断・評価および治療・ケア指針作成のための研究

橋本 隆 久留米大学 医学部 教授
さまざまな類天疱癒の疾患群の抗原の詳細な解析と新しい検査 法の開

発による診断基準の作成

203 橋本 隆 え留米大学 医学部 教授
家族性良性慢性天疱療(Haley―Haney病 )の診断基準作成とATP2CJ遺伝

子解析に関する研究

204 長谷川 奉延 菫應義塾大学 医学部 准教授 非致死性骨形成不全症の診断及び治療方法の更なる推進に関する研究

服部 信孝 晨天堂大学 医学部 教授 Perry(ペ リー)症候群の診断基準等の作成のための奨励研究

花房 俊昭 た阪医科大学 医学部 教授 多施設共同研究 :劇症 1型糖尿病の診断マーカー同定と診断基準確立

207 馬場 耕ニ 氣北大学 医学系研究科 講師 カルバイン阻害剤による角膜内皮細胞のアポ トーシス抑制効果の評価

208 林 松彦 夏應義塾大学 医学部 教授 ЭJOphyla対 sの診断・治療に関わる調査・研究

林 泰秀 詳馬県立小児医療センタ■ 院長
ダウン症候群でみられる一過性骨髄異常増殖症の重症度分類のための診
断基準と治療指針の作成に関する研究

林 由起子
国立精神・神経医療研究セン

ター
室長 マリネスコーシエーグレジ症候群の実態調査と診断システムの確立

張替 秀郎 東北大学 医学系研究科 教授 遺伝性鉄芽球性貧血の診断分類と治療法の確立

東 範行 国立成育医療研究センター 医長 先天白内障の原因究明と診断基準の創生

日比 紀文 慶應義塾大学 医学部 教授
原因不明小腸漬瘍症の実態把握、疾患概念、疫学、治療体系の確立に関

する研究

平田 恭信 東京大学 医学部附属病院 特任准教授 マルフ″ 症候群の日本人に適した診断基準と治療指針の作成

深尾 敏幸
岐阜大学 大学院医学系研究

科
教授

先 天 性 ケ トン 体 代 謝 異 常 症 oMoお。綸 威諄素畑 腱 、HM¨ oAリ アイ 欠損症.β ―
タト考 ,七 u

産、SCOT欠 損産)の発症形態と患者数の把握、診断治療指針に関する研究
‐

深見 真紀
国立成育医療研究センター

小児思春期発育研究部
室長 レリニワイル症候群の実態把握と治療指針作成

福嶋 _義光 信州大学 医学部 教授
ゲノムコピー数異常を伴う先天奇形症候群(ウ ォルフヒルシュホニン症候群を
含む)の診断法の確立と患者数の把握に関する研究

218 福田 尚司 コ車国際医療研究センター 医長 リンパ浮腫治療へのbreak throuohを 目指して

藤井 克則 千葉大学 医学研究院 助教 3o山n症候群の病態解明と治療法確立のための臨床的研究

220 藤枝 重治 旧井大学 教授 好酸球性副鼻腔炎の疫学、診断基準作成等に関する研究

221 藤野 明浩
国立成育医療研究センタニ

第二専門診療部
医師

日本におけるリンパ管腫患者 (特に重症患者の長期経過)の実態調査及

び治療指針の作成

222 藤原 成悦
国立成育医療研究センター

母児感染研究部
母子感染研究部長 慢性活動性EBウ イルス感染症の診断法及び治療法確立に関する研究

223 古川 福実 和歌山県立医科大学 医学部 教授
中條―西村症候群の疾患概念の確立と病態解明に基づく特異的治療法の

開発

224 古庄 知己 信州大学 医学部附属病院 講師
エニラスダンロス症候群(主に血管型および新型)の実態把握および診療指
針の確立       :

平家 俊男 京都大学 医学 (系 ) 研究科 准教授 日本人特有の病態を呈する高lgD症候群に向けた新規診療基盤の確立

-12ニ



226 平野 賢一 大阪大学 医学 (系 )研究科 助教
中性脂肪蓄積心筋血管症の発見 ―その疾患概念の確立、診断法t治
寮法の開発

227 平野 牧人 奈良県立医科大学 医学部 准教授 パルデニ:ビ
=ドル症候群実態IE握めための奨励携究

228 保住 功
岐阜大学 大学院医学系研究
科

准教授
・ フ声 ル病 (特発性両個性大脳基底核・小脳歯状核石灰化症)の分子病態の

解明   '  |

229 堀内 孝彦 九州大学 医学 (系 )研究科 准教授
「NF受容体関連周期性症候群 (TRAPS)の病態の解明と診断基準作成に

調する研究  i      ｀

23C 堀江 稔 弦賀医科大学 医学部 教授 先天性Q↑延長症候群の遺伝的背景に基づく治療指針の検討

堀川 玲子 IIl立成育医療研究センター 医長
有機酸代謝異常症(メチルマロン酸血症・

'コ

ピオン酸血症)、 尿素サイクル異常症
(CPξl欠襲症・OTC炎損m、 肝型糖原病の新規治療法の確立と標準化

232 堀米 仁 志
筑波大学 人間総合科学研究

科
准教授

胎児・新生児期:F発症する撃治性il伝性不整脈の実態調査、診断・治療
ガイドライン作成並びに生体資料のバンク化

233 本間 之夫 東京大学 医学部附属病院 教授 司質性勝洸炎に対するA型ボツリヌス毒素膀勝壁内注入療法

234 前川 二郎 議浜市立大学 附属病院 准教授
原発性リンパ浮腫患者におけるリンパ機能評価による重症度分類と新た

な治療法の検討

235 蒔 田 直 昌
長崎大学 医歯 (薬 )学総合

研究科
教授 進行性心臓伝導障害の病態診断と遺伝子基盤に関する研究

236 松井 陽 コ立成育医療研究センター 病院長 新生児・乳見胆汁うつ滞症候群の総緒的な診断・治療に関する研究

237 松永 達雄
(独 )国立病院機構東京医療

センタニ臨床研究センター
室長 蒟側性In牛神経形成不全症のサブタイプ分類に基づく診療指針の確立

松永 達雄
(独)国立病院機構東京医療セ
ンター臨床研究センタ=

室長 Dendred症候群の発痺頻度調査と現状に即した診断基準の確立

239 松原 洋一 教 授
コステロ症候群・CFC症候群類縁疾患の診断基準作成と治療法開発に関
する研究:二 _ 1 _十 ~‐ ~ 1 ・  _____  ‐     ―

24C 松本 直通 横浜市立大学 医学研究科 教授 若年性特発性関節炎あ遺伝的要因の実態

真部 淳 聖路加国際病院 医長
Congenital dysetthropdeJc anemh(CD局 およびサ贅 ミア貧血の効果的診
断法確立に関する研究

242 丸岡 豊 国立国際医療研究センター
歯科口腔外科 医

長
進行性下義頭吸収の診断基準策定とその治療に関する研究

右田 活志
(独)日立病院機構長崎医療セ
ンター臨床研究センター

病因解析研究部長 家族性地中海熱の病態解明と治療指針の確立

244 水口 雅
東京大学 大学院医学系研究

μ (医学部)
黎授 重症・難治性急性脳症の病因解明と診療確立に向けた研究

24〔 水谷 修紀
東京医科歯科大学 医歯

(薬)学総合研究科
教授

毛細血管拡張性小脳朱調症の実態調査、早期診断法確立と、病態評価に

関する研究                           ‐

246 宮城 靖
九州大学 デジタルメディシ

ン ,イ ニシアティブ
准教授 、

ジストニア脳ア トラスによる淡蒼球内節機能異常の検索と新規ターゲッ

ティング法の確立      
て

247 三宅 紀子 横浜市立大学 医学部 助教 輛cardi症候群の遺伝的要因の実態

248 宮崎 徹
東京大学 大学院医学系研究

科 (医学部)
教授 たノ・テクノロジーを用いたプロピオン酸血症の新規治療法の開発

24C 宮地 良樹 京都大学 医学 (系 )研究科 教授 好酸球性臓疱性毛包炎の病態解明'と 新病型分類の提言

25( 宮 田 哲郎 東京大学 医学部附属病院 准教授 急性大動脈症候群に対する予防治療め指針作成に向けた基礎研究

宮本 享 京都大学 医学 (系)研究科 教授 非もやもや病小児閉塞性脳血管障害の実態把握と治療指針に関する研究

252 向井 徳男 旭川医科大学 医学部 助教 3arneyt合 の全国調査ならびに診断指針等の作成に関する調査研究

村上 伸也 大阪大学 歯学研究科 教授
早期発症型侵襲性歯周炎 (遺伝性急性進行型歯槽膿漏症候群)の診断基

準の確立に関する研究  :

森尾 友宏
東京医科歯科大学 医歯

(薬)学総合研究科
准教授

成人型分類不能型免疫不全症の診断基準・診断方法の確立及び治療方法
の開発に関する研究
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255 森崎 裕子 コ立循環器病研究センター 室長
ロイス ,デ イーツ症候群の診断・治療のガイ ドライン作成および新規治

康法の開発に向けた臨床所見の収集と治療成績の検討

森本 哲 自治医科大学 准教授 乳児ランゲルハンス細胞組織球症の標準治療の確立と新規治療法の開発

安井 夏生
應島大学 大学院ベルス′`イ

オサイエンス研究部
教授 軟骨無形成症の病態解明と治療法の開発

安 友 康二
徳島大学 大学院ヘルスバイ

オサイエンス研究部
教授 血球貪食症候群の病態・診療研究

259 山崎 麻美
(独 )日立病院機構大阪医療セ
ンター

副院長、分子医療
研究室長

胎児診断における難治性脳形成障害症の診断基準の作成

山 田 佳之 群馬県立小児医療センタニ 部長
小児好酸球性食道炎の患者全体像の把握と診断・治療指針の確立に関す
る研究

山本 俊至 東京女子医科大学 准教授 lp36欠失症候群の実態把握と合併症診療ガィドラク 作成

要 匡 暁球大学 医学部 准教授
オビッツ三角頭蓋症候群の症状把握と発達予後予測に重要な分子メカニ

ズムの解明

263 横関 博雄
東京医科歯科大学 医歯
(薬)学総合研究科

教授
難治性慢性痒疹・皮膚そう痒症の病態解析及び診断基準 :治療指針の確
ユ

264 横関 博雄
東京医科歯科大学 医歯

(薬)学総合研究科
教授 難治性重症原発性局所多汗症の病態解析及び治療指針の確立

265 横手 幸太郎 千葉大学 医学研究院 教授
ウエルナー症候群の病態把握、診療指針作成と新規治療法の開発を目的
とした全国研究

266 吉浦 孝―郎
長崎大学 医歯 (薬)学総合

研究科
教授

ゲノム異常症としての歌舞伎症候群原因遺伝子同定と遺伝子情報に基づ

く成長障害治療可能性の研究開発

267 吉田 誠克
京都府立医科大学 医学部附

属病院
助教

アレキサンダー病の診断基準および治療・ケア指針の作成、病態解明・

治療法開発のための研究    '

吉永 正夫
(独 )日立病院機構鹿児島医療
センター小児科

小児科部長
乳児期QT延長症候群の診断基準と治療アルゴリズム作成による突然死予

防に関する研究                        ´

依藤 亨 京都大学 医学 (系)研究科 講師 先天性高インスリン血症の病態解明と治療適正化に関する研究

若松 延̈昭
愛知県心身障害者コロニー発

達障害研究所 遺伝学部
副所長兼遺伝学部

長

Ⅵowa卜WL6n症候群の診断法の確立と成長発達に伴う問題点とその対
療に関する研究

和田 敬仁
神奈川県立こども医療セン

ター
医長

へTttX(X連鎖αサ贅 ミア・精神遅滞)症候群の診断及び治療方法の更なる

推進に関する研究

272 渡邊 健―郎 京都大学 医学 (系)研究科 助教 Sttchmar「 Diamond症 候群の効果的診断法の確立に関する研究

渡邊 淳 日本医科大学 医学部 講師
こ剰運動(hyperFnbЫ ‖ty)症候群類緑疾患における診断基準の確立ならびに

膚態解明

274 渡辺 守
東京医科歯科大学 医歯

(薬)学総合研究科
教 授 雄治性腸管吸収機能障害MiCrOsco● c COl面 ,に関する調査研究

'111

善 一ｔ

275 林 謙治 コ立保健医療科学院 院長 今後の難病対策のあり方に関する研究

水澤 英洋 東京医科歯科大学 教授 メリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究

,14-



1    重症難病患者入院施設確保事業の概要   '  |

1.事業の目的
: 

病状の悪化等の理由によりt居宅であ療養が極あて困難な状況となり、1人

院治療が必要となった重症難病患者に対し、適時に適切な入院施設の確保等‐
:`

‐   T曾量2事::サ
域9胃琴

機
甲?〒ず

による難病医療体制の整備を薗ること

2.事業の内容         |
(1)実施主体                    ・       1｀
 都道府県                    :          :

(2)対象患者                  ‐
難治性疾患党服研究事業 (臨床調査研究分野)の対象疾患患者

´  (3)実 施方法                   _
都道府県は難病医療連絡協議会 (連絡協議会)を設置するとともにt

. 1  概ね二次医療自ごとに1か所ずつの難病医療協力病院 (協力病院)を指・

定し、そのうち原則として1か所を難病医療拠点病院 (拠点病院)に指 1

‐■「‐II定 して、―重症難病患者のための入院施設の確保を行う「き = ―一 、一 二J■

ア:難病医療連絡協議会      `  '
、    ・拠点病院t協力病院)保鮮所、関係市町村等関係者で構成

・難病医療専門員 (保健師等)を原則1名配置    :
・拠点病院、協力病院へめ入院患者の紹介:患者等からの各種相談|三

.   ´
対応                ‐        1       :

|   ィ.難病医療拠点病院        | ~      :|
L難病医療相談窓口め設置 (必要に応じて相談連絡員1名 を配置)~  ‐

ヽ口協力病院からの要請に応し、
・
嵩度の医療を要する患者の受け入れ

‐医療従事者向け難病研究会の開催  : |  ~11 .
:   :・ 関係機関口施設への医学的な指導 1助言            ヽ

|    ウ:難病医療協力病院    : ・
1      1拠点病院からの要請に応じて患者の受け入れ          |

‐自地域施設等への医学的な指導・助言

.工 .在宅療養中の重症難病患者であうて、介護者の事情により在宅そ介
護等を受けるこ:と が困難になつた場合に=時的IF八院することが可能

:   
● ´

な病床を、各都道府県の拠点病院等に確保する:   ヾ  _



重症難病患者入院施設確保事業の実施状況

31日

難病医療連絡協議会
設置状況

難病医療拠点 商院設置状況 難病医療協力 着院設置状況

設置数 設置数

1 北海道 ○ ○ 1 ○ 28

2 青森県 X ○ 1 ○ 7

3 岩手県 ○ ○ 1 ○ 10

4 宮城県 ○ ○ 4 0 18

5 秋田県 ○ ○ 2 ○ 17

6 山形県 ○ ○ 1 ○ 27
，

′ 福島県 ○ ○ 1 ○ 29

8 茨城県 ○ ○ 1 ○ 13

9 栃木県 ○ O 3 O 60

10 群馬県 ○ ○ 1 ○ ・ 52

埼玉県 ○ ○ 1 ○ 12

12 千葉県 ○ ○ 1 〇 9

13 東京都 ○ ○ 30 ○ 60

14 神奈川県 ○ ○ 4 ○

15 新潟県 ○ ○ 1 0 515

16 富山県 ○ X 0 X 0

17 石川県 ○ ○ 3 ○ 161

18 福井県 ○ ○ 1 ○ 24

19 山梨県 ○ ○ 2 ○ 12

20 長野県 ○ ○ 1 ○ 24

21 岐阜県 ○ ○ 1 ○ 34

22 静岡県 ○ ○ 1 ○ 38

23 愛知県 ○ ○ 1 ○ 13

24 二重県 ○ ○ 2 0 18

25 滋賀県 ○ ○ 10 O 24

26 京都府 ○ ○ 1 0 13

27 大阪府 ○ ○ 1 ○ 37

28 兵庫県 ○
‐

○ 3 ○ 1´3

29 奈良リ X X 0 0 19
う
０ 和歌山県 ○ ○ 2 ○ 41

31 鳥取県 O ○ 1 ○ 8

32 島根県 ○ ○ 3 0 15

33 岡山県 ○ ○ 1 ○

34 広島県 ○ ○ 3 O 19

35 山口県 ○ ○ ○ 8

36 徳島県 ○ ○ 1 ○ 12

37 香川県 ○ ○ 1 ○ 33

38 愛媛県 ○ ○ 1 0 53

39 高知県 ○ ○ 2 0 50

40 福岡県 ○ ○ 2 ○ 123

41 佐賀県 ○ X 0 ○

42 長崎県 ○ ○ ,2 ○ 131

43 熊本県 ○ ○ 3 ○ 12

44 大分県 ○ ○ 1 ○ 122

45 宮崎県 ○ ○ 1 ○ 34

46 鹿児島県 ○ ○ 3 ○ 16

47 沖縄県 X X 0 X 0

国 44 43 108 45 1.997

※ X JI



厚生科学審議会疾病対策部会

第 11回  難病対策委員会

日時 :平成 22年 5月 10日 (月 )10:00～ 12:00

場所 :KKRホ テル東京 7L雀    |

○中lE課 長捕佐 定刻となりましたので、ただいまから「厚生科学審議会疾病対策部

会第 11回 難病対策委員会」をDm会 ぃたします.    ´   |
委員の皆様には、お忙しい中お集まりいただきまして、減にありがとうございます。

前回の委員会では、御欠席のために御紹介できなかつた委員につきまして、御紹介

させていただきます。           |
青森県健康福祉部長の一瀬驚委員でございます。             1
千葉大学教授の広井良典委員でございます。        |
本日の委員の出欠状況でございますが、小池委員(水口委員、山本委員から欠席の

連絡をいただいてぉります。また14ヽ幡委員より、途中退席?準絡をいキだいており

ます。   ;  .   
‐

本日の特敷lグ ス トとい● しまして、国立爆健医療科学院の林畔治院長及び国立保健

医療科学院の児工知子室長にo御 参タロいただいてお ります。    ́|、

それでは、カメラ撮 りは以上とさせてぃただきます。    .
(報道関係者退室)

0中 田課長補佐 これ以降の議事進行につきましては、金澤委員長にお願いいた しま

す。   :              
‐

0金澤委員長 どうも皆さんゃはようございます。お忙 しいところ、お集まりいただ

きましてありがとうございます。第 11回 Fの 難病対策委員会でございますが、どうぞ

御議論いただきたいと思います。

最切に、資料o薇警を簡単にお願いします。        |    :´

O中 国課長補佐 資料の繊構 をさせていただきます。1  :          ‐

F事澤に麟事次第がございます。             .   =      :

資料 1「特定疾患治療研究事業に関する要望及び提言」。こちらlJl,瀬 篤委員より御

提出いただいた資料でございます。             |

資料 2「今後の難病対策研究のあり方を考える」。こちらは国立保健医療科学院の林

鎌治院長より御提出いただいた資料でございます。      .     :

資料 3「第 10回難病対策委員会 (平成 22年 2月 15日 )で の議論の概要J。

参考資料 1「 新たな難治性疾患対策の在 り方検討チ
=ム

(第 1回 )資 料」,

参考資料 2「 平成 22年度難治性疾患克ll研 究事業研究課題 (第 1次 /AN募 後)」 。

参考資料 3「 平成 22年度難治性疾患克服研究事業第 2次公募募集要項 J。

参考資料4「 第 10回 難病対策委員会議事録Jで ござぃます。

またt委員の机上に、第0回 :第 10回 の難肩対策委員会の資料を御参考までに配付

させていただいております。    ‐

以上でございます。

O金澤委員長 どうもありがとうございま

中 し出 くだ さ い。

した。不足分がござぃましたら、どうぞお

それては、議題 1「今後の難病対策について」ということで進めていきたいと思い

ます。  _         1                      1
先日、新60棒上にも出下ゃりましたけれども「新たな難F性疾患対策の在り方検|

チニムJと ぃうのがありましたが、事務局からそれを含めて御説明ください。   |
0中 田課長補佐 まず、お手元あ資料 3を ごらんください。こちらは第 10回 難病対策

委員会で,議論あ概要ということで、前向2月 1,Pに 中催しました議論の概要をまと'

pて ゃります.                                 :
こちらの内容につきまして■t参考資料4に議事録そのもの蕉添付させヽいただし`

ております。また、資料の内容につきましては、各委員にも御確認いただいておりま

すので、それらの説明は省略させ下いた●きたいと思いますЪ          :
また1お 手元の参考資料 1を ごらん ぐだきい。こちらは「新たな難治性疾患対策の

在 う方検討チT■ の波置について」そござ
|ヽ キ

す。先ほど委員長力
:ら

もF話 がござし
)

ましたとお りt4月 27日 に第 1回会合を開催いたしまして、その経過報■をさせてい

ただきたいと思います。       _   i               l
こちらの検討チ‐ムの趣旨でございますが、雌治性疾患対策について、医療、研究、

[借i lli属】[1lII通 1籠婁誓露鷺1lII量 1」fiFttII撃 :[it
ございます。                   ヽ          |

こちらの検討事項と
Yヽ

たしましてlt l(1).難 治性疾患の感者に対する医■零助成?
在 り方。こちらは小児慢性特定疾患に関するキャリーオー六―の間題も含んでおりま

す。                  .
(2)難治性疾患に関する研究事業の在 り方。医薬 8F● 開発を含んでございます。 |
(3)難治性疾患の思者に対する福祉サ‐ビスの在 り方。          i

l(4)難 治性疾患の思者に対する就ガ・雇用支援の在り方。      ′   |
このような事項につきまして検討を行うものでございます。

構成といた しましては、 2ペーィにご|い ますとぉ り、長浜副大臣を座景といた し:

ま して、両政務官、:ま た主要局長級のメンパすを中心といた しまして、この検討チ‐



ムを設置しているところでございます。

,ま た、この検討チこムの事務局は、疾病対策課で行うこととしております。

お手元のパワ■ポイントの「今後の難治性疾患対策について」の資料をごらんくだ

さい:こ ちらは4月 27日 の第1回 検討チームの会議の際に、議論の参考として提示さ

せていただきました資料でございます。

「難治性対策に88す る課題の検討の進め方Jと いう図をごらんください。

難病対策に関する現状の課題といたしましては、この難病対策委員会でも初議論い

ただいておりますとおり、さまざまな課題がございますが、我々事務局といたしまし

て
1ま 、ことにある3点でます整理をさせていただいております。

まずは「現状の課題Jと いたしまして「医療費助成J。 こちらにつきましては、本日

も御発表がありますとおり、都道府県の超過負担を踏まえた安定的な財源確保の課題。

これまできまざまな対象疾患を拡大してほしい要望がある。また、小児慢圧特定疾患

治療研容事業のキャリーオ
=パ

ーの問題といつたことが現状の課題としてきざぃます。

「福祉」につきましては、障害者自立支援法など、既存の対象とならない方に対す

るホームヘルプなどの福祉サービスが今、十分でないとぃう:こ とでございまして、福

祉制度にも谷間がある。

「研究」につきましても、研究対象疾患を拡大してほしい。また、これまで「希少J

でない疾患をどのように扱っていくのか。希少疾患に対する医薬品の研究開発との連

携をどう図っていくのか。

こういつたこれまで挙げられているさまざまな課題があるところでございます。こ

れらの課題に対 しまして、それぞれ検討の方向性をまとめさせていただいております。

こちらを検討する際に留意すべき事項でございますが、例えば「医療費助成1に ぉ

きましては、特定疾思治療研究事業の見直 しについては、まさに高額療養費制度の見

直し、役割分担 :連携が今後必要になってくるのではないか。そういつた観点といた

しまして、安定的な財源確保に留意 しながら検討 していくべきではないか。

「福祉」につきましては:こ れまで内閣府におきまして、障がい者総合福祉法に関

する議論が進んでる。                    _
「研究Jに つきましても、今後、難治性疾ぶ克服研究事業の見直 しなど、研究の在

り方を検討 していく必要があるのではないか。

こういつた検討の方向性に考慮いたしま して、今後の検討の場といた しましては、

「医療費助成」につきましては、高額療養費など:4〈児慢性特定疾患治療研究事業の

キャリーォーバ,の 問題など、さまざまな部局に関連する問題もございますので、こ

の難病対策委員会で議論するのは勿論のこと、健康保険につきましては、医療保険部

会や、それぞれ他部局にわたるような事項につきましては、省内の検討チームでも検

討していくように、省内の連携を図るような対応をとっております。

「福祉」につきましては、先ほど申し上げました内閣府におきましても議論が行わ

れておりますので、そういつた議論を踏まえながら1難病対策委員会でも、難病に関

するその他の福祉の問題についても検討していくこととしています。

「研究」につきましては、難病に関する研究でございますので、まさに難病対策委

員会で中心に議論をしていくということでございます。

パワーポイントの 2、 3ベニジロ1ま 、既存制度0現 状でごぎいますので、
‐
説明は省

略させていただきたいと思います。

′ヽワーポイン トの4ペ ージロ以降は「難病対策に関する課題Jと ぃうことで、先 |ま

ど3つ の観点に分けたそれぞれ具体的内容をまとめさせていただいています。この内

容は、難病対策委員会でこれまでも何度も議論されてきた内容でございますので、本

当に簡単に御紹介だけさせてぃただきます。

まずは、医療費B7b成 における問題点といた しましては、医療費助成制度の「谷間 J

があるあではないか:

具体的には、難治性疾忠についても、特定疾患治療研究事業の対象疾患 (56疾 患)

とならないものにつきましては、高額療養費制度以外の医療贅軽減の仕組みが原則と

してないような状態になっています。そういった状況の中で、難治性疾患の要件を満

たしていなぃ疾患の取扱についても、今後検討が必要ではないか。 ・

特に、小児慢性特定疾患治療研究事業のキャリ■オーパーの問事について 1ヽ29歳

以降、医療費助成を受けることができないという課題も挙がつておるところでござい

ます。

安定的な財渥確保につきましても、今後、安定的な財源を確保できることを前提と

した制度の構築が課題になつてきます。                    ′

また、医療費助成の事業の性格につきましでも、研究事業という位置づけでありな

′ヽり、公費で
「

療費助成を行うという福祉的側面も有するような事業の在り方でござ

いましたの下、こういつた在,方 についてもまた検討が必要なのではないか。その際

には、健康保険制度との関連も合わせて検討してしヽく必要があるのではないかという

ことで、まとあさせてぃただぃております。

課題②の福祉施策につきましては、難病患者であっても、障害者自立支援法などの

対象にならない者につきましては、現在、、ホームヘルプサービスなどの福祉サービス

が使えない状況になっております。

また、難病患者も含めて、障害者の範囲をどのように考えていくのが。これは内閣

府の方でも議論をいただいておりますので、難病対策としての福祉施策と障害者施策

の関係を今後整理する必要があるのではないかということでございます。     .
課題0の研究につきま しては、これまで臨床調査研究分野が 130疾患t研究奨励分

野が平成 21年度は 177疾患の研究を行ってお りますが、希少性疾患が 5,000～ 7,000

あると言われております。また、研究対象の追加要望も非常に絶えないところでござ

いまして、現在研究対象 となつていない疾患も含めまして、今後どのように研究 して



いくのかが課題となつているところでございます。

難治性疾忠の要件を満たしていない疾患の取扱いについても、今後研究の在り方を

検討する際に、三ういつた議論も必要ではないかと思
|ヽ
ます。 |

その他といたしまして、現在、希少疾患の医薬品開発の要望が非常に多うございま

すが、これまで難病研究で行われる研究事業の成果と医薬品開発研究との関連も、今

後連携していく必要があるのではないかということで、そこの連携の在り方について

もび」つ課題にならてぃる2で はなしヽかといぅことでござぃます。       1´
第 1回 目の議論を踏まえまして、今後さまざまな課題、輸1整■を|,い ?た 検討

チームでも行つて、省内での連携をはかつていくということで、検討を進めていく予

定でござし,ま す。                      |
また、難病対策委員会につきましても、まさに皆様方から、|れ までにきまざまな

検け課題に?き まして御提言い|だい、おりますので、そういァたも?,つきまして

も、検討チニムの中で御紹介していきながら、政府としてもしらかりと取り揮んでい

くとしヽう対応をさせていただきたぃと思つています:     |
説明としまして||、 以上でごぎ|ヽ ます。          |

0金弾委員長 どうもありがとうございました。

参考資料2はいいんですか。

O中 田課長補佐 失lLい たしました。            |
参考姜霧2:ごつきましては、平成 22年事あ難治性疾患

=凧
研だキ|の 第1次公募が

終わらだところできざいまして、その研究操題について採択されたものをとりまとめ

たものでございます。こちらは後で御参考にごらんいただければと思います。

また、参考資料3に つきましては、難治性族患克服研究事業あ第,2次公募を実施し

ておりまして、主に横断的基盤研究分野と研究症lll分 野につきまして追カロ公寡となつ

おヽります。こちらにつきましても、す切りが吸日までとなつておりますが,聟紹介

をさせていただきます。    |‐          : ′  i
以上でございます。

O金澤委員長 どうもありがとうございました。    |
レ|ろ んなことを話して,も ら1ヽ ましたけれども、少なくとも参考資料1,、 省内で新

たな難治性疾患対策の在り方検討チームというものができたそうでありまして、パワ

ニポイントあ1ページロの「検討の場」には、3つの話題に対応する検討の場が書い

てありますが、その中にこの難病対策委員会が3つ とも出ていうということを仰理解

いただきましてヽ 深くこれに関与してしヽただくことi=な るだろ,と いうことを申し上

げておきたいと思います。                      ,
また、|そ の中にいろいろなことが書いてありますけれども、これまで皆様方からい

ただいた御意見が 恐ヽらくそのままストレー トに載つているだろうと思います。前日、

キヤリーオーパーの話も出ておりましたね。そういうわけで、この委員会が非常に重

要な意味を持つているというごとを、あるいほ逆に言いますと、ここで議論したこと
|

の受け手がらゃんとできたということだと思いますので、意欲を持つて経論をさせ

`いただきたいと思ぃますのでtよ ろしくお願いします。             |
きて、早速ですが、今のm説 明に御意見、御F/1P45で も結性でございますが、何かご

ざぃますでしょうか。感想でも織tlIです。                   |
′
伊藤さん、どうぞ。    .                         |

O伊藤委員 今、金澤先生が意欲を持つて検討してぃきたいとおつしやつていただし`

たのを、大変心強いんそすが、若千危惧するのは、やはりこれだけ多様なところ

`館病の問題が議論されていますと、思わぬ方向t・ の議論がどこかで先行しかねないとぃ

うこともありますので、下手すうと、福祉は福祉、医療は医琴、研究は研究みたい●

ことになると、難病対策が八つ裂きになつてしまう恐れもなきにしもあらずというこ

とで、是非この難,対策委員会の議論が本家本元といいますか、中心となって全体的

な諄論に反映されるように、これ,ま 事務局の方に強くぉ願しヽをしておきたいと思いま

す|こ ういう感想です。                       _   ‐

O全澤委員長 別々のところで餞論するようにならてしまうことの危惧ですか:  |

O伊藤基員 をうではなくヽ 、こ■が,つ かりと主導権とぃし
)ま す

か、まず難病対策

は二うあるべきだという議論は、この難病対策委員会が先行していくぐらいの気持ち

O金澤委員長 tち らあ方|:意味
lζ 夕ぅわけてす●。わかりまし

|。
    1. :

というのは、伊藤さんが最初におつしやつ
:た

、研究と福祉な々る程度分
!ナ
て議論じ

なくてはいけないというのは、実は前々から言われていることでして、これはお辞し

いただきたいんです。                        |    |
O伊藤萎員 そういう意味ではなくて、Ollえ ば難病というものをどうとられるかとしヽ

う機諭でね:     .   ・    ｀
                  |

0金澤委員長 わかりま|た。ほかにどうで しようか。              1
格永さん、どうぞ.  1     ‐       .             :

0福 永委員 まさにそのとおりだと思うんですllれ ども、2点 こざいます。    1・
1?は やヽ:=り 財源の間超があるかと,|)ま す。地域というか

,都
道府県によ

?て
、

かなり受ける思恵という
.の
が違うのではないか1思

います。まずそ9点 をで|る ギ|ォ

出城によつて格差がないようにしてほしいということがあります。      1  1
それから(は ざまの問題を駆り上げられていましたけれども、確かに非常に脇床の

:

■場では矛盾を感じることが多くて、特に私は筋ジストロフィーを専門にやつてきた
|

ルですが、例えば筋ジスの患者さんで在宅で、障害度がそんな:F強 くない|い わゆる
|

自立支援法の網にかからない障害度あ軽い人φ場
含
には、それ|そ 生活保護

|か
、そ

|

ういうことでなければ、なかなか医療費で障害が軽い 30～ 40歳 ぐらいの人の場合に|

非常に困つている例が現実にあるものでデから、そういうはざまの問題を是非検討し
|



ていただきたいと思っています。 .  :
○金澤委員長 確かに谷間ですね。 |ま かにいかがですか:

ほかの時点でもまた御意見を何 うチャンスはあるかと思いますので、その社度お伺

ぃいたしましょう。       ́                          ‐

それでは、本日のお客様をお迎えしておりますのでt今 後の難病対策についての議

論の1つ として資料をいただνヽております。―瀬委員からお話をいただきます。資料

1ですね。よろしくお願いいたします。

○―瀬委員 それでは、資料 1を ごらんください。青森県の一瀬でございます。特定

疾患治療研究事業に関しまして、地方行政の立場から意几を述べさせていただきたい

と思います。

2月 からこの委員会に参カロさせていただくことになつていたのですが、あいにく2

月は参カロできませんでしたので、そのときに各都道府県にァンケ_卜 調査を行いまし

て、その意見をまとめたものがこの資料となります。

会議に参加するに当たりまして、前回、前夕回等の議事録を拝見させていただきま

した。その中で委員長から、事業費は国と地方が折半めはずだが、現実には国が3、

地方が7と いうことになつている。地方の支出が増えているのではないかというお話

がありまして、事務局の方からは、地方の財政支援策として、1兆円の地域活性化・

経済危機対策臨時交付金を補正したと。これが地方のことを考えたことになっている

との御説明があつたところでございます。

しかしながら、この臨時交付金では、本事業で抱えております地方の超過負担を解

消するには至っておりません。私ども青森県では、平成
'1年

度当初予算あ決算|=お き

まして、本事業の超過負担額は3億円近いと見込んでおります。

また、平成 21年度から、地方の超過負担を軽減するためとして実施されました高額

療養費の取扱いの変更にっきましても、保険者への所得区分照会等の事務量が非常に

増加しております。その効果はまだ不透明なところでござレヾます。また、この事務処

理の増加に伴いまして、受給者証の発行までに時間を要すること等、受給者からの苦

情が増えているような状況であります。

本事業名は、治療、研究,ご ざいますが、かなりの部分が医療費の助成事業となっ

ておるものと考えております。対象者数の増加に伴いまして、事業費も年々増カロし続

けていることですから、国庫負担の 2分の1の 原則も遵守されなければ、地方の超過

負担はますます増える一方でございますも国として十分な財lat確 保ができず、その負

担を地方に押し付け続けることは、地方分権Q趣 旨にも反するもので:現行制度は崩

壊寸前と言わざるを得ない状況と認繊してございます。

各都道府界から、超過負担の回収はもとより、医療保険制度の中での患者負担の軽

減雄策に関する意見も出されているところであり、この事業につきまして、全国衛生

部長会でも大きな問題として取り上げ、今回の要望及び提言という資料のうちにまと

めた次第でございます。

Ft方 としましては、国と地方の役割や財政負担等を明確にするための法制化を含め

ましで、な|*の 抜本的な見直しを早年に実施されぅよう(pく 要望してまいる所存

でございます。                               .
資料1を ごらんいただきまして「背景Jで ございます。

この部分につきましては、各先生方は十分御存じのとおりと思いますが、衛生部長

含
としましても、本事業が対魯奉思わ界菌究明や治療■の開発:野床研究等の推進に

晟菜を一定程度上 |ザ てきたことは認あるところでございますが、その一方で、ゃはり

対象疾患以外に、数多くある、原因不明で治療法が未確立の病気への対応、また疾患

の医療費負担に対する公費支援の在 り方、長期にわたる治療、看餃、リハ ビリテーシ

ョン、介護を支援するシステムづくりな―ど、検討チベき課題が山積みであるもあと考

えてございます。

また、本事業の実施主体であります都道府県が、長年にわたり国の方に要望 してま

いりました事業の法制化、また補助金、超過負担の解消については、一向に改善され

ず、平成 21年度では、超過負担力1更 に増加する見込みとなってございますtこ れは資

料の後ろの
夕

に付けてギざいます。今後、この声 業?安 定的実施が非常に困難になる

おそれが現状あります:今後の制度改■に当たりましては、本事業の目的を改めて明

撃にするとともli、 上記の課題解決を図るため、早急´っヽ抜本的な解決策1検討が必

里であると・考え

`ご

ざいます。                  |   ‐

ォ1■ ど、新しぃ検討チ,ム ができる、立ち上がるということでぁりましたけれども、

具体的な検討スケジューノ′、締切り等を示していただくと、大分わかりやすくなるの

ではないかと考えてございます。

具体的な提言にまいります。

本来、対策の実施責任とそれに必要な財源確保の責任は一体化することが重要と考

えております。特定疾患に曝らず、原因不明で治療法が未確立の疾患の原因究萌や治

療法の開発などの研究の推進、また息者への医療費公費支援につきましては、国が実

施すべき、のと考えております。

一方、地方自治体は何をすぅかと申します と、その地域の実情に応 じた適切な治療、

看餃、 リハビリテーション、介護システムを構築するという、それぞれの役割を国、

地方で明確にした改革が必要と考えてお ります。

そめ改革の道筋としま して、次に掲げる項 目を提言いたします。読み上げさせそい

ただきます。

一、原因不明で治泰法が未確立の疾患の原因究明と治療法の開発については、国が

責任をもつて進ゅることが重要である。国はその対象とする疾患の定義を改あて検討

しぉ うえで(対象疾患を澪牢し、新たな制床 として法制化する必要がある。

二、医療費負担に対する公費支援については、高額または長期の医療費負担を要す



るすべての疾患も含めて、思者が負担する医療費の総額と所得年考慮 し、医療保険制

度 |ご おける特定疾病療養制度や高額医療費制度、事た、自立文零医療制度など他制度

Lあ比崚pぅ えで、それ ら制度の活崩も含め
下

遣
?な

負■と公1率 援のあリ
タ

を検討

する必要がある。        1             1
三、特定疾患を|す じめ長期の療養が必要な思者に対して|ま 、相淡メ翠や適切な治療、

看護、リハビリテーション、介餃の提供が必要である:そ のためには、訪間看餃制度

や介護保険制度、障1者 自立支換制度等の他制度との連携を密に した、11や 家族が

活用しやす|｀ 支援制」fの 検討が必要であるとし́ております。  |

2ベージが、各都道府県にアシケ
=卜

をしました特定疾1治琴研究事業費に占める

都道府県超過負担額の割合でございます。平成 20年決算と平成 21年度尋吟みとなつ

ております。平成 21年」E分 は見込みでござしヾますので,確 定分で11ご ざいません。
:真

ん中辺りを見ていただきますと、平成 20■度の都道府県超過負担額が 194億 円と

してありますところ、平成 21年度の超過負担額の見込みは

'76偉

円と、非常に増加し

ている状況Fご ざいます。                 |       ‐

高額療養費:の 見直しにようまして、事業安全体が綺 2割縮小する国の兄心みと11大

分異なつてお,ま して、今1事彙費も956円 から 1,068偉 円と、 1響程度伸び
下
いる

見込みとなってございます。             :
3人ニジの別紙 2は、特定疾患治羨研究事業にらきましそt各都道府1に きまざま

・な自由ta入 という形でアンケ■卜をとつたもあでございます。iⅢ を1～ 7番に,け

ておりまして、 1番 ?超 過負担!;,き ましては、ど?都道府県もやはり超過彙担が非

常に重荷になつてきているとぃぅぉ答えが返つてま
vヽ

つそお ります:是非見直 しをや

ってほしい・ということでございました。       ・

2Jの 医療費助成制度につきましては、ここに書 |｀
てあります |す んどヽ:例 えば特

定疾病のように既存の医療保険制度の中で特定疾患を組み入れて医療費ャ助膚するな

ど、制度

`の

もののル直しを■うこ
|に

ついての意見とい,こ |で 叩い下おりますの

で、条件付けをして聞いたことによりまして、答えが若千偏つている部分もござい事

すが、基本的には医療費保険制度の中で見う|と 自体は賛成という意几も多数ありま

した.た た、■方で反対する意見としましては、保険煮の負担ガ
i増

えたり、現行
の思

者さん側の負担が更1こ 厳しくなったりすることに関しては反対|い う意味で反対とい

う、両綸OF記 のような回答 となって ございます。細か くは、
‐
後ほ ど見ていただけれ ば

よろ しいか と思いますので、
｀
先に進みます。

5ぺ
=ジ

「3 難病研究についてJで
,ご
ざいホす。

こちらでは、例えば特定疾病あように、疵存の医療保険制度の中,特定疾患を組み

入れて医療費を助成するなど、制度そのものの見直 しを行つた場合の難病7究につい

その意見ということで、ここでも半ば肯定的な意見と反対する意見がごぎいまして、

ゃはり研究は推進すべきであるという意見と、一方で研究から漏ぅ疾患が出てくると

いう理由で反対される0見。あと、研究データをどうやつて集めれげいいのか。具●

的に実施するに当たつて、現在の事業の方がやりやすいのではないかというところ

`反対するような意見なども書かれておりまし■。                |
6ベーン「4 :法制化にういて」でございます。              |:
こゎら||、 基本的には法制イビをして

ぃ
ただきたい。やはり、この予算に基づいた

す

業といいますか、チF常 にあいまいな位置,I,で あります?で 、甲準にしていただきた

いという意見か書かれてごぎいます。                     |

7ペ ージ「5 他制度との関係Jで ございます。               :

こちらば、ゃはりどんどル制度が複雑化しており率すφで、もうちよPと ならし、

といいますか、わかりやすい制度にしていただし{て 、他制度と比較して,ごがないょ

うにしていただきたいというものがございました。               :
r6 事務手続の椰素化等事務改善についてJで ご|い ますも         ,
こちらも手続が非常に複雑化しておりましたり、 1年 に1回 しかやらないとい,1

ともあり。まして:そあ時期だけ事務が膨大になつたりすることか
,、

そういうもの

“何とか改善してほしいという意見がきざいました。   |           |
「7 その他」でございます。              

｀
        |

こちらには、、さま1事 な意irデ
||ヽ

ます。                 |
私の方からは、簡単でございますが、以上でございますよ           |

o全澤委ュ長 どうもあッがとうございました。こ,い う資料というoは ,率は今
芋

で余り見たことがなかつ
′
たので、大変参考にさせていただきたいと思つ

`お

りますし
,

｀
術生部長ですかり、■,あ トッィですね:そ ういう方が御1見 をま|め

たものは非
賞

に貴重だと思います:                             |
何か御資間、御意見はございまし1う か。                  |
2ページロのグラフが大変印象的なんですけれども、_194億円が 267億円になつて´
むitir｀ i楳機L」(11場111草1lL譲孫■tl琳

=当バ地方め会担は増えることにⅢる力
,と

思います1   ~            |
0金澤委暴彙 前回聞いたときに IⅢ 、そ う

下
はないでしょうねと聞いたつもりだつ

|
んだけれとも、やはうこぅなつているんですね。             「  |
0-瀬 委員 21年度分は見込みですので、確定では ございませんが、大 よそ こあ数

守

になる もの と考えてお ります。                         |

O全津委員長  こうliな らなしゞで しようね 4甲 いだつ ヽりだつたんだけ,ど も、覚 ´

ていら?し やる方 もお る:か と思 うんだがね。                  |
さて、どうぞ御意見をくださいませんか。御質問でも構構でございます。    .
4ヽ幡委員、どうぞ。                   1         :

〇小幡委員 今のものについては、厚生労働省の方からお話蕉伺いたいのですが、千



段と―いうのはよくある話なのですかね。           「  ′

O全澤委界長 確定でiま ないそうですけれども、何かコメントをくれますか。

O難波疾病対策課長 まず、21年奏は何が変わってしヽるかといいますと、高額療養費

の見直しによって、■業の制度設計を少し手直ししているというこどがあります。そ

れについては、実施される都道府県で、時期的に少しばらつきが出ているという点が

あります。 もう一点,昨 年度は、11疾患を補正予算で追加しています。これらがFll年

とは違う要素として入つてきております0で 、そうぃうたことが変動の要因としては

考えられます:    `          |
〇金澤委員長 どうぞ。           |
O小幡委員 そうすると、本委員会としては、このようにiま ならないようになってい

るはずであるということと理解してよろしいのでしようか。 .

○難波疾病対策課長 予測したものと乖BLす る要甲として(今のような点が考えられ

るとし1う ことだと思います。         '
0金洋委員長 これl■ 勿論、羨病対策課たけの間産ではなt(の で、先ほど、省内で新
しく検討会が立ち上ηSり ましたね。そこで是非話題にしていただきたぃとぃうことだ

けお願いしておきましょうか。非常に大きな問題だと思います。   、

ほかに何か御事几ござい率すか。  |
ありがとうございました。勿論、後でまた思い出したころに御意見をぃただぃても

結構です。           1

0金澤委員長 社会保障1御 専門になさっている広井委員か oコ メン トがあればどう

ぞ。

O広井委員 とい うことで■ざぃますと、十分な知見を持うているとは全く言えない

んですが、その前の資料のことも含めて申します。

■は以前、厚生省の更生課というところで障告福祉の関係をやらてぃたこともあり

まして、それもかなり以前のこと|こ なるんですが、やはりそのときも、当時からとい

いますか、医療と福祉?は ざまという問題があり、また、本病と障害というのが非常

に連続化 しているといいますか、そ うい う中でまさに難病の話が、
=療

と福祉の両方

にまたがるということで、撮 して谷間になりがちだという話がずっとありまして:そ
の課題が今|あ る意味でずっと苺いているという、甲象にすぎませんが、'それを持ち

?つ、先ほど来のお話を伺っておりました。

個人的には、先ほどの前P資料で1障害の定義Lか 、七年チービぅの範囲をもつと

柔摯にといいますか、拡本するょうな方向の施策が少なくとも必要ではないかという

ことを思つておりましたが、そういったことが課題としてあるかと思ぃます。

それと、今のお話につきましては、ゃはり財政費用の負担の話は非常に難しい問題

で、一般的によく所得保障の部分|ま 国がナショナルミニマ

^と

して行い、福祉サービ

スは自治体の方にという、所得保 ll_と 医療、福祉サービス1研 究も含めて役割分担の

話があろうかと思いますけⅢども、そこら辺は非常に難 しい問題が依熱残らてぃると

いうことを感 じたとぃ うと|ろ で、今、お話を伺って、晟想あぃたものを恐縮なんで

すが、このュ リは事さIF大 きなテ

「

マだと思いま した。

○金澤委員長 あ りが とうございま した。     ,  
・     |

今の広井|んのお話に何かョメントはゎりますか。御質問でも結構です。
伊藤さん、どうぞ。              

´

○伊藤委員 広井先生が委員:;加 わっていただぃたとぃ ぅことで、一度広井先生から
tの

ゃTも
伺いたいと思ちていた

～

で
すがヽ今 日、全

甲年生Ⅲ彙会の資料が出て、これ

も大客重要だと思 うんですが、都導府県 と国との役割を明薇にすべきだとぃ ,911、
私もそう思い事す。ずつと思者団体も、難病対策はもつと国が責任を持うて行 うべき

,と いうことす事張 して
|ヽ ■んですが、反面、患者さんたちが生活 してぃるのは地事

で、自治体、都道府県,市げ村の中で生活 しているわけ,すから、

`う

:、 ぅ意味では、

当然税全も納めているわけですljれ ども、自治体が自分のところの住民に対 してどう

いうスタイスで、こういう病気の方々、あるいは難病とい うものに関ゎってぃくあが

ということは、これもまた非常に事要なので、単に介機とかリスピ́ テァンヨンとし、
うこヤだ|す ●はなくて、もっと自r警 も難病対策に対すぅ責任とttう のがある事うな

気がするとぃうか、あると昼らんです。
難病対策は国がやるに ,て も、医療も医療機関へのアクセスも、さまざまなサービ

スについても、それは自治体が財政難だから甲難だということだけてぃいのか。 自搭

体の役割というのは,こ うぃう問題|=対 して、どこまで自治体の責任とか役割がある

のかという|と も、ここのところもこれからもうちょっと議論をしてぃちてぃただき

たいところだと感 じました。

以上です。  1                   「

○金澤委員長 ありがとうございました。ほがにいかがで しょうか。

今、広井さんのお話,中 にも少 1出 下きた し、最初の事務局からの説明の中にも出

てきたんですが、障害者の定義が、厚生労働省の場合 と内閣府の場合と必ず しも二致

していないみたい|:甲 こえたんだけれども、それはどこかにちゃんと書いておぃてく
れませんか。こちらァ|,こ ぅいう楚義、向こうでlJこ ぅぃぅだ義。どう0ヽ ぅところに
違いがあるのかもわかるようにしてくださると大変■りがだぃと思ぃます。将来でも
いいですが、今でもわかればお願いします。、  。

○中田課長鮮仁 まさに障害め、義を今、麟綸していると伺oて いますので、ど,い
う経緯下疇綺をしているのかに?い ては(ま た

^回

以降、整理したいと思ャ)ま す。
O金澤委員長 今の時点でどうなって

,ヽ
るかというのもちゃんと教えておいてもらっ

て、どこが問題なのがというのがわかるといいですね。

伊藤委員、どうぞt ,



○伊藤委員 そうい ,率味では、今の障がい者
響

度改革推進今諄の中で設けら
,1警

合福祉部会で日未社会幸業大学の佐藤久夫|い う先生が1長 を|れ ているんで
す

が、

たびたびあちらこちらで難病がなぜ障害著制度に入つていな|｀
のかということを書か

れたり、発言されたらしてぃるようです。そういう障害者あ定義とぃうこ|と ヽ蝶病

という問題につぃて、どうお考えになつているのか:一度お・131し てヽお伺い|て は

どうかとも思つているんですが、どうでしような。

O金澤委員長 ありがと,ご ざいました。深く考えさせていただき、検討させてい|

だきます。                    ̈     ‐

ほかにいかがですか。高原委員、どうぞ。         |

〇著原委員 現在、都道府県ごとの

'政

魯揮が非常に市いんだということが
甲
題にな

っていますけれども、これは実囲の現場でどういうことになつているかというと、烈

えば東京都は財議事情がし(いから非1に サービ子がいい
ヤけ

'す

ね。だけれども、そ

っ点、埼玉県は東京都に比べぅと悪いとt｀ うことで、難病の息者さ々が東京都
IF引

つ

越してくる方が現に1、 らつし|ら わけです。だから、実際に住1場所が変ネられる人

はいいけれど
'も
、変えられない場合は地域によつては非常に悪いサニビスを廿■せざ

るを得ないこともき,と あるだろ,と いうこと。   .    1 1
もう一つiま、今(1=藤季員が地方自治体の責任とい,ことをお?しゃいましたけれ

[1lill:]II:1:・ 1:::111lFili二 11:暴 [111「↓ま塁II
l:I菅曇lil111,|:i[警ililttlitil薔 [:I〔 i辱 1111':

[1:II:1111撃 |:の

便宜が■
|れ
ぅ―・`

:こ

とは`是
|き

ちん1対
応してい

万1il:::性11111し 111111:11:☆ ::じ
「夕:li:「lfiT

ど
111:1111:il塁littilil■、iliム11暮す～

が、 1人に石千

子:[li:[iti;::[lt省 ::あ I::iIIま ;til薔り111篭1lI

■1lilい
と思つており誡  1 .

O金津委員長 ありがとうございました,い ろいう議綸になる●しょうね。   |
lま かにぃかがでしょうが。本門委員、どらを。      : |

o本商委員 =瀬さんに伺いたし`んですが、この難病のアンケートの結果の原ィータ

というか、詳しいものはいうごろ発表されるのでしようか。子れを押兄tた いのです

が 。         _    `     ‐

O二瀬委員 これより更に詳しいものです′
】
.ヽ                  |

〇本問委員 そうです。■れは抜粋 したもあですね。              |

o一瀬委員
´
全部ではないです。あくまでも抜粋して、今回の会議用に作成 したもの

で、特に発表する予定で11油査をしてお りませんでしたので、こ?委員会 |=提 出す o

たらのと
ぃ

うこヽで,各 都道府県にお願いして
甲 |た ヽ

のですの
F、 今の

キ_:?発 警

する予定はございませ
～
。                          i

O未 問委頁 では、患をサイ ドとしてのお願しtな ルですが、実はこの超過負担の間
督

は、忠著サィ ドから寛ます と、確かにこう:｀ う説明を受けます |,そ うなの力)な と思

うんです |す れども、実際に全国各地にいる忠者個人からすれば、T体 く
うしたらいし

:

かわからない話|ご なつてしまうんですよ                     |
だから、言い方は悪いかもしれませんけれども、助成が甲そあろうが、, 方であゃ.

うが、どつらそもいいわけなので、要するに私の場合はど,なっのだろうかと|｀
う甲

心はわるわけです。                              :
ただ、これがネックになつて、な力■なが医療費が進まないと

|｀
うことになります|

1ヒ「1:[1[II(後 IilI〕こ:3tiII::力 l‡lFttli::二 ,‐

しやったように:東京や埼玉ど青森や北海道などをやltり 状況はがなり違 うと思い|

す:特 に都市部でも県,所在ltと
攣部の山間部の患者さんll違 うと思います

:交千書

1つ とつても相当違 うと思 うんです。ですから、その進し`というものをやはりそれぞ

れ1恵者がわかるようなデ
=夕

というものをいただける|:キ リ議論しゃすいかなと
,

忠者すキド■|わかりやⅢ:のな|と
いう気ずtだ ?F｀

できればそれ年↑Tし
てし

:

ただ:1れば助かります。これは要望:です.                    :
O金澤委員長 一瀬委員、どうぞ。                       |

O一蔽委員 本問委員からの要望につきましては、衛生部長会の
夕

に構ち返りまして、

検討させていただきたいと思います。  1      ,            |、
O金澤委員長 ありがとうございました。       t             

‐

伊藤さん、どうぞ。               |
〇伊藤委員 せつかく術生部長会の■ういう7~‐ 夕があるのでてもう=言発言して,

きたいと思います。                              |

1 臭ば、疾嘉別に特定疾患の忠有さん,デ =夕 を集oそ し
,る

わiナ ですね。把握してし
,

どと思うんですが:今 は

'■

ぼどの疾病も、発生率によ?て ■樽格差、特性は余りなぃ

んだと言われているんですけれども、47都道府県別に感者さんの特定疾患の受給者
叫

を持ちている方の数と人‐口を割らて調べてぃきます |、 相当な差がある

～

ですね。 ‐

というこ1と は、自治体である県の患者さんは、かなり?数の患著さんが特定疾魯?

受給者絶Lし て持?三 とができるのは、そらいぅ診断も受けて、治療1受
けるこ|力

|

できているということだと思うルですが、ある県の日者さルl=、 その何倍かの人が、

14



いるかどうむは調
べなけれ4ま わからないので しょうけれども、いると思われているに

もかかわらず、思者数が少ないとい うのは、,そ れだけその患者 さんが治療を受ける機

会を本っているか、あるいは特定疾患の制度利用を受けること、もできないtし るヽかと

ぃ ,問題になるわけですから、そういうことについては、高原先生のおっしゃってい

ること11勿 論そうだと思つていぅんですが、そういう意味で自治体の努力というもの

も

「
方では要求されるのではないかと思います。難病対策は自が進ゅるべきだけれど

も、そういう自治体の努力の格差みたいなものがやはり目につくんですね。それはそ

のまま患煮 さんの治療や牛活に直接影機を与えているという■ともtも う二方では見

ていた
Fい

てヽそこのところでも全国の自治体で?攣討をしていただきたぃ|ぃ う要

望です。

O金澤委員長 あらがどぅご|い ました。ほがにいかがですか。よろしいでしょう力、
それでは、もう一

方、特Яリグストにお
|ヽ
でいただいております。国

=保
培医療科学

院で難治性疾患真服研究事業の指定研究といたしまして、まさに今後の難病対策の在
′り方に関する研究としヽうものを実施していただい、おりますが、その結菜につきまし

て、林院長から、今後の研究の進め方と研究成果の第1回 目といたしまして、諸外国
における希少疾魯対策の動向ということについて、併せて御発表ぃただきたいと思い

ます。どうぞよろしくお願いします。

O林院長 御紹介に事かりました国立保健医療科学院の林でございます。

実は、|の タィ トルはいきさか大きいわけでございますけれどもt私 どもが昨年、

未分類疾患IF関 する研究というテーマをいただきまして、猥ぺました結果、さまざま

な未分類疾患とい?で も、一体診断がなかなかそきなぃことによって生したこ1と なの

F'、
あるいは本当lF新 |い病気なのかといヴことがこざぃまして、日米ではなかなか

そうい,研究が進まないので、外国で1ま どうなって|ヽ るのかということも含めそ、検

討さすていただいたゃけ,ご ざいます。そのときの研究成果を踏まえて、本日お示し

するデータを提供させていただくゎけでござぃます:

周知のように、私どもは本年から、このjllt病 に関するフケンディングエージ三ンシ
ーとし

:う
立場もございますのマ、そうぃうこ|か ら、単なる事務的な作業をするとい

うことで|す なくして、ァタロという観点から考えて、いわゅるこういったサィ三ンテ
イフィックなエビデシ

ぅを集積 した上で、行政なり、ここの委員会なり、あるいは患

者の含なりlF、 それをィうい う形Tお示 しして提供できれなぃぃかとぃうことを工夫

することが大事ではないかといぅことで、.こ のようなテーマをいただいたかと思つて

おります。大変責任の重い仕事だと考えております。

そこで、提供させていただいたデータは、今後、難病対策の研究としくうのはどのよ

うに考えていけばぃぃか.特に私どもの日立研究機関としての立場で、個々の病気に
対|て 踏み込むというよりか、全体の研究あ基盤整備をどのような形でサポートでき
る力

)。
そのような立場で考えさせて

'、

ただきました。

こ
?資

料
1こ

もございますように、猥序は逆でござv、 ますけれども、難病対策及び難
病に

"す

る.研 究開驚の在り
.方 の検討が1つ ございます。

その次|:、 臀警対
答
の基盤となる研究甲発零境を整備するための方法論をどのよう

に考えればいいか。 |
そ■″tら 、我が国及び諧外11こ おける難病対策の動向や晟某の分析を行いまして、

今後の難病対策を推進する上
下、行政が抱えるさまざまな課題に対して、何らかの提

書を行,|と はできないだろうガ,と いぅ経旨の下で始めております。
3,Iィ

下す。それでは、研究開発環事を整備するための方法綸をどのように考え

Ⅲばいいかという■とでございますが、最初に、実態把機は何とぃっても重要でござ
います。Tか に今、琴挙甲係の研究iも |ざいますが:少 し規模が小さいよちでござ
いますので、、ぅちよつ1規模を大きくして、掘り下けでい

=た
ぃと考えま`して1難

病思煮の発生率め
性割・方法及び疫学的な特徴の把握方法の開発、つまり、推計モデル

あるいは疫学モデルの開発蕉目指しております。
先

|ま
ども出ましたけれども、地零格差の問題でFざぃまチ。農に私たちが二っか彙

際わ
|'つ

―
ヽいる例を拾い上げ事した。例えば静岡県の富士川流域に行とが鵜ふ多いと

か、あるぃは和歌山県に
,と かとぃう病気が多いとが、そぅぃぅわからてぃるものに 1

1?い
てヽ啓どもの地域性に関する研究というグループがら提■き五た■7~ル を当そは

めますと、ょく関準されるわ|IFご ざいまして、可能性として私は期待しておるわけ
でございます。      .          

｀

1秩 IF:診 断困難症例?情 報収審
・集約・分析 :提供システムあ開発でございま|。

難病患者は何といつても、どうしそ自分たちの診断がすぐに出てこふ々て、5準を
ある

!ヽ
はそれ以上遅れて病気の診断|な されるかとぃうことをきざぃますが、こぅぃ

つたことというの

'ま

、専Fり 家が少ないとぃうこともございますし、データの集積も余
り不統的に行われてぃないということもございます。

このょうなシステムを開発する必要があろうかと思いますが、それに加えて、未分
類
|,と

いうのも含まれていうのではならヽろうか。未分揮疾意に関して、どのように
アプローチす●ばぃぃかとい,こ とについては、来国のモデルは大変参暑になります
ので、後

|ま
どまたお話 しさせてぃただきたぃと思つてお ります。

3番 目は、難病忠者の実態把握の手法あ開発でござしヽます。

実態把握 |ま 〔マクロとミ´F両方の立場があろうかと思いますが、711え ばマタロで
は、私ども力

:現
在構督 しておりますのは、国民生活基礎輛Jと いう国の大きな調査が

ギざい
事じて、何万

^も

のデニタが入っそいるわけそございますが1細 か |、 生活の項
目もたくさん八ってゃります。 これと同じような項目を難病患者にも調査させてしやた

|き
まして、それを比較 した上で、一体国民全体の中で?生 活実態と難病患者の実態

Tは ,ど のようⅢ■■づ

'に

なっているのか,そ の差異はどの程度のものかというこ
とは、まずマクロの意味マは出てくぅものと思われます。



そのほか、ミクロの研究というのは、,り 准考えております: |

4ベージは、難病対策及び難病に関する研究開発でございます。    
‐

現在、臨床欄査個人栞がきざいますけキど
,ヽ

ヒ
|も

“

ηi例 えばこの委員合での前

回の議論をFI・聴いたしましても、むしろ

`れ

は医療費?観点からつくられた個表Fあ

って、疫学調査にはとても応用するわけにはいかないということF、 これをそういつ

たもあにつくり変えるためには、一体どういう形式がいいかということを検討する必

要があるのではなかろうかと思われるところでございます。

それを同時に1臨床の先生力1す
べてデニ

タ入クをす
る?ll夫 変1負担のようでご|

いますので、これをとのようにして軽減していくか。|し て、つくられたデ■タベー

スを饉床研究で 2rの ように生かせるか。その方法輸につい●も考えたいと思つてお り

ます.                                  
‐

5番 目は、難病に関する技術評価の手法の印発.

技術評価といいましても、4つの要素がございまして、例えばその治療に関するコ

ス トの問題 、効果の問題 、そ して安全性の間輝 、 ソーシヤルインパタ トの問題が ござ

います。こういつたことを榛討する必要があるわけで|ざ t｀ ますが:治療ギあぅいは

治療技術の問題にplヽ ても、難病であるがゆえll、 国内忠者はキ常に少ないわけでご

ざいまして、国内だけである疾患について、そ■を検討することは、他の病気と準っ

て、非常に難しきが伴うわけでございますが、その際には、Inter■ ,tional Clinital nial

みたいなものを考えていかないと、なかなかオTフ ァンドラジィのFB発につな力:ら な
いのではなかろうかと考えられるわけでございます。これについても国内で例えばP

MDAの ようなところもございますが、性格が異なりますので、これはまた
'1途

、ど

ういう組織で考えればいいがとぃうことをいずれ提案させてぃ
～

だけれ
「

と思い|す。

6番 目は、災害時に難病恵者の支援体制を二
年どのようにすれげよレ

)の ′
)。 そのと

きに希少医薬品の供給はどあように施保するか。病院、施設の安全性の向上等の問題

も検討する必要があるわけでござい事すが、特にこの難病におぃては、医薬品の体給 :

載保ということは、一般の感者の場合と違うわけでございますが、例えば呼吸器を必

要とするALS患者については、Itの 疾病においても同 じような状況にあるかとは思

いますが、薬品に関しては、また難病に特徴的なことかと思い■す。

以上を路まえて考えますと、もページです。我が国の難病対策の現状についてすこ

こに整理させていただいております。        _       :

まず、
'発

症予防あ観点から几ますと、スクリー三ングの精度向|に関して、子ども

家庭総合研究事業の中で行われてお,事 すが、先天性代謝異常症の障害発見の防止に

ついては1先天岱謝異常症1検査警業という事業?中 で行
ャ■下

いる
1わ

けでござい事

す 。

1治
療とケアについては、l「E治性疾患克服研究事業という研究として制度があるわけ

でございますけれども、この研究の成果を反映させたものとして、医率費?間輝,特

定疾患治療研究事業反び小児燥性疾患治療研究事業 と2本立て,な うてお りまして、
:

先l,と 議論が出ましたよらに、キヤリーオ
「

パーあ話というのは、これに絡夕でおる

ゎけでございます。 ・                ‐      、    |

ケアの問題については、先ほども出ましたように、障害者 自立支援事業という観■

からも関連|る わ.け できざぃますが、それぞれ生活支援事本及び入院基設確保事業 |

ぃらた体系が一応あるわけでござぃますけれども、先生方が御畔論のように、さまざ

まな血瀬を来してい7● 歯があるので、これをどのようにして今後考えていけばレ
)い

か
|

盤理していけばいいかというの力
'大

きな課題になうておうかと思
|ヽ キす。     |

6ベージは、 日 ,米 ・欧にぉける難病の定義 と規定について説明 さ
■

ていただ き

'
す。                                       |

周知のように、難病の定義と二ちのは、日本笹有のものでございまして、いわゆる

レアディジーズとして、思者数が約 5万人未満ということで、これは菜彗法の第 771

あ2に おいそ、希少疾病用医葉品または規輛疾病肩医薬機器として指定すo琴件と|

て「対象者の上限を,ガ

^」

とされていうことと関連しているわけでございますが、
|

'番
目の条件として、原因不明、効果的な治療が未確立、4番 目としては、長期家|

を

'要

とするという4本立てで定義が示されてしヽぅわけでござしヽます。      1
関連法規として|=、 ここに書いてありますように、対策要綱及び薬■■?■正によ

る口l作用の最,|ふ ぁるわけをござllキ すが:そ れ
|こ
比ヽますと、:米 国には撃病とし`

う定義がございません。単にレデディジァィ|ぃ う、希少の疾患である
|、

忠者が
:♀

万人未満と規定しており事し下、約 6,j00疾息、1者推計数は 2,500万 人と言われ
,

いるわけでございます。                           |
勿論、これは有効な治療法び未薇立のものでございますけれども、こういつた定

書

といいますか、レアディン…ズはど?よ うにして|の ような規牢に牛つてきたかと申

しますを、198さ 年につくられた希少疾嘉医薬品法、6rphan DragActと 、 う`法律t,

まり希少疾病に対する医薬品をどのように開発 していヽかと・いうことと関準 して■
こ

のレ

'デ
ィジーズが決められたわけでございます。               1

そして、その法律が決められた背景として、懇者、家族の要求に沿つて,治療法|
確立してほしいという要望b下に、遺伝子情報のデータベ~ス 及び臨床デアタベース

‐

のリンクが行われたのが最初でございまして、それを背景としてできた法律でござし
)

ます。                                      1
1 

ヨアロツパではヽ希少性といい姜しても、患者数が 1芳人に 5人以下と決められ,
おりま子と同様に、特ll難 病という言葉は事つ

―
ておりません,ヨ ーロツパ全体で

彎

3160b万人が想定されております。日'本 と共通しておりますのは、生活に重大な困難|

及臓す非常に重症な状態と|ヽ うことでききぃますが、後ほどお話ししますが、これ||

対する医療費の補助というのは、特に希少性だからといPて 、特別に補ンがあるとレ
)

うことではなくして、生活に重大な困難を及ぼすという病気に対して補助が行われる



わけでございまして、したがらて、その中には希少性疾患も混じっておりますし、そ

うでない奉忠も混じっているわけでございます。

先ほど申し上
`′
事したヨニロツパρ 7,000疾 患という9は ヽレアデ″ジ■ズのみな

らず、周産期やその後の栞境汚染と関連した病気も含まれてぉります:ヨ ニロッパは

広いわけですから、欧・lHレ クァレンスネットワニクとぃうものをつくつておりまして、

各国の撃病ヤンターの連携を強化しております。そして、こういらた二連の制度に関

連して、法的な規定としては、欧州希少医薬品規制が99年 につくられております。そ

ういう意味では、非常に米国、 ヨーロッ′くとも希少医薬品の開発という観点から希少

疾患に対処 しているわけでございます。

7ベ ージ、米国における希少疾患対象の臨床研究体制です。

これは私どものスタンフを派遣いたしまして、ぅぶさに考察してきたわけでござい

ますがt大 変日本の参考にもなるような気がいたしてぉります。

左下のチャー トをごらんいただきたいと思いますが、NIHの 傘下にまずORDヽ t

ofrlce ofRare DiseaseS R,searChと い う組織 が ございます。 この下に、御 存 じめ よう

に、NIHの いろんな組織があぅわけでございますが、こういったシステムを通して、

臨床研究体制を構築しているわけでございます。

ORDRIい うのは何 か |い います と、一番上にございます」tう に、20o2年 に法的

な位置づけが ございま して、 これは希少疾患に特イとした研究の推進、つま り研究の調

整 ヾ支援、研究
i費 助成、患者への情報提供な ど、希少疾患研究全体の運営を行 う。 こ

の 2002年の法律というのは、希少疾思対策法という法律がつくられまして、それによ

つて 0■ce of Rare Diseases Rcsearchの 機能が規定され、義務化されたわけでござい

ます。

そして、具体的に治療を目的とする臨床研究の推進については、新薬開発に主眼を

置いて、NIHと FDAの連携が強化されて:今 までに87疾 患についての薬品が認可

されております。  ´

臨床研究の推進においては、1必ず思者団体とのパートナーシップが要求されており

ます。研究申請については、患者支援団体の関与が原則になっております。

そこで、そのネットワークというのはどうぃうものかといいますと、これはネット

ワークを最初に構築されたものと、その後に構築されたものの2通 りごきいまして、

最初に構築さりたフユーズ1は 、2007～ 2009年 の間に思者登録及びデータ管理システ

ムが集中的に実行されたわけでご■ぃますが、そのためのデータセンターが構築され
たところでございヽます。

フェーズ2と し下、2009年～2014年 まで計画|れ ているわけで|ざ いますが、こ

れはいわゅるコンソーシアムでございます。これ|、 米国内外の医学部附属病院及び研

究施設、病院がネットワーク化して、コンソーシアムを形成して、これにはスィス、

カナグなど、海外からも参加。5,000人以上の研究者が登録されておって、5年間計画

で予算が約 102億言1・ 上されておりまして、九ほど申し上げました｀ IH傘 下の 7つ の

研究施設が、このネットワークの運営に関与しているという仕組みで転が してお りま

す。

9RDRの もう一つの役割は、.例 えばょ、わからない疾患というのを臨床病院ある

いはクリニックか,リ クルー トしまして、検査はすべて無料でございまして、NIH
の
学関に任せてあります。例えば遺伝子の抹査等も含め、です。それで、これは一体

診断しにく
ぃ

ために延び延びになっていたのか、あるい14全 く新しい病気なのかとい

うことをNIHの 機関に分析 してもらっていぅという役割を担つてお ります:

8ベージは、欧州各国の医療制度及び難病思者に対する医療費軽減制度1概要でご

ざいます。

キほど申し上げま したように、ョー●ッパにおいては難病 とい う概念で 1ま なく、長

期にャたる高額な
辱療

本がか
|ヽ

る本患を対象に、医療費の支長を実施 してお りま手。

赤い枠組み力
i、 撃病といいますか、レ

了
ディジーズ患者の医療費軽減制農について、

各国の対応を示 しているわけでござぃます。上の部分にらぃをは、
1.般

の医療費の患

者負■スび医療費の財源を示しているわけでございます。        i
イギリスにお

′
いては、処方料の自己負担が免除されてお ります。

フラィスにおいては、特定重症慢性疾患が 30疾 患指定されてお りま
｀
して、それにら

い、自己負担の免除及び公的な給付金が支給されてぃるわけでございます。そあ特定

重症慢性疾患の中には、下の注にござぃますように、再生不良性賛血、パ■キンソン

病、クローン病、 StEの 疾患が含まれているわけでござぃます。

ドイツにおいては、

「

般の患者の医療費負年については、世帯の年間所得の

'%でございますけれども、レアディジーズの場合は上限を世帯の年間所得の 1%に減免 し

てお ります:

スウ|,デ ンにおいて|す 、難病に限らないんですが、長期あるしヽは重篤な疾病の場

合は、薬剤費 |1無 料 とだけになってお りますがく実際ヽ 題としては、スリェーデンで

は一般の医療費の忠者隼担は非常に少ないので、つまり国の補助が非常に大きぃとぃ

うこともあっ

`、

こういちたまれな疾急についても(それほど補助しなく,て もこれだ
けあれば十分カパーできるという体制になってぉります。     |      :
以上の状況がヨ

Tロ ッ′`でございますが、多分々ほどの議論と関連する話であろう̀
かと思い事すので、更に今後詳細な検討をしたいと思っておりますし、先生方からの

御要望も承りまして、どういっ千ビデンスが社会科学的に必要なのか、疫学的に必要
な?か 、私どもは鋭意考えさせていただくっもりでおりますので、どうぞよろしくお
願いいたします。              |     ^

以上でございます。

O金澤委員長 どうもありがとう|ざいました。大変詳細な御紹介をちiう だムしヾた

しました。ありがとうございました:



これに関連 して、何か御質問をいただけLばと思う

～

ですが、いかがでしようか。

妙な質問をさしてし`ただきたぃのですが、外回の状況をお教えャ}た
だいたんですが、

随分前の話ですけれども、外国にはこうい う難病という概念がなくてという市は何つ

ておりました しヽ 忠者 さんを集めるとい うことも大変lALし いんだということをアメリ

カの人からも開いたことがあつたんですが、こういう制度がほなの国でも少しずつで

き上がつてきでいるようですので、これは日本の影響を受けたんでしようか。ど,で

しよう。                              ヽ

O児 玉

=景
 日本の形響を受けたかといちと、やは,世 界的な勲きの中にあつたと言

う方がいいのかtと い,郷がするんですが、ケア福祉の
甲
に関しまして

1ま
、
挙

国

`|日本には決して及ばないと担当者が話しております。     |

〇金澤委員長 1を 和 41年でしたか、難病に対してのまなざしを向けたのは日本が最初

だと恵し`ますよ。そういう意味では、向こうが影響を受けたのではなぃです|ヽ。連い

ますか。          |            .
○児王室長 韓国の例ですと非常に頸著でありまして、希少疾患|,関

｀
しても難病の治

療、研究、ケアなどの体制l=DEし ては、かなり日本のものを取,入れていうというこ

とがあります。            |         |
o全澤委員長 それを言?(ほ しか?た

んです。ゎりがとうご|い 芋す。

はかにどうぞ。伊藤きん、何か■メントがありますか。        |
0伊藤委員 こういう研■を我々も待?て いたと

'ゞ

し、ま子が、Fぅ ぃぅことを知 ?た

からたということで1本当にありがとう.ご ざいます。

質問として11、 な|、 みたいなものなんですけれども、ただ、スフイドの7ベージ
F、

ORDRの とこうで運営についてですが、患者団体とのパ
=ト

ナ‐シップとしヒうこと

を書かれていますが、具体的にはこあパートナーシップとしヾうのは、どういぅ形で行

われることを指しているのでしょうか。

O児 工室長 主らちの贅社にも春いてわりま手ょぅに、まずは研究申請に関して:lt

必ず患者団体の関与が必要とぃうことになつてしヽます。疾患
|こ
よりまして、思者甲体

雀「∫よfおだ錯曇量感l滉垢1試11■|∬:l渕こ苺ミ■、
そういつたところから援助、支援を受け、研究の運営に関わるという支援体市Jが てき

上がつているということです。

O伊藤委員 ということば、NORPな どがファィ ドを集めて、1こ ?研窄にお金夕出

すことも含めているという鮨なんですか。社会的支援なんですか。

O林院長 私の方で申 し上げます。         1「

実は、NIHのフォンディングの方法とも関連してゃるわけでございますが、私が

以 前 に ｀ lHの 中 lL centも iおI Scitntiic ne:earchと し` うフ タ ン 7~.イ イ グ

'P5の

機 関

がございまして、そこに見学に行つたわけできざいますけれども、そこでも別に難病

の研究でなくても、2段階審査のような形になつておりまして、第 1段階は専門家?
先生がこの研究はいいとが、悪いとか決めるんですが、第 2段階はかなリポリティカ

ル、あるいは

'ド

ミ■ストレイディプな観点が必要だということで、必ず市民代表を

研究の最終1判 定にカロわらせ7● といつた風土b｀ もと、とございまして、特に難1の 1合

については、単なる市民団体というよりはt患者団体の代本として出ていくという姿

勢́かと思いすす。                              |
〇金澤委員長‐′卜幡委員、どうぞ:       .               、

O小幡委員 いろいろ勉強になりました。ありがとうございました。        |

難病は日本が初めとぃうのは知 りませんで、:そ うであればますますそ ういう国がし

つかり制度を整えていくという必要性があるのかなと思つて押聴いた しました。  |

法律的なことをおr●3い したぃのですが、そうであれ嘔今、葉事法の 77条 の 2の 希″

疾痛用医薬品 というとこうに、法律上は一応何 らかのとつかかりとなるよ,な 定義力
:

あるようでございますが、それ然外は、難病対本要綱というものが 1972年 というこ|

ですが、こ五はAI議決定なのでしょうかoこれのみですか。つ事り、́そういうふ,に

日本が最初に取り組んだということで|れ ば、およそ先ほどから
瞥

制度
キ

は、医療|
との関係とが(い ろいろな仕組みの中に入れ込んでいKと いう非常に難しい憫題があ

るということを伺つてきたのをすが、基本的に磐病というものについ

`1の

取組みの基

本方針のようなものが、どこで定められているのかということを何いたいのです。 ,

0金澤委員景 事務局からどうぞ。        .              :
O中 国課長袖佐 1972年 に難病対策要綱がまとめられましたのは、特に■律的事項に

基づいているものではなく、あくまでも運用といたしまして、1う いらた要綱をまと

めて、難痛村秦を実墟して喜だLし 、
ILiこ ろでござ|ヽ ますので、何か閣議決定とい

|

法的事項に基づいているとぃらものではございません。     ・       :
6カ 転ヽ委員 今でもこれがあるあみということですか。             |
O中 田課長補佐 今でもこれに基づい、て、これからさゴざまな制度が発生 してきてぃ

るという形になつております。           ^             |

○金澤萎ネ長 伊藤委界,ど うF・                       1
0伊藤委員 たた補足すれげゞ70年代 ぐらいから、国会などで■くさん餞綸が行わ●

て、さまざま:な 専P電 家の方々の聟意見●患者団体の訴え|ど があつて、それが
,_の |

綱になつていると思うんですが、それ |、 それでいいんですね。          1

0中 国課長補佐 はい。                            |
〇金澤委員長 ほかにいかがで しょうか。            1       1

葛原委員、どうぞ。                             |
〇七原委員 先ほど「難病」とい うのは日本発の言葉だとあつたのですが、これはⅢ

かに私もそ うだろうと息 ,ん ですが、逆に言 うと、難病とい うのが何で日本から出て

こぎるを得:な がつたかとtヽ うこともきうと問題があるだだろうと,う んです。   |



今、科学院の方からもあったのでお聞きしたぃのですが1日 本●難病の話になると

必ず医療費 をどうするかというお話が、今日もずつと自治体のことも含めて出てき

ています。アメーリカと
,ヽ
ヨ~ロ ツパでは館病の1,と いうとヽ

「
究だとかで、医療■は

普通そういう場では論議にならないわけです。恐らくその背景というのは、医療制度

が違うことがあつて、ヨ=ロ ッパでは、どんな病気になろうとも自己負担はなし`ので、

難病だけお金をどうこうするということは、多分論議にならないと思うし、アメリカ

では、基本的に普通の医療というのは、全部自己保険とか、あるいはこういう忠者さ

んの団体tィ ―ヾキシ病、ハLS、 あるいはリクマチの想者さんの協力というか、ああ

い‐う民間団体がお金を集めて、医療費

“

か研究費を補助しているということです。そ

うし`う背景
4｀
あるから、導、日本で「難病」という言葉が出て三ぎるを得なかったの

ではないかと―思います。

先ほど?資 料も含めて、難病だけが特別に医療費の関係そ出てくるような背景とい

うのが外国に
1ま あるのでし―ょうか。ないのでしょうか。

o林院長 まず、米国IFは ございませんtこ れは先ほども申.し 上げましたように、三

の法律に基づいてできたその後の行 き方で ございますので、 ございません。

ヨァロツづは、古くから健康保険制度等が、日本ほどでないにして、、かなり充実

してきておりましたので、それに乗っかった形で希少性疾患に行われているわけでご

ざいまして、したがつて、日本の場合l■、1972年の難病対策要綱がそのときにできた

ということからさな?ば って考えてみますと、日本はゃはり救済事業とぃぅ,こ とから

非常に概念づくりをしていったと考えた方が自然かと思います。

もう一う、先ほどの先生のおっしゃったことと関連しますけれども、ヨニロッパ、

アメリカの考えでは、特にヨ=ロ シパですけれども、例えばがんでもほかの疾病でも、

業は多い々ですが、なかなか治療法がないという病気は数多くあるわけでございます。

そうしますと、レアディジーズというだけの理由で●プラスαの医療費が上乗せする

ということになりますと、論理的になかなか r・lき 合わせが難 しいということもあつた

かと思います。

O金澤委員長 伊藤委員ごどうぞ。                       
・

〇伊藤委員 思考団体としては、レアディジーズというのをどうい う具合に解釈 して

いるかとい うことな
～

ですが、ここでは文字どお り希少疾患なんで しょうけれども、

私たちはそれだけでは、やはリレアディジーズの本質にちょっと遠 くて、先ほどの先

生の発表などもずつとお聞きしてぃますと、やはり我々が今:使 つている難治性・希

少疾病という概念で何か全体が行われているかのような感 じなんですが、それはそ う

いう解釈でもよろしいのでしょうか。要するに、あくまでも希少とい うことが大章た

ということ。今の先生のお話は、そうではなくて、数だけではない部分もカパーをさ

れているような印象だったんですが、どうなんでしょうか。

O林院長 ヨーロッパではそ うでございます。

o金澤委員長 ほかにございますか。

各国によつ

`状

況が違うというここは当然Fあ りますし、患者さ々 の団体というて

も、日本の患者さんの団体と例えばアメリカの思者さんの団体というのは、やはり本

質的には違うわけですtア メリカの場合は研究を推進する団体ですね。研究費に協力

をすぅ団体ァあうたりとか、いろいろ

`れ

ぞれの国によつて異なりますから、同じ言

琴
を

'つ

ていて
,(空容が違う9で 、1,の辺は二つひとら明確に,なからでなぃと、

誤解を招く危険性があるんですね。

烈
えば´`こ

ヤイツシ病 筋ヽジス トロフィrヽ 日本では難病に

'ま

入れませんけれども、

結局研究を        1             1
進めたのは感者さんの団体なんですね。研究を本当に進めて、いい結果を出 していっ

たのは,すね
`要

するに、 ドネーションの制度はど三まできちんとあるかというこL

によるわ|ス ですけれどもね。そ■ぞれ各国の状況が異なることは了解の上で、今のお

話を理解したいと思います。  .          1         
‐

広井委員、どうぞ。 .

O広井委員 この資料1非常に印象深く拝見させてぃただぃたのですが、11っ、先ほ
ど葛原委旱、おっしやられましたよう

|こ 、これはアメリカとヨーロッ′`の特薇が罪鶯
によく現れているとャ)い ますか、アメリカはやはり何と言つても医学研究に非常に国
が力を注いてレ

:て 医ヽ泰保障という面ではさはどで・もないわけですけれをも、それに
対 してヨーロッパが全体的に医療保障が手厚くて

'難
病 とい うのを取り出 して特別に

.

というより
摯、全体的に自已負担ギかなり低くj41え られています。、これは国際昆較が

非常IF難 し
、

と`ころで||あ
,ん

ですけれ
ギ

も、いろぃゃ
なデータを見ますと、日本F

今は一般中に医療費の自己負担?割合が、ヨーロッパの主要国に比べてかなり高くな

つているということがありまして、そ ういう意味では、難病だけに限らない医療費の

負担の保FIを どうするかというフレ:― ムの中でも考えていくべきテーマではないかと

思つたのが 1つ です。

|う 一つは、ないものねだりといいますか、いろいろリクェる卜をしてしまうこと
になるんですけれども、特にヨーロッパで非常に手厚いあが福祉サニビスの部分で、
ここは医療の話が中心に出て

,ヽ るゎけですけれども、そういった福祉サービスの部分
をどういうふうにしているか。またヽ そこで医療と福祉がどうタイアップしてぃるか
という辺 りも、もし可能であれば、この国際比較の中で加えて見ていくと、より全体

像が見えてくるのではないかと思いました。              _

9金澤委員長 ありがとうございました。  ′・

広井さんは御専P5だ から、余り私のような素人が言うべきではないんだけれども、
例えばドインに,て ,、

ス7エーデンにしても、77ンスにしても恐らくそうだと思

,んですが、医療費の総額として
|ま

、日
李

よ?は
パー七イデニジとしてははるかに多

いわ
1ナ

ですね。ですから、そういう問題ヽ一方であるわけで、必ずしも難病の患者さ



んへのまなざしだけがというわけでもないと思うんですね。これは非常に多次元方程

式を解くようなもので大変難しいんですが、いかがでしよう。

福永委員、どうぞ
` 

′       '         |     .

o福 永委員 スライドの13t4、枚のところをすけれども、例えげ災害時の難病患者の

支援体制等々に関しては、今、研究班等でも大分越められて、具体的でゃかりやすい

んですが、|の 「難病思者」という言葉わ中でヽ②だけが「診断囚llt症 例」となつて

しヽます。先lュ どの御説明ではt未 分類疾患という形でお話蕉ざれ
～
んですけれども、

こあこギ自体|す 、実際の臨床現tprで は非常lF多 いわけですo。 枷えば′
,Tャ ンソン、

類縁疾患、筋ジろにしても、いわゆる診断困難症例です。その中から希少疾思として

今後分類されるものを抽出しようというもくろみなのか、あるいは逆|こ 今度は福祉的

なことで:そ ういうことも含めた中での、例えば鎮縁疾忠を広げていくという形での

意図とされているのか。この■から未分類疾患(レ ィディジ‐ズを発几していくこと

につなげたいのかoそ のユを少しお聞きしたいです、

o林院

= 
昨年の■ィもの構みで|ざ

いますけれども、当初、
「

労省の方なol未分

類疾思あるいは未熟の疾患を探知できるシステムはできなかろうかという相談を受け

まして、非常に難しいなど考えておつたわけでございますが、 トライしてみた結果、

ある程度明りが見えてきたという印象を持っているわけでございます。

どぅぃぅことか,ぃいますと、私どもは例えばアメリカ辺りなど下は、デスクトツ

プでpR葉 医が症状 磁ヽ】検査成績 を打 ち込む l、 多分それに当て1ま まる摘気の リス トが

出てくるとい̀う システムがございまして、:そ れを真似して、私どもも構築いたしまし

:て 、まだ完成してはいないんですが、それぞれ候補になる病気の、先ほと申し上げた

入力したデータから出した候補の病気であり得る織率というのを算出しまして、それ

の理論構築は■応できました,       _

1:tiitlli」 [凛憮「‖I借 :'i:1[1:1.I:ヒ lF:II色 :[[
います。それが 1つ でございます。           1      1

もうしつは、先 l:ど 申し上げましたように、例えば

'メ

リカの Offlce 9f Ral,

Di● ●ュ|● ●Re● earchの ように、全国分よくわからないような疾病を集めて、それをど

こかの本準なり、国の研究機関なりにそれぞれ割当てて、遺伝子検査なり、専Pl的 な

検査をするようなや り方をして、それが果た して新しい病気なのかど,か ということ

をこそういう仕組みが構築できればいいかなとは思うんですが、ただ、未分類疾患の

場合、ちよつと考慮をしなければならないのは(果●して未分類疾患を明:ら
かにする

ことが、いつでも意味があるのかどうかということでございます。

1例 を申し上げますと、我々が昨年の研究班でわなつたことですが、例えば自開症

という病気がございます。自開症もよく調べると、ある大学のた生の研究成果でござ

tヽ ますけれども、遺伝子の欠換としそは 3パ ターンあると。そうすると、自閉症 とい

うものを3うの疾患に分けるということもできるわけです。なんですが、今,と ころ、
|

症状もほぼッているようなものでございますし、治療法も特に差別化する必要はない

ということになりますと、治療の意味からして、3つの病気に分ける必要があるかど

ぅか。そらし、ぅ問題もございまして、なかなか複雑な面があるわけでございますが、
|

それを明らかにするというだけでも、学問的な進歩かとは思います。       |

O全澤委員長 ありがとうございます。ほかにいかがでしょうか。 _      |
葛原委員(ど うぞ1                1             1

0葛原委員 今の御発言と福来委員の御発言も含めて、やはりこのスライ ドの 3斉 月

と4.番 目のところで私
|｀

感 じていることを申 1上 げ|い と思います。

今の診断困難虚例のことと、もう一つは臨床調査個人票の有効活用ということで、
1

これはこの前も申し上げたんですが、こういうところそ重 しい病気、あるい|1自 閉|
の |と が例に挙がらていました,'、 自閉症とい う症状からいろんな導伝子の異常が

甲

係島る|し い うのをその中から分けていくというのも大事な仕事だと思います。そ う0

た場合に問題なのは、麟床調査個人票とか、今の登録システムとい うのはi、 何でも■

名で出すよう1こ なつているわけですね。                    1
ということは、わかつていう病、しか出てこない、あoいは、キだ未分類?病気マ

あればt無 理にこ じつけて、研 究事業ではな くて、今度 は先ほ ィ
の医療費の救済 とし

)

うのがみ々 な頭にある?で、とにかくわかつている病気
|こ
合わせて

|ま
うというこ|

が現実に起こつているわけです。         ″           
‐
  |

先lま ど福永委員がお?● ギったょうll、 パ‐キンソン病しか昔は難病指定:|な つて

いなくて:例 えば現在は含まれています多系統姜縮症とかヽ進行性核上性麻痺とか|

大脳皮質基底核変性症は、パーキンソン病とよく似ているんだけ■ども、刷1の

“

名■

と全部はしガ=れて、パーキンノン病よりは顛病なんですけれども、何の補助も彙けら

れないとぃうこLに ならてしまいます。それを避けるために:そⅢらはパーキンソィ

病という名11に 当てはめて申菫したというこ|■ あるわけです.く    、    |
ですから、今の臨床調査個人要というのは、甲事上、本分類の病気を見つ|′ 出す|

、か、本当の患者数を出すということができないような仕組みになつているん|と :ヽ ,

根本

“

な欠陥があるわけです。ですから、そうい ,点 は是非,今 後|の 難病対不委
暑

会で検討していただきたいし、本当の難病を見つけたり、あういは本当の難病の人を

救済してあげるためitは 、既知の病省だけで磐病指定するというのは、非常に制度

"な欠陥|あ るんたということ在串し上げておき|い と思います。  
「

 |
今、申し上げたような理由で、臨床調養個人票では、前提として、必ず しも書か,

ている病名が医学的には本当の病名を正 しく,反 映 していないんだとぃ うことです。そ

れも疫学データとしては爆本的な欠陥です。      .    :       :
もう一つ は、多//1今 でも各県の愕当者が打ち込むことになつているので、私が前||

神経難病の神経変性班の班長をやらていたときに調べると、ALSと か、ゃあい
'´



りふれた病気でも、県ごと11打 ち込み量が 10～ 9o%ま で差がぁるために、県ごとに物

すこく患者数が違う

～

です。それは県の段階で受け付けていても、デンピ■―夕入力

していないということがあるので、現場に任せているとこういうことも一緒に理こつ

てくるということです。今、おっしゃったような、非常に大事な事業だと思うんです

が:そ の趣旨をきちんとやるためには、今のような難病の指定のシステムと臨床個人

調査票の扱い方というのはt非 常に大きな欠陥があるんだということを中し上げてお

きたいと思います。

以上です。

O全澤委員長 ありがとうございました。ほかにいかがですか。

今のことについて、林先生、何かありますか。

O林院長 ごもっともなお話だと思います。

それ ,、 業学モデルをつくって検出したところで、それが真実ということに恐らく

必ず し、直結 しなぃかと想 いますが、ただ、疫学7~=夕 が重要なのは、今、おっしゃ

?た よう.に 、A地 区とB地 区,は非常に思者のインシデン´が違 うとい うことがわか

りますと、それは,体 どういう理由によつてその差ができたのかし登録率の問題なの

か、あるいは本当に疾病集積性があうての話なのか、診断能力の問題なのか、それが

今度検討の対象になっていくかと思います。    i
レ
)ず

れにしても、私ども下すべ

`賄

うとい うことは不可能ですめ,、 そ ういつた問

題点を取り上げながら、厚労者 と相談 して、そ ういらた検証をする麻先班を立ち上げ

るべきかどうか決めてぃただくことが重要かと思います。

○金澤委員長 どう、ありがとうございます。非常に大事な|と をぉっしゃっていた

だきました。

この難病対策委員から今のようないないろな問題点を保健医療科学院の方にぶつけ

て、指定研究として今後やつていただくということを是非お願いするということもあ

り得ると思っておりますので(是 非皆様方からの御意見をこれからもちようだいした

いと思います。

いかがでしょうか:何かほかにございますか。大体こんなものでしょうかね。

ないようでしたらt次 に移 りたいと思し、ます。

今、最後に申しましたけれども、今後、保健医療科学院の方でこういうことを是非
=

お調べいただきたいとい うことがございました ら、事務局の方にお申し出し`ただきた

いと思います。

では、次回以準
の予定につルてヽ、事務局からお願いします。

O中 田課長補佐 本日、皆様方からさまざまな御意見をいただきましたの,で 、事務局

におきまして論点整理を行わせていただきたいと思います。

それを踏まえまして、次回以降の開催につきましで、調整あ上、御連絡申し上げた

いと思います。

以上でございます
`

○金澤委員長 ありがとうございました。

それでは,ち ょっと号めなんですが、大体このぐらいにし1よ うかと息ぃますけれど

も、今まで,お話とは必ず.し も関係のないところでも結構ですが、何か御意見があり

ましたらお願いします。  |
伊藤さん、・

`ラ

ぞ。                 .
O伊藤委員 本当に関係な

lヽ
が、しれないんですけれども、今後どんなふうに進めら

,る のかなということを伺いたかったなと思つて思ぃ出したんですが、この疾病対策
課に難病保総福祉専

:ヨ
官というのは初めてだと思うんですが、どういうことをされる

ということで、この専Fl官 がおられるのか。こういう今後の対策について研究されよ

うという|と なのか、何かゎかりましたら教えていただきたぃと思います。

O藤村攣長補佐 新しい職責ではな、て、もともとあつた彎責を専任にしたというこ

とでございまして、特に個別の目的があるということで設けたわけではございません。
O金 澤委員長  も うちょっと何か言 つて くれ ませんか。心意気な どを述べてし`たたけ

ると。

○藤村課長補佐 `う い う意味でい きます と、

“

討チニ ム|1立 ち上がぅとい ,こ とヽ

きざいますので、まさ|1難 病をしっかりやちなければいけないとし1,こ とで、事任の
者を就け、仕事をするという、組織としての意気込みとぃうことで御理解いただけれ

ばよ思います。

O金澤委員長 ありがとうございました。 |ま かlt‐ ございますか。     ―

南委員、どうぞ。

O南委暴 感想みたいなことになってしまうんですが、今日のお話を伺っていまして、

やはり諸外国との比崚とか、いろいろなことを俯嗽して、日本の難病対策のこれから

の課題というものがある程度見えてきたかと思います。      、

一般の国民の辛場かっすると、いつ自分及び家族が忠者になるかもしれないわけで、

患者さん?立場というものは十三分に尊重されⅢしヽといけないと思うのそすが、他方、

嬰られた″源をどう対策に使うかという|と も考えなければならない。歴史的に救済

というところから始まつたというのは、非常にいいことだと思うのですが、1970年 代

に始まり、諸外国に1す なかった救済の立場の強い対策がとられたのは、日本ならでは

だと思います。考えてみれば、当llt、 患者と医療の関係というものも、今とはまるで

違います。今日では患者さんにも、随分いろいるな立場が出てきています。まだまだ

β者さんの会とか組織は、アメリカなどのような力は、とてもないわけですが、でも:

70年代に比べれば、患者さんの立場と医療全体の立場や、医療をめぐる環境というも
のは変わつてきているわけでます。その中で、難病対策の中で何を力点に、どういう

ことをし下ぃくのかということ、そ|が 新しくできる戦略の会議な?か もしれなぃん
ですけれども、研究の立場なのか、救済の立場なのか、学術政策なのか、福祉政策な



のかそれはやはりある親度整然と議論 していかないと方向は決まらないのではないか

思います。さらに、̀時 lll軸 でも視野に、余り個定的でなく対● していかないといけな

い分

"を

あると思 うので、そのノウハウみたいなものを是非、堡健医療科学院?夕 |ご

やつていただきたいと思います。そうでないと、結果的にはものすご

`ダ

ブることを

してぃた[い うこともt長 い歴史軸で見ていけば、あるのだと思います。先ほど高原

先生がおらしゃったような、制度の欠陥o問題も、おぼろげには伺つてレ〕たんですけ

れども、今日改めて伺うと,不値かなデ=夕 の集積というキで、決定的な欠陥だと・E・

います。そうしたこをも含めて間超の所在を整然とさせぞ議綸してぃら、ないと、限ら

れた財源の中で、幾らお金があつても足りない、とぃうことになりかねないのではな

ぃか、そこのところを痛感しますので、是非よろしくお願いしたいと思います。

うまく申し上げられなくて済みません。

O金澤委員長 大変よくわかりました。   i

■縮ですが、私もちよつと言わせて1、ただき
～
いと思います。    _

多分、ちよらと誤解があぅのではないかと思 うんだけれ ども,|の難病に対tる 対

策の出発点は、福祉でltな いと思し`ますよ。そ うではな、て、御承知かもしれないで
,

すが、スモンという病気がありました。 これは結果的には薬害ですけれ ども、そのス

モン本質がわからなかつた時代に、解明のために国がお金を出して、研究事をつ く?

t、 わっとや?■ 1結果がすぐ出た|わ
けですもこういう|り 方というの

1ま
、今1草 7

難病の解決には非常にぃぃ方法なのではないかとい うこ と,1た し力)昭 和 47年 ぐらい

にこう0｀ う制度ができた。それ以後に始まつたのは、患者さんたちに御協力をいただ

いた見通りとして、医療姜をお支払する,免 除するとぃうことヽヵヽら出発tそ ぃたはず

なんです。                               1
です力ヽら(登録をなきる方々は、つまり医療費の補助を受けう方々は、研究に協力

をす:と いうのが条件だつたII午 です。ですから、単な/● 福祉の話そはないんですね。

逆に言うと、これが一番日本的だつたと思うんですが、ただ、それ力`だんだん忠者さ

んとおつき合いをしていると:こ れぐらし1は やはり援助してあげたいと思つてしまう

わけです。そうすると、,は り現場で書く警,鈍 るわ:すであり事して、だめというわ

けにはなかなかいかなしヽというものもあるわけです。そういう氏古ちがあるわけです。

でチから、これををうするかという・こと|1考 えないといけないと思うんですね。

何て言ぅのでしようか:自 分の病気のことを調べてもらいたいというお気持つが患

者さんたちに多いということは、一方では強く感じるんですが1医療費の補助がない

|した受合、これだけ御協力がいただけたか
|い う問題も一方■1ま |る :そ の辺?解

析というのは、大:変 難しい問題ですね。

もつともつと難しいのは、一旦補勁蕉始めると、切0こ とができない●いう、こ|で

す。こればこういうなかなか治りにくい、悪らく治らないような病、の場合には、常

につきまとう間輝で、入リロを絞った方がいいのか、わるいは撃りつつ卒業生を出す

べきなのか。ワーキングシ■アではありませんけれど、、みんなで少しずつ分け合,

ように方向転換すべきなのか、ν`ろんな考え方があろうかと思うんです。     |
でも、やはり大事なことは、恐らく財源には限界があるだろうということだと思レ

)

ますので、そこをどう折合いをうけていくかですね。・              |

伊藤|ん 、どう●.        :            :        |
0伊藤委員 これは是非患,者 団体としても、一言お願いしておきたいと思います。 |

第も回あ委員会のときに発表させていただきましたけれども、忠者団体としても、
|

今の難精対策のまま進めてし`くと、当然先生方がおつしゃぅような問題力,い つばい|
てくるわけですから、今の難病対策というのは、研究ということ|、 医療費の助成と

し、ぅことが一体になつているわけですね。その中で0ま ざまな問題が起きてきますしt

財源の問題も起きてきますので、思者団体としての意見ということで、第9回 の委員

会でなどもがだ案させていただいた|は ヽ難痛対策と
,ヽ

う?は研究に特化すがき,11

ないか。.医療費の問題というのは、やはり別なところ。この保健医療施策のところ1:

あるのではないなということを発
=さ

せていただき事した。そういうⅢでは、このド
イツのような年間所得2%(一般でも2%と いうことは本変ありがたい話なんです。

現在、百本ですと、高額医療費あ助成制度を使つても、
:所

得の少ない方は午FHI所 得

の 100%と か、120%と いうパターンが遅きているわけです。そういう意味では、まず、
|

所得:ヒ 対しての負担をどうするかというは療費の問題と、難病村策とし、行う人き研

究とか、さまざまな体制整備?話というのは、やは ,切
'離

して餞綸をしてい■だ力
:

ないと、同じところをずつと堂々巡りするわけですから、是非そ,点 もお願いしたい。

ある新聞マすけ■ども、昨日、今日と大きなニュース、琴甲
の第

1面
トップに出

下
いますけれィも、特″案をやめて容

弩
が悪化したと。これは自血

"の
,者 |んのこ

ヽ
ですけれども、薬代がなくて払えなか

ァ
たということで｀治泰を中断して、悪化す|

とぃうことが大きく出てい事すがt_こ れはがんに限らずヽほかの疾患でもあるゃけで、:

そ らい ぅ意味tは 、今
の国民t特に所筆の

ィ
ないような忠者 さんでも、どんな患者

|

ルでも一体で高額療姜費ρ助成が定額で決まっているとい うこキ自体が、非常
に大|

な問題で して、そこのところはきちんと担保されるのであれば、この難病対策とい ,

のは、今、言つたように、研究や体制整備に特化 していく。それはなどもの提案で|
ります。

ただ、本当に大前提になるのは、日本の保健医療制度が、所得の多い人、少なぃ人、・

病名に限らず、きちんとお金があつてもなくても、医療が受けられるという体制にな

ることが大前提なんですが、そ ういう方口|こ 是非持?て い吉た:い |、
保険全体ャ動力

:

すの力r大 仕事なわけですから、大変だとすれば、少なくとも百額療養費制度を大至急

変えてい くとい う提案 もしていただければあ りがたいと思います。         1
0金澤委員長 どうもありがをうだざtヽ ました。ほη`にございすすか。      |
葛原基負、どぅぞ。  1                          1



: ○葛原委員 最初に中甲課長補佐から説明がありましたパワーボイントの6ベージの

難病対策の課題というところにも書いてあるんですが、実は先ほどから何度も出てい

ます難病研究と救済とが,緒になつているということの唯―の例外が、例の去年から

つきましてllL病 の 100億 円という予算でして、ここにある177疾 患という研究奨励分

野というのは、今まで日の目を見なかった難病に初めてお金が、しかもある種のひも

付きで―はなくて投下されたわけです:

ですから、これはばらまきではないかという御意見も一部にはあるんですが、今ま

し ,は ,名 のお墨付きでないと研容費が賞えなかった,非常に稀Ⅲ本当のレアディジー
ミ  ズが初めて取り上げられたということでは画期的です:私はこあ 177疾患を取り上げ

られたという?は ヽある種の非常に賞事す
べき政策だつ|と 思って

|ヽ ます。これが 3

年でどういう結果になるかわかりませんけれども、ゃはりときどきはこういう形のこ

とをやっていただかないと、お墨付きでない病気はいつまで経つても日の目を見ない

という■とで、これは非常に高く評価しておりますし、是非続けていただきたいとい

うことを追

"し

ておきます。                1
o金澤委員長 どうもありがとうございました。そろそろよろしいでしょうか。 1

それでは、今日の難病対策委員会はここまでということにさせていただきます。御

協力ありがとうございました。

以 上

○照会先

厚生労働省健康局疾病対策課

te1 03-5253-1111

(内 線  2355・ 2356)

fax 03-3593-6223




